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Immunodéficience combinée sévère

•	 Synonymes :   Déficit immunitaire combiné sévère, IDCS, (en anglais : Severe combined  
immunodeficiency, SCID) 

•	 Fréquence de la maladie : Environ 1/50 000 

•	 Hérédité : Autosomique récessive ou Liée à l’X
 
Transmission autosomique récessive :

«Autosomique» signifie que le gène en question est situé sur l’un des chromosomes numérotés ou non 
sexuels. La maladie peut donc affecter autant les garçons/hommes que les filles/femmes. « Récessif » 
signifie que deux copies du gène muté (une de chaque parent) sont nécessaires pour provoquer la  
maladie. On dit que les parents sont « porteurs ». Ils ont chacun une copie du gène muté et,  
habituellement, ils n’ont pas la maladie. Deux parents porteurs ont une probabilité de 25 % d’avoir  
un enfant atteint. 

Transmission liée à l’X :

« Liée à l›X » signifie que le gène en question est situé sur le chromosome X, l’un des chromosomes sexuels. 
Les humains ont deux chromosomes sexuels, X et Y. Les filles/femmes ont deux chromosomes X dans leurs 
cellules, tandis que les garçons/hommes ont un X et un Y. Dans le cas d›une maladie liée à l›X, ce sont 
généralement les mâles qui sont touchés car ils ont une seule copie du chromosome X qui porte la mutation 
responsable de la maladie. Étant donné que les femmes ont une copie non mutée du gène sur leur deuxième 
chromosome X, en général, elles n’ont pas la maladie. On dit que les femmes sont « porteuses ». Dans le cas 
de certaines maladies, elles peuvent manifester des symptômes plus légers ou différents. Une femme porteuse 
d’une maladie liée à l’X a une probabilité de 50 % de la transmettre à ses garçons.

Plus de détails : 

•	 Ressources – Génétique Simplement (genetiquesimplement.com) 
•	 Comprendre les gènes- Chu Sainte-Justine

N.B. Si vous souhaitez un conseil génétique pour cette maladie, contactez-nous. Une conseillère en génétique 
pourra vous donner les informations de base et, si nécessaire, vous référer à un service de génétique. Services 
génétiques au Québec http://rqmo.org/wp/repertoires/, section « Génétique ».
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https://genetiquesimplement.com/ressources/
https://genetiquesimplement.com/ressources/
https://www.chusj.org/fr/soins-services/G/Genetique-medicale/comprendre-genes?faq=3157#prettyPhoto
http://rqmo.org/wp/repertoires/


Associations/groupes de soutien
 

Ces associations ne sont pas spécifiques, mais pourraient être pertinentes étant donné des problématiques similaires.
 
Québec :	 Association des patients immunodéficients du Québec 

Canada:	 Organisation Canadienne des personnes immunodéficientes
		  Immunodéficience Canada 

Royaume-Uni :	 Immunodeficiency UK
International Patient Organization for Primary Immunmodeficiencies (IPOPI).

France : 	 Association Iris

États-Unis :	 effrey Modell Foundation (JMF) 
Immune Deficiency Foundation
Advocacy & Awareness for Immune Disorders Association 
American Autoimmune Related Diseases Association (AARDA) 

Australie : 	 Immune Deficiencies Foundation Australia (IDFA) 

Associations ailleurs dans le monde : Liste

Blogues, forum, pages Facebook :
 
Groupes Facebook :	 APIQ
			   APIQ - Entre-nous patients atteints d’immunodéficience  
			   (pour les membres patients ou parent de patient inscrit comme membre à l’APIQ)

SCID – Severe Combined Immunodeficiency
SCID, Angles for Life Foundation
Immune Deficiency Support Group

Autres groupes Facebook – Severe combined immunodeficiency

Pour des ressources gouvernementales ou communautaires au Québec, consultez le site web  
du RQMO : Répertoire de ressources
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https://apiq.info
http://www.cipo.ca/
https://immunodeficiency.ca/?lang=fr
http://www.immunodeficiencyuk.org/
https://ipopi.org/
https://hyperigm.org/
http://www.associationiris.org/
https://primaryimmune.org/
https://www.godoaaida.org/
https://www.aarda.org/
https://www.idfa.org.au/
https://www.orpha.net/consor/cgi-bin/SupportGroup_Search_Simple.php?lng=FR&LnkId=18304&Typ=Pat&fdp=y&from=rightMenu
https://www.facebook.com/CipoAPIQ
https://www.facebook.com/groups/apiqentrenous
https://www.facebook.com/groups/1008247492561016
https://www.facebook.com/groups/45057324247
https://www.facebook.com/groups/10532132175
https://www.facebook.com/search/groups/?q=severe%20combined%20immunodeficiency&sde=AbotKqEx6VFO7Xg9wiFDgE3hDSnw1teizHLB49vZpXF3bLbxyZ0OOuvrfrGEGCpzofDakrn8opGG9ML5UM4eRoBs
https://rqmo.org/repertoires/


