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Description

La mucoviscidose est la maladie génétique grave a transmission autosomique récessive la plus
fréquente dans les populations d’origine européenne. L’objectif de nos travaux est de
comprendre I’impact des mutations du géne CFTR afin d’établir un conseil génétique avisé.
Pour cela, nous avons dans un premier temps déterminé quelles sont les mutations présentes
sur ’exon 9 du géne. A cause de la présence de copies de cette région, nous avons €tabli de
nouvelles conditions expérimentales pour €tudier exclusivement le géne, et ainsi deux
pseudomutations ont été détectées. Dans un second temps, nous avons étudié trois alleles
complexes contenant des mutations fréquentes de CFTR (D443Y, G576A, R668C) et une
mutation rare, G149R. In vitro nous avons mis en évidence I’effet délétére de G149R seule ou
en complexe, et la diminution de la quantité de la protéine mature lorsque les autres all¢les
complexes sont présents. Dans la derniére partie de ce travail, nous avons mis en place au
laboratoire les techniques d’étude de 1’épissage. Pour cela, nous avons construit un minigene
hybride qui nous permet de définir le role exact des substitutions nucléotidiques sur I’épissage
alternatif.
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25 nov. 2013 . L'étude de vos séquences génétiques montre que votre séquence . Phénotype
moléculaire . le patient par aérosol et sera alors intégré dans les cellules humaines. . Maladie
génétique, Mutation, Homozygote, Phénotype, Géne CFTR, . TP 9 : Caractériser les
modifications du phénotype associées aux.

9 Mutations perturbant le processus de maturation cellulaire de la protéine. 24 . 13
Classification des mutations en fonction des altérations moléculaires. 28 . Mutations du géne
CFTR les plus fréquentes et leur distribution géographique ... La présente these, est une ¢tude
rétrospective des cas de mucoviscidose (5.

Etude de la fermentescibilits in vitro et de la digestibilite in vivo de vegetaux et de . Diversité
génétique des céréales, recherche et caractérisation de leurs . antifongiques,identification
moléculaire de souches actives / Allaoueddine .. géne CFTR et I'absence bilatérale des canaux
déférents (ABCD)) / Mouloud Yabhia,;.

L'identification du gene des différentes mutations est possible depuis plus de 10 ans. .
préférable d'utiliser I'étude moléculaire du gene de la mucoviscidose CFTR. . Elle se
caractérise par la présence de calcifications parictales intestinales ou . 1'étude des cellules de
liquide amniotique par méthode moléculaire PCR.

Toutes les mutations détectées lors de notre étude ont déja été identifiées chez des patients .
grande variabilité clinique qui caractérise la maladie est la conséquence d'une grande diversité
des défauts moléculaires du gene CFTR. . Moléculaire, Département de .. la sueur élaborée par
les cellules glandulaires est.

Etude des mécanismes moléculaires responsables d'un état .. Clonage et caractérisation du gene
Cftr. 8. 1.5.2. .. géne Cftr en 1989 et la découverte des différentes mutations de ce géne ont
confirmé . Suite a I'identification du ... Les cellules épithéliales sont polarisées et disposent
d'un mécanisme de transport actif.

Afin de découvrir des genes mutants qui pourraient étre associ€s a la maladie, .. candidats,
aucune ¢tude a grande échelle n'a encore été faite pour identifier les génes .. Caractérisation
moléculaire d'un nouveau syndrome humain d'arythmie . Nous avons aussi évalué l'effet de la
mutation sur la PCP dans les cellules.

c¢) Phénotype moléculaire . trouve un mucus, mélange de molécules de nature glucidique et
d'eau. La . 2) Plusieurs mutations du géne CFTR dont AF508 . cellules, et on observe la
protéine CFTR normale dans certaines cellules pendant environ ... L'étude d'un arbre
généalogique permet de prévoir le risque de.

Il 1a caractérise et lui donne le nom de mucoviscidose. .. la vision, le développement
embryonnaire, la croissance cellulaire, le renouvellement des tissus, I'immunité. .. .. Ces études
moléculaires doivent étre réalisées selon le cadre législatif et . L'identification des mutations du
gene CFTR confirme le diagnostic mais.

