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ne paraissent plus quodounéeéneffety s par
les retombées bien connues de la crise concernent de plein
fouet | es petites associations qui,
gue grace a des dons privés ; aussi avons-nous préféré privilégier la
continuité de notre aide a la recherche (subventions a des
programmes a X ® gelargiactasie | ed attributione de
bourses a de jeunes chercheurs) et choisi de poursuivre
| organi sation de r ees Alopiébiscdest cyue | es
elles | eur permettent de sortir de |
de nouer des contacts (voir infra la rencontre européenne de Turin
en septembre 2008 et celle de Clermont-Ferrand en mai 2009).

LesAnalectesdel’APRAT,comme nous Vvous | davi on:

LES RESPONSABLES DE PUBLICATION
Mireille Gervasoni, Lucette Tardidumigine Lamoine
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SRR NTERVATIONAN R AR TIT N A

Turin, 26-27 septembre 2008

Organi s® p aGliAnié di Vadentioa at i o
Via C.L.N., 42/A1 10095 Grugliascd Torino- Italie
Tel/Fax(00.39) 011.4152920
E-mail : gliamici@atav.191.it
Site :www.atassideleangiectasia.it

L’objectif de nos amis italiens de I’association Gli Amici di Valentina
organisatrice de ces journées était de faire le point sur les avancées de la
recherche sur I’Ataxie-Télangiectasie et sur le géne ATM, responsable lorsqu’il
est défectueux de la maladie, en permettant aux familles de rencontrer une
grande partie des médecins et scientifiques qui avaient participé au 13°™
colloque international sur I’A-T organisé, en avril 2008, a Kyoto au Japon.

Gli Amici di Valentina a souhaité associer ’APRAT a ces journées et nous tenons
a remercier chaleureusement Domenica Romeo et Rossano Tugnolo, fondateurs
de DPassociation pour leur généreuse initiative. Nous sommes également
reconnaissants envers les sponsors italiens qui ont permis a plusieurs familles
francaises de s’inscrire a la rencontre de Turin et de suivre facilement les
interventions et les débats grace a des traducteurs professionnels.
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PROGRAMME 1 TURIN, 26 -27 septembre 2008

Vendredi, 26 septemb re 2008

3 Accueill
3 Introduction, Alfredo Brusco
(Department Genetics Biology and Biochemistry, University of Turin)

SESSION |

Modérateur: Claudia Giachino
(Professor dfedical Genetics, Department of Biological and Clinical Sciences, University of Turin)

3 Genetics of immunodeficiencieslessandro Plebani
(Director of Pediatric Clinic of the University of Brescia)

3 Clinical aspects of AT and related disorde3gvana Martino
(Head of the S.S. Immunology O.1.R.M. S.Anna Torino)

3 The variability of AT neurologphenotype: mild 8 severe formsVincenzo Leuzzi
(Department of Neurological and Psychiatric Science Evolutive Age, Université La Sapienza

3 Molecular geneticef AT, Luciana Chessa
(Professor of Medical Genetics, Il Faculté of Medicine and surgery, University La Sapienza, Rome)

3 Pathogenesis of AT Richard Gatti

(Rebecca Smith Distinguished Professor, UCLA School of Medicine, Department of PahMeglciréaborat
MacDonald Research Laboratories, Los Angeles)

SESSION I

Modérateur: Richard Gatti

3 Molecular diagnosis of APaola Porcedda

(Deparment of Biological and Clinical Sciences, University of Turin)

3 Mutations in the ATM geneSimona Cavalieri
(Department Genetics Biology and Biochemistry, University of Turin)

3 Cellular models of ATDomenico Delia
(Department of experimental Oncology, Fondazione IRCCS Istitut National tumory, Milan)

3 AT and canae Malcom Taylor
(Professor of Cancer Gen€tREIK Institute for Cancer Studies, University of Birmingham)

3 Genotypephenotype relatbnships in A, Thilo Dork -Bousset
(Department of Gynaecology and Obtetrics, Hannover Medical School, Hannover, Germany)

