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Rapport d'activité 2025

. @ .

Organisation

Vie associative

o Assemblée générale le 23 mars 2025 : 150 votants.

Deux départs du CA : Juliette Dieusaert, aprés plus d'une vingtaine d'années
d'’engagement comme présidente et directrice de rédaction de la revue Espoir, Jacques
Mesnildrey, trés investi dans le groupe écoute, le comité de rédaction de la revue et
I'administration du forum de discussion. Tous les deux ont choisi de continuer leur
investissement bénévole dans I'écoute et la revue Espoir. De nouveaux candidats élus :
Gaulthier Bayard, Isabelle Lafargue. Des candidats réélus : Philippe Brossier, Paulin Roy,
Isabelle Suire.

o Réunions du conseil d'administration en 2025

Les 11 et 12 janvier en mode hybride visio-présentiel a I'hopital Broussais, Paris, les 12
et 13 avril en mode hybride visio-présentiel a I'hépital Broussais, les 11 et 12 octobre
en distanciel.

D’autres réunions ponctuelles dans le cadre des groupes de travail ont eu lieu
également autour de projets principalement issus de la feuille de route.

Le bureau se réunit chaque mercredi tous les 15 jours en visio.

Travail associatif

« 1015 adhérents dont 113 nouveaux au 31 décembre 2025 (+ 12%/2024)
« Groupe secrétariat, adhésions, dons, Isabelle Suire, Claudine Terrier
« Groupe trésorerie, comptabilité - Paulin Roy, Stéphanie Carlin

o Groupe ataxies tardives : échanges sur des problématiques proches plus
spécifiques. Contact : jacques.mesnildrey@afaf.asso.fr
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Groupe parents d’enfants mineurs ou jeunes majeurs porteurs de I'AF : en
2025, ont été organisés une visioconférence et un atelier pendant la rencontre
annuelle. Un groupe WhatsApp, composé d'une quarantaine de familles
(+33%/2024), permet également d'échanger entre chaque « cAFé des parents
». Les expériences de chacun sont trés riches et les sujets abordés divers et
variés : Skyclarys, examens et voyages scolaires, hébergements post-bac,
handisport, permis de conduire, appareillages, ...

Contacts Stéphanie Carlin et Patricia Etienne : cafeparents@afaf.asso.fr

Nouveauté : bourse d'échange entre adhérents AFAF, annonces (vente,
recherche) de matériels/aides techniques d'occasion sur le site, procédure
simple de dépot d'offre (revue 180) - Renseignements : contact@afaf.asso.fr

@ Mission : Informer les malades, les aidants, les soignants

Communication : Un seul objectif : vous tenir informés !

Revue Espoir : modernisation opérée a partir du numéro 179 ; articles par
grandes rubriques (la vie de l'association, la recherche, les prises en charge, les
informations diverses), un sujet de fond traité dans un dossier grand angle, et
tout cela en couleur et avec une nouvelle typographie plus lisible. Juliette
Dieusaert, Aude et Jacques Mesnildrey, Caroline Gaboriau, Patricia Etienne, Jean
Riviére, Sabine Bidault, Sophie Delvallée, Magali Vigato, routage et mise en page
Isabelle Suire.

Témoignages : Un grand merci a ceux et celles de nos adhérents qui, par leurs
écrits, font vivre la revue Espoir.

Nouveauté Newsletter : entre chaque revue trimestrielle, un nouveau moyen
d'information pour vous tenir au courant des dernieres actualités de fagon
groupée, et limiter ainsi le nombre d'e-mails.

Site Internet : https://www.afaf.asso.fr/ - Plus de 2000 utilisateurs, 10 000
vues, avec une durée moyenne d'engagement d'environ 3 minutes - 53 parutions
d'articles.

