P0O01
CAPACITY BUILDING PROGRAMME IN THE EUROPEAN JOINT PROGRAMME ON RARE DISEASES TO ADDRESS
UNMET NEEDS IN RARE DISEASE RESEARCH EDUCATION AND TRAINING

V. Bros-Facer %, B. Tumiene 2, C. Carta 3, R. Favresse ?, E. Bonnaud ¢, H. GraeRBner °, K. Chrzanowska ¢, S. Maiella
7, G. Matthijs &, C.M. Wang ®, A. Papadopoulou %, D. Julkowska ?

1EURORDIS-Rare Diseases Europe - Paris (France), 2Vilnius University, Faculty of Medicine, Institute of Biomedical
Sciences - Vilniusris (Lituanie), 3Istituto Superiore di Sanita - Rome (lItalie), *French Foundation for Rare Diseases
- Paris (France), >Eberhard Karls Universitit Tiibingen, Centre for Rare Diseases - Tilbingen (Allemagne), ®Instytut
Pomnik - Centrum Zdrowia Dziecka - Warsaw (Pologne), “Institut National de la Santé et de la Recherche Médicale
- Paris (France), 8Katholieke Universiteit Leuven - Leuven (Belgique), °’Fondazione Telethon - Milan (Italie), °Joint
Research Centre, Directorate F - Health, Consumer and Reference Materials - Ispra (Italie)

P002
COMPRENDRE LES AGREGATS DE PABPN1 DANS LA DYSTROPHIE MUSCULAIRE OCULOPHARYNGEE

F. Roth %, J. Dhiab %, E. Negroni %, A. Marhic %, J. Lacau St Guily %, S. Perié , G. Butler-Browne ?, V. Mouly ?, C.
Trollet *

ICentre de Recherche en Myologie, U974, Sorbonne Université - INSERM - AIM, GH Pitie Salpetriére - Paris
(France), 2Département ORL et Chirurgie cervico-faciale, Faculté de médecine et Sorbonne Université, Hopital
Tenon, APHP - Paris (France)

P003
LA FILIERE DE SANTE MALADIES RARES TETECOU : POTENTIALISER LA RECHERCHE SUR LES MALFORMATIONS
DE LATETE, DU COU ET DES DENTS

J. Chaloyard %, K. Antoine ?, M. Daniel , M. Fidalgo ?, S. Mendy %, V. Couloigner ¢, M.P. Vazquez ?, N. Leboulanger
1, M. De Chalendar !

!Filiere de Santé Maladies Rares TETECOU - Paris (France)

P004
OUTILS D’AIDE A UNE TRANSITION DES SOINS PEDIATRIQUES AUX SOINS D’ADULTES REUSSIE

M. Herasse ?, M. Romier %, A. Duquesne %, V. Hentgen 2, J.P. Larbre %, C. Lejeune 3, H. Maillard 3, S. Georgin-
Lavialle 4, A. Belot !

IFiliére de santé des maladies auto-immunes et auto-inflammatoires rares (FAI2R) - Lyon (France), %Filiére de
santé des maladies auto-immunes et auto-inflammatoires rares (FAI2R) - Versailles (France), 3Filiére de santé des
maladies auto-immunes et auto-inflammatoires rares (FAI2R) - Lille (France), *Filiére de santé des maladies auto-
immunes et auto-inflammatoires rares (FAI2R) - Paris (France)



P005
MOLECULAR, MORPHOLOGICAL AND FUNCTIONAL CHARACTERIZATION OF THE NEUROMUSCULAR
JUNCTION IN A MOUSE MODEL OF ACTA1-RELATED NEMALINE MYOPATHY

C. Bogni , K. Poulard %, J. Hyzewicz %, A. Buj Bello *

'Généthon, UMR_S951 Inserm, Université Evry, Université Paris Saclay - Evry (France)

P006
L'ASSOCIATION SYNDROME DE KLEINE-LEVIN, UN PARTENAIRE DE LA RECHERCHE SUR LE SKL

R. Perrin 1

!Association Syndrome de Kleine-Levin - Strasbourg (France)

P007
PRODUCTION DE RESSOURCES PEDAGOGIQUES EN VIDEOSCRIBING POUR EXPLIQUER LA GENETIQUE, LA
RECHERCHE, LES TRAITEMENTS DANS LE CHAMP DE LA DEFICIENCE INTELLECTUELLE.

