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ANNEXE A 
Méthodologie 

La démarche d’évaluation comprend une revue rapide de la documentation scientifique 
et grise, une analyse d’impact budgétaire, ainsi que des consultations auprès de 
cliniciens locaux. Les positions et constats de l’INESSS qui sont rapportés sont basés 
sur l’ensemble des données scientifiques extraites, des positions et recommandations 
émises par les principales sociétés savantes consultées, ainsi que sur les données 
contextuelles et les savoirs expérientiels recueillis auprès des experts consultés. 

Questions d’évaluation 
1) Est-il cliniquement pertinent d’utiliser des panels virtuels de gènes et une approche par 

séquençage de nouvelle génération (SNG) de l’exome (ou WES, de l’anglais whole 
exome sequencing) pour effectuer le diagnostic des maladies liées aux erreurs innées 
de l’immunité (EII)? 

2) Quel serait l’impact budgétaire potentiellement associé au rapatriement des analyses 
moléculaires pour le diagnostic des EII comparativement aux envois extérieurs? Quelle 
serait l’impact budgétaire de l’utilisation du WGS (whole genome sequencing) 
comparativement au WES pour l’analyse des panels virtuels de gènes associés au EII. 

3) Quels sont les enjeux cliniques, économiques et organisationnels potentiellement 
associés à l’utilisation clinique de panel multigénique analysés à partir du WES?  

Stratégie de repérage de la littérature scientifique publiée et de la littérature grise 
La stratégie de recherche, qui inclut des mots-clés du vocabulaire libre et contrôlé 
(MeSH), a été élaborée en collaboration avec une conseillère en information scientifique 
de l’INESSS. La stratégie élaborée pour chacune des bases de données 
bibliographiques ainsi que la liste des autres sources consultées se trouve à l’annexe B.  

Les bases de données bibliographiques MEDLINE, Embase et EBM Reviews (Cochrane 
Database of Systematic Reviews, Health Technology Assessment, NHS Economic 
Evaluation Database) ont été interrogées en mars 2024 en tenant compte des concepts 
suivants : séquençage de nouvelle génération, erreurs innées de l’immunité. 

La stratégie ciblait les évaluations économiques, les guides de pratique clinique, les 
revues systématiques, les méta-analyses et les évaluations des technologies de la santé 
(filtres adaptés de l’ACMTS) publiés en français ou en anglais de 2014 à 2024. Élaborée 
d’abord dans MEDLINE, elle a fait l’objet d’une révision par un autre conseiller en 
information scientifique et a été par la suite adaptée dans chacune des bases de 
données consultées. 

D’autres sources spécialisées, dont des sources de littérature grise, ont été consultées : 
sites Web d’agences en évaluation des technologies et des modes d’intervention en 
santé et en services sociaux, d’associations professionnelles et de sociétés savantes. 
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Enfin, les méthodes de recherche suivantes ont également été utilisées : moteurs de 
recherche, recherche par références, recherche manuelle de références dans des 
bibliographies ou dans les tables des matières de revues sont rapportées dans 
l’annexe C. 

Sélection des publications, extraction et synthèse des données publiées 
Les devis d’études considérés étaient les guides de bonne pratique, les revues 
systématiques avec ou sans méta-analyse et des revues narratives jugées pertinentes. 
Les études ont été sélectionnées par deux professionnels scientifiques responsables de 
l’évaluation en fonction des critères PICO (Population, Intervention, Comparateur, 
Résultat d’intérêt [de l’anglais Outcome]) dans le tableau A-1. 

Tableau A-1 Critères PICO 

Population 

Patients suspectés d’EII présentant les manifestations évocatrices suivantes:  
 Neutropénie congénitale 
 Déficit du complément 
 Défaut de production d'ion superoxide 
 Hyper IgE 
 Maladie de susceptibilité mendélienne aux mycobactéries 
 Déficit immunitaire combiné sévère 
 Déficit humoral (hypogammaglobulinémie) et désordre de régulation immunitaire 

primaire 
 Déficit de l'immunité intrinsèque 
 Maladie auto-inflammatoire 
 Maladie inflammatoire de l'intestin de révélation précoce ou atypique 

Intervention Panel de gènes en séquençage de nouvelle génération 

Comparateur Sans objet 

Résultat d’intérêt 

 Établir, préciser, confirmer un diagnostic, un pronostic. 
 Identification de potentielle(s) mutation(s) ou de variant(s) de séquence(s) 
 Améliorer la rapidité du diagnostic associés aux pathologies des erreurs innées de 

l’immunité 
 Établir un diagnostic plus précis (optimisation de la prise en charge) 
 Établir un pronostic 

 

La sélection des publications a été effectuée par deux professionnels scientifiques et 
rapportés à l’annexe D. 

L’extraction de l’information pertinente, issue des publications sélectionnées, a été 
réalisée par le professionnel responsable de l’évaluation, puis vérifiée par un 
professionnel associé.  
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Évaluation de la qualité méthodologique des publications sélectionnées 
La qualité méthodologique des publications sélectionnées a été évaluée par deux 
professionnels scientifiques à l’aide de l’outil AGREE II1 (Appraisal of Guidelines for 
Research and Evaluation II) pour les recommandations et à l’aide de l’outil AMSTAR2 
(Assessing the Methodological Quality of systematic reviews) pour les revues 
systématiques.  

Un résumé de l’évaluation de la qualité méthodologique ainsi que l’appréciation du 
niveau de la preuve scientifique des recommandations et des revues systématiques sont 
rapportés dans l’annexe E. Les publications sont jugées de bonne qualité 
méthodologique avec un score global fixé arbitrairement à 75 % ou plus; de qualité 
modérée avec un score global de 50 % à 74 %; de faible qualité avec un score global de 
25 % à 49 %; et de très faible qualité avec un score global de moins de 25 %.   

Collecte et synthèse des données contextuelles et expérientielles 
Cinq cliniciens ont été consultés afin de recueillir les données contextuelles et les savoirs 
expérientiels pertinents à l’évaluation. Les principaux constats ainsi que les 
considérations d’implantation sont résumés sous forme de synthèse narrative dans le 
rapport. 

Accompagnement scientifique et validation par les pairs 
Une validation du document a été effectuée par la coordination scientifique et la direction 
responsable de sa production. Une validation du gabarit utilisé et de la transparence des 
aspects méthodologiques a été réalisée en collaboration avec la Vice-présidence 
scientifique de l’INESSS par le Bureau – Méthodologie et éthique. Une validation finale 
du rapport a été effectuée par la Vice-présidence scientifique de l’INESSS. Le document 
n’a pas fait l’objet d’une lecture externe, toutefois une appréciation d’une version 
préliminaire du rapport a été effectuée par les membres du comité consultatif. 

Prévention, déclaration et gestion des conflits d’intérêts et de rôles 
Toutes les personnes qui ont collaboré à ces travaux ont déclaré les intérêts personnels 
qui pouvaient les placer dans une situation propice au développement de conflits 
d’intérêts, qu’ils soient commerciaux, financiers, relatifs à la carrière, relationnel ou autre. 
Elles ont également déclaré les différentes activités professionnelles ou les rôles qui 
pouvaient les placer dans une situation propice au développement de conflits de rôles. 
Une telle déclaration a été faite sur la base du formulaire standardisé applicable à 
l’INESSS. Les déclarations remplies ont fait l’objet d’une évaluation par l’INESSS, 
laquelle a permis de déterminer le niveau de risque de conflit et les modalités de gestion 
à appliquer selon les situations déclarées. 

  

 
1 Information tirée de l’adresse suivante : https://www.agreetrust.org/. 
2 Information tirée de l’adresse suivante : https://amstar.ca/. 

https://www.agreetrust.org/
https://amstar.ca/
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ANNEXE B 
Stratégie de repérage de l’information scientifique 

Tableau B-1 Bases de données bibliographiques 
MEDLINE (Ovid) 

Segment : ALL 1946 to March 11, 2024 
Date du repérage : 12 mars 2024 
Limites : 2014- ; français, anglais 
# Requêtes 
1  exp High-Throughput Nucleotide Sequencing/ 

2  

(deep sequencing* OR ((high-throughput OR high-through-put) ADJ (nucleotide sequence* OR nucleotide 
sequencing* OR sequence analys* OR sequencing*)) OR ((illumina OR ion proton OR ion torrent) ADJ 
sequencing*) OR massive parallel sequencing* OR massively-parallel sequencing* OR mps OR next-gen 
sequence* OR next-gen sequencing* OR next-generation sequence* OR next-generation sequencing* OR 
ngs).ti,bt,ab,kf 

3  exp Sequence Analysis, DNA/ 

4  ((sequence* OR sequencing*) ADJ3 (dna OR exome* OR gene* OR genetic* OR genome* OR genomic 
OR molecular OR multigene OR multi-gene OR multigenic OR multi-genic)).ti,bt,ab,kf 

5  ((sequence* OR sequencing*) ADJ3 (analys* OR evaluation* OR technique* OR technolog*)).ti,bt,ab,kf 
6  exp Genetic Testing/ OR Molecular Diagnostic Techniques/ 

7  
((dna OR exome* OR gene* OR genetic* OR genome* OR genomic OR genotype* OR molecular OR 
multigene OR multi-gene OR multigenic OR multi-genic OR rna) ADJ3 (analys* OR data* OR diagnos* OR 
evaluation* OR expression profil* OR screen* OR technique* OR technolog* OR test OR testing OR 
tests)).ti,bt,ab,kf 

8  (((gene* OR multigene OR multi-gene) ADJ panel*) OR panel test*).ti,bt,ab,kf 
9  Genotype/  
10  genotyp*.ti,bt,ab,kf 
11  Immunogenetics/ 
12  (immun?genetic* OR immun* genetic*).ti,bt,ab,kf 
13  OR/1-12 

14  
Immune System Diseases/ge OR Immunologic Deficiency Syndromes/ge OR Primary Immunodeficiency 
Diseases/ OR (Genetic Diseases, Inborn/ AND (Immunologic Deficiency Syndromes/ OR Immune System 
Diseases/)) 

15  
(((congenital OR familial OR genetic OR hereditary OR inborn OR inherited OR primary) ADJ3 
(immun?deficienc* OR ((antibod* OR anti bod* OR immune OR immuno OR immunolog*) ADJ3 
deficien*)))).ti,bt,ab,kf 

16  ((inborn error* ADJ5 immunity) OR IEI).ti,bt,ab,kf 
17  OR/14-16 

18  

Clinical Decision Rules/ OR Clinical Protocols/ OR Consensus/ OR Critical Pathways/ OR exp Consensus 
Development Conference/ OR exp Consensus Development Conferences as Topic/ OR exp Guideline/ OR 
Guidelines as Topic/ OR Health Planning Guidelines/ OR Practice Guidelines as Topic/ OR (consensus 
development conference OR consensus development conference, NIH OR guideline OR practice 
guideline).pt. OR (CPG OR CPGs).ti,bt. OR (position* OR statement* OR recommendat* OR 
standard?).ti,bt,kf. OR ((algorithm* ADJ2 (assessment* OR diagnos?s OR diagnosed OR diagnosing OR 
examination OR screening OR test OR tested OR testing)) OR (algorithm* ADJ2 (chemotherap* OR 
chemotreatment* OR intervention* OR pharmacotherap* OR therap* OR treatment*)) OR best practice* 
OR (care ADJ2 (map OR maps OR plan OR plans OR path OR paths OR pathway OR pathways OR 
standard?)) OR ((critical OR clinical OR practice) ADJ2 (path OR paths OR pathway OR pathways OR 
protocol*)) OR committee opinion* OR consensus* OR expert committee* OR guidance* OR guide line* 
OR guideline* OR policy OR policies OR position statement* OR policy statement* OR practical guide* OR 
practice parameter*).ti,bt,ab,kf. OR (((clinical OR practice OR treatment*) ADJ guideline*) OR guideline 
recommendation*).ab. OR consensus*.ab. /freq=2 OR (guideline* or standard? or consensus* or 
recommendat*).au. 

19  
Meta-Analysis/ OR exp Meta-Analysis as Topic/ OR Systematic Review/ OR Systematic Reviews as Topic/ 
OR exp Technology Assessment, Biomedical/ OR (meta-analysis OR review OR systematic review).pt. OR 
((clinical ADJ (benefit* OR value)) OR ((collaborative OR integrative* OR methodologic* OR quantitative) 
ADJ3 (overview* OR review* OR synthes*)) OR (comparative adj3 (efficacy or effectiveness)) OR data 
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abstraction* OR data extraction* OR data synthes* OR der simonian OR dersimonian OR fixed effect* OR 
handsearch* OR hand search* OR HTA OR HTAs OR ((indirect OR indirect treatment OR mixed-treatment 
OR bayesian) ADJ3 comparison*) OR latin square* OR mantel haenszel OR meta-analy* OR metaanaly* 
OR met analy* OR metanaly* OR meta-review* OR metareview* OR meta regression* OR 
metaregression* OR meta synthesis OR metasynthesis OR (multi* ADJ3 treatment ADJ3 comparison*) OR 
(multi* ADJ2 paramet* ADJ2 evidence ADJ2 synthesis) OR (multiparamet* ADJ2 evidence ADJ2 
synthesis) OR (multi-paramet* ADJ2 evidence ADJ2 synthesis) OR outcomes research OR peto OR (pool* 
ADJ3 analy*) OR overview of review* OR overviews of reviews OR relative effectiveness OR (research 
ADJ3 (integrati* OR overview*)) OR (systematic* ADJ3 (review* OR overview* OR literature OR search* 
OR research*)) OR (technolog* ADJ (appraisal OR assessment* OR overview* OR reassessment*)) OR 
umbrella review*).ti,bt,ab,kf. OR (meta-analy* or metaanaly* or systematic review* or biomedical 
technology assessment* or bio-medical technology assessment*).mp,hw. OR (medline or cochrane or 
pubmed or medlars or embase or cinahl).ti,bt,ab,hw. OR (cochrane OR (health ADJ2 technology 
assessment) OR evidence report).jw. 

20  

exp Budgets/ OR exp "Costs and Cost Analysis"/ OR exp Decision Theory/ OR Economics/ OR 
Economics, Dental/ OR exp Economics, Hospital/ OR Economics, Medical/ OR Economics, Nursing/ OR 
Economics, Pharmaceutical/ OR exp "Fees and Charges"/ OR exp Models, Economic/ OR Markov Chains/ 
OR Monte Carlo Method/ OR (cost OR costs OR costly OR costing OR economic* OR expenditure OR 
expenditures OR expense OR expenses OR financial OR finance OR finances OR financed OR price OR 
prices OR pricing OR pharmacoeconomic* OR pharmaco-economic*).ti,bt,kf. OR (budget* OR (decision* 
ADJ2 (analy* OR model* OR tree*)) OR Markov OR monte carlo OR (value ADJ2 (money OR 
monetary))).ti,bt,ab,kf. OR (cost OR costs OR costly OR costing OR economic* OR expenditure OR 
expenditures OR expense OR expenses OR financial OR finance OR finances OR financed OR price OR 
prices OR pricing OR pharmacoeconomic* OR pharmaco-economic*).ab. /freq=2 OR ((cost* ADJ2 
(effective* OR utilit* OR benefit* OR minimi* OR analy* OR outcome OR outcomes)) OR economic 
model*).ab,kf. 

21  13 AND 17 AND (18 OR 19 OR 20) 

22  (Case Reports OR Comment OR Letter).pt OR (case report* OR case stud* OR comment* OR reply OR 
replies OR letter*).ti 

23  

exp Animals/ OR exp Animal Experimentation/ OR exp Animal Experiment/ OR exp Models, Animal/ OR 
exp Vertebrates/ OR (animal* OR canine* OR cat OR cats OR cow OR cows OR dog OR dogs OR 
drosophila* OR feline* OR goat* OR hamster* OR horse* OR lamb? OR macaque* OR mice OR mouse 
OR monkey? OR murine* OR pig OR pigs OR piglet* OR porcin* OR rabbit* OR rat OR rats OR rodent* 
OR sheep* OR veterinar* OR zebrafish*).ti 

24  exp Humans/ OR exp Human Experimentation/ OR (human* OR patient*).ti 
25  23 NOT 24 
26  21 NOT 22 NOT 25 

 
Embase (Ovid) 

Segment : 1974 to 2024 March 11 
Date du repérage : 12 mars 2024  
Limites : 2014- ; français, anglais 
# Requêtes 
1  exp High Throughput Sequencing/ 

2  

(deep sequencing* OR ((high-throughput OR high-through-put) ADJ (nucleotide sequence* OR nucleotide 
sequencing* OR sequence analys* OR sequencing*)) OR ((illumina OR ion proton OR ion torrent) ADJ 
sequencing*) OR massive parallel sequencing* OR massively-parallel sequencing* OR mps OR next-gen 
sequence* OR next-gen sequencing* OR next-generation sequence* OR next-generation sequencing* OR 
ngs).ti,bt,ab,kf 

3  DNA sequencing/ OR Gene Sequence/ 

4  ((sequence* OR sequencing*) ADJ3 (dna OR exome* OR gene* OR genetic* OR genome* OR genomic 
OR molecular OR multigene OR multi-gene OR multigenic OR multi-genic)).ti,bt,ab,kf 

5  ((sequence* OR sequencing*) ADJ3 (analys* OR evaluation* OR technique* OR technolog*)).ti,bt,ab,kf 
6  Genetic Screening/ OR Molecular Diagnosis/ 

7  

((dna OR exome* OR gene* OR genetic* OR genome* OR genomic OR genotype* OR molecular OR 
multigene OR multi-gene OR multigenic OR multi-genic OR rna) ADJ3 (analys* OR data* OR diagnos* OR 
evaluation* OR expression profil* OR screen* OR technique* OR technolog* OR test OR testing OR 
tests)).ti,bt,ab,kf 

8  (((gene* OR multigene OR multi-gene) ADJ panel*) OR panel test*).ti,bt,ab,kf 
9  Genotype/  
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10  genotyp*.ti,bt,ab,kf 
11  Immunogenetics/ 
12  (immun?genetic* OR immun* genetic*).ti,bt,ab,kf 
13  OR/1-12 

14  ((Congenital Disorder/ OR Inborn Error of etabolism/) AND (Immune Deficiency/ OR Immunopathology/)) 
OR Immune Deficiency/cn OR Immunopathology/cn OR Inborn Error of Immunity/ 

15  
(((congenital OR familial OR genetic OR hereditary OR inborn OR inherited OR primary) ADJ3 
(immun?deficienc* OR ((antibod* OR anti bod* OR immune OR immuno OR immunolog*) ADJ3 
deficien*)))).ti,bt,ab,kf 

16  ((inborn error* ADJ5 immunity) OR IEI).ti,bt,ab,kf 
17  OR/14-16 

18  

exp Clinical Pathway/ OR exp Clinical Protocol/ OR exp Consensus/ OR Consensus Development/ OR 
Practice guideline/ OR Clinical Decision Rule/ OR (CPG OR CPGs).ti,bt. OR (position* OR statement* OR 
recommendat* OR standard?).ti,bt,kf. OR ((algorithm* ADJ2 (assessment* OR diagnos?s OR diagnosed 
OR diagnosing OR examination OR screening OR test OR tested OR testing)) OR (algorithm* ADJ2 
(chemotherap* OR chemotreatment* OR intervention* OR pharmacotherap* OR therap* OR treatment*)) 
OR best practice* OR (care ADJ2 (map OR maps OR plan OR plans OR path OR paths OR pathway OR 
pathways OR standard?)) OR ((critical OR clinical OR practice) ADJ2 (path OR paths OR pathway OR 
pathways OR protocol*)) OR committee opinion* OR consensus* OR expert committee* OR guidance* OR 
guide line* OR guideline* OR policy OR policies OR position statement* OR policy statement* OR practical 
guide* OR practice parameter*).ti,bt,ab,kf. OR (((clinical OR practice OR treatment*) ADJ guideline*) OR 
guideline recommendation*).ab. OR consensus*.ab. /freq=2 OR (guideline* OR standard? OR consensus* 
OR recommendat*).au,co 

19  

Meta Analysis/ OR "Meta Analysis (Topic)" / OR Systematic Review/ OR "Systematic Reviews (Topic)"/ 
OR exp Biomedical Technology Assessment/ OR (review).pt. OR ((clinical ADJ (benefit* OR value)) OR 
((collaborative OR integrative* OR methodologic* OR quantitative) ADJ3 (overview* OR review* OR 
synthes*)) OR (comparative adj3 (efficacy or effectiveness)) OR data abstraction* OR data extraction* OR 
data synthes* OR der simonian OR dersimonian OR fixed effect* OR handsearch* OR hand search* OR 
HTA OR HTAs OR ((indirect OR indirect treatment OR mixed-treatment OR bayesian) ADJ3 comparison*) 
OR latin square* OR mantel haenszel OR meta-analy* OR metaanaly* OR met analy* OR metanaly* OR 
meta-review* OR metareview* OR meta regression* OR metaregression* OR meta synthesis OR 
metasynthesis OR (multi* ADJ3 treatment ADJ3 comparison*) OR (multi* ADJ2 paramet* ADJ2 evidence 
ADJ2 synthesis) OR (multiparamet* ADJ2 evidence ADJ2 synthesis) OR (multi-paramet* ADJ2 evidence 
ADJ2 synthesis) OR outcomes research OR peto OR (pool* ADJ3 analy*) OR overview of review* OR 
overviews of reviews OR relative effectiveness OR (research ADJ3 (integrati* OR overview*)) OR 
(systematic* ADJ3 (review* OR overview* OR literature OR search* OR research*)) OR (technolog* ADJ 
(appraisal OR assessment* OR overview* OR reassessment*)) OR umbrella review*).ti,bt,ab,kf. OR (meta-
analy* or metaanaly* or systematic review* or biomedical technology assessment* or bio-medical 
technology assessment*).mp,hw. OR (medline or cochrane or pubmed or medlars or embase or 
cinahl).ti,bt,ab,hw. OR (cochrane OR (health ADJ2 technology assessment) OR evidence report).jw. 

