Deux nouvelles mutations dans le gene du récepteur du calcium (CASR) entrainant
respectivement une hypo- et une hypercalcémie
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La régulation de ’homéostasie calcique dans les milieux extracellulaires est un mécanisme vital pour
I’organisme. La parathormone (PTH) est le principal régulateur du taux de calcium sanguin. Les
concentrations sériques en PTH sont régulées par une boucle de rétrocontrdle négatif dans laquelle
intervient le récepteur du calcium.

Nous rapportons dans ce travail deux cas. Le premier est un garcon de 16 ans présentant une
hypercalcémie légere avec une calciurie normale basse et une parathormonémie haute. Vu I’absence
d’histoire familiale controlée biologiquement, I’hy p ercalcémie hy p ocalciurique familiale n’était pas
initialement retenue et une parathyroidectomie inférieure bilatérale a été réalisée sans amélioration
post-opératoire. Le deuxiéme cas est un patient de 54 ans présentant une hypocalcémie
symptomatique, une parathormonémie basse et une hypercalciurie relative. Le séquengage du géne
du récepteur de calcium est réalisé chez les deux patients et dans leur famille. 11 révéle chez notre
premier patient une double mutation au niveau du codon 423 de I’exon 4 avec changement d’une
alanine en lysine. La mutation n’est pas retrouvée chez les parents. Le séquengage du second patient
révéle une mutation au niveau du codon 556 de I’exon 6 responsable du remplacement de I’acide
glutamique par une lysine, mutation retrouvée également chez la sceur présentant le méme
phénotype.

En conclusion, nous rapportons deux nouvelles mutations dans le géne du récepteur du calcium, une
double mutation inactivatrice et la premiere mutation activatrice au niveau de I’exon 6.



