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Essais cliniques thérapeutiques dans les maladies lysosomales 

Où en est réellement la recherche aujourd’hui ? 

C 
linicalTrials.gov est une base de 
données publique 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 Instituts Nationaux de 
Santé (NIH) aux États-Unis et permet 
d’accéder à 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 plusieurs centaines de 
résultats. Ce chiffre donne l’impression 
d’une activité de recherche thérapeu-
tique foisonnante. Pourtant, lorsqu’on 
analyse ces études finement, la réalité 
apparaît plus nuancée. Les objectifs 
des essais cliniques sont en effet très 
divers : études d’histoire naturelle, 
recherche de biomarqueurs spécifiques, 
évaluations diagnostiques, optimisation 
de techniques médicales ou chirurgi-
cales, etc… Beaucoup donc ne relèvent 
pas du développement de nouveaux 
traitements. 

Dans le cadre du travail de veille de 
l’association, nous avons analysé les 
essais cliniques récents concernant les 
maladies lysosomales en appliquant des 
critères stricts et homogènes. 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, 

Cystinose…), avec un statut en recrute-
ment de patients (« Recruiting »), en 
cours mais recrutement terminé (« Ac-
tive, not recruiting ») ou recrutement à 
venir (« Not yet recruiting »). Ont été 
exclus les études observationnelles, de 
diagnostic ou de dépistage, les registres 
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 être identifiée 
comme correspondant à des essais cli-
niques thérapeutiques actifs ou à 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 hétérogène, ce qui peut 
conduire à l’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 à jour en temps réel : cer-
tains sont indiqués comme « en recrute-
ment » alors que celui-ci s’est récem-
ment clôturé, ou comme « recrutement 
à venir » alors que les inclusions ont 
déjà débuté. 

Une dynamique d’essais cliniques hé-
térogène selon les pathologies 
L’analyse du tableau global rassemblant 
les différents essais met en évidence 
des situations contrastées dans la dyna-
mique de ces essais cliniques selon les 
maladies 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 identifié à ce stade. 
Cette situation reflète à la fois la com-
plexité biologique des maladies, la 
compréhension des mécanismes patho-
logiques pour ces maladies, l’histoire 
des traitements disponibles, les organes 
impliqués, la rareté 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 à 
venir, notamment dans les MPS I, II et 
III, avec une prédominance des ap-
proches de thérapie génique et des 
stratégies visant à améliorer la prise en 
charge des atteintes neurologiques. 

Pour la maladie de Fabry plusieurs es-
sais thérapeutiques sont identifiés, en 
particulier autour de la thérapie gé-
nique, avec des stratégies ciblant diffé-
rents organes (foie, cœur) et des popu-
lations variées. Cette dynamique s’ex-
plique en partie par une meilleure com-
préhension physiopathologique de la 
maladie et par l’existence d’un écosys-
tème 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 génique encore précoces, 
avec un nombre limité d’essais réelle-
ment actifs. Cette évolution reflète la 
difficulté à 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 à 
moduler le métabolisme lipidique intra-
cellulaire, ou des stratégies à visée 
neuroprotectrice. Si la coexistence de 
plusieurs essais de phase avancée cons-
titue un signal encourageant, elle ne 
doit pas masquer l’absence actuelle de 
traitement curatif et la persistance de 
besoins médicaux majeurs, notamment 
sur les atteintes neurologiques. 

Suite page suivante > 
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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’intérêt, 
mais les difficultés à développer des 
traitements pour les maladies plus 
rares, et souvent complexes sur le plan 
biologique. 

Une tendance transversale se dégage 
néanmoins : la thérapie génique consti-
tue aujourd’hui l’axe central de la re-
cherche thérapeutique dans les mala-
dies lysosomales. Les enzymothérapies 
restent présentes, mais surtout dans 
une logique d’optimisation ou de nou-
velles voies d’administration. Les trai-
tements de réduction de substrat conti-

nuent également à être 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 États-Unis et de l’Eu-
rope. La France est présente dans plu-
sieurs essais, mais rarement en position 
de leadership, ce qui peut s’expliquer 
en partie par des procédures règlemen-
taires parfois plus longues ou plus con-

traignantes que dans d’autres pays. 

Le nombre limité d’essais thérapeu-
tiques actifs ne doit pas être interprété 
comme un échec. Chaque essai repré-
sente des années de recherche précli-
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 exhaustive, rappelle que si la re-
cherche avance, elle a besoin de 
temps, de moyens et d’un soutien cons-
tant pour permettre à des approches 
précliniques prometteuses d’aboutir à 
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 à venir dans les maladies lysosomales 
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De fil en aiguille pour vaincre les maladies 
lysosomales 

