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Cet argumentaire a été élaboré par les filières G2M et FILFOIE. Il a servi de base à 
l’élaboration du PNDS MPI-CDG 

Défaut de glycosylation des glycoprotéines par déficit en phosphomannose isomérase.  

 
Le PNDS est téléchargeable sur le site de la filière G2M et Filfoie 

https://www.filiere-g2m.fr/ 
https://www.filfoie.com/ 
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Liste des abréviations 

A1AT  Alpha-1 antitrypsine 

ADN Acide désoxyribonucléique 

ALD  Affection de longue durée 

AINS  Anti-inflammatoires non stéroïdiens 

ALAT Alanine aminotransférase 

AT Antithrombine 

ASAT Aspartate aminotransférase 

Ca Calcium 

CDG  Congenital Disorder of Glycosylation 

CDT Carbohydrate Deficient Transferrin 

CIVD Coagulation Intra-Vasculaire Disséminée 

CSC Connaitre les syndromes cérébelleux 

DIU Dispositif intra-utérin 

DFG Débit de filtration glomérulaire 

EDTA Acide éthylènediaminetétraacétique 

ETP Education thérapeutique du patient  

FILFOIE Filière de Santé Maladies Rares du Foie de l'Adulte 

FOGD Fibroscopie œsogastroduodénale 

Fru-6-P Fructose-6-phosphatase 

FSH Hormone folliculo-stimulante 

FXI Facteur XI 

G2M Groupement des maladies héréditaires du métabolisme 

GDP Guanosine diphosphate 

GGT Gamma-glutamyl transférase 

GH Growth hormone 

HGPO Hyperglycémie provoquée par voie orale 

HI Hyperinsulinisme 

HTAP Hypertension artérielle pulmonaire 

HTP Hypertension portale 

HSV Herpes Simplex Virus 

IgG Immunoglobuline G 

IGF-1 Insulin-like Growth Factor One 

IGFBP-3 Insulin-like Growth Factor Binding Protein-3 

Kg kilogramme 

LH Hormone lutéinisante 

MPI  Gène codant la phosphomannose isomérase (ou mannose 
phosphate isomérase) 

MPI-CDG  Déficit en phosphomannose isomérase (ou mannose phosphate 
isomérase). Les différents CDG sont nommés par le nom du gène 
suivi d’un tiret et de l’acronyme CDG 

mg Milligramme 

Mg Magnésium 

NADP Nicotinamide adénine dinucléotide phosphate 

NFS Numération formule sanguine 
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NGS Next Generation Sequencing 

Ph Phosphate 

PMI Enzyme phosphomannose isomérase 

PMM2 Phosphomannomutase 2 

PNDS Protocole national de diagnostic et de soins 

RCP Réunion de concertation pluridisciplinaire 

SAL Sérum anti-lymphocytaire 

T4 Thyroxine 

TBG Globuline liant la thyroxine 

TCA Temps de céphaline avec activateur 

TGO Aspartate aminotransférase 

TGP Alanine aminotransférase 

TIEF Isoélectrofocalisation de la transferrine 

TP Taux de prothrombine 

TSH Thyroid-stimulating hormone 

µmol Micromol 
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Préambule 
 
Le PNDS MPI-CDG - Défaut de glycosylation des glycoprotéines par déficit en phosphomannose 
isomérase a été élaboré selon la « Méthode d’élaboration d’un protocole national de diagnostic et de 
soins pour les maladies rares » publiée par la Haute Autorité de Santé en 2012 (guide 
méthodologique disponible sur le site de la HAS : www.has-sante.fr). Le présent argumentaire 
comporte l’ensemble des données bibliographiques analysées pour la rédaction du PNDS.  
 

http://www.has-sante.fr/
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Argumentaire 

 

 

 

