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un grand merci

Durant ces deux derniéres années (2014 et 2015), notre association a pu de nouveau
compter sur votre indéfectible soutien, particuliers, entreprises, et associations.
C’est grace a cette implication et accompagnement que ’AFG maintient ses actions
en faveur de la recherche et au soutien des familles qui nous sollicitent.

Nous tenons a remercier plus particulierement certains d’entre vous pour ce
soutien fidéle et désintéressé.

v

Le Rotary de Toulouse Est — Terre d’Envol et le Rotaract de Toulouse et Saint Exupéry pour
I'organisation du spectacle de magie encore ces deux derniéres années, et particulierement
I'implication de Florence Barrié Vidal et sa famille.

Les organisateurs du Loto de Réauville qui n’oublient jamais de nous faire bénéficier de leur
manifestation.

Genzyme, notre plus fidéle sponsor grace auquel nous pouvons notamment éditer cette revue.
Le Relais ECAM avec notamment nos deux coureurs de I’Association, Marion et Quentin.

La Famille Desimpel-Dufaux pour leur généreuse contribution, montrant I’aide de nos amis Belges,
et qui chaque année nous aident.

Christophe Epineau pour sa course en Grande Bretagne « Lakes in a Day », qui a su mobiliser
autour de lui de nombreux donateurs pour ’AFG

Philip Maes et son épouse, pour leur manifestation « les jardins fleuris » dont les recettes sont
venues soutenir notre fonds de Dotation.

Fabienne Rajas de 'INSERM qui est devenue, depuis ses années de recherche, une source de
motivation pour notre association.

Notre conseil scientifique qui nous accompagne et nous guide sans discontinuer.

Nous ajoutons une grande pensée pour Florence Faure et Philip Maes qui ont quitté le conseil
d’administration aprés des années d’investissement personnel et de fidélité.

VV V.V V VvV V

Sans oublier 'ensemble de nos adhérents et donateurs qui permettent a I’AFG d’étre toujours
présente.

Et nous terminerons cette liste non exhaustive par une attention toute particuliére a une
jeune mere de famille sans qui notre revue ne pourrait paraitre, Helen Cornale-Hugon.

Merci a chacun d’entre vous.

Rédaction : Claude Guiraud et Helen Cornale-Hugon
Correction : Anne-Caroline Rouchette et Damian Cornale
Avec la collaboration de Dr.Fabienne Rajas, Dr Gilles Mithieux, Patrice Fiol, Anne Hugon, Michel et Véronique Mutelet, Richard Beugné,
Florence Vidal, Alain Bichat, Fabienne Baynat, Marion, Frangois, Marie-Noélle, Quentin, Clémence, Yvain et Céline.
A.F.G. - 34 Allée du Thym, 83160 La Valette du Var - Tél : 06 10 64 41 52 - Email : afg@glycogenoses.org
Site : www.glycogenoses.org
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Les années 2014 et 2015 ont vu bien des évolutions dans le
monde des glycogénoses et notre association se doit de suivre ces
changements. Dans le méme temps, nous avons egalement notre
propre développement et notre évolution interne.

Durant des années, 'AFG a contribué a accompagner, voire a
promouvoir les recherches, notamment pour les types 2 et les
types 1. Notre budget, pour cela, a été largement mis & contribution
et la mobilisation de nos adhérents au travers des dons et des
manifestations organisées nous ont aidés a réaliser ces actions. Les
résultats de nos investissements ne semblent pas vains et nous nous
devons de poursuivre les années suivantes nos efforts pour permettre
a nos chercheurs de mieux maitriser nos pathologies pour trouver des
solutions durables, voire définitives et maintenir 'espoir pour nos jeunes
générations.
Courant 2014 et 2015, nous nous sommes engagés a élargir
nos actions en faveur des types plus rares comme le type 3 et le type 5.
Pour cela, une journée scientifique sur ces deux types a été organisée
par ’AFG sous la conduite de mes illustres prédécesseurs, Anne Hugon
fondatrice de notre association et Philip Maes notre précédent président,
accompagnés par Richard Beugné notre référent type 5 au sein du conseil
d’administration, déja missionné en 2014 pour aller en Espagne participer
a une réunion internationale sur les types 5.
Sur le plan interne, notre association a évolué, Philip me transmettant la
lourde mais fantastique tache de piloter 'AFG. Anne Hugon a créé 'AFG
en faisant en sorte de rompre l'isolement des familles confrontées a ces
pathologies, Dominique Espinasse a renforcé notre action en mobilisant
notre conseil scientifique, Philip Maes a développé I'internationalisation des
échanges.
De mon cété, ayant connu chacun de ces présidents en participant
au conseil d’administration, je souhaite maintenir leurs apports, mais
renforcer durant mon mandat les bases qu’il ne faut jamais oublier. L'AFG
ceuvre pour toutes les Glycogénoses, mais n’existe surtout que pour et par
ses membres. Ainsi, actualiser notre site vieillissant, renforcer les échanges
par des modes de communication plus performants et réactifs, répondre
aux besoins concrets de nos membres sur le plan administratif, scolaire,
professionnel, ont été les premiers axes de travail que j’ai souhaité développer.
Je suis donc a I'écoute de vos remarques et de vos propositions dans cette
perspective et invite chacun des lecteurs de cette revue a devenir force de

Claude Guiraud

proposition.
Président de ’'AFG
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Vie associative
Bilan moral 2015

L'AFG a connu en 2014 un changement notable
avec le retrait de Philip MAES comme président
de 'AFG. Lors de sa présidence, il a étendu les
actions de notre association sur le plan international
tout en poursuivant la contribution a la recherche
scientifique sur le plan national.

Depuis le début de I'année 2015, notre association
connait quelques difficultés sur les axes a privilégier
dans les actions a réaliser.

Sur le tres court terme, plusieurs aspects de notre
communication interne ont du étre ftravaillés.
Certains éléments sont encore a perfectionner :

* Nous avons ouvert une page Facebook qu'’il nous
faut aujourd’hui faire vivre.

* Nous avons retravaillé notre site afin de I'actualiser
et le rendre plus opérationnel. Son ouverture doit
entrer en vigueur en fin septembre de cette année.
* Nous devons relancer l'édition de Glyconews
stoppée depuis plus d’un an.

* Nous devons rééditer et actualiser le tryptique a
distribuer a 'occasion de nos manifestations.

Sur le court terme, nous devons rapprocher notre
association des familles, car ceuvrer surl'international
et sur la recherche ne parvient pas a maintenir
une proximité avec les demandes immédiates des
familles concernées par les Glycogénoses.

Sur le moyen terme, nous avons renforcé notre
présence dans 'ensemble des associations ceuvrant
pour les maladies rares. Anne Hugon s’implique
dans cette reconnaissance de I'AFG au sein des
instances nationales et internationales.

Nous gardons également contact avec les
associations des glycogénoses des autres pays
tels que I'Allemagne, I'ltalie, 'Espagne, la Grande
Bretagne et les Etats-Unis.

Sur le long terme, nous devons avoir plusieurs axes
de travail pour conserver la présence de 'AFG dans

les actions déja entreprises :

» Maintenir notre action d’accompagnement dans
la recherche pour tous les types de glycogénoses
(aujourd’hui le type 1, et en développement, le type
3 et le type 5)

* Poursuivre les liens avec notre conseil scientifique
pour nous aider a orienter nos choix d’'investissement.
* Rester vigilant sur les orientations internationales
des associations partenaires pour exercer une
pression constructive auprés des chercheurs et des
gouvernements.

L'ensemble de ces actions est conditionné par des
moyens financiers que nous devons continuer a
percevoir par les dons, par les manifestations, par
le parrainage de partenaires et le soutien de toutes
les personnes concernées ou intéressées par notre
volonté d’améliorer la vie de nos glycogénoses.

Pour ce faire, 'AFG dispose désormais d'un fonds
de dotation qui doit permettre de récolter des dons
de particuliers et/ou d’entreprises qui jusqu’alors
n’étaient disponibles pour notre association. C’est
une structure encore balbutiante pour 'AFG et nous
devons encore vérifier sa viabilité.

Le nouveau site internet de 'AFG
http://wwwglycogenoses.org/



Bréves associatives

Comme Toujours, la Revue des
Glycogénoses est une réussite.
Malheureusement, en 2015, celle-ci n'a pu
voir le jour. Ne vous inquiétez pas, nous
avons encore beaucoup de choses a vous
partager !

Nous espérons que cette édition 2016 vous
ravira.

Comme vous le savez, la gestion d’'une

association  demande  beaucoup de
compétences.
C’est pourquoi un travail bien réparti, et qui
prend en compte et valorise les qualités
de chacun, nous permettra ensemble de
continuer notre soutien aux malades aux
familles et a la Recherche médicale.

Toutes les compétences sont les bienvenues,
méme les plus insolites.

Impossible n’est pas glycojeune !

Nous avons eu la joie de suivre de pres les
mariages respectifs d’Helen et Damian en
juillet 2014 et de Marie-Noélle et Nicolas en
octobre 2015.

Le 24 mai 2015, nous avons également
appris la naissance de la petite Agathe, fille
d’'Helen et de Damian.

Chers jeunes couples, nous vous
souhaitons une vie comblée de bonheur !
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Vie associative

Comptes annuels
Au 31 Décembre 2015

Les recettes (€)

Moins bonnes que I’an passé, les recettes sont en
baisse de 14% !

* le don de Genzyme (10 000 €) n’a pas été versé, il
est décalé en 2016

+ des dons moins importants (102 dons, en moyenne
86€)

* moins de manifestations au profit de notre
association. (Rotary de Toulouse 3000€, ECAM Lyon
2300€, Courir pour 'AFG 2442¢€)

Mais des points positifs :
* plus de cotisations (106 adhésions) hausse de 14%

N’hésitez pas a organiser des manifestations au
bénéfice de ’AFG. nous pouvons vous aider !

REPARTITION RECETTES 2015
Cotisations 3286
Manifestations 11742
Assemblée générale 580

transfert Fond Dotation Boay
Autres dont Intérét épargne 964

Total 33437

Manifestations

B Dons particuliers

Cotizstions

Agsemblesgéndrale © tranfert Fond Dotation © Autres dont Intersl apargne

Les dépenses (€)

Les dépenses sont stables et maitrisées en conservant
nos priorités :

- la recherche : la dotation Inserm est passée de 40
000 € a 30 000 € a partir de cette année

- nette diminution des frais pour les Rencontres des
Familles sur 3 ans (8084€/3488€/5084€)

- moins de frais de déplacement tout en conservant
nos actions nationales

- refonte site internet
- succeés de la journée scientifique a Paris

REPARTITION DEPENSES 2015
Recherche 30000
Assemblée Générale 5664
cotisations Associations 330
Assurances-Internet-10-fournitures
administratives 2933
Journde Scientifigue 2677
Tatal 42467

Assembles Genérale
cotisatiens Associations
Journés Scientifigue

Recherche
¥ Frais deplacement
Assurancesinternet-}O-fournitures adm

POUR 2015
Nous avons un blan négatif de - Q029€

Ce blon doit &ire pondéré par le report en

2016 du don de Genzyme.
Résultat Net Trésorerie 2015
Compte courant 2477
Compte sur Livret 58997
livret A 76809

total 138283




Lle Fond de Dotation
Une nouveauté 2015-2016

Sous la houlette de Philioppe Maes, TAFG s'est
dotée de son Fonds De Dotation ( FDD).

Vie associative

Les fonds de dotation (FDD) ont connu un vrai succes dés
leur création en aolt 2008 par la loi LME avec plus de 1.100
fonds créés.

