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OU EN EST REELLEMENT LA RECHERCHE AUJOURD’HUI ?

CllnlcalTnals ov est une base de

données pub 1é]ue internationale qui
recense les études cliniques menées
dans le monde, qu’elles soient en pré-
paration, en cours ou terminées. Elle
est gérée par les Ipstituts Nationaux de
Santé (NIH) aux Etats-Unis et permet
d’accéder a des informations sur les
objectifs des essais, les traitements
étudiés, leur statut et les centres parti-
cipants.

Lorsqu’une recherche est lancée sur
ClinicalTrials.gov avec des mots-clés
comme « lysosome », « maladies lysoso-
males », « MPS » et encore « MPSI »,
« MPS II'» et toutes les maladies citées
individuellement, on obtient au final
une addition de plu51eurs centaines de
résultats. Ce chiffre donne l’impression
d’une activité de recherche therapeu-
tique foisonnante. Pourtant, lorsqu’on
analyse ces études flnement la réalité
apparait plus nuancée. Les objectifs
des essais cliniques sont en effet tres
divers études d’histoire naturelle,
recherche de biomarqueurs spec1ﬁques
évaluations diagnostiques, optimisation
de techniques médicales ou chirurgi-
cales, etc... Beaucoup donc ne relévent
pas du developpement de nouveaux
traitements.

Dans le cadre du travail de veille de
’association, nous avons analysé les
essais cllmques récents concernant les
maladies lysosomales en appliquant des
critéres stricts et homogenes. L’objec-
tif était d’identifier les essais relevant
réellement du développement de théra-
pies, qu’ils soient en cours, en recrute-
ment ou sur le point de débuter. Ont
ainsi été retenus uniquement les essais
interventionnels thérapeutiques portant
sur une maladie lysosomale clairement
identifiée (par exemple MPS, CLN2,
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Cystinose...), avec un statut en recrute-
ment de patients (« Recruiting »), en
cours mais recrutement termine (« Ac-
tive, not recruiting ») ou recrutement a
venir (« Not yet recruiting »). Ont été
exclus les études observationnelles, de
diagnostic ou de dépistage, les reglstres
de patients, ainsi que les essais termi-
nés ou interrompus.

Au terme de ce tri, sur plusieurs cen-
taines d’études initialement identi-
fiées, un peu moins d’une soixantaine
d’essais cliniques ont pu étre identifiée
comme correspondant a des essais cli-
niques thérapeutiques actifs ou a venir
dans les maladies lysosomales (voir ta-
bleau pages suivantes). Ce chiffre reste
toutefois non totalement exhaustif.
L’indexation des maladies dans Clinical-
Trials.gov_est hétérogene, ce qui peut
conduire a ’absence de certains essais
lors des extractions, rendant fastidieux
une recherche globale A noter égale-
ment que le statut des essais n’est pas
toujours mis a jour en temps réel : cer-
tains sont indiqués comme « en recrute-
ment » alors que celui-ci s’est récem-
ment cléturé, ou comme « recrutement
a venir » alors que les inclusions ont
déja débuté.

Une dynamique d’essais cliniques hé-
térogeéne selon les pathologies

L’analyse du tableau global rassemblant
les différents essais met en évidence
des situations contrastées dans la dyna-
micaue de ces essais cliniques selon les
aladies lysosomales. Certaines patho-
logies concentrent aujourd’hui plusieurs
programmes de recherche clinique,
tandis que d’autres ne disposent que
d’un nombre limité, voir aucun, essai
thérapeutique 1dent1f1e A ce stade.
Cette situation refléte a la fois la com-
plexité biologique des maladies, la
compréhension des mécanismes patho-
logiques pour ces maladies, ’histoire
des traitements disponibles, les organes
impliqués, la rarete et les choix straté-
giques des acteurs de la recherche.

Les mucopolysaccharidoses (MPS) cons-
tituent un groupe de maladies pour
lesquelles l’activité de recherche cli-
nique thérapeutique demeure relative-
ment importante, mais inégalement
répartie selon les sous-types. Plusieurs
essais sont actuellement en cours ou a
venir, notamment dans les MPS I, Il et
lll, avec une prédominance des  ap-
proches de therapie génique et des
stratégies visant a améliorer la prise en
charge des atteintes neurologiques.
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Pour la maladie de Fabry plusieurs es-
sais thérapeutiques sont identifiés, en
particulier autour de la thérapie ge-
nique, avec des stratégies ciblant diffé-
rents organes (foie, cceur) et des popu-
lations variées. Cette dynamique s’ex-
pth e en partie par une meilleure com-
préhension physmpathologlque de la
maladie et par |’existence d’un écosys-
teme industriel historiquement investi
dans cette maladie.