Duche, 2017 Prise en charge HTP oui HTP Patients et 
biologie 

Données médicales guidelines 

Samanta, 2020 Prise en charge des varices 
œsophagiennes, cirrhose 

oui Varices oesophagiennes Patients et 
biologie 

Données médicales guidelines 

Kearon, 2016 Traitement anti-
coagulantDescription du MPI-
CDG 

oui Anti-coagulant Patients et 
biologie 

Données 
médicales 

guidelines 

Monagle, 2012 Traitement anti-
coagulantDescription du MPI-
CDG 

oui Anti-coagulant Patients et 
biologie 

Données 
médicales 

guidelines 

Chabbert-Buffet, 2019 Contraception oui Contraception Patients et 
biologie 

Données 
médicales 

guidelines 

Grammatikopoulos, 2018 Prise en charge HTP oui HTP Patients et 
biologie 

Données 
médicales 

guidelines 

Ecochard-Dugelay, 2015 Prise en charge HTP oui HTP Patients et 
biologie 

Données 
médicales 

guidelines 

Lee, 2018 Prise en charge HTP oui HTP Patients et 
biologie 

Données 
médicales 

guidelines 
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* date de début et fin de la recherche, bases de données, mots clés renseignés   
 
 
Tableau 2. Revues systématiques de la littérature 

Auteur, année, 

référence, pays 

Objectif 

 

Stratégie de 
recherche 
renseignée 

(oui/non)* 

Critères de sélection 
des études 

Populations et 
techniques (ou 

produits) étudiées 

Critères d’évaluation Résultats et signification 

Pedersen, 1980, 
Danemark 

Description d’un nouveau 
syndrome 

oui premiers patients 
avec MPI-CDG 

Etude rétrospective de 
patients avec MPI-CDG 

Données médicales Nouveau syndrome 

Pelletier, 1986, 
Canada 

Description d’un nouveau 
syndrome 

oui premiers patients 
avec MPI-CDG 

Etude rétrospective de 
patients avec MPI-CDG 

Données médicales Nouveau syndrome 

Niehues, 1998, 
Allemagne 

Première description du 
MPI-CDG avec le gène 
identifié 

oui Patients avec MPI-
CDG 

Etude rétrospective de 
patients avec MPI-CDG 

Données médicales Description de patients 
MPI-CDG, identification 
du gène et traitement 

Schollen, 2000? 
Allemagne 

Etude moléculaire des 
patients avec MPI-CDG 

oui Patients avec MPI-
CDG 

Etude rétrospective de 
patients avec MPI-CDG 

Données médicales Résultats moléculaires 

Harms, 2002, Traitement par mannose oui Patients avec MPI- Etude rétrospective de Données médicales Traitement par mannose 

Tableau 1. Recommandations de bonne pratique 

Auteur, 

année, 
référence, pays 

Objectif Stratégie de recherche 
bibliographique 

renseignée 

(oui/non)* 

Recueil de l’avis des 
professionnels (non, 

oui, lesquels) 

Recueil de 
l’avis des 
patients 

(non, oui) 

Populations et 
techniques (ou 

produits) étudiées 

Résultats (avec grade des recommandations 
si disponible) 

Cechova A et al 
2020 
Europe 

Consensus 
guideline for the 
diagnosis and 
management of 
PMM2-CDG 

oui Métaboliciens 
européens (MetabERN) 

oui Patients CDG 

Modèles murins et 
animaux 

biologie 

Recommandations données selonl’avis des 
experts et la littérature 
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Tableau 2. Revues systématiques de la littérature 

Auteur, année, 

référence, pays 

Objectif 

 

Stratégie de 
recherche 
renseignée 

(oui/non)* 

Critères de sélection 
des études 

Populations et 
techniques (ou 

produits) étudiées 

Critères d’évaluation Résultats et signification 

Allemagne de patients MPI-CDG CDG patients avec MPI-CDG 

Herman, 1971, USA Métabolisme mannose non Physiologie Etudes biochimiques Données biochimiques Métabolisme mannose 

Panneerselvam, 1996, 
USA 

Métabolisme mannose non Physiologie Etudes biochimiques Données biochimiques Transport due mannose 

Ichikawa, 2014, USA Métabolisme mannose non Physiologie Etudes biochimiques Données biochimiques Métabolisme mannose 

Fujita, 2008, Japon Métabolisme mannose oui Cellules, souris avec 
MPI-CDG 

Etudes biochimiques Données biochimiques Métabolisme mannose 

Alton, 1998, USA Métabolisme mannose oui Cellules, souris Etudes biochimiques Données biochimiques Métabolisme mannose 