Un FDD a pour objectif de financer des missions ou des
ceuvres d’intérét général ; l'activité du fonds doit étre non
lucrative, présenter un caractére philanthropique, éducatif,
scientifique, social, humanitaire, sportif, familial...

En termes de gouvernance, le FDD AFG est contrdlé et géré
par 'AFG.

A NOTER : La dotation, composée de dons ou de legs,
n'a pas vocation (sauf a le prévoir dans les statuts) a étre
consommeée pour les besoins du fonds. Les ressources du
fonds - susceptibles d’étre redistribuées - seront constituées
essentiellement des revenus de la dotation.

Avantageux sur le plan fiscal

Pour le particulier : Pour les entreprises aussi :

Le FDD est un patrimoine d’affectation, il differe Les entreprises quidonnentaun FDD bénéficient
en cela de [lassociation ou de la fondation. d’'une réduction d’'impét de 60 % du versement,
L’affectation de biens, comme dans la fondation, dans la limite de 0,5 % de leur CA annuel. Le
est irrévocable. Le particulier qui donne a un FDD meéceénat est un des objectifs visés en priorité,
(numéraire, valeurs mobilieres, droits immobiliers - on peut envisager - sur agrément de la Direction
en pleine propriété ou démembrés - droits d’usufruit, générale des finances publiques (DGFiP) - un
notamment temporaire), bénéficie d’une réduction mécénat d’entreprise, c’est-a-dire le versement
d’IR égale a 66 % du montant des sommes d’aides pour la réalisation d’investissements en
versées, dans la limite de 20 % de son revenu entreprises.

imposable. Cette précision est bien utile a rappeler,

avant le 31 décembre de I'année fiscale en cours...

Mais attention : donner a un FDD ne permet pas

de bénéficier de I'exonération d’'ISF de la loi Tepa,

contrairement a [I'association ou la fondation

reconnue d'utilité publique ou assimilée.
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L AFG représente ses
malades

L'AFG adhére depuis de nombreuses années a
I'Alliance Maladies Rares et EURORDIS au sein de la
plateforme des Maladies Rares. Elle est représentée
par Anne HUGON Présidente Fondatrice et membre
du Conseil d’Administration de 'AFG.

Hlliance

Alliance Maladies Rares s
* Membre du groupe de travail Recherche qui
vient de terminer un long travail d’enquéte sur
l'errance diagnostique: I'enquéte ERRADIAG. Les
Glycogénoses 1 et 3 ont fait partie des maladies
rares sélectionnées par I'Alliance.

* Participation réguliére aux RIMES et événements
organisés

* Membre du Conseil

Maladies Lo .
Rares ml-ﬁ-:u d’Administration de
Inf Wesbbeed  Maladies Rares Info
Ser'-.-'inc eg 01 b5 35.85. 38 Servicle.
-
EURORDIS q 3 EURORDIS
b arg Diseases turope

* Membre d’EURORDIS, en tant que « patient
advocacy », Représentant de patients sur I'Europe
actuellement engagé sur les Réseaux Européens de
référence

* Participation au Congrés Européen de Lisbonne
en juin 2015 sur les ERN (European Reference
Networks)

¢ Participation a 'TECERD (European Conference on
Rare Diseases & Orphan Products) et Assemblée
générale ’EURORDIS Berlin en mai 2015

* Participation a 'TECERD (European Conference on

Rare Diseases & Orphan Products) et Assemblée
générale, Edimbourg en mai 2016

* Elue en mai 2016 pour 'AFG au European Patient
Advocacy Group (ePAG) pour le groupe « Rare
hereditary metabolic disorders ePAG » en lien avec
le Réseau européen de référence du métabolisme
L'objectif de ce mandat permanent officiel EPAG
est de représenter, via EURORDIS, I'ensemble des
patients d’'un groupe thématique européen : assurer
un processus démocratique de la représentation
des patients ; défendre les intéréts des patients
(EPAG) pour chaque groupe thématique des ERN ;
faire travailler ensemble dans le nouveau dispositif
ERN cliniciens et représentants de patients élus.
C’est une représentation collective du malade,
des organisations de maladies rares européennes
associées a un ERN

DIA - Drug Information Association

* Participation ala DIA (Drug Information Association)
- EuroMeeting dans le cadre du « Fellowship
programme » en tant que représentant de patient
sélectionné via EURORDIS. A ce titre jai participé
depuis deux ans aux rencontres Européennes de
Vienne et Paris.

Filieres Nationales de Santé Maladies

Rares - DGOS

* Dans le cadre du Plan Maladies Rares Il, des
filieres de santé ont été mises en place par la DGOS
des Filieres Nationales de Santé Maladies Rares
portées par des Centres de Références maladies
rares

http://social-sante.gouv.fr/IMG/pdf/PNMR_2015_-_
Brochure_Ab5.pdf

* La filiére de santé maladies rares (FSMR) est
une organisation qui a pour vocation d’animer
et de coordonner les actions entre les acteurs
impliqués dans la prise en charge de maladies rares
présentant des aspects communs, chaque filiere
regroupe : des centres de référence maladies rares
(CRMR) ; les centres de compétences qui leurs sont



rattachés ; toute structure de soins travaillant avec
les CRMR et leurs centres de compétences ; des
laboratoires et plateformes de diagnostic approfondi
; des professionnels et structures des secteurs
social et médico-social ; des équipes de recherche
fondamentale, clinique et translationnelle ; des
associations de personnes malades.

Depuis 2015 I’AFG est engagée et bien identifiée
dans deux Filieres Nationales de Santé Maladies
Rares, comme acteur au sein de ces filiéres.

Nos centres de références ont rejoint ces filiéres de
santé nationales

e G2M - Maladies héréditaires du métabolisme -
Animateur : Pr Brigitte CHABROL

e FILNEMUS - Maladies neuromusculaires -
Animateur : Pr Jean POUGET

) W

Filnermus
* UAFG s’est aussi associée a la Plateforme
d’expertise Maladie Rares des Hépitaux Sud
Parisiens (Béclére, Bicétre ...) co-coordonnée par
le Pr Phillipe Labrune. La plateforme d’expertise
maladies rares des Hoépitaux universitaires Paris-
Sud de I'Assistance Publique — Hépitaux de Paris
regroupe les centres de référence qui organisent
le réseau de soin autour de différentes pathologies
rares, les laboratoires de diagnostic et les unités
de recherche du groupe hospitalier ainsi que les
associations de patients concernées. L'existence
de cette structure, créée en novembre 2014, est
une véritable opportunité pour les acteurs de cette
plateforme comme pour les patients, de se rencontrer
et de renforcer leurs liens.

http://maladiesrares-paris-sud.aphp.fr/

* ’AFG est aussi membre de PI'IPA International
Pompe Association

* LUAFG par son groupe Glycojeune contribue a la
création d’'une communauté sur RareConnect.org

* L'AFG est guidée par un Conseil Scientifique impliqué
porteur de nombreux projets de recherche, il accueille
cette année de nouveaux membres. Présidé par le
Professeur Philippe Labrune.

* Participation a I'élaboration du PNDS de la maladie
de POMPE, coordonné par le Docteur Pascal Laforet,
Anne HUGON vy est en tant que relecteur au nom de
IAFG.

* Jeudi 12 mars 2015 a eu lieu le Comité d’Ethique
EREA pour les hopitaux de Bordeaux.

Une Conférence citoyenne de réflexion autour des
thérapeutiques colteuses.

* Nous avons présenté I'exemple du traitement
enzymatique substitutif, le myozyme (Genzyme)
proposeé aux glycogénoses de Type 2 ou Maladies de
Pompe. Nous nous sommes ainsi interrogés sur les
enjeux, les dangers de restrictions, d’accés aux soins
et les bénéfices calculés.

» Cette conférence sera la base d’'une réflexion de
mise en place d’'une étude a l'institut de Myologie de
la Pitié-Salpétriére sur «I'écoute des patients-adultes»
concernés par la maladie de Pompe et traités par
Myozyme. Une étude portée par 'AFG et VML, a
l'initiative de Anne HUGON.
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Vie associative

Vie associative

Il faisait bon, une chaleur douce nous rappelait
les soirées d’été, et incitait plus a la flanerie qu’a
Iélaboration de nos rencontres annuelles...

Le vendredi soir, nous avons préparé l'accueil
de nos adhérents, les chambres, les repas, et
la réorganisation du weekend afin de pallier les
absences d’animateurs de sessions et prendre en
compte l'implication des glycojeunes pour I'animation
du samed.i.

Samedi matin, tout était donc prét et nous avons
pu accueillir nos visiteurs dans une bonne humeur
contagieuse. Cette ambiance conviviale s’est
poursuivie lors du repas de midi, certes bien
soutenue par une consommation modérée mais
non négligeable d’'un jus de raisin fermenté rouge
et rosé. Pouvoir manger en terrasse en octobre en
région parisienne a été une agréable surprise pour
beaucoup.

L'aprés-midi a donc commencé par la présentation
de chacune des personnes présentes tandis que les
jeunes adultes et nos diététiciennes lancaient leur

jeu de chasse au trésor: les glycoween.

Fabienne Rajas nous a présenté les travaux réalisés
par Julie Clar qui a brillamment réussi son doctorat
et dont le contenu plus détaillé est développé dans la
revue 2014.

Philip Maes nous a ensuite fait un tour d’horizon des
avancées dans les types rares des glycogénoses
et l'aprés-midi s’est terminé par une vision de
'environnement associatif en France et en Europe
par Anne Hugon.

Aprés cet aprés-midi studieux et riche en échanges,
un apéritif attendait nos convives, suivi d'un diner
simple, mais propice aux discussions diverses entre
chacun d’entre nous.

Le dimanche matin, on pouvait deviner quelques yeux
encore engourdis de sommeil au petit-déjeuner.

Notre assemblée générale s’est alors tenue, validant
le travail remarquable effectué durant 7 ans par Philip
Maes et qui faisait ses adieux, non a l'association,



mais a sa présidence, éteignant
symboliquement une bougie.

Notre trésoriére nous a présenté les
comptes, encore largement positifs
mais sur lesquels il nous faut rester
trés vigilants afin d’utiliser au mieux les
ressources.

Le conseil d’administration a reconduit
ses membres en fin de mandat et a été
renforcé par un représentant du type
5. Cette nouvelle équipe a élu Claude
Guiraud comme nouveau président de
IAFG, poste qu’il compte tenir avec
autant de passion que l'ont fait ses
prédécesseurs.

C’est en se promettant de se retrouver
I'an prochain sur ce méme site, encore
plus nombreux, que notre weekend s’est
achevé.

Nous remercions tous les participants
qui ont été actifs durant ces deux jours,
voire trois pour certains d’entre nous.
Je souligne notamment [I'ambiance
chaleureuse qui a été un élément moteur
pour la réussite de ces rencontres.

Nous remercions également le centre
de loisirs qui nous a accueillis et dont
le personnel souriant a été un réconfort
pour cette premiére réunion sur ce lieu.
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Vie associative
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2 années & Verneui-sur-Seine

la deuxieme année consécutive, nos

Pour
rencontres ont eu lieu en région Parisienne.
Comme 'an dernier, les familles se sont retrouvées le
samedi matin.
Nous avons eu le plaisir de rencontrer de nouvelles
familles de région Parisienne avec leurs enfants.

Aprés un bon déjeuner sur les terrasses au soleil,
nous regagnons la salle de réunion ou chacun se
présente : I'équipe du conseil d’administration :
Claude Guiraud, notre président, Véronique et Michel
Mutelet, nos secrétaires, Frangois Vidal, représentant
des Glycojeunes.

Fabienne Rajas, Directeur de recherche a 'INSERM
de Lyon lance les présentations par un exposé sur
I'état de la recherche surles glycogénoses hépatiques
de type 1.

