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Contextualisation Objectifs

Le déficit en glucose 6 phosphate déshydrogénase (G6PD)
est une maladie génétique récessive liée au chromosome X
qui se manifeste par une anémie hémolytique.
L'’haptoglobine (Hp), en fixant 'hémoglobine libre dans
'organisme, protege contre ses effets déléteres. Elle
présente 3 phénotypes avec une différence structurale et
fonctionnelle.

Déterminer la fréquence des phénotypes d’Hp chez les
déficitaires en G6PD et rechercher une éventuelle relation
entre les deux.

Méthodes

*Type: Une étude cas-témoins *Des prélévements sanguins sur tube EDTA ont été réalisés
sLieu: Laboratoire de biochimie clinique et de biologie pour I'étude moléculaire.

moléculaire a I'’hépital d’enfants Béchir Hamza de Tunis *Les phénotypes de I'Hp ont été déterminés par PCR
*Période: 5 mois (5 février au 5 mai 2024). *Analyse statistique: Logiciel SPSS version 17.
*Population: groupe |: patients déficitaires en G6PD (n=95) *La comparaison des moyennes a été effectuée avec le test t

groupe Il : témoin (n=54). student et le test chi 2 (p<0.05)
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*La moyenne d’age du groupe patient et du groupe témoin était respectivement 7.66+/- 8% 10% A @ Urines foncees
o i

8.64 ans et 8.8 +/- 3.8 ans. H Ictere

Le sexe ratio (H/F) était respectivement 3.75 et 1.07. 26% i Favisme

*Chez les déficitaires en G6PD, les signes cliniques évoquant le diagnostic étaient : les V i i Douleurs au bas du dos
urines foncées (30%), l'ictére (26%), le favisme (26%) et les douleurs au bas du dos 26% u Autres

(10%). (Figure 1) Figure 1: Fréquence des signes cliniques chez les déficitaires en
*Trente cing patients (37%) ont recu au moins une transfusion G6PD

*On n’a pas trouvé une différence statistiquement significative de la répartition des Patients Témoins p
différents phénotypes d(_e I’_Hp entre Ie§ dggx groupes ,(t{ableau 1)’ ) Hp1-1 18.94% 21.05%

*Aucune différence statistiquement significative n'a été observée entre les phénotypes

de I'Hp concernant les complications cliniques chez les déficitaires en G6PD.(p>0.05) Hpl-2 AT RN 0.659
*Cependant, nous avons noté une augmentation non significative de la fréquence des Hp2-2 25.26% 34.21%

transfusions chez les déficitaires en G6PD ayant le phénotype Hp1-2. Tableau 1: Fréquence des phénotypes de I’haptoglobine

Discussion

La principale complication du déficit en G6PD est I'hémolyse due au stress oxydatif. L'Hp, quel que soit son phénotype, joue un rdle clé en se liant a
I'hémoglobine libérée lors de I'hémolyse, facilitant son élimination [1]. Le phénotype Hpl-2 est le plus fréquent chez les déficitaires en G6PD ainsi que
la population témoin, ce qui est en accord avec la littérature [2]. Bien que les différents phénotypes de I'Hp présentent des différences structurales et
fonctionnelles, notre étude n'a pas révélé d'association entre le phénotype d'Hp et les complications cliniques associées a ce déficit. Cette variabilité
d'expression pourrait étre liée a des facteurs génétiques et environnementaux complexes [3].

Conclusion

Notre étude a évalué le polymorphisme de I'haptoglobine chez les déficitaires en G6PD. Aucun effet direct sur I'expression clinique n’a été trouvé.
Cependant, nos résultats suggérent que d'autres facteurs pourraient influencer I'impact clinique de ce polymorphisme chez les déficitaires en
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