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Les 8emes Assises de Génetique se
preparent a Lyon

Nousavonsde beauxsouvenirsdesderniéresAssisesle Génétiqueil y a 2 ansorganisées Bordeaux
Nousallonsencoreune fois en profiter fin Janvier2016 cette fois-ci, a Lyon Ellesseront organisées
par les ProfesseurdAlain Calenderchef du servicede Génétiguemoléculaireet médicaleat QI &
EdouardHerriot, et PatrickEderychefdu servicede Génétiqueat Q1 & HelinieMé&re-Enfant

LeProfesseuiEderya eu la gentillessede nousen dire un mot : « LesAssisesle génétiquehumaineet
meédicale sont l'occasiondu plus grand rassemblementdes généticiensfrancophonesvenus de
nombreuxpays Ellessetiendront a Lyondu 3 au 5 février 2016 et constituerontune occasionunique
de découvrir les avancéesscientifiquesrécentesdans de nombreuxdomainesen évolution rapide
commela médecinepersonnaliséel'épigénomiqueou les questionséthiquesliéesau séquencagelu
génomehumain Ellespermettront égalementde se former aux rudimentsde la bio-informatique et
d'échanger de facon informelle avec les sociétés partenaires, entre collegues ou avec des
représentantsdu mondeassociatifDe plus, les prochainesAssise®ffriront la possibilitéde decouvrir
la ville de Lyonavecsonpasséhistorique,sesnouvellesbergesdu Rhéneet de la Sadneet sonparcde
la Téte d'Or, a proximité immeédiate du centre des CongresNousvousy accueilleronsavecun grand
plaisir!»

i Mercialaréactivittdesmembresdu bureaupour la participationa cette lettre.



Comitéde relecture : Mme CarolineKientz(CG- membre du nouveaucomité juridique), Dr N Guyen

(Hopital de la Timone, Marseille), Dr LevyMozziconacci(Servicede médecine ¥ dzi I Cerfr&de
diagnostigprénatal,Marseille)

Mise en page: ThomasSeytier

Pour + R Q A ypau? degremarques,si vous souhaitezlj dzQgiggt soit traité a la prochaine CGNews :
contacteznous(viasitedef Q! C/ D0
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Création douconctoimilut-®-n de0 ®douiciat 1 ¢
Francaise des Conseillers en Génétique

Le ComitéR Q; R dzQd f(CN 23aya 2F@nchisedeOpnseillersen Génétique(AFCGh
été misen placelorsdef Q! & & S¥neraleglsSt Q! Gui 3DQ $eaué le 26 juin 20154 Marseille
Celuici estactuellementcomposéde 2 membres,ChristopheCordieret Anne-Marie Birot.

SonobjectifestR QS y O 2aizidBodténMlesmissionsR QS y a S A & K Q ¥R gzadnsiesqrels
les conseillersen génétiqued Q A y @ S &t defpiadbvbitlasformation continue desconseillersen
genétique

Ainsi le comité estimpliqué danst Q2 NAH | girsidjue {a keBhgrchede subventionsauprésde
f Q Lpourlesjournéesnationalesdesconseillersen génétiquequi ont lieu touslesdeuxans lla Q|
R QS {le @dgranNdeet R Q2 NH le géfodléniidtde cesjournéesqui sontt Q2 O QRIQE A/ @A
orateur de renommeéeeuropéennesur les outils de communicationsen conseilgénétique (Ramona
Moldovanen 2013 HeatherSkirtonen 2015).

Parailleursle comité a Q Suictinfier la missionde promouvoir et de participerat Q2 NB I ¢UA
DNADayEssayContest Ceconcourseuropéen,ouvert a tous les lycéens,est organiséchaqueannée
par la SociétéEuropéennede GénétiqgueHumaine(ESHGegt est coordonnéau niveaueuropéenpar
ChristopheCordieret HanBrunner(Chairmarof the EducationCommitteeof ESHG)

Encadrégar leur professeurde SVT]eslycéenssontinvitésa réfléchirsurlesconnaissanceactuelles
en génétiguehumaine,f QS @ 2degtethhigugsutiliséeset lesperspectiveR Q- LILIE. [A @F LN
consisteen larédactionR Q de§p8nsead une questionau choix,limitée & 750 mots en langueanglaise
et soumisea plusieurscorrections Troisprix en Eurossont décernéslors R Q diyuiée dédiéedans
uneville Européenne



~ Lamissiondu Comitéest de promouvoirce concoursdansleslycéesfrangais,notammenten diffusant
f QA Y T 2NV platkf@nfe du Ministére de f Q 9 R dzdektifiée &uy professeursde SVTet en
adressantun courrier auxdifférents rectoratsde France LesprésidentsR QI & & 2 hplifuédsdrys
le domainede la Génétiqueserontégalementsollicitéspour participerala diffusiondet QA Yy ¥ 2 N

Lesdeuxquestionsdu DNADayEssayContest2016actuellementretenuessont:

1. Choosea genetictest that is currently availablefor a condition or diseasethat
does not causesymptomsuntil adulthood (i.e., an adult-onset condition such as hereditary breast
cancer) Describehow the test worksand how certainthe test resultsare. Then,either defendor refute
the recommendatiorbelowfrom ESH®n "Genetictestingin asymptomaticy A y 2 NA €

2. & D Sy 2 i¥ohepiithe maintechnologieshat will facilitate personalizedor
precision)medicine In order to maximizethe potential for personalizedmedicine,many people now
advocatea big data approach The future they seeis that data from individualsheld in electronic
medical records, may be coupled with other information from wearable sensorsas well as their
biologicalsamplesheld in DNAbiobanks Do you agreethat the collectionof biologicalsamplesfrom
entire populationsin large biobank facilities is a good idea to better understandthe link between
genomic markers and correct prevention/curative treatment? Is this the future of personalizec
medicineor do you seeargumentsnot to shareprivateinformationsog A RSt & K ¢

PlusR QA y F 2 NMiMtteimkrsyi i site
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Point Législatif : La déclaration des equipes
jiﬁ\—,\ pluridisciplinaires pour la prescription des tests
genetiques chez les personnes asymptomatiques.