Dans l'aprés-midi, le Docteur Pascal Laforét, du
centre de pathologie neuromusculaire Paris-Est de
I'Hépital Pitié-salpétriére nous présente les projets et
les avancées dans la glycogénose de type Ill et la
maladie de McArdle.

Quentin Ruby a présenté les activités du groupe
Glycojeunes.

En fin de journée, nous avons organisé des échanges,
des questions-réponses entre familles et membres du
CA sur 'association et les attentes des adhérents.

Pendant les réunions, les enfants ont profité du beau
temps sur les aires de jeu de la plage.

Véronique, notre secrétaire, a organisé des
promenades en poney pour les enfants. En fin d’aprés-
midi, ils ont aussi fait une partie de mini-golf.

Le soir, avant le diner, un apéritif a réuni tout le monde
dans une grande convivialité.
Le dimanche matin, comme dhabitude, notre
Assemblée Générale s’est déroulée.

Deux membres présentent leur candidature au Conseil
d’Administration :

Patrice Fiol et Anne-Caroline Rouchette. lls sont élus
a 'unanimité.

Michel Mutelet annonce I'ouverture prochaine, prévue
en octobre 2015 du nouveau site de 'AFG.

Rosa Bomin, (e-mail : bominrosa@gmail.com ), se
propose de devenir notre correspondant type 2 sur le
site de 'AFG. Nous la remercions chaleureusement.




Suite de |'aventure
les 22 et 23 octobre 2016 |

Venez nombreux |
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Vie associative

Ft bientét ..
la réunion des familles 2016 |

Lles 22 et 23 octobre 2016, cette rencontre
se tiendra cette année au Domaine de
lyon Saint Joseph, & Sainte Foy lés Lyons.

Au programme :
Samedi matin :

* Le laboratoire de recherche de 'INSERM nous
ouvre a nouveau ses portes ! Merci a eux de nous
acceuillir et de nous expliquer si bien ce gu'ils font.

Samedi aprés-midi :

Trois ateliers passionnants :

1. Actualités scientifiques : I'état de la recherche et
avancement

2. Un environnement en pleine mutation

3. Une communication échange partenaires

Dimanche matin :

* Assemblée Générale
* Questions Réponses

Réservez-vite, le bulletin de
réservation se trouve a la fin de
cette revue |
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Et nos jeunes dans fout ca ¢
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Glyco eune
Faris, un 13 Novembre 2015..

Une promesse dun beau week-end
glycojeune, un concept qui évolue
toujours, malheureusement avorté par
['actualité.

Nous tenons sincérement a remercier toutes
les personnes qui souhaitaient se mobiliser pour
I'occasion, et plus précisément ceux et celles qui
étaient déja arrivés a Paris. La vie parisienne ayant
été mise entre parenthéses pour quelques jours et
les recommandations du gouvernement ayant été un
peu glaciales, nous n’avons méme pas pu nous Voir.

D’un coté, nous avions Noélle, arrivée de Corse
la veille, Antoine fraichement arrivé de Bordeaux,
Helen la Toulousaine qui sortait de son bilan
Béclere, Francgois et Marion, sur le départ, depuis la
Rochelle et Lyon, Quentin et Céline, en transit dans
des aéroports, Marie-Noélle la Perpignanaise et
Clémence la Chalonnaise, qui allaient commencer
leur bilan Béclére la semaine suivante et qui sont
finalement arrivées le dimanche.

Et Djaffar, qui nous donnait des informations en
direct depuis le Stade de France. Etrange moment.

Comme vous le savez, I'organisation d’'un week-
end, implique pas mal de temps de préparation.
Mais c’est aussi de 'avance nécessaire quand il
s’agit de réserver un lieu. Nous n’avons donc pas
encore pu renouveler ce projet depuis.

Pas dinquiétudes, I'équipe planche déja
sur le prochain séjour glycojeune |l

les 19 et 20 mars 2016, plusieurs

glycojeunes ont pu se retrouver autour d'un
évenement Touousain : le Vilage des Vins |
Nous en reparlerons dans la revue 36. . |

Du point de vue Glycojeune, c’était un trés bon week-
end !
Vous les connaissez charcuteries, fromages
et pain frais... rien de mieux pour les ravir !
Et le soir : apéro a l'eau dans un petit restaurant
du Sud-Ouest connu de Francois, pour
déguster la suite : foie gras, tapas, magrets, etc.
Une soirée ou tout le monde a bien rigolé ! Tout est dit !!!
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Défis & Manifestations

La course relais de |'école ECAM
Une initiative des jeunes |

Sur  linitiative  de  Marion  Challumeau,
membre des glycojeunes, une grande course
de relais a eu lieu, pour soutenir [AFG.
le Relais ECAM, Ecole Catholique des Arts et
Métiers, est un événement majeur de [école de
lyon, organisé chaque année, et ce depuis 20
ans. L objectif de cette course est de soutenir des
associations & vocation humanitaire, en contribuant
fortement & leur impact médiatique.

Peut-étre qu’entre quelques légendes urbaines
avez-vous déja entendu parler du relais ECAM.
Chaque année, prés de 300 étudiants se relaient sur
plus de 600 km, pendant 3 jours non stop, pour rallier
Lyon a une ville située sur la cote méditerranéenne
ou atlantique. De jour comme de nuit, qu’il vente,
pleuve ou neige, les étudiants se relaient a pied, en
rollers, en skate, ou a vélo, I'essentiel étant qu'’il y ait
en permanence un coureur dans le cortége.

Cette année, 2 glycojeunes se sont infilirés dans
cette étrange manifestation, pour une traversée
de la France des plus originale. Marion et Quentin
témoignent.

SINCE 1995

“Le départ s'effectue a Lyon le vendredi 10 avril en
grandes pompes en présence de Claude Guiraud,
Philip Maes ainsi que les chercheurs du laboratoire de
'INSERM Lyonnais pour présenter I'association ainsi
que la maladie aux participants.

A 15h30, une armée de 300 sportifs des plus délurés
traverse le centre de Lyon. Les citadins ont la surprise
de croiser des bagnards, des indiens, des super héros,
des romains, des hotesses de I'air, ... Le voyage promet
de ne pas étre triste.

S’ensuit une longue traversée de la France par les
petites routes de nos charmants villages de campagne.
Comme par exemple : le contournement du Massif
Central, la traversée du Limousin, de la Charente, ...

Limoges Clermont-Ferrand
=] o

Bordeaux
Qo




Le relais ne doit jamais s’arréter. Pour cela les coureurs
se relaient tous les 5 a 7 km, et ceci 24h/24 pour qu’il y ait
toujours au moins une personne en mouvement avangant
a une dizaine de km/h.

Pour varier les plaisir, les sportifs ont I'embarras du choix
puisqu’ils peuvent réaliser les différentes étapes du
parcours, en courant, en vélo, en trottinette, en skate ou
en rollers .

Derriere le peloton, suit une longue file de voitures
remplies de sportifs plein d’entrain et trés démonstratifs .

Partis de Lyon, le vendredi 10 avril, & 15h30, nous arrivons
le lundi suivant vers 15h au phare de la baleine a la pointe
ouest de I'lle de Ré.

Pour la derniéere étape, tous les participants délaissent
leur voiture et s’élancent derriére nous. Nous sommes
en téte du peloton et tenons fierement a bout de bras la
banderole de 'AFG. Enfin, aprés un dernier virage, les
300 relayeurs de 'ECAM foulent le sable de la plage
du phare des baleines. L'océan est atteint! L’heure est
venue de savourer la baignade, récompense d’un périple
symbolisant pour nous une mission accomplie! ”
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Défis & Manifestations

Association Charlotte au Sucre

['association Charlotte Au Sucre a été créée en
novembre 2003 pour accompagner Charlotte,
petite file née le 10 jullet 1999, atteinte de la
glycogénose musculaire de type 2

Cette association a été montée par des amis qui
voulaient a leur fagon apporter un peu de soutien a
Charlotte, son fréere Thibault et ses parents. C’est
ainsi qu’ils ont mis en place des manifestations
annuelles, telles que le tournoi de rugby ou la
matinée gourmande.

Ceci a permis d’améliorer le quotidien de Charlotte :
travaux dans la maison familiale, achat de matériel
comme fauteuil roulant, tyralo, véhicules adaptés.
Mais aussi de permettre a Charlotte de s’amuser :
ski tandem, séjour a Disney, a Paris....

Une part des bénéfices partant aussi a la recherche,
notamment a | ‘AFG, ainsi qu'a d’autres enfants en
difficultés.

Charlotte s’est battue, comme une reine, jusqu’au 4
février 2013, elle n’avait que 13 ans.

Des nouvelles fraiches |

Aprés une mise en sommeil de 'association et des
doutes quant a la pérennité de cette derniére, nous
avons décidé de continuer le combat de Charlotte.
Pour ne jamais I'oublier, nous voulons continuer
le combat contre la glycogénose et aider d’autres
enfants.

L'association méne aujourd’hui des actions au profit
de personnes en situation de handicap et/ou de
pathologie lourde, principalement pour les enfants.

Charlof{e
aSucre

Nos missions sont de participer au financement :

» d’équipements adaptés pour le confort de la personne
et de sa famille ;

« d’activités culturelles et de loisirs ;

« de la recherche médicale auprés de 'AFG, de 'AFM/
TELETHON.

En 2014, 'engagement de I'ensemble des donateurs
& adhérents a permis de reverser la totalit¢é de nos
bénéfices pour un montant total de 11.000 € auprés de 5
associations caritatives.

Pour 2016, nous continuerons a soulever des fonds
et développerons notre réseau pour accompagner de
nouvelles familles.

Vincent GAUTHIER
Président de Charlotte Au Sucre

Rappelons que Charlotte au Sucre a fait don de 4000€
a I'AFG, au profit de la Recherche médicale dans la
glycogénose de type I, la maladie de Pompe.

Un grand merci pour leur générosité et leur soutien !




Le Jardin d'Eygala

Depuis 7 ans, la famille Maes (oui oui, nous Nous sommes conscients qu’a leur age,
parlons bien de Monique et de Philip !), ouvre cela devient de plus en plus compliqué.
les portes de leur jardin enchanté pour le plus Aussi, nous tenons a leur promettre que
grand plaisir des petits et des grands. Chaque nous devons pérenniser des actions
année, ils accueillent de multiples activitts comme la leur.
culturelles en plus d’une visite gratuite. Les
visiteurs sont souvent trés généreux. Nous pensons fort aux deux petites filles
lIs offrent leur bénéfices a 'AFG. de Monique, atteintes de Glycogénose de

type 1.
Un univers romanesque et poétique,
entretenu par les doigts de fée de Monique. Bravo a eux pour leur engagement.

Deéfis et Manifestations

. Creat Magic
Merci a Show opi,
Christophe
Epineau Merci aux
[PIelRlr et Rotary Clubs de

course, qui nous Terre d’Envol et de
a permis de récolter Toulouse Est de nous
plus de 2000¢€ ! aider fidélement.

Dufaux

Lors de leur féte
de 45 ans de mariage,
ils ont proposé aux invités de
faire un don pour 'AFG au
lieu de leur offrir un cadeau.
La féte était de taille, dans
une famille trés généreuse,
ils nous ont offert 7800 € !
Merci !!!

