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Profil électrophorétique visualisé sur le logiciel Phoresis®, avec identification
automatique des pics dHb A, Hb A2, Hb F, Hb S et Hb C et découpage en 15
zones de migration
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lableau | : caractéristiques biologiques et cliniques des principaux syndromes drépanocytaires
Diagnostic biologique
Statut génétique Expression clinique Etude de'Hb
Hb (g/dI) VGM (f1) : :
HbA (%) HbS (%) HbF (%) HbA: (%)
S hétérozygote N N 60-65 35-40 <1 v
Asymptomatique 30et35
S hétémz'ygg.:nte et . => conseil génétique N + ) 60.75 (un seul géne ot délété) <1 v
a-thalassémie associée (sans carence martiale) -
(deux génes o délétés)
S homorygote 6-10 N 0 80-95 5207 v
Hétérozygotiecomposite | Syndromes 1 50 (+HbC,
$/C (ou $/D-Los e 10-12 (70-90) 0 Hb D-Los Angeles**, [k v
Angeles* ou §/0-Arab) InAjemes Hb O-Arab=435)
— -> prise en charge I
étérozygotie précoce dans des 9.12 1-25 55-90 5-15* v
Hétérozygotie composite 4 <
8§ /B °-thalassémie 7-11 (60-80) 0 80-90 5-15 v
Het " i Généralement
. /P“mm""’g“ R EARPS asymptomatique N N 0 >70 1535 v
=> conseil génétique
e —
S AR

Recommandations pour lo mise en couvre
el l'interpréfation de I'étude de I'hémoglobine

ParIsabelle Vinatier,
LY Biologiste - laboratoire CERBA
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b HbS = 35340 % l = HbC = 353 40% '
-*HbS hétéroz ygote i ->HbC hétérozygote '

f=  HbC<35%
w-
-=HbC hétérozygote
+ a-thalassémie = Homozygotie 58, CC, EE?
ou carence martiale . 2 3
i > Hﬂamygnm composite §, C, E/
Pthalassémie?
- Hetéroxygotie composite §,/C1
L= HbC >HbBA <> Hétérorygotie composite S/ FHHF ?
. v
- Hété rozypotie ' -‘.-Eitiu::ygdin . [ES C%HLERS
Eﬂwﬁh, e composite - Canfimmation des génotypes e
Ilf G E‘IIIF Recommandations pour lu mise en ceuvre
of linterprétetion de ['étude de ['hémoglobine
Anroms dely grogens e ffudn dal Hb A aomjoint < 8 nsque Ahémogiobinomthio sojmene, coneeil gi ni que . parTsabelle Vinatiar,
skt s etidesbiation malieriinsdét . klia: denstin ihorztoire quicizlis an vita dis dignosic antinakd Labomtoire specialisé dans ['¢tude de I'Hb R s bt conn
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B —

 HbF<5%
->augmentation modérée

HbA présente et HhAL N ou N ’ HbA absente '
. NFS, bilan martial, bilan dhémolyse ?
. Contexte clinique et thérapeutique 2

! NFS - Contexte clinique '
. TCMH normale TCMH <27 pg - TCMH normale.
HbF15235% .HbF§215% - Phénotype normal
-= Grossesse ?
-> PHHF -> &p-thalassémie | -> PHHF
- Diabéte ? hétérozygote ? hétérozygote homozygote
-> Hyperthyroidie ? :

-> Eryhtropoiése de stress : I
-thse_fésénéf;ﬁ\.ﬂ'e d'une enquéte fimiliale pour confirmerla présence de lanomalie chez.
ST IR L les parents, dépister les porteurs de I'anomalie au sein de la famille B-thalassémi
d'uneanémie hémolytique ? 29 £
.chimiothérapie ? . W i frosscerpste
_traitementpar EPO 2 émdedefl—ﬂ:dummmwd’héumghbimpaﬂﬂemaﬁm,
SRl bt conseil génétique pour un diagnosticanténatal IES CAHIERS
ERBA
-> Augmentation artéfactuelle ;
oo R Jations pour lo mise en ceuvre
lors du vieillissement de Identification molécalaire des i et interpréat gl Tty
I'échantillon ? dansun laboratoire spédialisé dans 'étude de ['Hb L
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] HbA2=3,7%

Figure 3: Profil normal chez I'adulte
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Figure 4: Profil d'un Homozygote S8 chez un enfant de moins de 2 ans
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Ex

[ 1 HbA= 65%

I HbS=35%

[ HbA2= 4,3%

Figure 5: Profil d’un hétérozygote AS

30
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A F S A2

Figure 6: Profil d’un hetérozygote AS composite d’une «-thalassemie
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Figure 7: Profil d’un hétérozygote AS composite d’une B- thalassémie
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Figure 8: Profil d’un hétérozygote AC
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Figure 9: Profil d’un hétérozygote AD composite d’une «-thalasséemie
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10-20 ans
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Il — RESULTATS STATISTIQUES

B normaux

B hémoglobinopathies




Résultats

N= 234
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Figure 13: Répartition des hémoglobinopathies sur la population totale
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Résultats
= Tranche < 10 ans (n= 282)

500 188
180 6,67%)
160
140
o 55 -
ko 25 (19,50%) g BP0 1
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Figure 14: Répartition des phénotypes dans la tranche de [0-10[
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Résultats

« Tranche 10-20 ans (n= 126)
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Figure 15: Répartition des phénotypes dans la tranche de [10-20[
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Résultats

= Tranche 2 20 ans (n=615)
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Figure 16: Répartition des hémoglobinopathies dans la tranche de [220] 18
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Résultats

Récapitulatif des pathologies et normaux par rapport a la population

-uu'n-m- =

ans

10-20
ans

=20
ans

total

188

(66%) 9% (19% 4%

98 11 13 0 0 4 0 0 0 126
(78%)  (9%) (10%) (3%)

503 81 7 1 1 19 2 0 1 615
(82%)  (13%)  (1%) (3%)

789 117 75 2 2 33 3 1 1 1023
(77%)  (11%)  (7%) (3%)
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CONCLUSION

- L'électrophorese de I’'hnémoglobine est disponible au CPC / Annexe
de Garoua par la méthode d’électrophorese capillaire.

- Cette méthode QUANTITATIVE permet la détection et la
quantification du variant S de ’hémoglobine (et des autres

fractions) et ainsi :
* Le diagnostic des syndromes drépanocytaires majeurs

* Le diagnostic des syndromes thalassémiques

* Le dépistage des anomalies qualitatives et quantitatives de
I’'hémoglobine

* Le conseil génétique qui en résulte



