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Etude moléculaire des génes impliqués dans les pathologies du surfactant et les
pneumopathies mterstltlelles |ffuses panel élargi (NGS)

Indication d'étude : détresse respiratoire néonatale sévére immeédiate chez une enfant né 3 terme. Echec de
sevrage de loxygeéne. Notion de consanguinité lointaine dans la famille.

Reésultat - Géne SFTPB : variant homozygote ¢.620A>G, p.Tyr207Cys (classe 4).
Aucune autre anomabe identifiée en rapport avec la pathologie.

Interprétation :

. porteuse 3 I'état homozygote d'un variant du géne SFTPB. ce qui a &té confirmé par
Tetude de segregation chez ses parents.

. Cemﬁestuﬁmﬂm(mseﬁepemmmnmdmshmmmﬂnam
pnaseoadeutenpatdooeLawﬂsbnoM sont discordants, certains en faveur d'un effet
pahooene d'autres en faveur d'un effet bénin. Ce variant est localisé tout au début du domaine fonctionnel
retrouvé dans la protéine SP-B mature. L'écart physico-chimique entre Tyrosine (Tyr) et Cystéine (Cys)estns
mpormt.Lesarwnmtsderaem&dwe de la nature et la localisation du vanant dans la protéine et de la
ségrégation_familiale, nous font considérer ce variant comme trés probablement responsable de la
pathologie 0.

* La portée de ce résultat dott étre expliquée aux parents dans le cadre d'une consultation de consed génétique.

Nous restons 3 votre disposition pour toute discussion ou renseignement complémentaire.
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