Faut-il penser « Génétique »
devant une atrésie de

% 'cesophage ?

A, e
mamiere CRACMO %ﬁf

Université Réunion 17/12/2016

de L|lle
&l e
™ AFGC
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Faut-il penser « Génétig
une atrésie de |'ceso

NON

Le plus souvent

e » devant

ohage ?

Mais il existe de rares formes génétiques

Est-ce « Génétique » veut dire risque de récidive ?

Cela dépend de I’ anomalie génétique et de son mode de

transmission

Le plus souvent NON dans le cadre des atrésies de

'oesophage



Développement de l'cesophage
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Les atrésies de 'cesophage 1/34000naissances
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Pourquoi une atrésie de l'cesophage ?
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« Sporadique »

Risque de récidive faible

- Dans la fratrie

— Dans la descendance

Mais Cause inconnue

Anomalies
chromosomiques
Dont la trisomie
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Association
VACTERL
Sporadique
Cause inconnue

Causes toxiques
(alcool)

Syndromes rares
a caractere
génétique




Les atrésies de 'cesophage syndromiques

Sporadique Génétique mais le plus souvent « accidentel »
Association VACTERL || Délétion 22g11 Syndrome CHARGE Syndrome de
1/10-40 000 Nnés 1/2-4000 Nnés 1/12-15 000 Nnés Feingold
Vertebre Coeur Colobome Mains / pieds
Anus Thymus Heart (coeur) Vertébres
Trachée Hypocalcémie Atrésie choanes Microcéphalie
Esophage + Retard variable du || Retard de croissance || Retard du
Rein développement + développement développement
Limbs (membres) Génital

Ear (oreilles)
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information genéticue au coaur cde nos
cellules enregistrée dans les chromosomes
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23 paires de
\ chromosomes
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chromosomes
= 20 000 paires de
genes

> 3 milliards de
bases




??? Atrésies £ sporadiques » Délétion 22q11 '

Syndrome CHARGE (CHD7, SEMA3E)
Syndrome de Feingold (EFTUD2, Mir17HG)
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Les analyses « classiques »

Repérer une anomalie dans
un gene : le séquencage

Le caryotype est un
examen trop grossier
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La FISH est

plus fine




ACPA : Analyse chromosomique

sur puce ADN

Témoin

Les analyses « récentes »

Patient

Séguencage « haut débit »
Panel de genes impliqués
dans une pathologie

« Exome » : toutes les
parties codantes

« Génome » entier







Transmission des informations génétiques de
géneration en génération




Une anomalie
« dominante » peut
survenir par « neo-

mutation »

C’est le cas le plus fréquent
dans les anomalies de
I’'cesophage syndromiques

Une anomalie dominante
peut s’exprimer de facon
variable au sein de la
méme famille
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Cela peut étre le cas le plus
fréquent dans les anomalies
de l'oesophage syndromique
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Merci !