Samedi, 27 septemb re 2008
SESSION |
Modérateur : Luciana Chessa
3 ATin ltaly Massimo Fiorilli

(Professor of Clinical Immunology Head, Department of Clinical Immunology University of Rome, La Sapienza

3 Corticosteroids and A, Raffaella Zannolli
(Department of Pediatrics, Section of NeunilegsityJof Siena, Policlinico Le Scotte)

3 Effects of betametasone in-A Claudio Pignata
(Professor of pediatrics, University Frederico Il, Naples)

3 Prospectives on the therapy of-A Richard Gatti
(Rebecca Smith Distinguished Professor, UCL&# Bigdicihe, Department of Pathology & laboratory Medicine
MacDonald Research Laboratories, Los Angeles)

SESSION |l
Table ronde avec les familles-A
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Les médecins et chercheurs italiens et anglo  -saxons (au premier plan, Massimo Fiorilli)

140 personnes sont venues a ce colloque de Turin : des familles francaises et
italiennes, des représentants d’associations italiennes, francaises et britanniques,
des médecins, des biologistes et des chercheurs ainsi que des kinésithérapeutes.

Les médecins et chercheurs entourant Domenica Romeo et Rossano Tugnolo
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PAUSE RESTAURANT

Au centre, Lucette Tardieu

A gauche, | e Webmaster de Gli Amici di Valentina et, a droite,
Clément Eyraud, Kinésithérapeute (v.ar ticle p.10)

J .\ , - .

e L . }

Domenica Romeo Tugnolo avec Vincent Poupard de | & /ASdciety
et safille et, a droite, Malcom Taylor
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Domenica Romeo Tugnolo entourée de Massimo Fiorilli et de Richard Gatti

Pause détente pour Thomas et sa famille

Et pour Géraud Tardieu
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Domenica Romeo Tugnolo avec une famille italienne et Carlo Gervasoni

Rossano Tugnolo et Domenica Romeo avec Richard Gatti et Malcom Taylor

Avec | 0ai mabl e aut or i Gli&Amic di Waledtira |

Vous pouvez voir I’intégralité des photos prises lors de ces journées sur le site internet
www.atassia-teleangiectasia.it
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wrE OES RIS 3 GE W
Clermont-Ferrand, le 16 mai 2009

Hétel Holliday Inn (salons D6mes/Sancy) 59 bd Frangois Mitterrand, 63000 Clermont  -Ferrand

PROGRAMME
Ve"dmdﬂsmalAccueil des participants qui | ogen

samedi 16.ma! 9H Bienvenue de la part des organisateurs

René Cassou de SaintMathurin,pédep sy chi atre et p re ddun
sera |l e mod®rateur de | 6ensembl e
Toutes les communications seront suivies de dialogues avec les familles.

ol10): Session |

vCycle cellulaire et dommages ~ | 6ADN
Bernard Ducommun (Université Paul Sabatier de Toulouse 8CNRS UMR 5088)

viLa pr ot ®i n e-etAietldans lelnoyauwellulaire essentiel pour la réparation
et | a signalisation des dommages de | 6 ADN. P
Nicolas Foray (European Synchroton Research Facility, INSERM U836)

v Lien entre mutations du gene ATM et survenue de complications au cours de
| 6 At-Aékamngectasie: Etude de corrélation phénétype génotype
Romain Micol, Julien Beauté , Nizar Mahlaoui (CEREDIH, Hopital Necker &Institut Curie)

12450 Déjeunerprévuau r est aur anbllidaye/nli 6 h1t el

pour les personnes inscrites (intervenants et familles adhérentes)

14h: Session !