L. Olivier-Faivre %, V. Des Portes 2, J. Toulouse 3, M.P. Reymond 2, L. Demougeot ?, C. Dampfhoffer 4, C.
Immesoete ?, S. Gaillard >, M. Romier ¢

IFiliere AnDDI-Rares - Dijon (France), 2Filiére DéfiScience - Lyon (France), 3Hospices Civils de Lyon - Lyon (France),
“Filiére AnDDI-Rares - Lyon (France), *Rips Kids France - Lyon (France), ®Filiére Fai2R - Lyon (France)

P008
PRODUCTION DE RESSOURCES PEDAGOGIQUES NUMERIQUES DEDIEES A LA DEFICIENCE INTELLECTUELLE ET
AUX MALADIES RARES DU NEURO-DEVELOPPEMENT

V. Des Portes ?, M.P. Reymond ?, C. Immesoete ?

IFiliere DéfiScience - Lyon (France)



P009
LA BNDMR DANS LE PNMR3 : DECLINAISON OPERATIONNELLE

C. Angin %, A. Khatim %, S. Otmani %, T. Pichon %, R. Saidi %, R. Vassilieff 2, C. Messiaen Z, A.S. Jannot 2, A. Sandrin
1

IBNDMR (AP-HP) - Paris (France), 2BNDMR (AP-HP), AP-HP.5 et Université de Paris - Paris (France)

P010
DE CEMARA A LABNDMR : 11 ANS DE RECUEIL NATIONAL DE DONNEES EPIDEMIOLOGIQUES SUR LES
MALADIES RARES

A. Khatim %, R. Saidi ¢, A.S. Jannot 2, A. Sandrin %, C. Messiaen !

IBNDMR (AP-HP) - Paris (France), 2BNDMR (AP-HP), AP-HP.5 et Université de Paris - Paris (France)

PO11
BNDMR : COMMENT ACCEDER AUX DONNEES

C. Messiaen %, A.S. Jannot 2, C. Angin ?, A. Khatim %, R. Saidi , A. Sandrin ?

BNDMR (AP-HP) - Paris (France), 2BNDMR (AP-HP), AP-HP.5 et Université de Paris - Paris (France)

P012
LA PLATEFORME D'EXPERTISE MALADIES RARES PARIS-SUD : UN MODELE INNOVANT POUR AMELIORER LA
RECHERCHE ET LA PRISE EN CHARGE DES MALADIES RARES

A. Barosi %, A. Chabrier %, Y. Debza ?, V. Andriantsoanirina %, L. Laddada %, G. Calibre ?, C. Relmy ?, C. Bouvattier
1, P. Labrune?

'Hopital Bicétre, GH Paris-Saclay, AP-HP - Le Kremlin-Bicétre (France), 2Hopital Béclére, GH Paris-Saclay, AP-HP -
Clamart (France)



P013
ASSOCIATION A.M.L.A - AGIR POUR LES MALFORMATIONS LYMPHATIQUES EN ALLIANCE

F.S.A. Saint-Aubin 1

1Association AMLA - Presles En Brie (France)

P014
ALTERATION DE LA VOIE DE REPONSE AUX STRESS DANS LE SYNDROME DE RUBINSTEIN-TAYBI : LES
MUTATIONS DES ACETYL-TRANSFERASES CBP/EP300 IMPACTENT LA STABILITE DU FACTEUR HSF2

A. De Thonel %, J. Ahlskog ?, R. Abane %, V. Mezger ?

1CNRS, UMR7216 Epigénétique et destin cellulaire, Université Paris-Diderot - Paris (France), 2Faculty of Science
and Engineering, Abo Akademi University, Turku, Finland - Turku (Finlande)

PO15
UTILISATION DE LA QUANTITE DE LITTERATURE DISPONIBLE POUR EVALUER LA PREVALENCE DES MALADIES
RARES

J. Shourick ¥, M. Wack %, A.S. Jannot !

'Hopital Européen George Pompidou - Paris (France)