4) Etude des bases moléculaires de syndromes a ARN toxiques : dystrophies . puis en 1994 la



production par génie génétique dans des cellules en culture. . dominante liée a des mutations
du geéne codant pour la fibrilline), caractérisé par des .. 6) Identification de nouveaux genes
impliqués dans des formes d'ataxies.

IV Détection, caractérisation et identification des acides nucléiques . B- Dénaturation et
Hybridation moléculaire . composants cellulaires en protégeant I'ADN contre les nucléases
(enzymes). Ce .. mutations dans le génome. ... gene CFTR impliqué dans la mucoviscidose
possede 27 exons), il est possible d'introduire.

Les bases du diagnostic moléculaire de la mucoviscidose . . Fréquence des mutations : une
recherche complexe. .. La mucoviscidose se caractérise par un spectre de présentation . d'autre
de la membrane cellulaire — ce qui est . d'identifier la mutation, les méthodes a mettre ..
concerne 1'é¢tude du gene CFTR.

Plus de 1200 mutations différentes ont été identifiées dans le géne CFTR depuis sa dé- . La
mucoviscidose altére la production des sécrétions de différentes cellules ... une étude
géndtique visant a rechercher les altérations (mutations) du gene ... molécules capables
d'améliorer le fonctionnement de la protéine CFTR.

Mais comme les cellules sont renouvelées au bout de quelques mois, il faudrait . de provoquer
la mucoviscidose (voir séquence et étude du geéne cftr.gif) . . Avec la découverte du géne
CFTR, sa localisation, puis sa caractérisation du géne CFTR . directement les mutations par
des techniques de biologie moléculaire.

27 juin 2017 . la province puis acheminé au laboratoire de diagnostic moléculaire . mutation
du géne CFTR, une approche complémentaire telle que la .. F508del, le génotype associé a la
forme classique de la maladie caractérisé par .. génération ainsi que 'analyse d'une lignée
cellulaire présentant des mutations.

Meécanismes moléculaires et cellulaires du SQTL. * Investigations génétiques. * Investigations
cellulaires. « Etudes animales . CFTR (Cl-), K2P family . 1995-1996: Identification et
caractérisation des trois principaux geénes impliqués chez . *La mutation Y1795C interfere avec
l'inactivation du canal sodique et génére un.

Les examens de génétique moléculaire, souvent qualifiés de tests . comportementaux et de
facteurs génétiques ; I'identification de ces derniers , a priori .. les sujets normaux une
proportion variable d'ARN messager du gene CFTR ... génétique est faite pour confirmer le
diagnostic et caractériser la mutation en cause.

MOUSSARD, QCM de biochimie et de biologie moléculaire . protéines de surface cellulaire
ainsi que sur le clonage et I'analyse . Son laboratoire est bien connu pour l'identification et la
caractérisation de nouveaux . des geénes et ont permis d'identifier des centaines de genes hu- ..
de la mucoviscidose (CFTR) (Ch 11).

La maladie est due a la mutation d'un géne qui induit une anomalie des sécrétions de mucus de
l'organisme, . Comparaison des séquences des all¢les du gene CFTR. Allele « sain » : A . 5
Réaliser un schéma-bilan présentant les différentes échelles d'étude de la mucoviscidose
(macroscopique, cellulaire, moléculaire).

3.6 Place de I'étude génétique . Classification des mutations du géne CFTR . ... chlorures au
niveau de la membrane cellulaire. . celui-ci était complété par I'analyse moléculaire du géne
CFTR et la .. Il est confirmé par l'identification de 2 ... La mucoviscidose se caractérise par une
infection bronchique bactérienne, qui.

CFTR et son role dans le contrdle de 1'équilibre . controler les cellules Th17 et les pieges .
présence de fibrose kystique FK (étude PIPE). 2016 — . dirigée d'une cassette d'expression du
gene . Fondement moléculaire de mutations de la . diagnostics sans identification des porteurs
. Caractérisation des mécanismes.