Résumé du site Orphanet (www.orpha.net)

Traduction du RQMO du site du NIH -  National Center for Advancing Translational Sciences (NCATS) – Genetic 
and Rare Diseases Information Center (GARD) –Severe combined immunodeficiency (Septembre 2022)

L’immunodéficience combinée sévère est un trouble héréditaire du système immunitaire caractérisé par 
des anomalies des réponses à la fois des lymphocytes T et des lymphocytes B (types spécifiques de globules 
blancs nécessaires au fonctionnement du système immunitaire). 

Les signes et symptômes courants comprennent une susceptibilité accrue aux infections, y compris les otites, 
pneumonie, bronchite, muguet buccal et diarrhée. En raison d’infections récurrentes, les enfants atteints  
d’immunodéficience combinée sévère ne grandissent pas et ne prennent pas de poids comme prévu  
(retard de croissance). 

L’immunodéficience combinée sévère peut être causée par des modifications génétiques dans l’un de  
plusieurs gènes et peut être héritée de manière récessive liée à l’X (le plus souvent) ou autosomique récessive. 
Le type le plus courant de l’immunodéficience combinée sévère est appelé déficit immunitaire combiné  
sévère lié à l’X. Une autre forme d’immunodéficience combinée sévère est causée par une déficience de  
l’enzyme adénosine désaminase.
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http://www.orpha.net/
https://rarediseases.info.nih.gov/diseases/7628/severe-combined-immunodeficiency/living


Documents de type « revue » pour vous  
et vos professionnels de la santé

Article grand public (Orphanet) pour le SCID
IRIS – Déficit immunitaire combiné sévère
Immune Deficiency Foundation (IDF) – Severe combined immune deficiency (SCID)
American Academy of Allergy Asthma & Immunology (AAAAI) – Severe combined immunodeficiency
NORD – Severe combined immunodeficiency
GARD – Severe combined immunodeficiency
Revue de génétique clinique – X-Linked Severe Combined Immunodeficiency 

Article: Consensus approach for the management of severe combined immune deficiency caused by 
adenosine deaminase deficiency

(Vous pouvez utiliser Google Chrome pour traduire des pages web. Voir instructions ici : Modifier la langue 
utilisée dans Chrome et traduire des pages Web - Ordinateur - Aide Google Chrome)

Cliniques spécialisées/médecins experts	

Cliniques : 

Québec :
Services de génétique au Québec (sous l’onglet « Génétique ») 
Clinique d’allergie et immunologie de l’Hôpital de Montréal pour Enfants 
Clinique d’allergie et immuno allergie du Centre Hôspitalier de l’Université de Montréal
Clinique d’immunodéficiences primaires de l’Institut de recherches cliniques de Montréal (IRCM)
Centre universitaire McGill (CUSM), division Allergie et immunologie à Montréal

 
Canada

Autres cliniques affiliées à Immunodéficience Canada 

Ailleurs dans le monde : Autres cliniques
5

https://ipopi.org/wp-content/uploads/2017/07/Les-deficits-immunitaires-combines-Severes_06.02.08.pdf
https://associationiris.org/wp-content/uploads/2021/03/D%C3%A9ficit-Immunitaire-Combin%C3%A9-S%C3%A9v%C3%A8re-DICS.pdf
https://primaryimmune.org/wp-content/uploads/2015/11/IDF-SCID-Parents-Guide-English-10.12.15.pdf
https://www.aaaai.org/Conditions-Treatments/primary-immunodeficiency-disease/severe-combined-immunodeficiency
https://rarediseases.org/rare-diseases/severe-combined-immunodeficiency/
https://rarediseases.info.nih.gov/diseases/7628/severe-combined-immunodeficiency
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/books/NBK1410/
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pmc/articles/PMC6688493/pdf/nihms-1505857.pdf
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pmc/articles/PMC6688493/pdf/nihms-1505857.pdf
https://support.google.com/chrome/answer/173424?hl=fr&co=GENIE.Platform%3DDesktop
https://support.google.com/chrome/answer/173424?hl=fr&co=GENIE.Platform%3DDesktop
https://rqmo.org/repertoires/
https://www.hopitalpourenfants.com/node/11979
https://repertoire.chumontreal.qc.ca/fiches/allergie-et-immuno-allergie
https://cusm.ca/mission/page/allergie-et-immunologie
https://immunodeficiency.ca/professionnels/reseau-ip-pour-les-medecins/centres-membres-du-reseau-et-associes/?lang=fr
https://www.orpha.net/consor/cgi-bin/Clinics_Search_Simple.php?lng=FR&LnkId=18304&Typ=Pat&CnsGen=n&fdp=y&from=rightMenu
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Cliniques spécialisées/médecins experts (suite)	