Nos réseaux sociaux

Page Facebook : page officielle AFAF - 3 000 followers, 85 publications cette
année https://www.facebook.com/afaf.asso/ — Administrateur,
modérateur AFAF Philippe Brossier

Groupe privé Facebook "Ataxie de Friedreich : débats, actualités, et
questions" : 1100 membres -
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https://www.facebook.com/groups/ataxiedefriedreich Administrateur,
modérateur AFAF Philippe Brossier

Groupe privé Facebook "AF, parlons-en librement" : 297 membres -
https://www.facebook.com/groups/1942362795992565/ - Administrateur,
modérateur Philippe Brossier

Chaine YouTube : 287 abonnés (+ 20% en un an). Retrouvez-y nos vidéos
(évenements, lectures critiques d'article, replays des rencontres annuelles, nos
ateliers) - https://www.youtube.com/@assoAFAF Un grand merci a Christian
Coulais pour son aide précieuse

Instagram : https://www.instagram.com/afaf_asso/ - 83 publications - 179
followers (+ 67 % en un an)

LinkedIn : https://www.linkedin.com/company/afaf/ - 246 abonnés (+ 36 % en
un an), 14 publications

Blue Sky : nouveau réseau en 2025 pour remplacer notre compte X-Twitter (plus
de publication depuis février 2025) — 20 abonnés, 32 posts.

Lien : https://bsky.app/profile/afaf-asso.bsky.social

o Forum de discussion AFAF (Framaliste) : liste de discussion “historique” de
I'association, qui compte aujourd’hui une centaine de membres - Pour accéder au
groupe, se rendre sur le site de I'AFAF, a la rubrique “nos services/écoute & soutien”.

« T-shirts blancs AFAF : pour en obtenir, adressez un courrier avec votre reglement a
I'ordre de 'AFAF en précisant la quantité et les tailles voulues a : Isabelle Suire, 41
rue de la poste, Chacé 49400 Bellevigne-les-chateaux.

Abonnez-vous et demandez a vos amis de nous suivre pour que notre voix porte plus
loin.

-> Le groupe communication est a votre service : communication@afaf.asso.fr

Veille scientifique

o Surle site web de I'AFAF : relai des principales parutions d'articles scientifiques
en relation avec I'AF.

« Mise ajour réguliére d'une rubrique sur les essais cliniques en cours, sur le site
Internet et dans la revue.

o Organisation de cing webinaires de lecture critique d'articles scientifiques
(explication de texte) - voir revue Espoir 177 — 85 inscrits — Au total, 10 replays
disponibles sur la chaine YouTube.

Retrouvez tous les essais cliniques en cours dans le monde :
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- sur le site AFAF :_https://www.afaf.asso.fr/la-recherche/etudes-et-essais-cliniques/
- le « pipeline » de FARA : https://www.curefa.org/pipeline
- le site des essais cliniques : https://www.clinicaltrials.gov/

Pour mieux comprendre les stades des essais cliniques avant la mise sur le marché,
voir la page du site AFAF, ou https://www.inserm.fr/nos-recherches/recherche-

clinique/

- Pour des questions sur la recherche, des articles... : recherche@afaf.asso.fr

Nos parrains

Notre parrain Philippe Geluck nous a tres gentiment offert un de ses dessins pour la
couverture de notre revue de janvier 2025, et pour adresser nos voeux a notre
communauté.

8
2& Mission : soutenir et encourager des projets de recherche et

d’aide a la vie quotidienne

Evénements
o Manifestations 2025

Cette année, de nombreuses manifestations organisées au profit de I'AFAF ont permis
de récolter environ 137 000€ (voir revues 178 a 182).

- Débarrasse Vinyles a Antibes (06) organisé par POP Association,
- Urban-Trial de la Run'Audot a Loudun (86),

- Piece de thééatre de la troupe "Les 7 de la Cité" a Paris (75),

- Piece de théatre " Allez ! On danse ! ", organisée par Bernadette Pauget et Valentin
Bourgeon a Pont de Vaux (01),

- Trail de I'Abbaye, organisé par Raid Aventure Multisport Savignois, Genevieve et
Baptiste Dubain a Savigny (69),

- Tournoi de badminton, organisé par Badminton Club de Saint-Avé (BCSA) et
Stéphanie Carlin (56),

- Courses des Héros : huitieme édition a Bordeaux, Lyon et Paris,

- Race Across America, course effectuée par Dominique Briand,
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- Spectacle de musique, organisé par la classe de musique de Anna et Jennifer Vincent
au Plessis-Paté (91),

