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01. Introduction

Le syndrome de Comel Netherton (SN) est une maladie autosomique récessive rare, caractéerisée par une triade clinique comprenant une desquamation ichtyosiforme, des anomalies capillaires
spécifiques (trichorrhexie invaginée) et des manifestations atopiques séveres. En plus d'un profil atopique marque par un hyper IgE, les patients atteints présentent souvent un retard de croissance et un

déficit immunitaire primaire. Ce syndrome, lié a des mutations du gene SPINKS5, qui est exprimeé dans I'épithélium stratifieé de la peau, de la muqueuse et des corpuscules de Hassal du thymus, affecte la
barriere cutaneée et le systeme immunitaire inne, rendant les individus vulnérables a des infections recurrentes.
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Patients  Age Consanguinité Sexe  Ichtyose Cheveux o c
K o Groupe J j
1 6 mois Non - Oui / . .
2 4,5 mois  3eme degre 7 Oui Alopécie importante 04. Discussion
3 4 mois 3eme degre Z Non Cheveux en bamboo
4 3,3 Mois 3eme degre ) Oui Cheveux en bamboo Dans notre cohorte de six enfants ages de 3,5 mois a 10 ans, les manifestations cliniques
! ; rincipales observées incluent des infections pulmonaires récurrentes, des troubles cutanés
= 10 ans Zeme degre £ Oui Cheveux en bamboo , | , | : : :
6 it 2eme degré = Oiii e e R marques et un retard de croissance staturo-pondéral. Tous les patients presentaient également

des cheveux en "bamboo", une caractéristique typique du syndrome de Comel-Netherton.
Sur le plan immunologique, les dosages d'immunoglobulines ont révélé des taux normaux a

Sur le plan immunologique, les dosages des immunoglobulines montraient des taux normaux a  4jayés d'IgG, IgA et IgM, accompagnés de concentrations extrémement élevées d'IgE. Cette

cleves d'IgG, IgA et IgM, mais des concentrations extremement elevees d'IgE. élévation d'IgE est corrélée avec un risque accru de sensibilisation atopique et d'allergies
Tableau 2:Résultats du dosage des immunoglobulines sériques alimentaires.
Patients IgG [g,-’l] IgA{g_."l]' IgM {g,-"l] IgE{g_fl]' L'analyse des sous-populations lymphocytaires, realisée par cytométrie en flux, a mis en évidence
1 9,31 1,36 0,47 3450,77 une e>§pansion notable des Iymphocytes T mémoire§ CD45R0, une élévation ple; !ymphocy.tes B
memoires et une augmentation des cellules B activées (CD21low) chez la majorité des patients.
2 71,33 1,21 0,83 28,7 er : : . o . r s
Ces différences immunologiques suggerent un profil immunitaire altéeré, probablement lié a la
3 b,/ 0,46 0,08 124 dysfonction de la barriére cutanée, ce qui entraine une exposition accrue aux allergénes
4 7.91 0,87 1,63 50,5 environnementaux et alimentaires.
5 8,20 0,56 0,32 7,74 . .. . . s , . . .
Bien que des anomalies immunologiques aient été identifiees, |'évaluation des patients atteints
6 14,6 1,73 1,37 »=2000

du syndrome de Netherton ne montre aucune preuve d'une immunodéficience systémique

severe. Au contraire, la pathologie semble étre majoritairement une maladie cutanée entrainant

L'analyse des sous-populations lymphocytaires a revele une expansion des lymphocytes T des altérations locales de la barriére cutanée et des risques associés d'infections et de
memoires CD45R0O, une elévation des lymphocytes B mémoires et une augmentation des cellules  sensjbilisation allergique, plutét qu'une déficience immunitaire systémique généralisée.

B activees (CD21low) chez |la majorité des patients, avec des différences immunologiques notables
par rapport aux témaoins.
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Figure 1:Comparaison des concentrations d'IgE entre patients malades et témoins
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