Experts : 

Québec :

Dr Hugo Chapdelaine, MD. Spécialiste en immunologie clinique et en allergies. Directeur de la clinique 
d’immunologie primaire du centre de recherche sur les maladies rares et génétiques chez l’adulte de 
l’Institut de recherches cliniques de Montréal (IRCM), ainsi que le chargé de recherche de l’institut. Mé-
decin aux Services d’immunologie clinique et allergie du Centre hospitalier de l’Université de Montréal 
(CHUM) et clinicien associé aux Services d’immunologie, rhumatologie et allergie du Centre hospitalier 
universitaire Sainte-Justine (CHUSJ) à Montréal et aux Services de médecine interne de l’Hôpital du 
Sacré-Cœur de Montréal. Professeur adjoint de clinique à la Faculté de Médecine de l’Université de Mon-
tréal (Articles pertinents).

Dr Elie Haddad, MD, PhD. Chef d’axe de recherche, Maladies immunitaires et cancers, Centre de re-
cherche du CHU Sainte-Justine, Professeur titulaire, Département de pédiatrie, Faculté de médecine, 
Université de Montréal, Clinicien, Département d’immuno-allergie et rhumatologie, CHU Sainte-Justine, 
Montréal. (Articles pertinents)

Dre Christine T. McCusker, MD, MSc. FRCP, Division Head, Spécialiste en allergie et immunologie pédia-
trique à l’Hôpital de Montréal pour enfants. (Articles pertinents)

Canada :

Dr Jacob Rozmus, MD, PhD. BMT Directeur Hematology & BMT, Pediatric Oncology à BC Children’s Hos-
pital. Assistant professeur, Divison of Oncology, Hematology & BMT, Department of Pediatrics, Faculty of 
Medicine, University of British Columbia. (Articles pertinents)

Dre Anne Junker, MD, FRCPC. Professeur associé et Directrice associée Faculty Affairs, UBC Deprtment 
of Pediatrics, BC Children’s Hospital, British Columbia. Scientific Director of Canadian national Maternal 
Infant Child & Youth Resarch Network (MICYRN). (Articles pertinents)

https://www.ircm.qc.ca/fr/chercheurs/hugo-chapdelaine
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/?term=Chapdelaine+H%5BAU%5D+and+immunodeficiency&sort=date
https://recherche.chusj.org/en/Axes-de-recherche/Bio?id=0d9db2d4-8aec-4525-a1b9-de82e4e49f33
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/?term=elie+haddad+AND+SCID&sort=date
https://www.hopitalpourenfants.com/services-et-personnel/personnel/christine-t-mccusker-m-sc-md-frcp-chef-de-service-allergie-et
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/?term=Christine+McCusker+and++immunodeficiency&sort=date
https://www.bcchr.ca/jrozmus
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/?term=Rozmus+J+scid
https://www.bcchr.ca/ajunker
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/?term=Junker+A+scid&size=200


Cliniques spécialisées/médecins experts (suite)	

États-Unis : 

Dr Luigi D. Notarangelo, MD, Chief at Laboratory of Clinical Immunology and Microbiology. Professor  
of Pediatrics, Harvard Medical School, Clinical doctor in Immunology at Children’s Hospital, Boston. 
(Articles pertinents)

Dre Leman Yel, MD, Professeur agrégée de médecine clinique, Chef à la Pediatric Allergy and Immunolo-
gy Clinic, Chef intérimaire à Adult Allergy and Asthma Clinic, Faculté à Jeffrey Modell Diagnostic Center 
for Primary Immunodeficiencies School of Medecine, Membre de l’Institut d’immunologie, University of 
California, Irvine, États-Unis (Articles pertinents).

Dr Morton J. Cowan, MD, Immunologue pediatrique, The bone marrow transplant program, University 
of California San Francisco, San Francisco, Californie. (Articles pertinents)

Dre Charlotte Cunningham-Rundles, MD, PhD, Immunologue pédiatrique à l’Hôpital du Mount Sinai, 
New York, New York. (Articles pertinents)

Ailleurs dans le monde : 

Dr Pierre Quartier, Pédiatre. Service d’Immuno-hématologie pédiatrique-Rhumatologie et Service de 
Génétique Moléculaire à l’Hôpital Necker-Enfants Malade, Paris, France. (Articles pertinents)

Dr Alain Fisher, MD, PhD. Chef de l’unité Immunologie et hématologie pédiatriques de l’hôpital  
Necker-Enfants Malades. Membre de l’académie des sciences et titulaire de la chaire de médecine  
expérimentale au Collège de France. (Articles pertinents)

