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Prérequis: susceptibilité aux dermatophytes 
et à C. albicans
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Prérequis: susceptibilité aux filamenteux et 
dimorphiques



Objectifs
• Déterminer les facteurs de prédisposition aux infections fongiques 

sévères

• Critères d’inclusion:
– Age >1 mois
– consentement éclairé
– Infection fongique invasive ou sévère (en particulier candidose 

cutanéo-muqueuse chronique, maladie dermatophytique, infection 
invasive à Candida, cryptococcose)

– Sans facteur favorisant identifié
• Critères de non-inclusion:

– Déficit immunitaire acquis ou inné caractérisé
– Grossesse

• Inclusion du cas index et des apparentés



Déroulement de l’étude

• Visite d’inclusion
– Entretien: ATCD, présentation clinique
– Arbre généalogique
– Prélèvement sanguin (ADN, sérum, PBMC (lignée B 

immortalisée par l’EBV), études fonctionnelles, immunité 
Th17)

– Biopsie cutanée (fibroblastes, kératinocytes)



Stratégie utilisée

Génération d’hypothèses
Approche par criblage complet du génome

Mutations

Etudes fonctionnelles

Test d’hypothèses
Approche  par  “gène candidat”

Clonage 
positionnel

Gènes candidats

Séquençage 
de l’exome

+ approche 
fonctionnelle 
sur PBMC et 
sang total



CONTACTS

• INSERM U980 Faculté Necker
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