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e Introduction:

La surdité génétique qui est le déficit sensoriel le plus fréquent est le plus souvent isolée mais elle peut étre syndromique
dans 30% des cas. Si elle est associée a une rétinite pigmentaire, elle forme le syndrome de Usher (USH).A ce jour, 15 génes
sont identifiés comme responsables de ce syndrome. Le géne USH1G, composé de 3 exons est une cause peu commune de
ce syndrome, il code pour la protéine SANS exprimée dans l'oreille interne et la rétine

Le but de ce travail est de retrouver la cause génétique de cette pathologie héréditaire chez une cohorte de patients
présentant le phénotype de syndrome de Usher en Algérie.

 Materiels et méethodes ;

Une centaine de familles algériennes ayant au moins un cas de surdite associée a une rétinite pigmentaire est recrutée au
niveau du service ORL du CHU de Blida.

Le diagnostic phénotypique a été fait en collaboration avec les médecins ORL et les ophtalmologues du CHU par un
interrogatoire précis des parents et par la pratique d'un ensemble d'examens complémentaires.

Tous les membres des familles ont eté prélevés sur tube EDTA et ’ADN en est extraite par la méthode au ‘salting out’ dans le
laboratoire de biochimie génétique du CHU Babeloued a Alger.

L’ étude moléculaire a été réalisée a l’institut de la vision a Paris par [’analyse de [’exome ou Wohle exome sequenéitiginnov19
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* Résultats et discussion: ! Q W]
Parmi plusieurs mutations identifiées, une nouvelle mutation homozygote non décrite (J"‘J LIJ
. /4 r,r /4 y . . ! /ll il
dans la litterature a été retrouvee chez deux enfants d 'une famille consanguine: |
il s’agit de la délétion de 3 nucléotides GGC de I’exon 2 du gene USH1G | A
(c.1188_1190del/ c.1188_1190del) entrainant un décalage du cadre de lecture sur " f;ﬁ r T4
la séquence du gene et au niveau protéique une délétion de [’alanine en position 397.
la protéine a perdu sa fonction de transduction mecano-electrique au niveau de v £ o
[’oreille interne et de transduction photo-electrique au niveau de la rétine. 34 U3
Ceci a provoqué chez les 2 patientes une surdité profonde, des troubles vestibulaires USH1G:p.Ala337del/p Ala397del

et une rétinite pigmentaire.

C’est la 3eme famille dans le monde a avoir une mutation pathogene
dans le domaine (domaine SAM pour steriel alpha motif) du coté C- terminal de
la protéine SANS. i =
La mutation a été retrouvée a l’état hétérozygote chez les parents.

e Conclusion:

Cette étude a permis d 'une part d’identifier ['anomalie génétique de la surdité chez LISHTGC 1188 _1130de]

plusieurs familles algériennes mais également d’enrichir la banque de données
mondiale des mutations qui en sont responsables.
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