I_DIA(-)NOSTIQUER UNE MALADIE DE POMPE
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Liste des laboratoires spécialisés référents sur :

http://www.cetl.net/comites-et-centres/crml/documents-13é6/article/
diagnostic-biologique-et-genetique

7

Retrouvez la liste des centres de compétences et de W/////WWWM -
référence des maladies neuromusculaires sur : le diagnostic de certitude de la maladie de GU'DE PRAT'QUE POUR REAL'SER

http://www.filnemus.fr/menu-filiere/carte-interactive/ . .. , P -
Pompe repose sur la mise en évidence d'un déficit I_ E T E ST S P E C | F | QU E D E
Et des maladies héréditaires du métabolisme sur : d’activité enzymatique de maltase acide (GAA).

Pitp v ere-gzm 1 Le dosage est réalisé par un laboratoire spécialisé, I_ A M AL ADI E DE POM PE

a partir d'un prélevement sanguin ou de gouttes

7/////////////////////////////////////////// de sang séché sur buvard (Guthrie).
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*A I'hopital, les frais d’analyses et d’examens de laboratoire ﬁl
sont pris en charge dans les frais d’hospitalisation. Pour plus d'informations : §
Enville, le taux de remboursement des analyses et examens maladie-de-pompe.fr g

de laboratoire (actes de biologie cotés B) est de 60%. Le

en charge par une complémentaire santé si le patient en
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de Pompe, HAS 2016 - PNDS 2016 - hitp:/ /www.has-sante.fr/
juillet 2016
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Sanofi-aventis France
82 avenue Raspail

94250 GENTIILY Téléphone DOM TOM : el S A N O F | G E NZYM E a

Téléphone métropole :

www.sanofi.fr Appel depuis I'étranger :  + 33 1 57 63 23 23
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I_ En hospitalisation _I
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Demande au laboratoire de ['hopital de
« Recherche de MALADIE DE POMPE » :

» Mesure de I'activité de la maltase acide (GAA) ¢——

» Age et sexe du patient
» Résumé du tableau clinique
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Prélévement réalisé par une IDE

Prélévement transmis au laboratoire
de I'hopital

q Médecin hospitalier

I_ En consuliation _I
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:ee::sldgz Ordonnance
au laboratoire "e";'tsi:nc;u —
de I'hopital P

Adressage du prélévement a
un laboratoire spécialisé référent

Ordonnance remise au patient | .
mentionnant « Recherche de
MALADIE DE POMPE » :

Médecin de ville

» Meswure de / ‘acz‘iw‘z‘é de /a
maltase acide (GAAD

> /{9& et Sexe du paffenz‘

y KéSuumé du tableact c//nffae
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Prise de rendez-vous par le patient
auprés du laboratoire
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Prélévement par
un laboratoire
de biologie
médicale de ville

Prélévement par
un laboratoire ou
hospitalier
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*Quelle que soitt I'origine de la demande de prélévement, le patient bénéficiera d'une prise en charge de la Sécurité Sociale, complétée par sa complémentaire santé s'il en dispose

En cas de déficit de I'activité enzymatique de la maltase acide, ce résultat devra étre confirmé

par un second dosage et/ou un test génétique'




