MALADIES METABOLIQUES: DEBROUSAILLAGE

Bilan de première intention

· Gazometrie

· Test hepatiques

· Lactates

· CK (rhabdomyolyse)

· Amonium

· Glycémie

· Ac. urique
	LABO
	MSUD
	OA
	UCD
	DCM
	FAO
	MD
	PD
	LSD

	Acidose métabolique
	±
	++
	-
	±
	±
	±
	-
	-

	Alcalose respiratoire
	-
	-
	+
	-
	-
	-
	-
	-

	Hyper-ammoniémie
	±
	+
	++
	-
	±
	-
	-
	-

	Hypo-glyclémie
	±
	±
	-
	+
	+
	±
	-
	-

	Cétonémie
	A/H
	H
	A
	A/H
	A/L
	A/H
	A
	A

	Acidose Lactique
	±
	±
	-
	+
	±
	++
	-
	-
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MSUD: maple syrup urine disease

OA: organic acidemias
UCD: urea cycle disorders

DCM: disorders of carbohydrate metabolism

FAO: fatty acid oxidation disorders

MD: mitochondrial disorders

PD: peroxisomal disorders

LSD: lysosomal storage disorders

 -: usually absent

±: sometimes present

+: usually present

++: always present; 
A: appropriate 
H: inappropriately high

L: inappropriately low

Nb: Within disease categories, not all diseases have all findings:

· for disorders with episodic decompensation clinical and laboratory findings may be present only during acute crisis
· for progressive disorders, findings may not be present early in the course of disease.
Adapted from Weiner, DL. Metabolic Emergencies. In: Textbook of Pediatric Emergency Medicine, 5th ed, Fleisher, GR, Ludwig, S, Henretig, FM (Eds), Lippincott, Williams & Wilkins, Philadelphia 2006. p. 1193. 
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ails cliniques, car les analyses de dépis-
e sélectif font une ephotographien du mét-
lisme intermédiaire  un certain moment
rmettent donc de relever les signes dun
fonctionnement du métabolisme de plu-
s molécules (sucres, acides aminés, ack
gras). Comme le métabolisme intermédi-
est un processus dynamique qui chan-
rapidement selon différentes conditions
as, état de jedine, maladie fébrile, activi
sique, etc), le moment du prélévement
&chantillons biologiques pour le dé
e sélectif est trés important et le pé
st souvent le mieux placé pour effectuer
prélévements quand lenfant présente les
ptomes aigus. Un dépistage effectué lors
I'enfant n'est pas symptomatique peu
ner des résultats négatifs méme en pré-
ce d'un déficit enzymatique (par exem-
s dans 'oxydation des acides gras).

tableau 1 montre les examens de dé-
age séletif possibles au cabinet du pé-
tre: ces examens se font sur des pré-
ments simples d'urine ou sang sans
ditions pré-analytiques particuliérement
pliquées. La conservation et le transport
&chantillons dépend de la vitesse avec
uelle les échantillons peuvent arriver au
oratoire spécialisé.
indications aux différentes analyses sont
ées dans les tableaux 2-4. Il est clair que
signes (cliniques et biologiques) sont trés

aaaaaaaaaaaaaan

écifiques et que la décision deffectuer un
n métabolique dépend de 'évaluation ra-
nelle de chaque situation clinique. La pré-

ce de plusieurs de ces signes chez un en-
asoxan7m 4]

Rinsi, Ta présence d'un seul des signes l1stés
comme indication au bilan métabolique, mais
qui persiste ou se répéte sans explication,
devrait faire penser 3 effectuer un bilan méta-
bolique. Un des scénarios typiques que Fon
retrouve dans les antécédents des enfants
avec maladies métaboliques est celui d'un
enfant wtrop maladen par rapport  une in-
fection banale (baisse excessive de Iétat gé-
néral, nécessité d'hospitalisations fréquen-
tes pour réhydratation, acidose trop marquée
par rapport aux épisodes de diarrhée).

Le contact avec le spécialiste
en métabolisme et avec
le laboratoire spécialisé

Il est souvent difficile pour le pédiatre prati-
cien de décider quand il est vraiment indiqué
deffectuer un dépistage sélectif des mala-
dies métaboliques. Un bref contact télé-
phonique avec le spécialiste en métabolisme
et la discussion de la situation clinique avec
lui peuvent aider  prendre cette décision.
Comme la phase aigué des symptémes et la
plus informative au niveau du bilan métabo-
lique, le pédiatre peut effectuer les préléve-
ments nécessaires au bilan au bon moment
et décider aprés, selon [évolution de Fenfant
et éventuellement le conseil du spécialiste,
Sl convient ou non d'envoyer les échantil-
lons au laboratoire. La présentation du cas
au spécialiste, qui peut étre faite aussi sous
forme de correspondance, si le contact té-
1éphonique est parfois difficile, n'aboutit pas
forcément & un excés d'analyses spéciales
demandées par le pédiatre (avec une aug-

ataxie intermittente

* Hypotonie musculaire, crampes

* Malaises type ALTE et/ou anamnése
familiale pour mort subite du nourrisson
(SIDS)

« Troubles fluctuants de I'état
de conscience

« Dysmorphie cranio-faciale

= Nephrolithiase

Tableau 2: Indications au dosage des acides
aminés et acides organiques urinaires.

