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EVALUATION DE LA PERTINENCE DU DEPISTAGE NEONATAL SANGUIN PAR SPECTOMETRIE DE MASSE EN TANDEM DE L’ACIDEMIE
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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’ACIDEMIE ISOVALERIQUE

L'acidémie isovalérique (IVA) est une erreur innée
du métabolisme qui se caractérise par un trouble
dans le métabolisme de la leucine menant a une
accumulation d’isovaléryl-CoA.

Il existe quatre formes de la maladie : une forme
néonatale, une forme chronique intermittente, une
forme chronique progressive et une forme légére.

La presque totalité des patients atteints de la forme
néonatale aura une premiére décompensation
métabolique avant deux semaines de vie, tandis que
les symptomes apparaitront entre le premier mois
et la dixieme année de vie chez les patients atteints
d’une forme chronique intermittente. A I'exception de
la forme légere, a long terme, les patients atteints de
ces formes symptomatiques pourraient développer
des retards de développement cognitifs et moteurs.

Les patients atteints de la forme légére, qui est
associée uniquementaun phénotype biochimique, ne
présentent pas de symptémes cliniques et pourraient
compter pour prés de 60 % des cas dépistés.

Les patients atteints d’IVA doivent éviter les stress
cataboliques tels que le jeline et les infections.

Le traitement a long terme consiste en une diéte
réduite en protéines, une supplémentation en
L carnitine et parfois en glycine. Le nombre de
crises métaboliques tend a diminuer avec l'age,
probablement grace a des voies alternatives du
métabolisme de l'isovaléryl-CoA et a la réduction des
infections.

La prévalence de l'acidémie isovalérique serait
estimée a environ 1 cas pour 100 000 naissances,
mais varie considérablement entre les pays. 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
- LIVA a une variété de présentations cliniques :

- Les nouveau-nés atteints de la forme néonatale
de I'lVA présentent généralement un tableau
clinique sévére pouvant mener au déces. La

majorité présentera des symptémes avant
l'obtention du résultat du test dépistage;

- Les formes chroniques de I'IlVA sont associées
a une période d'errance diagnostique pouvant
durer plusieurs années.

Prés de 60 % des patients repérés par dépistage
néonatal auraient une forme légére de I'IlVA pour
laquelle la pertinence d’un traitement demeure
incertaine.

Les tests diagnostiques ne permettent pas toujours
de distinguer les patients atteints de la forme légere
de ceux atteints des autres formes.

Il existe un traitement, soit une diete modérément
restreinte en protéines et une supplémentation en
L-carnitine ou en glycine.

Le pronostic des patients en matiére de
développement neurocognitif pourrait étre meilleur
s'ils étaient pris en charge rapidement. Toutefois, les
données disponibles ne permettent pas de conclure
quant a l'efficacité du dépistage néonatal de I'lVA.

Les principaux éléments indésirables liés au
dépistage de I'lVA seraient les faux positifs, la
détection de cas légers et I'absence de consensus
clinique surl'évolution et la nécessité d'un traitement
pour ces patients.

Dans I'hypothése ou 82000 nouveau-nés
participeraient au dépistage néonatal par année,
entre 1 et 18 nouveau-nés pourraient étre référés
annuellement pour des démarches diagnostiques
et le dépistage néonatal pourrait détecter entre un
cas par an et un cas tous les trois ans.

RECOMMANDATION DE L'INESSS

L'INESSS ne recommande pas lajout du
dépistage de l'acidémie isovalérique (IVA)
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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