Dépistage des « porteurs sains »
hétérozygotes

En France, ce dépistage est essentiellement réservé

aux apparentés d’une personne atteinte de maladie génétique
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Dépistage des « porteurs sains »
hétérozygotes

a 'apparenté d’une personne malade et son conjoint éventuel

Autre situation : les couples apparentés [l risque majoré d’étre
porteurs de la méme mutation
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Quelles pathologies ?
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Quelles pathologies ?
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Quelles pathologies ?
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Le Dépistage PréConceptionnel Génétique (DPCQG) :
Etat des lieux clinique et biologiqug en vue de la mise
en place d’une étude pilote sur I'lle de La Réunion

Soutenance de these en vue de l'obtention du diplome de Docteur en Médecine
Présenté par Caroline DEILLER
Année universitaire 2019/2020
Directrice de these : Pr Bérénice DORAY



INTRODUCTION

Le cas particulier de La Réunion

* Mode de peuplement particulier
* Vagues d’immigration successives

® :&‘_ * Mode vie en communauté restreinte (ilets)
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Individus hétérozygotes pour I'alléle morbide rare o 50 Consultat|ons au CHU Nord en 2019

@ Individus hétérozygotes pour un alléle sain rare
@ Individus homozygotes pour I'alléle sain le plus fréquent

Figure 2 : Leffet fondateur sur I'lle de
La Réunion



OBJECTIFS

Axe 1 : Questionnement éthique

* Recueillir I'avis d’un échantillon de la population réunionnaise concernant le
concept et la nécessité d’instauration d’'un DPCG a La Réunion pour 11
pathologies autosomiques récessives d’intérét

Axe 2 : Faisabilité technique et justification médico-économique

* Déterminer le nombre de porteurs hétérozygotes pour 7 des 11 pathologies
d’intérét dans une collection de 587 individus Réunionnais et estimer la
fréquence des porteurs hétérozygotes dans la population générale



LHNIERENRE A
TION
& CONCLUSION

* Intérét certain a La Réunion:

* Portage hétérozygote important pour 6 des 7 pathologies
étudiées dans la collection représentative de |la population
Réunionnaise :

* 7% des échantillons hétérozygotes pour un variant

* Demande et intérét majeurs des Réunionnais pour le DPCG :
94% des sujets interrogés en faveur du concept de DPCG et 60%
souhaiteraient y recourir

* Nécessité d’'information et d'accompagnement :
* Importance de la consultation génétique préconceptionnelle
* Etude ciblée versus pangénomique
* Pas obligatoire, choix personnel, consentement
e Impact du résultat



LHNIERENRE A
TION
& CONCLUSION

* Limites de notre études :
* Axe 1 : biais de sélection
* Femmes , formation universitaire
e Axe 2 : effectifs réduits
* Ensemble de la collection DIVERSITE < 600 échantillons
* Effectifs des hétérozygotes faibles

* Nécessité de déployer une étude de plus grande ampleur :
e région pilote (CCNE)



