
 
  

 
 
 

Paris, le 07 avril 2014 
Information presse 

Ataxie de Friedreich  
 

Inserm / 
CNRS / Universi té de Strasbourg ), en collabora tion avec celle de Pa trick 
Aubourg (Inserm e t Professeur de Neuropédia tri -Paris Sud ) 

cardiaque associée à , une maladie neurodégénéra tive 
rare hérédi taire. Le trans fert d u gène dé ficien t dans la 
maladie, via un vec teur viral, a permis de guérir  complè tement et très 

r malade des souris trai tées. Ces résul tats son t publiés le 06 
Avril 2014 dans la revue Nature Medicine.  
 
L'ataxie de Friedreich est une maladie héréditaire rare et grave, associant une atteinte 
neurodégénérative progressive, une atteinte du et un risque accru de diabète. Cette 
pathologie concerne une naissance sur 50 000. 
l'heure actuelle pour ouvent à 

troubles de l'équilibre et de coordination (ataxie) des mouvements 
volontaires des jambes et des bras, confinant la plupart des patients au fauteuil roulant au 
bout de 10 à  Ce sont cependant les complications cardiaques qui 

  

La maladie est causée par une mutation principale dans le gène FXN, qui conduit à une 
réduction drastique de la production de la protéine appelée « frataxine ». Le taux réduit de 

Les tissus nerveux (cervelet, moelle épinière) 
et cardiaque sont particulièrement touchés par ce déficit énergétique, qui peut provoquer 

une insuffisance cardiaque fatale.  
 
Les équipes d'Hélène Puccio, directrice de recherche Inserm, et Patrick Aubourg ont 

n virus adéno-associé 
(AAV)1, qui est connu pour cibler et faire exprimer avec efficacité un gène thérapeutique 
dans les cellules cardiaques. Le virus a été modifié pour être rendu inoffensif, tout en 

 
 
L'équipe d'Hélène Puccio a testé sur un modèle de souris reproduisant les symptômes 

traitement. Les 
rataxine par 

voie intraveineuse permet, non seulement 
cardiaque plus 

                                                
1 AAV : plus particulièrement le serotype AAVrh10. 



ndries sont très 
proches de ceux de souris saines. «  

animal. » explique Hélène Puccio. 
 

 
                     

mitochondriale (en bleu) essentielle à la 

perturbée en absence de frataxine (absence 

traitement par thérapie génique exprimant la 
frataxine permet de corriger sur la totalité de 

essentielle. 
© Inserm / H. Puccio 

 
Par ailleurs,  le système nerveux central étant une autre cible des vecteurs AAV, les équipes 

thérapie génique pourrait être aussi efficace , au niveau de la moelle 
épinière et du cervelet. 
 

une cardiomyopathie évolutive, un traitement par 
thérapie génique. Dans cet objectif, trois des auteurs de la publication ont créé AAVLife, 
entreprise française dédiée à la thérapie génique pour les maladies rares, pour entreprendre les 

serm 
Transfert. 
 
Cette étude a été réalisée notamment grâce au soutien des associations FARA2, AFAF3 et 

4. 
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Systemic delivery of AAVrh10 expressing frataxin corrects the severe mitochondrial 
cardiomyopa thy o f frataxin de ficien t mice 
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