Voici un extrait de f QI NINZ7 kY 2013 définigsantles reglesde bonnespratiques applicablesa
f QS E te¥cargctéristiquegénétiquesk Q dpgrSonned desfins médicales

« La prescriptiond'un examengénétiquechezun sujet asymptomatiquedoit étre effectuéedansle
cadre d'une consultationindividuellepar un médecinexercantau seind'une équipe pluridisciplinaire
rassemblantiescompétenceslinigueset génétiqueq6).
Différentessituationsexistent:
A Identificationde porteursain:
U cette situation se rencontre notamment dans le contexte de l'identification d'une
mutation a I'état hétérozygotepour les maladiesrécessiveses maladiesliéesa I'X
ou lesréarrangementshromosomiques
U il s'agit, dansle cadred'un conseilgénétique d'évaluerle risquepour un individuou
un couple d'avoir un enfant atteint d'une maladie génétique et d'adapter la
prescriptiona la situationdespersonne®t auxpossibilitédechniques
A Examengrésymptomatiqueet de prédispositions [X]
T A Examensle susceptibilité [X] »

*®

Iy
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Lanote de basde page(6) fait référenceat QI NILA3IBSdScodede lasantépublique:

« Cheaune personneasymptomatiquamaisprésentantdesantécédentdamiliaux,la prescriptiond'un
examendes caractéristiguesgenétiquesne peut avoir lieu que dans le cadre d'une consultation
médicaleindividuelle Cette consultationest effectuéepar un médecindzdz@ Nau geind'une équipe
pluridisciplinairerassemblantdes compétencescliniqueset génétiques Cette équipe se dote d'un
protocole type de prise en charge et se déclare aupresde I'Agencede la biomédecineselon des
modalitésfixéespar décisiondu directeurgénéralde I'agence»

5 Q #aGuestionsuivanteau Dr Pascald. EVYiéférenteen génétiqueat Q! Ide Biddhrfedecinepour
bien confirmerce que nousdéduisongle la lecture desextraitsci-dessus
Devonsnousalorsdéclarerun protocoletype de priseen chargedesporteurssainset ainsiinclureles
médecinsgénéticiensqui Y QI LILJF NJak dadslted pfoyoiblesde prise en chargedes patients
présymptomatique$

(Sachangue les porteurs sainssont les hétérozygotegour les maladiesrécessivesles conductrices
desmaladiediéesal' X ou lesporteursde réarrangementchromosomiques

La réponse de PascaleLEVY,est « oui. Des lors que la prescription concerne une personne
asymptomatiqueQ Q 8rimigdecindzdzg Ndansti Q S ljgdidoiti@aliserla prescription »
Pourrappel: f QS |j plizAidist$plinairedoit étre déclaréeselonles modalitésdécritessur le site de
f Q! Jde Biddredecine
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Cas clinique : DPS de la maladie de Huntington

Le DPSy Q Sgarid&finition, pas une démarchesimple Il est souvent compliqué par les histoires
familialestrés lourdesdespatients

Dansle casclinique que je vaisrapporter, il & Q | RIAdaérBarchede test présymptomatiquedansle
cadreR Q dzgjuepour lamaladiede Huntington

Ila QFRINgAfient R Q dryisBantaineR Q| Y guBasirfils de 20 ans, et dont le pére vient de mettre
fin & sesjours aprésde nombreusesnenacesmaissanspassagexf Q. Ceik Seux» monsieurétait
suivi pour dépressionet devant un tableau clinique un peu plus compliquécesdernierstemps, une
analysedu géne IT15 était en cours Celuici, mourra avant de connaitre son résultat : expansior
pathologiquedu nombredetriplets.

Ainsi,O Q ®ritdnt |j dzQ |- -drdit yule notre patient a recu en consultation,par le neurologuede son
pére, les résultats de ce derniet lls comprirent vite, sa mére et lui, £ QA Y LJ ichrekiate
i dzQ 8 y (ichldshltgtl A (i

Onvoit doncce patient pour la premiérefois, quelquesmoisaprésle décésde sonpere. Lorsquenous
allonsle chercherensalleR QI { ifir®ysfaiSpart du fait lj dz&h«faveugle».

Enréalisantf QI §EddlBgiquenousapprenonsque cette cécité est apparuea causeR Q drgfiBite

| pigmentaireliéeat @onnuedanslafamille. Lui,fils uniqguede sonpéreayantlui-mémeun fils unique,
. estdevenuaveuglece quile prive R Q dayitisre autonomie

% Il estdoncla devantnous,a nousdire |j dz@ehitffaire sontest, |j dz@eicbmprendpasce principede
protocole. « un suivipsychologique! Jey” Q §i gasbesoin! » nousdit-ilX
AFCG



4 | Et puis nousapprenonsque ce grandpére décédé était tres prochede son petit fils alorsmémeque
| le chainonentre les deux, c'esta-dire notre patient, ne parlait plus lui-méme a son pére. Et que
conséquenceade lamort def QI & fedzé garcona, lui aussitenté de mettre fin a sesjours. Une
grandefrayeurpour notre patientqui, heureusementa Q Siénierminée.

