














.Eurobuomed

10c1 uster Méditerranée

Eurobiomed est 1e pbéle de compétitivité
regroupant 1’ensemble des acteurs de 1a
filiére Santé en régions Provence-Alpes-Cote
d’Azur et Languedoc-Roussillon. Nimes

Montpellier Nice

Marseille

Nos missions :

= Développer et fedeérer le réseau des acteurs de la Santé et des PME particulierement, afin de faciliter
les développements de médicaments, d’outils diagnostic, de nouveaux dispositifs médicaux et services,

= Accompagner la croissance des entreprises régionales par la mise en place de services, d'outils et
l'acces aux financements,

= Promouvoir le réseau et la qualité des recherches publiques et privees
meneées dans le Sud de la France,

= Inciter et soutenir la mise en place de projets de R&D collaboratifs et
aider a leurs financements.

Eurobiomed couvre un réseau dynamique et dense en
entreprises et laboratoires de recherche.

Linnovation est au cceur du développement du Sud de la France.
Comme Eurobiomed, 12 autres pdles ont éte labellisés pdles de
compétitivité, notamment dans les domaines de l'optique
photonique, des solutions communicantes sécurisees, de
I'agriculture et lalimentation, des énergies. Ces structures
travaillent en synergie, a votre service pour vous aider a
développer les innovations de demain.

Depuis le 1¢ janvier 2009,
Eurobiomed succede au pole
de compétitivite Orpheme et aux
clusters  Bioméditerranee et

Holobiosud.
Avec Eurobiomed Par ce regroupement, les acteurs
plongez au cceur de I'innovation industriels, académiques et scienti-
du Sud de la France ! figues affichent leur souhait de

travailler ensemble, d'étre plus
visibles, de développer de
nouveaux partenariats et de
promouvoir un réseau de R&D
tout au long du pourtour
mediterraneéen.



Un territoire de découvertes et d’innovations

Les régions Provence-Alpes-Cote d’Azur et Languedoc-Roussillon sont trés actives dans les secteurs de la
Sante et de la pharmacie. Des entreprises innovantes s'y développent, en s'appuyant sur une recherche
de pointe, reconnue au niveau international. Ce secteur bénéficie d'une forte croissance, porteé par un sou-
tien public fort, et un environnement favorable.

Une excellence scientifique

Plus de 250 laboratoires et des instituts de recherche renommes, regroupent 6000 chercheurs publics qui
travaillent dans la Sante.

Des plateformes scientifiques et des equipements de haut niveau ouverts aux collaborations avec le prive.

Un tissu industriel dynamique

Des entreprises leaders sur leur marcheé : sanofi-aventis, Bio-Rad, Galderma, Idenix,
Bausch et Lomb, Beckman Coulter, CisBio International, Horiba Medical, Cezanne...

Un vivier de PME tres innovantes : Innate Pharma, Ipsogen, Nicox, Medesis Pharma,
Intrasense, Supersonic Imagine, Protomed, SkuldTech, TxCell, Neureva,

Pharmaxon, Neorphys ...

Un environnement favorable aux entreprises

* _Immobilier  dédie, dispositifs  publics de  soutien  aux
entreprises innovantes, transfert de technologies,
plateformes technologiques, formations de haut niveau...

C

. les Chiffres clés:

= 400 entreprises ,

= 4 parcs scientifiques et technologiques g N ' ‘ ¢

= Plus de 6000 chercheurs en santé

= 2¢me territoire francais pour la création
d’entreprises

= Plus de 250 laboratoires de recherche publics

= 4 centres hospitaliers universitaires

1 délégation interrégionale a la Recherche Clinique (DIRC)

2¢me centre d’essais cliniques en France

= 2 cancéropodles

Linfectiopdle sud

= 3 campus labellisés : Montpellier, Aix-Marseille, Nice-Sophia Antipolis




-

@Cturobiomed

‘ (iocluster Méditerranée

Une des principales missions d’Eurobiomed est de stimuler
la mise en place et d’aider au financement de projets de R&D
en les accompagnant, en les labellisant (FUI, ANR, OSEO, IMI, ISI,
PRIDES...)

> Consultez le guide du porteur de projet
sur www.eurobiomed.org

|

. 5 Axes de projets prioritaires :

- les maladies infectieuses, tropicales et
émergentes

- les maladies rares et orphelines

- les dispositifs médicaux notamment :
biomarqueurs, diagnostic

. Des résultats

- limmunologie et ses applications

42 projets sont thérapeutiques

soutenus par des
financements publics
a hauteur de 45 M€
sur un budget de R&D
total de 88M¢

- les pathologies neurologiques,
le vieillissement et le handicap

= Cell Arthrix «Traitement de
I'arthrite juvenile idiopathique»
porte par TxCell, 2008
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v = Cheloide «Diagnostic
] 2 . .
= et traitement des cicatrices
s chéloides»
@ porté par EKKYO, 2008
o
= DiaTral «Diagnostic et
traitement de la maladie
d’Alzheimen
porte par sanofi-aventis, 2008

= MEDUL «Traitement de lésions
medullaires aigués»
porté par Pharmaxon, 2008




Les services d’Eurobiomed pour ses adhérents

Proposer des actions d'information et de mise en réseau

Biorezo mensuels (réunions de réseautage ouvertes a tous), réunions thématiques, deéjeuners débats...

Mettre a disposition des outils et des services mutualisés
Edition d'un annuaire des acteurs régionaux, mise en place de formations, d'actions collectives...

Etre présent a vos co6tés a l'international
I Promotion et participation a des missions et des salons internationaux...

Contribuer a vos projets innovants de développement
Projets R&D collaboratifs et recherche de financements...

. . Faciliter votre accés aux structures partenaires
. - de l'aide a I'implantation sur le territoire...

Proposer des forums de réflexion sur les enjeux de demain

attractivite, financements, formations-emplois. ..
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COMMUNAITE DIAGGLOMEATION

www.eurobiomed.org

Objectif Lune Sept.2009

Association Loi 1901

Eurobiomed organise ses éditions
en se souciant de la protection de
I'environnement. Les productions des
prestataires qu'elle désigne répondent
aux normes de traitement et de
recyclage agréés par I'Etat.
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Lieu de la
manifestation

Colloque

Rare and orphan disease Symposium

Maladies rares
st orphelines

Restaurant

Colloque

Montpellier SupAgro
Centre International d’études supérieures
en sciences agronomiques

Campus de La Gaillarde

2 place Pierre Viala — 34060 MONTPELLIER Cedex 02
Tél : +33 (0)4 99 61 22 00

Fax : +33 (0)4 99 61 29 00

http://www.supagro.fr/web/

ACCES

Depuis le centre ville : Au départ du jardin du
Peyrou, situé a la limite du centre historique, suivre le bou-
levard des Arceaux qui se poursuit par l'avenue de I'Ecole
d'Agriculture, laquelle méne directement a la place Pierre
Viala.

Par la route, depuis l'autoroute : Sortie
Montpellier Sud. Au rond-point suivre "Mosson". Continuer
sur 4 kilometres environ (rue de I’Abrivado puis Avenue des
Prés d'Arénes puis Avenue de la Liberté) en continuant a
suivre la direction de Mosson. Prendre a droite la direction
"Hopitaux Facultés". Au niveau du centre commercial
"Géant", continuer tout droit sous le tunnel. Tourner au 4éme
feu a droite aprés le Tunnel, puis suivre les panneaux
SupAgro - INRA sur 1 km environ.

Pour se rendre a SupAgro en bus :

e Depuis la gare SNCF ou le centre ville (place de la
Comédie) en utilisant les lignes :

16 : Direction "Euromédecine", descendre a la station
"Pierre Viala".

6 : Direction "Professeur J. BLAYAC", descendre a la sta-
tion "Erables".

¢ A partir des quartiers périphériques, par la ligne

"La Ronde", station "Louis Ravas".

Attention, les bus circulent de 6h00 a 21h00. Le bus de nuit
"Le Rabelais" prend le relais de 21h00 a 0h30.

e A partir de la ligne 1 du tramway, station "St Eloi"

ou "Universités"

Navette : Direction Agropolis, descendre a la station
"Campus Agropolis".

Parking Visiteurs
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NUMEROS UTILES

Aéroport International Montpellier — Méditerranée :
Tel : 04 67 20 85 00
www.montpellier.aeroport.fr/

Navette Aéroport (Ligne 120) - Gare routiére :
Tel : 04 67 92 01 43

Taxis de I'Aéroport :
Réservez votre taxi par téléphone : 04 67 20 65 29

Taxi Montpellier :
Tel : 04 67 100 000

Gare SNCF de Montpellier Saint Roch :

Place Auguste Gibert — BP 51238 — 34011 Montpellier
cedex 1

Renseignements : 36 35 (0,34 Euros / min)
www.gares-en-mouvement.com/gare-fr-1-frmpl.html
www.voyages-sncf.com/

Transports de I’Agglomération de Montpellier (TAM) :
Tel : 04 67 07 61 00
www.montpellier-agglo.com/tam/

Office du tourisme de Montpellier
30, Allée Jean de Lattre De Tassigny
34000 MONTPELLIER, France

Tel : 04 67 60 60 60
www.ot-montpellier.fr
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Rare and orphan disease Symposium

Frais d’inscription

Maladies I‘§II‘€S
st orphelines

INSCRIPTION STANDARD

300 Euros TTC

INSCRIPTION ACADEMIQUE ET PME de moins de 10 salariés

200 Euros TTC

INSCRIPTION ASSOCIATIONS DE PATIENTS ET ETUDIANTS

50 Euros TTC

Les droits d’inscription comprennent : I’accés aux rencontres partenariats, aux sessions scientifiques et a
I’espace exposition, ainsi que le programme, les pauses café et les deux déjeuners.

ACCUEIL

Laccueil des participants est ouvert a SupAgro dés 8h le
jeudi 29 et le vendredi 30 octobre.

Le port du badge est obligatoire sur toute la durée et sur
tous les espaces du Colloque. Merci de vous présenter a
laccueil du Colloque a votre arrivée pour récupérer votre
badge.

PARTENAIRES / EXPOSITION

Un espace exposition est prévu. Nous attendons les parti-
cipants nombreux pour visiter cette exposition de profes-
sionnels et d’associations sur toute la durée du Colloque
ainsi que durant les plages horaires du programme spécia-
lement dédiées a cet effet :

¢ Le vendredi 30 octobre
- De 8h00 a 8h30

- De 10h30 a 10h50

- De 13h30 a 14h30

- De 16h45 a 17h30

¢ Le jeudi 29 octobre
- De 8h00 a 10h00

- De 12h10 a 12h30

- De 13h30 a 14h30

- De 16h30 a 16h50

- De 18h30 a 19h00

RESTAURATION

Les pauses indiquées dans le programme détaillé auront
lieu sur 'espace exposition, a SupAgro.

Les déjeuners indiqués dans le programme détaillé auront
lieu au restaurant du Campus, a SupAgro.

La Soirée de
Gala aura lieu
le jeudi 29
octobre 2009
a 20h au
Domaine de la
Providence.

Instructions pour
les intervenants

Ou et quand apporter votre présentation
PowerPoint ?

* Ou ? : Salle de "Preview" en régie, dans 'amphithéatre
Philippe Lamour

* Quand et comment ? : Une salle de préparation est
mise en place pour que vous puissiez vérifier votre présen-
tation PowerPoint et la télécharger sur le réseau a I'avance.
Nous vous remercions de vous présenter dans cette salle a
nos informaticiens la veille de votre présentation, ou au plus
tard la demi-journée précédant votre intervention.

Pour toute intervention, des micro-ordinateurs PC seront
disponibles pour les présentations, avec le logiciel
PowerPoint version 2007 permettant une vidéo projection.
Les supports acceptés sont les clés USB ou les Cdroms
uniqguement. En aucun cas votre présentation ne pourra
étre réalisée avec votre ordinateur personnel. Nous vous
remercions de vous assurer au préalable de la compatibilité
et bonne qualité de lecture de votre présentation avec un
PC (si vous travaillez sur Mac par exemple).




Rencontres
partenariats

Colloque

Rencontres partenariats

Le Colloque met en place un espace « Business to
Business » dédié aux rencontres.

Avec le soutien logistique de la CRCI Languedoc-
Roussillon et du réseau Entreprise Europe, nous propo-
sons sur les deux jours du Colloque un service de rendez-
vous personnalisés entre les partenaires et participants
désireux d’échanger au cours de ces Rencontres
Partenariats.

Nous proposons une formule « one to one » (B2B) inno-
vante destinée aux organismes dynamiques et désireux de
développer leurs réseaux de clients et de partenaires.
Partant du principe que tout développement d'activité pro-
fessionnelle ou de partenariats est avant tout une gigantes-
que aventure humaine, le Colloque rassemblera en un lieu
convivial un ensemble de personnes toutes présentes dans
un méme but : développer leurs réseaux de relations, des
partenariats et, par la méme occasion, leurs opportunités
d'affaires.

e Gratuit pour deux personnes (exposants)

* Au-dela de deux personnes et pour les non

exposants : l'inscription au Colloque est obligatoire

e L'acces a la convention d'affaires est inclus

dans les frais d'inscription

Enregistrement

1. Avant I'événement, les participants se sont enregistrés
en ligne pour les Rencontres Partenariats en rentrant leur
profil décrivant leur activité et les participants qu’ils souhai-
taient rencontrer. A I'aide de leurs identifiants, ils ont consti-
tué un planning de disponibilités sur les deux jours du col-
loque.

2. Les participants enregistrés ont sollicité des rendez-vous
individuels avec des partenaires potentiels identifiés a tra-
vers le Catalogue en ligne (ces demandes ont été accep-
tées ou rejetées a la guise du participant sollicité). Le ren-
dez-vous a été planifié en fonction des disponibilités res-
pectives.

3. Dans les jours précédant 'événement, chaque partici-
pant a recu son planning personnalisé de rendez-vous.

4. Pendant I'événement, les rencontres se déroulent en
face a face dans les locaux de SupAgro avec les interlocu-
teurs choisis : I'équipe Entreprise Europe reste a la dispo-
sition des participants pour aider au bon déroulement des
rendez-vous.

Maladies F§IF€S
st orphelines

Rare and orphan disease Symposium

Echéances

Enregistrement et soumission des profils de collaboration :
15/10/2009

Sollicitation des rendez-vous : 21/10/2009

Confirmation des demandes de rendez-vous : 22/10/2009

Rendez-vous

Trois sessions sont ouvertes, en fonction du programme
des conférences et des ateliers, et chaque rendez-vous
durera 30 minutes :

Jeudi 29 Octobre, de 14:30 a 18:30
Vendredi 30 Octobre, de 8:30 a 13:30
Vendredi 30 Octobre, de 14:30 a 17:30

Lieu

Salle 106 (accessible depuis le hall d’accueil)

% CRCI ANy med 2europe grng?em
!%Lunguedoc-kousslllon A et B network




Maladies rares
st orphelines

Colloque

Comités

Rare and orphan disease Symposium

A <

Comité Scientifique
Coprésidents :

BLIN OlVIEr . . .. e e e e Université de la Méditerranée
SCHWEBIG ANNICK . . . oo e e e e Actelion

Institutions et associations :

ANTONINI FrangoiSe . . . . .ot e e Alliance Maladies Rares
ARNAUD OlIiVIEr. . . .o e e e e INSERM Transfert
AYME SEQOIBNE. . . oottt Orphanet
DUGUET Christophe. . . . .ot e e e e e AFM
FOURCADE Alexandra . . . ... e DHOS - Plan Maladies Rares
KACZOREK Michel . ... ... e France Biotech et Eurobiomed
NGUYEN Gérard. . .. ... e e e e e e e Eurordis
PRIVAT Alain . .o e FMO (et Neureva)
ROCHE GIlles . . . . ot e e e e e e e Eurobiomed
SIRVEN AUE . . . .. e e e ANR
SOLETTIUJEIOME . . . .ottt e e e e e e e e e e LEEM Recherche
TORRENT FARNELL JOSep ... ii e Fondation Dr Robert et COMP
TOURNIER-LASSERVE Elisabeth ... ...... ... .. . . . . GIS — Maladies Rares

Scientifiques et Centres de référence Maladies Rares :

BLIN OliVier . ..o Marseille
CLAUSTRES Mir€ille . .. ..o e e e e Montpellier
DAUVILLIERS YVES. . . oottt e Montpellier
DESNUELLE Claude. . . ... oo e e e e e Nice
HAMEL Christian. . ... e e e e e e Montpellier
HIBERT Marcel . . ... e e e e e e Strasbourg
LEVY NICOIaS . . . o Marseille
SARDA PIerTe . . ot Montpellier
TOUITOU Isabelle. . . . ... e e e e e e e Montpellier

Entreprises :

BERRO Marine. . . ..o Murigenetics
BERTHE Jacquie. . . . .. .. e e e e e e Sanofi-Aventis
DUPUY PatriCk. . . ..o e e Orfagen
GRANIER LUC-ANAIe . . . .o Advicenne Pharma
MAUREL Jean-Claude . .. ........ . e e e Medesis Pharma
NORREEL Jean-Chretien . ... ... e e e e e Pharmaxon
PRUSS ReEDECCA . . . ..ot e e Trophos
SCHWEBIG ANNicK . . .o Actelion
TEMSAMANI Jamal . . . ..o e CLL Pharma
THOMAS ReN€ . . .o e e e e e Genzyme

Comité d’Organisation

Président

ROCHE Gilles . . . . oot e e e e e Eurobiomed
ASTERIOU THas . . . oottt e e e e e e Montpellier Agglomération
ESCOJIDO Fréderic . . . . ..o e e Nimes Métropole
GANIVET Bénédicte . . . .. ..o e e e NRCT / DRC CHRU Nimes
GOUCHAM Arnauld-Yves / MARCHAL Sophie . ............... Conseil Régional Languedoc-Roussillon
MAUREL Jean-Claude . .. ....... .. e e Medesis Pharma
MOREL Caroline . . . ... e Eurobiomed
NEGRE OlVIer. . ..o Alliance Maladies Rares
ROYERE Emilie. . . . ..o e e e e Eurobiomed
SARDA Pierre. . ... Centres de référence Maladies Rares
TOUITOU Isabelle . ... e Centres de référence Maladies Rares
TALIANA Stéphane / MALET Henri . ........ ... ... . . i, CRCI Languedoc-Roussillon
VIDAL Pierre / CORTOT CélINe . . . . .ot e e e e Inserm Transfert




Evénement Satellite (a I'extérieur de SupAgro)

Evénement extérieur coordonné par le comité régional de la FRM

« Du microscope historique de Jules Emile Planchon qui a sauvé le vignoble européen

Départ a 14h au Musée de la Faculté de Pharmacie, Avenue Charles Flahaut

MERCREDI 28 OCTOBRE 2009
14h00 - 18h00

(Fondation pour la Recherche Médicale)
Parcours commenté

du Phylloxera au microscope multiphotonique »

8h00

Ouverture de I'accueil, du hall d'exposition et du village des associations
Hall d’'Honneur et Salle 108

8h00 - 10h00

Café d'accueil et visite de I'exposition
Hall d'Honneur et Salle 108

10h00 - 10h15

Introductions et messages de bienvenue
Amphithéatre Philippe Lamour

10h15 - 12h10

Conférences pléniéres
Amphithéatre Philippe Lamour

12h10 - 12h30

Pause et visite de I'exposition
Hall d'Honneur et Salle 108

12h30 - 13h30

Atelier A1 Atelier A2 Atelier A3 Atelier A4
Approche Difficultés de

. . Preuve de concept... )
physiopathologique... financement...

Amphi. 206 Amphi. P. Lamour Amphi. 208 Salle 304

Registres...

