
 
  
 

       EDITO 

           Bonjour à tous et à toutes, 

 

De retour de la conférence annuelle de la 
Myotonic Dystrophy Foundation, les 
signaux sont toujours au vert pour les 
principaux essais cliniques en cours. Aucun 
SAE (Serious Adverse Event) susceptible de 
les retarder ou compromettre leur bonne 
fin n’est à ce jour rapporté. De nouveaux 
essais démarrent même avec les premières 
déclinaisons à l’échelle industrielle de la 
thérapie génique pour notre maladie. 

Les 2 principaux  laboratoires tiennent 
toujours la corde, alors que sont 
annoncées un peu partout en Europe les 
mises à jour des registres de malades en 
prévision de l’arrivée de la première 
génération de médicaments systémiques. 
C’est très bon signe même si aucune date 
n’est officiellement donnée face caméra. 

Notre newsletter vous présente également 
le Protocole National de Diagnostic et de 
Soin, véritable bible à destination des 
intervenants du soin. Avec ce document, 
plus aucun médecin ne doit pouvoir dire 
« Steinert : connais pas ». N’hésitez pas à le 
diffuser.  

Après un rapide focus sur la conférence 
annuelle de la MDF aux Etats-Unis et sur la 
grande journée d’information et de 
partage Steinert du 13 Septembre, nous 
conclurons sur un appel aux familles. Notre 
Groupe a en effet besoin de se rajeunir et 
nous comptons sur votre engagement à 
nos côtés.. 

 

Alain Geille 

Responsable du Groupe d’intérêt Steinert 

 
 

 

Si vous suivez notre newsletter, vous connaissez déjà 

les 5 noms de Dyne Thérapeutics, Avidity Biosciences, 

PePGen, Arthex, et AMO-Pharma qui ont démarré des 

programmes d’essais cliniques chez l’homme ces 

derniers mois concernant des candidats médicaments 

systémiques. Plusieurs nouveaux acteurs viennent de 

faire leur apparition en vue de nouveaux essais parfois 

à brève échéance : SANOFI, ARRAKI, MODALIS et 

VERTEX. 

 

✓ SANOFI démarre un essai de thérapie génique de 

phase 1/2 sur quelques patients en 2025, une 

phase de doses croissantes d’abord, avant de 

poursuivre en 2027 avec une phase d’expansion 

de la meilleure dose si la première campagne est 

concluante. L’essai clinique s’appellera Braave et 

est disponible sur CLinicalTrials.gov (essai 

NCT06844214). 

 

✓ ARRAKI. Une approche originale de la part de 

cette pharma américaine qui annonce des 

résultats de préclinique (souris) encourageants 

pour une petite molécule se liant aux agrégats 

CUG toxiques directement c’est-à-dire sans 

utiliser d’oligonucléotide. A la différence des 

autres, le médicament est prévu pour être pris par 

voie orale. 

 
✓ MODALIS. Cette pharma japonaise démarre un 

programme de thérapie génique en utilisant les 

« ciseaux » génétiques CRISPR. Annoncée comme 

performante et sélective, leur molécule devrait 

faire l’objet d’un essai clinique chez l’homme sans 

doute à partir de 2026. 

 
✓ VERTEX. Encore un nouvel entrant avec un 

oligonucléotide combiné avec un liant et un 

peptide. L’essai clinique de phase 1/2 s’appellera 

Galileo et concernera l’Europe. A noter que la 

pharma développe en parallèle 2 médicaments sur 

la même plateforme l’un consacré à la DM1, 

l’autre à la maladie de Duchenne. 

 
 

On rappelle ici que toutes ces informations 

proviennent de communications officielles des 

pharmas qui n’engagent que leurs auteurs. 
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Essais cliniques : Ça continue de plus belle… 



  

 
 
 
Le Protocole National de Diagnostic et de Soins 
(PNDS) Steinert est maintenant disponible. Sous ce 
nom un peu pompeux se cache le référentiel le plus 
à jour possible des bonnes pratiques consacrées à 
notre maladie. Son objectif est d’expliciter aux 
professionnels concernés la prise en charge 
diagnostique et thérapeutique optimale et le 
parcours de soins du patient atteint. 
 