- Bol d'Or a vélo de Hervé Carteret au Castellet (83),

- L'AuréThoMar, les 700 km de I'Espoir, organisé par Manu Torretrueba, le club de foot
ASSAM (33 St Aubin de Médoc) et Philippe Brossier,

- Tournoi de golf, organisé par le Golf des Flandres, SwissLife et Lucas Terrier a Marcq-
en-Baroeul (59),

- CD musical "Pour la beauté de la terre" par Marie-Christine Ferrere,
- Chasse chez M. Guillot (18),

- Tournoi de football du frere d'’Anna, organisé par Jennifer Vincent au Plessis-Paté
(97),

- European Divide Trail de Patrick Sistac,

- Eurocyclo de Mattéo Mazzoleni,

- Frataxienne de I'Espoir, organisée par Odile et Francois Perdrial a Pen-Bron (56),

- Trail de la mine, organisé par Fabien Enon a Saint-Pierre-la-Palaud (69),

- Festival de Loire, organisé par la famille Genouillac et Philippe Brossier a Orléans,
- Course Paris-Versailles, organisée par Jennifer Vincent au Plessis-Paté (91),

- Chorale "La Voce Della Dante" organisée par Marguerite Vallat a Limoges (87),

- Apéro-Concert organisé par Yann Berger a Aurillac (15),

- Soirée festive des Vallons de l'espoir organisée par Genevieve et Baptiste Dubain a
Brindas (69),

- Salon La Renverse, organisé par Marie Chemin a la Trinité sur Mer (56),

- Foulées bussiéroises, organisées par Isabelle Menant et Liliane Bignet a Bussiere
Dunoise (23),

- Matinée "Saucisses-patates” organisée par l'association Cha'Moove et Toi a
Bellegarde-en-Forez (42),

- Journée de collecte du DFG-Lycée Franco-Allemand, organisée par Marie Kane, Mme
V. Rohr et Amélie Palandre a Sarrebruck,

- Collecte pour la Saint-Nicolas de Marguerite Vallat,
- Marche des maladies rares organisée par Alliance Maladies Rares a Paris (75),

- Loto participatif organisé par Pauline Pariost et Valentin Bourgeon a Viré en
Maconnais (71),

p.5
Association francaise de I'ataxie de Friedreich — www.afaf.asso.fr



- Vente de gateaux organisée par la classe Galileo de I'école bilingue de Kaléidoscope
a Plaisance du Touch (31).

Un immense MERCI du fond du coeur a TOUS, donateurs et lanceurs de défis, mobilisés
pour collecter des fonds au profit de I'AFAF et ainsi aider au financement de la
recherche et de 'amélioration de la qualité de vie des AF ! Lancez-vous !

- Le groupe événements peut vous aider - Contact : evenements@afaf.asso.fr

Mécénat d'entreprise / Subventions

Un total de 38 900€ (+ 62% en un an) de dons effectués

A nouveau merci au groupe Socomore qui nous soutient depuis 2017 grace a
la relation privilégiée initiée par Stéphanie Carlin — Cette année, la commission
mécénat de deux de ses filiales (Socomore, BabbCo) nous ont attribué 23 400
€.

Trois entreprises nous ont renouvelé leur confiance : Alpha Geoid (1 000 €), a
I'initiative de Maxime Suire, Odalys Santé (1 500 €) a l'initiative de Céline Proietti,
Teridéal (2 000 €), a I'initiative de Pedro Saraiva.

De nouvelles entreprises nous ont rejoints : Fondation AnBer (5 000 €) a
I'initiative de Patricia Etienne, Solange 123 (4 500 €) a l'initiative de Caroline
Gaboriau.

Nous avons recu le soutien de trois entreprises lors d'événements : Société
Cavime (3 000 €) a l'initiative de Damien Hup, Groupama (1 500 €), a l'initiative
de Cathy Montaclair et Swiss Life (2 000 €) a l'initiative de Lucas Terrier.

Nous sommes également lauréat de I'appel a projets Brain-Team (10 000 €) qui
va nous permettre de réaliser, dans le courant de I'année 2026, de courtes
vidéos/animations explicatives de l'ataxie de Friedreich et de sa prise en
charge.