13h30 - 14h30

Déjeuner et visite de I'exposition
Restaurant du Campus / Hall d'Honneur et Salle 108

Restitution des Ateliers A1 a A4
14h30 - 1530 Amphithéétre Philippe Lamour
Rencontres
Ateliers A5 Ateliers A6 Ateliers A7 Ateliers A8 Partenariats
15h30 - 16h30 Chl.mIOthequeS o .I.\/Iarches et. Dispositif médical... Essais cliniques... Salle 106
biobanques... politique des prix...
Amphi. 206 Amphi. 208 Salle 304 Amphi. P. Lamour
Pause et visite de I'exposition
16h30 - 16h50 Hall d'Honneur et Salle 108
Conférences pléniéres
16150 - 17h30 Amphithéatre Philippe Lamour Rencontres
Allocutions des partenaires Partenariats
- ocu Salle 106
17h30 - 1830 Amphithéatre Philippe Lamour

18h30 - 19h00

Visite de I'exposition
Hall d'Honneur et Salle 108

19h00

Départ pour la Soirée de Gala, au Domaine de la Providence
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Vendredi 30 octobre

Ouverture de I'accueil, du hall d'exposition et du village des associations

8h00 Hall d'Honneur et Salle 108
Café d'accueil et visite de I'exposition
8h00 - 8h30 Hall d'Honneur et Salle 108
Conférences pléniéres
8h30 - 9h30 Amphithéétre Philippe Lamour Rencontres
Restitution des Ateli AS 3 AB Partenariats
estitution des Ateliers a
- Salle 106
9h30 - 10h30 Amphithéatre Philippe Lamour
Pause et visite de I'exposition
10h30 - 10h50 Hall d’'Honneur et Salle 108
Conférences pléniéres
10n50 - 12h30 Amphithétre Philippe Lamour
Rencontres
Atelier A9 Atelier A10 Atelier A11 Atelier A12 Partenariats
Bassi E ises : "
12h30 - 13h30 - assm, ntreprlse_s "success Tests diagnostics... Petites séries... Salle 106
méditerranéen... stories"...
Amphi. 206 Amphi. Ph. Lamour Amphi. 208 Salle 304
Déjeuner et visite de I'exposition
13h30 - 14h30 Restaurant du Campus / Hall d'Honneur et Salle 108
Restitution des Ateliers A9 a A12
14030 - 15h30 Amphithéatre Philippe Lamour
Table ronde
15h30 - 16h15 Amphithéatre Philippe Lamour
Conférence pléniére Rencontres
16h15 - 16h30 Amphithéatre Philri,ppe Lamour Partenariats
Salle 106

16h30 - 16h45

Conclusions
Amphithéatre Philippe Lamour

16h45 - 17h30

Visite de I'exposition
Hall d'Honneur et Salle 108

Evénements Satellites (a I'extérieur de SupAgro)

VENDREDI 30 OCTOBRE 2009
18h00 - 19h30

Evénement Grand Public coordonné par I'Association ConnaiScience

Conférence-débat
« Les Maladies Rares : comment ¢ca marche ? »

Salle Guillaume de Nogaret (Espace Pitot, Place du Professeur Mirouze)

SAMEDI 31 OCTOBRE 2009

9h00 - 12h00
Evénement Grand Public coordonné par I'Ecole de I'ADN

3 ateliers d'une heure
« Les méthodes de diagnostic genétique,
dans un laboratoire de biologie moléculaire mobile »

Faculté de Médecine - 2, rue de I'Ecole de Médecine (centre ville de Montpellier)




Plan exposition |||||||||||I||| “““

e Amphithéatres 206 et 208 au premier étage
e Salle 304 au deuxiéme étage
n Village des
Associations
“ Salle 108

ENTREE

PRINCIPALE BUFFET

Liste stands

1 Sanofi-Aventis R&D 7 Eurobiomed

2 Bayer Schering Pharma 8 Shire France

3 Montpellier Agglomération 9 Pfizer

4 Fédération des Maladies Orphelines 10 Merck Serono
5 ITEC Services 11 Modul Bio SAS
6 Association Francgaise contre les Myopathies (AFM) 12 Genzyme

B
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Rencontres
Partenariats
Salle 106

VERS
LE RESTAURANT
DU CAMPUS

Associations

A Association des Sclérodermiques de France E Association Francaise des Malades Atteints de Porphyries
B Association Coline Syndrome de Franceschetti F Association de lutte contre la dystonie « Etoile d'Argent »
C Association Florare G Association MELIES

D Association Frangaise Lesch-Nyhan Action Maladie Génétique ~ H Association Vaincre les Maladies Lysosomales

"
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Il Mercredi 28 octobre
EVENEMENT SATELLITE

14h00 - 18h00 Evénement extérieur coordonné par le comité régional de la FRM
(Fondation pour la Recherche Médicale)
Lieu : Rendez-vous devant le Musée de la Faculté de Pharmacie,
avenue Charles Flahaut, a 14h (Tramway ligne 1 direction Mosson, Arrét Boutonnet)
Sujet : « Du microscope historique de Jules Emile Planchon qui a sauvé le vignoble
européen du Phylloxera au microscope multiphotonique », le comité régional de la FRM,
vous invite a un parcours commenté autour des grands acteurs de notre patrimoine
scientifique régional, commencant au Musée de Pharmacie, Faculté de Pharmacie,
avenue Charles Flahaut, Montpellier, et continuant a [l'Institut de Génomique
Fonctionnelle IGF, 141 rue de la Cardonille, Montpellier (Tramway ligne 1, Direction
Mosson, Arrét Occitanie)
Intervenants : Pr Colette Charlot (Conservateur du Musée de Pharmacie)
et Pr Patrice Mollard (Institut de Génomique Fonctionnelle)

ll Jeudi 29 octobre I

8h00 ENREGISTREMENT
OUVERTURE DU HALL D'EXPOSITION ET DU VILLAGE DES ASSOCIATIONS
Hall d’Honneur et Salle 108

8h00 - 10h00 CAFE D'ACCUEIL ET VISITE DE L'EXPOSITION
Hall d’Honneur et Salle 108

10h00 - 10h15 INTRODUCTIONS ET MESSAGES DE BIENVENUE
Amphithéatre Philippe Lamour

10h15 - 10h30 CONFERENCE INAUGURALE
Amphithéatre Philippe Lamour

Etat de la R&D dans les Maladies Rares, 10 ans aprés le réglement européen du médicament orphelin
Ségoléne Aymé (Orphanet)
10h30 - 12h10 CONFERENCES PLENIERES

Amphithéatre Philippe Lamour

Modérateur : Annick Schwebig (Actelion)

Les questions posées par les relations public-privé en R&D pour les Maladies Rares : point de vue des
académiques
Nicolas Levy (GIS Maladies Rares)

Les industries de la santé : vers un nouveau paradigme ? Impact sur les Maladies Rares
Annick Schwebig (Actelion)

Bien comprendre I'évaluation réglementaire des traitements des Maladies Rares
Frangois Meyer (HAS)

Plan National Maladies Rares : d’un plan, l'autre...
Gil Tchernia (Ministéres chargés de la Santé, de la Recherche, de I'lndustrie et de la Solidarite)

Réles des associations de patients dans les Maladies Rares
Laurence Tiennot-Herment (AFM)




Maladies P{;II‘QS
st orphelines

Colloque

Rare and orphan disease Symposium

12h10 - 12h30 PAUSE ET VISITE DE L'EXPOSITION
Hall d’Honneur et Salle 108

12h30 - 13h30 ATELIERS (EN PARALLELE)

A1 : Amphithéatre 206
Approche physiopathologique pour des groupes de maladies... une opportunité pour des pistes thérapeuti-
ques pour les Maladies Rares ?
Serge Amselem (Hop Trousseau), Geneviéve de Saint Basile (INSERM) et Nicolas Levy (CHU Marseille /
GIS Maladies Rares)
Décrire des cas en pointant les conséquences positives d’'une approche physiopathologique permettant
d’adresser des groupes de maladies plutét que des maladies isolées :
1 : R&D applicable a des groupes de pathologies rares : exemple des laminopathies
2 : R&D applicable a des groupes de pathologies rares : exemple des syndromes auto-inflammatoires
3 : R&D applicable a des groupes de pathologies rares : exemple des anomalies immunitaires

A2 : Amphithéatre Philippe Lamour
Passer des modeles in vitro et animaux a I'hnomme : les spécificités des Maladies Rares sont-elles un frein ?
L'établissement de la preuve de concept dans le traitement des Maladies Rares est-il une difficulté ?
Joélle Micallef (Université de la Méditerranée), Gertjan Van Ommen (Leiden University Medical Center) et
Manuel Gaviria (Neureva)
1 : Quelles sont les difficultés particulieres de I'établissement de la preuve de concept dans le traitement des
Maladies Rares (passage des modeéles in vitro et animaux a I'homme) ? Vision académique
2 : Quelles sont les considérations applicables a des PMEs ? (a la lueur d’'un exemple de problématique de
transition animal/homme (modéles animaux de pathologies neurologiques), avec dimension "maladie orpheline"
dans un contexte de R&D d'une entreprise)

A3 : Amphithéatre 208
Comment aborder les difficultés de financement selon les phases de développement des produits ?
Luc-André Granier (Advicenne Pharma), Jean-Yves Nothias (SGAM), Annabelle Dieval et Edith Petitet
(OSEOQO)
1 : Quelles sont les étapes clés du financement d'une start-up développant des produits pour des Maladies Rares ?
Comment se passe l'articulation public-privé ?
2 : Quelles sont les difficultés principales et leurs solutions possibles ?
3 : Comment convaincre des investisseurs ?

A4 : Salle 304

Quel modeéle de partenariat autour des registres ?

Ségolene Aymé (Orphanet), Samantha Parker (OrphanEurope) et Gérard Nguyen (Eurordis, AFSR)
1 : Quels sont les registres disponibles en France et en Europe ? Comment accéder a l'information ?
2 : Comment sont-ils organisés et financés ? Les données sont-elles accessibles ? Quelles sont les contraintes
pour la collaboration internationale ?
3 : Comment susciter une meilleure collaboration académique-privée respectant les contraintes réglementaires
des entreprises et le libre acces aux données pour la recherche académique ? Une charte commune est-elle
une des solutions ?

13h30 - 14h30 DEJEUNER ET VISITE DE L'EXPOSITION
Restaurant du Campus / Hall d’Honneur et Salle 108

14h30 - 15h30 RESTITUTION DES ATELIERS A1 a A4
Amphithéatre Philippe Lamour

Modérateur : Serge Amselem (Hop Trousseau)
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15h30 - 16h30 ATELIERS (EN PARALLELE)

A5 : Amphithéatre 206

Chimiotheques et biobanques : gestion et mise a disposition

Jeanne-Héléne Di Donato (3C-R) et Philippe Jauffret (Chimiothéque nationale)
1 : Comment sont organisées les chimiotheques actuellement en Europe, quel en est 'accés des entreprises,
et comment la collaboration académique-privée s’instaure-t-elle ?
2 : Comment sont organisées les biobanques actuellement en Europe, quel en est 'acces des entreprises, et
comment la collaboration académique-privée s’instaure-t-elle ?
3 : Quelles sont les difficultés principales et quelles seraient les pistes d’amélioration ?

A6 : Amphithéatre 208
Comment gérer en méme temps I'étroitesse des marchés, la politique des prix et les besoins des patients ?
René Thomas (Genzyme) et Jacques Monnet (association Incontinentia Pigmenti France, Alliance
Maladies Rares et FMO)
1 : Quels sont les exemples marquants de succes et/ou d’échecs en terme de compromis prix, au cours des
derniéres années ?
2 : Quelles sont les difficultés principales rencontrées pour la fixation du prix d’un produit s’adressant a un
nombre limité de patients ?
3 : Quelles pourraient étre les principales mesures a envisager pour les années a venir, pour encourager et faciliter
larrivée de nouveaux produits efficaces pour les patients et rentables pour I'entreprise qui prend les risques ?

A7 : Salle 304

Comment développer le secteur du « dispositif médical » dans les Maladies Rares ?

Philippe Fraisse (LIRMM), Stéphane Bou (Otonomia) et Philippe Vallet (AFM)
1 : Quels sont les grands domaines du secteur Dispositif Médical pour les Maladies Rares, et ou sont les plus
grands besoins pour les patients dans les années a venir ?
2 : Dans ces domaines, quels sont les freins et opportunités pour le développement de nouvelles solutions
pour les patients ?
3 : Quels sont les messages clés a faire passer pour lancer et soutenir le développement de ce secteur ?

A8 : Amphithéatre Philippe Lamour
Difficultés des essais cliniques dans les Maladies Rares : comment les lever ?
Olivier Blin (Université de la Méditerranée), Patrick Dupuy (Orfagen) et Jacques Bernard (Alliance
Maladies Rares)
1 : Quelles sont les difficultés principales des essais cliniques pour les Maladies Rares (solutions statistiques
particuliéres adaptées au petit nombre...) ?
2 : Les réseaux de patients existants sont-ils suffisants pour fournir des sujets pour les études ? Quelles
mesures d’amélioration sont attendues par les cliniciens ?
3 : Quelle est la position des autorités réglementaires en termes de dossiers « allégés » ?

16h30 - 16h50 PAUSE ET VISITE DE L'EXPOSITION
Hall d’Honneur et Salle 108

16h50 - 17h30 CONFERENCES PLENIERES
Amphithéatre Philippe Lamour

Modérateur : Ségolene Aymé (Orphanet)

Quels sont les leviers financiers existants ?
Antoine Ferry (CTRS)

Quel est le réle des Centres de référence Maladies Rares ? Comment travailler avec un Centre de réfe-
rence Maladies Rares quand on est une entreprise ?
Isabelle Touitou (Centre de référence Maladies Rares)

Quel peut étre le role des structures de valorisation en terme de partenariats public-privé pour les
Maladies Rares ? Exemple de I'accord Inserm-Transfert / Eurobiomed
Céline Bouquet (INSERM Transfert), Michel Kaczorek (Eurobiomed)

B
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17h30 - 18h30 ALLOCUTIONS DES PARTENAIRES
Amphithéatre Philippe Lamour
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Les Maladies Rares : une priorité du p6le Eurobiomed Jacquie Berthe (Eurobiomeqd)
Les collectivités supportent le pdle Eurobiomed et la filiere Santé
Conseil Régional LR, Conseil Général de I'Hérault, Agglomération de Montpellier
18h30 - 19h00 VISITE DE L'EXPOSITION

Hall d’Honneur et Salle 108

19h00 DEPART POUR LE DINER DE GALA, au Domaine de la Providence
Hall d’Honneur

En parallele, I'aprés-midi : Rencontres Partenariats Salle 106

ll Vendredi 30 octobre I

8h00 ENREGISTREMENT
OUVERTURE DU HALL D'EXPOSITION ET DU VILLAGE DES ASSOCIATIONS
Hall d’Honneur et Salle 108

8h00 - 8h30 CAFE D'ACCUEIL ET VISITE DE L'EXPOSITION
Hall d’Honneur et Salle 108
8h30 - 9h30 CONFERENCES PLENIERES

Amphithéatre Philippe Lamour
Modérateur : Olivier Blin (Université de la Méditerranée)

Spécificités et gestion de la communication et de la commercialisation des produits s'adressant a des
Maladies Rares Virginie Gressin (Actelion)

Les tests diagnostiques dans les Maladies Rares : outils existants (exemples) et attentes
Marc Delpech (INSERM - Hépital Cochin)

Probleme des petites séries : présentation du sujet par un fabricant spécialisé dans les petites séries
Jean-Pascal Conduzorgues (CRID Pharma)

9h30 - 10h30 RESTITUTION DES ATELIERS A5 a A8
Amphithéatre Philippe Lamour

Modérateur : Christophe Duguet (AFM)

10h30 - 10h50 PAUSE ET VISITE DE L'EXPOSITION
Hall d’Honneur et Salle 108

10h50 - 12h30 CONFERENCES PLENIERES
Amphithéatre Philippe Lamour

Modérateur : Catherine Lassale (LEEM)

Collaborations autour du Bassin Méditerranéen : succes et attentes
Josep Torrent-Farnell (Fundacio Robert / Université autonome de Barcelone)

Quel modéle d'entreprise pour le développement dans les Maladies Rares ? Intérét économique versus
responsabilité sociétale ? Antoine Ferry (CTRS)

Les Maladies Rares neurosensorielles et neuromusculaires : aspects actuels des partenariats public-privé
Christian Hamel et Francois Rivier (Centres de référence Maladies Rares)

"
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Des centres de référence pour patients adultes atteints de cancers rares : un nouvel enjeu pour la cancé-
rologie francaise. Jeanne-Marie Brechot (Institut National du Cancer)

Quel peut étre limpact des nouvelles technologies pour les Maladies Rares ? Focus sur thérapies génique
et cellulaire. Marc Peschanski (I-Stem, Evry)

12h30 - 13h30 ATELIERS (EN PARALLELE)

A9 : Amphithéatre 206

Bassin méditerranéen : pour le développement de nouveaux partenariats

Josep Torrent-Farnell (Barcelone), Ghazi Tadmouri (Dubai) et André Megarbané (Liban)
1 : Quelles sont les raisons particulieres pour envisager la question des Maladies Rares dans une logique
méditerranéenne, quels en sont les contours : éléments positifs, mais aussi limites ? Pour quelles maladies
particulierement ?
2 : Quelles sont les collaborations déja existantes ?
3 : Quelles seraient les recommandations pour I'avenir ?

A10 : Amphithéatre Philippe Lamour
Les lecons a tirer des premiers succes thérapeutiques pour combattre les Maladies Rares
René Thomas (Genzyme), Bernard Dauvergne (Addmedica), Rebecca Pruss (Trophos) et Gilles Roche
(Eurobiomed)
Success stories industrielles en termes de solutions diagnostiques ou thérapeutiques pour des
Maladies Rares, basées sur un fort partenariat public-privé : quelles ont été les clés du succes ?
Quelles lecons a tirer ?
1 : Exemple de Genzyme
2 : Exemple d’Addmedica
3 : Exemple de Trophos

A11 : Amphithéatre 208
Les tests diagnostiques dans les Maladies Rares : évolutions technologiques nécessaires
Anne-Francoise Roux et Philippe Khau Van Kien (CHU Montpellier), Marc Delpech (INSERM - Hépital
Cochin), Franck Molina (SysDiag) et Daniel Nerson (Genomic Vision)
1 : Quels sont les enjeux actuels pour le diagnostic biologique des Maladies Rares liés (1) a l'offre disponible
de tests, (2) a la réforme de la biologie médicale, (3) a la structure de I'offre de test en France et en Europe,
(4) au mode de financement ?
2 : Quelles sont les évolutions technologiques attendues qui pourront impacter ? et leurs déterminants ?
3 : Quels messages clés peuvent étre adressés pour que le secteur puisse se développer pour mieux servir les
malades a un colt acceptable ? Quelle coopération internationale mettre en place et comment ?

A12 : Salle 304

Problemes des petites séries : quelles pistes d'amélioration ?

Jean-Pascal Conduzorgues (CRID Pharma), Jean-Hugues Trouvin (Pharmacie centrale APHP)
1 : Quelles sont les principales difficultés (techniques, économiques, organisationnelles, etc.) liees a la petite
taille des séries du point de vue : fabrication, formulation galénique, contr6les analytiques, conditionnement,
distribution, etc. ?
2 : Comment la question est-elle gérée actuellement ? Quels sont les freins ?
3 : Quelles pourraient étre les solutions a développer pour faciliter et encourager le travail sur les petites séries ?

13h30 - 14h30 DEJEUNER ET VISITE DE L'EXPOSITION
Restaurant du Campus / Hall d’Honneur et Salle 108

14h30 - 15h30 RESTITUTION DES ATELIERS A9 a A12
Amphithéatre Philippe Lamour

Modérateur : René Thomas (Genzyme)

=
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15h30 - 16h15 TABLE RONDE
Amphithéatre Philippe Lamour

loque

Les données prises en compte et les criteres de la Commission de Transparence doivent-ils étre adaptés
pour les Maladies Rares ?

