DEFAUT DE GLYCOSYLATION DES GLYCOPROTEINES PAR DEFICIT EN PHOSPHOMANNOSE ISOMERASE (MPI-CDG)
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Filiere G2M : Centres de Réference / Compéetence Maladies Rares
https./Avwwwiiliere-g2m friannuaire/

+/- autre(s) filiere(s) selon les symptdomes cliniques : MHEMO /

Défaut de glycosylation Firendo/ Eilfoie
d es p I'O‘l:é i nes ty p e Evaluation initiale et prise en charge spécialisée coordonnées
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en paralléle de la recherche d'autres diagnostics différentiels éventuels = Plus d'infos:
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Si anormal ' : Analyse génétique de confirmation
T + / - mesure d'activité enzymatique

Bilan spécialisé

(2) .
Maladies rares ﬂREN DO
o m Héréditaires du
'Démarche diagnostique a discuter avec les laboratoires spécialisés. Un résultat d'étude de la glycosylation de la transferrine anormal peut étre aussi lié a un autre type Métabolisme
de CDG syndrome ou a un autre contexte pathologique : galactosémie, intolérance au fructose, hépatopathie toxique (alcoolisme..). Filiere nationale de santé M H EMO
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