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09:30 09:30 - 10:00 Salon
ACCUEIL DES PARTICIPANTS Jaune

10:00 10:00 - 10:10
INTRODUCTION
Salle de
Présidente du CETL : Anais BRASSIER (Paris) La Major
Vice-président du CETL : Yann NADJAR (Paris)
Vice-présidente du CETL : Soumeya BEKRI (Rouen)

10:10 10:10 - 11:10
SESSION 1

Modérateur : Wladimir MAUHIN (Paris)
Modératrice : Nadia BELMATOUG (Clichy)
Objectif pédagogique : Actualiser les connaissances sur les stratégies thérapeutiques dans les maladies de
Gaucher et de Fabry, en s'appuyant sur les données cliniques récentes et les outils de suivi, pour optimiser la  Salle de
prise en charge des patients. La Major
Maladie de Gaucher : enzymothérapie ou Eliglustat, critéres de choix. Fabrice CAMOU (Bordeaux)
Rythme de I'enzymothérapie substitutive dans la maladie de Gaucher de type 1 : essai émulé sur les données du
Registre Francais. Yann NGUYEN (Paris)
Mise au point thérapeutique dans la maladie de Fabry. Didier LACOMBE (Bordeaux)
Livret de suivi du patient dans la maladie de Fabry. Najya BEDDREDINE (Perrigny les Dijon)
Discussion commune.

11:10 11:10 - 12:30
SESSION 2
Modératrices : Bénédicte HERON (PARIS), Célia HOEBEKE (Marseille)

Objectif pédagogique : D'aprés les retours d’expérience des patients et la réalité de leur vécu, comprendre les Salle de
mécanismes des douleurs dans les maladies lysosomales dans le but d’améliorer leur prise en charge grdce a

une approche thérapeutique multidisciplinaire. La Major
Table ronde : Douleurs dans les maladies lysosomales : pathogénie et approche thérapeutique. Cyril GOIZET
(Bordeaux), Claire LASCOURREGES (Paris), Anais BRASSIER (Paris), Hina SIMONNET (Paris), Eugenie KOUMAKIS
(Paris), Delphine GENEVAZ (Massy)
Discussion commune.
12:30 12:30 - 13:00
SYMPOSIUM INDUSTRIEL
SANOFI
Salle de
Modérateur : Olivier LIDOVE (Paris) La Major
Innovations thérapeutiques : actualités pour I'ASMD et la maladie de Gaucher de type 3. Olivier LIDOVE (Paris),
Yann NADJAR (Paris)
13:00 13:00 - 13:30
SYMPOSIUM INDUSTRIEL
ORCHARD THERAPEUTICS
Salle de
Modératrice : Caroline SEVIN (Paris) La Major
Cibler I’'inflammation dans les LSDs : axes de recherche et données de vie réelle. Jérome AUSSEIL (Toulouse),
Charlotte MANSAT (Paris)
13:30  13:30-14:30 cugénie
PAUSE DEJEUNER ET VISITE DES STANDS g
& Salon
Frioul
13:30 - 15:50 o
GROUPE DE TRAVAIL DIETETICIENS SFEIM - PARTIE 1
Objectifs pédagogiques :
- Actualiser les connaissances des diététiciens sur la prise en charge nutritionnelle des maladies héréditaires du
P . - . . B PR Salle
métabolisme, avec un focus sur l'utilisation des produits vegan, les nouvelles maladies dépistées et les Mucem

programmes d’éducation thérapeutique du patient (ETP) disponibles.

- Favoriser les échanges entre professionnels pour partager les pratiques cliniques et réfléchir a des pistes
d’amélioration dans la prise en charge diététique.

