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RECHERCHE

�On en est où ?

�Et les patients ??

�Comment en parler ???



Ne négliger aucune piste

• Intervenir au niveau de l’ADN ou de l’ARN

• Moduler la fonction de la protéine défectueuse

• Lutter contre les infections et l’inflammation

• Cibler les symptômes extra-pulmonaires

• Proposer un nouveau souffle
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Remplacer/modifier le gène CFTR muté

� Thérapie génique : résultats de phase 2

- Amélioration modeste de la fonction respiratoire

- Difficulté de mise au point du vecteur

- Les recherches se poursuivent

Alton et al. Lancet 2015

Utilisation dans la mucoviscidose

→ Dès à présent : mettre au point des modèles animaux 

→ Sur le très long terme : réparer le gène CFTR muté

� CRISPR/cas9 et édition du génome 

Technique qui permet d’intervenir de façon très 

spécifique sur le matériel génétique



Moduler la fonction de la protéine CFTR défectueuse

� Deux médicaments disponibles : 

� = potentiateur (VX-770, ivacaftor)*

� = VX-770 + correcteur (VX-809, lumacaftor)

1er mars 2017

→ Traiter plus tôt : 

� Accès Kalydeco® 2-5 ans

� Extension d’AMM Orkambi® 6-11 ans à venir…

→ Suivi dans la « vraie vie »

* Extension de l’AMM (uniquement aux US) : 38 mutations au total



Objectif : fonction CFTR comparable aux porteurs
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Comment atteindre cet objectif ?

� Cibler tous les génotypes, mieux restaurer la fonction de CFTR

→ Développer de nouvelles combinaisons

� VX-770 (ivacaftor) + VX-661 (tezacaftor)

→ Développer de nouveaux potentiateurs et correcteurs

→ Diversifier les approches 

� Réparer l’ARNm (ProQR, QR-010)

� Amplifier CFTR (Proteostasis, PTI-428)

� Simplifier les prises (Concert, CTP-656, forme modifiée d’ivacaftor)

� Repositionner des molécules (Miglustat, Roscovitine, …)



Essais cliniques 

en cours pour 

restaurer la 

fonctionnalité 

de CFTR
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Essais cliniques 

en cours 

Anti-infectieux
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Cibler les symptômes extra-pulmonaires

� En développement :

→ Nouveaux enzymes pancréatiques (Sollpura, Anthera)

→ Nouvelles solutions pour la nutrition entérale  

(RELiZORB, Alcresta)

� Nombreux travaux de recherche sur :

→ Diabète

→ Ostéoporose

→ D’autres symptômes et pathologies associés

→ Les problématiques spécifiques des patients greffés



Proposer un nouveau souffle

�Des progrès considérables ont été réalisés 

– techniques chirurgicales 

– reconditionnement des greffons 

– amélioration des traitements 

� Les défis de la recherche restent nombreux

– Qui transplanter et quand ?

– Le rejet chronique 

Cohorte COLT : > 1300 patients transplantés (30% ont la mucoviscidose)

– Les complications (infections, hypertension, diabète, cancer, …)

– Les interactions médicamenteuses (immunosuppresseurs et NT)

– La dimension psychosociale

Réhabilitation ex-vivo



RECHERCHE

�On en est où ?

�Et les patients ??

�Comment en parler ???



�Chaque patient est unique

� Les préoccupations des patients sont variées (et celles 

de leurs proches aussi)

� Les attentes des patients ne concernent pas 

uniquement les symptômes respiratoires, mais aussi les 

symptômes digestifs et les traitements dans leur 

globalité

� Intérêt +++ des patients pour les médecines 

complémentaires et les alternatives aux 

thérapeutiques validées (ex. Phagothérapie)

Qu’attendent-ils les patients ?





Recherche participative : les patients au centre
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• Actualités sur le web 

12 depuis le début de l’année

• Magazine Vaincre

N° 154 : dossier CRISPR-cas9

Réseaux sociaux

et 

médias généralistes

Mais aussi auprès des soignants

Les patients s’informent



RECHERCHE

�On en est où ?

�Et les patients ??

�Comment en parler ???



1. Ecouter

2. Orienter

3. Faire passer quelques messages

Quelques recommandations, non exhaustives !



• La recherche en mucoviscidose avance, dans tous les 

domaines, pour tous les patients.

• La guérison est toujours l’objectif, mais il est difficile de 

donner un horizon.

• Patients et proches peuvent contribuer à l’avancée de la 

recherche et notamment en pointant des 

problématiques émergeantes.

• Participer aux essais cliniques est essentiel.

• S’informer c’est déjà s’impliquer.

• Attention aux effets d’annonce des médias !

Quelques messages…



Les titres annoncent : 

« Une alternative naturelle aux antibiotiques » ;

« Huiles essentielles contre les infections résistantes » ;

« Commercialisation du médicament au plus tard début 2018 ».

Cas « médiatique » de l’été 2017

VRAI
� Vrais travaux de recherche (brevet)

� Substance active extraite des plantes

� Combinaison comprenant un 

antibactérien

� Un essai clinique a été mené chez des 

patients souffrant d’infections urinaires 

résistantes aux antibiotiques

FAUX
× Il ne s’agit pas d’une alternative aux 

antibiotiques

× Il ne s’agit pas d’huiles essentielles, 

telles que commercialisées

L’indication n’est pas précisée

Le calendrier est hyper optimiste



Le département recherche
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Anna RONAYETTE

Responsable des programmes
recherche clinique

Maÿlice HOFFMANN

Assistante du département
Paola DE CARLI

Directrice scientifique
Véronique HEISSAT-MARGUERITE

Responsable recherche fondamentale /
translationnelle

Directrice Scientifique adjointe



Nos instances scientifiques

Le Conseil Scientifique : 30 experts, chercheurs et cliniciens, issus de 
tous les domaines de la recherche en mucoviscidose.

Le Comité Stratégique pour la Recherche : 11 membres, 
chercheurs, médecins, patients et parents, chargés de 

proposer une stratégie pour la politique de recherche de 
l’association, ainsi que de sa mise en œuvre.

Pr. Marc DELPECH 
Président du CSR



Les dispositifs déployés par l’association
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Le magazine 



Le site web de l’association
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� Les projets financés : http://www.vaincrelamuco.org/projets-de-

recherches-finances

� Les essais cliniques en cours en France : 

http://www.vaincrelamuco.org/face-la-mucoviscidose/la-

recherche/essais-cliniques/essais-cliniques-en-mucoviscidose

A venir : 

- Traductions d’articles scientifiques vulgarisés

- Pipeline des molécules, Clinical Trial Finder 



Les actualités de la recherche
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12 depuis le début de l’année



YouTube



Questions ?