21 juil. 2011 . Genetic characterisation of circulating fetal cells allows non-invasive prenatal ..



(ChIP) avec le séquencage haut débit de ' ADN afin d'identifier des motifs consensus. . Cette
mutation du gene NOTCH2 causalité d'une maladie rare, .. dans le monde de biologie cellulaire
et moléculaire (dont rappelons le,.

ATELIER SUR LE DIAGNOSTIC MOLECULAIRE DE LA MUCOVISCIDOSE 15-17 . Etude
de la conformation chromatinenne de cellules humaines : Identification d'éléments de
régulation a distance du gene CFTR" Moisan S., Berlivet S., . une mutation du gene ARX: une
explication a leur préhension trés particuliere?

C. L'étude d'un arbre généalogique permet de prévoir le risque de transmission de la maladie ..
Les cellules épthéliales recouvrent les surfaces interne (cavités) et externes . Plus de 1700
mutations du gene CFTR ont ét¢ identifiées (1), mais .. Le diagnostic moléculaire de la
mucoviscidose est rendu difficile par la taille.

Etudes Moléculaire Et Cellulaire Du Gene Cftr: Identification Et Caractérisation .. de
comprendre l'impact des mutations du gene CFTR afin d'etablir un conseil.

Les mutations du géne CFTR, responsables de la maladie, ont également été . cellules de
nombreux €pithéliums glandulaires, a de multiples fonctions dont la.

Lorsque Olivier Mignen nous a expliqué (avec la passion qui le caractérise) le projet ZEF'HIR
2014, nous avons tout naturellement et comme l'an passé, décidé

26 févr. 2017 . L'amniocentese avec analyses du caryotype des cellules foetales . les techniques
de cytogénétique moléculaire ( FISH) qui permettent . Le liquide amniotique contient aussi
beaucoup de substances non cellulaires ; des études biochimiques . (recherche des mutations
fréquentes du gene CFTR), et des.

25 mai 2015 . Spécialité : Génétique moléculaire et cellulaire Option : Biologie moléculaire.
THESE .. It is due to abnormalities of the CFTR gene, multiple mutations . the characterization
of these is more than indispensable. .. suspicions de mucoviscidose mais aussi l'identification
des mutations a l'origine de cette.

15 déc. 2016 . caractérisation, en particulier un grand merci a Charline pour ton aide .
nucléiques et de biomarqueurs moléculaires circulants . ... Exemple : la présence de mutations
du gene CFTR chez les .. porté a ces cellules, a leur capture et leur étude [10]. . Leur
identification repose donc systématiquement.

Niveau moléculaire : Identification d'une signature de 'HTAP et de la MVOP dans le . Etude
des conséquences des mutations dans les genes BMPR2, KCNK3 et .. calcique dans les cellules
¢épithéliales mucoviscidosiques (F508del-CFTR). . et la caractérisation de rats uniques mutés
pour le géne Kcnk3. Fabrice Antigny.

Mucoviscidose et Géne CFTR, Fanen P, Hasnain A., 2001, Atlas Genet . en PDF) résumé trés
bien fait sur le gene, la protéine et ses nombreux roles cellulaires . Variant Cystic Fibrosis
Phenotypes in the Absence of CFTR mutations, J.D. ... a une identification compléte géne
héréditaire-gene moléculaire, les alleles sont.

23 sept. 2005 . Elle est localisée au niveau de la membrane cellulaire au pole apical des cellules
. L'identification des mutations du géne CFTR est nécessaire pour : . Ces études moléculaires
doivent étre réalisées selon le cadre 1égislatif et .. Elle se caractérise par une fibrose de la sous
muqueuse colique, évoluant.

Les cellules possedent, pour un méme gene, soit deux fois le méme alléle, soit . 1-3-Au niveau
de la molécule : le phénotype moléculaire . 1-4-Ftude d'un phénotype pathologique : la
drépanocytose. . Seuls quelques acides aminés de la protéine CFTR sont .. Ces mutations sont
aussi 'origine des alleles des genes.

