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Quelle prise en charge pour les
donneurs de sang suspectés de
présenter un phénotype McLeod lors
de la Qualification Biologique du
Don ?
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Déclaration de conflits d'intérêts

Nom : Vincent THONIER

Je n'ai pas de conflit d'intérêt
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Investigation de l’affaiblissement 
des antigènes du système KEL au 
CNRGS

2 circuits de donneurs 

=> Thérapeutique
ABO, RH1, RH2, RH3, RH4, RH5, KEL1,
JK1, JK2, FY1, FY2, MNS1, MNS3, MNS4 

=> Non-Thérapeutique (activité en forte 
progression) 
Antigènes supplémentaires testés 
KEL2, KEL3, KEL4, LE1, LE2, MNS2, P1PK1, LU1, 
LU2
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Phenotype KELmod Phenotype McLeod (XK:-1)
Etude sérologique / Etude biologie moléculaire
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Maladie récessive liée à l’X => prédominance masculine +++
Très faible prévalence < 1/1 000 000
- Atteintes biologiques :

- Acanthocytose / Augmentation des CpK
- Absence de la protéine Kx
- Faible expression des antigènes KEL

- Atteintes cliniques graves d’apparition tardive (25 et 60 ans):

- psychiatriques => TOC / dépression / psychose / altération
cognitive

- neurologiques => Mvts hyperkinétiques – chorée
Hungtington like

- musculaires => faiblesse / atrophie musculaire
- cardiaques (cause fréquente de DC) => cardiomyopathie

dilatée / Fibrillation auriculaire / arythmie maligne
- Granulomatose septique chronique (atteinte dès l’enfance)
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=> Diagnostiquer un syndrome de Mc Leod
Repose essentiellement sur l’étude moléculaire du gène XK

=> Orienter dans le circuit sang rare les unités d’un tel donneur 

=> S’assurer de l’aptitude au don (risque cardiaque)

=> Transfuser les sujets McLeod par des unités XK:-1 : forte immunogenicité
/ anticorps anti-XK1 dangereux en transfusion 

=> Conseil génétique / Diagnostic prénatal 

=> Prise en charge clinico-psychologique adaptée même en l’absence de 
traitement curatif / TTT symptomatique

Forts impacts éthiques et réglementaires de la médecine génomique  
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2 étapes critiques : 
- Recueil du consentement éclairé du sujet à la réalisation d’analyses 
génétiques => prescription de l’examen  
- Transmettre le résultat

Arrêté du 27 mai 2013 définissant les règles de bonnes pratiques
applicables à l'examen des caractéristiques génétiques d'une personne à
des fins médicales.
Þ But principal éviter l’errance diagnostique
Þ L’individu doit rester au centre des préoccupations

Ainsi ces tests ne doivent être prescrits / pratiqués que si :
- Utilité clinique
- Souhaité par le patient 

Situation différente pour l’EFS => un donneur qui n’a pas demandé 
à avoir ce diagnotic => Que faire avec ce que l’on ne veut pas voir ? 
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Découvertes secondaires (déf ABM) =>
Variations pathogènes, sans relation directe avec l’indication initiale, 
activement recherchées en analysant une liste de gènes 

Loi de bioéthique du 02 Aout 2021 => Retour de ces informations au patient 
s’il ne s’y ait pas opposé 

Variants de classification inconnue (VUS) => SVN gène XK non répertorié 
Absence de consensus sur le rendu des résultats.  

Société savante USA diffusion aux prescripteurs (ré-analyse dans la cadre de la 
recherche) mais pas aux patients
ABM va dans le même sens => Nécessité d’éditer des recommandations précises  

Plan France médecine génomique 2025 
=> un des buts est de limiter l’errance dans les maladies rares avec le déploiement du 

séquençage à haut débit 
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Affaiblissement 
Ag pdt QBD

CI donneur et suivi médical 
donneur (SMD) obtient les 
coordonnées du médecin 

généraliste (MG)

McLeod
Neg => 
reprise 

des 
dons à 
l’EFS 

Tk sérologiques CNRGS
=> indication de BM 

Contact SMD avec le MG 
pour l’informer des enjeux 

poursuite des dons 
(consentement, réseau de 

soin, étude familiale) 

