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Les tubes doivent parvenir AVANT 12H00 au Laboratoire de Biochimie Endocrinienne et Métabolique.
Leur acheminement est réalisé par navette Besangon - Lyon, chaque jour, A 13H00. du lundi au vendredi.

Modalités d'analyses anténatales

Examen biclogigque

Laboraloire

Secieur Génétigue biologigue du THRUB. Du lundi au
vendredi de 8ha 17h

1 flacon specifigue.
Guantité 20 mil de LA
ou 20 mg de
trophobloste.

Prévanir = laboratore de gensfiqus
biclogigue ou 32067

Joindre le consentement au diognosfic
prénatal signé conjointerment par la
pafiente et le medecin.

Remplir la feuile de demands avec
rerseignements cliniques ef la signer
Iimédecin].

)

CCMR.De
Gen

15 jours max 2n
jours auvraioles

CGH aray

Laboratoire de géndlique madicale, CHU de Mancy -
Hépita! de Brobois, Vandosuvre-lgs-Nancy.

1 flocon specifigue.
Guantité 20 mi de LA
ou 20 mg de
trephaooloste —
joindre un
prélévemeant somguin
ECTA de lo pafiente.

Dans tous les cas de prescription de CGH
Array, une consuttation génsfigue est
necessaire pour sxpliguer lNinterét et les
lirnifas de cet examen ef pour prescrire e
prélgvement des parenis |un fube EDTA +
un fulbe héparng).

Prévanir 2 loboratore de génsfique
biclogique au 32057.

Joindre l2 consentement ou diagnasiic
prénatal signé conjointement par o
pafiente et le médeacin.

Remplir la feville de demoands avec
renseignemenis cinigues et la signer

1 miois modmum

Androgenes,
testosterone, 17 OHP
et dérves sur liguide
amnictigue

Feception des prelévemenis 24 / 24 fous les jours.
Niveau + 2 patiment PC bio (bleu].

Puis envoi au Cenfre de Biclogie et Pathologie Est, THU
de Lyon HCL - GH Est, Bron.

Du lundi au vendredi [départ de la navetie a 13h].

(oouchon rouge).

7 déhydrocholesierol
sur liguide amnictigue

Iecteur Biochimie endocrinienne du THRUB.

Reception des prélévements 24 / 24 fous les jours.
Niveau + 2 batiment PC bio (bleu].

Puis envoi au Service Maladies héréditaires du
meétaboizme, dépistage néonatal ef biclogie foeto-
maternslle, Centre de Biologie ef Pathologis Est CHU de
Lyon HCL - GH Est, Beon.

Du lundi au vendredi [déparf de la navetie a 13h).

= Ttulpe sec de 5Eml
[bouchon rouge) a
I'aleri de la lumigee.

endocriniennes - Dr. GRAMDCLEMENT
poste 32074 ou Or. MORETTO poste 32082
o Or. BERMONT poste 32073 ou Biclogiste
d’astreinte poste 37084,

BIEM PRECISER LIGUIDE AMMIOTIGUE.
Remplir 1 fevile demande avec
renseignements cinigues et la signer
|médecin] + necessité attestation de
consel génstious 2t consentemant de o
pafiente.

Mail au Cenfre de Bictogis ef Pathologie
Esf, CHU de Lyon HCL - GH Est. Bron, aveac
sitiation clinigue pour lex examens
biclogiques envoyes a Lyon [medecin).

Récepteurs aux Cantre de Biclcgie et Pathologie Est, THU de Lyon HCL - 1 flacon specifiqus. - : 1 semaine
androgénss H Est, Bron. Quantité 20 mi de LA imedecing.
ou 20 mg de Joindre le consentement eclairgé a un
frophoblaste. examen genefigue signé conjointement
~ ~ par la potiente et le médecin : renssigner
Géne CYP 21 Centre de Biclogie et Pathologie Est. CHU de Lyon HCL - la nafure et lindication de |'examen par
GH Est. Brom. w anomabe de lo différenciotion sexvele
- chez son fogtus » |1 seul comentemant
Géne SRY Centre de Biclogie et Pathologie Est, CTHU de Lyon HCL - pour tous les examens de Génafigue
GH Est, Bron. biclogique).
= Secieur Bicchimie endocrinienne du CHRUB. = 1 tuice sec de 5 ml Prévanir laboratoire de Biochimis 130 jours

PERINATA



ADS isolée



Hyperplasie congénitale des surrénales

e prévalence 1/10 000
e déficit des enzymes de la stéroidogénese
— insuffisance surrénalienne
— hyperandrogénie
e 17-hydroxyprogestérone N1/
e gene CYP21A2
e transmission autosomique récessive
e traitement hormonal de substitution a vie
— glucocorticoide : hydrocortisone,
— minéralocorticoide : 9 alpha-fludrocortisone



Hyperplasie congénitale des surrénales

e forme la plus fréquente (90 a 95 %) : déficit en 21-hydroxylase
— filles : ADS, virilisation
— garcons : OGE normaux

— +/- perte de sel : déshydratation, hypotension artérielle
au cours des premieres semaines de vie

— pubarche prématurée, accélération de la vitesse de
croissance, petite taille a I'age adulte, hirsutisme
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D’apres « Votre enfant a une hyperplasie congénitale des
surrénales », de G.L. Warne, illustré par Jocelyn Bell



Hyperplasie congénitale des surrénales

Caryotype 46,XX

PCR SRY —

CGH-array N

Elévation 17-OHP
Hyponatrémie, hyperkaliémie

Mutation homozygote ou hétérozygotie composite de
CYP21A2



ADS syndromique



Syndrome de Smith-Lemli-Opitz

 Prévalence 1/20 000 - 1/40 000

e Anomalie du métabolisme du cholestérol
e 7-déhydro-cholestérol 1A

e Gene DHCR7Y

 Transmission autosomique récessive

e Spectre clinique large
 Supplémentation en cholestérol

7-déhydro-cholestérol-réductase

7-déhydro-cholestérol cholestérol




Syndrome de Smith-Lemli-Opitz

retard de croissance

déficit intellectuel

chez les garcons : ADS, micropénis, hypospade (70%)
microcéphalie (80%)

fente labio-palatine (1/3 des patients)

syndactylie des 2e et 3e orteils (95%)

malformations : cérébrale, cardiague, gastro-intestinale



Syndrome de Smith-Lemli-Opitz

Caryotype 46, XY

PCR SRY +

CGH-array N

Elévation du 7-déhydro-cholestérol

Mutation homozygote ou hétérozygotie composite de DHCR7



Remaniement chromosomique

« CGHe-array : microdélétion 19¢912g13.12
e De novo
* Association malformative

— ADS

— déficience intellectuelle

— retard de croissance a début prénatal

— microcéphalie

— dysplasie ectodermique



Figure 1 :

Fetal autoptic features. Note prominent
nose, thin

lips, downslanting palpebral

fissures, telecanthus, pronounced infra-
orbital folds, absence of eyelashes and
a wrinkled appearance of the eyelids
(a,b). The hair as a light pigmentation
with a wooly and frizzy

appearance (c). Anomalies of the
external genitalia included micropenis,
hypospadias and bifid scrotum (d).

Mottet et al, 2018