L'ensemble de ces sommes a permis d'investir dans la recherche, la poursuite des
groupes de parole et la structuration d’'un programme d’exercices ciblés intégrés dans
un logiciel a destination d'orthophonistes et le prototypage d'un module patient.

Si vous souhaitez, vous aussi, proposer de soutenir I'’AFAF au sein de votre entreprise,
ou bien dans votre réseau, vous avez a votre disposition un dossier téléchargeable sur
le site : https://www.afaf.asso.fr/nous-soutenir/entreprises/

- L'équipe mécénat (Stéphanie Carlin, Noémie Carpentier, Caroline Gaboriau,
Véronique Lattes, Sandra Lechene) peut vous aider dans ce type de démarche
Contact: mecenat@afaf.asso.fr
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Soutien a la recherche

Recherches subventionnées en 2025 pour 2026-2027 pour un montant total de
194 000 €.

L'appel a projets (AAP) de I'AFAF a été, comme en 2024, conjoint avec Fondation
Maladies Rares qui prend en charge la gestion de I'AAP puis le suivi financier des
projets.

Cette année encore nous avons mentionné notre soutien privilégié aux projets testant
des combinaisons de molécules, tout en restant ouverts a d'autres projets de
recherche fondamentale.

Les projets retenus pour financement sont :

- Evaluation de la combinaison de molécules sur un modéle de drosophile de
l'ataxie de Friedreich : approche in vivo du modele drosophile portant des expansions
GAA dans le géne de la frataxine de la mouche, avec criblage seul, puis deux a deux,
des combinaisons de molécules cliniquement pertinentes (Omaveloxolone,
Vatiquinone, Diméthylfumarate, Elamipretide, Nicotinamide, Epicatéchine, Idebenone).
Le projet est porté par Véronique Monnier, du CNRS, a l'université Paris Cité, pour 24
mois.

- Recherche d'un biomarqueur au niveau du systeme auditif : utilisation de I''RM
de diffusion du systeme auditif comme biomarqueur de la progression de l'ataxie de
Friedreich : analyse des propriétés de diffusion dans les voies auditives (y compris les
fibres du VIlléme nerf cranien ou nerf vestibulocochléaire). L'objectif est d'identifier les
changements microstructurels subtils associés a I'AF, avec corrélation des mesures
de I'IRM et des échelles cliniques (SARA). Le projet est porté par Julien Zanin, de
I'université de Melbourne, pour 12 mois.

- Détermination de la sensibilité des types cellulaires a la déplétion de frataxine
par rapport a un dysfonctionnement partiel de la frataxine a l'aide de modeles de
poisson-zébre : suite a la découverte d’'une famille porteuse d'une mutation rare du
géne frataxine, appelée R165C, qui ne diminue pas la quantité de frataxine dans
l'organisme, mais affaiblit plutét l'interaction de la frataxine avec un complexe
protéique essentiel a la santé des cellules, création d'un modéle de poissons zébres
avec R165C, comparé a modele de poissons-zébres ne possédant aucune frataxine =>
influence sur le développement et le comportement. L'objectif est de comprendre
pourquoi certaines cellules sont plus vulnérables et d'explorer comment différents
types de mutations de la frataxine (manque de frataxine vs frataxine dysfonctionnelle)
conduisent a la maladie. Le projet est porté par Hélene Puccio, de linstitut
NeuroMyoGene, Université Claude Bernard, a Lyon. Pour ce projet, I'’AFAF soutient une
premiere phase de 12 mois.
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- Rappels : recherches subventionnées en 2024 pour 2025-2026

4+ Analyse de combinaison de molécules 'omaveloxolone et nicotinamide sur un
modele cellulaire de cellules cardiaques. Richard Festenstein, Royal Imperial College,
Londres - Etude physiopathologique

+ Régulation des enzymes qui métabolisent les sphingolipides (principaux
constituants lipidiques des membranes neuronales et non neuronales) dans deux
modeles de souris AF, afin d'identifier des cibles potentielles pour le développement
de stratégies thérapeutiques. Sara Anjomani, Brunel University, Londres - Etude
physiopathologique

+FEtude d’analyse de la vision pour déterminer I'atteinte précoce de la vision dans I'AF,
aupres d'enfants et d'adultes, dans l'objectif de définir un potentiel biomarqueur, qui
permettrait notamment d'appuyer les essais cliniques dans des phases initiales de la
maladie. Carlo Larossi, Gesu Children Hospital, Rome - Etude physiopathologique.

