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Un soir de décembre 1987, des malades, des

familles décident de changer leur destin, de

changer la médecine qui détournait le

regard de leurs maladies, en donnant

naissance au Téléthon qui allait séduire des

millions de Francais. 35 ans plus tard nous,

parents, chercheurs ou malades, nous

pouvons étre fiers de cette mobilisation

sans faille, qui nous a permis de passer de

I'ere des grandes découvertes a celle des

thérapies innovantes. De nombreux

meédicaments de thérapie génique

actuellement sur le marché sont issus de

recherches ou de technologies initiées ou

soutenues par 'AFM-Téléthon.

Le Téléthon a changé la vie des malades. lls

bénéficient aujourd’hui de diagnostics, de

parcours de soins adaptés, d'une meilleure

gualité de vie et, pour certains, de premiers

traitements.

Le Téléthon a changé 'histoire de la médecine. 35 ans aprés le premier Téléthon, nous voyons nos
recherches inspirer des solutions thérapeutiques pour des maladies trés répandues. Tout le
monde profite de nos avancées. Le Téléthon va encore tout changer. Nos victoires annoncent des
progres spectaculaires. Nous avons impulsé, innové, maintenant, il nous faut accélérer. Grace a
VOus, Nnous pourrons dire a de nouveaux parents : “Nous avons un traitement pour votre enfant.”
Merci a vous qui avez rendu possible cette aventure unique gqu'est le Téléthon. Votre mobilisation
nous a donné les moyens d'inventer une nouvelle médecine. Merci a vous qui nous avez permis de
tout changer et nous donnez les moyens de continuer a tout changer de plus en plus vite !

Laurence Tiennot-Herment
PRESIDENTE DE L'AFM-TELETHON
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Le Télothon a tout change

lls s'appellent Victoire, Jules, Hyacinthe, Thibault ou Augustin... Leurs histoires
incarnent 30 ans de recherche de qualité, d'une mobilisation exceptionnelle,
de progrés spectaculaires, portés par I'AFM-Téléthon, grace au Téléthon.

Victoire, 2 ans, atteinte d'amyotrophie spinale:

« 12 mars 2020.... Le jour ou ma vie a basculé.... le jour ou nous avons appris
la maladie de notre petite Victoire. J'étais completement chamboulée, je
n'entendais plus rien... Sauf que mon béebé risquait de mourir dans les
deux premiéres années de sa vie. Aujourd’hui, grace a la thérapie génique,
Victoire, traitée en mars 2020, arrive a s'asseoir, tenir sa téte, léve les bras,
g mange a la cuillere toute seule! Elle tient méme debout sans l'aide de
]STéléth‘u q personne ! » Laetitia, la maman de Victoire, Laventie (62)

At o bttty

fencedy  wisbwee * B oo
Hyacinthe, 3 ans, atteint d'amyotrophie spinale:
« Moins de 2 mois apres avoir été diagnostique, la thérapie génique a offert a
Hyacinthe une porte de sortie pour qu’il survive. Aujourd’hui, notre fils a fait
beaucoup de progres . il peut attraper ses jouets et les tenir, il peut méme
jeter son assiette par terre avec la purée de brocolis qui va avec ! » Mathilde,
la maman de Hyacinthe, Dijon (21)

Augustin, 2 ans et 1, atteint d'amyotrophie spinale :

« Aujourd’'hui, Augustin vit. Il progresse tous les jours alors qu'il ne
devrait plus étre ici. On a une vie de famille, on profite de chagque
instant grace a la thérapie génique et c'est ce qu’'on souhaite pour
tous les parents ! » Guillaume, le papa d’Augustin, Chaudefons-sur-
Layon (49)

Serge Braun, directeur scientifique de I'AFM-Téléthon :

« Avantjallais a des enterrements, aujourd’hui je suis invité a des anniversaires.
Gréce a la recherche initiée par le Téléthon il y a 30 ans, la thérapie genique est
devenue un médicament pour des maladies rares du systeme immunitaire, de
la vision, du muscle, du sang... on est en train de le faire aussi pour des maladies
adu muscle, du foie. Beaucoup de maladies qui vont pouvoir bénéficier de ces
nouvelles théerapies, pas seulement des maladies genetiques. »




Jules, 5 ans, atteint de myopathie myotubulaire

A la naissance, Jules n'ouvrait pas les yeux, il bougeait trées peu ses
membres et n'avait pas la force de respirer seul. Mais depuis la thérapie
génique, Jules acquiert, jour aprés jour, des forces, jusqu'a méme faire ses
premiers pas.

