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a distrufia muscularia di

ene da a scundesa d’un genu
(DMD), situata nantu u cromosonu
X, € un tocca ché i mascii, nantu a
350.000 a a nascita.

A deficienza di u genu (DMD),
identificatu in 1986, inghjenna una
mancanza di pruduzzione di a
distrufina, una pruteina chjave di e
fibre muscularie. St’assenza
indebbulisce monda a tiletta di
cellule muscularie chi un si rigin
pit. A u termine, u zitellu
pocu a pocu l’usi di i so m
di a so mutricita.
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CUNFErReNnza scenrl
e maLarie

GENEeTICH

U prufessore Luis Garcia, circadore AFM-
Istitutu di Miulogia in Parigi ha datu 1’11
d’uttobre di u 2007 una cunferenza a nantu a
e malatie genetiche, urganizata da a
cuurdinazione di u « Téléthon » Cismuntincu
e da u Dipartamentu di a Salute di
I’Universita di Corsica.

Sta cunferenza ammintava a distrufia
muscularia di Duchenne, a miupatia, a piu
cummuna chi tocca u zitellu (fighjula
I’inquadratu).

Circadori di u CNRS di u « Généthon »,
capitanati da Olivier Danos direttore di a
ricerca a u « Généthon », & Luis Garcia, anu
messu in ballu, in u 2004, una nova via di
currezzione di sta distrufia, in cullaburazione
incu una squadra di I’Istitutu Cochin, in Parigi:
« U Saltu d’Exon » (fighjula I’inquadratu).

| studienti di Medicina, Licenza Biochimica
Master Biomolecule, ma dinu un publicu
venutu numerosi, anu pussutu scopre stu novu
prugressu medicale.

D’altronde, i nostri studienti di PCEM1
s’impegnanu in u Telethon assicurendu a
vendita di biglietti di tombola.

s 1110 2007
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Xxon »
una pruteina, un genu manda
un prugramma di fabricazione,
d’una mansa d’istruzzione,
« exons », chi s’urganiseghja in
e logicu.
iIStruzzione so falze é I’ordine di a
azione di a distrufina un ghjunghje
a a e cellule muscularie.
rcadori di u Généthon anu sceltu di
3 st’anumalia « saltendu » e
codice falzi (eccu perche hé
chjamatu « Saltu d’Exon »), ma anu dinu
riattivatu u filu di lettura glubale di u
prugramma da a cellula chi capisce tandu
I’ordine chi li hé datu pruduce a
pruteina chi manca.
Stu genu-medicinu hé statu pruvatu a
nantu & 2 gruppi di tupucci malati : cu
inghjezzione €& cu perfuzione intra-
arteriale.
Quattru simane dopu a I’inghjezzione, i
circadori anu custattatu a prisenza di
distrufina, sin’a qui mancante, in e
cellule muscularie di i topucci di i 2
gruppi, chi anu ritruvatu e so perfumanze
muscularie a paru a quelle di i topucci in
bona salute. Sei mesi dopu u so livellu di
distrufina era stabilizatu.
Sta tecnica hé stata pruvata dinu nantu a
cani tocchi da a listessa miupatia di
Duchenne.
| risultati danu sperenza postu chi
miupatia di Duchenne vene da
mutazione monda piu cumplessa ind
cane che inde u topu, postu ch’ella
tré « exons » sfarenti.
Un metudu d’aministrazione siste
hé in elaburazione, da permette
e pruteine a postu bonu tuc
musculi  sani, una bona
farmaculogica e sopr:
immunologica.
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que la dystrophie

ire de Duchenne ?

it de la myopathie la plus
mune chez l'enfant.

le est due au déreglement d'un
gene (DMD)  situé  sur le
chromosome X, et ne touche que
les garcons, 1 sur 3.500 a la
naissance.

La déficience du
identifié en 1986, entraine une
absence de production de la
dystrophine, une protéine clé des
fibres musculaires. Cette absence
fragilise gravement la membral
des cellules musculaires qui n
régénerent plus. A terme, I
atteint perd peu a peu lu
ses muscles et de sa motri

gene DMD,
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CONFERENCeE scien
LEesS MAaALADIES

GENETI|

Le Professeur Luis Garcia, chercheur AFM-
Institut de Myologie a Paris a tenu le 11
octobre 2007 une conférence sur les maladies
géneétiques, organisée par la coordination du
Téléthon Haute Corse et du Département
Santé de I’Université de Corse.

Cette conférence a porté sur la dystrophie
musculaire de Duchenne qui est la myopathie
la plus commune chez I'enfant (voir encadré).

Des chercheurs du CNRS au Généthon, dirigés
par Olivier Danos, directeur de la recherche
au Généthon, et Luis Garcia, ont mis au point
en 2004 une nouvelle voie de correction de
cette dystrophie, en collaboration avec une
équipe de l'nstitut Cochin, a Paris : le "saut
d'exon" (voir encadré).

Les étudiants de Médecine, Licence Biochimie
Master Biomolécules, ainsi qu’un public venu
nombreux, ont pu découvrir cette nouvelle
avancée médicale.

Par ailleurs nos étudiants de PCEM1
s’engagent a participer a I’action du Téléthon
en vendant des billets de tombola.

s 1110 2007

xon »
Ire une protéine, un gene
la cellule un programme de
n, composé dune multitude
tions, appelées “"exons", qui
ent dans un ordre logique.

es instructions sont erronées et
de fabrication de la dystrophine
Ive pas aux cellules musculaires.
chercheurs du Généthon ont choisi
“reparer" ces anomalies en "sautant”
S lignes de code erronées (d'ou
‘appellation de "saut d'exon”), tout en
parvenant a rétablir la lisibilité globale
du programme par la cellule qui
comprend alors de nouveau l'ordre qui lui
est donné de produire la protéine
manquante.

Le géne-médicament a été testé sur 2
groupes de souris malades : par injection
et par perfusion intra-artérielle.

4 semaines apres linjection, les
chercheurs ont constaté la présence de
dystrophine, jusque-la absente, dans les
cellules musculaires des souris des 2
groupes, qui avaient retrouvé des
performances musculaires équivalentes a
celles des souris saines. 6 mois plus tard,
leur taux de dystrophine était toujours
stable.

La technique a été testée sur des chiens
atteints de la méme myopathie de
Duchenne.

Les résultats sont encourageants d'auta
plus que la myopathie de Duche
résulte d'une mutation beaucoup
compliquée chez le chien que ch
souris puisqu'elle concerne trois
différents.
Une méthode d’admini
systématique est en cours d’et
permettre un adressage generali
les muscles, une bonne
pharmacologique et
immunologique.




