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L’amyotrophie	spinale	:	Histoire	d’une	maladie	mortelle		
et	incurable	qui,	dans	102	heures,	va	peu	à	peu	disparaitre…  



Investigateur coordonnateur des essais  
  Endear, Cheerich Shine (Biogen)  
  Sunfish, et Firefish (Roche) 
  Nathis SMA (Co-financement par Roche) 
  AVXS 101 (Avexis) 
  AVXS 304 (Avexis) 
  Registre français des patients traités 

 
 
Membre du SAB de Biogen et Avexis et SMA Europe, consultance 
auprès de Biogen 
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Standard of care •  Respiratoire 
•  Orthopédique 
•  MPR 
•  Nutrition 
•  Vaccination 
•  Santé osseuse…. 
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Avec une amyotrophie spinale, tout est plus lent, 
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Aller à l’université, aller en vacances, trouver et 

garder un emploi, avoir une petite amie… 
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Gustaw : 4 mois 



SMN gene 

 Lunn MR, Wang CH. Spinal muscular atrophy. Lancet. 2008 Jun 21;371(9630):2120-33 
 



Mechanism of IONIS drug 

MOE-modifed nucleotides confer (1) increased affinity to the target mRNA (McKay et 
al. 1999), (2) increased resistance to exonucleases and endonucleases (thereby 
increasing stability in tissue) (Geary et al. 2003), and (3) amelioration of some of the 
high dose toxicities associated with ASO containing only the phosphorothioate linkages 
(Henry et al. 2000) 

Humans have a second 
copy of the gene 
(SMN2) which is nearly 
identical to SMN1 but, 
due to mis-splicing of 
its pre-mRNA, results 
in very low levels of 
functional SMN protein 
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Et plus tard…. 

Cela fait un an et deux mois qu'on n'a 
pas été hospitalisé pour une infection 
respiratoire 
Ca fait deux mois qu'on aspire XX 
seulement matin et soir, pendant les 
soins respi "d'hygiène", pour le reste 
de la journée il n'a pas besoin d'être 
aspiré 
XX a commencé a déglutir assez 
bien, il prend pour le déjeuner et pour 
le soir jusqu'à 70-100 ml de soupe ou 
purée ( au mieux). Cela fait un mois 
qu'il mange sans tousser ou faire des 
fausses routes, même si les quantités 
qu'il prend sont limitées et fluctuantes 
Les choses se sont amélioré très très 
nettement sur le plan respiratoire, et 
un peu de progrès soutenu sur le plan 
de la déglutition également. 
 



“ 

” 
SMA1 

SMA2 



“ 

” 
SMA1 

SMA2 

CS3b : 8 patients (3 survivors) + 
1 patient (Shine) 

EAP 76 patients 



“ 

” 
SMA1 

SMA2 

CS3b : 8 patients (3 survivors) + 
1 patient (Shine) 

EAP 76 patients 
14 < 7 months 

62 > 7 months 



“ 

” 
SMA1 

SMA2 

CS3b : 8 patients (3 survivors) + 
1 patient (Shine) 

EAP 76 patients 
14 < 7 months 

62 > 7 months 

CS4 : 3 patients 

ATU : 17 patients 



“ 

” 
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SMA2 

CS3b : 8 patients (3 survivors) + 
1 patient (Shine) 

EAP 76 patients 
14 < 7 months 

62 > 7 months 

CS4 : 3 patients 

ATU : 17 patients 

Grand Total : 104 patients 
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NURTURE study 
pre-symptomatic SMA patients  



HINE motor milestone scores across studies 

OL = open label. Populations : NURTURE (232SM201) = interim efficacy set; CS3A = all dosed infants ; ENDEAR (CS3B) = interim efficacy set. For each study, visits 
with n < 5 are not plotted. aMaximum total milestone score = 26. bMedian (range) age at first dose : 19.0 (3–42) days. cMedian (range) age at enrollment : 155 (36–210) 
days. dMedian (range) age at first dose: 175.0 (30–262) days. 
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HINE motor milestone total score 

(excluding voluntary grasp) 

NURTURE study interim analysis data cut-off date : october 31, 2016. 1. Haataja L et al. J Pediatr. 1999;135(2 pt 1):153-161.  

•  Some infants are achieving motor milestones along timelines consistent with  
normal development 

•  Among those who are not, the infants are trending up and achieving new 
motor milestones along timelines near normal development 

Infants with 2 SMN2 copies 
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HINE motor milestone total score  
(excluding voluntary grasp)   

One infant attended the day 64 assessment on study day 98. NURTURE study interim analysis data cut-off date : october 31, 2016.  
1. Haataja L et al. J Pediatr. 1999;135(2 pt 1):153-161.  

Infants with 3 SMN2 copies 

•  Most infants are achieving motor milestones along timelines consistent with  
normal development 
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A Liège, il 
reste 102 
heures…. 



https://www.facebook.com/sunmayariseonsma/ 
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