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RECONNAISSANCE DE LA
PATHOLOGIE LIEE AU GENE MYT1L

e Code Orphanet a renseigner ou consulter si
vous é&tes médecin, professionnel du
sanitaire, du médico social...

e Code Orphanet a indiquer dans toute
démarche si vous étes aidant ou patient
pour aider a comprendre votre situation et
contribuer a faire valoir vos droits.

Orphanet est le portail des maladies rares et médicaments orphelins. Leur nomenclature
est essentielle a I'amélioration de la visibilité des maladies rares dans les systemes
d'information de santé et de recherche au niveau national, européen et international.

Merci aux Dr Coursimault, Dr Guerrot et Dr Lecoquierre du CRMR du CHU de Rouen, sans
leur travail et leur accompagnement cela n'aurait pas été possible.
Merci a la filiere de santé AnDDI-Rares pour son appui et son soutien.

UNE MOBILISATION

D’'ELEVES EXTRAORDINAIRES
POUR DES VAILLANTS EXTRA-ORDINAIRES

CROSS SOLIDAIRE des écoles et college du Sacré
Coeur et de 'Ange gardien de DOMFRONT

PLUS DE 8500 EUROS DE DONS !

MERCI 1! VOUS ETES NOS HEROS ! e : W h

A vous, directrices, professeurs, encadrants pour les valeurs que vous portez, soutenez et
semez : 12 Cross Solidaires, 12 années d'implication, de don de soi, d'ouverture vers l'autre, de
partage des valeurs de bienveillance et d'équité !

Aux familles, amis, particuliers, professionnels.... qui avez soutenu les éléves, vous étes
engagés, et avez fait preuve d'une extréme générosité, MILLE MERCIS !

Immergez vous dans cette folle aventure en regardant la vidéo de I'événement sur nos
réseaux, et retrouvez tous les détails sur le site internet.

Cliquez sur les mots soulignés pour activer les liens


https://www.orpha.net/consor/cgi-bin/index.php
https://www.youtube.com/watch?v=CknWOWEaiJQ
https://www.extra-vaillants-myt1l.com/%C3%A9v%C3%A8nements-actions

Projet complémentaire DESCRIPTION DES

< _.., TROUBLES ALIMENTAIRES LIES AU GENE MYT1L
DESCRIPTION DES TROUBLES /valiants
ALIMENTAIRES LIES AU GENE MYTIL yf, AIDE aux QUESTIONNAIRES
A Déja pres de 15 participants, et d'autres en cours,

ROUEN NORMANDIE

Cotre e

AIDE TELEPHONIQUE sur Rendez-Vous / 8
Secrétariat du Dr Coursimault ;‘
Mme Staub - 02 32 88 87 47

pour le projet complémentaire de description des
troubles alimentaires liés au gene MYTITL.

SI VOUS RENCONTREZ DES DIFFICULTES
e Appelez le secrétariat du Dr Coursimault
e prenez un RDV TELEPHONIQUE auprés de
Mme Staub - 02 32 88 87 47

Pour rappel, ce projet a pour but déclairer les troubles alimentaires des personnes
porteuses du syndrome lié au gene MYTTL, personnes ADULTES et ENFANTS.
Ce n’'est pas un projet restreint aux troubles pondéraux, il concerne aussi les

troubles de [l'oralité et
manifestations et conséquences.

PROTOCOLE NATIONAL DE
DIAGNOSTIC ET DE SOIN

La filiere de santé AnDDI-Rares va financer
11 nouveaux PNDS et 5 programmes d’ETP
(éducation thérapeutique du patient).

Le financement a hauteur de 15 000 euros
va permettre au Centre de Référence des
Anomalies du Développement du CHU de
Rouen de mettre en oeuvre des ressources
supplémentaires. Les Dr Coursimault et Dr
Guerrot sont en charge de ce PNDS.

Pour rappel

les troubles du comportement alimentaire,

+ L'objectif d'un PNDS est d'expliciter aux

leurs

PROTOCOLE NATIONAL DE DIAGNOSTIC ET DE SOIN

» Les protocoles nationaux de diagnostic et de soins

(PND5) sont des référentiels de bonne pratique

portant sur les maladies rares.