Rush, 2000, USA Traitement mannose oui Fibroblastes de 
patients 

Etudes biologiques Données biologiques Traitement par mannose 

Chu, 2013, USA Traitement mannose  oui Zebrafish Etudes zebrafish Données biologiques Traitement par mannose 

Helander, 2014, Suède Dépistage CDG oui Patient avec MPI-CDG Etude rétrospective 
d’un patient avec MPI-
CDG 

Données biologiques Diagnostic différentiel 
CDG alcoolisme 

de la Morena-Barrio, 
2019, Pologne 

Description du MPI-CDG oui Patients avec MPI-
CDG 

Etude rétrospective de 
patients avec MPI-CDG 

Données médicales Description de patients 
MPI-CDG 

Kelly, 2001, Australie Description du MPI-CDG oui Patients avec MPI-
CDG 

Etude rétrospective de 
patients avec MPI-CDG 

Données médicales Description de patients 
MPI-CDG 

Abdel Ghaffar, 2020, 
Egypte 

Description du MPI-CDG oui Patients avec MPI-
CDG 

Etude rétrospective de 
2 patients avec MPI-
CDG 

Données médicales Description de patients 
MPI-CDG 

Babovic-Vuksanovic, 
1999, USA 

Description du MPI-CDG oui Patients avec MPI-
CDG 

Etude rétrospective de 
patients avec MPI-CDG 

Données médicales Description de patients 
MPI-CDG : hypoglycémie 

de Koning, 1998, 
Hollande 

Description du MPI-CDG oui Patients avec MPI-
CDG 

Etude rétrospective de 
patients avec MPI-CDG 

Données médicales Description de patients 
MPI-CDG 

Oren, 1999, Hollande Description du MPI-CDG oui Patients avec MPI-
CDG 

Etude rétrospective de 
patients avec MPI-CDG 

Données médicales Description de patients 
MPI-CDG : hépato-
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Tableau 2. Revues systématiques de la littérature 

Auteur, année, 

référence, pays 

Objectif 

 

Stratégie de 
recherche 
renseignée 

(oui/non)* 

Critères de sélection 
des études 

Populations et 
techniques (ou 

produits) étudiées 

Critères d’évaluation Résultats et signification 

gastroentérologie 

Westphal, 2001, USA Description du MPI-CDG oui Patient avec MPI-CDG Etude rétrospective de 
patient avec MPI-CDG 

Données médicales Description de patient 
MPI-CDG : patient adulte 
/ mannose 

Liem, 2008, Hollande Description du MPI-CDG oui Patient avec MPI-CDG Etude rétrospective de 
patient avec MPI-CDG 

Données médicales Description de patients 
MPI-CDG : hépato-
gastroentérologie, 
traitement par héparine 

Zentilin Boyer, 2003, 
France 

Description du MPI-CDG oui Patient avec MPI-CDG Etude rétrospective de 
patient avec MPI-CDG 

Données médicales Description de patients 
MPI-CDG 

de Koning, 1999, 
Hollande 

Description du MPI-CDG oui Patient avec MPI-CDG Etude rétrospective de 
patient avec MPI-CDG 

Données médicales Description de patients 
MPI-CDG 

Hendriksz, 2001, 
Angleterre 

Description du MPI-CDG oui Patient avec MPI-CDG Etude rétrospective de 
patient avec MPI-CDG 

Données médicales Description de patients 
MPI-CDG 

de Koning, 2000, 
Hollande 

Description du MPI-CDG oui 3 Patient avec MPI-
CDG 

Etude rétrospective de 
patient avec MPI-CDG 

Données médicales Description de patients 
MPI-CDG 

Mention, 2008, France Description du MPI-CDG oui Patient avec MPI-CDG Etude rétrospective de 
patient avec MPI-CDG 

Données médicales Description de patients 
MPI-CDG : fibrose 
hépatique 

Janssen, 2014, USA Description du MPI-CDG et 
résultat de transplantation 
hépatique 

oui Patient avec MPI-CDG Etude rétrospective de 
patient avec MPI-CDG 

Données médicales Description de patients 
MPI-CDG et 
transplantation 
hépatique 

Penel-Capelle, 2003, 
France 

Description du MPI-CDG oui Patient avec MPI-CDG Etude rétrospective de 
patient avec MPI-CDG 

