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LA BALADE DU LYSOSOME 2025 : “RARE, MAIS PAS SEUL !” EN ACTION

imanche 5 octobre 2025, a 15h30

précises, des centaines de’ pas se sont
mis en mouvement a travers toute la
France... et bien au-dela. Dans les villes,
les v1llages les foréts, sur les sentiers de
campagne ou au bord de la mer, plus de
1600 participants ont pris part a la Ba-
lade du Lysosome 2025, un moment

simple et fort, symbole de notre union
vaincre les

autour d’un méme combat :
maladies lysosomales.

Une méme heure, un méme geste, une
méme pensée

A 15h30, tous les participants - familles,
amis, benevoles soignants, chercheurs
soutiens - ont recu le méme SMS de top
départ. Ou qu’ils se trouvent, ils ont
commencé a marcher, ensemble. Ce
geste commun, anodin en apparence,
prend tout son sens lorsqu’il réunit notre
grande communauté autour d’un méme
élan de solidarité.

SCANDALE SUR LES ENZYMOTHERAPIES, SUITE

Dans le précédent numéro du Lyso-
some.Info, vous avez découvert les
intentions d’économie budgétaire du
ministére de la santé aux détriments
des patients souffrant d’une maladie
lysosomale. Précisons que les mesures
envisagées touchaient également des
maladies chroniques et des cancers.

Vous avez été naturellement nom-
breux a réagir a cette situation. Les
choses ont néanmoins évolué depuis.
Lors d’une réunion au ministére de la
Santé, avec pour nos maladies, la
part1c1pat1on du Dr Bénédicte Héron
et de Jean-Maidi Alili, représentant
de la filiere de santé G2m il a été
acté que « toutes les molécules con-
cernant les maladies rares serait reti-
rées de la liste de retrait ». Mais, et
il y a un gros mais, ce recul du minis-
tére ne serait validé que pour ’année
2026. Nous suivrons bien évidemment
’évolution de la situation lors de la
préparation du budget 2027 et revien-
drons vers vous si besoin devait mal-
heureusement étre.
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e combat contintte !

Car marcher pour les maladies lysoso-
males, c’est affirmer que nous sommes
unis, ‘au-dela des distances, des diffé-
rences et des épreuves.

Un fil orange qui relie les coeurs

Chaque participant por-
tait le bracelet orange
du Lysosome, signe dis-
tinctif et lien symbolique
entre tous les marcheurs.
Ce petit morceau de tis-
su, visible sur les poignets 8
de chacun, raconte une
grande histoire celle
d’une communauté soli-
daire, engagée et pleine

d’espoir.
De Lille a Marseille, de la Bretagne a

’Alsace, en passant par la Belgique, la
Grande- Bretagne ou la Norvege, ces bra-
celets orange ont formé une chaine de
solidarité mondiale.

50 Balades, 50 points d’un méme ré-
seau de solidarité

Prés de 50 Balades du Lysosome ont été
déclarées cette année. Pour les visuali-
ser, une carte géographique interactive
a été mise en ligne, permettant de dé-
couvrir la richesse et la diversité de
cette mobilisation. Derriére chaque point
sur la carte, il y a une histoire : celle
d’une famille, d’un groupe d’amis, d’une
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Les Autorités de santé dispo- ET P LA

sent malgré tout de nom-
breux autres moyens pour
barrer ’acces aux patients de nou-
veaux traitements. Nous avons men-
tionné le mois dernier, la situation de
deux enzymotherap1es pour la mala-
die de Pompe forme adulte empé-
chées d’étre inscrites sur la liste en
sus (donc d’étre prescrites a [’hopital)
en raison d’un Service Médical Rendu
insuffisant. Le refus de toute négocia-
tion sur le prix par les Autorités vient
d’avoir Bour conséquence |’abandon
ar le laboratoire AMICUS de mettre a
a disposition des malades francais
son enzymotheraple Pombiliti. Il
s’agit la d’un précédent inacceptable
de la part des Autorités de santé, car
d’une part il prévient les patlents
Pompe d’une alternative therapeu-
tique au traitement actuel et d’autre
part il pourrait étre ce que sera ’ave-
nir d’autres traitements innovants
visant des maladies lysosomale dispo-
sant déja d’un médicament de pointe
équivalent.

