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Présentation des auteurs

Situé au cœur de Paris, l’Institut Imagine est le premier centre européen de recherche, de soins et d’enseignement sur les maladies génétiques. Il rassemble en un lieu unique 1 000 chercheurs, médecins, enseignants-chercheurs, ingénieurs et personnels de santé autour des patients. Tous ses membres ont pour ambition de changer la vie des familles touchées par les maladies génétiques. L’Institut Imagine est soutenu par ses six membres fondateurs, dont l’AP-HP, l’Inserm et l’Université Paris Cité, et par des partenaires et mécènes privés. 

On ne présente plus Teddy Riner, champion multi-médaillé et parrain de l’Institut Imagine depuis le début. 

Mais qui se cache derrière le docteur Imagine ? Tous les membres de l’Institut, qui apportent chacun leur volonté et leur énergie pour aider les patients, mais aussi plus précisément : 

Dr Adrien Schvartz, pédiatre spécialisé en rhumatologie pédiatrique. Après la fin de son clinicat, il a rejoint le laboratoire Réponses inflammatoires et réseaux transcriptomiques dans les maladies pour effectuer une thèse en immunologie et approfondir les connaissances sur les arthrites juvéniles idiopathiques. Il a participé à la rédaction de l’intégralité des chapitres avec l’aide des différents experts.

Chapitre 1 : « Une maladie génétique : kézako ? »

Pr Stanislas Lyonnet, pédiatre, professeur de génétique à l’université Paris Cité, généticien à l’hôpital Necker-Enfants Malades, est le directeur de l’Institut Imagine depuis 2016, où il est également rattaché à l’équipe de recherche « Embryologie et génétique des malformations ». 

Chapitre 2 : « L’errance diagnostique »

Pr Arnold Munnich, pédiatre, créateur et ancien chef du département de génétique médicale de l’hôpital Necker-Enfants malades, est aujourd’hui président de la Fondation Imagine et du conseil d’administration de l’Institut.

Pr Claude Griscelli, pédiatre et immunologiste, professeur de médecine, ancien directeur de l’Inserm, mais surtout fondateur de l’Institut Imagine. C’est grâce à son esprit visionnaire que l’Institut a pu voir le jour en permettant la collaboration des médecins et chercheurs travaillant sur les maladies génétiques.


Chapitre 3 : « Les tests génétiques »

Pr Serge Romana, professeur de médecine et généticien, est chef du service de médecine génomique des maladies rares de l’enfant de l’hôpital Necker-Enfants malades. Il a posé son œil expert sur le sujet des tests génétiques, notamment sur les tests chromosomiques.

Pr Julie Steffann, responsable du laboratoire de diagnostic génétique préimplantatoire de l’hôpital Necker-Enfants malades, professeur de génétique à l’université Paris Cité, a contribué aux explications sur les tests génétiques et sur le chapitre « Le conseil génétique » pour le diagnostic pré-implantatoire.

Chapitre 4 : « Le conseil génétique »

Joana Bengoa et Roxana Borghese sont conseillères en génétique à l’hôpital Necker-Enfants malades. Elles accompagnent les familles dans leurs projets d’enfant, en leur expliquant les maladies génétiques et les risques éventuels de transmission. Elles interviennent au CPDPN de l’hôpital.

Chapitre 5 : « Les traitements »

Pr Alain Fischer, médecin, professeur d’immunologie pédiatrique, chercheur en médecine, est un des pionniers mondiaux de la thérapie génique : avec ses collaborateurs, il obtient dès 1999 les premiers succès cliniques en thérapie génique en guérissant plusieurs « bébés bulles », des enfants atteints de déficits immunitaires aigus. Directeur fondateur de l’Institut Imagine, il est également président de l’Académie des sciences depuis janvier 2023.

Chapitre 6 : « Existe-t-il des essais cliniques pour les maladies génétiques ? »

Dr Geneviève Baujat, médecin du service de médecine génomique des maladies rares de l’hôpital Necker-Enfants malades, et membre du CRMR Maladies osseuses constitutionnelles, est investigatrice principale sur des essais cliniques pour de nouveaux traitements sur les maladies osseuses. 

Chapitre 7 : « La recherche en génétique »

Pr Corinne Antignac, néphrologue, généticienne, professeur de médecine et spécialiste de génétique moléculaire en pédiatrie à l’hôpital Necker-Enfants malades, étudie les maladies, plus particulièrement les maladies rénales héréditaires rares. Membre de l’Académie des sciences, elle a fait partie en 2019 de la commission spéciale chargée d’examiner le projet de loi relatif à la bioéthique.


