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Laboratoire de Génétique Humaine des Maladies Infectieuses (Imagine) -
Hôpital Necker, et le lab. de l’Université Rockfeller à New-York (Pr JL Casanova)

Nous avons participé en Juillet 2020 à une étude sur la réponse immunitaire aux virus en général, et 

à la Covid-19 en particulier, des personnes porteuses de l’IP.  

Certaines patientes présentent des auto-anticorps aux interférons de type I, qui constituent la 1ère 

ligne de défenses contre les attaques virales. Cette fragilité, dans 35% des cas, est 50 fois plus élevée 

que dans la population générale, ce qui a conduit début 2021 à placer l’IP sur la liste des catégories 

prioritaires pour la vaccination contre la Covid-19. 

En 2021 et 2022, nous continuons notre collaboration avec l’Institut Imagine pour étudier les facteurs 

déterminant la survenue de ces auto-anticorps et étendre l’étude à davantage de pays (à ce jour, 107 

patientes et 8 pays). Cette étude bénéficie de notre soutien financier (8000 € en 2021, et 12 000 € en 

2022) et celui de la filière de santé Fimarad (maladies rares dermatologiques). 

Merci aux 2 chevilles- ouvrières de ce travail :  

Paul Bastard, 

médecin-

chercheur, et 

Jérémie Rosain, 

doctorant 
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Université de Lübeck (Allemagne) – Institut de Pharmacologie et Toxicologie.

Les travaux d’équipe de Markus Schwaninger ont mis en évidence, sur un modèle de souris, le lien 

entre les déficiences vasculaires cérébrales (vaisseaux sanguins rétrécis, microthromboses) et les 

atteintes neurologiques des patientes IP (convulsions, épilepsie, retards de développement) 

À l’origine, une absence de contrôle du processus inflammatoire, lié à l’inactivation du gène NEMO, 

qui conduit à la destruction des cellules vasculaires cérébrales. Les travaux en cours portent sur la 

compréhension du mécanisme conduisant aux atteintes vasculaires cérébrales et à la recherche de 

médicaments, plus précisément d’inhibiteurs de ce processus inflammatoire, ou des anti-agrégat 

plaquettaires. L’association IPF a soutenu financièrement ces travaux en 2020 et 2021. 

 

 

Markus Schwaninger et Josephine Lampe, 

docteurs en recherche  
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Institut de Génétique et Biophysique (IGB) de Naples.

L’approche de l’équipe de Matilde Valeria Ursini consiste à produire un modèle de souris, avec un 

gène NEMO déficient et identifié par un marqueur. Cette technique permet de de tracer l’évolution 

des cellules durant le développement embryonnaire, et notamment l’interaction de NEMO avec 

d’autres gènes, qui pourrait expliquer les atteintes neurologiques les plus graves (corrélation 

génotype – phénotype) 

De plus, L’Institut de Naples gère une biobanque, collecte de prélèvements biologiques (sang, ADN, 

peau,…), qui constitue la base de données biologiques la plus importante au monde sur l’IP. 

 

 

Alessandra Pescatore, Valeria Ursini, Francesca 

Fusco, docteures en recherche à l’IGB de Naples 
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La recherche constitue un axe majeur de nos 

contributions financières
• Au total, depuis 2004, IPF a largement soutenu la recherche sur l’IP : 

– IGB Naples : 206 000 €

– Inserm / Institut Imagine Necker : 114 750 €

– Inserm / BIG Grenoble : 30 000 €

– Université de Lübeck : 50 000 €

– Total : 400 750 €, soit 70% de nos dépenses (565 510 €)

(*) y compris gazette, site Internet, communication sur la maladie
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Merci pour votre soutien aux patients !

IP - Recherche génétique et clinique
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IP – Relabellisation du Centre de référence 

MAGEC en 2022

• Le Centre de Référence pour l’IP est MAGEC, pour Maladies 

rares Génétiques à Expression Cutanée. Il a été labellisé en 

2012, et renouvelé en 2017. 244 patients IP sont suivis.