Nousdiscutonsavecle patient « cane fait doncpastres longtempsgue vousavezconnaissancele ce
risqueX », « Connaissexouscette maladie? », « Quellessontvosmotivationspour cetest ? »X.
|l en vient & nousdire « moi je me fiche de monrésultat,O Q R® G A pourSadpefe y Qpadbesoin
detout cesuivi! Jeveuxsavoirpour savoirsie (kshinR Q Bayleramon fils avantde partirX. »

Oui ce patient, handicapépar sacécité,avait décidéque le jour ou il sesentiraittrop dépendantdes
autres, il mettrait fin a sesjours.

Nous f QI @@nfndeIoutes personnesen demande de test presymptomatique adresséa la
psychologuele notre service Maisque penserde cette demande?!

[ @éeest: il est symptomatique,satendancesuicidairevient de la maladie Mais on y (céoit pas
vraiment

Non, cet homme semble dans une détresse psychologiquedramatique Il connaitf QA y &

 Eos progressivedu handicapqui a eu forcémentun retentissementsur savie privée et professionnellele
suicidede sonpere a qui il ne parlait plusdepuislongtempset la tentative de suicidede sonfils.
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B Commentgerer ce patient dansla temporallte du test ? Doit-on le freiner absolument? Doit-on
| répondrea sademandeexpressé7 b Q Sépasuneforme de chantageque de nousdire ceci?

Cequi estsir O Q §ue fiousallonslui faire suivrele protocole. Mais si sespositionsne changentpas
~ avect QI 002 Y LIpsyctioBiyidhigfiévonsnousfaire le test chezce patient ? Estil bon de rendre
le résultat, peut-étre positif, a ce patient sachantj dz¢eiten finir avecla vie ? Cettenouvellene vat-
elle pas étre trop dure pour son fils, déja fragilisé psychologiquement? A-t-il envisagéla/les
réaction(s)gue sonsuicidepourrait entrainerchezsonfils ?...

Toutun tasde questionsgue nousnousposonset auxquellesnoustravaillons

[ QS E Lia8lecacastlifigley QI @hlspour but de vousraconterf Q K A dramatiue Q gafient
mais de mettre en évidencetoute la difficulté, pour les soignants,du parcours DPSet que la
pluridisciplinaritéest primordiale car elle permet a chaquemembrede f Q S |j :derdialdgueentre
colleguesett Q2 dz@&hiiiedahiBlusgrandnombrede pointsde vue.



Les évenements a venir

Uncertainnombrede séminairest colloquesa venir ne manquerontpasde vousintéresser:

A MYOLOGY016¢ 5th International Congres®n Myology (AFM-Téléthon)

Date: 14-18 mars2016

Lieu: Lyon,France

Pour en savoir plus : http://www.afm-telethon.com/news/savethe-date-myology2016ifth-
internationalcongressof-myologyhtmi

A 13th International Congres®f HumanGeneticsICHG)

Date: 3-7 avril 2016

Lieu: Kyoto,Japon

Pouren savoirplus: http://www .ichg2016org/contents/greetinghtml

A 8émesAssisesle GénétiqueHumaineet Médicale
Ellessetiendrontdu 3 au5 février 2015au PalaisdesCongrésle Lyon
Pourensavoirplus:

‘ A 13th International Congress on Neuromuscular Diseases (ICNMD
S Date : 59 juillet 2014
. Lieu : Toronto, Canada

< N\ Pour en savoir plusicnmd2016.org
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A 3émesjeudisde Necker
Les 3emes jeudis de Necker ont lieu le 3eme jeudi de chaque mois a I'hdpital Necker. Ces reun
azyid 2NHIFIYA&aASSa LI N f @Q0®BD/ @ £+2A0A S LINEINI
17 décembre: Instabilité géenomique (Dominique Stoppaonnet MarcHenri Stern)
Aprésmidi :CLAEBordeaux
21janvier: Asymetrie gauche/droite (Jeanne Amiel)
Aprésmidi : CLABMarseille Nice
Février: Assises de génétique a Lyon
17-18 Mars: Séminaire Pierre Royer
21 avril: Diagnostic prénatal : les nouvelles technologies en pratique (Mdbioe
Fenzj SylvieOdeni)
Aprésmidi : CLAR Nord
19 mai: Prise en charge médismciale des maladies génétiques (Dominique Bonneau
Aprésmidi : CLAPOuest
19juin : Anomalies des membres (Sylvie Manouvrier)
Aprésmidi : CLABCentreEst

Sivousavezconnaissancd& Q dpyfoque,un séminaire,une formation, une associationde patientsX
dont voussouhaiteriemnousfaire partagert Q A ydanSladgothainenewsletter,y Q K S pagainéus
contacter
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- Quelgques petites news dans le monde de la géenétique

Etatdeslieux du dépistageen France

LeBulletinépidémiologiquenebdomadairg BEHet Q L yde veillasatziaire(InVS)u 12 mai 2015
est consacréaux donnéesépidémiologiquesrécentesprovenantdu dépistagepré- et néonatal en
France Au-dela des données épidémiologiques,trés détaillées par rapport a leur distribution
géographique© Q Sriéiat deslieuxdef Q2 NH | ¢uképiktapded Ffancequi est dressédansce
numéra OrphaNewsFrancemet f QI Gar & fispositif de dépistagenéonatal, le numéro du BEH
portant égalementsur le dépistageprénatal desmaladiesinfectieuseset de la trisomie 21.