Présentation de la maquette du livret de I'utilisation des produits Vegan. Joelle WENZ (Kremelin Bicétre)

Retours du SSIEM Dietitians Academy GSD Février 2025. Bénédicte SAMBA (Paris), Joelle WENZ (Kremelin Bicétre)

14:30 14:30 - 15:50
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SESSION 3
Modératrice : Anais BRASSIER (Paris)
Analyser les avancées thérapeutiques récentes dans les maladies lysosomales, notamment Niemann-Pick C,
MPS-IH, ASMD et la maladie de Pompe, a travers des données cliniques, biologiques et génétiques, afin d’évaluer
leur impact sur la prise en charge des patients. Salle de
Que penser des nouveaux traitements dans la maladie de Niemann-Pick C ? Bénédicte HERON (PARIS), La Major
Yann NADJAR (Paris)
Présentation de cas clinique : 2 patients MPS-IH traités par thérapie génique ex-vivo. Bénédicte HERON (PARIS)
Profil biologique et génétique des patients ASMD en France. Magali PETTAZZONI (Lyon)
ASMD : synthése au terme de 40 ans de travail collaboratif en France. Olivier LIDOVE (Paris)
Le systéme immunitaire : nouvelle cible thérapeutique dans la maladie de Pompe ? Axelle PENC (Paris),
Julien DIANA (Paris)
Discussion commune.
15:50 15:50 - 16:10 Eﬁ;,'éonr;e
PAUSE ET VISITE DE L'EXPOSITION & Salon
Frioul
16:10 16:10 - 17:30
SESSION 4
Modérateur : Frangois FEILLET (Vandoeuvre les Nancy)
Modératrice : Catherine CAILLAUD (Paris)
Objectif pédagogique : Actualiser les connaissances sur les atteintes des maladies lysosomales en période Salle de
anténatale et présenter les avancées du dépistage néonatal, afin de favoriser une détection précoce et une La Major
prise en charge optimale.7
Atteintes des maladies lysosomales en période anténatale. Roseline FROISSART (Lyon)
LysoNeo : Etude pilote de dépistage néonatal des maladies lysosomales. Soumeya BEKRI (Rouen),
Stephanie TORRE (Rouen)
Discussion commune.
16:10 - 18:00 o
GROUPE DE TRAVAIL DIETETICIENS SFEIM - PARTIE 2
Objectifs pédagogiques :
- Actualiser les connaissances des diététiciens sur la prise en charge nutritionnelle des maladies héréditaires du
métabolisme, avec un focus sur l'utilisation des produits vegan, les nouvelles maladies dépistées et les Salle
programmes d’éducation thérapeutique du patient (ETP) disponibles. Mucem
- Favoriser les échanges entre professionnels pour partager les pratiques cliniques et réfléchir a des pistes
d’amélioration dans la prise en charge diététique.
Retour d’expérience marseillaise sur les dépistages TYR 1 et AG1. Dorine HAMPARSOUMIAN (Marseille)
Etat d’avancement du DU diététique MHM. Joelle WENZ (Kremelin Bicétre), Aline DERNIS (LILLE),
Laurent FRANCOIS (Paris)
17:30 17:30 - 17:40
CONCLUSION
Salle de
Présidente du CETL : Anais BRASSIER (Paris) La Major
Vice-président du CETL : Yann NADJAR (Paris)
Vice-présidente du CETL : Soumeya BEKRI (Rouen)
Mardi 24 juin
08:00  ¢3g:00 - 08:30 <alon
ACCUEIL DES PARTICIPANTS
Jaune
08:30  ¢g:30 - 08:45
INTRODUCTION Salle de
Conférencier : Manuel SCHIFF (Paris) La Major
Conférenciere : Brigitte CHABROL (Marseille)
08:45

08:45 - 09:30
COMMUNICATIONS ORALES

Modératrice : Brigitte CHABROL (Marseille)

