ANNEXE 1. DEPISTAGE NEONATAL ELARGI

Catégorie

Désordres, description, prévalence

Symptémes fréquents

Traitement

Désordres des
acides aminés

Acidémie argininosuccinate (ASA), phénylcétonurie (PKU), tyrosinémie (TYR1)
de type 1, homocystéinurie (HCY), citrullinémie (CIT-1) de type 1, leucinose
aigué ou maladie du sirop d’érable (MSUD)

Le systeme ne peut métaboliser ou synthétiser certains acides aminés ce qui
entraine une accumulation toxique de certaines substances

Prévalence estimée: 1 cas par 5100 naissances

Exemple — PKU: hyperphénylalaninémie
(neurotoxique), microcéphalie, épilepsie, retard
mental, problémes de comportement

Exemple — PKU:
Alimentation: réduire la
phénylalanine, diéte faible en
protéines, ajouter des
suppléments de cofacteurs ou
d’acides aminés essentiels
Eviter les jelines

Désordres
endocriniens

Hypothyroidie congénitale: causée par un trouble anatomique de la glande
elle-méme ou une erreur innée du métabolisme. La déficience en iode amene
une production inadéquate d’hormones thyroidiennes

Prévalence estimée: 1 cas par 1300 a 4000 naissances

Hyperplasie congénitale des surrénales: la synthése inadéquate du cortisol par
le cortex surrénalien augmente la synthése des androgenes qui se reflete par
une incapacité a maintenir des niveaux d'énergie et de glycémie permettant de
contrecarrer le stress causé par une blessure ou une maladie

Prévalence estimée: 1 cas par 15 000 naissances

Hypothyroidie congénitale: retard mental, retard de
croissance et masse osseuse réduite, problémes
neurologiques: spasticité, démarche anormale,
dysarthrie, comportement autistique

Hyperplasie congénitale des surrénales: virilisation,
puberté précoce, infertilité, taille réduite, perte de sels
au niveau rénal ce qui entraine un retard
staturopondéral, des vomissements, de la
déshydratation, de I'hypotension, de I'nyponatrémie
et de I'hyperkaliémie

Hypothyroidie congénitale:
remplacement des hormones
thyroidiennes

Hyperplasie congénitale des
surrénales: traitement de
remplacement par des
glucocorticoides

Désordre
d’oxydation des
acides gras

Déficit en acyl-CoA déhydrogénase des acides gras a chaine moyenne
(MCAD), déficit en acyl-CoA (L-3-OH acyl) déshydrogénase des acides gras a
chaine trés longue (VCLAD), déficience en Long chain 3-Hydroxyacyl-CoA
dehydrogenase (LCHAD), déficit en protéine trifonctionnelle (TFP), défaut de
captation de la carnitine (CUD)

Le systeme est incapable de briser les acides gras (capacité essentielle de
I'organisme pour produire de I'énergie)

Prévalence estimée: 1 cas par 10 000 a 15 000 naissances

Décompensation lors de tout stress catabolique —
fievre, jedne, maladie concomitante, hypoglycémie
sans acidocétose, maladie hépatique, musculaire ou
cardiaque, léthargie, convulsions, coma, mort,
syndrome de mort subite du nourisson

Eviter le jeQine

Alimentation fréquente:
augmenter les hydrates de
carbone, diminuer les gras
Suppléments: carnitine, amidon
de mais

Hémoglobino-
pathies

Anémie falciforme (Hb SS ou Hb SC), B-thalassémie (HbS/Bth)
L'organisme est incapable de produire une hémoglobine normale
Prévalence estimée: dépend de I'origine ethnique

Exemple — Anémie falciforme: crises douloureuses
vasoocclusives, anémie hémolytique, infections
fréguentes, ischémie tissulaire, dysfonction chronique
d’un organe

Exemple — Anémie falciforme:
pénicilline en prophylaxie
Immunisation: pneumocoque,
grippe

Désordres des
acides
organiques

Acidémie isovalérique (IVA), acidémie glutarique de type 1 (GA1), acidémie 3-
hydroxy 3-méthylglutarique (HMG), déficit multique en carboxylase (MCD),
acidémie méthylmalonique (MUT, Cbl AB), déficit en 3-méthylcrotonyl-CoA
carboxylase (MCC), acidémie proprionique (PROP), déficit en béta-
cétothiolase (B-KT)

L'organisme ne peut métaboliser certains acides aminés et les gras ce qui
entraine une accumulation des acides organiques dans le sang et I'urine
Prévalence estimée: 1 cas par 15 000 a 55 000 naissances

Encéphalopathie aigué, vomissements, acidose
métabolique, cétose, hyperammoniémie,
hypoglycémie, coma, déshydratation, retard staturo-
pondéral, hypotonie, retard de développement global,
septicémie, mort

Diete faible en
protéines/restriction en acides
aminés

Suppléments: carnitine, biotine,
riboflavine, glycine

Eviter le je(ine




Autres Déficience en biotinidase (BIOT): L'organisme est incapable de recycler la BIOT: acidocétose métabolique, acidurie organique, BIOT: 5 a 10 mg de biotine en
biotine (un cofacteur pour 4 carboxylases différentes) hyperammonémie |Iégére, convulsions, hypotonie, prise orale par jour
Prévalence estimée: 1 cas par 120 000 naissances ataxie, retard de développement, troubles visuels, GALT: diéte réduite en lactose-
Galactosémie (GALT): L'organisme est incapable de lyser le galactose (un perte d’audition, anomalies cutanées galactose (doit débuter dans les
métabolite du lactose) GALT: Problemes d’alimentation, retard staturo- 10 premiers jours de vie pour
Prévalence estimée: 1 cas par 40 000 naissances pondéral, saignements, infection, insuffisance prévenir les symptomes
Fibrose kystique: L'organisme a des problémes au niveau des canaux hépatique, cataractes, MR Fibrose kystique: traitement par
calciques ce qui entraine des désordres multisystémiques Fibrose kystique: maladie sinus/poumons chronique, antibiotiques, broncho-
Prévalence estimée: 1 cas par 1300 naissances anomalies gastro-intestinales/nutritionnelles, dilatateurs, anti-inflammatoires,

azoospermie (hommes), syndrome de perte en sel mucolytiques, physiothérapie,
diete
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