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Il n’y a pas de gene de |la maladie de Morquio!

& On porte tous les genes impliques

& Illy a2genes; chacun code pour une
enzyme:

e N-acétylgalactosamine-6-sulfatase (Morquio type A; type
le plus frequent)

e ou la béta-D-galactosidase (Morquio type B)

& On atous deux copies de ces genes:
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> une copie de notre mere

> une COpIe de notre pere
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Un géne contient le code pour la production d’une protéine (ou enzyme).
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Donc, qu’est-ce qui cause la maladie de Morquio?

Mutation = changement dans le code du gene
=> aucune enzyme produite ou
=> production d’une enzyme défectueuse

¢ Un individu atteint de |la maladie de
Morquio a une mutation dans chacune des

deux copies du gene \J‘\
XKoo carns

¢ Un parent porteur aune mutation dans
I’'une des deux copies

du gene. * I ~50% GALNS




s s | s [

Q 3
Parent
* ” porteur

Parent
porteur

autosomique
recessive »

Ceci est appelé
« transmission
-~ S " N
> - - - -~ ~ ~ - N ~

- - ~ ~
_ - R N
¥ 11
\ ) N J \ )
i Y Yo
Enfant ni atteint
Enfant atteint Enfant porteur ni porteur

1surd 1 sur?2 1sur4
25%0 5_0% 25%




s s | s [
& 3

Porteur Non porteur

Situation la
plus probable
pour un porteur!

La fréquence de
porteurs dans la
I I population se
situerait entre

\ ) 1sur 100 a1 sur
Y \ J 200 personnes.

50%0 porteurs 50% non porteurs
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Differents types de mutations possibles
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Gene GALNS

& Longueur = 50 kilobases
50,000 ....ATCCCGTACCCATTACTT...
env. 1,600 importantes pour coder enz.

& Etude du DrTomatsu, 2005:

e 227 patients
e 148 mutations différentes identifiées

e Seulement 11 des 148 mutations se retrouvent
chez 6 patients et plus

e « mutations uniques » pour les différentes familles
e corrélation mutation et signes cliniques
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Atteint Porteur

50% atteints 50% porteurs
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