Le document a été rédigé tout au long de l’année 
2024 par 44 acteurs du soin et notre Groupe, sous 
l’impulsion de la neurologue Céline Tard du Centre 
de Référence des Maladies Rares de Lille. Il est 
disponible sur le site internet de la Haute Autorité de 
Santé mais aussi sur notre blog. 
 

Au propre comme au figuré ce document 
constitue une avancée de taille. D’abord parce 
qu’il comporte plus de 160 pages mais aussi et 
surtout par l’exhaustivité des thèmes abordés. 
Toutes les atteintes y sont minutieusement 
décrites et pour chacun d’elles des approches 
thérapeutiques détaillées sont proposées. 
 
Ce document n’est évidemment pas destiné aux 
familles mais nous vous le présentons dans cette 
newsletter pour que vous puissiez le conseiller à 
vos praticiens et intervenants, voire le 
télécharger et leur fournir. Une version courte, 
destinée à la médecine de ville est également 
disponible au téléchargement sur notre blog.

Sommaire du PNDS (pour information) 

  
 
 
 

Elle approche à grands pas, cette journée 
nationale en visioconférence. Nous l’avions 
succinctement évoquée dans la précédente 
newsletter, mais le programme est maintenant 
pratiquement figé.  
 
Les plus grands spécialistes français de notre 
maladie seront évidemment présents. Ils 

répondront à vos questions d’ordre médical et 
scientifique.  
 
Un état des lieux sera effectué sur les essais 
cliniques par l’Institut de Myologie, on parlera 
(beaucoup) d’activité physique adaptée et de 
sport sur ordonnance, et il y aura même des 
chansons.  

Enfin : le PNDS 

La journée nationale Steinert du 13 Septembre 
 

https://www.has-sante.fr/upload/docs/application/pdf/2024-12/pnds_231124_vf.pdf
https://www.has-sante.fr/upload/docs/application/pdf/2024-12/pnds_231124_vf.pdf
https://steinert.afm-telethon.fr/dm1-le-pnds-protocole-national-de-diagnostic-et-de-soins-sur-la-dm1
https://www.has-sante.fr/upload/docs/application/pdf/2024-12/synthese_mg_dystrophie_myotonique_de_type_1__maladie_de_steinert.pdf


 
 

 

Dans le détail, on vous explique la marche à suivre…
  

Phase 1 : Vous avez dû recevoir il y quelques 
semaines via les Services Régionaux AFM-Téléthon 
un questionnaire de manifestation d’intérêt 
destiné à nous permettre de commencer à bâtir un 
programme autour de vos centres d’intérêt. Cette 
phase est terminée, vous avez été plus de 100 à 
nous répondre. 

 
Phase 2 : La prochaine étape, c’est le temps de 
l’inscription. Vous allez recevoir en juin par le 
même canal que précédemment un questionnaire 
d’inscription à remplir avec un espace vous 
permettant de poser vos questions aux 
intervenants. Si vous ne recevez pas le 
questionnaire, remplissez-le depuis notre blog. 
 
Phase 3 : le jour de la réunion. Elle aura lieu en 
visioconférence de 10h à 16h.  

Vous recevrez le lien pour vous connecter quelques 
jours avant. 
 
Mais ce n’est pas tout. Des vidéos thématiques 
seront à regarder sans modération avant, pendant 
et après la réunion et surtout une succession de 
réunions « 1h avec » sur des thématiques 
nécessitant un approfondissement vous sera 
proposée ensuite pendant tout le dernier trimestre 
2025 (voire au-delà). 
 
C’est donc une immense séquence d’information 
et d’échange qui s’ouvre à vous à partir du 13 
Septembre et qui se poursuivra très largement 
ensuite. Profitez-en pour venir avec vos familles, et 
même vos amis ou intervenants médicaux. Ils sont 
tous les bienvenus…A très bientôt donc.

 

La 16ème édition de la conférence organisée par la 
Myotonic Dystrophy Foundation américaine (MDF) s’est 
déroulée début Mai à Indianapolis.  
 

