Parce que les maladies neuromusculaires
sont des maladies d’origine génétique... .'Arm déveioppe

des outils d'intérét général, des moyens et des savoirs pour accélérer la compréhension
des maladies génétiques et ouviir le chemin aux thérapies issues de la connaissance des genes.

Quels bénéfices pour la drépanocytose ?

Les scientifiques du monde entier qui travaillent sur des programmes de thérapies
géniques ou cellulaires de la drépanocytose peuvent déposer des dossiers, chaque
année, en réponse aux appels a projets AFM. Ces projets peuvent disposer d’un soutien

“Sans l'aide de
I'AFM, nous aurions eu
de grosses difficultés pour
mettre en place cet essai :
concretement nous avons pu

embaucher un assistant de recher-

che clinique. Actuellement notre
essai est trés encourageant !
Pr Eliane Gluckman
Hoépital Saint Louis, Paris

financier sous réserve d’une expertise de son conseil scientifique. C’est dans ce cadre que
I'AFM soutient depuis 1991 des équipes de recherche qui travaillent sur la drépanocytose.

rogramme Cellectis - : chirurgie du génome par méganucléases, technique innovante pour corriger une
> Prog Cellectis - 2008 : chirurgie du g o g I techniq te p g

anomalie génétique. Le programme lancé par la société Cellectis et ’AFM prévoit, sur 5 ans, la fabrication de méganu-
cléases pour 7 génes dont ceux de la béta-globine, muté dans les hémoglobinopathies. Pour générer les méganucléases liés a la béta-glo-

n d’euros environ.

bine, '’AFM soutient Cellectis a hauteur d’1

> Corrections de cellules souches sanguines lors d’études précliniques en thérapie génique sur la Drépanocytose et thalassémie —
2003. Les travaux du Pr Gluckman (hopital Saint Louis) portent sur le transfert de genes (grace a un lentivirus) dans des cellules souches
sanguines issues de la moelle osseuse. Aujourd’hui, le Pr Gluckman méne un essai clinique de thérapie génique de phase | /Il sur

’'Homme. Le principe repose sur la modification génétique de cellules souches de la moelle osseuse grace a un
bétaglobine.

“Je travaille dans
le meilleur laboratoire
qui existe en France dans
le domaine des cellules sou-
ches embryonnaires : il est
extrémement performant tant
pour son potentiel humain que
technologique, et cela, c'est
grace a I'AFM."

> Etude précl
menée actuellement par le Dr Onteniente au sein d’l-Stem,

ique de thérapie cellulaire a I'aide de progéniteurs neuraux

cognitive progressive des patients atteints de drépanocytose.

élevée.
Dr Brigitte Oteniente
|-Stem

vecteur portant le gene de la

dérivés de cellules souches

stitut créé conjointement par I'lnserm et
I'AFM pour développer des thérapies innovantes utilisant les cellules souches embryonnaires. L'objectif des
travaux du Dr Onteniente est de traiter les lésions cérébrales a l'origine de la dégradation intellectuelle et

> Thérapie génique de la Drépanocytose sur une souris — 2001. Des souris drépanocytaires ont été gué-
ries en introduisant chez ces animaux un gene produisant une hémoglobine "anti-drépanocytaire” en quantité
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« Nous sommes
déterminés a obtenir |
a prolongation du plan national
Maladies rares. Que se passera-t-il
si en 2008 les moyens ne sont pas
pérennisés ? On ne peut pas s'arréter
au milieu du gué ! »

Laurence Tiennot Herment
Présidente de 'AFM.

> 2 associations de lutte contre la drépanocytose sont membres
de I'Alliance maladies rares et d’Eurordis, deux entités de la plate-
forme Maladies rares, créée et financée de fagon majoritaire par
'’AFM. L’Alliance maladies rares compte 166 associations membres.
Eurordis rassemble 286 alliances nationales ou associations de mala-

dies rares dans plus de 30 pays.

> Eurordis, avec 'AFM, a joué un réle essentiel dans I'obtention des
réglements européens sur les médicaments orphelins en 1999 et
sur les médicaments pédiatriques en 2006. Eurordis a aussi oeuvré
pour I'obtention d’un reglement européen sur les thérapies avancées
qui aura un intérét vital lorsque une ou des thérapie(s) génique(s) ou
thérapie(s) cellulaire(s) seront éventuellement mises au point pour la

drépanocytose.

“La France a une
rééelle avance dans le
domaine des maladies rares et
orphelines, avec I'AFM qui couvre 70%
des recerches sur I'ensemble de ces
maladies.”

Ty

Parce que les maladies neuromusculaires
sont des maladies rares... Les maladies rares étant négligée

systéme de santé publique, I'AFM a développé une stratégie globale pour la
naissance de ces malades exclus de la vie économique et sociale.

