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Recommandations de l’ATEMMH 
pour le diagnostic et la surveillance de la 

glycogénose type I 
 

Hépatomégalie + hypoglycémie à jeune court  

+ acidose et lactate 


 en hypoglycémie 
 Glycogénose type 1 ?



 

 

Au diagnostic 
 
• Clinique : 
 

- Croissance (taille, Poids, P/PMT, BMI), 
 

- Flèche hépatique (à interpréter selon l’Annexe 1) 
 

- Cycle glycémique 
 
 Bilan sanguin (à interpréter selon l’annexe 2):


- NFS1, ASAT, ALAT, GGT, TG, Cholestérol, acide urique  
- Lactate et gaz du sang en hypoglycémie (ou lors d’une épreuve de 

jeune) 
 

- Urée, créatinine, ionogramme sanguin, calcémie, phosphorémie, PAL, 
 
 Bilan urinaire :


- Créatinine urinaire, acide urique urinaire, calcium urinaire, phosphore 

urinaire, ionogramme urinaire, citrate urinaire, microalbuminurie 
 

- Labstix (ou chimie des urines) 
 
 Biologie moléculaire : 10 ml sur tube EDTA
 
Le prélèvement de l’enfant (et au mieux les 2 parents aussi) est à envoyer avec 

un bon de commande et un consentement signé par le tuteur légal ( annexe 3 ) au 

laboratoire d’immunologie, vaccinologie et de génétique moléculaire à l’Institut 

Pasteur de Tunis (Dr Sonia Abdelhak) pour : 
 

- En l’absence de neutropénie : étude du gène G6PC (type 1a) 
 

- En cas de neutropénie : La recherche de la mutation G188R sur le gène 
 

G6PC (responsable d’un type Ia + neutropénie) se fait en Tunisie. Si elle 

est négative, le prélèvement est à envoyer pour étude du gèneSLC37A4 

(type Ib) au laboratoire des maladies héréditaires du métabolisme, 

biochimie et biologie moléculaire, centre de biologie et Pathologie Est, de 

Lyon Bron (Dr R Froissart ; roseline.froissart@chu-lyon.fr) 
 
• Echographie hépatique et rénale 
 

 
1 La présence d’une neutropénie doit faire suspecter une glycogénose type 1b 
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Recommandations pour le diagnostic et la 
surveillance de la glycogénose type I 

 

Surveillance 

 

 Clinique :
- Croissance,  
- Flèche hépatique Chaque 2-3 mois  
- Cycle glycémique (avant et 2 heure après le repas : 3 points par jour à 

heures différentes à domicile) 

 Chaque 2-3 mois 
 Acide urique, cholestérol, triglycérides,
 Lactacidémie à jeun, gaz du sang, calcémie, HbGlyquée

 Chaque 6 mois 
- Sang: NFS, ASAT, ALAT, GGT, PAL, créatinine, Calcémie, phosphorémie,  

GDS  
 calcul de la clairance de créatinine (ClCr) (hyperfiltartion 

glomérulaire ?)


- sur échantillon de l’urine du matin: Créatinine; calcium ; phsophore 

; microalbuminurie (si microalbuminurie ⊕ 


 tous les 3 mois) 
 calcul des ratio :



 
o indice de Nordin= calcium/créatinine urinaire (IN) 

o Ratio microalbuminurie/ créatinine urinaire (ACR)  
 Tous les ans

- Cycle Lactacidémie/ glycémie (avant et 1h après le repas)  
- Citraturie, oxalurie  

 Autres :
- Echographie abdominale : tous les 12 mois jusqu’à l’âge de 10 ans, 

puis tous les 6 mois au-delà de l’âge de 10 ans : 
 Foie : taille, parenchyme, adénomes, autres anomalies focales



 Reins : taille (Annexe 4), calcifications, calculs, néphrocalcinose




 Rate (type Ib) : taille




 Ovaires : kystes




- En cas de lithiase : 
 Bilan de lithiase




 cristallurie


- En cas d'adénomes hépatiques : 
 Echographie et AFP, ACE chaque 3 mois




 TDM ou IRM à la demande




- Echographie cardiaque et ECG : chaque 12 mois au-delà de l’âge 10 

ans (rechercher une HTAP)  
- Ostéodensitométrie : chaque 1-2ans au-delà de 5 ans  
- En cas d'anémie : Bilan martial, vitamine B12, acide folique 

 

 Pour le type Ib
- Alpha1 antitrypsine fécale chaque 6 mois  
- Colonoscopie avec biopsies si indication Alpha1 antitrypsine fécale élevée 

ou signes d’appel digestifs ou anémie inflammatoire sévère 
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Annexe 1 : abaques des flèches hépatiques selon l'âge et le sexe (El 

Mouzan MI, Al S alloum AA, Al Herbish AS, Qurachi MM, Al Omar 

AA. Liver size in Saudi children and adolescents. Saudi J Gastroenterol. 

