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Annexe : Liste des laboratoires de diagnostic moléculaire des HYPOPARATHYROIDIEs ISOLEEs
I. Rappels sur la pathologie

L'hypoparathyroidie est l'association d'une hypocalcémie, hyperphosphatémie et taux abaissé de PTH (en l'absence d'insuffisance rénale). Les concentrations de 1,25 (OH)2 vitamine D sont basses.

L'hypoparathryoidie peut être isolée, associée à un syndrome malformatif (le plus fréquent est le syndrome de DiGeorge), ou associée à d'autres endocrinopathies (le plus fréquent est l'APECED ou polyendocrinopathie autoimmune de type I).

L'hypoparathyroidie peut être congénitale, sporadique ou familiale (transmission dominante ou recessive).

Il s'agit de pathologies rares. 

II. Contextes cliniques pour l'analyse génétique 

A. Cas index

L'analyse génétique doit être faite, quel que soit l'âge, devant une hypoparathyroidie non liée à un geste chirurgical.

B. Apparentés (parents, frères et soeurs)

L'analyse génétique doit être faite en cas d'identification d'une mutation dans un gène candidat.

C. Diagnostic prénatal

Pour les hypoparathyroïdies isolées, il n'y a pas d'indication au diagnostic prénatal.

Pour les hypoparathyroïdies associées à un syndrome, il n'y a pas de consensus.

Tableau 1: Hypoparathyroidies génétiques

	Pathologies / Syndromes
	transmission
	Gènes


	Chromosome

	Abréviation 
	nom
	
	abréviation
	nom
	nom

	FIH
	Hypocalcémie autosomique dominante
	AD
	CaSR
	Récepteur sensible au calcium
	3q13.3-21

	
	Hypoparathyroidie isolée
	AD / AR
	GCMB
	Glial cell 

missing B
	6p24.2

	
	Hypoparathyroidie isolée
	AD / AR
	PTH
	Hormone parathyroidienne
	11p15.3-p15.1

	APECED


	Autoimmune Polyendocrinopathy-Candidiasis-Ectodermal Dystrophy
	AR
	AIRE
	AutoImmune transcriptionnal Regulator 
	21q22.3

	HDR
	Hypoparathyroidism, Deafness, 

Renal dysplasia 

(surdité neuro-sensorielle et dysplasie rénale)
	AD
	GATA3
	GATA binding protein 3
	10p14-pter

	HRD
	Kenny-Caffey et Sanjad Sakati: 

- HypoPTH 

- Retard de croissance

- Retard mental

- Dysmorphie faciale
	AR
	TBCE
	Tubulin Binding chaperone E
	1q42-q43

	DiGeorge
	DiGeorge: 

syndrome malformatif à large spectre clinique avec défaut de développement du thymus et malformations cardiovasculaires
	Sporadique (haploinsuffisance)
	TBX1
	T-box gene family of transcription factors
	22q11.2

	
	Agénésie isolée des glandes PTH  
	
	SOX3
	SRY-related HMG-box 3 (SRY: facteur de détermination du sexe; HMG: high mobility group
	Xp27.1
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