assocation des praticiens de génétique moléculaire (ANPGM)

[image: image1.png]D\ SR, PR, PR PO GPUR PR SHPORL PR,/




POLG,Twinkle et ANT1




 





Page : 2/3
Référence : ANPGM_ 0
75



 Numéro de version : 1.0

Date de Création : Avril 2009
Date de validation en assemblée plénière: 15/06/2009
Date de la remise à jour : 
Motif :

Validation :

	
	Nom
	Hôpital
	Date

	Rédacteur(s)
	Véronique PAQUIS

	CHU
Nice


	Avril 2009

	Vérificateur(s)
	Sous-groupe Mitochondrie

	
	15/06/2009

	Approbateur(s)


	Bureau ANPGM :

Michel GOOSSENS

Marc DEPLECH

Michel VIDAUD


	Hôpital Henri Mondor-APHP

Hôpital Cochin-APHP

Hôpital Beaujon-APHP
	15/06/2009


[image: image1.png]

[image: image2.emf]ENFANT

ENFANT

(

(

Avant

Avant

2 

2 

ans

ans

)

)





Encéphalopathie

Encéphalopathie

inexpliquée

inexpliquée





Atteinte

Atteinte

multisystémique

multisystémique

avec participation 

avec participation 

neurologique

neurologique

Alpers

Alpers

Recherche

Recherche

A467T

A467T

dans

dans

les leucocytes

les leucocytes

+

+

+

+

-

-

-

-

Biopsies 

Biopsies 

musculaire

musculaire

, 

, 

hépathique

hépathique

-

-

PCR XL

PCR XL

-

-

Recherche

Recherche

déplétion

déplétion

Screening 

Screening 

complet

complet

de 

de 

POLG

POLG

-

-

22 

22 

exons

exons

-

-

Séquençage

Séquençage

-

-

-

-

+

+

+

+

-

-

-

-

avec 

avec 

déplétion

déplétion

Autres

Autres

gènes

gènes

de 

de 

déplétion

déplétion

à

à

tester 

tester 

en 

en 

fonction

fonction

de la 

de la 

clinique

clinique

 
































































































































































































































































































































































































































































































































































































































































































































































































































































































































































































































































































































































[image: image3.emf]ENFANT (>2ans) et ADULTE

ENFANT (>2ans) et ADULTE





PEO

PEO





Atteinte

Atteinte

multisystémique

multisystémique

avec participation 

avec participation 

neurologique

neurologique





Tableau 

Tableau 

neuro

neuro

isolé

isolé

inexpliqué

inexpliqué

(

(

ataxie

ataxie

, 

, 

épilepsie

épilepsie

…) 

…) 

+

+

+

+

Screening 

Screening 

complet

complet

de 

de 

POLG

POLG

-

-

22 

22 

exons

exons

-

-

Séquençage

Séquençage

en 

en 

commençant

commençant

par 

par 

rechercher

rechercher

les mutations

les mutations

-

-

A467T

A467T

-

-

W748S

W748S

-

-

L304R

L304R

-

-

-

-

Analyse 

Analyse 

clinique

clinique

Si

Si

forte suspicion

forte suspicion

Biopsie

Biopsie

musculaire

musculaire

-

-

PCR XL +++

PCR XL +++

+

+

+

+

-

-

-

-

Twinkle

Twinkle

Surtout

Surtout

avec ATCDS 

avec ATCDS 

familiaux

familiaux

+

+

-

-

-

-

ANT1

ANT1