Dr Fausto Cossu, MD. Pédiatre. Pediatric HSCT Unit, 2e Pediatric Clinic of University, Ospedale  
Microcitemico, Cagliari, Sardinia, Italie. (Articles pertinents)

Réseaux d’experts ailleurs dans le monde: Liste 
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https://www.niaid.nih.gov/research/luigi-d-notarangelo-md
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/?term=luigi+D.+Notarangelo+scid&size=200
https://www.faculty.uci.edu/profile.cfm?faculty_id=5227
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/?term=Leman+Yel+AND++immunodeficiency&sort=date
https://www.ucsfbenioffchildrens.org/en/providers/dr-morton-j-cowan
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/?term=Mort+Cowan+scid
https://profiles.mountsinai.org/charlotte-cunningham-rundles
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/?term=cunningham-rundles+AND+scid&sort=date
https://www.orpha.net/consor/cgi-bin/Directory_Professionals.php?lng=FR&data_id=14561&MISSING%20CONTENT=Dr-Pierre-QUARTIER-DIT-MAIRE&title=Dr-Pierre-QUARTIER-DIT-MAIRE&search=Directory_Professionals_Simple
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/?term=Quartier+P+AND+immunodeficiency&sort=date
https://maladiesrares-necker.aphp.fr/biographie-alain-fischer/
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/?term=Fischer+A+SCID
https://it.linkedin.com/in/fausto-cossu-99740994
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/?term=Cossu+F+SCID&size=200
https://www.orpha.net/consor/cgi-bin/Clinics_Networks.php?lng=FR&type_list=networks_simple&data_id=18303&Maladie(s)/groupes%20de%20maladies=Deficit-immunitaire-combine-severe&title=D%E9ficit%20immunitaire%20combin%E9%20s%E9v%E8re&search=Clinics_Networks_Disease&ChdId=18303&Clinics_Clinics_Networks_diseaseGroup=Deficit-immunitaire-combine-severe&Clinics_Clinics_Networks_diseaseType=Pat&Clinics_Clinics_Networks_country=NN&Clinics_Clinics_Networks_TypeOfNetwork=Cns&Clinics_Clinics_Networks_LabellisedNetwork=NN&Clinics_Clinics_Networks_GeographicType=null


Médicaments orphelins

Les médicaments dits « orphelins » sont destinés au traitement de maladies rares. Le produit obtient d’abord 
la « désignation orpheline » pour bénéficier de certains avantages pour la recherche et le développement. 
Lorsqu’il a obtenu une autorisation de mise en marché, on l’appelle un « médicament orphelin ». Cependant, 
d’autres médicaments peuvent être utilisés pour traiter une maladie rare.

Médicaments avec désignation orpheline en développement : 

•	 Revcovi (Adénosine désaminase recombinante) : Pour déficit immunitaire combiné sévère par déficit 
en adénosine désaminase

•	 Strimvelis (Cellules CD34+ autologues transduites avec un vecteur lentiviral contenant le gène  
humain ADA) : Pour déficit immunitaire combiné sévère par déficit en adénosine désaminase

Médicaments sans désignation orpheline sur le marché au Canada:

•	 Gammagard (Immunoglobuline humaine normale)

•	 Octagam (Immunoglobuline humaine normale)

Médicaments sans désignation orpheline en développement : 

•	 Endobuline (Immunoglobuline humaine normale))

Liste d’Orphanet 

PubMed (thérapies à l’étude) 

Ressources médicaments – RQMO
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https://www.orpha.net/consor/cgi-bin/Drugs_Search.php?lng=FR&data_id=3913&Nom%20commercial=REVCOVI&search=Drugs_Search_Disease&data_type=Product&diseaseType=Drug&Typ=Med&title=&diseaseGroup=Deficit-immunitaire-combine-severe
https://www.orpha.net/consor/cgi-bin/Drugs_Search.php?lng=FR&data_id=3077&Nom%20commercial=STRIMVELIS&search=Drugs_Search_Disease&data_type=Product&diseaseType=Drug&Typ=Med&title=&diseaseGroup=Deficit-immunitaire-combine-severe
https://pdf.hres.ca/dpd_pm/00063887.PDF
https://pdf.hres.ca/dpd_pm/00066223.PDF
https://www.orpha.net/consor/cgi-bin/Drugs_Search.php?lng=FR&data_id=67&Nom%20commercial=ENDOBULINE&search=Drugs_Search_Disease&data_type=Product&diseaseType=Drug&Typ=Med&title=&diseaseGroup=Deficit-immunitaire-combine-severe
https://www.orpha.net/consor/cgi-bin/Drugs_Search.php?lng=FR&type_list=DrugsSplitList&data_id=18303&Maladie(s)/groupes%20de%20maladies=Deficit-immunitaire-combine-severe&title=D%E9ficit%20immunitaire%20combin%E9%20s%E9v%E8re&search=Drugs_Search_Disease&ChdId=18303&Drugs_Drugs_Search_diseaseGroup=Deficit-immunitaire-combine-severe&Drugs_Drugs_Search_diseaseType=Pat&Drugs_Drugs_Search_MrkDgs=AllMrkDsg&Drugs_Drugs_Search_GeoArea=NN
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/?term=%28severe+combined+immunodeficiency%29+AND+%28Therapy%2FBroad%5Bfilter%5D%29&sort=date
https://rqmo.org/ressources-medicaments/