ROLE DES INTERACTIONS MOLECULAIRES DANS LE. PROCESSUS DE
MATURATION DE LA PROTEINE CFTR .. Introduction - Etude Bibliographique ...
Identification de nouveaux partenaires de la protéine CFTR par la technique du ... mutations in



the CFTR gene (Cystic Fibrosis Transmembrane conductance.

11 déc. 2013 . Vice-Président du Conseil des Etudes et de la Vie Universitaire M. Philippe
LALLE .. BIOLOGIE CELLULAIRE ... 8.3 Identification par la technique Matrix-Assisted
Laser Desorption .. Figure 3 : Classification des mutations du géne cftr . Figure 30 :
Meécanisme moléculaire du « quorum sensing » chez.

Restaurer la fonction de canal CFTR mutant avec des nanobodies . poursuit un postdoctorat
au laboratoire de Pharmacologie cellulaire et moléculaire de Fred . suite a une seule et unique
mutation dans le géne du CFTR, aménent a une . suite a la mutation DF508, notre travail de
caractérisation a permis d'identifier une.

Adhérence anormale des bactéries aux cellules épithéliales ... Depuis 'identification de
l'anomalie moléculaire de la maladie, plus de 1600 mutations ont . international d'étude des
mutations du géne CFTR (Cystic Fibrosis Mutation. Database . premiéres études visant a
caractériser les conséquences moléculaires et.

Corrélations des mutations du gene CFTR avec la fonction canal CI". VI-3.1. . Classe 2 :
mutations perturbant le processus de maturation cellulaire de la protéine. .. tentent de
caractériser les diverses mutations responsables de la mucoviscidose. . La majorité des défauts
moléculaires du géne CFTR sont des mutations.

ontogéniques et le programme de différenciation moléculaire de ces cellules. . Etude du
dialogue existant entre les bactéries intestinales et I'hote : impact sur le . Cette caractérisation
moléculaire permettra d'identifier de nouvelles cibles . de 25 ans et consiste en mutations dans
le géne codant pour la protéine CFTR.

progres de la cytogénétique moléculaire et 1,analyse directe .. 1,étude de genes candidats
découverts dans les modeles . Ce syndrome est caractérisé par une . cellules 46,XY, ou L,on
retrouve des spermatozoides lors ... ont permis d,identifier des génes dont 1,inactivation
conduit ... une mutation du géne CFTR [9].

404469) contenant les amorces pour détecter les 29 mutations CFTR . (Lonza), un marqueur
de poids moléculaire 1 kb (avec une échelle de 50 pb) . Centrifuger chaque tube pendant 2
minutes a 12 000g jusqu'a ce qu'un culot de cellules se forme. ... Identification of the Cystic
Fibrosis Gene: Chromosome Walking and.

Génie génétique et médecine by Michel Goossens( Book ) . Les cellules FDCP-1 et 32D
transfectées, qui expriment les récepteurs tronqués ont . La recherche des mutations dans le
géne PHD2 nous a permis de trouver 3 nouvelles . La deuxiéme partie de ce travail consiste en
la caractérisation moléculaire fine des.

Etudes moléculaire et cellulaire du géne CFTR: Identification et caractérisation moléculaire des
mutations du gene CFTR (Omn.Univ.Europ.) (French Edition).

24 mai 2013 . du Mémoire du DIPLOME d'ETUDES SPECIALISEES .. 7.2. Caractérisation des
tableaux cliniques . En 1989, le géne CFTR dont les mutations sont responsables de la .
cellules de nombreux organes, entre autres poumons mais également .. réalise un criblage
moléculaire de chacun des exons par.

. elle va de la fonction jusqu'a I'étage tissulaire puis cellulaire voire moléculaire. . le décryptage
du génome et dans la caractérisation . de phénomenes cellulaires (effet pléiotropique des
geénes, . interactions, la physiologie a volontiers recours a I'étude des ... de canaux ioniques tel
le canal chlore CFTR impliqué dans.

caractériser le cycle cellulaire et ses phases, dans différents types . Exemple : protéine de
réparation codée par le géne Xpa localisé sur le . Chap 2 : Variabilité génétique et mutation de
I'ADN .. Différents alleles du gene CFTR — protéine CFTR fonctionnelle ou non. = relation
génotype/phénotype moléculaire.

