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De I'amour au parachute

¢s D’instant ou j’ai port¢é mes yeux dessus,

j’ai su que c’était lui. Celui qui m’aiderait a

véhiculer cet énorme besoin que j’ai de se-
mer de I’amour. Il m’a fait penser immédiatement a
la liberté pure et simple. Le gotit de révasser m’a re-
pris. Parce que, quand on réve, on peut tout faire. On
court, on saute, on s’exprime a volonté, on a une
énergie du tonnerre. Et apres, la réalité est tellement
plus facile a vivre.

L’Eldorado, c’est tout cela pour moi : c’est le réve, la
liberté.

Je suis atteinte de 1’ataxie de Beauce et je ne pratique
pas vraiment d’activités sportives, mais ce que j’a-
dore, c’est lire, écrire et regarder dans le dictionnaire.
Je peux y lire que I’Eldorado est un pays chimérique
ou I’on peut s’enrichir facilement et ou la vie est trés
agréable. Ce nom a ¢été choisi parce que, selon la 1é-
gende, cela évoque un monde meilleur, un pays plein
d’espoir et un lieu de fabu-
leuses découvertes. L ’'Eldo-
rado évoque, pour moi, toute
une gamme d’émotions...
Les mémes que j’ai éprou-
vées lors de mon unique saut
en parachute.

La méme ivresse, la méme
confiance aveugle. Le senti-
ment que ’amour me donne des ailes, qu’il est plus
fort que tout. Vous savez, dans la vie, le train passe,
sans arrét. On peut choisir d’embarquer ou non. On
peut choisir de ne rien faire ou de lacher prise, de vi-
vre a fond, de sourire et... de sauter.

C’est ce que j’ai fait. Quand je me suis projetée hors
de I’avion, j’ai pu connaitre cette sensation si mer-
veilleuse de tout simplement me laisser aller, sans
aucun effort de ma part. Cela a été inoubliable ! Moi
qui ai peur de mon ombre, je me suis agréablement
épatée ! J’étais tellement excitée de vivre une si belle
expérience que j’ai oublié¢ d’avoir la frousse.
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Quand j’y repense, je crois
vraiment que cela a été ’aube
d’un nouveau départ, car je suis
maintenant capable de dire que
je suis fiere de moi !

FEditorial

Pendant les 50 secondes
de chute libre, je craignais
de me mettre & paniquer
et d’oublier de respirer ! I
y avait tellement de pres-
sion en haut que j’étais
littéralement incapable de
bouger. Je ne pouvais pas du tout arréter de sourire.
J’avais la sensation que ma bouche resterait grande
ouverte et étirée a tout jamais !

par Michéle Pitre

C’est apres I’ouverture du parachute que j’ai pris le
plus conscience de la beauté du monde partout autour
de moi. Je faisais partie du ciel, au méme titre que les
oiseaux. C’était si extraordinaire que je ne sais pas
quels mots employer pour décrire ce que j’ai ressenti.

Je me rappelle... j’étais tellement contente que 1’on
me confie la direction des opérations, pour quelques
minutes. Pour une fois, je n’avais pas a me casser la
téte avec ma droite ou ma
gauche ! Je faisais plein de
revers et de piqués. C’était
tellement exaltant !

Lors de I’atterrissage, j’ai
choisi de rester assise, les
jambes droites devant moi.
Mon instructeur s’est occupé
de tout le reste !

Le plus beau, dans tout ¢a, ¢’est quand mon garcon et
moi sommes tombés dans les bras ’'un de I’autre !
J’avais toujours eu I’impression de lui avoir offert un
cadeau inestimable pour ses dix-huit ans. Je crois
bien, a présent, que c’est plutét moi qui m’en suit of-
fert un. Je sais que c’est mon fils qui m’a fourni la
motivation nécessaire pour aller au bout de ce réve.
Je suis certaine que, sans lui, je n’aurais pas connu
cet état de bien-€tre et de béatitude. Quand j’y re-
pense, je crois vraiment que cela a été¢ I’aube d’un
nouveau départ, car je suis maintenant capable de
dire que je suis fiere de moi !
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FEvenement

