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pour améliorer le parcours de vie des personnes souffrant 
d’une maladie rare. Florence Roy, David Genevieve
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P08 • Complexité de l’observance médicamenteuse dans la maladie 
de Wilson. Élodie Jacquelet, Aurélia Poujois, France Woimant
P09 • Pratiques et perceptions du traitement substitutif 
en immunoglobulines (Ig) des patients atteints d’un déficit immunitaire 
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P13 • Le droit des médicaments orphelins en Europe. Loïc Rigal
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Cécile Colomban, Françoise Watrin, Allan Wilsdorf, Marion Mathieu
P15 • Connaître les Syndromes Cérébelleux (CSC). Qu’est ce que c’est ? 
Pascal Masselot
P16 • Utilisation de données de soin en recherche dans les maladies 
rares : quels sont les facteurs de succès ? Application à la base de soin 
NHEMO pour la filière MHEMO-FMHC. Valerie Horvais, Marc Trossaërt
P17 • Caractérisation de la mise en place de la dystrophie musculaire 
de Duchenne dans les premières étapes du développement humain. Virginie 
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P57 • Co-construction d’un programme de recherche 
en sciences humaines et sociales dans le cadre du 
Séquençage Haut Débit (SHD) : une approche dynamique 
et inclusive avec les associations de patients. Anne-Sophie 
Lapointe, Paulette Morin, Viviane Viollet, Françoise Houdayer, Élodie 
Gautier, Aline Chassagne, Aurore Pelissier, Lorraine Joly, Christine 
Peyron, Laurence Faivre
P58 • Cohorte française de 49 patients atteints de déficits 
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Servais, Isabelle Redonnet-Vernhet, Claire Douillard, Fanny Mochel, 
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Roubertie, Gérard Besson, Amélie Servettaz, Roselyne Garnotel
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P60 • Vers la simplification de textes spécialisés. Natalia Grabar
P61 • Implication du cervelet dans la cognition sociale : 
étude chez des enfants présentant une anomalie rare 
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Audrey Riquet, Louis Vallee, Delphine Dellacherie
P62 • Rôle potentiel de HSF2 dans le syndrome 
de Rubinstein Taybi. Aurélie de Thonel
P63 • Le syndrome d’Ehlers-Danlos de type parodontal 
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des protéases C1r et C1s. Christine Gaboriaud, Ines Kapferer-
Seebacher, Heribert Stoiber, Johannes Zschocke, Nicole Thielens
P64 • Établissement d’un nouveau panel unique 
de modèles de xénogreffes orthotopiques de lymphomes 
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précliniques et à la recherche cognitive. Carole Soussain, 
Frederic Pouzoulet, Franck Assayag, Agusti Alentorn, Khe Hoang Xuan
P65 • Recherche d’une thérapie de la maladie de Lesch-
Nyhan : identification de molécules « HPRT-like » issue 
de criblages virtuel et à haut débit. Irène Ceballos-Picot, 
Céline petitgas, Lionel Mockel, Franck Augé, Anne Olivier-Bandini, 
Marie-Claude Burgevin, Françoise Chesney, Jean-François Gibert, 
Bertrand Daignan-Fornier, Benoît Pinson, Caroline Barette
P66 • La consultation en génétique des surdités : attentes 
et ressentis des patients et de leurs proches. Sibylle De Bergh, 
Sandrine Marlin, Mélodie Perez, Souad Gherbi-Halem, Inès Ben-Aissa, 
Fabienne Saint-Jalmes, Pascale Gavelle, Nathalie Loundon, Alban Ziegler
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Julien Tarabeux, Megana Prasad, Corinne Stoetzel, Bénédicte Gerard
P68 • L’Institut du Cerveau et de la Moelle épinière au service 
des maladies rares en neurologie. Ségolène Aymé, Alexis Brice
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climatiques et environnementales. Joseph Boyard- Micheau, 
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Roger Curcoll
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Badowska D., Straub V., Roos M., Hoen P.A.C. ‘t, Valencia A., Salgado D., 
Béroud C., Gut I. and the RD-Connect Consortium
P71 • Are patient-reported outcome measures (PROM) 
used in the evaluation of orphan drugs? Catherine Acquadro, 
Sally Lanar, Isabelle Savre, Benoit Arnould

P38 • Hospice pour enfants à Saint-Pétersbourg - établissement médical 
fait pour porter secours palliatif aux enfants souffrant des maladies rares 
du système nerveux. Mariia Sokolova, Mintchenko Svetlana, Kouchnareva Irina, 
Oksana Nikishina
P39 • Aggravation du tableau clinique de la myopathie de Steinert 
suite à l’hypoxie périnatale du système nerveux central. Mariia Sokolova, 
Kouchnareva Irina, Mintchenko Svetlana, Gavritchenko Arthur
P40 • P42 : Un peptide thérapeutique contre la maladie de Huntington. 
