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PROGRAMME

?h30 h ACCUEIL DES PARTICIPANTS

10h00 Ouverture de la journée
Pascale de LONLAY, animatrice de la filiere G2M

10h10 Identification des cibles de I'hydroxychloroquine sulfate dans les
myoblastes primaires de patients atteints d’'un
déficit en Lipin-1
Perrine RENARD, Paris

10h30 Une collection biologique nationale, un outil stratégique majeur
pour une maladie rare -Exemple de la collection ELODIE-MG
Juliefte BERGER, Clermont-Ferrand

10h50 Les mutations RYR3 sont impliquées dans les rhabdomyolyses
aigués
Marine MADRANGE, Paris

11h10 Etude FABRAMSPEC : une étude translationnelle impliquant
I'association des patients atteints de la maladie de Fabry
Roselyne GARNOTEL, Reims

11h30 Présentation
Odlile BOESPFLUG-TANGUY Centre de référence des
leucodystrophies —
Service de Neurologie et Maladies métaboliques, Hopital Robert
Debré,

12h10

- Maladie de Wilson : la cohorte pédiatrique frangaise
Eduardo COUCHONNAL, Lyon

- Rhabdomyolyse métabolique : Role de la protéine TANGO?2,
Sebastian MONTEALEGRE, Paris

- Etude familiale : Iésion cavitaire familiale avec défaut du
métabolisme du sitress oxydant. Une nouvelle maladie
métabolique ?
John RENDU, Grenoble

- Nouveaux iminosucres pour le traitement de la Maladie de
Pompe par des chaperons pharmacologiques
Sandrine PY, Grenoble



Maladies Héréditaires du Métabolisme

12h30 PAUSE DEJEUNER

13h30 "A-t-on sous-estimé le risque génotoxique lié a I'vtilisation de
CRISPR-Cas9?"
Aurélie BEDEL, Université de Bordeaux, Laboratoire de Biochimie
CHU Pellegrin INSERM U1035

14h10 Tests précliniques de thérapie moléculaire réalisés dans un
Modéle murin de glycogénose de type la
Fabienne RAJAS, Lyon

14h20 Devenir des patients avec acidémie méthylmalonique aprés
transplantation rénale, hépatique ou combinée hépatorénale
Anais BRASSIER, Paris

14h40 Galactosémie classique non traitée révélée par une insuffisance
ovarienne primitive a I'age adulte
Abdelkader HEDDAR, Paris

15h00 Anasarque foetale et maladies héréditaires du métabolisme :
Proposition d’'une nouvelle prise en charge diagnostique
Bénédicte SUDRIE-ARNAUD, Rouen

15h30 Discussion autour de I'organisation des journées filiere-SFEIM

16n00 CLOTURE DE LA JOURNEE