20  

Budget/ OR Cost/ OR Decision Theory/ OR Decision Tree/ OR exp economic model/ OR Economics/ OR 
exp Health Economics/ OR monte carlo method/ OR Probability/ OR Statistical Model/ OR (cost OR costs 
OR costly OR costing OR economic* OR expenditure OR expenditures OR expense OR expenses OR 
financial OR finance OR finances OR financed OR price OR prices OR pricing OR pharmacoeconomic* 
OR pharmaco-economic*).ti,bt,kf. OR (budget* OR (decision* ADJ2 (analy* OR model* OR tree*)) OR 
Markov OR monte carlo OR (value ADJ2 (money OR monetary))).ti,bt,ab,kf. OR (cost OR costs OR costly 
OR costing OR economic* OR expenditure OR expenditures OR expense OR expenses OR financial OR 
finance OR finances OR financed OR price OR prices OR pricing OR pharmacoeconomic* OR pharmaco-
economic*).ab. /freq=2 OR ((cost* ADJ2 (effective* OR utilit* OR benefit* OR minimi* OR analy* OR 
outcome OR outcomes)) OR economic model*).ab,kf. 

21  13 AND 17 AND (18 OR 19 OR 20) 

22  (conference OR conference abstract OR conference paper OR conference review OR  Letter).pt OR (case 
report* OR case stud* OR comment* OR reply OR replies OR letter*).ti 

23  

exp Animals/ OR exp Animal Experiment/ OR exp Animal Model OR Nonhuman/ OR exp Vertebrate/ OR 
(animal* OR canine* OR cat OR cats OR cow OR cows OR dog OR dogs OR drosophila* OR feline* OR 
goat* OR hamster* OR horse* OR lamb? OR macaque* OR mice OR mouse OR monkey? OR murine* 
OR pig OR pigs OR piglet* OR porcin* OR rabbit* OR rat OR rats OR rodent* OR sheep* OR zebrafish* 
OR veterinar*).ti 

24  exp Human/ OR exp Human Experiment/ OR (human* OR patient*).ti 
25  23 NOT 24 
26  21 NOT 22 NOT 25 
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EBM Reviews – Cochrane Database of Systematic Reviews (Ovid) 

Segment : 2005 to March 6, 2024 
Date du repérage : 12 mars 2024 
Limites : 2014- ; français, anglais 
# Requêtes 

1  

(deep sequencing* OR ((high-throughput OR high-through-put) ADJ (nucleotide sequence* OR nucleotide 
sequencing* OR sequence analys* OR sequencing*)) OR ((illumina OR ion proton OR ion torrent) ADJ 
sequencing*) OR massive parallel sequencing* OR massively-parallel sequencing* OR mps OR next-gen 
sequence* OR next-gen sequencing* OR next-generation sequence* OR next-generation sequencing* OR 
ngs).ti,ab,kw 

2  ((sequence* OR sequencing*) ADJ3 (dna OR exome* OR gene* OR genetic* OR genome* OR genomic 
OR molecular OR multigene OR multi-gene OR multigenic OR multi-genic)).ti,ab,kw 

3  ((sequence* OR sequencing*) ADJ3 (analys* OR evaluation* OR technique* OR technolog*)).ti,ab,kw 

4  

((dna OR exome* OR gene* OR genetic* OR genome* OR genomic OR genotype* OR molecular OR 
multigene OR multi-gene OR multigenic OR multi-genic OR rna) ADJ3 (analys* OR data* OR diagnos* OR 
evaluation* OR expression profil* OR screen* OR technique* OR technolog* OR test OR testing OR 
tests)).ti,ab,kw 

5  (((gene* OR multigene OR multi-gene) ADJ panel*) OR panel test*).ti,ab,kw 
6  genotyp*.ti,ab,kw 
7  (immun?genetic* OR immun* genetic*).ti,ab,kw 
8  OR/1-7 

9  
(((congenital OR familial OR genetic OR hereditary OR inborn OR inherited OR primary) ADJ3 
(immun?deficienc* OR ((antibod* OR anti bod* OR immune OR immuno OR immunolog*) ADJ3 
deficien*)))).ti,ab,kw 

10  ((inborn error* ADJ5 immunity) OR IEI).ti,ab,kw 
11  OR/14-16 
12  8 AND 11 

 
EBM Reviews – Health Technology Assessment (Ovid) 

Segment : 4th Quarter 2016 
Date du repérage : 12 mars 2024 
Limites : 2014-2016 ; français, anglais  
# Requêtes 
1  High-Throughput Nucleotide Sequencing/ 

2  

(deep sequencing* OR ((high-throughput OR high-through-put) ADJ (nucleotide sequence* OR nucleotide 
sequencing* OR sequence analys* OR sequencing*)) OR ((illumina OR ion proton OR ion torrent) ADJ 
sequencing*) OR massive parallel sequencing* OR massively-parallel sequencing* OR mps OR next-gen 
sequence* OR next-gen sequencing* OR next-generation sequence* OR next-generation sequencing* OR 
ngs).tw 

3  Exp Sequence Analysis, DNA/ 

4  ((sequence* OR sequencing*) ADJ3 (dna OR exome* OR gene* OR genetic* OR genome* OR genomic 
OR molecular OR multigene OR multi-gene OR multigenic OR multi-genic)).tw 

5  ((sequence* OR sequencing*) ADJ3 (analys* OR evaluation* OR technique* OR technolog*)).tw 
6  Genetic Testing/ OR Molecular Diagnostic Techniques/ 

7  

((dna OR exome* OR gene* OR genetic* OR genome* OR genomic OR genotype* OR molecular OR 
multigene OR multi-gene OR multigenic OR multi-genic OR rna) ADJ3 (analys* OR data* OR diagnos* OR 
evaluation* OR expression profil* OR screen* OR technique* OR technolog* OR test OR testing OR 
tests)).tw 

8  (((gene* OR multigene OR multi-gene) ADJ panel*) OR panel test*).tw 
9  Genotype/  
10  genotyp*.tw 
11  Immunogenetics/ 
12  (immun?genetic* OR immun* genetic*).tw 
13  OR/1-12 

14  
Immune System Diseases/ge OR Immunologic Deficiency Syndromes/ge OR Primary Immunodeficiency 
Diseases/ OR (Genetic Diseases, Inborn/ AND (Immunologic Deficiency Syndromes/ OR Immune System 
Diseases/)) 
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15  
(((congenital OR familial OR genetic OR hereditary OR inborn OR inherited OR primary) ADJ3 
(immun?deficienc* OR ((antibod* OR anti bod* OR immune OR immuno OR immunolog*) ADJ3 
deficien*)))).tw 

16  ((inborn error* ADJ5 immunity) OR IEI).tw 
17  OR/14-16 
18  13 AND 17 

 
EBM Reviews – NHS Economic Evaluation Database (Ovid) 

Segment : 1st Quarter 2016 
Date du repérage : 12 mars 2024 
Limites : 2014-2016 ; français, anglais 
# Requêtes 

1  

(deep sequencing* OR ((high-throughput OR high-through-put) ADJ (nucleotide sequence* OR nucleotide 
sequencing* OR sequence analys* OR sequencing*)) OR ((illumina OR ion proton OR ion torrent) ADJ 
sequencing*) OR massive parallel sequencing* OR massively-parallel sequencing* OR mps OR next-gen 
sequence* OR next-gen sequencing* OR next-generation sequence* OR next-generation sequencing* OR 
ngs).tw 

2  exp Sequence Analysis, DNA/ 

3  ((sequence* OR sequencing*) ADJ3 (dna OR exome* OR gene* OR genetic* OR genome* OR genomic 
OR molecular OR multigene OR multi-gene OR multigenic OR multi-genic)).tw 

4  ((sequence* OR sequencing*) ADJ3 (analys* OR evaluation* OR technique* OR technolog*)).tw 
5  Molecular Diagnostic Techniques/ 

6  

((dna OR exome* OR gene* OR genetic* OR genome* OR genomic OR genotype* OR molecular OR 
multigene OR multi-gene OR multigenic OR multi-genic OR rna) ADJ3 (analys* OR data* OR diagnos* OR 
evaluation* OR expression profil* OR screen* OR technique* OR technolog* OR test OR testing OR 
tests)).tw 

7  (((gene* OR multigene OR multi-gene) ADJ panel*) OR panel test*).tw 
8  Genotype/  
9  genotyp*.tw 
10  Immunogenetics/ 
11  (immun?genetic* OR immun* genetic*).tw 
12  OR/1-11 

13  
Immune System Diseases/ OR Immunologic Deficiency Syndromes/ OR Primary Immunodeficiency 
Diseases/ OR (Genetic Diseases, Inborn/ AND (Immunologic Deficiency Syndromes/ OR Immune System 
Diseases/)) 

14  
(((congenital OR familial OR genetic OR hereditary OR inborn OR inherited OR primary) ADJ3 
(immun?deficienc* OR ((antibod* OR anti bod* OR immune OR immuno OR immunolog*) ADJ3 
deficien*)))).tw 

15  ((inborn error* ADJ5 immunity) OR IEI).tw 
16  OR/13-15 
17  12 AND 16 
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ANNEXE C 
Liste des autres sources consultées 

Tableau C-1 Autres sources consultées 

Sites Web d’organisations ETMISSS 
Date de consultation : 12 mars 2024 
Accelerating Change Transformation Team (ACTT, Alberta) 
Agence des médicaments et des technologies de la santé au Canada (ACMTS/CADTH) 
Agency for Healthcare Research and Quality (AHRQ, États-Unis) 
BCGuidelines.ca (Colombie-Britannique) 
Bibliothèque Zotero des rapports d’ETMISSS publiés au Québec 
bpacnz Guidelines (Nouvelle-Zélande) 
Centre fédéral d’expertise des soins de santé (KCE, Belgique) 
Guidelines International Network (GIN) 
Haute Autorité de Santé (HAS, France) 
Health Quality Ontario (HQO) 
Institute of Health Economics (IHE, Alberta) 
International Network for Agencies for Health Technology Assessment (INAHTA) 
Organisation mondiale de la santé (OMS/WHO) 
National Institute for Health and Care Excellence (NICE, Royaume-Uni) 
Santécom (bibliothèque virtuelle) 
Scottish Intercollegiate Guidelines Network (SIGN, Écosse) 
Moteurs de recherche 
Date de consultation : 12 mars 2024 
Google 
Google Scholar 
Associations et sociétés 
Date de consultation : 18 avril 2024 
Association des Allergologues et Immunologues du Québec (AAIQ) 
Association des Médecins Généticiens du Québec (AMGQ) 
Association des médecins rhumatologues du Québec (AMRQ) 

https://actt.albertadoctors.org/CPGs/Pages/default.aspx
https://www.cadth.ca/fr
https://www.ahrq.gov/research/findings/evidence-based-reports/search.html
https://alpha.gov.bc.ca/gov/content/health/practitioner-professional-resources/bc-guidelines
https://www.zotero.org/groups/2165332/uetmi/library
https://bpac.org.nz/guidelines/
https://kce.fgov.be/
https://guidelines.ebmportal.com/
http://www.has-sante.fr/portail/jcms/c_6056/fr/recherche-avancee
https://www.hqontario.ca/
http://www.ihe.ca/
https://www.inahta.org/
http://www.who.int/fr/
https://www.nice.org.uk/guidance
https://catalogue.santecom.qc.ca/
http://www.sign.ac.uk/
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ANNEXE D 
Diagramme de flux de la sélection des publications  

Figure D-1 Diagramme de flux de type PRISMA 
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ANNEXE E 
Évaluation de la qualité méthodologique et niveau de preuve 

Tableau E-1 Résumé de l’évaluation de la qualité des revues systématiques avec l’outil AMSTAR 
PUBLICATION 

[AUTEUR, ANNÉE] 
 

QUALITÉ GLOBAL 

[Abolhassani et al., 2020] Très Faible  
[Yska et al., 2019] Faible  

 

Tableau E-2 Résumé de l’évaluation de la qualité des recommandations avec l’outil AGREEII 

PUBLICATION 
[AUTEUR, ANNÉE] 

(SOCIÉTÉ SAVANTE) 

SCORE ATTRIBUÉ EN FONCTION DES CRITÈRES D’ÉVALUATION CONSIDÉRÉS, % 
Appréciation 

GLOBAL 
QUALITÉ 
GLOBAL* 

Champ 
d’application 
et objectifs 

Participation 
des groupes 
concernés 

Rigueur du processus 
d’élaboration du guide 

Clarté et 
présentation Applicabilité Indépendance 

éditoriale 

Ordres et associations professionnelles (recommandations et lignes directrices) 
[Tangye et al., 2022] 
(IUIS) 21 13 52 21 17 14 6/7 Bonne 

[Bousfiha et al., 2022] 
(IUIS) 21 12 41 12 13 14 5/7 Modéré 

[Quinn et al., 2022] 
(JMF) 21 21 39 17 28 12 5/7 Modéré 

Sigles et acronymes : IUIS : International Union of Immunological Societies; JMF : Jeffrey Modell Fundation. 
* Barème : Les publications sont jugées de bonne qualité méthodologique avec un score global fixé arbitrairement à 75 % ou plus; de qualité modérée avec un score global de 50 % à 74 %; 
de faible qualité avec un score global de 25 % à 49 %; et de très faible qualité avec un score global de moins de 25 %. 
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Tableau E-3 Appréciation du niveau de la preuve scientifique et de la force des recommandations 

PARAMÈTRE NIVEAU DE LA PREUVE FORCE DE LA RECOMMANDATION 

Rendement diagnostic 
Modéré 

[Quinn et al., 2022; Vorsteveld et al., 2021; Abolhassani et 
al., 2020; Yska et al., 2019] 

s.o. 

SNG pour le diagnostic des EII 
Élévé 

[Abolhassani et al., 2020; Yska et al., 2019] et [Moratti et al., 
2022; Vorsteveld et al., 2021; Chinn et Orange, 2020] 

Forte 
[Bousfiha et al., 2022; Quinn et al., 2022; 

Tangye et al., 2022] 

Validité clinique des gènes par panel 
Modéré 

[Quinn et al., 2022; Vorsteveld et al., 2021; Chinn et Orange, 
2020; Yska et al., 2019] 

Avec réserve 
[Bousfiha et al., 2022] 

Utilité des panels dans la prise en charge 
Modéré 

[Bousfiha et al., 2022; Quinn et al., 2022; Tangye et al., 
2022] 

Forte 
[Bousfiha et al., 2022; Quinn et al., 2022; 

Tangye et al., 2022] 
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ANNEXE F 
Proportion de patients souffrant des autres troubles liés aux EII  

Tableau F-1 Proportion de patients souffrant de troubles associés aux erreur 
innées de l’immunité 

Troubles Proportion de patients 

Déficience en anticorps 51,9 % 

lmmunodéficience combinée 10,8 % 

Défauts des phagocytes 8,3 % 

Déficience du complément 6,6 % 

Autres erreurs innées de l’immunité 22,1 % 
Source : données globale extraite de Abolhassani et al. [2020] 
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ANNEXE G 
Ensemble des critères d’accès et des présentation clinique 
associés aux panels proposés 

Les panels virtuels sont établis pour permettre l'investigations de patients suspectés d'EII 
dont la présentation clinique et biologique est extrêmement variable. Le tableau G-1 
détaille les indications pour chaque panel selon les algorithmes qui ont été fournis par le 
demandeur. 

Tableau G-1 Présentation clinique et biologique associés aux panels proposés 

Panels virtuels (nombre de gènes, N) Présentation et critères cliniques 

Déficit immunitaire combiné sévère (SCID) 
(30 gènes) 

 Dépistage néonatal par mesure des TREC 
 Nourrisson avec lymphopénie ou érythrodermie 
 Infections récurrentes ou opportunistes  

Syndrome d’hyper IgE 
(24 gènes) 

 Maladie atopique 
 Susceptibilité aux infections ne pouvant être expliquée 

uniquement par l'atopie  
 Dosage IgE élevés 
 Dénombrement éosinophilie anormale 
 Anomalies osseuses, vasculaires, crâniofaciales ou 

cytopénies 

Hypogammaglobulinémie et dysrégulation 
immunitaire primitive (PIRD) 
(228 gènes) 

 Polyimmunité sévère avec/ou sans lymphoproliferation 
 Baisse du niveau de IgG sans cause secondaire 

évidente 
 Anomalie du phénotypage lymphocytaire 
 Anomalies des sérologies vaccinales  

Lymphohistiocytose hémophagocytaire et 
infection chronique active virus Epstein-
Barr (HLH CA-EBV) 
(48 gènes) 

 5 critères parmi les suivants : fièvre, splénomégalie, 
cytopénies, hypertriglycéridémie, hyper-ferritinémie, 
excès de lymphocytes T actives, sCD25 >2400 U/ml, 
activité des cellules NK nulle ou abaissée et images 
d'hémophagocytose. 

