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e pble de compétitivité santé Eurobiomed est

trés heureux de vous accueillir et de vous
réunir autour de la 3éme édition des Rencontres
Eurobiomed pour les maladies rares.
Cette édition est toute particuliére puisque d’une
part RARE s’inscrit dans le contexte national du
développement de la filiere santé comme I'évé-
nement de référence sur les maladies rares et
d’autre part car Eurobiomed renforce sa stratégie
dans ce domaine en faisant des maladies rares un
défi majeur pour son plan d’actions 2013-2018.
Eurobiomed s’est investi dans I'innovation pour les
maladies rares depuis sa création, en fédérant les
entreprises et les chercheurs autour de cet enjeu
de santé. Le pdle agit au quotidien depuis 7 ans
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pour accompagner ses membres dans le dévelop-
pement de nouveaux traitements, de nouveaux
outils de diagnostic, de prise en charge ou de sui-
vi, au service du patient. Cette rencontre permet-
tra de réunir I'ensemble des acteurs : chercheurs,
industriels, associations de patients, autorités de
santé et permettront d’accélérer I’ « innovation et
les partenariats au service des patients ».

Grace a I'ensemble des partenaires, nos finan-
ceurs et tous les membres du comité scientifique,
ces deux journées auxquelles j'aurai plaisir a vous
rencontrer, s'annoncent riches en échanges.

Jacquie BERTHE

Président du pole Eurobiomed
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n 2013, la cause des maladies rares reste une

belle et grande cause de santé publique. Que
de besoins médicaux non satisfaits, que d’attente
de la part des patients, que de science disponible
ou en cours de développement, qui estou seraala
disposition des développeurs de solutions !
Les entreprises, traditionnellement peu enclines a
s'intéresser a ces pathologies affectant chacune
peu de malades, participent maintenant active-
ment au développement de thérapies personna-
lisées pour les maladies rares, contribuant ainsi a
la mise au point de diagnostics et de traitements
pour des effectifs limités. De nouveaux modéles
économiques doivent prévaloir avec, au-dela des
chercheurs et des entreprises, la participation des
investisseurs, des financeurs et celle des déci-
deurs institutionnels qui doivent fixer les cadres
incitatifs tout en protégeant les malades. Dans
ce contexte, I'implication des associations de
patients est essentielle d’un bout a I'autre de la
chaine.
Mais il faut que toutes les « parties prenantes » se
rencontrent et travaillent ensemble pour que les
choses changent! car chaque partenaire, isolé-
ment, ne peut rien.
C’est bien |a I'ambition de RARE 2013, I'édition

2013 des Rencontres Eurobiomed sur les Mala-
dies Rares, centrée sur « I'innovation et les par-
tenariats au service des malades ». « RARE », une
formule courte et incisive, traduit la volonté d’aller
droit au but et d’éviter les détours qui font perdre
des ressources et du temps.

Aprés le succes des deux premieres éditions de
ces rencontres, en 2009 et en 2011, la gouver-
nance du pole Eurobiomed continue a inscrire «
RARE » dans la durée et a I'organiser tous les 2
ans, en allant toujours plus loin dans I'interaction,
dans la facilitation des rencontres, dans la dyna-
mique et dans la recherche de solutions. Plus de
tables rondes, apparition de sessions posters et de
présentations d’entreprises, session speed-mee-
ting, etc., voila les nouveaux ingrédients de 2013 !
En souhaitant le meilleur succes a ces Rencontres,
nous tenons a remercier toutes celles et ceux qui
se sont mobilisés pour contribuer a la préparation
de cet événement et a son déroulement. Nous
remercions sincérement les sponsors privés et
les financeurs publics qui ont apporté un soutien
aussi enthousiaste qu’indispensable.

Dr Gilles Roche
Membre du bureau d’Eurobiomed
Président du Comité d’Organisation des Rencontres



EDITORIAL

es maladies rares représentent un défi pour

tous et en premier lieu pour les malades et
pour leurs familles, qui, au-dela des souffrances
physiques et psychiques imposées par la maladie,
se trouvent souvent confrontés a des situations de
vulnérabilité sociale, professionnelle ou affective
majeure. Les maladies rares sont aussi un défi
pour I'ensemble des acteurs scientifiques, indus-
triels, politiques et institutionnels impliqués, cha-
cun d’entre eux ayant la charge, dans son champ
de compétence, de trouver des solutions appro-
priées et spécifiques, qu'il s’agisse de découverte
et de développement de nouvelles thérapeutiques
ou de modalités de prise en charge et de finan-
cement.
Les efforts accomplis collectivement ont déja
apporté des résultats réels avec une structuration
forte de la recherche académique autour de cette
thématique, un engagement gouvernemental dont
témoignent les deux plans nationaux dédiés qui
se sont succédés et plus de 70 nouveaux médi-
caments autorisés en Europe depuis le début de
ce siecle.
La France tient une place majeure dans le champ
des maladies rares et fait figure de leader en Eu-
rope : le travail conjoint mené par les ministéres
de la Recherche, de la Santé et par les quelque

J identification des maladies rares comme
une priorité de santé publique depuis 2004,
sous I'impulsion des associations et des profes-
sionnels, a entrainé une modification importante
du paysage frangais avec le premier plan natio-
nal maladies rares 2005-2008. La labellisation
des centres de référence, la reconnaissance des
centres de compétence qui leurs sont associés,
ont permis d’améliorer la prise en charge des ma-
lades et de développer la recherche, avec 'appui
des partenaires associatifs et institutionnels.
Différents acteurs, agissant par différentes voies,
ont contribué au déploiement de Iinformation,
vers les malades, leurs familles et les profession-
nels de santé, mais il reste du chemin a parcourir,
tel que souligné dans le deuxiéme plan maladies
rares 2011-2014. C’est aussi vrai pour la collecte
de données, a la fois épidémiologiques et cli-
niques, qui permettront de mieux décrire I’histoire
des maladies et les besoins thérapeutiques des
malades. De méme la connaissance des différents
aspects sociaux des maladies rares n’en est qu’a
ses débuts en France.

3 bi d des maladies rares

300 associations de malades actives en France,
a permis la constitution d’un environnement
favorable a la recherche et a la prise en charge
des malades. Pour les industriels, en termes de
recherche clinique, la France était et demeure un
pays trés compétitif.

Mais les progrés réalisés, s'ils sont importants et
encourageants, restent par nature insuffisants, au
regard de I'ampleur du travail a accomplir.
L'organisation de la troisiéme édition des Ren-
contres Eurobiomed sur les maladies rares a
Montpellier est une illustration de la détermination
de toutes les parties prenantes a unir leurs efforts
dans un objectif commun de progrés pour les ma-
lades et leurs familles. Ces rencontres constituent
désormais, pour tous les acteurs impliqués dans le
combat contre les maladies rares, une opportunité
d’échanges et d’enrichissement mutuel, dans une
perspective de mise en place de synergies pro-
ductives. Les industries de santé, désireuses de
s'inscrire dans la dynamique collégiale portée par
ces Rencontres, se sont engagées avec conviction
dans I'organisation de cette troisiéme édition a
laquelle elles souhaitent le plus vif succes.

Chrystel JOUAN-FLAHAULT

Directrice Médicale du Leem
Co-Présidente du comité scientifique de RARE 2013

C’est pour illustrer ces thématiques, et impliquer
d’avantage d’équipes dans les échanges, que le
comité d’organisation de la troisiéme édition des
Rencontres Eurobiomed sur les maladies rares a
Montpellier a lancé cette année un appel a pos-
ters, qui a porté ses fruits.

D’autres aspects liés aux développements de la
recherche et des nouveaux médicaments seront
mis en perspective, en termes éthiques, écono-
miques, réglementaires. ..

’évolution du paysage européen des mala-
dies rares, La création des réseaux européens
de centres de référence pour faciliter I’échange
d’expériences et mieux répondre aux besoins
de malades, et les partenariats autour du bassin
meéditerranéen seront aussi I’objet de discussions,
qui permettront d’élargir le débat.

Gageons que tous ces éclairages permettront de
répondre a la question finale : Y aura-t-il besoin en
France d’un 3éme Plan National Maladies Rares?

Odile KREMP

Directrice, INSERM US 14 / Orphanet
Co-Présidente du comité scientifique de RARE 2013
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COMITES

COMITE SCIENTIFIQUE

Co-présidents : Odile Kremp (Orphanet) — Chrystel Jouan-Flahault (Leem)

- Associations de malades

Christophe DUGUET (AFM-Téléthon) - Anne
Sophie LAPOINTE/Delphine GENEVAZ (VML)
- Christel NOURISSIER (Eurordis) - Alain
DONNART/Viviane VIOLLET (Alliance Mala-
dies Rares)

- Institutions

Karine BAUDIN (Inserm Transfert) - Anne
D’ANDON (HAS) - Guillaume HUART (Fonda-
tion Imagine) - Chrystel JOUAN-FLAHAULT/
Christian DELEUZE (LEEM) - Odile KREMP
(Orphanet) - Nicolas LEVY/Roseline
FAVRESSE (Fondation Maladies Rares) -
Joélle MICALLEF (Orphandev) - Véronique
PAQUIS (Ministere de la Recherche) -
Dominique PETON KLEIN (IGAS-Secrétaire
Général du PNMR2) - Gilles ROCHE (Eurobio-
med)

- Scientifiques et cliniciens

Alain BERNHEIM (SFGH) - Brigitte
CHABROL (Société Francaise de Pédiatrie) -
Centres de référence : Sharam ATTARIAN
(Marseille) - Héléne DOLLFUSS (Strashourg)
- Loic GUILLEVIN (Paris) - Christian HAMEL
(Montpellier) - Pierre SARDA (Montpellier)
- Sabine SARNACKI (Paris)

- Entreprises

Zeina ANTOUN (GSK) - Astrid BAUMANN
(Biomarin) - Martine  BRUYNINCKX
(Genzyme) - Antoine FERRY (CTRS) -
Patrice LAYRAGC (Angels Santé) - Vincent
MONTAUBAN (Shire) - Alain MUNOZ (Kurma
Partners) - Samantha PARKER (Orphan
Europe/Recordati) - Régis PIGNOL (Sanofi) -
Annick SCHWEBIG (Actelion) - Zéra TELLIER
(LFB) - Jérémie WESTERLOPPE (Celgene) -
Martine ZIMMERMAN (Alexion)

COMITE D’ORGANISATION

Président : Gilles Roche (Eurobiomed)

Marie-Laure ANSELME MARTIN (Fonda-
tion pour la Recherche Médicale) - Trias
ASTERIOU  (Montpellier ~ Agglomération)
- Sylvie BOICHOT (Transferts LR) - Céline
CORTOT (Inserm Transfert) - Patrick FAURE
(SATT Sud Est) - Roseline FAVRESSE
(Fondation Maladies rares) - Sophie GAR-
ClA/Chantal MOUCHET (CG30) - Marcel
GARCIA (NanoMedSyn) - Audrey GAU-
THIER/Stéphane TALIANA (CCIR LR) -
Valérie GIBERT (CHU Nimes) - Bernard
GUILLOT (Centres de référence) - Catherine
KERVRAN/Jean-Christophe VISEUR (CHRU
Montpellier) (CHRU Montpellier) - Jacques
MERCIER (Université Montpellier 1) - Caro-
line MOREL et Gilles ROCHE (Eurobiomed)
- Olivier NEGRE (Alliance Maladies Rares)
- Philippe NERIN (AXLR SATT LR) - Jean
Michel PORTEFAIX (Université Montpellier
2) - Jean-Jacques RIEU (CG34) - Florence
ROBERT (AFM-Téléthon) - Thierry ROUSSET
(DIRECTTE LR) - Christian SIATKA (Ecole de
'ADN) - Marion THURMES/Laurent WA-
TRIN (Région LR)
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SYNOPSIS 28 ET 29 NOVEMBRE 2013

JEUDI 28 NOVEMBRE

ACCUEIL ET VISITE DE LEXPOSITION

dile Kremp (Orphanet) et Chrystel Jouan-Flahault (Leem)
INTRODUCTIONS DES RENCONTRES RARE 2013

9h - 9h20 CONFERENCE N°2
oh - 9h15

AUDITORIUM EINSTEIN

AUDITORIUM L’observatoire économique du médicament orphelin : mythe ou réalité ?
EINSTEIN Antoine Ferry (CTRS) et Christophe Duguet (AFM-Téléthon)

9h20 - 9h40 CONFERENCE N°3

AUDITORIUM L’évolution des critéres d’évaluation des médicaments en France et en Europe
EINSTEIN

Odile Kremp (Orphanet), Chrystel Jouan-Flahault (Leem) et Philippe Domy (CHU de Montpellier)

CONFERENCE INAUGURALE

9h15 - 9h35

AUDITORIUM Les enjeux des maladies rares dans les évolutions du systéme de santé francais
EINSTEIN Jean Debeaupuis (DGOS)

9h35 - 10h35 TABLE RONDE N°1

Frangois Meyer (HAS)

9h40 - 10h00 CONFERENCE N°4
PNMR 2011 - 2014 : point de vue des parties prenantes

AUDITORIUM La directive européenne sur les réseaux UE de référence : les avancées
AUDITORIUM Brigitte Chabrol (Société Frangaise de Pédiatrie), Alain Donnart (Alliance Maladies Rares), EINSTEIN Nathalie Chaze (DG.S
EINSTEIN Nicolas Lévy (Fondation Maladies Rares), Dominique Péton-Klein athalie Chaze ( anco)
(Secrétaire Général PNMR 2011- 2014), Jérémie Westerloppe (Celgene) 10h - 11h TABLE RONDE N°3

. - e o . »
N“‘II(:;\(LS“ ]10t::‘| FORE PAUSE - VISITE DE L’EXPOSITION ET POSTERS Comment améliorer la compétitivité de la France en Recherche Clinique ?
AUDITORIUM Animateur : Jéelle Micallef (Orphandev)
11h10 - 11h30 CONFERENCE N°1 EINSTEIN Zeina Antoun (GSK), Jacques Bernard (Alliance Maladies Rares),

Vincent Diebolt (F-CRIN), Samantha Parker (OrphanEurope)

11h - 11h30 y
NIVEAU 1 JOFFRE PAUSE - VISITE DE LEXPOSITION ET POSTERS

11h30 - 12h45
AUDITORIUM RESTITUTION DES ATELIERS A1 a A5
EINSTEIN

AUDITORIUM
EINSTEIN

Les enjeux des maladies rares dans la politique européenne
Francgoise Grossetéte (député européen) (a confirmer)

11h30 - 12h30 PRESENTATIONS FLASH D’ENTREPRISES

12h30 - 14h30 q
NIVEAU 1 JOFFRE DEJEUNER BUFFET ET VISITE DE LEXPOSITION

12h30 - 13h30
NIVEAU 1 JOFFRE SPEED NETWORKING - VISITES POSTERS

14h30 - 16h00
NIVEAU 1 JOFFRE ATELIERS

Relations associations de malades et industrie : suivi de I’atelier de RARE 2011
Coordonnateur : David Dellamonica (Sanofi)

12h45 - 14h30 DEJEUNER BUFFET - VISITES POSTERS
NIVEAU 1 JOFFRE

13h45 - 14h30 PRESENTATIONS FLASH D’ENTREPRISES

_ Modérateurs : Pierre Sarda (CHU Montpellier) et Annick Schwebig (Actelion)
14h30 - 15h30 DEBAT POURTOUR MEDITERRANEEN

Rencontres B to B
« en paralléle » dans I’espace Joffre 3

Atelier A1 Alexandre Biosse Duplar) (HAS) (& S:or.n‘irmer), Dt?lphine Ca.roff .(LI.EEM)’ Quels sont les partenariats existants ? Quels sont les manques ?
Denis Le Bastard (VML), Christel Nourrissier (Eurordis), Nathalie Triclin (APMF) AUDITORIUM Animateur : Brigitte Chabrol (Société Francaise de Pédiatrie)
Séquencage haut débit : les applications et les implications EINSTEIN . Mane—F rancoise Bepcllrldl (HOplt?I -de !a Rabta - Tunis), i
Aotior A Coordonnateur : Anne-Sophie Lapointe (VML) Rachida Boukari (Société algérienne de pédiatrie), lcham Mansour (Liban)

Martin Krahn (AP-HM), Perrine Malzac (Espace éthique méditérannéen),
Hervé Pouzoullic (LifeTechnologies)

15h30 - 16h45 TABLE RONDE N°4

Faut-il de nouveaux modeéles économiques ou outils de financement
pour accélérer le développement de nouveaux traitements des maladies rares ?

AUDITORIUM Animateur : Gilles Roche (Eurobiomed)

EINSTEIN Laurent Arthaud (BPI/CdC Entreprises), Matthieu Coutet (Inserm Transfert),
Philippe Gorry (Université de Bordeaux), Patrice Layrac (Angels Santé),

Alain Munoz (Kurma), Christine Placet (Trophos), Frédéric Revah (Généthon)

Comment sensibiliser/informer les différents acteurs autour
des problématiques des Maladies Rares ?
Atelier A3 Coordonnateur : Ana Rath (Orphanet)
Jacques Bernard (Maladies Rares Infos Service),
Brigitte Chabrol (Société Francaise de Pédiatrie), Patrice Dosquet (DGS)

Le réle des centres de référence dans le recueil d’informations
et la diffusion des recommandations "
Atelier A4 Coordonnateur : Sabine Sarnacki (APHP) 16h45 - 17h45 TABLE RONDE N°5
. AInEe (éathegrll‘eUBschoud 'I\l_évy R/-ﬁﬁital He:ri Mc;n'\(l:iori(, Y aura-t-il besoin d’un 3éme PNMR ?
aul Landais imes), Nizar Malhaoui (Hopital Necker) . .
¢ ) (Hop ) Animateur : Loic Guillevin (Hopital Cochin)

Héléne Dollfus (CHRU Strasbourg), Véronique Paquis (CHU de Nice), Sabine Sarnacki (hopital
Necker), Annick Schwebig (Actelion), Laurence Tiennot-Herment (AFM-Téléthon)

Rencontres B to B
« en paralléle » dans I’espace Joffre 3

AUDITORIUM

L'utilisation des données, avant et aprés AMM EINSTEIN

Coordonnateur : Martine Zimmermann (Alexion)
Anne d’Andon (HAS), Ségolene Aymé (EUCERD),
Joseph Emmerich (ANSM), Jean-Yves Fagon (CEPS)

16h - 17h TABLE RONDE N°2

Atelier A5

17h45 - 18h15 CONCLUSIONS DES RENCONTRES RARE 2013

AUDITORIUM Odile Kremp (Orphanet), Christian Deleuze (Genzyme)

Les évolutions suite aux décisions de la Loi de sécurité sanitaire - Conséquences en France EINSTEIN et Jacquie Berthe (Président d’Eurobiomed)

AUDITORIUM Animateur : Chrystel Jouan-Flahault (Leem)
EINSTEIN Anne d’Andon (HAS), Marie -Christine Borelly (Octapharma), Nadine David (DGS Bureau des
médicaments), Christophe Duguet (AFM-Téléthon), Annie Lorence (ANSM)

Programme en date du 08 octobre 2013, sujet a modifications
17h - 18h

AUDITORIUM EINSTEIN ALLOCUTION DES PARTENAIRES PUBLICS

PAUSE - VISITE DE LEXPOSITION ET POSTERS

DEPART POUR LE DINER DE G LTE DE MEDECINE DE MONTPELLIER
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LE CORUM - ESPACE JOFFRE - NIVEAU 1

EXPOSANTS

"\ CONTACT DESK

1» Genzyme 13 » Sobi

2 » Shire . 14 » Ecole de 'ADN

3 » Biomarin . 15 ) Callimédia

5 » Montpellier Agglomération . 16 » Association Lesch-Nyhan

8 » Alliance Maladies Rares § Action (LNA)

9)» Pc Pal . 17 » Association des Patients

10)» Orphan de la Maladie de Fabry (APMF)
11 » Eurobiomed : 18 » Association Connaitre

12)» Celgéne les Syndromes Cérébelleux (CSC)

____
PRSI

§ ‘ E
u ACCUEIL -

PANNEAUX RENCONTRES
POSTERS BtoB

Vestiaires

Pauses R peeeeeess :

JOFFRE 3 JOFFRE 2 JOFFRE 1
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|-la Régien
= Languedoc
™ Roussillen

Science et Entreprises en Biologie-Santé,
une priorité de la Région Languedoc-Roussillon

Le Languedoc Roussillon est une des régions les mieux pourvues en terme de
recherche publique dans le domaine de la Biologie-Santé, avec plus de
100 laboratoires et des centres hospitalo-universitaires renommés, dotés d'un
important potentiel d'innovation, source de développement économique.

La qualité de la recherche a été reconnue par le jury international du
programme Investissements d’Avenir, avec 3 Laboratoires d’Excellence
(EpiGenMed, MabImprove, ISCT), 7 Infrastructures nationales en biologie et
santé  (BIOBANQUES, France-Biolmaging, FRISBI, F-CRIN, EMBRC,
ECELLFRANCE et INGESTEM), 1 Institut Bio-informatique (IBC).

La Région accompagne et finance I'ensemble de la chaine de l'innovation dans
ce secteur stratégique, depuis la « paillasse » jusqu'a I'entreprise :

- Construction de laboratoires de recherche performants,

- Développement de Grands Plateaux Techniques (Gepetos)

- Soutien aux jeunes chercheurs (Chercheurs(se)s d’Avenir)

- Financement de projets de R&D collaboratifs entre laboratoires et entreprises

- Manifestations scientifiques de portée internationale (RARE, EuroMédiag
International Convention, ....)

- Structures d'interfaces et de réseaux : Transferts LR, P6le EuroBiomed,
Bioméridiés, Swelia, EuroMédiag, Cancéropole Grand Sud Ouest,...

- Accompagnement de l'association CR2i DiagnosTIC-Santé préfigurant une
Plate-forme Mutualisée d'Innovation (Programme Investissement d'Avenir du
Grand Emprunt) pour des solutions E-santé au service du patient

- Dispositifs d'accompagnement a la création d'entreprises innovantes :
Languedoc-Roussillon Incubation, SATT AxLR, Synersud, CREALIA, ...

- 75 entreprises de biotechnologies en Languedoc-Roussillon ayant des
activités de R&D en sciences du vivant, soit 790 emplois

La Région construit la nouvelle faculté de médecine de Montpellier, projet phare
de la filiere santé, qui accueillera prés de 3 500 étudiants avec une pédagogie
novatrice et interactive notamment grédce a la création d'un centre
d’apprentissage par simulation.

Depuis 2004, la Région a ainsi consacré plus de 76 M€ au financement
du Pole Bio-Santé RABELAIS.

Conférence Inaugurale

Les enjeux des maladies
rares dans les évolutions
du systéme de santé
francais

Jean Debeaupuis (DGOS)

Depuis les années quatre-vingt-dix, la
France s’est dotée d’une politique spécifique
sur les maladies rares et les médicaments
orphelins.

Aux actions déja initiées, le premier plan
national maladies rares (2005/2008) a per-
mis d’édifier une infrastructure essentielle
et jugée positive, un des enjeux majeurs du
second plan (2011/2014) étant de consolider
ces acquis et d’assurer une prise en charge
la plus adaptée possible.

Au-dela des maladies rares cette structura-
tion peut constituer un modele conceptuel
et méthodologique pour I'ensemble des
sciences de la santé :

e Sur I'exemple de cette démarche du conti-
nuum dans la rigueur entre la recherche fon-
damentale et la clinique

= Sur le bouleversement des pratiques médi-
cales et des rapports médecins/malades

e Sur la démonstration que la rareté est
source d’enseignement et enfin sur le fait
que les efforts qui les concernant s’ins-
crivent dans la durée.

