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EDITO

Au depart, un réve fou : guérir nos enfants, nos proches atteints de
maladies génetiques, rares, inconnues et incurables, frappant les familles de
genération en genération. Impossible ? Non. Parce la fatalité n’etait pas
dans notre ADN de parents, nous avons releve des défis sans préeceédent,
dans la recherche scientifique et médicale comme dans I'accompagnement
des malades. Nous avons fait le choix de la geneétique, puis de la
therapie genique a une époque ou nous étions seuls a y croire. Autour de
nous, beaucoup doutaient, mais nous n’avons rien laché. Et aujourd’hui, de
maladies méconnues, nous sommes passés a des premieres
maladies vaincues. Une véritable révolution de la medecine est en marche
qui change le monde des maladies rares, et pas seulement.... Nous n’avons
rien laché pour faire reconnaitre et garantir les droits et la citoyennete des
personnes malades et en situation de handicap.

Et aujourd’hui, la vie des malades a changeé. Désormais acteurs de leur vie, ils hénéficient de nouveaux droits,
de diagnostics, de parcours de soins adaptes, et pour certains de premiers traitements. Nous y avons cru, pas
a pas, les obstacles ont céde, les percées se sont multipliées et les premieres victoires sont la. Mais parce que 95% des
maladies rares restent encore sans traitements, parce que de plus en plus de candidats-médicaments sont aux portes de
I'essai, plus que jamais il nous faut continuer a innover pour multiplier les victoires. Parents, familles, malades,
chercheurs, bénévoles, partenaires et donateurs... Ensemble, nous sommes I’avant-garde d’une révolution de la médecine au
hénéfice du plus grand nombre et ensemble nous ne lacherons rien !

Laurence Tiennot-Herment
Présidente de I'AFM-Téléthon

VENEZ LA RENCONTRER!

Chaque année, Laurence Tiennot-Herment parcourt la France pour rencontrer et
échanger avec chacun sur le Téléthon. Quelles sont les dernieéres avancées permises
grace au fonds du Telethon ? Quels sont les defis des prochaines années ? Pourquoi une
nouvelle édition ?

Cette annee, elle sera présente a la Salle polyvalente du Moulin Saint Julien a
Cavaillon (84), le samedi 22 octobre a 14h.




ENSEMBLE, ON NE LACHE RIEN !

Le Teléthon peut tout changer <
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|Is s’appellent Lucie, Benjamin et Lou. lls sont les visages d’une recherche qui avance, qui gagne et qui doit
aussi relever de nouveaux défis. s sont les ambassadeurs Téeléthon 2022.

AFMTELETHON B

DONNEZ-HOUS LA FORCE DE GUERE

"Ses progres sont flagrants. C’est une véritable chance et ¢a, c’est
grace aux avancees considérables réalisées par le Telethon. Participer
au Teléthon, c’est essentiel pour parler une fois de plus de cette
{ horrible maladie et continuer a faire avancer la recherche et le
depistage ! ” Alice, maman de Lucie, atteinte d’amyotrophie spinale.

AFMTELETHOEN »

DONMET-NOUS LA FORCE DE QUERIR

"Il y a un avenir pour Benjamin ! On arrive apres 30 ans de combat,

~N El _ heaucoup de choses en place. On n’est pas encore a la guérison mais
SES MUSCLES d ca progresse. L’espoir est Ia, la recherche avance vite, la fatalité, il
MAIS ON n’en est pas question ! " Nicolas, papa de Benjamin, atteint de myopathie de
NE LACHE RIEN Duchenne.

LE TELETHON PEUT TOUT CHANGER

telethon.fr
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30 ans durant lesquels des familles qui ne savaient rien, ont mis
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| "Quand on découvre que nos deux enfants souffrent d’'une maladie tres

& rare pour laquelle il n’existe pas de traitement, on est seuls au
I monde. En 2019, je me suis dit qu’il fallait que j'agisse. Lou a une épee
de Damocles au-dessus de la tete alors il faut se dépecher de trouver
un traitement. Il faut que je fasse quelque chose et vite ! Ga ne sera
peut-étre pas pour elle, mais pour tous les autres enfants.” Virginie,
maman de Lou, atteinte du syndrome de Leigh.

telethon.fr
=t 3637
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- DEVELOPPER DES THERAPIES

INNOVANTES POUR GUERIR



< ' VOYAGE DE PRESSE AU COEUR
—  DES LABORATOIRES DU TELETHON

Pour atteindre son objectif — Guérir - 'AFM-Téléthon a créé et developpé des laboratoires et des outils qui font progresser la compréhension
des maladies, la mise au point de thérapies innovantes issues de la connaissance des genes et des cellules et leur application a 'Homme.
Pour decouvrir cette nouvelle médecine, ’AFM-Téléthon propose deux journées d'immersion et de rencontres avec des chercheurs a la pointe
dans leur domaine, des familles et voir concrétement comment sont utilisés les fonds du Téléthon.

