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LA MALADIE DE WILSON

a maladie de Wilson est une maladie rare caractérisée
par une accumulation excessive de cuivre dans
l'organisme, plus particulierement dans le foie

et le cerveau. Fait rare pour une maladie génétique,

on dispose d’un traitement médical efficace a condition

que le traitement soit pris tot et poursuivi toute la vie.

Lorsqu’elle n'est pas traitée, la maladie de Wilson

peut étre mortelle.

La maladie porte le nom du médecin britannique

Dr Samuel Alexander Kinnier Wilson (1878-1937),

un neurologue qui décrit la maladie en 1912 dans

un mémoire de 212 pages.

Plus de 20 ans de service.

lAssociation Bernard Pépin pour la Maladie de Wilson
(ABPWilson) a été créé en 1989, en souvenir du Professeur
Bernard Pépin (1927-1989), éminent neurologue francais,
spécialiste de la Maladie de Wilson.

Ses objectifs sont :
Aider les patients atteints de Maladie de Wilson
et leurs familles en leur apportant une aide morale
et matérielle
Informer la population sur cette maladie.

Sensibiliser le corps médical pour un diagnostic précoce.

Contribuer a la recherche : génétique,
physiopathologique et thérapeutique.
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Michel Haguenau (1932-2020)

C’est avec une profonde tristesse que nous avons appris le déces
du Pr Michel Haguenau, survenu fin décembre 2020.

Michel Haguenau avait créé l'association
Bernard Pépin pour la maladie de Wilson en
1988, au déces du Pr Bernard Pépin. Fondée
pour perpétuer la mémoire du Pr B. Pépin,
ses objectifs étaient d'apporter une aide
aux personnes atteintes de la maladie et
a leurs familles et de contribuer a I'étude
de la génétique, de la physiopathologie,
du diagnostic et de la thérapeutique de
la maladie. Il s'agissait d'une initiative
novatrice a I'époque ; ce fut, en effet, une
des premiéres associations regroupant des
patients atteints de maladie rare et leurs
familles. Il présida I'association jusquen
20710 et resta ensuite présent au sein du
conseil d'administration. Ses interventions étaient toujours attendues tant ses
remarques étaient avisées, et pleines de bon sens.

Grand spécialiste de la maladie de Wilson, il développa de nombreuses
collaborations avec les pédiatres, les hépatologues et les biologistes
moléculaires, francais et étrangers, ce qui permis a I'hépital Lariboisiere de
devenir, en 2005, le centre de référence de la maladie de Wilson pour la France
que j'ai eu le plaisir de coordonner pendant 14 ans. Il forma de trés nombreux
médecins francais et étrangers a la maladie de Wilson et il fut a l'origine de
nombreuses vocations de neurologues. Ses travaux sur la maladie de Wilson
sont trés nombreux.

Visionnaire, Michel Haguenau fut, avec le Pr Pépin, a I'initiative de la création
de la premiére unité neuro-vasculaire de France, unité de prise en charge en
urgence des accidents vasculaires cérébraux, qui ouvrit ses portes en 1979 a
I’hopital Lariboisiére, sous ma direction et celle de Claude Lidy.

Chacun gardera le souvenir d'un médecin vouant une attention constante aux
malades, d'un homme érudit, ayant un remarquable sens clinique et aimant
enseigner. Ses qualités exceptionnelles d’écoute, sa grande disponibilité, sa
bienveillance lui avaient permis de créer un grand climat de confiance au sein
de son service.

Trés fidele en amitiés, il aimait partager des moments avec tous ceux qu’il avait
croisés durant les trés nombreuses années de médecin et d’enseignant passées
a I'nopital Lariboisiére, et en particulier avec les patients atteints de maladie
de Wilson et leurs familles au cours des assemblées générales de l'association.

Nous nous associons a la douleur de sa famille et de ses proches, et en
particulier de ses deux filles et de ses petits-enfants, a qui nous adressons nos

sinceres condoléances.

Dr France Woimant
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Nous avons appris avec une profonde tristesse le décés du professeur
Michel Haguenau, survenu fin décembre 2020. En son hommage,
nous avons voulu faire de ce bulletin un numéro spécial qui regroupe
nos actions des deux années précédentes. Un symbole d’espoir durant
ces temps d’incertitude et la preuve que, malgré les difficultés, notre
association est toujours active.

association Bernard Pépin a 30 ans et on a voulu retracer son histoire avec

un hommage au Dr France Woimant, ancienne coordinatrice du CRMR Wilson

et référence incontournable au sujet de la maladie de Wilson. Pour cela, Philippe
Chappuis biochimiste, ex-collegue et ancien trésorier de I'association et Serge Renaud,
ancien président, ont rédigé deux textes recueillant les plus beaux souvenirs, tout cela
accompagné des messages de quelques patients. Le Dr Woimant et le Dr Chappuis font
aussi partie du Conseil Scientifique créé récemment pour renforcer notre soutien a
la recherche, principalement avec le Prix Michel Haguenau : soutien a la recherche
et I'innovation sur la maladie de Wilson.

Dans le contexte actuel de crise sanitaire, nous collaborons avec les équipes du CRMR
Wilson de la Fondation Rothschild a Paris et de I'Hépital Mére-Enfant a Lyon pour

vous offrir des informations claires et répondre a vos inquiétudes. Nous échangeons
constamment aussi avec I'équipe de communication de la filiere de santé maladies rares
G2M - Maladies Héréditaires du Métabolisme ainsi que d’autres réseaux européens.
Vous pouvez toujours nous écrire pour poser vos questions.

Nous présentons dans ce bulletin des comptes rendus de nos activités, la plupart

a distance:la derniére AG, les journées d'échanges patients — soignants a Lyon,

la participation de Serge Renaud et Evelyne Ricou a l'université maladie rares ; avec
un remerciement spécial a Charline Dubois, patiente adhérente, pour sa participation
a la réunion de I'association pour la maladie de Wilson des Etats-Unis (WDA) déroulée
en anglais.

Dans les témoignages on a décidé de republier celui de notre cher René Maloubier :

72 ans avec la maladie de Wilson ! Le doyen des malades est toujours en forme, plein

de vie et de bonne humeur.Vous le verrez dans les photos ! On présente aussi des « faire
part » de naissances, mariages et trois hommages posthumes de deux adhérentes qui
nous sont trés chéres : Pierrette Dijan, qu'on accompagne dans sa tristesse pour le décés
de son mari Pierrot, Véronique Drachsler qui partage le témoignage sur son fils Tomas et
celui de Saber El Hadraoui, membre fondateur du groupe de patients Wilson Maroc. Une
nouveauté aussi: les illustrations nous ont été proposées par Oriane Marie, wilsonienne
elle aussi.

Nous souhaitons la bienvenue a Anne-Gaélle Salmon, nouvelle trésoriére de I'association,
qui s'est fortement investie durant cette année d’adaptation a son poste dans un
contexte tres particulier. Merci pour ton engagement |

Et pour vous cher lecteur ou lectrice, profitez bien de ce bulletin qui est fait avec
beaucoup d’amour ! Et n'oubliez pas de continuer a nous écrire. Cette association est
la votre.

Solidairement

Info Wilson | 5



La Lettre

dela
Présidente

par Evelyne Ricou

6 | Info Wilson

Bonjour a tous et a toutes,

le Bulletin de 2020 n’a pas pu étre distribué comme les autres années
sauf sur internet car 2020 a été entachée par le Covid-19 qui a bouleversé
nos certitudes et notre vie a tous.

ans ce bulletin de 2021 nous laisserons certains articles de 2019 dont certains
seront modifiés par leurs auteurs mais nous y inclurons les avancées qui avaient
€té annoncées en 2019 pour 2020.

Donc en se penchant sur les prévisions de 2019 nous y avions annoncé la création d’une
antenne de I'association Wilson au Maroc qui a été finalisée le 28/02/2020 ( juste avant
le confinement) aprés avoir participé a un séminaire sur la maladie de Wilson ot nous
avions été conviés.

La deuxieme annonce avait été la mise place d’'un Conseil Scientifique pour épauler
I'association sur tous ce qui concerne la recherche sur la Maladie de Wilson et les
différentes avancées de la Science sur cette maladie.

Madame Woimant qui a pris sa retraite en 2020 et M. Chappuis Philippe, ancien trésorier,
ont pris les commandes de ce conseil épaulés par des médecins spécialistes qui ont
acceptés de collaborer.

Ce Conseil mis en place a entériné, entre fin 2020 et début 2021, le projet de M™ Collet
Corinne en partenariat avec I'INSERM sur la « Génétique de la Maladie de Wilson et
recherche des génes modificateurs ».

Pour conclure je me permets de vous redire que I'Association fonctionne avec des
bénévoles et que nous avons toujours besoin de bonnes volontés pour qu'elle puisse
avancer le mieux possible et que toutes candidatures seront les bienvenues pour étoffer
le bureau ou le conseil d'administration.

Je terminerai en remerciant tous ceux et toutes celles qui participent de pres ou de loin
a notre association : les médecins, le personnel médical et paramédical, les adhérents, les

familles et les patients.

Bonne Année 2021
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Le mot
dela

Vice-
présidente

par Héléne Walewska

Bulletinn®19-20 | Avril 2021

Rejoindre une association, ca rend heureux !

I'origine de toutes les actions et réalisations de 'association, il y a d'abord des
histoires personnelles, uniques, des vies d'enfants, de parents, d’'adultes souvent
tres difficiles et douloureuses...

En décembre 2014 la maladie de Wilson s’est invitée dans ma famille.

Totalement démunie, adhérer m’a semblé étre la seule chose que je pouvais faire

pour aider mes filles. J'avais besoin du soutien de personnes qui pouvaient comprendre
ma situation et mes difficultés.

Et je ne me suis pas trompée : 3 ma premiere AG, j’ai trouvé une deuxieme famille,
souriante, disponible, volontaire et déterminée. Des bénévoles et un corps médical
concernées par la maladie qui veulent faire avancer la recherche, rompre I'isolement
des malades et des familles. Des personnes qui ont déja vécu ce que nous sommes en
train de vivre et peuvent nous faire bénéficier de leurs conseils et nous aider a anticiper
les obstacles a venir,comme le découragement ou le refus de se soigner qui peut se
manifester a I'adolescence.

Au début, je venais surtout a I'association en consommatrice, pour chercher de 'aide.
Mais heureusement, on est venu me chercher ce qui m’a permis de réaliser qu’adhérer
c'est aussi s’'investir bénévolement, car ensemble on est plus fort I Nous pouvons tous
apporter notre pierre a I'édifice, nous avons tous des talents, des idées pour faire avancer
les choses. Et aider les autres ca rend heureux !

Nous avons besoin de I'association et elle a besoin de nous pour continuer a apporter son
soutien aux malades et a leurs familles.

Sans adhérents, pas d’association, pas de réalisations, pas de contact...
Sans vous rien n’est possible !
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Le bilan de
la trésoriére

par Anne-Gaélle Salmon

Chéres adhérentes, adhérents,

Bernard Pépin pour la Maladie de Wilson. Apres quelques péripéties au démarrage,

liées a la pandémie de Covid, me voila lancée et j'espere étre a la hauteur de Cyril
Vergneau, que je remplace, qui avait lui-méme succédé a Philippe Chappuis. C'est dire si la
barre est haute !

Depuis bientdt un an, j’ai I'honneur d’occuper le poste de trésoriére de I'association

Je voulais, tout d’abord, vous remercier grandement pour votre générosité et votre
fidélité. Cette année 2020, I'association a recu les cotisations de 82 membres ordinaires
et 16 membres bienfaiteurs. Les dons ont également été trés importants, en raison
parfois, malheureusement, de la perte d’étres chers. Je renouvelle ici mes plus sincéres
remerciements.

Les dépenses en 2020 ont principalement concerné un projet important a Marrakech, qui
a permis de consolider le partenariat et d’aider a la création d’une association de patients
wilsoniens au Maroc. D'autres dépenses concernent la réalisation de ce présent bulletin
ainsi que les frais inhérents a la vie de I'association (matériel informatique, envoi des
cotisations, assurance, Alliance Maladies Rares, site internet...)

Nous continuerons donc, ainsi que l'avait dit mon prédécesseur, « a utiliser I'argent a bon
escient, dans le souci d’'une grande responsabilité morale ».

2021 permettra a I'association de participer au financement, sous le regard expert
de notre conseil scientifique (crée en 2020), d’un projet de recherche médicale
concernant les genes impliqués dans la forme neurologique de la maladie de Wilson.

Je rappelle que I'association peut aussi aider les adhérents qui auraient besoin d’une
aide financiére, dans le cadre de situations sociales ou médicales difficiles en lien avec la
maladie. Le formulaire est téléchargeable sur le site de I'association, rubrique Documents
puis Demande d’aide financiére.

Merci encore pour tout,
Solidairement,
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Les brefs du
CRMR Wilson

Publications

'état des lieux des troubles
du sommeil dans la maladie
de Wilson : Sleep Disorders in
Wilson’s Disease, paru dans
Current Neurology and Neu-
roscience Reports, en
novembre 2019. Rédigé

par les Dr Valérie Cochen de
Cock (Neurologue, Montpel-
lier), France Woimant et
Aurélia Poujois.

[ ]

European
reference Network

Le réseau européen de référence
(ERN) a lancé son second
appel a candidatures. Il existe
actuellement 24 ERN.

La maladie de Wilson en tant
que maladie systémique
touchant au foie a pu candidater
sur deux ERN.

Le centre coordonnateur

de Paris s'est positionné sur
MetabERN, le centre constitu-
tif de Lyon sur Rare-Liver.

Theéses

=> Le 14 novembre 2019, le Dr
Muriel Bost (Centre constitu-
tif, Lyon) a été rapporteur de la
these de Doctorat de Moussa
Kenawi, « Caractérisation du
phénotype hépatosplénique
d’'un nouveau modele de rats
acéruloplasminémiques pour
une meilleure compréhension
des mécanismes physiopatho-
logiques de I'acéruloplasmi-
némie héréditaire ».

Elle fut également, le 21 no-
vembre 2019, directrice de la
these pour le Diplome d’Etat
de Docteur en Pharmacie

de Coralie Quesada, « Forme
neurologique de la Maladie
de Wilson : physiopathologie,
diagnostic et prise en charge
du patient ».

Menu de Noel

La fin d’année approche, avec, en perspective, de bons repas festifs...

~
B cette occasion Vincent Petit, diététicien du centre coordonnateur a proposé aux

patients wilsoniens un menu adapté pour se faire plaisir pendant les fétes tout en
respectant leur régime.