• L’activité du centre, par son expertise et son expérience, est 

fondamentale pour toutes les actions de soin, formation, 

communication, information, publication, recherche et 

animation de réseau.

• À ce titre, IPF soutient la relabellisation de MAGEC.

• Avec des attentes :

– Développer l’accompagnement à la transition enfant-adulte ;

– Améliorer la coordination avec la médecine de ville ;

– Associer les associations à la gouvernance.
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Les filières de santé
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1ere Conférence mondiale des maladies rares de la peau  

Cité Internationale, Paris, 7-8-9 Juin 2022
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8eme congrès int’l des dysplasies ectodermiques  

Institut Imagine, Hôpital Necker – 9-10-11 Juin 2022
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Course des héros – Lyon 26 Juin 2022
• Nous avons récolté 11 565 € pour financer le week-end des familles
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Activité de l’association

• Noémie Tellier, maman de Capucine, 2 ans et demi, est mandataire immobilier 

indépendante pour le réseau SAFTI France/Espagne, et propose un partenariat 

aux adhérents de l’association IPF.

• Anyck Pezery a organisé une tombola avec des articles donnés par les Parfums 

Caron, et qui a permis de collecter 1 500 € 

Implication des familles : chacun peut apporter sa contribution 
 

 

Anthony et Céline, les parents de Maelys, atteinte par l’IP, organisent un tournoi de belote le 20 novembre, 

pour sensibiliser les habitants de Saint-Germain-en-Brionnais (71) à la maladie. 
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Site Internet – mise à niveau en 2022

• Le site Internet est fondamental pour communiquer :

– Pour les patients et familles qui cherchent des informations et des contacts  

– Pour un médecin confronté pour la 1ere fois à la maladie

• https://incontinentia-pigmenti.fr/

• https://incontinentia-pigmenti.first2com.com/
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Action médico-sociale

• Notre conviction : Les aspects médico-sociaux sont des déterminants majeurs 

pour la qualité de vie :

– L’acccompagnement au développement, à la transition enfant-adulte, est une tâche essentielle.

– Un document d’aide à l’établissement du dossier MDPH a été construit par la filière de santé Fimarad

– Le PNDS, publié en 2019, inclut un chapitre sur les recommandations médico-sociales.
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Activité de l’association

• Soutien financier aux patients et réponse aux questions des familles

• IPF fit partie d’un groupe de 8 associations dont l’objectif est l’échange et 

mutualisation des connaissances, idées et expériences.

• Groupes de travail NFED (Nat’l Foundation for Ectodermal dysplasias – USA) :

- Construire un registre/biobanque avec les données génétiques, épidémiologiques et 

cliniques pour mieux comprendre le mécanisme de l’IP. 

- Estimer plus précisément la prévalence de la maladie, et de chacune des atteintes (dermato, 

dentaire, ophtalmo, neuro) pour pouvoir évaluer les bénéfices d’un traitement.

• Comités de pilotage de la filière de santé Fimarad

• IPF représente des associations de patients eu sein du projet européen     

ENTRAIN (neuro-inflammation), sous la direction de Markus Schwaninger
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Week-end des familles – 24-25 Septembre 2022

N’ayant pas pu se tenir en 2021, Le 8ème weekend des familles se déroule au CIS Paris, 17 
Bld Kellermann le samedi 24 et dimanche 25 septembre 2022 
 
C’est un moment d’échange et de convivialité essentiel. Il est précédé le vendredi par une 
journée de consultations pluridisciplinaires qui a bénéficié à 11 enfants. 
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Nos ressources de 2004 à 2021 – 657 112 €

– Dons organismes à but non lucratif, dont Fondation IPIF (USA)

