1/  PHENYLCETONURIE

2/ GALACTOSEMIE

3/ HYPERPLASIE CONGENITALE DES 

    SURRENALES

4/ HYPOTHYROIDIE

___________________________________________

PROTOCOLE
· Prélever 1-2h APRES 2-3éme repas de la journée (si contient du lactose) et laisser sécher 2-3h à l'AA (pas de soleil ni radiateur)

· 1er prélèvement à J4 (72-96h) ou avant si besoins de transfusion 

· si transfusion=> 2ème prélèvement:

· si >2000g: 3-5 jours post-transfusion 

· si <2000g: à la fin de la 2ème de vie ou avant la sortie si départ plus tôt mais au plus tôt 3-5 jours après transfusion 

· si PN<2000g => faire 2ème prélèvement à la fin de la 2ème de vie ou avant la sortie si départ plus tôt  (si possible après intro alimentation lactée pour galactosémie) 

1/ PHENYLCETONURIE

-N si< 0,2 mmol/L

An. enyme qui converti la Phe en Tyr=> acc. de la Phe et de ses métabolites=>


-Convulsions/Epilepsie


-Retard mental tardif


-Eczéma


-peau fine, peu cheveux, yeux bleus (car la Tyr est le 

 précurseur de la mélanine)

-si mère avec PKU non diagnostiqué=> tester toute les mère avec convulsions ou retard de QI

Test:

-Guthrie après 48h d'alimentation lactée

-Attention si ttt AB car inhibe la croissance des bactéries du test!

-si positif=>ctrl t sanguin Phe et Tyr.

Traitement:

Régime sans Phe dans les 20 j ad vitam

2/ GALACTOSEMIE

=Déficience en G-1-P-UT

-N si activité de la G-1-P-UT et galactoe totale <0,5 mmol/L

Le pronotic est réservé car le foetus a ici des lésions avant même sa naissance

Symptômes: dès 1 sem. de vie
-vomissement, HPSM, jaunice, tbl coagulation

-cataracte, encephalopathie

-mauvaise prise pondérale

3/ HYPERPLASIE CONGENITALE DES 

 SURRENALES

-N si<78 nmol/L

Dans 95% des cas: déficience en 21-OH-ase=>défaut synthèse du cortisol avec perte du feed-back négatif et hyper-sécrétion d'ACTH et des hormones en aval à savoir DHEA, testostérone (virilisation) et aldostérone (perte de sels).

1. Virilisation présente à la naissance avec hypertrophie et hyperpigmentation chez le garcon et hypertrophie du clitoris chez la fille.

2. Perte de sel avec hypo-Na dès 2 semaines de vie avec  vomissements, faible alimentation et choc

Test:

-élévation de la 17-OH-progesérone (>200)

Traitement:

-Réhydratation iv

-Fludrocortisone en remplacement du cortisol

-Correction chir. de l'anat. sexuelle

-si AF+: donner de la dexaméthazone dès 10 sem de gestation à la mère pour inhiber l'ACTH

4/ HYPOTHYROIDIE

-N si <15 mU/l

=Manque en thyroxine=>stimulation TSH à>40 mU/l
-si Güthrie 15-40 mU/l->refaire!

Spt:

-constipation, hernie ombilicale, distention abdominale

-mauvaise alimentation et prise de poids

-grosse langue

-hypothermie

-ictère persistant

-retard intellectuel et de croissance=nains crétins

NB: hypothyroidie peut être transitoire si due à AC anti-thyr. maternels ou si médication anti-thyr.