VEt at déavanceme+AT de | 6Etude Cof
Eve Cavaciuti, Nadine Andrieu (INSERM U900, Groupe coordinateur de | 8 Et u A& - Swtdit Curie)

v Kinésithérapie et patients AT : expériences vecues
Clément Eyraud, Jean -Michel Pellegry, Philippe Rousset (kinésithérapeutes)

VCr ®ation r®cente doune dss swiuatiireen dATE |l eod i Br e
présentée par la famille Danie llou

VEt at ddavancement de | a mise eadpuracpe du sit
(auquel | 6 AP RparDonersch Ro@es st Rossan® Eugnolo,
fondateurs de | 0 aGlijAmicidi&dlentoan it al i enne

Discussions générales, conclusions et clétee de la journée (av ant 18h)

19}’50D’ner au restaurant de | dhot el Hol | 1

pour les personnes inscrites qui restent le samedi soir a Clermont  -Ferrand
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rEEDUGITON

Bonjour . Je moappell e ClI ®ment Eyraud. Je
troisiéme et derniereannée  © | 8 ®c o | e - kihésithérapie de®Gaint - Etienne.

Cdest au cour s doun stage au centre de
fonctionnelles « L 6 E a u » ¥ TURRIERS, dans les Hautes-Al pe s, gue | 0ai [
connaissance de Laurent, un jeune hommede38 ans atteint dodataxie t¢
Dans le cadre de sa maladie, Laurent effectue régulierement (en moyenne tous les 6
mois) des séjours de 4 semaines dans ce centre pour un entretien rééducatif.

Dés mon premier jour de stage, sur les conseils de Patri ce Kieffer (masseur -
ki n®sith®rapeute chef), je participe au bil a
Duchatel (médecin chef) et Nathalie Savouyaud (masseur -kinésithérapeute). Un peu
intimidé par le protocole du centre auquel je ne suis pas encore habitué, je découvre
un patient fort sympathique, qui , en quel ques
et & me mettre en confiance.

Par la suite, je prends Laurent en charge. Rapidement, sa gentillesse, ajoutée a

ma cur i osi-T,@nepnaladre peu dSoAkmure g U i moé®t ait jusquodal
pousse ©° aller plus | oin en d®cidant de r ®al
ddun travail ®crit gue | don doi't mettre en

pr ®s enter oral ement a uépRuvedvianteevie gréfdsgioartelle. ul t i me

Des les premiéres séances, suite a
| 6®1 aborati on des bil ans i ni
kinésithérapique, je définis, en fonction du projet de
Laurent, les principes et les objectifs principaux de
sa prise en charge pour construire un projet
t h®r apeutique adapt® il S
développer son autonomie, tout en sécurisant ses
transferts. De plus, il faut maintenir ses capacités
motrices, minimiser les déformations qui  entrainent
souvent des douleurs, des difficultés aux transferts
et | a n®cessit® ddune ai de
Il i mitent | dautonomi e. bterfir une bonrle foecBonh regpita®iset | on d
(plus a visée préventive).

(@]
a)
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La rééducation de Laurent se déroule a raison de deux séances p ar jour : entre
30 et 45 minutes la séance, parfois un peu plus, parfois un peu moins en fonction de

son ®tat de fatigue. Ce qui est appr ®ci abl e
motiveé et tres volontaire pour réaliser les exercices que je lui propose. Je pense que
cbest important dans Parailleurg, jl estedoadrépparture@duipegi e .
pluridisciplinaire. Ainsi , aux s®ances de k
bal n®ot h®r api e et l e travail en enegsié et @r api e

durée des séances.

G®n ®r al ement , jboriente | es exercillpeus dourl
sdagir de travailler plus particuli rement I
difficulté. Ainsi, sur le plan Bobath, on commence par travailler dans des positions
basses pour aller vers des positions plus hautes,
cOedsdti re en sui vant ¢ eniveauxo
do®vol uti owou IMNBM r(af cphoto). Cela
per met ddacc®der ) une me
son <corps d a n sine redéeosivereecdes ¢p
di ff®  ents moyens do®qui |l
Les NEM permettent de travailler les capacités
ddadaptation qui peuvent r
qui font cruellement défaut dans la vie quotidienne.

