QUAND EVOQUER UNE GALACTOSEMIE ?
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Avis spécialisé urgent auprés d’'un hépatologue et d’un centre

Galactosémie par déficit Comtre de Réferonce / Compétonce Maladies Rares
https: filiere-g2mfriannuaire
w en GALT (Galactose-1-phosphate

Début de la prise en charge en paralléle en urgence:

omm H < 2> Arrét allaitement (ou lait contenant du galactose) dés
o u rldyl tra nSferase) ° suspicion du diagnostic sans attendre les résultats du
spot test
Bilan spécialisé en lien avec Centre Maladies Rares Prise en charge spécialisée coordonnée par Centre
en parallele de la recherche d'autres diagnostics différentiels éventuels * expert
Spot test “ (recherche de galactosémie congénitale a partir de sang déposé Conseil génétique, enquéte familiale dans un centre spécialisé
sur buvard): Activité de la GALT diminuée
(+ augmentation du galactose-1-phosphate intra-érythrocytaire) Plus d’infos :

protocoles d’'urgences par symptéomes et/ou maladie :
https:/filiere-g2m friurgences

Etude génétique de confirmation secondairerent par centre spécialisés

Avis médical spécialisé et Laboratoire de réféerence

TRare mode de révélation. Pas de déficit gonadique chez 'homme.
2Fréquente mais non systématique, pouvant étre « limitée» a I'aspect psychologique.
3Diagnostics différentiels d’'une insuffisance hépatique du nouveau-né/nourrisson : hémochromatose néonatale, causes infectieuses, métaboliques, toxiques, dysimmunitaires, malignes ou vasculaires
4 A faire immédiatement, en I'absence de cause évidente, et en paralléle de la recherche d’une autre cause.
Ne pas attendre les résultats pour arréter I'allaitement ou lait contenant du galactose si suspicion du diagnostic.
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