#46785 - CO01 Implementation of RNA-seq for Diagnosing Mitochondrial Diseases: Insights, Benefits, and
Challenges. Lucile RIERA-NAVARRO (NICE), Samira SAADI, Véronique PAQUIS FLUCKLINGLER, Cécile ROUZIER
#45397 - CO02 Atteintes rénales dans les syndromes MELAS et apparentés : une étude de cohorte rétrospective
multicentrique sur 104 patients. Maximilian SCHWARZ, Claire DOUILLARD, Hugo BAKIS, Laforet PASCAL,
Tanya STOJKOVIC, Dominique CHAUVEAU, Alexandre KARRAS, Emilie CORNEC-LEGALL, Myriam DAO,
Bertrand KNEBELMANN (Paris), Boudhabhay IDRIS Salle de
#46695 - CO03 Exercise intolerance with BCS1L mutation mimicking Multiple Acyl-CoA Dehydrogenase Deficiency inl@ Major
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three siblings and effect of riboflavin treatment. Julien MAQUET (Toulouse), Apolline IMBARD, Claire-Marine BERAT,
Cécile ACQUAVIVA, Jean Baptiste ARNOUX
#46704 - CO04 Advanced Strategies for Detecting Acid Sphingomyelinase Deficiency Type B with Attenuated
Phenotypes. Thomas VILLENEUNE, Thibaut JAMME (Toulouse), Grégoire PREVOT, Robin SCHWOB, Thierry LEVADE
#46120 - COO05 Atteinte respiratoire au cours des maladies mitochondriales primaires : analyse d’une cohorte
multicentrique de 248 patients. Edouard BERLING (Garches), Hélene PRIGENT, Capucine MORELOT-PANZINI,
Adrien LE GUILLOU, Nawala BENAMMAR, Elissa AMAZOUZ, Guillaume NICOLAS, Marion MASINGUE, Anthony BEHIN,
Pascal LAFORET, Tanya STOJKOVIC, Gorka FERNANDEZ-EULATE

09:15

09:30

10:20

11:00

08:45 - 10:20
GROUPE DE TRAVAIL PSYCHOLOGUES - PARTIE 1

Objectifs pédagogiques :
- Actualiser les connaissances des psychologues sur I'accompagnement psychologique des patients atteints de

maladies héréditaires du métabolisme (en particulier de maladies mitochondriales), de la naissance au Salle
diagnostic a I’adolescence, en tenant compte des spécificités liées a chaque étape de vie. Estaque
- Favoriser les échanges entre professionnels pour partager les pratiques cliniques et réfléchir a des pistes
d’amélioration dans I’accompagnement psychologique.
Accueil et présentation.
L’accompagnement d’un enfant atteint de maladie mitochondriale de la naissance au décés. Pauline CATILLON
(Marseille)
09:15 - 10:20 o
GROUPE DE TRAVAIL DIETETICIENS SFEIM - PARTIE 1
Objectifs pédagogiques :
- Actualiser les connaissances des diététiciens sur la prise en charge nutritionnelle des maladies héréditaires du
- N S ; ) N Py Salle
métabolisme, avec un focus sur l'utilisation des produits vegan, les nouvelles maladies dépistées et les Mucem
programmes d’éducation thérapeutique du patient (ETP) disponibles.
- Favoriser les échanges entre professionnels pour partager les pratiques cliniques et réfléchir a des pistes
d’amélioration dans la prise en charge diététique.
Filiere G2m : Retour sur la dispensation a distance du programme ETP LEUquilibre et présentation du programme
ETP PHEquilibre. Aude PION (Paris), Laurent FRANCOIS (Paris)
09:30 - 10:20 o
CONFERENCE PLENIERE
Objectifs pédagogiques : Salle de
- Présenter et discuter des avancées récentes dans le diagnostic et la prise en charge des maladies lysosomales )
. . N . . c . L La Major
et mitochondriales, a travers des études cliniques et moléculaires variées.
- Actualiser les connaissances sur les concepts clés et les avancées scientifiques majeures concernant les
maladies mitochondriales a I’horizon 2025.
Maladies mitochondriales : quels concepts en 2025 ? Véronique PAQUIS-FLUCKLINGER (Nice)
10:20 - 11:00 Eﬁgg’n’;e
PAUSE ET VISITE DES STANDS Sisalon
Frioul
11:00 - 12:00
CONFERENCE PLENIERE :
Evolution de la démarche diagnostique dans les maladies mitochondriales : histoire et pratiques actuelles.
Objectif pédagogique : Comprendre I’évolution historique et actuelle de la démarche diagnostique dans les Salle de
maladies mitochondriales, en intégrant les avancées des analyses pangénomiques pour améliorer la précision et La Major
la rapidité du diagnostic moléculaire.
Démarche diagnostique dans les maladies mitochondriales. Isabelle DESGUERRE (Paris)
Diagnostic moléculaire des maladies mitochondriales, évolution de la stratégie a I'ere des analyses
pangénomiques. Cécile ROUZIER (Nice)
11:00 - 13:00
GROUPE DE TRAVAIL PSYCHOLOGUES - PARTIE 2
Objectifs pédagogiques :
- Actualiser les connaissances des psychologues sur I’'accompagnement psychologique des patients atteints de Salle
maladies héréditaires du métabolisme (en particulier de maladies mitochondriales), de la naissance au Estaque

