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EXPLORATION D'UNE POLYGLOBULIE

Formulaire 3 remplir par le médecin prescripteur et 3 joindre 3 tout échantillon sanguin.
Lex études géndtiguaes doivent foire Mobjet d'un consentamant Sclaird Scrit du potient (Code civil at Code de lir santd publique] * en cas de demaonde de
genotypage, joindre una sttestation de consentemant dcloird fexempiaires de consantamant et attestotion disponibles ouprés du sacrétariot]

CONTENXTE CLINMOGUE ET BIOLOGIOUE INDISPENSABLE A L'INTERPRETATION DES RESULTATS [RENSEIGNER OBLIGATOIREMENT) :

PARAMETRES BIOLOGIQUES (ou joindre une numération récente) - Age d'apparition polyglobulie @
Hématies ............ Hémoglobine ............ Hématocrite ... VGM L

Leucocytes ............ PN e PMN basophiles ... PN éosinophiles ...

Plaquettes ._............ Reticulocytese . _........ Haptogloebine ...

Mutation JAK2 We17 F: [ Absente O Présente O Charge allélique .....%

Mutation Exon 12 JAK 2 - [ Absente Q Présente

Dosage érythropoiétine - ... UL ATCD familiaux de pelyglobulie - O oui O non

5i owi joindre um arbre géncaiogigue
Gaz du sang :

1. Artériels : Pa02 : ... mmHg PCO2 : ... mmHg Sa02: _.....% HbCO:_.__.% MetHb:_ ____.%
2. Veineux : P50 : ... mmHg
Electrophorése Hb : O Nermale O Non réalisée
2 Ancrmale =Typeanomalle: oo oman oo
Dosage 2,3 DPG : Dosage Manganése (Valeur)....... ...
Volume globulaire isotopique : O Nen fait O Fait (Valeur soit en mi/kg, soit en % du VGT théorique).........

Autres explorations :

- Echographis abdomino-pelvienne, scanner, IRM : O Non faite O Faite : O Normale O Ancrmale
- Scanner/IRM cérébral : 0 Mon fait Q Fait : O Normal O Anormal
- Epreuves fonctionnelles respiratoires : O Mon faites O Faites : O Normales

O Ancrmales : décrire

- Biopsie osseuse : 0 Mon faite O Faite (résultat) :
- Culture progeéniteur hématopoietique : O Sang O Moelle

O Non faite O Faite Pousse endogéne : QOwui O Non
- Recherche d'apnée du sommeil : O Mon faite O Faite
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PROPOSITION D'EXPLORATION D'UNE ERYTHROCYTOSE

Avant de proposer le séquencage par NGS [Next Generation Sequencing] des génes EPO-A, BPGM, VHL, EGLNI et EPASI (voir arbre
diagnostic ci-dessous), il faut tout d'abord:

1. Eliminer une fausse polyglobulie: iono sang, Protides (hémoconcentration ?)
2. confirmer Faugmentation de I"hématocrite et de Fhémoglobine: NFS (hématocrite, VEM, autres lignées).
5°il existe une anomalie des autres lignées |leucocytes, plaquettas), évoquer en priorité une hémopathie.

3. Dosage de Férythropoiétine et recherche d'une mutation de JAK2VE17F (éventusllement de 'exon 12 de fAKZ]. Une EPO basse ast en
faveur d'une polyglobulie primitive [PV ou mutation du récepteur i I'EPO).

4. Recherche d'une polyglobulie secondaire - gaz du sang artériels ET VEINEUX (PS0) - comment est la Pa02, la 5302, la carboxyHb ?
valeur de la P50 en veineux: si diminuée [<23 mmHg), s'orienter vers une Hb hyperaffine ou un déficit en 2,3 DPG et adresser le

prélévement

5. S'assurer de la polyglobulie vraie : verification volume globulaire total (VGT) isotopique; si VGT <125%, ne pas continuer les
investigations

6. Echographie abdomino-pelvienne : rechercher une tumeur productrice &' EPO [foie, reins, utérus, ovaires), taille de la rate?
7. Epreuves fonctionnelles respiratoires, racherche d'un Syndrome d'Apnée du Sommeil | polysomnographie nocturne)

Optionnel (s tout le bilan précedent est nagatif) - faire une Ponction Biopsie Osseuse et une culture de progeniteurs hematopoietiques, sur
sang et/ou moelle 3 la recherche d'une pousse endogene de colonies afin & éliminer définitivement une polyglobulie primaire.

Arbre diagnostic des érythrocytoses. Le [ Erytheocytose absolue Sp0_>92% |

diagnostic d'une érythrocytose se poursuit aprés

avoir exclu une anomalie cardiaqgue ou une
insuffisance pulmonaire ou rénale.  Sp0,,
saturation en oxygéne mesurés par oxymetrie
pulsée, EPD, erythropoiétine; p50, pression
partielle en oxygéne 3 laguelle I'hémosglobine est B/ Normalke
saturée 3 50% ; ECYTL, 2 3, ou 4, érythrocytose
famil-iadle de type fl, 2, 3, ou4d {nmdature JAK2-ex0n 12 Tumew producirics 4 EFD
europeenne); +, présence d'une mutation dans le
gene séquence ; -, absence de mutation; NGS, / j

next generation sequencing. EPOR, récepteur de par

l'érythropoiétine; H55, Hémoglobine beta; BPGM,

zﬁis—msphngwteme :u.:se; VHL, von Hippel Palyglobulie Séquengage
Lindau; EGLNI, Egl MNine Homolog 1, code la de Vaquez HBB, HBAT, HBAZ

protéine PHDZ2; EPASI, Endothelial PAS domain- \
containing protein 1, code la proteine HIF2E + *
L"histoire familiale doit étre prise en compte bien
que parfois non informative - par exemple I'ECYT2
| séquencage par nGs:  EPOR BPGM
L | !

Analyse | Exclure apnée du o] |

{liée @ VHL) est de transmission autosomigque VHL EGLNI EPASI1

récessive ou possibilité de mutation germinale de 7] | T Hq
novo. Erythrocytose liée 3 une affinité
Diagnostic: | BCYT1 augmentie de PHb pour I 0, ECYT2 | ECYT3 | ECYTA

Voie de signalfisation et mutations germinales = Gemnoles mpigudes oans fes

impliguées dans les érythrocytoses héréditaires. o e e
PHDZ, Prolyl Hydroxylase Domain protein 2; HIF, ’% oo » B
el - .
|
|

Hypoxia Inducible Factor; STATS  (signal
transducer and activator of transcription factor 5);
SHP-1 [Src homology region 2 domain-containing

phosphatase-1). | |
A= = J Prolferatan
-uh(n.u-"k \ tf 7 Diferencian on
W Tegrigrmes | " >
- _.¥
Cellules rénales productrices o EPD Progeniteurs érythroides Globules rauges
Figure 1 - Gardie et al.,, Hypoxia, 2014, 2:71-90 vi-07/2018
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