Loto de Réauville
Ce village de la Drome,

organise chaque année un
loto en faveur de 'AFG.
Merci a ses fidéles
donateurs.
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Kathleen, remercie |'aide de I AFG

«Je m'appelle Kathleen Mesples, jai 22 ans et

j’habite a Lyon. J'ai obtenu un baccalauréat Sciences
& Techniques Sanitaires et Sociales en 2010. Je me
suis d’abord orientée vers une licence d’anglais,
jai ensuite passé 2 années a I'école supérieure de
biochimie et biologie de Lyon.
Depuis 2013 je prépare un BTS diététique. La loi
(L437-1) donne la définition de la profession de
diététicien : « Est considérée comme exergant
la profession de diététicien toute personne
qui, habituellement, dispense des conseils
nutritionnels et, sur prescription médicale,
participe a I’éducation et a la rééducation
nutritionnelle des patients atteints de troubles du
métabolisme ou de I’'alimentation ».

Actuellement en stage dans un service de dialyse j'ai
pu appréhender le contact avec le patient et |la fagon
d’aborder celui-ci. Ce qui m’a beaucoup plu a été
d’étre intégrée dans une équipe pluridisciplinaire ou
le diététicien est vu comme un professionnel a part
entiére, qui essaie de prendre en compte le vécu du
patient et qui fixe avec lui des objectifs réalisables en
adéquation avec son mode de vie.

Dans le cadre de la rédaction de mon mémoire de
BTS nous devons rédiger une étude personnelle sur
un sujet au choix. J'ai décidé d’orienter mon étude
sur une maladie génétique du métabolisme afin de
relier la diététique et la biochimie qui sont 2 sujets
qui m’intéressent.

J'ai donc fait des recherches et j'ai découvert le site
de 'AFG, c’est comme ¢a que j'ai décidé de travailler
sur la glycogénose de type 1.

Cette maladie rare est peu connue des diététiciens
en général, jai donc pensé que ce sujet serait
original et apporterait de nouvelles connaissances a
mes professeurs et a mon jury d’'examen qui lira mon
mémoire.

Je voudrais remercier les membres de I'AFG qui ont
répondu a mes questions et qui m'ont fourni tous
les documents nécessaires a la rédaction de mon
étude.»
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Une idée ©
Un projet ¢

Que ce soit pour organiser une
manifestation, un défi, ou une demande
de renseignements pour vous spécialiser
dans les glycogénoses, 'AFG vous
encourage et vous guide dans vos

démarches.
N’hésitez pas a nous partager
vos bonnes idées.

afg@aglycogenoses.org



Actualité des Glycogénoses
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Scientific organizing committee

Dr. Terry Derks

Prof. Dr. Ansvan der Ploeg
Dr. Maaike Oosterveer

Dr. Pim Pijnappel

Prof. Dr. David Weinstein
Dr. Fabienne Rajas

Dr. Pascal Laforét

Dr. Carolina Fischinger Moura De Souza

Dr. Kaustuv Bhattacharya

Patient organizing committee

Ellen Boelens

Arnold Nieuwboer
Lindsey Walraven
Thomas Schaller

Ute Stachelhaus

Iris Ferrecchia

Anne Hugon

Xavier FernandezSalido
Marcus Landgren

Wenckebach Ingtituut g umce

Local organizing committee

Esther Overmeen
Fabian Peeks
Foekje de Boer
Irene Hoogeveen
Janek Lueken

Puck Stortelder
Selma te Boekhorst
Terry Derks
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GSD |+ le point sur la Recherche
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Far Dr. Fabienne Rajas & Dr. Gilles Mithieux de I'lnserm - Université Lyon |

Grace a une alimentation réguliére riche en
sucres lents et un contrdle nutritionnel strict, les patients
atteints de GSD1a maitrisent leur glycémie et évitentles
hypoglycémies entre deux repas. Cependant, la perte
de l'activité de la glucose-6 phosphatase au niveau du
foie et des reins entrainent des pathologies associées

a la GSD1, qui apparaissent progressivement.
Les modifications du métabolisme entrainées par
'accumulation de glycogéne et de lipides dans le foie
et les reins ont pour conséquence le développement
de tumeurs hépatiques (adénomes ou tumeurs
bénignes pouvant se transformer en carcinomes),
d’'une maladie chronique rénale et/ou des problémes
intestinaux (diarrhées...). Le traitement de la GSD1
vise donc chez I’enfant a maintenir la glycémie et a
limiter le flux d’entrée de glucose dans les cellules
hépatiques et rénales afin d’éviter I'activation
des voies métaboliques conduisant aux maladies
hépatiques et rénales.

Notre programme de recherche a pour but
de caractériser le développement des pathologies
hépatiques, rénale et intestinale, de proposer de

nouveaux ftraitements pharmacologiques pour
ralentir le développement de ces pathologies et
enfin de mettre au point une thérapie génique.

Pour cela, nous avons développé
différents modéles animaux en ciblant la délétion
du géne codant pour la glucose-6 phosphatase
(G6pc) spécifiguement dans I'un des trois organes
produisant du glucose (le foie, les reins et I'intestin).
Grace a cette stratégie les souris peuvent réguler
leur glycémie grace aux organes non « touchés ».
Jusqu’'a présent, I'étude de la GSD1a reposait sur
I'utilisation de modéles animaux développés aux US
(souris ou chien) qui ont une invalidation totale de
la glucose-6 phosphatase. Ces animaux présentent
des hypoglycémies sévéres et meurent souvent
avant le sevrage. lls ne permettent pas d’étudier les
pathologies qui se développent a long terme, et les
groupes d’animaux étudiés sont toujours tres limités
(<5/groupe). Au contraire, les modeles de souris que
nous avons obtenus sont viables et développent, au
cours du temps, les pathologies hépatiques, rénales
ou intestinales associées a la GSD1a. Le nombre



d’animaux obtenus est conséquent car linvalidation
du géne est obtenue par induction de la délétion
du géne G6pc a I'age adulte. Nous avons étudié le
développement de ces pathologies pendant 18 mois
aprés l'induction de la délétion, ce qui correspond a un
age avanceé chez 'homme (>60 ans).

1« Pathologie hépatique

Les souris « KO foie » développent rapidement

une hépatomégalie (due a [l'accumulation du
glycogéne) puis une stéatose hépatique importante
(accumulation de lipides). A 9 mois, les souris
développent des premiéres tumeurs millimétriques
observables par IRM. Ces tumeurs deviennent plus
nombreuses et plus grosses au cours du temps et
prés de 100% des souris présentent des tumeurs
hépatiques aprés 18 mois. Ce sont principalement des
adénomes hépatocellulaires (tumeurs bénignes), mais
on a observé le développement de carcinomes dans
environ 10% des cas. Ce travail a été publié en 2011
dans Journal of Hepatology.
Les souris « KO foie » présentent une hypoglycémie
aprés 6h de jeline puisquelles ne peuvent pas
rapidement produire du glucose a partir de leur stock
de glycogéne. Cependant, elles régulent leur glycémie
au cours d’un je(ne plus long car elles vont induire leur
production de glucose de novo par les reins et I'intestin.
Ce travail a été publié en 2011 dans Diabetes.

2 - Pathologie rénale

Les souris « KO rein » ont permis d’étudier

I'évolution de la maladie rénale qui apparait chez la
plupart des patients dés I'adolescence. La perte de la
fonction rénale est lente mais la maladie peut évoluer
jusqu’a l'insuffisance rénale, nécessitant une dialyse
ou une greffe de reins. Les signes cliniques observés
chez la souris, comme une néphromégalie ou une
albuminérie, sont identiques a ceux observés chez
'homme et linsuffisance rénale apparait 15 mois
apres l'invalidation du géne G6pc.

Nos résultats montrent aussi que la maladie rénale
et la maladie hépatique se développent de fagon
indépendante. En traitant un seul organe, par exemple
lors des transplantations ou par thérapie génique, les
patients pourront mieux réguler leur glycémie mais
il est important de noter que l'autre organe restera
malade.

Ce travail a éte publié en 2014 dans Kidney
International.

3« Pathologie intestinale

Les souris KO intestin ont été obtenues au
laboratoire mais ont été peu étudiées pour l'instant.

Ces modéles animaux sont donc uniques
pour létude du développement tumoral et de
I'atteinte rénale des GSD1a et devraient permettre
la mise au point de traitements pharmacologiques
ou de thérapie génique.

Grace a ces modeles animaux qui reproduisent
le développement des pathologies associées a la
GSD1a, indépendamment des hypoglycémies, nous
avons propose :

- d’étudier I'effet de la nutrition sur le développement
des tumeurs hépatiques et la maladie rénale
afin d’adapter au mieux les recommandations
nutritionnelles,

- de caractériser les voies moléculaires dans le
développement des tumeurs hépatiques et de la
maladie rénale chronique,

-de tester de nouveaux traitements pharmacologiques
pour ralentir et prévenir le développement de ces
pathologies,

- et de tester l'efficacité et 'inocuité d’une thérapie
génique sur le maintien de la glycémie mais aussi
sur le développement des pathologies hépatiques et
rénales.
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» L'espoir de la thérapie génique :
soutenu par AFG.

un projet

Le but de la thérapie génique est de remplacer
le géne défectueux par un gene intact codant pour la
glucose-6 phosphatase dans les cellules du foie. Dans
notre approche, le géne « médicament » est apporté
grace un virus dont le génome a été réduit au minimum
pour permettre uniquement I'entrée et I'expression du
géne « médicament » dans la cellule infectée. Ces virus
ont perdu leur capacité a se multiplier et leur potentiel
toxique. Les premiers essais de thérapie génique ont
été réalisés in vivo chez les souris KO foie.

Deux approches ont été développées en collaboration
avec I'équipe du Dr. Tuan Nguyen a Nantes. Cette
équipe développe des vecteurs viraux dans le but de
traiter une autre maladie hépatique qui est la maladie
de Criggler-Najar.

L'utilisation de vecteurs AAV (adeno-associated
virus), chez des souris adultes, qui ne s’integrent
pas au génome de la cellule ciblée a permis de
réguler la glycémie mais n'a pas permis de prévenir
le développement de tumeurs hépatiques. Seul un
nombre limité d’hépatocytes a été guéri et exprime a
nouveau la glucose-6 phosphatase. La majorité des
hépatocytes n'ont pas recgu le transgéne et restent
« stéatosiques » (stockage important de lipides),
susceptibles de développer des tumeurs.

L'utilisation de vecteur lentiviral connu pour s’intégrer
au génome a permis de prévenir le développement
de tumeurs hépatiques chez des souris traitées juste
aprés la naissance. L'intégration des lentivirus au
génome de la cellule pendant la période néonatale va
étre retrouvée dans les cellules issues de la division
des cellules infectées par le virus. Un nombre plus
important de cellules a pu étre guéri, protégeant les
souris traitées du développement de tumeurs pendant
9 mois. Ce travail a été publié en 2015 dans Human
Molecular Genetics.

Ces résultats trés encourageants suggérent
donc que I'expression de la glucose-6 phosphatase
dans un faible pourcentage d’hépatocytes permet de
maintenir et réguler la glycémie au cours du jeline
mais ne protége pas du développement tumoral. Le
but de la thérapie génique dans le cadre de la GSD1a
est de cibler un maximum d’hépatocytes car toute
cellule « malade » est potentiellement une cellule
tumorale.

Il est important de noter que le développement de
la maladie hépatique est indépendant de celui de la
maladie rénale. Lors d’une transplantation ou d’'une
thérapie génique, guérir seulement le foie ou le rein
permettra de contréler la glycémie mais ne permettra
pas de guérir 'autre organe. Notre projet est donc
de cibler le foie et le rein par thérapie génique.