Les maladies rares agissent comme un révé-
lateur des défauts et des progres de toutes
les prises en charge.

Ces constats établis par le haut comité de
santé publique en avril 2009 ne peuvent étre
que confortés en novembre 2013.

RESUMES DES CONFERENCES

JEUDI 28 NOVEMBRE

Conférence pléniére n°1

Les enjeux des maladies
rares dans la politique
européenne

Francoise Grossetéte (député euro-
péen) (a confirmer)

Texte a venir
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Conférence pléniére n°2 @

L’ observatoire économique
du médicament orphelin :
mythe ou réalité ?

Antoine Ferry (CTRS) et Christophe
Duguet (AFM-Téléthon)

Prévu initialement dans le dernier plan
maladie rare, I'observatoire économique
du médicament orphelin devait permettre
d’obtenir toute une série de données
économiques  cohérentes  sur  les
médicaments orphelins. En effet, les
différents rapports émanant du Comité
Economique des Produits de Santé, de
I’ANSM, des rapports des PLFSS font état
de chiffres d’'une extréme variabilité. Au
regard des nombreuses discussions liées a
I'impact financier de ces médicaments au
niveau national il semblait donc Iégitime de
mettre en place cet observatoire afin que
tous les acteurs puissent travailler sur une
base fiable et unique qui devait permettre
aussi une analyse sectorielle plus poussée,
la globalisation des données menant trop
souvent a des amalgames de produits ou
de classes de produits la plus part du temps
incomparables. Malheureusement nous ne
pouvons que constater depuis le démarrage
du dernier plan I’'absence de mise en ceuvre
de cet observatoire sans connaitre finalement
les raisons de I'absence de motivations.

. 9H20
Conférence n°3

L’évolution des critéres
d’évaluation des
médicaments en France
et en Europe

Frangois Meyer (HAS)

Aprés l'autorisation de mise sur le marché
(AMM), aujourd’hui européenne, les médica-
ments sont soumis a une évaluation natio-
nale en vue de leur prise en charge par les
régimes d’assurance maladie. En France, le
processus d’admission au remboursement
comporte, depuis 1999, une évaluation de
I'intérét médical du produit et du progres cli-
nique qu’il apporte par la Commission de la
transparence de la HAS, puis une décision
sur son prix par le Comité économique des
produits de santé (CEPS). Deux évolutions
récentes sont susceptibles d’influencer ce
processus. La premiére est I'introduction
dans le systéme francais d’une analyse
médico-économique par la HAS, en com-
plément des critéres existants et destinée a
apporter au CEPS une aide a la décision de
fixation du prix. La seconde est la mise en
place d’un réseau européen permanent entre
les institutions d’évaluation des technologies
de santé (Health Technology Assessment),
sur la base des travaux du réseau EUnetHTA
sur I'échange d’information, la définition
de standards méthodologiques partagés, le
dialogue avec I'industrie sur le développe-
ment de nouveaux médicaments. Dans ce
contexte un certain nombre de questions
seront abordées. Quels sont les éléments de
convergence possible entre les processus
nationaux d’évaluation pour le rembourse-
ment ? Quel dialogue et qu’elle collaboration
avec 'EMA, en charge de 'AMM ? Quelles
spécificités nationales seront maintenues?

rare 412013
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Conférence pléniére n°4 @

La directive européenne
sur les réseaux UE
de référence : les avancées

Nathalie Chaze (DG-Sanco)

Texte a venir

MONTPELLIER. FRANCE
28 ET 29 NOVEMBRE 2013
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Table ronde n°1 %

PNMR 2011 - 2014 : point
de vue des parties pre-
nantes

Animateur : Odile Kremp (Orphanet)

Intervenants : Brigitte Chabrol (Société
francaise de Pédiatrie), Alain Donnart
(Alliance Maladies Rares), Nicolas Lévy
(Fondation Maladies Rares), Dominique
Péton-Klein (Secrétaire Général PNMR 2011-
2014), Jérémie Westerloppe (Celgene).

Les différentes actions prévues dans le
PNMR2 2011-2014 ont elle été mises en
ceuvre et comment ?

e Axe A et ses 8 mesures : amélioration
de la qualité de la prise en charge des
patients

e Axe B et ses 4 mesures : développement
de la recherche

s Axe C et ses 3 mesures : amplification
des coopérations européennes et interna-
tionales

Les cibles particuliéres déterminées dans le
plan ont elle été atteintes ?

» Création d’une Banque de données Ma-
ladies rares

= Prise en compte des besoins spécifiques
des patients d’Outre mer

» Soutien des associations de malades
» Création d’une Fondation maladies rares
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Table ronde n°2 $

Les évolutions suite aux
décisions de la loi de
sécurité sanitaire en 2012 -
Conséquences en France

Animateur : Chrystel Jouan-Flahault (Leem)

Intervenants : Marie-Christine Borelly (Octo-
pharma), Anne d’Andon (HAS), Christophe
Duguet (AFM-Téléthon), Nadine David (DGS,
bureau des médicaments), Annie Lorence
(ANSM).

Au regard des modifications induites par la
loi de sécurité sanitaire, quelle analyse sur :

e la prescription « hors AMM » : quelles
obligations et quelles ressources hu-
maines et techniques pour les différentes
parties prenantes, quelles conséquences
pour les patients?

e les Autorisations Temporaires d’Utilisa-
tion : ATU nominatives vs ATU cohortes,
quel enjeu pour la connaissance des
produits (efficacité et sécurité), quelles
conséquences pour I'acces des patients a
I'innovation?

e les Recommandations Temporaires d’Uti-
lisation : quel bilan aprés 18 mois pour
les autorités de santé (DGS, ANSM, HAS),
quelles difficultés en vie réelle pour les dif-
férents acteurs (prescripteurs, industriels,
patients)?

e la nouvelle gouvernance de I’ANSM : un
premier bilan

e la transparence des liens : quelles
améliorations et quelles difficultés en
pratique ?

rare 412013
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Table ronde n°3 $

Comment améliorer la
compétitivité de la France
en recherche clinique ?

Animateur : Joelle Micallef (Orphandev)

Intervenants : Jacques Bernard (Alliance
Maladies Rares), Vincent Diebolt (F-CRIN),
Samantha Parker (OrphanEurope), Zeina
Antoun (GSK).

e Quels leviers réglementaires

& administratifs ?

» Comment augmenter/optimiser

le recrutement dans les essais cliniques ?

= Quel est le role des associations
de patients dans les essais cliniques ?

MONTPELLIER. FRANCE
28 ET 29 NOVEMBRE 2013

Débat Pourtour @

meéditerranéen

Quels sont les partenariats
existants? Quels sont les
manques ?

Animateur : Brigitte Chabrol (Société fran-
caise de Pédiatrie)

Intervenants : Marie-Frangoise Bendridi
(Hopital de la Rabta - Tunis), Rachida Boukari
(Société algérienne de pédiatrie), Isham
Mansour (Liban)

= Quels sont les partenariats existants ?
= Quels sont les manques ?

17
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Table ronde n°4 @

Question du modéle
économique, du
financement : Faut-il

de nouveaux modéles
économiques ou outils de
financement pour accélérer
le développement de
nouveaux traitements des
maladies rares ?

Animateur : Gilles Roche (Eurobiomed)

Intervenants : Laurent Arthaud (BPI/CdC En-
treprises), Matthieu Coutet (Inserm Transfert
Initiative), Virginie Fontaine (BPl/Oseo), Phi-
lippe Gorry (Université de Bordeaux), Patrice
Layrac (Angels Santé), Alain Munoz (Kurma),
Christine Placet (Trophos), Frédéric Revah
(Généthon).

s Quelles sont les difficultés les plus
importantes pour le financement du
développement de solutions pour les
maladies rares ?

e Faut-il prioriser plus les investissements,
et comment ?

e Comment pourrait-on diminuer les colts
de développement ?

» Quelles doivent étre les places respectives
du public et du privé dans I'avenir ?

e Quelles devraient étre les structures d'in-
vestissement pour I'avenir, pour les mala-
dies rares ?

e Comment le rdle des associations de
patients pourrait-il étre renforcé ? Le
devrait-il ?

Table ronde n°5 %

Y aura-t-il besoin d’un 3¢me
PNMR ?

Animateur : Loic Guillevin (Hopital Cochin)
Intervenants : Héléne Dollfus (CHRU Stras-
bourg), Véronique Paquis (CHU de Nice),
Sabine Sarnacki (Hopital Necker), Annick
Schwebig (Actelion), Laurence Tiennot-Her-
ment (AFM-Téléthon).

Texte a venir

rare 42013
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Atelier A1
Relations associations de
malades et industrie : suivi

de I’atelier de RARE 2011

Coordonnateur : David Dellamonica (Sanofi)

Intervenants : Alexandre Biosse Duplan
(HAS) (a confirmer), Delphine Caroff (Leem),
Denis Le Bastard (VML), Christel Nourrissier
(Eurordis), Nathalie Triclin (APMF).

L'objectif de cet atelier est d’étre le plus pres
possible des malades dans leurs relations
avec les industriels, ce qui implique linter-
prétation de la Loi Bertrand (construction de
programmes thérapeutiques directement
par les laboratoires pharmaceutiques n’est
pas autorisée par la Loi entre autre) , les
programmes d’ETP (Education Thérapeu-
tique), le réle du patient a I'Europe (role de
I'EMA, EFPIA) seront abordé dans un esprit
valorisant I'éthique, mais aussi I'innovation
et partenariat « Gagnant - Gagnant »

e Quelle est la réalité du financement de ces
projets (ARS, HAS, etc...)?

e Quelle communication et formation recom-
mandées ? Conduites a favoriser et celles a
éviter ?

e Quel avenir, quelle(s) solution(s) ?

ATELIERS

Atelier A2

Séquencage haut débit :
les applications et les
implications

Coordonnateur :

Anne-Sophie Lapointe (VML)

Intervenants : Martin Krahn (AP-HM),
Perrine Malzac (Espace éthique méditerran-
néen), Hervé Pouzoullic (LifeTechnologies).

Les questions clés seront définies par
les participants au cours de cet atelier
«recherche de solutions».

Atelier A3

Comment sensibiliser/
informer les différents
acteurs autour des
problématiques des
Maladies Rares ?

Coordonnateur : Ana Rath (Orphanet)

Intervenants : Jacques Bernard (Maladies
Rares Infos Service), Brigitte Chabrol (Socié-
té Francaise de Pédiatrie), Patrice Dosquet
(DGS).

» Quels sont les roles des associations, des
sociétés savantes, des autorités de santé ?

e Comment rendre I'information accessible
aux malades et a leurs familles ?

s Comment s’organise la collaboration avec
les Maisons départementales des personnes
handicapées ?

» OU en sont les recommandations pour les
situations d’urgence ?
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ATELIERS

Atelier A4

Le réle et le
fonctionnement des
centres de référence dans
le recueil d’informations
et la diffusion de
recommandations

Coordonnateur : Sabine Sarnacki (AP-HP)

Intervenants : Anne-Catherine Bachoud Lévi
(Hopital Henri Mondor), Paul Landais (CHU
Nimes), Nizar Malhaoui (Hopital Necker)

e Comment susciter et soutenir la participa-
tion des centres de compétence a la collecte
des informations?

e Comment sensibiliser les médecins trai-
tants aux maladies rares? Ou comment
peuvent-ils se retrouver dans la masse des
informations disponibles sur internet?

e Que sont devenus les Protocoles nationaux
de diagnostic et de soins ?

rarei2013
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Atelier A5
L’utilisation des données,
avant et apres AMM

Coordonnateur :
Martine Zimmermann (Alexion)

Intervenants : Anne d’Andon (HAS), Joseph
Emmerich (ANSM), Jean-Yves Fagon (CEPS),
Martine Zimmermann (Alexion), Ségolene
Aymé (EUCERD)

= Peut-on envisager que les études d’histoire
naturelle de la maladie -études en vie réelle
-soient poursuivies une fois les traitements
disponibles et que le niveau de preuve des
données relatives aux bénéfices des trai-
tements qui y sont collectées soit reconnu
pour I'évaluation du Service médical rendu ?

s La Commission de la Transparence pour-
rait-elle envisager de suivre une approche
d’autorisation adaptative comme pour I'au-
torisation de mise sur le marché, c’est-a-
dire une évaluation séquentielle des données
donnant lieu & des avis de la commission de
la transparence séquentiels qui pourraient
étre pris en compte par le CEPS ?

e Le CEPS pourrait-il définir des criteres
d’exigences minimales pour garantir une
collecte de données la plus exhaustive et ho-
mogene possible par le biais des registres?

e Les données retranscrites par les patients
sont-elles suffisamment robustes pour étre

reconnues en termes de bénéfice pour la
Collectivité par les autorités de santé?
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Celgene’

CELGENE

Celgene est un laboratoire biopharmaceutique
spécialisé dans la recherche, le développe-
ment et la commercialisation de molécules inno-
vantes dans des pathologies pour lesquelles les
besoins médicaux sont non couverts, en particu-
lier les maladies rares et agressives en hémato-
oncologie.

Celgene est présent en Europe depuis 2006 avec
1 400 collaborateurs ; un tiers étant rattaché aux
équipes de recherche clinique et médicale. Avec
en moyenne 30 % du chiffre d’affaires réinvesti
chaque année, le poids de la recherche et du
développement est I'un des plus importants de
I'industrie biopharmaceutique.

La participation de la France dans la recherche
clinijue de Celgene au niveau mondial est
particulierement importante notamment grace
a une étroite collaboration avec des groupes
coopérateurs. Ces partenariats  permettent
de bénéficier et de mettre en évidence les
compétences des équipes francaises parmi
les équipes les plus reconnues en matiere de
développement clinique dans le monde de
I’'hnémato-oncologie.

Cet important effort de recherche clinique et de
partenariats de la part du groupe Celgene en
France, s’est traduit par la mise en place de plus
de 30 essais cliniques sur le territoire national
et ont permis la participation de plus de 5 000
patients francais, depuis la création de la filiale en
2006.

Celgene s’est tout d’abord investi dans les
maladies rares hématologiques, et continue a
renforcer son expertise dans ce domaine (myélome
multiple, syndrome myélodysplasique, lymphome
non hodgkinien a cellules T, leucémie lymphoide
chronique). Celgene a alors largement contribué
a I'évolution de la prise en charge du myélome
multiple et des syndromes myélodysplasiques ces
derniéres années, améliorant la survie globale des
patients atteints de ces maladies rares.

Celgene se concentre également sur les tumeurs
solides, et travaille activement au développement
d’options thérapeutiques dans des cancers pour
lesquels les patients sont en attente d’alternatives
thérapeutiques (comme par exemple les cancers
du pancréas et les mélanomes).

Plus récemment, Celgene a élargi son centre
d’expertise aux maladies immuno-inflammatoires
(maladie de Behget, arthrite psoriasique,
psoriasis...). Enfin, nos équipes scientifiques
continuent a développer nos molécules en
étudiant les mécanismes d’action, afin de
déterminer si elles peuvent répondre a d’autres
besoins médicaux non couverts, dans I'espoir
d’améliorer la vie des patients aujourd’hui en
impasse thérapeutique.

Nous nous engageons aupres des patients atteints
de maladies rares, en faisant notre possible
pour mettre a leur disposition des traitements
innovants.

En plus des études post-AMM et d’un suivi
renforcé de pharmacovigilance, nous mettons
'accent sur des mesures d’information et
d’éducation des patients et professionnels de
santé, dans le cadre de nos Plans de Gestion des
Risques, assurant la sécurité des patients. De plus,
nous nous engageons a délivrer une information
scientifique de qualité favorisant le bon usage de
nos médicaments.

www.celgene.fr
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DIVERCHIM

pronsicher, M designier

DIVERCHIM

Créée en 2000, DIVERCHIM est devenue la
premiere CRO chimique frangaise pour les
sciences du vivant. Les équipes de DIVERCHIM
combinent expérience dans le « Drug Discovery
», le développement de procédés, la chimie mé-
dicinale, la synthése en paralléle, la synthése a
fagon... Diverchim est un expert des syntheses
multi-étapes complexes, des réactions a basse
température, des réactions asymétriques, de
la chimie des organométaliques, des cyclopro-
panes, des pyrrolidine, des (spiro)oxétanes...
Enfin, Diverchim peut développer des procédés a
des tailles de lots plus importantes ou développer
un nouveau procédé pour des produits déja exis-
tants. Diverchim fait de la synthése a fagon du
mg jusqu’a plusieurs kilogrammes cGMP.

Notre unité pilote posséde deux réacteurs de
250 L afin de répondre aux besoins de produc-
tion cGMP des sociétés développant des produits
dans le domaine des maladies orphelines ou
rares.

www.diverchim.com
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GENZYME

Entreprise pionniére en biotechnologies, Gen-
zyme est depuis plus de 30 ans a la pointe
de I'innovation. Notre mission est de découvrir et
de favoriser I'acces a des thérapies qui transfor-
ment la vie des patients en attente de solutions
médicales satisfaisantes. Genzyme a été la pre-
miere entreprise & proposer un traitement par
enzymothérapie substitutive pour le traitement
des maladies rares. Avec quatre traitements
commercialisés, Genzyme se caractérise par :

e Un engagement fort auprés des patients et

des communautés de patients

e Une recherche internationale focalisée sur

les besoins médicaux non satisfaits

@ Des collaborateurs mobilisés et empreints

d’humanité

Au-dela des traitements, Genzyme s’inscrit
dans une démarche de concertation entre les
différents acteurs afin que professionnels de
santé, associations de patients, autorités de
santé, responsables politiques, laboratoires
ceuvrent ensemble. La création de services
personnalisés pour accompagner le quotidien
des patients et des professionnels de santé est
donc essentielle pour Genzyme :

e Un service d’immunosurveillance met a dis-
position, dans le cadre du suivi régulier des
anticorps recommandé par les Autorités de
santé, le matériel nécessaire au prélevement,
conditionnement et transports des échantillons
sanguins, procéde aux analyses et commu-
nique les résultats aux cliniciens.

e L'assistance a domicile offre un service glo-
bal : formation des équipes soignantes, por-
tage des traitements par une société habilitée,
mise a disposition de mallettes isothermes
dédiées au transport des traitements thermo-
sensibles en vue de faciliter le traitement au
domicile du patient.
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genzyme

A SANOFI COMPANY

e Lassistance lors des déplacements (va-
cances, voyages d’affaires...) permet la conti-
nuité du traitement et le respect des dates de
perfusion des patients en France et a I'étranger
conformément a la prescription du médecin.

» Un service d’Information Médicale et Phar-
maceutique disponible 7 jours sur 7 assure un
support bibliographique aux professionnels de
santé.

® Les registres internationaux disponibles
sur le site www.lsdregistry.com permettent
d’améliorer les connaissances sur les mala-
dies de Gaucher, Fabry, Pompe et la MPSI.

Le Centre de R&D de Genzyme abrite de nom-
breuses plateformes technologiques. Ses pro-
grammes de développement sur les maladies de
Parkinson et de Niemann-Pick, le lupus, la DMLA
ou la mucoviscidose ont pour priorité de répondre
aux besoins médicaux non satisfaits.

Genzyme développe des médicaments et des
services dans les maladies rares, la sclérose en
plaques et le cancer de la thyroide commerciali-
sés dans le monde entier. Genzyme, entreprise
du Groupe Sanofi, bénéficie du réseau et des res-
sources de I'un des plus grands groupes phar-
maceutiques mondiaux autour du méme enga-
gement au service des patients.

www.genzyme.fr

CT-RS

Coll Thavingpies -
Reearch & Sondces

LABORATOIRES CTRS

Depuis 2002, année de sa création, les labo-
ratoires CTRS ont cherché a développer et
a enregistrer des produits destinés a traiter des
maladies rares et graves pour lesquels les ap-
proches thérapeutiques étaient trés insuffisantes
voire inexistantes.

Dés le début, nous nous sommes tournés vers la
mise en place de partenariats avec les structures
académiques particulierement riches en produits
innovants.

Ainsi, nous avons pu conclure en plus de dix
ans des partenariats avec I'Assistance Publique
Hopitaux de Paris et la Fondation Imagine.

Nous avons pu enregistrer a I'Agence
Européenne du Médicament (EMA), grace au
travail remarquable de I'équipe d’hépatologie
pédiatrique de [I'Hopital Kremlin Bicétre,
Orphacol®, seul traitement des déficits de
synthése d’acide biliaire primaire, maladies
extrémement rares et la plupart du temps
mortelles en I'absence de traitement. La
seule alternative avant la mise a disposition
d’Orphacol® était la transplantation hépatique,
avec toutes les conséquences que vous pouvez
imaginer, surtout chez le trés jeune enfant.

De méme nous avons déposé en Janvier
2013 en procédure centralisée une demande
d’enregistrement pour Neofordex, seule forme
orale de dexaméthasone dosée a 40 mg et
particulierement adaptée a la prise en charge
des patients atteints de myélome multiple.
De nombreux pays attendent ce produit avec
impatience en raison de I'absence de formes
orales de dexaméthasone ou de forme trop
faiblement dosées imposant aux patients la prise
de plusieurs dizaines de comprimés chaque jour.

Enfin nous espérons pouvoir démarrer au
début de I'année prochaine la phase clinique
d’'un programme de thérapie cellulaire afin
d’améliorer trés significativement la récupération
immunitaire aprés greffes hématopoiétiques.
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LABORATOIRE

COSMETIQUE

LABORATOIRE PRENYL B

uand la cosmétique finance le développement
du médicament

En 2003, la mutation responsable de la Progeria
a été découverte par I'équipe dirigée par les
Professeurs Nicolas Lévy et Pierre Cau. La maladie
provoque le vieillissement prématuré des enfants.
La mutation conduit & la synthése d’une protéine
toxique, la progérine.

En 2006, il a ét¢ montré que la progérine
est synthétisée au cours du vieillissement
physiologique, en I'absence de toute mutation, puis
en 2007 qu’elle est un marqueur du vieillissement
de la peau.

La compréhension du mécanisme
physiopathologique de la Progeria a conduit au
développement en 2008 d’un traitement diminuant
la toxicité de la progérine et combinant une statine
et un aminobiphosphonate.

Ces deux médicaments ont été utilisés lors d’un
essai thérapeutique européen de la Progeria
qui s’est déroulé d’octobre 2008 a avril 2013 a
Marseille.

Le Laboratoire PRENYL B a été créée en avril 2009
par Nicolas Lévy, Pierre Cau et Vincent Bonniol,
pour exploiter les brevets pris avec pour objectifs
: développer une galénique destinée au traitement
de la Progeria ; développer un cosmétique
contenant les mémes actifs contre le vieillissement
cutané et dont la commercialisation permettrait de
financer le développement du médicament.

Les premiers sérums NéoStem ont été vendus en
juin 2011 dans un réseau de distribution national
francais de 70 parapharmacies. Six mois plus tard,
45.000 sérums ont été vendus sans publicité,
mais grace a une importante couverture presse
intéressée par I'histoire et le concept.

En 2012, la gamme NéoStem a permis de réaliser
un chiffre d’affaires de 2,6 M€. Aujourd’hui,
la société emploie 22 personnes, dont six
scientifiques et techniciens qui travaillent sur la

MONTPELLIER. FRANCE
28 ET 29 NOVEMBRE 2013

recherche de médicaments contre la Progeria et
d’autres maladies du vieillissement accéléré et le
développement de produits cosmétiques.