ROUEM NORMANDIE

professionnels concernés la prise en charge
diagnostique et thérapeutique optimale et le iy

parcours de seins d'un patient atteint d'une * %
maladie rare donnée.
ARDDE-Rures
+Les PNDS comportent une partie « synthése
i . . . {
destinée au médecin traitant ». | Leeextra
"""" (~/ vailants

e Les protocoles nationaux de diagnostic et de soins (PNDS) sont des référentiels de
bonne pratique portant sur les maladies rares.

e L'objectif d'un PNDS est d'expliciter aux professionnels concernés la prise en charge
diagnostique et thérapeutique optimale et le parcours de soins d'un patient atteint

d'une maladie rare donnée.

e Les PNDS comportent une partie « synthese destinée au médecin traitant ».

Source HAS



.
Du point de vue médical

COLLABORATION AVEC LE DR MALL

Les équipes du Dr Mall ont montré l'opportunité
d'un repositionnement d'un médicament pour
traiter I'épilepsie, la Lamotrigine, afin d’ améliorer
la vie des patients “MYT1L.” Les travaux effectués
sur le modele souris sont encourageants. Vous
trouverez tous les détails de ces recherches dans
la publication du 14 février 2023 du Dr Mall et cie
parue dans NATURE. Cliquez sur l'image pour lire

Epilepsie-Medikament kénnte Patienten mit seltenem Gendefekt helfen | avi d éO

Les équipes du Dr Mall oeuvrent pour la mise en place de futures études afin de savoir
si ce médicament pourrait étre bénéfique pour les patients “MYT1L".
Pour pouvoir engager ces phases cliniques, ils cherchent des financements.

e #DonateNow, dans I'emplacement « purpose » indiquez MYT1L.

e ENTREPRENEURS, FONDATIONS, INDUSTRIELS... SI VOUS SOUHAITEZ EN SAVOIR
PLUS SUR CE PROJET ET NOUS SOUTENIR : CONTACTEZ NOUS

NOUVELLE FILIERE DANS LES MALADIES RARES

GENOPSY
TROUBLES DU COMPORTEMENT D'ORIGINE GENETIQUE

Les missions du réseau GénoPsy -
* Proposer un avis spécialisé et pluridisciplinaire aux il
personnes concernées pour garantir une médecine 'l"l

L]

personnalisée t‘
* Décliner une offre de formations «maladies rares - psychiatrie

et troubles du comportement » pour l'ensemble des
professionnels du territoire

« Etre acteur dans le domaine de la recherche afin de faire
avancer les connaissances dans le champ des maladies rares.

Sur le territoire : 5 centres de Références Maladies Rares (Lyon coordonnateur, Clermont-
Ferrand, Paris Sainte Anne, Rouen et Dijon) et 6 Centres de Compétences Maladies Rares
(Rennes, Nantes, Poitiers, Bordeaux, Paris Créteil et Paris Necker).

1ER CONGRES DU RESEAU GENOPSY le vendredi 24 novembre 2023, NOUS Y SERONS !



https://m.youtube.com/watch?v=PG37KTX2izU
https://www.facebook.com/hashtag/donatenow?__eep__=6&__cft__[0]=AZX3w2grtjm0maItkvx00F9uFhywIxMhqbOQuEcHnF1f1ERGqYJ4yAM4fsgbUDRVcrJN76Id4oiftvwpVIJti9GYrqh8orU7EYirF8kWvvs9etnFhy4t_05SV5SNHVupFoHif9-a5hSA3jUGk8mrZHBGFj_N-Ajxp2S5DmSIRTGVLICfJeK49aTOUZtrUM70U8A&__tn__=*NK-R
https://www.dkfz.de/en/spenden/onlinespende/Donation-online.html?researchforalifewithoutcancer/spende
mailto:extravaillants@gmail.com
https://www.extra-vaillants-myt1l.com/_files/ugd/66af74_a2ff27117c244736bdbb40934dc86cca.pdf

Du point de vue associatif

e %’%ﬁgg Enquéte de besoins et d'attentes aupreés
(/ LesexJ[':[O | des familles et personnes porteuses du
Vo] /@] ] F—— TND lié au géne MYTL

L' association souhaite recueillir vos attentes !
Promis, c'est rapide | P
Ce formulaire a pour objectif de mieux comprendre vos besoins d'aidants et de patients, de % e)dra

