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Du génotype au phénotype

Mise en évidence d’événements génétiques
Prédiction de caractères phénotypiques



Puces à ADN de Immucor®

• Immobilisation de milliers de nucléotides sous forme des micro-dépôts 
ou spots sur un support solide

• Fixation des amplicons
• Lecture des SNP par fluorescence
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Etude des groupes sanguins
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HEA RHD RHCE



HEA: critères de remboursement
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HEA

7Séquences régulatrices (promoteur, intron..)Séquences codantes (substitution aa)



Phénotype déduit du génotype:
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Absence de la perte d’un antigène public
Consigne transfusionnelle: JK: -2, FY: -1, MNS: -1, -3



Allo-immunisation dans la population africaine
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Africaine
Consultation

préopératoire
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Résultats: 
RAI: +
CD : -
DTT: non IgM

Allo-immunisation dans la population africaine

Africaine
Consultation

préopératoire
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Allo-immunisation dans la population africaine

Résultats: 
RAI: +
CD : -
DTT: non IgM

Africaine
Consultation

préopératoire
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Génotype érythrocytaire: DelGYPB/DelGYPB. 
Phénotype érythrocytaire attendu: MNS:-3,-4,-5. 

Allo-immunisation dans la population africaine
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Génotype érythrocytaire: DelGYPB/DelGYPB. 
Phénotype érythrocytaire attendu: MNS:-3,-4,-5. 

anti-U

Allo-immunisation dans la population africaine



14

Caucasienne
G2P1

Suivi de grossesse

Allo-immunisation dans la population caucasienne
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Caucasienne
G2P1

Suivi de grossesse

Résultats: 
RAI: +
CD: -
DTT: non IgM

Allo-immunisation dans la population caucasienne
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Caucasienne
G2P1

Suivi de grossesse

Résultats: 
RAI: +
CD: -
DTT: non IgM

Allo-immunisation dans la population caucasienne
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Allo-immunisation dans la population caucasienne
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anti-Lub

Allo-immunisation dans la population caucasienne



Critères de remboursement: RHD et RHCE
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RHD et RHCE
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RHCE: e vs E 

21
Flegel WA et al., Clin Biol 1996



RHCE: c vs C 

22Flegel WA et al., Clin Biol 1996



Variant : Faible ou Partiel
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Ex: RHD normal

Ex: RHD Faible Ex: RHD Partiel

Distinction impossible en sérologie

Flegel WA et al., Clin Biol 1996



Cas cliniques :
Les variants des gènes RHD et RHCE
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Cas N°1 - DisCeRNer un variant RHCE
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Cas N°1 - DisCeRNer un variant RHCE
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Cas N°1 - DisCeRNer un variant RHCE
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RHCE*Ce

RHCE*Ce

RHD*01

RHD*01



Cas N°1 - DisCeRNer un variant RHCE
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RHCE*CeRN

RHCE*CeRN

RHD*01

RHD*01

Phénotype déduit du génotype: RH: 1, P2, -3, -4, P5, 32, -46, 54

RHCE*CeRN/RHCE*CeRN

RHCE, ISBT, 2024



Cas N°2 - Eurêka! 
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Cas N°2 - Eurêka! 
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Cas N°2 - Eurêka! 
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RHCE*cE

RHCE*ce

RHD*01

RHD*01
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Cas N°2 - Eurêka! 

RHCE, ISBT, 2024



Cas N°2 - Eurêka! 
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RHCE*cEIV

RHCE*ce

RHD*01

RHD*01

RHCE*cEIV/RHCE*ce
Phénotype déduit du génotype: RH: -2, P3, 4, 5. 



Cas N°3 - Un variant peut en cacher un autre
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Cas N°3 - Un variant peut en cacher un autre
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Cas N°3 - Un variant peut en cacher un autre
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RHCE*ce

RHCE*cE

RHD*01

RHD*01



Cas N°3 - Un variant peut en cacher un autre
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RHCE, ISBT, 2024



Cas N°3 - Un variant peut en cacher un autre
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RHCE*ceS/RHCE*cE
Phénotype déduit du génotype: RH: P2?, 3, 4, P5, 20

RHCE*ceS

RHCE*cE

RHD*01

RHD*01



Cas N°3 - Un variant peut en cacher un autre
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=

+
RHD*01

RHD*01.N6 RHCE*ceS

RHCE*cE



Cas N°3 - Un variant peut en cacher un autre
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RHD*01N.06/RHD*01//RHCE*ceS/RHCE*cE

Phénotype déduit du génotype: RH: 1, P2, 3, 4, P5, 20

RHCE*cE

RHD*01N.06

RHD*01

RHCE*ceS

RHD, ISBT, 2024c



Cas N°4 - C’est mon DAUcteur qui l’a dit!
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Cas N°4 - C’est mon DAUcteur qui l’a dit!
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RHCE*Ce

RHCE*ce

RHD*?

Cas N°4 - C’est mon DAUcteur qui l’a dit!

RHD*?
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Génotype le plus probable
RHD*DAU3/RHD*DAU3

Phénotype déduit du génotype: RH: P1 

Cas N°4 - C’est mon DAUcteur qui l’a dit!

RHCE*Ce

RHCE*ce

RHD*DAU3

RHD*DAU3

RHCE, ISBT, 2024



Conclusion
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1. Toujours confronter les résultats de biologie moléculaire à la sérologie

2. Penser aux associations de mutations des gènes RHD et RHCE

3. Si immunisation complexe: toujours confirmer avec des globules 
rouges de groupe sanguin rare



Merci pour votre attention

Merci à toute l’équipe d’immuno-hématologie du site Horta, LHUB-ULB


