
Médecinsetassociations:un nouveaulien,
au-delàdu soin
Pour répondreà l'isolement desmaladeset de leur entourage,ainsi qu'à la méconnaissancedespathologies rares parles professionnels desanté et
du secteursocial, desspécialistesont créédes réseauxet travaillent avec lesassociationsdepatients. Lesquellesinvestissentaussi dansla recherche
et lathérapeutique,

La plate-forme Prior Maladies Rares en Loire-Atlantique
Action piloteengagéeà l'initiativede la Direc

tion régionaledesaffairessanitaireset socia
les(DRASS)Paysde la Loireà l'occasiondu pre

DominiqueBonneau, Dominique Leberre
(coordinatrice régionale de l'Alliance maladies
rares)et Jean-FrançoisStalder.

mier PlannationalMaladiesrares,la plate-forme
d'informationet d'orientation(Prior)pour lesmal
adies rares,communeauxCHUd'Angers et de
Niantes,aété officiellement inauguréeen jan
vier2011. Elletémoignede lavolontédecertains
médecinsdes'engagerau-delàdu soinpources
patients: «Lescentresde référenceet decompé
tencessont indispensablesmais lespatientsont
aussidesproblêmesmédico-sociauxqui nécessi
tentdesréponsesdeproximité.Ilsnepeuventpas
secontenterd'une visiteannuelledansle centre
deréférence»,soulignelePrDominiqueBonneau,
coordonnateurducentrede référencedesmala
diesneurogénétiquesauCHUd'Angers.Cegéné
ticien a doncimpulséPriordèsoctobre2009 a
Angers,en lienétroitavecl'antennerégionalede
l'Alliancemaladiesrares.Soussa responsabilité
et celle d'autresréférantsmédicaux(PrChristo
pheVernyauCHUd'Angers,PrsYannPéréonet

Jean-FrançoisStalderau CHUde Nantes),une
équipepluridisciplinaireaétéconstituée:cadrede

santé, assistantes sociales, ergothérapeute,
psychologues,conseillèreengénétiqueet secré
taires.

Une mission double

Directementsollicitéepar lespatients,l'équipese
déplacechezeuxsi nécessairepourévaluerleurs
problèmesspécifiques(aideà domicile,intégra
tionscolaire,etc.)et lesorienteraumieux,«sans
jamais se substituer auxstructures desoin »,
précise le Pr Dominique Bonneau.A ce jour,
180 demandesontainsiété traitées,parmi les
quellesunecinquantainea nécessitéunevisiteà
domicile.
Laplate-forme participeaussià la diffusion de
l'information sur les maladiesrareset organise
dessessionsde formation*pour les médecins,
paramédicauxet personnelsmédico-sociaux.La

réunionsur lesproblèmesspécifiquesdepriseen
chargede lamaladiedeHuntington,cellesur les
troublesducomportementdesenfantsatteintsde
maladiesgénétiques,et cellesur lestroublesde la
déglutitiondesadultesatteintsdemaladiesrares
ont attiré à chaquefois plusieurscentainesde
participants.«Lademandedesprofessionnelsest
énorme»,assurelePrBonneau.Aveclesassocia
tionsdepatients, l'équiperéfléchitégalementà
l'amélioration des conditionsde l'annonce du
diagnosticd'unemaladierare.
Financéepar l'Agencerégionaledesanté(ARS)
desPaysde laLoire,Priorseraévaluéed'ici 2ans
«etdevradémontrersaplus-valuepourobtenirun
financement pêrenne et faire des émules en
France»,espèrelegénéticien.Quelque165000
patientssontconcernéspar les maladiesrares
danscetterégion.*

* Laprochaineformation,surlethèmede larééducationpérl-
nèaledesenfantsopérésdemalformationano-rectale,auralieu
àtentesle5 avril2012.

Le réseau ADLRen Languedoc-Roussillon

Oi
»ituéà Saint-Gély-du-Fesc(Hérault),lesiègedu
)réseauVivreavecuneanomaliedu développe

ment enLanguedoc-Roussillon(VADLR),ouvert
depuis2009.aétéinauguréenjuillet2011.«Avec6
à8Xdela populationconcernéeparlesmaladies
rares,c'est entre 150000 et200000 personnes
enLanguedoc-Roussillon,souventisoléeset en
manquederepères,qui ontdespathologiesmulti
pleset leplusgrandmalà trouverdesprofession
nels deproximité »,expliquelePr PierreSarda.
responsabledu réseauet coordonnateurducentre
de référencesur lesanomaliesdudéveloppement
auCHRUdeMontpellier.

L'équipepluridisciplinairedeVADLR(coordina
trice.assistantesociale,psychologue,administra
triceetsecrétaire)s'est fixéplusieursmissions,La
première est de renseignerlesfamilles sur les
professionnelsdesantésensibilisésauxmaladies
rares,aptesà lesprendreenchargeau pluspro
chede leurdomicile.Prèsde250 professionnels
adhérentssontainsi répertoriésdansl'annuaire
du réseau."

Lasecondeconsisteà mettreenplacedesforma
tionsthématiquesdestinéesauxprofessionnelsde
santé,médico-sociauxet membresde l'Éducation
nationale(Journée«Xfragile»enseptembreder-
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nier,demi-journée«Lagénétiquepourtous»en
décembre,sessionsurlesyndromedeWilliams
Beurenprévueàlafindupremiertrimestre2012).