@ Mission : accompagner au quotidien

Améliorer la prise en charge de la maladie

» Service écoute (appels téléphoniques et contacts par mail) : 226 demandes
recues (en moyenne 16 par mois), émanant de toutes régions et
majoritairement de non adhérents sur des sujets trés variés avec des échanges
parfois longs mais toujours riches. Edith Coppa (jusqu’en juin), Juliette Dieusaert,
Jacques Mesnildrey, Sandra Lechene, Claudine Terrier, Elisabeth Bayard (arrivée
en décembre) — Tél : 03 23 58 61 65 / contact@afaf.asso.fr

o Services gratuits a votre disposition, communs a AFAF, CSC et ASL:

> Service de soutien psychologique, assuré désormais par Audrey Rigaux et
Valérie Piloti, suite au départ en retraite de Martine Frischmann et Marie-Christine
Nolen en septembre dernier (voir revue 181) - 369 appels - Ce qui correspond au suivi
de 81 personnes dont 35 nouvelles. Ces appels sont venus de toutes les régions
frangaises mais plus particulierement des régions lle-de-France et Auvergne-Rhdne-
Alpes. Les appelants ont été majoritairement des personnes adultes tres directement
touchées par la maladie (pres de 70%) mais également des personnes de leur
entourage, surtout familial - Contact : spataxie.psy@gmail.com (attention nouvelle
adresse) ou 0970 465 165 (le vendredi 9h-13h en semaine impaire, et 13h-17h en
semaine paire) .

> Service d'accompagnement social, assuré par Sandra Lechene:
spataxie.as@gmail.com ou 0970 465 027 (mercredi 15h-19h). 140 appels, 81
personnes dont 58 nouvelles, autant de réponses et d'orientations apportées pour la
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constitution d'un dossier MDPH, les droits a la PCH aide humaine, les recherches
d’'aides financiéres pour l'achat de fauteuil ou I'aménagement du logement, de
structures d'accueil ou de répit, ...

> Service COM-Ataxie, I'heure du bilan : depuis sa création par I'AFAF en 2019,
notre service a accompagné plus de 100 bénéficiaires grace a 800 heures d'expertise.
Cette année, cela représente une trentaine de bénéficiaires. L'année 2025 marque
également une étape importante : notre modele s'étend a l'ensemble des maladies
rares du systéeme nerveux central grace au concours de la filiere Brain-Team. COM-
Ataxie devient ainsi BRAIN'CAAT.

L'objectif du service reste inchangé : un accompagnement spécialisé et sur-mesure
par des ergothérapeutes et orthophonistes pour faciliter 'accés a la communication
et au numérique, incluant le prét de matériel pour tester les solutions en conditions
réelles et a votre rythme. Perspectives 2026 : une ergothérapeute supplémentaire sera
dédiée au service pour renforcer et accélérer la prise en charge de vos demandes -
Contact : Noémie Carpentier, référente BRAIN'CAAT pour I'AFAF - Mail : brain-
caat@afaf.asso.fr

o Groupes de parole a distance, a destination de malades, animés par Anne-Claire
Dorsemans, psychologue - huit sessions organisées pour trois groupes adultes
et un groupe de jeunes - 40 participants - L'action se poursuit en 2026, sans la
participation de I'association ASL pour raisons budgétaires, avec deux groupes
"adultes”.

Ne restez plus seuls face aux difficultés rencontrées, contactez l'interlocuteur référent
du service approprié.

- Kiné : Iris Marolleau, neuro-kinésithérapeute référente, travaille avec le centre
de référence NeuroGene de la Pitié-Salpétriere, affilié a Brain-Team, la filiere de santé
des maladies neurologiques rares. Vos kinés peuvent la contacter a : kine@brain-
team.fr Informez-les.

» Fiches de prise en charge de l'ataxie de Friedreich a destination des
kinésithérapeutes sur le site AFAF : suivre les onglets «la maladie/pour les
soignants/kinésithérapie » et télécharger.