/ vailants -

Nous vous conseilions de répondre dun ordinateur ou de votre téléphone incliné en paysage.
Répanse souhaitée avant fin mai 2023

e
;’i‘f:;’:::i:‘;m:::f”"“"""" Vue d'ensemble des résultats - SCOLARITE,
de l'enquéte sur les thémes & _W - AUTONOMIE, VIE
aborder pour les Vaillants, COMPORTEMENTS COURANTE
familles et aidants. e -;o::&mﬁm
- PHARMACO
- TRANSITION - PUBERTE

- AUTISME
- SOLUTION ADULTES

VIE INTIME ET AFFECTIVE

Avaient été retenus deux axes de travail

e Une approche personnelle, une écoute particuliéere des familles et

'n,t‘:(n de leurs besoins avec des interlocuteurs compétents : Réseau
* . . 12 . N
—_— ag INTIM'AGIR de Normandie, afin d’évaluer les actions propres a la
T = pathologie a développer auprés des parents et des Vaillants eux-
. mémes.
4,?;**
. e La mise en relation avec les plans d’information de la filere AnDDI-
Defigycience e o, .
il A, Rares et Défisciences, ainsi qu'avec des ressources existantes de

FILIERE NATIONALE DE SANTE

qualité pouvant répondre aux attentes.

Deux échanges en visio organisés Les filieres de Santé AnDDI-Rares et Défiscience
entre INTIM'AGIR et les familles ont développé, avec 7 associations partenaires,
une série de WEBINAIRES sur la Vie affective
Suite a un sondage, deux visios ont été et sexuelle des personnes vivant avec une
organisées le 10 octobre. maladie rare associé a un trouble du

. _ développement intellectuel.
Merci a Mme Sophie Lesens et Mr

Fabrice Zurita pour leur gentillesse, leur
écoute et leur disponibilité.

Retrouvez la programmation
en cliquant sur I'image.
e ler webinaire le 14/11 de 12 a 14h

Malheureusement , nous étions bien => Besoin de lien social et d'amour

q a tout age
peu nombreux aux rendez-vous pris. g
, . Inscription gratuite et s ksmle
Cet axe de travail sera a réévaluer ; . . o prsonnes vivaat vecune e rrs
obligatoire, places limitées ! sesud s Feite s s pivet bt oo

Qi [ i



https://www.linscription.com/pro/activite.php?P1=149834

Du point de vue associatif

MDPH

Maison départementale des pesonnes
handicapées

Travail collaboratif avec I'ERHR Nord
Ouest (équipe relais handicaps rares) et PCPE
(pble de compétences et de prestations
externalisées) sur la thématique de la MDPH
rendre compte, du point de vue des usagers,
des parcours et trajectoires Enfants,
Transition (16-25 ans) et Adultes.

Plus de 35 questions préparatoires ont été
adressées au groupe de travail. Cest un
Py imposant travail pris a bras le corps. Plusieurs

Eﬁhluﬁmm O‘IF}VPGPE séances sont programmées, nNoOus VOus
NORD-OUEST /) %uienzat  tiendrons informés.

TRANSITION SECTEUR PEDIATRIQUE . DUSECTEUR PEDTRIUE
AU SECTEUR ADULTE S
o UNE FICHE DE SYNTHESE sur I'état des lieux a juin fiﬁﬁfﬁﬁjj: .

L jouno st dovercs majeut o8t roru saul
Uomeamosgemen i Gors s ooios il oot ncesser o s

2023 réalisée par l'association

TRANSITION

e Site Transition Maladies Rares : |e site internet «
TRANSITION MALADIES RARES » a pour vocation
d'étre un outil d'information et de partage de
savoirs.

e Un document FALC pour le jeune : “comprendre
la transition a I'hopital” coordonnée par les filieres =
de santé AnDDI-Rares et Défiscience. B @— &

Nous encourageons les familles de Vaillants, les Vaillants a se rapprocher de I'association pour faire
part de leur vécu, de leurs réussites, de leurs difficultés, et de leurs recommandations. Cela sera une
aide précieuse pour accompagner l'ensemble des familles et les personnes touchées par le
syndrome lié au géne MYT1L. Un grand merci par avance ﬁ (cliquez pour nous joindre)


https://www.extra-vaillants-myt1l.com/_files/ugd/66af74_6385713045d1432fbc8fa27c466482c1.pdf
https://transitionmaladiesrares.com/
mailto:extravaillants@gmail.com
mailto:extravaillants@gmail.com

Du point de vue associatif

Congrés 2023
Universités d'automne 2023

L'ALLIANCE DES MALADIES RARES

Les Universités ont été I'occasion unique pour les associations membres de I'Alliance
d'échanger avec le Pr Guillaume Canaud, personnalité choisie avec Agnes Linglart,
par le Ministre de la Santé et de la Prévention, et la Ministre de I'Enseignement
supérieur et de la recherche, pour organiser et superviser les travaux du 4e PNMR
(4eme plan national des maladies rares).

