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INVESTIGATION MOLÉCULAIRE DES MALADIES
GÉNÉTIQUES EN TUNISIE

D’après le Rapport de Développement Humain, la Tunisie comme les autres pays de
l’Afrique du Nord occupent une situation intermédiaire caractérisée par des revenus
moyens, une amélioration nette des indicateurs de santé, une diminution des taux de la
mortalité infantile et maternelle ainsi qu’un contrôle des maladies infectieuses (1).
Comme les autres pays émergents, les pays de l’Afrique du Nord doivent faire face à la
transition épidémiologique avec une augmentation de la fréquence des maladies non
transmissibles. Une des spécificités régionales est le taux élevé des mariages consan-
guins qui restent culturellement favorisés malgré les nombreux programmes éducatifs
préventifs. Ces taux varient de 22 à 60% (2) et cette variabilité correspond principale-
ment aux différences entre les zones urbaines et les zones rurales. La fréquence élevée
des mariages consanguins a pour conséquence l’augmentation de la prévalence des mala-
dies génétiques notamment les maladies ayant un mode de transmission autosomique
récessif. L’influence de la consanguinité sur les maladies non transmissibles ou les mala-
dies chroniques multifactorielles n’est pas clairement identifiées et reste contreversée
selon les études.
L’exploration des maladies génétiques en Afrique du Nord a suscité un grand intérêt
depuis le succès de l’identification, par homozygotie par descendance, de loci de gènes
impliqués dans des maladies neurologiques et des maladies neurosensorielles génétique-
ment hétérogènes. En effet, l’étude génétique, uniquement, de trois familles consan-
guines tunisiennes présentant des individus atteints d’Ataxie avec déficience en vitamine
E (AVED), a permis de localiser le gène impliqué dans cette maladie sur le chromosome
8q (3). De même, l’analyse génétique de deux familles consanguines tunisiennes a per-
mis d’identifier le premier locus d’une surdité héréditaire récessive non syndromique en
13q (4). En matière de localisation et d’identification des gènes les «success stories» se
sont multipliées, c’étaient le résultat d’une collaboration Nord-Sud, où les familles
étaient étudiées sur le plan clinique dans les pays du Sud et les investigations sur le plan
génétique et moléculaire étaient effectuées dans les pays du Nord. En effet, dans les
années 90, les collaborations dans le domaine de la génétique humaine étaient limitées
pour la plupart, aux transferts de matériel biologique. Il y a eu quelques exceptions qui
ont contribué aux développements des compétences et aux renforcements des capacités
au niveau des pays du Sud et particulièrement en Tunisie.
Durant ces dix dernières années, l’investigation des maladies génétiques en Tunisie a
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connu un grand intérêt des chercheurs de différentes disciplines. Cela pourrait être dû à
plusieurs raisons particulièrement la disponibilité de la séquence du Génome Humain aussi
bien que des ressources humaines hautement qualifiées et un renforcement financier de
l’activité de la recherche. 
En plus des investigations intéressant les hémoglobinopathies (5,6) de nombreuses mala-
dies génétiques ont été étudiées dans la population tunisienne, nous pouvons citer la
déficience en 21 hydroxylase (7), la fièvre méditerranéenne familiale (8), les dystrophies
musculaires congénitales (9, 10) et la surdité héréditaire non syndromique (11).
De même les maladies génétiques rares telles que l’anémie de Fanconi (12), les BCGites (13),
l’anémie mégaloblastique (14), la kératodermie palmo-plantaire (15) et la granulomatose sep-
tique chronique (16), ont été explorées sur le plan moléculaire. Concernant ces maladies, une
stratégie standardisée est adoptée. Dans un premier temps, le génotype des patients et de leurs
familles est déterminé par des marqueurs moléculaires polymorphes de type microsatellites,
flanquant les gènes candidats connus dans la littérature. L’implication ou non du ou des gènes
candidats est mise en évidence par homozygotie par descendance. Dans le cas d’une liaison
génétique, la recherche des mutations est réalisée par séquençage direct de la région codante
et de la jonction exon/ intron du gène d’intérêt. 
L’étude de ces affections a montré une hétérogénéité clinique et génétique reflétant une
grande richesse du patrimoine génétique de la population tunisienne. Ce haut degré de
polymorphisme est dû aux flux migratoires multidirectionnels qu’a connu l’Afrique du
Nord tout au long de son histoire (17).
Dans l'ère de la post génomique, la Tunisie doit faire face à de nouveaux défis, particulière-
ment avec la restructuration des activités de recherche. Concernant les maladies génétiques, la
recherche doit répondre aux besoins de la communauté et se traduire par des services pour une
meilleure prise en charge des patients et de leurs familles afin de réduire la prévalence des
maladies héréditaires, souvent très handicapantes physiquement et socialement.
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