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UNE FICHE PRINCIPALE A CONSULTER

Une fiche principale a été produite sur le dépistage néonatal des erreurs innées du métabolisme (EIM).

Elle présente notamment le mandat confié a U'INESSS pour U'évaluation de la pertinence du dépistage de

neuf nouvelles EIM.

L’ACIDURIE )
3-HYDROXY-3-METHYLGLUTARIQUE

L'acidurie 3-hydroxy-3-méthylglutarique (HMG) est
une erreur innée du métabolisme. Elle est due a un
déficit en HMG-CoA lyase, une enzyme essentielle
de la cétogénése et du métabolisme de la leucine.

Il existe une grande Vvariabilit¢é dans les
manifestations cliniques des patients atteints
de la HMG. La présentation clinique est de forme
néonatale pour 30 a 50 % des patients et ceux-ci
développent tous des symptémes précoces dans
la premiére semaine de vie. Le reste des patients
deviennent presque tous symptomatiques dans
la premiére année de vie. Dans presque tous
les cas, la premiére manifestation clinique est
une décompensation métabolique aiglie avec
hypoglycémie sans cétonurie et hyperammoniémie.

La sévérité de l'atteinte neurologique ou
cognitive ne semble pas associée au nombre de
décompensations métaboliques, au délai avant le
diagnostic ou a la forme néonatale.

Selon les données expérientielles recueillies, il y
aurait moins de cing patients suivis dans les centres
de référence en maladies métaboliques au Québec.

Les principaux constats de UINESSS

- llexiste uneincertitude quant a la prévalence réelle
de la HMG au Québec.

- Une corrélation entre le génotype et le phénotype
est difficile a établir puisque I'évolution de la
maladie semble surtout liée aux hypoglycémies, qui
peuvent étre séveres et potentiellement mortelles.

- La décompensation métabolique aiglie est
la présentation clinique typique qui survient
généralement dans la premiéere année de vie et,
dans environ 35 % des cas, dans les heures ou les
jours suivant la naissance.

- Le résultat du test de dépistage néonatal serait
disponible avant I'apparition des symptémes pour
environ 65 % des patients.

- Le pronostic est variable; le développement
neurologique et cognitif est séverement compromis
chez 25 % des patients et de 16 a 20 % des patients
décéderaient de la maladie.

- Lincertitude entourant la sensibilité et la valeur
prédictive positive du test est trés importante,
notamment en raison de la faible incidence de
la maladie.

- Le nombre de faux positifs et de patients référés
pour un bilan diagnostique pourrait étre important
et des découvertes de maladies secondaires sont
susceptibles de survenir, particulierement de
3-MCC.

- Aucune étude comparative n'a été repérée pour
évaluer l'efficacité ou l'innocuité du dépistage
néonatal sanguin par MS/MS de la HMG.

RECOMMANDATION DE LINESSS

L'INESSS ne recommande pas I'ajout du dépistage
de l'acidurie 3-hydroxy-3-méthylglutarique (HMG)
par spectrométrie de masse en tandem a la
plateforme sanguine du Programme québécois de
dépistage néonatal.

La version compléte de I'avis est disponible sous
l'onglet Publications du site Web de I'INESSS.
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