 Accompagné d’une suspicion de maladie métabolique 
ou inflammasomopathie  

 Expression perforine et dégranulation des cellules NK 
 Infection chronique active EBV   

Maladie inflammatoire de l'intestin très 
précoce 
(128 gènes) 

 Anomalie intestinal précoce avant l’âge de 6 ans. 
 Inflammation dans des région atypiques   
 Maladie périanale sévère 
 Complication extra-intestinales  
 Symptômes anormalement sévères ou réfractaires au 

traitement standard  
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Panels virtuels (nombre de gènes, N) Présentation et critères cliniques 

Neutropénie congénitale 
(32 gènes) 

 Neutropénie persistante ou cyclique récidivante 
 Susceptibilité aux infections bactériennes et fongiques 

Défaut de production de superoxyde 
(9 gènes) 

 Incapacité à produire des anions superoxydes avec 
DHR anormal 

 Susceptibilité aux infections bactériennes et fongiques 

Erreurs innées de l’immunité intrinsèque 
(48 gènes) 

 Infection invasive à germe encapsulé avec activité du 
complément normale 

 Infections virale systémique ou d’organe sévère – 
encéphalite ou hépatite 

 Epidermodysplasie verruciforme 
 Infections fongique sévère – candidose 

cutanéomuqueuse chronique 
 Infections atypiques – Trypasonomiase, Whipple, 

hydradénite suppurée 

Syndrome de prédisposition mendélienne 
aux infections mycobactériennes (MSMD) 
(21 gènes) 

 Infection à mycobactéries  
 Infection extra pulmonaire chez adule 
 Réfractaire récurrente ou chronique chez enfants   

Maladie auto-inflammatoire 
(69 gènes) 

 Inflammation clinicobiologique récurrente/persistante 
 Aucun autre diagnostique établie  

Erreurs innées du complément 
(43 gènes) 

 Microangiopathie thrombotique 
 Syndrome hémolytique urémique  
 Glomérulopathie à C3 
 Infections récurrentes et/ou fulminates à Neisseria 
 Auto-immunité avec bon contrôle de la maladie basale 

(C5b normal)  
 Baisse du niveau des marqueur CH50/CH100 ou 

AH50 

Panel global 
(497 gènes) 

 Tableau clinique compatible avec une maladie innée 
de l’immunté : infections répétées ou opportunistes 
et/ou autoimmunité et/ou syndrome lymphoproliferatif 
et/ou manifestations inflammatoires chroniques) 

ET  
 Anomalie biologique : anomalie du phénotypage 

lymphocytaire et/ou de la production d’anticorps et/ou 
autre test fonctionnel immunologique 

ET 
 Aucun panel ciblé adapté à la présentation 

clinicobiologique 
Source : demandeur et Bousfiha et al. [2022] 
Sigles et acronymes : AH50, activité hémolytique de la voie alterne du complément ; C, composant du complément ; CA-EBV, 
virus d’Epstein-Barr actif chronique (de l’anglais chronic active Epstein-Barr virus) ; CH50/CH100, complément sérique total ; DHR, 
dihydrorhodamine ; HLH, lymphohistiocytose hémophagocytaire (de l’anglais hemophagocytic lymphohistiocytosis) ; Ig, 
Immunoglobuline ; MSMD, syndrome de prédisposition mendélienne aux infections mycobactériennes (MSMD de l’anglais 
mendelian susceptibility to mycobacterial disease) ; NK, lymphocytes du système immunitaire inné capable de tuer ; PIRD, 
dysrégulation immunitaire primitive (de l’anglais primary immune regulatory disorders) ; SCID, déficit immunitaire combiné sévère 
(de l’anglais severe combined immunodeficiency) ; TREC, cercles d’excision des récepteurs des lymphocytes T. 
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Le tableau G-2 présente les principales analyses de laboratoire pour le diagnostic 
clinique des EII. 

Tableau G-2 Principales analyses de laboratoire pour le diagnostic des erreurs 
innées de l’immunité 

Tests de base 

 Test TREC 
 Dépistage du VIH 
 Formule sanguine complète et différentielle, frottis de sang périphérique 
 Fonction rénale et hépatique 
 Marqueurs inflammatoires 

Tests de 
l’immunité innée 

 Tests fonctionnels des neutrophiles 
 Niveaux C2, C3, C4 
 Dosages d’activité complémentaire (CH50 et AH50) 

Tests de 
l’Immunité 
adaptative 

Dysfonction en cellules T/immunodéficience combinée : 
 Cytométrie en flux pour le dénombrement des cellules B, T et NK 
 Panel de cytométrie en flux pour cellules T mémoires 
 Tests fonctionnels des lymphocytes 

Dysfonction en cellules B/principalement en anticorps : 
 Immunoglobulines sériques : IgG, IgM, IgA, IgE 
 Panel de cytométrie en flux pour cellules B mémoires 
 Titres d'anticorps sériques spécifiques aux antigènes vaccinaux : tétanos, 

diphtérie, pneumocoque 

Tests avancés 

 Dosages d'anticorps anti-cytokines 
 Niveaux de cytokines et de récepteurs de cytokines 
 Expression de protéines cellulaires cytotoxiques  
 Tests génétiques par séquençage  

Source : Wang et al. [2024] 
Sigles et acronymes : AH50, activité hémolytique de la voie alterne du complément (de l’anglais alternative complement) ; C, 
composant du complément ; CH50, complément sérique total (de l’anglais haemolytic complement) ; Ig, Immunoglobuline ; NK, 
lymphocytes du système immunitaire inné capable de tuer (de l’anglais natural killer cells) ; TREC, cercles d’excision des 
récepteurs des lymphocytes T (de l’anglais T cell receptor excision circles) ; VIH, virus de l’immunodéficience humaine. 
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ANNEXE H 
Conception des panels virtuels de gènes associés aux erreurs 
innées de l’immunité – Rationnel de décision 

Sources principales consultées pour déterminer la pertinence clinique des gènes 
• Tangye, S. G., et al. (2022). "Human Inborn Errors of Immunity: 2022 Update on 

the Classification from the International Union of Immunological Societies Expert 
Committee." Journal of Clinical Immunology 42(7): 1473-1507. 

Il s’agit d’un rapport d’expert qui répertorie 485 phénotypes au total classés en 
10 catégories distinctes. 

• Spécialistes et cliniciens locaux membres du groupe de travail du RQDM pour 
l’élaboration des panels des EII sont :  Dre Valérie Désilet (CHUS), DreAmélie 
Gauthier (CHUQ-UL), Dr Louis Marois (CHUQ-UL), Dr Donald Vinh (CUSM), 
Dr Hugo Chapdelaine (CHUM), Dr Fabien Touzot (CHU Sainte-Justinel) et 
Dr Jean-François Soucy (CHU Sainte-Justine).   

Liste des gènes sélectionnés 
Au total, 497 gènes ont été retenus sur la base des connaissances scientifiques 
actuelles. La liste des gènes, une courte description de leur fonction ainsi que 
l’information de la littéraire scientifique (publication PubMed, lorsque pertinent), le code 
OMIM3 et les commentaires émis par les réviseurs, le cas échéant, sont présentés au 
tableau H-1.  

 

  

 
3 Information tirée de l’adresse suivante : https://www.omim.org/help/about. 

https://www.omim.org/help/about
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Tableau H-1 Panels virtuels de gènes des erreurs innées de l’immunité 
proposés par le groupe de travail du RQDM et preuves fournies sur 
l’association de chaque gène 

Total Panel virtuel ciblé de gènes associés au déficit immunitaire combiné sévère (SCID) 

30 Gènes OMIM  Phénotypes (OMIM) Références 
(PMID) 

1 ACD 616553 Dyskeratosis congenita 616553  35748970 
2 ADA 608958 Adenosine deaminase (ADA) deficiency 608958 35748970 
3 AK2 103020 Reticular dysgenesis 103020 35748970 
4 CD3D 186790 CD3𝛅𝛅 deficiency 186790  35748970 
5 CD3E 186830 CD3ε deficiency  186830  35748970 
6 CD3Z 186780 CD3𝛇𝛇 deficiency  186780  35748970 
7 CORO1A 605000 Coronin-1A deficiency 605000 35748970 
8 DCLRE1C 605988 DCLRE1C (Artemis) deficiency 605988 35748970 
9 DKC1 305000 Dyskeratosis congenita 305000 35748970 
10 FOXN1 60170 Winged helix nude FOXN1 deficiency 60170 35748970 
11 IL2RG 308380 𝛄𝛄c deficiency (common gamma chain SCID, CD132 deficiency) 308380 35748970 
12 IL7R 146661 IL7R𝛂𝛂 deficiency - SCID 146661 35748970 
13 ITPKB   ITPKB deficiency  31987846 
14 JAK3 600173 JAK3 deficiency SCID 600173  35748970 
15 LAT 602354 LAT deficiency 602354 35748970 
16 LCP2 619374 SLP76 deficiency 619374  35748970 
17 LIG4 60183 DNA ligase IV deficiency 60183 35748970 
18 MSN 30098 Moesin deficiency  30098 35748970 
19 NBS1 602667 Nijmegen breakage syndrome 602667  35748970 
20 NHEJ1 611290 Cernunnos/XLF deficiency 611290 35748970 
21 PNP 164050 Purine nucleoside phosphorylase (PNP) deficiency 164050 35748970 
22 PRKDC 615966 DNA PKcs deficiency 615966 35748970 
23 PTPRC 151460 CD45 deficiency SCID 151460 35748970 
24 RAC2 602049 Activated RAC2 defect 602049  35748970 
25 RAG1 179615 RAG1 deficiency 179615 35748970 
26 RAG2 179616 RAG2 deficiency 179616 35748970 
27 RMRP 157660 Cartilage hair hypoplasia (CHH) 157660 35748970 
28 TERC 127550 Dyskeratosis congenita 127550 35748970 
29 TINF2 268130 Dyskeratosis congenita 268130 35748970 
30 ZAP70 269840 ZAP-70 deficiency  269840 35748970 

Total Panel virtuel ciblé de gènes associés au syndrome d’hyper IgE 

24 Gènes OMIM  Phénotypes (OMIM) Références 
(PMID) 

1 ARPC1B 604223 Arp2/3-mediated filament branching defect 604223 35748970 
2 CARD11 617638 CARD11 deficiency 617638 35748970 
3 CARD14 602723 CAMPS (CARD14 mediated psoriasis)  602723  35748970 
4 CARMIL2 61085 RLTPR deficiency 61085 35748970 
5 CDSN 186830 CD3ε deficiency  186830  35748970 
6 DOCK8 243700 DOCK8 deficiency 243700 35748970 

7 DSG1 615508 Erythroderma, congenital, with palmoplantar keratoderma, hypotrichosis, and hyper 
IgE  615508  23974871 

8 DSP 607655 Skin fragility-woolly hair syndrome 607655  11841538 
9 ERBB2 606944 ERBIN deficiency 606944 35748970 
10 FLG 60170 Winged helix nude FOXN1 deficiency 60170 35748970 
11 IL6R 147880 IL6 receptor deficiency 147880 35748970 
12 IL6ST 619752 L6 signal transducer (IL6ST) deficiency 618523 et 619752 35748970 
13 JAK1 147795 JAK1 Gain Of Function 147795 35748970 
14 MALT1 615468 MALT1 deficiency 615468 35748970 
15 PGM3 172100 PGM3 deficiency 172100 35748970 
16 SPINK5 605010 Comel-Netherton syndrome 605010 35748970 

17 STAT3 147060 Autosomal Dominant Hyper IgE Syndrome STAT3 deficiency (Job syndrome) 
147060 35748970 

18 STAT6   STAT6 Gain Of Function 36884218 
19 TGFBR1 609192 Loeys-Dietz syndrome (TGFBR deficiency) 609192 35748970 
20 TGFBR2 610168 Loeys-Dietz syndrome (TGFBR deficiency) 610168 35748970 
21 TYK2 611521 Tyk2 deficiency 611521 35748970 
22 WAS 300392 Wiskott-Aldrich syndrome 300392 35748970 
23 WIPF1 614493 Wiskott-Aldrich syndrome 614493  35748970 
24 ZNF341 618282 ZNF341 deficiency Autosomal recessive Hyper IgE Syndrome 618282 35748970 
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Total Panel virtuel ciblé de gènes associés à l’hypogammaglobulinémie et à la dysrégulation immunitaire primitive (PIRD) 

228 Gènes OMIM  Phénotypes (OMIM) Références 
(PMID) 

1 ACD 616553 Dyskeratosis congenita 616553  35748970 
2 ADA 608958 Adenosine deaminase (ADA) deficiency 608958 35748970 
3 ADA2 607575 ADA2 deficiency 607575  35748970 
4 AICDA 605257 AID deficiency 6055258 et 605257 35748970 

5 AIRE 240300 APECED (APS-1), autoimmune polyendocrinopathy with candidiasis and 
ectodermal dystrophy 240300  35748970 

6 ARHGEF1 618459 ARHGEF1 deficiency 618459  35748970 
7 ARPC1B 604223 Arp2/3-mediated filament branching defect 604223  28302725 
8 ATM 607585 Ataxia-telangiectasia  607585  35748970 
9 ATP6AP1 300972 ATP6AP1 deficiency Immunodeficiency 47 300972  35748970 
10 B2M 109700 MHC class I deficiency 109700 35748970 
11 BACH2 605394 BACH2 deficiency 605394 35748970 
12 BCL10 616098 BCL10 deficiency 616098 35748970 
13 BCL11B 617237 BCL11B deficiency 617237 35748970 
14 BLM 604610 Bloom syndrome 604610 35748970 
15 BLNK 60451 BLNK deficiency 60451 35748970 
16 BRCA1 617883 Fanconi Anemia Type S 617883 35748970 
17 BRCA2 605724 Fanconi Anemia Type D1 605724 35748970 
18 BRIP1 605724 Fanconi Anemia Type J 605724 35748970 
19 BTK 300300 BTK deficiency, X-linked agammaglobulinemia (XLA) 300300 35748970 
20 CARD11 615206 CARD11 deficiency  615206 35748970 
21 CASP8 601763 Autoimmune Lymphorproliferative Syndrome -Caspase 8 601763 35748970 
22 CASP10 601762 Autoimmune Lymphorproliferative Syndrome -Caspase10 601762 35748970 
23 CCBE1 612753 Hennekam-lymphangiectasia-lymphedema syndrome 612753 35748970 
24 CD19 107265 CD19 deficiency 107265  35748970 
25 CD20 112210 CD20 deficiency 112210  35748970 
26 CD21 120650 CD21 deficiency  120650  35748970 
27 CD3D 186790 CD3𝛅𝛅 deficiency 186790  35748970 
28 CD3E 186830 CD3ε deficiency  186830  35748970 
29 CD3G 186740 CD3𝝲𝝲 deficiency 186740 35748970 
30 CD3Z 186780 CD3𝛇𝛇 deficiency  186780  35748970 
31 CD40 606843 CD40 deficiency 606843 35748970 
32 CD40LG 308230 CD40 ligand (CD154) deficiency  308230 35748970 
33 CD55 125240 CD55 deficiency (CHAPEL disease) 125240 35748970 
34 CD79A 112205 Ig𝛂𝛂 deficiency 112205 35748970 
35 CD79B 147245 Igβ deficiency 147245 35748970 
36 CD81 186845 CD81 deficiency 186845  35748970 
37 CD8A 186910 CD8 deficiency 186910  35748970 
38 CDC42 616737 CDC42 deficiency 616737  35748970 
39 CDCA7 609937 Immunodeficiency with centromeric instability and facial anomalies 609937 35748970 
40 CHD7 608892 CHARGE syndrome 608892 35748970 

41 CHUK   IKK𝛂𝛂 deficiency  35748970, 
34533979 

42 CIITA 600005 MHC class II deficiency 600005 35748970 

43 COPG1   COPG1 deficiency  35748970, 
33529166 

44 CORO1A 605000 Coronin-1A deficiency 605000 35748970 

45 CRACR2A   CRACR2A deficiency 35748970, 
34908525 

46 CTC1 617053  Coats plus syndrome  617053  35748970 
47 CTLA4 123890 CTLA4 haploinsufficiency 123890 35748970 

48 CTNNBL1   CTNNBL1 deficiency  35748970, 
32484799 

49 CXCR4 162643 WHIM (Warts, Hypogammaglobulinemia, infections, Myelokathexis) syndrome 
162643 35748970 

50 DCLRE1C 605988 DCLRE1C (Artemis) deficiency 605988 35748970 
51 DIAPH1 616632 DIAPH1 deficiency 616632 35748970 
52 DEF6 610094 DEF6 deficiency 610094 35748970 
53 DKC1 305000 Dyskeratosis congenita 305000 35748970 
54 DNMT3B 602900 Immunodeficiency with centromeric instability and facial anomalies 602900 35748970 
55 DOCK2 603122 DOCK2 deficiency  603122  35748970 
56 DOCK8 243700 DOCK8 deficiency 243700 35748970 
57 ELF4 301074 ELF4 deficiency  301074 35748970 
58 EPG5 615068 EPG5 deficiency (Vici syndrome) 615068 35748970 



 

20 

59 ERCC4 615272 Fanconi Anemia Type Q 615272 35748970 
60 ERCC6L2 615667 ERCC6L2 (Hebo deficiency) 615667  35748970 
61 FADD 602457 FADD deficiency 602457 35748970 
62 FAT4 612411  Hennekam-lymphangiectasia-lymphedema syndrome 612411 35748970 
63 FCHO1 613437 FCHO1 deficiency 613437 35748970 
64 FERMT1 173650 FERMT1 deficiency 173650 35748970 
65 FNIP1 619705 FNIP1 deficiency 619705 35748970 
66 FOXN1 60170 Winged helix nude FOXN1 deficiency 60170 35748970 
67 FOXP3 300292 IPEX, immune dysregulation, polyendocrinopathy, enteropathy X-linked 300292 35748970 
68 GATA2 137295 GATA2 deficiency 137295 35748970 
69 GINS1 610608 GINS1 deficiency 610608  35748970 
70 HELLS 603946 Immunodeficiency with centromeric instability and facial anomalies 603946 35748970 
71 ICOS 604558 ICOS deficiency 604558 35748970 
72 ICOSLG 605717 ICOSL deficiency 605717 35748970 
73 IGHM 147020 𝛍𝛍 heavy chain deficiency 147020 35748970 
74 IGLL1 146770 λ5 deficiency  146770 35748970 
75 IKBKB 615592 IKBKB deficiency 615592 35748970 
76 IKBKG 300248 IKBKG deficiency (ectodermal dysplasia, immune deficiency) 300248 35748970 
77 IKZF1 603023 IKAROS deficiency or Gain Of Function 603023 35748970 

78 IKZF2   HELIOS deficiency   34920454, 
34826260 

79 IKZF3 619437 AIOLOS deficiency 619437 35748970 
80 IL10 124092 IL-10 deficiency 124092 35748970 
81 IL10RA 146933 IL-10R deficiency 146933 35748970 
82 IL10RB 123889 IL-10R deficiency 123889 35748970 
83 IL21 615767 IL-21 deficiency 615767 35748970 
84 IL21R 615207 IL-21R deficiency 615207 35748970 
85 IL2RA 147730 CD25 deficiency 147730 35748970 
86 IL2RB 618495 CD122 deficiency 618495 35748970 
87 IL2RG 308380 𝛄𝛄c deficiency (common gamma chain SCID, CD132 deficiency) 308380 35748970 
88 IL7R 146661 IL7R𝛂𝛂 deficiency - SCID 146661 35748970 
89 INO80 610169 INO80 deficiency  610169  35748970 
90 IRF2BP2 615332 IRF2BP2 deficiency 615332  35748970 
91 IRF4 60190 IRF4 haploinsufficiency  60190 35748970 
92 ITCH 606409 ITCH deficiency 606409 35748970 
93 ITK 186973 ITK deficiency  186973 35748970 

94 ITPKB   ITPKB deficiency  35748970, 
31987846 

95 JAK1 147795 JAK1 Gain Of Function 147795 35748970 
96 JAK3 600173 JAK3 deficiency SCID 600173  35748970 
97 KDM6A 300128 Kabuki syndrome 300128 35748970 
98 KMT2A 605130 KMT2A deficiency (Wiedemann-Steiner syndrome 605130 35748970 
99 KMT2D 602113 Kabuki syndrome 602113 35748970 
100 LAT 602354 LAT deficiency 602354 35748970 
101 LCK 615758 LCK deficiency 615758 35748970 
102 LCP2 619374 SLP76 deficiency 619374  35748970 
103 LIG1 126391 Ligase I deficiency 126391  35748970 
104 LIG4 601837 DNA ligase IV deficiency 601837  35748970 
105 LRBA 606453 LRBA deficiency 606453 35748970 
106 LRRC8A 613506 Agammaglobulinemia 5   613506  35748970 
107 MAD2L2 617243 Fanconi Anemia Type 5 617243 35748970 
108 MALT1 615468 MALT1 deficiency 615468 35748970 