Chapitre 8 : « Du rare au fréquent »

Pr Marina Cavazzana, pédiatre, professeur d’hématologie, est directrice du département de biothérapie de l’hôpital Necker-Enfants malades, et chercheuse à l’Institut Imagine. Spécialiste de thérapie génique et thérapie cellulaire, elle a obtenu les premières réussites mondiales de thérapie génique avec ses collaborateurs. Elle a, depuis 2000, lancé plusieurs essais cliniques pionniers basés sur l’utilisation de cellules souches hématopoïétiques modifiées génétiquement, notamment pour la drépanocytose.

Chapitre 9 : « Vivre avec une maladie génétique »

Célia Cardoso, consultante et formatrice dans le domaine du partenariat avec les patients en santé, a créé l’association Tintamarre car un de ses enfants est né avec une malformation ano-rectale. Elle a toujours regretté qu’il n’existe pas d’association pour l’épauler dans son parcours difficile. Elle a rejoint l’Institut en 2023 en tant que coordinatrice du Programme patient partenaire en recherche.

L’ensemble de l’ouvrage a été coordonné par le service Communication de l’Institut Imagine et par la Dr Anne Lenoir, docteure en génétique, chargée de communication scientifique à l’Institut Imagine. Depuis sa thèse sur les anémies d’origine génétique, elle a souhaité aider la communauté scientifique à diffuser et à rendre accessible son discours au grand public.






Une maladie génétique : kézako ?
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La génétique est la science qui s’intéresse aux lois de l’hérédité, c’est-à-dire aux caractères qui se transmettent d’une génération à l’autre, qu’ils soient normaux (la taille, par exemple) ou pathologiques (les maladies). C’est la base des sciences de la vie, car ce sont les gènes qui définissent la manière dont nos cellules fonctionnent et travaillent ensemble pour nous permettre de vivre et évoluer dans notre environnement. Pour bien comprendre les maladies génétiques, nous allons parler de la génétique et de ses composants. 

Les maladies génétiques

Une maladie génétique est une maladie dont la cause provient d’une anomalie de notre ADN : soit dans un ou plusieurs de nos gènes (des séquences définies de notre ADN qui vont permettre de transmettre un caractère héréditaire), que ce soit en qualité ou en nombre, soit au niveau de nos chromosomes, donc de la structure même de l’ADN. On estime à environ 8 000 le nombre de maladies génétiques rares connues liées à un seul gène, mais il existe aussi de nombreuses maladies liées aux chromosomes. Nous en parlerons un peu plus loin. 

La très grande majorité des maladies génétiques est héréditaire, nous allons donc nous concentrer principalement sur ces maladies qui se peuvent se transmettre de parent à enfant. 

Pour comprendre comment se transmet une information au sein d’une même famille, je dois vous parler de l’ADN. Vous avez tous entendu ces trois lettres, même s’il faut s’entraîner un peu avant de réussir à prononcer son nom complet : Acide DésoxyriboNucléique… mais poursuivons avec la forme abrégée, si vous voulez bien.

Une grande bibliothèque

Notre ADN est comme une grande bibliothèque remplie de livres, où chaque gène formerait un livre. Les gènes y sont rangés dans des rayons pleins d’étagères que l’on appelle les chromosomes. Cette bibliothèque est un peu particulière, chaque étagère existe en double, avec les mêmes livres, car les chromosomes humains vont toujours par paire : un exemplaire maternel et un exemplaire paternel. Un être humain possède 23 paires de chromosomes, c’est-à-dire 46 chromosomes. 

Les livres de notre grande bibliothèque sont un peu spéciaux : ce sont tous des livres d’architecture, des plans de montage et des notices d’utilisation. Pas très amusant, vous trouvez ? Pourtant, c’est grâce à ces livres très pratiques que les cellules savent comment fonctionner. Sans les instructions qui s’y trouvent… il ne se passerait rien. Pas d’organe, pas d’être humain, pas de vie.

Sur les étagères, les livres sont séparés par des espaces vides, qu’on appelle ADN non codant. C’est ici qu’on trouve beaucoup d’indications pour ranger nos livres-gènes, les trouver facilement, au bon moment, et leur adresser des signaux de mise en lecture ou au contraire de silence.

Comme dans toute bibliothèque, où il est possible de trouver plusieurs éditions, plusieurs versions d’un livre si vous préférez, il est également possible de trouver plusieurs versions d’un même gène dans les chromosomes. Chacune de ces différentes versions d’un gène forme ce qu’on appelle un allèle. 
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