Nous avons aussi pu échanger avec la présidente de 'Alliance des Maladies Rares, et
lui adresser nos demandes et questionnements concernant :
e DIAGNOSTIC
o Comment réviser un diagnostic antérieur et réorienter en génétique pour
passer d'un diagnostic d”IMPACT" (DI, TSA, TDAH....) a un diagnostic de
« CAUSE » (MYT1L) sur des profils complexes ?

e MEDICAMENTS
o Répertorier les effets réels des molécules sur les patients “MYT1L" vs les
effets connus et attendus des molécules connus des médecins. Comment
diffuser ensuite I'information de facon efficiente sur le territoire ?
o Eviter le gachis des médicaments en optant pour des formulations qui se
completent lors des changements de dosage.

e PARCOURS DE SOIN
o Dans nos suivis multiples et complexes, comment imposer et financer une
réunion pluridisciplinaire tous les 2 ans, a minima, pour les TND de cause
rare ? (coordination libéral/hopital)
o Comment flécher les maladies rares dans les multiples dispositifs de
proximité ? => assurer une continuité de soins sur tout le territoire pour les
enfants et les adultes, ainsi qu'une transition pédiatrie/adultes efficiente.

e ETUDES/ RECHERCHE
o Comment mobiliser pour réaliser et financer les études de données réelles,
d’'histoire naturelle, de sciences humaines et sociales alors qu'elles sont
essentielles dans la comprehension, le soin et les trajectoires des patients ?



Du point de vue associatif

UN NOUVEL OUTIL POUR FAIRE COMPRENDRE LA
PATHOLOGIE ET EXPLIQUER LES MISSIONS DE
L’ASSOCIATION

Il a été créé a destination des collégiens lors du Cross
Solidaire de Domfront, mais son usage est plus vaste.
Une version en anglais a été réalisée avec I'adaptation
au systeme scolaire américain (merci Liz!).

Cliquez sur les images pour démarrer les vidéos.

DES MOMENTS DE PARTAGE, DE LIEN, DE
SOUTIEN

Voici la part visible ;-) | De nombreux échanges
non visibles ont lieu sur les groupes Facebook
(francophone et international), le groupe
Whatsapp, et bien sdr au téléphone.
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Le vendredi 30 Juin 2023
au Centre Art’ Damann, a Belbeuf
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https://www.youtube.com/watch?v=BP2VZ1shRm0&t=95s
https://www.youtube.com/watch?v=Yw8r5Y4x0Ko&t=53s

Les e-Rdv de la filiere AnDDI-Rares

e 11éme e-RDV : L'organisation du parcours de

soins.
e 10éme e-RDV : Les comportements défis.

e 9éme e-RDV : Annonce diagnostique, comment —_——e

informer sa famille?
e 8éme e-RDV : Annonce diagnostique,
particularités et répercussions

D’autres ressources a trouver sur la chaine

Youtube de la filiere de santé AnDDI-Rares.

Blog du PR FOLK (cliquez sur I'image)
blog de la filiere de santé AnDDI-Rares

Site internet YouTube
YTIL X o kD
(| LesEXUQ 2,
(.~ vaillants

www.extra-vaillants-mytil.com



http://blog.maladie-genetique-rare.fr/
https://www.youtube.com/channel/UClENer4uv17VO_tPk25D85g
https://www.extra-vaillants-myt1l.com/
https://www.facebook.com/extravaillants
https://www.youtube.com/watch?v=YnviqZIaX08
https://www.youtube.com/watch?v=eNyTFzkiG4I&list=PLDHtkfO_jIXAQPUjiVBYKZqnpYYJHLbh1&index=8
https://www.youtube.com/watch?v=YSQ030oM8X0&list=PLDHtkfO_jIXAQPUjiVBYKZqnpYYJHLbh1&index=7
https://www.youtube.com/watch?v=NFOKu1XIug4&list=PLDHtkfO_jIXAQPUjiVBYKZqnpYYJHLbh1&index=6
https://www.youtube.com/@filieredesanteanddi-rares8692
https://www.youtube.com/@filieredesanteanddi-rares8692