DUPLA. Angelman / Prader Willi - disomie uniparentale - identification mécanisme. - liquide



amniotique - .. Bloc tumoral en paraffine, Appositions cellulaires: T® ambiante . JAK2 - géne -
mutation VAL617PHE (V617F) - sang total. 2 x 5 mL Sang . MUCON. Mucoviscidose - geéne
CFTR - Etude moléculaire par séquencage.

. du géne CFTR. * Feetus hétérozygote de la mutation AF508 du gene CFTR . identification
doit évoquer un processus pathologique de I'intestin. Si I'obstruction . cellulaires, de cellules
desquamées, de lanugo et de liquide amniotique. .. digestives. Au-dela de 18 SA il est
préférable d'utiliser I'étude moléculaire du gene.

disposent de diverses molécules d'attaque . ont été développées pour caractériser . gene
important pour la pathogénicité . est rapide, le lignage cellulaire est . mod¢le efficace pour
identifier les . Tableau I. Comparaison de différents modeles pour I'étude des interactions
hoéte- .. géne CFTR humain, pour lequel des.

cellules. Dans la cellule des ilots de Langerhans, la Cx36 joue un réle important . Une
caractérisation métabolique de ces souris sera réalisée in vivo. . Résultats : Dans cette étude,
nous allons démontrer le role joué par E2f1 sur le . mique récessive chez les Caucasiens et est
due a une mutation du géne CFTR. La.

Notre projet consiste a étudier les mécanismes moléculaires responsables de . de Bruxelles) : «
Caractérisation structurale de CFTR a 'aide de nanobodies » . de 25 ans et consiste en
mutations dans le géne codant pour la protéine CFTR. . Grace a I'étude des geénes exprimés par
ces cellules souches cancéreuses,.

d'appariement, sera facilement comprise a I'aide du modele moléculaire . A ce stade de I'é¢tude,
on €vitera autant que possible d'utiliser le terme de « muta- . rées, donc inscrites durablement
dans le programme génétique cellulaire, et qui pour- .. la mutation du géne Ade2, le composé
intermédiaire Amino Imidazole.

maladie génétique rare, provoquée par des mutations du géene ATP8BI, due a un défaut de .
d'expression de CFTR, gene responsable de la mucoviscidose, est diminu€ chez les . cellulaires
puis d'identifier la présence de leurs protéines par western blot et .. m'a donné la passion de
I'étude de la biologie Moléculaire.

Le géne CFTR ( Cystic Fibrosis Transmembrane Conductance Regulator ) . Trois études ont
montré une association significative entre mutation N34S de . Plus de 1000 mutations du gene
CFTR ont été rapportées depuis son identification en ... Le développement des techniques de
biologie moléculaire (microarray).

3 aotit 2012 . des mutations du géne CFTR et est caractérisée par un large . études primaires et
de l'interprétation variable de leur qualité et de leurs résultats. ... 7.1 Marqueurs biologiques et
moléculaires de la FK. .. diagnostic prénatal ou préimplantatoire a la suite de l'identification
d'un apparenté atteint[17].

Enfin pour terminer, un chiffre romain indique l'ordre de caractérisation de ces enzymes. .
rechercher dans I'ADN des cellules eucaryotes les méthylations de bases. . La méthylation
provoque le verrouillage de I'expression de tel ou tel géne ... amplifier des génes avec de
nombreux exons (le gene CFTR impliqué dans.

L'étude moléculaire du géne CFTR a été réalisée dans le cadre d'une . géne CFTR, qui se
caractérise par la présence d'une mutation tres fréquente : la délétion. F508del . protéine CFTR
a la surface de la membrane apicale des cellules épithéliales. .. Ce test de dépistage en deux
étapes conduit a identifier quelques.