Pour la maladie de Pompe les pro-
grammes identifiés portent principale-
ment sur des optimisations de traite-
ments existants ou sur des approches
de thérapie [g)emque encore précoces,
avec un nombre limité d’essais réelle-
ment actifs. Cette évolution refléte la
difficulté a franchir de nouveaux paliers
thérapeutiques, en particulier pour
répondre aux limites persistantes des
traitements actuels.

La maladie de Gaucher bénéficie de
traitements efficaces pour le type 1
depuis de nombreuses années. Les es-
sais cliniques actuellement identifiés
concernent principalement des pro-
grammes de thérapie génique, et des
approches diverses pour les formes neu-
ropathiques pour lesquelles les options
thérapeutiques ~demeurent _ limitées
(type 3) ou inexistantes (type 2).

La maladie de Niemann-Pick de type C
(NPC) se distingue par une activité de
recherche clinique thérapeutique por-
tant sur des approches complémen-
taires telles que la thérapie de réduc-
tion de substrat, des molécules visant a
moduler le métabolisme lipidique intra-
cellulaire, ou des stratégies a visée
neuroprotectnce Si la coexistence de
plusieurs essais de phase avancée cons-
titue un signal encourageant, elle ne
doit pas masquer [’absence actuelle de
traitement curatif et la persistance de
besoins médicaux majeurs, notamment
sur les atteintes neurologiques.

Suite page suivante >
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Suite de la page 1

Pour d’autres maladies, comme les gan-
gliosidoses, les lipofuscinoses neuro-
nales (CLN) ou la maladie de Danon, le
nombre d’essais reste limité et de nom-
breuses maladies lysosomales ne dispo-
sent toujours d’aucun essai thérapeu-
tique actif ou identifié. Cela ne traduit
pas forcément un manque d’intérét,
mais les difficultés a developper des
traitements pour les maladies plus
rares, et souvent complexes sur le plan
biologique.

Une tendance transversale se dégage
néanmoins : la theraple génique consti-
tue aUJourd hui ’axe central de la re-
cherche thérapeutique dans les mala-
dies lysosomales. Les enzymothérapies
restent presentes mais surtout dans

o

nuent également a étre investigués
parfois en complément d’autres ap-
proches. Une part importante des essais
actuels tente par ailleurs d’apporter
une réponse thérapeutique aux at-
teintes neurologiques.

La recherche clinique est majoritaire-
ment internationale, avec une forte
implication des Etats-Unis et de U’Eu-
rope. La France est présente dans plu-
sieurs essais, mais rarement en position
de leadersh1p, ce qui peut s’expliquer

une logique d’optimisation ou de nou-
velles voies d’administration. Les trai-
tements de réduction de substrat conti-

taires par

en partie Par des procédures reF emen-
u

ois plus longues ou plus con-

traignantes que dans d’autres pays.

Le nombre limité d’essais thérapeu-
tiques actifs ne doit pas étre interprété
comme un échec. Chaque essai repré-
sente des années de recherche precli-
nique, des investissements humains et
financiers considérables et un espoir
considérable pour les patients et leurs
familles.

Cette photographie de la recherche
clinique, nécessairement évolutive et
non exhaustlve, rappelle que si la re-
cherche avance, elle a besoin de
temps, de moyens et d’un soutien cons-
tant pour permettre a des approches
précliniques prometteuses d’aboutir a
des essais cliniques, avec l’objectif
ultime de proposer des traitements
efficaces aux personnes concernées par
les maladies lysosomales.