109 MAN2B2   MAN2B2 deficiency 35748970, 
31775018 

110 MAP3K14 604655 NIK deficiency  604655 35748970 
111 MCM10 619313 MCM10 deficiency  619313  35748970 
112 MCM4 602638 MCM4 deficiency 602638  35748970 
113 MECOM 61673  MECOM deficiency 61673 35748970 
114 MOGS 601336 Mannosyl-oligosaccharide glucosidase deficiency 601336 35748970 
115 MRE11 604391 Ataxia-telangiectasia-like disorder 1 604391  35748970 
116 MSH6 600678 MSH6 deficiency 600678 35748970 
117 MSN 300988 Moesin deficiency 300988 35748970 
118 MYSM1 612176 MYSM1 deficiency 612176 35748970 
119 NBS1 602667 Nijmegen breakage syndrome 602667  35748970 
120 NFAT5 604708 NFAT5 haploinsufficiency 604708  35748970 
121 NFE2L2 617744 Activating de novo mutations in nuclear factor, erythroid 2-like (NFE2L2) 617744 35748970 
122 NFKB1 164011 NFKB1 deficiency  164011 35748970 
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123 NFKB2 615577 NFKB2 deficiency 615577 35748970 

124 NFKBIA 164008 Ectodermal dysplasia,immune deficiency) due to IKBA Gain Of Function mutation 
164008 35748970 

125 NHEJ1 611290 Cernunnos/XLF deficiency 611290 35748970 
126 NOLA2 613987 Dyskeratosis congenita, autosomal recessive 613987 35748970 
127 NOLA3 224230 Dyskeratosis congenita, autosomal recessive 224230 35748970 

128 NOP10 224230 Dyskeratosis congenita, autosomal recessive 224230  35748970, 
17507419 

129 NSMCE3 608243 NSMCE3 deficiency 608243  35748970 
130 OAS1 164350 OAS1 deficiency 164350  35748970 
131 ORAI1 610277  ORAI1 deficiency 610277  35748970 
132 PALB2 610832 Fanconi Anemia Type N 610832 35748970 
133 PARN 616353 Dyskeratosis congenita, autosomal recessive 616353 35748970 
134 PAX1 615560 PAX1 deficiency 615560 35748970 

135 PDCD1   PD-1 deficiency  35748970, 
34183838 

136 PEPD 613230 Prolidase deficiency  613230  35748970 
137 PIK3CD 615513 Activated p110 syndrome (APDS) 1   615513 35748970 
138 PIK3CG 619802 PIK3CG deficiency 619802  35748970 
139 PIK3R1 616005 Activated p110 syndrome (APDS) 2   616005 35748970 
140 PLCG2 614878 PLAID (PLC 2 associated antibody deficiency and immune dysregulation) 614878 35748970 
141 PMS2 600259 PMS2 Deficiency  600259  35748970 
142 PNP 164050 Purine nucleoside phosphorylase (PNP) deficiency 164050 35748970 
143 POLA1 301220 X-linked reticulate pigmentary disorder (POLA1 deficiency) 301220  35748970 
144 POLD1 174761 Polymerase 𝛅𝛅 deficiency 174761 35748970 
145 POLD2 600815 Polymerase 𝛅𝛅 deficiency 600815 35748970 
146 POLE 174762 POLE1 (Polymerase ε subunit 1) deficiency (FILS syndrome) 174762  35748970 
147 POLE2 602670 POLE2 (Polymerase ε subunit 2) deficiency 602670 35748970 

148 POU2AF1   BOB1 deficiency  35748970, 
33571536 

149 PRKDC 615966 DNA PKcs deficiency 615966 35748970 
150 PSMB8 256040 CANDLE (chronic atypical neutrophilic dermatitis with lipodystrophy) 256040 35748970 
151 PSMB9 617591 PSMB9 Gain Of Function 617591  35748970 
152 PTEN 158350 PTEN Deficiency 158350  35748970 
153 PTPRC 151460 CD45 deficiency SCID 151460 35748970 
154 RAC1   Intellectual developmental disorder, autosomal dominant  25885881 
155 RAC2 602049 Activated RAC2 defect 602049  35748970 
156 RAD51 617244 Fanconi Anemia Type R 617244 35748970 
157 RAD51C 613390 Fanconi Anemia Type O 613390 35748970 
158 RAG1 179615 RAG1 deficiency 179615 35748970 
159 RAG2 179616 RAG2 deficiency 179616 35748970 
160 RBCK1 610924 HOIL1 deficiency 610924 35748970 
161 REL   c-Rel deficiency 35748970 
162 RELA 618287 RelA haploinsufficiency 618287 35748970 
163 RELB 164910 RelB deficiency 604758 164910 35748970 
164 RFWD3 617784 Fanconi Anemia Type W 617784 35748970 
165 RFX5 601863 MHC class II deficiency 601863 35748970 
166 RFXANK 603200 MHC class II deficiency RFXANK 603200 35748970 
167 RFXAP 601861 MHC class II deficiency RFXAP  601861 35748970 
168 RHOH 602037 RHOH deficiency  602037 35748970 
169 RIPK1 mation RIPK1 deficiency Immunodeficiency 57 with autoinflammation  35748970 
170 RMRP 157660 Cartilage hair hypoplasia (CHH) 157660 35748970 

171 RNF168 612688 RNF168 deficiency (Radiosensitivity, Immune Deficiency, Dysmorphic features, 
Learning difficulties [RIDDLE] syndrome) 612688  35748970 

172 RNF31 612487 HOIP deficiency 612487 35748970 
173 RNU4ATAC   MOPD1 Deficiency (Roifman syndrome) 35748970 
174 RTEL1 615190 Dyskeratosis congenita 615190  35748970 

175 SAMD9 617053 MIRAGE (myelodysplasia, infection, restriction of growth, adrenal hypoplasia, 
genital phenotypes, enteropathy) 617053 35748970 

176 SAMD9L 611170 Ataxia Pancytopenia Syndrome 611170  35748970 

177 SASH3   SASH3 deficiency 35748970, 
33876203 

178 SEC61A1 609213 SEC61A1 deficiency 609213  35748970 
179 SH2D1A 300490 SAP deficiency (XLP1) Purtilo Syndrome 300490 35748970 
180 SEMA3E 608166 CHARGE syndrome 608166 35748970 
181 SH3KBP1 300310 SH3KBP1 (CIN85) deficiency 300310 35748970 
182 SKIV2L 614602 Tricho-Hepato-Enteric Syndrome (THES) 614602 35748970 
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183 SLC39A7 601416 SLC39A7 (ZIP7) deficiency 601416 35748970 
184 SLX4 613951 Fanconi Anemia Type P 613951 35748970 
185 SOCS1 619375 SOCS1 haploinsufficiency  619375 35748970 
186 SP110 604457 Hepatic veno-occlusive disease with immunodeficiency (VODI) 604457 35748970 
187 SPI1 619707 PU1 deficiency 619707 35748970 
188 SRP72 602122 Bone Marrow Failure Syndrome 1 (SRP72-deficiency) 602122 35748970 
189 STAT1 600555 STAT1 Gain of Function and STAT1 deficiency 614892, 600555 35748970 

190 STAT3 102582 Autosomal Dominant Hyper IgE Syndrome STAT3 deficiency (Job syndrome) 
147060 and Gain Of Function 102582  35748970 

191 STAT5B 245590 Hypereosinophilic syndrome due to somatic mutations in STAT5b and STAT5b 
deficiency 245590 35748970 

192 STIM1 605921 STIM1 deficiency 605921 35748970 
193 STK4 614868 STK4 deficiency 614868 35748970 
194 STN1 613129 Coats plus syndrome 613129  35748970 
195 SYK 619381 SYK Gain Of Function, Immunodeficiency 82 with systemic inflammation 619381  35748970 
196 TAP1 170260 MHC class I deficiency 170260 35748970 
197 TAP2 170261 MHC class I deficiency 170261 35748970 
198 TAPBP 601962 MHC class I deficiency 601962 35748970 
199 TBX1 60205 TBX1 deficiency DiGeorge syndrome  60205 35748970 
200 TCF3 616941 E47 transcription factor deficiency  147141 et 616941 35748970 
201 TERC 127550 Dyskeratosis congenita 127550 35748970 
202 TERT a61398 Dyskeratosis congenita 61398 35748970 
203 TGFB1 618213 TGFB1 deficiency 618213 35748970 
204 TINF2 268130 Dyskeratosis congenita 268130 35748970 
205 TNFRSF13B 604907 TACI deficiency 604907 35748970 
206 TNFRSF13C 606269 BAFF receptor deficiency 606269  35748970 
207 TNFRSF4 615593 OX40 deficiency 615593 35748970 
208 TNFRSF6 134637 Autoimmune Lymphorpoliferative Syndrome -FAS 134637 35748970 
209 TNFSF12 602695 TWEAK deficiency 602695  35748970 
210 TNFSF13   APRIL deficiency  35748970 
211 TNFSF6 134638 Autoimmune Lymphorpoliferative Syndrome -FASL 134638 35748970 
212 TOP2B 126431 Hoffman syndrome/TOP2B deficiency 126431 35748970 
213 TP53 618165 Bone Marrow Failure Syndrome 5 618165  35748970 
214 TPP2 190470 Tripeptidyl-Peptidase II Deficiency 190470 35748970 
215 TRAC 615387 TCRα deficiency 615387 35748970 
216 TRNT1 612907 TRNT1 deficiency 612907  35748970 
217 TTC37 222470 Tricho-Hepato-Enteric Syndrome (THES) 222470 35748970 
218 TTC7A 609332 Immunodeficiency with multiple intestinal atresias 609332 35748970 
219 TYK2 176941 Tyk2 deficiency 611521 et P1104A TYK2 homozygosity 176941  35748970 
220 UBE2T 616435 Fanconi Anemia type T 616435 35748970 
221 UNG 191525 UNG deficiency 191525  35748970 
222 WAS 300392 Wiskott-Aldrich syndrome 300392 35748970 
223 WIPF1 602357 WIP deficiency 602357 35748970 
224 WRAP53 613988 Dyskeratosis congenita 613988 35748970 
225 XRCC2 617247 Fanconi Anemia Type U 617247 35748970 
226 XRCC9 602956 Fanconi anemia Type G  602956  35748970 
227 ZAP70 269840 ZAP-70 deficiency  269840 35748970 
228 ZBTB24 614069 Immunodeficiency-centromeric instability-facial anomalies syndrome 2 614069  35748970 

Total Panel virtuel ciblé de gènes associés à la lymphohistiocytose hémophagocytaire et à l’infection chronique active au virus 
Epstein-Barr (HLH CA-EBV) 

48 Gènes OMIM  Phénotypes (OMIM) Références 
(PMID) 

1 AP3B1 603401 Hermansky-Pudlak syndrome, type 2 603401  29445937 

2 AP3D1 617050 Hermansky-Pudlak syndrome, type 10 617050  29445937 
,35748970 

3 BLOC1S6 616254 3-Methylglutaconic aciduria 616254 35748970 
4 BTD 253260 Biotinidase deficiency 253260  29445937 
5 CARMIL2 610859 RLTPR deficiency 610859 35748970 
6 CBLC 277400 Methylmalonic aciduria and homocystinuria 277400 29445937 
7 CD27 615122 CD27 deficiency 615122 35748970 
8 CD70   CD70 deficiency CD70 35748970 
9 CDC42 616737 CDC42 deficiency 616737  35748970 
10 CEBPE 189965 Specific granule deficiency 189965  35748970 
11 COG6 614576 Congenital disorder of glycosylation 614576  29445937 
12 CORO1A 605000 Coronin-1A deficiency 605000  35748970 
13 CTPS1 615897 CTPS1 deficiency 615897 35748970 
14 CTSA 256540 Galactosialidosis 256540  29445937 
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15 FAAP24 610884 FAAP24 deficiency 610884 35748970 
16 GALT 230400 Galactosemia 230400  29445937 
17 GBA 230800 Gaucher disease, type I  230800  29445937 
18 HAVCR2 618398 T-cell lymphoma subcutaneous panniculitis-like (TIM3 deficiency) 618398  35748970 
19 HPS6 614075 Hermansky-Pudlak syndrome 6 614075  35748970 
20 IKZF2   HELIOS deficiency 34826260 
21 ITK 186973 ITK deficiency 186973 35748970 
22 LIPA 278000 Wolman disease 278000  29445937 
23 LYST 606897 Chediak-Higashi syndrome 606897 35748970 
24 MAGT1 300853 X-linked magnesium EBV and neoplasia (XMEN0 300853  35748970 
25 MCM10 619313 MCM10 deficiency  619313  35748970 
26 MVK 260920 Mevalonate kinase deficiency (Hyper IgD syndrome) 260920 35748970 
27 NCKAP1L 618982 NCKAP1L deficiency 618982  35748970 
28 NLRC4 616050 NLRC4-MAS (macrophage activating syndrome) 616050 35748970 
29 PIK3CG 619802 PIK3CG deficiency 619802  35748970 
30 PRF1 170280 Perforin deficiency (FHL2)  170280 35748970 
31 PRKCD 615559 PRKCD deficiency  615559 35748970 
32 RAB27A 603868 Griscelli syndrome, type 2 603868 35748970 
33 RASGRP1 603962 RASGRP1 deficiency 603962 35748970 
34 RBCK1 610924 HOIL1 deficiency 610924 35748970 

35 RHOG   RHOG deficiency 35748970, 
335136 

36 RNF31 612487 HOIP deficiency 612487 35748970 
37 SH2D1A 300490 SAP deficiency (XLP1) Purtilo Syndrome 300490 35748970 
38 SLC7A7 222700 Lysinuric protein intolerance 222700 35748970 
39 SMPD1 607616 Niemann-Pick disease, type B  607616  29445937 
40 STAT1 600555 STAT1 Gain of Function and STAT1 deficiency 614892, 600555 35748970 
41 STX11 605014 Syntaxin 11 deficiency (FHL4) 605014 35748970 
42 STXBP2 601717 STXBP2 / Munc18-2 deficiency (FHL5) 601717 35748970 
43 SUMF1 272200 Multiple sulfatase deficiency 272200  29445937 
44 TET2 619126 TET2 deficiency 619126 35748970 
45 TNFRSF9 602250 CD137 deficiency (41BB) 602250 35748970 
46 UNC13D 608897 UNC13D / Munc13-4 deficiency (FHL3) 608897 35748970 
47 XIAP 300079 XIAP deficiency (XLP2) 300079 35748970 
48 ZNFX1 619644 ZNFX1 deficiency 619644  35748970 

Total Panel virtuel ciblé de gènes associés à la maladie inflammatoire de l'intestin très précoce 
128 Gènes OMIM  Phénotypes (OMIM) Références 

(PMID) 
1 ADA 608958 Adenosine deaminase (ADA) deficiency 608958 35748970 
2 ADAM17 614328 ADAM17 deficiency 614328 35748970 
3 AICDA 605257 AID deficiency 6055258 et 605257 35748970 

4 AIRE 240300 APECED (APS-1), autoimmune polyendocrinopathy with candidiasis and 
ectodermal dystrophy 240300  35748970 

5 ALPI 171740 ALPI deficiency 171740 35748970 
6 ANKZF1 disease Infantile-onset inflammatory bowel disease 35748970 
7 ARPC1B 604223 Arp2/3-mediated filament branching defect 604223  28302725 
8 BACH2 605394 BACH2 deficiency 605394 35748970 
9 BTK 300300 BTK deficiency, X-linked agammaglobulinemia (XLA) 300300 35748970 
10 CARD8   Inflammatory bowel disease 29408806 
11 CARMIL2 610859 RLTPR deficiency 610859 35748970 
12 CASP8 601763 Autoimmune Lymphorproliferative Syndrome -Caspase 8 601763 35748970 
13 CD19 107265 CD19 deficiency 107265  35748970 
14 CD3G 186740 CD3𝝲𝝲 deficiency 186740 35748970 
15 CD40 606843 CD40 deficiency 606843 35748970 
16 CD40LG 308230 CD40 ligand (CD154) deficiency  308230 35748970 
17 CD55 125240 CD55 deficiency (CHAPEL disease) 125240 35748970 
18 CD81 186845 CD81 deficiency 186845  35748970 
19 CDC42 616737 CDC42 deficiency 616737  35748970 
20 CHD7 608892 CHARGE syndrome 608892 35748970 
21 CIITA 600005 MHC class II deficiency 600005 35748970 
22 COL7A1 226600 Dystrophic epidermolysis bullosa 226600 26604638 
23 CR2 123890 CTLA4 haploinsufficiency 123890 35748970 
24 CTLA4 614699 CD21 deficiency 614699  35748970 
25 CYBA 608508 Autosomal recessive Chronic Granulomatous Disease 608508 35748970 
26 CYBB 306400 X-Linked Chronic Granulomatous Disease 306400 35748970 
27 CYBC1 618334 Autosomal recessive Chronic Granulomatous Disease 618334 35748970 
28 DCLRE1C 605988 DCLRE1C (Artemis) deficiency 605988 35748970 
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29 DEF6 610094 DEF6 deficiency 610094 35748970 
30 DKC1 305000 Dyskeratosis congenita 305000 35748970 
31 DOCK8 243700 DOCK8 deficiency 243700 35748970 
32 DUOX2 607200 Thyroid dyshormonogenesis 607200  33651715 
33 ELF4 301074 ELF4 deficiency  301074 35748970 
34 FCHO1 613437 FCHO1 deficiency 613437 35748970 
35 FERMT1 173650 FERMT1 deficiency 173650 35748970 
36 FOXP3 300292 IPEX, immune dysregulation, polyendocrinopathy, enteropathy X-linked 300292 35748970 
37 G6PC3 611045 G6PC3 deficiency (SCN4) 611045 35748970 
38 GUCY2C 614616 Familial Diarrhea 614616 26604638 
39 HPS1 203300 Hermansky Pudlak syndrome (type 1) 203300 26604638 
40 HPS4 614073 Hermansky Pudlak syndrome (type 4) 614073 26604638 
41 HPS6 614075 Hermansky Pudlak syndrome (type 6) 614075  26604638 
42 ICOS 604558 ICOS deficiency 604558 35748970 
43 IKBKB 615592 IKBKB deficiency 615592 35748970 

