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APPROCHE PRECLINIQUE D’UN TRAITEMENT PAR THERAPIE GENIQUE DANS LA SIALIDOSE

La sialidose, egialement appelée mucolipidose de type 1, est
une maladie lysosomale tres rare due a des mutations du
gene NEUT qui conduisent a un défaut de l’enzyme neuramini-
dase 1 (Neut).

Cliniquement, selon la sévérité et |’age d’apparition des symp-
tomes, deux formes de la maladie sont décrites. La sialidose
de type 1 correspond a la forme moins sévere, les premiers
symptomes apparaissent a [’adolescence ou a ’age adulte
avec des myoclonies (contractions musculaires incontrolées
des muscles squeletti ues), des crises d’épilepsie, un tache
rouge cerise du fond de Uceil (rétine), une perte progressive
de (a locomotion et de la vision. La sialidose de type 2, forme
sévere de la maladie, se subdivise en 3 sous-groupes : le type
2 congénitale, avec des symptoémes pouvant apparaitre in ute-
ro, le type 2 infantile et le type 2 Juvemle dont les symptomes
apparalssent respectivement avant I’age de 1 an et apres l’age
de 2 ans. Dans ses formes sévéres, on retrouve un retard neu-
rocognitif important et une régression psychomotnce des ma-
nifestations multiples  d’organes périphé-
riques, telles que des deformations os-
seuses, une hépatosplénomégalie (gros foie,
grosse rate) sauf pour le type 2 Juvemle
une perte progressive de laudition, une
tache rouge cerise de la rétine, et des pro-
bléemes rénaux pour le type 2 infantile.

< Rétine présentant un point rouge -Dr A H
Martinez

Ces derniéres années, des progrés importants dans la compre-
hension des mécanismes de la maladie ont été réalisés. L’en-
yme Neu 1 pour étre active et stable dans les lysosomes doit

s’associer a deux autres enzymes, la cathepsine A (PPCA) et la
béta galactosidase. Un modele animal souris a été créé dans
les années 2000, puis récemment un modéle mouton, une
étape fondamentale pour la recherche pré-clinique.

Des chercheurs américains tentent actuellement de dévelop-
per une thérapie génique dans la sialidose. Ils ont présenté
récemment les résultats de travaux précliniques menés chez la
souris. Trois différents vecteurs de type AAV9 ont été congus.
Le cargo (ou contenant) étudié avec ce vecteur a été de trois

PATIENTS ADULTES, A VOS AGENDAS !

sortes ; le géne NEUT seul, la combinaison du géne NEUT et
celui de la cathepsine A, et enfin le géne NEUT plus le géne de
la béta galactosidase. Des souris nouveaux nées ont été trai-
tées par administration d’un de ces vecteurs directement dans
le cerveau.

Quel que soit le vecteur utilisé, les chercheurs ont observé
une augmentation de la survie des souris malades. Cependant,
les souris malades ainsi que non malades ayant recu le vecteur
contenant uniquement le géne NEUT ont manifesté vers 10
mois de vie des crises d’épilepsie. Chez ’ensemble des souris,
des tests du comportement ont permis de montrer une amélio-
ration 1mportante de la motricité, quel que soit le vecteur
utilisé, ainsi qu’une tendance vers ’amélioration de la mé-
moire et de la co%mtlon une diminution de la perte des astro-
cytes tE/pe de cellule du cerveau) et de ’inflammation neuro-
nale. Globalement, le vecteur contenant la combinajson géne
NEUT1 plus gene cathepsme A est celui qui a montré la meil-
leure efficacité. C’est donc avec celui-ci que les chercheurs
vont poursuivre les prochaines étapes du développement de la
thérapie qui se fera chez un plus gros animal avec le modeéle
mouton.

Source : Présentation par Jill Gallagher au WORLD 2024

UNE NOTE, GA VA, PLUS DE DEUX, C’EST FORMIDABLE !