TABLEAU RECENSANT LES ESSAIS CLINIQUES EN COURS OU A VENIR DANS LES MALADIES LYSOSOMALES

o s : . . : . E 3 - | Ph P Etats-Unis,
Thérapie génique RGX-111 chez les patients atteints de MPS | [ RGX-111 Gene Therapy in Patients With MPS | MPS | Hurler MCOS re(‘:rLf e Thérapie génique RGX-111 REGENXBIO a, S ms"
tement terminée 1/2 Brésil, Israél
Etude visant a évaluer lefficacité et l'innocuité de 'OTL-203 A Study to Investigate the Efficacy and Safety of
chez des sujets atteints de MPS-IH par rapport au traitement OTL-203 in Subjects With MPS-IH Compared With MPS | Hurler En cours, recru- Phase 3 | Thérapie génique OTL-203 (LV- Orchard Therapeu- | Europe, Etats-
standard par greffe allogénique de cellules souches hémato- | Standard of Care With Allogeneic HSCT tement terminée pie geniq IDUA) tics Unis
poiétiques (HURCULES) (HURCULES)
Thérapie génique a 'aide de cellules souches hématopoié- Gene Therapy With Modified Autologous Hemato-
tiques autologues modifiées pour le traitement des patients poietic Stem Cells for the Treatment of Patients En cours, recru- Phase = e Orchard Therapeu- "
atteints de mucopolysaccharidose de type |, variante de Hur- | With Mucopolysaccharidosis Type |, Hurler Vari- MPSilHurler tement terminée 1/2 Thérapie génicue LvIbUA tics Iislie
ler (TigetT10_MPSIH) ant (TigetT10_MPSIH)
Etude clinique évaluant la sécurité, la tolérance et l'efficacité | A Clinical Study Evaluating the Safety, Tolerability, WestCHInE Hasak
initiale du JWKO0O08 chez des patients atteints de mucopoly- and Initial Efficacy of JWK0O08 in Patients With MPS | adulte Enrecrutement | Phase 1 | Thérapie génique JWKo008 tal P Chine
saccharidose de type | Mucopolysaccharidosis Type | a
ISP-001: Cellules B modifiées par transposon Sleeping Beau- | ISP-001: Sleeping Beauty Transposon-Engineered | MPS | (Hurler, Hurl- i e "
5 s ’ Ei t t | Ph, 1 [ Th ISP-001 I ft of CA Etats-U
ty pour le traitement de la MPS | B Cells for MPS | er/Scheie, Scheie) et men AsE: crapiegenique mmAsaa SIS
RGX-121-3102 Thérapie géni hez ls rticipants atteints | RGX-121-3102 Gene Th in Participants With [ MPS Il (Hunt - RGX-121 (AAV9-
érapie génique chez les participants atteints ene Therapy in Participants Wi ( Hn er) neu Enrecrutement | Phase 3 | Thérapie génique ( REGENXBIO Etats-Unis
de MPS 1| MPS Il ronopathique IDS)
CAMPSIITE - RGX-121 thérapie génique chez des sujets ayant C.AMPSIITE —-RGX-121 Gene therapy in subjects MPS Il (Hunter) En cours, re(‘:rlf— Phase Thérapie génique RGX-121 REGENXBIO Multicentrique
une MPS I with MPS Il tement terminée 2/3
Etats-Unis,
< g A o A Europe, Argen-
Etude de phase Ill sur le JR-141 chez des patients atteints de | A Phase Ill Study of JR-141 in Patients With Muco- MPS Il (Hunter) En cours, recru- Phases Enzymothérapie chi- JR-141 JCR Pharmaceuti- tine, Brésil
mucopolysaccharidose de type Il (STARLIGHT) polysaccharidosis Il (STARLIGHT) tement terminée meérique cals Col(;mble 7
Israél, Turquie
Etude visant & déterminer U'efficacité et linnocuité du tivi- A.S.tudy tgDeternine the Eficacy and Safe‘ty of . Etats-Unis,
. Tividenofusp Alfa (DNL310) vs Idursulfase in Pedi- .
denofusp alfa (DNL310) par rapport a l'idursulfase chez des 2 i i Fnes . . Argentine,
2 5 . atric and Young Adult Participants With Neu- En cours, recru- | Phase | Enzymothérapie chi- Denali Therapeu- :
participants pédiatriques et jeunes adultes atteints de muco- - MPS Il (Hunter) s — tividenofusp alfa - Europe, Brésil,
: 3 ronopathic (NMPS Il) or Non- tement terminée 2/3 mérique tics
polysaccharidose de type Il neuronopathique (nMPS Il) ou non S S Cananda, Tur-
neuronopathique (nNMPS 1) (COMPASS) Neuronopathic Mucopolysaccharidosis .
R Type Il (n"nMPS 1) (COMPASS) d
2 o A » . £ . Etats-Unis,
Etude de phase 1 sur le GC1130A chez des patients atteints Phase 1 Study of GC1130A in Patients MPS Ill A En cours, recru- Phase 1 Enzymothérapie intra- | GC1130A GC Biopharma Jaa osn g:rée
du syndrome de Sanfilippo de type A (MPS IlIA) With Sanfilippo Syndrome Type A (MPS IlIA) tement terminée cérébroventriculaire (rhHNS) Corp dupSu;i
