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L'antithrombine,
un nouvel outil pour le dépistage des
CDG et de l'alcoolisme chronigue ?
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Introduction
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Antithrombine

Asn 192

Asn 155
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AT latente
forme relachée

AT native
forme tendue/stressée

complexe thrombine-AT



Déterminer meilleures dilutions

Témoin 1 Témoin 2 g |upevert
8004821838 2500450106 : héparine
Plasma
1/100e 1/200e 1/100e 1/200e ~
1/2500e
Rabbit Anti-Antithrombin Il
g antibody
L m |
-?‘ ™ secondaire
1/5000e

R -

Donkey Anti-Rabbit IgG
antibody coupled with
Horseradish Peroxydase




Sérum/plasma témoins
L J L J L J [ J
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g ~ S ~ S - g

PL1 S1 PL2 S2 PL3 S3 PL4 sS4
2500765286 2500765286 2500763488 2500763488 2500764653 2500764653 2500765740 2500765740

93,1 kDa >
TAT
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Masse moléculaire

Bande plus basse
Thrombine 37 kDa P . L

que plasma " Sérum ° Plasma
Présence smear
(ombre)



CDG type |

Perte chaine N-glycane

CDG1 (MPI-CDG) Témoin 1
2008 006277 8002017397
différence 3,1 kDa
ce 3, 54,8 kDa - — —
= 1 chaine N-glyc ' - S - 55,2kDa
en moins 51,7 kDa - —
1/100e 1/200e 1/100e 1/200e
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Masse moléculaire chaine N-glycane : 2,206 kDa



Peptide N-glycanase

PNGase : coupe toutes les
chaines N-glycanes

Témoin 1+
CDG1 (MPI-CDG) Témoin 1 PNGase
2008 006277 2500490195 2500490195
548 kDa - S - 57.4 kDa

51,7 kDa -

- 45,3 kDa
-43,9 kDa —— AT3 sous forme clivée ?



CDG type Il

chaines présentes mais immatures
(absence acides sialiques terminaux)

Tl ATPEAPL MAN1B1

TMEM1S9 CCDC115
2500652193

T2 ATPEV1F ATPEVOA2Z  TMEMI133 ATPEVIF
2403127648 2402052836 1701043021 T2 2500651794 2310009535 2106118432 2402052885 1711045063
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2024C

Tf variant

L

T-
2500804252

-

2021E

SLC35A2

resultats EEQ

Lyophilisats

2024D 2024E

Nég

2024F 2023A 2023C  2023D |2500763488
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OH+ PMM2-CDG OH+ PMMZ‘CDG
Lyophilisats
2022B 2022C 2023E 2023F 2024A
o -
S| - e
ATP6V0A2 Nég

T+
2311074285
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Patients avec déficit en AT

T1 M1 T2 M2 T3
2500735292 2500605425 2500736584 2500605453 2500723131

S — R
Déficit Déficit
ﬁ isolé AT ﬂ isolé AT ﬂ
w m
Pére et Fils

M3 T4
2500060575 2500726306

Déficit
plusieurs 7
facteurs coag
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Papier GUTHRIE

Témoin 1 Guthrie 1 Guthrie 2
2500713192 2500625662 2500617060
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1/200e 1/200e 1/200e
1/100e 1/100e 1/100e

Guthrie: sang total hémolysé
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résultats encourageants ...
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