2009;15(1):35-8.) 
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Anne xe 1: Normes biologiques (Andropoulos DB. Appendix B: Pediatric Normal 

Laboratory Values. Gregory's Pediatric Anesthesia: Wiley -Black well; 2012. p. 1300-

14). 



FICHE DE CONSENTEMENT ECLAIRE 
 
 
 

 

Je soussigné 
 

Autorise le Dr et son équipe à collecter des informations sur ma famille, 

 

ainsi qu’effectuer les prélèvements et les analyses biologiques nécessaires dans le cadre du 
 

diagnostic de la maladie suspectée chez mon enfant……………………………… 
 

J’accepte que ces prélèvements et résultats soient utilisés dans le cadre de la recherche et pour 
 

publication : oui


, non 


 

Fait à …………………….… le ……………………………… 
 
 
 
 

Signature : Signature du Médecin 
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ANNEXE 4 : Variation de la taille des reins en fonction de la taille du sujet (Boyer O.  
Normes en néphrologie pédiatrique. Néphrologie pédiatrique France: Doin. 2011.) 



 

 

A.T.E.M.M.H.  
Visa N° 2004T1698 APSB1  

Rib : 08003000612063536916 

 
 

 
Président :  
TEBIB Neji  
Tél. : 00216.7157.8923  
Fax : 00216.71.570.973  
nejitebib@yahoo.fr 
 
Vice-Président :  
MONASTIRI Kamel  
Tél. : 00216.73.908.700  
Fax : 00216.73.908.755  
monastirik@yahoo.fr 
 
Secrétaire Général :  
BEN CHEHIDA Amel  
Tél. : 00216.71.57.8913  
Fax : 00216.71.570.973  
Benchehida_amel@yahoo.fr 

 
Secrétaire Général Adjoint :  
BEN ABDELAZIZ Rim  
Tél. : 00216.71.57.8916  
Fax : 00216.71.570.973  
rimbenabdelaziz@yahoo.fr 
 
Trésorier :  
AZZOUZ Hatem  
Tél. : 00216.71.57.8911  
Fax : 00216.71.570.973  
azzouzhatem@yahoo.fr 
 
Trésorière Adjoint :  
CHIOUKH Fatma Zohra  
Tél. : 00216.73.908.700  
Fax : 00216.73.908.755 
zohra_chioukh@yahoo.fr 

 

Membres :  
MRAD Ridha  
Tél. : 71.570.756  
Fax : 71.570.553  
rmrad@yahoo.com 

 
CHABCHOUB Imen  
Tél. : 74.249.157  
Fax. : 74.249.157  
chabchoubimen@yahoo.fr 
 
OUERTANI Ines  
Tél. : 71.570.756  
Fax : 71.570.553  
Ines_ouertani@yahoo.fr 

 
TEJ Amel  
Tél. : 73.10.25.52  
Fax : 73.226.702  
ameltej@yahoo.fr 

ASSOCIATION TUNISIENNE D’ETUDE DES MALADIES 
 

METABOLIQUES HEREDITAIRES 
 

A. T. E. M. M. H. 
 

ــيسنوتلاةــــ ةــــــساردل ضارـــملأا  ةــــــــيثارولا ةــــــيعمجلا 

 ةـــــيظـيلأا

 

Recommandations pour la nephroprotection 
dans la glycogénose type I 

 
 
 Régime optimal, intensif et précoce au mieux par NEDC

- Apport protidique ne  dépassant pas  l’apport journalier recommandé  
(tableau I)  

Tableau I: Recommandations d'apport protidique selon l'OMS 2007 
 

Recommandations d’apport protidique  
Age Males Femelles 
   

(année) Poids Protides Protides Poids Protides Protides 

 (Kg) (g/K/j) (g /j) (Kg) (g/K/j) (g /j) 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

 
JOINT, W. H. O., et al. Protein and amino acid requirements in human nutrition. World health organization technical 
report series, 2007, no 935, p. 244  

- Apport glucidique (adaptés à l’âge et au poids idéal et titrés afin 

d’atteindre les cibles glycémique) (Tableau II) 
 
Tableau II: Besoins glucidiques selon l'âge à calculer en fonction du poids idéal 
 
