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Les mutations de I'adhaline sont
responsables d’'une myopathie
autosomique récessive (p. 1326).

Réversion de mutations dans la
tyrosinémie de type | (p. 1326).

La Iésion moléculaire de la fructo-
surie bénigne (p. 1327).

Traitement de la polyarthrite rhu-
matoide par des anticorps diri-
gés contre le TNFa (p. 1327).

Nouvelle forme de dysérythro-
Po'iése avec persistance de
‘'hémoglobine foetale et dispari-

tion de groupes sanguins et de
Brotéines de la membrane du glo-
ule rouge (p. 1330).

ayndrome d'immunodéficit de
iskott-Alldrich (p. 1330).

Effets synergiques des polymor-
phismes géniques de I'enzyme de
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conversion de |'angiotensine,
ACE, et de son récepteur, AGT1R,
sur le risque de l'infarctus du
myocarde (p. 1331).

Le précurseur des endozépines
identifié dans le cerveau d'un
amphibien (p. 1331).

Enzyme de conversion de I'angio-
tensine et survie des hypertendus
(p. 1332).

Glycosylation des protéines et
complications vasculaires du dia-
bete sucré (p. 1332).

RMSA-1, le géne ancestral des
séquences Alu? (p. 1332).

Le virus qui tue chevaux et cava-
lier (p. 1333).

Réparation directe par la télome-
rase d'extrémités subtéelomé-
riques tronquées (p. 1336).

Anomalie du récepteur
du thromboxane A2
dans un trouble de I'lhémostase

Parmi les maladies de I’hémostase,
responsables d’hémorragies, une des
plus importantes est 1’absence de ré-
ponse plaquettaire au thromboxa-
neA2. Le thromboxane, dérivé de
I’acide  arachidonique, déclenche
I’agrégation des plaquettes en acti-
vant la phospholipase C par une réac-
tion couplée a une protéine G[1].
On connait depuis plus de dix ans
des malades dont le défaut hématolo-
gique est dii a une absence de répon-
se au thromboxane A2 (TXA2). Un
travail japonais récent [2] apporte la
preuve d’'une anomalie du récepteur
du TXA2 chez deux sujets dont les
plaquettes s’agregent mal sous I'effet
du TXA2, alors méme qu’elles sont

capables de se lier a des analogues du
thromboxane. Les auteurs ont donc
fait 'hypothése que cette maladie au-
tosomique dominante était due a une
anomalie du récepteur du TXA2. Le
gene de ce récepteur a été localisé sur
le bras court du chromosome 19 [3].
La méme équipe japonaise avait clo-
né son ADNc en 1991 [4] et montré
que sa séquence I’apparentait a la fa-
mille des récepteurs couplés aux pro-
téines G. Pour I’étude des malades,
on partit de messager de plaquettes
soumis a transcription inverse puis
amplifié de maniére a cribler la totali-
té de la portion codante. [’ADN gé-
nomique fut également exploré. On
trouva une seule mutation G = T au

".—._.";'.J

1321