Données médicales Description de patients 
MPI-CDG 

Iancu, 2007, Israel  Description du MPI-CDG : 
fibrose hépatique 

oui Patient avec MPI-
CDG, histologie du 
foie 

Etude rétrospective de 
patient avec MPI-CDG 

Données médicales Description de patients 
MPI-CDG : fibrose 
hépatique 
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Tableau 2. Revues systématiques de la littérature 

Auteur, année, 

référence, pays 

Objectif 

 

Stratégie de 
recherche 
renseignée 

(oui/non)* 

Critères de sélection 
des études 

Populations et 
techniques (ou 

produits) étudiées 

Critères d’évaluation Résultats et signification 

Schwarzenberg, 1999, 
USA 

Description de fibrose 
hépatique 

oui Patient avec fibrose 
hépatique 

Etude de fibrose 
hépatique 

Données médicales Description de patients 
avec fibrose hépatique 

Lipinski, 2021, Pologne Description du CDG : 
atteinte hépatique 

oui Patient avec CDG Etude rétrospective de 
patient avec CDG 

Données médicales Description hépatique de 
patients CDG 

Deeb, 2018, Emirats 
Arabes 

Description du MPI-CDG oui Patient avec MPI-CDG Etude rétrospective de 
patient avec MPI-CDG 

Données médicales Description de patient 
MPI-CDG : 
hyperinsulinisme 

de Lonlay, 1999, 
France 

Description du MPI-CDG oui Patient avec MPI-CDG Etude rétrospective de 
patient avec MPI-CDG 

Données médicales Description de patients 
MPI-CDG : 
hyperinsulinisme 

Bohles, 2001, 
Allemagne 

Description du MPI-CDG oui Patient avec MPI-CDG Etude rétrospective de 
patient avec MPI-CDG 

Données médicales Description de patients 
MPI-CDG : 
hyperinsulinisme 

Conti, 2002, USA Physiopathologie oui Cellules Etudes cellulaires Données biochimiques Effets insuline 

Miller, 2009, USA Description de IGF dans 
CDG 

oui Patient avec CDG Etude rétrospective de 
patient avec CDG 

Données médicales Description de IGF dans 
patients CDG  

Tamminga, 2008, 
Hollande 

Description du MPI-CDG oui Patient avec MPI-CDG Etude rétrospective de 
patient avec MPI-CDG 

Données médicales Description de patients 
CDG : thrombose et 
traitement 

Van Geet, 1993, 
Belgique 

Description CDG oui Patient avec CDG Etude rétrospective de 
patient avec CDG 

Données médicales Description de patients 
CDG : hémostase 

Muhlhausen, 2020, 
Allemagne 

Description du MPI-CDG oui Patient avec MPI-CDG Etude rétrospective de 
patient avec MPI-CDG 

Données médicales Description de patients 
MPI-CDG : thrombose 

Barone, 2014, Italie Description du CDG oui Patients avec CDG Etude rétrospective de 
patients avec CDG 

Données médicales Description de patients 
CDG : neurologie 

Hertz-Pannier, 2006, 
France 

Description du CDG oui Patients avec CDG Etude rétrospective de 
patient avec CDG 

Données médicales Description de patients 
CDG : atteinte rénale 

Marques-da-Silva, Description du CDG oui Patients avec CDG Etude rétrospective de Données médicales Description de patients 
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Tableau 2. Revues systématiques de la littérature 

Auteur, année, 

référence, pays 

Objectif 

 

Stratégie de 
recherche 
renseignée 

(oui/non)* 

Critères de sélection 
des études 

Populations et 
techniques (ou 

produits) étudiées 

Critères d’évaluation Résultats et signification 

2017, Canada patient avec CDG CDG : atteinte cardiaque 

He, 2014, USA Physiopathologie oui Souris déficientes en 
MPI 

Souris ; injection 
zymozan 

Immuno-histochimie Réduction réponse 
inflammatoire (ICAM1) 