C 
laire avait seulement 5 ans 
lorsque son frère Thomas a 

perdu son combat contre la ma-
ladie de Niemann-Pick type C. 
Vingt ans ont passé, mais son 
souvenir reste vivant, et Claire a 
choisi de transformer cette an-
née symbolique 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 à cœur. C’est ainsi qu’est née l’OP Tricot : un pro-
jet simple mais puissant, basé sur le principe « Tu donnes, je 
tricote ». Tout au long de l’année 2025, Claire a proposé à ses 
proches – amis, famille, connaissances – de leur confectionner 
un objet tricoté en échange d’un don, dont le montant reflé-
tait le temps et la passion investis dans chaque création. 
Elle s’est engagée elle-même à reverser un montant équivalent 
au coût des matières premières, pour que chaque euro dépensé 
serve directement à la lutte contre les maladies lysosomales. 
Bonnets, écharpes, mitaines, pulls, bandeaux… et même 
quelques pièces insolites comme un fléau ou un tableau mural : 
chaque maille était un geste d’amour, chaque ouvrage portait 
un message d’espoir. 
Grâce à cette initiative, plus de 2 200 € ont été collectés pour 
VML. Une preuve que, même 20 ans après, le souvenir peut 
devenir une force, et qu’avec un peu de laine et beaucoup de 
cœur, on peut tisser des liens qui changent des vies. Merci 
Claire ! 

Elles l’ont fait ! 

À 
 l’occasion du Trek’In 
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 II). 
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, près de 20 
kilomètres par jour, parcourus en totale autonomie et à la bous-
sole, au cœur des paysages grandioses et exigeants du désert 
marocain. 
Le Trek’In Gazelles est bien plus qu’un défi sportif. C’est une 
épreuve d’orientation, d’endurance et de dépassement de soi, 
mais aussi un engagement profondément solidaire, où 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 concrètement à soutenir la recherche et l’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 l’es-
poir pour nos enfants. 
Un immense merci à Amélie, Sandrine et Marie-France pour leur 
engagement, leur énergie et leur solidarité au service de Malonn 
et de toutes les familles concernées. 

1 000 kilomètres de Metz à Marseille 

C 
’est le défi un peu fou qu’Anne Fleury s’est 
lancé il y a quelques semaines, en enfour-

chant son vélo pour un voyage au long cours.  
Au-delà du dépassement de soi, ce défi était 
aussi porté par une conviction profonde : celle 
de l’engagement et de la solidarité. Dès le dé-
part, Anne a choisi de rouler pour VML. Pour 
faire connaître les maladies lysosomales, sensi-
biliser le plus grand nombre et collecter des 
fonds. Grâce à une cagnotte solidaire, ce défi a 
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 près de dix ans, Anne 
est engagée aux côtés de VML, avec une fidélité et une généro-
sité qui forcent le respect. 
À travers ces kilomètres parcourus, ce sont des valeurs fortes 
qui ont été portées : la persévérance, la solidarité et l’espoir. 
Un immense merci à Anne, et à toutes celles et ceux qui l’ont 
soutenue et accompagnée dans cette aventure solidaire. 

Un chèque exceptionnel de 14 000 € :            
la formidable fidélité de l’association Dans 
les pas de Clément à VML 

C 
lément est atteint de la maladie de Hurler (MPS I). Face à la 
maladie, ses parents ont choisi de transformer l’épreuve en 

une énergie collective et positive en créant, en Bretagne, 
l’association Dans les pas de Clément. Depuis plusieurs années, 
cette association porte avec une force admirable des actions 
locales de solidarité, mobilisant bénévoles, familles et parte-
naires autour d’événements toujours plus fédérateurs. 
Tout au long de l’année, les ini-
tiatives se multiplient, avec en 
point d’orgue le désormais in-
contournable Trail nocturne de 
Cavan (22), organisé chaque 
mois de novembre. Un rendez-

vous devenu emblématique, 
dont le succès ne cesse de gran-
dir, à l’image de la mobilisation 
et de la générosité qu’il suscite. 
Cette dynamique exceptionnelle 
se traduit concrètement par un 
soutien fidèle et croissant à 
VML. Depuis 2019, l’association 
remet chaque année un chèque à 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 Clément 
a remis à VML un chèque remarquable de 14 000 €, témoignage 
d’un engagement durable et profondément solidaire. 
Ce don a été remis à l’occasion de la soirée de remerciement 
des bénévoles, un moment fort en émotion et en reconnais-
sance. Pour représenter VML, Annette et Erwan Daniel, ancien 
vice-président de l’association, étaient présents aux côtés de 
la famille de Clément (cf. Photo ci-dessus). 
VML adresse un immense merci aux parents de Clément, aux 
bénévoles et à toutes les personnes qui s’engagent, année 
après année, aux côtés de Dans les pas de Clément. Leur mobi-
lisation exemplaire contribue directement à 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. 

Réforme du 100% prise en charge fauteuil roulant  

D 
epuis 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 l’espérons, mieux répondre aux besoins très variés des per-
sonnes malades et en situation de handicap. 
Concrètement, la prise en charge intégrale d’un fauteuil roulant 
repose désormais sur une prescription simple, établie par un 
médecin 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-tête, tablette amovible, troisième roue, etc.), elles 

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 être remboursés, les modèles de fau-
teuils et leurs options doivent être 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 à des prix plafonds, fixés par la décision du 
28 mai 2025. À titre d’exemple, le prix limite de vente d’un 
fauteuil roulant manuel actif est fixé à 6 276 €, hors options et 
adjonctions. 