« Historique du financement :

Ce projet est financé depuis fin 2007 par
'AFG. Il a aussi obtenu le soutien financier de
I'Agence Nationale de la Recherche (ANR) et de
la Ligue contre le Cancer. Suite a I'obtention d’un
financement du projet par 'ANR-MRAR (ANR-
maladies rares) en 2007 a hauteur de 180 k€ sur
310k€ demandés, 'AFG a accepté de compléter
le financement du projet présenté lors du conseil
scientifique de septembre 2007 (40k€/an sur 3 ans)
(2007-2010). Ce contrat a été renouvelé (30k€/
an) sur la période 2011-2016 aprés I'obtention
d’un deuxiéme contrat de 'ANR (2011-2015) d’'un
montant de 450 k€ sur 4 ans. En 2015, la Ligue
régionale contre le Cancer a financé une partie de
ce projet a hauteur de 20 k€ et la Ligue Nationale
contre le Cancer a subventionné une bourse de
thése cooT T




« Développement de  réseaux de
collaborations

1 ¢ Au niveau national

Ce projet est réalisé en collaboration avec
Tuan Nguyen (Nantes) pour les aspects de thérapie
génique, de Jessica Zucman Rossi et Julien Calderaro
(Paris) pour I'étude du développement tumoral, et de
Philippe Labrune pour la comparaison des modéles

de souris et de la pathologie humaine. Actuellement,
une collaboration avec le Dr. Fabiola Terzi est en
cours pour l'étude de la maladie chronique rénale
(Paris). Un contact récent a été pris avec I'équipe de
Federico Mingozzi (Généthon, Evry) qui développe
des approches de thérapie génique du foie et qui a
obtenu récemment un modeéle de souris atteintes de
GSD3 (approche de thérapie génique du foie et étude
du métabolisme du foie).

2 * Au niveau international

Depuis plusieurs années, notre équipe
travaille en collaboration avec une équipe Hollandaise
(Maaike Oosterveer et Dirk Jan Reijngoud,
Groningen), en étroite association avec I'équipe
pédiatrique de I'hdpital de Groningen (Terry Derks et
Peter Smit).

De premiers essais de thérapie ont aussi été
développés en collaboration avec différentes sociétés
ou collaborateurs étrangers (Dr. D. Koelberg, Duke
University, US ; Dr. Chen, Taiwan en cours d’étude ;
Dr. Yutang Wang, Australie) pour tester de nouvelles
molécules thérapeutiques ou de nouveaux vecteurs
viraux. Deux contrats de prestations pour tester de
nouvelles approches thérapeutiques sont en cours
avec deux sociétés ameéricaines.

Dr. Fabienne Rajas

Dr. Gilles Mithieux

Contact : Fabienne Rajas
Inserm U1213-Université Lyon 1
Email : fabienne.rajas@univ-lyon1.fr

’AFG a participé a hauteur de
40 000€ par an de 2007 a 2010
30 000€ par an de 2011 a 2016
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| Equipe de I'lnserm, Université Lyon 1
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La composition de I'équipe est détaillée sur notre site web: www.u855nutrition.fr
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CSD Il - béme journée francaise des maladies de Pompe

Le 11 Septembre 2015 s'est tenue la Journée Scientifique & I'Institut de Myologie / Hépital

de la Pitig-Salpétriere.
* Projet «A I’écoute du malade»

Présentation du nouveau projet d’étude sur la
maladie de Pompe adulte : « A I'écoute du malade »
L'objectif est de partir de I'existant, d’'une étude menée
en 2007 auprés des patients atteints de la forme adulte
de la maladie de Pompe qui visait a mieux comprendre
limpact psychologique de la participation a un essai
thérapeutique.

Cette deuxiéme approche sera une approche qualitative,
basée sur 9 a 10 entretiens, complétée d’'une approche
quantitative, au travers d’un questionnaire envoyé
aux centres de compétences et références ayant
en ftraitement plus d’'une centaine de patients. Nous
souhaitons donner la parole aux malades, les écouter,
comprendre leur vécu. Ainsi étayer nos connaissances
sur la prise en charge, regarder comment chaque
personne évolue, compléter I'histoire naturelle par des
résultats scientifiques.

i*‘ .

A D

L'Etude est en cours depuis le mois d’octobre 2015, v
elle vous sera présentée lors de 'AG 2016.

Un projet d’étude collaboratif AFG porté par
Anne Hugon et VML par Anne-Sophie Lapointe
et les Psychologues cliniciennes Marcela
Gargugiulo, Sabrina Sayah de I'IM de la Pitié.

§” VAINCRE LES MALADIES

Actualité des Glycogénoses
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Actualité des
Clycogénoses
GSD

SANOFI

, maladie de Pompe

La maladie de Pompe, ou glycogénose de
type Il est due a un déficit en une enzyme appelée
alpha-glucosidase acide (GAA) entrainant une
accumulation pathologique de glycogéne dans les
lysosomes des cellules musculaires. Sa fréquence
est estimée a 1 pour 40.000 naissances. Elle
présente des expressions cliniques différentes selon
l'activité enzymatique résiduelle. La forme précoce
du nourrisson dont les symptdmes se manifestent
dés les premiers mois de vie, se caractérise par une
hypotonie, une cardiomyopathie et une insuffisance
respiratoire trés sévére ; sans traitement, le déces
survient avant 'age d’'un an. La forme tardive dont
les signes surviennent aprés la premiére année, se
traduit par une myopathie plus lentement progressive,
avec a plus ou moins long terme, un handicap moteur
et une insuffisance respiratoire variables en sévérité
et en age de survenue.

2016 est une année particuliére pour la communauté
des patients car cela fait exactement 10 ans que
le traitement par enzymothérapie substitutive
(Myozyme) est disponible (approuvée le 29 mars
2006 par 'EMEA et le 29 avril 2006 par la FDA).
Premier et seul traitement dans la maladie de Pompe
autorisé a ce jour, ce sont aujourd’hui 2500 malades
qui bénéficient de la thérapie dans plus de 77 pays.
Cet anniversaire est l'occasion de rappeler que
Myozyme est avant tout le fruit d’'une collaboration
entre une communauté internationale des patients,
parfaitement bien organisée, les professionnels de
santé et I'industrie.

Aprés l'étude clinique de phase 1/2 de
développement de NeoGAA, enzymothérapie de
nouvelle génération pour la maladie de Pompe,
Sanofi Genzyme a annoncé lors du WorldSymposium
qui s’est déroulé a San Diego le 29 février dernier,
la poursuite des essais cliniques de la molécule
avec son entrée, dés cette année, dans un essai de
phase 3.

La phase 1/2 a consisté a évaluer la sécurité, la
tolérance, la pharmacocinétique, la pharmaco-
dynamie et l'efficacité de la molécule chez 24
patients atteints de la forme tardive de la maladie
de Pompe, pendant 6 mois. Des trois doses testées,
seule la plus forte sera conservée dans l'essai de
phase 3 qui aura pour objectif de démontrer le degré
d’efficacité du produit sur une plus longue durée et
sur un nombre de malades plus important.

La NeoGAA, administrée par perfusion
intraveineuse, a été développée afin de rendre plus
efficace I'internalisation de I'enzyme thérapeutique
dans les cellules musculaires, permettre une
meilleure clairance du glycogéne et améliorer ainsi
la réponse clinique.

Sanofi Genzyme

33-35, boulevard de la Paix

78105 SAINT GERMAIN EN LAYE Cedex - France
www.genzyme.fr



GSD Il et V : 6eme Journée Internationale des Maladies Rares

Le 28 février 2015, 'AFG & organisé une Journée Scientifique Glycogénoses type lll (Cori)

et type V (IMcArdle) & I'lnstitut de Myologie.

A l'occasion de la journée internationale des
Maladies Rares 2015, 'AFG a organisé une Journée
Scientifique Glycogénoses type Il (Cori) et type V
(McArdle) a I'lnstitut de Myologie, Bat. Babinski, Hopital
de la Pitié Salpétriére - Paris
55 participants venus de toute la France.

Une rencontre trés réussie, trés prometteuse en
projets. Un plateau scientifique excellent, et des
patients impliqués et en nombre dans les deux filiéres.
Nous avions voulu donner une résonnance particuliére
a cette rencontre scientifique en lintégrant au sein
de la journée internationale sur les MR : the « Rare
disease day »

Un objectif pleinement atteint : « Vivre avec une
glycogénose, ensemble pour mieux comprendre »,
et rendre hommage aux patients, aux familles et aux
soignants impliqués dans la lutte contre les maladies

rares au quotidien.

Un beau rassemblement, premier en son genre, une
journée interactive, sur des glycogénoses dont on
parlait moins ces derniéres années et qui pourtant

nous concernent.
m

Actualité des Glycogénoses
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Actualité des Glycogénoses

Actualité des
Clycogénoses

Atelier de formation McArdle
Madrid,

es 11 et 12 juilet 2014

Compte-rendu par Richard Beugné, référent McArdle AFG, a I’'Université Européenne de Madrid.

Atelier organisé par Euromac, projet européen ayant pour but de constituer un registre des patients atteints
de la maladie de McArdle et d’autres formes de glycogénoses neuromusculaires rares, dont I'intolérance a
I’exercice physique est le principal symptéme, et d’en améliorer le diagnostic.

Ce projet regroupe 15 partenaires dont 7 pays de
'Union Européenne, la Turquie et les Etats-Unis. Ce
travail a été confié a des chercheurs espagnols, du
fait de leur précédente expérience avec le registre
ayant permis de recenser 200 personnes atteintes en
Espagne. L'analyse des données recueillies dans le
registre est confiée a I'Université de Rigshospitalet au
Danemark. La gestion des données et de la qualité
est coordonnée par I'Université de Larissa, en Gréce.
Un programme de formation et de diffusion visant a
faire connaitre la maladie de McArdle et les autres
formes de glycogénoses musculaires rares est mené
a bien par I'’Association pour les Glycogénoses du
Royaume-Uni et I' « University College » de Londres.
La gestion et la coordination du projet, visant a
assurer le bon fonctionnement d’Euromac dans son
ensemble, sont du ressort de I'Institut de recherche
Vall d’Hebron a Barcelone.

La rencontre du 11 et 12 juillet regroupait la plupart
de ces intervenants, mais aussi des soignants, des
représentants d’associations de malades ainsi que
des malades de différentes nationalités (Anglais,
Néerlandais, Allemands, Espagnols, Francais...).
Atravers des exposés et des échanges le 11 juillet et
des tests physiques le 12 juillet, le but de ces journées
était de faire un point sur I'état des connaissances
sur la maladie et son « traitement », notamment par
des programmes d’entrainement physique adaptés a
chaque malade, en fonction de ses capacités et de
son état général.

* 11 juillet : Exposés théoriques et échanges

Durant la premiére journée, les spécialistes de
McArdle se sont succédé pour exposer 'avancée des



connaissances et des recherches sur la maladie, en
fonction de leurs différentes spécialités (diagnostic,
suivi thérapeutique, psychologie, physiothérapie...).

L'introduction générale de cette rencontre scientifique
a été assurée par Alejandro Lucia, de I'Université
Européenne de Madrid, et Ros Quinlivan, spécialiste
des maladies neuromusculaires a [I'University
College Hospital de Londres. Il s’agissait de rappeler
le contexte et I'organisation de cette journée, tout
en soulignant la nécessité de ces rencontres afin
de favoriser la mise en commun des travaux de
différentes équipes, réparties dans le monde.

Ramon Marti, du Vall D’Institut de recherche Hebron,
a Barcelone, et coordinateur EUROMAC, a ensuite
pris la parole pour exposer le projet de registre
Euromac déja exposé ci-dessus.