Actuellement, Prenyl B se développe a I'export au
Canada, au Royaume-Uni, en Suisse, au Maroc, en
Suede et au Danemark et en Allemagne.

Plus de 12% du chiffre d’affaire de la société est
utilisé pour financer la recherche et I'innovation
sur les maladies du vieillissement, plus 10% pour
assurer la délivrance des brevets, et plus 6%
reversés aux institutions propriétaires des brevets.

Ce modeéle original de financement permet
également de démontrer que la recherche sur
une maladie extrémement rare peut déboucher
sur des applications commerciales qui concernent
le plus grand nombre, et que le partenariat public
privé est un ressort qui peut étre efficace dans
I’innovation.

www.neostem.fr
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ORPHAN EUROPE

rphan Europe (Recordati Group) Fondé en

1990, avec pour objectif de fournir des trai-
tements aux personnes atteintes de maladies
rares, Orphan Europe devient Orphan Europe
groupe Recordati suite a son acquisition en
2007. Bénéficiant des ressources d’un groupe
international, Orphan Europe Recordati Group est
entierement dédié, a la recherche, au développe-
ment, a la fabrication et a la commercialisation
de produits pharmaceutiques. Avec maintenant
24 années d’expérience, 7 produits sur le mar-
ché et d’autres en cours de développement, la
motivation des 130 employés répartis dans 15
pays est chaque jour nourrit par la conviction que
chaque patient atteint d’'une maladie rare doit
pouvoir bénéficier du meilleur traitement.

Au fil des années, Orphan Europe Recordati
Group s’est développé a travers le monde et
s’est enrichi d’une expérience inégalée dans le
développement de médicaments en trés petit
nombre dans les maladies rares, de la mise en
place d’essais cliniqgues soumis aux exigences
réglementaires et de production spécifiques
jusqu’a sa distribution a travers le monde entier.

Tout en contribuant activement au développement
des registres, des associations de patients,
d’échanges entre experts ou de professionnels de
santé, Orphan Europe Recordati Group s’engage
également a fournir une offre de formation a
travers des sessions pédagogiques (Orphan
Europe Academy), ayant pour objectif d’aider a la
connaissance et ainsi d’améliorer le diagnostic,
la prise en charge des maladies rares.

www.orphan-europe.com

RESTWICK
CHEMICAL

Tha madicing] chamithry compamy

PRESTWICK CHEMICAL

La société Prestwick Chemical SAS, fondée
par le prof. C.G. Wermuth, est un fournisseur
d’excellence de services de chimie médicinale et
de collections innovantes de molécules destinées
au criblage. Nos produits et services s’adressent
a lindustrie pharmaceutique, aux sociétés de
biotechnologie, aussi bien qu’aux laboratoires de
recherche publics.

Chimiothéques de criblage : Nos collections de
molécules ont été congues avec une diversité
chimique maximale, permettant d’accéder a
une nouvelle Pl (Propriété Intellectuelle), tout
en restant a la portée de criblage moyen et haut
débit. Elles sont constamment mises a jour et
améliorées. Il s’agit de collections « catalogue »
et de chimiotheques a fagon réalisées soit autour
d’un structure chimique, soit a visée précise pour
une activité donnée. La chimiotheque-phare de
Prestwick est composée de 1280 médicaments
hors brevet, et est particulierement indiquée
pour trouver une nouvelle cible pour un ancien
médicament. Ce type de d’approche dénommé «
repositionnement » est entiérement indiqué dans
le domaine des maladies pour lesquelles aucun
traitement n’est connu.

Contrats de recherche en chimie médicinale :
Validation de touches- optimisation de composé
chef de file- profilage de ligand.

Nos équipes de chimistes médicinaux
développent des stratégies novatrices de chimie
en fonction des projets lls sont soutenus par
le design de molécules fait par conception
informatique, y compris le criblage virtuel a
large échelle, et prennent en considération les
propriétés ADME/Tox aussi bien que la sélectivité
et la possibilité de déposer un brevet.

www.prestwickchemical.com
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PROMETHERA BIOSCIENCES

Promethera Biosciences (PB) est une société
pharmaceutique belge développant un produit
de thérapie cellulaire pour le traitement de mala-
dies hépatiques graves. Lhistoire de PB com-
mence avec les recherches menées par I'équipe
du Professeur Sokal aux Cliniques Universitaires
St Luc, Bruxelles. Ces recherches visaient a trou-
ver de nouvelles techniques pour traiter certaines
maladies du foie, et plus particulierement des
maladies métaboliques rares se manifestant chez
les nouveau-nés. De telles maladies se traitent
habituellement par transplantation d’organe, mais
la technique présente des inconvénients majeurs
- les organes disponibles sont rares et I'opération
chirurgicale est invasive et irréversible.

Au cours de ses recherches, le Professeur
Sokal a découvert une cellule progeénitrice, dont
les propriétés permettraient de pallier a ces
inconvénients. Cette cellule, baptisée HHALPC
(‘Heterologous human Adult Liver Progenitor
Cells’), est une cellule adulte dite « progénitrice
» (prédestinée a devenir une cellule du foie). Elle
est étudiée pour une utilisation dite « allogénique
», permettant de traiter une centaine de patients
a partir d’un seul foie de donneur. Afin de
développer et exploiter davantage ces recherches,
Promethera Biosciences est créée en 2009 et met
en place un processus de production robuste qui
recoit I'accréditation GMP par I'agence belge du
médicament.

Aujourd’hui, PB emploie plus de 45 personnes et
est en train de finaliser son premier essai clinique
en Belgique, France, Angleterre, ltalie et en
Israél. Le produit composé d’HHALPC est appelé
HepaStem et est développé dans un premier
temps pour deux maladies métaboliques rares : le
syndrome de Crigler-Najjar et les déficiences du
cycle de I'urée. La société a réalisé deux tours de
financement depuis sa création pour un montant
total de plus de 34 M€.

MONTPELLIER. FRANCE
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PB a récemment développé une unité mobile
permettant de préparer les cellules dans le
parking du site clinique. Cette unité mobile ou
plus communément appelé « van » est un mini-
camion qui a été construit de maniere a mimer
une salle blanche similaire a ce qu’on trouve
dans une zone de production aseptique. Ce van
est dailleurs considéré comme une extension
des salles blanches de Promethera Biosciences.
Le van est placé devant le site clinique et permet
la livraison des cellules fraichement formulées a
I'investigateur endéans les 6 heures. Le patient
recoit donc son traitement en HepaStem de la
maniére la plus optimale. A ce jour, quatre patients
ont pu bénéficier de ce systeme unique qui a
donné lieu a un dépdt de brevet.

www.promethera.com
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Shire

hire, laboratoire international présent dans
plus de 50 pays, est un acteur incontournable
des maladies rares avec sa division Rare Disease.

Cette division, point fort de [I'entreprise, a
investi 52 % de son CA en R&D entre 2001 et
2011 et 26% en 2011. Ces investissements
importants ont notamment permis d’apporter
des traitements innovants dans les maladies de
surcharge lysosomale, tel que dans la maladie
de Hunter avec le traitement Elaprase (AMM en
janvier 2007), dans la maladie de Fabry avec
le traitement Replagal (AMM en aodt 2001)
ou encore dans la maladie de Gaucher avec le
traitement VPRIV (AMM en aout 2010).

Outre les maladies de surcharge lysosomales,
Shire Rare Disease commercialise également
Firazyr depuis juillet 2008, traitement indiqué
dans les angioedemes héréditaires.

Shire poursuit ses recherches dans ces
domaines thérapeutiques (extension d’indication,
administration intrathécale. ..) mais s’intéressent
également a d’autres maladies orphelines tel que
la leucodystrophie métachromatique ou encore
la maladie de Sanfillippo.

Larecherche et les partenariats de Shire avec des
entreprises nationales (INSERM, Enterome, DBV
technologie...) ou internationales constituent
une des clefs du succes de I'entreprise.

www.shire.com

@ SODI

Pioneor n Rare Diaeasss

SWEDISH ORPHAN BIOVITRUM

Sobi est un laboratoire pharmaceutique euro-
péen d’origine suédoise spécialisé dans les
thérapies innovantes et les services a apporter
aux patients atteints de maladies rares pour
améliorer leur qualité de vie. Ces domaines thé-
rapeutiques de prédilection sont les maladies
inflammatoires et génétiques, avec un dévelop-
pement soutenu dans I’'hémophilie et la néonato-
logie. Sobi a un portefeuille constitué aujourd’hui
d’environ 45 produits commercialisés, avec un
pipeline de produits en développement clinique
a un stade avancé.

Au-dela de I'exigence de qualité du travail en
Recherche & Développement et en production,
c'est I'acces des malades aux traitements les
plus innovants qui constitue la préoccupation
majeure de Sobi. Il bénéficie de la confiance
des professionnels (experts, associations de
patients) grace a une relation nourrie d’écoute,
de transparence et de réactivité.

Sobi est présent depuis 2006 en France (Paris
XVlleme). La filiale francaise comprend une
vingtaine de collaborateurs possédant des
expertises solides et diverses, afin de donner aux
patients I'accés a nos traitements sur I’ensemble
des territoires couverts par la filiale : France,
Algérie, Egypte, Lybie, Maroc, Tunisie.

Notre expertise et nos ressources sont mises
au service de I'aide au diagnostic des maladies
rares et de la prise en charge des patients au
travers d’actions d’information ou de recherche
mises en place en collaboration avec les sociétés
savantes et les associations de patients ainsi que
de la mise a disposition des médicaments sur les
territoires couverts par un service dédié adapté
aux situations d’urgence.

WwWw.sobi.com
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CENTRES DE REFERENCE ET DE COMPETENCE

N°1 - Présentation du centre de Référence des
Malformations ORL rares.
Nicolas Leboulanger (Necker Enfants Malade)

N°2 - Centre maladies rares MAREP pour les
Malformations Ano-REctales et Pelviennes
rares : une prise en charge multidisciplinaire de
I'incontinence fécale des patients.

Sabine  Sarnacki  (Hopital ~ Necker-Enfants
Malades - Centre de Référence MAREP- Service
de Chirurgie Pédiatrique)

N°3 - Intérét de I'utilisation de la fiche e-santé
SANOIA pour la prise en charge des maladies
rares : I'expérience d’un centre de compétence.
Laurent Chiche (CHU Conception-Centre
Compétence PACA Ouest)

N°4 - Lexemple d’'un centre de référence
maladies rares (CRMR) multi-sites (le CLAD-
Ouest) s'intégrant dans une filiere regroupant
8 CRMR labellisés pour les anomalies du
développement et syndromes malformatifs (La
FeCLAD).

Sylvie Odent (CHU de Rennes)

N°5 - Présentation du centre de référence
pour la prise en charge des troubles du rythme
héréditaires du CHU de Nantes.
Aurélie Thollet (CHU de Nantes)

N°6 - « Urgences Angicedémes » : astreinte
nationale du Centre National de référence des
Angicedémes a Kinines.

Isabelle Boccon-Gibod (CHU de Grenoble)

N°7 - Recherche et mise en place de solutions
efficientes dans le cadre du parcours de soins des
patients atteints de pneumopathies interstitielles
diffuses.

Vincent Cottin (Centre National de référence des
maladies pulmonaires rares)

N°8 - Prise en charge de la fibrose pulmonaire
idiopathique en France : enquéte de pratiques
aupres de 1244 pneumologues.

Vincent Cottin (Centre National de référence des
maladies pulmonaires rares)

POSTERS

INITIATIVES POUR LES MALADES

N°9 - Stages pratiques de biologie pour les
membres d’associations de maladies rares : une
action unique en Europe, dispensée par Tous
Chercheurs et la Fédération des écoles de I’ADN.
Marion Mathieu (Association Tous Chercheurs)

N°10 - Formation scientifique des patients
atteints de pathologies  auto-immunes/
inflammatoires : premiére expérimentation d’une
Web-conférence en France.

Laurent Chiche (CHU Conception-Centre
Compétence PACA Ouest)

N°11 - PRIOR, Plateforme Régionale d’Information
et d’Orientation pour les maladies Rares en région
Pays de La Loire ; un partenariat a I'initiative des
centres experts et des associations.

Magali Colinot (PRIOR MALADIES RARES)

N°12 - Le réseau Vivre avec une Anomalie du
Développement en Languedoc-Roussillon, Un
réseau au service d’une prise en charge de
proximité adaptée des patients souffrants de
maladies rares.

Pierre Sarda (CHRU Montpellier)

N°13 - L'éducation thérapeutique des patients
atteints de maladie rare : I'ETP chez les
patients porteurs de pathologie rare d’origine
hypophysaire, mise en place dans le centre
DEFHY.

Frédérique Albarel (AP-HM, hopital de la Timone,
Marseille)

N°14 - Espace Necker Maladies rares Maladies
chroniques, Un outil d’information des malades
et des professionnels.

Beatrice  Bollaert (hdpital Necker enfants
malades)

N°15 - Favoriser et promouvoir I'Education
Thérapeutiqgue du Patient dans les maladies
rares, I’Alliance Maladies Rares en action !

Paul Gimenes (Alliance Maladies Rares)

N°16 - Oncodéfi, vers un centre de référence
sur cancers et déficiences intellectuelles a
Montpellier.

Daniel Satgé (IURC Montpellier, Oncodéfi)
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N°17 - Les petites molécules a effet chaperon :
une thérapie prometteuse pour le traitement des
maladies lysosomales ?

Estelle Gallienne (Université d’Orléans - ICOA)

INNOVATIONS TECHNOLOGIQUES POUR LES
MALADIES RARES

N°18 - Etude des Corrélations anatomiques
et fonctionnelles aux cours de la rétinopathie
pigmentaire : Identification et validation de
nouveaux marqueurs prédictifs.

Line Azoulay-Sebban (Centre d’Investigation
Clinique de I'hdpital des XV-XX)

N°19 - Modélisation in vitro des pathologies
génétiques rares par la technologie des cellules
souches pluripotentes induites (iPS).

Caroline Sansac (CHRU Montpellier , Institut de
Recherche en Biothérapie)

N°20 - Explorations fonctionnelles non invasives
des pathologies musculaires rares dans un cadre
préclinique et clinique.

David Bendahan (CRMBM UMR CNRS 7339)

N°21 - Les exosomes recombinants: un nouvel
outil, de nouvelles possibilités.
Robert Mamoun (Ciloa)

N°22 - Identification des besoins et sources
d’information des patients « maladies rares » par
analyse des données issues de communautés
de patients en ligne en France : I'étude Lupus-
Carenity.

Laurent Chiche (CHU Conception-Centre
Compétence PACA Ouest)

ANALYSES DE DONNEES ET SECTORIELLES

N°23 - Projet BNDMR : Récolte de données
et Interopérabilité.
Meriem Maaroufi (Projet BNDMR)

rare {2013
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N°24 - L'Observatoire des maladies rares.
Thomas Heuyer (Maladies Rares Info Services)

N°25 - Analyse sectorielle, technologique
et économique, du marché des médicaments
orphelins.

Philippe GORRY (Université de Bordeaux
Montesquieu)

N°26 - Fonds d’amorcage de biothérapies
innovantes pour les maladies rares.
Jean-Pierre GASPARD (AFM TELETHON)

OUTILS POUR LE FINANCEMENT

N°27 - Consortium Européen dédié aux
Programmes de Recherche sur le Maladies Rares
Daria Julkowska (Fondation maladies rares)

N°28 - La Fondation maladies rares, modéle
singulier de coopération scientifique pour une
nouvelle approche de Santé et de Société.
Roseline Favresse (Fondation maladies rares)

N°29 - Optimiser le recrutement des patients
dans les essais cliniques maladies rares : une
stratégie a anticiper.

Yolande Adjibi (OrphanDev)

ESSAIS CLINIQUES
ET INFORMATION DES MEDECINS

N°30 - OrphanDev, notre savoir faire pour
optimiser les essais cliniques dans les maladies
rares.

Yolande Adjibi (OrphanDev)

N°31 - Préparations hospitaliéres : Comment
mieux informer les professionnels de santé et les
malades ?

Marie-Caroline Husson (EPHP AGEPS)

RENCONTRES BtoB

es rencontres BtoB, organisées par la CCl

Languedoc-Roussillon dans le cadre de
la conférence RARE 2013, ont pour objectif
de renforcer la dimension développement
d’affaires, montage de projets et partenariats
de toutes natures.

C'est une formidable opportunité pour
rencontrer les acteurs clés de ce secteur
et tous types de profils : entrepreneurs,
industriels, investisseurs, réseaux de
chercheurs, cliniciens, distributeurs,
associations de patients, organismes publics,
décideurs européens...

Ces rencontres ont lieu sur un espace dédié,
au sein de la convention RARE, et prennent
la forme de rendez-vous de 30 minutes en
face-a-face. En 2011, plus de 100 rendez-
vous avaient été réalisés.

Les frais de participation aux Rencontres BtoB
sont inclus dans le PASS RARE 2013.

Dans sa mission de soutien au développement
des entreprises, la CCI Languedoc Roussillon
a acquis depuis plusieurs années un réel
savoir-faire dans I’organisation de rencontres
d’affaires sur les évenements professionnels
majeurs de la région.

Avec I'appui du réseau Entreprise Europe
(EEN), dont elle est membre, elle inscrit ce
service dans un contexte européen.

L'objectif est d’accompagner les entreprises
dans leurs prises de rendez-vous, en les
aidant a identifier des profils de partenaires
potentiels, en effectuant auprés du réseau
EEN des recherches personnalisées de profils
européens correspondant a leurs besoins,
en leur donnant acces a un outil de planning
en ligne performant et en gérant pendant
I'évenement I'accueil et la logistique sur
I'espace dédié aux rendez-vous.

Pour toute information complémentaire,
ou assistance dans votre démarche
d’inscription aux rencontres B2B, veuillez
contacter :

Audrey Gauthier ou Elsa Coulomb

a la CCI Languedoc Roussillon

Email :
a.gauthier@languedoc-roussillon.cci.fr

ou e.coulomb@Ilanguedoc-roussillon.cci.fr

Tel : 04 67 1368 15
Ci CCIl LANGUEDOC
ROUSSILLON

W-
network

B e e

-
P Rl

méditerrande
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EVENEMENTS

SATELLITES

Les Evénements satellites RARE 2013 sont organisés avec la collaboration de
I’école de I’ADN, la fédération francophone des écoles de I’ADN.

Les maladies

génétiques : pourquoi les
diagnostiquer ?

Conférence par le Professeur Pierre Sarda

Présentation des maladies génétiques, des
avancées diagnostiques et des activités
réalisées au CHU de Montpellier. Département
de génétiques CHU de Montpellier.

Mercredi 27 novembre 2013 - 18h

Montpellier Genopolys

La génétique toujours
un peu plus loin ...

Conférence par le Docteur Jean Chiesa
(Chef de I'unité de Cytogénétique et Gené-
tique Médicale)

Etat des lieux des connaissances et des
outils diagnostics en 2013 au service de la
Génétique. CHRU Caremeau Nimes.

endredi 29 novembre 2013 - 18h30

Nimes Site des Carmes
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Ateliers proposés par
I’école de I’ADN les 28

et 29 novembre 2013
Ecole de I’ADN de Nimes

19 grand rue

30 000 Nimes

De 14h a 17h

Ateliers gratuits ouverts a tout public
sur réservation au 04.66.67.82.29.

De la mutation a la pathologie

Cet atelier a pour objet de présenter les
stratégies de diagnostique de maladies
génétiques. Les stagiaires analysent une
portion du gene de dystrophine, responsable
de la myopathie de Duchenne. L'un des deux
ADN est censé provenir d’une personne
saine, l'autre d’'une personne atteinte de
la pathologie. L'analyse génétique de ces
deux ADN permet de caractériser I’ADN
mutant. On peut ainsi démontrer I'efficacité
du diagnostic d’'une maladie génétique. Cela
permet d’expliquer que d’infimes altérations
du génome peuvent aboutir a des pathologies
séveres. |l s'agit entre autre dillustrer que
les mutations concourent a la plasticité du
génome.

BIOGRAPHIES

DES

Zeina Antoun
zeina.z.antoun@gsk.com

Directeur de Recherche Clinique
et Partenariats GSK France

Aprés avoir obtenu le titre de Docteur en
Médecine a I'Université Américaine de Bey-
routh, Zeina Antoun a acquis également une
spécialité en Maladies Infectieuses et Tropi-
cales et Médecine Interne.

Elle occupe toujours un poste de Praticien
Hospitalier Attaché en Consultation, au ser-
vice des Maladies Infectieuses et Tropicales,
Hopital Bichat Claude-Bernard a Paris.

De 1994 & 1998, Zeina Antoun a exercé a
I’hopital Bichat, Claude-Bernard au titre de
clinicien en Maladies Infectieuses et VIH,
puis rejoint en 1998 le laboratoire GlaxoS-
mithKline France, a I'unité de Recherche Cli-
nique en Virologie.

Nommée en 2004 Directeur de Recherche
Clinique « Virologie, Vaccins thérapeutiques,
Oncologie et Maladies Respiratoires », Zeina
Antoun a créé en 2007 un département dé-
dié aux phases précoces, et Partenariats de
Recherche, tissant de nombreux liens entre
la R&D de GSK et les équipes de Recherche
Publique francaises. Membre de plusieurs
groupes de travail tels que le LEEM, ARIIS,
les fonds d’Investissement et autres institu-
tions, Zeina Antoun est également co-auteur
de nombreuses publications.

INTERVENANTS

_—

Laurent Arthaud
laurent.arthaud@cdcentreprises.fr

Directeur Délégué de CDC Entreprises —
Responsable des Sciences de Ia vie et des
Ecotechnologies

Laurent ARTHAUD a débuté sa carriere en
1986 a I'NSEE puis a la Direction de la Pré-
vision du Ministére de I’'Economie et des Fi-
nances. En 1993, il est conseiller technique
du Ministre du Travail et en 1995, conseiller
technique du Premier Ministre Alain Juppé,
en charge des questions d’emploi. Il est le
créateur du cheque emploi service. En 1997,
Laurent Arthaud rejoint Rhone-Poulenc
comme Secrétaire Général de la direction
scientifique du Groupe. En 1999, au sein
du Groupe Aventis, il crée Aventis Capital,
structure de capital risque du Groupe. En no-
vembre 2006, il rejoint CDC Entreprises, en
tant que Directeur Général Délégué pour les
nouveaux développements. En 2009, il prend
la responsabilité de I'ensemble des activités
des sciences de la vie de CDC Entreprises. I
est membre du Conseil d’Administration de
Scynexis, d’Adocia, de Cellectis et de Txcell
et du Conseil de Surveillance d’Emertec
Gestion et de Kurma Lifescience Partners.
Laurent Arthaud est dipldmé de I’Ecole Poly-
technique et de I'Ecole Nationale de la Sta-
tistiqgue et de I’Administration Economique
(ENSAE)
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Ségoléne Aymé
segolene.ayme@inserm.fr

Ségoléne Aymé, médecin généticienne et
épidémiologiste de formation, est directeur
de recherche a I'INSERM. Elle est la créatrice
et la directrice d’ORPHANET (www.orpha-
net.fr) site de référence mondial dédié aux
maladies rares et aux médicaments orphe-
lins. Elle est éditrice en chef de I' « Orphanet
Journal of Rare Diseases », experte aupres
de la Commission Européenne. Elle préside
la Task Force européenne sur les maladies
rares et le « Topic Advisory Group » de I'OMS
pour la révision de la Classification Interna-
tionale des Maladies dans le domaine des
maladies rares.