diagnostic a I’adolescence, en tenant compte des spécificités liées a chaque étape de vie.

- Favoriser les échanges entre professionnels pour partager les pratiques cliniques et réfléchir a des pistes
d’amélioration dans I’'accompagnement psychologique.

Diagnostic de maladie mitochondriale a I’adolescence. Valérie BARBIER (Paris), Fanny GADET (PARIS)

Echanges sur nos pratiques de psychologues.

11:00 - 13:00 o
GROUPE DE TRAVAIL DIETETICIENS SFEIM - PARTIE 2
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Objectifs pédagogiques :
- Actualiser les connaissances des diététiciens sur la prise en charge nutritionnelle des maladies héréditaires du
métabolisme, avec un focus sur l'utilisation des produits vegan, les nouvelles maladies dépistées et les

12:00

12:30

13:00

14:00

15:30

programmes d’éducation thérapeutique du patient (ETP) disponibles. MSaIIe
- Favoriser les échanges entre professionnels pour partager les pratiques cliniques et réfléchir a des pistes ucem
d’amélioration dans la prise en charge diététique.
Retour d’expérience du protocole local de coopération interprofessionnelle médecins-diététiciennes.
Dorine HAMPARSOUMIAN (Marseille), Aurélie ORBAN DE XIVRY (Marseille)
La transition enfant/adulte a Marseille - Présentation de I’Appart - film. Aurélie ORBAN DE XIVRY (Marseille)
Echanges, nouveautés , informations et projets.
12:00 - 12:30
SYMPOSIUM INDUSTRIEL - BIOMARIN
Modératrice : Célia HOEBEKE (Marseille)
; ; ; ; Salle de
Les épilepsies rares en pédiatrie, focus en myoclonies. Quels défis pour un diagnostic précoce ?. La Major
Stephane AUVIN (Paris)
La Céroide lipofuscinose neuronale de type 2 - Expérience de la Neurologie pédiatrique a Necker. Eugénie SARDA
(PAris)
Q&A. Célia HOEBEKE (Marseille)
12:30 - 13:00
SYMPOSIUM INDUSTRIEL - PTC THERAPEUTICS
Salle de
; . ; La Major
Recommandations de la prise en charge de la phénylcétonurie : quelles nouveautés ? Francois MAILLOT (Tours),
Karine MENTION (Lille)
13:00 - 14:00 Eﬁa'éon”ie
PAUSE DEJEUNER ET VISITE DES STANDS & galon
Frioul
14:00 - 15:30
ATELIER 1 :
Indication de régime cétogéne dans les maladies mitochondriales.
Animateurs : Francois LABARTHE (Tours), Mathieu MILH (Marseille) Salle de
Animatrice : Aurélie ORBAN DE XIVRY (Marseille) La Major
Objectif pédagogique : Donner aux professionnels la possibilité de participer a un atelier thématique, afin
d’approfondir de maniere interactive leurs connaissances pratiques sur un aspect spécifique des maladies
mitochondriales.
14:00 - 15:30
ATELIER 2 :
Myopathies mitochondriales et réentrainement a l'effort.
Animateur : Pascal LAFORET (Paris) Salle
Animatrice : Marie-Thérése ABI WARDE (Strasbourg) Mucem
Objectif pédagogique : Donner aux professionnels la possibilité de participer a un atelier thématique, afin
d’approfondir de maniére interactive leurs connaissances pratiques sur un aspect spécifique des maladies
mitochondriales.
14:00 - 15:30
ATELIER 3 :
Partie 1 : Conseil génétique chez les patients avec mutation de I'ADN mitochondrial. Partie 2 : Faut-il dépister les
hétérozygotes dans les maladies autosomique récessives ? Exemples des maladies héréditaires du métabolisme. |
Salle
Animatrices : Annabelle CHAUSSENOT (Nice), Apolline IMBARD (Paris), Julie STEFFANN (Paris) Estaque
Objectif pédagogique : Donner aux professionnels la possibilité de participer a un atelier thématique, afin
d’approfondir de maniere interactive leurs connaissances pratiques sur un aspect spécifique des maladies
mitochondriales.
14:00 - 15:30