P016
EXPERIENCE LILLOISE D'UNE OFFRE D'EDUCATION THERAPEUTIQUE DU PATIENT DANS LES MALADIES AUTO
IMMUNES ET SYSTEMIQUES RARES

G. Wojtasik ¢, H. Maillard ?, M.M. Farhat %, E. Hachulla %, S. Morell-Dubois *

1Service de medecine interne et immunologie clinique-Centre de reference des maladies auto immunes
systemiques rares du Nord et Nord-Ouest-Hopital Huriez-CHU de Lille-59037 LILLE cedex - Lille (France)

P017
UNE ISCHEMIE CRITIQUE DU MEMBRE INFERIEUR CHEZ UNE JEUNE FEMME REVELANT LA MALADIE DU
LUPUS

S. Mokhtari !

lvascular Surgery Resident - Oujda (Maroc)



P018
RESEAU DE CENTRES EXPERTS TEFOR : LES EXPERTS DES MODELES POISSONS AU SERVICE DE LA
COMMUNAUTE SCIENTIFIQUE

V. Jourdain %, J. Djian-Zaouche %, J.S. Joly !

1TEFOR Paris-Saclay, CNRS UMS 2010 / INRA UMS 1451, Université Paris-Saclay - Gif-Sur-Yvette (France)

P019

LA MALLETTE TRANSVERSALE : UN NOUVEL OUTIL COLLABORATIF ET UNIVERSEL D’EDUCATION
THERAPEUTIQUE DANS LES MALADIES AUTO-IMMUNES ET AUTO-INFLAMMATOIRES RARES DE L'ENFANT ET
DE L’ADULTE

G. Wojtasik , S. Morell-Dubois 2, M. Romier ?, R. Belkhir 4, B. Granel >, V. Hentgen ¢, B. Hervier 7, H. Maillard ?,
N. Morel 7, F. Pellet &, H. Reumaux ?, L. Rossi ¥, A. Belot 3, E. Hachulla !

IFAIZR - Lille (France), 2CeRAINO - Lille (France), 3FAI?R - Lyon (France), “Rhumatologie - Kremlin-Bicétre (France),
SMédecine Interne - Marseille (France), °Rhumatopédiatrie - Versailles (France), ‘Médecine Interne - Paris
(France), 8Association Francaise du Gougerot Sjdgren et des syndromes secs - Paris (France), °Rhumatopédiatrie
- Lille (France), **Rhumatopédiatrie - Kremlin-Bicétre (France)

P020
RCP FAI’R THEMATIQUES DE RECOURS: RETOUR SUR 18 MOIS D'EXPERIENCE

A. Willems %, S. Plassart 2, H. Maillard %, S. Georgin-Lavialle 3, M. Herasse ?, C. Lejeune %, V. Lucas ?, C. Richez %,
M. Romier 2, A. Belot %, E. Hachulla *

FAIR - Lille (France), 2FAI?R - Lyon (France), 3FAI?R - Paris (France), “FAIR - Bordeaux (France)



P021
EPIDEMIOLOGIE DES ANOMALIES DU DEVELOPPEMENT EN FRANCE : UNE EXPERIENCE DE 10 ANNEES

L. Ben Slama %, C. Messiaen 2, C. Racine ?, A. Khatim 2, S. Odent 4, D. Lacombe *, S. Manouvrier ¢, P. Edery 7, N.
Philip 2, D. Geneviéve °, C. Thauvin-Robinet 1, T. Attie-Bitach 1%, L. Demougeot 2, A. Sandrin 2, A. Verloes 3, L.
Faivre ¥