OGRAPHIES

INTERVENANTS

Anne-Catherine Bachoud Lévi
bachoud@gmail.com

Pr. Bachoud-Lévi is a senior researcher and
neurologist who coordinates the national
reference center for Huntington’s disease at
Mondor Hospital (UPEC). She is the director
of Neuropsychologie Interventionnelle lab
(INSERM U955- Créteil, ENS- Paris). She
coordinates the Huntington French speaking
Group. She is co-facilitator of the cognitive
phenotype working-group. She is part of the
Clinical Task Force of the European Hunting-
ton’s Disease network (10 members) and has
been elected at the Publication and scienti-
fic Committee of the worldwide platform for
Huntington’s disease (HD) called Enroll. She
is the PI of several programs for innovative
therapies in cell transplant and gene therapy
in HD. She just been awarded in 2013 for
the “20 ans du PHRC” and coordinate seve-
ral PHRCS. Her group is one of the leading
teams in the investigation of cognition in
HD patients and innovative treatments. It is
partner of several investments for the future
(Labex Institut d’Etudes Cogitives, ENS; In-
frastructure de recherché en Santé Biologie
(Neuratris, CEA), and cohort (Radico).

Marie-Francoise Bendridi
francoise.bendridi@rns.tn

Texte a venir
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Jacques Bernard

Au terme de sa vie professionnelle, Jacques
Bernard s’est engagé bénévolement dans la
justice de proximité et dans le monde asso-
ciatif en rejoignant I'association Frangois
Aupetit dédiée aux MICI (Maladies Inflamma-
toires Chroniques de I'Intestin, dont la mala-
die de Crohn et la RCH). A ce titre, il est co-
fondateur de I’Alliance Maladies Rares, créée
le 24 février 2000, collectif qui rassemble
aujourd’hui plus de 200 associations, et il
préside Maladies Rares Info Service, ser-
vice d’écoute, d’information, et d’orientation.
Avocat de la cause des malades « experts
en expérience » et acteurs des décisions de
santé, il est membre titulaire représentant
des malades a la Commission Nationale de
Pharmacovigilance. Récemment, il a par-
ticipé assidiiment au groupe 3 des Assises
du Médicament consacré aux «prescriptions
hors AMM » ou la voix des malades a été
écoutée, entendue et prise en compte. De-
puis octobre 2012, il est membre du conseil
d’administration de I’Agence Nationale de
Sécurité des Médicaments,

au titre de représentant des associations
agrées des usagers de santé.
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Jacquie Berthe
berthe.jacquie@gmail.com

Mr Jacquie Berthe est docteur vétérinaire.
Il a mené sa carriere entiére dans I'indus-
trie pharmaceutique dans des fonctions
différentes : Evaluation de la sécurité de
nouveaux médicaments, programmes de
Recherche en médecine Tropicale en par-
ticulier dans le traitement du paludisme,
développement de nouveaux médicaments
en Extréme-Orient et au Japon, direction de
projets Japon. Il est le Président du pole de
compétitivité EUROBIOMED depuis 2007 et a
été le Directeur Scientifique du centre de R
et D de Sanofi-Aventis a Montpellier jusque
fin 2010.

INTERVENANTS

Marie-Christine Borelly
marie-christine.borrelly@octapharma.com

» 10 années de recherche en Biotechnologie
Transfusionnelle au sein d’établissements
Régionaux ou Nationaux de Transfusion San-
guine.

» 4 années de collaboration avec le LFB en
tant que Responsable Marketing

» 6 années au sein du groupe Novo Nordisk
en qualité de Directeur de Division Hémophi-
lie Europe de I'Ouest

» 2 années de collaboration dans le groupe
BIORAD comme Directeur Marketing, 5
gammes de DMDIV

» 2 années de collaboration dans le groupe
COLOPLAST —PORGES, Directeur Marketing,
4 gammes de dispositifs médicaux

» 4 ans comme Directeur Division Hémophi-
lie aupres de la filiale France OCTAPHARMA
et Directeur Général depuis 2 ans

Education

e Ingenieur INSA Lyon, Thése de Docteur
Ingénieur INSA Lyon/CRTS Tours, Essec IMD

"
Rachida Boukari
rachida_boukari@yahoo.fr

Rachida Boukari est professeur en pédiatrie,
chef de service de pédiatrie au centre Hos-
pitalo-Universitaire de Blida et professeur
d’université a la faculté de médecine Saad
Dahlab de Blida (Algérie).

Diplomée de la faculté de Médecine d’Alger
en 1977, elle s’est spécialisée en Immuno-
Allergologie et en pneumologie pédiatrique a
la Faculté de Médecine Paris V.

Pr Rachida Boukari s’est intéressée a divers
domaines de la pédiatrie et a travaillé plus
particulierement dans le domaine de la
pneumologie pédiatrique.

Ses activités de recherche clinique sont
centrées sur I'asthme et les maladies aller-
giques, la mucoviscidose et les déficits im-
munitaires de I'enfant.

Elle est Présidente de la Société Algérienne
de Pédiatrie depuis 2009 et Présidente de
I'African Society of Immuno deficiency de-
puis 2013.
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Delphine Caroff
dcaroff@leem.org

Dipldmée de I'Institut d’études politiques
de Grenoble et titulaire d’'un master en
géopolitique de la Sorbonne-Ecole Normale
Supérieure, Delphine Caroff a commencé sa
carriere chez Lafarge, leader mondial des
matériaux de construction comme chargée
de mission santé au niveau international.
Elle est notamment en charge du déploie-
ment des politiques de lutte contre le sida et
le paludisme.

De 2007 a 2009, elle est consultante senior
chez Deloitte, Cabinet d’audit et conseil.
Depuis 2009, elle est responsable du pole
RSE du Leem, Les Entreprises du Médica-
ment (organisation professionnelle des en-
treprises du médicament opérant en France)
et Déléguée Générale de la Fondation des
Entreprises du Médicament.

Responsablites professionnelles et extra
professionnelles :

Delphine Caroff est membre du Conseil d’ad-
ministration de I'association Tulipe (Urgence
et Solidarité Internationale des Entreprises
de Santé) et d’Adelphe (filiale d’Eco-embal-
lage) et membre du réseau Business, Af-
faires publiques, Stratégie et Ethique (BASE).
Elle est également « personne ressource »
pour les associations Santé en Entreprises
(SEE) et Sport sans Frontiére (SSF).

Publications / travaux / enseignements :
Publication : Ingrid Bétancourt ou la mé-
diatisation de la tragédie colombienne,
Editions I’Harmattan, Paris, 2004.
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Brigitte Chabrol
bchabrol@ap-hm.fr

Titre, grade et échelon : PU-PH en pédiatrie

Université et UFR :

Université de la Méditerrané, UFR Médecine
1. Activité hospitalo-universitaires actuelles
Chef de service du service de multispécia-
lités pédiatriques et de Médecine infantile
(2008).

Médecin coordonnateur du Centre de Réfé-
rence Maladies Métaboliques de I'Enfant (UF
2800) CHU Timone , Marseille (2004).
Médecin coordonnateur de la consultation
pluridisciplinaire des maladies neuromus-
culaires de I’enfant dans le cadre du centre
de référence Maladies Neuromusculaires
Enfants —Adultes Marseille-Nice (Pr Pouget
- Pr Desnuelles) (2004).

Médecin Directeur Technique du Centre
d’Action Médico Sociale Précoce Timone.

2. Responsabilités administratives actuelles
Présidente de la Société Francaise de Pédia-
trie (2011-).

Membre du bureau du Collége des Profes-
seurs de pédiatrie.

Membre de la commission éthique de la
Société Francaise de Pédiatrie.

Membre de I'Association des Pédiatres de
Langue Francaise.

Responsable de la commission éthique et
handicap de I'Espace Ethique Méditerranée
Membre du Conseil Médical de I’Association
Vaincre les Maladies Lysosomales.

Membre du conseil médical et scientifique
de ’'UNAPEI.

Expert auprés de I’AFSAPPS pour de nom-
breux essais thérapeutiques dans le do-
maine des maladies rares.

INTERVENANTS

Nathalie Chaze
Nathalie.Chaze@ec.europa.eu

Avocate, spécialisée en droit de I'UE.

Elle a travaillé 15 ans dans le DG TRADE
(Commission européenne) sur plusieurs
questions (services, OMC, DPI).

Dans la DG SANCO, elle est au conseil d’ad-
ministration de la santé depuis 2008. Elle
s’occupe plus particuliérement de la direc-
tive sur I'application des droits des patients
en matiére de soins de santé transfrontaliers.

Chef d’unité de la DG SANCO D2 Healthcare
Systems, elle a des responsabilités incluant
la sécurité des patients, la qualité des soins,
le personnel de santé et les systémes de
santé en matiere de durabilité financiére.
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Matthieu Coutet
Matthieu.COUTET@IT-Initiative.fr

Diplémé de I'ESIEE Paris, Matthieu est arrivé
en 2005 au sein d’Inserm Transfert Initiative
ou il a progressivement pris en charge les
investissements et leur suivi. Il a ainsi piloté
le lancement et le financement de plusieurs
start-ups notamment Sensorion Pharma-
ceuticals, Eyevensis, Hemarina et DNA
Therapeutics. Il siége aux conseils d’admi-
nistration de Sensorion Pharmaceuticals,
Hemarina, Eyevensys, Axilum Robotics et
BioAxial. Matthieu a géré plusieurs sorties
notamment celle par acquisition de Cellvir
par Pharma Omnium International, et celles
par introduction en bourse d’Innate Pharma
et de Immupharma.
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Anne d’Andon
a.dandon@has-sante.fr

Anne d’Andon médecin, a mené sa car-
riere selon trois axes : le développement
de produits de santé, le management de la
recherche et les maladies rares. Elle a com-
mencé sa carriere a I’AP-HP et a I'lnserm,
travaillant sur la génétique de I’hypertension
artérielle. Parallélement, elle a poursuivi sa
formation et obtenu un DEA de pharmacolo-
gie cardiovasculaire, un certificat de géné-
tiqgue humaine et un de biologie moléculaire.
Elle a fait de I'animation de la recherche
au sein de deux associations, I’Association
Francaise de Lutte contre la mucoviscidose
et I'Association Francaise contre les Myo-
pathies. Elle était précédemment Directeur
médical délégué chez Genzyme. Elle est
actuellement a la Haute Autorité de Santé
au poste de Chef du Service Evaluation des
médicaments.

39



rare 12013

ntres Eurobiomed des maladies rares

BIOGRAPHIES
DES INTERVENANTS ™ ST R AN

Nadine David . Jean Debeaupuis David Dellamonica . Vincent Diebolt
nadine.david@sante.gouv.fr Jean.debeaupuis@sante.gouv.fr david.dellamonica@gmail.com vincent.diebolt@inserm.fr
»2001-2013 : Direction Générale de la Santé :  Texte & venir Texte 4 venir . Texte & venir
» 2007-2013 : Chef de bureau du médica- : :
ment.

# 2004-2007 : Adjoint au Chef de bureau
du médicament

» 1993- 2001 : Agence Francaise de Sécu-
rité Sanitaire des Produits de Santé

Chef d’unité pharmaco-toxico-clinique /
Direction de I'évaluation

» 1981-1993 : Industrie Pharmaceutique

e 1985-1993 : Directeur de Recherche
Clinique
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Héléne Dollfus
Helene.Dollfus@chru-strasbourg.fr

Texte a venir

OGRAPHIES

INTERVENANTS

Philippe Domy
ph-domy@chu-montpellier.fr

Juriste de formation, diplomé de I'Ecole Na-
tionale de la Santé Publique (ENSP) Philippe
DOMY est directeur d’hopital.

Aprés avoir dirigé successivement les
Centres Hospitaliers de Denain, d’Arpajon,
de Compiégne, de Saint-Antoine et Bicétre
(AP-HP), de Valenciennes, puis le Centre
Hospitalier Universitaire d’Amiens-Picardie,
il est, depuis janvier 2011, Directeur Géné-
ral du Centre Hospitalier Régional et Univer-
sitaire de Montpellier, directeur du Centre
Hospitalier de Millau et du Centre Hospita-
lier Maurice Fenaille a Séverac le Chéateau
(Aveyron).

Il préside également, depuis février 2013, la
Conférence Nationale des Directeurs Géné-
raux de CHRU réunissant les Directeurs Gé-
néraux des 32 CHRU francais.

Alain Donnart
presidence@maladiesrares.org

Retraité de la fonction publique, Alain Don-
nart a rejoint en 2006 I'Alliance Maladies
Rares en tant que Président de Lesch-Nyhan
Action, une des 40 associations fondatrices
de l’Alliance.

Alain Donnart s’est impliqué dans le domaine
des maladies rares lorsque le syndrome de
Lesch-Nyhan a été diagnostiqué chez son
petit-neveu. Il s’agit d’'une maladie géné-
tique rare qui se caractérise notamment par
des troubles du comportement séveéres al-
lant jusqu’a I'automutilation. Il a ainsi sou-
haité s’investir pour que cette maladie ne
soit pas oubliée et aider les parents bien
souvent démunis.

Tres vite, son engagement a dépassé les
frontieres d’une seule maladie, et il a sou-
haité porté le message de I'Alliance Mala-
dies Rares aupres de sa région en devenant
Délégué régional Rhone-Alpes en 2008. Il est
également membre du CISS Rhéne-Alpes.

Alain Donnart a souhaité poursuivre en s'in-
vestissant au niveau national, en devenant
en 2011 Vice-président de I'Alliance Mala-
dies Rares. En avril 2013, il est élu Président
de I’Alliance Maladies Rares et succéde ainsi
a Viviane Viollet.

Alain Donnart est membre du conseil d'ad-
ministration de Généthon et membre du
conseil d’administration de la Fondation
Maladies Rares.

rare 12013

ntres Eurobiomed des maladies rares

MONTPELLIER., FRANCE
28 ET 29 NOVEMBRE 2013

Patrice Dosquet
patrice.dosquet@sante.gouv.fr

Texte a venir
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Christophe Duguet
cduguet@afm.genethon.fr

Christophe Duguet est directeur des actions
revendicatives de I'’AFM-Téléthon. Ingé-
nieur et diplomé en sciences politiques, il a
une carriére professionnelle consacrée a la
promotion de causes d’intérét général. En
charge depuis plus de 10 ans, des actions de
plaidoyer de I'Association Frangaise contre
les Myopathies, il a participé activement a
I’émergence des maladies rares comme une
priorité de santé publique, et tout particulie-
rement a I'élaboration et au suivi des deux
plans nationaux maladies rares. Il porte la
voix des malades atteints de maladies rares
évolutives et souvent trés invalidantes. au
sein de nombreuses instances associatives
ou institutionnelles dans les domaines de la
santé, de la recherche et du handicap, afin
que les innovations sociales et thérapeu-
tiques puissent bénéficier a tous les malades
quelque soit la rareté et la complexité de leur
maladie.

BIOGRAPHIES
DES

INTERVENANTS

Joseph Emmerich
Jjoseph.EMMERICH@ansm.sante.fr

Fonctions et postes occupés :

»1985-1990 : Interne des Hopitaux de Paris.
e 1990-1991 : «Visiting scientist « au Na-
tional Institute of Health (NIH). Laboratoire
«Molecular Disease Branch» (Pr. Brewer)
NHLBI (National Heart Lung and Blood Ins-
titute)

» 1991-1995 : Chef de Clinique - Assistant,
Université Paris 6

» 1995-1997 : Praticien Hospitalier

» 1997 : Professeur des Universités - Prati-
cien Hospitalier, Université Paris Descartes.
» 2002-2010 : Research Professor, Depart-
ment of Pathology (Pr EG Bovill), University
of Vermont College of Medicine

» 2006-2012 : Directeur de I'unité INSERM
765 “Thrombose : épidémiologie, physio-
pathologie et thérapeutiques innovantes”.
Faculté de Pharmacie, Paris.

» 2010-2012 : Chef de service de Médecine
Vasculaire du pdle cardiovasculaire de
I’'HEGP.

e 2012 : Directeur en charge des médi-
caments en cardiologie, endocrinologie,
gynécologie, et urologie au sein de 'ANSM
(Agence Nationale de Sécurité du Médica-
ment et des produits de santé).
Représentant de la  France au
CHMP(Committee for Medicinal products
for Human Use) de I'EMA (European Medical
Agency) a Londres.

Jean-Yves Fagon
Jean-yves.fagon@sante.gouv.fr

Aprés des études de Médecine effectuées
a la faculté Cochin-Port Royal, Jean-Yves
FAGON s’est spécialisé en Pneumologie et
Réanimation Médicale. Il a été nommé Pro-
fesseur de Médecine en 1991 et Chef du
service de réanimation de I’Hopital Européen
Georges Pompidou (HEGP) en 2002.

De 1999 a 2007, il préside le Comité Consul-
tatif Médical de ’'HEGP. De 2007 a 2010 il est
Directeur de la politique Médicale de I'Assis-
tance Publique —Hdpitaux de Paris.

Situation actuelle :

Chef du Service de réanimation Médicale
de I'HEGP, Paris Professeur de médecine a
I'UFR Paris5-René Descartes de I’Université
Paris-Descartes

Vice-Président du Comité Economique des
Produits de Santé (CEPS) depuis Mars 2011.
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Antoine Ferry
aferry@ctrs.fr

Formation : médecin, pharmacologue
clinicien

Fonctions actuelles :

1. Président des laboratoires CTRS
(Boulogne — France)

Etablissement pharmaceutique spécialisé
dans les médicaments orphelins et les pro-
duits de niche

2. Fondateur et gérant de la société HESPE-
RUS (Boulogne — France)

Société de conseil et de développement spé-
cialisée dans les médicaments orphelins

3. Administrateur de GENESIGNAL Interna-
tional (Lausanne - Suisse)

Société de Biotechnologie spécialisée dans
le domaine de I'angiogénése

4. Administrateur d’ATEROVAX

(Paris- France)

Société de Biotechnologie spécialisée dans
le diagnostic des pathologies cardiovascu-
laires

Membre du groupe permanent maladies
rares du LEEM
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Virginie Fontaine
virginie.fontaine@oseo.fr

Virginie Fontaine est titulaire d’'un doctorat
en neurosciences de I'université Paris Xl
et d’'un DESS CAAE (Certificat d’Aptitude a
I’Administration des Entreprises) de I'lAE de
Rouen. Pendant prés de 2 ans, elle a travaillé
dans le domaine des stéroides au laboratoire
INSERM U478. Puis, en 2000, elle a partici-
pé a la création de la société MAPREG SAS
(Paris Biotech Santé, Le Kremlin Bicétre 94).
En poste en tant que chef de projet R&D pen-
dant 8 ans, elle a contribué a I'identification
de candidats médicaments pour le traite-
ment des traumatismes médullaires et céré-
braux. En 2008, Virginie Fontaine est entrée
a la direction de I'expertise d’Oseo devenue
aujourd’hui la fliliale Bpifrance financement.
Elle est aujourd’hui responsable sectorielle
Innovation en charge de la filiere des indus-
tries et technologies de la Santé a la division
Innovation de bpifrance. Bpifrance finance
et soutien I'innovation et la croissance des
entreprises, a toutes les étapes cruciales de
leur vie. Référente de la filiere des Industries
et Technologies de Santé dans le cadre du
CSF (Comité Stratégique des Filiéres), elle
interagit avec les différents acteurs, publics
et privés, du secteur.

INTERVENANTS

Philippe Gorry
philippe.gorry@u-bordeaux4.fr

Philippe GORRY, Dr. Méd. - Dr. es Sc., est
médecin-généticien de formation, Maitre
de Conf.-Praticien Hospitalier a I'Univer-
sit¢ de Bordeaux, et rattaché au Groupe
de Recherche en Economie Théorique et
Appliquée (UMR CNRS 5113). Pendant plus
de 10 ans il a été impliqué, dans le trans-
fert technologique universitaire, au niveau
régional, national et international, en étant
chargé de mission, directeur-fondateur du
service valorisation du PRES Université de
Bordeaux, administrateur de [I'lncubateur
Régional, Président du Réseau C.U.R.LE.
(association nationale de la valorisation de
la recherche publique). Sur le plan interna-
tional, il été invité a un séjour par I'Office du
Transfert Technologique du NIH aux Etats-
Unis, a servi d’expert auprés de I’OCDE dans
le domaine des « patent pool » et aujourd’hui
aupres de I’'OMPI pour la mise en place de
centre d’appui technologique. Il s’intéresse
aujourd’hui a I'économie de I'innovation &
I'industrie pharmaceutique avec un intérét
tout particulier pour le marché des médica-
ments orphelins. Mettant a contribution ses
compétences en matiére d’information bre-
vet, il co-anime la plateforme de veille tech-
nologique & économique Viainno dédiée a
I’analyse de I'environnement technologique
des entreprises. Il enseigne le management
de linnovation, la veille technologique, et
I'intelligence économique concurrentielle
dans le secteur des biotechnologies et
pharmaceutique, a la Faculté d’Economie,
de Pharmacie, et des Sciences de la Vie de
I'Université de Bordeaux.
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Loic Guillevin
loic.guillevin@cch.aphp.fr

Loic Guillevin, Professeur de Thérapeutique
a I'Universté Paris Descartes, Interniste, Res-
ponsable du Centre de Référence Maladies
Systémiques et Autoimmunes Rares (Vas-
cularites et Sclérodermie). Il a participé a
la création des centres de référence Mala-
dies Rares. Il préside la Société Nationale
Frangaise de Médecine Interne et le Groupe
Francais d’Etude des Vascularites. Il préside
aussi actuellement du Comité d’Evaluation
des Innovations Technologiques (CEDIT) de
I’AP HP.
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Chrystel Jouan-Flahault
cjouan-flahault@leem.org

Chrystel Jouan-Flahault, médecin (Univer-
sité Paris Descartes), titulaire d’'un master
en santé publique (Université Paris Sud) et
d’un Executive MBA (HEC) ; lauréate de la
Fondation nationale de Gérontologie. Aprés 4
ans d’exercice en épidémiologie a I'INSERM
, Chrystel Jouan-Flahault a assuré, de 1989
a 1993, la direction du service de Biométrie
et d’Epidémiologie des Laboratoires BMS-
UPSA, en charge de I'élaboration des proto-
coles d’études, de la gestion des bases de
données et de I'analyse statistique.

Depuis 1993 elle exerce la fonction de direc-
trice médicale au sein du Leem, organe re-
présentatif des entreprises du médicament
opérant en France. Elle gére, a ce fitre, les
problématiques collectives des entreprises
du médicament et représente ces entre-
prises aupres des pouvoirs publics, dans les
domaines d’expertise scientifique concer-
nant I'évaluation de I'efficacité et de la sécu-
rité du médicament, ainsi que les aspects de
santé publique et d’efficience qui leur sont
liés.

Chrystel Jouan-Flahault est spécifiquement
en charge, au Leem, du sujet des médi-
caments orphelins ; elle anime et fédére
les actions conduites par le groupe «Mala-
dies rares» qui réunit les différents acteurs
concernés, associations de patients, cher-
cheurs académiques et industriels.
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Martin Krahn

martin.krahn@univ-amu.fr

Martin Krahn est Maitre de Conférences
des Universités - Praticien Hospitalier en
Génétique Médicale, avec une activité de
diagnostic et de recherche dans le domaine
des myopathies, dans le Département
de Génétique Médicale et l'unité mixte
UMR910 INSERM-Aix Marseille Université,
dirigés par le Professeur Nicolas Lévy au
CHU de Marseille. Suite a une expérience
de plusieurs années dans [Iutilisation
des analyses mutationnelles a haut débit
pour des applications de recherche, il
est actuellement impliqué dans la mise
en place du séquencage a haut débit a
visée diagnostique. Il co-dirige I'équipe
Inserm «Myologie translationnelle» dont
les principales thématiques sont le
développement de nouvelles approches
diagnostiques et thérapeutiques pour les
myopathies.