Essais Cliniques

Attention : il est recommandé de discuter des essais cliniques avec votre médecin    

ClinicalTrials.gov  

1)	 Essais cliniques en recrutement de patients : Liste

•	 Bases génétiques des immunodéficiences

Cette étude examinera le rôle des facteurs héréditaires dans différentes formes d’immunodéficience 
immunitaire combiné sévère (SCID).

Site de l’étude: National Institutes of Health Clinical Center, Bethesda, Maryland, États-Unis

•	 Registre sur le traitement Revcovi chez les patients atteints de déficit immunitaire combiné sévère 
par déficit en adénosine désaminase

Ce registre est mené chez des patients atteints d’un déficit immunitaire combiné sévère en adénosine 
désaminase traités avec Revcovi afin de collecter des données cliniques et biochimiques périodiques 
sur la sécurité et l’ajustement de la dose.

Site de l’étude: UBMD Pediatrics Outpatient Center, Buffalo, New York, United States

•	 Transfert de gènes lentiviraux pour le traitement des enfants de plus de 2 ans atteints d’immunodéfi-
cience combinée sévère liée à l’X

Le but de cette étude est d’évaluer l’innocuité et l’efficacité du traitement par transfert de gène  
lentiviral pour restaurer la fonction immunitaire des participants atteints d’immunodéficience  
combinée sévère liée à l’X âgés de 2 à 40 ans et présentant une altération importante de l’immunité.

Site de l’étude: National Institute of Allergy and Infectious Diseases (NIAID), National Institutes 
of Health (NIH), Bethesda, Maryland, États-Unis
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https://clinicaltrials.gov/ct2/results?cond=Severe+Combined+Immunodeficiency&Search=Apply&recrs=a&age_v=&gndr=&type=&rslt=
https://clinicaltrials.gov/ct2/show/NCT00055172?recrs=a&cond=Severe+Combined+Immunodeficiency&draw=2&rank=6


Essais Cliniques (suite)

•	 Essai de phase I/II de transfert de gène lentiviral pour SCID-X1 avec conditionnement au busulfan 
ciblé à faible dose

Il s’agit d’une étude multicentrique ouverte de phase I/II dans laquelle les patients recevront du  
busulfan ciblé à faible dose suivi d’une perfusion de moelle osseuse autologue sélectionnée CD34+ 
ou de cellules sanguines périphériques mobilisées transduites avec le vecteur G2SCID. Les sujets 
seront inscrits sur 3 ans et suivis pendant 2 ans après la perfusion sur ce protocole, puis suivis à long 
terme sur un protocole de suivi à long terme distinct.

Site de l’étude : Boston Childrens Hospital, Boston, Massachusetts, États-Unis. 

•	 Évaluation des patients présentant des anomalies de la fonction immunitaire

Cette étude évaluera les patients présentant une fonction immunitaire anormale entraînant des 
infections récurrentes ou inhabituelles ou une inflammation chronique.

Site de l’étude: National Institute of Allergy and Infectious Diseases (NIAID), National Institutes 
of Health (NIH), Bethesda, Maryland, États-Unis

•	 Collecte d’échantillons à envoyer pour réaliser la caractérisation génétique et immunologique des 
immunodéficiences primaires.

Il s’agit d’un protocole prospectif de collecte d’échantillons biologiques. Les participants ne  
seront pas vus au NIH pour les visites d’étude. Dans le cadre de ce protocole, des tests génétiques et  
moléculaires seront effectués sur des échantillons pour améliorer la compréhension des  
immunodéficiences primaires. 