Consultation par le MG et 
orientation vers 

consultation spécialisée de 
neurologie  

Tk de BM (CNRGS) => 
transmission du résultat au 

neurologue prescripteur

Neurologue retourne le 
résultat au patient s’il le 

souhaite et au MG

McLeod Pos / 
Ind =>  

neurologue / MG 
mis en place du 
circuit de soin 

=> FSMR

Consultation 
cardiologique pour 
statuer sur la CI au 

dons => 
temporaire ou 

définitive 

Retour de 
l’information au 

médecin 
généraliste 

Organisation d’un entretien EFS afin de remettre les 
documents CNRGS et également de définir, en cas de levée 
de CI, le programme de ses dons thérapeutiques => BNSPR    

Retour de 
l’information au 

SMD => CNRGS => 
réfèrent sang rare 

Refus
Pas de 
TK de 
BM => 
CI au 
don 

Information et 
obtention du 

consentement et
prescription pour 
le diagnostic de 

confirmation 
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- Devoir (Ethique) de l’EFS de donner une suite à une suspicion de syndrome 
de McLeod => une maladie orpheline grave et de mauvais pronostique MAIS 
bénéfice pour le patient et pour le système transfusionnel.

- Le suivi médical donneur EFS n’est pas à même de le faire seul

- Respecter l’esprit de la loi (Réglementaire) => Médecin généraliste 
prescripteur juge de l’opportunité clinique de proposer la réalisation d’un 
examen des caractéristiques génétiques avec l’appui d’un médecin 
généticien et/ou spécialiste de la pathologie. Importance d’une équipe 
pluridisciplinaire.  

- Ce qui « reste à faire » à l’EFS : 
- écrire une procédure au niveau national / courrier d’information au 

médecin généraliste / Eléments de langage 
- développer une coopération avec des centres de référence CRMR en 

s’identifiant comme une porte d’entrée auprès d’une des Filières Santé 
Maladie Rare 

=> FILNEMUS (maladies neuromusculaires rares)
=> CARDIOGEN (cardiomyopathie)

=> Interaction avec des centres de compétence (maillage territorial)   

20
21

 ©
 S

oc
iét

é F
ran

ça
ise

 de
 Tr

an
sfu

sio
n S

an
gu

ine
, T

ou
s d

roi
ts 

rés
erv

és
 - T

ou
te 

rep
rod

uc
tio

n m
êm

e p
art

iel
le 

es
t in

ter
dit

e.

20
19

 ©
 S

oc
iét

é F
ran

ça
ise

 de
 Tr

an
sfu

sio
n S

an
gu

ine
, T

ou
s d

roi
ts 

rés
erv

és
 - T

ou
te 

rep
rod

uc
tio

n m
êm

e p
art

iel
le 

es
t in

ter
dit

e.

20
21

 ©
 S

oc
iét

é F
ra

nç
ais

e d
e T

ra
ns

fus
ion

 S
an

gu
ine

. T
ou

s d
ro

its
 ré

se
rvé

s -
 To

ute
 re

pr
od

uc
tio

n m
êm

e p
ar

tie
lle

 e.

20
19

 ©
 S

oc
iét

é F
ra

nç
ais

e d
e T

ra
ns

fus
ion

 S
an

gu
ine

. T
ou

s d
ro

its
 ré

se
rvé

s -
 To

ute
 re

pr
od

uc
tio

n m
êm

e p
ar

tie
lle

 e

20
19

 ©
 S

oc
iét

é F
ra

nç
ais

e d
e T

ra
ns

fus
ion

 S
an

gu
ine

. T
ou

s d
ro

its
 ré

se
rvé

s -
 To

ute
 re

pr
od

uc
tio

n m
êm

e p
ar

tie
lle

 es
t in

ter
dit

e.

