
Protocole de prise en charge initiale et confirmation diagnostique 
Déficit immunitaire combiné sévère (SCID)

Dépistage positif SCID

Évaluation complémentaire rapide en immunologie 
en centre de référence

Test génétique pour aide à la confirmation 
diagnostique

Contact à distance et réalisation d’une FSC,  
immunophénotypage dans un laboratoire désigné

Si déficit ADA suspecté lors du dépistage : dosage ADA

Décompte lymphocytaire et/ou phénotypage 
compatibles avec un SCID

Décompte lymphocytaire 
et phénotypage lymphocytaire normaux

Pas d’investigations supplémentaires

•	 Mettre en place les mesures de protection  
et d’isolement (c.f protocole)

•	 Discussion des options thérapeutiques avec  
les parents

•	 Après la confirmation du diagnostic de SCID :
	- consultation en maladies infectieuses, en 
génétique médicale et de l’équipe de greffe 
de moelle osseuse      
	- informer la banque de sang afin que la 
directive pour des produits sanguins irradiés 
soit ajoutée au dossier transfusionnel 
de l’enfant

•	 Recherche de lymphocytes T maternels
•	 Bilan hépatique incluant Bilirubine, GGT, ALT
•	 Immunoglobulines G, A, M, E
•	 Créatinine
•	 Acide urique
•	 PCR EBV, Adénovirus et CMV
•	 Test VIH par biologie moléculaire
•	 Radiographie des poumons
•	 Typage HLA de l’enfant, de la fratrie  

(si applicable) et des parents
•	 Si pertinent et non dosé précédemment : 

dosage de l’activité ADA, PNP
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Décompte lymphocytaire et/ou phénotypage 
anormaux mais non compatible avec un SCID

Suivi en clinique d’Immunologie dans un délai 
selon le jugement clinique de l’immunologue 

du centre de référence 

Test à réaliser

Actions / prise en charge

Résultat

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

Décompte lymphocytaire et/ou phénotypage 
anormaux mais non compatible avec un SCID