Les 19 et 20 octobre prochain, VAINCRE LES MALA- Dlmanche 2 juin dernier, les Harmonies de Crépy-en-Valois (60) et de

DIES LYSOSOMALES orgamsera un week-end dédié
aux adultes autonomes, c’est-a-dire aux malades ne
nécessitant pas la é)resence d’un aidant pour tous
les gestes au quotidien. Cette réunion se déroulera
au domaine Saint Joseph, a Sainte Foy-lés-Lyon
(69). Il comprendra une journée dédiée a ’informa-
tion médicale et une journée plus ludique pour pro- sent.
fiter au mieux de la capitale des Gaules.

Afin de faciliter ’organisation de ce rendez-vous,
qui sera également ouvert aux non adhérents, nous
avons demandé par voie électronique aux adherents
de VML concernes de faire connaitre au siége leur
intérét. Si ce n’est déja fait, nous vous remercions
par avance de bien vouloir le faire rapidement, Vous
pouvez également informer de votre non-intérét.

Béthisy (60) donnaient un concert a la MJC de Crépy-en-Valois (60) en
soutien a VAINCRE LES MALADIES LYSOSOMALES.

Avec 572 euros remis et une belle communication offerte, nous adressons
nos plus sinceres remerciements aux deux directeurs de ces deux Harmo-
nies, Patrice Beauval pour celle de Crépy-en-Valois et Pascal Baton pour
Bethlsy, sans oublier bien évidemment tous les musiciens qui les compo-

Et encore bravo aux bénévoles de |’antenne Picardie qui, depuis un mois
comme vous pourrez le lire plus avant dans ce numéro du Lysosome.Info,
n’ont pas chomé pour VML.



Lo Weel-ene annue

C est dans le magnifique cadre des JARDINS DE L’ANJou, non loin d’Angers, que
le rendez-vous annuel des familles s’est déroulé cette année. Ce sont 66 fa-
milles, soit 241 personnes avec les intervenants et les invités, qui ont pu ainsi se
rassembler sous un ciel dont ’azur était d’autant plus apprecié et savouré que
la météo les jours précédents, voire des semaines (!) avait été des plus maus-
sades sur ces bords de Loire.

Exceptionnellement, en raison du calendrier des jours fériés du 8 mai et de
[’Ascension, ce « week-end » s’est tenu du jeudi au samedi, permettant de la
sorte notamment d’éviter les gros retours du dimanche pour toutes les familles.

UN PROGRAMME D’ACTIVITE TOUJOURS DENSE

Tout d’abord un grand merci a nos intervenantes scientifiques
et médicales, les docteurs Nadia Belmatoug, Nathalie Guffon
et Marie Vanier qui ont répondu présent, alors qu’il est toujours
plus difficile d’obtenir la participation de professionnels de
santé ou de |’action sociale. Nos trois intervenantes ont pu ani-
mer des ateliers par groupe de pathologies et un sur le sujet de
’éducation thérapeutique des patients sous enzymothérapie.

Le week-end est également un moment privilégié pour per-
mettre U'expression de la vie democrathue de l’association
avec les différentes réunions du conseil d’administration, des
commissions et bien sir [’assemblée générale annuelle.

Le week-end de rencontre est aussi un moment de détente
avec des ateliers de sophrologie, des activités ludiques et de
découverte, comme le fut celui autour de la dégustation de 5
vins de Loire.

Initiative concrete et parlante de la mission de VML, le week-
end de rencontre constitue une vitrine pour illustrer a des per-
sonnes extérieures toute |’importance de |’association. Remis
tout d’abord aux familles a leur arrivée, le livret programme du
week-end a été reallseJ)our Justement étre remis a des per-
sonnes susceptibles d’ai ’association. Vous pouvez en obte-
nir des exemplaires sur simple demande au siege.

AMANDA SCOTT, NOTRE SUPER MARRAINE !

Elle est venue passer toute la journée du vendredi avec les
familles et les enfants, Amanda Scott, notre marraine de
coeur en aura fait chavirer une nouvelle fois plus d’un par sa
bonne humeur communicative, son énergie et son sourire. Nous
en parlons peu dans le Lysosome Info, mais sachez chers amis
lecteurs, qu’Amanda ne manque jamais une occasion de citer
VML ou de nous proposer lors de ses nombreuses interventions
professionnelles.