44 IKBKG 300248 EDA-ID due to NEMO /IKBKG deficiency (ectodermal dysplasia, immune deficiency) 
300248 35748970 

45 IKZF1 603023 IKAROS deficiency or Gain Of Function 603023 35748970 
46 IL10 146661 IL7R𝛂𝛂 deficiency - SCID 146661 35748970 
47 IL10RA 124092 IL-10 deficiency 124092 35748970 
48 IL10RB 146933 IL-10R deficiency 146933 35748970 
49 IL21 123889 IL-10R deficiency 123889 35748970 
50 IL23R 615767 IL-21 deficiency 615767 35748970 
51 IL2RA 607562 IL-23R deficiency  607562 35748970 
52 IL2RB 147730 CD25 deficiency 147730 35748970 
53 IL2RG 618495 CD122 deficiency 618495 35748970 
54 IL7R 308380 𝛄𝛄c deficiency (common gamma chain SCID, CD132 deficiency) 308380 35748970 
55 ITCH 606409 ITCH deficiency 606409 35748970 
56 ITGB2 600065 Leukocyte adhesion deficiency type 1 (LAD1) 600065 35748970 
57 JAK1 147795 JAK1 Gain Of Function 147795 35748970 
58 LCK 615758 LCK deficiency 615758 35748970 
59 LIG4 601837 DNA ligase IV deficiency 601837  35748970 
60 LRBA 606453 LRBA deficiency 606453 35748970 
61 LYST 606897 Chediak-Higashi syndrome 606897 35748970 
62 MALT1 615468 MALT1 deficiency 615468 35748970 
63 MASP2 249100 Familial Mediterranean fever 249100 35748970 
64 MEFV 613791 MASP2 deficiency 613791 26604638 
65 MVK 260920 Mevalonate kinase deficiency (Hyper IgD syndrome) 260920  35748970 
66 NCF1 608512 Autosomal recessive Chronic Granulomatous Disease 608512 35748970 
67 NCF2 608515 Autosomal recessive Chronic Granulomatous Disease 608515 35748970 
68 NCF4 613960 Autosomal recessive Chronic Granulomatous Disease 613960 35748970 
69 NFAT5 604708 NFAT5 haploinsufficiency 604708  35748970 
70 NFKB1 164011 NFKB1 deficiency  164011 35748970 
71 NFKB2 615577 NFKB2 deficiency 615577 35748970 

72 NFKBIA 164008 Ectodermal dysplasia,immune deficiency) due to IKBA Gain Of Function mutation 
164008 35748970 

73 NLRC4 616050 NLRC4-MAS (macrophage activating syndrome) 616050 35748970 
74 NLRP12 611762 Familial cold autoinflammatory syndrome 2 611762 35748970 
75 NOD2 266600 Inflammatory bowel disease 1, Crohn disease 266600  35748970 
76 NOP10 224230 Dyskeratosis congenita, autosomal recessive 224230  17507419 
77 NPC1   Niemann-Pick disease, type C 31352388 
78 PIK3CD 615513 Activated p110 syndrome (APDS) 1   615513 35748970 
79 PIK3R1 616005 Activated p110 syndrome (APDS) 2   616005 35748970 
80 PLCG2 614878 PLAID (PLC 2 associated antibody deficiency and immune dysregulation) 614878 35748970 
81 POLA1 301220 X-linked reticulate pigmentary disorder (POLA1 deficiency) 301220  35748970 
82 PRF1 170280 Perforin deficiency (FHL2)  170280 35748970 
83 PTEN 158350 PTEN Deficiency 158350  35748970 
84 RAB27A 603868 Griscelli syndrome, type 2 603868 35748970 
85 RAC1   Intellectual developmental disorder, autosomal dominant  25885881 
86 RAC2 602049 Activated RAC2 defect 602049  35748970 
87 RAG1 179615 RAG1 deficiency 179615 35748970 
88 RAG2 179616 RAG2 deficiency 179616 35748970 
89 RET 142623 (Hirschsprung disease, susceptibility to, 1)  142623  22985837 
90 RFX5 601863 MHC class II deficiency 601863 35748970 
91 RFXANK 603200 MHC class II deficiency RFXANK 603200 35748970 
92 RFXAP 601861 MHC class II deficiency RFXAP  601861 35748970 
93 RIPK1   RIPK1 deficiency Immunodeficiency 57 with autoinflammation  35748970 
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94 RTEL1 615190 Dyskeratosis congenita 615190  35748970 

95 SAMD9 617053 MIRAGE (myelodysplasia, infection, restriction of growth, adrenal hypoplasia, 
genital phenotypes, enteropathy) 617053 35748970 

96 SH2D1A 300490 SAP deficiency (XLP1) Purtilo Syndrome 300490 35748970 
97 SKIV2L 232220  Glycogen storage disease 1b 232220  26604638 
98 SLC37A4 616868 Diarrhea, secretory sodium, congenital 616868  31276831 
99 SLC9A3   Chronic Enteropathy Associated With SLCO2A1 28510689 
100 SLCO2A1 614602 Tricho-Hepato-Enteric Syndrome (THES) 614602 35748970 
101 STAT1 600555 STAT1 Gain of Function and STAT1 deficiency 614892, 600555 35748970 

102 STAT3 102582 Autosomal Dominant Hyper IgE Syndrome STAT3 deficiency (Job syndrome) 
147060 or Gain Of Function 102582  35748970 

103 STAT5B 245590 Hypereosinophilic syndrome due to somatic mutations in STAT5b and STAT5b 
deficiency 245590 35748970 

104 STIM1 605921 STIM1 deficiency 605921 35748970 
105 STX3 619445 Diarrhea 12, with microvillus atrophy 619445  33974130 
106 STXBP2 601717 STXBP2 / Munc18-2 deficiency (FHL5) 601717 35748970 

107 STXBP3   Very Early Onset Inflammatory Bowel Disease Bilateral Sensorineural Hearing Loss 
and Immune Dysregulation  33891011 

108 TAP1 170260 MHC class I deficiency 170260 35748970 
109 TAP2 170261 MHC class I deficiency 170261 35748970 
110 TERC 127550 Dyskeratosis congenita 127550 35748970 
111 TERT a61398 Dyskeratosis congenita 61398 35748970 
112 TGFB1 618213 TGFB1 deficiency 618213 35748970 
113 TGFBR1 609192 Loeys-Dietz syndrome (TGFBR deficiency) 609192 35748970 
114 TGFBR2 610168 Loeys-Dietz syndrome (TGFBR deficiency) 610168 35748970 
115 TINF2 268130 Dyskeratosis congenita 268130 35748970 
116 TNFAIP3 616744 A20 deficiency  616744  35748970 
117 TNFRSF13B 604907 TACI deficiency 604907 35748970 
118 TRAF3 601896 TRAF3 deficiency 601896  35748970 
119 TRIM22 606559  TRIM22 deficiency 606559 35748970 
120 TTC37 222470 Tricho-Hepato-Enteric Syndrome (THES) 222470 35748970 
121 TTC7A 609332 Immunodeficiency with multiple intestinal atresias 609332 35748970 
122 UNC13D 608897 UNC13D / Munc13-4 deficiency (FHL3) 608897 35748970 
123 UNG 191525 UNG deficiency 191525  35748970 
124 WAS 300392 Wiskott-Aldrich syndrome 300392 35748970 
125 XIAP 300079 XIAP deficiency (XLP2) 300079 35748970 
126 ZAP70 269840 ZAP-70 deficiency  269840 35748970 
127 ZBTB24 614069 Immunodeficiency-centromeric instability-facial anomalies syndrome 2 614069  35748970 
128 ZNF341 618282 Hyper-IgE recurrent infection syndrome 3, autosomal recessive 618282  35748970 

Total Panel virtuel ciblé de gènes associés au défaut de production de superoxide 

9 Gènes OMIM  Phénotypes (OMIM) Références 
(PMID) 

1 CYBA 608508 Autosomal recessive Chronic Granulomatous Disease 608508 35748970 
2 CYBB 306400 X-Linked Chronic Granulomatous Disease 306400 35748970 
3 CYBC1 618334 Autosomal recessive Chronic Granulomatous Disease 618334 35748970 
4 G6PD 300908 Hemolytic anemia, G6PD deficient (favism) 300908 27458052 
5 MPO 254600 Myeloperoxidase deficiency 254600  33965132 
6 NCF1 608512 Autosomal recessive Chronic Granulomatous Disease 608512 35748970 
7 NCF2 608515 Autosomal recessive Chronic Granulomatous Disease 608515 35748970 
8 NCF4 613960 Autosomal recessive Chronic Granulomatous Disease 613960 35748970 
9 RAC2 602049 Activated RAC2 defect 602049  35748970 

Total Panel virtuel ciblé de gènes associés aux erreurs innées de l'immunité intrinsèque 

48 Gènes OMIM  Phénotypes (OMIM) Références 
(PMID) 

1 APOL1 603743 Trypanosomiasis 603743  35748970 
2 ATG4A   ATG4A deficiency  35748970 
3 CARD9 607212 CARD9 deficiency 607212  35748970 
4 CIB1 618267 CIB1 deficiency 618267 35748970 

5 CXCR4 162643 WHIM (Warts, Hypogammaglobulinemia, infections, Myelokathexis) syndrome 
162643 35748970 

6 DBR1 607024 DBR1 deficiency  607024   
7 FCGR3A 146740 CD16 deficiency 146740  35748970 
8 HMOX1 141250 Isolated congenital asplenia (ICA) 141250 35748970 
9 IFIH1 615846 Aicardi-Goutières syndrome 7 (AGS7)  615846  35748970 
10 IFNAR1 107450 IFNAR1 deficiency 107450 35748970 
11 IFNAR2 602376 IFNAR2 deficiency 602376 35748970 
12 IL17F 606496 IL-17F deficiency  606496 35748970 
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13 IL17RA 605461 IL-17RA deficiency  605461  35748970 
14 IL18BP 604113 IL-18BP deficiency 604113  35748970 
15 IRAK1 300283 IRAK1 deficiency  300283 35748970 
16 IRAK4 606883 IRAK4 deficiency 606883  35748970 
17 IRF3   IRF3 deficiency 616532 Herpes Simplex Encephalitis  35748970 
18 IRF4 60190 IRF4 haploinsufficiency  60190 35748970 
19 IRF7 60504 IRF7 deficiency 60504 35748970 
20 IRF9 147574 IRF9 deficiency 147574 35748970 
21 IL17RC 610925 IL-17RC deficiency 610925 35748970 

22 MAP1LC3B2   MAP1LC3B2 deficiency   33310865 
,35748970 

23 MAPK8   JNK1 haplo-insufficiency 31784499, 
35748970 

24 MYD88 602170 MyD88 deficiency 602170 35748970 
25 NBAS 608025 Acute liver failure due to NBAS deficiency 608025 35748970 
26 NCSTN 605254 Hidradenitis suppurativa 605254 35748970 

27 NOS2   NOS2 deficiency 31995689, 
35748970 

28 POLR3A 614258 RNA polymerase III deficiency  614258 35748970 
29 POLR3C 617454 RNA polymerase III deficiency 617454 35748970 
30 POLR3F 617455 RNA polymerase III deficiency 617455 35748970 
31 PSEN1 613737 Hidradenitis suppurativa 613737 35748970 
32 PSENEN 613736 Hidradenitis suppurativa 613736 35748970 
33 RANBP2 601181 Acute necrotizing encephalopathy 601181 35748970 
34 RPSA 271400 Isolated congenital asplenia (ICA) 271400 35748970 
35 SNORA31 619396 SNORA31 deficiency Herpes Simplex Encephalitis  619396  35748970 
36 STAT1 600555 STAT1 Gain of Function and STAT1 deficiency 614892, 600555 35748970 
37 STAT2 616636 STAT2 deficiency 616636  35748970 

38 TBK1   TBK1 deficiency  35748970, 
34363755 

39 TICAM1 607601 TRIF deficiency 607601 35748970 
40 TIRAP 614382 TIRAP deficiency  614382 35748970 
41 TLR3 613002 TLR3 deficiency 613002 35748970 
42 TLR7 301051 TLR7 deficiency  301051 35748970 
43 TMC6 605828 EVER1 deficiency  605828 35748970 
44 TMC8 605829 EVER2 deficiency 605829 35748970 
45 TRAF3 601896 TRAF3 deficiency 601896  35748970 
46 TRAF3IP2 607043 ACT1 deficiency 607043 35748970 
47 UNC93B1 608204 UNC93B1 deficiency 608204 35748970 
48 ZNFX1 619644 ZNFX1 deficiency 619644  35748970 

Total Panel virtuel ciblé de gènes associés au syndrome de prédisposition mendélienne aux infections mycobactériennes 
(MSMD) 

21 Gènes OMIM  Phénotypes (OMIM) Références 
(PMID) 

1 CARMIL2 610859 RLTPR deficiency 610859 35748970 
2 CYBB 300645 Macrophage gp91 phox deficiency 300645  35748970 
3 GATA2 137295 GATA2 deficiency 137295 35748970 
4 IFNG 618963 IFN-𝝲𝝲deficiency 618963  35748970 
5 IFNGR1 615978 IFN-𝝲𝝲 receptor 1 deficiency 209950 et 615978  35748970 
6 IFNGR2 147569 IFN-𝝲𝝲 receptor 2 deficiency 147569  35748970 
7 IKBKG 300248 IKBKG deficiency (ectodermal dysplasia, immune deficiency) 300248 35748970 
8 IL12B 161561 IL-12p40 (IL-12 and IL-23) deficiency 161561 35748970 
9 IL12RB1 601604 IL-12 and IL-23 receptor β1 chain deficiency 601604  35748970 
10 IL12RB2 607562 IL-12R β2 deficiency  601642  607562  35748970 
11 IL23R 607562 IL-23R deficiency 607562  35748970 
12 IRF8 226990 IRF8 deficiency  614893  et  226990 35748970 
13 ISG15 147571 ISG15 deficiency 147571  35748970 
14 JAK1 147795 JAK1 deficiency  147795  35748970 

15 NFKBIA 164008 Ectodermal dysplasia,immune deficiency) due to IKBA Gain Of Function mutation 
164008 35748970 

16 RORC 602943 ROR 𝝲𝝲t deficiency 602943 35748970 
17 SPPL2A 608238 SPPL2a deficiency 608238  35748970 
18 STAT1 614892 STAT1 deficiency 614892  35748970 
19 TBX21 619630 T-bet deficiency 619630 35748970 
20 TYK2 176941 Tyk2 deficiency 611521 et P1104A TYK2 homozygosity 176941  35748970 
21 ZNFX1 619644 ZNFX1 deficiency 619644 35748970 
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Total Panel virtuel ciblé de gènes associés aux maladies auto-inflammatoires 

69 Gènes OMIM  Phénotypes (OMIM) Références 
(PMID) 

1 ACP5 607944 Spondyloenchondrodysplasia with immune dysregulation (SPENCD) 607944 35748970 
2 ADA2 607575 ADA2 deficiency 607575  35748970 
3 ADAM17 614328 ADAM17 deficiency 614328 35748970 
4 ADAR1 146920 ADAR1 deficiency, AGS6 146920 35748970 
5 ALPI 171740 ALPI deficiency  171740  35748970 
6 AP1S3 615781  AP1S3 deficiency 615781 35748970 
7 ATAD3A 617183 ATAD3A deficiency 617183  35748970 
8 C2orf69 619423 C2orf69 deficiency 619423 35748970 
9 CARD14 602723 CAMPS (CARD14 mediated psoriasis) 602723  35748970 
10 CDC42 616737 CDC42 deficiency 616737  35748970 
11 CEBPE 245480 CEBPE neofunction 245480 35748970 
12 COPA 11924 COPA defect 6011924  35748970 
13 DNASE1L3 614420 Pediatric systemic lupus erythematosus due to DNASE1L3 deficiency 614420 35748970 
14 DNASE2 126350 DNAse II deficiency 126350  35748970 
15 ELF4 301074 ELF4 deficiency 301074  35748970 
16 HAVCR2 618398 T-cell lymphoma subcutaneous panniculitis-like (TIM3 deficiency) 618398  35748970 
17 HCK 620296 Autoinflammation with pulmonary and cutaneous vasculitis 620296  35748970 
18 HYOU1 601746 HYOU1 deficiency  601746  35748970 
19 IFIH1 615846 Aicardi-Goutières syndrome 7 (AGS7)  615846  35748970 
20 IKBKG eletion IKBKG (NEMO) exon 5 deletion 35748970 
21 IL1RN 612852 DIRA (Deficiency of the Interleukin 1 Receptor Antagonist) 612852  35748970 
22 IL36RN 614204 DITRA (Deficiency of IL-36 receptor antagonist) 614204 35748970 
23 LACC1 618795 Juvenile arthritis 618795  35748970 

24 LPIN2 609628 Chronic recurrent multifocal osteomyelitis and congenital dyserythropoietic anemia 
(Majeed syndrome) 609628  35748970 

25 LSM11 619486 LSM11 deficiency 619486  35748970 
26 MEFV 249100 Familial Mediterranean fever 249100 35748970 
27 MVK 260920 Mevalonate kinase deficiency (Hyper IgD syndrome) 260920  35748970 
28 NCKAP1L 618982 NCKAP1L deficiency 618982  35748970 
29 NLRC4 616115 Familial cold autoinflammatory syndrome 4 616115 35748970 
30 NLRP1 615225 NLRP1 deficiency 617388 and NLRP1 Gain of function 615225 35748970 
31 NLRP12 611762 Familial cold autoinflammatory syndrome 2 611762 35748970 

32 NLRP3 607115 
Muckle-Wells syndrome 191900, Familial cold autoinflammatory syndrome 1 
120100 , Neonatal onset multisystem inflammatory disease (NOMID) or chronic 
infantile, neurologic cutaneous and articular syndrome (CINCA) 607115  

35748970 

33 NOD2 186580 Blau syndrome 186580 35748970 
34 OAS1 164350 OAS1 deficiency 164350  35748970 
35 OTULIN 615712 Otulipenia/ORAS  615712  35748970 

36 PLCG2 614468 PLAID (PLC 2 associated antibody deficiency and immune dysregulation) 614878,   
Familial cold autoinflammatory syndrome 3 or APLAID (c2120A>C) 614468 35748970 

37 POLA1 301220 X-linked reticulate pigmentary disorder (POLA1 deficiency) 301220  35748970 
38 POMP 618048 Proteasome-associated autoinflammatory syndrome 2  618048  35748970 
39 PSMB8 256040 CANDLE (chronic atypical neutrophilic dermatitis with lipodystrophy) 256040 35748970 
40 PSMB9 617591 PSMB9 Gain Of Function 617591  35748970 
41 PSMG2 609702 CANDLE (chronic atypical neutrophilic dermatitis with lipodystrophy) 609702  35748970 

42 PSTPIP1 604416 Pyogenic sterile, arthritis, pyoderma gangrenosum, acne, (PAPA) syndrome, 
hyperzincemia and hypercalprotectinemia 604416 35748970 

43 RBCK1 610924 HOIL1 deficiency 610924 35748970 

44 RHOG   RHOG deficiency 35748970, 
335136 

45 RIPK1 618108 Autoinflammation with episodic fever and lymphadenopathy 618852  and 
Immunodeficiency 57 with autoinflammation 618108  35748970 

46 RNASEH2A 606034 RNASEH2A deficiency, AGS4 606034  35748970 
47 RNASEH2B 610326 RNASEH2B deficiency, AGS2  610326 35748970 
48 RNASEH2C 610330 RNASEH2C deficiency, AGS3  610330  35748970 
49 RNF31 612487 HOIP deficiency 612487 35748970 
50 RNU7-1 619487 RNU7-1 deficiency 619487  35748970 
51 SAMHD1 606754 SAMHD1 deficiency, AGS5  606754  35748970 

52 SHARPIN   SHARPIN deficiency 
https://doi.org/10
.1101/2022.11.0

9.22281431  

53 SH3BP2 118400 Cherubism  118400 35748970 
54 SLC29A3 602782 Histiocytosis-lymphadenopathy plus syndrome 602782  35748970 
55 SLC7A7 222700 Lysinuric protein intolerance  222700  35748970 

https://doi.org/10.1101/2022.11.09.22281431
https://doi.org/10.1101/2022.11.09.22281431
https://doi.org/10.1101/2022.11.09.22281431
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56 STAT2 616636 STAT2 deficiency 616636  35748970 
57 SYK 619381 SYK Gain Of Function, Immunodeficiency 82 with systemic inflammation 619381  35748970 