IFiliere AnDDI-Rares, CHU Dijon, Foetopathologie, AP-HP, Hopital Necker-Enfants Malades - Paris (France),
2Banque Nationale de données Maladies Rares, AP-HP, Hépital Rotschild - Paris (France), 3Centre de Référence
Anomalies du Développement et Syndromes Malformatifs - Dijon (France), “Centre de Référence Anomalies du
Développement et Syndromes Malformatifs, Hépital Sud, CHU de Rennes - Rennes (France), °Centre de
Référence Anomalies du Développement et Syndromes Malformatifs, CHU Bordeaux et INSERM U1211 -
Bordeaux (France), ®Centre de Référence Anomalies du Développement et Syndromes Malformatifs, CHRU de
Lille, EA 7364 RADEME Maladies Rares du Développement et du Métabolisme, Université Lille - Lille (France),
’Centre de Référence Anomalies du Développement et Syndromes Malformatifs, Hépital Femme-Mére-Enfant
Hospices Civils de Lyon - Lyon (France), 8Centre de Référence Anomalies du Développement et Syndromes
Malformatifs, Département de génétique médicale, CHU de Marseille - Hopital de la Timone - Marseille (France),
°Centre de Référence Anomalies du Développement et Syndromes Malformatifs, CHU Montpellier - Montpellier
(France), °Filiere AnDDI-Rares, CHU Dijon, Centre de Référence Anomalies du Développement et Syndromes
Malformatifs, CHU de Dijon, INSERM UMR1231 et FHU TRANSLAD, Université de Bourgogne - Dijon (France),
1Fcetopathologie, AP-HP, Hopital Necker-Enfants Malades - Paris (France), *?Filiére AnDDI-Rares, CHU Dijon -
Dijon (France), 3*Centre de Référence Anomalies du Développement et Syndromes Malformatifs, AP-HP, Hopital
Robert, INSERM UMR 1141 - Paris (France), **Centre de Référence Anomalies du Développement et Syndromes
Malformatifs, CHU Bordeaux, et INSERM U1211 - Bordeaux (France)

P022
EXPERIENCE DE CO-CONSTRUCTION DE PROGRAMMES D’EDUCATION THERAPEUTIQUE

L. Domenighetti ?, G. Giot ?, D. Sanlaville 3, D. Genevieve # B. De Reviers °, P. Gavelle 4, L. Joly 7, A. Wyrebski &,
P. Vabres ?, S. Vacherot %, S. Naudion !, F. Neuhaus ??, B. Langellier Bellevue 3, E. Schaefer 4, A. Prestel **, A.
Steinmetz 6, M. Padre %7, D. Boumedien 4, S. Manouvrier ¥, D. Lacombe %%, S. Odent %, A. Verloes %, P. Edery
23 L. Faivre %

IFilieres de Santé AnDDI-Rares - Paris (France), 2Filiéres de Santé AnDDI-Rares - Angers (France), 3CLAD Sud-Est -
Lyon (France), *CLAD Sud-Est Occitanie Réunion - Montpellier (France), >Association ANNA - Paris (France),
5Service de chirurgie maxillo-faciale et plastique - Hopital Necker-Enfants malades - Paris (France), “Centre de
Génétique CHU de Dijon - Dijon (France), 8CHRU de Lille - Lille (France), °Etudiante Doctorante en Psychologie -
Dijon (France), °Association Autour des Williams - Dijon (France), **CHU de Bordeaux - GH Pellegrin - Bordeaux
(France), ?Association Génération 22 - Paris (France), *Centre de référence MAFACE - Hépital Necker-Enfants
malades - Paris (France), **CHU de Strasbourg - Strasbourg (France), >CHU de Rennes - Rennes (France), **CHU
de Dijon - Dijon (France), ¥Association ASDU - Limoges (France), *Edusanté - Paris (France), **CLAD Nord-Ouest
- Lille (France), 2°CLAD Sud-Ouest - Bordeaux (France), 2!CLAD Ouest - Rennes (France), 22CLAD Sud-Ouest - Paris
(France), 2>CLAD Sud Est - Lyon (France), **Centre de Référence Anomalies du développement et Syndromes
Malformatifs, Filiere AnDDI-Rares - Dijon (France)



P023
PREVALENCE DE L'INSUFFISANCE VEINEUSE CHRONIQUE DANS LE SYNDROME DE MARFAN : REGISTRE
MONOCENTRIQUE CAENNAIS.

