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Entéropathies congénitales
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“Congenital diarrheal disorders
(CDDs) are a group of inherited

enteropathies with a typical onset
early in the life. Infants with these
disorders have frequently chronic
diarrhea of sufficient severity to
require parenteral nutrition” Terrin et
coll. 2012
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* Risque de dénutrition morbidité et de mortalité




Objectifs

* Revue systématique des données de mortalite,
nutrition parentérale, anthropométriques des
patients publiés avec une entéropathie
congénitale :

— Atrophie microvillositaire (MYO5B, STX3)
— Dysplasie épithéliale (EPCAM, SPINT2)
— Syndrome tricho-hépato-entérique (SKIV2L, TTC37)

— Anomalie des cellules entero-endocrine (PCSK1,
NEUROG3)
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Eligibility Screening Identification

Included

Records identified through
database search in PubMed
(n=387)

Additional records identified
through other sources
(n=11)
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Records after duplicates were removed

(n=199)
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Full-text articles assessed
for eligibility
(n=199)
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Studies included
(n=86)

Patient with congenital
diarrhea linked to EPCAM,
SPINT2, MYOSB, STX3,
SKIV2L, TTC37, NEUROG3,
and PCSK1 deficiency,
n=83
Patients with other
Mendelian phenotype
linked to MYOS5B or STX3
deficiency n=3

Full-text articles excluded, with
reasons (no clinical data, animal
models, reviews, not Mendelian
disease)
(n=113)




Dysplasie épithéliale

Dysplasie épithéliale

Atrophie micro-
villositaire
Atrophie micro-
villositaire
Syndrome tricho-hépato-
entérique
Syndrome tricho-hépato-
entérique
Anomalie des cellules
entero-endocrines
Anomalie des cellules
entero-endocrines

EPCAM

SPINT2

MYOS5B

STX3

SKIV2L

TTC37

NEUROG3

PCSK1

Total

Résultats

105 (32,5%)

35 (10,8%)

49 (15,2%)

4 (1,2%)

26 (8%)

58 (18%)

14 (4,3%)

32 (9,9%)

323

53/39

14/21

27/19

2/2

12/9

26/30

7/6

23/9

164/135

85/13 (13,3%)

21/14 (40%)

36/13 (26,5%)

4/0 (0%)

11/2 (15,4%)

28/8 (22,2%)

12/2 (14,3%)

27/5 (15,6%)

224/57 (20.28%)

108 (3-480, n=64)

36 (2-216, n=35)

36 (0-336, n=43)

18 (12-72, n=3=

46.5 (1-276, n=12)

33 (1-168, n=36)

89 (10-288, n=14)

45.5 (0.3-576, n=32)

55.5 (0-576, n=247)



Résultats : Anthropomeétrie a la
naissance
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Résultat : Anthropométrie
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EPCAM
SPINT2
MYO5B
STX3
SKIV2L
TTC37
NEUROG3
PSCK1
Total

Résultats : mortalite

15,0*
76,5%/**
53,1*
0,0
24,1
52,3*
13,9
22,8%*
30,8

Survival probability
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Résultats : sevrage nutrition parentérale

1.00+

=
3
o

Probability of parental nutrition
2

o
[N
3

Number with parental nutrition

oood 149 44 14 3 1 0
n 100 200 ann 400 &00
1.00 EPCAM
SPINT2
MYOSB8
S SkNVZL
e NEUROG
s A PCSK
g
a 0,50 1
5
E =+ =+ -+
.
] 0.251
[i'8
0.0 1
0 100 200 300 400 500




B polyhydramnios

Signes anténatals 5 |

H oligohydramnios

2 A m Dilatation intestinale

SPINT2 MYO5B NEUROG3 SKIV2L

50
45
40
35
[ lini % M EPCAM
Signes cliniques
= 25 W SPINT2
associes
20 = MYO5B
mSTX3
o mTTC37
101 ™ SKIV2L
5 - = NEUROG3
= PCSK1
O i T T T
AC & @ e & 2 <& <& @ R <&
& & S ol & @ & Y & &
@ c‘,‘\o ° ,bkb\ .\Qf @Q'b ((\\)Q ?‘6 ,@" & (O
N 2 & < > AN Q <2
K 12 N e & & 2 )
O (2 $ o 2 X N 20
& & & & v N & Q &
Q v @?&@ ¥ ¥ Q



Conclusion

* Entéropathie génétique associée a
une lourde morbidité et mortalité

 Heétérogénéité clinique
* Peu de données disponibles

Mean clinical data per patients per article

Mumber of patients reported per article



Perspective

e Travail de these sur la cohorte Francaise (Marion
Gostinicchi et Valentine Brunet)

Enfants nés entre 2005 et 2020 et ayant

des entéropathies causées par des 39 o 1%
variants de MYO5B, EPCAM, TTC37,
TTC7A, SKIV2L, PCSK1, UNC45A, RFX6,
SPINT2 et STX3

H MYOS5B
m EPCAM
mTTC37
EmTTC7A
m SKIV2L
m PCSK1
= UNC45A
W RFX6
SPINT2
mSTX3
NEUROG3



e Merci de votre attention

* Merci aux centres MaRDI participant a I’'étude