A Ledépistagenéonatal

Il est noté que la Francea pris du retard dans ce type de programmepar rapport a8 R QI dzays.X
européensguiincluentpour la plupartd'entre euxR Q| drialddied notammentmétaboliquesdans
le dépistage néonatal [ QI NN\ & §pEctrométrie de masseen tandem (MS/MS) en France
permettrait en effet de dépister 30 de cesmaladiesen un seultest, dont le déficit en MCADpour
lequelun avisfavorablede la Hauteautorité de santé(HASy été donnéil y a quatre ans,maisqui est
toujoursen attente R Q deéc&ionministérielle Eneffet, desregroupementskR Q| & & 2 @dionales
seraientnécessairepour assurerla rentabilité R Q dppareilde MS/MS Il faudrait doncrestructurer
le dispositif de dépistagenéonatal Af Q K &atell, les déficits immunitaires primaires combinés
séveéredont f Q2 R @ @rghocoleexpérimental(voirf QS R R@phsNewsErancedu 28 mai 2015
qui pourrait égalementdébouchersurune généralisatiordu dépistagenéonatal

A Lesdonnéesépidémiologiques

Pour les syndromes drépanocytaires majeurs, la population ciblée par le dépistage est en
augmentation,le taux R Q K S (i S NBemeéumhatstaddla [ Q2 LILIZ2 RID dpbiéialSationde ce
dépistagea été soulevéedepuislongtemps,en raisonde la contradictiondu ciblagepar rapport a

f QA Yy U SAddRendddesststiquessurt Q2 NéthAiduges France auxdifficultésR QA R Sh

- populationcible apresplusieursgénérationsde mixité et aunombrecroissantde dépistagesa réaliser



CependantdanssonrapportR Q2 NA Sd¢ mdrs@0l2la/HASa conclulj dzg) 8agaitpasR QS t S
justifiant la systéematisationdu dépistagede la drépanocytoseen Francemeétropolitaine Leschiffres
R QA y O #eR&grbdtrent néanmoinsque les syndromesdrépanocytairesnajeurssont en train
de devenirglobalementnonraresen France(1/1881en populationgénéraleen moyenne)

Lire le Bulletin épidémiologiquehebdomadairede t Q L :yhitp{//www .invssantefr/beh/2015 15
16/index.html

Publication de f QI NsMHes Sentres pluridisciplinaires de diagnostic prénatal en matiére de
diagnosticprénatal et de diagnosticpréimplantatoire
Le ler juin dernier, un arrété déterminant les recommandationsde bonnespratiquesrelatives aux
modalités d'acces,de prise en chargedes femmes enceinteset des couples,d'organisationet de
fonctionnement des centres pluridisciplinairesde diagnostic prénatal en matiere de diagnostic
prénatal et de diagnostic préimplantatoire a été publié par le Journal officiel de la République
francaise
Lescentrespluridisciplinairesde diagnosticprénatal (CPDPNYpnctionnentdepuis1999 lls aidentles
équipes médicales,la femme et les couplesdans I'analyse,la prise de décisionet le suivi de la
grossessdorsqu'unemalformation ou une anomalie¥ dzi kst dBtectée ou suspectéeet lorsquele
risque de transmissiond'une maladie génétique améne a envisagerun diagnostic prénatal ou
préimplantatoire
[ QI N@hhniRY) s pulid&a pour objectif de guiderlescentresdansla priseen chargemédicaledes
patienteset des ¥ dz{i pindr I'ensembledes processugliniques,biologiqueset d'imageriedu DPNet
: du DPI Cesrecommandationonstituentégalementles référencessur lesquellespeuvents'appuyer
e les agencegeégionalesde santé (ARSEt les établissementsile santéautoriseéspour cesactivitésafin
. de coordonnerleurs actionsen vue de donner les moyensnécessairesu bon fonctionnementdes
N CPDPNLepremierchapitretraite desprincipesgénérauxgui doiventgouvernercesbonnespratiques,
s a savoirles dispositionsrelativesa l'information, la confidentialité et I'autonomie de la femme. Les
% deuxiémeet troisiemechapitresdécriventles conséquencegn termesd’'organisationdessoinset de
AFCG fonctionnement Le dernier chapitre traite de la démarchequalité, des objectifs pratiquesde cette
S démarcheet desélémentssurlesquelselle s'appuiepour sedévelopper



Lire f QF NNk 0 S
http://legifrance.gouvfr/affichTextedo?cid Texte=JORFTBR003070796&date Texte= &categorleLler
=id

La Haute autorité de santé recommandef QI 0 | dé Ristyatégie actuelle de dépistage de la
mucoviscidose

Ledépistagenéonatalsystematiquepermetla prise en chargedu nouveauné dansun centrede soins
spécialisé&désle diagnosticde la mucoviscidoselL estests utilisésdansles différents programmesde
dépistagepeuventétre destests biologiquesiels que la mesurede la trypsineimmunoréactive(TIR),
un marqueur sanguin R Q dzft&inte pancréatique ou la mesure de la protéine associéea la
pancréatite(PAP)protéine synthétiseeen grandequantité par le pancréasiesla vie in utero pour les
enfantsatteints de mucoviscidosegu un test genétiquede recherchedesmutationsdu geneCFTRLa
stratégiede dépistageactuelleen Francedésignéepart QI O NRBABN;r8posesurune séquence
de deuxtests: untest biologiquede dosagede la TIRet un test génétiquede recherchedesmutations
dugeneCFTR