L. Chaussavoine ?, D. Lanéelle *

1Centre Hospitalier Universitaire - Caen (France)

P024
VIDEO POUR MIEUX ACCUEILLIR LES AVEUGLES ET MALVOYANTS A L’'HOPITAL

C.lberg?, M. Oswald *

IFiliere de santé maladies rares SENSGENE - Strasbourg (France)

P025
MALFORMATIONS ARTERIOVEINEUSES MEDULLAIRES (MAVM) ET GROSSESSE

M. Ohlsson %, A. Consoli ?, F. Di Maria 2, O. Coskun ?, G. Rodesch 2

Karolinska Hospital - Stockholm (Suéde), 2Hopital Foch - Suresnes (France)

P026
MALADIE RARES ET HANDICAP : MALADIE DE CUSHING : A PROPOS D'UN CAS DANS LES PAYS SOUS
DEVELOPPES, CAS DU CAMEROUN

C.L. Kpoumie ?

1CUM (France)



P027
L'ASSOCIATION HORUS BIRDSHOT, ASSOCIATION DE PATIENTS ATTEINTS DE RETINOCHOROIDITE DE TYPE
BIRDSHOT, DANS LE MONDE

S. Mignon ?

association loi 1901 agréée Horus birdshot - Gueux (France)

P028
BURDEN OF CHYLOMICRONEMIA SYNDROME DEPENDS ON UNDERLYING GENETICS AND HISTORY OF ACUTE
PANCREATITIS - THE INFOCUS FRANCE SURVEY.

P. Moulin %, B. Bouquillon 2, R. Valero 3, M. Krempf 4, V. Rigalleau °, O. Ziegler ¢, B. Vergés 7, J.M. Lecerf &, J.
Ferrieres ?, E. Verdier 2, S. Charriére %, V. Rebours %, E. Bruckert *

University Hospital Louis Pradel - Bron (France), 2Carely - Lille (France), 3University Hospital La Conception -
Marseille (France), *University Hospital Hotel Dieu - Nantes (France), *University Hospital Haut-Levéque - Pessac
(France), ®University Hospital de Brabois - Vandoeuvre-Les-Nancy (France), “University Hospital Francois
Mitterrand - Dijon (France), 8Institut Pasteur de Lille - Lille (France), °University Hospital Rangueil - Toulouse
(France), University Hospital Beaujon - Clichy (France), **University Hospital La Pitié Salpétriére - Paris (France)

P029
GENE REPLACEMENT THERAPY IN ONE RARE DISEASE AFFECTING THE MUSCLE

E. Gicquel %, I. Richard *

1Généthon,INSERM, U951, INTEGRARE research unit, Evry, F-91002, France - Evry (France)

P030
UNE METHODOLOGIE ADAPTEE AUX MALADIES RARES POUR VALIDER UN PROTOCOLE PILOTE DE TCC
CIBLANT LES PROCESSUS EN JEU DANS L’ANXIETE DES PATIENTS PORTEURS DU SYNDROME DE WILLIAMS

N. Lehman %, R. Trouillet 2, D. Genevieve 3

ILaboratoire Epsylon, équipe Dynasce, université Paul Valéry; Service de génétique médicale-CHU Montpellier- -
Montpellier (France), ?Laboratoire Epsylon, équipe Dynasce, université Paul Valéry - Montpellier (France),
3Service de génétique médicale, CHU Montpellier - Montpellier (France)



PO31
UTILISATION DE VECTEURS ADENO-ASSOCIES (AAV) POUR LE TRAITEMENT DE LA GLYCOGENOSE DE TYPE IlI

P. Vidal %, L. Jauze %, J. Rouillon 2, P.R. Le Brun %, P. Collela %, S. Charles %, F. Collaud %, N. Daniele , L. Van
Wittenberghe %, B. Gjata %, P. Laforet 2, E. Malfatti 3, F. Mingozzi , G. Ronzitti 4

1Genethon - Evry (France), 2Raymond Poincaré Teaching Hospital - Garches (France), 3Institut de myologie - Paris
(France), *Genethon - Evry (France)