58 TBK1   TBK1 deficiency  35748970, 
34363755 

59 TLR8 301078 TLR8 Gain of Function 301078  35748970 
60 TMEM173 615934 STING-associated vasculopathy, infantile-onset (SAVI) 612374 et 615934  35748970 
61 TNFAIP3 616744 A20 deficiency, Autoinflammatory syndrome, familial, Behcet-like 616744 35748970 
62 TNFRSF1A 142680 TNF receptor-associated periodic syndrome 142680  35748970 
63 TREX1 606609 TREX1 deficiency, Aicardi-Goutières syndrome 1 (AGS1) 606609  35748970 
64 TRIM22 606559  TRIM22 deficiency 606559 35748970 
65 TRNT1 612907 TRNT1 deficiency 612907  35748970 

66 UBA1 1054 VEXAS (vacuoles, E1 enzyme, X-linked, autoinflammatory, somatic) syndrome, 
301054 35748970 

67 USP18 607057 USP18 deficiency 607057  35748970 
68 XIAP 300079 XIAP deficiency (XLP2) 300079 35748970 
69 ZNFX1 619644 ZNFX1 deficiency 619644  35748970 

Total Panel virtuel ciblé de gènes associés aux erreurs innées du complément 
43 Gènes OMIM  Phénotypes (OMIM) Références 

(PMID) 
1 ADAMTS13   C1q deficiency  35748970 
2 C1QA 120550 C1q deficiency  120550 35748970 
3 C1QB 120570 C1q deficiency  120570 35748970 
4 C1QC 120575 C1q deficiency 120575 35748970 
5 C1R 613785 C1r deficiency 613785 et 613785 35748970 
6 C1S 613785 C1s deficiency  613785 et C1s Periodontal Ehlers-Danlos 613785 35748970 
7 C2 217000 C2 deficiency 217000 28302725 
8 C3 120700 C3 deficiency 120700 35748970 
9 C4A 120810 Complete C4 deficiency 120810 35748970 
10 C4B 120810 Complete C4 deficiency 120810 35748970 
11 C5 120900 C5 deficiency 120900 29408806 
12 C6 217050 C6 deficiency 217050 35748970 
13 C7 217070 C7 deficiency 217070 35748970 
14 C8A 120950 C8𝜶𝜶 deficiency 120950 35748970 
15 C8B 120960 C8𝛃𝛃 deficiency 120960 35748970 
16 C8G 120930 C8𝛾𝛾 deficiency 120930 35748970 
17 C9 120940 C9 deficiency 120940 35748970 
18 CD46 120920 Membrane Cofactor Protein (CD46) deficiency 120920 35748970 
19 CD55 125240 CD55 deficiency (CHAPEL disease) 125240 35748970 
20 CD59 107271 Membrane Attack Complex Inhibitor (CD59) deficiency 107271 35748970 
21 CFB 615561 Factor B Deficiency or Gain Of Function 612924 or deficiency 615561 35748970 
22 CFD 134350 Factor D deficiency 134350 35748970 
23 CFH 134370 Factor H deficiency 134370 26604638 
24 CFHR1 134371 Factor H –related protein deficiency 1 134371 35748970 
25 CFHR2 600889 Factor H –related protein deficiency 2 600889 35748970 
26 CFHR3 605336 Factor H –related protein deficiency 3 605336 35748970 
27 CFHR4 605337 Factor H –related protein deficiency 4 605337 35748970 
28 CFHR5 608593 Factor H –related protein deficiency 5 608593 35748970 
29 CFI 217030 Factor I deficiency 217030 35748970 
30 CFP 300383 Properdin deficiency 300383  35748970 
31 COLEC11 265050 3MC syndrome 2 265050  21258343 
32 DGKE 615008 Hemolytic uremic syndrome, atypical  615008  23542698 
33 FCN3 60497 Ficolin 3 deficiency 60497 33651715 
34 INF2 613237 Glomerulosclerosis, focal segmental, 613237  35748970 
35 MASP1 257920 3MC syndrome 257920  21258343 
36 MASP2 605102 MASP2 deficiency 605102 35748970 
37 MBL2   Chronic infections, due to MBL deficiency 35748970 
38 MMACHC 277400 Methylmalonic aciduria and homocystinuria, 277400  35748970 
39 PIGA 300818 Paroxysmal nocturnal hemoglobinuria 300818  8306954 
40 PIGT 615399 Paroxysmal nocturnal hemoglobinuria 615399  23733340 
41 PLG 217090 Plasminogen deficiency 217090 9242524 
42 SERPING1 606860 C1 inhibitor deficiency  606860 35748970 
43 THBD 188040 Thrombomodulin deficiency 188040 35748970 
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Total Panel virtuel global de gènes associés aux erreurs innées de l’immunité 

497 Gènes OMIM  Phénotypes (OMIM) Références 
(PMID) 

1 ACD 616553 Dyskeratosis congenita 616553  35748970 
2 ACP5 607944 Spondyloenchondrodysplasia with immune dysregulation (SPENCD) 607944 35748970 
3 ACTB 102630 β actin deficiency 102630  35748970 
4 ADA 608958 Adenosine deaminase (ADA) deficiency 608958 35748970 
5 ADA2 607575 ADA2 deficiency 607575  35748970 
6 ADAM17 614328 ADAM17 deficiency 614328 35748970 
7 ADAMTS13   C1q deficiency  35748970 
8 ADAR1 146920 ADAR1 deficiency, AGS6 146920 35748970 
9 AICDA 605257 AID deficiency 6055258 et 605257 35748970 

10 AIRE 240300 APECED (APS-1), autoimmune polyendocrinopathy with candidiasis and 
ectodermal dystrophy 240300  35748970 

11 AK2 103020 Reticular dysgenesis 103020 35748970 
12 ALPI 171740 ALPI deficiency 171740 35748970 
13 ANKZF1 disease Infantile-onset inflammatory bowel disease 35748970 
14 AP1S3 615781  AP1S3 deficiency 615781 35748970 
15 AP3B1 603401 Hermansky-Pudlak syndrome, type 2 603401  35748970 

16 AP3D1 617050 Hermansky-Pudlak syndrome, type 10 617050  29445937 
,35748970 

17 APOL1 603743 Trypanosomiasis 603743  35748970 
18 ARHGEF1 618459 ARHGEF1 deficiency 618459  35748970 
19 ARPC1B 604223 Arp2/3-mediated filament branching defect 604223  28302725 
20 ATAD3A 617183 ATAD3A deficiency 617183  35748970 
21 ATG4A   ATG4A deficiency  35748970 
22 ATM 607585 Ataxia-telangiectasia  607585  35748970 
23 ATP6AP1 300972 ATP6AP1 deficiency Immunodeficiency 47 300972  35748970 
24 B2M 109700 MHC class I deficiency 109700 35748970 
25 BACH2 605394 BACH2 deficiency 605394 35748970 
26 BCL10 616098 BCL10 deficiency 616098 35748970 
27 BCL11B 617237 BCL11B deficiency 617237 35748970 
28 BLM 604610 Bloom syndrome 604610 35748970 
29 BLNK 60451 BLNK deficiency 60451 35748970 
30 BLOC1S6 616254 3-Methylglutaconic aciduria 616254 35748970 
31 BRCA1 617883 Fanconi Anemia Type S 617883 35748970 
32 BRCA2 605724 Fanconi Anemia Type D1 605724 35748970 
33 BRIP1 605724 Fanconi Anemia Type J 605724 35748970 
34 BTD 253260 Biotinidase deficiency 253260  29445937 
35 BTK 300300 BTK deficiency, X-linked agammaglobulinemia (XLA) 300300 35748970 
36 C1QA 120550 C1q deficiency  120550 35748970 
37 C1QB 120570 C1q deficiency  120570 35748970 
38 C1QC 120575 C1q deficiency 120575 35748970 
39 C1R 613785 C1r deficiency 613785 et 613785 35748970 
40 C1S 613785 C1s deficiency  613785 et C1s Periodontal Ehlers-Danlos 613785 35748970 
41 C2 217000 C2 deficiency 217000 28302725 
42 C2orf69 619423 C2orf69 deficiency 619423 35748970 
43 C3 120700 C3 deficiency 120700 35748970 
44 C4A 120810 Complete C4 deficiency 120810 35748970 
45 C4B 120810 Complete C4 deficiency 120810 35748970 
46 C5 120900 C5 deficiency 120900 29408806 
47 C6 217050 C6 deficiency 217050 35748970 
48 C7 217070 C7 deficiency 217070 35748970 
49 C8A 120950 C8𝜶𝜶 deficiency 120950 35748970 
50 C8B 120960 C8𝛃𝛃 deficiency 120960 35748970 
51 C8G 120930 C8𝛾𝛾 deficiency 120930 35748970 
52 C9 120940 C9 deficiency 120940 35748970 
53 CARD9 607212 CARD9 deficiency 607212  35748970 
54 CARD11 615206 CARD11 deficiency  615206 35748970 
55 CARD14 602723 CAMPS (CARD14 mediated psoriasis)  602723  35748970 
56 CARD8 disease Inflammatory bowel disease 29408806 
57 CARMIL2 610859 RLTPR deficiency 610859 35748970 
58 CASP10 601762 Autoimmune Lymphorproliferative Syndrome -Caspase10 601762 35748970 
59 CASP8 601763 Autoimmune Lymphorproliferative Syndrome -Caspase 8 601763 35748970 
60 CBLC 277400 Methylmalonic aciduria and homocystinuria 277400 29445937 
61 CCBE1 612753 Hennekam-lymphangiectasia-lymphedema syndrome 612753 35748970 
62 CD19 107265 CD19 deficiency 107265  35748970 
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63 CD20 112210 CD20 deficiency 112210  35748970 
64 CD21 120650 CD21 deficiency  120650  35748970 
65 CD27 615122 CD27 deficiency 615122 35748970 

66 CD28   CD28 deficiency 34214472, 
35748970 

67 CD3D 186790 CD3𝛅𝛅 deficiency 186790  35748970 
68 CD3E 186830 CD3ε deficiency  186830  35748970 
69 CD3G 186740 CD3𝝲𝝲 deficiency 186740 35748970 
70 CD3Z 186780 CD3𝛇𝛇 deficiency  186780  35748970 
71 CD40 606843 CD40 deficiency 606843 35748970 
72 CD40LG 308230 CD40 ligand (CD154) deficiency  308230 35748970 
73 CD46 120920 Membrane Cofactor Protein (CD46) deficiency 120920 35748970 
74 CD55 125240 CD55 deficiency (CHAPEL disease) 125240 35748970 
75 CD59 107271 Membrane Attack Complex Inhibitor (CD59) deficiency 107271 35748970 
76 CD70 cCD70 CD70 deficiency CD70 35748970 
77 CD79A 112205 Ig𝛂𝛂 deficiency 112205 35748970 
78 CD79B 147245 Igβ deficiency 147245 35748970 
79 CD81 186845 CD81 deficiency 186845  35748970 
80 CD8A 186910 CD8 deficiency 186910  35748970 
81 CDC42 616737 CDC42 deficiency 616737  35748970 
82 CDCA7 609937 Immunodeficiency with centromeric instability and facial anomalies 609937 35748970 
83 CDSN 186830 CD3ε deficiency  186830  35748970 
84 CEBPE 245480 CEBPE neofunction 245480 35748970 
85 CFB 615561 Factor B Deficiency or Gain Of Function 612924 or deficiency 615561 35748970 
86 CFD 134350 Factor D deficiency 134350 35748970 
87 CFH 134370 Factor H deficiency 134370 26604638 
88 CFHR1 134371 Factor H –related protein deficiency 1 134371 35748970 
89 CFHR2 600889 Factor H –related protein deficiency 2 600889 35748970 
90 CFHR3 605336 Factor H –related protein deficiency 3 605336 35748970 
91 CFHR4 605337 Factor H –related protein deficiency 4 605337 35748970 
92 CFHR5 608593 Factor H –related protein deficiency 5 608593 35748970 
93 CFI 217030 Factor I deficiency 217030 35748970 
94 CFP 300383 Properdin deficiency 300383  35748970 
95 CHD7 608892 CHARGE syndrome 608892 35748970 

96 CHUK   IKK𝛂𝛂 deficiency  35748970, 
34533979 

97 CIB1 618267 CIB1 deficiency 618267 35748970 
98 CIITA 600005 MHC class II deficiency 600005 35748970 
99 CLCN7 602727 Osteopetrosis 602727    
100 CLPB 616254 3-Methylglutaconic aciduria 616254 35748970 
101 COG6 614576 Congenital disorder of glycosylation 614576  29445937 
102 COL7A1 226600 Dystrophic epidermolysis bullosa 226600 26604638 
103 COLEC11 265050 3MC syndrome 2 265050  21258343 
104 COPA 11924 COPA defect 6011924  35748970 

105 COPG1   COPG1 deficiency  35748970, 
33529166 

106 CORO1A 605000 Coronin-1A deficiency 605000 35748970 
107 CR2 614699 CD21 deficiency 614699  35748970 

108 CRACR2A   CRACR2A deficiency 35748970, 
34908525 

109 CSF2RA 300770 Pulmonary alveolar proteinosis 300770 35748970 
110 CSF3R 138971 G-CSF receptor deficiency 138971 35748970 
111 CSF2RB 614370 Pulmonary alveolar proteinosis 614370 35748970 

112 CTC1 617053  Coats plus  
syndrome  617053  35748970 

113 CTLA4 123890 CTLA4 haploinsufficiency 123890 35748970 

114 CTNNBL1   CTNNBL1 deficiency  35748970, 
32484799 

115 CTPS1 615897 CTPS1 deficiency 615897 35748970 
116 CTSA 256540 Galactosialidosis 256540  29445937 
117 CTSC 602365 Papillon-Lefèvre Syndrome 602365   
118 CXCR2 619407 CXCR2 deficiency 619407 35748970 

119 CXCR4 162643 WHIM (Warts, Hypogammaglobulinemia, infections, Myelokathexis) syndrome 
162643 35748970 

120 CYBA 608508 Autosomal recessive Chronic Granulomatous Disease 608508 35748970 
121 CYBB 306400 X-Linked Chronic Granulomatous Disease 306400 35748970 
122 CYBC1 618334 Autosomal recessive Chronic Granulomatous Disease 618334 35748970 
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123 DBR1 607024 DBR1 deficiency  607024   
124 DCLRE1C 605988 DCLRE1C (Artemis) deficiency 605988 35748970 
125 DEF6 610094 DEF6 deficiency 610094 35748970 
126 DGKE 615008 Hemolytic uremic syndrome, atypical  615008  23542698 
127 DIAPH1 616632 DIAPH1 deficiency 616632 35748970 
128 DKC1 305000 Dyskeratosis congenita 305000 35748970 
129 DNAJC21 617052 Shwachman-Diamond Syndrome 617052  35748970 
130 DNASE1L3 614420 Pediatric systemic lupus erythematosus due to DNASE1L3 deficiency 614420 35748970 
131 DNASE2 126350 DNAse II deficiency 126350  35748970 
132 DNMT3B 602900 Immunodeficiency with centromeric instability and facial anomalies 602900 35748970 
133 DOCK2 603122 DOCK2 deficiency  603122  35748970 
134 DOCK8 243700 DOCK8 deficiency 243700 35748970 

135 DSG1 615508 Erythroderma, congenital, with palmoplantar keratoderma, hypotrichosis, and hyper 
IgE  615508  23974871 

136 DSP 607655 Skin fragility-woolly hair syndrome 607655  11841538 
137 DUOX2 607200 Thyroid dyshormonogenesis 607200  33651715 
138 ELANE 130130 Elastase deficiency (Severe congenital neutropenia [SCN] 1)  130130 35748970 
139 EFL1 617941 Shwachman-Diamond Syndrome 617941  35748970 
140 ELF4 301074 ELF4 deficiency  301074 35748970 
141 EPG5 615068 EPG5 deficiency (Vici syndrome) 615068 35748970 
142 ERBB2 606944 ERBIN deficiency 606944 35748970 
143 ERCC4 615272 Fanconi Anemia Type Q 615272 35748970 
144 ERCC6L2 615667 ERCC6L2 (Hebo deficiency) 615667  35748970 

145 EXTL3 )61742 Immunoskeletal dysplasia with neurodevelopmental abnormalities (EXTL3 
deficiency) 61742 35748970 

146 FAAP24 610884 FAAP24 deficiency 610884 35748970 
147 FADD 602457 FADD deficiency 602457 35748970 
148 FANCA 227650 Fanconi Anemia Type A 227650 35748970 
149 FANCB 300514 Fanconi Anemia Type B  300514 35748970 
150 FANCC 227645 Fanconi Anemia Type C 227645 35748970 
151 FANCD2 227646 Fanconi Anemia Type D2 227646 35748970 
152 FANCE 600901 Fanconi Anemia Type E 600901 35748970 
153 FANCF 603467 Fanconi Anemia Type F 603467 35748970 
154 FANCI 609053 Fanconi Anemia Type I 609053 35748970 
155 FANCL 614083 Fanconi Anemia Type L 614083 35748970 
156 FANCM 618096 Fanconi Anemia Type M 618096 35748970 
157 FAT4 612411  Hennekam-lymphangiectasia-lymphedema syndrome 612411 35748970 
158 FCGR3A 146740 CD16 deficiency 146740  35748970 
159 FCHO1 613437 FCHO1 deficiency 613437 35748970 
160 FCN3 60497 Ficolin 3 deficiency 60497 33651715 
161 FERMT1 173650 FERMT1 deficiency 173650 35748970 
162 FERMT3 607901 Leukocyte adhesion deficiency type 3 (LAD3) 607901  35748970 
163 FLG 60170 Winged helix nude FOXN1 deficiency 60170 35748970 
164 FNIP1 619705 FNIP1 deficiency 619705 35748970 
165 FOXN1 60170 Winged helix nude FOXN1 deficiency 60170 35748970 
166 FOXP3 300292 IPEX, immune dysregulation, polyendocrinopathy, enteropathy X-linked 300292 35748970 
167 FPR1 136537 Localized juvenile periodontitis 136537  35748970 
168 G6PC3 611045 G6PC3 deficiency (SCN4) 611045 35748970 
169 G6PD 300908 Hemolytic anemia, G6PD deficient (favism) 300908 27458052 
170 G6PT1 602671 Glycogen storage disease type 1b 602671 27458052 
171 GALT 230400 Galactosemia 230400  29445937 
172 GATA2 137295 GATA2 deficiency 137295 35748970 
173 GBA 230800 Gaucher disease, type I  230800  29445937 
174 GFI1 600871 GFI 1 deficiency (SCN2)  600871 35748970 
175 GINS1 610608 GINS1 deficiency 610608  35748970 
176 GUCY2C 614616 Familial Diarrhea 614616 26604638 
177 HAVCR2 618398 T-cell lymphoma subcutaneous panniculitis-like (TIM3 deficiency) 618398  35748970 
178 HAX1 605998 HAX1 deficiency (Kostmann Disease) (SCN3)  605998 35748970 
179 HCK 620296 Autoinflammation with pulmonary and cutaneous vasculitis 620296  35748970 
180 HELLS 603946 Immunodeficiency with centromeric instability and facial anomalies 603946 35748970 
181 HPS1 203300 Hermansky Pudlak syndrome (type 1) 203300 26604638 
182 HPS4 614073 Hermansky Pudlak syndrome (type 4) 614073 26604638 
183 HPS6 614075  Hermansky Pudlak syndrome (type 6) 614075  26604638 
184 HMOX1 141250 Isolated congenital asplenia (ICA) 141250 35748970 
185 HYOU1 601746 HYOU1 deficiency  601746  35748970 
186 ICOS 604558 ICOS deficiency 604558 35748970 
187 ICOSLG 605717 ICOSL deficiency 605717 35748970 
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188 IFIH1 615846 Aicardi-Goutières syndrome 7 (AGS7)  615846  35748970 
189 IFNAR1 107450 IFNAR1 deficiency 107450 35748970 
190 IFNAR2 602376 IFNAR2 deficiency 602376 35748970 
191 IFNG 618963 IFN-𝝲𝝲deficiency 618963  35748970 
192 IFNGR1 615978 IFN-𝝲𝝲 receptor 1 deficiency 209950 et 615978  35748970 
193 IFNGR2 147569 IFN-𝝲𝝲 receptor 2 deficiency 147569  35748970 
194 IGHM 147020 𝛍𝛍 heavy chain deficiency 147020 35748970 
195 IGKC 147200 Kappa chain deficiency 147200 35748970 
196 IGLL1 146770 λ5 deficiency  146770 35748970 
197 IKBKB 615592 IKBKB deficiency 615592 35748970 
198 IKBKG 300248 IKBKG deficiency (ectodermal dysplasia, immune deficiency) 300248 35748970 
199 IKZF1 603023 IKAROS deficiency or Gain Of Function 603023 35748970 