Etude de phase /1l sur le JR-441 chez des patients atteints de | Phase I/Il Study of JR-441 in Patients With Muco- MPS Ill A En cours, recru- Phase | Enzymothérapie chi- JR-441 JCR Pharmaceuti- Allemagne
mucopolysaccharidose de type IIIA polysaccharidosis Type IlIA tement terminée 1/2 meérique cals
Essai clinique de phase I/1I/11l sur le transfert de génes Phase I/1l/1ll Gene Transfer Clinical Trial of SCAA- Phase Ultragenyx Pharma Etats-Unis,
E tement Thérapie géni - ; e, Es-
SCAAVO.U1a.hSGSH VO.U1a.hSGSH MPSIIIA n recrutemen 213 hérapie génique UX-111 ceutical g:;;r:he, Es
Etude ouverte a doses croissantes visant a évaluer la sécurité, | An Open Label Dose Escalation Study to Assess
la tolérance et les propriétés pharmacologiques de lambroxol | the Safety, Tolerability, and Pharmacologic Prop- Phase . N
chlorhydrate a forte dose chez des sujets adultes (4gés de 18 | erties of High Dose Ambroxol Hydrochloride in EPSiIAadute B e ment 2/3 Hedicamentorat Ambraxol OziemGoler:Alpan | Etatsunls
ans ou plus) atteints de MPS Il Adult (= 18 Years of Age) Subjects With MPS IIl
Etude ouverte de pha.se I/l sur le JR-446 dans le traitement de | An Open—lab.el Pr?ase I/I Study of JR-446 in Muco- MPS IlIB B ettt Phase Enrzy.motheraple chi- R-446 JCR Pharmaceuti- ron
la mucopolysaccharidose de type IlIB polysaccharidosis Type IlIB 1/2 mérique cals
— . _— X MPS I, II, IVA, VI, VII; — Aldurazyme,
PEARL.— Thérapie enzymatique substitutive prénatale pour les | PEARL - Prenatal Enzyme Replacement Therapy Gaucher 2-3 ; En tecniteent | Praset Enzymothérapie pré- Elaprase, Vimi- UCSF Etats-Unis
maladies lysosomales for LSD R natale .
Pompe |0 ; Wolman zim, etc.
- h i i i " 2001l i i i E i » - S = .
OTL- 200.c ez les’ p.atlents.attelnts de leucodystrophie méta- OTL.2OO in patients with Late Juvenile Metachro Lell.lcodystrophle En cours, recru- | o ce3 TG EE OTL-200 (ARSA) Qrchard Therapeu- | .o
chromatique juvénile tardive matic LeGrande-Bretagneodystrophy métachromatique tement terminée tics
Etude sur la sécurité et Uefficacité du produit cryoconservé A Safety and Efficacy Study of Cryopreserved OTL .
OTL-200 dans le traitement de la leucodystrophie métachro- | -200 for Treatment of Metachromatic LeGrande- Leucodystrop!'ue Encoursy re(_:ru Phase 2 | Thérapie génique QOTL-200 (?rchard fher=bey Italie
. métachromatique tement terminée tics
matique Bretagneodystrophy (MLD)
Etude du S-606001 en tant que complément au traitement Study of S-606001 as an Add-on to Enzyme Re- g i < Médicament Etats-Unis,
enzymatique substitutif (TES) chez des participants atteints placement Therapy (ERT) in Participants With :’LO(;T)’E:) adebuttardin Enrecrutement | Phase 2 | (utilisation avec enzy- s 63_'6,001_+ Enzy. Shionogi Europe (dont
de la maladie de Pompe & apparition tardive (LOPD) Late-onset Pompe Disease (LOPD) mothérapie) mesietapis France)
AAV2/8-LSPhGAA (ACTUS-101) dans la maladie de Pompe a AAV2/8-LSPhGAA (ACTUS-101) in Late-Onset s s .. | Encours, recru- | Phase P ACTUS-101 . < .
Pompe a début tardif " Thérapie génique AskBio Etats-Unis
apparition tardive Pompe Diseas tement terminée 1/2 (AAV8-GAA)
Evaluation de la sécurité et de lefficacité d' édi td . -
v"a\ ua |onr ? a securlte et de fefficacite dun medicamen ‘e Evaluation of the Safety and Efficacy of Late- o " Phase T GC301 (AAV- .
thérapie génique pour le traitement de la maladie de Pompe a ) Pompe a début tardif | En recrutement Thérapie génique GeneCradle Chine
- A onset Pompe Disease Gene Therapy Drug 1/2 GAA)
apparition tardive
NEEES e_n associdtion a\_/ec e e Venglustat in Combination With Cerezyme in s Venglustat + >
adultes atteints de la maladie de Gaucher de type 3 avec pro- = 5 5 - Gaucher type 3 (£ En cours, recru- inhibiteur + enzymo- e - Etats-Unis,
longation du traitement par venglustat en monothérapie (Rl CE e BB SR TR type 1) tement terminée glasc thérapie miieaEse Sancd Europe, Japon
(LEiP) P g P Venglustat Monotherapy Extension (LEAP) P P! (Cerezyme®) e 1o