>> Jeudi 17 novembre — 10h — 14h - Visite d’l-Stem et de Généthon

> Jeudi 24 novembre — 10h — 14h - Visite d’l-Stem et de Genéthon

Geénéthon : I'un des leaders de la thérapie genique.

Depuis 1990, Généthon a ouvert le chemin des traitements pour comprendre et identifier I'origine des maladies rares genétiques et
développer des médicaments innovants pour les traiter. Généthon figure aujourd’hui parmi les leaders du domaine.

220 chercheurs, 12 essais cliniques en cours, 5 en préparation, 1 médicament issu de ses recherches disponible sur le marche.

Comment les chercheurs imaginent et congoivent des médicaments de thérapie cellulaire
pour des maladies rares.

|-Stem, laboratoire dédié a la conception de médicament innovant a partir de cellules souches. Maladies du
muscle, des motoneurones, de la peau, de la rétine et celles associées a des anomalies du développement du
systeme nerveux central, 75 chercheurs, répartis dans 900 m2 de laboratoires sont dédiés a la recherche et au
développement.




Développer des thérapies
innovantes pour guerir

Parce que les maladies neuromusculaires sont rares et, pour la plupart, d’origine
I génétique, 'AFM-Téléthon mene une stratégie d’intérét géneral qui s’appuie sur
I'innovation et bénéficie a 'ensemble des maladies rares. Sous son impulsion, une
nouvelle médecine émerge qui rayonne bien au-dela des maladies rares. En 2022,
I’AFM-Téléthon soutient 41 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...). Elle finance egalement des équipes de recherche
partout en France et notamment en Provence-Alpes-Cote d'Azur

A Marseille (13), des ultrasons amplifient I'effet de la thérapie génique .

\

Au péle Marseille Medical Genetics d’Aix-Marseille, soutenu par I'AFM-Teléthon, Jean-
Christophe Roux, directeur de recherche Inserm dans I'équipe de « Neurogénétique Humaine »,
travaille sur des approches alliant thérapie génique et ultrasons pour des maladies génétiques
du cerveau. Objectif de cette approche innovante : permettre a la thérapie génique de franchir
la barriere hémato-encéphalique qui isole le cerveau de la circulation sanguine pour empécher
les substances étrangeres d'y pénétrer, a I'aide de microbulles gazeuses injectées dans la
circulation sanguine. En collaboration avec le laboratoire de mécanique et d’acoustique de
Marseille, et l'université Paris-Saclay, Jean-Christophe Roux a montré, chez des modeles
murins ayant préalablement recu une thérapie génique, qu’une proteine cible s’est exprimée
11,4 fois plus, suite aux ultrasons, que chez les sujets qui n’y ont pas été soumis. Forts de ces
resultats, les chercheurs marseillais travaillent a tester cet outil dans le syndrome de Rett, une
maladie neurologique rare qui se traduit par une déficience intellectuelle profonde et un
handicap moteur sévere.




MoThard, un pole strategique pour comprendre, mettre au point des
— outils de diagnostic et des therapies innovantes pour les maladies rares

Composé de 10 équipes de chercheurs et cliniciens, le Pdle Stratégique MoThard, situe a Marseille, soutenu par 'AFM-Téléthon,
et dirigé par Frédérique Magdinier, développe des stratégies pour mieux comprendre les maladies du systeme nerveux, du
muscle et les syndromes du vieillissement prématuré, les diagnostiquer et identifier de nouvelles pistes theérapeutiques.

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 ainsi d'un suivi complet et
personnalisé. Ces consultations ont été mises en place sous limpulsion
de I'’AFM-Teléthon, pour assurer aux malades neuromusculaires la
meilleure prise en charge possible. En 2022, 48 consultations
benéficient du soutien de I’Association qui a engage 1,6 millions d’euros
pour financer des postes de psychologues, secrétaires, medecins,
ergothérapeutes dans ces consultations indispensables aux malades.

