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Contexte épidémiologique 

 Isolats géographiques 
 

 Grandes familles 
 

 Forts taux de consanguinité (18-50%) 
« Une épouse que tu connais est mieux qu'une autre que tu ne 

connais pas et une cousine s'occupe mieux de toi » 
 ألارض لو دارت وبنت ألعمّ لو بارت                      
 

 Maladies rares et orphelines 



Maladies rares et orphelines 



Tests de dépistages 



Recherche et publications 
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Plus de 1100 cas 

2008 Dussault  
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>30 présentations  
régionales et 

internationales 

 2 médecins 
2 techniciens 
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   Diagnostic et prévention 
Depuis 1996: 
160 000 NN 

850 cas de G6PD 
1% chez les garcons 

Cout-efficace 
(khneisser el 2007) 

93 cas de CH 
Incidence  elevee : 

1/1500 

16 cas d’HPA:  
11 PKU 
3 BH4 
2 HPA 

5 cas GAL: 
2 classic 
2 duarte 

1 epimerase 

CDC QA/QC 
Sample exchange  

(Mayoclinic) 
 (khneisser el 2008) 

 14000 NN/an 
35 maternites 

120 000 NN 40 000 NN 
ms/ms 

160 000 NN 

120 000 NN 



 



 



DISEASE GENE 
NUMBER  of 

VARIANTS VARIANTS 

DETECTIO
N         

RA
TE 

PREVALENC
E 

A1 ANTITRYPSINE DEFICIENCY SERPINA1 2 S, Z 95% 1 on 670 

AR POLYCYSTIC KIDNEY DISEASE PKHD1 5   14% 1 on 15.000 

BARDET-BIEDL BBS1 1 p.M390R 79% 1 on 100.000 

BARDET-BIEDL BBS10 1 p.C91fs 46% 1 on 100.000 

CDG1a PMM2 2 p.F119L, p.R141H 54% 1 on 100.000 

CYSTIC FIBROSIS CFTR 108   55% 1 on 30.000 

DEAFNESS GJB2 7   65% 1 on 40.000 

DIASTROPHIC DYSPLASIA, EPIPHYSEAL DYSPLASIA, ACHONDROGENESIS, ATELOSTEOGENESIS SLC26A2 5   70% 1 on 18.000 

FAMILIAL MEDITERRANEAN FEVER MEFV 5   96% 1 on 1100 

GAUCHER GBA 10   60% 1 on 50.000 

GLUCOSE-6-PHOSPHATE DEHYDROGENASE G6PD 7   73%   

GLUTARIC ACIDURIA TYPE 1 GCDH 2 p.R402W, p.A421V 13% 1 on 40.000 

GSD TYPE 1 G6PC  10   73% 1 on 130.000 

GSD TYPE 3 AGL 3 
p.1484delT, p.Q6X, 

p.17delAG 45% 1 on 100.000 

HEMOCHROMATOSIS HFE 2 p.H63D, p.C282Y     

HOMOCYSTINURIA CBS 2 p.I278T, p.G307S 40% 1 on 250.000 

HURLER IDUA 2 p.W402X, p.A327P 49% 1 on 100.000 

Infantile REFSUM PEX1 1 p.G843D 43% 1 on 50.000 

ISOVALERIC ACIDEMIA IVD 1 p.A311V 47% 1 on 250.000 

LONG CHAIN 3-HYDROXYACYL-COA DEHYDROGENASE DEFICIENCY HADHA 2 p.E474Q, p.Q342X 83% 1 on 90.000 

MEDIUM CHAIN ACYL-COA DEHYDROGENASE DEFICIENCY MCAD 7   10% 1 on 54.000 

NIEMANN-PICK TYPE C NPC1 1 p.I1061T 15% 1 on 150.000 

PENDRED SLC26A4 3 p.L236P, p.E384G, p.T416P 15% 1 on 20.000 

PHENYLKETONURIA PKU 11   34% 1 on 2.600 

POLYPOSIS MUTYH 1 p.Y165C 23% 1 on 40.000 

RHIZOMELIC CHONDRODYSPLASIA PEX7 2 p.G217R, p.L292X 57% 1 on 100.000 

SICKLE CELL ANEMIA HBB  37   99% 1 on 52.000 

SPINAL MUSCULAR ATROPHY (SMA) SMN1 1 exon 7 deletion 95% 1 on 9.800 

         

          



 



Tests de susceptibilités 





 



 Les homozygotes ALDH2 * 2/2 sont incapables d'oxyder l'acétaldéhyde et ne peuvent pas 
tolérer d'alcool du tout en raison du “flush syndrome” (des nausées, des vomissements et 
des rougeurs au visage) 
 

 Les hétérozygotes ALDH2 * 1/2 ont une activité réduite (oxyder l'acétaldéhyde) et peuvent 
tolérer l'alcool, malgré le “flush syndrome.  

