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Progres de la recherche: Plusieurs thérapies
geéniques en phase test

A l'Ecole polytechnique fédérale et a I'hdpital ophtalmique Jules-Gonin &
Lausanne, les recherches menées dans le domaine des thérapies geniques
avancent avec succes tout comme les traitements.

A l'Ecole polytechnique fédérale et & 'hépi- nigue a pu étre administré a un patient en
tal ophtalmique Jules-Gonin a Lausanne, le février 2024 a Lausanne.

domaine des thérapies géniques fait 'objet
d‘actives recherches. Plus le temps passe,
plus l'éreintant travail de longue haleine
porte ses fruits: le premier traitement ge-

Trés concréetement, celui-ci a recu une injec-

tion de Luxturna qui n‘est autre que le produit
utilisé pour traiter une maladie de la rétine

causée par une mutation du géne RPE6G5.




Espérons qu'il ne sera bientét plus le seul

Tant les résultats positifs des études cli-
niques que l'intervention réussie sont des
sources d'espoir pour le patient quant a une
amélioration. A l'avenir, cet espoir doit pou-
voir étre insufflé a d'autres patientes et pa-
tients et pas seulement a celles et ceux qui
souffrent d'une mutation du géne RPEG5.
En effet, a 'heure actuelle, la thérapie Lux-
turna est la seule thérapie génique autorisée
en Suisse.

Comment fonctionne
une thérapie génique?

Les thérapies géniques visant a trai-
ter des maladies oculaires sont a un
stade précoce de développement.
Jusqu’a réecemment, les patientes et
les patients affectés par une mutation
génétique ne pouvaient pas étre trai-
tés. Seul un accompagnement visant
a surveiller 'évolution de la maladie
était possible.

Grace a la thérapie génique, il est
désormais possible de réparer ou de
modifier le gene défectueux a l'ori-
gine de la maladie. En deux mots,

il s'agit, au cours d'une opération,
d’infiltrer une version saine du géne
dans le noyau de la cellule cible
défectueuse. Lintervention effectuée
sous narcose complete a Lausanne
sur un jeune homme a duré moins
d'une heure.

C'est donc également une des raisons pour
lesquelles la recherche se poursuit a Lau-
sanne et réalise de remarquables progreés.
L'heure est aux tests qui permettraient de
traiter également les personnes concernées
par des maladies oculaires déclenchées par
les génes RPGR-ORF15, PDE6B et CNGAZ3.
Si les résultats devaient étre aussi positifs
que ceux des études cliniques de la thérapie
Luxturna auxquelles plus de 450 personnes
ont participé, les thérapies géniques profite-
ront bientdt a un plus grand nombre.

Un développement source d'espoir

La vaste recherche et ses avancées sont
plus que des lueurs d'espoir. Les dévelop-
pements futurs ne visent pas seulement a
traiter les personnes atteintes d'une mala-
die rare. A l'avenir, des maladies oculaires
plus fréquentes, comme la dégénérescence
maculaire liée a 'age ou le glaucome,
pourraient également étre traitées par une
thérapie génique. Ce sont la des nouveau-
tés encourageantes pour un grand nombre
de personnes qui perdent progressivement
la vue et n‘avaient pour l'instant aucune
chance d'enrayer la progression de la mala-
die ou d'empécher la cécité.

Recherche

Retina Suisse soutient activement la
recherche scientifique tout comme
la création du registre de patients
afin que moins de personnes en
Suisse ne deviennent aveugles en
raison d'une maladie de la rétine.



Savoir

Lanalyse génétique: éléments et

importance

Une maladie rétinienne d'origine génétique, aussi appelée dystrophie reti-
nienne, peut étre causée par des defauts au niveau d'un grand nombre de
genes différents. Une analyse génétique permet de déterminer le géne res-

ponsable.

Une petite piqure dans le doigt suffit pour
prélever les deux a cing millilitres de sang
permettant de procéder a une analyse
génétique. Mais avant de parvenir a cette
étape, il est nécessaire de suivre un long
processus comprenant de nombreuses
interrogations.

Le diagnostic clinique de l'ophtalmologue
ou tout au moins le soupcon d'une maladie
de la rétine d'origine génétique constitue

le point de départ de la démarche. Les
personnes potentiellement touchées sont
ensuite transférées dans une clinique pour
une consultation sur les maladies oculaires
rares ou chez Retina Suisse. On y parlera
pour la premiére fois de 'analyse généetique
et de ses éventuelles conséquences. Ce
n'‘est quapres que vient la prise de sang.

En conjuguant les résultats et les dossiers
des examens préalables, il est possible
d’'identifier avec exactitude le défaut gé-
netique responsable de la dystrophie réti-
nienne dans 807% des analyses effectuées.

Ce résultat pourra généralement étre obte-
nu dans un délai de quatre a six mois. Et il
ne dévoile pas uniguement la variante gé-
nétique a l'origine de la maladie. Il fournit
egalement des informations sur la probabi-
lité que les descendants soient affectés par
la méme mutation.