Helander, 2004, Suede Etude de la glycosylation oui Patients CDG Sérums. 
Electrophorèse 

capillaire 

Profils de la 
transferrine 

Intérêts de 
l’électrophorèse caillaire 
et HPLC 

Parente, 2010, 
Espagne 

Dépistage CDG oui Patients CDG Sérums. 
Electrophorèse 

capillaire 

Profils de la 
transferrine 

Intérêts de 
l’électrophorèse caillaire 

Quintana, 2009, 
Espagne 

Dépistage CDG oui Patients CDG Sérums. 
Electrophorèse 

capillaire 

Profils de la 
transferrine 

Intérêts de 
l’électrophorèse caillaire 

Schollen, 2002, 
Belgique 

Dépistage CDG oui Patients CDG ADN DHPLC Intérêts de DHPLC dans 
le doagnostic 

Seta, 1999, France Dépistage CDG oui Patients CDG Plasma, sérum, 
Western-blot 

Profils de 4 protéines Intérêts du Western-blot 

Van Scherpenzeel, 
2015, Netherland, USA 

Etude de la glycosylation oui Patients CDG Plasma, Isoelectric focusing, 
mass spectrometry 
 

 

Interet diagnostic 
detection N glycosylation 

Helander, 2016, USA CDT - guidelines oui Méta-analyse Données biblio Groupe de travail Standardisation CDT 
dans l’alcoolisme 

Van Schaftingen, 
1995, Belgique 

Dosage activité MPI oui Patients CDG Fibroblastes, 
leucocytes 

Activités enzymatiques Activité MPI réduite chez 
MPI-CDG 

Cleasby, 1996, 
Angleterre 

Glycosylation oui Candida albicans Structure rayons X de 
la MPI 

Données structurales Caractérisation structure 
3D de la MPI 

Vuillaumier-Barrot, 
2005, France 

Description moléculaire 
des CDG 

oui Patients avec CDG Etude de patient avec 
CDG 

Données moléculaires Etudes moléculaires 
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Tableau 2. Revues systématiques de la littérature 

Auteur, année, 

référence, pays 

Objectif 

 

Stratégie de 
recherche 
renseignée 

(oui/non)* 

Critères de sélection 
des études 

Populations et 
techniques (ou 

produits) étudiées 

Critères d’évaluation Résultats et signification 

Vuillaumier-Barrot, 
2012, France 

Description moléculaire 
des PMM2-CDG 

oui Patients avec PMM2-
CDG 

Etude de patient avec 
PMM2-CDG 

Données moléculaires Etudes moléculaires 
PMM2-CDG 

Cousin, 2019, USA Description d’une atteinte 
hépatique liée à une autre 
cause 

oui Patient avec mutation 
du gène RINT1  

Etude de patient avec 
mutations RINT1 

Données médicales Description d’atteinte 
hépatique 

Haack, 2015, 
Allemagne 

Description d’une atteinte 
hépatique liée à une autre 
cause 

oui Patient avec mutation 
du gène NBAS  

Etude de patient avec 
mutations NBAS 

Données médicales Description d’atteinte 
hépatique 

Marques-da-Silva, 
2017, Canada 

Description des CDG et 
atteinte hépatique 

oui Patients avec CDG Etude rétrospective de 
patient avec CDG 

Données médicales Description de patients 
CDG : atteinte hépatique 

Schroeder, 2010, 
Allemagne 

Description du traitement 
par mannose iv 

oui Mannose Etude thérapeutique 
de patient avec MPI-
CDG 

Données médicales Toxicité mannose IV 

De la Fuente, 1986, 
Espagne 

Toxicité du mannose oui Abeilles, drosophiles Activités enzymatiques 
et dosages 

Données biochimiques Toxicité liée à 
accumulation man6-P 

Sharma, 2014, USA Métabolisme du mannose oui Revue Etudes biochimiques Données biochimiques Mannose peut se fixer 
sur l’Hb 

Bode, 2005, USA Héparine et entéropathie oui Héparine et 
entéropathie 

x x Physiopathologie 
héparine 

Bode, 2006, USA Physiopatologie 
entéropathie 

oui Entéropathie x x Physiopathologie 
entéropathie 

Bode, 2006, USA Héparine et entéropathie oui Héparine et 
entéropathie 

x x Physiopathologie 
héparine 

Sharma, 2014, USA Toxicité mannose oui mannose souris Données biologiques Toxicité mannose 

DeRossi, 2006, USA Modèle animal MPI oui Développement et 
MPI 

souris Données biologiques Léthalité et MPI chez la 
souris 

Buchanan, 1985, USA Toxicité mannose oui mannose rat Données biologiques Toxicité mannose 
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Tableau 2. Revues systématiques de la littérature 