Pour que votre régime alimentaire ne vienne pas jouer les troubles fétes, voici quelques
réflexions et recommandations qui pourront peut-étre vous inspirer et vous permettre
de profiter pleinement de ces moments conviviaux.

PARMI LES GRANDS
7. CLASSIQUES

Sans modération

= Pour le saumon fumé ou frais, les poissons fins accompagnés de sauces mousselines
ou blanches agrémentées de fumets de poissons ou crustacés.

<> Une terrine de gibier ou du boudin blanc.

> Les volailles (dinde, chapon...), gibiers (sanglier, chevreuil..), rétis de beeuf ou veau,
boudins blancs accompagnés de poélées de Iégumes, pommes de terre ou pomme
fruit, fagots d’asperges ou haricots verts... chataignes (0,25mg de cuivre/100g),
champignons (0,4mg de cuivre pour 100g cru).

=» Un beau plateau de fromages avec un pain a I'ancienne ou de tradition

<> La traditionnelle biiche au café, 3 la vanille, a la créme de marrons, aux fruits rouges
ou exotiques, au chocolat blanc.

> Les pates de fruits.

<> Le foie gras, je n'en fais pas tout un plat... En effet, pour un médaillon de 60 3 70 g,
I'apport en cuivre sera limité, environ 0,25mg, le médaillon pourra étre plus important
sivous adorez.

> Les escargots peuvent s'inviter a table avec 0,4mg de cuivre pour 100g.

<> Les chocolats fantaisies de Noél ne contiennent pas forcément beaucoup de cuivre
car le cacao et le pralin sont dilués avec des crémes.

<> Les coquillages et crustacés sont riches en cuivre, par exemple, si vous mangez
deux huitres «pour golter», 'apport en cuivre sera de 1mg.
Heureusement, autour de |a table, il y a souvent des convives qui n'aiment pas les
coquillages, une alternative est souvent proposée, par exemple avec du saumon
ou des crevettes, beaucoup moins riches en cuivre.

=» Une coupe de champagne, un bon verre de vin? C'est 'occasion de «trinquer ».
Pour ne faire d’'excés, commencez par bien vous hydrater avant |a féte, car si vous n‘avez
pas soif, vous pourrez déguster plus sereinement et doucement votre verre.
A table, demandez un verre a eau.
Faites des choix stratégiques. Que préférez-vous ? Une coupe de champagne a l'apéritif
ou au dessert ? Ou un verre de vin avec le repas ?

10 | Info Wilson
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OU MOINS
CLASSIQUE
Un repas de fétes, peut étre I'occasion de partager un plat régional ou exotique

ou apprécié de vos proches, comme une choucroute, un aligot, un couscous,
une crépe partie, une fondue, un buffet chaud ou froid...

Pensez également a la saison, avec les agrumes, un canard (0,46mg pour 150g) a l'orange,
des pommes ou des poires et quelques airelles pour agrémenter un gibier cuisiné au
four, roti ou braisé, du chou braisé avec des lardons ou un fondu de poireau, une verrine
de soupe de potiron avec un dé de foie gras, une charlotte aux poires, une tarte au citron
meringuée.

f.‘.{:' FAITES-VOUS PLAISIR,
ﬂ& LES PETITS ECARTS PASSERONT INAPERCUS
S’ILS RESTENT PONCTUELS.

Trois menus
complémentaires

Les brefs du
CRMR Wilson

[suite]

= Le Dr Aurélia Poujois
(Centre coordonnateur, Paris)
a quant a elle fait partie du
jury de thése de Doctorat de
Laura Gauthier au CEA de
Grenoble: « Nanoparticules
lipidiques pour la délivrance
ciblée de chélateurs du cuivre
- Application a la maladie
deWilson »

]
Communications

orales

Nadia Abbassi, Doctorante

en co-tutelle avec le CRMR
Wilson de Lyon a réalisé une
présentation sur « Les micro-
nutriments (Cu, Zn et Fe) dans
les épices et les plantes aroma-
tiques marocaines » a l'occasion
de la journée scientifique

de la SFERETE et de la SFVB
dans le cadre des Journées
Francophones de Nutrition

a Rennes, le 28 novembre 2019.
Au cours de cette méme
journée, Muriel Bost, SVasseur,
Eduardo Couchonnal, Olivier
Guillaud, Chloé Laurencin,
Laurence Francois Lion,
Abdelouahed Belmalih et
Alain Lachaux ont présenté

le diagnostic de maladies
héréditaires liées au cuivre
chez I'enfant par séquencage
haut débit (NGS).

I

Protocole National
de Diagnostic et
de Soins

Lappel a projet des PNDS
auquel le CRMR Wilson a
répondu a été accepté.

Il permettra I'actualisation
du premier PNDS qui date
de 2008 et est disponible

sur le site de I'Haute Autorité
de Santeé.
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COMMUNIQUE

Le site coordonnateur du CRMR Wilson déménage a partir de septembre 2019
a la Fondation Adolphe de Rothschild.

Etablissement hospitalo-Universitaire de Paris XIX

Paris, le 1 juillet 2019

Le Dr Aurélia Poujois, nouvelle coordinatrice du CRMR Wilson depuis mars 2019, a expliqué lors de la réunion
annuelle du centre de référence, le 21 juin dernier a 'hdpital Lariboisiére, que le site coordonnateur va étre
transféré a partir du 2 septembre 2019 au sein de la Fondation Adolphe de Rothschild (29 Rue Manin et 44
Avenue Mathurin-Moreau, 75019 Paris).

Ce transfert a été la solution retenue pour préserver le fonctionnement du site coordonnateur depuis la coupe
budgétaire drastique imposée par 'AP-HP fin 2017.

La Fondation Adolphe de Rothschild est un établissement de santé privé d'intérét collectif (ESPIC) qui permet le
développement de la Recherche et de I'Enseignement en plus de la prise en charge clinique des patients
(établissement hospitalo-universitaire adultes et enfants). La Fondation est déja labélisée centre de référence
maladie rare constitutif pour deux autres maladies (maladie de la rétine et malformations vasculaires).

Le Dr Aurélia Poujois a répondu a nos questions :
o Est-ce que la prise en charge va changer ?

La prise en charge reste la méme. Les patients n'avanceront pas de frais. Leur prise en charge ALD ne change
pas. Les consultations, examens, hospitalisations (de jour ou compléte) seront les méme qu’a Lariboisiére.

o Est-ce que I'équipe de professionnels va changer ?

Un des objectifs de ce déménagement est de re-créer une équipe de soignants compléte, comme avant 2018, a
savoir : 3 neurologues, 1 psychiatre, 1 secrétaire médicale, 1 infirmiére, 1 orthophoniste, 1 kinésithérapeute, 1
psychologue, 1 neuropsychologue, 1 attachée de recherche clinique, 1 aide médico-sociale, 1 assistante sociale
et 1 chargée de communication.

o Quels patients seront suivi ?
Le centre continuera a accueillir des patients adultes et enfants.
o Quel sera le lien avec I'Hdpital Lariboisiére ?

L’équipe va continuer a travailler avec les toxicologues (Dr N Djebrani-Oussedik et Dr J Poupon) et la généticienne
(Pr C Collet) de I'hdpital Lariboisiere. Le maintien de ce lien fondamental pour le diagnostic, le suivi, I'enseignement
et la recherche, est une priorité et des conventions ont été créés dans ce sens.

Le Dr Woimant va continuer a suivre ses patients a Lariboisiére jusqu'a la fin de 'année 2019, avant son départ a
la retraite. La transition vers la Fondation se fera ainsi progressivement.

UN GRAND MERCI A TOUS LES ADHERENTS QUI SE SONT MOBILISES !

Service Neurologique - Hopital Lariboisiére
2, rue Ambroise Paré
75475 PARIS CEDEX 10
https://www.abpmaladiewilson.fr/
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Communiqué du Centre national de référence
de la maladie de Wilson et autres maladies

rares liées au cuivre concernant la prescription
et la surveillance du CUPRIOR®

Paris, le 3 novembre 2019

Le Centre national de référence de la maladie de Wilson et autres maladies rares liées
au cuivre (CRMRWilson) tient a rappeler certaines informations importantes concernant
le CUPRIOR®, chélateur du cuivre indiqué dans le traitement de la maladie de Wilson.

= Ce chélateur du cuivre, dont le principe actif est la trientine sous forme
de tétrachlorhydrate (TETA 4HCI), avait déja été fabriqué dans les années 1990
par 'Agence Générale des Equipements et Produits de Santé (AGEPS) et utilisé
par de nombreux patients avec un bonne efficacité et une bonne tolérance pendant
de nombreuses années. Sa fabrication avait malheureusement di étre arrétée
en 2008. Depuis juin 2019, ce chélateur est a nouveau disponible sur le marché,
le laboratoire GMP Orphan ayant développé cette préparation hospitaliere
afin d’en faire un médicament avec les mémes propriétés notamment la conservation
a température ambiante.

=2 Les conditions de prescription et de surveillance du CUPRIOR® ont été proposées
par le CRMRWilson et validées par I’Agence Nationale de Surveillance du Médicament
(ANSM), 'objectif étant de poursuivre I'évaluation en vie réelle de I'efficacité
et de |a tolérance du médicament.

[ Linitiation du médicament doit impérativement étre faite par un médecin
spécialiste hospitalier d’un des centres de référence (centre coordonnateur a Paris
Fondation Rothschild/Lariboisiére ou centre constitutif a Lyon) ou de compétences
du CRMRWilson (CHU de Lille, Rennes, Bordeaux, Toulouse, Marseille, Besancon,
Hopital Paul Brousse, Hopital Bicétre, Hopital Necker)

I La surveillance réguliére clinique et biologique (prise de sang et dosage
du cuivre dans les urines) du CUPRIOR® est obligatoire, idéalement a 2, 4 et 6 mois
de I'instauration du chélateur.

=» En cas d’apparition d'effets secondaires, le patient doit prendre contact rapidement
avec le médecin spécialiste qui a initié le traitement ou contacter directement le site
coordonnateur du CRMRWilson enr.wilson@ for.paris

Dr Aurélia Poujois

Coordinatrice nationale du Centre de référence de la maladie de Wilson
et autres maladies rares liées au cuivre

Département de Neurologie

Fondation Ophtalmologique Adolphe de Rothschild

29 rue Manin

75019 Paris

Bulletinn®19-20 | Avril 2021
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Recommandations élaborées en 2020

par les médecins de la filiére des maladies
métaboliques par rapport au COVID 19

et mises a jour en février 2021

par 'ABPWilson avec les informations

du Gouvernement.

14 | Info Wilson

Une série de questions/réponses pour mieux vous informer dans cette période
d’incertitude.

Les connaissances et recommandations étant susceptibles de changer en fonction
de I’évolution de la situation, vous pouvez toujours contacter le CRMR Wilson par
mail cnr.wilson@for.paris ou téléphone 01 48 03 62 52

Vous pouvez trouver des informations fiables sur le Covid-19
sur ou en appelant le

Linfection par le COVID se manifeste généralement de la méme facon qu’une grippe :
fievre, courbatures, fatigue intense, perte du go(t et/ou I'odorat, toux, géne

ou encombrement respiratoire, parfois diarrhée. Uinfection par le COVID19 est

dans la grande majorité des cas bénigne.

La transmission entre personnes de ce nouveau virus se produit par gouttelettes

de salive (en face a face, a moins d'un métre de la personne infectée et/ou pendant plus
de 15 minutes, lors d'une discussion par exemple) et par contact direct (en particulier,
en portant la main au visage sans les avoir lavées au préalable).

Les précautions a suivre sont les mémes que pour toutes les infections virales comme
la grippe. Il s'agit de précautions de bon sens :
Eviter les contacts avec toutes les personnes ayant des symptomes tels que toux, fievre,
nausées, vomissements, diarrhées y compris si ces symptémes semblent bénins,
Eviter de vous rendre dans des lieux confinés
Les gestes « barrieres » sont les suivants
Maintenir une distance de plus d’'un metre avec toute personne ayant des
symptdmes si vous en croisez,
demander de porter un masque chirurgical aux personnes qui ont des symptémes
tousser ou éternuer dans un mouchoir jetable ou au pli du coude
se laver les mains au savon ou avec une solution hydroalcoolique (friction de cette
solution pendant au minimum 30 secondes) aprés chaque contact, aprés avoir
éternué ou toussé
saluer sans se serrer la main ni sembrasser

Bulletinn®19-20 | Avril 2021
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Nous vous conseillons de respecter la politique de confinement, vous et ’'ensemble

de votre famille pour protéger votre enfant et vous-mémes.

En cas d'obligation de déplacement, il est nécessaire de se laver les mains avec une
solution hydroalcoolique a I'entrée et |a sortie de votre moyen de transport et d'éviter

de vous toucher le visage pendant le trajet. En effet dans un certain nombre de maladies
métaboliques, une forte fievre impliquera une hospitalisation comme d’habitude.

Or nous devons limiter le nombre d’hospitalisations dans cette situation de crise
sanitaire, d'ou I'importance d’'un confinement rigoureux.

Les personnes fragiles sont les mémes que pour la grippe saisonniere :
personnes agées (70 ans et plus)
personnes prenant des médicaments modifiant 'immunité comme
les immunosuppresseurs (IMUREL, CELLCEPT, METHOTREXATE, ...)
personnes présentant une maladie respiratoire chronique, une insuffisance cardiaque
chronique ou une insuffisance rénale chronique dialysée, ou une cirrhose avancee.
Diabétiques avec complications vasculaires de leur maladie.
personnes présentant un grand handicap
il n’y actuellement pas de données sur le risque concernant les femmes enceintes.
Par mesure de prévention, elles sont considérées comme des personnes a risque
au 3¢ trimestre.

Vous devez éviter de quitter votre domicile dans les 14 jours suivants le retour tout
en surveillant votre température et en portant un masque chirurgical pour les sorties
extérieures.

Afin de soulager les lignes du SAMU (15) pour les véritables urgences qu’elles soient dues
au coronavirus ou pas :

Sivos symptomes ne sont pas graves (par exemple « nez qui coule ») ou que vous n'étes
pas une personne fragile, vous devez appliquer les traitements d’'urgence habituels
dans le cadre de votre maladie.

Dans le cadre de votre maladie métabolique, si vos symptémes nécessitent

une hospitalisation selon votre protocole d'urgence métabolique, vous devez
exceptionnellement, pendant cette crise, appeler le SAMU au 15 au préalable en

lui précisant que vous avez une comorbidité en plus de vos symptdmes. Il assurera

le transfert et le dépistage afin de vous diriger vers un service approprié qui dépendra
d’une contamination éventuelle par le Covid-19.