Site de l’étude: National Institutes of Health Clinical Center, Bethesda, Maryland, États-Unis
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Essais Cliniques (suite)

2)	 Tous les essais cliniques Clinical Trials.gov : Liste

Essais cliniques Orphanet: Liste
 
Contactez Recherche Clinique Québec pour un service d’accompagnement qui assiste les patients et leurs 
proches aidants dans leur recherche d’essais cliniques : 

Téléphone : 1-866-669-6814
Courriel : contact@recherchecliniquequebec.com
Site web : https://recherchecliniquequebec.com/ 

Registre de patients ou biobanques	

Un registre de patients est une base de données dans laquelle on entre des informations et des données  
cliniques sur les patients atteints d’une maladie particulière. Cela sert à connaître davantage la maladie, à 
orienter les recherches et à trouver des participants pour des essais cliniques de traitements. Pour certains 
registres, les patients peuvent entrer eux-mêmes leurs données via un site Internet et pour d’autres, on  
demande au médecin traitant d’y verser les données à partir du dossier médical.

United States Immunodeficiency Network (USIDNET) Registry : Registre qui reçoit des données seulement 
des médecins. Votre médecin traitant peut faire une demande pour accéder au registre et y envoyer vos  
données. Dr Elie Haddad à l’hôpital Sainte-Justine est affilié à ce registre. 

Liste de registres et de biobanques d’Orphanet : Liste

(Vous pouvez utiliser Google Chrome pour traduire des pages web. Voir instructions ici : Modifier la langue utilisée 
dans Chrome et traduire des pages Web - Ordinateur - Aide Google Chrome

https://clinicaltrials.gov/ct2/results?cond=Hyper+IgM+Syndrome&term=&cntry=&state=&city=&dist=
https://www.orpha.net/consor/cgi-bin/ResearchTrials_ClinicalTrials.php?lng=FR&type_list=researchtrials_search_simple_shd&data_id=14933&Maladie(s)/groupes%20de%20maladies=Deficit-immunitaire-primaire&title=D%E9ficit%20immunitaire%20primaire&search=ResearchTrials_ClinicalTrials_Simple&ChdId=14933&ResearchTrials_ResearchTrials_ClinicalTrials_diseaseGroup=immunodeficience-primaire&ResearchTrials_ResearchTrials_ClinicalTrials_diseaseType=Pat&ResearchTrials_ResearchTrials_ClinicalTrials_country=NN&lng=FR&ResearchTrials_ResearchTrials_ClinicalTrials_GeographicType=null&ResearchType=Rcl
mailto:contact@recherchecliniquequebec.com
https://recherchecliniquequebec.com/
https://usidnet.org/about-the-registry/patient-participation/
https://www.orpha.net/consor/cgi-bin/ResearchTrials_RegistriesMaterials.php?lng=FR&type_list=researchtrials_search_simple_shd&data_id=18303&Maladie(s)/groupes%20de%20maladies=Deficit-immunitaire-combine-severe&title=D%E9ficit%20immunitaire%20combin%E9%20s%E9v%E8re&search=ResearchTrials_RegistriesMaterials_Simple&ChdId=18303&ResearchTrials_ResearchTrials_RegistriesMaterials_diseaseGroup=Deficit-immunitaire-combine-severe&ResearchTrials_ResearchTrials_RegistriesMaterials_diseaseType=Pat&ResearchTrials_ResearchTrials_RegistriesMaterials_RegCategory=NN&ResearchTrials_ResearchTrials_RegistriesMaterials_country=NN&lng=FR&ResearchTrials_ResearchTrials_RegistriesMaterials_GeographicType=null&ResearchType=Reg
https://support.google.com/chrome/answer/173424?hl=fr&co=GENIE.Platform%3DDesktop
https://support.google.com/chrome/answer/173424?hl=fr&co=GENIE.Platform%3DDesktop
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Projets de recherche	

Québec: 

Étude sur la réponse immunitaire chez les jeunes enfants immunodéprimés à la vaccination contre la 
COVID-19. Hôpital Sainte-Justine, Montréal, Québec. 

Dre Hélène Decaluwe, MD, PhD, FRCPC, Professeure agrégée de clinique, Service d’allergie, immunologie et 
rhumatologie, Département de pédiatrie, Université de Montréal, Hôpital Sainte-Justine, Montréal, Québec. 

L’équipe de recherche de la Dre Decaluwe a développé une expertise particulière dans la reconstitution 
immunitaire de patients atteints de déficit immunitaire combiné sévère traités par greffe de cellules souches, 
dans le but d›informer sur les meilleures approches thérapeutiques pour traiter ces patients (Articles pertinents).

Canada : 

Étude sur l’immunogénicité et innocuité du vaccin COVID-19 chez les patients immunodéficients. 
Hôpital d’Ottawa, Ontario. 

États-Unis : 

Dr Eli Rothenberg, PhD. Professeur associé au Département de biochimie et pharmacologie molécu-
laire, NYU Grossman School of Medicine, New York City, New York, États-Unis.