UN DINER DES REGIONS PANTAGRUELIQUE !

Devenu un incontournable du week-end, le diner des reg1ons
est organisé le premier soir. Son pr1nc1pe repose sur l’invita-
tion faite a chaque famille d’apporter une ou plusieurs spéciali-
tés de sa région. Chacun dispose ensuite ses produits alimen-
taires et ses boissons sur des tables dans un espace dédié. A cet

egard, le temps magnifique du week-end a permls de profiter
p einement du cadre bucolique des Jardins de [’Anjou.

Cette année encore, la générosité de tous a permis d’offrir a
chacun de découvrir avec délices des parfums et des saveurs en
qualité et quantité ; autant de moments pour faire connais-
sance, échanger en faisant découvrir un peu de sa région.



oes familles 2024

UN WEEK-END DES ENFANTS

Cette rencontre se veut aussi une féte pour tous les en-
fants. Pour la réussir, ce sont 35 bénévoles qui ont ré-
pondu a ’appel de I’ assoc1at1on pour venir animer les diffé-
rents groupes d’enfants de 0 a 15 ans, malades et fratrie.
Le théme des activités était tout naturellement les Jeux
Olympiques, ou plus précisément les Jeux Lysolympiques
(voir encadré ci-dessous). Bien siir n’étaient absolument
pas oubliées les deux incontournables boum et kermesse
des enfants, cette derniére avec de trés nombreux jouets
et jeux a gagner.

Un grand merci a tous ces genéreux bénévoles qu1 ont of-
fert de leur temps et de leur énergie (beaucoup !) a I’heure
ou tant de personnes en France étaient soit partis en long
week-end ou d’astreinte pour les (malheureux) autres.

LES 1ERS JEUX LYSOLYMPIQUES

D1scours d’ouverture, présentation des
équipes, 10 épreuves de haute volée,
def1le et discours de fermeture... tout y
était pour cette premiere ed1tlon nous
Uespérons, de cet événement qui ne peut
que gagner en universalité ! Basés sur un
esprit purement amateur et festif, ces
Jeux Lysolymplques ont pu rythmer en-
core un J:)eu plus un week-end au pro-
gramme déja bien rempli.

Grands gagnants de cette édition 2024, la bonne humeur et
I’esprit d’equipe ont permis a tous de se connaitre diffé-
remment et de partager de beaux moments de convivialité.

Encore bravo aux (ils se reconnaitrons) Grenouilles de U’es-
poir, aux Phenix, a Lysoblue et aux Oranges pressées qu1
ont si bien fait leur la belle et unique devise de ces Jeux ;
« Altius, Fortius, Lysosomus » ou « Plus haut, Plus fort
Plus de Iysosomes »

L’ASSEMBLEE GENERALE 2024

Proﬁtant de la présence du plus grand nombre d’adhé-
rents, le week-end de rencontre est traditionnellement
le moment oU se tient I'assemblée générale annuelle des
adhérents de [’association. Elle a voté les rapports d’activi-
té et financier 2023 et approuvé le projet d’activité pour
cette année.

UN LACHER DE BALLONS EN MEMOIRE DE NOS
CHERS DISPARUS

Moment toujours particulierement fort du week-end, le
lacher de ballons en mémoire de tous ceux emportés par
la maladie depuis la derniére édition du week-end a rassem-
blé toutes les familles. Rare mais pas seul, une autre facon
pour la grande famille de VML d’éprouver foute la solidarité
et la fraternité de ses membres.

UN NOUVEAU PRESIDENT POUR VML

Apres 7 années d’exercice, Stephane Antolin a décidé de
passer le relais de la preSIdence de ’association. Preparee
depuis plusieurs mois, cette passation s’est concrétisée a l’is-
sue du conseil d’administration qui a suivi ’assemblée géné-
rale des adhérents du 10 mai dernier avec l élection du nou-
veau Bureau. A la téte donc de ce Bureau, c’est David Jannet-
ta qui a été élu comme nouveau preSIdent de VML. David est
adhérent depuis de trés nombreuses années. Il est le papa de
Nicolas qui souffrait de la maladie de Niemann-Pick type C.
Administrateur depuis 2022, il est responsable de l’antenne
VML Rhone-Alpes Ouest depms de nombreuses années.