Olivier Blin (Université de la Méditerranée), Francois Meyer (HAS), Gilles Bouvenot (Commission de
Transparence), Christel Nourissier (Alliance Maladies Rares et Eurordis), Annick Schwebig (Actelion),
Serge Braun (AFM), Ségoléne Aymé (Orphanet), Catherine Lassale (LEEM)

16h15 - 16h30 CONFERENCE PLENIERE
Amphithéatre Philippe Lamour

L'avenir est-il dans les partenariats public-privé européens ?
Andrea Rappagliosi (EuropaBio)

16h30 - 16h45 CONCLUSIONS
Amphithéatre Philippe Lamour

16h45 - 17h30 VISITE DE L'EXPOSITION
Hall d’Honneur et Salle 108

En parallele, toute la journée : Rencontres Partenariats Salle 106

EVENEMENT SATELLITE

18h00 - 19h30 Conférence-Débat Grand Public
Lieu : Salle Guillaume de Nogaret (Espace Pitot, Place du Professeur Mirouze,
Montpellier Centre)
Sujet : Les Maladies Rares : comment ¢a marche ?
Intervenants : Marc Delpech (Hépital Cochin),
Olivier Négre et Frangoise Antonini (Alliance Maladies Rares)
et Didier Michel (ConnaiSciences)

ll Samedi 31 octobre I

EVENEMENT SATELLITE

09h00 - 12h00 Evénement Grand Public
Lieu : Faculté de Médecine - 2, rue de I'Ecole de Médecine
(centre ville de Montpellier) &
Sujet : Atelier grand public axé sur les méthodes de diagnostic génétique, d ns ur
laboratoire de biologie moléculaire mobile (3 ateliers d’une heure) :
Intervenants : Christian Siatka (Ecole de 'ADN) avec le concours de Marc'l
(INSERM - Hépital Cochin) '
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ce qui a été confirmé lors de I'étude d'interaction in vivo avec le bosentan, un inducteur du CYP3A4, L'administration concomitante de bosentan (inducteur modéré du CYP3A4, du CYP2C et
probablement du CYP2C19) & la dose de 125 mg deux fois par jour et de sildénafil 2 la dose de 80 mg trois fois par jour (& I'état d'équilibre) durant 6 jours & des volontaires sains a entrainé une
diminution de I'ASC du sildénafil de 63%. La prudence est recommandée en cas d'administration concomitante de ces traitements. L'efficacité du sildénafil doit étre étroitement surveillée chez les
patients recevant simultanément un inducteur puissant du CYP3A4, tel que la carbamazépine, la phénytoine, le phénobarbital, le millepertuis et la rifampicine. Association avec Ie ritonavir contre-
indiguée (cf. Contre-indications). Effets similaires & celui exercé par le ritonavir attendus avec les inhibiteurs puissants du CYP3Ad4 tels que le kétoconazole et I'itraconazole (cf. Contre-indications).
Ajustements de la posologie recommandés lors de ['utilisation d'inhibiteurs modérés du CYP3A4 (cf. Mises en garde spéciales et précautions particuliéres d'emploi). Les anti-acides (hydroxyde
de magnésium / hydroxyde d'aluminium) en doses uniques n'ont pas d'effet sur la biodisponibilité du sildénafil. Effets du sildénafil sur o'autres médicaments : Au cours d'une étude portant sur
des volontaires sains, le sildénafil (80 mg trois fois par jour) a entrain & I'état d'équilibre une augmentation de 50 % de I'ASC du bosentan (administré & |a dose de 125 mg deux fois par jour).
Prudence recommandée en cas d'administration concomitante de ces traitements. Administration concomitante avec des alpha-bloguants : hypotensions symptomatiques possibles. Association
contre-indiquée avec des donneurs de monoxyde d'azote ou avec des dérivés nitrés sous quelque forme que ce soit (cf. Contre-indications). » Grossesse et allaitement, Grossesse : Revatio
ne doit pas étre utilisé chez la femme enceinte sauf en cas d'extréme nécessité. Allaitement : Revatio ne doit pas étre administré a la femme qui allaite. » Effets sur I'aptitude & conduire des
véhicules et & utiliser des machines. Nécessité pour le patient de connaitre la maniére dont il réagit & Revatio avant de conduire un véhicule ou de manipuler des machines. » Effets
indésirables. Au cours de I'étude pivot contrélée versus placebo portant sur Revatio dans le traitement de I'HTAP : 207 patients traités avec Revatio & des doses quotidiennes comprises entre
20 mg et B0 mq trois fois par jour, 70 patients traités par placebo. Durée du traitement ; 12 semaines. Les 259 sujets ayant terminé I'étude pivot ont été inclus dans une étude de suivi a long
terme. Des doses atteignant jusqu’a 80 mq trois fois par jour (soit 4 fois la dose recommandée de 20 mag trois fois par jour) ont été étudiées (N = 149 patients traités pendant au moins 1 an, 101
4 80 mg trois fois par jour). La fréquence globale d'interruption du traitement chez les patients traités par le sildénafil & la dose quotidienne recommandée de 20 mg trois fois par jour (2,9%) a
été faible et identique a celle du placebo (2,9%). Au cours d'une etude contrdlée versus placebo portant sur Revatio comme traitement additionnel a I'époprosténol par voie intraveineuse dans
le traitement de |'hypertension ariérielle pulmonaire, un total de 134 patients a été traité avec Revatio {avec un schéma d'ascension de dose fixée 4 une dose initiale de 20 mg, puis 40 mg, puis
80 ma, trois fois par jour) et époprosténol, et 131 patients ont été traités par placebo et époprosténol. La durée du traitement était de 16 semaines. La fréquence globale d'interruptions du traite-
ment chez les patients traités par sildénafil/époprosténol & cause d'effets indesirables était de 5,2% contre 10,7% chez les patients traités par placebo / époprosténal. Les réactions indésirables
récemment rapportées qui se sont produites plus fréquemment dans le groupe traité par sildénafil/&poprosténal, ont été des yeux injectés de sang/yeux rouges, vision trouble, congestion nasale,
sueurs nocturnes, douleurs dorsales et une sécheresse buccale. La fréquence des effets indésirables déja connus, telles que céphalées, rougeur de la face, douleur des extrémités et cedeme
était accrue chez les patients traités par sildenafil/époprostenol par rapport aux patients traités par placebo/époprostenal. Au cours de deux études contrilées versus placebo : Effets indésirables
généralement d'intensité Iégére a modérée. Effets indésirables les plus fréquemment signalés (fréquence supérieure ou égale & 10 %) sous Revatio par rapport au placebo : céphalées, rougeurs
de la face, dyspepsie, diarhées et douleurs des membres. Effets indésirables survenus chez plus de 1 % des palients traités par Revatio et plus fréquemment observés (différence de plus de 1%)
sous Revatio que sous placebo au cours de I'étude pivot ou dans les données regroupées des études controlées versus placebo dans le traitement de I'HTAP a des doses de 20, 40 ou 80 mg
trois fois par jour. Les effets indésirables sont répertoriés par fréquence (trés fréquent (=1/10), fréquent (=1/100, <1/10), peu fréquent (=1/1000, <1/100) et non déterminé (ne peut étre estimé
a partir des données disponibles)). Les natifications rapportées depuis la mise sur le marché sont indiquées en italique. Effets trés fréquents : Céphalées, rougeurs de la face, diarrhée, dyspep-
sie, douleur des membres. Effets fréquents : Cellulite, grippe, sinusite, anémie, rétention hydrique, Insomnie, anxiété, migraine, tremblement, paresthésie, sensations de briilure, hypoesthésie,
hémarragie rétinienne, troubles de la vision, vision trouble; photophobie, chromatopsie, cyanopsie, irritation oculaire, yeux injectés de sang/yeux rouges, vertiges, bronchite, épistaxis, rhinite,
toux, congestion nasale, gastrite, gastro-entérite, reflux gastro-oesophagien, hémarroides, ballonnement abdominal, sécheresse buccale, alopécie, érythéme, sueurs noctumes, myalgie, douleurs
dorsales, fievre. Peu fréquent : baisse de I'acuité visuelle, diplople, sensation de géne oculaire, gynécomastie. Effets non déterminés : Rash, priapisme, érection prolongée et surdité brutale” (*
Des cas de diminution ou de perte brutales de 'audition ont été rapportés aprés commercialisation et au cours d'essais cliniques chez un petit nombre de patients avec tous les inhibiteurs de la
PDES, dont le sildénafil.). Depuis la mise sur le marche, les effets/réactions indésirables qui ont été rapportés, avec une fréquence restant inconnue, chez les patients prenant du sildénafil dans le
traitement de la dysfonction érectile chez I'homme incluent : Affections oculaires, Neuropathie optique ischémigue antérieure non-artéritique (NOIAN), occlusion vasculaire rétinienne, altération
du champ visuel. PROPRIETES PHARMACOLOGIQUES » Propriétés pharmacodynamigues. Classe pharmacothérapeutique : Médicaments utilisés dans les troubles de I'érection. Code ATC :
G04B E03. NUMERQ AU REGISTRE COMMUNAUTAIRE DES MEDICAMENTS : EU/1/05/318/001. PRESENTATION ET NUMERO D'IDENTIFICATION ADMINISTRATIVE : REVATIO 20 mg, comprimés
pelliculés, boite de 90 comprimés : n°370 240-6. CONDITIONS DE PRESCRIPTION ET DELIVRANCE : Liste I. Médicament soumis & prescription hospitaliére réservée aux spécialistes et/ou aux
services spécialisés en pneumologie, en cardiologie ou en médecine interne. Inscrit sur la liste de rétrocession avec prise en charge & 100%. Agréé aux collectivités. EXPLOITANT : PFIZER — 23-25
avenue du Dr Lannelongue — 75014 Paris Tél. (information médicale) : 01 58 07 34 40. ® : marque déposée. Date de révision d’AMM : 07/07/2009. Pour plus d'informations, se référer au
Résumé des Caractéristiques du Produit disponible sur le site internet de I'Agence européenne du médicament (EMEA) - hitp://www.emea.europa.ew/ - Version n® 001-07/09.
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CO00 - Conférence inaugurale — Etat de la R&D dans les Maladies Rares, 10 ans
apres le reglement européen du médicament orphelin

Ségolene Aymé (Orphanet)

Dix ans apres son adoption, le réglement médicament orphelin européen est considéré comme un succes,
puisque plus de 600 produits ont fait 'objet d’'une demande de désignation orpheline et que plus de 50 auto-
risations de mise sur le marché ont été accordées pour I'un de ces produits. Il est difficile de définir ce que
serait la situation sans le reglement mais plusieurs éléments plaident pour un effet direct, comme la création
d’entreprises dédiées a ce marché. Ces nouveaux médicaments orphelins européens s’ajoutent aux 40 pro-
duits déja autorisés pour une maladie rare mais n’étant pas passés par la phase de désignation orpheline
de 'EMEA. Ce jugement optimiste est tempéré par un taux d’attrition plus élevé dans ce secteur que dans
les autres, en partie expliqué par I'inexpérience des promoteurs, mais aussi par les difficultés propres a ce
secteur, en particulier les petits effectifs pour les essais et 'hétérogénéité clinique des maladies. Dans le
méme temps, grace a des financements ciblés pour la recherche fondamentale et clinique dans le domaine
des maladies rares, et grace a la structuration des associations de malades, la connaissance préalable
nécessaire a la R&D devient disponible pour un nombre croissant de maladies. Lanalyse des recherches en
cours en Europe montre des inégalités tres fortes entre secteur, avec une recherche active dans les secteurs
ou il y a des tests diagnostiques disponibles, ou les associations de malades sont actives, ou des registres
de malades sont disponibles, et ou des produits de santé sont en développement ou déja sur le marché, et
pour les maladies qui sont des modéles de maladies communes.
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CO01 - Les questions posées par les relations public-privé en R&D pour les
Maladies Rares : point de vue des académiques

Nicolas Lévy (GIS Maladies Rares)

Résumé non communiqué
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C02 - Les industries de la santé : vers un nouveau paradigme ?
Impact sur les Maladies Rares

Annick Schwebig (Actelion Pharmaceuticals France)

Le monde de la santé s’est transformé au cours des 30 dernieres années : vieillissement de la population,
prévalence des maladies telles que le cancer, la maladie d’Alzheimer et les maladies cardiovasculaires,
apparition de nouvelles maladies infectieuses. Cependant, les grands groupes pharmaceutiques se sont
moins bien adaptés a ces évolutions, laissant une place prépondérante a 'industrie biotechnologique qui a
su créer des entreprises entierement consacrées a I'application de leurs découvertes scientifiques.

C’est le cas d’Actelion. Créé en 1997, la volonté de ses fondateurs, eux-mémes médecins et chercheurs,
était d’associer I'esprit d’innovation, la rapidité et la flexibilité, qui caractérisent les entreprises biotechnolo-
giques, a I'expertise plus traditionnelle requise par I'industrie pharmaceutique pour le développement de
médicaments. A cette stratégie originale s’ajoute un axe de recherche et de développement prioritaire, celui
des maladies rares et graves pour lesquelles les moyens thérapeutiques sont extrémement limités. Cette
stratégie a rapidement porté ses fruits avec l'obtention de I'autorisation de mise sur le marché de deux médi-
caments innovants, ayant le statut de médicaments orphelins.

Les facteurs clés de succes d’'une société comme Actelion est d’avoir :

- La capacité a transformer une idée innovante en projet industriel

- Des qualités individuelles telles que : la compétence scientifique, 'ambition, la connaissance du monde
industriel, les connaissances médicales, la compréhension du marché de I'industrie pharmaceutique et une
disponibilité totale

- Un business plan, une structure et des méthodes qui accompagneront la croissance de la société (syste-
mes informatiques, modele financier)

- Une culture d’entreprise qui doit se construire dés le premier jour d’existence de la nouvelle entité

Au-dela de ces conditions propres a la société elle-méme, I'environnement culturel et politique doit étre pro-
pice a la création d’une société. Aussi, 'engagement d’investisseurs expérimentés et habitués au risque
élevé du développement de médicaments innovants est essentiel.

La « big pharma » devra prendre des virages radicaux autant dans sa structure que dans son approche de
la recherche pour pouvoir de nouveau étre générateur d’innovation thérapeutique. Les maladies rares consti-
tuent un axe de recherche idéal pour opérer ces changements significatifs et renouer avec des découvertes
qui répondent aux besoins des patients.
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CO03 - Bien comprendre I’évaluation réglementaire des traitements des Maladies
Rares

Frangois Meyer (HAS)

De la désignation a I'autorisation de mise sur le marché et 'accés au remboursement, le médicament orphe-
lin est soumis a des évaluations successives dont les régles et les enjeux doivent étre bien compris pour faci-
liter la mise a disposition aussi rapide que possible de traitements correctement évalués et bénéfiques pour
les patients, leur entourage, la société dans son ensemble. Pour se préparer au mieux a ces différentes éta-
pes, qui se déroulent parfois au niveau européen, national et parfois régional, il importe de comprendre leurs
points communs et leurs spécificités, et d’appréhender les évolutions possibles des différents systemes
d’évaluation. Des coopérations se mettent en place entre les différentes institutions nationales, et parfois
régionales, qui sont en Europe en charge de I'évaluation pour le remboursement. Quelles conséquences
possibles pour le médicament orphelin ? Ces différents points seront abordés pour donner une vision d’en-
semble aussi pragmatique que possible permettant a chaque développeur de projet de mieux comprendre
les enjeux et de mieux s’y préparer.
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CO04 - Plan National Maladies Rares : d’un plan, I'autre...

Gil Tchernia (Ministéres chargés de la Santé, de la Recherche, de lIndustrie et de la Solidarité),
Guillaume Le Hennanff, Bernadette Roussille, Odile Kremp-Roussey

Précédé par des initiatives associatives et par la création de la plateforme maladies rares, le premier plan
national maladies rares a été institué en 2004 pour 4 ans. Son objectif majeur était d’établir 'équité en terme
d’acces aux soins pour les malades atteints de Maladies Rares, définis par leur rareté (<30.000 par maladie
en France). Il comportait 10 axes d’actions*. Des moyens importants ont été alloués et a son terme le Haut
Conseil de la Santé Publique a été chargé de son évaluation.
La méthodologie de I'évaluation par un groupe d’experts a repose sur des entretiens, 'analyse des différents
rapports de suivi du plan et des questionnaires remplis par les centres de référence, une enquéte sur le vécu
d’'un échantillon de malades, I'organisation d’une conférence d’évaluation regroupant associations, acteurs
médico-scientifiques et administratifs.
Globalement ce plan fut un succes : il a permis aux malades, aux médecins et aux chercheurs de sortir de
'ombre et a offert un cadre a des actions novatrices. En ce domaine une période de 4 ans est courte : les
avancées qu’il a suscitées ne peuvent se pérenniser que dans une dynamique persistante édifiant sur le
socle établi. Parmi les effets les plus spectaculaires, il faut retenir la création des 131 centres de référence
et de leurs réseaux de centres de compétences, le soutien au portail d’information Orphanet qui I'a conduit
a une stature internationale reconnue, le développement du monde associatif et de son interface avec les
centres de référence, les moyens alloués a la recherche clinique et fondamentale par le biais des PHRC et
des appels d’offre spécifiques.
Les points plus faibles sont I'épidémiologie, le dépistage, I'information grand public et la formation du person-
nel de santé. La lourdeur et la complexité des taches administratives ont handicapé sur le terrain beaucoup
des acteurs du plan.
Le deuxiéme plan est en voie d’élaboration. Il s’agit d’'un plan interministériel (Santé et sports/ Enseignement
supérieur et recherche/ Industrie/ Travail, relations sociales, famille et solidarité). Un pilote et un chef de pro-
jet IGAS ont été missionnés. 7 axes ont été retenus. 7 groupes de travail sont déja a I'ceuvre regroupant les
directions ministérielles concernées, des représentants d’associations et des experts. : 1) Epidémiologie :
le but sera d’harmoniser, de consolider, de partager les recueils de données cliniques et de produits biologi-
ques 2) Prise en charge financiére avec pour objectif de garantir 'égalité du droit aux remboursements sur
'ensemble du territoire ; 3) Information et formation. Lambition est d’améliorer la connaissance des structu-
res et dispositifs de prise en charge par les malades, les soignants et le public. 4) Diagnostic, soins et prise
en charge médico-sociale. Nous devons harmoniser et fédérer le travail des centres de référence et & amé-
liorer leur coordination avec 'ensemble des acteurs du parcours de soin.5) Médicaments spécifiques. Ce
groupe se penchera sur la mise au point, la production et la fixation des prix des médicaments orphelins 6)
Recherche. Les réflexions de ce groupe porteront sur le financement et 'organisation de la recherche fon-
damentale, clinique et translationnelle.7) Coopération européenne et internationale. Cet axe de travail doit
concerner I'ensemble des travaux pour les intégrer a I'échelle européenne et internationale et aussi favori-
ser la coopération Nord/Sud.
Lambition de ce plan est de consolider et amplifier les objectifs du premier plan en fédérant les hommes et
les moyens, en simplifiant les procédures, en développant les interfaces. Ainsi pour les 3 a 4 millions de
malades atteints en France de maladies rares, les années qui viennent devraient étre porteuses d’espoir.

* épidémiologie, spécificité, information, formation, dépistage et diagnostic, accés aux soins, médicaments
orphelins, accompagnement, recherche, partenariats
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CO05 - Réles des associations de patients dans les Maladies Rares
Laurence Tiennot-Herment (AFM)

AFM : Association Francaise contre les Myopathies. Particularités : notre association a 51 ans (bien que
plus largement connue seulement depuis le 18" Téléthon en 1987). Nous sommes une association de mala-
des et de parents de malades. Ainsi le conseil d'administration qui élabore et impulse la stratégie est unique-
ment composé de gens concernés par la maladie, mais entouré bien sir et conseillé par un conseil scienti-
fique. Nous nous acheminons actuellement vers un 68Me conseil scientifique.

Nos deux missions : guérir et aider. Missions pour lesquelles nous consacrons plus de 80% de notre bud-
get annuel.

Bien que Association Francaise contre les Myopathies, nous développons cependant une stratégie d'intérét
général, dans le domaine de la génétique et plus largement celui des maladies rares. Stratégie qui bénéficie
au plus grand nombre. Pour cela, nous nous appuyons sur la logique du "chemin du médicament" valable
pour toutes ces maladies rares d'origine génétique.

Pour disposer des moyens nécessaires a cette ambition, nous avons également lancé le premier Téléthon
en France.

Ainsi, nous avons permis le développement d'outils d'intérét général :

- en 1989/1990 : création du laboratoire Généthon (CEPH et AFM) et co-financement de plus d'une dou-
zaine de banques d'ADN

- en 1992 : publication des premiéres cartes du génome humain par Généthon.

- en 1994 :lancement du plan génome et santé

- en 1995 : création de Généthon-industries : genése de Génopole qui sera créé officiellement en 1998
(marque "génopole" qui appartient a I'AFM).

- en 1997 : création d'Eurordis. Association qui "porte la voix des malades" au niveau européen (médica-
ments orphelins, médicaments pédiatriques, thérapies innovantes)

- en 2000 : lancement de la plateforme maladies rares et quelques mois plus tot, création de I'Alliance
Maladies Rares. Plateforme identifiée comme un "french model" par bon nombre de pays européens.

- en 2001 : étude présentée par B Barataud au CES :"5 000 maladies rares, le choc de la génétique"

- en 2004 : les maladies rares sont reconnues comme un enjeu de santé publique et lancement d'un 1€F
Plan National Maladies Rares

- en 2005 : création d'l-Stem

- en mars 2008 : rendez-vous avec le Président de la République et engagement du Président pour un
deuxieme Plan Maladies Rares début 2010 et pour que les maladies rares soient une priorité européenne
sous présidence francaise de I'UE.

- en 2008 : lancement d'un plan "AFM 2012, de nouvelles exigences" avec comme axe majeur : I'efficacité
thérapeutique et évolution de notre modele économique.

- sur la lancée de percées biomédicales majeures obtenues au cours de ces derniéres années.

- Aussi, projet d'ouverture en 2010 d'une structure (avec label pharmaceutique) dédiée a la production de
lots cliniques de thérapie génique pour les maladies rares.

Et tout cela avec un souci permanent d'efficacité et une obligation de résultats pour répondre a la parole don-
née aux malades et aux familles, a la parole donnée aux millions de donateurs, bénévoles et partenaires qui
nous accompagnent chaque année.
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CO06 - Quels sont les leviers financiers existants ?
Antoine Ferry (CTRS)

Le financement des programmes de développement des médicaments orphelins s’avére souvent délicat. Il
existe cependant plusieurs modéles différents en fonction du cadre dans lequel ce développement s’inscrit. Si
le médicament orphelin est une des applications d’'une nouvelle classe ou d’une nouvelle voie thérapeutique
pouvant déboucher sur des indications pour des pathologies a prévalence plus élevée, la « stratégie » médi-
cament orphelin peut parfaitement s’intégrer dans ce programme. S’il s’agit d’'un programme isolé, seule la
prévalence et donc le retour sur investissement potentiel pourra orienter le modéle économique et les outils
financiers associés. De nombreux programmes nationaux ou Européens peuvent s’appliquer aux médica-
ments orphelins et faciliter ainsi leur développement, cependant de grandes difficultés perdurent dans le
financement des phases initiales des programmes.

A partir de quelques exemples, les différents outils de financements seront évoqués en précisant les champs
d’application et donc leur adéquation avec le développement de médicament orphelins.
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CO07 - Quel est le role des Centres de référence Maladies Rares ?
Comment travailler avec un Centre de référence Maladies Rares quand
on est une entreprise ?

Isabelle Touitou (Centre de référence Maladies Rares)

L'acces au diagnostic, au traitement et a la prise en charge des personnes souffrant d'une maladie rare est
devenu une priorité nationale depuis que le Ministére a mis en place le Plan National Maladies Rares 2005-2008
dans le but d’assurer I'équité de cet acces a tous les patients. Pour parvenir a cet objectif, le plan a prévu diffé-
rentes étapes :

- la reconnaissance des structures d’excellence scientifique et clinique pour les maladies rares, a travers une
démarche de labellisation de centres de référence pour une (ou un groupe de) maladie(s) rare(s). Ces centres
incluent des équipes médicales multidisciplinaires hautement spécialisées reconnues a travers un label ministé-
riel sur la base d’'un cahier des charges et d’'un engagement sur un plan d’actions étalées sur cinq ans.

