Document 3 : Vaincre la mucoviscidose
A I'heure actuelle, la mucoviscidose reste une maladie incurable. Des traitement permettent néanmoins d'améliorer
I'espérance de vie et les conditions de vie des patients. La recherche médicale est actve dans ce domaine et porteuse
d’espoir.

« Cystic fibrosis mutations dotobase est une
bose de données en ligne qui cellecte les infor-
mations sur les mutations du géne CFTR affec-
tont une cochorte mondiole de molodes de |o
mucoviscidose.

MNombre de mutations différentes du géne CFTR
recensees dans le mande en fonction de leur position
Ielong de la séquence du géne CFTR. Celo représente

plus de 1400 mutotions différentes (source : Cystic
Fibrosis Mutations Dotabase).
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avec I"l:lléll! saln, Un individu molode peut porter deux mutations differentes de 'olléle CFTR, La position des curseurs
permet de repérer le cadre de lecture.

|
n Fréquence et conséquences
des trois mutations les plus répond
| sur la mise en ploce de lo protéine |
dans les celiutes épithelintes.

Fraguence colculée sur plus

de 42 000 mutations recensees
au total {source : Cystic Fibrosis
Mutations Datahase).
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Les premiéres théropies IN VIVO
On intégre 'olléle CFTR
‘ o nnrmul%lnns un vecteur, Des problémes a résoudre :

les wirus déclenchent une forte réoction
inflammatoire préjudicioble a I'etat
respiratoire du patient.

De plus, les cellules du patient se renou-
vellent trés vite & partir des cellules
souches possédont I'alléle muté et donc il
faut souvent reCOMMENCEr le processus.

Le vecteur est
intraduit dons
I'organe cible.

de lo protéine CFTR. Dons le cos

de o mutation FS08del, des équipes
travaillent activement sur

des molécules qul interagiraient
avet lo protéine CFTR pour lui
permettre de s'intégrer correctement
dans lo membrone.

maodifiges

épithéliales d’'un molade.

t) Réimplantation
des cellules souches

Virus rendu
inoffensif ol.lmnnwﬂh piste de recherche :
- . la thérapie EX VIVO
J Le Kalydeco @, un exemple
de thérapie protéique. g comiles ayant ;l:;ﬁ;‘ e "'hﬂ
est un médicament desting intégré I'alléle CETR du Wﬁ'!l'lfm b) Infection de ces
aux patients porteurs de la mutation normal produisent celiules par un virus
65510, Il gméliore le fonctionnement | uneprotéine fonctionnelle. % possédant lalléle

CFTR normal

u La thérapie génique consiste o implanter "alléle I‘.‘l-'l'l sain dans les cellules