En Provence-Alpes-Cote d'Azur, ’'AFM-Teléthon
soutient 4 consultations pluridisciplinaires :

- Marseille (13) : Hopital de la Timone, consultations adultes et enfants,
- Nice (06) : Centre Hospitalier Universitaire (CHU) de Nice consultation adulte,
- Nice (06) : Hopital LENVAL consultation enfants.




OPERATION
"1000 CHERCHEURS DANS LES ECOLES"

Chaque anneée, depuis 2013, des centaines de scientifiques partent a la rencontre des éleves pour partager leur passion : la
recherche. L’opération « 1000 chercheurs dans les écoles » organisée par I’AFM-Teéléthon, en partenariat avec I’APBG
(Association des Professeurs de Biologie et Géologie), a ainsi permis a 335 000 éleves de colleges et lycées de découvrir la
genétique et ses secrets, ainsi que les thérapies innovantes developpées pour des maladies rares.

Cette année, du 7 novembre au 2 décembre, les chercheurs laissent tomber la blouse hlanche, le temps d’un echange.

Des centaines de chercheurs travaillant dans les laboratoires du Téléthon et/ou recevant le soutien de I’AFM-Téléthon, parcourent la France
a la rencontre des eleves de colleges et lycées.

L’objectif : sensibiliser, transmettre, éveiller la curiosité et pourquoi pas faire naitre des vocations aupres des jeunes éleves.
Véritable moment de partage et de dialogues, ces interventions permettent de mieux comprendre la biologie, la génétique, les thérapies
innovantes (thérapies géniques, cellulaires...).

; B ‘l
> Découvrir 'opération « 1000 chercheurs dans les écoles » en images : ’““ﬁiiiﬁ'“ﬂiﬁi'ﬁﬁ}?'

APt LATRDISII‘E A LA TERMINALE

Journalistes, vous pouvez assister a ces échanges qui se deroulent pres de chez vous !

Retrouvez toutes les informations sur https://education.telethon.fr/-
Rubrique « 1000 chercheurs »



https://www.youtube.com/watch?v=orfT4kUxLmI
https://education.telethon.fr/1000chercheurs/
https://education.telethon.fr/1000chercheurs/
https://education.telethon.fr/1000chercheurs/
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Leur point commun : vivre avec une maladie rare. De Lille a Ajaccio, de Fort-de-France a

)Y

Noumeéa, partout en France, des enfants, des adolescents et des adultes incarnent les progres

de lIa médecine et de la recherche.

Carla, Axelle et Gustave, atteints d’amyotrophie spinale :
la therapie genique leur a redonne la force de vivre

. Carla a seulement quelque mois quand les médecins lui diagnostiquent une amyotrophie spinale. En
mars 2020, a 9 mois, elle bénéficie du premier traitement de thérapie génique pour cette maladie, issu des recherches de Genéthon, le
laboratoire du Téléthon, qui, en une seule injection, redonne de la force aux enfants. « Depuis I'injection, elle a progresse, c'est
incroyable ! Notre fille a été sauvée grace au Telethon et grace a tous les dons faits depuis des années qui sauvent des
vies et offrent un avenir a nos enfants » explique, Clément, son papa. Carla entre en deuxieme année de maternelle.

En septembre 2020, les parents d’Axelle,
quelques jours apres I'annonce du diagnostic, apprennent que leur petite fille peut, elle
aussi, bénéficier de ce traitement innovant. « En quinze jours, il s’est passeé trop de
choses. Nous étions dans une spirale infernale. Coup de massue avec I’annonce
du diagnostic puis deux semaines apres, notre fille est sauvee » confie Letizia, sa
maman. Des le lendemain de I'injection, le visage de la petite fille change, ses traits sont
plus doux et ses cris sont plus forts. Quatre mois apres l'injection, elle prend sa tétine et la
met a la bouche, comme sa cuillere. Elle tient sa téte toute seule, elle bouge bien ses
jambes et ses pieds. « A présent, tous les matins, on se leve et on se demande ce
qu'elle va faire de plus ! On la filme et chaque petit mouvement, chaque petit
geste supplementaire qu'elle parvient a faire nous donne de l'espoir pour
I’avenir. » explique Guillaume, son papa.

FOCUS

Qu’est-ce que I’amyotrophie spinale ?

Cette maladie génétique rare touche les neurones moteurs.
Elle se caractérise par une faiblesse et une fonte précoce
des muscles du bassin, des épaules, du tronc, des bras et des
jambes. Dans les formes les plus graves, I'amyotrophie
spinale est mortelle avant I’age de deux ans. Elle touche un
nouveau-né sur 6 000, et en France on estime entre 80 et
100 naissances par an. Il existe aujourd’hui 3 traitements
qui changent le cours de la maladie.

