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Stratégie diagnostique des DCP

Fréquence de battement ciliaire
et/ou vidéomicroscopie (NO)
Brossage nasal ou biopsie bronchique

Normal

Tableau non évocateur

Arrêt étude

Kartagener ou 
tableau évocateur

Anormal

Microscopie électronique
Glutaraldéhyde

Etude génétique
EDTA

Etude complémentaire ARN
RNA portect, RNA later
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Bras de Dynéine Externes 
(BDE)

Phénotype ultrastructural des DCP (%)

30%30%

15% 15%

10%

Bras de Dynéine Externes et 
Internes (BDE et BDI)

Bras de Dynéine Internes et 
désorganisation (BDI)

Complexe Central (CC)

DCP à cils « normaux »



Gènes impliqués en pathologie

BDE

BDE et 
BDI

BDI et 
liens

CC

DCP cils 
normaux

DNAI1 Pennarun et al., Am. J. Hum. Genet. 1999

DNAH5 Olbrich et al., Nat. Genet. 2002

DNAI2 Loges et al., Am. J. Hum. Genet. 2008

TXNDC3 Duriez et al., PNAS, 2007

DNAL1 Mazor et al., Am. J. Hum. Genet. 2011

DNAAF1 Duquesnoy et al., Am. J. Hum. Genet. 2009

DNAAF2 Omran et al., Nature, 2008

DNAAF3 Mitchison et al., Nat.Genet. 2012

RPGR Moore et al., J. Med. Genet. 2006

CCDC103 Panizzi et al., Nat. Genet. 2012

HEATR2 Harani et al., Am. J. Hum. Genet. 2012

CCDC39 Merveille et al., Nature Genetics, 2011

CCDC40 Becker-Heck et al., Nature Genetics, 2011

RSPH4A Castelman et al., Am. J. Hum. Genet. 2009

RSPH9

Hydin Olbrich et al., Am. J. Hum. Genet. , 201

DNAH11 Bartoloni et al., PNAS, 2002



Gènes étudiés

BDE

BDE et 
BDI

BDI et 
liens

CC

DCP cils 
normaux

DNAI1 20 exons

DNAH5 79 exons

DNAI2 14 exons

TXNDC3 18 exons

DNAL1 8 exons

DNAAF1 (LRRC50) 12 exons

DNAAF2 (KTU) 3 exons

DNAAF3 (PF22) 12 exons

RPGR 19 exons

CCDC103 3 exons

CCDC39 20 exons

CCDC40 20 exons

RSPH4A 6 exons

RSPH9 5 exons

Hydin 86 exons

DNAH11 82 exons

Séquençage totalSéquençage total Etude indirecteEtude indirecte



ADNADN

Rappel sur la structure d’un gène

ARNARN

ProtéineProtéine

11 22 33 44 55 66 77

11 22 33 44 55 66 77Cap AAAAAAAA

Amorces de PCR

Exon Intron

Transcription / Epissage

Traduction



MutationMutation

Non sens

Frameshift

Délétion

Epissage

Délétère = mutation

Faux sens

Mutation ou 
polymorphisme ?

Diagnostic de routine

Etude
négative

Etude
négative

Limites



Les DCP : des maladies récessives

Allèle paternel

Allèle maternel

M1

M2

M1 M2



Recherche de nouvelles étiologies : nouvelles technologies

NGS Next Generation DNA-Sequencing

Séquençage ciblé grands gènes ou gènes DCP

Exome « tous » les exomes

Séquençage pangénomique « tout » l’ADN
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