« Calculs rénaux
* Acide urique augmenté ou diminué
dans le sang

Arthropathie (goutte)

Surdité neurosensorielle

Troubles du comportement (automuti-
lation, agressivits, traits autistiques)
Déficit immunitaire et/ou anémie
mégaloblastique associés

2 des troubles neurologiques

Epilepsie associée a un retard sévére
de développement et/ou & des troubles
du comportement

Crampes musculaires, fatigue excessive
apres leffort

= Cristaux oranges dans les couches.

Tableau 3: Indications au dosage
des purines et pyrimidines urinaires.

Penfant est donc adressé au spécialiste pour
une évaluation clinique et biochimique plus
compléte. Dans d'autres situations par
contre, le spécialiste peut rassurer le pé-
diatre sur e fait que les manifestations pré-
sentées par le patient ont peu de probabili-

| /& retatip - web based . [ = moladie_metabolique.

MALADIES. METABOLIO




[image: image3.png]osoft Word

ichier  Edition  Affichage  Insertion  Fomat  Outils  Tableau  Fenétie
B9 0 I8RFER

] ‘ﬂ\x

Bl& T 50 - @@ Lecmve! A4 footnotes + Verdana + Verdna -9 -G IS

maladie_metabolique-

HYpO-dive age_de_base[1] pdf - Adobe Reader
= Fichier Ediion_Affchage Document Dutls_Fenétre Aide.

Cétonémi
@9l @@ o echercher |+
Acidose L 5| & 7 = o N |

MSUD: maple syl
OA: organic acide
ucD:

DCM: disorders ¢
FAO: o
MD:

PD:
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avoir de graves conséquences lors d'un  pédiatre praticien joue un réle central dans
stress métabolique majeur, comme une  la suspicion de ces maladies, surtout pour les

= Hypoglycémie
= Myopathie, habdomyolyse

-: usually absen « Cardiomyopathie intervention chirurgicale, une maladie inter-  formes moins graves qui se présentent avec
+: sometimes pr » Malaises type ALTE et/ou anamnése currente sévére, le post-partum, ou d’autres  des signes et symptomes aspécifiques.
+: usually preser familiale de mort subite du nourrisson situations cataboliques. Les enfants at-  Enfin, il faut rappeler qu'un dépistage sélectif
++: always pres (SIDS) teints d'une maladie du métabolisme inter-  négatif n’exclut pas toute maladie métabo-
. mim/ ma;m‘lﬂhﬁ'iﬂ inexpliquée médiaire regoivent au moment du diagnostic  lique et que les patients qui présentent des
. i = Mouvements anormaux N . N AN A
A: appropriate (dystonie, tremblement) un certificat d’'urgence qui atteste leur  signes de suspicion d’une maladie métabo-

inappropriatel diagnostic, les dangers possibles pour leur  lique doivent étre investigués d'une fagon

» Troubles de la marche /

L: inappropriatel SR santé, les mesures a prendre en cas dema-  plus large par le spécialiste.
» (R YD ladie / accident / intervention et les coor-
Nb: Within diseay » Anomalies des acides organiques données du centre spécialisé oli I'enfant est ~ Adresses des laboratoires
o fordi urinaires (ex. acidurie dicarboxylique, suivi. Seul le fait de connaitre a l'avance le  universitaires suisses pour les

pres

; cétonurie inappropriée aI'état de jetne) | diagnostic et les risques possibles permet  analyses métaboliques:
o forpl

une prise en charge correcte et évite des er-
Tableau 4: Indications au dosage reurs qui peuvent étre fatales. Si d'un cété,  Lausanne - LCC-CHUV:
des acylcarnitines sanguines. : ! N ) ) . .

il est vrai que les formes qui se présentent  (acides organiques, acides aminés,

au cabinet sont les plus légeres, de lautre  purines et pyrimidines, acylcarnitines)
giques, mais révélent souvent des signes  coté, il est bien connu que ces patients sont  Laboratoire Central de Chimie Clinique
physiologiques d'un état clinique particulier 4 risque de décompensation majeure lors ~ CHUV - BH18-Desk du laboratoire LCC
(jetine prolongé, état nourri, nutrition avec  d'un stress métabolique particulierement sé-  Rue du Bugnon 46, 1011 Lausanne
suppléments diététiques) ou des signes in-  vere. Tél. 021 314 4121 (24h/24h) /
directs d'une pathologie non métabolique 314 4172 (jours ouvrables 8- 17h)
(troubles rénaux et hépatiques, hypoxie, con-  Un autre aspect trés important du résultat  Contacts: Dr. Olivier Boulat,
vulsions, médicaments, etc). Il est donc im-  négatif est le fait de pouvoir exclure, avec  Prof. Claude Bachmann
portant que les données cliniques principa-  une bonne probabilité, une partie des mala-
tips_a.._ e les accompagnent la demande d'analyse au  dies du métabolisme potentiellement trai- ~ Ziirich - Kiinische Chemie:
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