
QUAND ÉVOQUER UN DÉFICIT PRIMITIF DU CYCLE DE L’URÉE ?

 Centre expert :  
Centre de Référence / Compétence Maladies Rares, 

  
 https://www.filiere-g2m.fr/annuaire/

 

 
 protocoles d’urgence  
 https://www.filiere-g2m.fr/urgences

 

  
 

  

Plus d’infos : PNDS: Haute Autorité de Santé - Déficits 
du cycle de l’urée (has-sante.fr)

Étude génétique de confirmation  
secondairement par centre spécialisé

Anomalies 
évocatrices

Pas d’anomalie 
spécifique

Causes secondaires 
d’hyperammoniémie 4

 

 Bilan métabolique spécialisé 3

Plasma : chromatographie des acides 
aminés,  
profil des acylcarnitines

Urines : dosage acide orotique,  
chromatographie des acides organiques

INTERVALLE LIBRE
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