A ses cOtés au Bureau, Cathy Guillemot a été réélue comme
vice-présidente, ainsi que Laurence Didierlaurent comme Se-
crétaire enerale Jean-Marie Favreau a pour sa part été élu
comme Trésorier, en remplacement de Thierry Garrigues,
dont le mandat d”administrateur se terminait cette année.

Pour rappel, les membres du Bureau sont élus pour un an.
Leur rdle est notamment d’assurer la gestion quotidienne et
la mise en ceuvre des décisions prises en assemblée générale
et par le conseil d’administration. Tous les membres du con-
seil d’administration sont bénévoles. Adhérents, ils sont pa-
rents d’enfant malade ou eux-mémes touchés par une mala-
die lysosomale.



LE HANDBALL CLuB CREPINOY AVEC VML

Anc1en joueur du club, Michel Babec, notre délégué de l’antenne VML Picardie,
continue de recevoir un soutien appuyé de son staff et de ses équipes. Samedi
25 et dimanche 26 mai derniers, plusieurs matchs de championnat de Handball ont
eu lieu a Crépy-en-Valois (60). Durant ces deux jours, ce Club de coeur a apporté
son soutien a VML en laissant la buvette a disposition de |’association, un stand de
vente d’objets logotés VML et information étant également tenu. Un beau week-
end sportif et génereux, puisque ce sont 838 euros de bénéfice qui sont allés nour-
rir la caisse de VML. Un grand merci a cet égard a nos partenaires, Aquarelle.Com
(Brasseuse - 60) et Bieres et Compagnie (Jaux - 60).

Sur le terrain, ces deux jours de championnat ont été productifs pour ce Club pi-
card puisque ’les féminines qui évoluent en National 3 sont 3™ au classement,
I’équipe des U15 garcons Région gaﬁne le titre de champion des Haut-de-France et
’équipe des U13 garcons celui de champion de U’Oise.

Nous adressons nos plus sincéres remerciements a tous les membres du Handball
Club de Crépy-en-Valois, en particulier a son président Eric Giraudon, ainsi qu’a
Betty Rollet et Nicolas Gallou ses vice-présidents.

Bravo aux bénévoles de VML Picardie qui ont assuré sur ces deux jours pour offrir a
’association visibilité et crédibilité.

UNE NOUVELLE BONNE RECOLTE !

ercredi 1er mai, l'association LA MARTILLACAISE a

parrainé pour la 4éme annee VML lors des tra-
ditionnelles courses nature "lEs FOULES DU VIGNOBLE
MARTILLACAIS" en Gironde. La spécificité de cette
épreuve tient en particulier aux différents tracés
qui empruntent les vignobles des plusieurs Cha-
teaux du Pessac-Léognan sous autorisation de leur
proprletalre
Pas moins de 1330 sportifs, encouragés au départ
par le Lysosome, se sont élancés dans les vignobles
sur 4 parcours. Parmi ces coureurs, 15 courageux,
dont Rémi Villalongue, papa de Luc portaient les
couleurs de VML.

Nous remercions vivement LA MARTILLACAISE et son

président Eric Mendés pour leur soutien et leur

superbe don de 1330 €, ainsi que tous les amis qui Rémi Villalongue recevant le
nous ont aidés sur le stand et qui ont participé a chéque de la Martillacaise
cette belle et sympathique épreuve aux accents d’illustre terroir viticole.

Ce type d'évenement est trés facile a réaliser. Si vous aussi vous souhaitez partici-
per a une épreuve sportive dans votre région, n'hésitez-pas a contacter Remi qui
pourra vous donner des renseignements pour L'organisation (contactez le siége pour
obtenir ses coordonnées).