Auteur, année, 

référence, pays 

Objectif 

 

Stratégie de 
recherche 
renseignée 

(oui/non)* 

Critères de sélection 
des études 

Populations et 
techniques (ou 

produits) étudiées 

Critères d’évaluation Résultats et signification 

Freinkel, 1984, USA Toxicité mannose oui mannose rat Données biologiques Toxicité mannose 

Sols, 1960 Toxicité mannose oui mannose abeille Données biologiques Toxicité mannose 

Lebredonchel, 2021, 
France 

Grossesse et glycosylation oui glycosylation humain Données biologiques Variation glycosylation 
pdt la grossesse 

* date de début et fin de la recherche, bases de données, mots clés renseignés 

  

 

Tableau 3. Etudes cliniques 

Auteur, année, 

référence, pays 

Objectif 

 

Méthodologie, niveau de 
preuve 

Population Intervention 

 

Critères de jugement 

 

Résultats et signification 

Girard M, 2020, 
France 

Etude d’une 
cohorte de 9 
patients avec 
MPI-CDG 

oui 9 patients avec MPI-
CDG 

Etude rétrospective de 
patients avec MPI-CDG 

Données médicales Fibrose évolution à long terme 
hépatique ; mannose à vie 

Damen, 2004 Etude de 
cohortes de 
patients avec 
différents CDG 

oui 17 patients avec 
différents CDG dont 
MPI-CDG 

Etude rétrospective de 
patients avec CDG 

Données médicales Présentations cliniques 

Jaeken, 1998, 
Belgique 

Etude de 
cohortes de 
patients avec 
CDG 

oui Patients avec 
différents CDG dont 
MPI-CDG 

Etude rétrospective de 
patients avec CDG 

Données médicales Présentations cliniques 

de Lonlay, 2001, 
France 

Etude de 
cohortes de 
patients avec 
CDG 

oui 26 Patients avec 
différents CDG dont 
MPI-CDG 

Etude rétrospective de 
patients avec CDG 

Données médicales Présentations cliniques 

de Lonlay, 2009, 
France 

Etude de 
cohortes de 

oui Patients avec 
différents CDG dont 

Etude rétrospective de 
patients avec CDG 

Données médicales Présentations cliniques 
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Tableau 3. Etudes cliniques 

Auteur, année, 

référence, pays 

Objectif 

 

Méthodologie, niveau de 
preuve 

Population Intervention 

 

Critères de jugement 

 

Résultats et signification 

patients avec 
MPI-CDG 

MPI-CDG 

Schiff, 2017, France Etude de 
cohortes de 
patients avec 
CDG 

oui 96 Patients avec 
PMM2-CDG 

Etude rétrospective de 
patients avec PMM2-
CDG 

Données médicales Présentations cliniques 

Bogdanska, 2021 Etude de 
cohortes de 
patients avec 
CDG 

oui Patients avec CDG Etude rétrospective de 
patients avec CDG 

Données médicales Présentations cliniques à long 
terme 
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Annexe 1. Recherche documentaire et sélection des 
articles  

  

Recherche documentaire 
 
Sources d’information : Base de données bibliographiques automatisées : Medline (PubMed) 
 

Stratégie de recherche 
 
La recherche bibliographique a porté sur les études en anglais et en français, publiées entre 2010 et 
2022, en utilisant avec les mots clés du tableau suivant. Lorsque l’article renvoyait à une référence 
antérieure à 2010 mais qui paraissait originale ou intéressante, cet article était également 
sélectionné. Les articles retenus sont soit des articles princeps, soit des articles de synthèse ou 
éclairant un aspect particulier des MPI-CDG. 
 