– Dons des Entreprises de 2005 à 2015, législation plus restrictive ensuite

– Tournoi de foot de Saint-Etienne de 2005 à 2013

– 6 Courses des héros entre 2012 et 2019, reprise en 2022

– Legs en 2017 (105 000 €) qui a permis de faire un effort de recherche en 2017-18-19

Association Incontinentia Pigmenti France – Assemblée Générale – 10 Novembre 2021



Axes de travail pour 2023

• Continuer les recherches génétique et clinique :

– Avec les 3 labos actuellement impliqués : Université de Lübeck, Institut Imagine Necker 

et IGB Naples

– Organiser des réunions bi-annuelles de suivi des travaux

– En associant aux financements les associations d’autres pays (ex. NFED aux USA)

• Améliorer la connaissance de la maladie :

– Faciliter l’accès à l’information pour les médecins confrontés pour la 1ère fois à la 

maladie (sites Internet de la filière Fimarad et du Centre de Référence MAGEC)

– Développer une version en Anglais de notre site Internet

– Participer aux travaux des filières de santé et des centres de référence

• Mobiliser les énergies pour collecter des fonds

– Collecter des fonds, toutes les actions sont les bienvenues

– Participer à la course des héros, à Paris et à Lyon, peut-être dans d’autres villes

– Car les dépenses augmentent (AssoConnect) et le bénévolat n’est pas pérenne.

• Mobiliser les énergies pour faire fonctionner l’association

– Participer aux réunions et groupes de travail Filière (videoconférence),…
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Vote des résolutions

• Approbation du rapport d’activité 2021

• Approbation des comptes au 31/12/2021

• Approbation du Budget 2023

• Renouvellement du Conseil d’Administration

• Se (re)présentent :

– Martine FERNANDEZ, 

– Anastasia LEPRINCE, 

– Céline MEUNIER, Trésorière

– Christel MONNET, 

– Jacques MONNET, Président

– Anyck PEZERY, Vice-Présidente

– Anne-Laure PIERRET

– Jeremy SATRE, association Camille
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Assemblée Générale

Incontinentia Pigmenti France

annexes
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IP - prise en charge et parcours de soins 

• Les connaissances ont été regroupées dans un document, le PNDS (Protocole 

National de Diagnostic et de Soins), pour être mis à la disposition de 

l’ensemble du corps médical. 

– Essentiel pour un médecin ou pédiatre confronté pour la 1ère fois à la maladie

– Ce document regroupe toutes les recommandations en matière de diagnostic, de prise en 

charge, de traitement et de parcours de soins :

• en dermato, neuro, ophtalmo et dentaire;

• En matière de diagnostic moléculaire et conseil génétique

• Et accompagnement au développement  pendant l’enfance et l’adolescence, axes 

déterminants pour la qualité de vie, extrêmement critiques pour les familles.

– Psychomotricité, orthophonie, orthoptie, ergothérapie, kinésithérapie, prise en charge 

psychologique, soutien scolaire,…

– Prise en charge coordonnée, adaptée à la personne, par une équipe pluri-disciplinaire.

– Après 5 années de travail, Le PNDS a été publié en Mars 2019

– Il a été traduit en Anglais en Juin 2019

– Publication dans la revue JEADV en mars 2020, mais sans la partie aspects cognitifs et 

comportementaux / accompagnement au développement, qui fera l’objet d’un   

complément.
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PNDS accompagnement au développement 

. Les aspects cognitifs et 

comportementaux sont 
toujours extrêmement 
critiques pour les 
familles, peut être parmi 
les déterminants 
majeurs de la qualité de 
vie.
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Publication : atteintes vasculaires cérébrales (Univ. Lübeck)
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Publication – Traitement décollement de rétine (Necker)
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• Publication – Recommandations diagnostic, traitements et soins 
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• Publication : Labo de génétique humaine Imagine (Ncker)
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• Schéma : auto-anticorps contre les interférons de type 1 
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