Quels bénéfices pour la drépanocytose ?

> L’AFM, a contribué a la mise en place du plan maladies rares
incluant notamment le développement de centres de référence
pour les différentes pathologies, dont le CHU de Pointe a Pitre
pour la drépanocytose, labellisé en 2006, et qui doit percevoir
550 000 € par an, ainsi que le centre de référence des syndro-
mes drépanocytaires majeurs de Mondor/Tenon (Créteil), label-
lisé en 2004, qui est subventionné a hauteur de 850 000 € par
an.

> Une procédure est en cours pour la mise sur le marché d’un
médicament, le Siklos (Hydroxyurée). Pour
ce médicament générique, un labora-

toire frangais a développé des recher-

ches spécifiques dans 'indication de
la drépanocytose. Ce produit a
obtenu le statut de médicament
orphelin en 2003. La Commission
européenne a délivré une autorisa-
tion de mise sur le marché pour
Siklos le 29 juin 2007.

> Grace au GIS-Institut des
Maladies Rares, financement
en 2003 d’un projet en scien-
ces humaines et sociales por-
tant sur 'amélioration de la prise
en charge et de la vie quoti-
dienne des adolescents qui ont
une drépanocytose

> Un deuxiéme médicament est en
cours de développement et a fait I'objet d’'une
désignation orpheline (c'est a dire qu'il peut accéder aux avantages prévus
par le réglement européen en matiére de médicaments orphelin). Le processus
suit son cours pour une I'obtention d’'une mise sur le marché.
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> Téléth'
Grace au leteth, n
> 34 essais chez ’'Homme, en cours ou en préparation pour 29 maladies

“ = —n==ﬁm Téléth n  différentes. Plusieurs centaines de malades participent déja a des essais
gy crepeneeas (maladies génétiques rares qui font perdre la marche ou la vue a des
enfants, qui isolent du monde extérieur ou qui font vieillir prématurément).

C'EST NOUS |

> Le premier traitement par thérapie génique bientdt disponible sur le
marché pour les malades atteints de déficit immunitaire Ada-Scid (“les
bébés bulle”).

> Prés de 400 programmes de recherche soutenus directement tous les
ans.

> Prés de 130 projets scientifiques “maladies rares” soutenus via les
appels d’offres de '’Agence Nationale de la recherche et du Gis-Institut des
maladies rares, financés majoritairement par les fonds du Téléthon.

FAmTES un oon au 3637 ou sk talethon. fr

S M EE E@e® 2 ® 5o > e Plan Maladies Rares : depuis 2004, les maladies rares sont recon-
nues comme enjeu de santé publique.

> La reconnaissance du droit a compensation dans la loi du 11 février 2005 (loi sur I'égalité des droits, des
chances, la citoyenneté et la participation des personnes handicapées).

> Pour les malades, 15 ans de vie gagnée grace a 'amélioration de la prise en charge médicale.

> 46 médicaments orphelins ont été mis sur le marché européen : ils permettent de traiter plus d’un million
d’Europééns.
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1980
Ouverture de Pétablissement
de soins “La Forét ",

3Saint Georges-sur Loire (49)

LAFMintroduit.en France,
s premiers fauteuils éleciriques

Créée en 1958 par M=* de Kepper,
maman de 7 enfants dont

4 atteints d'une myopathie

de Duchenne, I'AFM a pour
missions de guérir les maladies
neuromusculaires et d"aider les
personnes qui en sont atteintes.

apres sa création,
I'assaciation n'a pas changé
d'objectif :

vaincre

la maladie !

LAFM estraconnus
dutiltd publique

parYolaine de Kepper

Identification du gine do
Ia Myopathie do Duchenne

refuser guérir refuser

Pour
100 euros
employeés
par 'AFM

en 2007

lus d’infos sur
afm-telethon.fr

83,7 euros pour les missions sociales
6,8 euros pour les frais de gestion
9,5 euros pour les frais de collecte

Missions sociales : 105 M€ en 2007

>66 M€ pour la mission guérir

>36,3 M€ pour la mission aider

>2,7 M€ pour la communication liée aux missions sociales
(information scientifique, médicale et sociale)

1998/2006

Cap surlesthérapies

Maladiesrares - Lancement de Treat HMD,

et —————
pour accélérer Favinement des
rapeut des

2000: Création de  Wilanee
Matadies Rares
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Iaborataie du Telethon i é 2 I mise s lemarché européen
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1 fevrier pour Fésalivé
des droits et des chances, la
panticipation eta ctoyenneté
des personnes handicapées

impliqués dans des centaines

Réarientation des

40 esxais thirapeutiques
pour 30 maladiss difiérortos an
cours ou en préparation, avec e
soutien do TAFM.
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