Si vous avez des symptdmes de gravité d’une infection virale (difficultés a respirer,
malaises en plus de la fievre), il faut contacter le SAMU au 15 en priorité.

Dans tous les cas :
ne vous rendez pas directement aux urgences
ne vous rendez pas directement dans le service ou le centre de référence qui vous suit
habituellement,
ne prenez pas les transports en commun.

essoufflement ou difficultés respiratoires
toux inefficace

difficultés pour parler liées a I'essoufflement
difficultés a avaler

malaise

Info Wilson | 15
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NON, il n’y a pas en I'état actuel des connaissances de traitement a prendre pour éviter
d'étre infecté. Nous vous déconseillons formellement de suivre les « recettes » trouvées
sur internet. Les seuls traitements possiblement efficaces sont en essais thérapeutiques
et délivrés uniquement dans les services spécialisés.

si vous avez une MHM qui ne provoque pas de décompensation aigué (phénylcétonurie,
alcaptonurie, tyrosinémie, etc.): vous devez suivre les mémes consignes que celles de la
population générale, telles qu'expliquées sur les documents officiels du gouvernement.
si vous avez une MHM qui provoque des décompensations lors des infections : il faut
rester confiné chez vous, de méme que les parents d'un enfant atteint. Car si on ne
craint pas une détresse respiratoire chez vous en dehors des sujets a risque (handicap
sévére, maladie neuromusculaire...), votre maladie nécessitera une hospitalisation

en cas de forte fievre. Or nous voudrions soulager les hopitaux en ce temps de crise
sanitaire.

Le bon sens reste notre meilleur allié. Les précautions sont les mémes que pour tous vos
autres contacts (famille, amis) :

si votre aide a domicile ne présente pas de symptémes d’infection, il faut simplement

mettre en place tous les gestes barriéres.

si votre aide a domicile présente des symptémes compatibles avec une infection par le
Covid-19, le mieux est d’éviter le contact ('aide reste chez elle). Si toutefois, un contact
est nécessaire, il faut absolument mettre en place tous les gestes barrieres et lui faire

porter un masque chirurgical.

Pour éviter tout risque de contamination lors de la manipulation de votre matériel,

il faut appliquer des mesures d’hygiene élémentaires :
ne manipuler le matériel qu'apres s€tre lavé les mains au savon ou avec une solution
hydroalcoolique
essayer de ne pas faire manipuler le matériel par une personne ayant des symptémes
d’'infection (quelle qu'elle soit)
si cette manipulation par une tierce personne est indispensable, mettre en place toutes
les précautions nécessaires détaillées ci-dessus

Suivez les recommandations de votre médecin expert. Certaines équipes poursuivent
pour le moment les enzymothérapies en hopital de jour ou a domicile selon les

modalités habituelles. Il est aussi possible dans certaines indications d’espacer ou arréter
momentanément les enzymothérapies ; cela se fait en accord avec votre médecin référent
et en fonction de la pathologie. En allant a I'hdpital : il faut mettre en place tous les gestes
barrieres. Le port du masque chirurgical systématique n'est pas nécessaire, mais sera
discuté au cas par cas a votre arrivée. Pour les patients fragiles, nous demandons qu'’ils
soient mis en chambre seule. Evitez de vous déplacer en transport en commun, préférez

la voiture ou le taxi.

Non
Cela peut étre nécessaire. Si vous étes une personne fragile, il vaut mieux privilégier
les visites a domicile ou les téléconsultations (voir avec votre médecin traitant).

Cependant, si celles-ci ne sont pas possibles, il est important de continuer de poursuivre
votre suivi médical et de suivre les recommandations de votre médecin traitant.

Bulletinn®19-20 | Avril 2021
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Afin de respecter les mesures de confinement et de protéger au mieux votre enfant,

les rendez-vous en consultation ne relevant pas d’'une urgence médicale sont dans

la plupart des équipes remplacés par des rendez-vous téléphoniques ; ou bien par
télémédecine si votre enfant est dans une institution qui reléve de ce dispositif.

Les rendez-vous d’hospitalisation peuvent étre aussi remplacés par une consultation
s'ils ne relévent pas d’'une urgence médicale et seront reprogrammés automatiquement
par les secrétaires de I'ndpital de jour et de I'hospitalisation.

Les RDV avec diététiciens, psychologue, assistante sociale peuvent étre aussi assurés
par téléphone.

Lobjectif est de diminuer les flux de personnes au sein de 'hépital et de réduire la
diffusion du Covid-19 au sein du personnel soignant, des patients et de leurs familles.

Le choix dépend des conditions d’accueil chez votre rééducateur. Pour la kinésithérapie
respiratoire il faut privilégier le domicile, en gardant en vue les recommandations
(mesures barrieres). La mesure de confinement fait qu’il n'est pas logique de se déplacer
en dehors de chez vous. Il convient de maintenir les prises en charge indispensables apres
avoir pris avis aupres de votre médecin référent.

Oui saufsi le rendez-vous est indispensable. Si le patient est fragile, il faut se mettre
d’accord avec I'hopital ou les médecins pour passer en priorité.

Il faut en permanence avoir a disposition :
Le dernier compte rendu de consultation ou d‘hospitalisation
La derniere ordonnance a jour
Le protocole d’urgence de votre pathologie si vous en avez un
Son traitement médicamenteux et son régime ainsi que ses affaires
pour quelques jours
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Dans le cadre du Téléthon
2019, les équipes du 12.45
de M6 ont suivi Sarah

une patiente atteinte

de la maladie de Wilson

et interviewé le Dr Aurélia
Poujois, coordinatrice

du CRMR Wilson. Le sujet

a été proposé par Caroline
Roatta, secrétaire bénévole
de I'Association Bernard
Pépin, durant son stage

de formation a la Rédaction
Nationale.

Hugo et la
maladie

de Wilson:
le jour du
diagnostic,
une vidéo
explicative
dela
maladie

Apprendre que I’on est atteint d’une maladie chronique rare est
une étape difficile et pouvant induire un sentiment de solitude,
que ’on soit un enfant ou un adulte.

et le Centre de Référence Maladie Rare (CRMR) Wilson propose une vidéo afin

d’aider a la compréhension de cette maladie. Hugo, le personnage principal vient
d’apprendre qu’il est atteint de la maladie de Wilson, il partage ses émotions et exprime
ses interrogations des sa sortie de I’hopital.

Le laboratoire Orphalan et grace a la collaboration avec I'Association Bernard Pepin

Cette vidéo tente de répondre aux questions qu’un enfant pourrait se poser lors

de I'annonce de sa maladie de maniere simple et visuelle. Cette vidéo illustre I'implication
d’'une équipe dédiée et disponible pour 'accompagner au quotidien : I'importance

de prendre son traitement tous les jours est un des messages clés.

Orphalan avait a coeur de participer a la création de cette vidéo aux cotés de I'association

Bernard Pepin et du CRMR Wilson pour accompagner ces jeunes patients a mieux
appréhender leur maladie, apaiser leurs doutes et nous I'espérons, adoucir leur horizon.

Remerciement spécial a Elodie Jacquelet, Caroline Roatta, Alice, Racim, Mia, Hortense
et Alexia pour leurs contributions.

« Hugo et le jour du diagnostic » sera disponible courant avril sur le site de I'association
de patients, allez la découvrir !

18 | Info Wilson

Bulletinn®19-20 | Avril 2021

PARTICIPER

» RETOUR SUR LA JOURNEE
MALADIES RARES 2019

» WiLsON MAROC, LE GROUPE
DE PATIENTS S’ORGANISE
POUR LA JOURNEE
MALADIES RARES 2020

» RETOUR SUR L’UNIVERSITE
MALADIES RARES 2020

» REUNION DES PATIENTS
AUX ETATS UNIS
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Retour sur
la Journée
Maladies
Rares 2019
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ans le cadre de la commémoration de la Journée Internationale de Maladies
Rares 2019 Caroline Roatta, secrétaire de I'’Association Bernard
Pépin, et Robert MclLeod, adhérent et pére d’'un patient wilsonien, ont donné

des informations sur notre asso a I'H6pital Femme Mére Enfant de Lyon le 7 mars 2019.

e 28 février 2019, a l'occasion

de la12¢Journée Internationale

des maladies rares, de nombreux
patients ont participé a la projection
de ce film réalisé par le CRMR Wilson
avec le soutien de I'Association
Bernard Pépin. Les assistants ont
pu échanger avec Elodie Jaquelet
et Emeline Ruano, a la téte du projet,
et avec d'autres médecins.
Plusieurs ont pu aussi découvrir
les missions de I'Association et y adhérer.
Le film est toujours en ligne sur les sites
web du CRMR Wilson et de notre asso.
A voir et revoir |
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Journée Internationale des Maladies Rares 2020
Réunion d'échange sur la maladie de Wilson
Maroc - France

Faculté des Sciences Semlalia, Marrakech

Compte rendu réalisé par
Caroline Roatta, Evelyne Ricou,
Nadia Abbassi et Jamal Oulla
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ans le cadre de la Journée Internationale des Maladies Rares, la Premiere Journée

d’échanges sur la maladie de Wilson, France — Maroc, s'est déroulée le 29 février 2020

de gh3o a13h a la salle des séminaires du Centre Jaber de |a Faculté des Sciences
Semlalia.

La journée a commencé par un mot de bienvenue et |a présentation du programme de la
part du Pr Azeddine Sedki, toxicologue a la faculté des sciences Semlalia et I'explication

de la maladie de Wilson en arabe de la part du Pr Aicha Bourrahouat, pédiatre de I'hopital
Mere — Enfant du CHU de Marrakech. Les deux professeurs ont répondu aux questions des
patients qui se basaient surtout sur le temps qu'il prend pour voir des résultats une fois
diagnostiqué et sous traitement. Le message principal sera d'€tre patient et de ne jamais
arréter le traitement.

M Nadia Abbassi, doctorante en biologie médicale en co-tutelle entre la faculté

des sciences Semlalia et |a faculté de médecine de I'Université Claude Bernard de Lyon,
a présenté son travail de recherche intitulé « LEtat des lieux de la maladie de Wilson

au Maroc : approche génétique, nutritionnelle et environnementale » et I'adaptation

de la table alimentaire du CRMR Wilson — France a I'alimentation et la cuisine du Maroc,
et sa traduction en arabe classique.

M'e Caroline Roatta, secrétaire de I'Association Bernard Pépin pour la maladie de Wilson,
a présenté des pistes pour la création d’une association de patients et M.Jamal Oulla,
représentant des patients a exposé les objectifs d’'une future association au Maroc.
Ensuite s’est déroulé I'élection du bureau pour acter la création de I'association.

Président : M.Jamal Oulla
Secrétaire : M" Nadia Abbassi
Trésorier : M™e Zakia Chriki

La journée s'est terminée avec la projection de deux vidéos de témoignages de patients
marocains et francais.
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Retour sur 1’'Université Maladies Rares 2020

Par Evelyne Ricou et Serge Renaud

Trientine et maladie de
Wilson:

La lutte des patients pour
un traitement adapté

Serge RENAUD, ancien président
Evelyne RICOU, présidente
Caroline ROATTA, secrétaire

wilson@abpmaladiewilson.fr

La maladie de Wilson

La maladie de Wilson est une maladie rare caractérisée par une accumulation
excessive de cuivre dans I'organisme, plus particulierement dans le foie et le
cerveau.

Fait rare pour une maladie génétique, on dispose d’un traitement médical
efficace a condition que le traitement soit institué précocement et poursuivi
toute la vie. Lorsqu’elle n’est pas traitée, la maladie de Wilson peut étre
mortelle.

La maladie porte le nom du médecin bri i Dr Samuel A
Kinnier Wilson (1878-1937), un neurologue qui décrit la maladie en 1912

dans un mémoire de 212 pages.

L’ association...

*Créée en 1989 par des médecins
et nommée en souvenir du
Professeur Bernard Pépin,
éminent neurologue spécialiste de
la maladie de Wilson

*Années 90 — 2000 les proches
des patients et les anciens
patients partagent avec les
meédecins la gestion de
I'Association.

*Depuis 2015 les proches des
patients et les patients gérent
I'Association qui compte plus de
250 adhérents.
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lles se sont déroulées du 22 au 25 septembre 2020 en
vision conférence suite aux décisions prises dans le cadre
du Covid-19 Serge Renaud et Evelyne Ricou ont participé
le 24 Septembre a ces universités d'automne sur le Théme :
« Le role des Associations dans I’évaluation du médicament »
Mme Triclin de 'AMR lors de son accueil a insisté sur le role
essentiel des associations pour leurs participations dans
I'évaluation du médicament et pour leur mise sur le marché.
Elle a aussi souligné I'intérét qu’elles apportent a I'innovation
thérapeutique. Il est nécessaire que les patients fassent
remonter aux acteurs de la recherche leurs besoins pour
ainsi se faire entendre. Car c'est bien le patient qui est au
centre des recherches pour le développement de nouveaux
médicaments. Il est également un acteur pour faire avancer
la recherche et |a science.
Quand de nouvelles molécules sont découvertes elles peuvent
permettre I'élaboration de nouveaux médicaments. Ceux-ci
ne pourront accéder au marché que si les trois phases ont été
vérifiées :
toxicité pour le patient
Bénéfice par rapport aux risques : déterminer la posologie
correcte
Comparaison avec placebo (qui ne contient pas de
substances actives) avec le médicament de référence.

Le médicament ainsi obtenu doit passer par 'EMA I'Agence
Médecine Européenne qui donne son avis et ensuite chaque
pays demande une autorisation de mise sur le marché (AMM)
Le prix de ce médicament sera établi en fonction du service
médical rendu.
Pour certains médicaments il peut y avoir une autorisation
temporaire d’utilisation (ATU).
Les enjeux sont importants car beaucoup de parametres
rentrent en jeu :

Connaitre l'origine des maladies

Protocole de recherche nécessaire

Etablissement de statistiques sur les patients avec I'aide

des centres de référence

La recherche fondamentale et la recherche clinique doivent

travailler ensemble

Les industries doivent étre parties prenantes tout

en sauvegardant leur intérét de rentabilité

Trouver des fonds pour financer les projets

[l faut aussi noter, malgré les réalités économiques parfois
difficiles, une augmentation significative des innovations
dans la recherche pour les maladies rares en particulier dans
le domaine de la génomique = études des génes et donc

de la génétique.

Les autorisations pour la mise sur le marché pour de
nouveaux meédicaments sont aussi en hausse constante.
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Apres ce préambule nous arrivons a notre présentation
TRIENTINE et MALADIE de WILSON. La lutte des patients
pour un traitement adapté.

En suivant nous présentons un déroulé sur feuilles sur
I'Association, des dates importantes pour la découverte de
la MW, le CNMR et la remise de la trientine sur le marché
apres son interruption en 2008.

