
























































Introduction >> Patientes & Méthode >> Résultats >—> Conclusion > Anasarqu?.Fmt?Ie et Maladies H.ered'ta'res du metabo.hsme :
Proposition d’'une nouvelle prise en charge diagnostique

Le NGS combine avec une analyse bioinformatique
robuste : sont des outils permettant I'identification de
variants pathogenes

Caractérisation fonctionnelle ultérieure de la protéine codée
par le gene modifié ou des métabolites anormaux et études
morphologiques: confirmation du diagnostic

Ce changement de paradigme permet une
amelioration significative du taux de diagnostic IEM
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