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Introduction

Le CDG “Congenital Disorder of Glycosylation” Syndrome est un groupe de maladies autosomiques récessives de l'atteinte de la
glycosylation des protéines, liees a un déficit des différentes glycosyl transférases. Ces maladies se manifestent par des atteintes
neurologiques auxquelles peuvent s’associer des atteintes multivicérales. Le diagnostic CDG repose sur la suspicion clinique et I'analyse
des isoformes de la transferrine (Tf). Nous présentons ici notre expérience du dépistage CDG chez les enfants suspectés d'une
maladie métabolique par la détermination du pourcentage sérique de carbohydrate-deficient transferrin (%CDT).

Matériel et méthodes

Entre 2007 et 2021, nous avons recu 1055 demandes d’analyse provenant de différents services et hdpitaux, pour des enfants agés entre

2 jours et 17 ans avec suspicion d’'un CDG syndrome. L'analyse des isoformes de la Tf déterminée par électrophorese capillaire sur
automate Capillarys (Sebia) a été réalisé au laboratoire de biochimie, hopital la Rabta Tunis.

Résultats

40 p=0.001 Patients ayant Patients ayant
e R un profil CDT normal un profilCDT anormal
30
o
20
= )
6 104 o (-] e
S$20: %e0® e
1.54
1.01 “La comparaison des différents signes cliniques entre
0.5 le groupe de patients de profil de CDT normal et
0.e T

Patients ayant Patients ayant

anormal montre souvent une ressemblance entre les
un profit CDT anormal un profil CDT normal

deux groupes; retard psychomoteur, [l'atrophie
% Sur 1055 demandes d’analyse cerebrale, lataxie.
seul 23 patients présentent un % o , : -

rofii des isoformes de la Tf g5 Facial dysmorphisms (%) 174 # Par cc_>ntre, Ihypotor!|e, I‘.a st_rabltc,r_m_e, I(_es syn<_jromes
P P ; dysmorphiques, ROT abolis, Epilepsie, rétinite pigmentaire plus
anormal et un taux de CDT eleve 96,4 Epilepsie (%) 174 important chez les patients de profil CDT normal
(18,3249,32 vs 0,62+0,23). ; P P P :

Mamelons ombiliqués (%) 17

Répartition anormale ,,
des gralsses (%)

682 ROT abolis (%) 8,7
Profils électrophorétiques du contréle normal et quelques patients CDG syndrome

Pormmal control] 3"
:

Fractions %

S-slalo s -- 440 Fractions % l Ao

i »l Fractions %
) a-slalo 61,1 S-silo 13 = { ==

j =) 4-sigho 712 o S-slalo 16,6
H 3-sialo 35 3-sialo —w 76,6
o o ol coT o | dsialo 12
- l(z-siab =22,2) + (0-slalo = 2,7) I il (2-sialo = 4.8) ‘ -
» 2aizio | \
d K [ 2-sialo = 5,6)

Conclusion

Du fait de la grand ressemblance des signes cliniques entre les différentes maladies métaboliques, la détermination du taux de la CDT est
un bon marqueur pour dépister le CDG syndrome.
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