
 

   
  

Paris, le 29 octobre 2012 
 
Commun iqué de p resse 
 
Le gène HOIL1    
 
La chercheuse Capucine Picard, l  980 "Génétique Humaine et 
maladies in fectieuses "  / Universi té Paris Descar tes dirigée par Jean -Lauren t Casanova 
et / Institut Pasteur dirigée par Alain Israël son t 
parvenus à iden tifier le rôle du gène HOIL1 dans le cas de l 'associa tion paradoxale 

 défici t immuni taire avec une maladie au to-inflamma toire chronique e t un dé fici t 
musculaire, che z 3 enfants issus de 2 familles di fférentes. Cette étude marque encore 

 agents 
in fectieux.  Ces travaux son t publiés online sur le si te de la revue Nature Immunology , 
depuis  le 28 oc tobre 2012. 
 

existe 
une grande variabilité de résistance aux maladies selon les individus, la même pathologie 
pouvant être mortelle chez les uns, bénigne ou asymptomatique chez les autres. Il a ainsi 
été démontré que la prédisposition à une infection est due à des particularités génétiques qui 
se traduisent par des variations des mécanismes moléculaires de la réponse immunitaire.  

Les 3 enfants, dont 2 suivis dans cette étude et pris en charge  Enfants 
malades étaient touchés par 3 pathologies simultanées : des infections invasives 
bactériennes (pneumocoques ou autres), une maladie auto-inflammatoire (fièvres 
récurrentes héréditaires) et une amylopectinose (déficit musculaire pouvant atteindre les 
muscles cardiaques notamment). 

 héréditaire de 
cette maladie.  

 des études génétiques poussées leur permettant éfaut 
génétique responsable de ces 3 pathologies observées, à savoir : des mutations du gène 
HOIL1.  

L e ce gène entraine un fonctionnement défectueux des 
défenses immunitaires. Néanmoins ce qui rend cette pathologie unique est le fait que selon 
le type  le défaut e pas de la 
même manière. , ce gène muté  réponse des 
leucocytes, expliquant la maladie auto-inflammatoire.   ce même 
défaut génétique provoque un défaut de réponse , expliquant la 
susceptibilité de ces enfants aux infections bactériennes.  

complexe de molécules LUBAC qui joue un rôle dans la transmission du signal reçu par les 
cellules immunitaires lors d'une infection. Ces données suggèrent que le défaut génétique de 
HOIL , et que 
LUBAC contrôle la réponse immunitaire différemment selon les types cellulaires. 

Ce complexe LUBAC a jusque-
. Pour le moment, seuls 3 patients en France 



et en Italie ont été identifiés avec ce  déficit en HOIL-1. La découverte de ce nouveau défaut 
génétique va peut-  d
du monde.  

 

Pour en savoir plus 
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