« On narrive pas a trouver les mots. Je ne sais pas si vous vous rendez
compte a quel point ce médicament a pu changer nos vies.

Aujourd'hui, I'évolution de notre fils est extraordinaire. Alors

qu'il respirait avec l'aide d’'une machine 24h/24, il respire

seul, il mange seul, parle sans sarréter. Alors qu’il ne se

rendait méme pas compte qu’il avait des jambes ni a quoi

elles servaient, il vient de faire ses premiers pas ». Anais la
maman de Jules, Janzé (35)

Ce médicament de thérapie génique a été développé par Ana Buj-Bello, a
Généthon. « Les résultats de cet essai dans lequel Jules a été inclus, montrent
la qualité des travaux développés par notre laboratoire Généthon et
particuliererment ceux d’Ana Buj-Bello, et son équipe, Qui a consacreé pres de
10 ans a la mise au point de ce candidat-médicament. Aujourd’hui, je pense
aux familles dont le destin a déja changé et a celles dont le destin changera,
demain, grice a cette thérapeutique innovante ». Frédéric Revah, directeur
général de Généthon

« C'est un moment vraiment extraordinaire. Jai travaillé sur

cette maladie pendant 20 ans, sans reldche, des premieres
preuves de concept a la mise au point de cette thérapie génique. C'est
extrémement émouvant de voir ces enfants qui n'avaient aucune force,
respirer seuls, s'asseoir, jouer et méme marcher, en aussi peu de temps,
apres une seule injection de ce vecteur-méedicament. Je suis tres emue et
tres fiere que les travaux de mon equipe soient aujourd’hui une réalité
thérapeutique pour ces enfants.» Ana Buj-Bello, Responsable du
laboratoire myopathies congénitales de Généthon.




Le Téléthon peut tout
changer

Pour Pierre, Adrien, Marine ou Nathan comme pour les nombreux malades
encore en attente de diagnostic ou de traitement, le Téléthon peut tout
changer.

Des avancées prometteuses:

= Dans le domaine de la vision

Adrien, 40 ans, atteint de rétinite pigmentaire, Nantes (44) « Je veux

absolument participer a la recherche et je fais partie de ces pionniers

qui s'engagent dans des essais cliniques, méme si participer a cet essai

ne me guérira pas. Mais je sais aussi que je fais avancer la science pour

tous les petits gars de 17 ans qui sont atteints de la méme maladie et
vont peut-étre pouvoir eviter les péeripéties de vie par lesquelles je suis passé ».

Christelle Monville, chercheuse a I-Stem : « Nous avons créé, en collaboration
avec des chercheurs de l'Institut de la Vision, un « patch cellulaire » pour traiter
certaines formes de rétinites pigmentaires. Greffé sous /la rétine, ce patch a
permis de restaurer la vision de rats modeles de la maladie. Fort de ces
résultats, nous avons démarré, en 2019, le premier essai clinique qui inclura et
traitera 12 patients au total ».

Serge Braun, directeur scientifique de 'AFM-Téléthon

« Le patch de thérapie cellulaire développé a I-Stem, pour certaines formes
de rétinites pigmentaires est porteur d’espoir pour toutes les maladies de
/a vision. »

FOC“S ¢/ Les innovations thérapeutiques pour les
maladies rares bénéficient aux maladies fréquentes. Des
maladies rares du systeme immunitaire certains cancers,
des rétinites pigmentaires a la dégénérescence maculaire
lice a l'age (DMLA), c'est une véritable révolution qui

bouleverse la
médecine toute
entiére.