 
 
 
 
 

 

- Maïzena crue (adaptés à l’âge et au poids idéal et titrés afin d’atteindre 

les cibles glycémique : 0,8 à 1,4 g/l):  
- 1-3 ans : 1-1,5g/Kg/ prise toutes les 4 heures  
- 3-6 ans : 1,5-2g/Kg/prise toutes les 4-6 heures  
- >6 ans : 1,5-2g/Kg/prise toutes les 6 heures  

 Cibles biochimiques:
- TG < 3,25g/l ; CT< 2 g/l; Uricémie< 80mg/l; Cal < 115mg/l  

 Médicaments :
- Inhibiteurs de l’enzyme de conversion : dès le début 

d’hyperfiltration glomérulaire.  
- Hypolipémiants: à discuter si (malgré optimisation du régime):  

o Hypertriglycéridémie >3,25g/l  
o Hypercholestérolémie > 2g/l  

- Hypouricémiants : si hyperuricémie > 80mg/l  
- Citrate  de  potassium  en  cas  d’hypocitraturie  à   la  dose  de :  

10mmol/12h chez l’enfant et 10mmol/8h chez l’adulte, en surveillant la 

kaliémie) 
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ASSOCIATION TUNISIENNE D’ETUDE DES MALADIES 
 

METABOLIQUES HEREDITAIRES 
 

A. T. E. M. M. H. 
 

ـــــــيثارولاةـ ةــــــيعمجلا ةــــــيسنوتلا ةــــــساردل ضارـــملأا  

 ةـــــيظـيلأا

 

Recommandations pour la nephroprotection 
dans la glycogénose type I 

 

Interprétation du bilan biochimique 
 
 La recherche d’hyperfiltration glomérulaire doit se faire par la Formule 

de Schwartz : ClCr= K* Taille (cm) / créatininémie (ml/min/1,73m2).


La valeur de K dépend de l’âge de l’enfant (Tableau III). La conversion de la 

créatininémie mg/dl 


 µmol/l se fait en multipliant par 8,84. 

On parle d’hyperfiltration glomérulaire quand la ClCr > 2DS 
 

Tableau III : Valeur moyenne de K pour le calcul de la formule de Schwartz  

 Age de l’enfant Valeur moyenne de K 

  Créat (mg/dl)  Créat (µmol/l) 

 Faible poids de naissance ≤1 an 0,33 29,2 

 Nouveau-né à terme jusqu’à un âge ≤1 an 0,45 39,8 

 Enfants 2-12 ans 0,55 48,6 

 Femelles 13-21 ans 0,55 48,6 

 Males 13-21 ans 0,70 61,9 
      

Tableau IV: Valeurs de référence de la clairance de créatinine (ClCr) en fonction de 

l’âge  

 Age de l’enfant Clairance de la créatinine (ml/min/1,73m2) 

  moyenne Ecart type + 2DS 

 1 semaine (prématuré) 15,3 5,6 26,5 

 1 semaine (à terme) 41 15 71 

 2-8 semaines (prématuré) 28,7 13,8 56,3 

 2-8 semaines (à terme) 66 25 116 

 2 mois-2 ans (males et femelles) 96 22 140 

 2-12 ans (males et femelles) 133 27 187 

 13-21 ans (males) 140 30 200 

 13-21 ans (femelle) 126 22 170 
     

 Les autres anomalies biochimiques




- Acidose lactique : lactacidémie > 5 mmol/l,  
- Bicarbonatémie < 18 meq/l 

- Hypertriglycéridémie >1,5g/l (sévère>3,25g/l) [mmol/l 


 x 0,877


 g/l] 

- Hypercholestérolémie >2,5 g/l ; [mmol/l 


 x 0,386


 g/l] 

- Hyperuricémie > 60 mg/l (sévère > 80mg/l). [mmol/l 


 x 0,168


 g/l]  
- Microalbuminurie : ratio urinaire [Albumine(mg)/créatinine(g)] > 30mg/g  
- Hypercalciurie : ratio urinaire (calcium/créatine)  

>0,6 mg/mg pour les nourrissons de 6 à 24 mois  
> 0,4 mg/mg pour les enfants de 2 à 6 ans  
> 0,2mg/mg à partir de 6 ans  

- L’hyperuricurie : rapport acide urique / créatinine urinaire  
> 1,5 mmol/mmol (pour les nourrissons de 0 à 3 ans)  
> 1 mmol/mmol pour les enfants de plus de 3 ans  
> 0,5 mmol/mmol à la puberté 


