Protocole de prise en charge initiale et confirmation diagnostique
Homocystinurie classique par déficit en cystathionine béta synthase (cbs)

Elaboré par le comité consultatif sur le dépistage néonatal sanguin (2025)

‘ Dépistage positif CbS ‘

'

‘ Evaluation clinique pour Phomocystinurie: histoire et examen physique ‘

'

Tests a réaliser au laboratoire Tests a réaliser au laboratoire
LOCAL SPECIALISE (CHUS)

glycémie, ALT, électrolytes, aloumine, FSC, plasma (héparine): profil des acides aminés

coagulogramme, créatinine plasmatiques (AAP) ET homocystéine totale (tHcys)

Symptomatique’ Asymptomatique

prise en charge selon jugement clinique suivi de I'état clinique
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AAP et tHcys ANORMAUX AAP et/ou tHcys ANORMAUX, mais PAS typique de déficit en CbS, AAP et tHcys NORMAUX
Compatible avec déficit en CbS OU AAP et/ou tHcys NORMAUX mais patient symptomatique ET patient asymptomatique
Débuter traitement médical (Vitamine B6 et diéte) Investiguer Considéré non-atteint
Prise en charge et analyse moléculaire CBS au cas par cas de déficit en CbS
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2 variants pathogénes de CBS 0-1 vag;ai/r;tcp:jrggrj‘zr{/escli)e cBs

' '

ANORMAL NORMAL

Consio!é!'é atteint < Faire dosage enzymatique > |- Considéré non-atteint de déficit en CbS
de deficit en CbS sur plasma - Investiguer au cas par cas si AAP
¢ ET/OU tHcys anormaux
. - Cesser traitement (vitamine B6 et diéte)
Continuer

prise en charge

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

(1) Symptomatique: si éléments cliniques et/ou biochimiques compatibles avec CbS

ALT: Alanine aminotransférase AAP: Acides aminés plasmatiques; CbS: Cystathionine béta synthase (enzyme); CBS: cystathionine béta synthase (geéne) CHUS: Centre hospitalier
universitaire de Sherbrooke - Laboratoire de génétique biochimique FSC: Formule sanguine compléte tHcys: Homocystéine totale VSI: Variant de signification incertaine
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