= Dans le domaine du diagnostic

Nathan 10 ans, le défi du diagnostic, Dourdan (91)

« Nous ne sommes pas loin de mettre un nom sur la maladie de
Nathan. Tout ¢a a pu se mettre en place grace au Téléthon.
Aujourd’hui, pour nous, le Téléthon peut tout changer; on croit fort a
la possibilité d'un traitement dans quelques années » Rebecca,
maman de Nathan.

Comme Nathan, de nombreux malades en attente de diagnostic sont accueillis
dans le service de Génétique Médicale de la Timone. L'hopital fait partie des
qguelques établissements qui dispose d'un séquenceur haut débit et leur
permet d'avoir un accés a un diagnostic souvent aprés de longues années
d’attente. « La génétique a fait des progres considérables. Ce que /'on ne savait
pas faire il y a 10 ans, aujourd’hui on sait le faire et des enfants comme Nathan
vont pouvoir enfin mettre un nom sur leur maladie aprés des années de doute
et d'errance. Les progres réalisés dans des premiéres maladies rares ouvrent la
porte au traitement d'autres maladies rares ». Nicolas Levy dirige le service de
Génétique Médicale a I'hépital de la Timone a Marseille.

= Dans le domaine des maladies rares du muscle

Pierre, 15 ans, atteint de myopathie des ceintures liée au géne FKRP, Auchy-
les-Mines (62) « Face a I'évolution de la maladie de notre fils, il est urgent que
la recherche aille vite. C'est une course au quotidien pour que la maladie
recule. Il y a des pistes sérieuses, maintenant, il faut donner du carburant a
la recherche pour avancer plus vite que la maladie. C'est sdr, le Téléthon
peut tout changer ». Le papa de Pierre

Marine, 21 ans, atteinte de myopathie FKRP, Strasbourg (67),

participe a I'étude d'histoire naturelle menée en paralléle de I'essai

clinigue en préparation.

« Je suis tellement heureuse d'avoir integreé cette eétude d’histoire naturelle. Je me
sens utile car concretement, jaide les chercheurs a obtenir des données de base
sur l'évolution de la maladie ce qui permet d’avoir des points de comparaison
lorsque l'essai debutera ».

Isabelle Richard et son équipe de Généthon travaillent, depuis plus de 20 ans, sur les
myopathies des ceintures. Elle a mis au point une thérapie génigque pour la dystrophie
musculaire des ceintures liée a FKRP. Un essai qui consiste a

apporter le géne FKRP fonctionnel grace a un vecteur-

médicament, devrait démarrer en 2022 chez 15 malades. En

parallele, une étude d'histoire naturelle de la maladie, étude

qui permet de recueillir les caractéristiques de bases de la

maladie et d'obtenir des données sur |'évolution de cette

maladie — est en cours. « Changer la vie des malades tels que

Marine ou Pierre, avoir un impact sur la maladie, faire évoluer

la médecine sont les objectifs de mes recherches. »




Thérapie génique, thérapie cellulaire... des médicaments innovants nés dans les laboratoires
du Téléthon - Généthon pour la thérapie génique, I-Stem pour la thérapie cellulaire - arrivent
aujourd’hui chez les malades. L'’AFM-Téléthon propose deux journées d'immersion et de
découvertes pour suivre de prés le chemin du médicament et voir concrétement comment
sont utilisés les dons du Téléthon.

)) Jeudi 18 novembre - 10h - 14h - Visite de Généthon (Evry)

Depuis sa création il y a trente ans, Généthon n’a eu de cesse d’innover. Pionnier des cartes du génome humain, accélérateur de I’identification
de centaines de génes responsables des maladies rares, puis de la thérapie génique, c’est dans ses laboratoires qu’a été concue la technologie
utilisée dans le développement du premier médicament de thérapie génique disponible pour une maladie neuromusculaire : 'amyotrophie
spinale. C’est également a Généthon qu’a été développé le médicament de thérapie génique pour la myopathie myotubulaire dont les effets
chez les bébés traités sont spectaculaires.

