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Een ziekte zonder neurologische betrokkenheid die effectief kan worden behandeld.
Sommige volwassen patiénten hebben geen medische kenmerken.

MPI-CDG

(CDG IB)

WAT IS
GLYCOSYLERING?

Glycosylering is het celproces waardoor sui-
kerbomen (glycanen) geshythesiseerd worden
en zich dan hechten aan eiwitten en lipiden.
Dit is een belangrijke post-translationele
modificatie die de functies van eiwitten zoals
enzymen, dragers van hormonen en vitami-
nen, receptoreiwitten en bloedstollingsfacto-
ren, enz. beinvioedt.

MPI-CDG is een aandoening van de glycosylering, gekenmerkt door een
abnormale structuur, of door het ontbreken van glycanen op eiwitten en lipiden.

NORMALE
GLYCOPROTEINE

ONVOLEDIGE
SUIKERANTENNES

LEVER

AFWEZIGHEID VAN
SUIKERANTENNES

MAAGDARMSTELSEL

Braken | Diarree | Darmviokkenatrofie |
Lymphangiectasia | Eiwitverlies |
Groeiachterstand

ENDICRINISCH SYSTEEM
Hyperinsulinemische hypoglykemie

Hepatomegalie | Leverfibrose |
Cirrose | Leverfalen |
Trombose/bloedingen

WAT IS CDG?

Van de 8000 bekende zeldzame ziektes is
CDG een groeiende groep van genetisch
(erfelijke) ziektes.
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WAT IS MPI-CDG?

Pelletier en medewerkers (1986) eerste
klinische beschrijving van MPI-CDG (CDG-1b)”
Het syndroom wordt veroorzaakt door
mutaties van het MPI-gen (op chromo-
soom 15) dat leidt tot een tekort van
het cytoplasmatische enzym fosfoman-
nose isomerase.

OORZAKEN

Zoals de meeste CDG, wordt MPI-CDG geérfd
als een autosomaal recessieve ziekte.

DIAGNOSE

Isoelectrofocus (IEF) van serum transferrine
is de meest effectieve screeningstest voor CDG
met een N-glycosyleringsdefect zoals MPI-CDG.
De volgende stap van het diagnosticeren is
enzymanalyse van de fosfomannose-isome-
rase-activiteit in de fibroblasten van leukocy-
ten. De diagnose moet worden bevestigd
door mutatieanalyse van MPI waardoor he-
terozygoot detectie in het gezin en prenatale
diagnostiek mogelijk is. Als u wilt kunt u con-
tact opnemen met een CDG diagnostisch
laboratorium: sindromecdg@gmail.com

EBOORTE PREVALENTIE

Er zijn ongeveer 25 patiénten gemeld.
Zoals de meeste CDG, is MPI-CDG waar-
schijnlijk ook ondergediagnosticeerd.®
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Tijdens een familiescreening van symptomatische patiénten en bij screening van overmatig
alcohol comsumptie zijn er enkele asymptomatische volwassenen met MPI-CDG ontdekt.
Dit is een sterke aanwijzing voor onderdiagnose.

KLINISCHE BEHANDELING

MPI-CDG is meestal fataal als het niet wordt behandeld.®®Ont-

LABORATORIUMWAARDEN

Hypoalbyminemie | Antitrombine,
proteine C, factor Xl deficiéntie | Serum
transferrine isoelectrofocusing type 1
patroon | Fosfomannose isomerase |
Deficiéntie in leukocyten en fibroblasten

ANDERE SYMPTOMEN
Langdurig bloeden | Gemakkelijk blauwe plekken

dekte dat orale toediening van mannose een effectieve therapie
voor deze aandoening is. Echter, het succes van deze behande-
ling lijkt afhankelijk te zijn van de ernst van de leveraandoening
en sommige patiénten blijven onder deze behandeling leverinsuf-
ficientie ontwikkelen. Een succesvolle levertransplantatie met
een follow-up van ongeveer 4 jaar bij een patiént met MPI-CDG ®

CONGENITAL
DISORDERS OF
GLYCOSYLATION
WORLD CONFERENCE

The power of advancing patient-oriented research united

CDG GEZINNEN EN PROFESSIONALS VERENIGD OM ONDERZOEK
TE STIMULEREN EN THERAPIEEN TE ONTWIKKELEN

Fiona, Waddet! MPI-COG patient)

WANNEER MOETEN
WE Bl)J EEN KIND OF
VOLWASSENE AAN
MPI-CDG DENKEN?

MPI-CDG onderscheidt zich klinisch van de meeste
andere CDG's doordat er bij dit type geen echte sig-
nificante betrokkenheid van het centrale zenuw-
stelsel is; het is een hepato-intestinale ziekte.

De meest voorkomende symptomen zijn chro-
nische diarree dat gepaard gaat met een groei-
achterstand, eiwitverlies met bloedstollings-
problemen, leverziekte en hypoglykemie.

Hier moet dus rekening mee worden gehou-
den bij de differentiéle diagnose van patién-
ten met deze symptomen.©®
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