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Plan

 Essais cliniques

 Cas cliniques

 Séries de cas
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CMT1A

 Phase 3

 Placebo-faibles doses-hautes doses PXT3003 
(baclofen/naltrexone/D-sorbitol [mg]: 6/0.70/210 
or 3/0.35/105)
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Leber

 Efficacy and Safety of 
Intravitreal Gene 
Therapy for Leber
Hereditary Optic 
Neuropathy Treated 
within 6 Months of 
Disease Onset

 Newman et al., 
Ophtalmology, 2021

 m.11778G>A et perte de 
vision mono ou binoculaire
≤6 mois

 38 patients
 Randomisation 

gauche/droite
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Plan

 Essais cliniques

 Cas cliniques

 Séries de cas
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BVVL

 Atteinte auditive, tronc, 
neuropathie périphérqiue, 
atteinte respiratoire

 Anémie sévère
normocytaire (3 ans
d’hopsitalisation pour 
aplasia pure des GR)

 Répond à la 
supplementation en
riboflavine
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Déficit de synthèse de la sérine

 Dans l’enfance : 
polyneuropathie, retard 
pyschomoteur, crises, 
microcéphalie

 Esotropie, strabisme
 Difficultés marche 13 ans, FR 

15 ans, surdité et rétractions 
20 ans

 Diagnostic 40 ans
 Ichtyose, rétractions, 

neuropathie progressive
 HTA, aménorrhée

 Mutation récessive PSAT1
 Répond à la supplémentation 

en L-sérine
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GM2-gangliosidose

 Sandhoff : maladie MN, SCA, tremblement 
(postural), dystonie, psy, neuropathie (SeMo, SNA)

 sous-unité béta hexosaminisade (HEXB)
 Déficit hex A et hex B (≠Tay Sachs HEXA)

 Tableau de l’adulte lentement progressif, proximal 
proximal (scoliose)

 Neuropathie sensitive, radiculaire L5D

 Biopsie neurogène
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CMT2

 Hypomyelinisation, 
hypodontie, 
hypogonadisme 
hypogonadotrope

 Leucodystrophie

 Sur un mode récessif

 Mutation de novo 
dominante 
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CMT4H
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PMP22

 CMT1 :  
 dup PMP22
 Mutation ponctuelle PMP22

 CMT3 Dejerine–Sottas, plus rare et plus sévère
 Début précoce
 Hyperproténorrachie
 Vitesses très diminuées

 mutations faux-sens
 Petites délétions

 HNPP
-délétion
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PMP22
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Waardenburg syndrome

 PCWH (Peripheral
demyelinating
neuropathy, Central 
dysmyelinating
leukodystrophy, 
Waardenburg syndrome, 
Hirschsprung disease)

 WS : surdité, anomalies 
de pigmentation 
(cheveux, peau, yeux)
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Plan

 Essais cliniques

 Cas cliniques

 Séries de cas
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CANVAS

 Atteinte motrice centrale

 Périphérique

 Signes associés ?
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MPZ

 CMTX

 CMT1B/CMT2I
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PIDC-like

PMP22 et MPZ mutations : 23/35 (66%)
GJB1, BSCL2, LRSAM1, MFN2, YARS, 
NEFL, NEFH, PLEKHG5,SH3TC2, and 
AARS (34%)

20
22

 ©
 26

èm
e J

ou
rné

es
 de

 la
 S

FNP, 
To

us
 dr

oit
s r

és
erv

és
 - T

ou
te 

rep
rod

uc
tio

n m
êm

e p
art

iel
le 

es
t in

ter
dit

e.

20
22

 ©
 26

èm
e J

ou
rné

es
 de

 la
 S

FNP, 
To

us
 dr

oit
s r

és
erv

és
 - T

ou
te 

rep
rod

uc
tio

n m
êm

e p
art

iel
le 

es
t in

ter
dit

e.

20
22

 ©
 26

èm
e J

ou
rn

ée
s d

e l
a S

FNP. 
To

us
 dr

oit
s r

és
er

vé
s -

 To
ute

 re
pr

od
uc

tio
n m

êm
e p

ar
tie

lle
 e.

20
22

 ©
 26

èm
e J

ou
rn

ée
s d

e l
a S

FNP. 
To

us
 dr

oit
s r

és
er

vé
s -

 To
ute

 re
pr

od
uc

tio
n m

êm
e p

ar
tie

lle
 e

20
22

 ©
 26

èm
e J

ou
rn

ée
s d

e l
a S

FNP. 
To

us
 dr

oit
s r

és
er

vé
s -

 To
ute

 re
pr

od
uc

tio
n m

êm
e p

ar
tie

lle
 es

t in
ter

dit
e.

20
22

 ©
 26

èm
e J

ou
rn

ée
s d

e l
a S

FNP. 
To

us
 dr

oit
s r

és
er

vé
s -

 To
ute

 re
pr

od
uc

tio
n m

êm
e p

ar
tie

lle
 e

20
22

 ©
 26

èm
e J

ou
rn

ée
s d

e l
a S

FNP. 
To

us
 dr

oit
s r

és
er

vé
s -

 To
ute

 re
pr

od
uc

tio
n m

êm
e p

ar
tie

lle
 e

20
22

 ©
 26

èm
e J

ou
rn

ée
s d

e l
a S

FNP. 
To

us
 dr

oit
s r

és
er

vé
s -

 To
ute

 re
pr

od
uc

tio
n m

êm
e p

ar
tie

lle
 e

20
22

 ©
 26

èm
e J

ou
rn

ée
s d

e l
a S

FNP. 
To

us
 dr

oit
s r

és
er

vé
s -

 To
ute

 re
pr

od
uc

tio
n m

êm
e p

ar
tie

lle
 e



TTR

 S77Y plus jeunes (58 vs 
68 ans)

 Plus ataxiques
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TRPV4 : anomalies osseuses squelettiques
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