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1 avis :

L?hémiplégie alternante de I?enfance (HAE) est une maladie neuro-développementale trés rare qui se
caractérise par une hémiplégie périodique, un retard persistant du développement et un déficit cognitif.

Le signe précoce majeur est la survenue d?épisodes répétés d?hémiplégie de quelgues minutes a
plusieurs jours, touchant tant6t un c6té du corps tant6t I?autre. Plusieurs facteurs peuvent déclencher les
épisodes aigus : stress, exposition a I?eau, activités physiques, variations lumineuses et certains aliments.

Il n?existe, a ce jour, aucun traitement spécifique de I?HAE, qui touche moins d?un enfant sur 100 000
chaque année. La prise en charge des patients est symptomatique et pluridisciplinaire et associe des
mesures prophylactiques (éviter I?exposition aux éléments déclenchants), le traitement aigu des crises,

le traitement de |?épilepsie et la prise en charge éducative. Des scientifiques de Dublin et de Paris ont
identifié le géne CLDN5, comme étant responsable d?hémiplégie alternante de |?enfant dans

deux cas non apparentés de HAE en France. La protéine produite par ce géne, la claudine-5, est
essentielle au maintien de 1?intégrité de la barriere hémato-encéphalique qui isole et protege le
cerveau du reste du fonctionnement de I?organisme.
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De maniere inexpliquée, la forme mutée de la protéine transforme la barriére en un canal sélectif pour
les ions chargés négativement. A cet égard, les compositions ioniques du cerveau sont probablement
modifiées chez ces enfants, ce qui constitue un facteur clé de la maladie.

En plus d?apporter de nouvelles connaissances a cette maladie, ces travaux pourront avoir des
répercussions sur la compréhension fondamentale de la protéine de jonction qui forme la barriére
hémato-encéphalique.

Comme c?est la premiere fois que la transformation de cette barriere humaine en un canal est
mise en évidence, il pourrait y avoir des voies d?administration de médicaments qui n?ont jamais
été explorées. Ces résultats serviront de base aux prochaines étapes du projet.

« Cette découverte est le fruit d?une formidable collaboration entre nos équipes francaises et
irlandaises. L?identification de ces mutations de novo chez des enfants non apparentés

suggérant que la barriére se transforme en canal est passionnante a plusieurs niveaux. Il s?agit de
la premiére découverte de la transformation de la BHE en canal, mais cela éclaire également la
pathologie dévastatrice de la HAE, ce qui peut aider a une meilleure la gestion clinique des patients
présentant cette mutation » déclarent conjointement le Docteur Matthew Campbell, professeur associé
au Trinity College de Dublin et Arnold Munnich, médecin a I?AP? HP et professeur a Université Paris Cité.
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