INTERVENANTS

Odile Kremp
odile.kremp@inserm.fr

Pédiatre, docteure en Santé publique de
I'université de Nancy 1, la Pr. Odile Kremp
a exercé différentes responsabilités hospita-
lieres en néonatologie et pédiatrie, au CHU
d’Amiens puis a I'hdpital Saint-Antoine de
I'Université Catholique de Lille. Habilitée a
diriger des recherches en pédiatrie et santé
publique, elle est professeure de pédiatrie
depuis 1998 a la Faculté libre de Méde-

cine de Lille, et professeure honoris causa

de I'université médicale de Hanoi (Vietnam)
depuis 2010.

De 2007 a 2008 elle a été responsable du
projet Maladies rares a I'Institut de Veille
Sanitaire. Fin 2008, elle devient chargée de
mission pour le suivi du 1er Plan national
Maladies rares au ministére de la Santé. En

juin 2010, elle est nommée chef du bureau

Maladies chroniques, cancers, vieillissement,
et participe a I'élaboration du deuxiéme plan
national Maladies rares 2011-2014.

Elle a pris a I'lnserm le 1 er janvier 2012 la
direction de I'US14 qui abrite Orphanet, base
de données internationales sur les maladies
rares et les médicaments orphelins. Elle est
membre du comité européen d’experts sur
les soins trans frontaliers depuis 2012.
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Paul Landais
paul.landais@parisdescartes.fr

Professeur de Santé Publique. Néphrologue.
Chef du service de Biostatistique, Epidémio-
logie, Santé Publique et Informatique médi-
cale du CHU de Nimes. Equipe de recherche
UPRES EA2415, Université Montpellier 1.

Cofondateur avec le Pr A. Fischer du pro-
gramme international SCETIDE, Greffe de
moelle dans les déficits immunitaires pour
la Société européenne des Déficits immuni-
taires (ESID) et pour 'EBMT (European group
for Bone Marrow Transplantation).

Cofondateur du réseau national épidémiolo-
gie et information en néphrologie (REIN) pour
la dialyse et la transplantation rénale.

Fondateur de CEMARA, plateforme partagée
par 61 centres de référence maladies rares
et leurs centres de compétences. Coordina-
teur de la banque nationale de données ma-
ladies rares (BNDMR/BaMaRa), sous I'égide
du ministere de la Santé. Co-coordonnateur
avec le Pr S. Amselem et le Pr A. Clement
du programme national RaDiCo pour le dé-
veloppement de cohortes maladies rares,
sous I'égide du ministére de I'Enseignement
Supérieur et de la Recherche et de I’Agence
Nationale de la Recherche.
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Anne-Sophie Lapointe
anne-sophie.lapointe@orange.fr

Anne-Sophie Lapointe est maman de cing
enfants dont deux atteints d’une maladie
génétique rare (Vianney, décédé a 8 ans
et Théophile aujourd’hui agé de 12 ans).
Confrontée tot au deuil d’un enfant, elle s’en-
gage résolument dans I'associatif (adminis-
trateur, puis vice-présidente et trésoriére,
enfin présidente de « Vaincre les Maladies
Lysosomales »). Voulant nourrir sa réflexion,
elle obtient un master 2 de recherche en
éthique de la santé en 2011.

Elle poursuit aujourd’hui ce travail dans une
thése sur le role des associations dans la
recherche concernant les maladies rares.

Elle intervient régulierement en France et a
I'étranger dans des colloques médicaux ou
pour des cours aux jeunes étudiants de Paris
V et de I'Institut Pasteur.
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Patrice Layrac
patrice.layrac@gmail.com

Travaille depuis fin 2010 a la création, au
« business plan » et au développement de
Gen.Orph.

SANOFI de 1988 & 2009 : En 1988 création
et direction de Sanofi en Turquie jusqu’en
2004 . En 2005 direction de la filiale Bel-
gique. De 2006 a 2008 direction de la filiale
Russie et enfin direction de la filiale du Por-
tugal de fin 2008 a juillet 2010.

Début de carriere chez Roussel-Uclaf pen-
dant 12 ans a la division internationale , en
charge de la Scandinavie et du moyen orient
a la Division chimie fine (1977 a 1981), puis
Directeur de zone Afrique du nord et Moyen
Orient (1982 a 1985) a la division Pharma-
cie, et enfin Directeur du Marketing interna-
tional pour les gammes Antibiotiques et Anti
Inflammatoires ( 1985 a 1988) .

Doctorat en Gestion et Economie de 'univer-
sité de Paris Dauphine (1981), et IEP INSEAD
(1993)

Denis Le Bastard

Texte a venir

Nicolas Levy
Nicolas.Levy@univmed.fr

Nicolas Lévy est Professeur en Génétique
médicale et moléculaire. Il est Chef de ser-
vice du Département de Génétique Médicale,
Hopital d’Enfants de la Timone — Marseille. Il
est aussi Directeur de I'unité de recherche
labellisée INSERM UMR_S 910 « Génétique
médicale et génomique fonctionnelle », Fa-
culté de Médecine — Marseille. En 2009, il
prend la téte du GIS (Groupement d’intérét
scientifique) — Institut des Maladies Rares a
Paris. En février 2012, il est nommé direc-
teur de la Fondation maladies rares nouvel-
lement créée.

Spécialiste de la génétique des maladies
neuromusculaires et des laminopathies, son
équipe a contribué a plusieurs réalisations
importantes dans ces domaines.

Aprés avoir identifié la mutation LMNA a
I'origine de la Progeria en 2003, ses efforts
se sont portés sur I'identification de génes et
de mécanismes physiopathologiques asso-
ciés a la Progeria et aux syndromes de vieil-
lissement prématuré apparentés.

’équipe de Nicolas Lévy a pu développer
un essai thérapeutique européen monocen-
trique de Phase Il pour les enfants Progeria
a I’Hopital de la Timone a Marseille, qui vient
de s’achever.
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Annie Lorence
Annie.LORENCE@ansm.sante.fr

Texte a venir
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Nizar Malhaoui
nizar.mahlaoui@nck.aphp.fr

Texte a venir

INTERVENANTS

Perrine Malzac
perrine.malzac@ap-hm.fr

= Praticien Hospitalier au sein de I’Assistance
Publique-Hépitaux de Marseille

e Généticienne au sein du Département de
Génétiqgue Médicale dans le Laboratoire de
Biologie Moléculaire

» Coordonnatrice de I’'Espace Ethique Médi-
terranéen

rare 42013

Les rencon tres Eurobiome

Icham Mansour

» Neuropédiatre et spécialiste en maladies
métaboliques au Centre Hospitalier Universi-
taire de Saint George a Beyrouth — Liban, au
SESOBEL et a I’Association Libanaise d’Aide
Sociale pour le Handicap.

e Professeur Assistant en Pédiatrie clinique a
I’Université de BALAMAND.

= Coordinateur du groupe de Neuropédiatrie
a I’Association Libanaise de Pédiatres.

» Membre de la ligue Libanaise contre I'épi-
lepsie.

MONTPELLIER. FRANCE
28 ET 29 NOVEMBRE 2013

A

Francois Meyer
f.meyer@has-sante.fr

Frangois Meyer est dipldbmé de la Faculté de
médecine de Montpellier (interne et chef de cli-
nique, en endocrinologie-diabétologie et méde-
cine interne).

De 1992 & 1997 il a travaillé dans le département
R&D d’un laboratoire pharmaceutique internatio-
nal, comme ‘medical advisor’ puis ‘group leader’
pour I'oncologie.

En 1997, il rejoint I’Agence francaise du médi-
cament (qui deviendra I'Afssaps, puis I’ANSM),
comme adjointau directeur de I'évaluation,chargé
des affaires médicales. Il a été le premier repré-
sentant de la France au Comité des Médicaments
Orphelins de 'EMA de 2000 a 2002. En 2002 il
est nommeé, a I'’Afssaps, Directeur de I'évaluation
médico-économique et de I'information scienti-
fique, puis Secrétaire général de la Commission
de la transparence (CT).

Frangois Meyer rejoint la HAS dés sa création
en 2005, avec la responsabilité de mettre en
place la Direction en charge de I'Evaluation des
technologies de santé (HTA, Health Technology
Assessment). Il coordonne le regroupement des
domaines majeurs de I'HTA, avec, en 2008, I'in-
tégration de I’évaluation économique et de santé
publique.

En juillet 2011, il est nommé Conseiller du Pré-
sident de la HAS, JL Harousseau, responsable
des relations internationales. Il assure la coor-
dination de I'ensemble des projets et collabo-
rations internationaux de la HAS, qui se situent
dans le domaine de I'évaluation en vue du rem-
boursement (HTA) ainsi que celui de la Qualité en
santé la sécurité des patients.

Frangois Meyer est membre du Board of Direc-
tors de la Societé internationale pour le Health
Technology Assessment (HTAI).
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Joelle Micallef
Joelle.micallef@ap-hm.fr

Née en 1969, Joélle Micallef obtient, a la Fa-

culté de Médecine de Marseille son doctorat

en médecine (Santé Publique) en 1999, son
doctorat en Neurosciences en 2002, son Ha-
bilitation a Diriger les Recherches en 2004,
son post doc (2011-2013) sur la Pharma-
coépidémiologie : Evaluation de I'utilisation
et du risque Médicamenteux.

Maitre de Conférences Universitaires - Pra-
ticien Hospitalier en Pharmacologie Clinique
a Aix Marseille Université depuis 2002, elle
est impliquée dans de nombreux études
cliniques d’envergure nationale ou inter-
nationale, au CIC-Unité de Pharmacologie
Clinique et d’Evaluations Thérapeutiques au
CHU Timone a Marseille.

Depuis environ 10 ans, elle s’occupe plus
spécifiquement d’essais cliniques dans les
maladies rares. C'est cette expérience qui
I'a conduite a mettre en place Orphandev en
lien avec F-CRIN et la Fondation maladies
rares. Orphandev a pour objectif d’accompa-
gner et d’aider tout acteur impliqué dans les
thérapeutiques dédiées aux maladies rares

afin d’optimiser leur développement (aide a
la désignation de médicament orphelin par :
exemple) leur méthodologies, le recrutement

des patients notamment et répondre ainsi
aux spécificités des essais cliniques dans
les maladies rares (http://www.orphan-dev.

org/).

Alain Munoz
alainmunoz@sbd-fr.com

Alain Munoz est docteur en médecine,
spécialiste en cardiologie et en anesthé-
siologie, et est titulaire d’une formation en
management et finances (CRC, Jouy-en-
Josas — IMD, Lausanne). Alain Munoz a
commencé sa carriere comme interne des
hépitaux au CHU de Montpellier puis chef
de clinique-assistant des hopitaux (car-
diologie). Il intégre ensuite la recherche de
Sanofi, comme directeur du département
cardiovasculaire, puis chef de projet pour
la gamme cardiovasculaire - antithrombo-
tiques avant d’étre nommé vice-président
en charge du développement international.
Ultérieurement il rejoint le groupe Fournier
en tant que vice-président en charge de la
recherche et du développement, puis vice-
président senior de la division pharmaceu-
tique du groupe. Alain Munoz a en outre été
membre du conseil scientifique de I’Agence
Frangaise du Médicament. Depuis 2000,
II développe des activités indépendantes,
notamment en matiére d’investissement
dans le secteur biopharmaceutique et est
par ailleurs Venture Partners pour la Société
Kurma. Au cours de sa carriere Alain Munoz
a conduit le développement international
de plusieurs médicaments, dont notam-
ment Adenocard®,Plavix®, Cordarone®,
Tricor™/Lipanthyl® et Esclim®. Il siége au
conseil de plusieurs Sociétés cotées, Val-
neva, Zealand Pharma, Hybrigenics, Erytech.
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Christel Nourissier
christel.nourissier@eurordis.org

Christel Nourissier est Secrétaire Générale
d’EURORDIS, I'organisation européenne des
maladies rares, qui rassemble aujourd’hui
447 associations de malades dans 43 pays.
Elle est aussi une des fondatrices de I'Al-
liance Maladies Rares, en février 2000, et de
Prader-Willi France, en 1996.

Tout en contribuant a plusieurs projets et
a un réseau de recherche européen, elle
a été responsable de deux conférences
européennes en 2003 et 2005, pour faire
connaitre les maladies rares. Elle a parti-
cipé a I'élaboration, au suivi et a I'’évaluation
du premier Plan National pour les Maladies
Rares en France (2005-2008). Elle a tra-
vaillé, au nom d’EURORDIS, a la rédaction de
la Communication de la Commission Euro-
péenne « Les maladies rares, un défi pour
I'Europe » (2008) et a la Recommandation
du Conseil pour I'adoption de Plans Mala-
dies Rares (juin 2009). Elle est aujourd‘hui
membre du Comité Européen d’Experts sur
les Maladies Rares, et conseillére du projet
EUROPLAN. Elle a coordonné un groupe de
représentants d’associations pour I'élabora-
tion d’'un second Plan National en France.

Elle est également membre d’'une Commis-
sion des Droits et de I'’Autonomie des Per-
sonnes Handicapées.

Elle est la mere d’une jeune femme atteinte
a la naissance du syndrome de Prader-Willi,
dont le diagnostic n’a été porté qu’a I'age
de 16 ans au Canada, et qui vit aujourd’hui
grace a une prise en charge adaptée de sa
maladie.

MONTPELLIER. FRANCE
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Véronique Paquis
Veronique.Paquis@unice.fr

» PU-PH en Génétique Médicale

» Chargée de Mission a la DGRI, Ministére de
I’enseignement supérieur et de la recherche

e Chef du service de Génétique Médicale,
Hopital Archet 2, CHU de Nice

» Responsable de I'équipe « Génétique des
pathologies mitochondriales » (IRCAN, CNRS
UMR 7284/Inserm U1081/UNS)

 Coordonnateur du Centre de Référence des

Pathologies Mitochondriales de I'enfant et
de l'adulte
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Samantha Parker
sparker@orphan-europe.com

Samantha Parker est directrice des affaires
extérieures et des partenariats des maladies
rares. Orphan Europe (Recordati Group) est
un laboratoire pharmaceutique exclusive-
ment dédié au développement de traite-
ments pour les maladies rares Samantha
Parker est responsable de I'Orphan Europe
Academy  (www.orphan-europe-academy.
com), un programme de formation unique
pour lequel elle a par ailleurs récemment
lancé une plateforme d’E-Learning sur les
désordres métaboliques rares. Sa position
implique également une collaboration étroite
avec plusieurs réseaux européens de réfé-
rence (ERN) : EPNET (porphyria-europe.org),
EuroWilson (eurowilson.org) and E-IMD (e-
imd.org) avec un soutien spécifique dans
le recrutement pour leur développement de
professionnels de santé, patients, industrie
et experts réglementaires, dans la constitu-
tion de registres de patients, dans la rédac-
tion de recommandations ou de mesures
pour améliorer la qualité du diagnostic et la
prise en charge des patients.

Samantha se consacre actuellement au rap-
prochement des registres académiques et
industriels en vue d’améliorer la surveillance
aprés mise sur le marché et de I'établisse-
ment de partenariats publics privés.

Samantha est membre du European Com-
mittee of Experts on Rare Diseases (EUCERD)
et de I'International Rare Disease Research
Consortium (IRDIRC).

Dominique Péton-Klein
Dominique.PETON-KLEIN@sante.gouv.fr

Dominique Peton-Klein, médecin de santé
publique, a été nommée directeur de pro-
jet auprés du directeur général de I'offre
de soins, chargée notamment du suivi et de
I’évaluation du plan national maladies rares
2011-2014, par arrété du Premier ministre
et de la ministre des Affaires sociales et de
la Santé en date du 8 juillet 2013. Dans ses
fonctions précédentes, outre des fonctions
de directions (DDASS, DRASS, ARH), elle a
notamment été en charge de la gestion des
risques et de la sécurité sanitaire, puis des
politiques de santé et de protection sociale
pour les personnes placées sous main de
justice.

Christine Placet
cplacet@trophos.com

Texte a venir
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Hervé Pouzoullic
herve.pouzoullic@gmail.com
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Ana Rath

ana.rath@inserm.fr

Texte a venir
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Frédéric Revah
frevah@genethon.fr

Frédéric Revah est directeur général de Gé-
néthon depuis 2010, ou il apporte plus de 20
ans d’expérience dans I'industrie pharma-
ceutique et des biotechnologies, ainsi qu’en
recherche académique.

Avant de rejoindre Généthon en janvier 2010,
il a occupé le poste de Directeur Général de
Sepal Pharma (oncologie), et a été Vice-Pré-
sident « Drug Discovery » et Directeur Scien-
tifique de la société CEREP de 1999 a 2007,
ainsi que Directeur Général de sa filiale on-
cologie. Il a également été responsable du
département Thérapie Génique du systéme
nerveux et du département Neurochimie de
Rhdne-Poulenc Rorer (aujourd’hui  Sanofi
Aventis) de 1992 a 1998.

Frédéric Revah a débuté sa carriere comme
chercheur associé statutaire a I'Institut Pas-
teur (de 1990 a 1992). Il a obtenu son doc-
torat a I'lnstitut Pasteur (Paris V) en 1991 et
son diplome d’ingénieur de I’Ecole Polytech-
nique en 1985.
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Gilles Roche
gillesroche@free.fr

Gilles Roche, médecin, a exercé et enseigné
en CHU pendant 10 ans (pédiatre et infec-
tiologue), puis il a acquis environ 25 ans
d’expérience de l'industrie pharmaceutique
en France et a I'international (Sanofi, Rhéne-
Poulenc, Aventis, sanofi-aventis), pour tous
les produits de I'entreprise et dans les
meétiers suivants: R&D (discovery), dévelop-
pement de produits (incluant les essais cli-
niques internationaux), pharmacovigilance,
information médicale, affaires réglemen-
taires, gestion de projets, brevets, business
development, affaires publiques, lobbying. Il
a notamment été vice-président de Rhone-
Poulenc-Rorer.

En préretraite depuis 2006, le Dr G.R. réalise
actuellement des missions bénévoles dans
des domaines variés :

e Administrateur de I'OTECI (association
d’experts seniors bénévoles de I'industrie) et
créateur de la délégation Languedoc-Rous-
sillon de 'OTECI

s Administrateur de Méliés et membre de
Sud Angels (réseaux de business angels en
Languedoc-Roussillon)

s Co-fondateur et administrateur d’ICDD-
SAS, une start-up de développement scienti-
fique offrant services et produits a I'industrie

» Ex-Président d’Holobiosud, biocluster du LR

En tant qu’administrateur et membre du
bureau d’EuroBioMed, pdle de compétitivité
Santé de PACA et Languedoc-Roussillon,
il coordonne I'organisation des Rencontres
Maladies Rares du pdle, tous les 2 ans de-
puis 2009.

MONTPELLIER. FRANCE
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Pierre Sarda
p-sarda@chu-montpellier.fr

Fonctions :

e Chef du département de Génétique Médi-
cale, clinique et chromosomique.

s Professeur des Universités et Praticien
Hospitalier. Service de Génétique Médicale
» Président et Fondateur du réseau “Vivre
avec une Anomalie du Développement en
languedoc-Roussillon”

Titres :

e Doctorat d’Etat de Médecine 1981 Mont-
pellier

e Chef de Clinique de I'Université de Mont-
pellier 1983-1986

e Praticien Hospitalier Universitaire 1987-
1991

e Professeur des Universités et Praticien
Hospitalier 1992 Montpellier (CNU de Pédia-
trie)

e Professeur des Universités et Praticien
Hospitalier 1997 Montpellier (CNU de Géné-
tique)

Spécialites et qualifications :

e Habilitation a la Direction de recherches
1991 Montpellier

» Dipldme d’Etudes Approfondies «Biologie
et Santé» 1988 Montpellier

e Certificat d’Etudes Spécialisées de Pédia-
trie 1986 Montpellier
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Sabine Sarnacki
sabine.sarnacki@nck.aphp.fr

e Professeur de chirurgie pédiatrique exer-
cant & I'Hopital Necker Enfants Malades a
Paris

e Coordinatrice du Centre de Référence
Maladie Rares sur les Malformations Ano-
Rectales et Pelviennes (MAREP), labellisé en
Juin 2007

e Vice—Présidente Santé du Comité de

Suivi du 2éme Plan National Maladie Rare
(PNMR2) depuis Février 2011.

INTERVENANTS

Annick Schwebig

Annick.schwebig@actelion.com

Annick Schwebig est Président Directeur
Général d’Actelion Pharmaceuticals France
depuis sa création en 2000, un laboratoire
spécialisé dans le développement de médi-
caments pour les maladies orphelines. Elle
s’est beaucoup consacrée au développe-
ment de partenariats avec les principaux
acteurs francais de la prise en charge de
I’hypertension artérielle pulmonaire (experts
scientifiques en pneumologie, médecine
interne, cardiologie, dermatologie) ainsi
qu’avec les associations de patients, afin
de favoriser le diagnostic précoce de cette
maladie rare et grave.

Précédemment Annick Schwebig était Vice-
président de la Recherche Clinique et du Dé-
veloppement en Europe chez Bristol-Myers
Squibb de 1993 a 2000. Ces années chez
BMS lui ont permis d’élargir ses connais-
sances scientifiques notamment en cancé-
rologie et dans le SIDA. En oncologie, elle a
participé a des actions pédagogiques desti-
nées au personnel soignant et aux femmes
atteintes de cancer du sein ou de I'ovaire («
Parcours de femme »).

Elle est aujourd’hui Administrateur du LEEM,
Président du Comité LEEM Biotechnologies,
et Secrétaire Général d’ARIIS (Alliance pour
la Recherche et I'lnnovation des Industries
de Santé) au sein du LEEM.

Elle occupe également le mandat d’Admi-
nistrateur de la société Cellectis, elle est
membre élu de la Chambre de Commerce et
d’Industrie de Paris et Secrétaire du Conseil
d’établissement de ESCP Europe.
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Laurence Tiennot-Herment
Itiennot@afm.genethon. fr

Présidente de I’AFM —Téléthon depuis 2003,
présidente de I’Association Institut de Myo-
logie depuis 2005, présidente de Généthon
depuis 2009, présidente de I'Institut des Bio-
thérapies des Maladies Rares depuis 2012,
Administrateur du GIP Genopole depuis
2003, administrateur de la Fondation Mala-
dies Rares depuis 2012, administrateur de
la Fondation Imagine depuis 2007, gérante
AFM Productions depuis 2004.