» Application Brain Mouv’ en libre acces pour réaliser des auto-exercices kiné au
domicile (programme adapté, vidéos et suivi progression) : https://brainmouv.com/

- Orthophonie : trois modules de formation a destination de vos orthophonistes
pour les informer aux spécificités de I'AF, et sa prise en charge en rééducation.
Séquences vidéo animées par des expertes : Claire Ewenczyk, neurologue au centre
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de référence des maladies neurogénétiques de la Pitié-Salpétriere, Stéphanie Borel et
Leslie Baron, orthophonistes. Informez-les. (revue 181)

Pour étre certain de recevoir 'ensemble des actualités de notre communauté, merci
de nous transmettre une adresse mail valide.

o Recueillir, comprendre et prendre en compte vos besoins

Adhérents, Vous étes les moteurs de l'association. Tout ce que le conseil
d’administration fait doit étre en lien avec vos besoins, vos attentes, pour votre intérét.

C’est I'ambition de la fonction spécifique “Voix des adhérents”, qui a pour objectif de
créer des questionnaires et d'analyser les retours pour s'assurer que chaque activité
réalisée réponde a vos attentes, et d'identifier ce que nous pouvons améliorer.

Ce type d'informations a aidé, par exemple, a définir la feuille de route de I'association
(rapport moral 2023).

Cette année, nous vous avons demandé votre avis sur I'assemblée générale 2024.
Encore merci pour vos retours précieux !

« Financer des projets d'aide au quotidien

L’AFAF a renouvelé sa contribution en 2025 au financement d’un projet initié en 2024,
en partenariat avec I'lCM et AMS Logiciel, d'extension d'un logiciel aujourd’hui utilisé
par des orthophonistes, pour inclure des exercices de rééducation d’'une part, et de
prototypage d’'un module a destination des patients, Madlen, pour de [l'auto-
rééducation supervisée par l'orthophoniste du patient (revue 180).

cm:.: Mission : représenter les malades et leurs proches

Partenariats nationaux

L'’AFAF est trés active depuis de nombreuses années et a lié des partenariats en France
notamment avec Brain-Team, NeuroGéne, Carammel, Alliance maladies rares,
Fondation maladies rares, AFM, APF France Handicap, Orphanet.

o Rappel : Brain-Team, la filiere santé des maladies neurologiques rares

o Ligne téléphonique d'accompagnement juridique : 09 80 801 801 du lundi au
vendredi de 9h a 18h. Plus d'infos https://brain-team.fr/
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« Plateforme de soutien et de formation a distance pour les aidants : finalisation
de l'outil numérique d'aide au remplissage du dossier MDPH. La version finale
est reportée a février 2026 - en acces libre sur le site internet de Brain-Team

« 25/03: journée annuelle de la filiere, marquée par son 25™€anniversaire.

Au programme : les mécanismes de lintelligence collective, développement de
biomarqueurs en neuro-imagerie, futur en recherche (projet ERDERA),; quelles
perspectives et défis pour les dix prochaines années dans les maladies neurologiques
rares : la génétique, un incontournable ?

e 19/05 : comité de pilotage du centre de référence NeuroGéne, intégré a la
filiere.

« 11/06: conseil de filiere (Jean-Frangois Joguet, représentant des trois
associations ASL, CSC, et AFAF)

o 18/06 : point semestriel sur l'activité de la filiere avec les représentants
associatifs (participation de Jean-Frangois Joguet)

e 25/11: 11°*™e journée des associations de patients (participation Stéphan
Rouillon)

~

o Participation a quatre webinaires couvrant différents thémes: ['habitat
inclusif, les mesures de protection juridiques, le dossier complémentaire avec
I'inter-filiere ERHR et le CNSA, les plateformes de répit pour soutenir les aidants,
les droits des aidants.

Ces webinaires médico-sociaux proposés par Brain-Team sont ouverts a tous, ils sont
faits pour vous ! Informations et inscriptions transmises dans les newsletters et la
revue.

» Le Centre de Référence NeuroGeéne (un des centres de la filiere Brain-Team) :

Le protocole national de diagnostic et de soins (PNDS) dans I'ataxie de Friedreich,
édité par la Haute autorité de santé (HAS) et diffusé en 2022, reste un « référentiel de
bonnes pratiques » pour tout soignant amené a accompagner un malade AF.

