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Syndrome de Papillon Lefèvre
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[image: image2.emf]Signes cliniques évocateurs : 

kératodermie palmoplantaire et pertes dentaires précoces

Analyses biochimiques : mesure de l’activité enzymatique de CTSC sur leucocytes

Pr T Levade, 

Laboratoire de Biochimie Métabolique, Institut Fédératif de Biologie

TSA 40031, 330 Avenue de Grande-Bretagne

31059 Toulouse Cedex 9

e-mail:levade.t@chu-toulouse.fr

Activité CTSC : Normale Activité CTSC : effondrée

Analyses Génétiques : séquençage direct de CTSC

Dr B Richard, Laboratoire de Génétique Moléculaire

CHU Bordeaux, place Amélie Raba-Léon

33076 Bordeaux cedex (France)

e-mail:beatrice.richard@chu-bordeaux.fr

STOP

Recherche de délétion intragénique par QMF-PCR

Si 1 mutation hétérozygote 

ou 1 mutation homozygote sans ADN disponible des parents

Procédure à suivre pour le diagnostic en biologie moléculaire du syndrome de Papillon-Lefèvre
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