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UN NOUVEAU SITE INTERNET POUR L’ASSOCIATION

Cela fut un petit peu plus long que prévu, mais c’est fait, le
»nouveau site internet de VML est en ligne (toujours a la
méme adresse, www.vml-asso.org). Au-dela d’une nécessaire
évolution esthétique et technologique, ce nouveau site inter-
net se veut de répondre a des besoins plus importants d’acces-
sibilité et d’information.

Ainsi, un nouveau menu complet a été repensé, avec ses sous-
menus détaillés pour mieux visualiser rapidement laction
de VML pour les familles, pour la recherche, pour soute-
nir... Nous avons aussi reintéegre de maniere plus evidente les
actualités des manifestations et les actions "bénévoles” qui
sont le moteur de VML.

Parmi les nouveautés également figure un accés adhérent. Il
permet de pouvoir prendre connaissance de l'intégralité des
articles d’actualité, ces derniers devenant a partir de mainte-
nantcfartiellement lisibles pour le grand public, de télécharger
des documents VML (fiches sociales, Lysosome.Info...), de dis-
poser de liens utiles et de profiter d’un forum d’échange.

Les fiches maladies ont été reprises, mises a jour et complé-
tées. Ce travail va se poursuivre. Au sein de chaque fiche
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Des informations personnalisées, en fonction de vos besoins

maladie nous avons rattaché une rubrique qui permet de faire
remonter les actualités propres a celle-ci, ainsi que les projets
de recherche financés par VML sur cette maladie.

Ce nouveau site mérite encore des corrections. Si, a l’occasion
d’une visite, vous relevez des erreurs, des manques ou ap-
proximations, n’hésitez pas a en faire part au siege.

DES SOUPIRS ET DES RIRES POUR VML !

our la 15°™ année, la trés sympathique et dynamique !

troupe de théatre LES TROUBADOURS DE LA JOIE de
Vald’Yerre (28), et qui féte par ailleurs ses 50 ans d’exis-
tence, dédiait dimanche 11 février dernier 'une de ses
représentations de sa nouvelle piéce a VAINCRE LES MALADIES
LysosoMALES. Pour le plus grand plaisir des spectateurs ve-
nus en nombre était jouée la comédie en 2 actes d'Eric Hu-
bert, « Pff | ». Aumenu, mariage d'affaire, coup de foudre,
adulteres, arnaques, prise d'otage et coups de théatre en
cascade dans un rythme effréné. Bref, un nouveau succés
qui s’est traduit en outre pour VML par la remise d’un tres
généreux don de 1 576 euros.

Mille mercis a cette trés solidaire troupe (et a Martine !) de
nous faire profiter de son jamais dementi succes populaire.

29 FEVRIER, UNE
JOURNEE RARE !

|

i EIYe ¥ L Vous le savez sans doute a
Yo 7 5

E Re.

présent, le dernier jour du
mois de février est celui des
maladies rares. En cette an-
née bissextile plus encore,
puisque ce 9eme  jour
n’existe que tous les 4 ans.

NOUS SOUTENONS

PAS DE PERLES, MAIS DES DONS !

Pour la 3°™ année, Monique Girard et Comme chaque année depuis 7 ans, la section

Pierre Bannes ont propose un stand de Marche Loisirs des Ajoncs d'Or de Saint Nolff a

vente d’huitres bretonnes sur le marche Oﬁanise sa randonnée La Nolféenne en soutien a JOURNEE INTERNATIONALE
de Noél de La Balme de Sillingy (74) en VML. Le temps doux et sec a favorisé la venue de DES MALADIES RARES

soutien au jeune Samuel et son associa-
tion VML. Le bénéfice de cette vente a
été remis a ses parents sous la forme
d’un don de 480 euros. Un grand merci a
eux et aux amateurs d’huitres.

RANDO CELTIQUE POUR VML

807 marcheurs sur les magnifiques chemins boi-
sés de cette commune bretonne du Vannetais.
Tous ont apprécié leur parcours en choisissant
leur distance 8, 12 ou 1

dique. Notre amie Lalie de Clohars-Fouesnant est
venue avec sa famille pour retrouver Ronan et
découvrir la vallée sur le circuit adapté a la mo-
bilité réduite.
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Cette journée internationale
était "occasion de faire sortir
un petit peu plus de l’anony-
mat nos maladies.

Et puis ce dernier jour du
mois de février est également
la date anniversaire de notre
Lysosome qui a soufflé ses 14
bougies !
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LES INSCRIPTIONS AUX SEJOURS DE REPIT VML 2024 SONT OUVERTES

Chaque été, VML organise des seJours d’une semaine pour permettre aux parents :
éprouvés de souffler. Cette année, |’association a sélectionné le village vacances -

Le Hameau des Etoiles a Fleurance dans le Gers (www.hameau-des-etoiles.com).
Dans ce magnifique cadre, VML met a disposition des parents une équipe de béne-
voles expérimentés et encadrés par un personnel infirmier. Son réle, prendre en
charge dans les meilleures conditions votre ou vos enfants malades durant toute ou

partie de la journée.

Le choix du site de vacances se fait bien sir sur des criteres d’accessibilité, mais
aussi financiers en s’assurant que les tarifs proposés restent abordables. Plus encore,
VML prend en charge le colit de la semaine de votre enfant malade. Et pour les fa:
milles qui en ont les droits, VML les accompagne pour obtenir des aides financiéres.

Parce que [’accés aux vacances doit étre un droit partagé par tous, VML s’efforce de | =
proposer des formules adaptées au plus grand nombre. Contactez le siége pour con- &

naitre les autres possibilités de départ.