Ce fut ensuite au tour de Ros Quinlivan de présenter
une synthése des recherches menées a 'University
College London Hospital ou les personnes touchées
par McArdle au Royaume Uni sont suivies. Elle a
rappelé que la maladie de McArdle est une affection
musculaire héréditaire, également connue sous
le nom de Glycogénose de type V ou de carence
en myophosphorylase. Les personnes atteintes
ne possédent pas la myophosphorylase, enzyme
nécessaire pour convertir en glucose les hydrates
de carbone stockés sous forme de glycogéne dans
les cellules musculaires. Cela se traduit par une
importante pénurie d’énergie en début d’activité et
dans toutes les activités intenses, ce qui entraine
douleurs, crampes, fatigue chronique. Si I'activité
continue en présence de la douleur, il est possible
guait lieu une dégradation musculaire entrainant
des complications (rhabdomyolyse, myoglobinurie)
pouvant entrainer une insuffisance rénale aigué,
ou le syndrome des loges dans le ou les muscles
touchés. La douleur qui apparait pendant I'activité
se résorbe généralement lorsque [l'activité est
arrétée dés qu’apparaissent les symptomes.

Le diagnostic de la maladie se fait par différents
tests préliminaires (test de I'ischémie par un garrot
limitant I'apport en oxygéne dans un muscle...).
Il est aujourd’hui posé par une analyse de 'ADN.
Environ 150 mutations différentes du géne PYGM

sur le chromosome 11 ont été identifiées a ce jour.
Un petit nombre d’entre elles sont trés fréquentes.
Une biopsie musculaire, anciennement utilisée pour
realiser le diagnostic, peut-étre réalisée pour révéler
I'absence de I'enzyme et le plus souvent un excés de
glycogéne dans les muscles. Un diagnostic précoce
est d’'une grande aide puisque les malades peuvent
alors apprendre a gérer leur état et a faire des choix
appropriés au sujet de leur mode de vie, de leur emploi
et de l'intensité de leurs activités.
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Il n’existe aucun reméde pour la maladie de McArdle
et, a ce jour, aucun traitement médicamenteux.
Des essais de thérapigénie sont en cours sur des
modéles animaux. Améliorer la condition physique,
par des exercices doux et réguliers, est généralement
considéré comme le traitement le plus approprié. Le
régime alimentaire est encore controversé ; certaines
personnes semblent privilégier une quantité de
glucides plus élevée, tandis que d’autres auraient de
meilleurs résultats avec une plus grande quantité de
protéines dans leur alimentation. Une boisson sucrée
avant une activité peut étre bénéfique, mais on doit
limiter cette pratique en raison des risques de prise de
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poids et de diabéte.

La communication s’est poursuivie par l'intervention
de Jatin Pattni, psychologue qui a travaillé sur les
aspects psychologiques de la maladie, et plus
particulierement sur le plan comportemental et les
stratégies d’adaptation. A partir d’études effectuées
sur un panel de malades, il apparait que la douleur
chronique se solde par un taux augmenté chez ces
personnes de dépression et d’anxiété, de troubles
du sommeil et d’insomnie.
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Deux stratégies de vie ont pu étre constatées,
stratégies opposées mais conduisant plus ou moins
au méme constat. Un certain nombre de patients,
dés leur enfance, pratiquent une forme d’évitement.

Constatant qu'ils sont limités dans leur effort, et
ne cédant pas aux pressions dans le cadre social,
éducatif ou familial, ils renoncent a I'exercice. Cette
diminution de l'activité physique aboutit généralement
a une prise de poids, une dégénérescence musculaire,
une difficulté qui croit au fil des années a accomplir
des efforts. D’autres patients, au contraire, face a
leur incapacité a se comporter comme les autres,
ont une attitude volontaire de dépassement qui les
conduit a des efforts parfois importants. A long terme,
ces efforts peuvent se solder par des dégradations
et des douleurs chroniques. A I'examen de ces deux
situations, il apparait que le renoncement comme
'excés sont néfastes. Limportant est d’apprendre a
exercer et maintenir une activité modérée pour aboutir
a un équilibre bénéfique aussi bien en termes de
santé que de confort. Par ailleurs, I'incapacité pour les
malades a se comporter « normalement » conduit a
une incomprehension et un rejet de la part des autres,
et a un repli sur soi, notamment pour ce qui est des
activités accomplies en groupe.

La conférence s’est poursuivie par I'exposé
d’Alejandro Lucia et Alfredo Santalla, de I'Université
Européenne de Madrid, sur les études physiologiques
accomplies sur des malades volontaires. Ces études
ont montré qu’il est possible, par un entrainement
ou un réentrainement régulier a I'exercice physique,
d’améliorer les capacités des malades, ce qui serait
bénéfique en termes de confort et d’'atténuation des
douleurs.

Enfin, le tour est venu pour John Vissing, du
Rigshospitalet de Copenhague, d’exposer les résultats
de la recherche dans la maladie et des troubles
connexes McArdle. Il apparait que les conséquences
de la maladie sont différentes selon les malades,
sans que I'on sache encore bien pourquoi. Certaines
personnes sont limitées dans leur vie quotidienne,
tandis que d’autres vivent leur condition comme un
inconvénient mineur. L'état est |égérement évolutif.
Chez les gens qui évitent de faire des activités et des
exercices en raison des crampes et de la douleur,
un risque d’atrophie musculaire peut intervenir, ce
qui peut entrainer d'autres problémes de santé.
Inversement, si les gens qui poussent trop loin leurs
efforts en ne respectant pas suffisamment le signal
d’alarme qu’est la douleur, des Iésions musculaires



peuvent se manifester a long terme et aller jusqu’a
un certain handicap. D’autres problémes médicaux,
comme le diabéte ou les maladies cardiaques, peuvent
compliquer la situation, aggraver les symptomes et en
rendre la gestion plus difficile. C’est le cas, par exemple,
pour la prise en charge de la maladie coronarienne
dont le traitement comporte des statines destinées
a faire baisser le taux de mauvais cholestérol, mais
qui impligue une certaine dégradation musculaire
(augmentation des CPK).

* 12 juillet : journée de tests

La deuxiéme journée a été consacrée a différents
tests et exercices accomplis par des malades présents
sous le contréle de I'équipe espagnole composé d’'un
médecin et d’un clinicien rééducateur sportif. Test
destiné a établir un diagnostic de I'état de chaque
personne, dans le but d'établir un programme
d’entrainement personnalisé.

Un test de marche de 12 minutes a permis d’examiner
chez un volontaire sa capacité a atteindre le second
souffle, qui correspond au moment ou I'organisme,
incapable de décomposer le glycogéne en glucose et
ayant épuisé les ressources en énergie, va chercher
d’autres ressources issues du glycogéne hépatique ou
par voie lipidique.

D’autres exercices sur vélo, effectués sous contrble
des capacités musculaire, respiratoires, cardiaques,
étaient destinés a tracer les courbes d’effort spécifiques
a chacun. C’est a partir de ces données que le clinicien
peut établir des programmes spécifiques pour chzsue
patient, applicables au quotidien — toujours en veillant
a concevoir des exercices variés, modérés, a accomplir
sans souci de performance, toujours dans I'écoute de
sOn propre corps.

¢ Conclusion

Ce type de journée s’avere utile pour plusieurs
raisons. Faire le point entre spécialistes sur I'état
des connaissances de la maladie et contribuer a leur
vulgarisation en direction des malades et des médecins
généralistes, des kinésithérapeutes qui ont des patients
a prendre en charge. Mais 'impact en reste limité du
fait du peu de patients diagnostiqués et d’'une relative

indifférence a I'égard d’une maladie qui est souvent
minimisée, y compris dans les centres spécialisés.
De fait, il est important que les associations de
malades, comme I'AFG, y prennent part pour relayer
l'information et jouer un r6le moteur non négligeable
dans la recherche, en relation avec les spécialistes
des maladies neuromusculaires.
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Les malades en parlent

Face-a-Face parent / jeune : Un premier grand voyage seule
Le point de vue de Céline, 18ans.
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Tout d’abord il faut savoir que la Gréce est un
pays magique et que sa nourriture est délicieusement
tentante. Mais pour nous les glycos, c’est vrai qu’il est
difficile de pouvoir manger a I'étranger. Sachez qu’en
Grece, a part I'huile et le fromage qu'ils mettent dans
beaucoup de leurs plats nous pouvons facilement y
manger sans faire trop d’écarts. Comme dans tout
pays, il y a des choses plus ou moins grasses, mais
ce pays met beaucoup l‘accent sur les légumes (sur
le bateau et a I'h6tel on avait des Iégumes trés bons a
chaque repas !).

Il faudrait quand méme que je vous parle de
I'organisation de ce voyage (que jai fait en avril avec
la famille de mon copain et qui a duré 1 semaine).
Tout d’abord il fallait prévoir la carte vitale, la carte
européenne pour se parer a toute éventualité.
Malheureusement, la veille du départ, elles ont
disparu... Mais bon malgré cela il ne m'est fort
heureusement rien arrivé. En fait pour tout dire ma
mere stressait énormément pour I'avion car il y aurait
« apparemment » des risques d’hypoglycémie quand
on monte en altitude en avion. Donc, pour prévenir
ce risque j'avais 3 sachets de glucopulse dans mes
poches, mais sincérement tout ce qui m’est arrivé en
avion c’est de rire car on aurait dit qu’on était dans un
manége a sensation, et d’avoir les oreilles bouchées.

Ma meére au début ne voulait pas que je parte car
elle imaginait le pire. Mais franchement, ce n’est pas
parce qu’on a une maladie qu’il faut rester assis dans
un fauteuil, pour regretter aprés d’avoir a peine vécu.
Bien sdr, jaurais pu tomber malade, mais en quoi est-
ce différent d’'une personne lambda ? Donc, il fallait
prévoir du doliprane ou encore des glucopulses, mais
surtout des gateaux ou du pain car en Gréce il y a

un décalage de 1 heure avec la France, mais en
fait, les grecs mangent généralement vers 13h ou
14h. Donc, notre organisme n’est pas spécialement
chamboulé par ce décalage, car cela revient a

manger en France & 12h ou 13h (bref rien de bien
méchant). Pendant ce voyage nous n’avons pas
visité que la Gréce ; on a visité les fles grecques
comme I'fle d’'Oia, Patmos, Santorin et surtout
Mykonos cette ile est idéale pour passer des
vacances tranquilles et reposantes.

Sur cette ile on a méme vu ceci :

Nous sommes aussi allés au Sud de la Turquie ou
les taxis et les voitures en général roulent trop vite
et ou les gens rigolent beaucoup. Je dois quand
méme vous parler du déroulement de ce voyage.
Tout d’abord, les 2 premiers jours on été dans un
hétel, et on a passé ces 2 jours a visiter la Gréce



avec le Parthénon, les vestiges des temples de Dionysos
et de Péricles. Méme si le matin on avait buffet a volonté
avec tous les types d’alimentations que peuvent manger le
matin les américains, les anglais, les grecs ou les frangais,
on dépensait toutes ces calories en marchant sous un soleil
de plomb toute la journée (donc il est impératif de prévoir
des bonnes chaussures et des vétements d’été car méme fin
avril il faisait prés de 38°C !). On a quand méme d{ parler en
Anglais TOUTE la semaine surtout pour demander a avoir
plus de féculents comme des pates ou autre aux chefs, et
avec notre accent et le leur. Les vrais américains ou anglais
devaient bien se moquer de nous... Les 4 jours suivants,
on a pris un bateau immense « L'OLYMPIA ». Avec mon
copain, qui a également des problémes d’alimentation, on
devait tous les soirs demander aux chefs des choses, et au
final on est devenu quasi amis avec le chef « Osman ». A
chaque fois qu’il nous voyait il venait « taper la causette »,
donc c’était vraiment sympa (il va nous manquer). Malgré
le manque de féculents de temps en temps, tout était bon.
Tous les soirs, il y avait une équipe artistique du bateau qui
donnait des spectacles et on y est toujours allé. Le matin,
on devait se lever t6t pour manger et partir directement a
la découverte des iles grecques, plus magnifiques les unes
que les autres (ne vous inquiétez pas je vais mettre des
photos a la fin =)). Pour finir, la Gréce vaut le déplacement.
A tous les parents qui liront ceci, ne vous inquiétez pas trop
car l'inquiétude n’empéchera rien de ce qui doit arriver, et
avec la maladie, on est débrouillard donc, il vaut mieux que
VOUS Nous encouragiez a partir, a faire des voyages et méme
si ¢a entraine des petits écarts d’alimentation, il vaudra
toujours mieux ¢a que d’étre frustré car on n’aura jamais rien
fait. Donc a tous ceux qui veulent partir en voyage, allez-y,
vous aurez plein de souvenirs ! Mais juste, pensez a prendre
vos cartes (vitale, européenne etc...) et tout le reste, avec
quelques médicaments au cas ou, et avec du glucopulse.

