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Nouveaux syndromes génétique avec auto-immunité

Dr Frédéric RIEUX-LAUCAT
(Laboratory of Immunogenetics of Pediatric autoimmune diseases Imagine)
Pr David GENEVIEVE
(Département de Génétique, Maladies rares et médecine personnalisée -CHU Montpellier U1183)

10h00 Introduction journée

10h05 Etat des connaissances sur I'immunité et I'inflammation. Principales voies de régulations,
bases moléculaires récentes et nouveaux concepts sur I'immunité, I'inflammation et I'auto-immunité
Dr Frédéric RIEUX-LAUCAT (Paris, Imagine) (20 minutes) OK

10h30 Mutations PIC3CD : mécanismes physiopathologiques, hérédité, phénotypes pédiatriques et adultes
Pr Capucine PICARD (Centre d'étude des déficits immunitaires, Tour Lavoisier, 2&éme étage, Necker, Paris) —
12 minutes présentation 5 minutes questions 25 minutes - OK

10h55 Mutations ADA2 : mécanismes physiopathologiques, hérédité, phénotypes pédiatriques et adultes
Dr Guillaume SARRABAY (Unité des maladies auto inflammatoires, UMAI, U1183, Montpellier)
10 minutes présentation 5 minutes questions 25 minutes - OK

11h20 Interféronopathies : genetique (IFIH1, RIG1, etc...), mécanismes physiopathologiques, hérédité,
phénotypes pédiatriques et adultes

Marie Louise FREMOND (Imagine)

20 minutes présentation 5 minutes questions 25 minutes OK

11h45 Mutations CTLA4/LRBA/STAT3 : mécanismes physiopathologiques, hérédité, phénotypes pédiatriques
et adultes

Pr Bénédicte NEVEN DE PONTUAL (Unité d'Immunologie, d'Hématologie et de Rhumatologie
Pédiatriques, Necker enfants malades)

25 minutes présentation 5 minutes questions 30 minutes OK

12h15 : Application en médecine interne des nouveaux syndromes mendéliens avec auto-immunité.
Dr David BOUTBOUL (service d'Immunopathologie Clinique de I’hépital Saint-Louis ; Paris)
20 minutes présentation 5 minutes questions 25 minutes OK

12h40 Conclusion : Modifications des attitudes thérapeutiques. Thérapies guidées par la génétique
Dr Frédéric RIEUX-LAUCAT et Pr Bénédicte NEVEN DE PONTUAL (Paris, Imagine et Unité
d'Immunologie, d'Hématologie et de Rhumatologie Pédiatriques, Necker enfants malades) OK

10 minutes + 5 minutes de questions OK

Fin 13h00
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Aprés-midi :

Phénotypes reconnaissables des nouveaux genes de DI
14h30 : Phénotype lié a PACS1 — Camille Lemattre (Montpellier) 15 minutes
14h45 Phénotype lié a TRIO M WILLEMS et A PITON (Montpellier- Strasbourg) 15 minutes

15h00 DYRK1A phénotype et aspects moléculaire M WILLEMS, A PITON et Marie VINCENT (Montpellier- Strasbourg-
Nantes) 20 minutes

15h20 Phénotype lié a CNNTB1 Constance WELLS (Montpellier) 15 minutes

15h35 Phénotype lié a DDX3X Bénédicte GERARD, Marie VINCENT, Valentin RUAULT et Christine COUBES (Strasbourg-
Nantes- Montpellier) 15 minutes

15h50 observations libres