ATELIER 4 :
Atteintes des noyaux gris centraux : cas cliniques et imageries.
Salle
Animatrices : Nadine GIRARD (Marseille), Marie-Cécile NASSOGNE (Bruxelles, Belgique) Joliette
Objectif pédagogique : Donner aux professionnels la possibilité de participer a un atelier thématique, afin
d’approfondir de maniere interactive leurs connaissances pratiques sur un aspect spécifique des maladies
mitochondriales.
15:30 - 16:10 Eia:éon?e
PAUSE CAFE & VISITE DES STANDS & galon
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Frioul
16:10  36:10 - 16:30 , ,
MEMOIRE DE DIU SELECTIONNE POUR LA SFEIM ET PRIX SFEIM-SFP
Modérateur : Manuel SCHIFF (Paris) Salle de
Déficit en 3-hydroxy-3-methylglutaryl-CoA synthase mitochondriale (HMG-CoA synthase mitochondriale ou La Major
HMGCS2) : a propos de six cas,. Jean PAPADOPOULOS (Haine-Saint-Paul, Belgique)
Stratégies thérapeutiques ciblant la dysfonction mitochondriale et I'inflammation dans les maladies
mitochondriales liées a un déficit du complexe I. Simon MEZIERE (Angers)
16:30  16:30 - 16:45 o
COMPTE-RENDU DU GROUPE DES DIETETICIENS DE LA SFEIM
Modérateur : Manuel SCHIFF (Paris)
Conférenciéres : Aline DERNIS (LILLE), Joelle WENZ (Kremelin Bicétre)
. . . . Salle de
Objectifs pédagogiques : La Maior
- Prendre connaissance des travaux récents et des stratégies thérapeutiques innovantes dans les maladies )
mitochondriales, a travers la présentation de cas cliniques et d’études ciblées.
- Bénéficier des retours des groupes de travail diététiciens et psychologues pour enrichir les pratiques
interdisciplinaires.
- S’informer sur les actualités et collaborations au sein de la SFEIM.
16:45 16:45 - 17:00
COMPTE-RENDU DU GROUPE DES PSYCHOLOGUES DE LA SFEIM
Modérateur : Manuel SCHIFF (Paris)
Objectifs pédagogiques : Salle de
- Prendre connaissance des travaux récents et des stratégies thérapeutiques innovantes dans les maladies La Major
mitochondriales, a travers la présentation de cas cliniques et d’études ciblées.
- Bénéficier des retours des groupes de travail diététiciens et psychologues pour enrichir les pratiques
interdisciplinaires.
- S’informer sur les actualités et collaborations au sein de la SFEIM.
17:00  317:00- 18:00
ASSEMBLEE GENERALE DE LA SFEIM Salle de
(avec actualités G2M et appels a collaboration) La Major
Mercredi 25 juin
08:30  ¢g:30 - 09:00 alon
ACCUEIL DES PARTICIPANTS Jaune
09:00  g9:00 - 10:15
CONFERENCES :
Etats des lieux des traitements dans les maladies mitochondriales
Modérateur : Flavia PIAZZON (Marseille)
Objectif pédagogique : Faire I’état des lieux des options thérapeutiques actuelles dans les maladies Salle de
mitochondriales, en distinguant les approches classiques des thérapies innovantes, et présenter I'apport des La Major
nouveaux modeéles de recherche pour le développement de traitements ciblés.
Intérét des nouveaux modeles dans la recherche sur les maladies mitochondriales. Alessandro PRIGIONE
(Dusseldorf, Allemagne)
Options thérapeutiques dans les maladies mitochondriales hors traitements innovants. Magalie BARTH (Angers)
Thérapies innovantes : exemple du traitement par nucléosides dans le déficit TK2. Vincent PROCACCIO (Angers)
10:15 10:15 - 11:00 Eﬁgg’n?e
PAUSE ET VISITE DES STANDS & Salon
Frioul
11:00 11:00 - 12:00 Salle de
CONFERENCE GRAND PUBLIC La Major
LU 12:00 - 12:30
SESSION DE L'INDUSTRIE :
iEcure Salle de
La Major
Insertion de géene pour le déficit néonatal en OTC : résultats intermédiaires de l'essai clinique OTC-HOPE.
Julien BARUTEAU (Londres, Royaume-Uni)
12:30