P032
CORRECTION OF SPINAL MUSCULAR ATROPHY IN MICE WITH SINGLE STRANDED RAAV-HSMN1 VECTORS

M. Marinello %, J. Denard %, V. Latournerie %, J. Cosette 2, S. Martin 2, A. Buj Bello *

1Genethon, UMR_S951 Inserm, Univ Evry, Université Paris Saclay, EPHE - Evry (France), 2Genethon - Evry
(France)

P0O33
INDIVIDUALIZED DRUG REPOSITIONING, A SUSTAINABLE APPROACH FOR ULTRA-RARE DISORDERS

C. Moreau %, L. Belloy %, T. Beghyn ?, D. Dobbelaere %3, M. Barth *

IApteeus - Lille (France), 2CHRU Lille - CR MHM - Lille (France), 3RADEME EA 7364 - Lille (France), “CHU Angers -
Angers (France)

P034
LE TACROLIMUS (FK506) DANS LA MALADIE DE RENDU-OSLER: UN EXEMPLE DE REPOSITIONNEMENT DE
MEDICAMENT DANS UNE MALADIE RARE.

A.E. Fargeton %, V. Grobost 2, S. Riviére 3, E. Decullier ¢, F. Robert 4, A. Desroches-Castan 4, M. Beaudoin %, V.
Bréant %, B. Colombet %, P. Philouze *, F. Faure ®, R. Hermann %, S. Bailly 4, J.J. Feige 4, S. Dupuis-Girod *

'Hospices Civils de Lyon - Bron (France), ?Hopital de Clermont-Ferrand - Clermont Ferrand (France), 3Hopital de
Montpellier - Montpellier (France), *Inserm - Grenoble (France), *Hospices Civils de Lyon - Lyon (France)



P035
UTILISATION DES CELLULES SOUCHES PLURIPOTENTES POUR LE CRIBLAGE A HAUT DEBIT DE MOLECULES
THERAPEUTIQUES DANS LA MALADIE DE LESCH-NYHAN

V. Ruillier %, J. Tournois ?, C. Boissart 2, M. Lasbareilles 2, G. Mahé ?, L. Chatrousse 2, M. Cailleret %, J.F. Benoist
3, M. Peschanski 2, A. Benchoua ?

1UEVE UMR 861, |-Stem, AFM - Corbeil-Essonnes (France), 2CECS, I-Stem, AFM - Corbeil-Essonnes (France), 3AP-
HP, Hopital Robert Debré, Service de biochimie - Paris (France)

P036
CFTR ET MUCOVISCIDOSE: 30 ANS DE RECHERCHE EN PHARMACOLOGIE

F. Becq ?

Université de Poitiers, Laboratoire STIM - Poitiers (France)

P040
ERRANCE ET IMPASSE DIAGNOSTIQUES

S. Otmani ?, C. Angin %, A. Khatim ?, C. Messiaen £, A. Molon 2, E. Campana-Salort %, E. Delmont 4, T. Stojkovic
5 G.Bassez >, A. Behin ®, S. Léonard-Louis ®°, M. Masingue %, S. Segovia-Kueny ¢, C. Cottet %, B. Eymard °, G. Solé
7, ). Pouget %3, S. Attarian %3, A. Sandrin !

IBNDMR (AP-HP) - Paris (France), %Filiére de santé maladies rares FILNEMUS - Marseille (France), 3CRMR maladies
neuromusculaires, La Timone, AP-HM - Marseille (France), *CRMR maladies neuromusculaires, La Timone, AP-
HM - Paris (France), >°CRMR maladies neuromusculaires, Pitié-Salpétriére, AP-HP - Paris (France), *AFM-Téléthon
- Evry (France), "CRMR maladies neuromusculaires, CHU de Bordeaux - Bordeaux (France)

P041
MALADIE DE WILSON : LA COHORTE PEDIATRIQUE FRANCAISE

E. Couchonnal?, L. Lion-Frangois %, D. Habes 2, D. Debray 3, T. Lamireau 4, P. Broué ®, A. Fabre ¢, C. Vanlemmens
7, R. Sobesky %, F. Gottrand ?, L. Bridoux-Henno %, A. Belmalih %, A. Pujois %, E. Jacquemin 2, O. Guillaud %, A.S.
Brunet %, M. Bost %, A. Lachaux !