En 2009 la Haute autorité de santé (HAS)a fait un état deslieux du programmede dépistagede la
mucoviscidose&ing annéesapréssamiseen place Dansce rapport, la HASavaitpointé f Q A YRIG
dosagex tout biologique», comparéa la stratégieactuellequi associeun dosagebiologiqueet un test
génétique Quatre stratégiesont alors été comparées(TIRPAP, TIRADN, TIRPARADNavecou sans
rattrapage)et il enarésultélj dzQ | dddféish& statistiqueen termesde performancesnombrede
casde formes classiquesiépistés)y” Cdte mise en évidence Lesanalysesstatistiquessuggerentun
risquede perte de chanceavecles stratégiesTIRPARADN,avecou sansrattrapage,par rapport a la
stratégie actuelle (TIRADN) LesstrategiesTIRPAPet TIRPARADN sansrattrapage sont les moins
codteusesll sembledoncque sile risquede perte de chanceassociéa la stratégie TIRPARADNsans
rattrapage est considérécomme inacceptable alors la stratégie TIRPAPest la stratégie dominante
Cependant,concernantles hétérozygotes,la strategie TIRPARADN sans rattrapage conduit a la
détection incidente de porteurs sainscontrairement a la stratégie TIRPAP,qui Y Q A R Spédida
porteurs sains Cenombre est cependantlimité par rapport a la stratégieactuelle: 118 casavecla

- stratégieTIRPARADNsansrattrapageversus241 casavecla stratégieTIRADN



Enconclusioncomptetenu desrésultatsdet QI y écdnéndighe et notammentdu risquede perte
de chanceassocié la stratégie TIRPARADNsansrattrapage,et def QI y de§edjéuséthiquesliés
aux modalitésde dépistage Ja HASrecommandef QI 0 ldgl&RsBratégieactuelle TIRADNau profit
R Q dsjfafegie TIRPAP

Pour en savoir plus

Qualité de vie des patients atteints de la maladie de Hunter traités mhmrsulfaseen France
Lamucopolysaccharidosde type Il ou maladiede Hunter est une maladiede surchargelysosomale
lite al'’X Uneétude rétrospectivepublieéedansOrphanetJournalof RareDiseases évaluéle fardeau
de la mucopolysaccharidosde type I, I'organisationdes soinscliniques,et les effets du traitement
par idursulfaseen France Lesauteursont constatéque la maladiede Hunter affecte négativement
plusieursdomainesde la qualité de vie des patients et des familles, qui nécessitentde multiples
servicesde santé et de programmesd‘aide sociale lls ont égalementsoulignéque la majorité des
patients ont connu une améliorationou une stabilité de leurs symptdmesau coursde la premiere
année de thérapie de remplacement enzymatique avec idursulfase Cependant,cet effet était
clairementmoinsmarquépour lespatientsayantle phénotypeséverede la maladie

[ ANB  Siipi/ @lwNIHEOfcSieny

t NA2NRAFOGA2Y RS& GSada 3ISySiAldzSa Y f QSol dz
: Le seéquencagea haut débit a permis de trouver le bon diagnosticet de tester de nombreuses
2 maladiesgénétiques En raison des progrésconsidérablesddans ce domaine au coursdes dernieres
. annéesJe coltdu séquencagelu génomeou de fedmeR Q dmyividua sensiblementiminué
N CependantJa diminution des dépensesdes laboratoirespar test génétique ne se reflete pas dans
< £ QS O2duBystantede santécarle coltdef QI yde§ddraéeset leur stockagef QA y i S N
desrésultatsdestests, les servicesde consultationgénétique,et le suivides patients conduit a une
AFCG augmentationdu colt globaldessoinsde santéassocies un test génétique
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Le systemede santé européenfonctionne avecun budget limité. Il est donc devenunécessairede

determiner les criteres de financementd'un servicegénétiquepar un budget public. Cette décision
devraétre fondéesurdescriteresde priorisationéthiqueset économiques

Un article publié dansEuropeanJournalof HumanGeneticsdécrit commentla priorisation destests

génétiquespeut étre formulée. Lors de ce vaste exercice,les auteurs ont identifié les éléments
cruciauxpour le processusde prise de déecisioncomprenant« la preuve de bénéfice clinique de

I'individu testé, le bénéficepour la planificationde savie, le bénéficepour sonentourage,le moment

R Q2 6 (0 Sybénkfgg/la probabilité de maladieou de bénéfice,la sévéritéet la progressionde la

maladie,et le colt du test ». Néanmoins)es auteurssoulignentque cescriteresne doivent pasétre

consideressommefixesou définitifs, maisplut6t commeun point de départ pour d'autresdiscussions
en vue d'une approche plus harmonisée pour I'établissement des priorités pour les services
génétiquesen Europe

[ ANB hQl/ NI GfreSony.

Les déficits immunitaires primitifs (DIP) en France : état des lieux
IRIS(Immuno-déficienceprimitive ¢ Recherche; Information ¢ Soutien),f QI & & th&iankléidess
patientsatteints de déficitsimmunitairesprimitifs (DIP) publie danssonfasciculeUniversDIPun état
de lieux trés accessiblest complet de la prise en charge,la rechercheet les perspectivespour les
maladeset lesfamillesatteints R Q @4Pen France Différentsexperts,a commencelpar le Professeur
AlainFischerdéclinentdessujetstels que la progressiordesconnaissanced, Q| Ldedzebjidires les
possibilitésdiagnostiquet de dépistage)esthérapeutiquesdisponibleset lescomplications


http://www.nature.com/ejhg/journal/v23/n6/full/ejhg2014190a.html

t NBaSyidlFidAazy RS fQSGdzRS 59t L{¢w9/ LJ2dzNJ f QS¢
déficits immunitaires combinés séveres

[ QS DERSIREMourbut R QS (1 brRizabiliddu dépistagegénéralisédesdéficitsimmunitaires
combinésseveres(DICSEN Franceet son utilité clinique et médicoéconomique Cette étude a été
présentéeau Congréglessociétésde pédiatrieet afait f Q 2 de@ublicationsen avril et enjuin 2015
dansle journal Archivesde Pédiatrie