12:30 - 13:00
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SESSION DE L'INDUSTRIE - UCB
Diagnostiquer plus tot et plus vite les maladies ultra-rares : exemple du déficit en thymidine kinase (Tk2d) Salle de

La Major
Conférenciers : Isabelle DESGUERRE (Paris), Vincent PROCACCIO (Angers)
13:00  33:00 - 14:00 Eialéon?e
PAUSE DEJEUNER ET VISITE DES STANDS & galon
Frioul

14:00 14:00 - 15:00
COMPTE-RENDU DES ATELIERS

Modérateur : Francois LABARTHE (Tours)
Objectif pédagogique : Partager les points clés, les échanges et les enseignements issus des différents ateliers Salle de
thématiques de la veille, afin de favoriser une diffusion collective des connaissances et d’identifier des pistes La Maior
concrétes d’amélioration des pratiques professionnelles. )
Atelier 1. Francois LABARTHE (Tours), Mathieu MILH (Marseille), Aurélie ORBAN DE XIVRY (Marseille)
Atelier 2. Marie-Thérése ABI WARDE (Strasbourg), Pascal LAFORET (Paris)
Atelier 3. Julie STEFFANN (Paris), Apolline IMBARD (Paris), Annabelle CHAUSSENOT (Nice)
Atelier 4. Marie-Cécile NASSOGNE (Bruxelles, Belgique)

15:00  35:00 - 15:50
TABLE RONDE :
Les Aminoacyl-ARNt synthétases cytoplasmiques et mitochondriales.

Objectif pédagogique : Comprendre I|’'organisation et les fonctions des aminoacyl-ARNt synthétases Salle de
cytoplasmiques et mitochondriales, et identifier les manifestations cliniques et radiologiques associées a leurs La Major
déficits.

Principes de leur organisation et de leur fonction moléculaire. Marie SISSLER (Strasbourg)
Pathologies liées aux aminoacyl-ARNt synthétases : aspects radiologiques et aspects cliniques. Manuel SCHIFF

(Paris)
15:50  35:50 - 16:00 ) ) <alle de
REMISE DES PRIX DE LA SFEIM ET SYNTHESE DES 2 JOURNEES La Major
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