- la constitution progressive, autour de ces centres de référence, d’'une filiere de soins spécialisée permettant
d’améliorer 'acces au diagnostic et la qualité de la prise en charge, avec l'identification de centres de compé-
tences régionaux ou interrégionaux pour les maladies rares qui le justifient.

131 centres de référence, ont été financés a hauteur de 40 millions d’euros dans le cadre des missions d’in-
térét général (MIG).

Leur role :

- Expertise pour une maladie ou un groupe de maladies rares (compétences spécifiques et reconnues dans ce
domaine)

- Recours La rareté de la pathologie prise en charge et du faible nombre des équipes spécialistes dans le
domaine leur permet d’exercer une attraction au-dela du bassin de santé de leur site d’'implantation.

Leurs missions :

- faciliter le diagnostic et définir une stratégie de prise en charge thérapeutique, psychologique et d’'accompagne-
ment social ;

- définir et diffuser des protocoles de prise en charge, en lien avec la haute autorité de santé (HAS) et I'union
nationale des caisses d’assurance maladie (UNCAM) ;

- coordonner les travaux de recherche et participer a la surveillance épidémiologique, en lien avec linstitut natio-
nal de veille sanitaire (InVS) ;

- participer a des actions de formation et d’information pour les professionnels de santé, les malades et leurs
familles, en lien avec l'institut national de prévention et d’éducation pour la santé (INPES) ;

- animer et coordonner les réseaux de correspondants sanitaires et médico-sociaux ;

- étre des interlocuteurs privilégiés pour les tutelles et les associations de malades.

Un nouveau plan maladies rares qui entrera en vigueur en 2010 soutiendra les Entreprises du Médicament et
les centres d’excellence pour développer la recherche épidémiologique et clinique dans la durée et en synergie
avec I'Europe.

Les entreprises ont déja établi des liens avec les centres de référence. Par exemple de nombreuses entreprises
pharmaceutiques ont noué des projets collaboratifs pour le développement de nouveaux médicaments pour les
maladies orphelines, des sites webs, ou des études épidémiologiques.

"
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CO08 - Quel peut-étre le réle des structures de valorisation en terme de partena-
riat public-privé pour les Maladies Rares ? Exemple de l'accord Inserm-
Transfert/Eurobiomed

Céline Bouquet (INSERM Transfert) / Michel Kaczorek (Eurobiomed)

Depuis le printemps dernier, Inserm Transfert et Eurobiomed collaborent pour valoriser les actifs et savoirs
existants de I'lnserm dans le domaine des maladies rares et émergentes.

On sait que sur ce theme, le partenariat public/privé doit étre stimulé et renforcé afin d’amener sur le mar-
ché de nouveaux traitements et de nouveaux diagnostics. En effet, du fait du petit nombre de patients atteints
par les maladies rares et de la faible solvabilité des marchés, ces pathologies ont longtemps été peu étu-
diées par les industriels de la pharmacie qui se consacraient surtout aux blockbusters concernant des mil-
lions de patients. Il s’avere aujourd’hui que les marchés de niche, visant quelques dizaines de milliers, voire
quelques milliers de patients, attirent de plus en plus les industriels qui investissent en R&D afin de mettre
sur le marché des produits répondant a un besoin médical pour lequel aucun traitement n’existe. Ce déve-
loppement est aujourd’hui facilité par les mesures incitatives mises en place par les autorités, mais reste
limité par le risque important associé a certains de ces projets.

Pour I'lnserm, ces maladies constituent 'une des priorités stratégiques de recherche car elles portent de
grands enjeux sociétaux et humains. Ces projets de recherche qu’elles engagent sont des projets longs et
risqués, pour lesquels les partenariats industriels sont parfois difficiles a trouver et doivent étre encouragés
et facilités. Inserm Transfert intervient alors en amont du projet pour inciter I'investissement par les indus-
triels en facilitant 'avancée des traitements en clinique.

Cette maturation nécessite une coopération entre de multiples partenaires et un financement important, pour
lequel les associations de patients peuvent jouer un réle clé. A travers I'exemple d’un projet de thérapie géni-
que pour les leucodystrophies géré par Inserm Transfert, nous illustrerons la complexité des partenariats
impliqués et l'intérét de notre intervention en concertation avec les institutions publiques et les associations
pour emmener un projet de thérapie des maladies rares jusqu’a un partenariat industriel.

Le tissu des PME industrielles soutenu par Eurobiomed (région LR et région PACA) inclut de nombreux par-
tenaires pour les projets menés par I'lnserm sur les maladies rares. Eurobiomed porte en effet cet axe de
recherche en priorité et a déja permis de financer des projets de recherche sur la polyarthrite rhumatoide
juvénile, le glioblastome, les lésions médullaires aigués, les cicatrices chéloides,...

Des scientifiques de haut niveau, des représentants de laboratoires pharmaceutiques et de sociétés de bio-
technologies ainsi que du capital-risque se sont déja rencontrés pour identifier des projets de recherche
communs sur ce theme. Ce partenariat se poursuit par le présent colloque, et sera suivi par des actions de
sensibilisation et de formation a la valorisation et a I'entrepreneuriat des étudiants, des jeunes doctorants et
des chercheurs.

= B
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C09 - Spécificités et gestion de la communication et de la commercialisation
des produits s’adressant a des Maladies Rares

Virginie Gressin (Actelion)

Un certain nombre de problémes sont communs aux maladies orphelines :

- Pauvreté des données épidémiologiques,

- Absence de réseaux de soins,

- Isolement des cliniciens et des patients,

- Modalités de diagnostic et de traitement mal établies.

Le domaine évolue, grace notamment a une approche plus « evidence-based medicine », au COMP, au Plan
Maladies Rares et a Orphanet.

Avant d’envisager la communication et la commercialisation de produits s’adressant a des maladies orphe-
lines, il est important d’avoir dans un premier temps appréhendé d’'une fagcon approfondie les dimensions
concernant la pathologie, les médecins et les patients..

Laccent sera particulierement mis sur :

- Limportance des études épidémiologiques pour décrire la maladie, son histoire naturelle et son impact (sur-
vie et/ou qualité de vie)

- La nécessité de fédérer les cliniciens, tant sur le plan local (approche multidisciplinaire) que national

- Le point crucial de la sensibilisation et de la formation des médecins, selon plusieurs formats avec un par-
tenariat possible avec les sociétés savantes

- Les investissements a poursuivre dans la recherche

- La nécessité d’'une proximité avec les patients afin de comprendre leur vécu de la maladie et leurs besoins
Les actions entreprises doivent étre en adéquation avec le Plan Maladies Rares, étre réalisées sous I'égide
de Comités Scientifiques / des Centres de Référence, et reposer sur les éléments scientifiques les plus
récents. Lindustrie peut dans ce contexte apporter une expertise (méthodologique ou logistique) et des
moyens (financiers ou techniques) permettant un partenariat constructif.

Les possibilités thérapeutiques étant peu nombreuses dans le contexte des maladies orphelines, la « com-
munication produit » apparait au 2°™ plan, par rapport aux efforts devant étre entrepris en amont pour 'amé-
lioration du diagnostic et de la prise en charge de ces patients.
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C10 - Les tests diagnostiques dans les Maladies Rares : outils existants
(exemples) et attentes

Marc Delpech (INSERM — Hépital Cochin)

La trés grande majorité des maladies rares sont héréditaires. Elles résultent de ce fait le plus souvent de
I'altération d’'un géne, donc des molécules d’ADN qui constituent notre patrimoine génétique. Il est en général
préférable d’analyser le produit altéré du géne et de constater sa modification ou sa perte de fonction que
de rechercher une variation de séquence de 'ADN. Le développement d’outils d’analyse puissants, comme
la spectrométrie de masse, a permis de proposer des tests diagnostiques classiques de plus en plus fiables.
Malheureusement dans la plupart des cas le produit altéré du gene n’est pas accessible et il faut donc faire
appel a des tests génétiques qui analysent l'intégrité de la molécule d’ADN. La premiére technique permet-
tant d’analyser 'ADN d’un eucaryote, la technique de Southern, a été décrite en 1975. Ce n’est qu’en 1983
que sont apparues les premieres utilisations en diagnostic. La seule application concernait le conseil géné-
tique et le diagnostic prénatal de quelques maladies rares. Seuls quelques laboratoires spécialisés les utili-
saient. La mise au point de la technique PCR a induit une véritable révolution en permettant a tous les lab-
oratoires d’utiliser les techniques de biologie moléculaire. Dans le méme temps la sensibilité, qui jusque la
était trés faible et limitait les applications, a été tellement accrue qu’il est maintenant possible d’analyser une
seule copie d’une séquence d’ADN. Cette tres forte sensibilité est méme devenue un obstacle car elle indui-
sait un risque de contamination entre analyses. Grace aux progres de la technologie le nombre des maladies
rares pour lesquelles un diagnostic génétique est possible est passé en vingt ans de moins d’une dizaine a
pres de mille. Mais dans le méme temps les capacités d’analyse et la fiabilité des résultats se sont accrues.
A la fin des années quatre vingt il n’était possible de détecter que les altérations importantes de 'ADN, et de
maniére exceptionnelle quelques mutations ponctuelles. Le développement des techniques de criblage des
variations de séquence comme la SSCP ou la DGGE, et ensuite la D-HPLC, a permis de proposer un
criblage complet de quelques génes. Surtout le développement du séquengage a permis la mise en évidence
de la tres grande majorité des mutations. Les progrés ont donc été considérables et ils sont loin d’étre ter-
minés. Actuellement le colt des techniques utilisées fait que dans de nhombreux cas la mutation ne peut étre
détectée, surtout lorsqu’elle n’est pas située dans les parties codantes du géene qui sont le plus souvent les
seules qui sont explorées. C’est plus encore le cas lorsqu’il existe une hétérogénéité génétique, c'est-a-dire
lorsque plusieurs génes alternatifs peuvent étre impliqués. Pour des raisons économiques il n’est pas possi-
ble aujourd’hui de les analyser tous a chaque fois. Tout devrait changer dans les années a venir avec le
développement du grand séquencage. Avec les appareils qui sont actuellement développés il est possible de
séquencer en une seule fois plusieurs milliards de nucléotides. Il faudra bien sir que la technologie s’adapte
a l'activité de diagnostic et donc au traitement en paralléle d’'un grand nombre d’échantillons et aussi que les
couts diminuent.




Maladies P§IP€S
3 et or: helines

C11 - Probleme des petites séries : présentation du sujet par un fabricant
spécialisé dans les petites séries

Hoque

)

Jean-Pascal Conduzorgues (CRID Pharma)

La fabrication de médicaments orphelins donc en petites séries a la différence de la fabrication des médica-
ments destinés a de plus larges populations se heurte aux problématiques suivantes :

1 - Economique : il existe des colts incompressibles liés a I'environnement des Bonnes Pratiques de
Fabrication que la taille de lot soit grande ou petite. Cet environnement est souvent mal connu des donneurs
d’ordre et mal évalué pendant le développement du produit et son exploitation commerciale.

2 - Reglementaire : le niveau d’exigence réglementaire et notamment le contexte d’obtention de I'autorisa-
tion d’ouverture de I'établissement pharmaceutique délivrée par TAFSSAPS est identique a celui de produits
plus largement distribués. Quelques adaptations pourraient étre appliquées.

3 - Techniques : la fabrication des petites séries est essentiellement manuelle entrainant des contraintes de
locaux et de personnel trés spécifiques. La problématique des validations de procédés est réelle et les aléas
de production potentiellement nombreux. Une attention particuliere aux contréles en cours de production per-
met de pallier ces difficultés.

4 - Des exemples de fabrication de petites séries de différentes formes pharmaceutiques et de différentes
tailles de lot seront présentés.
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C12 - Collaborations autour du Bassin Méditerranéen : succes et attentes
Josep Torrent-Farnell (Fundacio Robert / Université autonome de Barcelone)

Résumé non communiqué
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C13 - Quel modele d’entreprise pour le développement dans les Maladies Rares ?
Intérét économique versus responsabilité sociétale ?

Antoine Ferry (CTRS)

Il existe plusieurs modéles trés différents d’entreprises pour le développement de médicaments orphelins
dépendant bien sar du type de produit mais surtout de la prévalence de la pathologie. Ainsi, le modele appli-
cable a une maladie concernant quelques dizaines voire centaines de patients sera tres différent de celui
relevant d’'une pathologie a la limite de la prévalence retenue pour la désignation de médicament orphelin
(5/10 000) qui pourra alors toucher prés de 250 000 patients. De la méme facon, certains médicaments peu-
vent avoir plusieurs indications et donc plusieurs désignations orphelines qui au total représentent un chiffre
d’affaires potentiel important, comme c’est notamment le cas en oncologie. Lun des points majeurs depuis
'adoption de la directive européenne, est I'établissement d’'un modéle économique validé pour le médica-
ment orphelin, ce qui est particulierement encourageant pour I'avenir. Ainsi, de nombreuses sociétés se sont
impliquées dans ce domaine y compris les grands groupes pharmaceutiques qui détiennent prés de 70 %
des AMM (Sociétés réalisant plus d’'un milliard d’Euros de chiffre d’affaires). De méme, les récentes acqui-
sitions par ces mémes groupes de petites sociétés spécialisées dans ce domaine ne peuvent étre que des
signaux trés positifs pour le financement de ces petites entreprises. Reste cependant quelques zones
« d’ombre » pour lesquelles nous nous devons de trouver de nouveaux éclairages, comme par exemple le
prix tres élevé de certains médicaments ou a l'inverse le prix pouvant étre obtenu pour une indication orphe-
line, d’'un médicament existant déja sur le marché dans une autre indication avec un cout de traitement tres
faible. Certains médicaments ne pourront cependant sans doute pas rentrer dans un modeéle économique
viable, aussi, il conviendra peut étre de mobiliser les gouvernements afin de créer des structures permettant
d’accueillir ce type de produits et offrant ainsi une véritable mission de service public au niveau européen.
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C14 - Les Maladies Rares Neurosensorielles et Neuromusculaires
aspects actuels des partenariats public-privé

Christian Hamel et Frangois Rivier (Centre de référence Maladies Rares)

Présentation générale des maladies rares sensorielles.

Fréquence élevée : environ 1/500 a 1/1000 ont un déficit auditif, visuel ou une neuropathie sensitive ou motrice.
Quelles sont-elles ? Rétinites pigmentaires, atrophies du nerf optique, dégénérescences maculaires, neuropa-
thies auditives, les surdités génétiques, maladie de Charcot Marie Tooth.

Leurs caracteristiques : Déficit souvent important, sujets souvent jeunes (cécité Iégale, nécessité d’appareillage
auditif ou d'implant cochléaire). Evolutivité du déficit (ce sont des neurodégénérescences). Grande hétérogénéité
génétique.

Les besoins diagnostiques : Nécessité d’outils pour une exploration clinique poussée. Développement du criblage
moléculaire a haut débit.

Les besoins de prise en charge :Développement des systémes artificiels en vision. Amélioration des systémes
sur laudition.

Les enjeux thérapeutiques : Thérapie génique : dans les déficits visuels et auditifs relativement stables, avec
conservation des structures cellulaires. Thérapie cellulaire : restauration fonctionnelle dans les déficits évolutifs
avec perte des structures cellulaires. Thérapie pharmacologique.

Partenariat avec les associations : AFM : thérapie génique dans 'amaurose de Leber, dans les neuropathies
optiques. Toutes les associations dans le soutien financier a la recherche.

Les exemples de partenariat public-privé : Création de modéles animaux génétiques : souris KO et KI
(GENOWAY), génomes recombinants (CELLECTIS). Systemes de vision artificielle (création d’Optobionics
aux USA, de IMI en Allemagne). Créations de Start up : Sensorion pour I'équilibre, Fovea pharmaceuticals
pour la vision.

Les maladies neuromusculaires regroupent plus de 200 maladies dont la prévalence globale est évaluée a
1/2000. Par définition, elles affectent le systéme nerveux périphérique (amyotrophies spinales, neuropathies
périphériques, myasthénies, myopathies). Majoritairement d’origine génétique, le plus souvent dégénératives,
ces maladies se caractérisent essentiellement par un déficit moteur variable, responsable de conséquences
orthopédiques et sur la fonction respiratoire. Une atteinte cardiaque est fréquente. Ces deux derniéres décen-
nies, des progres considérables ont été réalisés tant sur le plan de l'identification des génes responsables, que
de la prise en charge et du développement de thérapies innovantes. LAFM (Association Frangaise contre les
Myopathies) a joué un réle déterminant dans le chemin accompli. Les besoins sont encore trés importants et
touchent différents domaines de ces maladies rares : I'épidémiologie encore trés mal connue, le développe-
ment d’outils diagnostiques performants et rapides, la physiopathologie moléculaire dans I'optique de thé-
rapies pharmacologiques notamment, et la thérapeutique qu’elle soit symptomatique ou spécifique. Autant de
domaines ou des laboratoires privés ont choisi d’investir. On citera a titre d’exemple : les laboratoires Genzyme
pour le traitement de la maladie de Pompe par enzymothérapie substitutive ; la société Trophos pour le déve-
loppement d’'une molécule originale actuellement en essai de phase Il dans les amyotrophies spinales ; les
laboratoires Servier promoteur d’'un essai de phase |l dans la dystrophie musculaire de Duchenne (DMD) ;
PTC therapeutics qui a développé une molécule originale pour la translecture de codon stop actuellement a
'essai dans la DMD ; la société Myosix pour le développement de la thérapie cellulaire dans les myopathies...
Un investissement R&D dans les maladies neuromusculaires qui doit avoir des retombées tant humaines
qu’économiques bien au-dela du champ de ces maladies rares.
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C15 - Des centres de référence pour patients adultes atteints de cancers rares
un nouvel enjeu pour la cancérologie francaise

Jeanne-Marie Brechot et Christine Bara (Institut National du Cancer)

Les cancers rares sont des cancers dont I'incidence annuelle est inférieure a 3/100 000 personnes. Par
extension, les cancers dont la localisation particuliére, le terrain, ou le sous-type histologique imposent une
prise en charge hautement spécialisée sont inclus dans cette définition. Ainsi, le mélanome de siége ocu-
laire, les cancers survenant au cours de la grossesse, les sarcomes des tissus mous (regroupant une cin-
quantaine de sous-types distincts) sont inclus dans ce groupe de tumeurs malignes rares.

Ces cancers posent des problemes spécifiques :

- tout d’abord un probléme diagnostique. En effet, la rareté du cas entraine souvent une errance diag-
nostique de plusieurs semaines, voire un diagnostic erroné, avec un traitement inadéquat.

- également un probleme de prise en charge. Certaines équipes ont acquis une véritable expertise
mais celle-ci n’est pas connue de tous et n’est pas accessible a tous. Les modalités d’un traitement par chi-
rurgie, radiothérapie, chimiothérapie ou biothérapie ciblée relévent d’'une compétence qui n’est pas offerte a
tous. Il n’existe pas de recommandations de bonne pratique pour ces cancers rares. Laccés aux thérapeuti-
ques tres innovantes est souvent réservé a quelques centres.

- enfin, et surtout, la rareté de ces tumeurs, I'errance diagnostique et/ou thérapeutique sont des fac-
teurs engendrant un sentiment de grande solitude pour le patient et son entourage.

En s’appuyant sur la démarche élaborée dans le Plan Maladies Rares, I'INCa et la DHOS ont lancé en février
2009 un appel a projets visant a structurer 'offre de soins pour les patients adultes atteints de cancers rares
autour de réseaux associant un centre coordonnateur de référence et des centres régionaux de compétence.

Les centres de référence doivent remplir un certain nombre d’objectifs : organiser une double lecture ana-
tomopathologique; mettre en place une réunion de concertation multidisciplinaire de recours ; assurer I'ac-
ces aux traitements tres innovants ; coordonner les soins entre le centre de référence et les centres de com-
pétence ; définir les bonnes pratiques ; coordonner des projets de recherche ; participer a la surveillance
épidémiologique ; assurer I'information des patients, des familles, du grand public et la formation et 'infor-
mation des soignants.