En juillet 2021, les parents de Gustave apprennent, quelques jours apres I'annonce du
diagnostic, que leur hébé de deux mois et demi peut benéficier de la thérapie genique. Depuis la vie de Gustave a complétement changg. «
Il progresse super hien ! La therapie génique, ¢’est incroyable! Quand je pense que notre fils est la, alors qu’on connait les
consequences de la maladie quand les enfants ne sont pas traites... » confie Sandra, la maman de Gustave.

Amyotrophie spinale : ’enjeu du dépistage genetique néonatal

Depuis I'arrivee des premiers traitements pour 'amyotrophie spinale, I'enjeu est désormais de traiter les bebés atteints avant méme

I'apparition des premiers symptomes, gage d’une meilleure efficacite.

Le projet Depisma, lance par I’AFM-Téléthon en collaboration avec les Hopitaux Universitaires de Strasbourg, le Centre Hospitalier
Universitaire de Bordeaux, les Agences regionales de santé Grand-Est et Nouvelle Aquitaine et le soutien de la filiere de santé FILNEMUS, est
la premiére étude de dépistage néonatal génétique, dispositif autorisé en aoiit 2021 dans le cadre de la révision des Lois de Bioéthique.

L’objectif est double :
-déemontrer la faisabhilite du depistage neéonatal génétique a grande échelle.

-démontrer I’efficacite optimisée du traitement lorsqu’il est administre en pré-symptomatique

« Avec le depistage genétique, on ne cherche qu’une seule mutation génétique sur le gene SMN1 parce qu'il n’existe pas d’autre marqueur de
la maladie. C’est une vraie percée, ¢ca ouvre probablement la voie dans un futur plus ou moins proche au dépistage d’autres maladies
genetiques. C'est un vrai progres pour la médecine. » précise Didier Lacombe, géneticien et coordonnateur du Centre Régional de Dépistage
Néonatal Nouvelle Aquitaine au CHU de Bordeaux.

-Pour échanger avec ces familles, contactez le service de

presse :01 69 47 25 64
efoucardtiab@afm-telethon.fr
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2 ANTENNES BASEES A NICE (06) & AIX-EN-

PROVENCES (13)
15 PROFESSIONNELS

DONT 11 REFERENTS PARCOURS DE SANTE (RPS)

Accompagner les familles
et les malades au quotidien

Parce que les maladies neuromusculaires sont des maladies évolutives et
invalidantes, I’AFM-Téléthon a mis en place, des 1988, un modele
d’accompagnement pour proposer de nouvelles solutions aux problemes posés
par la maladie. La mission de I’AFM-Téléthon aupres des malades se décline
autour d’'une ambition : permettre a chacun de réaliser son projet de vie.

16 Services régionaux regroupent 176 professionnels, notamment les Référents
Parcours de Santé (RPS) qui accompagnent les malades et leur famille au
quotidien. Parcours de soins (suivi médical, paramédical, information sur la
recherche, les essais cliniques, les traitements..), compensation et la vie
quotidienne (acquisition et financement d’aides techniques, aides a la personne,
aménagement de logement et véhicule, acces aux droits..), vie sociale et
relationnelle (scolarite, emploi, transport, répit, vacances, vie associative, vie
affective), ... les RPS sont une vraie boussole pour les familles touchees par la
maladie.

En 2021, les professionnels de ’AFM-Teléthon ont soutenu 8 090 familles

dans leur parcours de sante.

Pour en savoir plus : Accompagner les malades et leurs familles | AFM Teleéthon (afm-telethon.fr)


https://www.afm-telethon.fr/fr/l-association/nos-actions-pour-aider-les-malades/accompagner-les-malades-et-leurs-familles
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Le Telethon donne des couleurs! —

Le Téléthon 2022 sera celui des couleurs ! En effet, tout au long des 30h, partout en France, les Frangais mobilisés pour le
Teléthon 2022 redoubleront d’énergie pour mettre de la couleur dans leurs spécialités culinaires, challengeront les sportifs
en leur proposant des défis peinturlurés, éclaireront de 1 000 nuances leurs monuments, rehausseront leurs ronds-points de
fleurs multicolores.

