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Dépistage LCHADD

• Groupe de travail : 
– Dr Cécile Acquaviva-Bourdain, Lyon,
– Dr Jean-Baptiste Arnoux, Paris,
– Mlle Charlotte Bazireau, Tours,
– Dr David Cheillan, Lyon,
– Dr Anne Frédérique Dessein, Lille,
– Dr Diane Dufour, Tours
– Mlle Anaïs Rusch, Tours,
– Dr Marine Tardieu, Tours,
– Pr François Labarthe, Tours



Déficit en LCHAD

D’après PNDS « MCAD et autres déficits de β-oxydation »

Déficit LCHAD : 

– LCHAD ou MTP indissociable (génétique)
– SHAG en fin de grossesse (parfois)

– Symptomatique <2 ans
– Clinique : Hypoglycémie hypocétosique, 

cœur (cardiomyopathie, troubles du 
rythme), foie, muscles

– Complications sur le long terme : 
myopathie, rétinopathie, neuropathie 



DNN du déficit en LCHAD

Choix du marqueur biologique

- C16OH très discriminant, utilisé en 
première intention par la plupart des 
pays

- Parfois couplé à d’autres dérivés : 
C16:1OH, C18OH, C18:1OH, … 
(C14:1, C14OH, C18:1, C16OH/C16, 
C16OH/dC16)



DNN du déficit en LCHAD

LCHAD

C16-OH

Nombre d'échantillons 13404

MOYENNE (µM) 0,01

ECART TYPE (µM) 0,01

MEDIANE (µM) 0,01

99e percentile (µM) 0,03

99,5e percentile (µM) 0,04

99,9e percentile (µM) 0,05

Seuils proposés ≥ 0,09 µM

Nb > au seuil (< pour CUD) 1

% > au seuil (< pour CUD) 0,007%

Nb > aux seuils MARQUEURS ET RATIO (< pour CUD) 1

% > aux seuils MARQUEURS ET RATIO (< pour CUD) 0,007%

Nb de nné à convoquer pour 742 000 naissances 55

Données

D’après les données de Diane Dufour



Algorithme DNN LCHADD

- Utiliser C16OH en première intention,

- Seuil 1 : A définir par la commission de biologie 
(suggestion : 0,08 µmol/L)

- Retest : C16OH en duplicata, 
moyenne comparée au seuil 2

- Seuil 2 : 0,09 µmol/L 



Algorithme clinique LCHADD



Algorithme clinique LCHADD

• Guide de l’entretien téléphonique : (dans les 24hs)
– Se Présenter
– S’informer sur état de santé du nouveau-né (et de sa mère)
– Annonce en présence des 2 parents (si possible)
– Nécessité de contrôler les résultats du dépistage
– Répondre aux questions
– Prise d’un rendez-vous sans délai

• Consignes : (jusqu’au RDV)
– Limiter le jeûne (3-4 hs),
– Hospitalisation si malade.

Boite à outils 
« DNN LCHADD »



Algorithme clinique LCHADD

Boite à outils 
« DNN LCHADD »

• Evaluation des conséquences de la maladie : 
– Bilan sang,
– *Echo cœur, ECG, écho foie

*possibles à la 2ème CS

• Bilan biologique de confirmation : (dans les 24hs)
– Profil ACN (sang ou plasma), C0 et totale, CAOu
– *Génotypage ?

• Consignes à remettre avant le retour à domicile 

• 1ère consultation : (dans les 24hs)
– ATCDs familiaux, fratrie, grossesse (SHAG ?)
– Ex clinique complet
– Evaluation risques de décompensation ? de faux-positif ? 



Algorithme clinique LCHADD

Boite à outils 
« DNN LCHADD »

• 2ème consultation : (48-72hs)



Algorithme clinique LCHADD

Boite à outils 
« DNN LCHADD »



Traitement LCHADD

• Modalités de mise en place du traitement (à quel moment ?) : 
– C16OH très spécifique => Peu de faux positifs (ou autre déficit β-ox)
– Prévention du jeûne dès l’appel téléphonique (3-4 hs)
– Régime strict dès la 1ère CS (arrêt allaitement maternel ou lait « classique »)
– Cas particulier du nouveau-né symptomatique !

• Mesures diététiques : 
– Restriction AGCL, enrichissement AGCM 

(ex : Monogen®, Lipistart®, ou « fait maison ») 

• Médicaments : 
– L-carnitine :  , recommandé si C0 abaissé,
– Triheptanoïne : Pas de recommandation si asymptomatique. 

• Nné symptomatique => PEC rejoint PNDS.



Annexes LCHADD



Questions dépistage LCHADD

• Questions ? 
– Génotypage prélevé à la 1ère CS ?
– Bilan cardiaque (ECG, écho), et bilan foie à la 1ère ou 2ème CS ?
– Régime strict dès la 1ère CS (avec arrêt allaitement maternel) ?
– Pas de recommandation Triheptanoïne chez nné asymptomatique ?

• Autres questions ? 