A présent je vais vous montrer quelques
photos pour vous faire réver !!!

Mykonos

L’ile de Santorin et ses fortifications

Et ma préférée, I'ile d’Oia
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Le point de vue du papa de Céline,
Claude Guiraud

La préparation du voyage en Gréce,
comprenant une escale en Turquie, de Céline avec
des amis a nécessité un certain nombre d’actions.

Il a fallu penser a I'obtention d’'un passeport pour
la Turquie, ce Pays ne faisant pas partie de I'Union
Européenne. Pour la Gréce, la carte nationale
d’identité suffisait. |l a fallu également demander
une carte européenne de sécurité sociale en cas
d’hospitalisation ou de probléme de santé en Gréce.
Un pouvoir remis aux amis accompagnateurs de
Céline lors de ce voyage a permis de compléter les
assurances quant a la prise en charge de Céline.

Ces formalités administratives étant réglées, il
restait a gérer les contraintes de santé de ma fille.

En fin d’adolescence, elle est désormais autonome
pour les horaires et les quantités de féculents
(maizena comprise) a consommer quotidiennement.

Cette autonomisation a été mise en pratique dés
le début de I'année scolaire 2014-2015. En effet,
dés l'obtention du baccalauréat, il était prévu que
Céline puisse aller étudier loin de notre domicile.
Elle devait donc anticiper I'absence de ses parents
(pére ou meére) pour l'aider dans la gestion de
sa vie quotidienne pour les traitements liés a la

glycogénose. Il est toujours difficile pour des parents
de lacher prise et de faire confiance a ces enfants
qui souvent ont été protégés, voire surprotégés,
notamment lorsqu’il y a nécessité de réveils nocturnes
pour des prise de maizena. Donc, durant toute I'année
scolaire, Céline s’est prise en charge totalement, du
petit déjeuner au réveil nocturne, y compris dans la
préparation et les horaires de ses repas. Durant toute
cette période, je n’ai effectué que quelques contrdles
inopinés nocturnes afin de vérifier que la maizena
avait bien été prise.

Cependant, une problématique s’est posée quant au
trajeten avion. Se promener avec une bouteille d’eau et
un récipient contenant de la matiére blanche (maizena)
risquait fort de ne pas convenir aux douaniers. Le plan
vigipirate a renforcé les contrdles aux frontiéres et
notamment dans les aéroports. La solution a été de
présenter la carte personnelle AFG de Céline écrite
en frangais et en anglais ainsi qu’'un certificat médical
(établi soit par le médecin traitant, soit par I'hépital de
référence, et si ce certificat peut étre écrit dans les
deux langues, c’est préférable, quel que soit le pays
de destination). Pour la maizena, I'explication orale a
pu suffire lors du trajet de Céline. Pour l'eau, celle-
ci doit étre achetée aprés la douane dans I'aéroport,
zone de transit ou tout aussi simplement la demander
dans I'avion a une hotesse. Ces explications m’ont été
confirmées lors d’'un appel téléphonique aux services
de douane de 'aéroport que javais contactés.

Par la suite, il ne restait qu’a vérifier que le forfait
téléphonique du portable de ma fille permettait a
cette derniére de joindre sa mére ou moi en cas de
probléme.

Il a aussi fallu attendre le retour de Céline, en espérant
que son séjour chez les hellénes lui aurait plu.
Au final, oui, c’est beaucoup d’organisation au départ,
mais cela est important pour ma chére Céline.

Claude Guiraud



Un voyage, ca se prépare, mais c est que du bonheur |

Helen, habituée a voyager seule, avec la pompe a nutrition (NEDC) et de la Maizena, depuis ses 15 ans,
vous partage ses astuces pratiques pour partir ZEN

Comme Céline et ses parents, mes parents
m’ont offert la chance de voyager tét.
J'ai vraiment apprécié cette indépendance.
Les voyages forment la jeunesse !

En commencgant avec un voyage linguistique au
Texas a 15 ans entourée de Frangais, j'ai ensuite
voulu aller en internat au lycée.

Et pour mon baccalauréat, mes parents m’ont
envoyé 5 semaines, fille au pair, en Californie.
Grace a ces expériences, jai appris a mettre en
place pas mal de petits principes d’autonomisation.

Notez tout de méme que nous avions choisi des
destinations mondialisées, ou je pouvais faire face
a un cas d'urgence, et ce, méme si le prix de la
mSédecine peut s’avérer exhorbitant comme aux
USA.

C’est dailleurs pendant mon voyage Californien que
le probléme de la poudre blanche est arrivé et que
les contrbles se sont renforcés.

Imaginez la petite Helen (oui oui, je fais tréeeés
jeune), parlant avec un anglais trop approximatif
pour paraitre américaine de naissance, montrant
son passeport Américain (sinon je suis hors la loi),
et détenant de la poudre blanche et une «pompe
bizarre»... NORMAL.

Et puis la-bas, a la différence de la France, méme

en arborant son plus joli sourire, on est mis au méme
diapason qu’un terroriste ! Pas d’humour, c'est la
devise !

En toutes circonstances et valable partout : A la
douane, il faut faire profil bas, rester poli et naturel,
ne pas s’étonner d’avoir un controle, et avoir tous
les papiers nécessaires sur soi.

Je vous dis cela, car je fais partie de ceux et celles
qui sonnent tout le temps en passant les portiques
de sécurité !

Et si vous avez besoin d’étre un peu plus rassuré :
dites-vous que quand vous voyagez avec un bébg,
on accepte n'importe quel type de petites bouteilles
d’eau, de nourriture, etc. Peu importe si les contenants
sont ouverts ou non.

Alors, pour vous, avec un certificat médical bien
détaillé, il N’y a pas de raison que I'on vous refuse.

Actuellement, jeffectue souvent des vols Toulouse-
Paris, juste avec un bagage cabine. J'ai déja oublié
mon certificat, au risque de voir mes 2 ou 3 poches
de liquide pour la pompe a la poubelle. En général,
avec un grand sourire, ils acceptent de tester mes
contenants, et ils me laissent passer. Cela reste tout
de méme un risque.
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le matériel :

* On est jamais a l'abri d’'un bagage en soute qui
n’arrive pas, ou qui sera en retard.

* Un coup de stress dans I'avion, avec les turbulences,
une angoisse liée aux préparatifs, d’éventuelles
contradictions avec les parents, tout cela peut
générer une hypoglycémie rapide.

» A noter : on peut passer la douane avec de la
nourriture (hors liquides) et on peut manger notre
propre golter/repas en avion, méme si c’est un low-
cost comme Easyjet, RyanAir ou Norwegian.

La climatisation étant forte, n’hésitez pas a demander
un verre d’eau, car ils sont tenus d’en founir sur
demande.

* Le poids : le moins possible de superflu.

Notre matériel est souvent lourd. Adoptez I'habitude
«tout en miniature» : du gel douche jusqu’a la mini
serviette de bain super absorbante en 30x30cm.

Par exemple : un gel douche d'hétel = 3 ou 4
douches. Et si vous restez plus de 4 jours, achetez
vos savons sur place et laissez-les en partant.
N’oubliez pas qu’une lessive ala main sur place, au gel
douche, est possible, pour emmener moins d’habits !

* Pour les personnes trés médicalisées, sachez que
certaines compagnies comme Air France, proposent
pour le méme tarif, des accompagnements
personnalisés pour vous aider en douane, a
l'enregistrement, dans I'avion et a 'arrivée. Il faut le
préciser lors de I’achat du billet.

Le bagage a main
ou bagage cabine

¢ 24 a 30 heures d’autonomie
de traitement et de collation.

* La pompe a nutrition + matériel.

¢ Le certificat médical du traitement
et de détention du matériel.

* 100-150 euros de liquide, pour pallier
une hypoglycémie, un épuisement qui
nécéssite un taxi, etc.

Si monnaie dlfferente prévoyez Euros +
monnaie locale.

Le bagage en soute

* Ne pas mettre de
cadenas car controle
probable.

* Maizena ou traitement
sous poche transparente
pour eviter une explosion
de produit dans la valise
+ un certificat médical
dessus.

* Attention au poids !




1 . . v .
L 'administratit médical :
* Le certificat comprenant le traitement et les doses prescrites (oui, méme si c’est de la maizena de
cuisine !). Mais également, dans le cas NEDC, celui-ci doit attester de la présence de I'appareil dans le sac.
Ne lésinez pas sur les détails : nom, marque, numéro de série. Placez-en une copie dans votre bagage en
soute, au-dessus de votre stock de «poudre».
* L'idéal, mais javoue ne I'avoir jamais fait : demander a son fournisseur de pompe a nutrition NEDC une
autorisation. J'ai toujours peur qu’ils me la refusent ou qu’ils compliquent mon trajet en me proposant un
prestataire partenaire sur place. Merci les vacances !
* La carte Européenne d’assurance maladie. Pensez a faire la demande 1 ou 2 mois avant, au cas ou.
* La carte vitale pour votre retour en France

* La carte Urgence Glycogénose avec les numéros de téléphone de vos proches joignables.
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* Si vous avez des traitements complexes, il est possible de mettre en place, avec votre CPAM, des prises
en charge sur place. Dans le cas des USA, il faut bien souvent avancer des frais exhorbitants. Mais pour les
vacances, cela peut étre accepté.

* Appelez votre assureur et voyez avec |ui les conditions d’une assurance voyage rapatriement. Cela
peut s’avérer utile et moins cher en cas d’ennuis.

* Il y a une multitude de blogs sur internet qui vous expliquent quoi amener et a quoi vous attendre pour
d’éventuelles prises en charge. Prévoyez quelques heures de recherche web avant de partir !!!

Derniére astuce pour lacher-prise une fois le jeune parti :

Parents : faites confiance Jeunes : Ne culpabilisez pas
a vos enfants. lls ont déja pour vos parents, donnez leur
acquis une certaine matdrité des nouvelles réguliérement
gréce a la glycogénose. (nombre fixé avec eux
IIs savent ce qui est avant le départ),
important. et surtout, profitez-en bien !!!
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Témoignage de Karen, maman dEva

Eva a une glycogénose de type lll, et Karen,
sa maman, nous partage son expérience des
Rencontres des familles AFG.

« Je ne cache pas que c'est avec un peu
d’anxiété que je me suis inscrite pour la premiere fois
au week-end de rencontres de la glycogénose.

Mon entourage, assez sceptique sur la démarche, n’a
cessé de me questionner sur mes motivations.

Ma fille a la chance d’étre suivie a I'hopital Béclére
a Clamart. Au-dela du suivi médical trés performant,
'équipe se veut toujours disponible, trés a I'écoute et
trés rassurante a chacune de mes interrogations (plus
ou moins rationnelles).

