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Une Béta-thalassémie homozygote avec un phénotype intermédiaire :
Penser a une persistance héréditaire de I’'HbF
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Introduction * Analyse génétique par séquencage automatique selon la méthode
Sanger des genes B (al, a2, GY et AY):

Les béta-thalassémies(B-thalassémies) intermédiaires se
caractérisent par leur tolérance a I'hémolyse et I'absence d’une 1) Mutation B-thalassémique (B39GIn>Stop) a I'état homozygote
dépendance aux transfusions. Elles demeurent une entité clinique chez la patiente et sa sceur et a I'état hétérozygote chez ses 2 enfants
des B-thalassémies homozygotes a mécanisme intrigué et peu et ses 4 freres.
élucidé.

Cette mutation censée générer des complications cliniques majeures
Nous rapportons un cas de B-thalassémie intermédiaire bien tolérée avec une dépendance aux transfusions [1] a été paradoxalement
grace a une persistance héréditaire de I'hnémoglobine F (PHHF). associée a un phénotype toléré de la patiente.

- Rechercher d’'une PHHF ou une a-thalassémie
- aucune mutation n’a été trouvée dans les chaines a.

Observation

Mme G.H agée de 37ans, originaire du nord de la Tunisie, G,P,(2 2) Polymorphisme génétique (Xmnl; -158 C>T) au niveau de la
enfants vivants) région promotrice du gene GY _ a I'état apparent homozygote chez les

2 enfants et les 4 freres (non trouvé chez la meére et la sceur).

* Motif de consultation: Anémie hémolytique , . .
» Génotype de la patiente (B°-thalassémie homozygote + PHHF) :

* Biologie:
: - 1eralléle B: Mutation du géne (3 isolée (B39GIn>Stop)

v' NFS: Hb=11,6g/dL, VGM=71,6fL et GR=4,58.10%/uL . R . e -
- 2¢me gllele B: Mutation B39GIn>Stop + délétion de la région

v’ Electrophorése de I’hémoglobine: HbA=0%, une HbF=98,9 et promotrice du gene GY (en cis).
une HbA2=1,1% Ce dernier allele a été transmis a la descendance a I'état

hétérozygote pour donner naissance a une 3-thalassémie mineure.

- HPLC: confirmation de I'HbF.

& La différence entre le génotype de la mére et ses enfants serait

- Diagnostic: p°-thalassémie homozygote de phénotype expliquée par la présence d’une large délétion au niveau de cette

intermédiaire devant 'absence de besoins transfusionnels et la région chez la patiente et ses apparentés qui a fait de sorte que le

bonne tolérance a I'anémie polymorphisme (Xmnl; -158 C>T) hétérozygote s’est déclaré a I'état

. homozygote chez les apparentés.

* Etude familiale: Cette délétion de la région promotrice du géne GY serait
C ) responsable d’'une PHHF délétionelle.

| * La co-hérédité de la PHHF avec la B-thalassémie améliore leur

sévérité clinique [2]. L'augmentation absolue du nombre de molécules
F de I'HbF a permis la réduction du nombre de chaines a libres,
F F F expliquant ainsi cette tolérance clinique.

é E Patiente G.H Conclusion

La béta-thalassémie homozygote avec un tableau clinique atténué doit
® : Profil B-thalassémie hétérozygote []: sexe masculin systématiquement faire rechercher une PHHF. Un large screening des
différentes mutations délétionelles du locus y est nécessaire pour faciliter
le diagnostic des PHHF.

®: Profil B°-thalassémie homozygote O: Sexe féminin
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