 





2 Allèles du gène CYP1A2 
Allèle sauvage CYP1A2*1A : codant l’enzyme intervenant 
dans le métabolisme rapide de la caféine 
 
Allèle muté CYP1A2*1F : codant l’enzyme intervenant dans le 
métabolisme lent de la caféine 
                 

http://www.google.com/imgres?imgurl=http://www.servicesetsoutienscolaire19.fr/attachments/Image/boule-bleue.gif&imgrefurl=http://www.servicesetsoutienscolaire19.fr/ssindex.php&usg=__xkvKBATAQf9gppvUdgHdiA0Lr40=&h=256&w=256&sz=14&hl=en&start=46&um=1&itbs=1&tbnid=DAeReUETbQywYM:&tbnh=111&tbnw=111&prev=/images?q=boule+bleue&start=40&um=1&hl=en&sa=N&ndsp=20&tbs=isch:1


Problèmes 

 
 Absence d’une « vraie » politique pour la 

recherche 
 

 Absence de valorisation 
 

 Difficulté à trouver le vrai interlocuteur 
 

 Abscence de moyens?? 
 



1) Politique de recherche à l’USJ 

AUB 
44% 

LU 
26% 

CNRS 
10% 

USJ 
5% 

BAU 
3% 

LAU 
2% 

USEK 
4% 

Autres 
institutions  

6% 

AUB: Université Américaine de Beyrouth 
LU: Université Libanaise 
CNRS: Conseil National de la Recherche 
Scientifique 
USJ: Université St. Joseph 
BAU: Université Arabe de Beyrouth 
LAU: Lebanese American University 
USEK: Université St. Esprit (Kaslik) 



2) Valorisation 

  Mégarbané 

Results found: 235 

Average citation: 10.78 

   H-index: 25 

« Les publications ne comptent plus…. » 



SUPPRIMER LES PUBLICATIONS… 



Label +++ 

 Contrats européen + autres organismes de 
recherches 

 
 Positionnement de l’USJ sur le plan national et 

international 
 



Formation des enseignants 



 



3) Difficulté à trouver le vrai interlocuteur 
 
 Des mois pour avoir une réponse du/des responsable(s) 

 
 Réponses vagues 

 
 Réponses timides 

 
 Réponses incohérentes 
 

 Le bon interlocuteur: problème du PTS v/s F.M. 
 



 Probleme de communication: 
 Chercheurs v/s gestionnaire 



 Nombre effroyable 
d’intervenant  



Tous les jours, une petite fourmi arrivait en avance au boulot, se 

mettait au travail.  

 Elle produisait et elle était contente. 



Le chef, un lion,  

s’étonna que la fourmi 

travaillait  sans supervision. 

Si elle produisait autant  sans 

supervision, ne produirait-

elle pas encore davantage si 

elle était supervisée? 



I l recruta un cafard,  

qui avait une grande 

expérience en tant que 

superviseur et qui rédigeait 

de magnifiques rapports. 



La première décision du 

cafard fut de mettre en 

vigueur un pointage des 

entrées et des sorties de la 

fourmi. 



Tout de suite, le cafard  

eu besoin d’une secrétaire  

pour l’aider à préparer  

les rapports et ... 



... il recruta une araignée, qui, 

en plus, constitua des archives 

et un contrôle des 

communications téléphoniques. 



Le lion fut enchanté  

par les rapports du cafard et 

lui demanda en outre des 

graphiques décrivant les taux 

de production et l’analyse des 

tendances, pour les présenter 

dans des réunions 

entièrement consacrées à ça. 



... recruta une mouche  

pour gérer le service 

informatique. 



La fourmi, naguère productive et épanouie, se désespérait de 

cet univers de papiers et de réunions que lui bouffait tout son 

temps! 



Le lion en conclu que le moment 

était venu de créer le poste de 

responsable du  secteur où la 

fourmi travaillait. 



Le poste fut confié à une cigale, dont la 

première décision fut d’acheter un tapis 

et un fauteuil ergonomique pour son 

bureau. 



La nouvelle responsable, la cigale, eut 

aussi besoin d’un ordinateur et d’une 

assistante (qui venait de son service 

précédent) pour l’aider à préparer un 

plan stratégique d’optimisation du 

travail et de contrôle du budget pour … 



le secteur où travaillait la fourmi, qui, à 

ce stade, ne rigolait plus,  

et qui était chaque jour un peu plus en 

colère. 



Ce fut à cette époque  

que la cigale convainquit  

le patron, le lion, de 

l’absolue nécessité de la 

réalisation d’une étude 

climatique de 

l’environnement.  



Après avoir étudié les 

charges de travail, le lion 

s’aperçut que le secteur 

au sein duquel la fourmi 

travaillait ne produisait 

plus comme auparavant;  



I l recruta le hibou, un 

consultant prestigieux et 

renommé, pour réaliser 

un audit et proposer des 

solutions. 



Le hibou passa trois mois 

dans les bureaux et 

produisit un énorme 

rapport, en plusieurs 

volumes, 

qui concluait:  

“I l y a beaucoup de 

personnel dans cette 

entreprise...” 



Devinez qui le lion licencia en premier? 



La fourmi, bien sûr, parce qu’elle  
“faisait preuve d’un manque de motivation et avait une 

attitude conflictuelle". 



NB : 

Les personnages de cette fable sont 
fictifs; toute ressemblance avec des 
personnes ou des faits réels au sein de 
l’ENTREPRISE ne pourrait être que pure 
coïncidence… 



Apport de la recherche génétique au 
bien être de la société  
 
 
   et notre bien-être 



4) Abscence de moyens?? 

 Production économique 
 
 Moyens 
 

 HGP 3.8 Milliards $ 244 M $ (rapport 12 mai 2011) 
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