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Transglutaminase 1
et ichthyose lamellaire

L’ichthyose lamellaire est une mala-
die a transmission autosomique
récessive, qui provoque des anoma-
lies de la couche cornée de I’épider-
me. A la naissance, le nouveau-né
semble enserré dans une membrane
de collodion entourant la peau. Elle
se craquéle ensuite, laissant de
grandes écailles, avec ectropion et
éversion des paupiéres et des lévres.
La fréquence est de I'ordre de 1
pour 250 000 et génétique et classifi-
cation sont encore discutées; I’hypo-
theése vers laquelle on s’est orienté
est une atteinte des transglutami-
nases. La mieux étudiée des trans-
glutaminases est le facteur XlIlla de
la coagulation, pour lequel un dia-
gramme aux rayons X a été obtenu.

La forme présente dans les kératino-

cytes, TGM1, catalyse les pontages
(cross-linking) des y-glutamyllysines
lors de la formation de la couche
cornée. Son activité est sensible au
calcium. Le géne humain contient
15 exons et est localisé sur le chro-
mosome 14 en 14qll [1, 2]. Deux
équipes se sont attachées a recher-
cher des anomalies de la TGM1 dans
I'ichthyose lamellaire.

Russell et al. (Bethesda, MD, USA et
Le Caire, Egypte) ont d’abord locali-
sé le géne responsable sur le chro-
mosome 14, au méme endroit que
celui de TGM1 [3]. Ce travail s’est
fait sur sept familles des Etats-Unis et
six d’Egypte (lod score de 9). Ils ont
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