Des centres de référence ont été identifiés cette année pour onze pathologies et bénéficieront d’'un finance-
ment pérenne pendant 5 ans. lls concernent les sarcomes des tissus mous et des viscéeres (volets clinique
et anatomopathologique), les tumeurs cérébrales oligodendrogliales, les cancers thyroidiens réfractaires, les
cancers de la surrénale, la maladie de Von Hippel Lindau et les prédispositions génétiques aux tumeurs du
rein, les tumeurs rares du péritoine, les mésothéliomes malins pleuraux (volet anatomopathologique), les
tumeurs neuroendocrines malignes (volets clinique et anatomopathologique) et les maladies trophoblasti-
ques gestationnelles. En 2010 et 2011, dans le cadre du nouveau plan cancer, de nouveaux appels a pro-
jets seront lancés pour la labellisation d’autres réseaux de référence pour cancers rares.
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C16 - Quel peut-étre I'impact des nouvelles technologies pour les Maladies
Rares ? Focus sur thérapies génique et cellulaire

Marc Peschanski (I-Stem, Evry)

Une étude préliminaire publiée en 2000 (Bachoud-Lévi et al., The Lancet 2000) montrait des résultats pro-
metteurs suite a l'implantation intra-striatale de précurseurs neuraux et de neuroblastes striataux chez des
patients présentant une maladie de Huntington. Des cinq patients greffés, quatre avaient démontré une amé-
lioration clinique claire, dans les fonctions cognitives et motrices, bien corrélée avec la présence de sites de
dépbts de cellules visibles en IRM, dans lesquels une tomographie par émission de positons aprés adminis-
tration de fluoro-désoxyglucose démontrait une augmentation significative de I'activité métabolique (Gaura V
et al.., Brain 2004). Les améliorations ont duré plusieurs années chez trois des patients. Un déclin secon-
daire s’est enclenché trois a six ans apres la greffe, cohérent avec le caractére substitutif mais non neuro-
protecteur de la procédure (Bachoud-Lévi et al., Lancet Neurol 2006). Un consortium clinique (le réseau
MIG-HD) a été alors organisé pour élargir les essais a 60 patients dans 6 centres (Créteil, Angers, Bruxelles,
Lille, Nantes/Rennes, Toulouse) dans le cadre d’'une étude randomisée contrdlée. Des centres cliniques addi-
tionnels s’ajoutent en Europe et ont d’ores et déja ont commencé (Cambridge, Freiburg) ou projettent
(Cardiff, Marseille) de greffer des patients.

Nous devons aujourd’hui progresser vers des procédures qui nous permettent d’inclure tous les patients qui
en ont besoin sans étre génés par la lourde logistique nécessaire pour rechercher et préparer le tissu a gref-
fer. Nous avons besoin de cellules qui peuvent étre produites a volonté pour servir tous les neurochirurgiens
impliqués. Les cellules souches embryonnaires humaines peuvent répondre a ce défi car elles sont amplifia-
bles in vitro a volonté et différenciables dans n'importe quel phénotype cellulaire, dés que I'on parvient a
identifier les protocoles efficaces. Nous avons effectivement obtenu des neurones striataux a partir des cel-
lules ES humaines, qui se différencient bien aprés xénogreffe chez le rat (Aubry et al., PNAS 2008). Nous
testons aujourd’hui le protocole chez un modéle primate de la maladie de Huntington.

En parallele, de nombreuses autres applications potentielles des cellules souches pluripotentes humaines,
d’origine embryonnaire ou obtenues par reprogrammation génique (cellules « iPS »), sont aujourd’hui a
I'étude. Parmi ces applications, 'une d’entre elles entre directement dans notre champ d’activité, la modéli-
sation des défauts moléculaires associés a I'expression d’'un géne muté responsable d’'une maladie mono-
génique. Exprimant spontanément le géne causal, des cellules souches dérivées de malades, notamment
d’embryons caractérisés au décours d’un diagnostic pré-implantatoire (Tropel et al., In Vitro 2009), représen-
tent en effet un outil privilégié pour explorer tant les mécanismes de ces maladies par les moyens de la géno-
mique fonctionnelle, que leurs traitements par les techniques de criblage a haut débit de chimiotheques.
Nous avons mis en place les technologies nécessaires a un tel crible et avons obtenu la preuve du concept
sur des lignées porteuses de deux mutations différentes responsables, respectivement, de la madie de
Huntington et de la myotonie de Steinert. Nos résultats ouvrent la voie a des criblages a grande échelle de
toutes les lignées cellulaires pluripotentes, dés lors que I'on peut identifier des read-outs dont la correction
est potentiellement indicative d’'une action thérapeutique.
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C17 - L'avenir est-il dans les partenariats public-privé européens ?

Andreea Rappagliosi (EuropaBio)

Résumé non communiqué
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ANSELEM Serge

Biographie non communiquée

AYME Ségoléne

Ségolene Aymé, médecin généticienne et épidémiologiste de formation, est directrice de recherche a
'INSERM. Elle est la créatrice et la directrice ORPHANET (www.orphanet.fr) site de référence mondial
dédié aux maladies rares et aux médicaments orphelins.

Au plan national , elle est membre du Comité de suivi du Plan National Maladies Rares depuis 2005, mem-
bre du Comité spécialisé pour les Registres de maladies rares, présidente de la Commission Nationale de
Premiere Instance de qualification en génétique médicale du Conseil National de I'Ordre des Médecins
depuis 1999, membre du Conseil Consultatif Régional d’lle-de-France de la Recherche, de I'enseignement
supérieur, de la Technologie et de I'lnnovation (CCRRESTI) depuis 2005, vice-présidente du Comité
« Médicaments orphelins » du LEEM depuis 2003 et membre du Comité des Parties Prenantes du LEEM
depuis 2005.

Au plan international, elle est éditrice en chef de I' « Orphanet Journal of Rare Diseases » et « section editor »
du « European Journal of Human Genetics ». Elle est experte auprés de la Commission Européenne et pré-
side la Task Force sur les maladies rares de la Commission Européenne et le « Topic Advisory Group » de
I'OMS pour la révision de la Classification Internationale des Maladies dans le domaine des maladies rares.
Elle est I'officier de liaison de la Société Européenne de Génétique Humaine pour les affaires internationales.

BERNARD Jacques

Biographie non communiquée
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BLIN Olivier

Né a Marseille le 2 Aoat 1960, Olivier BLIN ancien interne des Hépitaux de Paris valide la neurologie et la
psychiatrie (1988), et poursuit un Doctorat d’Etat de Biologie Humaine (1990) dans le service de
Pharmacologie de la Salpétriére.

A Marseille, il est nommé PU-PH (1996) en Pharmacologie Clinique. Le DESP Gestion et Administration de
la Santé (Ecole Centrale Paris, 1997) compléte sa formation.

Responsable de I'Unité de Pharmacologie Clinique et d’Evaluations Thérapeutiques depuis 1992 : 10 lits,
20 personnes ce centre réalise plusieurs dizaines d’études cliniques chaque année (http:/www.cpcet.ap-
hm.fr/). Olivier BLIN coordonne le CeGEPS Sud Méditerranée.

Enseignant-Chercheur dans une unité CNRS des 1989, il est actuellement Responsable de I'équipe
Pharmacologie et Pathologie des Emotions et de la Récompense au sein de I'Institut des Neurosciences
Cognitives de la Méditerranée et a participé a la publication de plus de 150 articles scientifiques indexés et
chapitres de livres (http://www.incm.cnrs-mrs.fr).

Hoque

Sur le plan national, Olivier BLIN est actuellement membre du Groupe Expert Essais Cliniques, expert
aupres de la Commission d’AMM (Afssaps) et de la Commission de la Transparence (HAS). Il est Président
Exécutif des Journées Nationales de Pharmacologie Clinique. Il est par ailleurs expert aupres de 'ANVAR,
de fonds d’investissement, et fondateur ou co-fondateur de plusieurs sociétés de valorisation dans le
domaine de la recherche clinique et des biotechnologies. Il est co-fondateur du Péle de Compétitivité
Pathologies Emergentes et Maladies Orphelines labellisé par le CIACT le 6 mars 2006, devenu EUROBIO-
MED en 2009.

Sur le plan des responsabilités collectives, Olivier BLIN a été membre pendant 8 ans du CA de la Faculté
de Médecine de Marseille (1989-1996). Il est membre du Conseil Scientifique de 'AP-HM et de la Délégation
Régionale a la Recherche Clinique (depuis 1996). Il exerce des fonctions syndicales (Président du SYN-
PHEU)

Olivier BLIN a été membre du Cabinet du Ministre des Solidarités de la Santé et de la Famille, Philippe
Douste-Blazy, de juin 2004 a juin 2005.

Sur le plan international, Olivier BLIN est membre élu de '’American Society for Clinical Pharmacology and
Therapeutics et de '’American College of Clinical Pharmacology. Il est expert auprés de la Commission
Européenne et exerce également une activité d’expertise industrielle dans le domaine pharmaceutique et
des biotechnologies comme indiqué sur la déclaration d’intéréts de I'Afssaps.

BOU Stéphane

OTONOMIA est née de l'association de diverses compétences : La maitrise du monde du Handicap, la
conception, le développement, I'intégration, 'administration et la formation informatique.

Et d'un simple constat : Il faut passer a I'ere informatique, par lintermédiaire d’'une télécommande
« Universelle & Ouverte », ainsi que des produits non captifs.

Notre Philosophie est de donner aux personnes en situation de handicap, une plus grande autonomie, grace
a I'Intelligence Artificielle utilisant la puissance et les possibilités d’un ordinateur.

Notre Savoir Faire est de concevoir, développer, intégrer et maintenir des solutions logicielles et matérielles
adaptées. OTONOMIA est un pble de compétences axé sur les solutions logicielles et matérielles adaptées,
ainsi que les services associés a travers un réseau de revendeurs spécialisés. Notre cellule de Recherche
& Développement est en veille technologique permanente sur les nouveaux produits et sur leurs interopéra-
bilités dans les solutions dOTONOMIA.
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BOUQUET Céline

Céline Bouquet est chef de projet biothérapies au sein d’'Inserm Transfert, détachée dans 'unité Inserm U745
(P. Aubourg). Elle suit ainsi au jour le jour et coordonne les actions des différents partenaires impliqués dans
les études liées au passage en clinique de deux projets de thérapie génique des leucodystrophies.

Eléve de I'Ecole Normale Supérieure de Lyon, elle a effectué son doctorat en Neurosciences a I'Université
Paris 6, ou elle a travaillé sur la motilité cellulaire dans le contexte des Iésions de la moelle épiniére. Elle a
ensuite développé plusieurs projets portant sur la dégénérescence maculaire, le développement et les cel-
lules souches de I'ceil lors de son séjour post-doctoral a I'Université de Californie San Francisco (UCSF).
Apres une formation en business des biotechnologies a UCSF et UC Berkeley, Céline a travaillé pour une
agence de « business development » et communication en sciences de la vie en Californie avant de rejoin-
dre Inserm Transfert en 2009.
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BOUVENOT Gilles

Le professeur Gilles Bouvenot est membre du Collége de la Haute Autorité de santé et président de la

Commission de la transparence depuis le 1€ janvier 2005. Sa carriére hospitalo-universitaire a été celle de
professeur de Thérapeutique (CE2) a la faculté de médecine de Marseille et de chef de service de méde-
cine interne et thérapeutique a I'hépital Sainte-Marguerite (Assistance Publique-Hdpitaux de Marseille).

Précédemment, Gilles Bouvenot a occupé les fonctions de président de I'Observatoire national des prescrip-
tions et consommations des médicaments dans les secteurs ambulatoire et hospitalier (Afssaps) (1997-
2000), de vice-président de la Commission d’autorisation de mise sur le marché (Afssaps) (1999-2003), de
vice-président de la Commission de contréle de la publicité et de la diffusion de recommandations sur le bon
usage du médicament (Afssaps) (1994-1997), de président du groupe de travail de I'Afssaps sur le bon
usage du médicament (1997-2000), de président du Comité de validation des recommandations de bonnes
pratiques de I’Afssaps (1997-2005) et de conseiller scientifique « médicament » du directeur général de la
Santé (Ministere de la santé 2002/2003).

Gilles Bouvenot a eu de nombreuses responsabilités au sein de I'Assistance publique — Hépitaux de
Marseille (AP-HM). Il a été président du Conseil Scientifique de 'OMIT-PACA aupres de 'ARH PACA.

Il est par ailleurs président de la 488Me gection du Conseil National des Universités et membre correspon-
dant de I'Académie Nationale de Médecine dans la premiére division.

Il est Chevalier de la lIégion d’honneur.

Ses enseignements lui ont permis de diriger ou de rédiger une dizaine d’'ouvrages dans le domaine du médi-
cament et de I'évaluation.

[l a produit 160 publications scientifiques indexées.
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BRAUN Serge

Serge Braun, Directeur Scientifique de I'AFM, I'Association Francaise contre les Myopathies. Docteur en
Pharmacologie de I'Université Louis Pasteur de Strasbourg, Dix ans dans le secteur universitaire consacrés
aux pathologies neuromusculaires : thése de recherche a Strasbourg, séjour post-doctoral de deux ans au
USC Neuromuscular Center de LOS ANGELES, puis 4 ans a I'Université Louis Pasteur sur un programme
centré sur le systéme nerveux périphérique. Dix ans dans le secteur privé : en tant que Directeur de la
Recherche de TRANSGENE (Strasbourg), spécialisée dans la thérapie génique et dans I'immunothérapie
du cancer et de maladies infectieuses. Auteur d’'une quarantaine de publications et brevets.

Parallelement avait été Vice-President du biocluster Alsace BioValley et cofondateur de NEUROFIT, une
société de recherche sur contrat spécialisée dans le domaine des neurosciences,.

Expert scientifique ou membre de Conseil Scientifiques de différentes Institutions, Associations, Biotechs et
Bioclusters, sociétés de Capital Risque et revues scientifiques.

BRECHOT Jeanne-Marie

Je suis médecin spécialisé en Oncologie Thoracique. Jai exercé comme Praticien Hospitalier de
I'Assistance Publique-Hépitaux de Paris plein-temps en Pneumologie a I'H6tel-Dieu de 1991 a 2003 puis en
Oncologie Médicale a I’'Hépital Avicenne a Bobigny de 2003 a 2008. Je suis actuellement en détachement
et suis chef de projet dans la Direction des Soins a I'Institut National du Cancer.

J’ai un DEA de Biologie.

Jai participé a de nombreuses études portant sur le cancer bronchique dans des domaines aussi vairés que
la biologie, le dépistage, le diagnostic, le traitement. J’ai participé comme investigateur a de nombreux essais
thérapeutiques de phase Il et Ill.

Je me suis également beaucoup investi dans les relations avec les patients et leurs familles, tant dans la
structuration de ces relations (référentiel pour I'accréditation hospitaliere) que dans le vécu (co-auteur d’'un
livre grand public dans ce domaine).

Jai participé a la rédaction de plusieurs ouvrages scientifiques et assuré pendant 4 ans la fonction de rédac-
teur-adjoint de la Revue des Maladies Respiratoires.

J'ai animé pendant 3 ans le Groupe d’Oncologie de Langue Francaise.

J’ai participé a de nombreux enseignements (DES, DIS, DU, DIU, DEA).

Ce parcours hospitalier déja tres riche est maintenant complété par une expérience passionnante au sein
de l'Institut National du Cancer.

CONDUZORGUES Jean-Pascal

Jean-Pascal Conduzorgues né en 1957 a Montpellier est Docteur en pharmacie (université de Montpellier)
et titulaire d’'un DEA de chimie thérapeutique et d’'un dipléme d’ophtalmologie vétérinaire (Toulouse).

Aprés une carriere de consultant et responsable en pharmacologie et toxicologie, il prend la direction de la
société CRID PHARMA en 1994.

A partir d’'un cahier des charges prédéfini, qui en général démarre sur une idée pharmacologique et un prin-
cipe actif, CRID PHARMA peut pour tout ce qui concerne la partie produit, conduire le médicament jusqu’a
une autorisation de mise sur le marché qu’elle soit francaise ou européenne. La société est établissement
pharmaceutique autorisé par '’Agence Francaise de Sécurité Sanitaire des Produits de santé (AFSSAPS) et
peut importer, fabriquer, conditionner, contrdler, libérer, stocker et distribuer des lots cliniques en Europe et
dans le reste du monde.

Il est auteur ou co-auteur d’une dizaine de publications.
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DAUVERGNE Bernard

Bernard DAUVERGNE est docteur en Pharmacie et Directeur Général de ADDMEDICA.

Crée en 2005, ADDMEDICA est une start-up frangaise indépendante, orientée vers le développement et la
mise a disposition de produits médicaux pour les maladies rares, les besoins médicaux non satisfaits et les
situations cliniques graves.

ADDMEDICA a le statut de laboratoire pharmaceutique et propose des produits dans les domaines de la
transplantation pulmonaire, de la cicatrisation, de la reconstitution dermique (notamment pour les grands
bralés) et de la drépanocytose avec le médicament SIKLOS®. Ce produit est le 38éme médicament auquel
les autorités de santé européennes ont accordé une autorisation de marché avec le statut de « médicament
orphelin ». ADDMEDICA est I'un des deux laboratoires frangais a détenir ce type d’AMM.

Avant de creer ADDMEDICA, Bernard DAUVERGNE a dirige différents services médico-marketing et opé-
rationnels en France et en Europe au sein des Laboratoires Fournier (Immunologie), du groupe Rhéne-
Poulenc Rorer (Cardiologie et Oncologie), du Laboratoires Francais des Biotechnologies (Protéines plasma-
tiques) et d’OTL-Pharma/Prostrakan (Médicaments de niches hospitaliers).
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DELPECH Marc

Marc Delpech (56 ans) Docteur en Médecine, Docteur és Sciences, Professeur des Universités — Praticien
hospitalier en Biochimie et Biologie Moléculaire.

Il est chef du service de Biochimie et Génétique Moléculaire de I'hépital Cochin, dont I'activité est
principalement consacrée au conseil génétique et au diagnostic prénatal. Il est membre de la Commission
Médicale d’Etablissement (CME) de I'Assistance Publique — Hépitaux de Paris et préside la commission
Recherche et Université de cette CME. Il préside le comité de la Recherche en matiere Biomédicale et en
Santé Publique de I'lle de France. Il est administrateur et membre du Conseil Médical et Scientifique (CMS)
de I'’Agence de la Biomédecine et président de la Commission Nationale du diagnostic in vitro de I'agence
francaise de sécurité sanitaire des produits de santé (AFSSaPS). Il est membre de ’Académie Nationale de
Médecine. Il est secrétaire général (et co-fondateur) de I'Association Nationale des Praticiens de Génétique
Moléculaire (ANPGM)

Il dirige I'équipe "Génétique et physiopathologie des maladies inflammatoires héréditaires" de
I'Institut Cochin Inserm U567/CNRS UMR 8104. Ses travaux ont porté sur la recherche des génes impliqués
dans les syndromes auto-inflammatoires et le développement de tests diagnostiques a la suite de la décou-
verte des génes impliqués. Il est membre du Conseil Scientifique de l'université Paris Descartes, de
I'Etablissement francais du sang, de I'Association francaise des hémophiles et président du Conseil
Scientifique de vaincre la mucoviscidose.
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DE SAINT BASILE Geneviéve

Genevieve de Saint Basile est directrice de Recherche a 'INSERM, dans l'unité 768 “Développement nor-
mal et pathologique du systeme immunitaire” et Praticien Hospitalier, attachée au département d’immunolo-
gie et d’hématologie Pédiatrique de I'Hopital Necker-Enfants Malades a Paris. Elle exerce une activité de
recherche fondamentale, de diagnostic, d’enseignement et d’encadrement. Elle est responsable d’'un groupe
de recherche qui s’intéresse au control de 'homéostasie lymphocytaire et au réle de I'activité cytotoxique
des lymphocytes dans ce processus. Elle est également référent national pour le diagnostic moléculaire des
déficits immunitaires héréditaires au sein du centre d’étude des déficits immunitaires (CEDI) a I'hépital
Necker-Enfants Malades. Un des axes principaux de sa recherche actuelle vise a caractériser les causes
moléculaires responsables de I'apparition d’'un syndrome hemophagocytaire, aussi connu sous le nom de
syndrome d’activation macrophagique, dans plusieurs pathologies héréditaires. Ce syndrome, souvent
déclenché par une infection, se manifeste par une hyper activation mal contrélée du systeme immunitaire,
souvent fatale en absence de traitement immunosupresseur. Ainsi, le défaut en perforine et en Munc13-4,
responsables de la lymphohistiocytose familiale, et le défaut en Rab27a responsable du syndrome de
Griscelli ont été découvert par son groupe. Son groupe a également mis en évidence le lien direct qui exis-
tait entre la fonction cytotoxique des lymphocytes et I'apparition du syndrome hémophagocytaire chez
’homme. En utilisant des modeles murins de ces pathologies, son groupe a récemment montré I'effet théra-
peutique de I'anti INFo dans la phase de rémission de ce syndrome dans ces modeles, ouvrant par la méme
une perspective nouvelle d’approche thérapeutique.

DI DONATO Jeanne-Hélene

Jeanne-Héléne di Donato est consultante dans le domaine des collections et des biobanques.