• La conférence 
 
700 personnes (dont 600 en mode présentiel) en 
provenance de 10 pays ont participé à cet événement 
semblable dans son principe aux Journée des Familles 
de l’AFM-Téléthon mais dédié à notre maladie et...avec 
la dimension et l’approche américaine. 

 

 

En marge des exposés scientifiques et médicaux, les 
organisateurs ont rapporté leur préoccupation face 
aux nouvelles orientations américaines dans le 
domaine de la santé qui pourraient retarder 
l’approbation des nouveaux médicaments et leur mise 
sur le marché. 
 

• Le pharma day 
 

La 5ème édition du pharma day d’Euro-DyMA s’est 
déroulée au sein du programme professionnel adossé 
à la conférence regroupant plus de 250 scientifiques et 
cliniciens. 
 

Par rapport à la 4ème édition organisée l’année 
dernière en Hollande, 4 nouveaux essais cliniques ont 
été présentés (portant à 9 le nombre d’essais de 
médicaments systémiques en cours) et l’avancement 
d’une étude de grande ampleur destinée à connaitre 
l’histoire naturelle de la maladie a été rapporté. 

 

 
 

Comme à chaque édition du pharma day, la vidéo 
de la journée sera postée sur la chaine YouTube 
d’Euro-DyMA (en anglais) et vous pourrez à loisir 
consulter les présentations des pharmas et vous 
faire votre propre opinion. Consultez le blog du 
Groupe d’Intérêt pour connaitre les détails 
pratiques. 
 
A noter que les 2 fédérations américaines et 
européennes de patients ont entamé un 
programme ambitieux de partenariat pour 
apporter une voie harmonisée au moment des 
grands combats à venir : prix du médicament, 
harmonisation internationale des registres, etc… 

 

 

La conférence de la MDF…et le pharma day 
 



 

 
Le tableau ci-dessous répertorie l’ensemble des études et essais cliniques en cours dans le monde à 
la date du 1er avril, tel que publié par la MDF lors de la conférence, donc en Anglais. 
 

 
 

 

L’engagement des bénévoles dans le monde 
associatif est particulièrement important surtout 
par les temps qui courent. Nous recherchons 
actuellement une ou plusieurs personnes 
concernées par la DM1 (Steinert) ou DM2 
(PROMM) afin de devenir équipier dans le Groupe 
Steinert de l’AFM-Téléthon. Vous devez être atteint 
ou proche aidant d’une personne atteinte, et avoir 
si possible quelques connaissances dans le 

domaine médical ou scientifique.  
 
Ce dernier point n’est pas critique car l’AFM-
Téléthon réalise, à l’attention de ses nouveaux 
équipiers, les formations nécessaires. Et si, en plus, 
vous comprenez et parlez un peu anglais, ça n’en 
sera que mieux…Si vous êtes intéressé (e), 
manifestez-vous dans la boite mail du groupe 
steinert@afm-telethon.fr

.
 

On recrute… 
 

S’inscrire sur le DM-Scope Pour aller plus loin : le blog 

Pour améliorer le suivi médical, faire 

progresser la recherche et participer aux 

essais cliniques, inscrivez-vous sur le DM-

Scope, l’observatoire des dystrophies 

myotoniques, la plus grande base de 

données au monde entièrement consacrée à 

la maladie de Steinert et à la DM2.  

http://www.dmscope.fr/ 

Toute l’actualité sur la maladie 

Une documentation complète 

constamment remise à jour. 

Le  calendrier  des prochaines réunions 

organisées par le GIS. 

Une Foire aux questions. 

 

Ligne directe Steinert 
06 79 59 67 49 (en journée) 

 
steinert@afm-telethon.fr 

 
https://steinert.afm-telethon.fr/ 

                                
 
 
    Groupe d’intérêt Steinert-AFM-Téléthon 

Pour nous contacter 

mailto:steinert@afm-telethon.fr
http://www.dmscope.fr/
http://www.dmscope.fr/
http://www.dmscope.fr/
https://steinert.afm-telethon.fr/
https://steinert.afm-telethon.fr/documentations-et-liens
https://steinert.afm-telethon.fr/calendrier-reunions-regions/
http://steinert.blogs.afm-telethon.fr/faq0.html
mailto:steinert@afm-telethon.fr
https://steinert.afm-telethon.fr/

