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• Un modèle chez le rat a été 
découvert au Japon pour la MPVI 
(mucopolysaccharidose type VI, mala­
die de Maroteaux-Lamy), due au défi­
cit en N-acétyl-galactosamine 4 sulfa­
tase ou arylsulfatase B .  ll provient 
d'une affection spontanée apparue en 
1988. On ne connaissait jusqu'à pré­
sent qu'une maladie féline (chez le 
chat siamois). 
[Yoshida M, et al. J Clin Invest 1993 
91 : 1 099-104. ]  

• Un syndrome associant dysmor­
phie faciale, retard intellectuel et a­
thalassémie, et transmis comme un 
caractère récessif lié au sexe, a été 
recemment décrit (mis n°l, vol. 8. 
p. 73). Un analyse de liaison portant 
sur sept familles a permis de localiser 
le gène sur un intervalle d'environ 1 1  
cM en Xq1 2-q2 1 . 3 1 . On peut ainsi 
espérer comprendre bientôt le méca­
nisme des troubles, et notamment celui 
de l 'inhibition des gènes de l'a-globine. 
[Gibbons RJ, et al. Am J Hum Genet 
1992 ; 5 1  : 1 136-49 . ]  

• La maladie de Morquio ou muco­
polysaccharidose IV A (MPS IV A) 
est cause de dysmorphies sans retard 
intellectuel et est due à un déficit en 
N-acétylgalactosamine 6-sulfatase, alors 
que le type B résulte d'un déficit en 
/3-galactosidase. Le gène type A, dont 
l 'ADNe a été cloné en 199 1  [ 1 ] ,  vient 
d'être localisé sur le chromosome 16 en 
16q24 [2] . 
[ 1 .  Tomatsu S, et al. Biochem Biophys 
Res Commun 199 1  ; 1 8 1  : 677-83 . ]  
[2. Baker E ,  et al. A m  J Hum Genet 
1993 ; 52 : 96-8. ]  

• Les souris atteintes de muscular 
dysgenesis (mdg), une maladie réces­
sive, sont complètement paralysées par 
défaut du couplage excitation­
contraction. Un chercheur de Fort 
Collins (CO, USA) a montré que la 
lésion consistait en une délétion d'un 
seul nucléotide en position 4010 dans 
le gène du canal Ca 2 + spécifique du 
muscle. ll en résulte un décalage de la 
phase de lecture avec terminaison pré­
maturée de la protéine. 
[Chaudhari N. j Biol Chem 1992 ; 
267 : 25636-9. ]  

• Le gène de  la  glycogène synthé-
tase, principale enzyme de la biosyn­
thèse du glycogène, a été localisé par 
hybridation in situ sur le chromo­
some 19  en 19q13 .3 .  
[Letho M,  et al. Genomics 1 993 ; 1 5  : 
469- 1 . ] 

• La maladie de Strecker ou arthro­
ophtalmopathie est autosomique domi­
nante et marquée par des troubles ocu­
laires graves. Dans la moitié des famil­
les on peut mettre en cause le gène du 
procollagène type II (COL2AL). Dans 
deux cas, une équipe de Philadelphie 
(PA, USA) a montré l 'existence de 
mutations non-sens, l 'une dans l 'exon 
7 ,  l 'autre dans l'exon 40. Cela sem­
ble être la première fois que des muta­
tions non-sens sont décelées dans un 
gène de collagène fibrillaire. 
[ 1 .  Ahmad NN, et al. Am ] Hum Genet 
1993 ; 52 : 39-45 . ]  

• L e  gène humain d e  la phosphoé­

nolpyruvate carboxykinase, PEPCK, 
une des enzymes clés de la néogluco­
genèse, a été cloné par une équipe de 
Chicago. Cette enzyme est cytosolique 
et est dénommée PCKl (EC 4. 1 . 1 .32). 
La protéine compte 622 acides aminés 
et son gène est situé sur le chromo­
some 20, à proximité mais non en liai­
son étroite avec MODY (maturity onset 
diabetes of the young). 
[Stoffel M ,  et al. Hum Mol Genet 1993 ; 
2 : 1 -4 . ]  

• Un locus pour une susceptibilité 
au mélanome malin familial a été 
localisé sur le chromosome 9 en 
9p13-p22 par analyse de liaison dans 
1 1  familles américaines provenant en 
majorité de l 'Utah. 
[Cannon-Albright LA, et al. Science 
1992 ; 258 : 1 148-52 . ]  

• L a  maladie de Niemann-Pick 
type C est une maladie de surcharge 
comportant une anomalie encore mal 
élucidée du cholestérol. Un consortium 
international a pu en localiser le gène 
sur le chromosome 18 ,  au voisinage du 
centromère ; le même gène chez la 
souris est également situé sur le 
chromosome 1 8 .  
[Carstea ED ,  et al. Proc Nat! Acad Sei 
USA 1993 ; 90 : 2002-4 . ]  ---
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