26 mars 2014 . Unité de recherche : Groupe d'Etude des Interactions Hote - Pathogene ... Les
mutations du gene CFTR. ... Méthodes moléculaires . ... abordées avec un focus tout
particulier sur la caractérisation de la colonisation des voies . I'écologie de ce complexe dans le
but d'identifier des sources potentielles.

13 janv. 2015 . Etudes Moleculaire Et Cellulaire Du Gene Cftr: Collectif .. Identification et



caractérisation moléculaire des mutations du géne CFTR | La.

6, AUDARD, Vincent, these 4 A 2009, role des genes c-mip et NFRkB dans la . Bases
moléculaires et cellulaires de la variabilité phénotypique liée aux mutations de . Alix, these 3 A
2009, Etude de régions régulatrices du géne CFTR, IMRB - Institut . Caractérisation
phénotypique et fonctionnelle des sous populations de.

7 janv. 2015 . giene, en collaboration avec la Société Marocaine de Géné- tique Médicale .
pour la cytogénétique classique et moléculaire. Notre . troisitme année au Centre d'Etudes
Doctorales Sciences . L'identification des mutations du géne MYH a permis ... Recherche des
mutations de I'exon 10 du gene CFTR.

Détection, caractérisation et identification des acides nucléique . Extraire de ' ARN a partir de
tissus ou cellules en culture .. Les enzymes de restriction sont utilisées couramment pour
rechercher des mutations dans le génome. .. pour amplifier des genes avec de nombreux exons
(le géne CFTR impliqué dans la.

11 juil. 2016 . La caractérisation d'éléments cis- et trans-régulateurs est . infirmi¢res de son
équipe, sans qui les études sur les épithéliums de cellules nasales n'auraient .. La classification
moléculaire des mutations du géne CFTR. 28.

mots clés: mucoviscidose, essais thérapeutiques, [vacaftor, mutation . de la physiopathologie
de la maladie qui a permis d'identifier les cibles thérapeutiques. Cet article fait le point sur les
molécules en développement clinique . Elle est codée par le gene CFTR (ABCC?7), situé sur le
chromosome 7 (7q31.2) et composé.

Les ARN non codants sont des molécules d'ARN qui sont transcrites mais pas . Trouver des
génes d'ARN non codants par des techniques de biochimie et de .. d'identifier et de caractériser
des régulateurs du développement du PVN qui .. La fibrose kystique est causée par la mutation
de gene CFTR (cystic fibrosis.

069349452 : Obtention et caractérisation, phénotypique et génotypique,de mutants ...
157482103 : Etudes moléculaire et cellulaire des mutations du géne CFTR [Texte .. 005293006
: Identification and assessment of risks from carcinogenic.

genes. Deletion, translocation or point mutations can abrogate the function of .. Depuis
l'identification en 1995 du premier gene (CHRNA4) responsable d'une forme . complets, alors
que les études de cytogénétique moléculaire ont, elles, ... cellules épithéliales nasales,
exprimant le gene CFTR et des fibroblastes de.

Nos études sur poumons explantés de patients atteints de mucoviscidose . Ces cellules ont la
particularité d'exprimer CFTR, la protéine dont la fonction est .. La PCR quantitative, a révélé
que l'expression d'un certain nombre de geéne ... au niveau moléculaire, 'activité de la protéine
CFTR et I''mpact de mutations sur.

EHESP - Ecole des hautes études en santé publique . o Génétique humaine, pathologies
moléculaires, maladies génétiques et Cytogénétique. . Theése : Caractérisation des fonctions
cellulaires et moléculaires de la protéine COMMDI . de la protéine CFTR afin d'identifier des
génes modificateurs de la Mucoviscidose.

18 janv. 2017 . . doctorale Sciences Chimiques et Biologiques pour la Santé Label : EA 7402.
Disciplines : Biologie, Santé Site web : cftr.iurc.montp.inserm.fr.

17 janv. 2012 . des molécules ionisées et en phase gazeuse, son champ d'application ne .
possibles) exprimées de facon différentielle d'un type cellulaire a I'autre. . cela quelle que soit
la mutation du géne CFTR en cause (I'annexine 1, présente . La résonance magnétique
nucléaire (RMN) est I'étude des propriétés.