LesDICSéunissenttoutes les conditionspour un dépistagenéonatalgénéralisé asymptomatiques
la naissanceils entrainentle décésavantt Q R@@n/Sanstraitement ; il existeun traitement dont
f QS T Fakto dédaniicBet qui améliorela survied (Bat éffectué avant3,5 mois (transplantation
de cellules soucheshématopoiétiques)yoire guérit f QS yaFQrdgdind au traitement. Le test de
quantification des TREC¢T-cell ReceptorExcisionCircle3, ne nécessiteque deux gouttes de sang
supplémentairedors du test de Guthrie (dépistagenéonatalsystématiqueR QI dniaMdiedraresen
France)[ QS ipddimbaireréaliséepar le CHUde Nantesa montré une spécificitéde 99,96%dansla
détection desDICSCedépistageest réalisédansplusieursétats aux EtatsUnis,maisy” Q $aséncore
réaliséen Europe

[ QS (DEMSTREEaliseraune étude médicoéconomiqueunique, car elle permettra de comparer
les colitsen vie réelle entre les DICSIépistéset non-dépistés(doncdiagnostiquésplustard pendant
les 18 premier moisde vie), et les coltsen modeélisationpour les 10 premieresannéesde vie. Ellese
fera sur une population de 200 000 nouveaunés (apresconsentementparental) dont les inclusions
ont commenceéenjanvier2015

[ QS lestAR&céepar la DGOSJDirectiongénéraledesoffres de soins)et le CHUde Nantesen estle

. promoteur. Il s'agit d'une étude attendue par toutes les associationsde patients francaises,
. européennest internationales(IRISou Immunodéficienceprimitive, recherche jnformation, soutien,
N IPOPIou International Patient Organisationfor Primary ImmunodeficienciesJMFou Jeffrey Modell

< Foundatior) ainsique parla DGO&t la Hauteautorité de santé(HAS) Cette étude permettraala HAS
d'émettre desrecommandationsurle dépistagegénéralis&le la maladie
AFCG
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http://www.sciencedirect.com/science/article/pii/S0929693X15000925
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MaladiesRarednfo ServicesunestructureR Q A y T 2 de¥eférércedyf lesmaladiesrares,vient de

publiersonrapportR QI (rauki &R Y314 S

Il enressortlj dzCPBA MaladiesRarednfo Services traité 5 354 échange$4%de pluslj dzCPO1B),

dont 3 748 appels,1 605 eéchangeglectroniqueset 1 courrier postal Cesechangesnt porté surplus

de 850 pathologiesdifferentes et concernaienta 90% des personnesmaladesou leurs proches Les
proportionsentre lesdifférentescatégoriesk Q dza faBathEpela ce servicesont constantes 50%

sont des personnesmalades,40% des prochesde personnesmalades,5% des professionnelset 5%

d'autres catégories (étudiants, journaliste). Les services apportés concernent des demandes
RQA Y T 2 Slivuhelnaladie (44%), f Q2 NRA Snédichle(3099,\f Q2 N Sisboclative2 sy, le

soutien (1799 et f QA y T 2 Nth6k odrietafion sociales (15%). Ces problématiques sont

caractéristiquesiesmaladiesrares Parailleurs,120 personnesse sontinscritesau Servicede miseen

relationdesmaladedgsolésen 2014

Concernantle Forum maladiesrares ouvert fin 2012 prés de 1 900 utilisateurssont | dz2 2 dz
inscrits Le nombre de pagesvues est supérieura 20 000 par mois. Le Forum propose 10 themes
générauxet plus de 120 forums déediésaux pathologies Le compte twitter et la pagefacebookde

MaladiesRaresInfo Servicessont égalementouverts depuis2012 832 comptessuiventle compte

twitter et le nombre moyen de tweets vus par mois est de 7 000. 826 comptes suivent la page
Facebook

Quantaf Qh 0 & S Nd®malagidsriBs 2015 consacréau parcoursde santéet de vie, il a mis en

dzdz@ tEBx enquétesdont les résultatssont accessiblegn ligne Laprochaineétape pour Maladies

el Rares Info Services constituera en la récolte RQA y T 2 Niwur delr2 nbuveau Service

: RQI 002 Y Ll adayuéchrdtipndes effets indésirablesdes médicamentsdans le domaine des
N maladiesrares,démarchesoutenueparf Q! Iryoiaede sécuritédu médicamentet desproduits

= de santé(ANSM)
3% [ANB £S NILIERNI RQFOUADAGS
AFCG


http://maladiesraresinfo.org/assets/pdf/Rapport_activit%C3%A9_2014_Maladies_Rares_Info_Services_Def.pdf
http://maladiesraresinfo.org/assets/pdf/Rapport_activit%C3%A9_2014_Maladies_Rares_Info_Services_Def.pdf
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Le 29 juin dernier, le Ministére de la Santéa décidé conjointementavect Q! & & 2fr@nkdisédis:
hémophiles(AFH)f Q! 3 &oaa de sécurité du médicamentet des produits de santé (ANSM),
f QL ydelvdilld saiitaire (InVS),des médecinshématologueset des neurologuesde lancer un

dispositifde surveillanceneurologiquerenforcé des personnesatteintes de déficits héréditairesde la

coagulation Cecipermettraa R QS @ S y manifedtatioBshieurologiquesjue les patients pourraient

présenterd'étre analyséegpar un neurologue

Cedispositifest coordonnépar le Réseauwnational de surveillancedes maladiesde CreutzfeldtJakob
et maladies apparentéesen collaboration avec les médecins des Centres de traitement des

hémophiles CTHEet du RéseaulrranceCoa(RFC)

