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METHODES

Des experts médicaux, cliniciens (n=57) et biologistes (n=24), ont

collaboreé afin de créer des résumés concis décrivant les MHM.

Ces réesumés comprennent des symptomes cliniques clés qui, lorsqu'ils sont
associés a des anomalies spécifiques dans les examens biologiques (ou d'imagerie)
initiaux, indiquent une MHM potentielle.

La coordination de ce groupe de travail a été supervisée par un médecin affilié a la
filiere G2M. Puis chaque document a été relu par un groupe d'experts MHM,
généralement composé de pédiatres, de cliniciens pour adultes, de biologistes et
parfois d'autres spécialistes, avant d'étre validé.

INTRODUCTION @
eo®

La lutte contre I'errance diagnostique est |'un des principaux objectifs '.‘
des plans nationaux maladies rares 3 et 4 du ministere de la santé (PNMRS3 et 4).
Cependant, certains patients présentant des associations de symptomes liés a des

maladies héréditaires du meétabolisme (MHM) ne sont pas diagnostiqués,
principalement en raison de la rareté de ces maladies et de leur méconnaissance
par les professionnels de santé non spécialisés.

Dans le but de lutter contre cette errance, |la filiere de santé maladies rares G2M, a
élaboré des fiches d’aide au diagnostic afin d'aider les cliniciens a identifier
rapidement et précisément les MHM rares.

Leucinose

Acidémies méthylmalonique et propionique
Acidurie isovalérique (AlV)

Acidurie glutarique de type 1

Tyrosinémie de type 1

Intolérance aux protéines dibasiques (LPI)
Déficit du cycle de l'urée

Déficit en glutathion synthétase

Déficits de la cétolyse et de la cétogénese
Déficits de la beta-oxydation des acides gras
Déficit en pyruvate deshydrogénase

MELAS et maladies mitochondriales apparentées
Déficit en cystathionine béta-synthase
Glycogénoses de type | et Il

MPI-CDG, PMM2-CDG
Gangliosidose a GM2
Alpha-mannosidose
Niemann Pick type C
Mucopolysaccharidoses |
Céroides lipofuscinoses neuronales (CLN) ﬁ‘;?;')'ﬁ;gg
Déficit en sphingomyélinase acide lysosomale intermédiaire
Maladie de Fabry

Maladie de Gaucher

Déficit en lipase acide lysosomale

Déficit en maltase acide (maladie de Pompe)
Déficit en arylsulfatase A

Déficit en Tango 2

Fructosémie Déficit en Cobalamin C (cblIC)

Ga’I?c.tosemle congen|ta|.e classique &Ef;c:-ez bl\c;.llnldase / holocarboxylase synthétase . Anomalies du métabolisme intermédiaire

Déficit en F.ructose 1,6 diphosphatase aladie de vviison = Troubles du métabolisme des molécules complexes

Alcaptonurie = Anomalies du métabolisme des minéraux et des cofacteurs vitaminiques
Porphyrie hépatique aigue Anomalies du métabolisme des lipides
Protoporphyrie érythropoiétique “ Porphyries

CONCLUSION ...
QUAND EVOQUER UNE LEUCINOSE ? POUR QU' ? POUR QUO' ?

Dépistage néonatal (DNN) depuis Janvier 2023 en France permettant un diagnostic et une prise en charge précoce des nouveau-nés atteints,
notamment pour les formes néonatales et intermeédiaires, dont les présentations habituelles ne devraient plus se voir chez les enfants dépistés '
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