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différents cils
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2 types de Cils

« 9+2 » « 940 »

epitheliums ciliees épithéliums sensoriels

mobilisation mucus
fluide
cellules

perception vision
audition
olfaction



Anomalies ciliaires acquises
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Dyskinésies ciliaires primitives

bronchiectasies
sinusites

otites séreuses
SiItus Inversus




Dyskinésies ciliaires primitives

maladie récessive
1/16 000 naissances

4000 cas en France




DCP
1/16 000

Situs Inversus et PCD
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savolr y penser :

infections respiratoires recidivantes
hautes et basses

déebut précoce
forme familiale, consanguinité
troubles sensoriels

kystes des reins, hypofertilite



Frequence des DCP

DDB adulte IRR enfant PNS atypique

13% , 5.8%

l n=4

n=38 n=118 v
16%

Verra et al.,1991 J Chapelin et al.,1997 J Coste et al., 2004J
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Démarche diaghostique

Infections respiratoires récidivantes J

etude de la fonction ciIiaireJ NO nasal J

normalel anormaIeJ tableau clinique évocateurJ

etude ultrastructurale J




Etude du battement ciliaire

» Strobotachymeétrie

» cameéra a haute vitesse

+ photooscillométrie

10 & 15 Hz J




Analyse de l'ultrastructure

o quantitative (%)

o anomalie dominante

© orientation, extrémité

>30 coupes de cils dans > 10 cellules ciliees

normal : < 10% cils anormaux
anormale : >20 % cils anormaux

DCP : tous les cils portent la méme anomalie



Anomalies ciliaires des DCP

absence ou défaut des bras de dynéine internes et
externes

absence des bras externes

bras externes courts

absence des bras internes

absence des bras internes et des liens de nexine
absence des ponts radiares et du complexe central
absence d’'un ou des deux microtubules centraux
aplasie ciliaire

cils anormalement longs

absence d’anomalies



Situs Inversus et anomalies ciliaires

Situs Inversus

32% /

=BDE + BDI

BDI seuls
“"CC




Syndrome de Kartagener
a cils normaux (n=25)

Diagnostic sur
manifestations cliniques

anomalies du battement

NO nasal effondré

anomalie enzymatique ?



Répartition des anomalies ciliaires

Hm absence BDE

% absence 2 BD

# absence BDE BDI?
absence BDI

W anomalies CC
Kartagener a cils normaux

BDE : anomalie |la plus fréquente
anomalie ciliaire guide les analyses génétiques



Analyse moleculaire des DCP

Approche
genes candidats Anomalie

chromosome

Analyses de liaisons
génétiques

DNAHS5 DNAH11
BDE Normal EM
+ Sl Sl

DNAIL RPGR TXNDC3
BDE IFT BDE

+ Sl + SA



Genes majeurs identifies dans les DCP

phénotype BDE
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Genes impligues dans les DCP

DNAI1

10%

_- DNAH5

B BDE seuls
% BDE BDI
% BDE BDI?
BDI seuls
mCC
Kartagener a cils normaux




Genes impligues dans les DCP

3 HC Sremans)

B BDE seuls
% BDE BDI
% BDE BDI?
BDI seuls
mCC
Kartagener a cils normaux
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