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Le dépistage des MHM…. Quelle histoire depuis la PCU!

Les précurseurs…

En France de débuts orignaux… 1972 : Début officiel du programme!

2018 : Une belle réorganisation
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Apport de la spectrométrie de masse en tandem au DN des MHM

Évolution majeure à la fin des 80’: Application de la spectrométrie de masse en tandem (MS/MS) 

au diagnostic des MHM (profil des acylcarnitines)

Innovation MS/MS = analyse multiplex

« 1 seul prélèvement = diagnostic de plusieurs 

10aines de déficits »

Application au test de guthrie

JIMD, 1990
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MS/MS = le miracle du multiplexage

Dépistage possible de plus de 30 MHM en multiplex

Aminoacidopathies Aciduries organiques Def b-ox mitochondriale des AG

Phénylcétonurie

Homocystinurie

Hyperméthioninémie

Leucinose

Tyrosinemie

Citrullinemie type I

Ac.argininosuccinique

Arginémie

Acidurie Isovalérique

Acidurie glutarique de type I

Acidurie propionique

Acidurie méthylmalonique

Acidurie. méthylmalonique sensible à la vitamine 

B12

Acidurie méthylglutarique

Déficit en 2-Methylbutyryl-CoA déshydrogénase

Méthylcrotonyl glycinurie

Déficit. en holocarboxylase synthétase

Déficit. en β-céthothiolase

Déficit en acyl-CoA déshydrogénase des 

acides. gras à chaîne moyenne (MCAD)

acides gras à chaîne très longue (VLCAD)

acides gras à chaîne longue (LCHAD)

Déficit en protéine trifonctionnelle

Déficit primaire en carnitine

Déficit en carnitine palmitoyl transférase I

Déficit en carnitine palmitoyl transférase II

Déficit en carnitine translocase

Déficit multiple en acyl-CoA dehydrogénase (MADD)

Déficit en 2-méthyl-3-hydroxybutyryl-CoA

déshydrogénase
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Pour quel 

consensus ?

Pays-Bas : 15 MHM 

UK : 2 MHM 

USA : 35 + 26 MHM 

MS/MS = le miracle du multiplexage …. Mais aussi sa difficulté
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En France, on s’y est assez vite intéressé!
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Les recommandations de la HAS pour le déficit en MCAD en 2011….
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Extension au déficit en MCAD en 2020
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Et ensuite…
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Extension du DN à 7 nouvelles MHM…. Pour 2022
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Le futur ?
Les maladies de surcharge lysosomales

Maladie de Gaucher

Maladie de Fabry

Maladie de Pompe

Mucopolysaccharidose de type I

Mucopolysaccharidose de type II

Mucopolysaccharidose de type IV

Maladie de Krabbe

Maladie de Niemann Pick A/B

Arylsulfatase A

…



J O U R N É E
D É P I S T A G E

6 AVRIL 2022



J O U R N É E
D É P I S T A G E

6 AVRIL 2022

1972
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