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Plus de 1000 consultations

* Répartition 1dentique fausses couches <=> infertilit¢
* 70% des patients ont ¢t¢ testes avant la consultation
* 30% de patients non encore testés

5% environ : refus de tester MTHFR s1 HCY normale ou si1
conjoint non muté

12% des femmes d¢ja traitées avant dosage de I’homocystéine
Proposer une homocystéine a 1’arrét du traitement

2% des hommes d¢ja traités



85% patients muteés
10 a 15% pour la population européenne



Valeur d’homocysteine de refeérence :
inferieure a 10
* Infertilite :

Valeur moyenne hommes : 13.63 (7.5-36.47 umol/l )
Valeur moyenne femmes : 9.55 (4.8-39 umol/l )

* Fausses couches : (1 a 10)
Valeur moyenne hommes : 17.5 (6.34-67 umol/l )
Valeur moyenne femmes : 8.7 (5.05-29.84 umol/l)
1-2: 19 umol/l 8 umol/l
3-10: 16 umol/l 9.4 umol/l



Traitement en fonction de la valeur de I’homocystéine
et de I’histoire personnelle et familiale

* >10 umol/l : traitement par méthylfolate
Femmes : 1 a2 mois avant la conception
Toute la grossesse et allaitement
Hommes : 3 mois avant la conception
Arrét a 3 mois de grossesse
Surveillance en fonction de la valeur HCY

* < 10 umol/l : traitement en fonction de la valeur du partenaire

* >16 umol/l : traitement au long cours



Observance des traitements

* Perfectible pendant la grossesse

* Médiocre au long cours



Dosage de I’homocystéine

* Ne fait pas partie des recommandations pour le bilan des FCS a
répetition (Soma Giouleka 2023)

* Evaluation de D’efficacite¢ du traitement difficile a prouver car
les couples dont les grossesses €voluent normalement apres
traitement ne reconsultent plus en génetique : partenariat avec
les gynecologues

* Seul le CNGOF recommande un complexe poly-vitaming
(B2/B6/B9/B12) en préconceptionnel



Ideal : disposer de 1’analyse moleculaire de MTHFR
(677 et 1298) et du dosage de I’homocysteine
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Ideal : disposer de 1’analyse moleculaire de MTHFR
(677 et 1298) et du dosage de I’homocysteine
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Ideal : disposer de 1’analyse moleculaire de MTHFR
(677 et 1298) et du dosage de I’homocysteine

Fausses couches : avant 13 SA dans 99% des cas
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Ideal : disposer de 1’analyse moleculaire de MTHFR
(677 et 1298) et du dosage de I’homocysteine

Fausses couches
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Id¢al : disposer de 1’analyse moleculaire de MTHFR
(677 et 1298) et du dosage de ’homocysteine

* Environ 200 € : 120 € pour 2 variants et 70€ homocystéine

* Doser ’homocyste€ine avant traitement / Privilégier I’homocystéine a
I’é¢tude du gene MTHFR

* Permet d’adapter au mieux la prise en charge du couple

* Permet de prévoir la prise en charge des futurs enfants
A partir de 2 ans quand parents homozygotes
8 enfants : HCY > 10

* Permet d’envisager 1’enquéte familiale




Enquéte famihale

* Se limite au dosage de ’homocystéine
e Retour : 12%  Non testés ou absence de communication des résultats?
=> Deécevant

* Refus d’informer la famille car n’est pas informée des difficultés de
procreéation

* Peu sensibilisé€s, surtout s’1ls ont de¢ja eu leurs enfants
* Peu de rela1 aupres des généralistes
* Cout

* Meilleure sensibilisation quand les valeurs d’HCY sont ¢levees (19.49

umol/l en moyenne chez les patients) Resultats apparentés entre 13.6 et
33.5 umol/I



Autres indications

* ATCD defaut de fermeture du tube neural / effectifs trop petits pour
conclure

* Consultations pré DPI pour translocation ou maladie monogénique
* Consultations pré-don de gametes  Tester le donneur
* Consultations pré-conceptionnelles

* Pathologies psychiatriques : Dépression / TED... (neurotransmetteurs
/ derégulation ¢pigénctique maternelle pdt la grossesse)(C. LINTAS 2023 / M
ROUFAEL 2023)

* Pathologies auto-immunes, EDS, Maladies cardiovasculaires (. 4L
HAGEH 2023 / TUKAE 2023). ..



Breves

* Besoins en folate embryons / enfants x 2 par rapport aux adultes

* Forte concentration en folate dans le cordon => importance de la
supplémentation

* Mettre du méthyle folate dans les laits pour enfants (br Hamdi 2023)
* FDR thromboemboliques chez les enfants : 20% infection
3.6% déshydratation 41% mutation de MTHFR et PAI (¥ onCUL 2023)

 Augmentation du risque d’HTA gravidique, d’éclampsie et de
prématurite¢ en lien avec 1’augmentation de 1’homocystéine (P RAMESH
2023)



