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L @@

—
i 1

@/

se trouvent 23 paires de chromosomes
héritées de nos parents. Les chromosomes
sont composés d'une trés longue molécule
appelée ADN sur laquelle se trouvent toutes
les informations génétiques dont a besoin
notre organisme pour fonctionner. Ces
informations sont un peu comme les fichiers
d'un ordinateur. Chaque fichier appelé
«géne» pilote la fabrication d'une ou
plusieurs protéines.

Il existe environ 25 000 génes et, lorsque
I'un de ces génes a un défaut, la protéine
correspondante n'est pas fabriquée ou l'est
de fagon anormale : les cellules qui ont



besoin de cette protéine pour fonctionner sont alors perturbées ; une
maladie génétique apparait... Les maladies neuromusculaires touchent
le muscle et le motoneurone mais d'autres maladies génétiques peuvent
altérer la vision, les poumons, le systéme immunitaire, la peau...

30 millions de personnes en Europe, 3 millions en France, sont touchées
par des maladies rares pour la plupart d'origine génétique |

Pour les maladies génétiques longtemps considérées comme incurables,
de nouvelles thérapies sont en cours de développement : elles sont
appelées «biothérapies» parce qu'elles utilisent les génes et les cellules
pour réparer et guérir.

* La thérapie génique consiste a apporter aux cellules malades une
version normale du géne déficient et rétablir ainsi la fabrication de la
protéine indispensable. Les «génes-médicaments» sont le plus souvent
apportés par des vecteurs mis au point & partir de virus inactivés.

Une nouvelle génération d’outils permettant de corriger la mutation
directement dans le géne est également en cours de développement.



® |a thérapie cellulaire s'appuie sur la greffe de cellules souches
capables de régénérer des tissus détruits ou malades.

Grdce & ces thérapies innovantes, des premiéres victoires ont

été remportées contre des maladies génétiques longtemps

considérées comme incurables : déficits immunitaires (bébés-bulle),
adrénoleucodystrophie, béta-thalassémie... Beaucoup d'autres suivront.

Téléth’h
Créée en 1958 par des malades et parents de malades, reconnue
d'utilité publique en 1976, I'AFM - Association Frangaise contre
les Myopathies - vise un objectif clair : guérir les maladies

neuromusculaires, des maladies génétiques qui atteignent les muscles.

Organisatrice du Téléthon Frangais depuis 1987, 'AFM méne son
combat avec la conviction que seule une concentration de moyens
permet d’obtenir des résultats significatifs. Son action bénéficie donc &
I'ensemble des maladies génétiques rares et donne de nouveaux outils
a la médecine de demain pour tous.

En effet, grace aux dons du Téléthon, 'AFM s'est engagée dans le



développement des thérapies innovantes. Elle a ainsi créé trois centres
de recherche a la pointe dans leur domaine : Généthon, pour la
thérapie génique ; I'Institut de Myologie pour le muscle ; le laboratoire
I-Stem pour les cellules souches. Elle soutient de nombreux essais
thérapeutiques pour des maladies de la vision, du sang, du cerveau,
des muscles, du systéme immunitaire, de la peau...

Par ailleurs, ’AFM méne des actions innovantes pour améliorer
I'autonomie et 'accompagnement des personnes malades et en
situation de grande dépendance : aides techniques, centre de répit,
vie a domicile... Elle revendique également pour une citoyenneté a
part entiére des personnes en situation de handicap et pour que les
maladies rares soient une priorité de santé publique. 'AFM soutient
la Plateforme Maladies Rares qui rassemble les principaux acteurs
associatifs et professionnels des maladies rares et constitue un centre
de ressources unique en Europe.

Plus d’informations : www.afm-telethon.fr

Numéro accueil familles de I’AFM Maladies %% experts
Rares Rz
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Association Frangaise contre les Myopathies

Association reconnue d’utilité publique
1, rue de I'Internationale - BP 59 - 91002 Evry cedex
Tél.: 0169472828 -Fax:016077 1216
Siege social : AFM - Institut de Myologie
47-883, boulevard de I'Hopital 75651 Paris cedex 13
www.afm-telethon.fr