En effet, le gene CFTR est finement régulé au niveau tissulaire et au cours du . avons détecté
de nouvelles mutations affectant I'épissage a travers l'insertion d'un . La caractérisation
d'éléments cis- et trans-régulateurs est essentielle pour . Pathologie moleculaire, etudes



fonctionnelles et banque de données génétiques.

Traitement par thérapie cellulaire des infertilités masculines : caractérisation des .. est confirmé
mais dont I'étude moléculaire n'a pas permis d'identifier le génotype. . Deux pathologies liées
aux mutations du gene CFTR, la mucoviscidose.

Etudes moléculaire et cellulaire des mutations du gene CFTR : .. characterization of complex
CFTR mutants: understanding of genotype-phenotype and.

La mucoviscidose affecte les cellules épithéliales du corps qui constituent la . La maladie est
due a la mutation d'un gene appelé CFTR, localisé sur le.

molécules d'ADN issues de la réplication ont ainsi la méme séquence . tographiques pour
caractériser les étapes . Les conséquences des mutations ne sont pas les mémes selon les
cellules ou elles .. du géne CFTR, une protéine indispensable a la fluidification du mucus .
L'étude d'un arbre généalogique permet de.

L'analyse moléculaire de PRSS1(trypsinogene cationique) permet d'identifier les . génes,
l'inhibiteur du trypsinogene cationique et le géne CFTR, constituent.

chlorures régulant le transport de chlore et de sodium dans les cellules épihélia . Cystic fibrosis
is caused by mutations in the CFTR gene (Cystic . Méme si des études récentes ont identifié de
grands réar- . patients atteints de mucoviscidose a permis d'identifier . caractériser les
conséquences moléculaires et biochimi-.

Le diagnostic en génétique moléculaire se fait sur de grandes séries, avec des délais de . An
average 10 % of splicing mutations is reported in the Human Gene Mutation . L'épissage est le
processus complexe par lequel les cellules eucaryotes ... of the composite exonic regulatory
elements of splicing in CFTR exon 12.

23 oct. 2007 . Développement d'une méthode de diagnostic moléculaire. (PCR-TGGE) .
Identification des champignons par PCR-TGGE en amplifiant la région Internal. Transcribed
... cellules épithéliales en cas de mutation du géne CFTR [2]. .. villosités choriales a 12
semaines d'aménorrhée, et étude de ' ADN foetal.

biologie cellulaire sont nécessaires a I'étude et la compréhension, voire la thérapie de ces .
d'observations cliniques et d'identification de nouveaux genes mutés. . vieillissement normal et
dans la toxicité de certaines molécules anti-rétrovirales. . Cette maladie génétique est causée
par des mutations du gene CFTR. Les.

Depuis l'identification du géne CFTR en 1989, plus de 1000 mutations affectant ce . De ce fait,
I'eau ne sort pas des cellules provoquant une mauvaise hydratation . Ces molécules sont
connues comme étant des récepteurs a P. acruginosa et . animaux fréquemment utilisés dans
ces ¢tudes est présentée au Chapitre 5.

d'une mutation pour le gene CFTR, il y a une probabilité de 25% que leur enfant hérite des
deux ... Le test de biologie moléculaire permet en effet de détecter : .. la détection de la
mutation hétérozygote (l'identification du statut de porteur sain). ... dépistage systématique
généralisé des porteurs sains, qu'une étude.

Les avancées en biotechnologie ont permis I'identification d'un grand nombre de mécanismes
moléculaires, soulignant également la complexité de la régulation . cellulaire, nous est pour
l'instant inaccessible et nous ne sommes en mesure . La fibrose kystique est causée par la
mutation de gene CFTR (cystic fibrosis.

Le nombre de chromosomes est le méme dans toutes les cellules et dépend de . C'est une
technique de biologie moléculaire qui permet d'isoler un géne . L'empreinte génétique est tres
souvent utilisée pour identifier des individus en . Elle est due a une (des) mutation (s) dans un
immense gene (le gene CFTR) , qui.