Ce travail permet également u n réinvestissement au

niveau de son corps. En effet , il le redécouvre de
fa-on inhabituelle, ce qui [ ui per met dbéexpl o
Un autre objectif de s®ance peut °tre | 0ame

roulant, en travaillant un transfert en particulier (passage du fauteuil roulant au lit).
Cet objectif prend toute son importance dans la vie quotidienne par le nombre

i mportant de transferts que | don peut °tre a
nécessaire que ceux-ci soient effectués en sécurité et de la maniere la plus simple
possi bl e. Ceci participe grandement ~ | 6am®l i

en augmentant leur autonomie.

Pour compl ®t er et opti miser cette prise ¢

sur ITBA Je tiens doaill eur s L 6 Eraanvettingtamment|! 6 ®q u
Sandrine Philip (ergoth®rapeut e) pour son ai
rapidement un plan thérapeutique solide et adapté.

Ai nsi , pr s de 5 s e maaunoepsde datisfaetiant § suijred a i e
Laurent, “ travailler avec |l ui, " le voir ®v
attachant e. Et c0est agueenous nons stimmeseépatiés aunearet al g i

de sa prise en charge.

Pour conclure, je pense qu e ce type de séjour est bénéfique, dans la
mesure ou il permet un certain suivi. Il donne surtout la possibilité de conserver
des acquis fondamentaux grace a une réeéducation pluridisciplinaire dans le cadre
de cette maladie ®JWol utive qubest | 0A
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clem.eyraud@free.fr

AN BT

Comme chaque année, | 6 AOOT AEAGETT AAO 11T AAO
SévresBellevug a Boulogne-Billancourt, a organisé, en septembre, dans le cadre de sa féte

annuelle, un vide grenier qui a connu un vif succés. La collecte organisée a cette occasion au

DOT FEO A Aragpdarté h 2dqukette somme de 206 Euros que nous avons recus en

octobre. Nous renouvelons nos remerciements les plus chaleureux a tous les membres de

cette association amie OAT OEAE]I EOi A DAO 1 étéldngdiectdsiOgpaodda 1aAT 1 OO
famille Aboukhalil. Leur sympathique initiative, la générosité des participants et la solidarité

exprimée envers toutes les familles frappées par cette maladie rare nous touchent
profondément.

Tous les habitants de la résidence mobilisés pour la féte annuelle
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©DAPOEO OA AOi AGEI T h 16
laLigue contre le Canc8r #8 AOO O1 Al
tenons a remercier une nouvelle fois tous nos amis de la Ligue et particulierement le Dr
Georges Chabanne et Christine Perret, respectivement Président et Directrice du comité Puy-
de-Déme a qui nous renouvelons notre infinie reconnaissance pour leur indéfectible soutien.

AERA! pPdibohiBEGYDIDomedd O OO0
T AA ZoPP %OOT O NOE 11

(© Nous exprimons notre infinie gratitude également au comiOi A8 AT OOADOEOA A
SOFRADIR a Veurey-Voroize quih OT OO0 1 6EI BOI OETI T AA -1 A 2AUTI
nous soutient fidelement depuis plusieurs années. Les membres du comité nous ont adressé
en décembre 2008 un nouveau don de 200 Euros. Un grand merci donc pour ce témoignage de
générosité et de solidarité envers toutes les familles AT.

@ La société BSI-IFABANQUE (Paris), sensibilisée par une famille AT et son combat contre

la maladie, soutient, elle aussi, régulierement notre action. Nous avons recu, en janvier 2009,
un cheque de 500 Euros et nous exprimons a nouveau nos plus vifs remerciements a tous les
membres de cette société pour leur générosité.

~

© Nous avons été trés émus, en février, par le geste de la famille Reynon qui, U 1 61 AAAOE
des obséques du grand-pére maternel de Clément, a sollicité

AAO AT 1O AO DPOIT AE®s7,90kurdsquioht2 | 4 8
ainsi été collectés. Nous renouvelons ici nos plus sincéres
ATTATT T ATAAGO U 1A EAITEITA AO 1
gratitude a tous les donateurs.