Serge Renaud prend la parole pour nous dire son combat pour
que la trientine thermostable soit réhabilitée sur le marché.

En 2008 'AGEPS (Agence Générale des Equipements et
Produits de Santé Arréte la Trientine 150 pour des raisons
g¢conomiques.

Le Laboratoire Univar qui a le monopole de la molécule
Trientine non thermostable ne donne pas de réponses
positives a des demandes pour réintroduire une trientine
thermostable.

Aprés une quasi errance pendant plusieurs années et malgré
de nombreuses recherches Serge Renaud est contacté en 2013
par le Laboratoire GMPO. Celui-ci désire voir si un projet peut
étre étudié et lancé. Avec le Centre des Maladies Rares et le
laboratoire ils élaborent un projet commun qui sera présenté
devant la commission européenne de 'EMA a Londres pour les
médicaments dits orphelins. Ce projet a inclus le témoignage
de patients malades du Wilson, qui doivent vivre avec une
trientine NON Thermostable. Ces témoignages soulignent

les difficultés quotidiennes de maintenir a 4° une Trientine
non thermostable avec un mini frigo. Le non- respect de cette
température en fonction des obligations de vie personnelle

et professionnelle des patients peut dégrader

la compliance et la qualité thérapeutique du médicament.

Plusieurs Associations maladie Wilson européennes dans

le cadre de EuroWilson gérée par la France se sont jointes
au projet.

C'est I'aboutissement d’'un effort commun, et le début d'une
tres belle aventure, entre le Centre de référence Maladie Rares
Wilson, notre association Bernard Pépin pour la maladie

de Wilson et le Labo GMPO. Plusieurs années de travail
collaboratif ont été nécessaires pour aboutir a la mise sur

le marché de la Trientine thermostable. Le CMR avec I'aide
de sa base de données a permis a I'Association de recruter
sur ses fonds propres une assistante de recherche clinique
qui a travaillé sur 'Observance médicamenteuse chez les
patients wilsoniens. Le résultat de cette recherche a permis
au laboratoire de finaliser sa proposition et de pouvoir
rechercher des financeurs pour le démarrage de sa production
de Trientine Thermostable. Le CUPRIOR était né. Apres
I'approbation des instances médicales européennes

et 'autorisation de mise sur le marché en France en 2019,

le Cuprior est désormais distribué dans les officines
pharmacie ville.

Notre participation a ces universités d'automne de 'AMR
fut un trés grand moment de partage avec toutes les autres
associations présentes.
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Le CRMR Maladie de Wilson et autres

maladies rares liées au cuivre

Labellisé par le Ministére de la Santé et
des Solidarités, en Octobre 2005. Il s'est
progressivement mis en place durant
I'année 2006. En Septembre 2017, le
CRMR est relabellisé.

Depuis Juin 2016, le CRMR fait partie de
la Filiére G2M - Groupement des
Maladies Héréditaires du Métabolisme.

MISSION: Améliorer la prise en
charge de patients souffrant de
Maladie de Wilson et des autres
maladies rares liées au cuivre.

¥ Structurer l'offre de soins

v Coordonner la prise en charge du
patient

v Prendre en charge les patients car le
diagnostic et le traitement sont
particulierement complexes

v’ Organiser des consultations
multidisciplinaires

v’ Définir les référentiels et protocoles
thérapeutiques

' Informer et former les professionnels

¥ Coordonner les activités de recherche

v Assurer la veille épidémiologique et le
suivi des patients

Quelques dates importantes

1912:

Wilson décrit la Maladie de Wilson

1929:

Vogt montre que la maladie est liée & une surcharge en

cuivre

1956:

Walshe propose le premier traitement pour la Maladie de
Wilson: D-Penicillamine utilisée pour traiter la Polyarthrite
rhumatoide

1957:

Boudin et Pépin décrivent les manifestations ostéo-
articulaires de la Maladie de Wilson

1968:

Walshe propose la Trientine, comme traitement alternatif
4 la D-Penicillamine

B

2008

U AGEPS (Agence Générale des Equipements et Produits de Sante’)

Arréte la production de la Trientine pour des
raisons économiques

¥
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Réur}ion virtuelle de l’Association Wilson
des Etats-Unis

Wilson Disease Association Virtual Conference, December 4, 5,and 6, 2020

Par Charline Dubois
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harline Dubois, adhérente de ’'ABPWilson, a participé au nom de 'association a la

conférence virtuelle de I'association de patients malades de Wilson des Etats-Unis

(WDA). Elle nous propose un compte-rendu trés complet de ce qui est dit de l'autre
coté de I'Atlantique. Toutes les présentations sont disponibles jusqu’au mois de décembre
2021 sur leur site web https://www.wilsonsdisease.org/

Vendredi 4 décembre

La maladie de Wilson a été découverte par le Dr John Walshe en 1912.

Généralement, les malades sont diagnostiqués vers 23 ans. Comment les malades

sont-ils identifiés ? Par une atteinte hépatique (52%), cerébrale (37%), asymptomatique
mais découvert lors d’un examen médical (8%), autres (3%). Lorsqu’un cas est reconnu,

il est fortement conseillé de faire tester tous les membres de la famille.

Différents facteurs influent le rétablissement des malades tels que le moment du
diagnostic, la condition du patient au moment de son diagnostic (est-il asymptomatique,
a-t-il une cirrhose, a-til des troubles neurologiques importants ?), le moment a partir
duquel il commence son traitement, I'efficacité du traitement, le prix du traitement,

et le bon-vouloir du patient.

Grace au développement de médicaments chélateurs de cuivre et a leur prise quotidienne
et constante, les patients chez qui le(s) traitement(s) fonctionne(nt) ont une espérance

de vie qui approche la norme.

Cependant, des symptémes cardiaques et/ou psychiatriques jusqu’alors inexistants
peuvent apparaitre lors du traitement. Chaque patient réagit différemment. Mais selon
certains dires, beaucoup de patients auraient eu des problémes avec le traitement au zinc.

VIVET THERAPEUTICS, travaillant sur la thérapie génique

ALEXION, travaillant sur une molécule afin de reconnaitre, diagnostiquer et soigner
plus efficacement la maladie

DEEP GENOMICS, travaillant sur le développement d’intelligence artificielle pour tenter
de restaurer la protéine ATP7B, protéine défaillante chez les malades Wilson

ULTRAGENYX PHARMACEUTICAL, travaillant sur la thérapie génique
EXTREME V, développeur du médicament GLUZIN
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Samedi 5 décembre

Limagerie peut jouer différents roles dans la maladie de Wilson : elle peut mener au
diagnostic mais également évaluer l'efficacité du traitement et ainsi 'adapter si besoin.
Le premier scintigraphe date des les années 50.

Le PET-scan peut étre utilisé seulement avec certaines substances radioactives comme
le sucre radioactif, alors qu’avec un IRM peuvent étre employées d’autres substances
radioactives tels qu’un isotope du cuivre, le cuivre 64.

Différents traitements sont reconnus et utilisés contre la maladie de Wilson : |a trientine
et la penicillamine depuis 1950, le zinc depuis 1997, et 'ammonium tétrahiomolybate
(TTM), en étude depuis 2001.

Le TTM serait plus efficace pour traiter neurologiquement car il accroche le cuivre et
I'élimine via la bile et les selles alors que |a pénicillamine et la trientine laisseraient plus
de cuivre libre dans le corps.

Une étude menée sur 28 patients depuis 2012 est également en cours sur la bis-choline-
TTM et les résultats sont pour I'instant encourageants.

Une vue d’ensemble des différentes études menées sur la maladie de Wilson est
disponible sur le site https://www.wilsonsdisease.org

Le diagnostic de la maladie de Wilson peut étre posé grace a la mesure de la cuprurie

sur 24 heures, au taux de cuivre dans le sang, a la mesure de la ceruleoplasmine et de

la non-ceruleoplasmine, mais également par le taux de cuivre dans le foie ainsi que

le taux de cuivre échangeable.

Une nouvelle méthode, promue par le laboratoire Trace Element, est la spectrométrie par
séparation de protéines dans le sang. Elle faciliterait le traitement et le soin du patient.

Il existe un lien entre les taux de céruléoplasmine, de cuivre et de fer dans le sang.

Chez des patients atteints de cirrhose, un haut taux de fer favoriserait la présence

du cuivre dans le corps et |a trientine reste inefficace pour lutter contre le fer.

Il existe différents types de lipides tels que les LDL, les HDL, le cholestérol et les
triglycérides.

Dans certains cas, il a été observé que la maladie de Wilson modifiait le métabolisme
de régulation des lipides ainsi que la biosynthése du cholestérol. Chacun des traitement
contre la maladie n‘aurait par contre, aucune influence sur les lipides.

Cependant, si le patient présente un taux élevé de cholestérol, alors le traitement contre
la maladie de Wilson mettrait plus de temps a agir.

La maladie de Wilson agit par les ganglions basaux du cerveau.

Les signes neurologiques de la maladie de Wilson sont des tremblements, de la dystonie,
des troubles du langage, des troubles de la déglutition, du parkinsonisme, des spasmes,
ainsi que la présence des anneaux de Kayser-Fleischer. Ces symptémes peuvent s'aggraver
au commencement du traitement.

Les traitements employés sont le zinc, des chélateurs de cuivre ainsi qu’un régime
diététique spécifique.

Il est conseillé de consulter un neurologue des le commencement d’un traitement

ou lorsque les symptomes influent sur la qualité de vie.

Il existe plusieurs échelles permettant d’établir un score et de suivre I'évolution

de la maladie :
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I'échelle Unified Wilson Disease Rating Scale (UWDRS), tenant compte des aspects
neurologique, psychiatrique et hépatique,

I'échelle Global Assessment Scale (GAS).

Les troubles psychiatriques sont présents dans 30 a 40% des cas. lls apparaissent sous
forme de troubles de I'attention, troubles de |a personnalité, anorexie, paranoia, troubles
du sommeil, psychose, ou encore dépression.

La discussion était majoritairement tournée vers les troubles de I'humeur, notamment
sur les troubles dépressif et d’humeur. Tous deux sont dus a une mauvaise qualité de vie
et n'ont aucun lien par rapport a I'état neurologique et/ou hépatique du patient.
Cependant, les troubles dépressifs peuvent engendrer de I'anxiété, de la névrose et des
idées suicidaires.

Les troubles bipolaires quant a eux, engendrent une mauvaise assiduité dans le quotidien.

Les patients peuvent avoir une atteinte hépatique sous forme de jaunisse, d’ascite

et d'encéphalopathie. Latteinte hépatique peut étre diagnostiquée a l'aide du taux

de mesure de I'enzyme alanine aminotransférase (ALT)

Il existe plusieurs échelles permettant d’établir un score et de suivre I'évolution du foie :

I'échelle MELD, tenant compte du taux de sodium dans le sang, de bilirubine,
de créatinine, d'albumine, ainsi que le fait d'étre sous dialyse ou non,
I'échelle Child-Turcotte-Pugh (CTP), utilisée pour les patients atteints de cirrhose.

Dimanche 6 décembre :

Puis-je étre enceinte ?
Oui,comme n'importe qui. Durant la grossesse, plus de rendez-vus médicaux
sont a prévoir.

Vais-je mener ma grossesse a terme ?

Oui, surtout si la mére est diagnostiquée et soignée et narréte pas son traitement
durant |a grossesse. Arréter le traitement peut mener a des fausses couches

ou a des bébés morts-nés.

Mon nouveau-né va-t-il étre malade ?

La plupart, non,a 98%

La grossesse va-t-elle aggraver ma maladie ?

Non

Le bébé sera-t-il malade ?

Tout dépend de la génétique des parents

Puis-je allaiter ?

Oui, mais c'est déconseillé, surtout pour les patients traités par le zinc. La pilule pour
contréler la naissance est déconseillée car elle augmente le taux de cuivre dans le sang.

Les difficultés de soin sont le codt des traitements, la complexité et rareté de la maladie,
la spécificité des soins, la distribution limitée, et le mode d’administration de certains
traitements.

Il existe différents types de prises en charge :

le Big Boss Model, basé sur l'efficacité et la productivité du traitement et accessible aux
plus fortunés

le High Touch Model, basé sur le vécu du patient et sa qualité de soin
le modéle hybride, fait sur-demande par le patient
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Lacceptation se définit comme la reconnaissance de sa maladie et 'accord de se soigner.
Chez les enfants, I'acceptation requiert I'accord de I'enfant lui-meme et I'aide ainsi que

la persistance de ses soignants/parents.

Un diagnostic t6t et I'acceptation d’un traitement permet d'étre soigné plus rapidement.
Si le patient n'est pas diagnostiqué assez vite ou refuse son traitement, cela peut causer
de graves atteintes, notamment au niveau hépatique et cérébral.

Le traitements sont variables selon le stade de la maladie et 'accord du patient :
chélateurs, zinc, régime alimentaire adapté, transplantation hépatique, antioxydants
ammonium tétrathiomolybdate (TTM).

Le patient doit étre examiné au minimum 2 fois par an.

Il existe différentes causes de refus telles que les effets secondaires apparaissant lors

de la prise des traitements, le prix des médicaments, I'age du patient, la complexité

a conserver certains médicaments, les moments auxquels prendre le traitement, le refus,
ou tout simplement I'oubli, involontaire ou non.

Il existe cependant certaines méthodes pour aider le patient : les piluliers, les visites
meédicales rapprochées, I'explication et la réexplication de pourquoi se soigner, le soutien
familial/amical/médical, ou encore des systemes d’aides médicales. Une application
mobile nommée MediM AS est également en cours de développement par 'entreprise
CareSpeak MANAGEMENT.

Chez les nouveau-nés, le diagnostic est posé de maniere génétique. Cependant, bien que
malade, le nouveau-né peut étre asymptomatique mais doit étre surveillé.

Le diagnostic chez les enfants est posé de maniere similaire a celui des adultes : cuprurie,
prises de sang, mesure du taux de céruléoplasmine, examen des yeux, imagerie médicale,
etc. Les enfants sont également soignés par zinc ou chélateurs. Cependant, le cuivre est
utile au bon développement du cerveau chez I'enfant.
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SOUTENIR

» CREATION DU CONSEIL
SCIENTIFIQUE

» PRIX MICHEL HAGUENAU
POUR LA RECHERCHE
ET L’INNOVATION




- SOUTENIR

Un conseil scientifique pour l'association

Nous avons créé un Conseil Scientifique au sein de notre association, pour réaliser au mieux nos objectifs.

est d’assister 'Association dans le domaine scientifique. Il travaille en lien avec le Centre National de Référence

I e conseil scientifique est une instance consultative pour le conseil d’'administration de I'association. Son réle principal
de la Maladie de Wilson et autres maladies rares liées au cuivre.