17 sept. 2015 . A trouvé le gene qui cause la fibrose cystique . Les molécules d'ADN sont de
longues chaines d'instructions qui servent a la .. Le reste des cas sont causés par plus de 1200



mutations différentes sur le gene cftr, chacune de ces . Pour Tsui, le plus grand mystere est
d'identifier et de caractériser le chef.

Etudes moléculaire et cellulaire du gene CFTR: Identification et caractérisation moléculaire des
mutations du géne CFTR maximalesdede organes francais pas.

La caractérisation de ces diverses muta tions du géne a . La compréhension de ces anomalies
moléculaires laisse entrevoir des straté . et al Identification of Ule cystic fibrosis gene ...
Consortium international d'é¢tude des mutations du gene CFTR [58]. m/s n® 6-7 vol. .
maturation cellulaire de la protéine. CF{R, telles la.

dans les épithéliums: du geéne a la physiopathologie .. RCCDI1, ont permis d'identifier la
calcycline comme un gene induit précocément par 'AVP .. Laboratoire de physiologie
cellulaire et moléculaire . cette étude est de caractériser 1'effet de l'invalidation du géne CFTR
sur les .. Nous avons cherché si des mutations du.

22 sept. 2017 . Les mutations de ce géne conduisent a une dérégulation du canal CI” et Na™ .
Figure : Biosynthese et expression cellulaire de la protéine CFTR sauvage et mutée AF508. . et
permettrons de caractériser le réle des transporteurs de cuivre dans la . Biologie moléculaire -
Biochimie - Biologie cellulaire.

Etudes moléculaire et cellulaire du géne CFTR: Identification et caractérisation moléculaire des
mutations du géne CFTR. Front Cover. Ayman Salah Ahmed.

Notamment, les genes DAZ de la région AZFc¢ codent pour des protéines se . cellules
germinales pré-méiotiques des testicules. L'identification de . Spectrum of CFTR, mutations in
cystic fibrosis and in . caractériser et de dépister plus rapidement et surtout plus . Ces analyses
moléculaires . Une étude européenne.

6 sept. 2016 . pour identifier la base moléculaire de maladies mono- . ment » porte sur I'étude
génétique des désordres de . pathologie résulte d'une mutation dans un seul gene,
l'identification du gene .. ACIP 2016 Caractérisation des mutations ... 12- Yu J, Chen Z, N1 Y,
Li Z. CFTR mutations inmen with congenital.

Spécialité : Biologie cellulaire et moléculaire. Présentée et soutenue publiquement par.
Tiphaine Oudot le 13 janvier 2009. Titre: Recherche de genes de.

Identification et caractérisation . Partie 1 - Caractérisation des microlésions de I'ADN .
mutations sont recherchées par des approches de génétique moléculaire . des cellules grace a
un détergent (SDS) et dissociation des nucléosomes . Ex : recherche de la mutation deltaF508
dans le géne CFTR (mucoviscidose) par.

du pancréas », se caractérise par une atteinte de toutes les glandes exocrines de .. lules en
division, ce qui n'est pas le cas des cellules de 1'épithélium . Le géne CFTR (cystic fibrosis
transmembrane regula- tor) a été .. Identification d'une mutation mutation abolit .. faite et
I'étude moléculaire doit étre discutée en fonc-.

Ces molécules corrigent le défaut de localisation de la protéine CFTR et augmentent son
activité dans le controle du flux ionique des cellules. Ces composés . Certaines formes du
Parkinson sont le résultat de mutations génétiques qui causent le dépliement de la protéine
produite par le géne muté. L'équipe de Kalle.

Laboratoire de Biochimie et Génétique Moléculaire, Hopital Cochin, Paris. .. acides aminés,
impliquée dans le transport des ions chlorure dans les cellules épithéliales. Plus de 1 000
mutations et polymorphismes du géene CFTR ont été rapportés .. Identification of the cystic
fibrosis gene: cloning and characterization of.

Le domaine de la génétique moléculaire, 1'étude des geénes .. identifier des mutations nouvelles
dans des genes de maladies ... Le Géne CFTR (cystic fibrosis.
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