Un test sanguin pour aide au
diagnostic précoce du
syndrome de déficit en GLUT1

*

ERRANCE DIAGNOSTIQUE
IMPORTANTE

>95%

de patients actuellement

NON diagnostiques

L’age moyen au
diagnostic est de

8 ans

Dispositif medlcal de d|agnost|c in vitro marqué CE, utilisé comme aide
au diagnostic du syndrome de déficit en transporteur de glucose de type
1 (GlutlDS)

GlutlDS, ou maladie de De Vivo, est un syndrome neurométabolique
provoqué par un défaut du transporteur de glucose GLUT1, entrainant un
déficit énergétique cérébral

Le diagnostic doit étre posé

le plus tot possible afin de garantir le @

bon développement du cerveau Et si c’était GlutlDS ?

GlutlDS se manifeste par un
l © Troubles neurodéveloppementaux large spectre phénotypique
(déficience intellectuelle ou troubles incluant un ou plusieurs
neurodéveloppementaux mixtes spécifiques) symptémes, survenant

atout age

© Epilepsie
(début dans ’enfance, résistance aux
medicaments, aggrave par le jedne...)

© Troubles du mouvement
(paroxystiques ou permanents)

© Mouvements oculaires anormaux
Traitable par
© DEE

régime cétogéne (KD
(encéphalopathie développementale et 8 8 ( )

épileptique)
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Une simple prise de san

M= O gy e simple prise de sang
Jeline non nécessaire

En ville ou a ’hopital

Résultat rapide (24 a 72 heures)

Performances démontrées*

Une quantification directe
du transporteur de glucose
de type 1 (GLUT1) sur les
globules rouges
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Equivalent a la glycorhachie
Sensibilité = 80%

VPP =90%
Spécificité > 99%
VPN =97%

* Résultats publiés dans Mochel F. et al. Prospective
Multicenter Validation of a Simple Blood Test for the
Diagnosis of Glutl Deficiency Syndrome. Neurology, 2023

& | Accélére ’accés aux soins pour.
les patients

VIETAglUEL™, Unitest de premiere lighe
poUrlaide au diegnostic derpatients GLUTL

Patient Glut1DS

> Mise en ceuvre KD
+ analyse moléculaire du gene

SLC2AT pour décrire la mutation

- &
Suspicion clinique
(Enfants et Adultes)

Forte suspicion Analyse moléculaire
a savoir phénotype SLC2AT _
typique, antécédents et/ou glycorachie

Envisager d'autres Q
étiologies :
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