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Dépistage Néonatal des Maladies Lysosomales

Progrès des méthodes de dépistage et des approches

thérapeutiques des maladies lysosomales

Inclusion des maladies lysosomales dans des programmes de

dépistage par spectrométrie de masse en tandem

Consensus international pour le dépistage systématique de deux

maladies (Recommended Uniform Screening Panel - RUSP) :

MPS I 

Maladie de Pompe
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USA

Europe

Italie Régional Pompe, MPS I, Gaucher, Fabry

Pays-Bas National MPS I

Ames EG. IJNS. 2020

Dépistage Néonatal des Maladies Lysosomales

Pompe MPS I
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Objectifs
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Objectif principal

Evaluer la faisabilité en routine du dépistage néonatal de la MPSI et de la

maladie de Pompe par une analyse multiplexe à partir de sang séché dans une

cohorte de 100 000 nouveau-nés de la région Normandie

Etude ancillaire

Dépistage de 9 autres pathologies lysosomales : maladie de Krabbe, maladie

de Niemann-Pick A/B, mucopolysaccharidoses (MPSII, MPSIIIB, MPSIVA,

MPSVIB, MPSVI et MPSVII) et céroïde lipofuscinose neuronale de type 2

(CLN2)

Extension (CPP 23 janvier 2022)

Dépistage de 2 pathologies addiionnelles : Leucodystophie Métachromatique

et déficit en Lipase Acide Lysosomale
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Inclusions

Critères d’inclusion

Nouveau-né / Maternités normandes

Nouveau-né participant au Programme National de Dépistage Néonatal

Titulaire(s) de l’exercice de l’autorité parentale ayant lu et compris la 

lettre d’information et signé le formulaire de consentement

Critères de non inclusion

Cette étude ne comporte pas de critères de non inclusion
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Technologie
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Explorations réalisées 
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1ère intention 2ème intention

MPS Enzyme GAG DBS GAG urinaires Génotypage

Pompe Enzyme Glc4 urinaire Génotypage

Krabbe Enzyme Psychosine Génotypage

NPA/B Enzyme LysoSM Génotypage

CLN2 Enzyme Génotypage

LDM Sulfatides Enzyme Génotypage

LALD Enzyme Génotypage
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MPS I
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Pompe
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Autres Maladies Lysosomales
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