Protocole de prise en charge initiale et de confirmation diagnostique (1/2)
Acidémie argininosuccinique (Argininosuccinic Acidemia, ASA)

Revu et adopté par le comité consultatif sur le dépistage néonatal sanguin (mise a jour 2025)

Référence : Nagamani SCS et al. Argininosuccinate Lyase Deficiency. Genet Med. 2012 May; 14(5): 501-507

Dépistage positif ASA'

- Clinique : histoire et examen physique
- Tests de laboratoire de routine : ammoniac, gaz sanguins, électrolytes o PLASMA ou SERUM : profil des acides aminés plasmatiques (AAP)

- Tests de laboratoire spécialisés

o URINE : profil des acides aminés urinaires (AAU) et acide orotique (ORO)
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NOTE

1. Sisignalement pour augmentation ISOLEE de
citrulline : voir page 2.

2. Prise en charge avant la confirmation
diagnostique d’un enfant dépisté pour ASA,
asymptomatique :

- Sil’examen physique et lammoniémie sont
normaux, continuer I’allaitement ou
le lait maternisé;

- En cas d’infection, de vomissement ou
de refus alimentaire, particulierement en
présence d’une hyperthermie, un soluté
glucosé est administré par voie intraveineuse;

- Une prise en charge immédiate par une
équipe spécialisée en maladies métaboliques
est nécessaire.
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Protocole de prise en charge initiale et de confirmation diagnostique (2/2)

Acidémie argininosuccinique (Argininosuccinic Acidemia, ASA)

Revu et adopté par le comité consultatif sur le dépistage néonatal sanguin et urinaire (mise a jour 2025)
Référence : Nagamani SCS et al. Argininosuccinate Lyase Deficiency. Genet Med. 2012 May; 14(5): 501-507

PRISE EN CHARGE PRE-TEST

PRISE EN CHARGE POST-TEST

/\

‘ Signalement pour augmentation isolée de la citrulline

- Clinique : histoire et examen physique

- Tests de laboratoire de routine : ammoniac, gaz sanguins, électrolytes

- Tests de laboratoire spécialisés

o PLASMA ou SERUM : profil des acides aminés plasmatiques (AAP)
» URINE : profil des acides aminés urinaires (AAU) et acide orotique (ORO)

\ 4

\ 4

Symptomatique : prise en charge selon jugement clinique

Asymptomatique : suivi de I’état clinique’

A

4

Profil métabolique

compatible avec une

citrullinémie de type |

\

4

Considéré atteint de citrullinémie de type |

\

/

Prise en charge

Y

Profil métabolique compatible avec une
citrullinémie de type Il ou Atypique ou Normal

\

Analyse moléculaire du géene SLC25A13

Positif Négatif

\ 4 \J

Evaluation selon
la clinique et le

Considéré atteint
de citrullinémie

de type Il profil métabolique
Congé ou
v investigation

Prise en charge au cas par cas

NOTE

1.

Prise en charge avant la confirmation

diagnostique d’un enfant dépisté pour

citrullinémie isolée:

- Sil'examen physique et 'ammoniémie sont
normaux, continuer I'allaitement ou le lait
maternisé ;

- En cas d’infection, de vomissement ou
de refus alimentaire, particulierement en
présence d’une hyperthermie, une prise en
charge immédiate par une équipe spécialisée
en maladies métaboliques est nécessaire.
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