Protocole de prise en charge initiale et de confirmation diagnostique
Acidémie glutarique de type 1 (Glutaric Acidemia type 1, GA1)
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Dépistage positif GA1
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- - Clinique : histoire et examen physique avec périmetre cranien - Tests de laboratoire spécialisés a envoyer au CHUS
ﬁ - Tests de laboratoire de routine : glycémie, cétones, gaz sanguins (pour I’enfant et la mere)
SH et électrolytes  PLASMA ou SERUM : profil des Acylcarnitines (AC)
g » URINE : Acides Organiques (AO) ET Acide 3-hydroxyglutarique
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Prise en charge

NOTES

b

Prise en charge avant la confirmation
diagnostique d’un enfant dépisté pour GAT1,
symptomatique :

- En présence de signes cliniques ou
biochimiques suggestifs de GA1, le protocole
diagnostique ciblé décrit dans Boy et al. est
entamé directement;

- Lenfant est gardé sous traitement jusqu’a ce
que le diagnostic puisse étre écarté.

Prise en charge avant la confirmation
diagnostique d’un enfant dépisté pour GA1,
asymptomatique, avec examen physique normal :

- 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.

. Le diagnostic de GA1 est confirmé lorsque I'on

démontre la présence d’une mutation délétere
sur chacun des deux alleles de I'enfant dépisté.
Typiquement, cela implique l'identification d’'une
mutation chez chacun des parents.

Afin d’éliminer une GA1 maternelle, les
échantillons maternels seront envoyés selon le
méme algorithme.
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