 
Sources consultées 
 

Bases de données : 
 
Sites internet : 
 

Période de recherche 
 

2010 - 2022 

Langues retenues 
 

Français et anglais 

Mots clés utilisés 
 

MPI-CDG, CDG, Congenital disorders of glycosylation 

Nombre d’études recensées 
 

 

Nombre d’études retenues 
 

 

 

 
 
Critères de sélection des articles 
 
Selon le type de la publication et le thème traité. 
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Annexe 2. Liste des participants 
Le PNDS a été coordonné par le Pr Pascale de Lonlay et le Dr Muriel Girard 
Les rédacteurs : par ordre alphabétique 

- Pr Delphine BORGEL, Laboratoire d'hématologie générale, Necker, Paris 

- Dr Pierre BROUE, Centre de référence des maladies héréditaires du métabolisme, CHU 

Toulouse, Toulouse 

- Dr Arnaud BRUNEEL, Biochimie métabolique et nutrition, Hôpital Bichat - Claude-Bernard, 

Paris 

- Dr Sabrina DA COSTA, Endocrinologie, gynécologie et diabétologie pédiatrique, Necker, Paris 

- Pr Dominique DEBRAY, Centre de référence des maladies héréditaires du foie, Necker, Paris 

- Dr Thierry DUPRE, Biochimie métabolique et nutrition, Hôpital Bichat - Claude-Bernard, Paris 

- Dr David CHEILLAN, Service Biochimie et Biologie Moléculaire, CHU de Lyon HCL, Lyon 

- Pr Pascale de Lonlay, Centre de référence des maladies héréditaires du métabolisme, Necker, 

Paris 

- Dr Claire DOUILLARD, Centre de référence des maladies héréditaires du métabolisme, CHU 

Lille, Lille 

- Dr Muriel GIRARD, Centre de référence des maladies héréditaires du foie, Necker, Paris 

- Dr Annie HARROCHE, Service d'Hématologie, Necker, Paris 

- Dr Alice KUSTER, Centre de compétence des maladies héréditaires du métabolisme, CHU 

Nantes, Nantes 

- Dr Dominique LASNE, Laboratoire d'Hématologie Générale, Necker, Paris 

- Dr Elodie LEBREDONCHEL, Centre de référence des maladies héréditaires du métabolisme, 

CHU Lille, Lille 

- Dr Karine MENTION, Centre de référence des maladies héréditaires du métabolisme, CHU 

Lille, Lille 

- Dr Camille WICKER, Centre de compétence des maladies héréditaires du métabolisme, CHU 

Strasbourg, Strasbourg 

 

Les relecteurs :  
- Dr Maud BIDET, Cabinet de gynécologie Malakoff – Rennes 

- Madame Julie Bonache, association les p’tits CDG 

- Dr Anaïs BRASSIER, Centre de référence des maladies héréditaires du métabolisme, Necker, 

Paris 

- Dr Christine BROISSAND, pharmacie, Necker, Paris 

- Dr Dries DOBBELAERE, Centre de référence des maladies héréditaires du métabolisme, CHU 

Lille, Lille 

- Dr Claire-Marine DUFOUR-BERAT, Centre de référence des maladies héréditaires du 

métabolisme, Necker, Paris 

- Pr Stéphanie FRANCHI ABELLA, Radiologie pédiatrique, Kremlin-Bicêtre, Paris 

- Pr Alain LACHAUX, Centre de référence Wilson, Hospices civils de Lyon, Lyon 

- Dr Sandrine LAFFITTE, médecin généraliste 

- Dr Noémie LAVERDURE, Centre de référence Wilson, Hospices civils de Lyon, Lyon 

- Dr Sandrine VUILLAUMIER, Laboratoire de biochimie métabolique et cellulaire, CHU Paris 

Nord-Val de Seine - Hôpital Xavier Bichat, Paris 
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-  

 
 
Gestion des intérêts déclarés 
Tous les participants à l’élaboration du PNDS sur «MPI-CDG Défaut de glycosylation des 
glycoprotéines par déficit en phosphomannose isomérase» ont rempli une déclaration d’intérêt 
disponible sur le site internet de la filière G2M (http://www.filiere-g2m.fr/). Les déclarations 
d’intérêt ont été analysées et prises en compte, en vue d’éviter les conflits d’intérêts, conformément 
au guide HAS « Guide des déclarations d’intérêts et de gestion des conflits d’intérêts » (HAS, 2010).  
 
Modalités de concertation du groupe de travail multidisciplinaire 
Réunions du groupe de rédaction : 14 réunions en visioconférence et nombreux échanges de 
documents par mail. 
 
Réunions du groupe de relecture : une réunion en visioconférence le 29/06 et nombreux 
échanges de documents par mail.
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