200 IKZF2   HELIOS deficiency   34920454, 
34826260 

201 IKZF3 619437 AIOLOS deficiency 619437 35748970 
202 IL10 124092 IL-10 deficiency 124092 35748970 
203 IL10RA 146933 IL-10R deficiency 146933 35748970 
204 IL10RB 123889 IL-10R deficiency 123889 35748970 
205 IL12B 161561 IL-12p40 (IL-12 and IL-23) deficiency 161561 35748970 
206 IL12RB1 601604 IL-12 and IL-23 receptor β1 chain deficiency 601604  35748970 
207 IL12RB2 607562 IL-12R β2 deficiency  601642  607562  35748970 
208 IL17F 606496 IL-17F deficiency  606496 35748970 
209 IL17RA 605461 IL-17RA deficiency  605461  35748970 
210 IL17RC 610925 IL-17RC deficiency 610925 35748970 
211 IL18BP 604113 IL-18BP deficiency 604113  35748970 
212 IL1RN 612852 DIRA (Deficiency of the Interleukin 1 Receptor Antagonist) 612852  35748970 
213 IL21 615767 IL-21 deficiency 615767 35748970 
214 IL21R 615207 IL-21R deficiency 615207 35748970 
215 IL23R 607562 IL-23R deficiency  607562 35748970 
216 IL2RA 147730 CD25 deficiency 147730 35748970 
217 IL2RB 618495 CD122 deficiency 618495 35748970 
218 IL2RG 308380 𝛄𝛄c deficiency (common gamma chain SCID, CD132 deficiency) 308380 35748970 
219 IL36RN 614204 DITRA (Deficiency of IL-36 receptor antagonist) 614204 35748970 
220 IL6R 147880 IL6 receptor deficiency 147880 35748970 
221 IL6ST 619752 L6 signal transducer (IL6ST) deficiency 618523 et 619752 35748970 
222 IL7R 146661 IL7R𝛂𝛂 deficiency - SCID 146661 35748970 
223 INF2 613237 Glomerulosclerosis, focal segmental, 613237  35748970 
224 INO80 610169 INO80 deficiency  610169  35748970 
225 IRAK1 300283 IRAK1 deficiency  300283 35748970 
226 IRAK4 606883 IRAK4 deficiency 606883  35748970 
227 IRF2BP2 615332 IRF2BP2 deficiency 615332  35748970 
228 IRF3 alitis IRF3 deficiency 616532 Herpes Simplex Encephalitis  35748970 
229 IRF4 60190 IRF4 haploinsufficiency  60190 35748970 
230 IRF7 60504 IRF7 deficiency 60504 35748970 
231 IRF8 226990 IRF8 deficiency  614893  et  226990 35748970 
232 IRF9 147574 IRF9 deficiency 147574 35748970 
233 ISG15 147571 ISG15 deficiency 147571  35748970 
234 ITCH 606409 ITCH deficiency 606409 35748970 
235 ITGB2 600065 Leukocyte adhesion deficiency type 1 (LAD1) 600065 35748970 
236 ITK 186973 ITK deficiency  186973 35748970 

237 ITPKB   ITPKB deficiency  35748970, 
31987846 

238 JAGN1 616012 JAGN1 deficiency  616012 35748970 
239 JAK1 147795 JAK1 Gain Of Function 147795 or deficiency  147795  35748970 
240 JAK3 600173 JAK3 deficiency SCID 600173  35748970 
241 KDM6A 300128 Kabuki syndrome 300128 35748970 
242 KMT2A 605130 KMT2A deficiency (Wiedemann-Steiner syndrome 605130 35748970 
243 KMT2D 602113 Kabuki syndrome 602113 35748970 
244 LACC1 618795 Juvenile arthritis 618795  35748970 
245 LAMTOR2 610389 P14/LAMTOR2 deficiency 610389 35748970 
246 LAT 602354 LAT deficiency 602354 35748970 
247 LCK 615758 LCK deficiency 615758 35748970 
248 LCP2 619374 SLP76 deficiency 619374  35748970 
249 LIG1 126391 Ligase I deficiency 126391  35748970 
250 LIG4 601837 DNA ligase IV deficiency 601837  35748970 
251 LIPA 278000 Wolman disease 278000  29445937 
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252 LPIN2 609628 Chronic recurrent multifocal osteomyelitis and congenital dyserythropoietic anemia 
(Majeed syndrome) 609628  35748970 

253 LRBA 606453 LRBA deficiency 606453 35748970 
254 LRRC8A 613506 Agammaglobulinemia 5   613506  35748970 
255 LSM11 619486 LSM11 deficiency 619486  35748970 
256 LYST 606897 Chediak-Higashi syndrome 606897 35748970 
257 MAD2L2 617243 Fanconi Anemia Type 5 617243 35748970 
258 MAGT1 300853 X-linked magnesium EBV and neoplasia (XMEN0 300853  35748970 
259 MALT1 615468 MALT1 deficiency 615468 35748970 

260 MAN2B2   MAN2B2 deficiency 35748970, 
31775018 

261 MAP1LC3B2   MAP1LC3B2 deficiency   33310865 
,35748970 

262 MAP3K14 604655 NIK deficiency  604655 35748970 

263 MAPK8   JNK1 haplo-insufficiency 31784499, 
35748970 

264 MASP1 257920 3MC syndrome 257920  21258343 
265 MASP2 613791 MASP2 deficiency 613791 26604638 
266 MBL2   Chronic infections, due to MBL deficiency 35748970 
267 MCM10 619313 MCM10 deficiency  619313  35748970 
268 MCM4 602638 MCM4 deficiency 602638  35748970 
269 MECOM 61673  MECOM deficiency 61673 35748970 
270 MEFV 249100 Familial Mediterranean fever 249100 35748970 
271 MKL1 606078 Neutropenia with combined immune deficiency due to MKL1 deficiency 606078 35748970 
272 MMACHC 277400 Methylmalonic aciduria and homocystinuria, 277400  35748970 
273 MOGS 601336 Mannosyl-oligosaccharide glucosidase deficiency 601336 35748970 
274 MPO 254600 Myeloperoxidase deficiency 254600  33965132 
275 MRE11 604391 Ataxia-telangiectasia-like disorder 1 604391  35748970 
276 MSH6 600678 MSH6 deficiency 600678 35748970 
277 MSN 30098 Moesin deficiency  30098 35748970 
278 MTHFD1 172460 Methylene-tetrahydrofolate dehydrogenase 1 (MTHFD1) deficiency 172460 35748970 
279 MVK 260920 Mevalonate kinase deficiency (Hyper IgD syndrome) 260920  35748970 
280 MYD88 602170 MyD88 deficiency 602170 35748970 
281 MYSM1 612176 MYSM1 deficiency 612176 35748970 
282 NBAS 608025 Acute liver failure due to NBAS deficiency 608025 35748970 
283 NBS1 602667 Nijmegen breakage syndrome 602667  35748970 
284 NCF1 608512 Autosomal recessive Chronic Granulomatous Disease 608512 35748970 
285 NCF2 608515 Autosomal recessive Chronic Granulomatous Disease 608515 35748970 
286 NCF4 613960 Autosomal recessive Chronic Granulomatous Disease 613960 35748970 
287 NCKAP1L 618982 NCKAP1L deficiency 618982  35748970 
288 NCSTN 605254 Hidradenitis suppurativa 605254 35748970 
289 NFAT5 604708 NFAT5 haploinsufficiency 604708  35748970 
290 NFE2L2 617744 Activating de novo mutations in nuclear factor, erythroid 2-like (NFE2L2) 617744 35748970 
291 NFKB1 164011 NFKB1 deficiency  164011 35748970 
292 NFKB2 615577 NFKB2 deficiency 615577 35748970 

293 NFKBIA 164008 Ectodermal dysplasia,immune deficiency) due to IKBA Gain Of Function mutation 
164008 35748970 

294 NHEJ1 611290 Cernunnos/XLF deficiency 611290 35748970 
295 NLRC4 616050 NLRC4-MAS (macrophage activating syndrome) 616050 35748970 
296 NLRP1 615225 NLRP1 deficiency 617388 and NLRP1 Gain of function 615225 35748970 
297 NLRP12 611762 Familial cold autoinflammatory syndrome 2 611762 35748970 

298 NLRP3 607115 
Muckle-Wells syndrome 191900, Familial cold autoinflammatory syndrome 1 
120100 , Neonatal onset multisystem inflammatory disease (NOMID) or chronic 
infantile, neurologic cutaneous and articular syndrome (CINCA) 607115  

35748970 

299 NOD2 266600 Inflammatory bowel disease 1, Crohn disease 266600  35748970 
300 NOLA2 613987 Dyskeratosis congenita, autosomal recessive 613987 35748970 
301 NOLA3 224230 Dyskeratosis congenita, autosomal recessive 224230 35748970 

302 NOP10 224230 Dyskeratosis congenita, autosomal recessive 224230  35748970, 
17507419 

303 NOS2   NOS2 deficiency 31995689, 
35748970 

304 NPC1   Niemann-Pick disease, type C 31352388 
305 NSMCE3 608243 NSMCE3 deficiency 608243  35748970 
306 OAS1 164350 OAS1 deficiency 164350  35748970 
307 ORAI1 610277  ORAI1 deficiency 610277  35748970 
308 OSTM1 607649 Osteopetrosis 607649 35748970 
309 OTULIN 615712 Otulipenia/ORAS  615712  35748970 
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310 PALB2 610832 Fanconi Anemia Type N 610832 35748970 
311 PARN 616353 Dyskeratosis congenita, autosomal recessive 616353 35748970 
312 PAX1 615560 PAX1 deficiency 615560 35748970 

313 PDCD1   PD-1 deficiency  35748970, 
34183838 

314 PEPD 613230 Prolidase deficiency  613230  35748970 
315 PGM3 172100 PGM3 deficiency 172100 35748970 
316 PIGA 300818 Paroxysmal nocturnal hemoglobinuria 300818  8306954 
317 PIGT 615399 Paroxysmal nocturnal hemoglobinuria 615399  23733340 
318 PIK3CD 615513 Activated p110 syndrome (APDS) 1   615513 35748970 
319 PIK3CG 619802 PIK3CG deficiency 619802  35748970 
320 PIK3R1 616005 Activated p110 syndrome (APDS) 2   616005 35748970 
321 PLCG2 614878 PLAID (PLC 2 associated antibody deficiency and immune dysregulation) 614878 35748970 
322 PLEKHM1 611466 Osteopetrosis 611466  35748970 
323 PLG 217090 Plasminogen deficiency 217090 9242524 
324 PMS2 600259 PMS2 Deficiency  600259  35748970 
325 PNP 164050 Purine nucleoside phosphorylase (PNP) deficiency 164050 35748970 
326 POLA1 301220 X-linked reticulate pigmentary disorder (POLA1 deficiency) 301220  35748970 
327 POLD1 174761 Polymerase 𝛅𝛅 deficiency 174761 35748970 
328 POLD2 600815 Polymerase 𝛅𝛅 deficiency 600815 35748970 
329 POLE 174762 POLE1 (Polymerase ε subunit 1) deficiency (FILS syndrome) 174762  35748970 
330 POLE2 602670 POLE2 (Polymerase ε subunit 2) deficiency 602670 35748970 
331 POLR3A 614258 RNA polymerase III deficiency  614258 35748970 
332 POLR3C 617454 RNA polymerase III deficiency 617454 35748970 
333 POLR3F 617455 RNA polymerase III deficiency 617455 35748970 
334 POMP 618048 Proteasome-associated autoinflammatory syndrome 2  618048  35748970 

335 POU2AF1   BOB1 deficiency  35748970, 
33571536 

336 PRF1 170280 Perforin deficiency (FHL2)  170280 35748970 
337 PRKCD 615559 PRKCD deficiency  615559 35748970 
338 PRKDC 615966 DNA PKcs deficiency 615966 35748970 
339 PSEN1 613737 Hidradenitis suppurativa 613737 35748970 
340 PSENEN 613736 Hidradenitis suppurativa 613736 35748970 
341 PSMB8 256040 CANDLE (chronic atypical neutrophilic dermatitis with lipodystrophy) 256040 35748970 
342 PSMB9 617591 PSMB9 Gain Of Function 617591  35748970 
343 PSMG2 609702 CANDLE (chronic atypical neutrophilic dermatitis with lipodystrophy) 609702  35748970 

344 PSTPIP1 604416 Pyogenic sterile, arthritis, pyoderma gangrenosum, acne, (PAPA) syndrome, 
hyperzincemia and hypercalprotectinemia 604416 35748970 

345 PTEN 158350 PTEN Deficiency 158350  35748970 
346 PTPRC 151460 CD45 deficiency SCID 151460 35748970 
347 RAB27A 603868 Griscelli syndrome, type 2 603868 35748970 
348 RAC1   Intellectual developmental disorder, autosomal dominant  25885881 

349 RAC2 602049/60
8203 Activated RAC2 defect 602049 or Rac2 deficiency 608203 N 35748970 

350 RAD51 617244 Fanconi Anemia Type R 617244 35748970 
351 RAD51C 613390 Fanconi Anemia Type O 613390 35748970 
352 RAG1 179615 RAG1 deficiency 179615 35748970 
353 RAG2 179616 RAG2 deficiency 179616 35748970 
354 RANBP2 601181 Acute necrotizing encephalopathy 601181 35748970 
355 RASGRP1 603962 RASGRP1 deficiency 603962 35748970 
356 RBCK1 610924 HOIL1 deficiency 610924 35748970 
357 REL   c-Rel deficiency 35748970 
358 RELA 618287 RelA haploinsufficiency 618287 35748970 
359 RELB 164910 RelB deficiency 604758 164910 35748970 
360 RET 142623 (Hirschsprung disease, susceptibility to, 1) 142623  22985837 
361 RFWD3 617784 Fanconi Anemia Type W 617784 35748970 
362 RFX5 601863 MHC class II deficiency 601863 35748970 
363 RFXANK 603200 MHC class II deficiency RFXANK 603200 35748970 
364 RFXAP 601861 MHC class II deficiency RFXAP  601861 35748970 

365 RHOG   RHOG deficiency 35748970, 
335136 

366 RHOH 602037 RHOH deficiency  602037 35748970 

367 RIPK1 618108 Autoinflammation with episodic fever and lymphadenopathy 618852  and 
Immunodeficiency 57 with autoinflammation 618108  35748970 

368 RMRP 157660 Cartilage hair hypoplasia (CHH) 157660 35748970 
369 RNASEH2A 606034 RNASEH2A deficiency, AGS4 606034  35748970 
370 RNASEH2B 610326 RNASEH2B deficiency, AGS2  610326 35748970 
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371 RNASEH2C 610330 RNASEH2C deficiency, AGS3  610330  35748970 

372 RNF168 612688 RNF168 deficiency (Radiosensitivity, Immune Deficiency, Dysmorphic features, 
Learning difficulties [RIDDLE] syndrome) 612688  35748970 

373 RNF31 612487 HOIP deficiency 612487 35748970 
374 RNU4ATAC   MOPD1 Deficiency (Roifman syndrome) 35748970 
375 RNU7-1 619487 RNU7-1 deficiency 619487  35748970 
376 RORC 602943 ROR 𝝲𝝲t deficiency 602943 35748970 
377 RPSA 271400 Isolated congenital asplenia (ICA) 271400 35748970 
378 RTEL1 615190 Dyskeratosis congenita 615190  35748970 

379 SAMD9 617053 MIRAGE (myelodysplasia, infection, restriction of growth, adrenal hypoplasia, 
genital phenotypes, enteropathy) 617053 35748970 

380 SAMD9L 611170 Ataxia Pancytopenia Syndrome 611170  35748970 
381 SAMHD1 606754 SAMHD1 deficiency, AGS5  606754  35748970 

382 SASH3   SASH3 deficiency 35748970, 
33876203 

383 SBDS 607444 Shwachman-Diamond Syndrome 607444 35748970 
384 SEC61A1 609213 SEC61A1 deficiency 609213  35748970 
385 SEMA3E 608166 CHARGE syndrome 608166 35748970 
386 SERPING1 606860 C1 inhibitor deficiency  606860 35748970 
387 SH2D1A 300490 SAP deficiency (XLP1) Purtilo Syndrome 300490 35748970 
388 SH3BP2 118400 Cherubism  118400 35748970 
389 SH3KBP1 300310 SH3KBP1 (CIN85) deficiency 300310 35748970 

390 SHARPIN   SHARPIN deficiency 
https://doi.org/10
.1101/2022.11.0

9.22281431  

391 SKIV2L 614602 Tricho-Hepato-Enteric Syndrome (THES) 614602 35748970 
392 SLC29A3 602782 Histiocytosis-lymphadenopathy plus syndrome 602782  35748970 
393 SLC35C1 605881 Leukocyte adhesion deficiency type 2 (LAD2) 605881 35748970 
394 SLC37A4 232220  Glycogen storage disease 1b 232220  26604638 
395 SLC39A7 601416 SLC39A7 (ZIP7) deficiency 601416 35748970 
396 SLC46A1 229050 SLC46A1/PCFT deficiency causing hereditary folate malabsorption 229050 35748970 
397 SLC7A7 222700 Lysinuric protein intolerance 222700 35748970 
398 SLC9A3 616868 Diarrhea, secretory sodium, congenital 616868  31276831 
399 SLCO2A1   Chronic Enteropathy Associated With SLCO2A1 28510689 
400 SLX4 613951 Fanconi Anemia Type P 613951 35748970 
401 SMARCAL1   Schimke Immuno-osseous dysplasia  35748970 
402 SMARCD2 601736 SMARCD2 deficiency 601736 35748970 
403 SNORA31 619396 SNORA31 deficiency Herpes Simplex Encephalitis  619396  35748970 
404 SNX10 614780 Osteopetrosis 614780 35748970 
405 SMPD1 607616 Niemann-Pick disease, type B  607616  29445937 
406 SOCS1 619375 SOCS1 haploinsufficiency  619375 35748970 
407 SP110 604457 Hepatic veno-occlusive disease with immunodeficiency (VODI) 604457 35748970 
408 SPI1 619707 PU1 deficiency 619707 35748970 
409 SPINK5 605010 Comel-Netherton syndrome 605010 35748970 
410 SPPL2A 608238 SPPL2a deficiency 608238  35748970 
411 SRP54 604857 SRP54 deficiency  604857 35748970 
412 SRP72 602122 Bone Marrow Failure Syndrome 1 (SRP72-deficiency) 602122 35748970 
413 STAT1 600555 STAT1 Gain of Function and STAT1 deficiency 614892, 600555 35748970 
414 STAT2 616636 STAT2 deficiency 616636  35748970 

415 STAT3 102582 Autosomal Dominant Hyper IgE Syndrome STAT3 deficiency (Job syndrome) 
147060 and STAT3 Gain of Function 102582  35748970 

