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Contexte

Objectif

Lobjectif de RaDICo-MPS est de caractériser Fépidémiologie et I'histoire naturelle des
Mucopolysaccharidoses et du déficit multiple en sulfatases (DMS),
En partenariat avec la cohorte, un projet de recherche spécifique portant sur l'effet de
I'enzymothérapie chez les patients atteints de MPS-Ii est en cours.

Méthode

RaDiCo-MPS est une étude non interventionnelle nationale, multicentrique, concernant tout
patient {adulte ou enfant) avec un diagnostic confirmé de MPS ou de DMS, ayant un
consertement éclairé signé (ou une non-opposition des parents dans le cas de mineurs
décédés) et suivis dans des Centres de Références ou de Compétences Maladies Rares de la
filidres G2M (Maladies Héréditaires du Métabolisme).

Les donnédes sont collectées de maniére anonymisée sur la plateforme Inserm RaDiCo, RGPD
compatible, via Fapplication web sécurisée REDcap [4)

La période de recrutement est prévue pour durer 2 ans et le suivi 5 ans

Les résultats présentés proviennent d'une extraction de la base de données du 27/01/2021

Les mucopolysaccharidoses (MPS) sont des maladies de surcharge lysosomale. Il s'agit de
maladies g(mﬂuqucs rares {1/ 25 000 & 30 000 naissances), d'évolution chronique, progressive
et mul que avec des sy dmes pouvant débuter dés la petite enfance, voire avant la
namance Lespérance de vie des patients atteints est raccourcie [1). Le développement de
traitements spécifiques pour certains types de MPS a permis daméliorer les perspectives
d'évolution des patients 3]

1a cohorte RaDiCo-MPS porte sur les différents types de MPS : MPS-1, MPS-II, MPS-III, MPS-1V,
MPS-VI, MPS-VII, MPS-IX et DMS (maladie d’Austin), Elle est soutenue par la plateforme
RaDiCo, un programme national du Plan dinvestissement d'Avenis, développé 3 'INSERM
U933, financé par I'ANR et dédié 3 la construction et 3 I'analyse de cohortes longitudinales de
patients atteints de maladies rares. Depuis 2015, en partenariat avec les centres de
compétences, de références et les filieres de santé maladies rares, RaDiCo construit, enrichit et
analyse des collections de donndes en vie réelle et ce dans l'objectif de constituer des bases de
données prospectives et rétrospectives s'inscrivant dans la recherche de l'amélioration de la
prise en charge et de l'organisation des soins [2).

Résultats

D Au total, 254 patients MPS ont été  Fie 11Recrutement des patients MPS (tovtes pathologies) c de la population incluse ~ Age au diagnostic et ige de décés :
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centres dont 55% des patients par 3 | ¢ “ indiquant que, globalement, il s'agit plus souvent de maladies débutant dans Fenfance
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S | Sieon) | imw | e Discussion / Conclusion

i des patients n'étant pas achevé, les résultats présentés sont préliminaires et
partiels
Blen que les MPS solent des maladies rares, 'organisation en centres de références et de
compétences a permis d'inclure pratiquement tous les types de MPS selon une répartition
en accord avec celfe décrite en France [S). Toutefois, une ligire sur-représentation des
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patients MPS-1I s'explique par un partenariat avec un industriel sur cette pathologie

La participation des centres étant basée sur le volontariat, la population d'étude est
cependant non exhaustive (absence de participation du centre de référence de Lyon).

RaDiCo-MPS est une opportunité unique d'acquéric une meilleure connaissance des
différents types de MPS, de leur histoire naturelle aux effets des traitements spécifiques,
alnsi que de la qualité de vie des patients et de leurs aldants. C'est une base Indispensable
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