Ses principales missions sont de
W valider les informations médicales qui apparaissent sur I'ensemble des documents rédigés par I'association

M décider conjointement avec I'Association du programme scientifique de I'assemblée générale et des différentes réunions
organisées par I'association

W donner un avis consultatif sur les travaux de recherche pour lesquelles I'association est sollicitée

Le Conseil Scientifique (CS) est composé de cing médecins et biologistes experts dans la Maladie de Wilson
M Dr France WOIMANT, Présidente du CS, neurologue, ancienne coordinatrice nationale du CRMR Wilson.

W M. Philippe CHAPPUIS, vice-président du CS, biologiste.

M Dr Olivier GUILLAUD, hépatologue au CRMR de Lyon.

B M™ Nouzha DJEBRANI-OUSSEDIK biologiste a I'hdpital Lariboisiére, Paris.

B Pr Dominique DEBRAY, pédiatre au centre de compétence de I'hopital Necker, Paris.

Prix Michel Haguenau pour la recherche
et 'innovation

activité de recherche plus dynamique. Une premiére collaboration a été
établie entre 2015 et 2016 avec le CRMR Wilson pour une étude prospective
sur I'observance médicamenteuse chez les malades de Wilson, grace a une
subvention de I'Agence Nationale de Sécurité du Médicament et des produits
de santé (ANSM). Les résultats ont apporté une base importante pour le plan
d’action du nouveau bureau créé en 2016 et dont M™ Evelyne Ricou assume
la présidence jusqu’a aujourd’hui.

Depuis 2015, l'association Bernard Pépin s’est proposée d’évoluer vers une

En 2021, I'association lance le « Prix Michel Haguenau pour la recherche et
P’innovation » en hommage a son fondateur le Professeur Michel Haguenau
(1932-2020). Un projet de recherche sur la maladie de Wilson, sélectionné par
le Conseil Scientifique, sera financé tous les deux ans.

Cette année le lauréat appartient au programme intitulé « Génétique de
la maladie de Wilson: Recherche de génes modificateurs » sous la direction du Pr Corinne Collet, de la UF de Biochimie
spécialisée et Génétique Moléculaire Département de Biochimie et Biologie Moléculaire DMU BioGeM Hépital Lariboisiere.
Mme Collet fait partie du CRMR Wilson et la gestion du projet est faite par I'lnserm.
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ECHANGER

» AsSEMBLEE GENERALE - PARIS
22 MARS 2019

» CONSEIL D’ADMINISTRATION
A DISTANCE
27 mARs 2020

» JOURNEE D’ECHANGES
PATIENTS SOIGNANTS - LYON
OCTOBRE 2019

» JOURNEE VIRTUELLE
D'ECHANGES PATIENTS
SOIGNANTS 2020




- ECHANGER

Assemblée
Générale
Paris-22 mars 2019

] Procés-verbal de ’Assemblée Générale de I’Association Bernard Pépin pour la Maladie de Wilson
Vendredi 22 mars 2018 a 14h00, Hépital Lariboisiére, Paris 10éme, Service Neurologie, Secteur bleu, Porte 10, 3éme Etage
Prochaine Assemblée générale prévue méme lieu, le Vendredi 20 mars 2020
1. ACCUEIL ET OUVERTURE DE L’A.G. PAR LA PRESIDENTE

Accueil vers 12 heures 30 autour d'un buffet offert par I'Association (acheté au relais Hachette). E Ricou ouvre ensuite 'Assemblée Générale a 14
heures 00 en rappelant les actions menées en 2018 aux participants. Tee-shirts a I'effigie de I'Association Bernard Pépin et divers autres objets utiles
pour les malades (voir plus bas) sont & la disposition de I'ensemble des participants. Une feuille de présence est émargée par tous les participants

(20 au total)
=» Projection du film ,
«Le partenaire Wilson 2. DATE DE LA PROCHAINE AG ET APPROBATION DU PROCES VERBAL DE L’A.G. DU 16 MARS 2018

. Il est décidé que la prochaine Assemblée Générale aura lieu le vendredi 20 mars 2020.
ou la prise en charge

d’un trait t3vi Le procés verbal de 'AG 2018 est approuvé.
un traitement a vie». .| 3. BILAN FINANCIER 2017 DE L'ASSOCIATION

1. Trésorerie de I’association

Examen des comptes de 'année 2018 de I'Association Bernard Pépin pour la maladie de Wilson effectué par Madame Nelly CHACON et M Alexandre
MAGUER (remplagant de Mme DUPUY qui était absente suite a des problemes de santé), commissaires aux comptes désignés par 'Assemblée
Générale de I'Association.

Il a été procédé le 09/03/2019 & 'examen des comptes de 'Association Bernard Pépin pour la maladie de Wilson tenus par Monsieur Cyril VERGNEAU,
trésorier pour I'année 2018 en opérant les vérifications spécifiques prévues par la réglementation en vigueur.

Il a été constaté que les comptes en partie simple tenues par Monsieur Cyril VERGNEAU étaient en entiére conformité avec les écritures de
I'Association en recettes, en dépenses et en soldes a la succursale du Crédit Lyonnais a Paris Pasteur (compte courant et compte sur livret).

2. Dépenses et Recettes 2017 de I’Association

Ces dépenses sont rapportées sur les différents relevés bancaires ainsi que sur les justificatifs qui y sont joints. Relevés et justificatifs ont été présentés
aux commissaires aux comptes.

Les dépenses totales de I’Association en 2017 ont été de 12 180,36€ contre 4 261,70 € I'année précédente

Ces dépenses sont le reflet d’'une activité raisonnée des membres du bureau de I'association et des adhérents comme M et Mme Pouey.

> Evelyne Ricou, présidente,
inaugure I'Assemblée
Générale.
A droite, Cyril Vergneau,
trésorier 2017-2019. |

= De gauche a droite :
Cyril Vergneau; Serge Renaud,
président jusqu’a 2016 ;
Phillippe Chappuis,
ancien trésorier et
le Dr Michel Hagueneau,
membre fondateur
et membre du Conseil

d’Administration. - » e
. Les recettes totales de I'Association en 2018 ont été de 18 800,23 € contre 18 807,45 € I'année précédente.
Sur la table, des t-shirts

, . Le résultat de I'année 2018 est positif, a + 12 180,36 euros.
de I'Association pour

les participants. I
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3.Situation des comptes de I’association
Pour 2018, le solde des comptes courants s'est amélioré :

solde fin 2017 15 145,90 solde fin 2017 80 243,67
solde fin 2018 18 800,23 solde fin 2018 80 364,03
+3654,33 +120,36

A la cloture de I'exercice 2018 I'Association n’avait ni dette a régler ni créance a encaisser. Ses avoirs totaux se montent a 99 164,23 €.
Aucune opération ultérieure pouvant grever le budget 2019 n'est engagée a ce jour.
Quitus est accordé au trésorier pour sa gestion.

4. RENOUVELLEMENT DU CONSEIL D’ADMINISTRATION ET DU BUREAU

Pour la thérapie génique : Des premiers tests sur les souris sont concluants (un virus 'ATP7B, injecté par intraveineuse). Les souris traitées ont
moins de cuivre que les non traités. Premiers tests de recherche sur 'lhomme d'ici 3 ou 4 ans. Pourrait étre utilisé communément d'ici 15/20 ans.

Question:
Pourquoi le Bessilan (vitamine B6) n'est pas remboursé? Il n'y a pas eu d'étude prouvant 'efficacité, et il sera probablement difficile d’en financer
une car il s'agit d’'un médicament peu cher déja trés prescrit. Il faut regarder les recommandations de pédiatrie européenne.

. PRESENTATION DU FILM « LE PARTENAIRE WILSON OU LA PRISE DU TRAITEMENT A VIE

E. Jacquelet a présenté le film réalisé par le CRMR Wilson et 'association ArtUP13 avec le soutien de 'ABPWilson. Le film montre des
témoignages de patients et leur rapport au traitement. Il est désormais en ligne sur Youtube https://www.youtube.com/watch?v=Fw9VSyiYpiA

. BILAN 2018 COMMUNICATION DE L’ASSOCIATION B PEPIN MALADIE WILSON (C ROATTA)

Il 'a été dressé une feuille de présence qui a été signée par tous les adhérents cotisants et mandataires (3 voix maximum par mandataire, comme
indiqué dans les statuts). Cette feuille de présence émargée est accessible sur simple demande des adhérents.
Pour répondre aux questionnements concernant I'insuffisance de personnes pour participer aux réunions du Conseil d’Administration, le bureau actuel
propose a I'’Assemblée Générale 1 candidature nouvelle pour ce conseil d’Administration : Romain Servais, qui se chargera avec Caroline Roatta de
I'animation du site Web et des Réseaux Sociaux. Héléne Walewska, membre actuelle du CA, se porte aussi candidate pour le poste de Vice —
présidente et remplace Caroline Roatta qui devient Secrétaire Générale. Monsieur et Madame Pouey se propose comme délégués pour la région
Occitanie / Pyrennées Méditerranée, Anne Gaelle Salmon pour la région de Normandie et Mme Marica Asaad pour la région du Grand Est. Leurs
candidatures sont acceptées a 'unanimité. Cyril Vergneau, trésorier, a aussi manifesté son désir d’arréter ses fonctions a partir de mars 2020.
L'organisation de I'Association jusqu'a la prochaine AG est donc la suivante :

BUREAU

Evelyne Ricou — Présidente / Héléne Walewska — Vice-Présidente / Caroline Roatta — Secrétaire Générale / Cyril Vergneau — Trésorier

CONSEIL D’ADMINISTRATION

Evelyne Ricou, Hélene Waleswka, Caroline Roatta, Cyril Vergneau, Romain Servais, Dr Michel Hagneau, Elodie Jacquelet

DELEGUES REGIONAUX

M et Madame Pouey — Occitanie Pyrénées Méditerranée

Anne Gaelle Salmon — Normandie

Marica Asaad — Grand Est

5. INQUIETUDES A PROPOS DU CRMR WILSON (F WOIMANT)

C Roatta a présenté un diaporama sur l'activité 2018 de I'Association. L'Association continue a utilisé des fonds pour 'achat de piluliers 3 prises/7
jours, sacs isothermes (3 accumulateurs de froid par sac), d'étiquettes, de magnets frigo pour rappeler I'existence du traitement et de dépliants sur
I'Association B Pépin. Ces achats ainsi que des teeshirts au nom de I'Association ont été distribués aux participants a cette Assemblée Générale. lls
pourront étre renouvelés si besoin avec I'équipe médicale de Paris et Lyon ou directement avec le Secrétariat de 'ABPWilson.

Une journée d’échanges patients soignants Maladie de Wilson a eu lieu le 28 Mars 2018 a Lyon. Cette réunion sera renouvelée chaque année pour
garder contact avec les patients hépatiques traités a Lyon.

Mr et Mme Pouey ont organisée une soirée d'information en hommage a leur fille Sarah, patiente wilsonienne. Il'y a eu l'intervention du médecin
traitant, du Dr Woimant en vidéo-conférence. 450 personnes sont venues et 4100€ ont été collectés pour I'Association.

Le bulletin est toujours réalisé. Il sera envoyé aux membres a jour de cotisation.

. QUESTIONS DIVERSES

La parole est donnée a F Woimant pour donner des nouvelles du CRMR Wilson.

COMPOSITION DU CRMR WILSON

e Madame Aurélia Poujois a pris la coordination du CRMR Wilson dans sa présentation elle a précisé que les priorités seront : la prise en
charge des patients, la recherche et I'enseignement. Elle a parlé aussi du projet de faire un “Wilson Tour” en France pour que la maladie
soit mieux dépistée.

e Monsieur Eduardo Cuchonnal - Bedoya est le nouveau médecin coordonnateur du CNR Wilson Lyon.

PROBLEMES BUDGETAIRES

Les ressources du Ministére de la Santé a AP HP ne sont pas regues par les Centres Maladies Rares. De nombreux postes ont été perdus.
Difficultés de fonctionnement. Aprés le film, la direction a écouté les doléances des patients et équipes médicales, consciente du probléme.
La situation est générale, certains centres qui ont été labellisés il y a deux ans n’ont toujours pas regu leur financement.

Madame Woimant avait prolongé son activité pour former un remplagant, mais elle n'aura finalement pas de remplagant.

Une lettre avec plus de 3000 signatures collectées a travers le site change.org a été envoyé & Mme la Ministre de la Santé Agnés Buzyn le 17
décembre 2018.

NOUVEAUX TRAITEMENTS

Concernant le CUPRIOR, le CRMR et 'ABPWilson — M Serge Renaud ancien président- travaillent sur ce dossier de la Trientine thermostable
depuis 12 ans. Il y a 2/3 ans, I'autorisation de mise sur le marché a été donnée au niveau européen. Ce traitement pourrait faciliter I'observance du
traitement car il n’est pas nécessaire de le conserver a —4°C

Il est passé a la commission de transparence pour évaluer son apport. Traitement évalué de 1 & 5, a été noté 5. Désormais discussion du prix avec
la haute autorité de santé.

Ce médicament est déja utilisé en Allemagne.

Sera dispensé dans les officines de ville, prescrit uniquement par les centres de référence et de compétence avec une surveillance rapprochée sur
les 6 premiers mois. Le laboratoire devra suivre le devenir des patients, le CNR le fera dans son registre de patients.

Un nouveau médicament appelé TETRATIOMOLIDAPT pourrait éviter les aggravations neurologiques initiales car le cuivre sera éliminé dans le foie
par la bile. Un premier essai clinique est en cours.

CREATION D’UN CONSEIL SCIENTIFIQUE

Un Conseil Scientifique est créé pour ré-activer le financement de la recherche a travers une bourse tous les deux ans. Les membres sont :
M Philippe Chappuis, généticien

M France Woimant, neurologue

Unle pédiatre (les parents de patients wilsoniens sont invités a proposer des candidats).

GOUTER AVEC LES ENFANTS MALADES DE WILSON ET SES PARENTS
Mme Anne Gaelle Salmon propose d'organiser ce golter. Les parents intéressés sont invités & contacter le Secrétariat pour aider avec
I'organisation. .

ANIMATION ACTION MEDICAMENTEUSE
Le prochain projet audiovisuel de I'Association sera la création d’un dessin animé qui explique comment fonctionne le médicament dans I'organisme.

ALLIANCE MALADIES RARES

Philippe Chappuis insiste sur limportance de participé aux réunions de 'AMR. C'est aussi avec eux que le trésorier devra se renseigner pour la
fiscalité applicable aux legs que I'Association recevra en 2019.