Informez tous vos soignants de I'existence de ce PNDS !
Plusieurs sites pour se le procurer :

- Centre de Référence NeuroGeéne : http://brain-team.fr/crmr-neurogene

- Haute autorité de santé (HAS):

https://www.has-sante.fr/jcms/p_3290014/fr/ataxie-de-friedreich

- AFAF : www.afaf.asso.fr
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o Lafiliere des maladies mitochondriales

Du fait de I'atteinte mitochondriale, nous faisons également partie du réseau des
maladies mitochondriales de I'enfant a I'adulte Carammel : https://carammel.org

Le centre de référence est basé a I'hdpital Necker enfants malades et travaille avec
plusieurs CHU (Angers, Bicétre, Caen, Bordeaux, Dijon, Tours, Rouen, Strasbourg).

« Alliance maladies rares (AMR) :

- De mars au mai : printemps de I'écoute, themes abordés : culpabilité des parents,
scolarité et vie professionnelle, accompagner les aidants.
05-06/05 : congres anniversaire des 25 ans, sous le theme des maladies rares a
I'horizon 2050
06/12 : marche des maladies rares dans le cadre du Téléthon - toujours présents
lors de cette mobilisation solidaire et festive pour témoigner haut et fort qu'on ne
lache rien ! - Revue Espoir 182

» Association francaise des myopathies (AFM) : participation au Téléthon
o Réseau APIC

Accompagnement psychologique individuel, collectif en Rhone-Alpes - participation au
colloque du 28 mars 2025 sur le theme " Adolescence et handicap évolutif : défis et
perspectives de vie"

o APF France handicap
Partenariat avec le TechLab pour le service COM-Ataxie.

03/10 : participation de la famille Joguet a I'Assemblée départementale Rhéne/Ain a
Lyon.

e Autres participations :
01/03 — 8*™¢journée des conseillers en génétique (Jean-Frangois Joguet) - revue 180.

23/08: présentation orale de “Real life expériences : Understanding the impact of a rare
disease on patients’ everyday life” a 'TEURO HSP Event a Copenhague (Cécilia Estrella).

24/02, 23/06, 29/09 et 08/12 : interventions sur le programme de rééducation
PAMPERO dédié spécialement aux personnes atteintes de syndromes cérébelleux,
proposé par I'hopital Henry Gabrielle de Lyon (Jean-Frangois Joguet).

07 et 08/10 : congrés RARE organisé par la Fondation maladies rares (FMR) - revue
182 - deux posters présentés : “Association Frangaise de I'Ataxie de Friedreich (AFAF)
: une association engagée pour aider les malades et soutenir la recherche” (Véronique
Lattes) et “Ressentis en vie réelle de patients atteints de I'ataxie de Friedreich traités
avec omaveloxolone” (Cécilia Estrella).

28 et 29/10: participation au World Orphan Drug Congress a Amsterdam, présentation
d'un poster: “Experiences and perceptions of French patients with Friedreich ataxia
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following treatment with omaveloxolone (Skyclarys) over a period of up to 73 weeks”
(Cécilia Estrella)

Novembre et décembre : relectures dans le cadre de la participation au College des
relecteurs de I'lnserm comme représentant de 'AFAF (Cécilia Estrella).

Partenariats Internationaux

« EURORDIS, fédération européenne des maladies rares en Europe : intervention
commune aupres de I'’AMR, de Stéphan Rouillon et Roseline Favresse, directrice
des politiques et des initiatives de recherche.

« EURO-ATAXIA, fédération de vingt associations d’ataxies, Friedreich et autres
de dix pays de I'Union européenne et également du Royaume-Uni, de la Suisse,
de la Norvege et d'Israél - Actions communes, partage de bonnes pratiques,
Lobbying aupres des instances. En 2025, plusieurs réunions du Board en visio
(Stéphan Rouillon, Véronique Lattes, Cécilia Estrella), et les 28/29 octobre,
participation a '’Amsterdam International Ataxia Patient Conference, avec une
présentation orale : “Gathering FA patients’ experiences and perceptions for HTA
processes - example of France”

o« EFACTS, Consortium européen de recherche translationnelle sur IAF,
coordonné par le Pr Jorg Schulz (Aix-la-Chapelle) — Représentation de I'AFAF
aux réunions de suivi mensuelles (Madeleine Schmeder ou Véronique Lattes).

