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. L'unité Inserm U745 regroupe 22 personnes dont 8 chercheurs et enseignants chercheurs, 5 ITA, et 7 post-
doctorants et doctorants. La stratégie scientifique de l'unité s'inscrit dans une démarche de lutte contre
plusieurs maladies génétiques graves du systeme nerveux, touchant notamment de jeunes enfants et sources
de handicaps sévéres et de mortalité précoce :

> Les leucodystrophies (maladies héréditaires de la myéline du systéme nerveux central),
»>La neurofibromatose de type 1.

. Dans cet objectif sont développées de maniére intégrée :

> des études de fonctions normales et pathologiques (déficits biochimiques, démyélinisation,
tumorigenése, anomalies du développement) du systeme nerveux central et périphérique par
des approches génomiques,

> des études visant a mettre en évidence des variants génétiques influencant I'expression
phénotypique des leucodystrophies et de la neurofibromatose de type 1

> des interventions thérapeutiques centrées autour de la thérapie génique (validation sur des
modéles animaux pertinents, conception de vecteurs thérapeutiques, la mise en oeuvre pré-
clinique et surtout clinique de ces approches),

> des services communs (animalerie, L2, cytométrie en flux, PCR quantitative) ont été mis en
place.

. Nous entretenons des contacts étroits avec les services cliniques des hopitaux Saint-Vincent de Paul
(neurologie pédiatrique-Centre de Référence pour les leucodystrophies) et Henri-Mondor (dermatologie,
Centre de Référence pour la neurofibromatose de type 1).

. Plusieurs membres de l'unité sont coordinateurs ou trés actifs dans des réseaux nationaux et européens
d’excellence concemnant les leucodystrophies et la neurofibromatose de type 1.

. Sur le plan de I'enseignement, 'U745 participe au Master de Génétique de Paris 5 et Paris 7.

. Nos travaux ont pour but le développement de nouvelles stratégies thérapeutiques (prévention, traitements) et
lidentification de facteurs prédictifs de gravité dans le domaine :

»>des leucodystrophies, en particulier l'adrénoleucodystrophie et la
leucodystrophie métachromatique,

»>des tumeurs du systéme nerveux périphérique, en particulier neurofibromes
plexiformes et tumeurs malignes agressives (PNST) de la neurofibromatose de type 1.
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