
Extension du DNN des MHM: 
7 nouvelles maladies



Le futur du dépistage

ÅExtension validée à 7 autres MHM : 
ÅTyrosinémiede type 1
ÅLeucinose
ÅHomocystinurie
ÅAcidurieisovalérique
ÅAcidurieglutariquede type 1
ÅDéficit en LCHAD
ÅDéficit en transporteur de la carnitine

ÅRéévaluations régulières à la HAS
ÅtƻǳǊ ƛƴǘŞƎǊŜǊ ŘΩŀǳǘǊŜǎ aIa
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Données ISNS 2018



Activité
Bénéfice pour les enfants



Å Exp . DN MCAD: Dec20 - Fev2022
Å35 MCAD confirmés
Å1/26.000

Å(2017-2020 : 28 cas confirmés soit 
1/100.000)

Å=> diagde formes partielles et formes 
asymptomatiques

Å120 Faux-Positifs

Å5ƛŀƎƴƻǎǘƛŎǎ ŘΩŀǇǇŀǊŜƴǘŞǎ
ÅŦǊŝǊŜǎ Ŝǘ ǎǆǳǊǎ

ÅParents

ÅDiagnostic collatéral 
Å1 enfant avec déficit en MADD

ÅDiagnostics par hasard
Å1 enfant, contrôle normal pour MCAD, 

mais AG1 !

bƻǳǾŜŀǳȄ ŘŞǇƛǎǘŀƎŜǎ Ŝǘ ŎƘŀǊƎŜ ŘŜ ǘǊŀǾŀƛƭ ǎǳǊ ƭΩŞǉǳƛǇŜ ŘΩŀǾŀƭ Υ 
Augmentation du nombre de patients
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Diagnostic 
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Positifs 

À risque 
pédiatrique





ÅG2M: Nomination de coordonnateurs médicaux par maladie (2019)
ÅAction inter GT G2M : 

ÅGT Dépistage (JBA, DC) ςGT Diagnostic (CA, JFB) ςGT PNDS (PL)
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/ŜǊǘƛŦƛŎŀǘǎ ŘΩǳǊƎŜƴŎŜǎ

DǳƛŘŜǎ ŘΩŀƴƴƻƴŎŜ
téléphonique

Guides de prise en charge 
du nouveau-né dépisté

Equipes 
G2M

https://www.filiere-g2m.fr


