LES PROJETS FINANCES
EN 2021




LES LAUREATS DES APPELS A PROJETS
FONDATION MALADIES RARES

APPEL A PROJET GENOMICS - SEQUENCAGE HD

RESPONSABLE

LABORATOIRE

TITRE DU PROJET

Sara Baldassari

Genetics and physio-
pathology of epilepsy,
Institut du Cerveau

Dissection of genetic
etiology of epilepsy with
focal cortical dyslapsia

Guilaine Boursier

Genetic analysis and
patho-physiology of au-
toinflammatory diseases,
CHU de Montpellier

Exome sequencing of in-
flammatory amyloidosis
of unknown cause (AAx)

Clément Carré

Transgenerational and
small RNA biology, IBPS
Institut de Biologie Paris
Seine

Lost in translation: RNA
methylation control
translation in ID patient
mutated in FTSJ1

Svetlana Gorokhova

Muologie Translation-
nelle, Université Aix-Mar-
seille

Integrating transpo-
sable element screening
into the diagnostics of
patients with rare gene-
tic diseases

Gilles Lavemy

Réles physiopatholo-
giques des voies de
signalisation des récep-
teurs nucléaires, Insti-
tut de Génétique et de
Biologie Moléculaire et
Cellulaire

Identification of ZK
therapeutic activities
for Idiopathic Infantile
Hypercalcemia

Jean-Yves Picard

Lipodystrophies, adap-
tations métaboliques et
hormonales, et vieillis-
sement, INSERM - Sor-
bonne Université

Thinking outside the
box: a search for new
genes responsible for
Muillerian regression




RESPONSABLE

LABORATOIRE

TITRE DU PROJET

Amélie Piton

Mécanismes génétiques
des maladies neurodé-
veloppementales, Insti-
tut de Génétique et de
Biologie Moléculaire et
Cellulaire

Analysis of parental
genomes in individuals
with intellectual disabi-
lity without pathogenic
mutation identified by
solo WGS

Amédée Renand

Team4 : Immunoregula-
tion And Immunointer-

vention in Transplanta-

tion And Autoimmunity,
Université de Nantes

Tracking autoreactive
CD4 T cells in rare au-
toimmune liver diseases

Jean Soulier

Team J. Soulier, APHP,
INSERM/CNRS and Uni-
versity

Dysfunctional hemato-
poietic stem cells and
clonal hematopoiesis in
Fanconi Anemia: what
underlies an attenuated
phenotype?

Anne-Claude Tabet

Institut Pasteur, Paris,
Assistance Publique H6-
pitaux Paris

Characterization of non
recurrent duplications
by next-generation opti-
cal mapping in patients
with autisme

Angela Tingaud-
Sequeira

Laboratoire Maladies
Rares : Génétique et
Métabolisme (MRGM),
INSERM U121

Whole-genome sequen-
cing in the complex Ocu-
lo-Auriculo-Vertebral
spectrum: application
on whole-exome se-
quencing negative fami-
lial cases versus direct
analysis




SCIENCES HUMAINES ET SOCIALES

RESPONSABLE

LABORATOIRE

TITRE DU PROJET

Brigitte Chabrol

ADES (UMR 7268) "An-
thropologie bio-cultu-
relle, droit, éthique et
santé"

Réflexion éthique sur
la mise en place d’un
Espace Maladies Rares
dédié aux patients et
leur famille

Christelle Duprez

DEEP SCLAB Université
de Lille

Processus émotionnels
chez les patients adultes
atteints d’angioedeme
héréditaire : étude pilote
couplant mesures auto
rapportées et physiolo-
giques

Sylvain Ferez

Sant.E.Si.H. (Santé,
Education, Situations de
Handicap), Université de
Montpellier 1

Maladies invisibles ?
Etude de la reconfigu-
ration du stigmate dans
I’environnement scolaire
et professionnel apres
la transpiration pulmo-
naire chez les personnes
vivant avec la mucovis-
cidose