Pour ces séjours qui se dérouleront sur les deux dernieres semaines de juillet, il est encore temps de vous inscrire. Appelez le siege.

ACTUALISATION DES RESULTATS PRECLINIQUES DE LA THERAPIE GENIQUE POUR LA MALADIE DE SANFILIPPO

B FINANCE PAR VML

Lors du dernier congrés international sur les maladies lysoso-

males (WORLD 2024) qFI s’est déroulé en février a San Djego
(Etats- Ums le docteur Francoise Piguet a présenté les résul-
tats precllnlques actualisés du projet de thérapie géni ue dans
la maladie de Sanfilippo B. Ce projet collaboratif, avec |’équipe
du professeur Jérome Ausseil (Toulouse), a pu étre initié grace
a un financement important de VML (campagne 2018-2019 d’ap-
pel aux dons dédiés « Pour Hugo et Emma »).

La maladie de Sanfilippo type B est la conséquence de muta-
tions dans le gene NAGLU. Ces mutations ne permettent plus la
production d’une enzyme lysosomale active, I’enzyme NaGlu.
Ce défaut enzymatique va induire dans les lysosomes une sur-
charge de molécules appelées glycosaminoglycanes (GAG) qui
provoque, par une succession de mécanismes, les différents
symptomes observés chez les malades.

WORLDSymposium 2024

' Inserm

University of lowa M Platform

Jody Smith PhenoPrimR
R

Infinity Matthew Ellnwood

Infinity
CHU Toulouse

Jerome Ausseil
Nissine Ballout
Boisbonne Center
Jean Christophe Pages and Vet School
Fabian Gross Nantes
Marianne Navarra

David Augereau
Vincent Guilloux
Corinne Jounier

David El Haij
Marie Anne Colle Franc
Johan Deniaud

UMP PanTher

Dans un premier temps, le docteur Francoise Piguet a rappelé
les résultats obtenus dans le modele murin MPS ITIB (travaux de
U’équipe du Pr Jéréme Ausseil), qui avaient fait l’objet d’une

résentation l’an dernier (Lysosome Info n° 218). Pour rappel

’injection intraveineuse d’un vecteur contenant le geéne NAGLU
(PHP.eB-Naglu) restaure une activité enzymatique de NaGlu
dans le cerveau, le cervelet, la moelle épiniere et le foie des

souris MPS IIIB. Cette activité permet une diminution des
GAG ainsi qu’une diminution de la neuroinflammation
(inflammation des cellules du cerveau). Cliniquement, on ob-
serve chez les souris MPS IlIB traitées une amélioration tant sur
le plan c %mtlf que moteur, évaluation faite par [’utilisation de
3 tests différents : test de mesure de ’anxiété, test de la coor-
dination motrice et de l’équilibre, et test de la’mémoire.

Puis le docteur Francoise Piguet a présenté les travaux réalisés
chez le primate non humain. Sur la base de résultats observés
chez des enfants malades ayant participés a un précédent essai
clinique de thérapie génique, les chercheurs avaient estimé que
pour obtenir une meilleure reponse dans la correction des at-
teintes, il serait intéressant d’évaluer une double injection
intracérébrale et intraveineuse du vecteur PHP.eB- -Naglu. Ain-
si, dans un premier temps, trois animaux ont été traités selon
dés conditions similaires a ce qui pourrait étre fait clinique-
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Docteur Francoise Piguet, 2eme en partant de la gauche

ment chez ’'Homme. Il a été constaté une parfaite tolérance de
la procédure. En parallele a ce projet, le laboratoire du doc-
teur Frangmse Piguet travaille sur le developpement de traite-
ments pour d autres pathologies, avec d’autres vecteurs. L’un
d’entre eux s’avere tres intéressant et U’ equ1pe a souhaité com-
parer chez deux animaux supplémentaires, [’administration de
ce vecteur (MacPNS1-Naglu) versus le vecteur PHP.eB- Naglu par
une injection unique par voie intraveineuse. Il n’existe pas de
prlmate non-humain modéle pour la maladie MPS IlIB, les ani-
maux n’ont donc pas de déficit de l’activité de enzyme NaGlu.
Ce qui peut étre observé est donc une activité enzymatique
plus importante que la normale. C’est ce qui est détecté de
maniere significative dans les différentes régions du cerveau
chez le primate ayant recu une injection uniquement par voie
intraveineuse de vecteurs PHP.eB-Naglu. La réponse est bien
meilleure chez les animaux ayant recu la double injection
(intraveineuse + intracérébrale). Les résultats observés chez le
primate ayant recu ’injection intraveineuse de MacPS1-Naglu a
impressionné |’ equ1pe avec des résultats similaires ou encore
meilleurs (selon les reglons) a ceux obtenus chez les primates
ayant recu la double injection.

Avant de passer en clinique, pour se rapprocher plus de la taille
d’un cerveau humain, les chercheurs ont souhaité consolider
Uintérét de cette a[)proche chez un modéle animal plus gros
que la souris. Actuellement, les études sont en cours chez un
modéle chien de la maladie MPS IIB. Le projet ayant débute
avant les résultats observés chez le primate injecté par MacPS1
-Naglu, les chiens ont été traités selon la procédure de la
double injection par PHP.eB-Naglu. Depuis, des chiens supplé-
mentaires recevant l’injection uniquement par voie intravei-
neuse de MacPS1-Naglu ont été inclus. Les résultats de cette
partie du projet ne sont pas encore connus.
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