)) Jeudi 25 novembre - 9h30 - 17h - Visite d'lI-Stem (Evry)
I-stem, la laboratoire dédié a I’étude des cellules souches, a deux actualités fortes :
-Un patch cellulaire pour réparer la rétine : Christelle Monville, chercheuse a I-Stem, se consacre au développement de médicament de
thérapie cellulaire pour les maladies de la rétine. Elle a congu, a partir de cellules souches, un « patch » qui, greffé sous la rétine, pourraient
restaurer la vision des malades atteins de rétinite pigmentaire. L’essai clinique, qui a débuté fin 2019, a inclus 12 patients. Ce traitement
prometteur pourrait a terme, également permettre de soigner une forme de dégénérescence maculaire liée a ’dge qui concerne plus de 1,5
million de personnes.
-Reconstruire de la peau en 3D gréce a la thérapie cellulaire : L’équipe de Christine Baldeschi, chercheuse a ISTEM, est parvenue a produire des
cellules de la peau a partir de cellules souches pour traiter les patients atteints de drépanocytose, une maladie rare du sang qui génére des
ulceres graves. Ce « pansement » innovant sera greffé sur les lésions d’une quarantaine patients atteints dans le cadre d’un essai qui devrait
démarrer en 2022/2023. Par ailleurs, fort de cette avancée, I-Stem se lance dans un nouveau projet, en partenariat avec entreprise Urgo qui
vise a développer une nouvelle solution de cicatrisation pour les plaies dites sévéres, en créant une peau artificielle pour traiter notamment
des patients atteints d’ulcéres dus au diabéte ou les grands brilés.

Renseignements et inscriptions:

Ellia Foucard-Tiab : 01.69.47.25.64 efoucardtiab@afm-telethon.fr
Compte tenu du contexte le passe sanitaire sera demandé pour la visite des laboratoires
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L'AFM-TELETHON

DANS VOTRE
REGION




Développer des thérapies innovantes
pour guérir

En 2021, 'AFM-Téléthon soutient 40 essais chez
'homme en cours ou en préparation dans 32 maladies
différentes dont 16 maladies neuromusculaires et 16
autres maladies rares (vision, sang, cerveau, peau,
foie...).

La thérapie génique,
une solution thérapeutique pour les maladies du sang

En septembre 2019, un vecteur-médicament de thérapie génique, concu et développé en
collaboration avec Généthon, a permis de corriger les cellules de 4 malades atteints
d'anémie de Fanconi, qui, une fois réinjectées, se développent progressivement dans leur
moelle osseuse permettant ainsi de stabiliser la chute des globules blancs. Une avancée
majeure dans les maladies du sang

La thérapie génique est également a I'essai dans des maladies du sang plus fréquentes
comme la béta-thalassémie, qui sévit particulierement dans le bassin méditerranéen, au
Moyen-Orient et en Asie, ou la drépanocytose dont la prévalence est importante
notamment aux Antilles.

En effet, la thérapie génique a montré son efficacité chez des patients atteints de la béta-
thalassémie. La majorité des patients traités dans le cadre des essais cliniqgues a été libérée
de toute transfusion sanguine jusqu'alors indispensable a leur survie. Ce succés n'aurait
pas été possible sans la premiére preuve d’efficacité faite en 2010, qui a regu le
soutien de I'AFM-Téléthon, grice aux dons du Téléthon, a hauteur de 1 million
d’euros. En juin 2019, cette thérapie génique pour la béta-thalassémie a obtenu une
autorisation de mise sur le marché (AMM) européenne conditionnelle.

Dans la drépanocytose, des essais de thérapie génique sont également en cours. Des
chercheurs francais ont annoncé, en mars 2017, qu'une thérapie génique avait permis de
traiter, avec succés un adolescent.

Focus Focug

La béta-thalassémie est I'une des maladies La drépanocytose est lI'une des affections

génétiques du sang les plus fréquentes (pres
de 300 000 personnes dans le monde avec 60
000 nouveaux cas chaque année). Elle est
causée par la mutation de l'un des geénes
indispensables a la production
d'hémoglobine, entrainant une anémie plus
ou moins sévere. Dans sa forme majeure,
seules des transfusions sanguines mensuelles
garantissent la survie des malades ou une
transplantation de cellules souches a partir
d'un donneur sain, une approche qui reste
risquée et dont peu de patients peuvent
bénéficier.

héréditaires les plus fréquentes. Elle est
tres présente aux Antilles. Dans le monde,
275 000 enfants naissent chaque année
avec cette anémie chronique qui se
caractérise par la production d'une
hémoglobine anormale et de globules
rouges déformés, du fait d'une mutation
dans le gene de la béta-globine. Pres de 90
000 personnes sont concernées aux Etats-
Unis, et 26 000 en France.