'Hospices Civils de Lyon, French national centre for Wilson's disease - Lyon (France), *Pediatric Hepatology and
Pediatric Liver Transplantation Unit, APHP-Universite Paris Sud - Le Kremlin-Bicetre (France), 3Pediatric
Hepatology Unit, APHP-H6pital Necker - Paris (France), *Paediatric Gastroenterology Unit, Children's Hospital -
Bordeaux (France), >Metabolic Disease Department, Children University Hospital - Toulouse (France), 5Service de
Pédiatrie Multidisciplinaire, Hopital de la Timone Enfant, Assistance Publique des HoOpitaux de Marseille -
Marseille (France), “University Hospital of Besancon, Paediatric Gastroenterology Unit - Besancon (France),
8Hepatobiliary Centre, DHU Hepatinov, AP-HP, Paul Brousse Hospital - Villejuif (France), °Department of Pediatric
Gastroenterology Hepatology and Nutrition - Lille (France), °CHU Rennes, Department of Pediatric
Gastroenterology - Rennes (France), 'Hospices Civils de Lyon, French national centre for Wilson's



diseaseepartment of Pediatric Gastroenterology - Lyon (France), 2French National Reference Centre for Wilson
Disease, Neurology Department, Lariboisieére Hospital - Paris (France)

P042
PARAGANGLIOME: UN MODE DE REVELATION INHABITUEL

L. Bengherbia %, N. Chiali %, A. Elguecier ?, A. Chibane ?

service de médecine interne, centre hospitalo-universitaire Djillali Bounaama - Douera (Algérie)

P043
UN PSEUDO-ANEVRISME DE L'ARTERE RADIALE AU NIVEAU DE LA TABATIERE ANATOMIQUE

S. Mokhtari !

Vvascular Surgery Resident - Oujda (Maroc)

P044
ET SI CETAIT UNE XANTHOMATOSE CEREBROTENDINEUSE ?

S. Fayet !, P. Bret !

192044 - Paris La Defense (France)

P045
LA BNDMR ET LES PRINCIPES F.A.I.R.

C. Angin %, C. Messiaen %, T. Pichon %, R. Vassilieff ¢, A. Sandrin %, A.S. Jannot ?

!BNDMR (AP-HP) - Paris (France), 2BNDMR (AP-HP), AP-HP.5 et Université de Paris - Paris (France)



P046
INTERET DE LA TELEMEDECINE DANS LA MALADIE DU RENDU-OSLER

E. Dubois %, L. Valentino 2

IAssociation Ewen Life Rare Diseases - 33000 (France), 2Fondation Maladies Rares - 75014 (France)

P047
TELE-PID : UNE PLATEFORME PILOTE DE TELE-EXPERTISE RADIOLOGIQUE ET CLINIQUE EN CAS DE SUSPICION
DE FPI

V. Cottin %, G. Ferretti 2, K. Michaux 3, F. Piegay 4, V. Zarza %, E. Flicoteaux ¢, E. Verdier 7, B. Bouquillon 7

1CHU Louis Pradel - Lyon (France), 2CHU Grenoble Alpes - Grenoble (France), 3CH Les Chanaux - Macon (France),
4Cabinet libéral - Lyon (France), *Hopital privé Dréme-Ardéche - Valence (France), ®Maincare-IDO-in - Besancon
(France), "Carely - Lille (France)

P048
LES ATELIERS DE CO-DESIGN E-SANTE ET MALADIES RARES. DE L’IDEE A LA CONCRETISATION D’UN PROJET
INNOVANT : FAIRE VIVRE LA DEMARCHE DE CO-CONSTRUCTION INTERDISCIPLINAIRE

A.S. Yribarren !

'FONDATION MALADIES RARES - Paris (France)

P049
TUMEURS OVARIENNES PRESUMEES BENIGNES (TOBP) CHEZ L’ENFANT: VERS UNE CHIRURGIE
CONSERVATRICE, QUELLE QUE SOIT LA TAILLE DE LA TUMEUR?

A. Subayi Nkembi ¢, D. Sharma %, P.G. Legal 2, C. Champion %, M. Bonnevalle %, E. Aubry *
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