
Protocole de confirmation diagnostique 
Déficit en acyl-CoA déshydrogénase des acides gras à chaîne moyenne (MCADD)

Revu et adopté par le Comité consultatif sur le dépistage néonatal sanguin - 24 mars 2017
Référence : Smith EH et al. Mol Genet Metab. 2010 juil., 100(3) : 241-250

Dépistage positif MCADD :  
investigations

Considéré atteint de déficit en MCADD

Échantillons à envoyer au CHUS :
- 	SERUM OU PLASMA : Acylcarnitines (AC)
- 	URINE : Acides organiques (AO) ET 
 	 Acylglycines (AG) quantitatives

Considéré non-atteint de déficit MCADDInvestiguer au cas par cas
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Profil anormal compatible  
avec un déficit en MCADD
Acylcarnitines :  
C8 > 0,25 μmol/L ET C8/C10 > 1,5 
OU 
Hexanoylglycine > 3,00 mmol/mol créatinine 
(méthode « Acylglycines quantitatives ») 

Profil normal
Acylcarnitines : 
C8 ≤ 0,25 μmol/L OU C8/C10 ≤ 1,5
ET
Hexanoylglycine ≤ 3,00 mmol/mol créatinine 
(méthode « Acylglycines quantitatives ») 

Profil anormal mais PAS typique d’un  
déficit en MCADD
(AC, AO ou AG) 
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