PhD, auditeur interne certifié, ayant 15 ans d’expérience dans la gestion des ressources biologiques humai-
nes, elle a créé la société de conseil 3C-R en 2005. Au travers de 3C-R toute personne impliquée dans la
gestion des ressources biologiques humaines peut avoir acces a :

- des conseils et expertises dans les domaines réglementaire, qualité, organisationnel, logistique,

- des informations ciblées par le biais du Cahier 3C-R,

- un réseau professionnel par adhésion au Club 3C-R qui permet échanges et concertations

- des formations professionnelles

Jeanne-Hélene di Donato est

- membre du Comité sectoriel Santé du Comité Consultatif des Ressources Biologiques,

- expert en éthique de 'UNESCO,

- membre de P3G (Public Population Project in Genomics)

- partenaire d’Eurobiobank (réseau européen de banques pour les maladies rares)

- membre du CPP Sud Ouest Outre Mer |

Elle est régulierement sollicitée pour participer a des groupes de travail par des instances telles que le
Ministere chargé de la recherche, TOPECST, TOCDE, I'Agence nationale d'accréditation et d'évaluation en
santé, 'AFNOR etc

Elle a pris une part active dans des documents de référence pour les biobanques tels que

- les décrets d’application des articles L 1243-3 et L 1243-4 du Code de la santé publique

- les propositions pour les révisions des lois de bioéthique en 2004 et 2009,

- les recommandations pour les CRB-humains de 'OCDE,

- la norme NF S 96-900 : Qualité des CRB
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DIEVAL Annabelle

Annabelle DIEVAL est ingénieur en Génie Biologique, diplébmée de I'Université de Technologie de
Compiegne, et titulaire d’'un Mastere spécialisé en Management de projets internationaux de 'ESCP Europe.
En 2005 elle rejoint OSEO innovation en tant que chef de projet sur des programmes européens du 6™
PCRD. Elle participe a la mise en place et a la gestion du premier appel a projets de 'ERA-Net « EURO-
TRANS-BIO ». Elle sensibilise également les chercheurs académiques et les entrepreneurs aux opportuni-
tés de financements publics de la Recherche. Elle les aide enfin dans le montage de projets de R&D en par-
tenariat international.

Depuis 2007, en tant que chargée d’affaires au sein de la Direction Régionale dOSEO Languedoc
Roussillon, Annabelle DIEVAL accompagne les PMEs innovantes du secteur de la Santé. Le travail d’ingé-
nierie de projet qu’elle méne aboutit a I'évaluation et, in fine, au financement des programmes de R&D, tant
dans le domaine du développement pharmaceutique que du diagnostic biologique.
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DUPUY Patrick

Patrick Dupuy est fondateur et Président d’Orfagen, laboratoire dédié aux médicaments orphelins en derma-
tologie. Il dirige aussi les activités de recherche et développement du laboratoire. Médecin dermatologue,
ancien Interne des hopitaux d’Amiens et Chef de Clinique de l'université McGill a Montréal, il rejoint
'INSERM en France comme Chargé de Recherches avant d’engager une carriére de plus de 10 ans dans
lindustrie pharmaceutique d’abord chez Roche, puis chez Pierre-Fabre. Il exerce alors principalement ses
activités dans le domaine de la recherche clinique et de la recherche dermatologique. Il crée Orfagen en
2002, en partenariat avec le groupe Pierre-Fabre.

FERRY Antoine

Né le 8 juillet 1960

Cofondateur et Président des laboratoires CTRS

Etablissement Pharmaceutique spécialisé dans les médicaments Orphelins et les produits de niche
Administrateur de GENESIGNAL Internional (Lausanne - Suisse)

Société de Biotechnologie développant des produits liés a 'angiogénéese

Administrateur ' ATEROVAX (Paris)

Société de Biotechnologie spécialisée dans le domaine cardiovasculaire

Membre du groupe Maladies Rares du LEEM

FRAISSE Philippe

Philippe Fraisse, actuellement professeur a Polytech'Montpellier, Université Montpellier 2. Il est dipldmé de
I'Ecole Normale Supérieure de Cachan en 1988. Il a obtenu son diplome de DEA d’Automatique a 'INSA
de Toulouse en 1989 et soutenu sa thése de doctorat de robotique en 1994 a I'Université Montpellier 2. Il a
effectué des séjours de recherches a I'Université de Hull (1995) ainsi qu’a I’'Université de Stanford (2008). Il
est actuellement le responsable du département de robotique du LIRMM et co-animateur du groupe de tra-
vail national GT7 robotique humanoide du GDR de Robotique. Ses centres d’intéréts scientifiques sont la
modélisation et la commande des structures antropomorphes telles que les robots humanoides ou le mou-
vement humain. Les applications visées concernent les applications liées a la robotique de réhabilitation.
Ses activités de recherches ont été publiées dans de nombreuses revues et conférences internationales et
pour certains ont regu des prix d’excellences (Best Paper Award ISRAM’'92, Finalist Award ICARCV’04,
Finalist Robocup Award IROS’2009).
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GAVIRIA Manuel

Manuel Gaviria, MD, PhD, a une formation initiale de médecin rééducateur et est également Docteur és
Sciences en Neurobiologie. Il a orienté depuis vingt ans sa réflexion et ses recherches vers la compréhen-
sion des bases cellulaires et moléculaires du handicap sensori-moteur. |l a développé plusieurs modéles
expérimentaux de pathologies neurologiques chez le rongeur et a mis en place des technologies novatrices
pour I'analyse non invasive des déficits sensori-moteurs dans ces modeéles.

Son parcours de 15 ans dans les laboratoires publics francais et de 5 ans a la téte de la société Neuréva
'ont amené a négocier avec l'industrie pharmaceutique des contrats de prestations de recherches, ainsi que
des demandes de subventions de recherche avec les partenaires institutionnels nationaux (Direction
Générale de I'’Armement, MENRT, ANR, OSEOQO) et internationaux (NIH USA, Human Frontier Science
Program, Projets Européens dans le cadre du 6e et 7e programmes cadres). Il participe en tant qu’expert
ad hoc aupres de comités nationaux dans le domaine de la santé et du handicap ainsi que de la section
Sciences du Vivant de la Commission Européenne (FP6, FP7) et intervient en tant que ‘reviewer’ dans dif-
férents journaux scientifiques internationaux a comité de lecture (International Journal of Developmental
Neuroscience, Physiology&Behavior, Neurobiology of Disease, BMC Neuroscience, Acta Neurochirurgica,
Journal of Neurotrauma, Journal of Neuroscience Research). Il a par ailleurs participé, au sein de
I'International Campaign for Cures of Spinal Cord Injury (ICCP), a la définition de guidelines internationaux
pour la mise en place d’essais cliniques chez le blessé médullaire.

GRANIER Luc-André

Biographie non communiquée

GRESSIN Virginie

Le Dr Virginie Gressin est cardiologue, ancienne Interne des Hoépitaux de Paris, membre de la Société
Francaise de Cardiologie.

Lauréate d’'une bourse de recherche clinique de la Fédération Francaise de Cardiologie au cours de son
internat, elle a particulierement travaillé sur les troubles de rythme de reperfusion lors de la thrombolyse de
linfarctus du myocarde, en collaboration avec I'équipe de I’hépital Lariboisiére (Paris) ainsi que des équipes
hollandaise et américaine.

Sa carriere dans I'industrie pharmaceutique débute en 1989. Elle y a occupé plusieurs postes en France et
au niveau Européen tant en recherche et développement, qu’en médico-marketing, principalement en car-
diologie, au sein des laboratoires Pfizer, Du Pont-Merck, Wyeth-Léderle et Bristol Myers Squibb.

Elle a rejoint Actelion Pharmaceuticals France dés la création de la filiale par le Dr Annick Schwebig fin 2000,
en tant que Directeur Médical. Lobjectif premier a été d’appréhender le nouveau domaine thérapeutique que
représentait I’hypertension artérielle pulmonaire (HTAP), et le contexte des maladies orphelines, puis de
structurer des programmes médicaux pouvant répondre aux besoins des patients et des médecins et accom-
pagner la mise sur le marché du bosentan (Tracleer®). Ces programmes médicaux ont nécessité une appro-
che multidisciplinaire, une collaboration proche avec les Centres de Référence et de Compétences et ont été
en adéquation avec le Plan Maladies Rares. La croissance des activités a permis de structurer une équipe
Médicale au sein d’Actelion Pharmaceuticals France, dans une perspective d’ouverture vers d’autres domai-
nes thérapeutiques liée a la richesse du pipeline.
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HAMEL Christian

Prof. Christian Hamel is MD, PhD, Ophthalmogeneticist, director of the Institute for Neurosciences of
Montpellier and of the center of reference for inherited sensory diseases. After his residency in ophthalmology,
Christian Hamel spent his post doctoral fellowship (5 years) at the National Institute of Health (USA). During this
stay, he discovered and described RPEG5, a major molecular component of the visual process, and, back to
France at INSERM U254 (Montpellier), he showed in 1997 that RPE65 mutations cause a particular form of
inherited congenital blindness. With INSERM U649 (Nantes), he promoted the first French experiments for gene
therapy in retinal disease on Briard dogs (2007). He also showed in 2000 with CNRS UMR5088 (Toulouse) that
mutations in the mitochondrial protein OPA1 cause an inherited atrophy of the optic nerve. More recently (2009),
he described a novel form of age-related macular degeneration causing blindness in middle age patients. His
current interests are the development of a clinical facility at international standards to investigate retinal and
optic nerve diseases, the improvement of genetic counseling in patients affected with inherited eye diseases
(retinitis pigmentosa, stargardt disease, Leber congenital amaurosis, dominant optic atrophy as examples) and
the achievement of current projects for gene and cell therapy in these diseases.

JAUFFRET Philippe

Je suis entré au CNRS en 1982 comme ingénieur d’études, muni de ma seule maitrise de mathématiques. Au
sein du Laboratoire de Modeéles Informatiques Appliqués a la Synthése (Strasbourg), j'ai appris mon métier de
« chimio-informaticien » et ai continué a me former, ce qui m’a conduit a soutenir une thése en informatique
(Nancy, 1987), sur le theme du transfert d’expertise en synthése organique. En étroite collaboration avec des
chimistes, jai travaillé dans le domaine de la modélisation des connaissances et des raisonnements utilisés en
synthése, et a la conception d’outils informatiques d’aide a la décision. Ayant soutenu mon habilitation a diriger
des recherches, jai eu I'occasion d’encadrer plusieurs doctorants. En 2001, jai bénéficié d’'un rattachement a
équipe « Systemes d’Information Chimique » de 'TUMR5076 (Montpellier), avec pour mission principale de
créer le systeme d’information de la Chimiotheque Nationale. Lobjectif de ce projet est d’'inventorier le patri-
moine chimique des laboratoires académiques francais, et de valoriser ce patrimoine en favorisant les collabo-
rations scientifiques a l'interface chimie-biologie. Depuis 2007, jassure la direction de I'Unité de Gestion de la
Chimiotheque Nationale (UPS 3035 du CNRS), en charge des aspects opérationnels de ce projet.

KACZOREK Michel

Docteur és Sciences en cancérologie (ICIG, Villejuif) et microbiologie. Expérience de 29 ans dans les biotech-
nologies, dont 13 ans dans la génétique moléculaire, la recherche et la production de protéines recombinan-
tes a but vaccinal, - Institut Pasteur, Harvard Medical School (Boston) - puis dans l'industrie a Pasteur Vaccins
en tant que Directeur de la R&D. Depuis 19 ans, impliqué dans la création et le management d’entreprises de
biotechnologie: co-fondateur et VP Scientifique, Protéine Performance SA puis fondateur et PDG de Synt:em
SA. Ces deux entreprises visaient, sur la base de transfert de technologies issues des laboratoires de recher-
che, au développement de nouveaux types de médicaments pour la Biopharmacie, de la phase recherche aux
premieres phases cliniques. Un cumul de plus de 40 M€ levés aupres des investisseurs privés internationaux,
plus de 40 articles dans des revues scientifiques internationales et co-inventeur dans 9 brevets.

Impliqué au niveau national dans le développement économique, la valorisation des technologies innovantes
dans la santé en tant qu’administrateur pendant 12 ans de I'association des industries des Biotechnologies
"France Biotech".

Depuis 2006, Conseil en stratégie (Sérénitude Biotech) auprés d’équipes de direction d’entreprises, d’inves-
tisseurs, publics ou privés, pour la création et le développement de nouvelles entreprises. Membre de plu-
sieurs conseils d’administration de Biotech.

Aujourd’hui, Directeur des Projets du Pdble de compétitivité Eurobiomed (Languedoc—Roussillon et Provence
Alpes Cbte d’Azur).
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KHAU VAN KIEN Philippe

Médecin spécialiste en Génétique Médicale, je me suis orienté a 'issue d’'une Thése d’Université (identifica-
tion d’'un nouveau gene impliqué dans les anévrismes/dissections de I'aorte), vers le développement et I'en-
cadrement de tests génétiques en vue du diagnostic moléculaire de maladies rares. Nommé Praticien
Hospitalier temps plein au CHU de Montpellier, depuis le 1/06/2006, jencadre I'activité de diagnostic molé-
culaire des dystrophinopathies (myopathies de Duchenne et Becker, Cardiomyopathies liées a la dystro-
phine) pour lequel le laboratoire du Pr Mireille Claustres au CHU de Montpellier est un des trois laboratoires
référents en France au sein des réseaux organisés par la DHOS. J'ai également développé un nouveau sec-
teur au laboratoire (CHU Montpellier/INSERM U827) tourné la recherche clinique et le diagnostic molécu-
laire des prédispositions génétiques aux anévrismes/dissections de I'aorte thoracique (AAT/DA). Ce cadre
nosologique comporte le syndrome de Marfan et les syndromes apparentés, le syndrome d’Ehlers-Danlos
vasculaire, les artériomyopathies en rapport avec les génes codant pour I'actine ou la myosine spécifique
des cellules musculaires lisses artérielles (ACTA2 et MYH11) ou I'association AAT/DA et bicuspidie aortique
ainsi que d’autres prédispositions. Enfin, je suis également gestionnaire assurance-qualité au laboratoire
dont le challenge est I'accréditation a la norme 1SO15189

Lessentiel de mon activité est tournée vers le transfert des découvertes issues de la recherche vers des
applications diagnostiques, utiles au dépistage, a la prévention, a la prise en charge ou au conseil généti-
que, au diagnostic prénatal voire préimplantatoire des patients et de leurs familles.

LASSALE Catherine

Directrice des Affaires, Scientifiques, Pharmaceutiques et Médicales du Leem (Les Entreprises du
Médicament)
Secrétaire Générale du Leem Recherche (association paritaire au service de I'innovation en santé)

Médecin, ancien interne des Hopitaux de Paris, ancien chef de clinique a I'Hopital Intercommunal de Créteil.

Aprés 10 ans d’expérience hospitaliere en pédiatrie, Catherine Lassale a été successivement Médecin
Directeur d’'une maison de direction pour enfants, Directeur d'unité de recherche clinique dans une société
de services, Chef de division thérapeutique puis Directeur de recherche clinique des Laboratoires Boots
Pharma, avant d'entrer chez Synthélabo comme directeur de la stratégie et développement-médecine
interne Groupe. Elle est ensuite devenue Directeur Médical France, puis Directeur Adjoint a la Direction des
Affaires Scientifiques et Economiques chez Sanofi-Synthélabo France.

Depuis 2001, elle a rejoint le Leem ; les Entreprises du médicament, organisation professionnelle de I'indus-
trie pharmaceutique. Elle est responsable des affaires scientifiques, pharmaceutiques et médicales, concer-
nant le développement, la mise sur le marché et le suivi post-AMM des médicaments, la santé publique.

Au niveau du Leem Recherche, association paritaire au service de I'innovation en santé, sa priorité est de
développer les partenariats public-privé. LEcole d’été est un exemple phare de ce projet.

LEVY Nicolas

Biographie non communiquée
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MEGARBANE André

Né a Beyrouth en 1964, de nationalité Libanaise et Francaise, je suis depuis octobre 2006 Professeur
Titulaire de Génétique Médicale a la Faculté de Médecine de I'Université Saint Joseph a Beyrouth. J'assure
les consultations et le suivi de malades atteints de maladies génétiques, la recherche, ainsi que I'encadre-
ment des étudiants. Auteur et co-auteur de plus de 170 articles publiés en collaboration avec des équipes
étrangeres surtout frangaise. J'ai obtenu différents prix dont le prix francophones le prix du meilleur jeune
chercheur francophone, Pole d’Excellence Régional décerné par 'AUF.... En dehors du Liban, j'ai assuré
des enseignements de génétique humaine en France, en Syrie, en Tunisie, au Cambodge, et a
Madagascar... Je suis membre du comité consultatif d’éthique libanais depuis 2001. Une derniére formation
m’a permis d’obtenir un MBA International Option management de la santé. USJ/Paris Dauphine/Sorbonne.
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MEYER Francois

Aprés avoir été médecin en endocrinologie et en médecine interne au CHU de Montpellier, Francois Meyer
a travaillé 5 ans dans l'industrie pharmaceutique. Depuis 1997 il a occupé différents postes de responsabi-
lité dans les institutions publiques en charge de I'évaluation des produits de santé. Il a travaillé jusqu’en 2004
a I’Agence francaise de sécurité sanitaire des produits de santé (Afssaps) et a été, de 2000 a 20083, le pre-
mier représentant de la France au Comité européen pour le médicament orphelin (COMP). Depuis 2005 il
est responsable, a la Haute Autorité de Santé, de I'évaluation des technologies de santé (médicaments, dis-
positifs médicaux, actes professionnels, programmes de dépistage ...) dans ses aspects médicaux, écono-
miques et de santé publique.

MICALLEF Joélle

Née en 1969, Joélle Micallef-Roll obtient, a la Faculté de Médecine de Marseille son doctorat en médecine
(Santé Publique) en 1999, son doctorat en Neuroscience en 2002, et son Habilitation a Diriger les
Recherches en 2004.

Maitre de Conférences Universitaires - Praticien Hospitalier en Pharmacologie Clinique a I'Université Aix
Marseille Il depuis 2002, elle réalise de nombreux essais cliniques institutionnelles ou industriels au CIC-
Unité de Pharmacologie Clinique et d’Evaluations Thérapeutiques au CHU Timone a Marseille. Depuis plus
de 5 ans, elle s’occupe plus spécifiquement d’essais cliniques dans les maladies rares. Elle a été notamment
I'investigateur principal du premier essai clinique réalisé chez les patients atteints de CMT1A, essai clinique
mené sur 180 patients (Micallef et al, Lancet Neurology 2009). Lexpérience acquise au travers de cet essai
et des autres actuellement en cours (Syndrome de Rett, Progéria,...) 'ont conduit a mettre en place une
plate-forme dédiée aux spécificités des essais cliniques dans les maladies rares, OrphanDev.

MOLINA Franck

Since I've been at the university | have been crossing disciplines from physic, computing to experimental bio-
logy. During my phD | combined experimental biology with biocomputing approaches in order to better unders-
tand complex autoimmune disorders. To carry on this way, | joined Tom Blundell group in Cambridge for biophy-
sic and biocomputing research on MAP Kinases. After, being recruited at CNRS in 1999, | initiated a new pro-
ject on emerging systems biology and started a new biocomputing group in CNRS Montpellier. Our original view
on biological processes (functions) modelling was distinguished by the bronze medal from CNRS in 2005. Next
to my academic involvements, | experienced since more than 20 years close relationships with industrial
research. These interactions led to original works patented and under current exploitations. Director of SysDiag
since january 2007. SysDia is a new interdisciplinary lab (math, computing, experimental biology) for complex
systems modelling and engineering for the diagnosis ; Sysdiag is mixing academic (CNRS) and industrial
(Biorad) forces. Since 2008, coordinator of EuroMeDiag the “Medical diagnosis group”of Eurobiomed Cluster.
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MONNET Jacques

Je suis pére de 3 enfants, dont Laura, née en 2001, atteinte d’'une maladie rare, I'incontinentia pigmenti, dont
les manifestations sont neurologiques, ophtalmologiques, dentaires et dermatologiques.

Je suis Président de I'association qui regroupe les familles touchées par cette maladie.

Notre mission est de faire connaitre la maladie, aider les familles et soutenir la recherche.

Par exemple, nous venons d’organiser un week-end des familles et allons signer un contrat pour financer un
chercheur en post-doctorat avec I'Institut de Génétique Humaine de Naples.

Nous sommes membres de I'Alliance Maladies Rares, de la Fédération des Maladies Orphelines et du
réseau européen Eurordis.

Je suis membre de « I'orphan drug task force » d’Eurordis.

J'occupe un poste de Direction dans I'lndustrie Pharmaceutique, ou je travaille depuis 25 ans.

J’ai toujours occupé des postes dans la Finance et la Gestion, dans différents secteurs et différents pays.
Je suis Trésorier de I'organisme de gestion des écoles de ma commune, et membre de la commission des
finances de cette commune en région lyonnaise.

Hoque
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NERSON Daniel

He co-founded Genomic Vision in 2004. As COOQ, he is in charge of Genomic Vision's business development
functions including strategic marketing, sales and communication.

Daniel has led a career in the diagnostics industry, most latterly as Executive Director at Pasteur Mediavita
(Pasteur Institute spin-off). Previously he worked for 16 years at Dade Behring (today Siemens Healthcare
Diagnostics), where he held management positions as Strategic Business Unit Director (Europe).

Daniel has an academic background in pharmaceutical sciences and obtained a Ph.D. at the Pasteur
Institute in 1986. During his doctoral research he developed a novel diagnostic ELISA test for meningitis. He
received a specific entrepreneurial training at HEC in 2004.

NGUYEN Gérard

Docteur en Médecine, Praticien consultant en Médecine Interne a I'H6pital Avicenne au CHU de Bobigny
APHP. Coordinateur du projet ICARE e Health (Commission Européenne eTen), Expert FP6 et FP7, Membre
du Consortium HOPES (AAL 2009)

Ancien Directeur Médical dans I'industrie pharmaceutique (Byk Gulden (Altana) France)

Fondateur ’ADDS (CRO), de Cardiogap (télécardiologie) et de Gemba Lifesciences

Ancien Directeur Exécutif d’AIM France du groupe AIMGroup (PCO)

Président de Rett Syndrome Europe (maladie rare génétique), fédération de 32 associations nationales,
association de patients, membre d’Eurordis et du PCWG a 'EMEA., Membre du groupe de travail DITA a
'Eurordis, Membre de la Commission Autisme, UNAPEI.

