
(21/03/2016) Résumé des recherches en génétique réalisées  à l’unité INSERM UMR1078 (brest) depuis septembre  
2015.

Sur le plan diagnostic

 Identification de nouvelles mutations dans les familles PCH

Recherche du nouveau gène CEL responsable de PCH (voir compte rendu précédent) chez les familles pour lesquelles
aucune mutation n’a été identifiée. Ce gène a été retrouvé dans 4 familles françaises. Il en reste encore une trentaine de
familles pour lesquelles aucune cause n’a été identifiée.

Par ailleurs, nous avons identifié une nouvelle forme de ce gène CEL dans les populations asiatiques, mais celle-ci n’a
aucun effet néfaste et ne représente pas un risque de développer une pancréatite. 
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 Recherche de nouvelles mutations dans les régions inexplorées du gène SPINK1

Nous avons analysé toutes les mutations localisées dans les régions profondes du gène SPINK1. Aucune d’entre elles ne
semble jouer un rôle dans la pancréatite.
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Sur le plan thérapeutique

Le projet de criblage pharmacologique sur modèle levure vient de démarrer. 

La première étape devrait être finie avant l’été. On saura à ce moment-là si le projet peut continuer ou s’il doit être
abandonné.

Pour rappel, ce projet comprend 2 grandes étapes     :

Etape 1 : Construction d’un système de criblage de médicaments à l’aide de levures

 Si le système fonctionne, on passe à l’étape 2

Etape 2 : Utilisation du système pour identifier quelques molécules potentiellement intéressantes dans le cadre de la
pancréatite

 Si nous arrivons à identifier quelques molécules intéressantes avec ce système, il sera alors nécessaire de réaliser
encore de nombreux tests avec d’autres modèles. Ces nouveaux tests seront nécessaires pour bien caractériser
ces molécules, avant d’envisager de réaliser des essais sur l’homme.


