
Génétique humaine

M. Jean-Louis Mandel, membre de l’Institut 
(Académie des sciences), professeur

Enseignement

L’enseignement a comporté deux sessions de cours au Collège de France de 
4 h 30 chacune, la première, en novembre 2014, intitulée « Maladies multifactorielles 
et variants rares, à la recherche de l’héritabilité manquante » et la seconde en mars 
2015 : « Thérapeutiques pharmacologiques pour les maladies monogéniques : 
progrès récents et perspectives a ». Ce dernier thème a été repris lors du colloque 
commun aux chaires de Médecine expérimentale et de Génétique humaine, avec 
celui des progrès récents en thérapie génique, qui a fait l’objet du cours 2014-2015 
du professeur Alain Fischer (voir résumé, infra, p. 364-365). 

Ce colloque d’un jour et demi (en anglais) s’est déroulé les 16 et 17 avril 2015, 
sur le thème « Novel therapies for monogenic diseases ». Il a rassemblé à 
l’amphithéâtre Maurice Halbwachs un public nombreux et attentif de chercheurs et 
enseignants-chercheurs ou hospitalo-universitaires, et d’étudiants en thèse et de 
post-doctorants, avec 14  conférenciers, dont 4  étrangers (Allemagne, Belgique, 
Italie et Royaume-Uni). Un appel préalable à communications sur le thème a permis 
de compléter le programme par 3  communications orales de 15 minutes et 
5 communications par affiche. Le colloque s’est conclu par une table-ronde sur le 
thème « Pouvons-nous nous permettre le prix des thérapeutiques innovantes pour 
les maladies rares ? » (programme complet : http://www.college-de-france.fr/site/
alain-fischer/symposium-2014-2015.htm).

Un résumé des cours plus détaillé sera disponible ultérieurement sur le site 
internet du Collège de France (chaire de Génétique humaine), ainsi qu’un rapport 
sur les activités de recherche de la chaire.

a. Ces cours sont disponibles en ligne en vidéo sur le site internet du Collège de France. 
Cours  1, « Maladies multifactorielles et variants rares, à la recherche de l’héritabilité 
manquante » : http://www.college-de-france.fr/site/jean-louis-mandel/course-2014-2015.htm. 
Cours 2 : « Thérapeutiques pharmacologiques pour les maladies monogéniques : progrès récents 
et perspectives » : http://www.college-de-france.fr/site/jean-louis-mandel/course-2014-2015__1.
htm.
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Une conférence, un cours et un séminaire ont également été donnés dans le cadre 
de la convention entre le Collège de France et l’université d’Uppsala (Suède), fin 
novembre 2014 :

24 novembre : Conférence « Intellectual disability : from molecular diagnosis by NGS to 
(hopefully) personalized medical care » SciLifeLab, Uppsala University (The Svedberg 
Seminar series, hôte : Pr. Niklas Dahl) ;

25 novembre : Cours (1  h  45) aux étudiants du master en biomédecine : « Intellectual 
disability and autism : similar or different genetic bases ? Applications of Next Gen Seq to 
molecular diagnosis » (hôte : Pr. Lena Åslund) ;

25 novembre : séminaire « Les asperges, les gènes et Édouard, Marcel, Jean-Jacques et les 
autres », Uppsala University (Department of Modern Languages), en français (hôte, 
Pr. S. Robardey-Eppstein).

Autres enseignements à l’université de Strasbourg : 7 heures de cours de génétique 
humaine aux étudiants du master 2 de neurosciences de la faculté des sciences de 
la vie, cours d’introduction aux enseignements de biologie en L1 de cette même 
faculté, 4  heures de cours dans le cadre du module de génétique humaine du 
master  1 de physiopathologie cellulaire et moléculaire (stratégies de dépistage et 
prévention de maladies génétique, traces de la sélection darwinienne au niveau du 
génome humain), 2  heures de cours au master  1 « Dynamique des génomes » 
(thérapies pharmacologiques de maladies monogéniques ; comment détecter la 
sélection darwinienne au niveau du génome humain), conférence « Perspectives de 
la génétique médicale dans les 10  prochaines années » aux étudiants de D1 des 
études médicales.

J’ai co-organisé (avec le prof. Patricia Maciel) le 4th advanced course « Genetics 
of Intellectual disability: an update » (Life and Health Sciences Research Institute 
[ICVS], School of Health Sciences, University of Minho à Braga, Portugal), du 25 
au 27 juin 2015. J’y ai présenté deux conferences, « From clinic to gene and back 
– the example of fragile X” et « Mutation or not mutation, that is the question », et 
animé et participé à deux tables rondes : « Translation of novel genetic approaches 
to the clinical context – benefits and challenges » et « Gene discovery in ID and 
autism spectrum disorders – challenges and approaches ».
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