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Une forme d’«o-thalassémie
a transmission récessive liee au sexe

Dans une nouvelle récente (m/s n° 10,
vol. 7, p. 1091) était relatée I’existence
d’a-thalassémies liées a des délétions de
Pextrémité du bras court du chromo-
some 16 n’englobant pas le géne lui-
méme, et ducs a la perte d’un facteur
de contréle. Plus étrange encore, on
envisage maintenant une o-thalassémie
a transmission liée au sexe ! Il y a
dix ans qu’en Grande-Bretagne, Wea-
therall et al. [1] ont décrit des syndro-
mes d’e-thalassémie associés a un
retard mental. Les travaux de la méme
équipe ont abouti 2 scinder ces cas en
deux catégories : certains malades [2]
sont porteurs d’une délétion qui

englobe le locus o-globine en 16p13,

m/s n® 1, vol. 8, janvier 92

expliquant a la fois la thalassémie et
les signes d’accompagnement, que 1’on
peut rattacher a la perte d’autres geénes
inclus dans la zone amputée. Mais sur
les 13 sujets étudiés, cinq ne portaient
aucune délétion du chromosome 16
[3]. Tous les cinq étaient génétique-
ment masculins, bien que I'un d’eux
présentat un phénotype féminin. Leur
tableau clinique était homogene :
retard mental profond, microcéphalie,
anomalies de la face et des organes
génitaux. Ils partageaient également la
présence dans les globules rouges, a
des taux modérés, d’hémoglobine H
(formée de quatre sous-unités (), et
d’inclusions d’HbH dans leurs héma-

ties. Leur thalassémie restait cependant
trées bénigne par rapport au tableau
habituel de la maladie 2 HbH, qui
implique en principe la perte de trois
des quatre geénes de globine «.
Deux problémes principaux se posent
quant 2 la nature de cette hémoglo-
binopathie ; 'un, celui de sa généti-
que ; l'autre, de son mécanisme patho-
génique.

(1) Un élément était frappant sur le
plan génétique : les cinq malades
étaient génétiquement méles. On pou-
vait donc soupconner une liaison au
sexe, mais |’absence d’autres garcons
atteints dans les fratries (qui compor-

taient cing filles et un seul garcon) m—





