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Introduction et objectifs

Les fentes labio-alveolo-palatines (FLAP) représentent une entité clinique avec des phenotypes cliniques tres variables.
Ces pathologies de la morphogénese craniofaciale figurent parmi les malformations les plus frequentes. La créte neurale
céphaliqgue (CN) est au cceur de l'appareil pharynge et de ses derives. Cette structure embryonnaire transitoire est

essentielle a la formation des structures anatomiques touchees par les FLAP.
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(Lee and Venditelli 2018) (Berkowitz 2006), (Silva Filho, Rosa et al. 2007) (Matsuura, Kawai et al. 2019)

L'objectif de ce travail est d’identifier I'implication des genes de la CN dans les FLAP. Il vise a comprendre le lien qui
pourrait exister entre la CN et les FLAP. L'objectif ultime est de mieux comprendre ces malformations, leurs principes
physiopathologiques, leurs causes genetiques et de pouvoir dans I'avenir proposer un diagnostic prénatal ciblé.
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Methodes: Collection et analyse de donnees
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* |dentifier I'implication des genes associes a la CNC dans les FLAP.
. IT’impIication de ces genes dans le phénotype et la forme clinique de la fente.
» Etudier I'impact environnemental sur les genes impliques dans les FLAP et les CN.
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Conclusion et Perspectives

L'implication de CN est directe dans 30-40% des cas genetiques de FLAP et essentiellement par la voie Wnt non-canonique. |l existe des domaines de
signalisation distincts des CN-FLAP et FLAP isolees. La voie Wnt semblerait étre la voie la plus affectee dans les differentes formes cliniques de FLAP.
Il existe des voies de signalisation exclusive a des formes isolees: Voie CCKR pour les FA.

Perspectives: étudier les voies de signalisation des genes non lies aux CN, les domaines de signalisation limitée a une forme clinique isolée de FLAP et en fin
I'impact environnemental et notamment I'exposition maternelle pendant la grossesse.