Alors pourquoi aller chercher des réponses que je
pouvais en obtenir trés facilement auprés de I'hépital ?

En dehors du bilan annuel, ma fille a une vie quasi-
normale avec les préoccupations habituelles d'une
enfant de 10 ans. Elle parle trés peu de la maladie, elle
évite méme le sujet la plupart du temps. Je me suis
dit que cela pouvait étre bien pour elle de voir qu’elle
n’était pas seule, et pour moi ¢a allait étre 'occasion de
discuter avec d’autres familles.

Je me demandais tout de méme si mafille risquait d’étre
déstabilisée par ce qu’elle pouvait voir ou entendre.
J’ai pensé un moment y aller sans elle, et puis je me
suis décidée a 'emmener.

A notre arrivée, jai mitraillé de questions chaque
personne qui croisait notre chemin un peu a la maniére
d’un interrogatoire. J'ai vite constaté que chaque cas
était différent et qu’il y avait des traitements différents

<

pour un méme type de glycogénose en fonction de
'age de la prise en charge de la maladie, ou de
I'hOpital dans lequel on est suivi. J'ai compris qu'’il ne
fallait pas que je cherche a transposer tout ce que
j'entendais au cas de ma fille, et je me suis détendue.

Ce fut un plaisir de partager sur la gestion du
quotidien et le ressenti de la maladie. Chacun livrant
ses anecdotes ou ses moments d’angoisses. Au fur
et @ mesure des discussions un lien particulier s’est
tissé, j'imagine du fait d’'un vécu similaire.

J'ai rencontrer des personnes extraordinaires, des
jeunes avec une énergie débordante, préts a déplacer
des montagnes pour faire avancer la maladie. Ca
donne une belle legon de vie.

Je suis repartie de ce week-end avec une vision
différente de la maladie. J'ai pris du recul en me
disant que la chose essentielle était de garder un
moral a toute épreuve, et qu’avec les avancées
encourageantes que les chercheurs et le professeur
Laforet nous ont présentées, les choses n’allaient
pouvoir que s’améliorer.

Ma fille, de son cbté s’est fait des amies, a fait du
poney, du mini-golf et ne voulait plus partir.

Au final, je ne regrette pas ma décision, ce weekend
fut riche en émotion. »
Karen
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Témoignage de Naima,
maman de Kim

Kim a une glycogénose de type lll, et Naima sa
maman, nous partage elle aussi son expérience
des Rencontres des familles AFG

« Nous avons participé aux derniéres
rencontres de 'AFG ces 29 et 30 aout 2015.

Nous y sommes venus avec nos 2 enfants, notre fille
de 9 ans et notre gargon de 5 ans. C’est notre gargon
qui est atteint de la glycogénose de type llI.

Nous avions pris contact avec la responsable du Type
[ll, Anne Hugon, 4 ans et demi plus tét, qui nous avait
déja apporté des réponses a nos questions.

Cette rencontre avec les familles et les glycojeunes
n’a pas été moribonde, bien au contraire. Nous avons
découvert que c’était un moment de retrouvailles, pour
faire le point, qui permet de sortir de l'isolement, de la
marginalité du quotidien.

Nous avons recueilli des informations sur I'état de
la recherche avec Fabienne Rajas, de I'lnserm, sur
la glycogénose de type |, avec le docteur Pascal
Laforét, de I'ndpital de la Pitie-Salpétriére a Paris, sur
les pathologies neuromusculaires, noué des contacts
riches avec les familles et les glyco plus ou moins
jeunes, attentifs et résolument optimistes.

Nos enfants ont noué des amitiés pendant que nous
échangions avec les familles, prenant du recul sur
le diagnostic, sur le suivi médical qui ponctuent le
quotidien de notre fils et le notre.

L’AFG est une force qui aide a ne pas laisser la maladie
prendre malencontreusement le dessus. »

Kim - Alexandra - Naima - Franck

A

Sans plus tarder, vous pouvez
VOUS AUSSI VOUS inscrire aux
Rencontres des Familles 2016

Juste ici

en détachant le feuillet
(bulletin d’adhésion au dos)
N’hésitez pas a nous contacter
pour de plus amples informations.

v



Partie a détacher

Partie a détacher

Partie a détacher

22 et 23 octobre 2016

Réservation Rencontres Famille 2016 @5@

Participation financiére incluant tous les repas et

nuitées :

* pour une famille jusqu’a 4 personnes : 60 €

* pour une personne seule (prix en baisse) : 30 €
NB : Pour une famille au dela de quatre personnes,
une participation de 13€ par repas sera demandée.

Informations pratiques :

A remplir et a renvoyer le plus rapidement
possible a I'adresse suivante :

Véronique Mutelet, 1 sente des glaises,
78510 Triel sur Seine
ou par Mail : veroniquemutelet@gmail.com
(Chéeque a l'ordre de 'AFG)

NN o PP PTPT PPN
AT S S ..ttt
Tel i Email .
Nombre d’adultes TP
Nombre d’enfants SPTURTP AQES I

Présence aux repas Vendredi soir Samedi midi Samedi soir Dimanche midi

Mombre adultes

Mombre enfants

Vos demandes particuliéres a nous transmettre :

Domaine Lyon Saint Joseph

http://www.domaine-lyon-saint-joseph.fr/

Buletin de réservation AG
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Fouvoir pour |'Assemblée Générale 2016 en cas d'absence

JE SOUSSIGNE(), +urniririiiiii et membre de 'AFG,
DEMBUIANT @ ..ot
(o o] 0 0 T=TN o Yo TU Lo - P
pour me représenter a 'assemblée générale ordinaire du 23 Octobre 2016.

Signature précédée de « bon pour pouvoir » :

A remplir et a renvoyer le plus rapidement possible a
I’adresse suivante :

Véronique Mutelet,

1 sente des glaises,

78510 Triel sur Seine

ou par Mail : veroniquemutelet@gmail.com

1ayde)9p € alued

1ayde)9p € anued

1ayde)9p € aned



Partie a détacher

Partie a détacher

Partie a détacher

Bulletin d Adhésion ou Don AFG 2016

Nom :

Prénom :

Adresse :

Code Postal : Ville :

Téléphone :

E-mail :

Type de Glycogénose :

Nom, prénom et date de naissance du patient :

* Je désire adhérer a I'AFG et recevoir les publications - Cotisation annuelle : 31€ =
* Je suis sympathisant et souhaite faire undon: =

(Pour tout don, un regu fiscal vous sera retourné) TOTAL =

Signature : Date :

Vous recevrez un regu fiscal qui vous permettra de réduire vos impots

>> Plus d'informations au dos <<
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Bulletin d Adhésion ou Don AFG 2016

Merci de renvoyer votre bulletin d’adhésion, avec votre cotisation ou votre don a :

AFG - Trésorerie Madame Fabienne BAYNAT
Pech Lagardelle - 46260 Saillac

Tél : 05 65 23 24 87

E-Mail : tresorerie@glycogenoses.org

Ou Virement sur le compte bancaire AFG :
Banque Populaire Centre Atlantique
Compte N°: 62021097349 AFG

IBAN : FR76 1090 7000 7562 0210 9734 941
BIC : CCBPFRPPBDX

(Veuillez préciser votre nom + prénom

sur le libellé du virement)

Faire un don: fiscalement déductible de 66% du Faire un don fiscalement déductible dans un pays
don, en France: hors de la France :

Envoyer votre don par chéque au bénéfice de « Partenaire de « Transgiving Europe», ’AFG

A.F.G. » a Fabienne BAYNAT, adresse au-dessus. est habilitée a recevoir des dons fiscalement

Une attestation fiscale vous sera renvoyée dans déductibles dans la plupart des pays Européens.
les plus brefs délais. Prendre contact avec le Président de I’A.F.G.

1ayde)9p € alued

1ay2e)9p € a1ued

1ayde)9p € aned



L Equipe AFG >

Le Consell Scientifique
Président de I'AFG

Claude GUIRAUD
Tél.: 06 10 64 41 52
afg@alycogenoses.org

Président
Pr. Philippe LABRUNE, Hopital Antoine Béclére (Clamart)

Pédiatres
Dr. Pierre BROUE, CHU Hépital Des Enfants (Toulouse)

Pr. Pascale DE LONLAY, Hopital Necker Enfants Malades (Paris)
Dr. Dries DOBBELAERE, Hopital Jeanne de Flandre (Lille)

Dr. Nathalie GUFFON, Hopital Femme - Mére - Enfant (Lyon-Bron) T.resorlere Referentg as.s.oc'atlve
Dr. Héléne OGIER, Hopital Robert Debré (Paris) Fablenne BAYNAT et scientifique
Tél.: 056523 24 87 Anne HUGON
tresorerie@qlycogenoses.org ahugon@wanadoo.fr
Médecins Adultes
Dr. Pascal LAFORET, Institut de Myologie (Paris)
Pr. Frangois MAILLOT, Hépital Bretonneau (Tours)
Trésorier adjoint Secrétariat
. . Alain BICHAT Veronique et Michel MUTELET
Biologistes tresorerie@glycogenoses.org Tél.: 013974 30 32

Dr. Anne SPRAUL, CHU du Bicétre (Le Kremlin-Bicétre)
Dr. Roseline FROISSART, Centre Biologie Pathologie Est (Lyon-Bron)
Dr. Frangois PETIT, Hopital Béclére (Clamart)

Dr. Frédérico MINGOZZI, Inserm Genethon (Paris)

Dr. Fabienne RAJAS, Inserm Univ. Lyon1 (Lyon)

Dr. Gilles MITHIEUX, Inserm Univ. Lyon1 (Lyon)

portable : 06 07 65 94 31
veroniqguemutelet@gmail.com

Référents:

Type 1 : Florence BARRIE-VIDAL, Tél. : 06 86 92 35 38,
florencebarrievidal@gmail.com, ainsi que Frangois VIDAL

Type 2 : Rosa BOMIN, Tél. : 06 50 55 18 65

Type 3 : Anne HUGON, ahugon@wanadoo.fr

Type 5 : Richard BEUGNE, 06 82 77 00 61, richard.beugne@gmail.com

Autres : Claude GUIRAUD, afg@glycogenoses.org

Glycojeunes : glycojeune@gmail.com

Diététiciennes
Mme Catherine VOILLOT, Hopital Antoine Béclére (Clamart)
Mme Joélle WENZ, Hépital Kremlin Bicétre - (Le Kremlin-Bicétre)
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Nos publications :
Annuelles : La Revue Glycogénoses, Annuaire des familles

Trimestrielles : Glyco—-newsletter

Toujours disponibles et a commander a notre secrétariat :

BD Glyco Comic’s (Type | et lll), brochure Comprendre la Maladie de Pompe, Glycogénoses le Guide, Carte d’urgence Glycogénose Type | ainsi que le
projet d’accueil individualisé (PAI),

La liste des centres de référence nationaux du métabolisme hépatique (disponible sur notre site web).




Les objectifs de AFG :

=» Etre un poéle d’entraide pour les personnes concernées par cette maladie
=» Rompre leur isolement

=» Partager les informations

=» Apporter écoute, aide et soutien

=» Soutenir la recherche et I'’effort médical national et international

Notre association a été créée par des parents d’enfants touchés par les glycogénoses
en 1992. A cette époque, ces maladies orphelines commencaient a perdre leur caractere
fataliste et une prise en charge diététique se mettait en place. Aujourd’hui, nous parlons
de maladies rares : la diététique évolue, la recherche avance et I'espoir de voir grandir
nos enfants dans de bonnes conditions devient réalisable.

Y
< @//m 7//@ dans (&5 maladies rares,
c et los 6/20”67725/(2/ y/m Vo /)(»/mrmzd y I er>
“