De nombreux projets

Ouverteségalementauxpatients,famillesetasso
ciationsdemalades,cesrencontres«permettent
auxdifférentsacteursdefairepartdeleurressenti
et deleursbesoins,et leskmés,orthoptisteset
autrespsychomoîriciensprennentconsciencede
lanécessitédemutualiserlapriseencharge,
indiquele généticien.Malheureusement,les
médecinsgénéralistessonttrèsdursàmobiliser».

L'équipedeVADLR.Degaucheàdroite:Nora
Ramdani,EvaBarthélémy,BéatriceBollaert,
LaurenceDestradeetlePrPierreSarda.

Issusdelaréflexioncommuneavecl'Alliance
maladiesrares,denombreuxprojetsattendent
desfinancementscomplémentairesàceuxde
l'Agencerégionaledesanté(ARS)pourvoirle
jour: réunionspropresàchaqueprofessionsur
descasconcrets,groupesdeparoledélocalisésà
Montpellier,Perpignanpuisdansd'autresvillesde
larégionpour lesparentsd'enfantsmalades,
ouverturesd'équipesmobilesà Montpellier,créa
tiondelieuxderépitpourlesfamilles,recense
mentdesemploisprotégéspourlesmaladesde
plusen plus nombreuxqui atteignentl'âge
adulte... «Lesbesoinset lechampdactionsont
immenses»,confirmelePrPierreSarda.
Est-illégitimequ'unspécialisteengénétiques'at
telleàunetelletâche?L'intéresséreconnaîtque
«tedébatexiste»,maisassume: «Beaucoupde
généticiensdemeurentexclusivementdesscienti
fiques,fontdesdiagnosticsbrillantsetrestent
dansle"yaqu'à"pourlapriseencharge.Pourma
part,monbutestdesoignerdespatientsqueje
voisévolueraufil desans; quandaucunmédica
mentn 'existe,lapriseenchargecoordonnéeetde
proximitéestlathérapie».

*wmanomalies-developperrient-lr.net

Le Généthon, laboratoire du Téléthon

Créé en 1990par l'Associationfrançaise
contrelesmyopathies(AFM),leGénéthon

dtvry estfinancéàplusde85\ parlesdonsdu
Téléthon.D'abordreconnupouravoirélaboréles
premièrescartesdugénomehumainen1992,ila
ensuitecontribuéàl'identificationdesgènes
responsablesdemaladies,avantdesetourner
verslamiseaupointd'outilsdethérapiegénique,
puisverslesessaiscliniquessurl'homme.
Pouraccélérercesdéveloppements,l'AFMainvesti

en2010dansun centredebioproductionde
5000m', GénéthonBioprod,destinéàdevenirle
«plusgrandcentreaumondedeproductionde
médicamentsdethérapiegénique».Enmars
2011.unamendementautorisantlesorganismesà
butnonlucratifàcréerunlaboratoirepharmaceu
tiquepourfabriqueretcommercialiserdesmédica
mentsdethérapieinnovanteafaitdel'AFMlapre
mièreassociationdepatientsàpouvoirdemander
lestatutd'établissementpharmaceutiquepour

plutenplut
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MaquettedeGénéthonBioprod.

Généthon.Dèsl'obtentiondesaqualificationpar
l'Agencefrançaisedesécuritésanitairedespro
duitsdesanté,GénéthonBioproddoitpermettrela
productiondelotsdemédicamentspourdesessais
cliniquesdethérapiegénique.avecpourobjectif
uneproductionannuelled'unevingtainedelots.
« L'industriepharmaceutiquedélaissantce
domaine,deséquipesderecherchedumonde
entiernoussollicitent»,indiqueFrédéricRevah,
directeurgénéraldeGénéthon.

De la recherche au médicament

Cetteannée,leGénéthonestengagédansune
dizainedeprojetsdethérapiegéniquenécessitant
cesvecteurs.Parmieux,deuxprojetssonten
phaseclinique.Lepremierestceluidutraitement
dela dystrophiemusculairedesceintures,la
gamma-sarcoglycano-

pathie,dontlesessaiscli
niquesontétélancésen
2006.Lesecondestcelui
du traitementdu syn- TAIA*K1*^
dramedeWïskott-Aldricn.' ©l©!"^
essaiinternationaldont éf^S
les phasesI et II ont

*" -" '

démarréen2011,1evolet
françaisétant menéà
l'hôpitalNecker(Paris).
«Cetessaidoitdurer3ans.S'ilestpositif,nous
pourrionsproduirenous-mêmeslemédicament
pourles500patientsatteintsdusyndromede
Wiskott-AldricnenEuropeet auxÉtats-Unis»,
anticipeFrédéricRevah.
Parailleurs,l'année2012verraaussilanaissance
del'Institutdesbiothérapies,regroupantlesqua
tre«brasarmés»del'AFM: leGénéthonpourla
thérapiegénique,l-Stempourlescellulessou
ches,l'Institutdemyologiepourlarechercheet le
traitementdesmaladiesdumuscle,etlePôlenan
taisdethérapiegéniquepourlesessaisprécli
niques.Soitprèsde700chercheurs,médecins,
technicienset ingénieursrépartisdansplusde
25000m' delaboratoiresàParis,ÉvryetNantes,
etunbudgetglobaldeplusde60millionsd'euros
- dont60"/ofinancéspar['associationgrâceaux
donsduTéléthon.
Objectif:fédérerplusétroitementcesforces,leur
donnerunevisibilitéinternationaleaccrueet* por
terla f'ranceau 1- rangmondialdesbiothéra
pies«.ambitionneLaurenceTiennot-Herment,pré
sidentedel'AFM.»
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