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LASSOCIATION - TOURNEE VERS LAVENIR

2020-202%

1/ Assurer le fonctionnement de PAFSR

2/ Devenir un promoteur central de la recherche
medicale sur le Syndrome de Rett en Europe

3/ Ameliorer le conseil aux parents et la diffusion
d’information sur le Rett

4/ Apporter des solutions et de ’aide aux familles



0ASSURER LE FONCTIONNEMENT DE LAFSR

» Améliorer notre organisation et de nos processus internes a

?

» Optimiser la charge des bénévoles et utilisation de ressources externes ﬂ
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PROMOTEUR CENTRAL DE LA RECHERCHE MEDICALE SUR LE RETT EN EUROPE 888
2020-2025

» Promouvoir un grand projet d’‘envergure sur une piste
de traitement de la maladie

» Promouvoir plusieurs recherches sur des pistes de
traitement symptomatique du Rett

» Construire une instance européenne scientifique pour G Stait:t‘;‘fe";ua“fﬁ 9
.l , s : &
faciliter I'étude et la création de projets : o 3 i &
7 Commission |
Bl — Européenne
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AMELIORER LE CONSEIL AUX PARENTS ET LA DIFFUSION D'INFORMATIONS & BK8S§
2020-202%

de prises en charge

» Diffuser l'information + avis des parents sur méthodes . LP

» CMS/CPME en évaluateur des méthodes et des N 7,4

| | LR
techniques pour guider les parents R ="

» Outils de formation a distance des parents et des
professionnels




oAPPORTER DES SOLUTIONS ET DE LAIDE AUX FAMILLES

: : o filieres de sante
» Partenaire majeur des centres de références W
maladies rares

» Activités au profit de tous (age, type handicap, etc...)

» Soutien psychologique au profit des parents

» Communication alternative grace a GazePlay

» Prise en charge occasionnelle (Répit aux parents)
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Association Francaise du Syndrome de Rett

www.afsr.fr

PNMR - FSMR

Actions:

e Création plateforme maladies rares
e 2005: PNMR 1 (100 millions d’euros)

,G-lliance ¢ 2011: PNMR 2 (2011-2016)

maladies rares

i Inserm
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B ERY S ooy T - N ‘11 I/
e o 2eme PNMR - 1 milliard d'euros

maladies IV 6 millions d'euros
rares dans projets de recherches

filieresdesantt 55 e PNMR
TERS 3iilicres

maladies rares

PLAN NATIONAL
MALADIES RARES
2018-2022

, maladies rares
Portager 'innovation,

un diggnostic et un traitement

pour;hucun
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777 millions d’euros sur 5 ans
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ENVIRONNEMENT INSTITUTIONNEL

3 filieres qui
touchent le RETT

FONDATION “‘::\\
maladies i

rares

AnDDI-Rares

Filiere de Santé Anomalies du Développement
et Déficience Intellectuelle de Causes Rares

filieres de sante

TNy

maladies rares

Défi{ cience

Maladies Rares du Développement Cérébral
et Déficience Intellectuelle

FILIERE NATIONALE DE SANTE

[

HAlliance

maladies rares

O@SCAR

—— FILIERE SANTE MALADIES RARES ——

Pathologie
Prise en charge
Polyhandicap

Q»GI liance
J maladies rares

www.alliance-maladies-rares.org

Les 23 Filiéres de Santé Maladies Rares

TETE COU

Maladies rares de la téte, du cou et des
dents

Cardiogen

Maladies cardiaques héréditaires

FAVA-Multi

Maladies vasculaires rares avec atteinte

multi systémique
N
FAVA-MULTI
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AnDDI-Rares

Anomalies du développement et défi-
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cience intellectuelle de causes rares.

“i*x,  AnDDI-Rares

ﬁ

FIMATHO

Maladies auto-immunes et auto-in-
flammatoires systémiques rares

FIRENDO

Maladies rares endocriniennes

G2M

Maladies héréditaires du métabolisme
=V

MaRIH

Maladies rares immuno-hématolo-
: s
giques i

MCGRE

Maladies constitutionnelles rares du
globule rouge et de Iérythropoiése

MHEMO

Maladies hémorragiques constitution

Brain Team

Maladies rares a expression motrice ou
cognitive du systéeme nerveux central

DéfiScience

Maladies rares du développement céré-
bral et déficience intellectuelle

-déf cience

t

SENSGENE

Maladies rares sensorielles

RESPIFIL

Maladies respiratoires rares

MUCO/CFTR

Mucoviscidose et affections liées a une
anomalie de CFTR f

FILFOIE

Maladies hépatiques rares de I'enfant et
de Padulte

FILSLAN

Sclérose latérale amyotrophique

NeuroSphinx

Complications neurologiques et

sphinctériennes des malformations

pelviennes et médullaires rares i
{euroSphinx

ORKID

Maladies rénales rares

Filiére des maladies rares de l'os et du

cartilage
-©§@/\R
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ENVIRONNEMENT INSTITUTIONNEL