Vice Président de 'association Edelweiss (Handicap de I'enfant)

Délégué Eurordis au congrés Eurobiomed
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NOTHIAS Jean-Yves

Jean-Yves Nothias, Ph.D., Directeur de gestion, dirige le pble BioConvergence de SG AM Alternative
Investments. Depuis qu’il a rejoint SG AM en 2000, Jean-Yves a constitué une Equipe de six professionnels.
Il supervise 'ensemble des portefeuilles sous gestion et contribue a la création de valeur en participant au
conseil d’administration ou de surveillance de plusieurs entreprises en France et a I'étranger. Il est membre
du Board de Scynexis Inc., GenomeQuest Inc. et Ipsogen SA puis membre du Conseil de Surveillance de
Ingen Biosciences, Biosystems International, Genomic Vision et Trod Medical.

Jean-Yves est Docteur en Biologie Moléculaire de I'Université Paris VI — Pierre et Marie Curie (1993) et titu-
laire d’'un DESS en Administration des entreprises de I'Université Paris Sorbonne (1996). Pendant sa thése,
il a travaillé a 'Institut de Recherche sur le Cancer a Villejuif et a I'Institut Wistar a Philadelphie. Il a démarré
sa carriere dans I'industrie pharmaceutique en tant que chercheur a I'Institut de Biologie Moléculaire Roche
a Nutley (New Jersey) de 1993 a 1996. Jean-Yves a commencé sa carriere d’analyste financier chez
Hambrecht & Quist a Paris en 1996.

NOURISSIER Christel

Christel Nourissier est Secrétaire Générale ’EURORDIS, I'organisation européenne des maladies rares, qui
rassemble plus de 360 associations de malades dans 39 pays. Elle est aussi une des représentantes- fon-
datrices, et Conseillere Nationale de I'Alliance Maladies Rares en France.

Tout en contribuant a plusieurs projets et a un réseau de recherche européen, elle a été responsable de deux
conférences européennes en 2003 et 2005, pour faire connaitre les maladies rares. Elle a participé au Plan
national pour les maladies rares en France. Elle est aujourd ‘hui membre de la Task force Maladies Rares
de la Commission Européenne. Elle a travaillé, au nom d’EURORDIS , a la Communication de la
Commission et aux Recommandations du Conseil sur les maladies rares qui ont été adoptées en juin 2009.
Elle est conseillere du projet EUROPLAN.

Elle est également vice présidente d’'une Commission des Droit et de I'Autonomie des Personnes
Handicapées en France.

Elle est la mere d’'une jeune femme atteinte a la naissance du syndrome de Prader-Willi, dont le diagnostic
n'a été porté qu’'a 'dge de 16 ans au Canada, et qui vit aujourd’hui grace a une prise en charge adaptée de
sa maladie.

PARKER Samantha

Samantha Parker posséde une connaissance approfondie dans le domaine des maladies rares et médica-
ments orphelins. Son rdle actuel chez Orphan Europe est de coordonner les différents réseaux européens
de maladies rares dans lesquels sont impliqués des membres d’horizons tres divers : académiques, indus-
triels, gouvernementaux et associations de patients. Ces réseaux ont été principalement créés grace au
financement des 6eéme et 7éme programmes européens ou de la DG Sanco. Un des principaux roles de ces
réseaux est d’établir et de faire vivre des registres de patients.

Dans une perspective industrielle et étant données la nature de I'activité d’Orphan Europe et sa responsa-
bilité par rapport aux patients, ces registres sont tres important. lls vont fournir aux acteurs une connaissance
sur les effets a long terme, sur les femmes enceintes et sur de potentielles complications etc. De plus, un
registre pourrait étre demandé par les autorités dans le cadre d’'une étude post-marketing.

A ce titre, Orphan Europe est déja impliqué dans les réseaux suivants: EuroWilson, l'initiative Européenne
sur les Porphyries, Eunefron (registre cystinose) et la Mucoviscidose. De plus, Orphan Europe se prépare a
développer 3 nouveaux registres.
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PESCHANSKI Marc

Marc Peschanski est actuellement responsable de I'Unité INSERM 861, I-STEM (Institut des cellules
Souches pour le Traitement et 'Etude des maladies Monogéniques) a Evry, entierement dédiée a I'explora-
tion des potentiels thérapeutiques des cellules souches dans les maladies rares d’origine génétique.

Entré a FINSERM en 1982, Marc Peschanski a débuté la recherche en travaillant sur la neurophysiologie et
'anatomie de la douleur a Paris et a San Francisco.

Changeant d’axe de recherche, il a consacré a partir de 1985 ses travaux a I'étude de la plasticité du sys-
teme nerveux et aux greffes de neurones. Il est devenu Directeur de laboratoire INSERM en 1991 a Créteil
(Henri-Mondor) et son équipe a réalisé les premiéres greffes de neurones foetaux en France en 1991 dans
la maladie de Parkinson, ainsi que la premiére mondiale chez des patients atteints de chorée de Huntington
en 1996. Les résultats obtenus dans ce premier essai pilote ont permis de démarrer une étude européenne
de phase Il. En 2005, il a créé a Evry un Institut dédié a I'exploration des potentiels thérapeutiques des cel-
lules souches pluripotentes humaines dans les maladies monogéniques, I-STEM, qui compte aujourd’hui
une dizaine d’équipes travaillant en vue de la thérapie cellulaire ou d’'une recherche pharmacologique fon-
dée sur des tests cellulaires adaptés a du criblage a haut débit de chimiothéques de composés potentielle-
ment thérapeutiques.

Marc Peschanski a été I'un des fondateurs du Centre d’Investigation Clinique de I'Hopital Henri-Mondor, et
du CIC dédié aux Biothérapies qui lui est associé. Il a aussi été a l'origine du Réseau Européen de
NeuroTransplantation (NECTAR) dont il a assuré la premiere présidence en 1991-92. Marc PESCHANSKI,
est Médecin et Docteur d’Etat en Neurosciences.
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PETITET Edith

Docteur en Sciences Biologiques, Edith PETITET a commencé sa carriere en 1990 comme Responsable de
laboratoire de recherche en Toxicologie chez Rhéne-Poulenc Santé puis en Neuropharmacologie chez
Rhéne-Poulenc Rorer. En 2000, elle met en place aux cétés du Directeur de R&D d’Aventis, le Département
«Programmes Européens» afin de développer la coopération entre les labos des sites de R&D francais et
allemand d’Aventis et les laboratoires de recherche académiques européens ainsi que les PMEs en
Biotechnologie. De plus, un important programme de réception de post-doctorants européens désirant se
former dans le secteur de l'industrie pharmaceutique y a été développé.

En 2005, Edith PETITET a rejoint OSEO innovation ou aprés 2 années dans les activités de soutien des
PME pour accéder aux collaborations européennes (cf EuroTrans-Bio), elle est aujourd’hui Chargée de
Projets au sein du programme de financement « Innovation Stratégique Industrielle » (ISI) dans le péle
Santé-Biotech-Chimie.

PRUSS Rebecca

Rebecca Pruss is chief scientific officer for TROPHQOS, a French biotech focused on drug discovery for neu-
rodegenerative diseases. Prior to joining TROPHQOS, Dr. Pruss was head of Exploratory Resarch at sanofi-
synthelabo (now part of sanofi-aventis), a multidisciplinary and multi-site department responsible for structu-
ral biology, bio- and chemo-informatics, molecular biology, enzymology, cell-based assay development, high
throughput screening and medicinal chemistry. Dr. Pruss received a Ph.D. in biological chemistry from UCLA
for pioneering studies on the mechanism of action of epidermal growth factor and postdoctoral training in cel-
lular and molecular neurobiology at University College London and the NIH. Dr. Pruss is the author of over
50 peer-reviewed papers, book chapters and invited reviews, an inventor on patents covering cell based
assays and novel molecules and has delivered over a dozen compounds into clinical development for indi-
cations ranging from premature labor to psychiatric diseases. By elucidating a mitochondrial mechanism of
action for a novel family of cholesterol-oximes discovered using a unique primary neuron-based screening
strategy, TROPHQOS has been able to extend the range of therapeutic applications (and partnership oppor-
tunities) from orphan neurological diseases like ALS and SMA to cardiovascular and liver diseases.
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RAPPAGLIOSI Andrea

Born in Rome, Andrea Rappagliosi received a law degree from the University of Rome “La Sapienza” and
completed a post-graduate Masters at the lIstituto Superiore dei Studi Legislativi (ISLE) from which he
obtained a “Legislative Consultant Diploma”.

He began his career in the early eighties, first in the Italian Government as a member of staff for the State
Undersecretary of the Treasury, then for the Italian Senate focused on drafting of legislative texts, compara-
tive legal studies and public budget analysis.

In 1992, he moved into healthcare and worked for The Ares-Serono Group as Head of the Institutional Affairs
Department in charge of the Rome and Brussels offices. From 1995 to 1999, he was Public Affairs Director
at Baxter Healthcare, part of the European Public Affairs team. In 1999, he returned to Serono International,
today Merck Serono International, as Vice President Health Policy & Market Access Europe.

In April 2009, Andrea joined GlaxoSmithKline as Vice President European Government Affairs & Head of
Brussels Office.

- On May 20th, 2009 he has been elected Chair of the Board of EuropaBio, the European Association of the
Bioindistries

- From 2005 to 2008, he has been member of the European Commission High Level Pharmaceutical Forum
representing EuropaBio, the European Association for Bioindustry.

- He sits on the Board of the Foundation of the European Platform for Patients Organizations, Science &
Industry (EPPOSI).

- He is member of HTAI (the International Society of Health Technology Assessment) and founding member
of its Policy Forum.

- He has been Industry representative at the EMEA/COMP (European Medicines Evaluation Agency/
Committee for Orphan Medicinal Products) Working Group with Interested Parties in the first two terms 2000
to 2005.

- He is member of the British Institute of International and Comparative Law and is a member of the Editorial
Board of the Journal of Commercial Biotechnology.

RIVIER Francois

Prof. Francois Rivier is MD, PhD, Neuropaediatrician, head of the neuropaediatric unit of Montpellier uni-
versitary hospital since October 2005 and associated coordinator of the reference centre for neuromuscular
diseases of large south west of France since July 2007. After residency in paediatrics and neuropaediatrics,
he got his PhD thesis on 'dystrophin complex and associated diseases', before one year of post doctoral fel-
lowship in the division of genetics, Children’s Hospital, Harvard Medical School, Boston, MA, USA (Dr E
Gussoni & Prof. L Kunkel). He shares his activities between laboratory research at EA4202-INSERM ERI25
‘Muscle et Pathologies’ and clinical research in the field of childhood neuromuscular diseases, participating
in different multicentric clinical trials and clinical/genotype correlation studies. His main collaborations are:
Institut d’Electronique du Sud UMR-CNRS 5214, Université Montpellier 2 (Dr J.Y. Ferrandis) ; reference cen-
tre for neuromuscular diseases Garches-Necker-Mondor-Hendaye (Pr. | Desguerre, Pr B Estournet) ; Institut
Cochin, Université Paris Descartes, Inserm U567 CNRS UMR 81014, Paris (Pr. J Chelly) ; Inserm U582,
Institut de Myologie, Paris (Dr P Guicheney, Dr V Allamand).
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ROCHE Gilles

Le Dr Gilles Roche, médecin, ancien interne et chef de clinique du CHU de Nancy, a exercé et enseigné en
CHU pendant 10 ans (pédiatre, interniste et infectiologue). Maitrises de biostatistiques, de microbiologie clini-
que et de pharmacologie. DU de médecine tropicale. Plus de 100 publications nationales et internationales.

Environ 25 ans d'expérience de l'industrie pharmaceutique en France et a l'international (Sanofi, Rhéne-
Poulenc, Aventis, sanofi-aventis), dans les métiers suivants: R&D (discovery), développement de produits
(incluant essais cliniques internationaux), pharmacovigilance, information médicale, affaires réglementaires,
gestion de projets, brevets, business development, affaires publiques, lobbying.

Responsable d’équipes de Discovery pendant 4 ans, Directeur médical France pendant 6 ans, Responsable
pendant 10 ans des affaires médicales et réglementaires et du business development pour Rhéne-Poulenc
Rorer pour Amérique Latine, Afrique, Proche- et Moyen-Orient, Europe centrale et orientale, Asie, pour tous
les produits de I'entreprise. Vice-président de Rhéne-Poulenc Rorer.

Expérience récente de travail en Chine pendant 3 ans et liens étroits avec la Chine.

Responsabilités en Affaires Publiques : responsable pour Aventis, pour toutes les gammes thérapeutiques de
entreprise, de la stratégie de partenariat avec les associations de patients, de la stratégie de relations avec
FEMEA, des dossiers pour la classification ATC/DDD de 'OMS, participant aux task-forces de défense des prin-
cipaux produits au niveau monde ainsi qu’a la task-force internationale sur la stratégie « Market Access ».
Expérience de I'humanitaire, notamment dans le domaine du paludisme (responsable du programme Impact
Malaria de sanofi-aventis).

En préretraite, le Dr Gilles Roche réalise actuellement des missions bénévoles de type « bénévolat économi-
gue », notamment en animant une équipe de conseillers seniors bénévoles au service des entreprises (asso-
ciation OTECI). Ancien président du biocluster Holobiosud, il est actif au sein du bureau du péle Eurobiomed,
d’un réseau de Business Angels régional dont il est administrateur, et d’'une start-up de biotech dont il est un
des co-fondateurs. Il s’occupe également d’actions humanitaires vis-a-vis de minorités ethniques chinoises.

ROUX Anne

Docteur en Pharmacie et Doctorat en Sciences spécialisé en Génétique Moléculaire humaine.

Deux stages post-doctoraux dans le domaine de la Génétique Humaine : Canada, Sick Children Hospital de
Toronto (5 ans) et Allemagne, Université de Freiburg (3 ans) Habilitation a diriger des recherches (HDR)
Praticien Hospitalier dans le laboratoire de Génétique Moléculaire, spécialisé dans I'analyse moléculaire des
pathologies rares, CHU de Montpellier, depuis 2000

Responsable du secteur neurosensoriel du laboratoire : diagnostic moléculaire des surdités non-syndromi-
ques, du syndrome de Usher et de la choroidérémie

Co-coordinateur du sous groupe neurosensoriel (Réseau National maladies neurologiques, musculaires, neu-
rosensorielles et retards mentaux, DHOS) depuis 2004

Expert EMQN (European Molecular Genetics Quality Network) depuis 2002

Responsable du groupe de pilotage de la démarche accréditation selon la norme ISO15189 dans le laboratoire
Activité de recherche clinique focalisée sur I'épidémiologie moléculaire du syndrome de Usher avec comme
objectif 'amélioration de la démarche diagnostique et de la prise en charge des patients
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SCHWEBIG Annick

Dr Annick Schwebig est Président-Directeur Général d’Actelion Pharmaceuticals France. Elle exerce, par ail-
leurs, des fonctions importantes au sein du LEEM en tant que présidente du Groupe de Travail Maladies
Rares-Médicaments Orphelins et vice-présidente du Comité Biotechnologies.

y
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Annick Schwebig a passé 17 années au sein des laboratoires BMS dont elle a construit toute la structure de
recherche et développement clinique pour 'Europe.

C’est en septembre 2000, qu’Annick Schwebig rejoint le groupe Actelion pour relever un double défi : créer
la premiére filiale du groupe en Europe et mettre a disposition rapidement le 1° traitement oral de I'hyper-
tension artérielle pulmonaire (HTAP) le bosentan, premier inhibiteur oral des récepteurs de I'endothéline. La
mise sur le marché en 2004 du miglustat, 1° traitement oral de la maladie de Gaucher, a renforcé I'engage-
ment d’Actelion dans les maladies rares.

Sous sa direction, Actelion a mis en place de nombreuses études épidémiologiques permettant d’améliorer
la connaissance de ces pathologies peu connues afin d’en faciliter un dépistage plus précoce et une meil-
leure prise en charge globale des patients.

TADMOURI Ghazi

Biographie non communiquée

TCHERNIA Gil

La vie professionnelle de G. Tchernia s’est construite autour de trois axes : ’hématologie biologique et clini-
que, la pédiatrie et le développement. Interne des hépitaux de Paris en 1961, il est coopérant au Tchad en
1963-64. Aprées un internat pédiatrique, avec une activité biologique exercée dans le laboratoire de Daniel
Alagille, il est assistant hospitalo-universitaire en pédiatrie a Dakar en 1968, en 1970 a I'Institut Gustave
Roussy et en 1971, en hématologie biologique a ’APHP et a Paris XI. En 1974, il devient Professeur et sera
chef de service en hématologie de 1984 a 2003 a I'hdpital Antoine Béclére puis a Bicétre. Il anime des étu-
des nationales et Européennes concernant 'hématologie pédiatrique non maligne et collabore avec le
groupe de M. Narla a Berkeley puis a New York. Assesseur du Doyen de la Faculté de Médecine de Paris
Sud de 1977 a 1987, il est conseiller pour les Affaires médicales et les sciences de la Santé au Ministéere de
'Education Nationale de 1982 a 1984 et conseiller scientifique pour différentes Fondations et Associations.
Médiateur a I'népital de Bicétre de 2003 a 2006, il s’attache parallelement a la création de deux projets : le
centre de recherche et de lutte contre la drépanocytose a Bamako qui doit ouvrir en octobre 2009, et le cen-
tre d’'information et de dépistage de la drépanocytose créé en 2006 par la Mairie de Paris et TAPHP.

En 2007-2008, il pilote le Comité d’Evaluation du Plan National Maladies Rares (PNMR1) et en 2009, il
devient pilote pour le deuxieme PNMR.

THOMAS René

Diplémé de I'Ecole Supérieure de Commerce de Lyon et titulaire du MBA de I'Université de York & Toronto,
René Thomas s’est orienté vers l'industrie pharmaceutique dés le début de sa carriere en rejoignant Lilly
France. Il y occupe les postes de visiteur médical et de contrdleur de gestion, avant de rejoindre la zone
Afrigue Moyen-Orient en tant que chargé de mission puis directeur de filiale au Maroc. René Thomas est
depuis 2003 directeur de la division Santé Génétique du laboratoire de biotechnologies Genzyme qui met au
point et commercialise des traitements pour plusieurs maladies génétiques rares.
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TIENNOT-HERMENT Laurence

. Présidente de 'AFM depuis 2003

. Présidente de I'’Association Institut de Myologie depuis 2005

. Présidente de Généthon depuis le 1er janvier 2009 (Vice-Présidente de 2003 a 2008)
. Administrateur du GIP Genopole depuis 2003

. Membre du Comité de Direction du GIS Institut des Maladies Rares depuis 2003

. Administrateur de la Fondation Imagine depuis 2007

. Gérante AFM Productions depuis 2004

Hoque

Révoltée par la maladie neuromusculaire qui frappe son fils, Laurence Tiennot-Herment s’est engagée dans le
combat associatif avec la volonté de « construire des remparts » contre cette maladie qui progresse inexorable-
ment, jour apres jour, et d’épargner ce fléau aux générations futures. Profondément attachée aux valeurs fonda-
trices de 'AFM, Refuser-Résister-Guérir, Laurence Tiennot Herment poursuit, avec 'appui des malades et de leurs
familles, I'objectif que 'Association s’est fixé depuis 51 ans : vaincre les maladies neuromusculaires. Lurgence de
la maladie, encore incurable a ce jour, et la fragilité du Téléthon doivent étre les bases d’'un militantisme fort et d’'un
état d’esprit de conquérants permanents, pour avancer plus vite dans nos missions, tout en développant une stra-
tégie d'intérét général pouvant bénéficier a 'ensemble des personnes concernées par les maladies rares.
Laudace, l'anticipation et la rage de franchir de nouvelles frontiéres ont été — et doivent demeurer — nos moteurs.

TORRENT-FARNELL Josep

Prof. Josep Torrent-Farnell, Member of the Committee for Orphan Medicinal Products (European Medicines
Agency) nominated by Spain. Professor of Clinical Pharmacology and Therapeutics at the Autonomous
University of Barcelona (Universitat Autdnoma de Barcelona). Director General of the Fundacié Doctor Robert,
Advanced Centre of Services and Training for Health and Life Sciences.

Nationality: Spanish

Education: Qualified Pharmacist and Degree in medicine and surgery from the University of Barcelona as
well as postgraduate courses in Pharmacology and Toxicology, Public Health and European Institutions.
Specialist in internal medicine and clinical pharmacology. Doctorate in clinical pharmacology from the
Autonomous University of Barcelona (UAB).

