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Introduction

La prévalence du déficit isolé en GH est éstimé & 1/10 000 & 1/4000 naissances dont 3 & 30% sont des cas familiaux, suggérant une origine génétique. Le
diagnostic du déﬁci’c fami[ia[ en GH repose sur [étude des données cﬁniques, bio[ogiques et moléculairves des membres vivants de chaque famiue Venferman’c

aux moins deux membres étiquetés déﬁcit

Matériel et méthodes

La population d’étude renferme 7 familles choisies par la présence d’au moins 2 déficitaires connus ou ayant une morphologie en faveur du déficit, apres avoir
contacté le service de pédiatrie au CHU “Fattouma Bourguiba” de Monastir. L'étude moléculaire, qui a cibé le géne GH-1 (5 exons et 4 introns) a été réalisée au

service de biochimie & lhopital d’enfants “Bechir Hamza” & Tunis. Par défaut d’amorces, nous n’avons séquengé que les 4 premiers exons.

Résultats

Le séquencage du géne GH-1n'a été réussi que chez 24 membres, soit 70% de la population. Le séquencage des exons 3 et 4 n'a pas objectivé une anomalie

particuliére. Pour l'exon 2, le séquengage était non concluant.
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\ Le séquencage de 'exon 1a révélé des
\ l"ul polymorphismes chez 3 membres
"J{_ \ (CTG/ CGG, TCA/ TCT,AGC / GGC,
[ AGC / GGC).
L cas de polymorphisme
A2G AT —

C.-4T>G [rs6173)

A=2G

Notre étude moléculaire n’a pas isolé, ni une

mutation, ni une modiﬁca’cion liée directement au
[re=e cas de polymorphisme

AUAVAY,
A% A
déficit. En fait le séquencage du gene GH-1 quin’a

étmg'li,IFan:i\l'!-AY: )
Un polymarphisme 3 Fétat hétérozygote TCATOT [+/-)

pas concerné l'ensemble des exons (exon 5 n'était
NM_D232550,3:c.-53A:T [rs605) Pas SéquenCé) *
Un polymerphisme & Fétat hétérozygote AG0/GEC [+

NM_022560,3: C-6BAG (rs6171)

381t cas de polymorphisme

Saifedding: (Famile k)
Un polymorphisme 3 I'état hétérozrygote AGLIGEE (+/4)

NM_022560.3 c.-63£:GI|$6'_.'-'_:
ab d e [ lité d bl Staient les principal intes de anal [éculai le pl ' insi que [
L’absence des amorces specgolques et la qualité des prelevements etaient les principales contraintes de l'analyse moléculaire sur le plan pratique ainsi que le

séquencage d'un seul géne nest pas suffisant pour savoir 'anomalie moléculaire qui est rattachée au déficit en GH.
conclusion

Le bilan étio [ogique du déﬁcit fami[ia[ isolé en GH imp[ique entre autre, ['étude moléculaire non seulement du géne GH-1 mais aussi d’autres génes tels que
celui du GHRH-R et du GHS-R.
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