Protocole de prise en charge initiale et confirmation diagnostique
Amyotrophie spinale (AS)

‘ Dépistage positif AS ‘

v

‘ Evaluation clinique au centre de référence ‘

v

Test de confirmation diagnostique
ET évaluation neurologique clinique (HINE-2) OU examen neurologique bien
documenté

v

Confirmation du diagnostic

Si Penfant a une copie de ’exon 7 du géne SMN1:
Prise en charge multidisciplinaire Communiquer avec le centre fiduciaire pour vérification de I'identité de
Recommandons de référer la famille en génétique I’échantillon et envoyer un second prélevement au laboratoire de confirmation.

\ ' : \

‘ 4 copies de SMN2 ‘ ‘ 1a 3 copies de SMN2 ‘ 1 copie de SMN1 ‘

Asymptomathue Symptomathue Asymptomatique Symptomatique

Discussion avec la Etat porteur de I’AS. Considérer le séguencage
famille pour la prise Référer la famille en complet du gene pour
de décision éclairée: génétique. rechercher une mutation

- Suivi clinique tant ponctuelle (faux sens ou stop)

que le patient ne

<

Discussion des options thérapeutiques

Bilan complémentaire: FSC, INR, TCA, Bili,
albumine, créatinine, AST/ALT, troponine |,
Anticorps anti AAV9

Evaluation en physiothérapie [

présente pas de
symptémes
ou

- administration de
thérapie en phase
présymptomatique

Evaluation de la déglutition
(en interne ou a I'externe)
Evaluation de la respiration
(en interne ou a I'externe)

v

v

\

v

Thérapie modificatrice de la maladie

Suivi périodique post thérapie selon
les recommandations

Si une mutation
ponctuelle est identifiée
chez un nourrisson avec

une seule délétion de
I’'exon 7, le diagnostic
est confirmé.

Si 'enfant est
symptomatique et
aucune autre mutation
n’est mise en évidence,
il devra étre investigué
selon le jugement du
clinicien pour évaluer
un diagnostic alternatif.

IMPORTANT : Remplir le formulaire de confirmation diagnostique et le faire parvenir au laboratoire fiduciaire.

MLPA: Multiplex Ligation-dependent Probe Amplification AS: Amyotrophie spinale AAV: Adeno-associated virus
HINE: Hammersmith Infant Neurological Examination SMN: Survival of motor neuron FSC: Formule sanguine compléte
Normalized Ratio TCA: Temps de céphaline activée Bili: Bilirubine totale AST: Aspartate aminotransférase

Test of Neuromuscular Disorders

Votre \’
gouvernement

ALT: Alanine aminotransférase

Si aucune autre mutation
n’est mise en évidence
chez un nourrisson avec
une seule délétion de
I’'exon 7, le nourrisson est
considéré non atteint.
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