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Le gène codant pour la protéine ribosomale S19 est muté dans l'anémie de Diamond-

Blackfan. 
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Résumé 

 

L'anémie de Diamond-Blackfan (DBA) est une érythroblastopénie constitutive caractérisée 

par l'absence ou une diminution des précurseurs érythrocytaires. La maladie, préalablement 

associée au chromosome humain 19q13, est fréquemment accompagnée de diverses 

malformations. Afin d'identifier le gène impliqué dans l'anémie de Diamond-Blackfan, nous 

avons cloné la région altérée du chromosome 19q13 chez un patient présentant une 

translocation réciproque du chromosome X;19. L'anomalie a été observée sur le gène codant 

la protéine ribosomale S19 (appelée PRS19). De plus, nous avons identifié des mutations 

sur cette PRS19 chez 10 sur les 40 malades DBA sans lien de parenté qui ont été étudiés. 

Ces défauts génétiques incluent des mutations de type non-sens, déplacement, coupure et 

délétion intragénique. Ces mutations sont associées à des caractéristiques cliniques qui 

suggèrent pour PRS19 une fonction dans l'érythropoièse et l'embryogénèse. Remerciements 
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