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B- et B-A, puis A-B- puis (A)2 (B)2 2 …

FGA, FGB, FGG … 

homologie, 50 kb, chromosome 4, q.28

domaine D

domaine E

super-hélice

RF Doolittle



Variants constitutionnels du fibrinogène

Imperato C & Dettori AG.
Hypofibrinogenenemia congenital con fibrinoastenia.
Helvetica Paediatrica Acta 1958 

Blombäck M, Blombäck B, Mammen EF, Prasad AS.
Fibrinogen Detroit : a molecular defect in the N-terminal 
disulphide knot of human fibrinogen? 
Nature n = 8 1968 
…

Ray F Ebert n = 206 1991

Ray F Ebert n = 263 1994

1997



base de données GEHT des 
variants humains du fibrinogène

recensement en ligne : dysfibrinogénémies constitutionnelles 
dys-, a-, hypo-, hypodysfibrinogénémies
régulièrement mis à jour

informations : anomalies protéiques et géniques
symptomatologie rapportée 
zone géographique

règles de classement : protéine mature (tables figées)

données publiées saisies à l’identique

disponibilité en libre accès www.geht.org (gfht)

Pubmed / autres / soumission directe



Ebert 1994 96 mutations (dysfib A 63; B 9;  24)
263 cas avec ou sans anomalies moléculaires

SSC & IFRS 2000 174 rapports (7 a- et hypofibrinogénémies)
59 mutations originales (1/3)

Déc 2023 495 variations (FGA 38%, FGB 25%, FGG 37%) dont 
6% de composites
1991 cas

de 2000 à 2024 : 54 mises à jour

M Hanss, F Biot. Ann NYAS 2001

Résultats











Axes d’amélioration

règles de classification et d’écriture figées, 1998

modification des résultats publiés ???

cas multiples familiaux/non apparentés cadre figé

fréquence de mise à jour … …

page de présentation

zone géographique ?

la symptomatologie 

restriction forte d’interprétation aide



EAHAD mars 2021 : développement attendu

et donc

choix de la classification (protéines natives, circulantes, gènes)

variations composites

nombre de visites

proximité / coût savoir faire

corrections ?

cas multiples

biologie ?

topographie génique
domaines protéiques
pathogénicité
représentation graphique

Divent an dour (n= 1991…)



base + fibrinogen = SFTH

Merci à la SFTH et à…
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