Centres Déficiences
Intellectuelles de causes rares

27 centres de références
poolyhandicap (CRMR)

RETT: Paris (Necker+Trousseau),

Marseille, Brest

5 missions:

- Coordination
- Expertise

- Recours

- Recherche

- Enseignement formation

Ty

maladies rares

Défi
Maladies Rares du Développement Cérébral
et Déficience Intellectuelle

FILIERE NATIONALE DE SANTE

Survolez les villes pour voir les informations sur chaque Hépital
centre Robert Debré
B
Paris
LEGENDE Hépital Trousseau
Hépital
. Centre de Référence Coordonnateur et Noee:ker . . .
Constitutif
. Hopital de la
. Centre de Compétences FIES Sepptiore
: &
Lille « Hopital du
remiin-gicetre
®
Amiens
®
Reims
@ Nancy
Brest
- — ® Strasbourg
Rennes =
LS| Tours
® Dijon
Nantes (N Besangon
% @
Lyon
-
¢ Bordeaux
Nice
i @
Toulouse Montpellier .
® Marseille
- =

La Guadeloupe La Réunion La Martinique

79 centres de compétences (CCMR

Maillage de proximité
- Diagnostic
- BNDMR

- Mise en oeuvre thérapeutique
PNDS
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JNSR 2019 nc. '
PNMR3 - FSMR maladies rares

777 millions d’euros sur 5 ans

10 axes au total - 5 pour le RETT

e Axe 3: partager les données pour favoriser le diag. et le dev. de nouveaux traitements
» Déploiement BNDMR - 3 millions d’euros sur 5 ans
» Collecte des données - 1,6 millions d’euros sur 5 ans

e Axe 5: impulser un nouvel élan a la recherche sur les maladies rares
» Construction d'EJP - 3 millions euros par an (15 millions sur 5 ans)

e Axe 7: améliorer le parcours de soin
» éducation thérapeutique du patient et de |'aidant - 2 millions euros par an (10 millions sur 5 ans)

e Axe 9: former les professionnels de santé a mieux identifier et prendre en charge les maladies rares
» Formations continues et formations mixtes (prof/malades/aidants) - 10 millions d’euros sur 5 ans

e Axe 10: renforcer le réle des FSMR dans les enjeux du soin et de la recherche
» Mission des FSMR - 63,5 millions d’euros
» Plateformes d'expertise inter-filieres en CHU - 8 millions d’euros



STRATEGIE DE
RECHERCHE

2020 -2025
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30 ANS DE RECHERCHE AFSR
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ESSAIS CLINIQUES  CBD: USA + UK :
Rett-T: Canada

14 Cohorte: FR 5000

ANAVEX2-73: Australie + USA + UK
Ketamine: US + UK
10,5 3750
] 2500
35 1250
) - — 0

2000 2003 2005 2006 2007 2008 2009 2010 2012 2013 2014 2015 2016 2017 2018 2019

Source: clinicaltrials.gov
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DEMAIN? "

Pourquoi?

» Complémentarité

» Emulation

Comment?

» Traitement symptomatique

» Traitement curatif
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TRAITEMENT SYMPTOMATIQUE

» Appel a projet sur des traitements
pharmacologigues des symptomes

Trouver de nouvelles molécules
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CAS PARTICULIERS - MOLECULES AVEC AUTORISATION

» ANSM:

® autorisation temporaire d’utilisation de cohorte (ATUc)
Objectif : élargir les indications & AMM

» Fabricants:

® Essai contre placebo en double aveugle
Objectif : qualifier le SMR
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TRAMEMENT CURATE

1 objectif:
De la souris a 'Homme

o
2020 : 200 000€

@
TELETHON  ~

biothérapies innovantes e el
(thérapie génique et/ou cellulaire)

un projet international de recherche
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200 000¢

10€/ 10 personnes

3,4€ apres déduction fiscale

1 café, 1 biere
ou
1 thérapie génique ?

=800 570€
Ts les adhérents = 2.4 M€
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THERAPIE GENIQUE EN 2020

10€/ 10 PEersonnes / 1 café, 1 biére ou 1 thérapie génique
Objectif: 200 000€

3,4€ apres déduction fiscale

& Clotilde et Léo







JNSR 2019 AFS&@

THERAPIE GENIQUE EN 2020

10€/ 10 PEersonnes / 1 café, 1 biére ou 1 thérapie génique
Objectif: 200 000€

3,4€ apres déduction fiscale
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