équipe hospitaliere ou d’une école, réu-
nis par le méme souhait - faire avancer
la recherche et soutenir les familles
concernées.

Rare, mais pas seul !

La Balade du Lysosome c’est bien plus
qu’une marche : c’est une maniére vi-
vante d’incarner notre slogan “Rare,
mais pas seul !”, Chaque pas posé ce
jour-la est un message d’encouragement
adressé a toutes les familles concernées,
une preuve concréte que la solidarité fait
grandir U’espoir. Ensemble, nous faisons
connaitre les maladies lysosomales nous
affirmons notre détermination et nous
rappelons que [’union de tous est notre
plus grande force.

Merci a toutes celles et ceux qui ont par-
ticipé, organisé, ou simplement marché
en pensée avec nous. Rendez-vous l’an
prochain, pour une nouvelle édition en-
core plus rayonnante de solidarité !

A VOS BAGUETTES !
n immense merci a la B

U Boulangerie- 1
Patisserie HERMIOSIS de :
Crépy-en-Valois pour |
avoir ouvert ses portes a
une vente solidaire de
sacs a pain artisanaux,
confectionnés avec talent
et générosité B\r Sylvie
et sa maman Marie-Yvonne, bénévoles de
’antenne VML Picardie.

Grace a leur initiative, et a la participation
des clients venus nombreux 360 euros ont
été reversés a notre assoc1atlon Cette belle
somme contribuera a soutenir la recherche
médicale et a accompagner les malades et
leurs familles touchés par les maladies lyso-
somales.

Chaque action comme celle-ci, (#u ’elle soit
locale ou d’envergure natlonale ait grandir
la notoriété de VML et renforce notre capa-
cité a mobiliser les dons, indispensables a
la poursuite de notre mission.
Un grand bravo et merci a toutes celles et
ceux qui, par leur énergie et leur créativite,
font rayonner [’association jusque dans nos
villages et nos quartiers !
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LES REFERENTS PATHOLOGIE AU SEIN DE VML

Ils sont parents ou eux-mémes touchés par la maladie. Leur
role, en tant que bénévoles, est de faciliter la circulation de
Uinformation et des questlonnements au sein d’une méme mala-
die ou d’un groupe de maladies. Leur second réle est de faciliter
la représentation de |’association sur les manifestations scienti-
fiques et médicales organisées en France ou a |’étranger. Dans
ce cas, les frais sont bien sir pris en charge par VML. Le troi-
sieme grand role est d’assurer la liaison avec les autres associa-
tions de maladies rares a l’étranger. Si le référent est peu a
Uaise avec une langue étrangére, un référent adjoint peut étre
nommé pour s’occuper des liens internationaux.

Et c’est justement la référente adjointe du groupe Niemann-Pick
qu1 a tout récemment pu participer au 1 congres mondlal de

UINPDA (International Niemann-Pick Disease Alliance) qui s’est
tenu en Argentlne Cet événement rassemblait familles, clini-
ciens, chercheurs et laboratoires venus de plus de 15 pays. Ce
cP/pe ‘d’événement renforce la collaboration mondiale autour
es maladies de Niemann-Pick et favorise le partage des avan-

Oemg

cées thérapeutiques et des bonnes pratiques pour améliorer la
qualité de vie des patients et des familles. Il était donc impor-
tant que VML puisse y étre représentée. C’est Zerha Zakiuddin,
maman de Fahim, qui a ainsi puclaartmper et remonter U 1nfor-
mation au groupe Niemann-Pick VML. Un grand merci a elle
[Jour ce précieux investissement. Pour la partie francaise, notons
a présence des docteurs Bénédicte Héron de Marie Vanier.