Mechanisms of Human DNA Double-Strand Break Repair via Quantitative Single-Molecule Imaging Le but de 
ce projet est de combler les lacunes critiques dans la compréhension de la voie centrale de réparation de l’ADN 
chez l’homme en utilisant de nouvelles méthodes à molécule unique. Lors de la réplication des cellules de 
mammifères, les cassures chromosomiques sont réparées via deux voies principales: la voie de jonction d’ex-
trémité non homologue (NHEJ), qui est active tout au long du cycle cellulaire, et la recombinaison homologue 
(HR) qui est principalement active pendant la réplication. Les mutations dans les protéines HR sont associées à 
l’instabilité du génome et à la prédisposition au cancer, tandis que les mutations dans les protéines NHEJ en-
traînent une instabilité du génome, une immunodéficience combinée sévère (SCID) et une sensibilité IR, cette 
dernière étant pertinente pour l’hypersensibilité du patient à l’IR thérapeutique. (Articles pertinents)

https://recherche.chusj.org/fr/Axes-de-recherche/Recrutement-Projets-de-recherche/Enfants-immunosupprimes-et-vaccination-contre-la-C?fbclid=IwAR00hzG2-wIskBT_9RG-iFY9r3GZUxtAaNzNfmhD5wBJM7mlHKCpYaFg6qs
https://recherche.chusj.org/fr/Axes-de-recherche/Recrutement-Projets-de-recherche/Enfants-immunosupprimes-et-vaccination-contre-la-C?fbclid=IwAR00hzG2-wIskBT_9RG-iFY9r3GZUxtAaNzNfmhD5wBJM7mlHKCpYaFg6qs
https://recherche.chusj.org/en/Axes-de-recherche/Bio?id=65c5e023-f1de-4c19-8115-1fc9047199aa
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/?term=severe+combined+immunodeficiency+AND+H%C3%A9l%C3%A8ne+Decaluwe&sort=date
https://omc.ohri.ca/VISID/
https://med.nyu.edu/faculty/eli-rothenberg
https://reporter.nih.gov/search/00YBbSbHgEmJsmDERcCb2Q/project-details/10077571
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/?term=Rothenberg+E%5Bau%5D+scid
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Projets de recherche (suite)

Dre Elizabeth Secord, MD, Allergiste et Immunologue, Department of Allergy and Immunology,  
Children’s Hospital of Michigan, Detroit, États-Unis. 

Recherche clinique sur les immunodéficiences et sur le dépistage néonatal du déficit immunitaire  
combiné sévère (Articles pertinents). 

Dre Joud Hajjar, MD, MS, Assistante Professeure, Immunologie, Allergie et Rheumatologie, Baylor College 
of Medicine, Houston, Texas, États-Unis.

Les recherches du Dr Hajjar se concentrent sur les déficits immunitaires primaires et sur l’interaction du 
microbiome et de la dérégulation immunitaire chez l’hôte déficient en anticorps (Articles pertinents). 

Projets de recherche du National Institute of Allergy and Infectious Diseases (NIH) 

Projets de recherche sur les immunodéficiences primaires financés par le NIH 

Page recherche du Immune Deficiency Foundation

Dr Bodo Grimbacher, MD. Medical Center at University of Freiburg. Coordinateur de centre d’expert et 
chercheur, Professeur consultant à Fribourg-en-Brisgau, Allemagne. Recherche sur la génétique et la  
physiopathologie moléculaire des immunodéficiences primaires (Articles pertinents)

Dr Vassilios Lougaris, MD, Immunologue pédiatrique, Clinique de pédiatrie, Département des sciences  
cliniques et expérimentales, Université of Brescia; Clinique de pédiatrie, ASST-Spedali Civili, Brescia, Italie. 
Dr Lougaris étudie les aspects cliniques et génétiques des immunodéficiences primaires. (Articles pertinents)

Orphanet - Projets de recherche 

Pour autres informations sur la recherche, voir section suivante « Articles spécialisés »