L’espoir de la thérapie cellulaire pour le traitement des ulcéres
drépanocytaires

En 2009, I-stem, le laboratoire sur les cellules souches créé et financé par 'AFM-Téléthon et
I'lnserm, a réussi a reconstituer un épiderme a partir de cellules souches embryonnaires
humaines. Fort de ces travaux, I-Stem devrait démarrer, en 2022/2023, un essai clinique qui
vise a greffer des peaux entierement reconstruites en laboratoire et favoriser ainsi la
cicatrisation des ulcéres drépanocytaires. Si I'essai est concluant, ce type de « pansement
biologique » pourrait améliorer considérablement la qualité de vie des malades
drépanocytaires et étre indigué dans d'autres maladies comme les

ulcéres liés au diabete.

« Cest une sorte de gel sur lequel on vient ensemencer nos
kératinocytes (cellules de la couche superficielle de la peau). On
attend quelques jours et une fois le gel recouvert des cellules, on va
prendre ce pansement et on va venir le mettre sur les lésions du
patient. Les kératinocytes vont étre en contact avec l'air et ils vont
se mettre a stratifier et a faire toutes les couches. En fait, on va
greffer avant que la peau soit fabriquée. C'est le malade qui va étre
lincubateur pour permettre la stratification »expliqgue la
chercheuse Christine Baldeschi arrivée au sein du laboratoire en
2007 et qui travaille sur le projet depuis son origine.




Les consultations pluridisciplinaires

Les consultations pluridisciplinaires permettent aux

malades de rencontrer dans un méme lieu et dans

une méme journée les différents spécialistes de leur

maladie et de bénéficier d'un suivi personnalisé. Lors

de son rendez-vous annuel, la personne malade,

peut donc rencontrer le méme jour son cardiologue,

son neurologue, son Kkinésithérapeute ou bien

encore son psychologue. C'est un vrai atout pour le

malade mais pas seulement puisque les médecins

peuvent ainsi se coordonner ensemble selon les

spécificités de la maladie et suivre au plus prés son

évolution. Ces consultations ont été mises en place sous I'impulsion de 'AFM-Téléthon, pour
assurer aux malades neuromusculaires la meilleure prise en charge possibles. En 2021, 49
consultations en France bénéficient du soutien de I'Association qui a engagé 2,7 millions
d’'euros pour financer des postes de psychologues, secrétaires, médecins, ergothérapeutes
dans ces consultations.

EN NOUVELLE-CALEDONIE :

CONSULTATION ADULTES

Médipdle de Koutio:

10 Boulevard Joseph Wamytan, Dumbéa Sur
Mer

98835, Nouvelle-Calédonie

+687 20.88.00

Dr Nicolas MOLKO, neurologue

Email : n.molko@cht.nc

CONSULTATION ENFANTS

Médipdle de Koutio:

110 Boulevard Joseph Wamytan, Dumbéa Sur
Mer

98835, Nouvelle-Calédonie

+687 20.88.00

Dr Isabelle MISSOTTE

E-mail : pediatrie@cht.nc

L'AFM-Téléthon oeuvre également aupres des associations gestionnaires de services
d’accompagnement en ayant une action de conseil et de suivi de I'évolution de ces
services dansleurs projets.
AFM Nouméa
Francoise Giozzi, présidente
BP 3122
98846 NOUMEA CEDEX
franyfg@gmail.com

En POLYNESIE FRANCAISE
Centre Hospitalier de Polynésie Frangaise - Taaone
BP 1640 98713 Papeete — Tahiti
40 48 62 62
CONSULTATION ENFANTS
Dr Stéphane Darteyre
E-mail : stephane.darteyre@cht.pf
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Accompagner les malades
et les familles au quotidien