Estelle Louét

Laboratoire de Psycho-
logie clinique, Psychopa-
thologie, Psychanalyse,
Université de Paris

Chirurgie in utero pour
myéloméningocéle foe-
tale : mécanismes de

la prise de décision et
impact psychologique
d’une thérapie prénatale




LES LAUREATS FINANCES PAR
NOS PARTENAIRES INDUSTRIELS

AG2R LA MONDIALE

RESPONSABLE

LABORATOIRE

TITRE DU PROJET

Barbara Le Driant

Université de Picardie
Jules Verne (UPJV)

Accompagnement des
parents confrontés au
diagnostic de surdité

permanente néonatale

ALNYLAM
RESPONSABLE LABORATOIRE TITRE DU PROJET
Léon Kautz INSERM IRSD U1220, Cibler I'hépatokine
CHU PURPAN ERFE-2 pour diminuer

la surcharge en fer et
améliorer I'anémie dans
la B-thalassémie

Pierre-Louis Tharaux

Paris Cardiovascu-
lar Centre (PARCCO),
UMR970

SILENT COLLAPSE :
miRNome des gloméru-
lopathies collapsantes
humaines et expéri-
mentales et preuve de
concept thérapeutique
par silencage génique
du miR-92a




FONDATION D’ENTREPRISE IRCEM

RESPONSABLE

LABORATOIRE

TITRE DU PROJET

Sandrine Carabeux

Equipe Relais Handicaps
Rares (ERHR), lle de
France

La coordination renfor-
cée, un dispositif de sou-
tien et d’accompagne-
ment au parcours de vie
des personnes atteintes
d’un syndrome de Pra-
der-Willi (SPW)

Jérome Dinet

Laboratoire 2LPN, Uni-
versité de Lorraine

HEMOGAME :
Co-conception d’un pro-
totype de serious game
destiné aux enfants
hémophiles, parents
d’enfants hémophiles et
enseignants

Agnés Dumas

ECEVE UMR1123, Univer-
sité de Paris

Transition des soins et
bien-étre des jeunes
adultes atteints d’ar-
thrite juvénile idiopa-
thique et de lupus éry-
thémateux systémique
(Transcare)

Francois Schmidt

Pb6le Femme-Mere-En-
fant, CHU d’Angers

Etude prospective des
critéres diagnostics
anténataux de compli-
cations digestives des
laparoschisis : Etude
Laparo-DAN

Isabelle Talon

INSERM UMR1121, CHU
de Strasbourg

Améliorer le parcours
de soin et de vie des
enfants atteints d’her-
nie diaphragmatique
congénitale




FONDATION LES AILES

RESPONSABLE

LABORATOIRE

TITRE DU PROJET

Céline Lancelot

Laboratoire de Psycho-
logie des Pays de la
Loire, EA4638, Universi-
té d’Angers

Mieux comprendre le
fonctionnement social et
émotionnel des jeunes
filles avec un syndrome
de Turner pour mieux
les accompagner dans
la vie

Audrey Lecoufle

FSMR Fimatho, CHU de
Lille

Améliorer la prise en
charge des enfants
souffrant d’Atrésie de
I'oesophage

Fabrice Lejeune

Institut de biologie de
Lille, CNRS UMR9020 -
INSERM UMRS1277

Caractérisation de nou-
velles molécules correc-
trices de mutations non-
sens (mucoviscidose)

FONDATION SODEBO

RESPONSABLE

LABORATOIRE

TITRE DU PROJET

Guy Lenears

Unité MitoVasc,
UMR5015 CNRS

Cibler I'hépatokine
ERFE-2 pour diminuer
la surcharge en fer et
améliorer I’'anémie dans
la B-thalassémie

Pierre-Louis Tharaux

Paris Cardiovascular
Centre (PARCC), CNRS
UMR970 - INSERM
U1083, Université d’An-
gers

