Symptomes

Résultats
sanguins

Antécédents
familiaux

Séquencage

Protéine
Cellule

Infections virales persistantes (candidose,
pneumonie)
Thymus du taille reduite

Faible nombre de lymphocytes T

Maladie autosomique recessive

Mutation ponctuelle du gene du
recepteur IRL2g

Absence de la chaine gamma du
récepteur a l'interleukine 2 (LT)

Greffe de cellules souches
Therapie genique



e Diabete, diarrhee
e Eczéma, allergies alimentaire
e Hypertrophie des ganglions lymphatiques

Résultats e Faible nombre de Treg
sanguins e Augmentation d'anticorps IgE

Antécédents o Maladie géenetique recessive
familiaux e Touche principalement les gargons

e Mutation ponctuelle du gene FOXP3 sur
le chromosome X

e Absence de FOXP3 qui active la
différenciation des LT en LT regulateurs
(Treg)

e Greffe de cellules souches

¢ Immunosuppressions medicamenteuses
pour diminuer l'auto-immunite mais
augmente la probabilité des infections
opportunistes


https://fr.wikipedia.org/wiki/Polyendocrinopathie_auto-immune
https://fr.wikipedia.org/wiki/Ent%C3%A9ropathie
https://fr.wikipedia.org/wiki/Chromosome_X_humain

Fievre, rash diffus, inflammation généralisée
Ganglions enflés, augmentation du foie

Baisse des cellules sanguines
(hemoglobines)

Résultats e Augmentation du hombre de macrophages
sanguins et LT

e Augmentation du taux d'interleukine

e Absence de NK

Antécédents . , :
e Maladie autosomale récessive

familiaux

e Mutation ponctuelle du gene FHL2 qui code
pour la PRF1

o Déefauts dans la cytotoxicité des NK et LT,
pas de contraction de la reponse
immunitaire : suractivation des
macrophages

o Allogreffe de moelle ou théerapie genique
e Traitement immunosuppresseur
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e Touy, infections bacteriennes recurrentes
o Hypoplasie des amygdales, pas de
developpement des ganglions

lymphatiques
Résultats e Absence de lymphocytes B
sanguins e Deéficit en IgG, IgA et IgM

e Maladie genetique recessive liee au
chromosome X
e Touche principalement les garcons

Antécédents
familiaux

e Mutation ponctuelle dans le gene de
BTK

e Absence de la BTK (tyrosine kinase)
indispensable au developpement et a la
différentiation des LB

e Antibiotiques
¢ |Injection d'immunoglobulines
o allogreffe de moelle
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