10 NOV : groupe de travail FALC (cartes) + Rencontres régionales de I'Alliance des Maladies
Rares (Rouen)

16 NOV : 8éme journée pluridisciplinaire AnDDI-Rares (Paris)
21 NOV : groupe de travail FALC (transition)

24 NOV : 1er congres GENOPSY (Lyon)

7 DEC : AG association Les Extra-Vaillants MYT1L en visio

NOV/DEC : Jeu surprise de Noél pour les Vaillants “Clic,clac ! Transforme toi en Noél”

La part non visible est le programme a la carte de formation de I’Alliance des Maladies Rares offert
aux associations. Merci a eux.

Télethon 2023

Marche des Maladies Rares
9 Décembre 2023 - 13H30/17h30
PARIS Depart Jardln du Luxembourg

Un pas pour la solidarité, un pas pour I'espoir, un pas pour un avenir meilleur!

Samedi 9 décembre, nous marcherons pour rendre visible le combat des 3 millions de Francais
atteints d'une maladie rare : le combat pour un diagnostic (1/4 des malades n‘ont pas de
diagnostic avant 5 ans), pour un traitement (95% des malades n'ont pas de traitement curatif),
pour une prise en charge médico-sociale pour une meilleure qualité de vie et enfin une place
pleine et entiere de citoyens comme tout le monde.

MARCHEZ AVEC NOUS ! Pourquoi participer ? Parce que votre présence signifie bien plus que
vous ne pouvez I'imaginer. Nombreux, nous avons de la visibilité. Ensemble, nous sommes plus
forts. Nous avons besoin de vous pour sensibiliser le public aux maladies rares, aux combats des
malades et pour appeler aux dons en faveur de la recherche, en ce week-end du Téléthon.

La Marche des maladies rares est également une grande féte de I'espoir. Comme chaque année,
il y aura de la musique, une ambiance colorée et festive. Vous y ferez des rencontres joyeuses,
intenses et inoubliables. Source : AMR

INSCRIPTION GRATUITE et NECESSAIRE, a bientdt sous la banniére des Extra-Vaillants MYT1L !
e Inscription de groupe avant le 13 Novembre : nous nous occuperons de tout pour vous.

e Inscription individuelle jusque début décembre.



https://forms.gle/c9MPBBptwEbHLptr7
https://fr.surveymonkey.com/r/3TZNXDZ?fbclid=IwAR3Fw6hoorTsDN2eyZontZQBrekojN89B1JPGU67dya6p6iBRq3ZIApAVKk
https://fr.surveymonkey.com/r/3TZNXDZ?fbclid=IwAR3Fw6hoorTsDN2eyZontZQBrekojN89B1JPGU67dya6p6iBRq3ZIApAVKk
https://fr.surveymonkey.com/r/3TZNXDZ?fbclid=IwAR3Fw6hoorTsDN2eyZontZQBrekojN89B1JPGU67dya6p6iBRq3ZIApAVKk
https://fr.surveymonkey.com/r/3TZNXDZ?fbclid=IwAR3Fw6hoorTsDN2eyZontZQBrekojN89B1JPGU67dya6p6iBRq3ZIApAVKk
https://fr.surveymonkey.com/r/3TZNXDZ?fbclid=IwAR3Fw6hoorTsDN2eyZontZQBrekojN89B1JPGU67dya6p6iBRq3ZIApAVKk

MERCI A YCUS!

DE CROIRE EN NOS ACTIONS

JEEDONNE J'ADHERE

J'accompagne Jeldonne du poids
et jeiconcrétise et del lavisibilite

o -:

DR

adhésions 2024 ouvertes

Notre association fondée en juin 2021, est une association a but non lucratif régie parla loi du ler juillet 1901 et
le décret du 16 aolt 1901. Elle est reconnue d'intérét général par I'état francais.

*dans les conditions requises par la fiscalité frangaise