Révoltée par la maladie neuromusculaire qui
frappe son fils, Laurence Tiennot Herment
s’est engagée dans le combat associatif avec
la volonté de « construire des remparts »
contre cette maladie qui progresse inexo-
rablement, jour apres jour, et d’épargner ce
fléau aux générations futures. Profondément
attachée aux valeurs fondatrices de I'AFM,
Refuser-Résister-Guérir, elle poursuit, avec
I'appui des malades et de leurs familles,
I'objectif que I’Association s’est fixé depuis
54 ans : vaincre les maladies neuromus-
culaires. L'urgence de la maladie, encore
incurable a ce jour, et la fragilité du Téléthon
doivent étre les bases d’un militantisme fort
et d’un état d’esprit de conquérants perma-
nents, pour avancer plus vite dans les mis-
sions de I’Association, tout en développant
une stratégie d’intérét général pouvant bé-
néficier a 'ensemble des personnes concer-
nées par les maladies rares. L'audace, I'anti-
cipation, I'innovation et la rage de franchir
de nouvelles frontiéres ont été - et doivent
demeurer - les moteurs associatifs.
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Jérémie Westerloppe
Jjwesterloppe@celgene.com

Texte a venir
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Martine Zimmerman
zimmermannm®@alxn.com

Martine Zimmermann est actuellement Vice-
Présidente Affaires Réglementaires Mon-
diales chez Alexion Pharma International.
Elle est basée a Lausanne (Suisse). Martine
a acquis une large expérience de plus de 20
ans dans I'industrie pharmaceutique inter-
nationale. Elle a occupé différentes fonctions
au sein du centre de recherche et dévelop-
pement de Daiichi Pharmaceuticals a Tokyo
(Japon) ou elle a débuté sa carriere comme
chercheur, des laboratoires Rhone-Mérieux
(Lyon), d’Aventis Pharma (Paris) ainsi que
des Laboratoires Servier (Paris) avant de re-
joindre Alexion en 2009. Son expérience pro-
fessionnelle couvre un large spectre d’activi-
tés telles que la recherche et développement
de médicaments, les affaires réglementaires
et la conformité aux bonnes pratiques cli-
niques. Martine est membre de 'EUCERD et
pharmacien spécialisé en immunologie. Elle
est dipldbmée de la faculté Louis Pasteur de
Strasbourg (France).

RESUMES DES POSTERS

CENTRES DE REFERENCE ET DE COMPETENCE

N°1 - Présentation du centre de Référence des Malformations ORL rares.

Le service d'ORL et de chirurgie cervico-faciale pédiatrique de I'hdpital Necker Enfants-
Malades, anciennement situé a I'hdpital Armand-Trousseau, est centre national de référence
des malformations ORL rares (MALO) depuis 2007, et dépend du réseau CEMARA. Le centre
de référence travaille en coopération avec 11 centres de compétence, répartis sur le territoire
frangais. Leur mission est de diagnostiquer et de prendre en charge les malformations rares (liste
non exhaustive) de l'oreille (aplasies majeure et mineure, malformations complexes du pavillon),
du nez (atrésies, sténoses), de la bouche (malformations du voile), du pharyngo-larynx (sténose
laryngée, diastéme, laryngomalacie), ainsi que toutes les malformations branchiales latérales
ou médianes (fistules, kystes). Le centre assure également la formation des parents d’enfants
trachéotomisés afin de permettre leur retour au domicile dans des conditions optimales de sécurité
(label Education Thérapeutique). Par ailleurs, la base de données CEMARA est constamment
incrémentée afin de faciliter la clinique et généti etaterme d énéiser et de
codifier précisé les pratiques thé: i Environ 30% des italisati

et interventions concernent des patients relevant du centre de référence. Le centre de référence
a une activité de conseil et de recours a distance, nationale et international, ainsi qu’une mission
dexpertise auprés d’un organisme humanitaire. Un site internet destiné au grand public et aux
professionnels de santé est en ligne depuis 2010, et donne acces a des fiches d'information pour
chaque pathologie prise en charge. Nicolas Leboulanger (Necker Enfants Malade)

N°2 - Centre maladies rares MAREP pour les Malformations Ano-REctales et Pelviennes rares :
une prise en charge multidisciplinaire de I'incontinence fécale des pat\ents

destinée aux patients. - s'assurant que le dépistage familial est correctement réalisé - élaborant
des projets de recherche. La prise en charge actuelle des troubles du rythme héréditaires est

double, clinique et génétique. Dans le de tique, le de
I'ensemble des génes identifiés dans ces pathologies est réalise. Le centre de référence participe
ade de nationaux et i eni

avec deux équipes de I'unité INSERM 1087/CNRS 6291 dirigées par Jean-Jacques Schott et
Richard Redon. Ces études ont permns le recrutement de larges cohortes de patients regroupées
dans la bi
et leurs facteurs de rlsques» cumprenam 12723 échantillons. Les travaux de recherche portent
sur Videntification des facteurs génétiques impliqués dans ces pathologies afin d’améliorer la

des iques des maladies rythmiques héréditaires et
améliorer la prise en charge clinique des patients et de leur famille. Des approches de séquencage
a trés haut débit sont utilisées pour analyser le génome des patients atteints de ces maladies
rares. Aurélie Thollet (CHU de Nantes)

N°6 - « Urgences Angicedémes » : astreinte nationale du Centre National de référence des
Angicedémes a Kinines.

Introduction : L'angicedéme héréditaire (AEH) est une maladie rare qui peut engager le pronostic
vital des patients par atteinte des voies aériennes supérieures (VAS). Il existe aujourd’hui des
traitements spécifiques pouvant sauver les patients d’une asphyxie fatale pour peu que le
diagnostic soit posé & temps et la prise en charge rapide. Nombreuses sont les demandes d'avis
spécialisés pour la prise en charge et le diagnostic de ces angicedémes. Le « CREAK » centre de
référence national multi-sites, labellisé en 2006 dans le cadre du plan Maladies Rares a mis en
place une astreinte téléphonique 24h/24. Méthode : recueil quotidien des appels téléphoniques
recus durant 6 mois. A chaque appel, fiche d’avis complétée avec les données suivantes :

Les (MAR) une variété d i depuis
la simple <imperforation anale» & I'association malformative complexe avec ication des
filieres digestives et D’autres ions sont associées dans 60% des cas. Le

traitement chirurgical permet de rétablir une filiére anorectale perméable, mais dans les formes
les plus séveres, ne restitue pas une véritable continence. Afin d"obtenir une propreté socialement

acceptable, une prise en charge globale est nécessaire, dés la période post-opératoire et jusqu'a
I'age adulte. La reconnaissance du centre MAREP, spécifiquement dédié aux MAR et malformations
ées, a permis de dé un parcours de soins personnalisé offrant une

prise en charge coordonnée entre les différents acteurs médicaux et périmédicaux. Cent-soixante
quinze patients pédiatriques, nés entre 1995 et 2005, ont été pris en charge d’aolt 2008 & mai
2013. Une amélioration significative de la propreté a été observée dans 143/175 cas, avec
disparition des souillures dans 46/143 cas et amélioration de la qualité de vie dans 160/175 cas.
La labellisation du centre MAREP démontre I'importance de la prise en charge « médicale » de
cette pathologie chirurgicale. La souillure fécale est un handicap social majeur, qui intéresse une
sphére corporelle encore tabou. L'errance et isolement des patients sont encore importants, mais
peuvent étre améliorés avec le développement de réseaux de soins spécialisés.

Sabine Sarnacki (Hopital Necker-Enfants Malades - Centre de Référence MAREP- Service de
Chirurgie Pédiatrique)

N°3 - Intérét de I'utilisation de la fiche e-santé SANOIA pour la prise en charge des maladies
rares : 'expérience d’un centre de compétence.

Introduction : Les patients atteints de maladies rares souffrent au quotidien d’une méconnaissance
par les acteurs du systéme de soin de ces pathologies. Le recours aux outils de e-santé pourrait
permettre de faciliter I'accés aux informations nécessaires a leur prise en charge dans les
situations d’urgences et/ou gérées a distance du centre référent, y compris lors de déplacements
hors résidence ou a I'étranger. L'objectif de ce travail était de rapporter I'utilisation par ces patients
d’une fiche e-santé dans leur vécu quotidien. Méthodes : SANOIA est une fiche e-santé gratuite et
anonyme, disponible sur internet. Entierement gérée par le patient, elle permet aux utilisateurs de
suivre activement leur santé en stockant leurs données de santé et en bénéficiant d’informations
personnalisées. Elle a été proposée dans un premier temps & des patients présentant des maladies
rares susceptibles de se rendre a I'étranger. Par la suite, une collaboration entre le centre de
compétence et SANOIA a permis de développer des services dédiés a une maladie rare (Purpura
Thrombopénique Idiopathique ou PTI). Résultats : Nous rapportons d’une part, I'expérience du
recours a la fiche SANOIA de premiers patients suivis dans le centre de compétence dans un
contexte d’urgence a I'étranger et d’autre part les résultats de I'étude pilote prospective menée
pour évaluer I'intérét dans la « vraie vie » d’une version de la fiche dédiée au PTI en pratique
courante. Cet outil, assimilable & un carnet de santé « moderne », devrait permettre d’optimiser la
prise en charge des patients atteints de maladies rares, particuliérement dans certaines snuatlons
(premier recours, urgences, voyages,...) en leur de partager si et

leurs informations médicales synthétiques avec une absolue garantie de confidentialité avec tous
les intervenants de santé. Laurent Chiche (CHU Conception-Centre Compétence PACA Ouest)

N°4 - Lexemple d’un centre de référence maladies rares (CRMR) multi-sites (le CLAD-
Ouest) s’intégrant dans une filiére regroupant 8 CRMR labellisés pour les anomalies du
développement et syndrumes ma\fcrmatlfs (La FeCLAD).Dans le cadre du 1er plan maladies
rares, 8 centres « du et malformatifs » ont été labellisés
en France entre 2004 et 2007 pour répondre aux besoins des patients et de leurs familles. Une
fédération réunit Ies 8 centres de référence sous le nom de FeCLAD (Fédération des Centres

p des appels, types de service d’appel, nom et spécialité du médecin, diagnostic connu/
non connu du patient, antécédents , anamnése, type d'avis (1er ou 2éme recours, diagnostic,

décision thé ique. Résultats : 3 appels/jours en moyenne : 82 % provenant
des services d'urgence ou de réanimation, 2 % de services d’obstétrique, 9% de médecins
libéraux,appels issus de 40 dé francais. Les di ics et avis pour 30%

des AEH, 40% AE bradykiniques liés aux IEC, 20% d'urticaire chronique. Demande d'avis et prise
en charge d’cedéme des VAS pour 2 appels/3, décision d’un traitement spécifique dans 70% des
cas. Décision d’une consultation a distance sur un des sites de référence ou de compétence dans
90% des cas. Conclusion : la mise en place d’un téléphone d'astreinte 24h/24 permet I'exercice
quotidien de la télé-expertise & I'échelle nationale dans le cadre de la maladie rare. Il permet aux
professionnel de santé de bénéficier de I'avis d’expert en direct pour la prise en charge de leurs
patients, d’améliorer le service médical rendu quel que soit leur situation géographique sur le
territoire national. /sabelle Boccon-Gibod (CHU de Grenoble)

N°7 - Recherche et mise en place de solutions efficientes dans le cadre du parcours de soins
des patients atteints de pneumopathies interstitielles diffuses.
Introduction : Les pneumopathies interstitielles diffuses (PID) constituent un bon modeéle des
pathologies pulmonaires complexes et difficiles a prendre en charge (PID, BPCO, HTAP, asthme
sévere). L'optimisation du parcours de soins devrait permettre aux patients de tirer le meilleur
bénéfice des avancées scientifiques récentes (nouveaux traitements, nouvelles notions, nouvelles
technologies) en tenant compte des contraintes économiques. Objectifs Concevoir et mettre en
place un modéle de prise en charge coordonnée des patients par I'ensemble des professionnels de
santé concernés (équipe de 1er recours, référent de proximité, centre expert), Méthodes En 2012
et 2013 ont été reallses 1) une enquete telephonlque auprés de 1244 pneumologues exercant en
France métrop 2) 24 i avec des de
centres experts sur 4 régions 3) 24 entretiens individuels avec des patients PID ou leur entourage
sur les mémes régions. Résultats Ces enquétes ont mis en évidence des dysfonctionnements et
des ruptures du parcours de soins. Les médecins expriment un important besoin d'information, de
partage d’expé et d’aide au di ic ; les patients itent une mellleure information
et la mise a disposition des meilleurs trai Il 'est apparu inté de un outil
de discussion multidisciplinaire pour favoriser les échanges d’information entre les professionnels
de santé |mp||ques dans la prise en charge des PID. Conclusion Ces premiers résultats ouvrent des
I ion de la ination des soins et I'évolution
des réseaux de santé en pneumologie. Les outils proposés doivent favoriser la qualité des soins,
le bon usage des trantements I'implication des acteurs, I |nforn1at|0n et la formation, I'évaluation

sanitaire et médit la ion des moyens, I'inscription dans des plans
nationaux et régionaux de sanle Ia conslltutlon de bases de données, le developpement de la
herche clinique et é I de partenariats publics et privé..

Vincent Cottin (Centre National de référence des maladies pulmonaires rares)

N°8 - Prise en charge de la fibrose pulmonaire idiopathique en France : enquéte de pratiques
auprés de 1244 pneumologues.

: La fibrose ire idi ique (FPI) est une maladie rare dont I'organisation
de la prise en charge repose sur un Centre national de Référence (CR) et 9 Centres régionaux
de Compétences (CC) pour les maladies pulmonaires rares. Objectifs Identifier les modalités
prahques et les réseaux de prise en charge de la FPI et identifier les besoins et possibilités

Labellisés « du Dé »). L ées sont des
malformatifs, plus ou moins associés a une dysmorphie et une défience intellectuelle touchant
aussi bien les enfants que les adultes Le CLAD-Ouest associe les services de génétique clinique
des CHU de Rennes, Brest, Angers, Nantes, Tours, Poitiers et le CH de Vannes (rattaché a Rennes).
Il est coordonné a Rennes par le Pr Sylvie Odent. Les liens sont aussi trés étroits avec le centre de
compétence du Mans. Les praticiens de ces centres collaboraient déja depuis plusieurs années
au sein du groupe de génétique de I'Ouest . Cene nouvelle organlsatlan permet de faire face aux
enjeux de recherche , de formation des de santé et d ion des familles. Ce
travail en réseau se fait par le biais de visi é et de projets de
communs. En effet, Ia rareté de ces anomalies les rend trés difficiles a diagnostiquer. Le centre de
référence nous permet de confronter nos avis et d’améliorer nos procédures de diagnostic et de
prise en charge au sein d’une filiére de soins alliant les médecins généralistes, les spécialistes, les
soignants et les professionnels du milieu médico-social. Sy/vie Odent (CHU de Rennes)

N°5 - Présentation du centre de référence pour la prise en charge des troubles du rythme

héréditaires du CHU de Nantes.

Labellisé en 2004, le centre de référence pour la prise en charge des troubles du rythme

héréditaires de I'institut du thorax du CHU de Nantes, coordinateurs Pr Hervé Le Marec et Pr

Vlncent Prubst est organisé en réseau avec 19 centres de compétences (http://www.chu-nantes.
|

itres-d fre 28777.kjsp).  L'équipe est composée
de 5 medecms i une i des analyses moléculaires, une
ice projet, 5 infirmié de clinique et une secrétaire. La mission du

centre de référence est d’améliorer la prise en charge des patients atteints de maladies rythmiques
héredltalres en:-s assurant que tous les patlents benellmem d’une prise en charge diagnostique,

et ive optimale - une i ion médicale claire aux patients
et aux professionnels de santé par exemple en organisant une journée d'information et d'échange

d jon; estimer la pré minimale de la FPI en France. Méthodes Une enquéte a
€été menée entre décembre 2011 et février 2012 par les CR/CC auprés des 1244 pneumologues
de France métropolitaine (sur 2682) ; 23 questions ont été posées par téléphone ou en ligne
a ceux déclarant suivre au moins un patient atteint de FPI. Résultats Le taux de réponse a été
de 48% ; 512 (41%) de I'ensemble des pneumologues suivaient au moins un patient atteint
de FPI ; 35% des pneumologues suivaient leurs patients dans le cadre d’'un réseau de soins

organisé impli les médecins géné les libéraux ou
hospitaliers et leurs confréres expérimentés dans Ia FPI exerqanl en hopital universitaire ou dans
les CR/CC. ; 67% issaient les { L'accés aux radi

et anatomopathologlstes expérimentés était limité en dehors de ce réseau. La prévalence des
formes légéres & modérées de FPI (58% des patients) a été estlmee 28,7/100000. Les principales
attentes des étaient une ioration de la ion entre les acteurs de la prise
en charge, une aide au di ic précoce, des { ises de prise en charge,
et la mise a disposition d’un traitement efficace. Conclusion La prise en charge de la FPI concerne
une proportion élevée des pneumologues. Les reseaux de soins nécessitent d' etre developpes
par les CR/CC. D'autres actions, la de

actualisées, devront répondre aux attentes des I"aide au di ic et
la définition des stratégies thérapeutiques.

Vincent Cottin (Centre National de référence des maladies pulmonaires rares)
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INITIATIVES POUR LES MALADES

N°9 - Stages pratiques de biologie pour les membres d’associations de maladies rares : une
action unique en Europe, dispensée par Tous Chercheurs et la Fédération des écoles de I’ADN.
L"association Tous Chercheurs, basée a Marseille, a initié en mai 2004 un projet tout a fait novateur
a I'égard des associations de maladies rares. Ce projet découlait du constat suivant : 'implication
des associations de malades dans les avancées en recherche est de plus en plus grande mais
il persiste toujours un gouffre entre le milieu scientifique et les malades, lié au manque de
connaissances de ces derniers sur la recherche et Ia biologie. De plus, nous avons Ia conviction
qu'une personne combat d’autant plus efficacement sa maladie qu'elle la connait mieux et qu’elle
est au courant des avancées de la recherche dans le domaine. Nous avons donc imaginé et mis
en place des stages pratiques de biologie spécifiquement adaptés aux membres d'associations
de malades. Ces stages durent 3 jours et se déroulent dans notre laboratoire (Inmed, Marseille)
: les participants apprennent ainsi & observer et réalisent des expériences, encadrées par des
scientifiques. Chaque stage comprend une d de ion et d’échange avec un
chercheur ou médecin spécialiste de leur pathologre Les stagiaires peuvent ainsi acquérir, par
la pratique, les bases de biologie en lien avec leur maladie et comprendre concrétement les
spécificités de la recherche. Le bilan de cette action, menée depuis 9 ans, est trés positif, puisque
prés de 500 membres d’associations de malades ont été formés a Marseille, lors de 55 stages.
Ceci souligne I'intérét des malades pour ce type de formations. D'autre part, nous avons étendu
notre action a I'échelle nationale en 2007 en la transférant & la Fédération francophone des Ecoles
de I'ADN. Enfin, un transfert est en cours vers la Belgique et de tels stages devraient voir le jour
courant 2013 a I'Institut de Pathologies et de Génétique (Charleroi, Belgique).
Marion Mathieu (Association Tous Chercheurs)

N°10 - Formation scientifique des patients atteints de pathologies auto-immunes/
ires : premiére expér ion d’une Web: é en France.
Introduction : Llnserm organise depuis 2005 des formations, ou séminaires Ketty Schwartz (KS),
pour les associations de malades. Ces formations se déroulent avec des formateurs sur une
journée a Paris. Elles visent & renforcer d’une part leurs connaissances scientifiques et médicales
et d'autre part leur capacité de dialogue et de médiation auprés des autres patients et de leurs
familles. Lintérét manifeste des associations pour ces séminaires et la limitation du nombre des
participants par session ont poussé I'Inserm et son partenaire, la Fondation Arthritis, a proposer
ces séminaires a un plus grand nombre de patients tout en dynamisant le maillage associatif
localement grace aux nouvelles technologies de communication. Méthodes: Le séminaire, d’une
durée de 4h, a été filmé a Paris (studios BePatient) et télétransmis en direct en simultané dans
5 villes. Les sessions dans chaque ville étaient gratuites, libres d'accés mais sur inscription
obligatoire via le site de I'Inserm. Dans chaque ville, des coordonnateurs locaux, membres
d’associations partenaires (ACS, AFPCA, AFDIAG, CISS), ont organisé I'accueil des participants
et la remontée de leurs questions au cours du séminaire via internet. Résultats: Plus de 250
participants, principalement des patients atteints de maladies auto-immunes variées, mais aussi
des proches, et quelques soignants (médecins, infirmiéres), ont participé a ce premier Web-
séminaire. Au cours de la formation, un peu plus d’une centaine de questions ont été posées par
les participants, dont la plupart ont amené & des réponses en direct. Les questions restantes ont
fait I'objet de réponses différées mises & disposition des participants par email. Les résultats de

questionnaires de satisfaction distribués a la fin du séminaire, y compris aprés ison a ceux
de questionnaires similaires lors des séminaires KS réalisés par les mémes formateurs, confirment
la faisabilité de ce type de Web: e gréce aux

supports technologiques. Lavrent Chiche (CHU Cansepnon Centre Compétence PACA Ouest)

N°11 - PRIOR, Plateforme Régionale d’Information et d’Orientation pour les maladies Rares en
région Pays de La Loire ; un partenariat a l'initiative des centres experts et des associations.
LE CONTEXTE : En Pays de La Loire, environ 165000 personnes sont touchées par une maladies
rare. Dans cette région, on compte 115 consultations «Maladies Rares» (dont 14 centres nationaux
de référence, 25 centres de compétences) et 70 associations de patients. LA PROBLEMATIQUE
: La prise en charge globale des maladies rares se situe a la frontiére de plusieurs secteurs
d’activité; soins, compensation du handicap, vie scolaire, vie professionnelle, vie sociale. Les
||rn|tat|0ns d activité et a la vie sociale que ces maladies générent trouvent des réponses partielles
oui LE PROJET F et délégués d iati des Pays de La Loire,
de leurs ités face a cette émati ont
proposé la mise en place de PRIOR. Cette plateforme a été créée en 2009 grace a un financement
de I'ARS et placée sous la responsabilité des CHU de Nantes et d’Angers. Elle répond a 4 missions :
Informer diffuser les connaissances et faire connaitre les lieux ressources - Orienter : recenser
les de proximité - : soutenir Ia ici des dans leur
parcours de vie - Renforcer les é des etdes iati LES MOYENS

N°13 - L'éducation thérapeutique des patients atteints de maladie rare : 'ETP chez les patients
porteurs de jie rare d’origine hypopl ire, mise en place dans le centre DEFHY.

Les centres de référence maladies rares (CRMR) doivent remplir un certain nombre de « missions
», dont Panimation de la filiére de prise en charge sanitaire et médicosociale (critére Vi), incluant un
volet « organisation d’actions de formation et d’information auprés des malades ou de leur famille
(actions d"éducation thérapeutique notamment) ». C'est dans ce contexte qu'un programme
d’éducation thérapeutique des patients atteints de ire, a été dé é dans
le CRMR d'origine hypophysaire DEFHY. Ces pathologies rares sont associées a une augmentation
de morbi-mortalité, d'ol Fintérét potentiel de la mise en place d’éducation thérapeutique dans

ce domaine, dans un objectif de p ion, visant une amélioration des de
I'observance aux traitements parlurs vitaux dans ces i d ins) et
du vécu de la maladie par le patient au quotidien iales). Un

intitulé « DEFHYEDU » a regu un agrément ARS début 2013, permettant sa promotion auprés des
patients et des médecins correspondants, puis sa mise en place dans le service d’endocrinologie
de I'hdpital de la Timone, & Marseille. Un diagnostic éducatif est réalisé, avec le consentement
du patient, permettant d’établir avec le patient ses besoins et priorités en ce qui concerne sa
pathologie, de déterminer avec lui des objectifs et établir ainsi un programme personnalisé qui
comprendra la réalisation d’au moins 3 ateliers en ambulatoire en moins de 6 mois. Ensuite, un
entretien final est réalisé, faisant le point avec le patient sur les compétences acquises et restant
a acquérir ou & conforter. L'existence de tels programme dans les maladies rares est essentielle,
permettant au patient d’acquérir des connaissances et compétences sur sa maladie et ainsi
d’améliorer sa prise en charge individuelle de la maladie souvent mal connue par le corps médical
et son observance aux différents traitements, tout en préservant sa qualité de vie.