Les villes Ambassadrices du Telethon

Pour incarner cette mobilisation unique de centaines de communes,
Cassis (13), Dijon (21), Guebwiller (68) et Lorient (56), seront
les villes ambassadrices du Teéléthon 2022 et auront carte blanche
pour réveler toutes leurs nuances ! Au-dela de ces quatre villes, la
mobilisation de toute la France sera visible a I'antenne grace au

« Journal du Teléthon », une compilation de vidéos, diffusée tout au
long des 30h sur les chaines et les écrans de France Télévisions.

Le Grand-Bain du Teléthon :

un defi commun pour les 4 villes Ambassadrices

Tous a l'eau pour le Téléthon (animateurs compris ! ).

Les Cassidains, les Dijonnais, les Guebwillerois et les
Lorientais devront rivaliser d'ingéniosité et de courage pour se
mettre a I'eau durant les 30h de Téléthon.

Rejoignez le mouvement !

Le Téléthon, c’est plus de 2 millions de personnes qui participent 5 bonnes raisons de se mobiliser
aux 17 000 animations proposées par les bénévoles du Téléthon, en

France et a I’'étranger.
Envie de mettre votre touche dans le #Téléthon2022 ?

pour le Telethon :

Les coordinateurs Téléthon vous aiguilleront pas a pas dans - G'est un vrai moment de partage avec mes
I'organisation de votre animation | Repas, défis sportifs, soiree amis, mes voisins, mes collegues,

animee, defilés colores, .. laissez-vous tenter et proposez un

événement qui vous ressemble ! - Je contribue a faire avancer la recherche,

- Je participe a une féte nationale sans égal,

- J’ai des talents culinaires,

- Je participe parce que sans moi, rien n'est
WWW

SCE possible...

Pour retrouver toutes les
informations pres de chez vous
telethon2022.fr




CARNET D'ADRESSE

EN PROVENCE-ALPES-COTE D'AZUR

Chaque ler week-end de décembre, le Téléthon vit partout en France, grace a I'’engagement des
hénevoles qui coordonnent, développent et féderent les nombreuses animations locales.

Journalistes, les coordinateurs Télethon répondent a vos questions sur la mobilisation de votre département/region
avant, pendant et au lendemain du Téléthon ! N’hesitez pas a les contacter !

ALPES-DE-HAUTE-PROVENCE (04)
Marie-Edith DERUPTY : 06 70 72 40 19
HAUTES-ALPES (05)

Andre CAILLETON : 06 15 82 89 11
ALPES-MARITIMES (06)
ALPES-MARITIMES-EST : Cedric BREMOND :
06114770 30

ALPES-MARITIMES-OUEST : Nicole LACOMBE :

06 09 8018 917
VAR (83)
Gilles TIREAU : 06 32 39 40 31
VAUCLUSE (84)
Service de presse : 01 69 47 25 64

BOUCHES-DU-RHONE (13)
BOUCHES-DU-RHONE A (ARLES):
Service de presse : 01 69 47 25 64
BOUCHES-DU-RHONE B (ISTRES):

Alain HEURTIN : 06 45 65 56 74
BOUCHES-DU-RHONE C (MARSEILLE) :
Grace RUSSO : 06 25 9113 03
BOUCHES-DU-RHONE D (AIX) : Corinne CORFDIR :
068044 34 40
BOUCHES-DU-RHONE E (AUBAGNE-LA CIOTAT) :
Muriel AMAR: 07 50 85 69 74

O !
» \
680 Animations
5 367 307 € Collectes
11 Coordinations Téléthon en 2021

-



Tout savoir sur I’action et les comptes de ’AFM-Telethon,
consultez son rapport annuel 2021 ici

Des le premier Teléthon, ’AFM-Téléthon s’est engagée a rendre compte de l'utilisation des
dons et de ses actions en toute transparence. L’AFM-Téléthon fait partie des associations
les plus contrdlées. Les comptes sont rendus publics chaque annee. lIs sont accessibles sur
internet et diffuses largement.

AVEC VOUS, GRACE A VOUS,
ON NE LACHE RIEN

Activités 2021 3 ZGCBLES / 5
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POUR TOUT SAVOIR SUR LE TELETHON 2022 -
WWW.TELETHON2022.FR

Contact Presse AFM-Teléthon :
Ellia Foucard-Tiab : efoucardtiab@afm-telethon.fr
0169 4] 25 64



https://www.afm-telethon.fr/fr/actualites/le-rapport-annuel-et-financier-2021-est-paru#:~:text=En%202021%2C%20le%20total%20des,%3A%20Gu%C3%A9rir%2C%20Aider%20et%20Communiquer.