Etude de suivi a long terme chez des patients atteints de

Etats-Unis, Brésil,

la maladie de Gaucher de type 1 aprés administration de !':Crzg ITDZLTFFI?;T)Y;ZSS;L(];‘//AS{LTEB/ODEQA; (CETEhErEm: (Cj:duu?:)r et ti::e?:i’r::?r::‘e Pt;i;zse Ther:eilplljeege- FLT201 Spur Therapeutics Espagne, Grande-
FLT201 (GALILEO-2) L i Bretagne
Essai clinique de thérapie génique contre la maladie de A Gaucher Disease Gene Therapy Trial With FLT201 Gaucher type 1 Recrutement a Thérapie gé- - e
Gaucher avec FLT201 (GALILEO-3) (GALILEO-3) (Adulte) venir Phase 3 nique FiT201 S NEEFONTES || eI CET G e
Etude sur linnocuité et Uefficacité préliminaire de Uinjec- | A Study of the Safety and Preliminary Efficacy of LY- PR . .
tion de LY-M001 dans le traitement des patients adultes MO0O01 Injection in the Treatment of Adult Patients with | Gaucher type 1 Enrecrutement | Phase 1 The;eilplljeege IC_ZBZISM L ;hfili?‘ngiUBr;::ef;‘ Chine
atteints de la maladie de Gaucher de type | (LY-M001) Gaucher Disease Type | (LY-M001) 9 £y
Etude clini l'injection de LY-M001 d le traite- P e S Shanghai Jiao T
ude clinique sur tinjec |9n © ?ns © traite Clinical Study of LY-M0O01 Injection in the Treatment Thérapie gé- LY-M001 (AAV- z?ng ,al iaoTong -
ment des adolescents atteints de la maladie de Gaucher " 2 Gaucher type 1 Enrecrutement | Phase 1 % University School of | Chine
of Adolescents With Type | Gaucher Disease nique GBA1) o
detypel Medicine
ES§al clinique sur le .PROOl. (LY3818f196/1? chez des patients | A C.llmcalTrlal?f PRO(?I (Ly3884961) |n'Pat|ents With Phase ernicre LY3884961 (AAVS- R i U, s,
présentant des manifestations périphériques de la mala- | Peripheral Manifestations of Gaucher Disease Gaucher type 1 En recrutement 172 e GBA1) tics / Lilh Iy
die de Gaucher (PROCEED) (PROCEED) 8 v
Etude clinique évaluant l'injection de LY-M001 dans le A Clinical Study Evaluating LY-M001 Injection in the S
traitement des patients adultes atteints de la maladiede | Treatment of Adult Patients With Type | Gaucher Dis- | Gaucher type 1 En recrutement IEED Ther:?lple ge AL Lingyi Biotech Chine
1/2 nique GBA1)
Gaucher de type | (GD) ease (GD)
Essal clinique de phase 1/2 sur le PROOL chez lesnourris- | oy o 45 GiinicalTrial of PROOL in Infants With Type | CoucherPe2 b s recru- | Phase | Thérapiegé- | Lvassase1 Prevail Therapeu- | Etats-Unis, Royaume-
sons atteints de la maladie de Gaucher de type 2 ) (neuronopathiqu - . N . . . .
2 Gaucher Disease (PROVIDE) tement terminée 1/2 nique (intracisternal) tics / Lilly Uni
(PROVIDE) e)
stude Vlls ar:t'a e':/aluler . ef:ca:: e detl:a setcur]:? C: t?mplol Study to Evaluate the Efficacy and Safety of E Etats-Unis, Argentine,
u v'eng e e ?s ik Venglustat in Adult and Pediatric Patients With Gau- Gaucher type 3 s rel_:"f Phase 3 inhibiteur Venglustat Sanofi Canada, Chine, Eu-
atteints de la maladie de Gaucher de type 3 cher Disease Type 3 (LEAP2MONO) tement terminée onel S atrraie
(LEAP2MONO) H ki
Evaluation de la sécurité et de lefficacité de Fabagal® Evaluate the Safety and Efficacy of Fabagal® . Enzymothérapie | Fabagal® . . . .
(agalsidase béta) (Agalsidase beta) Fabry classique Enrecrutement | Phase 3 (biosimilaire) (agalsidase beta) ISU Abxis Asie, multicentrique
Etude visanta evalugr e mlgalastgt chez des patl.ents A Study to Evaluate Migalastat in Fabry Subjects With | Fabry, variants Chaperon phar- | Migalastat Amicus Therapeu- P
