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Approche diagnostique dans la prise en charge de déficience intellectuelle chez I’enfant:
Expérience de notre laboratoire
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INTRODUCTION

=Le retard mental (RM) chez I’enfant constitue la cause la plus fréquente de consultation en pédiatrie et en neurologie. Il s’agit d’'une handicap fréquent dans notre population; au regard de la consanguinité
décrite (environ 30%).

= Ces Etiologies sont diverses, et souvent mal identifiées.

= Méme si son évocation est purement clinique, I’identification de I’anomalie moléculaire responsable demeure incontournable pour confirmer le diagnostic.
= Le nombre de géne incriminé dépasse les milles, et seules une centaines ont été identifiés a ce jour.

*Les demandes exponentielles, durant ces derniéres années par nos cliniciens, nous a pc a mettre au point en fonction des capacités techniques de notre laboratoire, le diagnostic moléculaire de 4
pathologies: Syndrome de I’X Fragile, le Syndrome de Prader Willi, le Syndrome d’Angelman, et le Syndrome de Rett.

MATERIEL ET METHODE

Patients:

Il s’agit d’un bilan d’activité qui s’étend sur 5 années (Janvier 2017-Décembre 2021, et qui porte sur 856 enfants, dont 1'age moyen est de (6+3 ans).
Les prescriptions émanent de I’ensemble du territoire algérien.

Syndrome de I’X-Fragile Syndrome de Rett

L’une des principales causes de RM héréditaire *Maladie neurologique progressive,

= Il s’agit d’ affection dominante liée a I'X,

touchant essentiellement la fille.

Diagnostic . C e bl lobal
due aune mutation dynamique du géne FMRI1, génétique al:actense par un trou e grave et globa
par expansion des triplets CGG (99% des cas) du du développement du systéme nerveux central.
>Chez les hommes: Retard *Transmis selon un mode dominant lié a I'X , 1étale chez le garcon.
RM modéré a sévére, associant un syndrome dysmorphique, autistique et Mental " Due.‘a des mutations du géne MECPZ, en Xq28, et formé de 4 exons dont le
hyperkinétique. Une Macro-orchidie est retouvée. Algérie premier est non-codant

»>Chez les femmes: 1’atteinte est plus modérée
=Méthode:
» Screening: PCR des triplets CGG (Figure I)
» Confirmation: Méthyl- PCR (Figure II)

sMéthode:
PCR- Séquencage direct

Syndrome d’Angelman
Syndrome de Prader-Willi

= Le RM est profond

=*Le RM est léger = Microcéphalie, Rires inappropriés et ataxie sont décrits

= En période néonatale; Hypotonie et difficultés d’alimentation
Hyperphagie a partir de 2 ans,
sont retrouvés PN
Génétique:
Il s’agit de génes soumis a empreinte parentale (SNRPN:PW/ UBE3A: Angelman)

» Etiologies:Ils sont dues a une absence de contribution des génes de la région 15q11-ql2:
*Micro délétion (Paternelle) (10% des cas)
Isodisomie uniparentale (Maternelle) du ch. 15

=Micro délétion (Maternelle)
Isodisomie uniparentale (Paternelle)

Méthode:
Méthyl-PCR (Analyse du statut de méthylation au niveau de la région incriminée (Figure III)

RESULTATS ET DISCUSSION

L’outil moléculaire reste la seule alternative lorsque le diagnostic phénotypique ou encore pour le “
diagnostic du retard mental. patients testés
Sur I’ensemble des demandes traités, nous avons pu mettre une étiquette éthologique sur 84 enfants,( Tableau 1).

Le syndrome de I’X fragile est le plus fréquent, suivies du syndrome de Rett ( Tableau 2) , rejoignant ainsi les chiffres publiés, méme si
ce nombre demeure encore sous estimé dans notre population en raison d’'un manque d’information, et I’inaccessibilité au diagnostic
pour certaines régions éloignées de la capitale.

Assurer un diagnostic précis permettra une meilleure prise en charge des patients, préciser le pronostic, et proposer un conseil
génétique précis et fiable aux familles.

Tableau 1: Bilan d’Activité des 5 derniéres
années

Syndromes Nombre total Patients Patients Atteints Age moyen
Normaux des

Patients atteints
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Figure II: Méthyl-PCR X-
Fra

CONCLUSION

Le diagnostic étiologique du RM reléve d’une collaboration multidisciplinaire, et les techniques de génétique moléculaire
reste le seul moyen d’en confirmer le diagnostic.

Il s’agit d’affection répondu dans notre population, et mettre un nom sur une maladie est déja
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