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Extension du programme national

MCAD
== Medium Chain Acyl-coA Dehydrogenase

SYNTHESE DES RECOMMANDATIONS EN SANTE PUBLIQUE . I ACYI'COA DéShydrOgénase des aCIdeS gras a
Chaine Moyenne

Recommandations pour I'extension
du dépistage néonatal au
déficit en MCAD’

Juin 2011

15 novembre 2020 JOURNAL OFFICIEL DE LA REPUBLIQUE FRANCAISE Texte 32 sur 119

Décrets, arrétés, circulaires

TEXTES GENERAUX

MINISTERE DES SOLIDARITES ET DE LA SANTE

Arrété du 12 novembre 2020 modifiant I'arrété du 22 février 2018 relatif a I'organisation
du programme national de dépistage néonatal recourant a des examens de biologie médicale

Démarrage du depistage du deficit en MCAD le 18" decembre 2020

pour tous les enfants nés a compter du 18 decembre 2020



Le déficit en MCAD, qu’est ce que c’est ?

Maladie héreditaire de I'oxydation des acides gras
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I’'octanoylcarnitine (C8)

MCAD : B-Oxydation mitochondriale des
acides gras a chaine moyenne (6 a 12 C)
Si déficit:
— Accumulation d’acyl-CoA C8 et C10
— Défaut de production des CC

Les acyl-CoA C8 et C10:
— s’associent avec carnitine :
Acylcarnitines C8-C10 (ACN)
— -0Xydation microsomale des acyl-CoA :
Acides dicarboxyliques (CAOU)



Le déficit en MCAD : la maladie

Maladie héréditaire de I'oxydation des acides gras

Clinique : ﬁ Touche ~
1 enfant / 20 000
Hypoglycémie
trouble du rythme cardiaque
lethargie
convulsions
coma
déces

Risque de decompensation des les premiers jours de vie

Le risque augmente avec le jelne, en cas d’infection, de
vomissements ou d’intervention chirurgicale



Le déficit en MCAD

Maladie héreditaire de I'oxydation des acides gras

Prise en charge si decompensation :
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Urgence thérapeutique Gl

Prévention des décompensations

Mesures diététiques :
v' Eviter les périodes de jeline (réduire I'intervalle entre deux tétées)
v' Augmenter les apports en sucre si risque de décompensation



Quels changements pour le dépistage néonatal ?

Document d’information
Nouveau feuillet d'information a insérer dans le document J3
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Quels changements pour le dépistage néonatal ?

Prélevement du nouveau né

Méme volume sanguin prélevé

Dosage simultané avec la phénylalanine => méme tache de sang
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Quels changements pour le dépistage néonatal ?

Acheminement du buvard

Risque de décompensation des les premiers jours de vie comme
pour I’hyperplasie ou la phénylcétonurie : URGENCE

Envoyer le buvard au CRDN sans délai
des le prelevement
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Pour les SF libérales, I'envoi du buvard est de leur responsabilité
ne pas le confier aux familles !




Et au laboratoire ....

Préparation des
prélévements Interprétation et validation

Analyse par LC- MS/MS __des résultats

Réception des
buvards
Enreglstrement

JO J3 J4 (a J7) J5 (a J8) J6 (J9)
Naissance Prélevement Arrivée au Laboratoire  Analyse des résultats Reésultat definitif
Enregistrement Validation biologique Médecin référent
Préparation des échantillons Retest

Injection LC-MS/MS



Organigramme MCAD

Dosai(y > C8<seuill

- Seuil1:0,15 pmol/L ——

« Seuil 2:0,2 umol/L (=99,5°p)

« (C8/C10 a titre informatif) Y !
Vérification en
double (Retest) Moyenne Retest STOP

+ C8 < seuil 2

Dosage du C10

Moyenne Retest
C8 2 seuil 2

Calcul du ratio
c8/Cc10

Signalement par le CRDN au

& L p Seuil 1 = Seuil de retest

médecin référent pour le
déficit en MCAD

(étape diagnostique)

Seuil 2 = Seuil d’action

: . , R . . 10
Les seuils seront réevalués apres 1 mois de dépistage



Si resultat positif

Information immediate aux cliniciens référents
soit a Toulouse, soit a Montpellier

cenfre de reférence

L2

maladies rares

¢

Hospitalisation (urgente si symptémes a lI'appel , sinon délai H24)




Conduite a tenir en cas de positif (CR MHM)

Dépistage positif
C8 > seuil

Hospitalisation (urgente si symptomes, sinon délai H24)

12

ACN (H48) & CAOu (H72)*

A4 ¥ A g A4

Profil typique MCAD Profil douteux MCAD NORMAL Autre maladie

4 4

PEC médicale MCAD

Génétique ACADM

4 ¥

Génotype typique Génotype douteux

&

Enzymo MCAD/FLUX

v 2

Def. MCAD Normale ou HTZ

4 A4

PEC médicale MCAD Arrét suivi PEC adaptée

ACN: acylcarnitines / CAOu : chromatographie des acides organiques urinaires * A réception au laboratoire, et analyse selon recommandations SFEIM



Perspectives pour les mois a venir...

Nouvelles recommandations de la HAS  Janvier 2020
Proposition d'ajout de 7 maladies

RECOMMANDATION DE SANTE PUBLIQUE

Evaluation a priori de I'extension du dépistage
néonatal a une ou plusieurs erreurs innées
du métabolisme par la technique
de spectrométrie de masse en tandem
en population générale en France

(volet 2)
Maladies Aminoacidopathies Aciduries organiques Déficits de béta-oxydation
Proposées HCY Homocystinurie GA-1 Acidurie glutarique LCHAD déficit en déshydrogenase des
MSUD Leucinose de type 1 hydroxyacyl-CoA de chaine longue

TYR1 Tyrosinémie type 1 IVA Acidurie isovalérique CUD deficit en captation de carnitine




A retenir

Démarrage du dépistage du déficit en MCAD pour tous
les enfants nés a partir du 1" décembre 2020

Nouveau feuillet d'information a insérer dans le document J3

Pas de changement pour le prélevement sur le méme
buvard qui doit étre envoye sans delai au CRDN

Merci a tous de votre implication au quotidien
qui fait la réussite du dépistage néonatal