L'ordre du jour étant épuisé et plus aucune question n'ayant été posée, la séance est levée a 17 heures trente

La prochaine Assemblée Générale se tiendra en principe le vendrredi 20 mars 2020

Pour les adhérents non a jour de leur cotisation 2019, adresser SVP, votre chéque a I'ordre « Association
B Pépin Wilson » (adresse : Cyril Vergneau 4 Rue ROUSSELLE 92800 PUTEAUX) L’association ne
comprend que des bénévoles, donc 100 % de votre cotisation sert a votre cause. Merci d’
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Conseil
d’adminis-
tration a
distance

Proces-verbal
Conseil
d’Administration
du 27 mars 2020
RDV téléphonique
de10hail2h

Participants:
Anne-Gaelle Salmon,
Héléne Walewska,
Mélanie Roulleau,

Dr Michel Haguenau,
Dr France Woimant,

Dr Eduardo Couchonnal,

Romain Servais,

Cyril Vergneau,

Dr Philippe Chappuis,
Evelyne Ricou

et Caroline Roatta.

1] Accueil et ouverture de la conference téléphonique par la présidente

E.Ricou ouvre la réunion a 10h en rappelant que 'Assemblée Générale est retardée par
force majeure. C Roatta, secrétaire, fait le bilan des actions de I'association en 2019 et
présente le nouveau bulletin InfoWilson envoyé préalablement par mail aux participants.
Elle propose aussi I'idée d’intégrer le Forum au sein du site web pour mieux gérer

les demandes des patients qui se font aujourd’hui sur Facebook et dans un souci

de protection des informations partagées.

2] Bilan financier 2019 de 'association

a. Trésorerie de I'association

Examen des comptes de I'année 2019 de 'Association Bernard Pépin pour la maladie
de Wilson effectué par M™ Nelly CHACON et M. Alexandre MAGUER, commissaires aux
comptes désignés par 'Assemblée Générale de 'Association. Il a été procédé le samedi
1" février 2020 a I'examen des comptes de I'Association Bernard Pépin pour la maladie
de Wilson tenus par M. Cyril VERGNEAU, trésorier pour 'année 2019 en opérant

les vérifications spécifiques prévues par la réglementation en vigueur.

Il a été constaté que les comptes en partie simple tenus par M. Cyril VERGNEAU étaient en
entiere conformité avec les écritures de I'Association en recettes, en dépenses et en soldes
a la succursale du Crédit Lyonnais a Paris Pasteur (compte courant et compte sur livret).

b. Dépenses et recettes 2019 de I’Association

Ces dépenses sont rapportées sur les différents relevés bancaires ainsi que sur les
justificatifs quiy sont joints. Relevés et justificatifs ont été présentés aux commissaires
aux comptes.

Les dépenses totales de I'Association en 2019 ont été de 7846,96€ contre 8034,69 €
I'année précédente
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3] Renouvellement du bureau et du conseil d’administration

Suite aux directives de confinement face a la pandémie de Covid-19 et vu I'impossibilité
de M.VERGNEAU de continuer ses fonctions en tant que trésorier, le Conseil
d’Administration décide a l'unanimité de voter le renouvellement du bureau a titre
provisoire jusqu’a la prochaine Assemblée Générale. Le renouvellement du Bureau

est voté a 'unanimité comme il était prévu a I'heure d’aujourd’hui:

M Evelyne Ricou, Présidente

M Hélene Walewska, Vice-présidente

B Anne-Gaélle Salmon, Trésoriére

M Caroline Roatta, Secrétaire Général

B Romain Servais, Secrétaire adjoint (webmaster)

4] Creation du conseil scientifique :

Le conseil scientifique est une instance consultative pour le conseil d’administration

(CA) de 'association B Pépin pour la maladie de Wilson. Ce Conseil a principalement pour
role d’assister I'Association dans le domaine scientifique. Il travaille en lien avec le Centre
National de Référence de la Maladie de Wilson et autres maladies rares liées au cuivre.

Missions

a. Aspects scientifiques, médicaux et sociaux de la maladie de Wilson

=» Décider conjointement avec I'Association du programme scientifique de 'assemblée
générale et des différentes réunions organisées par 'association

=> Mettre 4 jour et valider les informations médicales apparaissant sur I'ensemble
des documents rédigés par I'association (flyer, livret d’information patients, dossier de
présentation de I'association, articles, site internet, facebook, lettres aux adhérents...)

=2 Proposer des documents a rédiger pour expliciter la maladie (documents écrits, films
affiches..)

=» Valider le contenu d’enquétes proposées aupreés des patients et de leur entourage...

b. Recherche
=» Donner un avis consultatif au conseil d’administration sur les travaux de recherche
pour lesquelles I'association peut étre sollicitée :

« Politique scientifique de I'’Association et Appels a projets
» Pertinence des projets
« Soutien financier (bourses)

» Choix des lauréats et incitation a citer I'aide fournie par I'Association dans toutes
publications en rapport avec le projet

= Aide 4 I'Association dans la participation ou I'organisation de congrés scientifiques
relatifs a la Maladie de Wilson

=> Informer les adhérents de I'association sur les travaux de recherche en cours ou futurs

= Solliciter les professionnels, en particulier ceux qui ont obtenu une aide financiere
de I'Association, pour qu’ils présentent les résultats des études terminées

c. Information du grand public
Donner un avis consultatif au conseil d'administration sur les programmes d’'informations
grand public mis en place ou a mettre en place par l'association.

d. Composition du Conseil Scientifique

= Le Conseil Scientifique est composé de 5 médecins et biologistes experts dans
la Maladie de Wilson (ex neurologues, hépatologues, pédiatres, toxicologues et
biologistes moléculaires) : France Woimant, Philippe Chappuis, Nouzha Oussedik,
Olivier Guillaud et Dominique Debray.

=» Proposés par le conseil scientifique, ils sont nommeés par le conseil d’administration
pour une durée de deux ans, renouvelable.

Bulletinn®19-20 | Avril 2021

Info Wilson | 39



- ECHANGER

=> Les membres du conseil scientifique élisent en leur sein, lors de la premiere séance,
un président et un vice-président.

e. Fonctionnement
=> Le président ou le vice-président dirige les séances du conseil scientifique.

=> Le conseil scientifique se réunit au moins une fois par an en présentiel et jusqu'a trois
fois par an, en fonction des besoins, en présentiel ou par audio/visioconférence.
Les modalités de convocation des membres sont laissées a la libre appréciation
du président.

=» Les membres du conseil scientifique pourront éventuellement faire appel a des
compétences extérieures non élues, éventuellement sur demande du conseil
d’administration, personnes dont I'expertise, 'expérience et/ou les compétences
leur apparaitraient nécessaires et/ou utiles pour 'accomplissement de leurs missions
(par exemple chimistes, biochimistes, médecins de santé publique, généticiens,
psychologues, neuropsychologues, kinésithérapeutes, orthophonistes, diététiciens, etc.)

= Le président ou le vice-président présente les travaux a 'assemblée générale annuelle
de l'association.

[. Frais de mission
Les membres du comité scientifique sont bénévoles, des remboursements de frais entrant
dans le cadre des activités du CS sont seuls possibles sur justificatifs.

Toutefois il est possible aux membres de faire don de leur frais a 'association. Dans ce
cas, I'association délivrera un recu fiscal correspondant au montant des frais justifiés
abandonnés.

5] Actions conjointes avec le CRMR Wilson face a la pandemie du Covid-19

C.Roatta fait un bilan des actions de communication réalisées en collaboration avec
Mme. Roulleau, chargée de communication de CRMR Wilson et M™ Morel-Leder assistante
sociale pour informer les patients sur le Covid-19 et les actions de préventions.

Le canal de communication reste ouvert si besoin.

6] Date du prochain conseil d’administration telephonique

Un prochain Conseil dAdministration en conférence téléphonique sera fait
le VENDREDI 29 MAI a 10h pour décider les dates de 'Assemblée Générale
et la Journée de Patients a Lyon, en espérant que le confinement sera fini.

Rédigé par Caroline Roatta, secrétaire
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Journée
d’échanges
patients
soignants
Lyon - octobre 2019

e
Maladie de Wilson-Journée d’échanges Patients-Soignants

Lyon 16 Octobre 2019
A.BELMALIH, PhD,

CRMR de la maladie de Wilson et les autres maladies rares liées au cuivre de Lyon.

Comme a leur habitude, les patients, les accompagnants ainsi que les
soignants ont été au rendez-vous a la journée d’échanges autour de la
maladie de Wilson, organisée par le centre de référence (CRMR) de la

maladie de Wilson et les autres maladies rares liées au cuivre de Lyon.

participants, et les retrouvailles étaient

chaleureuses entre les patients, certains
se connaissaient depuis quelques années.
Nous avons eu le plaisir de compter par-
mi nous les nouveaux patients et certains
membres de leur famille.
Comme d’habitude, les intervenants du
CRMR Wilson de Lyon, ont présenté les
dernieres actualités portant sur la prise en
charge de la maladie de Wilson. En outre,
cette journée était aussi l'occasion pour
I'association Bernard PEPIN pour la maladie
de Wilson de partager, avec les participants,
les dernieres actualités concernant son ac-
tivité, les événements passés et ceux a venir,
avec une attention particuliere a ce que l'as-
sociation peut apporter comme aide aussi
bien aux patients, aux aidants et au CRMR
Wilson en général.

I a journée a commence par l'accueil des

A cette journée, deux ateliers d'éducation
thérapeutique ont été organisés portant
principalement  sur l'observance au
traitement. Parmi les points forts de ces
ateliers, nous pouvons citer, et pas que, la
trés bonneinteraction entre les participants,
ce qui a fait émerger des questions et a
permis de constituer deux groupes en se
basant les préoccupations principales des
participants.

Le bouquet final de cette journée, était la
conférence donnée par le Docteur Muriel
Bost, Biochimiste et Généticienne au sein
du CRMR de la maladie de Wilson de Lyon,
avec une présentation sur les dernieres
méthodes utilisées a Lyon pour les dépi-
stages, biochimique et génétique, de la
maladie de Wilson.

Certains participants s’impatientent déja
pour la réunion suivante! Vivement la pro-
chaine journée d’échanges Wilson LOL.

Remerciement : un grand merci a I’Association ABP pour la maladie de Wilson

pour les mignardises.
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Journée virtuelle
d’échanges
patients
soignants

2020

Journée d’échange sur

la maladie de Wilson
réaliséele 09/12/2020
par la plateforme ZOOM
compte tenu de la situation
sanitaire.

Participation de 13 personnes entre patients

et familles des patients en plus du personnel soignant :
Dr Eduardo Couchonnal, Abdel Belmalih,

Audrey Desgardins et Eugénie Hoarau.

IIn’y a pas eu de probleme majeur pour la plupart des participants sur le plan technique
pour se connecter sur la plateforme.

Pour commencer chaque participant a eu l'occasion de se présenter, raconter son
expérience avec la maladie avec un temps de partage et de mise en commun.

Par la suite nous avons eu la présentation sur le centre de référence et les actualités
sur la maladie de Wilson par le Dr Couchonnal, la présentation sur I'association des
patients faite par la présidente M™. Evelyine Ricou et finalement la présentation
sur la recherche sur la maladie de Wilson réalisée par Abdelaoued Belmalih, chef
de projet du centre.

Pour ce qui est I'ETP on a pu aborder les questions posées par les patients lors des bilans
éducatifs préalables : discussion sur les traitements, les effets indésirables, les situations
pratiques, quelques points théoriques sur la maladie, le probléme d’observance,
I'adolescence, la grossesse et I'allaitement avec la maladie de Wilson.

La journée était tres riche en partage d’expérience et de discussion conviviale autour
de la maladie de Wilson.

Les retours des participants ont été tres positifs dans I'ensemble, la modalité a distance
ne semble pas avoir été une contrainte.

Dans I'avenir, nous avons été encouragés a poursuivre ces temps d’échange
et de mise a jour, en présentiel quand ce sera a nouveau possible mais également
par visioconférence pour permettre une plus grande participation.
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» DR FRANCE WOIMANT :
BON DEPART A LA RETRAITE !

» RENE MALOUBIER : 72 ANS
AVEC LA MALADIE DE WILSON

» HOMMAGES POSTHUMES :
TomAs INTRONATI
PIERRE-FRANCOIS DUAN
SABER EL HADRAOUI

» ROMAIN SERVAIS,
NOTRE WEBMESTRE, S’EST MARIE !

» BIENVENUE MATHIEU PETIT!
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Dr France
Woimant:
bon départ
alaretraite!

Quelques messages
des patients...

Un médecin pour la vie
Une vie de médecin

qui sauve des wilsoniens
Une vie de médecin

qui ma sauvé la vie

Une femme a [‘écoute

qui avoue ses doutes

Une femme adorable

et parfaitement abordable

Merci Docteur Woimant

Inés Deshayes 16 ans,
greffée en 2015

Profitez bien de votre retraite !
Merci de votre travail et
dévouement durant toutes
ces années ; tous les patients
ont eu bien de la chance

de vous avoir rencontrée.

