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Théories physiopathologiques de 
l’endométriose



Génétique et endométriose:
Agrégation familiale

AUTEURS SOEURS MERES

Simpson (1980) 9/153 (5,8 %) 10/123 (8,1 %)

Témoins (1 %) Témoins (0,9 %)

Moen (1993) 25/523 (4,8 %)                20/515 (3,9 %)

Témoins (0,6 %) Témoins (0,7 %)

Moen (1993)                   75 % (monozygote)

Oxygène Study (1997) 87 % (monozygote)



Génétique et endométriose:
Etude de liaison 

• Type BRCA1-2

• Plus la distance de 2 gènes est courte 
moindre est le risque de « crossing over ».

• Etudes de familles atteintes d’endométriose.

• Découverte du locus majeur 10q26 et 20p13



Etude d’association génétique.
Gènes impliqués dans l’endométriose



Génétique et endométriose:
Etude d’association génétique

• Gènes candidats choisis sur la base de la 
pertinence physiopathologique.

• Etude du polymorphisme en comparant une 
population atteinte vs population témoins 
(RE, TNFα, IL6, IL 10).

• Perturbateurs endocriniens: Polymorphisme 
des gènes de détoxifications (GSTM1 et 
GSTT1).



Méta-analyse évaluant GSTT1 
génotype et le risque d’endométriose

Zhu et coll, PLOS one 2014



Méta-analyse évaluant GSTM1 
génotype et le risque d’endométriose

Zhu et coll, PLOS one 2014



Méta-analyse évaluant l’association 
GSTT1-GSTM1 génotype et le risque 

d’endométriose

Zhu et coll, PLOS one 2014



GWASs: Genome-wide association studies

Rahmioglu et coll, Hum Reprod update, 2014



Expression des gènes impliqués dans 
l’endométriose en fonction des populations 

Rahmioglu et coll, Hum Reprod update, 2014



Association de SNPs
(Single nucleotide polymorphisms) 

et risque d’endométriose 

Pagliardini et coll Hum Reprod 2015



Gènes impliqués dans l’infertilité 
associée à l’endométriose
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Disorder Gene Ch. Location OMIM #

LHX8 1p31.1 604425

NANOS3 - 608229

Leiomyomas (OMIM 150699)

MED12 Xq13.1 300188

t(12;14) 12q -

del(7q22-q32) 7q -

COL4A5 - Xq22.3 303630

COL4A6 Xq22.3 303631

HMGA2 12q14.3 600698

RAD51B 14q24.1 602948

Polygenic/Multifactorial

Endometriosis (OMIM 131200)

HSD17B2 16q23.3 109685

CYP19A1 15q21.2 107910

STAR 8p11.23 600617

SF1 11q13.1 601516

Ch region 10q26 -

Ch region 1p36 -

Polycystic Ovarian Syndrome (PCOS)

PCOS1 19p13.2 184700

SRD5A1 5p15.31 184753

SRD5A2 2p23.1 607306

CYP11A1 15q24.1 118485

FBN3 19p13.3 608529

INS 11p15.5 176730

INSR 19p13.2-p13.2 147670

TCF7L2 10q25.2-p25.3 602228

CAPN10 2q37.3 605286

FTO 16q12.2 610966

SHBG 17p13.1 182205

Ch region 2p16.3 -

Ch region 2p21 -

DENND1A 9q33.3 613633

Incidence and OMIM are shown when available for respective disorders. Ch. Location – chromosome location, t(,) – translocation, del(,) –

deletion, COL – collagen, Ch region – chromosome region

Curr Genet Med Rep. Author manuscript; available in PMC 2014 December 01.

Zorrilla & Yatsenko, Curr Genet Med Rep 2013



Endométriose et épigénétique

Guo, Molecular Hum Reprod 2009



Gènes identifiés dans l’endométriose 
avec action épigénétique



Epigénétique et endométriose

Kokcu J Obstet Gynaecol 2015



Rôle des miARN dans la traduction des 
mARN

Guo, Molecular Hum Reprod 2009



Expression des miARN en fonction du 
type d’endométriose

Braza-Boïls et coll, Hum Reprod 2014



Endométriose et risque de cancer de l’ovaire

Pearce et coll., Lancet Oncol 2012



Gènes impliqués dans l’endométriose 
et la transformation maligne

Kobayashi et coll, Molecular Med Rep 2014





Gènes identifiés dans l’endométriose 
avec action épigénétique



Conclusion

• Il existe des preuves de la régulation génétique 
et épigénétique de l’endométriose.

• La connaissance de la régulation génétique 
(polymorphisme) permet d’espérer des outils 
du diagnostic précoce de l’endométriose.

• Nouvelles thérapies non hormonales 
(inhibition des récepteurs EP2 et EP4 de PGE2)




