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Hemoglobinopathies et désir d’enfant
Constellations de risques identifiées
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Environ 3 % de la population mondiale est por-
teuse d'une hémoglobine pathologique.

En Suisse, environ 50’000 personnes sont por-
teuses de la drépanocytose ou d'une thalassémie.
Beaucoup d'entre elles n’en sont pas conscientes.
Les enfants qui héritent d'un gene muté de leurs
deux parents présentent un risque significatif

de développer des maladies graves. C'est pour-
quoi un examen approprié est indiqué dans le
cadre d'un diagnostic de désir d’enfant ou d'une

grossesse. La plupart des porteurs de variants pathogénes de
I’"hémoglobine sont asymptomatiques
* Anamnése familiale positive

e Anémie microcytaire, hypochrome, réfractaire au fer
* Signes d'hémolyse (LDH augmentée, haptoglobine abaissée)
¢ Indices de variants de I'Hb lors de la détermination de I'HbA1c
* Hépatosplénomégalie
* Personnes dont les aieux sont originaires des zones de répartition originelles
de ces hémoglobinopathies :
— Drépanocytose : Afrique, Grece, Inde, pays arabes, sud de I'ltalie y compris la Sicile, Turquie
— a-Thalassémie : Asie du Sud-Est, Chine, Chypre, Gréce, Sardaigne, Taiwan, Turquie
— B-Thalassémie : monde entier sauf |'Europe du Nord

Hémogramme Il, réticulocytes, répartition leucocytaire par microscopie, électrophorese
de I'némoglobine (Hb)

En cas de mise en évidence d'une hémoglobinopathie, il est recommandé de mener une
investigation au niveau du partenaire en raison du caractere héréditaire autosomique récessif.
En cas de grossesse, un diagnostic prénatal invasif devrait étre proposé s'il existe

un risque pertinent pour le foetus. En outre, les couples concernés ont la possibilité de recourir
au diagnostic préimplantatoire (PGT-M).

- Avis d'experts N° 48 de la SSGO, Guidelines British Society for Hematology 2010

Tube EDTA, lilas (6)
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