Intérét de la micro-nutri-
tion pour le traitement
des Maladies Rares :
Syndrome de Wolfram

SOCIETE PGCD

RESPONSABLE

LABORATOIRE

TITRE DU PROJET

Betty Gardie

Equipe de Génétique
Médicale, UMR1087 /
CNRS UMR6291

Modélisation cellulaire
des pathologies asso-
ciées aux mutations du
gene VHL (Von Hippel
Lindau)




FONDS DE DOTATION TRANSATLANTIQUE

CIC NORD-OUEST

RESPONSABLE

LABORATOIRE

TITRE DU PROJET

Clémence Vanlerberghe

Service de génétique cli-
nique Guy Fontaine, H6-
pital Jeanne de Flandre,
CHU de Lille

Décrypter les maladies
génétiques de malfor-
mations congénitales
touchant les membres
inférieurs

MGEFI

RESPONSABLE

LABORATOIRE

TITRE DU PROJET

Pascal Antoine

Université de Lille

Dyade : Dynamique de
Couple dans la Maladie
de Huntington

PFIZER INNOVATION FRANCE

RESPONSABLE

LABORATOIRE

TITRE DU PROJET

Alain Loute

Centre d’éthique mé-
dicale de I'Université
Catholigue de Lille

ETH-TELE-SLA : Evalua-
tion des enjeux éthiques
et juridiques de I'uti-
lisation de la télémé-
decine dans le cadre

de I'accompagnement
de patients atteints

de Sclérose latérale
Amyotrophique en
phase avancée

Alexandre Mathieu-Fritz

Université Gustave Eiffel,
LATTS UMR CNRS 8134

Etude sociologique de
I’accompagnement a
I’autonomie en santé
des patients adultes at-
teints de mucoviscidose
a l'aide des nouvelles
technologies et avec les
professionnels de santé




LES LAUREATS FINANCES PAR
NOS PARTENAIRES ASSOCIATIFS

ALGODYSTROPHIE FRANCE

RESPONSABLE

LABORATOIRE

TITRE DU PROJET

Julien Nizard

UIC22, CHU de Nantes

Toward a better consi-
deration of patient’s
feeling in CRPS : a study
mixing quantitative and
qualitative approaches
to test and make recom-
mendations regarding
the use of a BPD assess-
ment tool

AMMI

RESPONSABLE

LABORATOIRE

TITRE DU PROJET

Alessandro Prigione

Heinrich Heine University
Duesseldorf, Allemagne

Modeling Leigh syn-
drome caused by MT-
FMT mutations using
patient-specific neuro-
nal cells

BBS FRANCE

RESPONSABLE

LABORATOIRE

TITRE DU PROJET

Hélene Dollfus

UMRS1112 INSERM, Uni-
versité de Strasbourg

Proof of concept of
AAV gene replacement
therapy for retinal de-
generation occuring in 2
Bardet-Biedl Syndrome
(BBS)




HPN-AM FRANCE

RESPONSABLE

LABORATOIRE

TITRE DU PROJET

Simona Pagliuca

Clinigue de Cleveland,
Etats-Unis

Immunogenomics of
idiopathic bone marrow
failure disorders: im-
mune-escape mediated
by class I/ll HLA somatic
mutations

PACS1

RESPONSABLE

LABORATOIRE

TITRE DU PROJET

Marc Bitoun

UMRS974 INSERM, Pitié
Salpétriere Hospital

Proof of concept of
therapy by allele-spe-
cific silencing for the
Schuurs-Hoeijmakers
Syndrome

VLM

RESPONSABLE

LABORATOIRE

TITRE DU PROJET

Pierre Lombrail

Laboratoire Educations
et Pratiques de Santé,
Université Paris 13 Nord

Expérience Patient du
Parcours Mucoviscidose
pendant la pandémie de
Covid-19




