IDENTIFICATION OF MUTATIONS ASSOCIATED WITH
HAEMOPHILIA A & B : A FRENCH CARIBBEAN EXPERIENCE
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La Martinique est une file peuplée d'environ 4.10° habitants, fortement métissés et pour la plupart d'origine africaine.
L'hémophilie est une maladie rare (1/5.10° gargons pour |'hémophilie A (HA) et 1/3.10* pour |'hémophilie B (HB)), constitutionnelle
(transmission récessive liée au chromosome X), hémorragique et secondaire a un déficit des facteurs de la coagulation VIII (HA), ou IX
(HB). Les manifestations hémorragiques apparaissent deés les premieres années de vie lors de traumatismes minimes chez les hémophiles
séveres (taux de facteurs <1%). Chez les hémophiles modérés (Facteurs de 1% a 5%), ou mineurs (Facteurs de 5% a 40%), elles
apparaissent lors des traumatismes peu importants, ou post-chirurgicaux.

Localisation des mutations ponctuelles

Factor VIII protein ; Homo sapiens (GenBank: CADP/566.1)
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L'apparition des facteurs anti-hémophiliques A et B recombinants nous a conduit a traiter
un bébé hémophile A sévere en situation hémorragique traumatique, puis chirurgicale (hernie

inguinale bilatérale étranglée) par du Recombinate®. L'apparition d'un inhibiteur a fort titre

C 40 - (514UB) a été trouvé au 5°m¢ jour de l'acte opératoire. Nous utilisons depuis du facteur VIII
a5 Formes plasmatique (Factane®, puis Octanate®) pour les hémophiles A sévéres et le (Betafact®, puis
> 30| Mineures Octafix®) pour tous les hémophiles B. Les produits recombinants sont utilises pour les
5 Formes . » . ... ,. .
£ 25 . (N=13) 7 s hémophiles A moderées et mineurs non repondeurs a la desmopressine.

S 49 . Severes L'étude des anomalies génétiques réalisées chez ces patients peut-elle prédire un risque
:gj 15 - e (N=5) d'apparition d'inhibiteurs et permettre de déterminer le choix du facteur VIII pour le
10 - _l__ é 66 St traitement des patients ? Il serait souhaitable d'étudier |I'ensemble de la population hémophile
5 - ° TZr 72 Sto oP Martiniquaise et Guadeloupéenne vivant en métropole pris en charge par les autres CRTH pour

O
b.Phe318Val P P évaluer l'incidence des inhibiteurs par rapport au choix thérapeutique et a |I'anomalie génétique

responsable du déficit. En raison du polymorphisme varié du facteur VIII (H1/H2 pour les

types caucasiens et H3/H4/H5 pour les patients d'origine africaine), n'y aurait-il pas un

intérét a étudier ce polymorphisme au sein de notre population fortement métissée ?

Du fait de la diversité génétique des hémophilies A et

DS

Camous Jde
Schoelcner

B martiniquaises et afin d'améliorer la prise en charge de
ces patients, |'etude des facteurs de risque d'apparition
d'inhibiteurs se révele indispensable.
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