file:///Users/GG/Dropbox/A-DOC%20EN%20COURS/de%cc%81pliants-maladie/Fiches-maladies%20pour%20immunode%cc%81ficiences/Immunode%cc%81ficience%20combine%cc%81e%20se%cc%81ve%cc%80re/waynepediatrics.org/our-team/dr-elizabeth-secord
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/?term=severe+combined+immunodeficiency+AND++Elizabeth+Secord&sort=date
https://www.bcm.edu/people-search/joud-hajjar-22650
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/?term=%22immunodeficiency%22+AND+Joud+Hajjar
https://www.niaid.nih.gov/research/research-conducted-niaid
https://reporter.nih.gov/search/l3g1I1j-2Eq0pzg5qvuDZw/projects
https://www.uniklinik-freiburg.de/cci/forschung/bodo-grimbacher.html
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/?term=Grimbacher+B%5Bau%5D+AND+severe+combined+immunodeficiency&sort=date&size=200
https://www.unibs.it/en/ugov/person/2582
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/?term=Lougaris+V+severe+combined+immunodeficiency&sort=date&size=200
https://www.orpha.net/consor/cgi-bin/ResearchTrials_ResearchProjects.php?lng=FR&type_list=researchtrials_search_simple_shd&data_id=18303&Maladie(s)/groupes%20de%20maladies=Deficit-immunitaire-combine-severe&title=D%E9ficit%20immunitaire%20combin%E9%20s%E9v%E8re&search=ResearchTrials_ResearchProjects_Simple&ChdId=18303&ResearchTrials_ResearchTrials_ResearchProjects_diseaseGroup=Deficit-immunitaire-combine-severe&ResearchTrials_ResearchTrials_ResearchProjects_diseaseType=Pat&ResearchTrials_ResearchTrials_ResearchProjects_country=NN&ResearchTrials_ResearchTrials_ResearchProjects_GeographicType=null


Articles spécialisés

PubMed :  Tous les articles 
Articles de synthèse 
Articles sur traitements 

Conférences et webinaires

International Primary Immunodeficiencies Congress
8-10 novembre 2023, Rotterdam, Pays-Bas

Webinaires du Canadian Immunodeficiency Patient Organization (CIPO)

Tous les événements de l’Immune Deficiency Foundation (IDF)
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https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/?term=severe+combined+immunodeficiency+OR+SCID&sort=date
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/?term=severe+combined+immunodeficiency+OR+SCID&filter=pubt.review&sort=date
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/?term=(severe%20combined%20immunodeficiency%20OR%20SCID)%20AND%20(Therapy/Broad%5bfilter%5d)&sort=date
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/?term=hyper-IGD%2BAND%2Btherapy
https://10times.com/e1r0-7h33-kszs
http://www.cipo.ca/?s=webinar
https://primaryimmune.org/events-view?keywords=&field_event_type_tid=All&combine=&field_date_value%5Bvalue%5D%5Bdate%5D=05%2F25%2F2021&distance%5Blatitude%5D=&distance%5Blongitude%5D=&distance%5Bsearch_distance%5D=100&distance%5Bsearch_units%5D=mile
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Jumelage	
 
Pour trouver des personnes atteintes de votre maladie au Québec, contactez l’association québécoise 
indiquée en début de cette fiche ou contactez- nous au info@apiq.info 

Pour trouver d’autres personnes atteintes ailleurs qu’au Québec :

International : 

RareConnect (français et anglais)
Forum Maladies Rares (France)
Service de mise en relation d’Orphanet (français)
NORD (National Organization for Rare Disorders, USA)
Genetic Alliance (USA)
RareShare
PatientsLikeMe
Inspire

Date de mise à jour :  SEPTEMBRE 2022 

Il peut toujours y avoir de nouvelles informations sur cette maladie rare, particulièrement en  
rapport avec la recherche, les traitements ou la génétique; contactez-nous pour une mise à jour). 

Note : La présente liste de ressources n’est pas exhaustive. Votre équipe médicale connaît peut-
être des ressources qui ne sont pas indiquées ici. Les informations ne peuvent se substituer à une 
consultation médicale. Nous ne sommes pas responsables de l’information sur les sites externes.

mailto:info%40qpiq.info?subject=
http://www.rareconnect.org/fr
http://forums.maladiesraresinfo.org/
https://www.orpha.net/consor/cgi-bin/SupportGroup_AboutOrphanet.php?lng=FR
https://rarediseases.org/
http://www.geneticalliance.org/
http://rareshare.org/
http://www.patientslikeme.com/
https://www.inspire.com/


Pour de l’aide concernant l’information qui se trouve sur les sites indiqués dans cette fiche,  
ou si vous avez de la difficulté avec l’information en anglais, ou pour toutes autres questions, 

contactez-nous :

Info@apiq.info ou sans frais 1 855 561-4563

* Consultez notre site web : apiq.info
* Suivez-nous sur Facebook : APIQ
* Pour échanger en confidentialité, groupe Facebook fermé :  
   APIQ - Entre-nous patients atteints d’immunodéficience
* Pour recevoir des nouvelles de l’APIQ : apiq.info  (au bas de la page)
* Pour lire ou nous faire un témoignage : Blogue - section témoignages

Conçu grâce à l’aimable collaboration du RMQO
C.P. 22041 Quatre Saisons
Sherbrooke, Qc    J1E 4B4

Numéro sans frais:    1-888-822-2854
Courriel : info@rqmo.org

mailto:Info%40rqmo.org?subject=
mailto:info%40rqmo.org?subject=
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