Frédérique Albarel (AP-HM, hopital de la Timone, Marseille)

N°14 - Espace Necker Maladies rares Maladies chroniques, Un outil d’information des malades
et des professionnels.

CONTEXTE : L'Espace Necker Maladies rares Maladies chroniques est né d’une forte mobilisation
historique comportant « Ia proximité de la recherche et de la clinique autour des maladies

rares, des spéciali * la Création du Centre de Formation au Traitement
4 Domicile de I'Enfant en 1986 et le dé de37 d’éducation thé
; ® des soins de support ceordonnes au sein des services afin de garantir une approche
i édico-psy , ainsi que ion d’hdpitaux de jour thérapeutiques
pluridisciplinaires, ® Une densité exceptronnelle de centres de référence maladies rares sur le
site : avec 36 centres de références dont 20 qui couvrent la quasi-totalité des

thématiques retenues par le groupe filiéres. En 2011, le Pr Sabine SARNACKI, est nommée vice
présidente santé du PNMR 2. Elle est également missionnée coordinatrice du projet médical de
I'Espace Necker maladies rares maladies chroniques. Le projet est renforcé grace a la labellisation
de I'Institut Hospitalo Universitaire Imagine. Dans le cadre du PNMR 2, Necker est missionné pour
mettre en place BAMARA , a base de données nationale. En 2013, des équipes se mobilisent
autour des projets sciences humaines et sociales de la Fondation Maladies Rares. Une coordination
de 'espace est mise en place, représentée par Béatrice BOLLAERT. OBJECTIFS DE L'ESPACE « Etre
une interface pour les patients et les intra et extra hospitaliers , via une plateforme
WEB ; * Organiser I' espace ressource pour les familles, les associations et professionnels au sein
du batiment Imagine. ACTIONS DEFINIES POUR 2013 EN LIEN AVEC LE PNMR2 Développer les
relations avec les MDPH via le groupe de travail APHP/CNSA Redynamiser le dispositif Intégrascol
Améliorer la transition adolescents/jeunes adultes AUTEURS Béatrice BOLLAERT, coordinatrice
Espace Necker maladies rares, maladies chroniques Loubna Slamti, chargée de communication.
Beatrice Bollaert (hdpital Necker enfants malades)

N°15 - Favoriser et p! ir I’ ion Thé
I"Alliance Maladies Rares en action !

Face au constat d’un trés grand déficit d’Education Thérapeutique du Patient (ETP) pour
les maladies rares et face a une trés forte volonté des associations membres de I'Alliance
Maladies Rares de s'investir dans cette démarche, I'Alliance s'engage pour promouvoir et
favoriser I'Education Thérapeutique du Patient pour les personnes atteintes de maladies rares
et les aidants. Elle aspire accompagner ses 200 associations membres vers I'ETP, pour en faire
in fine des actrices éclairées et efficientes. Dans cet esprit, I'Alliance a mis en place un projet
ETP sur 3 ans qui comprend plusieurs actions de formation, de sensibilisation et d’information
sur I'ETP & destination des associations membres et de leurs adhérents. L'Alliance élabore un
«guide pratique ETP» qui permet aux associations d’avoir une information claire et précise et de
comprendre les enjeux et les conditions de mise en ceuvre de programmes et/ou dactions ETP.
Cet outil constitue un support pratrque pour les associations désireuses de s impliquer dans ETP.
Il traite du cadre ré i des procé et s'appuie sur de nombreux
dacteurs en ETP, en pamculrer dans les maladies rares. L'Alliance organise des

du Patient dans les maladies rares,

: Une équipe mobile pluridisciplinaire pour évaluer les besoins - Un réseau de p
ressources en région - Des rencontres interprofessionnelles pour améliorer le parcours de santé et
le partage des compétences. LES RESULTATS (depuis le 15 octobre 2009) : - Nombre de dossiers
traités : 390 - Motif des demandes : 17 - Actions au service des professionnels et des associations
: * 18 rencontres de coordination, 4 colloques régionaux, soit 650 professionnels formés * une
journée des familles * interventions d’appui a I'expertise et de soutien dans 3 établissements
spécialisés pour enfants et 2 pour adultes. Magali Colinot (PRIOR MALADIES RARES)

N°12 - Le réseau Vivre avec une Anomalie du Dé enl il Un
réseau au service d’une prise en charge de proximité adaptée des patients souffrants de
maladies rares.

Les anomalies du développement (AD) touchent : - Developpement physique de la personne

malformation, troubles de la croi 5 . « cérébral »

i difficultés itives, troubles du Ces ies sont présentes des
la naissance et durent toute la vie. Les AD touchent tout particulié le é
des enfants. La prise en charge est de ce fait idisciplinaire et déborde le seul

champ médical. Outre les médecins, interviennent précocement de trés nombreux acteurs de
santé : rééducateurs libéraux, personnels de I'éducation nationale et du médico-social. Toutes
les enquétes montrent que les personnes atteintes de maladies rares rencontrent des difficultés
majeures dans leur prise en charge de proximité. Les centres de référence ont dans leurs missions
un role d’expertise, de recours, de recherche et doivent garantir la continuité de la prise en charge.
Cependant ils n'ont pas la capacité de coordonner les multiples prises en charge médicales,
sociales, éducatives des patients, qui présentent une AD. En 2009, pour répondre a cette demande,
dans le Languedoc-Roussillon, a été créé un réseau de santé VADLR dont I'objectif est de tisser
au plus prés des patients, un maillage de praticiens et d’institutions. Les missions du réseau sont
de sensibiliser, de former et d'informer tous les acteurs intervenant dans I'accompagnement et la
prise en charge des patients ayant une AD. Elles consistent également par son intervention a éviter
les ruptures de soins et d’accueil pour des patients aux prises a des problématiques complexes.
Le bilan du réseau VADLR, aprés 3 années de fonctionnement offre une premiére lecture des
plus values d'un tel dispositif et les freins rencontrés dans la région. Ce dispositif pourrait
profitablement étre généralisé aux autres régions de France. Pierre Sarda (CHRU Montpellier)

«Ateliers ETP» interactifs et participatifs afin de mieux faire connaitre aux associations le dispositif
de I'éducation thérapeutique, de leur montrer I'intérét de s'investir dans cette thématique et
den expliquer les différentes composantes, que ce soient les programmes d’ETP ou les actions
d’accompagnement. L'Alliance assure un Campagne d'information et de communication sur 'ETP
auprés des associations membres de I'Alliance, avec un service d’aide et d’accompagnement «
personnalisé » de leur projet ETP, mais aussi auprés des instances inter-associatives, de santé
publique et auprés des sociétés savantes afin que les maladies rares ne soient pas oubliées dans
le développement de I'ETP. Pau/ Gimenes (Alliance Maladies Rares)

N°16 - Oncodéfi, vers un centre de référence sur cancers et déficiences intellectuelles a
Montpellier.

Situation: Les personnes déficientes intellectuelles (PDI) (par définition qui ont un QI inférieur &
70 par une pathologie survenue avant 20 ans) représentent 2% de la population, soit en France
1.200.000 enfants et adultes. Ils développent autant de cancers que dans la population générale.
lIs réalisent un groupe de cancers survenant dans une situation rare. Ces cancers sont différents
et mal connus. Il en résulte un défaut de prise en charge du cancer depuis la prévention jusqu’au
suivi a long terme. Dispo: Oncodéfi (www.oncodefi.org) né de la rencontre de professionnels

du cancer et du secteur édi ial est une iation loi 1901 ée selon trois axes.
1) De ion, qui étise, et rendra ible sur un
site bilingue (oncodefi.net) les il ions trés et di é sur cancer et DI 2)
Recherche, avec des travaux en épidémiologie, biologie, a

une meilleure prise en charge des patients. 3) Soins, avec 4 équipes pilotes au CHU (Pr Sirvent, Pr
Ychou), a 'lCM (Dr Jacot) a la Clinique de la Mutualité (Dr Rébillard) accueillant des PDI et élaborant
des guides de bonne pratique. Développement actuel: L'association engagée dans une recherche
interventionnelle financée par I'INCa, monte le site d'information, travaille au chemin clinique des
patients et  des outils de communication entre sorgnes et soignants. Les soins seront possibles
avec l'arrivée du fi des et
morales des personnes, des familles et des aidants, aide du travail des équipes de cancérologie et
correction du surcolt généré par la prise en charge inadaptée actuelle. La recherche générée par
le contexte de la déficience intellectuelle (par exemple situations de protection naturelle contre le
cancer dans certaines affections génétiques) fournira des avancées et des pistes d’étude pour la
compréhension et le traitement du cancer dans la population générale.

Daniel Satgé (IURC Montpellier, Oncodéfi)
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N°17 - Les petites molécules a effet chaperon : une thérapie prometteuse pour le traitement
des maladies lysosomales ?
Depuis plusieurs années, notre équipe de chimistes médicinaux congoit et synthétise des

actives ibles d'étre dé pour le trai de maladies
Ces maladies iques rares sont érisées par | ion de substrats
dans le lysosome, ée par des défici Parmi les thérapies possibles

MONTPELLIER. FRANCE
28 ET 29 NOVEMBRE 2013

N°21 - Les exosomes recombinants: un nouvel outil, de nouvelles possibilités.

Les exosomes sont des nanovésicules naturelles supports d'informations (ARNm, miRNA,
protéines ires et protéines é entre organes chez I'homme
et tous les animaux. A ce titre, ils peuvent: induire une réponse immune protectrice spécifique,
traverser la barriére hémato-encéphalique ou encore modifier le phénotype d’une cellule cible.
Avec la technologie de Ciloa (brevet CNRS/UM2), 'exosome est maintenant modifiable dans sa

pour ces maladies, la thérapie chaperon semble et plusieurs

selon ce principe sont actuellement en phase de tests cliniques. Cette thérapie consiste a
administrer un composé capable de se lier fortement a 'enzyme déficiente, afin de la stabiliser
et de faciliter son transport vers le lysosome. Une fois la destination atteinte, I'enzyme, possédant
une activité résiduelle, peut alors hydrolyser son substrat, ce qui entraine une diminution de
sa concentration et ainsi une réduction notable des symptomes de la maladie. Notre équipe a
dores et déja fourni un travail important sur la maladie de Gaucher, avec I'obtention de plusieurs
molécules possédant un bon effet chaperon sur I'enzyme déficiente et susceptibles de fournir
un traitement des différents types de la maladie, notamment pour la forme la plus sévére liée
a la mutation L444P. Nous i ala ion et & la synthése de
nouvelles molécules ciblant d'autres maladies lysosomales, comme la maladie de Krabbe, qui ne
possede pas de traitement & I'heure actuelle, la maladie de Fabry, la GM1-gangliosidose ou la
maladie de Morquio B. Ce poster présentera les différentes structures obtenues et les résultats
des tests biologiques réalisés, afin de mettre en évidence les molécules susceptibles d'étre

ées pour le trai de ces maladies
Estelle Gallienne (Université d'Orléans - ICOA)

INNOVATIONS TECHNOLOGIQUES POUR LES MALADIES RARES

N°18 - Etude des Corrélations anatomiques et fonctionnelles aux cours de la rétinopathie
pigmentaire : Identification et validation de nouveaux marqueurs prédictifs.

Parmi les maladies rares, les maladies rétini d’origine généti é un groupe
relativement important. Elles constituent une des premiéres causes de cecrte chez le sujet Jeune
Malgre leur rareté, elles se érisent par une grande hétérog et

ce qui rend parfois difficile une caractérisation précise et impose des delals trés longs pour les
essais cliniques évaluant de nouvelles stratégies thérapeutiques.

Actuellement, I'acuité visuelle et le champ visuel (CV) sont les examens permettant d’évaluer le
handicap mais ils ne sont pas suffisamment performants pour évaluer des modifications a court

et donc pour ses propriétés et fonctions; il devient un exosome recombinant de
composition programmable.

Ces exosomes recombinants deviennent ainsi un support naturel et non viral qui permet de disposer
de tous types de protéines ires natives et foncti hors cellules, de transférer des
ARNs, d'induire des réponses immunes contre des protéines membranaires trés conservées, ou
de cribler et caractériser aisément des ligands contre des récepteurs, canaux et des transporteurs.
Les applications sont innombrables et ne semblent limitées que par 'imagination. Crloa recherche
des collaborations pour apporter sa ie unique au dé

thérapeutiques ciblant surtout des protéines membranaires pathologiques |dem|f|ées Cela peut
comprendre la création de vaccins, d’anticorps thérapeutiques, la création de nouveaux vecteurs
de thérapie non viraux ou encore la mise en place de nouveaux diagnostics. Robert Mamoun (Ciloa)

N°22 - Identification des besoins et sources d’information des patients « maladies rares »
par analyse des données issues de communautés de patients en ligne en France : I'étude
Lupus-Carenity.
Introduction : Il wexiste que peu de données concernant les besoins et les sources d'informations
des patients souffrant de pathologies rares. De plus, les données disponibles peuvent présenter
un biais de représentativité li¢ a la réalisation d’enquétes auprés des patients suivis soit dans
les centres référents ou étant membres d’associations de patients. Carenity est la premiére
plateforme Web en France permettant & des patients atteints d’une méme pathologie d’échanger
leurs expériences au sein d’une communauté Web dédiée. L'analyse des données correspondant
a ces échanges (ou posts) pourrait permettre d'étudier plus objectivement et plus facilement
les besoins de ces patients. Méthodes : Le Lupus est une maladie auto-immune rare touchant
moins de 30 000 personnes en France. L'étude pilote Lupus-Carenity combine les résultats d’une
enquéte en ligne auprés des membres de la communauté «Lupus » concernant les besoins et les
sources d'informations @ différents moment de la maladie (apparition des premiers symptomes,
ic, choix du trai et et ceux d'une analyse de 'ensemble des posts
la Résultats : La communauté « Lupus », créée en 2012, était constituée de 521

terme. Une grande cohorte de patients est suivi dans le centre de Réfé des
rétiniennes du CHNO des XV-XX sur la base d’une exploration fonctionnelle de routine a laquelle
nous ajoutons des méthodes fonctionnelles innovantes et d’imagerie a haute resolunon

Le et l'intégration nouveaux ics plus di

d'affiner I'analyse phénotypique, d’ etabllr des pronostlcs evolutlls fiables et surtout d’améliorer
le ciblage des différentes Ces par
ailleurs, le dé de mé ies i énéficiant d’une meilleure pui de

personnes (473 patients et 48 proches) au moment de I'enquéte, 93% étant des femmes, avec
un age moyen de 39.8 ans. 118 membres de la communauté ont répondu a une enquéte en ligne
réalisée entre le 3 avril et le 25 mai 2013, permettant d'identifier le profil des participants. Une
étude des posts a été réalisée pour valider les tendances de I'enquéte a I'échelon de I'ensemble
de la communauté. Ce travail confirme Ia faisabilité et I'intérét de I'analyse des données provenant
de és Web en France. Une meilleure connaissance des besoins des patients devrait

délais plus courts qui amélioreront la prise en charge des patients.

Lexploration plus étendue du CV avec des données de suivi de I'évolution précis sont permis par
leCV Ocmpus 900 statique, qui explore 90° du CV, et cinétique, dont I'aire du CV est indiquée.

La étrie évalue la i ini de la région centrale de la rétine en montrant la
correspondance avec le fond d’ceil est un examen trés performant.

Loptique adaptative est une nouvelle technique d’exploration morphométrique trés fine de la
rétine de iliser les cellules rétini ou d’étudier les parois de vaisseaux
avec un fort grossissement.

Line Azoulay-Sebban (Centre d’Investigation Clinique de I'hdpital des XV-XX)

N°19 - éli in vitro des énéti rares par la des cellules
souches pluripotentes induites (iPS).
La technologie des cellules souches pluripotentes induites (iPS) est une technique innovante
pour modéliser in vitro les pathologies génétiques. Les iPS sont, tout comme les cellules souches
embryonnaires (ES), des cellules souches pluripotentes, capables de générer tous les tissus de
I'organisme. Les iPS sont obtenues par reprogrammation cellulaire de cellules différenciées. Cette
technique consiste a surexprimer quatre facteurs de transcription (OCT4, SOX2, c-MYC et KLF4)
dans une cellule telle qu'un fibroblaste de peau. Les iPS peuvent ensuite étre différenciées en un
tissu d'intérét (poumon, foie, tissu nerveux, etc.). En prélevant les fibroblastes d’un patient porteur
d’'une maladie génétique, il est ainsi possible de modéliser des maladies génétiques a partir des
iPS. Cette approche est unique a Ia fois pour comprendre la pathophysiologie de la maladie étudiée
et pour développer de nouveaux traitements par criblage de petites molécules. Comme 80% des
maladres rares sont d’origine génétique, les iPS sont une avancée technologique majeure pour leur
ion et pour la ion de thérapies i
Notre programme de recherche vise a prendre un exemple de maladie rare comme preuve de
principe. Nous avons choisi d’étudier la dyskinésie ciliaire primitive (DCP), une maladie génétique
rare qui touche les cils vibratiles de I'organisme. Le défaut de mouvement des cils dans la DCP se
traduit par des pathologies respiratoires souvent graves et une infertilité. Nous allons produire des
iPS a partir de fibroblastes de patients porteur de DCP puis de différencier ces iPS en épithélium
bronchique et étudier la motilité ciliaire dans le tissu obtenu. Nous allons ensuite cribler des petites
molécules et tester in vitro des stratégies de thérapie cellulaire ou génique sur cet épithélium.
Cette approche pourra étre ensuite appliquée a d'autres pathologies pulmonaires, génétiques ou
acquises, fréquentes ou rares.
Caroline Sansac (CHRU , Institut de en rap

N°20 - Explorations fonctionnelles non invasives des pathologies musculaires rares dans un
cadre préclinique et clinique.
Le Centre de Résonance Magnétique Biologique et Médicale (CRMBM) est une unité de
recherche pluridisciplinaire du CNRS (UMR 7339) réunissant sur le campus Santé de la Timone
a Marseille, des Biochimistes, Physiologistes, Physiciens travaillant en étroite collaboration
avec les cliniciens du Centre de Référence des Maladies Rares. Cette particularité a permis au
CRMBM de se spécialiser, depuis 1989, dans I'exploration non invasive du métabolisme et de la
fonction musculaire par Spectroscopie (SRM) et Imagerie de Résonance Magnétique (IRM). Les
SRM i des i ions sur le mé alors
que les techniques avancées d'IRM apportent des indices itatifs sur les i
survenant au décours d’une pathologie musculaire i.e. 'infiltration graisseuse, I'inflammation, les

permettre la mise en place de ressources d'informations plus adaptées sur le Web et/ou dans les
centres référents dans le cadre de ces pathologies rares.
Laurent Chiche (CHU Conception-Centre Compétence PACA Ouest)

ANALYSE DE DONNEES ET SECTORIELLE

N°23 - Projet BNDMR : Récolte de données et Interopérabilité.

Le 2e Plan National Maladies Rares a été élaboré dans un but d’amélioration de la qualité de prise
en charge des patients et de développement de la recherche dans le domaine des maladies rares.
L'un des principaux objectifs du plan est la constitution d’une plateforme commune aux différents
centres de référence (CRMR) et de compétence (CCMR) pour le recueil sécurisé et le partage
encadré de données cliniques liées aux patients maladies rares. La Banque Nationale de Données
Maladies Rares (BNDMR) permettra d'évaluer I'adéquation entre I'offre et la demande de soins,
et facilitera I'identification de patients pour constituer des cohortes ou des essais thérapeutiques
pour des maladies rares. La BNDMR puisera ses données de sources diverses, hétérogénes et
disséminées au sein des CRMR et provenant aussi d’autres sources de données, laboratoires
labellisés, plateformes de génotypage... L'une des principales problématiques posée lors de la
mise en ceuvre de ce projet, est la récolte, ’'homogénéisation et I'adaptation de ces données au
modéle global, tout en évitant au mieux la double saisie aux professionnels de santé. La plateforme
qui mettra en ceuvre Ies moyens necessalres a la récolte de I'information pour les centres et
facilitera I'i é des systemes d'i ion s’appelle BaMaRa. Nous proposerons aux
centres dont les systemes internes sont gérés par des logiciels développés par des industriels,
une interface pour la réception et le traitement de messages de données prédéfinis. Aux autres
centres, nous un moyen non de de fichiers avec possibilité
de completlon de données par saisie. Sur le long terme, I'enjeu sera de rendre ces processus
d'i jion de données facil a chaque source et transparents pour les
utilisateurs, cet effort est trés important pour la pérennité du projet, et aussi trés intéressant d’un
point de vue technologique et scientifique. Meriem Maaroufi (Projet BNDMR)

N°24 - L'Observatoire des maladies rares.