atteints de la maladie de Fabry présentant un variant sen- : " b Enrecrutement | Phase 3 : : Etats-Unis, Europe
< " " Amenable GLA Variant and Renal Disease aménageables macologique | (Galafold®) tics
sible du géne GLA et une maladie rénale avancée
Essai ouvert de phase 1/2 sur la thérapie génique 4D-310 | An Open-label, Phase 1/2 Trial of Gene Therapy 4D- Fabry classique En cours, recru- Phase Thérapie gé- 4D-310 4D Molecular The- PSR
chez des adultes atteints de la maladie de Fabry 310in Adults With Fabry Disease (adultes) tement terminée 1/2 nique rapeutics
4D-310 chez les adultes atteints de la maladie de Fabry 4D-310 in Adults With Fabry Disease and Cardiac Fabry avec at- En recrutement Phase Thérapie gé- 4D-310 (AAV-GLA 4D MolecularThe- | Etats-Unis, Australie,
avec atteinte cardiaque Involvement teinte cardiaque 1/2 nique ciblant le cceur) rapeutics Taiwan
Etude sur la sécurité, la pharmacocinétiaue/ Safety, PK/PD, and Exploratory Efficacy Study of AMT- | Fabry classique Phase | Thérapiegé- | AMT-191 (AAVS-
pharmacodynamique et l'efficacité exploratoire de IAMT- > > D Iy; 4 v v q En recrutement .p 8 - uniQure Europe, Etats-Unis
N . 191in Classic Fabry Disease (adultes) 1/2 nique GLA, hépatique)
191 dans la maladie de Fabry classique
Evaluation de la sécurité, de la tolérance et de lefficacité | Evaluation of the Safety, Tolerability and Efficacy of a 5 0 B
d'un médicament de thérapie génique pour le traitement Gene Therapy Drug for the Treatment of Pediatric Fz.abry pedia Enrecrutement | Phasel There}ple e BBM-F101 (AAV Fudan Univ. / Chine | Chine
" , . trique nique GLA)
de la maladie de Fabry chez l'enfant Fabry Disease
.Securlt.e eterrlcaciicide lE.XG110a§im|ms(re parvo!e The Safety and Efficacy of Intravenous EXG110in Recrutement a Phase Thérapie gé- Hangzhou Jiayin .
intraveineuse chez les patients atteints de la maladie de “ i . Fabry (adulte) # - EXG110 & Chine
Fabry Patients With Fabry Disease venir 1/2 nique Biotech Ltd
Prolongation en ouvert du traitement par 2 mg/kg de pegu- | Open Label Extension of 2 mg/kg Pegunigalsidase r——— Pepiglsidase
nigalsidase alfa (PRX-102) toutes les 4 semaines chez des | Alfa (PRX-102) Every 4 Weeks in Adult Fabry Disease Fabry (adulte) £ Phase 3 | Enzymothérapie eunig Chiesi Farmaceutici | Etats-Unis, Europe
3 : ? . tement terminée alfa
patients adultes atteints de la maladie de Fabry Patients
c . . , . . 5 . o .| Fabry classique, .
Etude de la sécurité et de l'activité biologique de Study of the Sfafety and BIf)LOgICAC‘lIVIty of AF01211 in naifs de traite- Enecraiammant Phase Inhibiteur ALO1211 AceLlnk Therapeu Asie
'AL01211 chez des hommes n'ayant jamais regu de traite- | Treatment Naive Males With Classic Fabry Disease - 1/2 tics
ment et atteints de la maladie de Fabry classique
Essai cl!nlqug de tr‘ansfel.'t génique po_lll:la malzfdle de Gen'e transfert QlinicalTrialfor infal"ltile and' late In- . En cours, recru- | Phase Thérapie gé- | FBX-101-REKLAIM . .
Krabbe infantile et infantile tardive traitée précédemment | fantile Krabbe Disease treated previously with HSCT Krabbe Disease e g Forge Biologics Etats-Unis
tement terminée 1/2 nique (AAVrh10)
par HSCT (REKLAIM) (REKLAIM)
Etude visant & évaluer la sécurité et U'efficacité du nizu-
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REFORME DU 100% PRISE EN CHARGE FAUTEUIL ROULANT