UN AIR D’OUTRE-ATLANTIQUE EN PICARDIE

C est sous un temps somme toute

clément et dans une superbe am-

biance que |’association ROCK’N’ROADS

et les CREPY RIDERS organisaient le di-

manche 19 mai dernier « |’American

Cars Festival » a Nanteuil le Haudouin

(60). Entre voitures américaines, motos

Harley Davidson et musique rock les

passionnés sont venus en nombre pour

en profiter. Une trés belle occasion de

fait pour se montrer egalement pour

VML. Et equ1pe bénévole de ’antenne

VML Picardie n’a pas manqué de ré- pour soutenir la réalisation de nos ac-
pondre présent a la trés aimable invita-  tions.

t1on des organisateurs de l’événement. Nous renouvelons tous nos remercie-

f’] urnée fut d’autant plus belle que ments aux sympathiques membres et
MIC el Babec, le délégué de ’antenne, amoureux de belles américaines et de
outre la vente de produits VML pour  rockabilly d’avoir associ€ VAINCRE LES
plus de 280 euros, s’est vu remettre  MALADIES LYSOSOMALES a cette édition
ar le pres1dent de lassociation 2024 de ce rendez-vous mécanique et
0CK’N’RoADs, Dominique Formoso, un  musicale.

trés généreux chéque de 400 euros

VAINCRE LES MALADIES LYSOSOMALES
2 ter avenue de France — 91300 MASSY — Tél : 01 69 75 40 30 — Fax : 01 60 11 15 83

MERcI AUX MELTING POTES !

race a linvestissement
chaque année de la res-
onsable de l’antenne VML
ourgogne Franche-Comte,
Elisabeth Cudry, le groupe
musical des MELTING POTES
soutient VML depuis mainte-
nant 12 ans. Du 16 au 18 mai
derniers, ils s‘étaient a nou-
veau réunis a l'Ecrin de Ta-
lant (21), pour trois soirées
de concert pour un public déja acquis
puisque 100 % des places étaient déja réser-
vées avant la date limite.

Au programme, toujours une ambiance cha-
leureuse, blenve1llante gaie, joyeuse et de
partage avec les musiciens et chanteurs bé-
névoles, méme si certains sont des profes-
sionnels talentueux. Pour chacun, c’est un
bonheur renouvelé de participer, rassembler
et retrouver ses fans ! Ce sont plus de 10 000
euros qui ont déja été reversés pour les sé-
jours de répit, une de nos causes qui leur
tient a ceeur, qu1d de lannée 2024 ?

MALO AU CHAMPIONNAT DU MONDE
DE JOELETTE

élicitations a notre

copain Malo, a ses
supers parents et aux
amis de la Team VMa-
Lo pour cette 10éme
place aux championnats
du monde de Joelette a
Chatelaillon (17).

Apreés avoir fait un plein

dénergie au week-end

VML, Malo, atteint de la maladie de Sanfilip-
po, est allé porter fierement nos couleurs et
partager un moment de partage avec des
equipes venues de toute la France et de
'étranger.

DIJON : LE STAND EMBALLAGE
CADEAUX NOUS MANQUAIT !
Par Elisabeth Cudry

Le stand avait été annulé pour des raisons
d'emplacement pour lavant Noél 2023.
Mais en mai et juin, normalement il ne fait
as froid ! Donc nous nous sommes réinstal-
és pour 2 jours avant la féte des Meres et
nous ferons de méme pour la féte des Péres.
Cela fait plusieurs années que nous avions
pris ces rendez-vous tres différents de la
ériode de l'Avent mais ou nous rencontrons
eaucoup denfants heureux de gater leur
maman et leur papa.

Les bénévoles ont fort apprécié de retrouver
leurs « collégues » qui sont au fil des années
devenues des copines, ainsi que la clientele
de CULTURA, toujours agréable. La précision
du geste raplde et efficace pour emballer un
livre, un dlsque du loisir créatif revient a
toute allure !

Et surprise ! visite d'’Adrien aux couleurs de
VML !