Bien sincerement
Katy Bux
——

Docteur Woimant :

mes 2 enfants ont été soignés
par vous. Vous avez toujours su
trouver les mots réconfortants
et justes face a leur maladie.
Nous allons vous regretter
énormément mais nous
espérons, avec mon mari,

que vous allez profiter de votre
retraite et vous occuper de vous.
Bien sincérement

MmeBAUX maman
de Patrick et Cathy

France Woimant : culte de la recherche, de la courtoisie attentive,
du service, de la rigueur et du pragmatisme
De la part de Philippe Chappuis, ancien collégue et trésorier de IAssociation Bernard Pépin

Jai toujours vu dans le bureau de France Woimant une photo portrait
du Pr Bernard Pépin dont elle fut I’éléve. Je n’ai jamais connu
directement le Pr B. Pépin mais je sais qu’il était un spécialiste

francais reconnu de la Maladie de Wilson. Dans mes débuts a I’Hopital
Lariboisiére le service de Neurologie avait déja une renommée enviable
pour cette pathologie. C’est ici que coexistent des spécialités impliquées
dans la prise en charge de cette affection génétique rare : Médecine,
Imagerie, Biochimie, Génétique, Anatomopathologie, Clinique,
Ophtalmologie, Cardiologie, Rhumatologie...

disparu vers 1988, son successeur le

Pr M. Haguenau créée [‘Association
Bernard Pépin pour la Maladie de Wilson,
réunissant malades et médecins en une
seule entité de dialogue. Madame Pépin-
Daymas, épouse de B Pépin et France
Woimant, son éleve, font partie des fonda-
trices. La cotisation, minime, est assurée par
les adhérents et c’est le frere du Pr Pépin,
Pierre qui prend en charge la trésorerie.
La création de cette association, particu-
lierement novatrice a I'¢poque, conjointe-
ment a I'éclosion d’autres associations de
Maladies Rares et du Téléthon, se concrétise
par des réunions annuelles informelles qui
se déroulent le plus souvent dans le ser-
vice de Neurologie. C'est I'occasion pour
France Woimant de manifester son écoute
et son service aux malades pour le diagnos-
tic, le suivi et les progres scientifiques de
cette maladie rare. Praticiens, chercheurs
et conférenciers, parfois d’audience inter-
nationale, sont également invités, avec
souvent remise d’'un prix récompensant
leur activité. Un bulletin de liaison, connu
par nombre dentre nous fournit a France
I'occasion d’échanges renouvelés avec les
patients. Une équipe d’Hépatologie pédia-
trique de Lyon impliquée dans le diagnos-
tic de cette maladie, celle du Pr A Lachaux
et une biologiste M Bost animent aussi
ces réunions. Avec cette équipe et d’autres
de la région parisienne, France Woimant,
sensible a l'errance thérapeutique des
malades a la recherche d’'un diagnostic
prend la présidence en 2003 de I'Association
Francophone pour I'Etude de la maladie de
Wilson. Elle regroupe I'ensemble des profes-
sionnels de santé prenant en charge cette
affection pour assurer une diffusion de
I'information et la formation médico-scien-

Pour honorer la mémoire du Pr B. Pépin,

tifique de cette maladie trop méconnue du
corps médical.

Depuis longtemps le service de Biochimie
est I'un des rares a Paris a réaliser le do-
sage routinier du cuivre sanguin, urinaire
et tissulaire conjointement a celui de la
céruloplasmine plasmatique qui sont des
arguments intervenant dans le diagnostic
et le suivi de la maladie de Wilson. France
Woimant anime de nombreuses réunions
inter-services, fructueuses relations infor-
melles avec ses collegues sur la maladie et
ses caractéristiques. C'est ainsi que je suis
amené a m'entretenir souvent avec elle sur
des dossiers biologico-cliniques de patients.

Vers 1994 sont publiés le clonage puis la
sequence du gene Wilson par des équipes
américaines et canadiennes, ouvrant
la voie au diagnostic moléculaire de la
Maladie. Le Pr M Haguenau accepte de
mettre en rapport un chercheur de mon
secteur d’activités avec le Pr Mark Lathrop
au Généthon. La progression est difficile au
début. Survient ensuite une collaboration
féconde avec le Pr M Vidaud ouvrant la voie,
par son concours suivi d'un transfert de
technologie, a la possibilité d'un diagnostic
indirect de la maladie. A cette occasion les
patients se souviennent des exposés clairs
et didactiques de France Woimant sur
I'interprétation et les limites de ces tests
indirects tres novateurs. Le Pr M. Haguenau,
France Woimant et moi-méme avons des
relations particulierement animées sur ce
diagnostic moléculaire qui se concrétise par
plusieurs publications internationales et en
1996 par l'obtention aupres de I'AP-HP d’une
importante ligne de crédit sur un projet de
recherche Wilson.
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Cher Docteur Woimant.

Une page va bientét se tourner
pour vous. Mais vous et moi

¢a fait longtemps que l'on se
connait. Ca fera 33 ans en aout.
A I'époque vous étiez chef de
clinique du grand Professeur
Pépin et de son illustre confrere,
le professeur Hagueneau, qui l'a
remplacé quand il est parti suite
a son combat contre une longue
maladie comme on dit.

Ce que je garde de équipe de
I'époque, chose que vous avez
maintenue tout le long de votre
carriere cest le sens de I'numain.
Et celui-ci vous avez réussi

a le transmettre comme un
flambeau au Dr Poujois.

Donc soyez fiere du travail que
vous avez fourni aupres de tous
les wilsonniens.

Je vous souhaite le meilleur
pour votre retraite et sachez
que vous aurez toujours une
petite place dans le cceur de
tous les malades que vous avez
soignés et nous sommes forts
nombreux.

Sabine Turbant
——

Chere Docteur,

Merci, merci pour toutes

ces années de suivi dans la
confiance. Aupres de vous et
votre équipe, accueil, sécurité,
bienveillance... Merci, merci.
Bonne et belle retraite, entre
famille et projets.

Marie Pierre Perdrizet
——

Un grand merci au Docteur
France WOIMANT qui a su
nous accueillir, prendre soin de
nous, nous encourager dans les
moments les plus difficiles de
la maladie. Cétait toujours un
plaisir de venir a Lariboisiere
car on se sentait en famille.
Nous lui souhaitons une bonne
continuation dans ses nouveaux
projets et I'assurons de notre
meilleur souvenir.

Marica et Elie ASSAAD

Tout s‘accélere ensuite : au diagnostic
indirect de la maladie qui nécessitait
des prélevements familiaux (parents et
enfants), souvent difficiles a réaliser en
pratique, succede la mise au point du
séquencage du geéne entier qui permet
de réaliser le diagnostic causal sur un
seul prélevement, celui du malade. France
Woimant s’implique pleinement dans la
promotion de cette avancée génétique.

En faisant appel a ses collegues médecins
de I'hépital, elle monte en 2001 une
équipe pluridisciplinaire impliquée dans
le dépistage et le suivi des patients
asymptomatiques atteints de maladie
de Wilson au CHU Lariboisiére St Louis,
officialisant la voie a une surveillance et
un traitement précoce de la maladie avant
méme I'apparition de signes cliniques.

France Woimant et le service d'imagerie
de I'Hopital Lariboisiére c'est aussi la cer-
titude d'une remarquable expertise par
IRM cérébrale dans le diagnostic et le suivi
de la maladie de Wilson, qu’il s’agisse des
séquences habituelles objectivant I'inflam-
mation et les |ésions cérébrales des dépdts
de cuivre, des séquences de diffusion de
l'eau cérébrale ou encore de localisations
cérébrales inhabituelles parfois rencontrées
au cours de cette affection. Ces recherches
en imagerie et d'autres en anatomopatho-
logie ont largement été publiées a I'échelon
international.

Une nouvelle impulsion a un projet fédéra-
teur va profondément marquer la vie pro-
fessionnelle de France Woimant quand elle
souhaite créer un Centre de Référence des
Maladies Rares Wilson (CRMR Wilson). Jai
encore en mémoire I'enthousiasme conta-
gieux dont France faisait preuve lorsqu’elle
arrive dans mon service en possession de la
premiére proposition d’Appel d'Offres sur
la création de centres de maladies rares.
Un ping-pong régulier va s’instaurer entre
nos deux services.. La rédaction initiale
est difficile : France en brosse I'avant-pro-
jet et, par sa vitalité et ses relations, arrive
a convaincre d'y prendre part les équipes
d’lle de France intéressées. Nos deux ser-
vices sont géographiquement proches : 'un
au dessus de l'autre, ce qui favorise aussi
ces aller-retours. France Woimant soumet
ce projet finalisé a la Direction de la Poli-
tique Médicale en 2004. Il essuie un refus,
malgré une excellente appréciation sur la
structuration de I'Offre de soin proposée.
France, opiniatre, ne se laisse pas découra-
ger et décide, en réponse a un nouvel Ap-
pel d’'Offre de la DHOS I'année suivante,
de soumettre une version plus ambitieuse
et plus aboutie en proposant une exten-
sion de la précédente a I'ensemble du ter-
ritoire francais, en coopération avec ses
collegues hépatologues et neurologues.
Plus d’'une vingtaine de projet-types sont
successivement élaborés avant l'envoi a la
DHOS de la version définitive qui obtient
finalement son feu vert en Septembre 2005
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’ était en en mars 2004, nous participions pour la premiére fois avec notre fille
Nathalie a I'assemblée générale de I'Association Bernard Pépin pour la Maladie
de Wilson. Le diagnostic pour elle venait d'étre confirmé quelques mois

auparavant en septembre 2003. Nous nous retrouvions dans cette petite salle installée
au sous-sol de I'hépital Lariboisiére, éclairée par quelques néons, il y avait beaucoup

de participants. Nombre de ces personnes se connaissaient deja, pour nous ses parents
et pour elle ce fut un important moment de découverte et d’interrogations au contact
des familles qui comme nous se sont trouvées un jour confrontées a ce monde de

la maladie qui n'était pas le leur. Cette premiére participation et ces premiéres prises
de contact avec I'association et ses dirigeants, en particulier M. le Professeur Michel
Hagueneau le Président d’alors, le Docteur France Woimant et le Docteur Philippe
Chappuis ont conforté ma décision d’apprendre a mieux connaitre la maladie

et de m'engager au service de cette association, ce qui fut fait pendant douze années
de 2004 a 2016.

Madame le Docteur Woimant, vous quittez votre poste de médecin neurologue,

pour faire valoir vos droits a la retraite. Je voulais en tant qu’ancien vice-président

et président de notre association, nous rappeler de nombreux instants de collaboration
et de participation au service des familles et de vos patients. Vous avez été, et vous étes
encore un membre actif de I'Association Bernard Pépin, probablement vous conserverez
ce contact privilégié avec elle. Vous étiez pour nous tous, le médecin référent Wilson
auprées duquel nous venions chercher les réponses aux nombreuses questions et
situations que nous vivions avec nos enfants malades. Vous nous avez accompagné
pendant toutes ces années, avec des moments de réconfort lorsque les effets de la
maladie régressaient, de grande joie lorsque des femmes concernées par la maladie ont
donné naissance a des enfants, mais aussi de grandes peines lorsque des enfants et
adultes jeunes avec lesquelles nous avions partagé des moments de vie nous quittaient.

Je me souviendrai de quelques actions majeures que nous avons conduites ensemble
pendant toutes ces années. La premiere d’entre elles fut la conséquence de l'arrét

de la Trientine thermostable en octobre 2008 par I'AGEPS, qui devait pendant dix ans
nous conduire a prouver que ce médicament qui outre sa qualité thérapeutique facilitait
I'observance du traitement par les patients.

Vous avez accueilli pendant dix-huit mois au sein de votre service a Lariboisiere
une assistante de recherche clinique pour mener une étude sur l'observance
thérapeutique de la maladie, je souligne a cet égard I'investissement financier
de l'association et I'engagement de votre équipe pour mener a bien ce travail

Je me souviendrai de nos déplacements a Londres au siege de 'EMA pour défendre

ce dossier Trientine thermostable auprés des instances médicales européennes.

Nous avons ensemble recherché un laboratoire intéressé prét a s'engager pour
industrialiser ce médicament et aprés toutes ces années le CUPRIOR® est aujourd’hui
disponible sur le marché. Sans votre engagement cela n‘aurait pas été possible.

Je me souviendrai aussi de I'étude financée pour partie par I'association portant

sur le taux de cuivre libre dans le sang, dont les résultats des travaux ont été présentés

a Londres en 2012 a l'occasion du centieme anniversaire de la these du Professeur Wilson.
Je me souviendrai aussi de quelques moments plus festifs, comme celui du vingtieme
anniversaire de I'association Bernard Pépin, créée en 1989 par le Professeur Michel
Hagueneau, c’était de mémoire je crois dans I'un des salons de la gare du Nord, vous aviez
invité une troupe de percussionnistes des tambours du Bronx, ce fut une belle et bonne
soirée.J'ai probablement oublié quelques autres moments, j’ai beaucoup appris a vos
cotés sur la maladie, je voudrai associer tous les membres de |'association qui avec moi
entre 2004 et 2016 m'ont aidé pour faire avec vous ce que 'association a été pendant
toutes ces années.

Je vous adresse Madame Woimant, mes veeux de belle et bonne retraite.
Merci Docteur.
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Docteur WOIMANT,

Je vous écris ces quelques lignes
pour vous remercier de tous

ce que vous avez fait pour moi.
Je vous ai rencontrée 1 mois
aprés avoir commencé mon
traitement au TROLOVOL.
Vous m'avez encourage,
soutenue pendant 10 ans.
Vous m'avez lancée des défis
pour que je progresse (En effet,
Je reviens de loin comme vous
me le dites). Vous avez été

a l'écoute. Cest pour cela
que je tenais a vous dire
MERCI pour tout.

Vous allez me manquez.
Aimée Gautier
—

Merci pour votre
professionnalisme.

Cordialement.
Mele Guédon Sophie.

Je n‘aurais jamais les mots
suffisants pour exprimer ma
reconnaissance envers vous.
Merci mille et une fois pour
votre engagement et votre
grand professionnalisme.

Vous avez été témoin de notre
histoire, et vous avez tout fait
pour nous sauver la vie, c’est
pour cela que vous occuperez
toujours une grande place dans
nos cceurs...

Ma famille et moi on vous
souhaite une excellente retraite,
que de belles choses pour cette
nouvelle étape qui vous attend.

Gros bisous de la famille ROATTA
(Lesslie, Lina, Caroline, Mario
et Maria)

Merci pour votre dévouement
et votre professionnalisme.
En vous souhaitant tout plein
de bonne chose pour la suite.

Nasser Benamor
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par la création officielle du CRMR Wilson.
Une belle récompense pour les malades
et pour France Woimant qui navait pas mé-
nagé ses efforts pour rassembler et discuter
autour de ce dessein les équipes médicales
et paramédicales en France : coordination
générale, description des filieres de soin,
de l'environnement médical, des plateaux
techniques, des thérapeutiques, actions
de formations et d’informations avec, en
prime, les éternelles discussions finan-
cieres avec les autorités de tutelle. France
intervient partout en toutes occasions. Elle
suscite et organise la recherche fondamen-
tale et épidémiologique. Elle sentretient
avec les malades, ses collégues, I'adminis-
tration, les tutelles avec I'objectif d'exer-
cer ses attentions généreuses auprés des
Wilsoniens. Elle affiche le souci constant
qu'elle a sur la réversibilité du destin des
malades, cas trés particulier pour cette
maladie génétique : que de fois ne l'ais-je
entendu, toujours discrétement, mani-
fester un plaisir évident lorsqu’elle voyait
un malade progresser ou ses inquiétudes
pour un autre dont elle soupconnait I'ag-

ation. Ses dossiers? Elle les possede
totalement, par sa capacité a enregistrer
et & mémoriser ses consultations avec les
patients. Dans son service a Lariboisiere,
France prend toujours soin de s'entourer
de collégues cliniciens, infirmiers, paracli-
niciens, psychologues, ortophonistes, cher-
cheurs, secrétaires, assistantes sociales,
chargés de communication dont la compé-
tence le dispute au dynamisme dans une
ambiance collaborative chaleureuse : parmi
eux j'ai retenu quelques noms P.Chaine, JM.
Trocello, A. Poujois, A. Leyendecker, C. Cousin,
E. Jacquelet, A. Demain, M. Graveleux,
A.de Tassigny, M. Pernon, N. Tinant, S. Morel,
E Ruano, F Baudouin... Sous I'impulsion de
France Woimant, leur implication dans la
marche du Centre de Référence est primor-
diale.