© EN MARCHE POUR FABIEN

13 Mai 2009
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o >

Thierry et Andrée RAFFARD, les parents de Fabien,ont OAT T OOAT i i ol
I OCATEOI A 16ATTT A AAOT ET OA b1 6O ATI
Télangiectasie.

>_
> O
o m

Le rendez-vous était donné le 13 avril 2009 a toutes les personnes intéressées pour une
randonnée pédestre de 8 kms auti OO A8 (i OU | L& pakcéurs Etaitdcdssibld 8
Abp EAOOAOGEI O O1 Ol AT 06 AZ£ZET ABET Oi COAO AAT O
attelage de chiens de traineau était méme mis a leur disposition. Le ravitaillement était

assuré grace a la générosité de commercants.

, A OAi pOnh AAOOA AlTTi An ACAEO AET EOE AB8800A
Oi BITAO U 18APDPAT AA 1 A EAI 1A 2AEEAOA8 , A
Ooi AT1 6 A A0 OAOGAOOGI A U 16!02!48

Nous remercions chaleureusement tous les participants a cette journée pour ce formidable
élan de solidarité et de générosité et nous exprimons a chacun des donateurs notre infinie
reconnaissance. Un grand merci également a Andrée et Thierry Raffard pour leur
généreuse initiative AO O OOA 1611 AOCEA AipIiT Ui A PI OO 1A

La prochaine édition aura lieu le lundi de Paques 2010
Rendez-O1 OO 1 6ATTtA POT AEAET A
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ouels PRGN

PROGRESS REPORT

Découvertes cliniques - Recommandations aux patients A-T
Chamalieresmars 1994

(épuisé)

KINESITHERAPIE ET A-T

Synthése des deux rencontres organisées par ’APRAT a Clermont-Ferrand en 1995
Chamalieres, juin 1996

ATAXIE-TELANGIECTASIE ET REEDUCATION

Table Ronde organisée par FAPRAT a Nice, les 20 et 21 novembre 1999
Chamdiéres, mars 2000

LES PROBLEMES DU QUOTIDIEN

Rencontre des familles A-T organisée par FAPRAT a Nantes, les 28 et 29 avril 2001
Chamalieres, juillet 2001

AU CCEUR DE L’EUROPE
Rencontre A-T organisée par PAPRAT en collaboration avec les associations A-T européennes

DHAG (Allemagne) et GLI AMICI DI VALENTINA (ltalie) au Luxembourg, les 7, 8 et 9 mai 2004
Chamaliéres, novembre 2004

JOURNEE APRAT DES FAMILLES A-T

Compte rendu de la Rencontre des familles organisée a Clermont-Ferrand, le 5 mai 2007
Chamalieres, janvier 2008

LES ANALECTES DE L’APRAT
Bulletin d’information de I': n°1 (mars 1998) a 22 (mai 2009)...

» AVOTRE DISPOSITION :
m des photocopies d’articles scientifiques dont la synthése sur I’A-T proposée par Jacques-Olivier Bay
(réunion de deux articles scientifiques) :
JacquesOlivier Bay, Nancy Uhrhammer, Dominique Stompmet, Janet HalR6éle du gene ATM dans la
prédisposition génétique aux can¢@sll Cancer 20087 (1) 2934.
JacquesOlivier Bay, Nancy Uhrhammer, Janet Hall, DominappeaByonnet, Yvedean Bignonk-onctions de la
prot ® ne ATM et as pe-+télagiecasigMé@decing/gtienges £I9b: HI0O8EOS. 6 at ax i e
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m des photocopies d’articles sur la rééducation (kinésithérapie, orthophonie, ergothérapie) concernant
I’ataxie de Friedreich. Les techniques de rééducation utilisées pour ces deux pathologies différentes ont de
nombreux points communs (nous remercions I’ Association Francaise pour I’ Ataxie de Friedreich).