Parce que les maladies neuromusculaires
sont des maladies  évolutives et
invalidantes, 'AFM-Téléthon a mis en place
des réseaux de proximité pour
accompagner au quotidien les malades et
leur famille partout en France et
notamment en dans le Pacifique ou elle
soutient financiérement des associations
représentatives de malades telles que :

AFM Nouméa
Robert Racape, trésorier
BP 3122
98846 NOUMEA CEDEX
racapero@mls.nc

Association Polynésienne de lutte contre les myopathies et les maladies rares
BP 20498
Serge Le Naour President
slenaour@pmi. pf
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246 COMMUNES MOBILISEES 325 ANIMATIONS

2 ANTENNES DE COORDINATIONS 2 BENEVOLES

POLYNESIE FRANGAISE : 55 633 €
NOUVELLE CALEDONIE : 114 169 €






Les 3 et 4 décembre prochain, I'édition du
Téléthon 2021 sera placée sous le signe de la
lumiére! Marches aux flambeaux, tournois
sportifs dans le noir, light painting mais aussi
repas de chefs étoilés, vente de bougies, ou
encore organisation d’activités pour produire
de I'énergie et éclairer un batiment ou une
animation... Des idées brillantes et variées
pour mettre en lumiére le Téléthon 2021!

Si le Téléthon est traditionnellement présent dans plus de 10 000 communes partout en
France, I'édition 2021 mettra en lumiere 8 villes dont l'initiale est 'une des lettres du mot
T.E.LE-T.H.O.N. Lettres de feu ou en bougies, light painting, projection, défi “tour” (fenétres
allumées), chaine humaine lumineuse ou autre challenge.. Cest sous les feux des
projecteurs de France Télévisions que ces villes se lanceront un défi permettant d'éclairer
cette lettre initiale. Autant de défis brillants a découvrir les 3 et 4 décembre en direct.

Pour retrouver toutes les animations prés de chez vous : telethon2021.fr

Organiser une animation au profit du Téléthon, c'est :

- Simple : partout en France, les professionnels de la solidarité que sont les bénévoles du
Téléthon, vous accompagnent pas a pas.

- Stimulant : se lancer dans un projet sympa et solidaire avec son entourage, quoi de mieux
2

- Indispensable : organiser une animation permet de collecter des fonds pour faire avancer
la recherche contre les maladies rares.

Alors, pourquoi pas vous ?! Rejoignez la Team Téléthon sur Telethon2021 et organisez un
défi #lumineux ? Kévin du Téléthon va méme mettre des... idées dans vos envies

Suivez le guide avec le tuto de Kevin et faites-le
@ plein d'idées d'animations lumineuses.


file://///filer/data/ComExterne/PRESSE/ACTIVITES%202021/TELETHON%202021/DP%20REG/Le%20plein%20d’idées%20brillantes%20pour%20le%20Téléthon%202021%20|%20AFM-Téléthon%20(afm-telethon.fr)

Chaque ler week-end de décembre, le Téléthon vit partout en
France, grace a I'engagement des bénévoles qui coordonnent,
développent et féderent les nombreuses animations locales.
Journalistes, les coordinateurs Téléthon répondent a vos questions
sur la mobilisation de votre département/région avant, pendant et
au lendemain du Téléthon ! N'hésitez pas a les contacter.

Polynésie Francgaise
Serge LE NAOUR : 689 74 90 09

Nouvelle Calédonie
Robert RACAPE : 00 687 772 500



Tout savoir sur I'action et les comptes de 'AFM-Téléthon,
consultez son rapport annuel 2020 ici

Dés le premier Téléthon, 'AFM-Téléthon s'est engagée a rendre compte de |'utilisation des
dons et de ses actions en toute transparence. L'AFM-Téléthon fait partie des associations
les plus contrélées. Les comptes sont rendus publics chaque année. lls sont accessibles sur
internet et diffusés largement.

POUR TOUT SAVOIR SUR LE TELETHON 2021 :
WWW.TELETHON2021.FR

Presse AFM-Téléthon:
Ellia Foucard-Tiab : efoucardtiab@afm-telethon.fr
0169 47 25 64
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