Au sein de ’association, rappelons que nous comptons actuelle-
ment 9 référents :

Cystinose, MPS I, Niemann-Pick, Gangl1051dose GM1, Tay-Sachs/
Sandhoff, Fabry, Gaucher ML IV CLN.

Si vous ne disposez pas encore des coordonnées de votre réfé-
rents, contactez le siége.

Si ce type d’ engagement vous intéresse et que vous souhaitez en
savoir plus, n’hésitez pas a vous rapprocher de vos élus ou de
’équipe du siége.

UN ESSAI CLINIQUE POUR EVA-
LUER L’EFFICACITE D’UN TRAITE-
MENT ORAL DANS LES GANGLIO-
SIDOSES A GM1 ou GM2. RE-
CRUTEMENT LANCE EN FRANCE

e laboratoire Azafaros méne un essai

clinique pour évaluer U'efficacité et
la sécurité d’utilisation de son médica-
ment en développement, le Nizubaglus-
tat, dans les formes infantiles tardives
et ]uvemles des ganghomdoses a GM1 et
GM% Il s’agit d’un traitement a prise
orale.

Cette étude prévoit un suivi de 18 mois
des enfants inclus. Il s’agit d’un essai
de phase 3, en double aveugle c’est-a-
dire que certains enfants recevront le
traitement, d’autres un placebo sans
que les familles ni les médecins ne sa-
chent qu1 Le traitement consiste en la
prise d’une gélule par jour.

31 sites d’investigation sont prévus dans
14 pays différents dont la France, pour
un recrutement de 75 enfants au ‘total.
Le site de Paris a U’hopital Armand
Trousseau, dont llnvest1gatr1ce est le
docteur Bénédicte Héron, s’ouvre au
recrutement de patients. Est également
env1sage un second site a Marseille, a
’hopital de la Timone.

Comme dans chaque essai, plusieurs
critéres d’inclusion et exclusion sont
deﬁms Les enfants doivent notamment
étre agés de 4 ans et plus, avoir des
c?/mlptomes neurologiques qui se sont
éclarés entre 1 et 10 ans, et un score
glo?gl au test de SARA compris entre 3
et

L’objectif premier défini par cette
étude est de démontrer une efficacité
statistique de la supériorité du traite-
ment versus le placebo sur les manifes-
tations atax1ques apres 18 mois de trai-
tement Uutilisation de ’échelle
globale u test de SARA (8 catégories)
ainsi que de la partie fonctlonnelle du
test de SARA. Viennent s aJouter lu-
sieurs objectifs secondaires d’évalua-
tion, dont la confortation de la sécurité
et de la tolérance du traitement.

Si vous étes intéressés par cette étude,
vous pouvez dés a présent contacter
par mail I’ Assistante Recherche Clinique
pour cette étude du docteur Bénédicte
Héron, madame Aurélie PHELEP :
a. phelep@institut-myolog1e org.
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ESSAI CLINIQUE D’UN TRAITE-

MENT PAR ENZYME DE SUBSTI-
TUTION CHEZ LES ENFANTS ET
ADOLESCENTS FABRY

Apres avoir validé chez les adultes
malades Fabry son traitement par
enzyme de substitution issu de plante
(Pegum alsidase alfa, nom commer-
cial : Elfabrio), le laboratoire Chiesi
#ance un essai clinique chez les en-
ants

Au total, 22 enfants devraient pouvoir
faire part1e de lessai qui se déroule
dans 6 pays différents, dont la France
avec deux sites mvestlgateurs Cun a
Bordeaux avec le Pr Didier Lacombe et
}:"?utre a Montpellier avec le Dr Marc
ila

Les enfants (garcons et filles) seront
répartis selon trois cohortes d’age.
Cohorte A : entre 2 et 7 ans, cohorte
B: entre 8 et 12 ans et cohorte C :
entre 13 et 18 ans.