Pour en savoir plus

[ FYOSYSYyil RQdzy OSYUNB Sdz2NRPLISSY RS RS@Sft 2 LILJ
OSft t dzf I A NBBpifrdnteNJ f Q! Ca S

[ Q! -T&kethon, et le fonds d'investissement« SPIl- Sociétésde projets industriels », géré par

Bpifrancedansle cadredu ProgrammeR QA Y @ S & (IR\Cl- aZs\/ShiyNdiilrs forcesdansle but de

creer le plus grand centre européende développementet de production de thérapiesgéniqueset

cellulaires Ceprojet vise,R Q dpdars a créerune plateformede productionde dimensionindustrielle,

et R QI qmrtNaRiévelopperdesthérapiesgéniqueset cellulaires Cenouveaucentre a pour but de

répondreauxbesoinsactuelsdeslaboratoiresde I'AFM-Téléthonainsilj dz€euxde nombreuxacteurs
académiquest industrielsdesbiotechnologiesen leur proposantune plateforme pour la production

de leurs thérapies(essaiscliniquesou diffusion suite a une autorisationde mise sur le marché) Ce

Ao centre permettra de mettre a disposition des patients atteints de maladiesrares des solutions
‘ thérapeutiquescurativesdont la production a grande échelleainsique la commercialisationseront
5 ]
assurees

Majoritairementdétenuepart Q!-T€lathon(54%), la societédisposerade fondspropresnécessaires
% au lancementde sonusinede productionet au développemente biothérapiesinnovanteset auraun
potentiel de création de 300 emplois, pour une surfacede 13 000 m2 des 2019 [ Q! -T&kthon
AFCo investira36 millionsR Q S dzNéfands SPlinvestira84 millionsR Q S diAhRBIgicadredu Programme
RQAY JS a (IR a5WS\WI a
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[ Whapej une fédération R QI & & 2 Oe\répiededtatiénet de défensedes intéréts de personnes
ayant un déficit intellectuel, vient de publier un livre noir pour dénoncerf Q $océ des francais
handicapésvers la Belgique Il Y Q § Epasiaisézde solutionsR QI O O 2 Y LI paw ButeS W]
personneshandicapéesn Franceet un exil forcé en Belgiquedevient la seuleissue lls sont 6 500
exilésen Belgiqueet plusde 47 000sanssolutionR QI O@BRzZSIA ® O 2 Y LledRyac¥ S vy U
Une pétition réalisée par f URapeipour stopperf Q 2t AG S E OdeslpgraoBngshandicapéesest
disponible
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[ QL Yy railohalddpancer(INC3, en partenariatavect Q! & & Frangaksellds@aladesdu myélome
multiple (ARBM) et avecle soutiende la Liguecontre le canceryvient de publierle guideR QA y F 2
« Comprendrde myelomemultiple ». Un carnetde suiviestégalementpropose,pour accompagneles
patientsau coursde leur priseen charge

Ceguide apporte des informations sur le développementet le diagnosticdu myelome multiple, les
prisesen chargepossibles]es traitements, les effets indésirables]a prévention et le traitement des
symptdbmesdu myélome et le suivi apres traitement. 1l décrit égalementle réle des différents
professionnelsie santéet proposedesinformationspratiquesainsique desressourcesitiles pour les
patientset leursproches

Lire le guide

o Nouvelle édition de deux cahiel®rphanet

LescahiersOrphanet« Prévalencelesmaladiesrares: prévalencejncidenceou nombrepublié de cas

classégpar ordre alphabétiquedes maladies» et « Prévalencedes maladiesrares: classementpar
% prévalenceou incidencedécroissanteu par nombrepublié de caspubliés» ont été misajour.

AFCG
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Trisomie 21 France lance le site www.santetresfacile.fr

Trisome 21 France,une fédération R QI & a 2 @dul t (ICkA2yyaE6chkhle de® pérsonnesavec une
trisomie 21, avecle soutien de la FondationCNPassurancesyient d'annoncerla sortie de son outil
numériquede suivimédicalwww.santetresfacildr. Lancéen mai dernier, cet outil numériqueR QI du|
suivimeédicalpermet aux personnesayantune déficienceintellectuellede devenirles acteursde leur
propre santé Cesite élaboré par des professionnelsle la santé,des administrateursde Trisomie21
Franceet despersonnesatteintesde trisomie21 & Q| R Ndd sedlénentaux personnesatteintes de
deéficienceintellectuelle,maiségalementa leursfamilles,accompagnantgt professionnelsle santé Il
offre accésa de multiplesinformationstellesquef QS |j dainfertaird\dfatigue ou le gluten et est
accessiblea tous, notamment grace a f QI de Ri&togrammesfacilitant la compréhensionet de
synthésewocalesdestinéesauxpersonnesayantune déficiencevisuelle

[ F YOS YSY (iDiséaSed YWISNE | GA2Yy I Q

Le 24 mai dernier, a Madrid, en Espagnegtait inaugure Rare Diseasednternational (RDI),la voix

mondiale des patients atteints R Q dzyiddadie rare, lors de la réunion annuelle des membres

RQ9 ' w hPlusde 0 représentantsde patientsvenusde 30 paysa QS {0 déuniSpgur le lancement

officiel de RDlet pour adopterune déclarationcommunepour défendrelesmaladiesrarescommeune

priorité de santé publique internationale RDIreprésenteles patients et les familles de toutes les

nationalités toutes maladiesraresconfonduesafin de leur fournir une voixet de lesrendrevisibles

At QA Yy RO whREE Etd cEeé en partenariatavecles alliancesd'associationsie patients et
ey les fédérations internationalescentrées sur une maladie rare spécifique La phase préliminaire de
| linitiative a été réaliséepar EURORDI®:s alliancesnationalesmaladiesrares des EtatsUnis (NORD),
N du Canada(CORD)du Japon(JPA)de Chine(CORDEt d'Inde (IFORD) ainsique de I'Allianceibéro-

~ americaine (ALIBER)et de la Feédération internationale pour I'épidermolyse bulleuse (DEBRA

*®

International) A f Q K Saduil®, 20 groupes sont officiellement membres de RDI et 50 autres
devraientbientot lesrejoindre.