Florence Maschat, Simon Couly, Nathalie Bonneaud, Christophe Jourdan
P41 • La Maladie de Von Willebrand Type 2b, 15 ans pour assoir 
le diagnostic. Yamina Ouarhlent, Hiba Hamza, Feriel Brakta, Mohamed Ridha Makhloufi
P42 • Les compagnons maladies rares, un projet innovant au service 
de l’autonomie des malades et de leurs familles. Clément Pimouguet, 
Paul Gimenes, Claire Dubos, Marie Pierre Bichet
P43 • Accélérer le développement de candidats-médicaments dans 
les maladies rares : une mission clé pour la Fondation maladies rares. 
Christine Fetro, Célia Mercier, Nicolas Jan, Audrey Tranchand, Ludovic Dupont
P44 • La Fédération Hospitalo-Universitaire (FHU) MaRCHE (Maladies 
Rares et CHroniques de l’Enfant et l’adolescent). Nicolas Lévy, Pascal Auquier
P45 • La thérapie génique médiée par un virus associé à l’adénovirus 
(AAV9) restaure l’activité enzymatique dans un modèle murin pour 
une maladie de surcharge lysosomale, l’aspartylglucosaminurie. Chen Xin, 
Sarah Snanoudj-Verber, Laura Pollard, Sara Cathey, Steven Gray
P46 • CELPHEDIA, une infrastructure de recherche Nationale, centre 
de référence pour la recherche animale sur les maladies rares. Philippe 
Schmitt, Ignacio Anegon, Thomas Brochier, Jean-Paul Concordet, Cécile Fremont, Carine 
Giovannangeli, Sylvie Guerder, Christophe Heligon, Teresa Jagla, Jean-Stéphane Joly, 
Romain Lacoste, Jacqueline Marvel, Bernard Malissen, Guillaume Masson, Olivier Neyrolles, 
Sophie Reibel, Frédéric Sohm, Fanélie Wanert, Yann Herault
P47 • Étude qualitative de l’impact de la naissance d’un enfant atteint 
d’une malformation abdomino-thoracique rare sur l’ajustement parental 
de la première année : protocole. Nathalie Coulon, Maria-Hélène Ribeiro, 
Manel Hanafi, Alain Guerrien, Laurent Michaud
P48 • Communautés de patients et médecins partenaires de santé 
et d’apprentissage dans une e-plate-forme thérapeutique pour 
les maladies rares : le modèle DOT, l’exemple de l’EM/SFC. Isabelle Fornasieri, 
François Mauviard, Emmanuelle Jouet, Jean-Dominique de Korwin
P49 • Dr Warehouse, un entrepôt de données orienté maladies rares. 
Nicolas Garcelon, Antoine Neuraz, Rémi Salomon, Vincent Benoit, Anita Burgun
P50 • Maladies rares et financement des médicaments : quelles alternatives 
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P51 • Un défi pour la prise en charge infirmière des patients. Pierre-Alexis 
Messarovitch, Jérôme Jeannette, Stanislas Lyonnet, Valérie Cormier Dair, Kim Anh Le Quan 
Sang, Amélie Cougny, Na An, Geneviève Baujat
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P56 • Enjeux de l’accompagnement des personnes sans diagnostic 
et solutions apportées pour rompre leur isolement. Anne-Sophie Lapointe, 
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