416 STAT5B 245590 Hypereosinophilic syndrome due to somatic mutations in STAT5b and STAT5b 
deficiency 245590 35748970 

417 STAT6   STAT6 Gain Of Function 36884218 
418 STIM1 605921 STIM1 deficiency 605921 35748970 
419 STK4 614868 STK4 deficiency 614868 35748970 
420 STN1 613129 Coats plus syndrome 613129  35748970 
421 STX11 605014 Syntaxin 11 deficiency (FHL4) 605014 35748970 
422 STX3 619445 Diarrhea 12, with microvillus atrophy 619445  33974130 
423 STXBP2 601717 STXBP2 / Munc18-2 deficiency (FHL5) 601717 35748970 

424 STXBP3   Very Early Onset Inflammatory Bowel Disease Bilateral Sensorineural Hearing Loss 
and Immune Dysregulation  33891011 

425 SUMF1 272200 Multiple sulfatase deficiency 272200  29445937 
426 SYK 619381 SYK Gain Of Function, Immunodeficiency 82 with systemic inflammation 619381  35748970 
427 TAP1 170260 MHC class I deficiency 170260 35748970 
428 TAP2 170261 MHC class I deficiency 170261 35748970 
429 TAPBP 601962 MHC class I deficiency 601962 35748970 
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430 TAZ 300394 Barth Syndrome (3-Methylglutaconic aciduria type II) 300394 35748970 

431 TBK1   TBK1 deficiency  35748970, 
34363755 

432 TBX1 60205 TBX1 deficiency DiGeorge syndrome  60205 35748970 
433 TBX21 619630 T-bet deficiency 619630 35748970 
434 TCF3 616941 E47 transcription factor deficiency  147141 et 616941 35748970 
435 TCIRG1 604592 Osteopetrosis 604592 35748970 
436 TCN2 613441 Transcobalamin 2 deficiency  613441 35748970 
437 TERC 127550 Dyskeratosis congenita 127550 35748970 
438 TERT a61398 Dyskeratosis congenita 61398 35748970 
439 TET2 619126 TET2 deficiency 619126 35748970 
440 TFRC 616740 TFRC deficiency 616740 35748970 
441 TGFB1 618213 TGFB1 deficiency 618213 35748970 
442 TGFBR1 609192 Loeys-Dietz syndrome (TGFBR deficiency) 609192 35748970 
443 TGFBR2 610168 Loeys-Dietz syndrome (TGFBR deficiency) 610168 35748970 
444 THBD 188040 Thrombomodulin deficiency 188040 35748970 
445 TICAM1 607601 TRIF deficiency 607601 35748970 
446 TINF2 268130 Dyskeratosis congenita 268130 35748970 
447 TIRAP 614382 TIRAP deficiency  614382 35748970 
448 TLR3 613002 TLR3 deficiency 613002 35748970 
449 TLR7 301051 TLR7 deficiency  301051 35748970 
450 TLR8 301078 TLR8 Gain of Function 301078  35748970 
451 TMC6 605828 EVER1 deficiency  605828 35748970 
452 TMC8 605829 EVER2 deficiency 605829 35748970 
453 TMEM173 615934 STING-associated vasculopathy, infantile-onset (SAVI) 612374 et 615934  35748970 
454 TNFAIP3 616744 A20 deficiency  616744  35748970 
455 TNFRSF11A 603499 Osteopetrosis 603499 35748970 
456 TNFRSF13B 604907 TACI deficiency 604907 35748970 
457 TNFRSF13C 606269 BAFF receptor deficiency 606269  35748970 
458 TNFRSF1A 142680 TNF receptor-associated periodic syndrome 142680  35748970 
459 TNFRSF4 615593 OX40 deficiency 615593 35748970 
460 TNFRSF6 134637 Autoimmune Lymphorpoliferative Syndrome -FAS 134637 35748970 
461 TNFRSF9 602250 CD137 deficiency (41BB) 602250 35748970 
462 TNFSF11 602642 Osteopetrosis 602642  35748970 
463 TNFSF12 602695 TWEAK deficiency 602695  35748970 
464 TNFSF13   APRIL deficiency  35748970 
465 TNFSF6 134638 Autoimmune Lymphorpoliferative Syndrome -FASL 134638 35748970 
466 TOP2B 126431 Hoffman syndrome/TOP2B deficiency 126431 35748970 
467 TP53 618165 Bone Marrow Failure Syndrome 5 618165  35748970 
468 TPP2 190470 Tripeptidyl-Peptidase II Deficiency 190470 35748970 
469 TRAC 615387 TCRα deficiency 615387 35748970 
470 TRAF3 601896 TRAF3 deficiency 601896  35748970 
471 TRAF3IP2 607043 ACT1 deficiency 607043 35748970 
472 TREX1 606609 TREX1 deficiency, Aicardi-Goutières syndrome 1 (AGS1) 606609  35748970 
473 TRIM22 606559  TRIM22 deficiency 606559 35748970 
474 TRNT1 612907 TRNT1 deficiency 612907  35748970 
475 TTC37 222470 Tricho-Hepato-Enteric Syndrome (THES) 222470 35748970 
476 TTC7A 609332 Immunodeficiency with multiple intestinal atresias 609332 35748970 
477 TYK2 176941 Tyk2 deficiency 611521 et P1104A TYK2 homozygosity 176941  35748970 

478 UBA1 301054 VEXAS (vacuoles, E1 enzyme, X-linked, autoinflammatory, somatic) syndrome, 
301054  35748970 

479 UBE2T 616435 Fanconi Anemia type T 616435 35748970 
480 UNC13D 608897 UNC13D / Munc13-4 deficiency (FHL3) 608897 35748970 
481 UNC93B1 608204 UNC93B1 deficiency 608204 35748970 
482 UNG 191525 UNG deficiency 191525  35748970 
483 USB1 613276 Clericuzio syndrome (Poikiloderma with neutropenia) 613276 35748970 
484 USP18 607057 USP18 deficiency 607057  35748970 
485 VPS13B 607817 Cohen syndrome 607817 35748970 
486 VPS45 610035 VPS45 deficiency (SCN5) 610035 35748970 
487 WAS 300299 Wiskott-Aldrich syndrome 300392 and X-linked neutropenia/myelodysplasia  300299 35748970 
488 WDR1 604734 WDR1 deficiency 604734  35748970 
489 WIPF1 614493 Wiskott-Aldrich syndrome 614493  35748970 
490 WRAP53 613988 Dyskeratosis congenita 613988 35748970 
491 XIAP 300079 XIAP deficiency (XLP2) 300079 35748970 
492 XRCC2 617247 Fanconi Anemia Type U 617247 35748970 
493 XRCC9 602956 Fanconi anemia Type G  602956  35748970 
494 ZAP70 269840 ZAP-70 deficiency  269840 35748970 
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495 ZBTB24 614069 Immunodeficiency-centromeric instability-facial anomalies syndrome 2 614069  35748970 
496 ZNF341 618282 Hyper-IgE recurrent infection syndrome 3, autosomal recessive 618282  35748970 
497 ZNFX1 619644 ZNFX1 deficiency 619644  35748970 

Sigles et acronymes : CA-EBV : virus d’Epstein-Barr actif chronique (de l’anglais chronic active Epstein-Barr virus); HLH : 
lymphohistiocytose hémophagocytaire (de l’anglais hemophagocytic lymphohistiocytosis); OMIM : héritage mendélien en ligne 
chez l’homme (de l’anglais Online Mendelian Inheritance in Man); PIRD : dysrégulation immunitaire primitive (de l’anglais primary 
immune regulatory disorders); PMID : identifiant dans PubMed (de l’anglais PubMed identifier); MSMD : syndrome de 
prédisposition mendélienne aux infections mycobactériennes (MSMD de l’anglais mendelian susceptibility to mycobacterial 
disease); SCID : déficit immunitaire combinée sévère (de l’anglais severe combined immunodeficiency) 
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ANNEXE I 
Vérification et validation des gènes  

L’INESSS a effectué une vérification du niveau de preuve pour chaque gène proposé afin de valider la composition des panels 
des EII. Parmi les 497 gènes proposés par le demandeur, 447 se retrouvent dans la classification de l’IUIS [Tangye et al., 
2022] et leur association avec un phénotype des EII est jugée « Définitive ». Les 50 gènes dont l'ensemble des preuves n'est 
pas « Définitive » mais semble suffisamment convaincant pour que la paire gène-maladie soit validée par des preuves 
supplémentaires dans un avenir proche (gènes émergents) sont présenté dans le tableau I-1. 

Tableau I-1 Gènes proposés par le demandeur qui ne figurent pas dans la liste IUIS et niveau de preuve associé 

Gènes OMIM Description OMIM  
en anglais Publications 

Statut dans 
panel PID de 

PanelApp 
Statut dans autres 

panels de PanelApp Preuve Remarques  

SLC37A4 616868 Diarrhea, secretory sodium, 
congenital 26604638 Vert  s.o. Forte Validé par OMIM et PanelApp 

BLOC1S6 616254 3-Methylglutaconic aciduria 35748970 Vert s.o. Forte Gene non cité dans la référence 
fournie mais validé par PanelApp 

COL7A1 226600 Dystrophic epidermolysis bullosa 26604638 Vert s.o. Forte Validé par OMIM et PanelApp 

GUCY2C 614616 Familial Diarrhea 26604638 Vert s.o. Forte Validé par OMIM et PanelApp 

HPS1 203300 Hermansky Pudlak syndrome (type 
1) 26604638 Vert s.o. Forte Validé par OMIM et PanelApp 

HPS4 614073 Hermansky Pudlak syndrome (type 
4) 26604638 Vert s.o. Forte Validé par OMIM et PanelApp 

HPS6 614075 Hermansky-Pudlak syndrome 26604638 Vert s.o. Forte Gene non cité dans la référence 
fournie mais validé par PanelApp 

NPC1 s.o.   Niemann-Pick disease, type C 31352388 Vert s.o. Forte Validé par OMIM et PanelApp 

PLG 217090 Plasminogen deficiency 9242524 Vert s.o. Forte Validé par OMIM et PanelApp 

POMP 618048 Proteasome-associated 
autoinflammatory syndrome  35748970 Vert s.o. Forte Gene non cité dans la référence 

fournie mais validé par PanelApp 

SLCO2A1 614602 Tricho-Hepato-Enteric Syndrome 
(THES)  28510689 Vert s.o. Forte Validé par OMIM de SKIV2L 

STXBP3 

s.o.  Very Early Onset Inflammatory 
Bowel Disease Bilateral 

Sensorineural Hearing Loss and 
Immune Dysregulation  

33891011 Vert s.o. Forte Validé par OMIM et PanelApp 
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Gènes OMIM Description OMIM  
en anglais Publications 

Statut dans 
panel PID de 

PanelApp 
Statut dans autres 

panels de PanelApp Preuve Remarques  

ANKZF1 s.o.  Infantile-onset inflammatory bowel 
disease 35748970 Amber s.o. Modérée Gene non cité dans la référence 

fournie mais validé par PanelApp 

CARD8 s.o.  Inflammatory bowel disease 29408806 Amber s.o. Modérée Validé par OMIM et PanelApp 

CDSN 186830 CD3ε deficiency 35748970 Amber s.o. Modérée 
Gene non cité dans la référence 

fournie mais validé par PanelApp. 
Validé par OMIM de CD3ε 

CR2 123890 CTLA4 haploinsufficiency  35748970 Amber s.o. Modérée 
Gene non cité dans la référence 

fournie mais validé par PanelApp. 
Validé par OMIM de CTLA4 

FLG 60170 Winged helix nude FOXN1 
deficiency  35748970 Amber s.o. Modérée 

Gene non cité dans la référence 
fournie mais validé par PanelApp. 

Validé par OMIM de FOXN1 

LACC1 618795 Juvenile arthritis  35748970 Amber s.o. Modérée Gene non cité dans la référence 
fournie mais validé par PanelApp 

MBL2 s.o.   Chronic infections, due to MBL 
deficiency 35748970 Amber s.o. Modérée Gene non cité dans la référence 

fournie mais validé par PanelApp 

MPO 254600 Myeloperoxidase deficiency  33965132 Amber s.o. Modérée Validé par OMIM et PanelApp 

NOP10 224230 Dyskeratosis congenita, autosomal 
recessive  

35748970, 
17507419 Amber s.o. Modérée Associé aux Cytopénies Validé par 

OMIM du gène NOLA3 

SLC9A3   s.o.  Chronic Enteropathy Associated 
With SLCO2A1 31276831 Amber s.o. Modérée Voir références [Dimitrov et al., 2019] 

STAT6 s.o.  STAT6 Gain Of Function 36884218 Amber s.o. Modérée 

L'étude présente une combinaison 
de preuves cliniques, génétiques, 

moléculaires liant des variants 
STAT6 avec des maladies 

allergiques grave. 

COLEC11 265050 3MC syndrome 2  21258343 Rouge Vert, panel Severe 
Paediatric Disorders Modérée 

Identification de deux gènes 
COLEC11 et MASP1 qui, une fois 

mutés, provoquent quatre 
syndromes (3MC) ; Carnevale, 
Mingarelli, Malpuech et Michels 

MASP1 257920 3MC syndrome  21258343 Rouge Vert, panel Severe 
Paediatric Disorders Modérée 

Identification de deux gènes 
COLEC11 et MASP1 qui, une fois 

mutés, provoquent quatre 
syndromes (3MC) ; Carnevale, 
Mingarelli, Malpuech et Michels 

UBA1 301054 
VEXAS (vacuoles, E1 enzyme, X-
linked, autoinflammatory, somatic) 

syndrome 
35748970 Rouge 

 
Vert, panel Severe 

Paediatric Disorders 
Vert, panel 

Autoinflammatory 
disorders 

Modérée 

Aucune évidence qui atteste de la 
présence d’un variant germinal pour 
le gène UBA1 qui cause l’EII. Il est 
associé uniquement au groupe des 

phénocopie 
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Gènes OMIM Description OMIM  
en anglais Publications 

Statut dans 
panel PID de 

PanelApp 
Statut dans autres 

panels de PanelApp Preuve Remarques  

COG6 614576 Congenital disorder of glycosylation 29445937 Non listé Vert, panel Severe 
Paediatric Disorders Modérée 

Syndrome hémophagocytaire 
secondaire associé à une anomalie 
du gène COG6 : rapport et examen 

DGKE 615008 Hemolytic uremic syndrome, 
atypical 23542698 Non listé 

Vert, panel Severe 
Paediatric Disorders Modérée 

Des mutations récessives de la 
DGKE provoquent un syndrome 
hémolytique-urémique atypique 

DSG1 615508 
Erythroderma, congenital, with 

palmoplantar keratoderma, 
hypotrichosis, and hyper IgE  

23974871 Non listé s.o. Modérée 
Un déficit en desmogléine 1 entraîne 
une dermatite sévère, de multiples 

allergies et une atrophie métabolique 

DSP 607655 Skin fragility-woolly hair syndrome  11841538 Non listé s.o. Modérée 

Identification de nouvelles mutations 
autosomique récessive de 

desmoplakine responsables de 
génodermatose  

DUOX2 607200 Thyroid dyshormonogenesis 33651715 Non listé Vert, panel Severe 
Paediatric Disorders Modérée 

Association de variantes de DUOX2 
avec des risques accrus de maladie 

inflammatoire de l'intestin. 
Identification chez des patietns par 
NGS + études précliniques sur des 

souris.  

PIGA 300818 Paroxysmal nocturnal 
hemoglobinuria 8306954 Non listé Vert, panel Severe 

Paediatric Disorders Modérée 

Hémoglobinurie paroxysmale 
nocturne est causée par des 

mutations somatiques dans le gène 
PIGA, entraînant l’absence de 

protéines de surface ancrées par le 
GPI. 

PIGT 615399 Paroxysmal nocturnal 
hemoglobinuria  23733340 Non listé Vert, panel Severe 

Paediatric Disorders Modérée 

Un cas d'hémoglobinurie 
paroxystique nocturne causée par 

une mutation germinale et une 
mutation somatique du PIGT 

RAC1 s.o.   Intellectual developmental disorder, 
autosomal dominant  25885881 Non listé Vert, panel Severe 

Paediatric Disorders Modérée 
Polymorphismes de Rac1 chez les 

enfants atteints d'une maladie 
inflammatoire de l'intestin 

STX3 619445 Diarrhea 12, with microvillus atrophy 
619445  33974130 Non listé 

Vert, panel Intestinal 
failure or congenital 

diarrhoea Modérée 

Lien probable entre les variantes 
STX3 un syndrome intestinal rétinal. 
Présentation d’études génétiques et 

moléculaires chez des patients.   

ADAMTS13  s.o. C1q deficiency  35748970 Non listé 

Vert, panel Severe 
Paediatric Disorders 

Vert, panel Cytopenias 
and congenital anaemias 

Limitée Gène non cité dans la référence 
fournie.  

BTD 253260 Biotinidase deficiency  29445937 Non listé Vert, panel Severe 
Paediatric Disorders 

Limitée Gène non cité dans la référence 
fournie.  

CBLC 277400 Methylmalonic aciduria and 
homocystinuria  29445937 Non listé Rouge, panel Cytopenias 

and congenital anaemias Limitée Gène non cité dans la référence 
fournie.  



 

41 

Gènes OMIM Description OMIM  
en anglais Publications 

Statut dans 
panel PID de 

PanelApp 
Statut dans autres 

panels de PanelApp Preuve Remarques  

CTSA 256540 Galactosialidosis 29445937 Non listé Vert, panel Severe 
Paediatric Disorders 

Limitée Gène non cité dans la référence 
fournie.  

GALT 230400 Galactosemia  29445937 Non listé Vert, panel Severe 
Paediatric Disorders 

Limitée Gène non cité dans la référence 
fournie.  

GBA 230800 Gaucher disease, type I   29445937 Non listé 

Vert, panel Severe 
Paediatric Disorders 
Vert, panel Neonatal 

cholestasis 

Limitée 
Gène non cité dans la référence 

fournie.  

INF2 613237 Glomerulosclerosis, focal segmental  35748970 Non listé Vert, panel Severe 
Paediatric Disorders 

Limitée Gène non cité dans la référence 
fournie.  

LIPA 278000 Wolman disease  29445937 Non listé 

Vert, panel Severe 
Paediatric Disorders 
Vert, panel Neonatal 

cholestasis 

Limitée 
Gène non cité dans la référence 

fournie.  

LRRC8A 613506 Agammaglobulinemia 5 35748970 Rouge 
Rouge, panel 

Inflammatory bowel 
disease 

Limitée Gène non cité dans la référence 
fournie.  

MMACHC 277400 Methylmalonic aciduria and 
homocystinuria 35748970 Non listé Vert, panel Severe 

Paediatric Disorders 
Limitée Gène non cité dans la référence 

fournie.  

MRE11 604391 Ataxia-telangiectasia-like disorder 1  35748970 Rouge Vert, panel Severe 
Paediatric Disorders Limitée Gène non cité dans la référence 

fournie.  

SMPD1 607616 Niemann-Pick disease, type B   29445937 Non listé Vert, panel Severe 
Paediatric Disorders 

Limitée Gène non cité dans la référence 
fournie.  

SUMF1 272200 Multiple sulfatase deficiency  29445937 Non listé Vert, panel Severe 
Paediatric Disorders 

Limitée Gène non cité dans la référence 
fournie.  

RET 142623 Hirschsprung disease, susceptibility  22985837 Rouge 

Vert, panel Familial 
Hirschsprung Disease  

Vert, panel Severe 
Paediatric Disorders 

Limitée Revue narrative 

SHARPIN s.o.   SHARPIN deficiency 

https://doi.org/
10.1101/2022.
11.09.2228143

1  

Non listé s.o. Limitée Étude prépubliée  

 
 

https://doi.org/10.1101/2022.11.09.22281431
https://doi.org/10.1101/2022.11.09.22281431
https://doi.org/10.1101/2022.11.09.22281431
https://doi.org/10.1101/2022.11.09.22281431
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