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• 90% des protéines membranaires et sécrétées sont des 

glycoconjugués

• Glycannes influent sur la mise en conformation, la stabilité

et la fonction des protéines

• Communications intercellulaires, 

• Immunité, développement,

• Adhésion des pathogènes…

Importance de la glycosylation



• Maladies rares (~1/20 000) d’origine génétique (Jaeken, 1980 )      )  

• Majoritairement autosomiques récessives

• En 2024 > 160 différents CDG (dos Reis Ferreira, 2022)

• Affectent tous les types de glycosylation (protéines/lipides)

• Retard psychomoteur et du développement
• Phénotypes très variables

Anomalies congénitales de la glycosylation (CDG)

• Très peu de CDG traitables
• Parmi eux, le MPI-CDG

• Dépistage par étude de la sialylation de la tranferrine

Francisco, 2022



Diagnostic par étude de la sialylation de la tranferrine

AsnAsn

- - - -Normal

AsnAsn

Profil de type 1

→Anomalie précédent le transfert du glycanne
(Réticulum)

Asn
Asn

Profil de type 2

→ Anomalie d’élongation des chaines glycanniques
(Réticulum, Golgi)

• À Bichat : par électrophorèse capillaire

Profils anormaux si :

• Variants de la transferrine

• Galactosémie congénitale

• Fructosémie congénitale

• Imprégnation alcoolique

chronique

• Pathologie hépatique sévère, …



Histoire de la maladie

Profil témoin

•
• Hypoglycémie, hyperinsulinisme

• Diarrhées → déshydratation + dénutrition

• 5-sialoTf 17.7%

• 4-sialoTf 60.2% 

• 3-sialoTf 2.5%

• 2-dialoTf 17.4% ↑ 

• 0-sialoTf 2.2% ↑ 

• Profile en « 4-2-0 »→ Profil de CDG de type 1

Patient

• Génétique : mutations sur gène MPI
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• Anciennement CDG-Ib
• Clinique différente des autres CDG : hypoglycémie, symptômes gastro-intestinaux et 
hépatiques, coagulopathie SANS signes neurologiques

• Interconversion du Fructose-6-phosphate en Mannose-6-Phosphate
• Traitement : D-mannose oral contourne cette voie enzymatique
• 15 patients suivis en France (Girard, 2020)

• Posologie : 0,17-0,2g/kg/prise, 3 à 6 fois par jour, bien absorbé
• 6 à 12g/j pour 10kg
• 42 à 84g/j pour 70kg
• Soit 15,3 à 30,6 kg par an

• Problème d’observance +++

MPI-CDG et traitement



Patiente MPI-CDG et désir de grossesse

1 mois

• Pb d’observance, arrêts spontanés et répétés du traitement

• La patiente a désormais 28 ans

• 2024 : enceinte

• Décision pluridisciplinaire de reprise du mannose à faible dose durant la grossesse

• 4 g par jour puis 8 g par jour + Lovenox 6000 UI/24h

• Après l’arrêt

CDT : 19,6% (2-sialoTf = 17,4)+(0-sialoTf = 2,2)

• 1 mois après la reprise du traitement

CDT : 9,4% (2-sialoTf =8,9)+(0-sialoTf = 0,5)



Amélioration biologique à la reprise du 

mannose

Reprise et augmentation du mannose
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Profil de l’enfant
• Petite fille de 2,390 kg, Apgar bas donc suivi néonatal pendant 

quelques jours

• Accouchement induit dû un retard de croissance intrautérin

• Mère et enfant sont désormais en bonne santé

• Poursuite de l’anticoagulation pendant 3 mois + mannose à 12 g/ j

• Profil normal comme attendu

• Maladie autosomique récessive

Ce cas illustre que la reprise de la thérapie au mannose 

dès le début de la grossesse à faibles doses :

• apparait sans danger pour l’enfant

• s’accompagne d’une amélioration biologique 

(hémostase et fonction hépatique) et clinique nette, 

notamment une réduction des épisodes 

d’hypoglycémie, de diarrhée et de douleurs 

abdominales

Conclusion
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