» POUR INFORMATION :
m Association Frangaise pour I’ Ataxie de Friedreich (A.F.A.F.) :

Juliette DIEUSAERT, 12 place Brisset, 02500 HIRSON
Tél.03.23.58.61.65 Fax.03.23.58.64.01 e-mail.bdieusaert@nordnet.fr site. www.chez.com/csc

m Association Connaitre les syndromes cérébelleux (C.S.C) :

Marie-Christine BONNASSIE, Le Pastel, 55 rue Martini, 31500 TOULOUSE
Tél. 05.62.16.05.51 e-mail. bonnassiecsc@yahoo.fr site. www.chez.com/csc

Christine Lamoine, documerdadister ®t a i rdepuigdl®99,] 6 A
reste a votre dispositianvosudemandes de renseigeedeedézumentation.

APRAT, L’Aventino, 1 avenue Massenet, 63400 Chamaliéres, France
Courrier & Fax n°04.73.37.90.80

6]

o
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U E ROFE T A

DEPUIS L’ETRANGER FAIRE PRECEDER DE L’INDICATIF 00.33

@ ECOUTE MEDICALE :

® DR. JACQUES-OLIVIER BAY : THL. 04.73.27 8131
olivier. BAY@cdjp.fr
Hémato-oncologue, CHU et Centre Jean Perrin de Clermont-Ferrand. Nombreux sont ceux qui I'ont
défa contacté. Il est toujours disponible pour renseigner les familles ou les professionnels de santé.
® DR. JEAN-MiCxEL PEDESPAN : TEL 05.56.79.56.41 FAx. 05.56.79.60.54

jean-michel_pedespan@chu-bordeaux fr
Neuropédiatre au CHU de Bordeaux (Hopital Pellegrin), il suit plusieurs enfants AT et est disponible
pour répondre & toutes vos questions et demandes de précisions.

@ AIDE PSYCHOLOGIQUE :

® Dwr. RenE CASSOU DE ST-MATHURIN : THwL. 05.46.99.22.89
renecassou@free.fr
Pére d'un jeune AT de 20 ans, également médecin pédopsychiatre. est prét 3 dialoguer avec vous.
@ KINESITHERAPIE :

® M. Prauere ROUSSET : TEL 04.73.35.59.91
Travaille, depuis | 8 ans, avec un jeune AT et accepte toujours d'échanger des points de vue avec
ses collégues chargés de la rééducation de personnes atteintes par cette maladie.
@ INTEGRATION SCOLAIRE :

® M. RotAND LABRANDINE : TérL. 04.73.62.88.38 / 06.08.63.61.88
labrandine@wanadoo. fr
Ancien Directeur de classes spécialisées de |'Education Nationale, a suivi, pendant |4 ans, I'intégration
scolaire d'un jeune AT (du CM | & I'Université). l est disponible pour dialoguer 3 propos de ce parcours
pedagogique reuss:.
+Hebeed
@ MALADIES RARES INFO SERVICES

(a repris et étendu les principales missions d'Allo-Géne dissoute au début de l'année 2003)
Plateforme Maladies Rares - Hopital Broussais - 102, rue Didot - 75014 PARIS

N°® Azur : 0.810.63.1920 - email : info-services@maladiesrares.org
@ ORPHANET : www.orpha.net

@ FEDERATION DES MALADES ET HANDICAPES : www.fmh.asso.fr
++4++4+4+
@ SITE INTERNET DU LABORATOIRE DU PROFESSEUR RICHARD GATTI

A 'UL.CLA., source d'informations pour les patients A-T et leurs familles,
les médecins, les chercheurs et toutes les personnes intéressées :

www. pathnet.medsch.ucla.edu/ department/ perdir/ people/ faculty/ gatti/ gattimain. htm
email => rgatti@mednet.ucla.edu

LES ANALECTESDE L’A.P.R.A.T.
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