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Des faibles concentrations maternelles en folates et en vitamine B12, ainsi que des 
concentrations élevées en homocystéine (Hcy), ont été révélées responsables de 
l’apparition des anomalies de fermeture de tube neural (AFTN). Ainsi, l'implication de l'Hcy 
dans les malformations du tube neural et surtout l’effet protecteur de l’acide folique 
laissent supposer que les gènes régulant le métabolisme des folates et d’Hcy (tel que le 
gène de la MTHFR), peuvent en être la cause. Notre étude épidémiologique a montré une 
augmentation signi�cative de la prévalence des bébés porteurs d’AFTN au cours de la 
période (1991-2011). Plusieurs facteurs de risque étaient responsables de l’apparition de 
ces anomalies tels que: la saison, le sexe fœtal, le poids fœtal, le terme fœtal et la parité. 
L’étude cas-témoin a con�rmé une association entre des concentrations faibles en folates 
et en vitB12 chez la mère avec le risque d'avoir un bébé avec une AFTN. On a également 
montré que les concentrations de l’Hcy étaient signi�cativement plus élevées chez les 
mères des bébés porteurs d’AFTN par rapport aux mères témoins. De même, une 
association entre des taux faibles en vitamine D chez la mère et l’apparition d’AFTN a été 
démontrée. D’autre part, l’étude génétique a prouvé que le polymorphisme parental du gène 
MTHFR C677T était associé à l’apparition des AFTN. Cependant, ce polymorphisme 
n'affectait pas les concentrations de l'acide folique, de la vitB12 et de l’Hcy chez les mères 
des fœtus porteurs d’AFTN. Cela suggère que d'autres polymorphismes dans le gène 
MTHFR ou bien d'autres gènes impliqués dans le métabolisme des folates pourraient être 
des facteurs de risque pour les AFTN. Des études approfondies doivent se focaliser sur 
l’identi�cation des bases moléculaires responsables de l’augmentation de l’homocysteine. 
Les gènes candidats, en plus de la MTHFR,  impliqués dans la synthèse de l’ADN, des 
protéines régulatrices, ou des substrats qui entrent dans le métabolisme des folates et de 
l’homocysteine doivent être le sujet d’études de mutations.
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