Le traitement consiste en une perfu-
sion, toutes les deux semaines, par
voie intraveineuse de I’enzyme recom-
binante (alpha galactosidase A), défi-
ciente dans la maladie de Fabry. Cette
enzyme recombinante est légérement
modifiée (PEGylation) par rapport a
celle naturellement produite chez
’homme dans U'idée de lui conférer
une meilleure stabilité dans le sang.

L’étude se fait en trois étapes. La
premiere sert a déterminer la dose
optimale d’injection, la seconde a
confirmer la sécurité et U’efficacité de
la dose choisit lors de U’étape 1 sur
une période de 12 mois, la derniére
est optionnelle et permet de pour-
suivre le traltement dans une phase
d’extension jusqu’a la commercialisa-
tion ou U arrét par choix du laboratoire
(si Uétude n’est pas valider quant a la
sécurité/efficacité).

Plusieurs critéres d’éligibilités ou
d’exclusion sont définis pour pouvoir
participer a ’étude.

Pour [)lus de renseignements concer-
nant les possibilités de [)artlapatlon
vous pouvez contacter Professeur
Didier Lacombe (didier.lacombe@chu-
bordeaux.fr) ou le Dr Marc Fila
(m-fila@chu-montpellier.fr)
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GROUPE ADDITIONNEL POUR L’ES-
SAl CLINIQUE DE THERAPIE GE-
NIQUE POUR TRAITER LA MALADIE
DE SANFILIPPO A - RECRUTEMENT
EN COURS

Imtle par le laboratoire Abeona Thera-
eutics, puis repris par le laboratoire
U tragenyx U’essai clinique par thérapie
gemque our la maladie de Sanﬁl(i) po de
cf/pe A (MPS IlIl A), a été amendé afin

"ajouter une 4" cohorte de patients
traités a la plus forte dose qui est actuel-
lement en recrutement sur deux sites
d’investigation en Espagne.

Cette étude, initialement de phase 1-2,
est désormais un essai de phase 1-2-3, afin
d’évaluer non seulement la sécurité et la
tolérance du traitement en premier plan
mais également son efficacite sur I’évolu-
tion du développement neurocognitif des
patients traités, ainsi que les quantités
d’héparane sulfate de ganglioside a GM2
et GM3 dans le l1qu1de céphalo-rachidien.
Le suivi est de 24 mois pour valider ou non
l’étude, prolongé d’une phase d’extension
pour connaitre Uévolution a plus long
terme.

Il s’agit d’une thérapie gemque par admi-
nistration intraveineuse d’un vecteur AAV9
contenant le géne hSGSH impliqué dans
cette maladie.

Le recrutement en Espagne qui est en
cours, est egalement ouvert aux patients
venant hors d’ Espagne. Les deux sites in-
vestigateurs se trouvent a Barcelone et a
Santiago de Compostelle. L’age des en-
fants est de 3 mois a 2 ans sans test de
quotient de développement, ou si plus de
2 ans le score au test de quotient de déve-
loppement doit étre au moins de 60. Plu-
sieurs autres critéres d’éligibilité ou de
non-inclusion sont définis.

Pour avoir plus d’information ou manifes-
ter votre intérét, vous ou votre médecin
pouvez contacter les Dr Beatriz Mar-
tin (beatriz.martin.lopezpardo@sergas.es)
et Dr Paula Sanchez
(paula.sanchez.pintos@sergas.es) avec une
transmission d’informations médicales et
des résultats génétiques de MPS Il A si
disponibles, pour aider léquipe a ré-
pondre correctement sur le principe d’une
possibilité ou non de part1c1patlon
(correspondance aux criteres d’eligibilité
de U’étude). La participation devra ensuite
étre confirmée par des examens faits sur
le site investigateur.



