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Fiche synthèse de l’avis produite par 
l’Institut national d’excellence en 
santé et en services sociaux (INESSS)

Fiche principale
1.  l’homocystinurie (HCY)
2.  le déficit en β-cétothiolase (βKT)
3.  la galactosémie (GALT)
4.  l’acidémie isovalérique (IVA)
5.  le déficit en biotinidase (BIOT)
6.  le défaut de captation de la     		
      carnitine cellulaire (CUD)
7.	 la leucinose (MSUD)
8.	 l’acidurie 3-hydroxy-3-

méthylglutarique (HMG)
9.	 le déficit en holocarboxylase 

synthétase (HCS)



LE DÉFAUT DE CAPTATION DE LA 
CARNITINE CELLULAIRE  
Le défaut de captation de la carnitine cellulaire 
(CUD) est une erreur innée du métabolisme. Il se 
caractérise par une incapacité à maintenir une 
concentration intracellulaire suffisante de carnitine 
qui affecte le processus d’oxydation des acides 
gras. Ce processus d’oxydation est une importante 
source d’énergie en période d’hypoglycémie, 
principalement dans le cœur et les muscles. 

La maladie peut avoir diverses présentations 
cliniques selon les organes qui sont atteints et 
l’âge du patient. Durant la petite enfance, les 
patients présentent principalement des problèmes 
métaboliques et hépatiques. Les présentations 
cardiaques et myopathiques deviennent plus 
courantes durant l’enfance et à l’âge adulte. Des 
convulsions, une détresse respiratoire et un retard 
de développement global peuvent également 
être observés. La maladie peut demeurer 
asymptomatique ou causer des symptômes 
seulement à l’âge adulte. 

Le traitement du CUD consiste en une 
supplémentation en L-carnitine. Les patients 
doivent aussi éviter les stress cataboliques 
et un suivi est nécessaire afin de quantifier 
la concentration de carnitine plasmatique et 
d’évaluer les fonctions cardiaques, hépatiques et 
musculaires. La prévalence du défaut de captation 
de la carnitine cellulaire varie considérablement 
entre les pays et, selon les données expérientielles 
recueillies, il y aurait moins de cinq patients 
suivis dans les centres de référence en maladies 
métaboliques au Québec.

Les principaux constats de l’INESSS 
•	 L’évolution clinique de la maladie ne peut pas être 

prédite.

•	 Le résultat du dépistage serait obtenu en temps 
opportun pour la presque totalité des patients. 

•	 Sans traitement, les manifestations cardiaques 
peuvent se présenter à tout âge et s’avérer fatales 
dès leur apparition.

•	 Le dépistage néonatal permettrait de prévenir 
l’errance diagnostique et de commencer une 
supplémentation en L-carnitine chez les patients 
avant qu’ils ne deviennent symptomatiques, ce qui 
préviendrait l’apparition de symptômes.

•	 La performance est sous-optimale et plusieurs 
raisons expliquent les résultats faux positifs et 
faux négatifs :
	͵ Des résultats faux positifs et faux négatifs sont 

possibles lorsque le prélèvement est fait avant 
deux semaines de vie puisque la concentration 
de carnitine chez le nouveau-né peut refléter 
celle de sa mère; 

	͵ D’autres sources de faux positifs incluent le 
niveau de carnitine libre chez la mère durant 
la grossesse, la présence d’autres maladies 
métaboliques chez la mère ou le nouveau-né.

•	 Les données disponibles ne permettent pas de 
conclure quant à l’efficacité du dépistage néonatal 
du CUD. Les données provenant de séries de cas 
semblent indiquer que les patients traités avec une 
supplémentation en L-carnitine ont un pronostic 
favorable.

•	 Entre 0 et 29 nouveau-nés pourraient être référés 
annuellement pour des démarches diagnostiques. 
Le dépistage néonatal pourrait détecter entre deux 
cas par an et un cas tous les quatre ans.

•	 L’analyse d’impact budgétaire indique que l’ajout 
du CUD à la plateforme de dépistage pourrait 
entraîner des dépenses additionnelles de près 
de 529 000 $ sur un horizon temporel de trois ans.

UNE FICHE PRINCIPALE À CONSULTER
Une fiche principale a été produite sur le dépistage néonatal des erreurs innées du métabolisme (EIM). 
Elle présente notamment le mandat confié à l’INESSS pour l’évaluation de la pertinence du dépistage de 
neuf nouvelles EIM.
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La version complète de l’avis est disponible sous 
l’onglet Publications du site Web de l’INESSS.

RECOMMANDATION DE L’INESSS
L’INESSS recommande l’ajout du dépistage du 
défaut de captation de la carnitine cellulaire 
(CUD) par spectrométrie de masse en tandem à la 
plateforme sanguine du Programme québécois 
de dépistage néonatal. 
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