Lesprincipauxobjectifsde RDIsontde::

Promouvoirles maladiesrares au rang de priorité internationale de sante publique mais
ausside priorité de rechercheen sensibilisantl'opinion publique et en influencant les décideurs
politiques

Représenterses membres et les personnesvivant avec une maladie rare aupres des
institutionsinternationalestellesque I'Organisatiormondialede la santéou le Conseikconomiqueet
socialdesNationsUnies

Renforcerles capacitésde ses membres pour améliorer le quotidien de toutes les
personnesatteintes directement ou indirectement par les maladiesrares, en favorisant|'échange
d'informations,|'aide mutuelle et lesactionsconjointes

RDIparticiperaégalementau Consortiuminternational de recherchesur les maladiesrares (IRDIRY;
tout en renforcant et assurant les partenariats avec Orphanet f Q! f fintetnafiah8le des
organisations de patients (IAPO),la Conférence internationale sur les maladies rares et les
médicamentsorphelins (ICORD)Ja Fédération internationale des associationsde fabricants de
produits pharmaceutiqueglFPMAEt la Fédérationinternationaledessociétésde génetiguehumaine
(IFHGS)

Spot de sensibilisation au dépistage du rétinoblastome réalisé Batinostop

[ QI & & 2fiarfcaiséshreyfétinoblastomeRétinostopet f Q L y Guiiglornt daproduit un spot de
sensibilisatiorau rétinoblastome Danscette video, les parentssont sensibiliségaux deuxsymptomes
les plusfréquentsrévelateursde cette maladie: la leucorieet le strabisme Cetteforme de cancerest
curablef 2 NA ljesta®iSef terSps

Pour en savoir plus


http://www.retinostop.org/spot.html

t dzof A OF GUA 2y RiQatsfétidn 22g10.15 iar laiFdedatibnlGroupama pour la Santé et
f QF3a20A1F0A2Yy DSYSN}UGA2Y HH

La FondationGroupamapour la santé, en collaborationavect QI & & 2G@rfédatibrie2 yivre avec
une microdélétion22g11.2, vient de publier un livret dansla série EspoirscollectionMaladiesRares,
intitulé « Vivreavecune microdélétion22q11.2 ».

Lesfamillesconcernéegar la microdélétion22g11.2 sonttres souventdéroutéesfacea la complexité
du syndromequi affecte la santé,la qualité de vie despersonnesatteintes et de leur entourage Alors
gue de bonnesinformationssur cette microdélétionpermettent de construireun avenirmeilleur, il est
difficile parfoisde les trouver ou d'en avoir connaissance&u bon moment Celivret a donc été lancé
afin de réunir desdocumentsauprésde plusd'une quinzained'expertsde la microdélétion22g11.2 et
lestémoignagegle plusieursfamilles

Lire le livret

t dzoft AOFUGA2Y RQdzyS ONROKdzZNE RS &aSyaAaoAftAal i,
bifida belge francophone

[ Q! & & 2spirabifiladb2lgefrancophone(ASSBR) publié une brochurede sensibilisatiordestinée
auxfutures mamansalertant sur le fait que la carencede certainesvitamineschezla femme enceinte
peut entrainer un risque de malformation pour les bébés Une carenceen acide folique dansles

Ty premiéressemainedie la grossess@eut entrainerdes malformationsneurologiquegspinabifida), et
: dansune moindre mesure,desmalformationsdu visagecommela fente labio-palatine (becde lievre)
o et desmalformationscardiaques Cesmalformationspeuventapparaitretres tét apresla conception,

réduirecerisque

= avantmémeque le diagnosticde la grossessesoit établi. Un supplémentR Q| @fgRe$eut aider &
AFCG% Lire la brochure


http://www.fondation-groupama.com/sante/fondation_groupama_pour_la_sante_/la_fondation_en_actions/vivre_avec_une_microdeletion_22q112/p-20/gallery_files/site/58/2749.pdf
http://www.fondation-groupama.com/sante/fondation_groupama_pour_la_sante_/la_fondation_en_actions/vivre_avec_une_microdeletion_22q112/p-20/gallery_files/site/58/2749.pdf
http://www.fondation-groupama.com/sante/fondation_groupama_pour_la_sante_/la_fondation_en_actions/vivre_avec_une_microdeletion_22q112/p-20/gallery_files/site/58/2749.pdf
http://www.fondation-groupama.com/sante/fondation_groupama_pour_la_sante_/la_fondation_en_actions/vivre_avec_une_microdeletion_22q112/p-20/gallery_files/site/58/2749.pdf
http://www.fondation-groupama.com/sante/fondation_groupama_pour_la_sante_/la_fondation_en_actions/vivre_avec_une_microdeletion_22q112/p-20/gallery_files/site/58/2749.pdf
http://www.fondation-groupama.com/sante/fondation_groupama_pour_la_sante_/la_fondation_en_actions/vivre_avec_une_microdeletion_22q112/p-20/gallery_files/site/58/2749.pdf
http://www.vitamineb9.be/chargement/fr/depliant.pdf




