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(1) Ne pas débuter de traitement en carnitine avant d’avoir prélevé les échantillons pour ces tests à moins que le patient ne soit symptomatique ou selon le jugement clinique. Si enfant sous HAIV – 
reporter les tests de laboratoire spécialisé à envoyer au CHUS jusqu’à 72h post arrêt HAIV (contient de la carnitine). (2) Symptomatique : si éléments cliniques et/ou biochimiques compatibles avec CUD

AC : Acylcarnitines CUD : Déficit systémique en carnitine (Carnitine uptake disorder) CK : Créatine kinase ALT : Alanine aminotransférase CHUS : Centre hospitalier universitaire de Sherbrooke – 
Laboratoire de génétique biochimique ECG : Électrocardiogramme VSI : Variant de signification incertaine HAIV : Hyper-alimentation intraveineuse

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

Protocole de prise en charge initiale et confirmation diagnostique
Déficit systémique en carnitine (CUD : Carnitine uptake disorder)
Élaboré par le comité consultatif sur le dépistage néonatal sanguin (2025)

Évaluation clinique pour le CUD : histoire et examen physique

Dépistage positif CUD

Enfant

AC NORMAL et patient 
asymptomatique 

AC NORMAL 
considéré non atteint  

de CUD : congé 

Arrêter carnitine et 
remesurer AC incluant 
carnitine libre (CHUS) 

2 semaines après  
avoir cessé la carnitine

AC ANORMAL mais 
PAS typique de CUD ou 
AC normal mais patient 

symptomatique 

AC ANORMAL
investiguer  

au cas par cas

Continuer carnitine
Faire test fonctionnel 

sur fibroblastes  

0-1 allèle pathogène  
ou VSI

Investiguer 
au cas par cas

AC  ANORMAL 
compatible avec CUD

AC ANORMAL compatible 
avec CUD

AC ANORMAL mais 
PAS typique de CUD 

Investiguer 
au cas par cas Enfant : continuer carnitine à la même dose

Mère : débuter carnitine (3g/jour en trois doses)
Analyse moléculaire SLC22A5  

chez la mère ou l’enfant

AC NORMAL 

Considérée non atteinte  
de CUD : congé

Mère

Positif  
(2 allèles pathogènes)

Considéré 
atteint CUD

Résultat  
NORMAL

Résultat ANORMAL 
compatible avec CUD

Enfant : consultation en cardiologie si pas déjà fait
Mère : bilan sanguin comme enfant et consultation  
en cardiologie

Prise en charge

Tests à réaliser au laboratoire LOCAL Tests à réaliser au laboratoire SPÉCIALISÉ (CHUS)

Chez l’enfant :
 glycémie, gaz sanguins, CK, ALT, électrolytes

Débuter carnitine po 100 mg/kg/j en 4 doses pour l’enfant

Chez la mère et l’enfant :
À prélever AVANT toute supplémentation en carnitine1

plasma (héparine)–profil acylcarnitines (AC) incluant carnitine libre

Asymptomatique Symptomatique2

Suivi de  
l’état clinique

Prise en charge selon jugement clinique
consultation cardiologie (échocardiographie et ECG)


