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Gène SRPX2 = Xq22.1 (MIM 300642)

1. Description
Les polymicrogyries (PMG) sont des malformations du cortex cérébral caractérisées par une surface corticale irrégulière avec un nombre excessif de petits gyri séparés par des sillons peu profonds. Le diagnostic de polymicrogyrie repose essentiellement sur l’imagerie par résonance magnétique (IRM).

Les polymicrogyries périsylviennes bilatérales se caractérisent cliniquement par l’association d’une paralysie pseudobulbaire avec diplégie faciale, oropharyngée et des muscles masticatoires, une tétraparésie spastique, et fréquemment un retard mental et une épilepsie. Pour les formes génétiques, deux loci sont connus à ce jour en Xq22 et Xq28. Seul le gène localisé en Xq22, SRPX2, a été identifié. Ce gène est également impliqué dans le syndrome RESDX (MIM 300643) associant une épilepsie à paroxysmes rolandiques, une dyspraxie orale et un retard mental sans anomalie cérébrale visible à l’IRM.
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2. Indication
- Polymicrogyrie périsylvienne bilatérale chez un individu, en particulier si suspicion de transmission liée à l’X.

- Retard mental associé à une épilepsie à paroxysmes rolandiques et une dyspraxie orale (RESDX ; MIM 300643) avec ou sans polymicrogyrie associée.

-Prérequis : Transmission d’un résumé clinique et des images d’ IRM

-Diagnostic prénatal : Le diagnostic prénatal ne peut être réalisé que si la mutation en cause dans la famille ont été identifiés. Les deux parents doivent être porteur de la mutation responsable de la maladie dans la famille.

3. Le gène SRPX2
Le gène SRPX2 est composé de 11 exons. Le cadre de lecture débute dans l’exon 2.

Séquences de référence 

NM_014467

Le gène SRPX2, localisé en Xq22.1 chez l'Homme, code pour une protéine sécrétée aux fonctions encore peu connues. Une étude récente montre qu’elle pourrait jouer un rôle dans les phénomènes de migration et d’adhérence cellulaire (Tanaka K et al., 2009).

4. Stratégie diagnostique

Recherche d’une mutation par séquençage direct de toutes les régions codantes et introniques flanquantes.

5. Laboratoire effectuant le diagnostic :
Laboratoire de Génétique Moléculaire
Département de Génétique
Hôpital d’enfants de la Timone
264 rue St Pierre
13385 Marseille cedex 5
Contact : Dr Patrice Roll
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