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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)
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LES ERREURS INNÉES DU 
MÉTABOLISME
Les erreurs innées du métabolisme (EIM) sont des 
maladies métaboliques héréditaires rarement 
observées chez les nouveau-nés et sont causées par 
des variants génétiques dans un gène codant pour 
une enzyme ou un transporteur impliqué dans une 
voie métabolique. 

Les conséquences des EIM sur le développement des 
enfants et sur leur santé peuvent être importantes, 
voire critiques, puisqu’elles peuvent compromettre 
le fonctionnement de divers organes et même 
entraîner le décès.

Avec une prévalence de 1 cas sur 10 000 à 1 cas 
sur 1 000 000 de naissances, les EIM sont rarement 
observées chez les nouveau-nés lorsqu’on les 
considère individuellement. Toutefois, lorsqu’on les 
regroupe, elles touchent environ 1 personne sur 800.

Le principal objectif du dépistage néonatal des EIM 
est de repérer des nouveau-nés qui en sont atteints 
avant l’apparition des symptômes et de les prendre 
en charge rapidement pour améliorer leur pronostic. 

Tous les nouveau-nés qui naissent au Québec et qui 
sont admissibles au régime d’assurance maladie du 
Québec peuvent bénéficier du dépistage néonatal. 
Un prélèvement sanguin pris sur le talon du bébé 
est réalisé par un infirmier ou une infirmière, ou 
encore une sage-femme, lorsque celui-ci a entre 24 
et 48 heures de vie.

Le CHU de Québec est le centre fiduciaire désigné 
pour le dépistage néonatal sanguin. Si un test de 
dépistage présente un résultat positif (ou anormal), 
le patient est dirigé vers l’un des quatre centres de 
référence pour une évaluation diagnostique et une 
prise en charge. 

Mandat de l’INESSS
Le ministère de la Santé et des Services sociaux a 
mandaté l’Institut national d’excellence en santé 
et en services sociaux (INESSS) pour évaluer la 
pertinence d’ajouter le dépistage sanguin de neuf 
erreurs innées du métabolisme (EIM) au Programme 

québécois de dépistage néonatal sanguin. Ces neuf 
EIM sont : 

•	 l’homocystinurie (HCY);

•	 le déficit en β-cétothiolase (βKT);

•	 la galactosémie (GALT);

•	 l’acidémie isovalérique (IVA);

•	 le déficit en biotinidase (BIOT);

•	 le défaut de captation de la carnitine cellulaire 
(CUD);

•	 la leucinose (MSUD);

•	 l’acidurie 3-hydroxy-3 méthylglutarique (HMG);

•	 le déficit en holocarboxylase synthétase (HCS).

Contenu des fiches syntheses
Une fiche synthèse est disponible pour chacune des 
neuf EIM évaluées. Celle-ci comporte :

•	 les caractéristiques de l’EIM;

•	 les constats dégagés par l’INESSS;

•	 la recommandation de l’INESSS quant à la pertinence 
du dépistage néonatal de cette EIM. 
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Le contenu de cette publication a été rédigé et édité par l’Institut national d’excellence en santé et en services 
sociaux (INESSS). Il permet de comprendre ce que sont les erreurs innées du métabolisme (EIM) et explique 
la façon dont l’INESSS a procédé avant d’émettre une recommandation concernant la pertinence ou non 
d’ajouter le dépistage néonatal sanguin des neuf EIM suivantes : 

•	 l’homocystinurie (HCY);

•	 le déficit en β-cétothiolase (βKT);

•	 la galactosémie (GALT);

•	 l’acidémie isovalérique (IVA);

•	 le déficit en biotinidase (BIOT);

•	 le défaut de captation de la carnitine cellulaire (CUD);

•	 la leucinose (MSUD);

•	 l’acidurie 3-hydroxy-3-méthylglutarique (HMG);

•	 le déficit en holocarboxylase synthétase (HCS).

Les avis relatifs aux neuf EIM évaluées sont tous disponibles sous l’onglet  Publications du site inesss.qc.ca.

Chaque acronyme souligné mène à une 
fiche synthèse qui traite de l’évaluation 
de la pertinence du dépistage néonatal 
sanguin de cette EIM.

https://www.inesss.qc.ca/publications/repertoire-des-publications.html
inesss.qc.ca


Realisation du mandat
Afin d’évaluer la pertinence du dépistage néonatal 
sanguin des neuf EIM énumérées précédemment, 
l’INESSS a considéré pour chacune des maladies:

•	 la problématique de santé;

•	 la performance du test de dépistage; 

•	 l’efficacité et l’innocuité du dépistage; 

•	 les enjeux organisationnels, économiques et 
éthiques.

L’étude approfondie de ces éléments a demandé 
à l’INESSS de faire une recherche exhaustive de la 
littérature scientifique et de recueillir des données 
contextuelles et expérientielles auprès d’experts, de 
patients atteints d’EIM, de leurs parents ou de proches 
aidants et de citoyens. 
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RECOMMANDATION DE L’INESSS
C’est à partir des preuves scientifiques et des 
données contextuelles et expérientielles, 
dont l’analyse a comporté plusieurs étapes 
de consultation et de validation, que l’INESSS a 
procédé à l’élaboration des recommandations 
favorables ou défavorables au dépistage pour 
chacune des EIM évaluées.

L’INESSS recommande l’ajout du dépistage 
néonatal de HCY et du CUD à la plateforme 
sanguine du Programme québécois de 
dépistage néonatal.

En contrepartie, à la lumière des informations 
actuellement disponibles, l’INESSS ne 
recommande pas l’ajout du dépistage néonatal 
de HCS, HMS, βKT, BIOT, MSUD, IVA et GALT 
à la plateforme sanguine du Programme de 
dépistage néonatal du Québec.

Il est à noter qu’une recommandation de 
l’INESSS en défaveur du dépistage néonatal 
sanguin d’une EIM en particulier ne minimise 
pas l’importance d’offrir une prise en 
charge appropriée des personnes atteinte 
de cette maladie au Québec. Par ailleurs, il 
demeure important de colliger davantage de 
données associées à chaque EIM de manière 
prospective.   

À cet effet, la nécessité de créer un registre 
provincial sur les maladies rares a été soulevée 
par l’ensemble des personnes consultées 
pour documenter ces maladies et améliorer 
leur compréhension et leur traitement. Enfin, 
de meilleures informations sur les différentes 
EIM devraient être rendues disponibles pour 
les patients et les professionnels de la santé.

inesss.qc.ca



