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Résultats. G534E est présent chez 10/203 des patients
français avec NMTC (4.9%) et chez 8/133 (6% CI 95%
[2.6%-11.5%]) de ceux d’ascendance européenne. Cette
fréquence n’est pas différente de celle observée chez les
sujets européens des bases de données ExAC (3.3%) et
NHLBI (7.6%). Parmi les 99 patients avec un adénome
folliculaire, 5 avaient le polymorphisme (5%). Il n’y a pas
non plus de différence significative de fréquence de
HABP2 G534E entre les patients avec et sans goitre
multi-nodulaire 11/162 (6.8%) vs 4/140 (2.9%) (p=0.18)
RR=2.4 CI 95% [0.79%-12.56%].
Dans les séries et bases de données publiées, la
fréquence du polymorphisme est différente en fonction
de l’origine géographique des sujets, avec une
fréquence plus élevée chez les européens, mais
identique entre patients et contrôles de même origine.
(Tableau 1).
Dans une seule autre famille que celle de Gara (2), il
semble y avoir ségrégation de G534E avec la maladie
(Tableau 2).

Introduction. Le cancer familial non médullaire de la thyroïde (FNMTC) représente 3 à 9% des cas de cancer thyroïdien. Parmi les FNMTC, 5%
sont des formes syndromiques avec une mutation germinale bien définie alors que 95% sont non-syndromiques. La nature de la
prédisposition génétique est alors moins claire, sans gène identifié de façon sûre. En Aout 2015 toutefois, se basant sur une étude de
séquençage à haut débit dans une grande famille de FNMTC, Gara et al (2) proposaient le rôle du variant p.G534E de HABP2 pour expliquer la
maladie dans cette famille et suggéraient que ce variant pourrait aussi avoir un rôle favorisant dans le cancer non médullaire de la thyroïde
sporadique (NMTC). Cette publication a été à l’origine d’une controverse avec des articles critiquant ou confirmant ces premières données.
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Conclusion. Nous confirmons dans une population
européenne d’adultes avec NMTC, adénome folliculaire
ou goitre multi-nodulaire une fréquence similaire du
variant HABP2 G534E chez les patients et les témoins.
La fréquence du variant est par ailleurs plus élevée
chez les européens que chez les non européens.

Matériel et Méthodes. Nous avons recherché la
présence du variant G534E d’HABP2 (hyaluronan-
Binding Protein) chez 204 patients français adultes
opérés de NMTC sporadique et 99 patients avec un
adénome folliculaire bénin.
Nous avons aussi repris les données de la littérature et
de différentes bases de données publiques rapportant
la fréquence de HABP2 G534E chez les patients avec
NMTC et les contrôles, en mettant ces chiffres en
perspective avec l’origine géographique des sujets.

Discussion. Dans cette série européenne d’adultes
avec NMTC sporadiques ou adénome folliculaire, nous
retrouvons une fréquence de G534E identique à celle
observée dans les séries européennes de témoins. En
revanche, la fréquence du variant diffère selon les
populations imposant de bien choisir les contrôles : la
proportion d’européens était très différente dans les
populations de patients et de contrôle utilisées par
Gara. Par ailleurs, le filtre utilisé dans le séquençage à
haut débit des membres de la famille aurait dû
considérer HABP2 G534E comme un polymorphisme
fréquent.

Objectif. Clarifier le rôle du variant d’HABP2 rapporté par Gara et al. comme associé au cancer non médullaire de la thyroïde.
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