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Conflits 
d’intêrets

• Pas de conflit financier

• Réalité quotidienne des maladies génétiques
• 10% des décès avant 5 ans 

• Parcours familiaux marquants





FDA plausible 
mechanisms



Plan

• Outils disponibles de thérapies génétiques

• Difficultés liées à la rareté des pathologies

• Intégration dans un parcours de soin global
• Fenêtre d’opportunité

• Challenges
• Déploiement à l’échelle

• Équitabilité d’accès

• Transition recherche/soin



Outils de 
thérapies 
génétiques

• Différents en fonction de la pathologie
• ADN: modification définitive

• Remplacement si perte de fonction

• Substitution (édition génique) si gain de fonction

• ARN: modification transitoire
• Moins couteux à produire que les thérapies géniques

• Complications parfois mortelles
• Charge virale (thérapies géniques)

• Off-target

• Hydrocéphalie (oligonucléotides antisens)



L’efficacité de 
transfection

• Obstacle majeur

• Variable en fonction
• Organe ciblé

• Foie organe de choix

• Cellules ciblées

• Vecteur

• Cargo 

https://www.mdpi.com/2077-0383/14/15/5515



Difficultés 
causées par 
la rareté des 
pathologies?

• Prérequis pour développer une thérapie
• Comprendre la physiopathologie de la maladie

• Comprendre l’histoire naturelle

• Identifier une cible thérapeutique

• Se conformer aux prérequis réglementaires

• Être en mesure de monter un essai clinique 
adéquat

• Obtenir un remboursement pour le déploiement 
en soin courant



Intégration 
dans un 
parcours de 
soin global

• Exemple de l’amyotrophie spinale infantile



Fenêtre 
d’opportunité

• Double peine de l’errance diagnostique

• Problématique de la pénétrance

• Fenêtre pas forcément connue



Challenges: 
déploiement 
équitable à 
l’échelle



Challenges: 
transition 
recherche/soin



CONCLUSION

Thérapies 
personnalisées 

faisables et faites

Besoins majeurs 
non couverts

Modalités 
d’accès équitable 

à définir 