Career to date: From 1977-1990, Prof. Torrent-Farnell worked in internal medicine and clinical pharmacology in
Spain and was Assistant Professor of Pharmacology at UAB. From 1990 to 1994, he was Technical Counsellor in
Clinical Evaluation and Pharmacology at the Spanish Ministry of Health, Member of the CPMP/EWP and involved in
the Efficacy Group of the ICH. In 1992, he became Professor of Clinical Pharmacology and Therapeutics and
Director of the Master/Diploma on European Registration of Medicinal Products (UAB). He joined the EMEA in 1995
as Principal Scientific Administrator and from 1996 to 1998, he was Head of the New Chemical Substances Sector
at the EMEA. In 1998, Prof. Torrent-Farnell became co-ordinator Director for the creation of the Spanish Medicines
Agency. and Executive Director of the Spanish Medicines Agency in 1999. He was elected Chairperson of the
Committee for Orphan Medicinal Products (COMP) in May 2000 and he was re-elected, as a Chairperson, in May
2008. Since April 2006, he is member of the COMP, nominated by Spain. Since November 2000 is Director General
of the Advanced Centre of Services and Training for Health and Life Sciences, Doctor Robert Foundation (UAB).
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TOUITOU Isabelle

Isabelle Touitou est professeur de génétique au CHRU de Montpellier. Spécialiste d’'un groupe de patholo-
gies rares du systeme immunitaire inné depuis la découverte du géne prototype en 1997, elle dirige I'unité
médicale des maladies auto-inflammatoires. Cette unité est doublement labellisée dans le cadre du plan
maladies rares, en tant qu’équipe constitutive du centre de référence des maladies auto-inflammatoires
(CeRéMAI), et comme laboratoire de niveau 2, expert dans le diagnostic génétique de ces maladies
(GenMAI). Lunité s’attache a développer une activité transversale autour du patient : consultation de géné-
tique spécialisée, diagnostic et recherche sur ces maladies, information pour les professionnels et les
patients, sites webs pour le centre de référence, le registre des mutations (Infevers), la société internationale
des maladies auto-inflammatoires, projets européens...
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TROUVIN Jean-Hugues

Jean-Hugues Trouvin, dipldbmé pharmacien en 1979 a poursuivi une carriére hospitalo-universitaire en pharmaco-
logie et pharmacocinétique. En paralléle, il a développé une activité d’évaluation des médicaments aupres de la
Direction de la Pharmacie et du Médicament, puis 'Agence du Médicament, maintenant Agence Francaise de
sécurité sanitaire des produits de santé (Afssaps), se spécialisant dans le domaine des médicaments biologiques
et biotechnologiques (médicaments dérivés du sang, vaccins, protéines recombinantes et plus récemment medi-
caments de thérapie innovante).

De 2001 a 2007 il a été Directeur de I'évaluation des médicaments et produits biologiques a I'Afssaps.

Il a été impliqué dés le début des années 90 dans le circuit Européen de I'évaluation des médicaments en étant
représentant Francais aupres du Comité des médicaments et membre du groupe de travail des médicaments bio-
logiques (BWP) a 'Agence Européenne du médicament (EMEA).

Il est actuellement Professeur a la faculté de Pharmacie, Université Paris Descartes (département des sciences
pharmaceutiques, sécurité sanitaire et développement des médicaments) et praticien hospitalier, responsable du
pble « Etablissement pharmaceutique des hopitaux de Paris » (EP-HP). LEP-HP est un établissement pharma-
ceutique qui a pour mission de développer, produire, controler et libérer des médicaments indispensables non
pourvus par 'industrie pharmaceutique. LEP-HP a ainsi un catalogue d’environ 100 médicaments, sous le statut
de préparation hospitalieres ou celui de TAMM. LEP-HP développe, en partenariat avec l'industrie pharmaceuti-
que, des projets de médicaments orphelins dans le domaine des maladies métaboliques notamment.

VALLET Philippe

Membre de TONFRIH (OBSERVATOIRE NATIONAL SUR LA FORMATION, LA RECHERCHE ET LINNOVA-
TION SUR LE HANDICAP)

Vice Président du GRATH (Groupe de Réflexion et réseau pour I'Accueil Temporaire des personnes en situa-
tion de Handicap)

Membre du bureau du conseil d’administration de la F.E.N.C.I.C.A.T (Fédération nationale des centres d'infor-
mation et de conseil en aides techniques)

Rééducateur de formation initiale, aprés un parcours de 10 ans au sein des hopitaux de Nancy, Philippe Vallet
rejoint TA.FM en 1989, créant un des premiers Services Régionaux autour d’'un projet d’accompagnement des
familles en Alsace-Lorraine. En 2000, il rejoint I'équipe Téléthon afin de permettre aux familles de témoigner lors
de tous les événements organisés par 'A.F.M dont le Téléthon. En 2004, il met en place un département au
sieége de I'association qui regroupe 5 services ressources sur des themes spécifiques comme I'Aide Technique,
l'aide aux aidants, la communication et la rupture d’isolement des personnes, le témoignage et 'accueil.
Depuis juin 09, il prend la fonction d’adjoint de la direction des actions auprés de familles, secteur qui anime 25
équipes de professionnels, 69 délégations départementales, et 5 services ressources. Représente 'A.FM dans
les dossiers sur la compensation.
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VAN OMMEN Gert-dan B.

Prof. dr. Gert-Jan B. van Ommen, PhD, (1947) is head of the Department of Human Genetics of Leiden
University Medical Center (LUMC) and founder of the Leiden Genome Technology Center (LGTC), a principal
genomics facility in the Netherlands. He has as major research interests neuromuscular and neurodegenerative
diseases (with a focus on Duchenne Muscular Dystrophy, DMD, and Huntington Disease); development and appli-
cation of genome research and diagnostic technology for disease study, diagnosis, therapy and prevention, includ-
ing the societal aspects of genetic advances. He is past president of HUGO, the European Society of Human
Genetics and the Dutch Society of Human Genetics and Editor-in-chief of the European Journal of Human
Genetics. He is member of several National, EU and HUGO committees in the fields of Genetics, Innovative Health
Care, Genomics, Bioinformatics, Biobanking, Ethics and IP issues. He is Director of the Center for Medical
Systems Biology, CMSB, one of four Centers of Excellence of the Netherlands Genome Initiative. It is a joint ini-
tiative of Leiden University Medical Center, Leiden University, Free University Amsterdam and its Medical Center,
Erasmus MC Rotterdam and TNO Leiden, aiming to improve diagnosis, therapy and prevention of common dis-
eases and rare variants thereof.
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ANSELEM Serge

CHU Hépital d'Enfants Armand-Trousseau
Service de génétique et d'embryologie
médicales

26, Avenue du Docteur Arnold Netter
75571 Paris Cedex 12

Tel : 0144 735295 - 01 44 73 52 39

01 44 73 52 81

Fax :0144 735219

Serge.amselem @trs.aphp.fr

AYME Ségoléne

Inserm SC11 / Orphanet
102 rue Didot

75014 Paris

Tel : 01 56 53 81 37

Segolene.ayme @inserm.fr

BERNARD Jacques
59 Rue Henri Béque
78160 Marly Le Roi
Tel : 01 39 58 91 13

BERTHE Jacquie
EUROBIOMED

C/ CMCI

2, rue Henri Barbusse
13001 Marseille

Tel : 04 91 13 74 65
Fax : 04 91 1374 66

BLIN Olivier

AP-HM - CHU Timone

CIC-UPCET et Pharmacologie Clinique
264 Re Saint Pierre

Bat F - 1€F étage

13385 Marseille Cedex 5

Tel : 04 91 38 75 63

Fax : 04 91 47 21 40
olivier.blin@ap-hm.fr

BOU Stéphane

Otonomia - LlIntelligence Artificielle & Votre
Service

Parc d’Activités de I'’Aéroport /Espace Outre Mer
695 Rue Robert Malthus

34 470 PEROLS

Tel : 04 67 99 99 96

Fax :04 67 83 94 53

contact @ otonomia.fr

BOUQUET Céline
Inserm Transfert
Paris Biopark

7 Rue Watt

75013 Paris

Tel : 01 70 64 94 15
Fax :01 5503 01 60

Celine.bouquet @inserm-transfert.fr

BOUVENOT Gilles

Haute Autorité de Santé

Membre du Collége

2 Avenue du Stade de France
93218 Saint-Denis la Plaine Cedex
Tel : 0155937375

Fax : 0155937390

g.bouvenot@has-sante.fr

BRAUN Serge

AFM

1 Rue de l'Internationale
BP59

91002 Evry Cedex

Tel: 01 69 13 22 28

Fax: 01 69 13 22 22

sbraun @afm.genethon.fr

BRECHOT Jeanne-Marie
Institut National du Cancer
Direction des Soins

52 Avenue André Morizet
92513 Boulogne-Billancourt
Tel : 01411016 13

jmbrechot @institutcancer.fr

CONDUZORGUES Jean-Pascal
CRID PHARMA SAS

17 Parc des Vautes

34980 Saint Gély du Fesc

Tel : 04 99 58 38 60

Fax :04 99 58 38 61

queries @cridpharma.com

DAUVERGNE Bernard
ADDMEDICA

101 Rue Saint-Lazare
75009 Paris

Tel : 017269 01 86

bernard.dauvergne @ addmedica.com

DELPECH Marc

Laboratoire de Biochimie et Génétique
Moléculaire de I'Hépital Cochin

123 Boulevard de Port-Royal

75014 Paris

Tel : 0158411523

marc.delpech @inserm.fr

DE SAINT BASILE Geneviéve
INSERM U 768

Hopital Necker-Enfants Malades
149 Rue de Sevres

75015 Paris

Tel : 0144 49 50 80

genevieve.de-saint-basile @inserm.fr

DI DONATO Jeanne-Héléne

3C-R (Conseil pour les CRB et Biobanques)
1 Impasse des Pinsons

31780 Castelginest

Tel : 09 75 20 93 21

jhdd @wanadoo.fr

DIEVAL Annabelle

OSEO

Arche Jacques Coeur

222 Place Ernest Granier
CS 89015

34967 Montpellier Cedex 2
Tel : 04 67 69 76 00
annabelle.dieval @ oseo.fr

DUPUY Patrick

ORFAGEN

Parc Technologique du Canal
4 Rue Marie Curie

BP 22132

31521 Ramonville St Agne
Tel : 05622476 78

Fax : 05 62 24 76 86

patrick.dupuy @ orfagen.com

FERRY Antoine
Laboratoires CTRS

69 Rue d’Aguesseau
92100 Boulogne Billancourt
Tel : 01 412209 71

FRAISSE Philippe

LIRMM, UMR5506, CNRS/Université
Montpellier 2

161 rue ADA

34392 Montpelier Cedex 5

Tel : 04 67 41 85 56

Fax : 04 67 41 85 00

fraisse @lirmm.fr

GAVIRIA Manuel

NEUREVA

President & CEO

Institute for Neuroscience

CHU St Eloi

34295 Montpellier

Tel : 04 67 45 07 46 - 04 99 63 60 80
Fax :04 67 54 29 46

gaviria@neureva.com

GRANIER Luc-André
Advicenne Pharma
Espace Innovation

442 Rue Georges Besse
30000 Nimes

Tel : 04 66 21 23 35

lag@advicenne.com

GRESSIN Virginie

Actelion Pharmaceuticals France SAS
21 Boulevard de la Madeleine

75001 Paris

Tel : 01 58 62 32 32

Fax : 01 58 62 32 22

Virginie.gressin @ actelion.com

HAMEL Christian

Centre de référence maladies rares 'affections

sensorielles génétiques'

CHRU de Montpellier

Hopital Gui de Chauliac

80 Avenue Augustin Fliche

34295 Montpellier Cedex 05

Tel : 0467 330278/79

INSERM U583 ‘Physiopathologie et thérapie
des déficits sensoriels et moteurs’

Institut des Neurosciences de Montpellier
Hopital Saint Eloi

80 Avenue Augustin Fliche

BP 74103

34091 Montpellier Cedex 05

Tel : 0499 6360 10

christian.hamel @inserm.fr

JAUFFRET Philippe

UPS 3035 CNRS / Chimiothéque nationale
ENSCM

8 Rue de I'école normale

30000 Montpellier

Tel : 04 67 14 43 35

Philippe.JAUFFRET @ enscm.fr

KACZOREK Michel
Eurobiomed ¢/CMCI

2 Rue Henri Barbusse
13001 Marseille

Fax : 04 91 13 74 66

Michel.kaczorek @ eurobiomed.org



KHAU VAN KIEN Philippe

CHU de Montpellier

Laboratoire de Génétique Moléculaire
Institut Universitaire de Recherche Clinique
641 Avenue du Doyen Gaston Giraud
34093 Montpellier Cedex 05

Tel : 04 67 41 53 60

Fax : 04 67 41 53 65

P-Khau Van_Kien@chu-montpellier.fr

LASSALE Catherine

LEEM

Directeur des Affaires Scientifiques,
Pharmaceutiques et Médicales

Les Entreprises du Médicament

88 Rue de la Faisanderie

75016 Paris

Tel : 01 45 03 88 04

classale @leem.org

LEVY Nicolas

Faculté de Médecine de la Timone

PU-PH (Professeur des Universités - Praticien
Hospitalier)

Chef du service de Génétique Médicale
Hopital d'Enfants de la Timone

Directeur de I'Unité de Recherche UMR_S 910
"Génétique Médicale et Génomique
Fonctionnelle"

13385 Marseille Cedex 05

Directeur du GIS Maladies Rares
Nicolas.Levy @ univmed.fr

MEGARBANE André

Unité de Génétique Médicale
Faculté de Médecine
Université Saint Jospeh
Beyrouth

LIBAN

Tel : +961 1421252
megarbane @usj.edu.lb

MEYER Francois

Haute Autorité de Santé

Directeur de I'évaluation médicale, économi-
que et de santé publique

2 Avenue du Stade de France

93285 Saint Denis La Plaine Cedex

Tel : 015593 37 00

f.meyer@has-sante.fr

MICALLEF Joélle

Université de la Méditerranée
58, Bd Charles Livon

13284 Marseille Cedex 07
joelle.micallef @ ap-hm.fr

MOLINA Franck

SysDiag - FRE3009 - CNRS / BIO-RAD
CAP DELTA

1682 Rue de la Valsiere

CS 61003

34184 Montpellier Cedex 04

Tel : 04 67 16 66 00

franck.molina @sysdiag.cnrs.fr

MONNET Jacques

Président d'Incontinentia Pigmenti France
1 chemin de vide pot

69370 Saint Didier au Mont d'Or

Tel : 04 37 37 76 13
jacques.monnet @ sanofipasteur.com
jacques.monnet@wanadoo.fr
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NERSON Daniel

Genomic Vision

Paris Santé Cochin

29 Rue du Fbg St Jacques
75014 Paris

Tel : 0155 422 929
d.nerson @ genomicvision.com

NGUYEN Gérard
EURORDIS

Plateforme Maladies Rares
102 Rue Didot

75014 Paris
nguyenduclong @free.fr
nguyen-gerard @ orange.fr

NOTHIAS Jean-Yves

Société Générale Asset Management
Private Equity. Bureau 04d092

170 Place Henri Régnault

92043 Paris La Défense Cedex

Tel : 01 56 37 84 01

jean-yves.nothias @ sgam.com

NOURISSIER Christel
EURORDIS

Plateforme Maladies Rares

102 rue Didot

75014 Paris

Tel : 01 39 54 93 37
christel.nourissier @ eurordis.org

PARKER Samantha

Orphan Europe

70 avenue du Général de Gaulle
92058 Puteaux La Défense

Tel : 0147 73 95 29
sparker@orphan-europe.com

PESCHANSKI Marc
INSERM/UEVE UMRS861, I-STEM
GENOPOLE CAMPUS 1

5 Rue Henri Desbruéres

91030 EVRY Cedex

Tel : 01 6990 85 17

Fax : 0169 90 85 21

Igrannec @istem.fr

PETITET Edith

Direction des Programmes Innovation
Innovation Stratégique Industrielle
Chargée de Projets Santé Biotechnologie
Chimie

27 - 31 Avenbue du Général Leclerc
94700 Maisons-Alfort

Tel : 01 41 79 89 07

Fax : 01 41 79 82 60
edith.petitet @ oseo.fr

PRUSS Rebecca

TROPHOS

Parc Scientific de Luminy

Luminy Biotech Entreprises, Case 931
13288 Marseille

Tel : 04 91 82 82 82

rpruss @trophos.com
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RAPPAGLIOSI Andrea

Vice President European Government Affairs
& Head of Brussels Office

GlaxoSmithKline

Rue Wiertz 50

B-1050 Brussels

BELGIUM

Tel :+32 2282 40 54

Fax :+ 322230 99 35
andrea.g.rappagliosi @ gsk.com

RIVIER Francois

Service de Neuropédiatrie

Centre de référence maladies rares ‘Maladies
Neuromusculaires’ du Grand Sud Ouest
CHRU de Montpellier

Hoépital Gui de Chauliac

80, avenue Augustin Fliche

34295 Montpellier Cedex 05
EA4202-INSERM ERI25 ‘Muscle et
Pathologies’

Hopital Arnaud de Villeneuve

371 avenue du Doyen Gaston Giraud
34295 Montpellier Cedex 5

Tel : 04 67 33 01 82

Fax : 04 67 33 77 33

f-rivier @ chu-montpellier.fr.

ROCHE Gilles

Eurobiomed et OTECI

8 Rue des Aires

34430 Saint Jean de Védas
Tel / Fax : 04 67 47 98 32
Tel: 09 52 41 99 28

gillesroche @free.fr

ROUX Anne-Francoise

Laboratoire de Génétique Moléculaire
CHU de Montpellier

Inserm U827

IURC, Institut Universitaire de Recherche
Clinique

641 Avenue du Doyen Giraud

34093 Montpellier Cedex 05

Tel : 04 67 41 53 60

Fax : 04 67 41 53 65
anne-francoise.roux @inserm.fr

SCHWEBIG Annick

Président Directeur Général (General
Manager)

Actelion Pharmaceuticals France SAS
21 Boulevard de la Madeleine (Hall E)
75001 Paris

Tel : 01 58 62 32 32

Fax : 01 58 62 32 22
Annick.schwebig @actelion.com

TADMOURI Ghazi

Assistant Director, Centre for Arab Genomic
Studies

22252 Dubai

United Arab Emirates

Tel.: +971-4-398 6 777

Fax: +971-4-398 0 999

tadmouri @hotmail.com

TCHERNIA Gil

4 Route du buisson
78490 Grosrouvre.
gil.tchernia @ sante.gouv.fr
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THOMAS René

Genzyme

33/35 Boulevard de la Paix

Zone d'Activité du Bel Air

78105 Saint Germain en Laye Cedex
Tel : 01 30 87 25 25

Fax : 01 30 87 26 49

Rene.thomas @ genzyme.com

TIENNOT-HERMENT Laurence
AFM

1, rue de I'Internationale — BP 59
91002 Evry Cedex

Tel : 01 69 47 12 63

ltiennot @ afm.genethon.fr

TORRENT-FARNELL Josep

Directeur de la Fundacié Doctor Robert
Université autonome de Barcelone

171 Sant Antoni Maria Claret

08041 Barcelona

ESPAGNE

Tel : 00 34 93 43350 18

josep.torrent@uab.es
fundacio.dr.robert@uab.es

TOUITOU Isabelle

Unité médicale des maladies auto-inflammatoires
(Centre de référence)

Laboratoire de génétique

Péle de biologie-pathologie

Hopital Arnaud de Villeneuve

34295 Montpellier Cedex 5

Tel : 04 67 33 58 57 (Secrétariat)

Fax : 04 67 33 58 67

isabelle.touitou @igh.cnrs.fr

TOURNIER-LASSERVE Elisabeth
UMR-S 740, UFR médicale Denis Diderot
Paris7

Lab hospitalier de génétique des Maladies
Vasculaires, hopital Lariboisiere

Centre de référence CERVCO, hopital
Lariboisiere

Tel : 01 57 27 85 88
tournier-lasserve @ univ-paris-diderot.fr

TROUVIN Jean-Hugues

AGEPS — AP-HP, Péle Etablissement pharma-
ceutique des hopitaux de Paris

Professeur des Université et Praticien hospita-
lier Pharmacien

7 Rue du Fer a moulin

75221 Paris Cedex 05

Tel : 01 46 69 15 37
jean-hugues.trouvin @ eps.aphp.fr

VALLET Philippe

AFM

Directeur Adjoint

Direction Actions auprés des Familles
BP 59

91002 Evry Cedex

Tel : 0169 1322 73

pvallet@afm.genethon.fr

VAN OMMEN G.J.B.

Head, Dept. of Human Genetics
Center of Human and Clinical Genetics
Leiden University Medical Center
Director Center for Medical Systems Biology
Zone S-4-P, room S04-046

P.O.Box 9600,

2300 RC Leiden NL

Visiting: Einthovenweg 20, Leiden

Tel : +31-71-526 9401 / 9400

Fax : +31-71-526 8285

gjvo@lumc.nl
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Toutes les forces de la vie

-

Sanofi-aventis
recherche et développe
des médicaments et
des vaccins, accessibles
au plus grand nombre,
pour améliorer la vie.

@ La R&D multiplie les approches innovantes a travers les domaines
d'expertise du Groupe : Thrombose, Maladies cardiovasculaires, Diabéte, Vaccins,
Oncologie, Systéme nerveux central et Médecine interne.

@ La croissance de sanofi-aventis est batie sur une approche régionale
et sur une offre compléte . médicaments innovants, médicaments classiques, OTC,
génériques et vaccins.

- Denis Félix / Interlinks image - 2008

@ Par nature, sanofi-aventis adapte son modele de développement aux enjeux
humains et économiques du monde.

Didier Robcis / Interlinks Image - Dung Vo Trung / Interlinks Image

'sanofi aventis

L’essentiel c’est la santé.