« ACAF (association canadienne) : échanges fréquents.

« FARA (association américaine) : réunions et rencontres réguliéres, soutien
commun de recherches.

Liens inter associatifs

o Travaux communs AFAF-CSC-ASL : services de soutien psychologique et
d’accompagnement social, Conseils médical et scientifigue communs,
rencontres régionales, recherches de centres de répit, groupes de parole a
distance etc.

» ABAF (association belge) : travail en bindbme avec I'AFAF, Caroline Ransart
,(présidente) et Charles Ransart, membres cooptés au CA.
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Mission “Spéciale” : Skyclarys / Omaveloxolone

:ff; Le Skyclarys, le premier médicament approuvé dans I'AF, est
disponible en France dans le cadre d’'un acces précoce accordé par la
' Haute autorité de santé (HAS).

L'’AFAF est associée depuis le début a ce dossier en tant que représentante des
patients, et a largement participé aux différentes démarches auprés de la HAS :
contributions écrites aux commissions pour I'acces précoce et son renouvellement,
dossier de remboursement et auditions.

Cette année, nous avons poursuivi notre démarche visant a représenter la voix des
patients dans ce dossier. Cela nous parait en effet complémentaire des analyses
scientifiques réalisées par le laboratoire Biogen ou par les neurologues des CRMR, a
partir des données quantitatives renseignées dans la Banque nationale de données
maladies rares (BNDMR).

C’est pourquoi nous avons de nouveau recueilli le ressenti en vie réelle de personnes
ayant recu Skyclarys (Omaveloxolone), d'un point de vue quantitatif, a travers une
deuxieme enquéte lancée en juin 2025.

Les réponses ont été collectées jusqu’au 11 juillet 2025, ce qui nous a permis
d’apporter de nouveaux éléments sur les expériences et perceptions des patients AF
prenant ce traitement, sur une période pouvant aller jusqu’a 73 semaines.

Les premiers résultats de cette enquéte ont été transmis en aout 2025 a la HAS pour
appuyer la demande de réévaluation du Skyclarys faite par le laboratoire Biogen en vue
du remboursement de droit commun.

L'ensemble des résultats a fait l'objet d'un poster présenté lors du World Orphan Drug
Congress a Amsterdam fin octobre 2025, ainsi que d'une présentation orale lors
de International Ataxia Patient Conference organisée par Euro-ataxia, a Amsterdam fin
octobre 2025 (revue 182).

Nous avons contribué, également avec I'ensemble des résultats de I'enquéte, a la
demande de renouvellement de l'autorisation d'accés précoce pour le Skyclarys en
novembre 2025. L'accés précoce a été renouvelé en janvier 2026.

Nous remercions a nouveau tous les patients AF qui ont participé a cette enquéte.

Vous pouvez retrouver les résultats des différentes enquétes sur le site web de I'FAF.

*Groupe de travail pour I'enquéte Skyclarys de juin 2025 : Cecilia Estrella, Sandra Lechene, Véronique Lattes,
Noémie Carpentier, Juliette Dieusaert, Patricia Etienne, Gaulthier Bayard, Isabelle Lafargue, Stéphanie
Carlin et Stéphan Rouillon.

*Groupe de travail pour contribution a la HAS sur les résultats Skyclarys : Cecilia Estrella, Sandra Lechene
et Stéphan Rouillon.
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Le Skyclarys est le premier médicament approuvé dans le traitement de I'ataxie de
Friedreich, qui ralentit son évolution.

Continuons le combat : d’autres molécules arrivent !

- Pour toute question, contactez-nous: recherche@afaf.asso.fr

Merci a toutes et a tous. Nous avons besoin de toutes vos forces !

Le conseil d’administration de I'AFAF

Envie de rejoindre un groupe de travail du CA, de vous investir ? Retrouvez les groupes
de travail sur : https://www.afaf.asso.fr/lassociation/qui-sommes-nous/

=> Contactez-nous a contact@afaf.asso.fr
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