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La découverte de la phénylcétonurie 
Oslo, Norvège, il y a 85 ans… 



Critères de Wilson et Jungner (OMS, 1968) 



Recommandations HAS janvier 2020 

7 nouvelles maladies 
 
 
 Aminoacidopathies/Acidémies organiques  Déficit de la béta-oxydation  

des acides gras 

HCY        Homocystinurie congénitale 
MSUD    Leucinose 
TYR1      Tyrosinémie type 1 
GA-1      Acidémie glutarique type 1 
IVA         Acidémie Isovalérique 

LCHAD  Déficit en Déshydrogénase 
des Acides gras Hydroxylés à 
Chaîne Longue 
 
CUD    Déficit primaire en Carnitine 



 

 

Entrée en vigueur de l’extension du DNN à : 

    7 nouvelles maladies 
 au 1er janvier 2023 

 

Extension du programme français 
 Arrêté du 9 novembre 2022 



QR-code de la plaquette 
d’information aux parents 
actualisé au 3 janvier2023 





Quelles sont les 7 nouvelles maladies 
héréditaires du métabolisme incluses  

dans le dépistage néonatal ? 



A B 

          ENZYME 

Bon développement de l’organisme 

ALIMENTATION 

Physiopathologie 



ALIMENTATION 

          ENZYME 

A B 

Carence  
Déficit énergétique 

Enzyme  non fonctionnelle 

Intoxication endogène 

( intervalle libre) 

Physiopathologie 



B 

Régime diététique : 
 croisière/urgence 

Pauvre  en protéines 
naturelles ou lipides 

Triglycérides à chaine moyenne C7  

 
CARNITINE 
NITISONE 

VITAMINES 
GLYCINE ….. 

 

Prêt iconographie Laboratoire VITAFLO 

Physiopathologie 



HCY    Homocystinurie congénitale 
MSUD    Leucinose 
TYR1   Tyrosinémie type 1 
GA-1    Acidémie glutarique type 1 
IVA     Acidémie Isovalérique 

1. Anomalies d’assimilation 
d’ acides aminés 

B 

PROTEINE 

=  Acide aminé  
ou Acide organique issu d’un acide aminé 

Prêt iconographie Laboratoire VITAFLO 



Homocystinurie congénitale 

Toxicité de l’homocystéine 

Méthionine 

Homocystéine 

CBS 

1/100 000 naissances 

• Thromboses veineuses  
et artérielles 
• Déficience intellectuelle 

Régime hypo protidique 
Acides aminés sans Meth 
Levocarnyl / B6  



Leucinose 

Toxicité de la leucine  

Leucine Isoleucine Valine 

Déshydrogénase des 
alpha-céto-acides à chaine 
ramifiée 

1/60 000 naissances 

Forme classique néonatale: 
Altération de la conscience 
→ Coma 
• Hypotonie axiale 
• Hypertonie périphérique 
• Pédalage /boxe 
Odeur de « sirop d’érable » 

Régime hypo protidique 
Acides aminés sans leu val isol    
Levocarnyl / B8  + RU 







Tyrosinémie de type 1 
Tyrosine 

Succinylacétone 

Toxicité de la succinylacétone  
  

1/60 000 naissances 

• Forme  néonatale aiguë : 
Insuffisance hépatique aigüe 
 
• Cancers multiples du foie 
• Tubulopathie rénale 
• Crises neurologiques aigües 

Régime hypo protidique 
Acides aminés sans phe sans tyr   
Levocarnyl / Nitisone  



Acidémie glutarique  
de type 1 
Lysine Tryptophane 

Glutaryl- CoA Glutarylcarnitine 

Toxicité de dérivés  
du Glutaryl-CoA  

Glutaryl CoA-déshydrogénase 

1/100 000 naissances 

Forme  infantile ( dès 3 mois) 
Tableau neurologique aigu 
 
→ tableau chronique d’handicap 

  

Régime hypo protidique 
Acides aminés sans tryp sans  lys 
Levocarnyl + RU  

DECOMPENSATION  



  Acidémie isovalérique 

Leucine 

Isovaléryl- CoA Isovalérylcarnitine 

Toxicité de dérivés 
 de l’Isovaléryl-CoA  

Isovaléryl  CoA-déshydrogénase 

1/100 000 naissances 

Forme  néonatale aiguë :  
 
Vomissements, déshydratation, 
Acidocétose → Coma 
Odeur de « pieds en sueurs » 

Régime hypo protidique 
Levocarnyl 
Glycine  + RU 

DECOMPENSATION  



OCT2 

CARNITINE 

CARNITINE 

Mitochondrie 

ENERGIE 

    LCHAD 

    MCAD 

2. Assimilation 
normale  
des acides gras 

8 déficit en MCAD (depuis 2021)         
1/15000 naissances  

 



OCTN2 

CARNITINE 

Membrane 
 plasmique 

Mitochondrie 

ENERGIE 

 

Déficit primaire  
en carnitine 

Forme infantile ( > 3 mois) : 
• Hypoglycémie 
• Défaillance hépatique 
• Hypotonie  
• Défaillance cardiaque 

1/200 000 naissances 

FAUX POSITIFS prévus du DNN: 
1/200 à 1/400 ! 

Traitement  
Levocarnyl 

DECOMPENSATION  



Membrane 
 plasmique 

Mitochondrie 

ENERGIE 

    LCHAD 

Forme néonatale: 
• Hypoglycémie 
• Défaillance hépatique 
• Défaillance cardiaque 

1/25 000 naissances 

Régime hypo lipidique  
et TCM 
Levocarnyl + RU 

Déficit  
en LCHAD 



 

Déficit primaire  
en MCAD 

Depuis 2011 
En plus de la phénylcétonurie 



Conclusion 
7 nouvelles MHM dépistées depuis le 1er janvier 2023 :  

• Homocystinurie 

• Leucinose 

• Déficit en LCHAD 

• Déficit primaire en carnitine 

• Acidémie isovalérique 

• Acidémie glutariques type 1 

• Tyrosinémie type 1 
 

Maladies rares et traitables 

Perspectives de nouveaux dépistages pour l’avenir 
 

 



 

 

Merci à tous pour votre 
attention ! 