20
19

 ©
 S

oc
iét

é F
ra

nç
ais

e d
e T

ra
ns

fus
ion

 S
an

gu
ine

. T
ou

s d
ro

its
 ré

se
rvé

s -
 To

ute
 re

pr
od

uc
tio

n m
êm

e p
ar

tie
lle

 e

20
19

 ©
 S

oc
iét

é F
ra

nç
ais

e d
e T

ra
ns

fus
ion

 S
an

gu
ine

. T
ou

s d
ro

its
 ré

se
rvé

s -
 To

ute
 re

pr
od

uc
tio

n m
êm

e p
ar

tie
lle

 e

20
19

 ©
 S

oc
iét

é F
ra

nç
ais

e d
e T

ra
ns

fus
ion

 S
an

gu
ine

. T
ou

s d
ro

its
 ré

se
rvé

s -
 To

ute
 re

pr
od

uc
tio

n m
êm

e p
ar

tie
lle

 e

20
19

 ©
 S

oc
iét

é F
ra

nç
ais

e d
e T

ra
ns

fus
ion

 S
an

gu
ine

. T
ou

s d
ro

its
 ré

se
rvé

s -
 To

ute
 re

pr
od

uc
tio

n m
êm

e p
ar

tie
lle

 e



efs.sante.fr

Les co-auteurs de ce sujet :
M.Beguet-Yachine1, X.Lafarge1, F.Lassurguere5, S.Augereau4, I.Helias2,
J.Babinet3, T. Peyrard3, V. Thonier3
1 Laboratoire d’immunohématologie érythrocytaire, EFS Nouvelle-Aquitaine, Bordeaux Pellegrin

2 Laboratoire de Qualification biologique des Dons – Plateau OUEST, EFS Centre-Pays de la Loire, Angers

3 Centre National de Référence pour les Groupes Sanguins rares, EFS Ile de France, Paris

4 Service des prélèvements, EFS Centre-Pays de la Loire, Nantes

5 Service des prélèvements, EFS Nouvelle-Aquitaine, Bordeaux

La direction Médicale de l’EFS – Siège pour porter ce sujet
institutionnellement :
P.Richard et AM.Fillet

XXX ÉME congres de la SFTS  – Marseille – 24-26 Novembre, 2021

20
21

 ©
 S

oc
iét

é F
ran

ça
ise

 de
 Tr

an
sfu

sio
n S

an
gu

ine
, T

ou
s d

roi
ts 

rés
erv

és
 - T

ou
te 

rep
rod

uc
tio

n m
êm

e p
art

iel
le 

es
t in

ter
dit

e.

20
19

 ©
 S

oc
iét

é F
ran

ça
ise

 de
 Tr

an
sfu

sio
n S

an
gu

ine
, T

ou
s d

roi
ts 

rés
erv

és
 - T

ou
te 

rep
rod

uc
tio

n m
êm

e p
art

iel
le 

es
t in

ter
dit

e.

20
21

 ©
 S

oc
iét

é F
ra

nç
ais

e d
e T

ra
ns

fus
ion

 S
an

gu
ine

. T
ou

s d
ro

its
 ré

se
rvé

s -
 To

ute
 re

pr
od

uc
tio

n m
êm

e p
ar

tie
lle

 e.

20
19

 ©
 S

oc
iét

é F
ra

nç
ais

e d
e T

ra
ns

fus
ion

 S
an

gu
ine

. T
ou

s d
ro

its
 ré

se
rvé

s -
 To

ute
 re

pr
od

uc
tio

n m
êm

e p
ar

tie
lle

 e

20
19

 ©
 S

oc
iét

é F
ra

nç
ais

e d
e T

ra
ns

fus
ion

 S
an

gu
ine

. T
ou

s d
ro

its
 ré

se
rvé

s -
 To

ute
 re

pr
od

uc
tio

n m
êm

e p
ar

tie
lle

 es
t in

ter
dit

e.

20
19

 ©
 S

oc
iét

é F
ra

nç
ais

e d
e T

ra
ns

fus
ion

 S
an

gu
ine

. T
ou

s d
ro

its
 ré

se
rvé

s -
 To

ute
 re

pr
od

uc
tio

n m
êm

e p
ar

tie
lle

 e

20
19

 ©
 S

oc
iét

é F
ra

nç
ais

e d
e T

ra
ns

fus
ion

 S
an

gu
ine

. T
ou

s d
ro

its
 ré

se
rvé

s -
 To

ute
 re

pr
od

uc
tio

n m
êm

e p
ar

tie
lle

 e

20
19

 ©
 S

oc
iét

é F
ra

nç
ais

e d
e T

ra
ns

fus
ion

 S
an

gu
ine

. T
ou

s d
ro

its
 ré

se
rvé

s -
 To

ute
 re

pr
od

uc
tio

n m
êm

e p
ar

tie
lle

 e

20
19

 ©
 S

oc
iét

é F
ra

nç
ais

e d
e T

ra
ns

fus
ion

 S
an

gu
ine

. T
ou

s d
ro

its
 ré

se
rvé

s -
 To

ute
 re

pr
od

uc
tio

n m
êm

e p
ar

tie
lle

 e