Cest vers cette époque, en 2005,
qu'en collaboration avec ses collegues
neurologues et hépatologues européens
elle s'implique avec JM Trocello sur la
création  d’Eurowilson  véritable base
Européenne commune informatisée de la
maladie de Wilson destinée a recenser les
patients, leurs caractéristiques cliniques,
IRM,  biologiques, génétiques.. pour
partager les connaissances des spécialistes
médicaux, rationaliser les bases d'un
traitement efficace, connaftre son incidence
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dans divers pays et accroitre les données
épidémiologiques sur la maladie.

Elle diffuse la renommée du Centre de
Référence Wilson et de I'Association B Pépin
par sa participation propre et celle de son
entourage dans de nombreux colloques
nationaux et internationaux (Angleterre,
Allemagne, Pologne, Luxembourg, Espagne,
pays du Maghreb, Amérique du Sud...).

En 2009, avec l'appui des chercheurs du
service de Toxicologie de I'Hopital F Widal,
elle ouvre la voie au dosage du cuivre
échangeable et du REC dans le diagnostic
de la maladie de Wilson.

En sus de ces travaux et de nombreuses
publications scientifiques en rapport,
France Woimant n‘oublie jamais de porter
une généreuse attention aux malades
et a leurs problémes pratiques. En 2013,
la encore aprés une premiere tentative
infructueuse, sous son impulsion et celle de
S Renaud, alors président de I'Association,
une importante dotation est attribuée
par I'Agence Nationale de Sécurité du
Médicament en faveur de I'Observance
médicamenteuse dans la Maladie de
Wilson. France s'engage aussi aupres
des autorités et des laboratoires sur les
médicaments prescrits pour cette maladie :
protestations auprés de [I'AFFSSAPS qui
abandonne la production de la Trientine
150 (action conjointe avec S Renaud),
augmentation inquiétante du prix de la
Trientine (action conjointe avec E Ricou,
notre présidente), études aboutissant a la
commercialisation du Cuprior®, recherches
sur les dérivés du tétrathiomolybdate... Elle
n‘oublie jamais les aspects pratiques posés
aux familles et suggere a S. Morel-Leder,
assistante sociale, d'apporter aux malades
et a leurs proches des éclaircissements
sur le prix des médicaments et la prise
en charge de la Maladie. En relation avec
I'association et C Roatta, elle promeut la
production d'une vidéo « le partenaire
Wilson ou la prise d’'un traitement a vie »
au cours de laquelle malades et médecins
soulignent I'importance de la continuité
d’un traitement journalier ininterrompu de
la maladie, faute de quoi de graves rechutes
peuvent survenir.

Parallélement a ses travaux sur le Wilson,

France Woimant exerce aussi son activité
médicale sur les Accidents Vasculaires
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J'ai été suivi par le professeur
Haguenau et désormais par
le professeur Bardoux Jacquet
du CHU de Rennes.

Entre temps cétait une
neurologue admirable de Tours,
le docteur Viola qui surveillait
ma santé.

Merci au professeur Woimant
pour tout ce quelle a fait

et continuera a faire pour

les malades et leur famille.
Cordialement.

Bruno Denis

Jai été suivie par le professeur
Woimant de 2003 a 2019

a I'Hépital Lariboisiere. Grdce
aelle jai pu devenir maman.
Clest une personne formidable,
Je lui dois tant que je ne sais pas
comment la remercier. Jamais
Je ne l'oublierai, je lui souhaite
une bonne retraite et jespére
la revoir.

MERCI pour tout

Ophelie Septier
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Cérébraux, spécialité du service dans
lequel elle fait preuve d’indéniables
talents. Suite au départ a la retraite du
Pr M Haguenau qui avait mis sur pied un
service de réanimation d’excellence, France
Woimant intensifie cette activité dans
le service dirigé par le Pr MG Bousser. Je
ne suis pas qualifié pour relater en détail
cette expertise, récompensée par des
responsabilités remarquées dans France
AVC et de nombreuses apparitions dans
divers symposiums et trés souvent a la
radio ou on lui demande ses conseils avisés.
Elley représente trés efficacement le service
de Neurologie, en particulier par ses talents
oraux de clarté et de simplicité.

Fin 2013 France Woimant recoit de C Evin
une légion d’honneur bien méritée pour ses
actions en faveur des accidents vasculaires
cérébraux et sur la Maladie de Wilson.

Culte de la recherche, de la courtoisie
attentive, du service, de la rigueur et du
pragmatisme au cours de ton exercice
médical, et aussi de I'é€motion toujours
discrete a l'occasion de la perte d'un étre
cher, au moment ou le CRMR Wilson va
poursuivre ses activités avec A Poujois
et ou tu vas rentrer dans une pause plus
apaisante et réfléchie avec ta famille,
enfants et petits-enfants, France, STP, laisse
s'éclairer mon amitié de reconnaissance,
d’admiration et d’'affection pour toi.
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c'est de ne jamais avoir arrété mon traitement, avoir toujours suivi mon régime...
maintenant plus ou moins, car avec I'age je deviens gourmand ! Mais sans faire
d’abus...
Jai beaucoup de passions : Les fleurs. Je fais tous les ans le concours des jardins fleuris
et je gagne le 1%, 2¢, 3¢ ou 4° prix. Je fais aussi avec mon épouse le concours des maisons
décorées pour NOEL. En 2019 on a gagné le 3¢ prix ( 60€).
Je suis passionné par la péche a la truite dans les Pyrénées (ca se passe au méme temps
que I'Assemblée Générale voila pourquoi je suis souvent absent mais j'envoie toujours
un p’tit coucou !).
Je vous joins une photo d’'une de mes matinées de péche. Cette année j'en ai pris 106 et
c'est peu par rapport aux autres années |
Jai un petit mobil home a Beaucens, aprés Lourdes.
Mon autre passion c'est les randonnées en montagne.
Ma vie est pleine de bonheur mais il faut se la former et je sais que pour certains patients
ce n'est pas facile mais avec du courage et de la volonté on y arrive !l J'ai mon entourage
et beaucoup d’amis qui participent a cette réussite.
Je vous embrasse a tous ceux que je connais et ceux que je n‘ai pas la chance
de connaitre.
A tous bon courage et essayez de suivre mes conseils et gardez le moral haut.
QUAND ON A LA VOLONTE, ENVIE DE S’EN SORTIR ON Y ARRIVE. Je le sais car je suis
passé aussi par des rudes épreuves des fois tres douloureuses...
Nous sommes mon épouse a droite et sa sceur a gauche, et moi le mac au milieu.
Cette grotte est a 17700 metres nous venons de marcher deux heures. C'était au mois
de juin 2019 et apres il a fallu redescendre |
Pour faire cela je me choute un peu GURONSAN et 'y arrive. BISES.

J ’ ai 72 ans depuis le 31 décembre et je suis heureux d’'en étre arrivé la. Mon secret
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Hommage posthume

Tomas Intronati

omas Intronati né le 25 octobre
T1984 était un enfant puis un ado-

lescent joyeux, sportif, réussissant
bien a 'école, bavard et assez relation-
nel. Il obtient son bac et commence la
fac de sciences économiques lorsque
les premiers symptémes de la maladie
apparaissent : dépression inexpliquée,
doigts qui se tordent, écriture qui devient
minuscule.Le diagnosticest rapidement
confirmé par la présence de I'anneau de
Kayser Flescher : maladie de Wilson avec
atteinte hépatique et neurologique...
Sensuit une année bien difficile
car le cuivre stocké bouge avec le
traitement Trientine et zinc, puis
une amélioration qui restera comme
un palier -ralentissement du larynx
pharynx, difficulté pour avaler, parler et
sialorrhée importante avec un petit filet
de salive sur le coté qui ne le quittera
plus et perturbe la socialisation de
Tomas qui arréte la fac.
Au début les cachets de Trientine sont
nombreux, une vingtaine par jour ;
puis aprés consultation d’'un médecin
de New York spécialiste en cuivre pour

les humains nous décidons avec notre
neurologue de baisser de moitié la
posologie. Cela fonctionne bien.

Tomas vit a coté de ses parents et
ses freres, en autonomie. Il fera une
formation adaptée de paysagiste
pendant deux ans mais il est fatigable, il
vit avec 50 000 plaquettes. Lordinateur
est son refuge, malgré ses doigts raides
il reste performant pour les jeux de E
sport.

Il'y a trois ans suite a une hémorragie
gastrique apparaissent des varices
gastriques de type 3 qu'il faudra
inspecter deux fois par an. On surveille
I'hypertension portale. La surveillance
s‘accentue, s'ajoute la prise d’Avlocardyl
pour fluidifier le sang. Tomas se plaint
de difficultés de compliance, entre
la Trientine, le Wilzin et I'Avlocardyl.
Son moral reste bon et il transforme
le jardin, massifs et pelouses, taille
les arbres et installe un potager qui
nourrira la famille.

Novembre 2018, découverte d’un
carcinome hépatocellulaire de 4 cm, il
subit une radiofréquence et la tumeur

ne bouge plus ; nous mettons en place
les rendez-vous médicaux pour une
transplantation de foie. Il semble étre
un candidat idéal et il est placé en liste
d’attente car son foie a décompensé.
Cet été 2019 les jambes enflent, il est
fatigué, il ne se sent pas bien et il a
de l'ascite dans le ventre. Lors d'une
visite chez [lanesthésiste pour la
greffe, la prise de sang a des valeurs
mauvaises il est hospitalisé puis placé
en réanimation entouré de machines
qui bipent et sonnent tout le temps...
d’une équipe qui change chaque jour,
recevant des médicaments et des soins
nouveaux. Tomas comprend que I'heure
est grave. En effet il est placé en coma
artificielle. Pendant cinq jours nous
l'observerons immobile perdant peu a
peu l'usage de ses organes et resterons
prés de lui jusqu’a son dernier soupir le
23 novembre 2019.

En observant I'imagerie des poumons,
ils étaient plein de grosses taches
blanches que les médecins n'ont pas
identifiées, elles sont apparues entre
aolt et novembre, ils ont dit qu'il
s'agissait peut-étre d’une infection
nosocomiale non identifiée.

Facétieux et plein d’humour, il a fait
des blagues jusqu’au dernier moment.
Il ne baissait pas les bras, vaillant pour
rester dans la vie le plus possible. |l
était solaire malgré ses handicaps et
beaucoup de personnes ont montré du
chagrin lors de son départ.

[l n‘était jamais venu aux réunions de
I'association, laissant cette tache a sa
maman qui lui faisait un compte rendu;
mais il était rassuré de vous savoir la...
Merci,

Famille Drachsler-Intronati

50 | Info Wilson

Bulletinn®19-20 | Avril 2021

< ENTRE NOUS

Hommage posthume

Saber El Hadraoui

ous partageons avec une pro-
N fonde tristesse le déceés de Saber

El Hadraoui (1994-2021), membre
fondateur du groupe de patients Wilson
Maroc.On gardera le souvenir de son accueil
chaleureux durant notre participation
aux rencontres de patients a Marrakech.
Notre travail continue pour qu'un jour tous
les patients aient acces aux traitements et a
une prise en charge adaptée.
Ci-dessous, quelques mots rédigés par ses
proches et le Président de Wilson Maroc,
Jamal Oulla.
La longue maladie de Saber fut une vraie
épreuve malgré le combat courageux qu'il a
livre.
On ne peut pas se préparer au déces d’une
personne que l'on aime. Cependant, une
chose est certaine : Saber était un ami d’une
grande qualité, quelqu’un de profondément
généreux et authentique. Nous conserverons
ajamais les bons moments passés a ses cotés.
Un ange vient de senvoler. Un ange vient
détre libéré d’une terrible souffrance.
Au sein du groupe de patients Wilson Maroc,
nous avons été bouleversés dapprendre la
perte de notre ami Saber, nous présentons
nos sincéres condoléances a sa famille.
Force et courage a eux.
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ASSOCIATION BERNARD PEPIN
POUR LA MALADIE DE WILSON

BULLETIN D’ADHESION

Le montant de la cotisation 2021 des membres de notre association reste établi comme suit :
Cotisations (Cocher la case correspondante)

[JMembre ordinaire : 25 euros []Membre bienfaiteur: 150 euros

[[]Don exceptionnel : euros selon souhait du donateur

Pourriez-vous avoir 'amabilité de :
->» rédiger un chéque du montant de votre cotisation, libellé & I'ordre de Association Bernard Pépin
-» compléter le tableau suivant pour maintenir a jour notre fichier, surtout si des changements
sont intervenus :

N oM e Les nouveaux patients ont besoin de votre

témoignage et de votre soutien. Si vous voulez

les aider, nous vous demandons de bien vouloir

nous donner votre accord afin de leur communiquer

vos coordonnées, adresse, numéro de téléphone,

N®etRue e-mail ou I'une ou l'autre de ces informations.
Mettre une croix en face du renseignement
demandé et ajouter I'age dans le questionnaire
quisuit :

Prénom

[[JForme hépatique
[l Forme neurologique

[CJForme mixte

Code Postal Age

Ville Acceptez-vous de communiquer vos coordonnées ?

Coui [Onon

Signature

Téléphone

Bulletin et chéque (ordre : Association B. Pépin Maladie Wilson) complétés a envoyer directement a :
Anne-Gaélle SALMON - 24 rue de la Rhélie - 27310 Saint-Ouen-de-Thouberville

Une attestation fiscale vous sera retournée.




NOUS CONTACTER

Association Bernard Pépin
pour la Maladie de Wilson (ABPWilson)

Siege social

Service Neurologie Hopital Lariboisiere
2 rue Ambroise Paré 75010 Paris

Email : wilson@abpmaladiewilson.fr
Site web : http://abpmaladiewilson.fr
Facebook/ABPWilson

Twitter : @abpwilson

Youtube: Association Bernard Pepin ABPWilson

Centre de Référence Maladies Rares
Maladie de Wilson (CRMR Wilson)

Service de Neurologie — Fondation Adolphe de Rothschild
29 rue Manin 75019 Paris

Coordinatrice : Dr Aurélia POUJOIS
Secrétariat : Karoline YAHYAOUI
Téléphone : 0148 03 62 52
Fax:0148 03 6253

Email : cnrwilson@for.paris
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