Les malades et la recherche profitent

Les malades apprennent également quelles
possibilités s'offrent a eux et les aspects
positifs d'un diagnostic génétique. Il reste
vrai que les personnes qui connaissent le
gene défectueux ont de meilleures chances
d'étre traitées. Si aucune thérapie n'existe
pour traiter le géne déclencheur au mo-
ment de l'analyse genétique, les malades
pourront néanmoins étre tres rapidement
informeés deés qu'il en existera une. Par ail-
leurs, ils contribuent largement au progres
des recherches. Plus on connait de genes
déclencheurs de maladies, plus il est pro-
bable de trouver des solutions adequates.
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A savoir
Plus de 600 génes peuvent étre la
cause d'une maladie héréditaire de
la rétine. Environ 300 d'entre eux
ont pu étre décodés a ce jour et ce
nombre progresse constamment.

La recherche révéle continuellement
de nouveaux défauts génétiques.
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«Connais ton gene»: un projet de Retina
Suisse et de U'hépital de l'lle de Berne

Plusieurs therapies sont sur le point d'étre lancées. Un progrés majeur dans

le traitement des dystrophies rétiniennes.

Le registre des patients de Retina Suisse
comptait quelque 1700 inscriptions fin
2023. Il s'agit de 1700 lots de données de
personnes qui souffrent d'une maladie
rare de la rétine. Ces données sont d'une
grande importance et servent aux cher-
cheurs comme base pour le développe-
ment de possibles thérapies.

C'est la raison pour laquelle 'h6pital de
l'lle de Berne et Retina Suisse travaillent
ensemble pour créer et developper le re-
gistre des patients. Cette démarche per-
met de financer des analyses genetiques
qui ne sont pas prises en charge par les
caisses maladie, notamment lorsque le
diagnostic clinique révele une maladie
pour l'instant incurable. Ainsi, ces données
précieuses pour la recherche peuvent tout
de méme étre collectées.

Une brochure de soutien

Au printemps 2024, dans le cadre de son
projet, Retina Suisse a envoyé sa brochure
d'information aux patients intitulée «
L'analyse génétique en vue d'un diagnos-
tic et d'une thérapie » a tous les cabinets
medicaux d'ophtalmologie et toutes les
cliniques ophtalmiques de Suisse. Celle-ci
permet aux patientes et aux patients d'ac-
céder a des informations utiles, de savoir
ou se procurer de l'aide et comment se
déroule une analyse génétique.

Retina Suisse appelle les patientes

et les patients atteints d'une mala-
die héréditaire de la retine et leurs
parents a effectuer une analyse
géneétique. Celle-ci leur permettra
de connaitre l'origine de la maladie,
des informations sur les avancées de
la recherche et davoir a lavenir un
acces direct aux nouvelles thérapies.

Connais ton géne pour
éviter de perdre la vue

Pour en savoir plus,
' consulter le site:

retina.ch/fr/services/kenne-
dein-gen




Actualité

Nouvelle information aux patients
concernant le projet « Connais ton
géne»

Lanalyse génétique en vue d'un diagnostic
et d'une thérapie

La nouvelle brochure donne aux patientes,
aux patients et a leurs proches des explica-
tions approfondies sur les analyses géne-
tiques, les principaux services competents et
le registre des patients.

ina Suisse
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étique en vue d'un
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Analyse 9¢€! « d'une thérapie

diagnostic €

|nformation pour les patients

Via le code QR ou le lien suivant
pour passer commande.

retina.ch/fr/services/commande-de-
materiel-dinformation/
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Vous avez des questions
au sujet de votre maladie ou
avez besoin de soutien?

N’hésitez pas a nous contacter et a
vous informer sur notre site Internet :
retina.ch/fr, sur info@retina.ch ou
044 444 10 77

dR2

Mentions légales

Plus que des dons

Mario Kampfen, 39 ans, souffre de rétinite
pigmentaire et est presque aveugle. Sa
grande passion: la course a pied. Début
mai, il a couru le marathon de Genéve en
moins que cing heures. Nous le félicitons
chaleureusement pour cette belle perfor-
mance. Lors de telles activités, il collecte
€galement des dons pour Retina Suisse -
Merci, Mario, pour ton aide!

Nous recevons egalement de temps a autre
des dons de personnes qui nous incluent
dans leur testament. C'est incroyablement
précieux et motivant. Un grand merci pour
ce soutien.

-).26 J Evénements a venir

Séances d'information sur la dégénére-
scence maculaire liée a l'age
26.09.2024 Geneéve

03.10.2024 Delémont

25.10.2024 Bale

Séances d'informations sur les maladies
héréditaires de la rétine

26.10.2024 Hobpital universitaire de Bale
09.11.2024 Hopital de l'lle & Berne
23.11.2024 Hobpital universitaire de Zurich

Rencontres régionales en Suisse alémanique
12.09.2024 DuUbendorf

[EIX¥EAE] Via le code QR ou lien direct
; a l'agenda.
retina.ch/fr/agenda/
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