L'Observatoire des maladies rares est un projet initié et piloté par Maladies Rares Info Services. II
est soutenu par des partenaires associés : 'Alliance Maladies Rares, I’AFM-Téléthon et EURORDIS.
Il a pour but de mieux connaitre la situation des personnes malades et de leurs familles. Pour
cela, un recueil de données sur le quotidien de ces personnes est effectué afin de recenser et
de mesurer les difficultés rencontrées. Trois thématiques ont été étudiées en 2011 : - I'errance
diagnostique ; - 'acces a Iinformation ; - Ia prise en charge des soins, produits et prestations. Trois
autres I'ont été en 2012 : - I'annonce diagnostique et ses suites ; - les difficultés pratiques liées
aux médicaments et autres produits de santé ; - la coordination des acteurs du parcours médico-
social de la personne malade. Les résultats de I'Observatoire sont particuliérement intéressants
dans la mesure ol il propose des données objectives sur le quotidien des personnes malades et
de leurs proches. Il offre aussi des renseignements précieux sur des thématiques qui intéressent
directement les professionnels de santé. T1omas Heuyer (Maladies Rares Info Services)

N°25 - Analyse sectorielle, technologique et économique, du marché des médicaments
orphelins.
Les «Médicaments Orphelins», destinés au traitement des maladies rares, bénéficient en Europe

modifications de volume musculaire etc ... Sur la plateforme préclinique, des dispositifs sans comme aux Etats-Unis dun statut particulier s dinc 0 afin
équivalent dans le monde permettent de mesurer de fagon combinée, sur des modales animau, dencourager 12 R&D de 'industrie Alors que I ' a plus
les performances mécaniques et la demande énergétique au cours d'un effort standardisé de 10 ans, et que les Etats-Unis fetent le 30éme anniversaire de I'« Urphan'D_rug Adt, > on peut
ainsi que les éventuelles altérations tissulaires. A titre d’exemple, nos récents travaux ont mis mesurer ['efficacité de cette 1 sur lo dé de nouveaux s, donnant
on évidence dos altérat o “hez deux modtles de de nombreuses opportunités de relais de pour les D Au de

P o CHOANET 'économie industrielle, et de Ianalyse marketing et stratégique, nous proposons une analyse
souris reproduisant des formes légére et sévére de 4.5ur la - 3 p

clinique, deux appareils d'IRM corps entier sont disponibles et utilisés exclusivement & des fins de

. Plusieurs ergometres dédiés ont été dé és afin de réaliser des efforts musculaires
a l'intérieur de ces appareils. De facon similaire a ce qui est réalisé dans le cadre préclinique,
des mesures combinées de force musculaire, de demande énergétique au cours d'un effort
standardisé, d'altérations tissulaires associées aux pathologies sont réalisées. Notre expérience
montre que Iapproche non invasive et quantitative de Ia fonction musculaire apporte des éléments
clés surla des ires rares qui sont utiles dans le cadre
du di ic et du suivi thé { David Bendahan (CRMBM UMR CNRS 7339)

de ce marché afin d’en étudier les
Ainsi, nous développons une base de i sous SQL pant des i ions issues
de différentes bases de données (brevets, « drug pipeline », essais cliniques, statut orphelin, AMM,
entreprises, investisseurs.....), relevant de différentes agences nationales ou internationales, (EMA,
FDA, ...) ou enregistrées dans des bases publiques (PubMed, NASDAQ, ....) ou privés (Web of
Science, Questel, Pharmaproject, Venture Source, ...). Notre analyse systémique de la dynamique
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scientifique, ique et é ique mobilise des indi i en économie de
P'innovation comme les publications, les brevets, les firmes ou les financements, et utilise des
outils d"analyses statistiques, cartographlques et d" analyses réseaux (XIstat, Manyviews, Intellixir,

..). Par exemple, est mesuré la en le flux de
breveles et Ie nombre de maluls de medlcamems orphelins obtenus, ou sur le plan économique,
les des ises. Nous mettrons en exergue les trajectoires qui se
dessinent, et les principaux poles scientifiques et iques qui semblent les porter, et nous
|dem|f|erom les acteurs et ires potentiels, emi ou i iels, présent au niveau
i Avec une élisati icroé i nous i a Iavenir, le modéle

d'affaires du médicament orphelin, et le partage de la valeur ajoutée entre industrie, patients &
institutions publiques. Philippe GORRY (Université de Bordeaux Montesquieu)

N°26 - Fonds d’amorcage de biothérapies innovantes pour les maladies rares.
L'AFM-Téléthon , association de malades et de parents de malades, et le Fonds National
d’Amorgage dans le cadre du Programme dlnvestissements d’Avenir, se sont associés pour créer
le Ter fonds d dédié aux biothé et aux maladies rares, dont la gestion
est confiée a CDC Entreprises. Ce fonds d’un montant de 50 millions d’euros a pour objet d'investir
au capital de sociétés nouvelles dont I'objet est de : - Favoriser les projets thérapeutiques visant
a offrir aux patients atteints de maladies rares 'accés a des traitements innovants ; - Permettre
I de trai pour des q a partir d'i
développées pour ces maladies rares. Il vise prioritai les thérapies i pour
les maladies rares dont la plupart ne disposent aujourd’hui d’aucun traitement curatif. Il
inclut de nouvelles approches thérapeutiques dont certaines arrivent @ un stade de maturité
compatible avec le développement industriel : thérapie génique, thérapie cellulaire, modulation
pharmacologique de 'expression des génes, anticorps protéines thé iques et
Les du fonds se feront principalement en France mais seront
possibles aussi en Europe. Il ciblera les jeunes PME innovantes a fort potentiel de développement.
Une attention particuliére sera portée a ce que les entreprises aient pour objectif de développer
leurs activités dans la perspective de mettre a la disposition des malades atteints de maladies
rares des médicaments & un « prix juste et maitrisé ». Jean-Pierre GASPARD (AFM TELETHON)

OUTILS POUR LE FINANCEMENT

N°27 - Consortium Européen dédié aux Programmes de Recherche sur le Maladies Rares.
E-Rare est un ERA-Net dédié aux Programmes de Recherche sur les Maladies Rares. Initié en
2006 (E-Rare-1, 2006 - 2010) le projet est actuellement dans sa deuxiéme phase (E-Rare-2, 2010

N°29 - Optimiser le recrutement des patients dans les essais cliniques maladies rares : une
stratégie a anticiper.

Le recrutement des patients dans les essais cliniques est une problématique récurrente (Treweek
et al, 2011). Le recrutement des patients dans les essais cliniques s'adressant a des maladies
rares représente un challenge au regard des spécificités de ces maladies : faible nombre de
patients, hétérogénéité des patients, étiologie peu documentée. .. Anticiper ces difficultés grace
a I'élaboration d’une stratégie peut aider a les surmonter. Il existe des leviers méthodologiques
pour faire face au faible nombre de patients. Un choix minutieux des critéres de jugement peut
influer sur le nombre de sujets nécessaires. Les critéres de jugement continus ou de substitution
permettent de réduire le nombre de sujets nécessaires et/ou la durée de I'essai. Mais ces critéres
doivent étre validés pour garantir Ia fiabilité des résultats de I'essai (Micallef J, 2011).

Les plans d’expérience alternatifs et en particulier les méthodes adaptatives telles que I'essai
séquentiel par groupes, la randomisation adaptative, le plan de retrait aléatoire... peuvent
également réduire le nombre de sujets nécessaires et/ou la durée de I'essai (Cornu et al,
2013; Edward et al, 2013). Ces méthodes nécessitent toutefois une solide justification et une
organisation anticipée pour la saisie des données en temps réel et les analyses intermédiaires.
Une stratégie de pour inclure suffi de patients peut étre envisagée au
travers : - des registres et bases de données épidémiologiques pour identifier et évaluer la
population ciblée (Marc Dunoyer, 2011). - des centres experts pour identifier des investigateurs
qualifiés et accéder aux patients. - des associations de patients pour surmonter les freins a la
participation et identifier des participants. Enfin la mise en place d' un dlsposmf centralisant le
recrutement des patients dans les essais multicentri peut optimiser le
recrutement. Yolande Adjibi (OrphanDev)

ESSAIS CLINIQUES ET INFORMATION DES MEDECINS

N°30 - OrphanDey, notre savoir faire pour optimiser les essais cliniques dans les maladies
rares.
Grace aux évolutions reglementaires et aux mesures incitatives de la derniére décennie, des

équipes de et des i iels du trés impliqués ont dessiné une véritable
ére thérapeutique pour les maladies rares
Un nombre croissant de dési est soumis aux autorités

réglementaires (plus de 1000 produits, COMP 2013). Cependant le nombre de thérapies

disponibles pour les patients reste décevant (68 médicaments orphelins disponibles, COMP

201 3). Le developpement de médicaments orphelins demeure un challenge en soit, la barriére de

I ique étant une des princi difficultés a surmonter.

Les spécificités des maladies rares (faible nombre de patients, hétérogénéité des patients,

étiologie peu documentée et |ne><|stence dessals cliniques antérieurs...) s'ajoutent aux
i usuelles de re et i ainsi un fardeau logistique et

- 2014) et bénéficie du fi de I'Union pé via le 7éme F Cadre (FP7).
La mission principale d’E-Rare est d iser et de ire un prog! { de
recherche sur les maladies rares.

Le Consortium d’E-Rare est composé de dix-sept agences de fi incluant : I

I'Autriche, la Belgique, I'Espagne, la France, la Grece, la Hongrie, I'ltalie, I'lsraél, le Pays Bas, le
Portugal, la Roumanie et la Turquie (avec la Pologne comme observateur) qui travaillent ensemble
afin de capitaliser la synergie du financement conjoint de la recherche.

Depuis 2007 E-Rare a lancé 4 appels a projet i ouverts aux

et approches dans le champ de maladies rares. 475 projets multinationaux mobilisant plus de
1900 équipes de recherche européennes et des pays associés, ont été déposés. Les agences
de financement de 6 (2007) puis de 10 (2009, 2011, 2012) pays participants ont financées 53
consortia pour un budget total de 37,5 Moi . Il est important de souligner que le 4éme AAP d’E-
Rare (JTC 2012) a été spécifiquement dédié aux projets de recherche menés par des jeunes
chercheurs. Le but de cet AAP était d’encourager les jeunes chercheurs ambitieux a s'impliquer
dans la recherche sur les maladies rares via la collaboration transnationale.

Enfin, E-Rare a récemment rejoint le Consortium Internanunale de Recherche sur les Maladies
Rares (IRDIRC) pour élargir ses activités liées a 'accélé du ic et au dé

de nouvelles thérapeutiques pour les maladies rares. IRDIRC regroupe des chercheurs et des
organismes financeurs qui ont pour but de délivrer 200 nouvelles thérapies et des moyens pour
diagnostiquer la plupart des maladies rares d'ici I'an 2020.

Daria Julkowska (Fondation maladies rares)

N°28 - La Fondation maladies rares, modele singulier de coopération scientifique pour une
nouvelle approche de Santé et de Société.

La Fondation maladies rares est un modéle de coopération unique dédiée a Ia recherche sur les
maladies rares. Co-fondée par des hopitaux uni ires, des i de et des
associations de patients, elle a pour objectif de coordonner, fédérer et financer la recherche sur les
maladies rares. Initiative du deuxiéme Plan National Maladies Rares, la Fondation est une structure
privée d'intérét général a but non lucratif. Avec une équipe située au ceeur de la plate-forme
nationale frangaise pour les maladies rares, ouverte sur la scéne internationale et complétée par
sept responsables régionaux sur le terrain, la Fondation maladies rares est activement impliquée
dans la p ion de I en , via de nouvelles synergies et un continuum de
compétences.

La Fondation maladies rares apporte un soutien financier a des projets innovants et stimule
la coopération interdisciplinaire afin d’accélérer les innovations scientifiques, médicales et
sociales au bénéfice des patients. Son régional facilite I'é ion des besoins et
le développement de réseaux et de partenariats ciblés. La Fondation contribue aux politiques de
recherche en santé publique a I'échelle nationale et & la promotion de la coopération internationale,
afin de développer un nouveau modéle de santé et de société.

La Fondation a notamment lancé un premier appel @ projets en sciences humaines et sociales
avec pour objectif de disposer d’une meilleure connaissance de I'impact d’une maladie rare sur les
différents aspects de la vie quotidienne des patients (travail, loisirs, vie affective et relationnelle)
et de favoriser I'adaptation des pratiques et une amélioration de la prise en charge (annonce

du di ic, prise en charge médi iale, etc.). Lancé fin 2012, cet appel a suscité 77
dont 37 ont été présélectionnées. Trois thé de étaient couvertes
par cet appel : (i) le parcours di ique : la du di ic, I'annonce et la prise en

charge de la personne malade et de son entourage ; (i) les nouvelles technologies en génétique :
conséquences sur I'information, la protection et la prise en charge des personnes malades ; (ii) le
parcours éducatif, social et professionnel des personnes atteintes de maladies rares. Au total, 188
équipes ont été mobilisées, 45% des projets déposés ayant une association parmi les partenaires
impliqués. Les porteurs de projets sont des laboratoires en sciences humaines et sociales (50%),
des Centres de référence maladies rares (17%), des équipes hospitaliéres (17%), des équipes de
Vlnstitut national de la santé et e la recherche médicale (INSERM) (14%). Plus de douze domaines
de ont été repré par ordre de repré: tla ie, la
sociologie, les sciences de Ieducatmn I'anthropologie, les sciences du sport, la démographie, le
droit, I'éthique, les sciences du langage, etc. Roseline Favresse (Fondation maladies rares)

Les starts-up, les petites compagnies ou les cliniciens peuvent

difficilement surmonter ces difficultés par eux mémes (Marc Dunoyer, 2011).

OrphanDev est I'unique structure en France et en Europe pouvant soutenir les industriels, les

chercheurs et les cliniciens dans la conception et la réalisation d’essais cliniques pour les maladies

rares, selon le principe de la recherche translationelle. S'appuyant sur une longue expérience des

essais cliniques et en particulier ceux pour les maladies rares depuis plus de dix ans, OrphanDev

propose un soutien logistique et méthodologique personnalisé pour optimiser la conception et la
isation de ces essais si spécifi

Ce soutien est assuré par des experts de la ie clinique et de I'é

OrphanDev s’inscrit au cceur d’un dispositif national innovant de recherche (CeNGEPS, F-CRIN,

la Fondation Maladies Rares) pour accélérer I'accés des patients & I'innovation thérapeutique.

Yolande Adjibi (OrphanDev)

N°31 - Préparations hospitaliéres : Comment mieux informer les professionnels de santé et
les malades ?

des Hopitaux de Paris (EPHP, AP-HP) développe,
fabrique et met a dlsposmun dans les établissements de santé francais, des médicaments
indispensables non fabriqués par I'industrie pharmaceutique, médicaments orphelins ou formes
adaptées a la pédiatrie ou & 'usage hospitalier. La plupart d’entre eux ont un statut de préparation
hospitaliere (PH). Alors que I'information sur les spécialités avec AMM se fait par des documents
validés par I'ANSM (RCP, notice), il n’existe pas pour les PH de documents d'information validés par
I'ANSM et toute information risque d'étre qualifiée de publicité, répondant alors & des restrictions
réglementaires. L'objectif de ce travail est d'étudier selon quelles modalités I'information sur les
PH pourrait étre améliorée dans une optique du meilleur usage pour les malades. Matériel et
méthodes - Pour chaque PH (72 au livret des médicaments EPHP), élaborer des Fiches d'Utilisation
Thérapeutique (FUT) structurées comme le RCP, et des Fiches de Bon Usage (FBU). Faire valider
ces FUT et FBU par des experts cliniciens de terrain. - Diffuser ces fiches aux demandeurs
d'information, professionnels et usagers. - Intégrer les FUT, FBU et recommandations cliniques
le cas échéant dans les sites intranet et internet de I'EPHP. Résultats - Sur 72 PH du livret, 46 ont
des FUT et/ou des FBU. - Juillet 2012 & juin 2013 : 806 réponses ont été apportées aux demandes
d'information de professionnels en France, dont 102 envois de FUT. Ces demandes concernaient
34 PH. - Toutes les FUT et FBU avec recommandations ANSM ou HAS quand elles existent,
ont été intégrées dans les projets de site intranet et internet destiné aux professionnels et au
public. - Au plan réglementaire, nous sommes en attente de I'avis de I’ANSM sur les informations
mises a disposition dans le site internet. Conclusion — Discussion Lactivité d’informer sur les
médicaments, quel que soit leur statut, prescrits et dispensés aux malades est un devoir des
professionnels de santé. Promouvoir leur bon usage pour optimiser le rapport bénéfice/risque est
indispensable aux plans éthique et clinique. C'est pourquoi la réglementation sur I'information sur
les PH devrait explicitement favoriser sa diffusion. Marie-Caroline Husson (EPHP AGEPS)

La DIRECCTE Languedoc-Roussillon

Une direction régionale de I'Etat,
au service des entreprises, des salariés et
des acteurs socio-économiques

== " = = = =

La DIRECCTE Languedoc-Roussillon, Direction Régionale des Entreprises, de la
Concurrence, de la Consommation, du Travail et de I'Emploi, est dotée de compétences
pluridisciplinaires et transversales. Née de la fusion de 7 services régionaux issus des ministéres
chargés de I'économie, du travail et de I'emploi, la DIRECCTE met en ceuvre, dans ses domaines,
I'intervention globale et cohérente de I'Etat sur le territoire régional. Elle est placée, a ce titre, sous
I'autorité du Préfet de région (sauf pour les actions d‘inspection du travail).

Elle est l'interlocuteur économique et social unique de I'Etat, des entreprises et des acteurs
socio-économiques : chefs d’entreprise, salariés, partenaires sociaux et territoriaux, demandeurs
d’emploi et consommateurs.

Elle est présente auprés des entreprises a chaque étape de leur évolution, accompagne leur
création, leur développement et les aides a gérer les ressources humaines et les compétences.

La DIRECCTE LR est composée d'un échelon régional structuré en 3 poles couvrant
3 domaines d’intervention et de 5 Unités Territoriales, pour assurer le développement
économique des entreprises et du territoire en garantissant : le respect des normes d'ordre public et le
fonctionnement loyal et sécurisé des marchés, le développement d'un dialogue social de qualité ainsi
que l'insertion et la protection des publics les plus fragiles.

1 Unité Régionale composée du :
» Pole T : Politique du Travail en charge :
de I'Inspection du Travail
de I'amélioration de la qualité du travail (santé, sécurité, lutte contre les discriminations, la précarité
et le travail illégal..)
des relations sociales (développement du dialogue social, des institutions représentatives du
personnel..)
du contréle de la formation Professionnelle

» Pole 3F: Entreprises, Economie, Emploi en charge :

- du développement et accompagnement des entreprises

- de I'Innovation et recherche

- du développement de I'emploi et accompagnement des salariés

- du développement des compétences des actifs salariés, demandeurs d'emploi et travailleurs
indépendants

- de I'acces et retour a I'emploi des demandeurs d'emploi et des publics fragiles

- de la gestion des fonds européens

» Pole C: Concurrence, Consommation, Métrologie et Répression des Fraudes en charge :
de la régulation concurrentielle
de la protection économique et sécurité des consommateurs
de la métrologie

Un service Performance et Ressources a vocation interne chargé des fonctions supports
5 Unités Territoriales Départementales, services opérationnels de proximité de la DIRECCTE pour

relayer les actions des poles T et 3F au plus prés des usagers.
Pour le pdle C cette mission releve des directions dédiées a la protection des populations.

Pour tout contact et renseignement a la DIRECCTE, vous pouvez appeler au 04.30.630.630
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INFORMATIONS

PRATIQUES

Organisation du congrés

RARE 2013 / Colloquium Paris

13-15 rue de Nancy

75010 Paris — France

Tél:01 44641515
Fax:014464 1516

Email : rare2013@clg-group.com

Lieu / Horaires

Esplanade Charles de Gaulle
34000 Montpellier
Tel: 04 67 61 67 61
www.enjoy-montpellier.com

Entrée des participants coté
Esplanade Charles de Gaulle

28 novembre 2013 de 9h a 19h
29 novembre 2013 de 9h a 18h30

Conférences : Auditorium Einstein niveau 0
Tables rondes : Auditorium Einstein niveau 0
Ateliers : Salles Sully niveau 1

Accueil des participants tous les jours
a partir de 8h : Joffre 1 niveau 1

Réduction Avion

Air France offre des tarifs avantageux

aux participants de RARE.

Pour plus d’information :
www.rare2013.com

EVENEMENT : 13RARECode

Identifiant : 18358AF

Valable pour transport entre le 23/11/13
et le 4/12/13.

Lieu de I’événement : Gorum, Montpellier
Réductions sur une trés large gamme de

tarifs publics sur 'ensemble des vols Air
France et KLM du monde, pouvant aller

jusqu'a -47% sur les lignes de France
métropolitaine (Corse incluse)**.

Connectez-vous sur le lien Internet de
I’événement ou sur http://www.airfranceklm-
globalmeetings.com/ pour :

= obtenir les tarifs préférentiels consentis
e effectuer votre réservation

w faire émettre votre billet électronique *
= choisir votre siége a bord **

= établir votre carte d’embarquement

Exposition
RARE 2013 vous accueille sur un espace

d’exposition de 1100 m2 dans les salons
Joffre 1/2/3 - Niveau 1 au Corum.

Entreprises, structures académiques et
associations de patients sont réunis sur un
méme espace unique dédié aux échanges et
a la convivialité.

Vous pourrez rencontrer les acteurs-clé des
maladies rares sur les stands et contact
desks pendant tout la durée de I’événement,
les 28 et 29 Novembre.

Les pauses et déjeuners se tiendront
également sur I'espace d’exposition.

Soirée RARE 2013
Jeudi 28 Novembre a partir de 19h

Faculté de médecine de Montpellie

2 Rue de I'Ecole de Médecine
34000 Montpellier

Dotée d’un patrimoine exceptionnel, la
faculté de médecine, datant du Xlléme
siecle, est la plus ancienne en exercice
dans le monde. Rabelais, Chaptal ou encore
Gui de Chauliac y ont marqué son histoire
notamment dans le jardin des plantes, jardin
botanique le plus ancien de France.

Cette visite vous fera découvrir les lieux,
successivement  monastére  bénédictin
fondé au XIVe siécle, palais épiscopal puis
école de santé. Le guide vous enmenera
ensuite au coeur d’un lieu exceptionnel: le
conservatoire d’Anatomie.

Cette visite sera suivie d’un cocktail puis
d’un diner a la faculté de médecine.

Tarif : 65 € HT
Nombre de places limitées.

rare 12013

ntres Eurobiomed des maladies rares

Pour toute inscription au diner, veuillez
envoyer un email a e.renard@clqg-group.com

Intervenants

La régie de l'auditorium Einstein (accés
depuis le niveau 0) et son équipe technique
sont disponibles pour vous accueillir
pendant I’événement (modifications sur le
support, vérification du support...). Si vous
n’avez pas transmis votre présentation avant
I’événement aux organisateurs, nous vous
remercions de vous présenter en régie la
veille de votre présentation, ou au plus tard la
demi-journée précédant votre intervention.

Nous vous rappelons que votre présentation
doit étre réalisée avec le logiciel PowerPoint
(édition 2007), les supports acceptés sont
les clés USB uniquement. En aucun cas
votre présentation ne pourra étre réalisée
avec votre ordinateur personnel. Nous vous
remercions de vous assurer au préalable de
la compatibilité et bonne qualité de lecture
de votre présentation avec un PC (si vous
travaillez sur Mac notamment).

Numéros utiles

Aéroport International Montpellier -
Méditerranée :

Tél: 04 67 20 85 00
www.montpellier.aeroport.fr/

Navette Aéroport (Ligne 120) -
Gare routiére :
Tél: 04 67 92 01 43

Taxis de I’Aéroport
Réservez votre taxi par téléphone :
04 67 20 65 29

Taxi Montpellier
Tél: 04 67 100 000

MONTPELLIER. FRANCE
28 ET 29 NOVEMBRE 2013

Gare SNCF de Montpellier Saint Roch :
Place Auguste Gibert - BP 51238
34011 Montpellier cedex 1

Renseignements : 36 35 (0,34 Euros / min)
Wwww.gares-en-mouvement.com/accueil.
php?gare=frmpl&langue=fr
www.voyages-sncf.com

Transports de I’Agglomération
de Montpellier (TAM) :

Tél: 04 67 07 6100
www.montpellier-agglo.com/tam/

Office du tourisme de Montpellier
30, Allée Jean de Lattre De Tassigny
34000 MONTPELLIER, France

Tél : 04 67 60 60 60
www.ot-montpellier.fr

PASS 2 JOURS RARE 2013

CATEGORIE €HT
Non-membres 400 €
Membres Eurobiomed 300 €

Institutionnels /
Laboratoires de Recherche 250 €

Association de patients /
Etudiants 75€

Interne / Chef de clinique 75€
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AES
Droit et Science politique
Economie

« Une recherche a la pointe de la modernite e

« Une offre de formation pluridisciplinaire _—

Médecine
Odontologie

Pharmacie

Ulaontpg[lner 1

24 859 étudiants
996 enseignants-chercheurs
2 poles scientifiques

Sciences de la vie / Sciences humaines et sociales

le pdle biologie-santé-chimie 48 éqipes de echerche

, ’ . . . . 9 écoles doctorales
cancerologie | infectiologie | neurosciences 3 chaires mixtes dexcellence

médecine expérimentale et régénératrice tavec (INRA/ 2 avec e (NS
en relation étroite avec 2 CHU (Montpellier / Nimes) et les pdles de compétitivité

141 théses soutenues par an

U711

Université Montpellier 1

5 boulevard Henri IV CS 19044 ' 34967 Montpellier cedex 2 = tél:04 67 4174 00  www.univ-montp1.fr