Depu1s le 1er décembre 2025, la réforme du financement des
fauteuils roulants est entrée en application. Sur le papier,
cette évolution constitue une avancée importante et pourrait,
nous |’espérons, mieux répondre aux besoins tres variés des per-
sonnes malades et en situation de handicap.

Concrétement, la prise en charge intégrale d’un fauteuil roulant
repose désormais sur_une prescription simple, établie par un
medecin ou un ergothérapeute. Cette prescription doit tenir
compte des besoins spécifiques de la personne et permettre de
définir le type de fauteuil le plus adapté (manuel, électrique,
verticalisateur, scooter...) ainsi que les options nécessaires
(appuie-téte, tablette amovible, troisieme roue, etc.), elles

DE FIL EN AIGUILLE POUR VAINCRE LES MALADIES
LYSOSOMALES

Claire avait seulement 5 ans
lorsque son frére Thomas a
erdu son combat contre la ma- *
adie de Niemann-Pick type C.
Vingt ans ont passe, mais_ son
souvenir reste vivant, et Claire a
choisi de transformer cette an-
née symboli ue en un élan de
solidarité et d’amour.

Pour honorer Thomas et soutenir
VML, elle a décidé de mettre ses
talents au service d’une cause
qui lui tient a cceur. C’est ainsi qu’est née I’OP Tricot : un pro-
jet simple_mais puissant, basé sur le principe « Tu donnes je
tricote ». Tout au long de [’année 2025, Claire a proposé a ses
proches - amis, famille, connaissances - de leur confectionner
un objet tricoté en echange d’un don, dont le montant reflé-
tait le temps et la passion investis dans chaque création.

Elle s’est engagée elle-méme a reverser un montant equivalent
au colit des matiéres premieres, pour que chaque euro dépensé
serve directement a la lutte contre les maladies lysosomales.
Bonnets, écharpes, mitaines, pulls, bandeaux.. et méme
quelques pieces insolites comme un fléau ou un tableau mural :
chaque maille était un geste d’amour, chaque ouvrage portait
un message d’espoir.

Grace a cette initiative, plus de 2 200 € ont été collectés pour

VML. Une preuve que, meme 20 ans apres, le souvenir peut

devenir une force, et qu’avec un peu de laine et beaucoup de

a)eur 'on peut tisser des liens qui changent des vies. Merci
aire !

ELLES L'ONT FAIT !

l’occasion du Trek’ln

Gazelles 2025, les Ga-
zelles de la Yaute ont porté
haut les couleurs de VML, du
Team Lysosome et surtout le
combat de Malonn, atteint
de la maladie de Hunter
(MPS 1II).

L’équipe n°88, composée de
trois amies - Amélie, San-
drine et Marie-France’ -, s’est lancée dans cette aventure hu-
maine et solidaire hors du commun : quatre étapes, pres de 20
kilométres par jour, parcourus en totale autonomie et a la bous-
sole, au coeur des paysages grandioses et exigeants du désert
marocain.

Le Trek’In Gazelles est bien plus qu’un deéfi sportif. C’est une
épreuve d’orientation, d’endurance et de dépassement de soi,
mais aussi un engagement profondément solidaire, ou chaque
pas est guidé par une cause. En relevant ce défi, les Gazelles
de la Yaute ont donné de la visibilité aux maladies lysosomales
et contribué concrétement a soutenir la recherche et ’accom-
pagnement des familles.

Leur aventure est le reflet de ce qui fait la force de VML : des
élans de générosité, des initiatives courageuses, et la conviction
que, ensemble, nous pouvons faire avancer la recherche et es-
poir pour nos enfants.

Un immense merci a Amélie, Sandrine et Marie-France pour leur
engagement, leur énergie et leur solidarité au service de Malonn
et de toutes les familles concernées.

VAINCRE LES MALADIES LYSOSOMALES

aussi couvertes par le dispositif.

La réforme concerne aussi bien les fauteuils manuels que les
fauteuils électriques, les verticalisateurs et les scooters.

Attention toutefois : pour étre remboursés, les modéles de fau-
teuils et leurs options doivent étre inscrits par les fabricants
dans la nouvelle nomenclature de la Liste des Produits et Presta-
tions Remboursables (LPPR). Cette inscription est conditionnée
au respect d’exigences techniques définies par la Haute Autorité
de Santé, mais aussi a des prix plafonds, fixés par la décision du
28 mai 2025. A titre d’ exemple, le prix limite de vente d’un
fauteuil roulant manuel actif est fixé a 6 276 €, hors options et
adjonctions.

UN CHEQUE EXCEPTIONNEL DE 14 000 € :
LA FORMIDABLE FIDELITE DE L’ASSOCIATION DANS
LES PAS DE CLEMENT A VML

lément est atteint de la maladie de Hurler (MPS I) Face a la

maladie, ses Parents ont choisi de transformer ’épreuve en
une énergie collective et positive en créant, en Bretagne,
[’association DANS LES PAS DE CLEMENT. Depuis plusreurs annees,
cette association porte avec une force admirable des actions
locales de solidarité, mobilisant bénévoles, familles et parte-
naires autour d’événements toujours plus federateurs

Tout au long de l’année, les ini-
tiatives se multiplient, avec en
point d’orgue le désormais  in- 5
contournable Trail nocturne de
Cavan (22), organisé chaque
mois de novembre. Un rendez-
vous devenu emblématique,
dont le succés ne cesse de gran-
dir, a 'image de la mobilisation
et de la générosité qu’il suscite.

Cette dynamique exceptionnelle
se traduit concrétement par un
soutien fidéle et croissant a
VML. Depuis 2019, l’association o

remet chaque année un cheque a VAINCRE LES MALADIES LYSOSO-
MALES, et le montant de ce don n’a cessé d’augmenter au fil du
temps

Cette année encore, comme en 2024, DANS LES PAS DE CLEMENT
a remis a VML un cheque remarquable de 14 000 €, témoignage
d’un engagement durable et profondément solidaire.

Ce don a été remis a l’occasion de la soirée de remerciement
des bénévoles, un moment fort en émotion et en reconnais-
sance. Pour representer VML, Annette et Erwan Daniel, ancien
vice-président de U’ assoc1at1on étaient présents aux cotés de
la famille de Clément (cf. Photo ci- dessus).

VML adresse un immense merci aux parents de Clément, aux
bénévoles et a toutes les personnes qui s’engagent, année
apres année, aux cotés de DANS LES PAS DE CLEMENT. Leur mobi-
lisation exemplalre contribue directement a faire avancer la
recherche et l’accompagnement des personnes touchées par
les maladies lysosomales. Une preuve éclatante que, ensemble,
la solidarité locale peut avoir un impact immense.
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1 000 KILOMETRES DE METZ A MARSEILLE

C est le défi un peu fou qu’Anne Fleury s’est B
lancé il y a quelques semaines, en enfour-
chant son velo pour un voyage au long cours. "

Au-dela du dépassement de soi, ce défi était
aussi porté par une conviction profonde celle
de ’engagement et de la solidarité. Dés le dé-
part, Anne a choisi de rouler pour VML. Pour
faire connaitre les maladies lysosomales, sensi-
biliser le plus grand nombre et collecter des
fonds. Grace a une cagnotte solidaire, ce défia |
permis de réunir 1 000 euros de dons. ;
Cet engagement est le fruit de rencontres marquantes celles
de la famille de Gaspard, puis de Constance, tous deux empor-
tés par la maladie de Sandhoff. Depuis prés de dix ans, Anne
est engagée aux cOtés de VML, avec une fidélité et une généro-
sité qui forcent le respect.

A travers ces kilométres parcourus, ce sont des valeurs fortes
qui ont été portées : la perseverance la solidarité et ’espoir.
Un immense merci a Anne, et a toutes celles et ceux qui l’ont
soutenue et accompagnée dans cette aventure solidaire.
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