The Walk to Fight Friedreich Ataxia

par Jean Phénix

Traduit en anglais par / Translated into English by Nathalie Généreux

Le samedi 26 septembre dernier, se tenait a Whitby,

Toronto.

son plus jeune frére Joshua afin de mobiliser leurs parents,
leurs amis, leur quartier, leur ville et des gens d’ailleurs
afin de faire de cette marche un véritable succes. Parmi les

Teesta Soman, neurologue de 1’hopital de Toronto pour

Whitby, Christine Elliott, députée de Whitby—Oshawa,
Mark Gibson, de la pharmaceutique Santhera, Gerry

des invités de Toronto, de Waterloo, d’Ottawa, de
Montréal et de la Californie.

Les objectifs de cette marche de prés de 5 km dans le parc The objectives of the Skm walk

Kiwanis Heydenshore de Whitby étaient de lever 10 000 $, ! Heydenshore park in Whitby were to raise $10,000, to hold

de tenir un événement plaisant et sécuritaire pour tous les " a pleasant and safe event for all the participants and

participants et volontaires et de sensibiliser la population volunteers and to raise awareness to Friedreich Ataxia in

de 1’Ontario a I’ataxie de Friedreich. Tous ces objectifs ont | (. tari0 All these objectives were met and even exceeded

- ) . i in financial terms. Given the success of the Walk, the
de leur succes, les organisateurs et participants se donnent " organizers and participants intend to repeat the event next

| year.

été atteints et méme dépassés en termes financiers. Fiers

rendez-vous 1’année prochaine.

Nos remerciements sincéres aux donateurs institutionnels

bénévole et en aide matérielle essentiel

au déroulement de cette activité, a ¥
Apopharma, a Bayer Inc., a ’artiste
ontarien Michael J. B. Black, a DUCA
Financial Services Credit Union, a
L’Industrielle Alliance, a Santhera
Pharmaceuticals Canada. Mention
spéciale a Sharome Trifskin de
I’Université de Californie a Los Angeles,
meilleur leveur de fonds individuel qui a
remporté une peinture don de Michael J.
B. Black. Félicitations a tous ceux qui
sollicitéerent individuellement leurs
proches et amis afin de faire en sorte que
toutes ces petites sommes d’argent et
efforts mis en commun contribuent a la
réussite collective de cette activité.
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. On Saturday,
Ontario The Walk to Fight Friedreich Ataxia, un |
événement destiné a lever des fonds organisé par Jason et :
Joshua Mills avec la collaboration de la firme Deloitte de |
. Fight Friedreich Ataxia”, a fundraising event organized by
Quel bel exemple de fraternité et de solidarité cette marche JaSOI} and Jqshua Mills with the collaboration of the
a offert a tous ! Jason et David sont des jumeaux agés de | Deloitte firm in Toronto.
40 ans victimes de l’ataxie de Friedreich depuis leur |

adolescence. Jason a su compter sur I’appui indéfectible de solidarity. Jason and David are 40 year-old twins who have

. suffered from Friedreich Ataxia since their adolescence.
Jason could count on the unfailing support from his
. younger brother Joshua to engage their parents, friends,
participants soulignons entre autres la présence de Dre | neighbours, city and people from other regions to make
this Walk a real success. Special guests included Dr.
les enfants malades, Pat Perkins, la mairesse de la ville de ' Teesta Soman, neuro]ogist at the Toronto Sick Kids
Hospital, Pat Perkins the Whitby Mayor, Christine
. Elliott MPP Whitby Oshawa, Mark Gibson and Gerry
Belgraver, de la pharmaceutique Apopharma, ainsi que | Belgraver
. companies Santhera and Apopharma, and people from

Toronto, Waterloo, Ottawa, Montreal and California.

Joshua Mills, Svetlana Kartashyan,
David et Jason Mills

September
26 was held
the “Walk to

swiyw.thewalktofightfa.com

This walk was a great example of brotherhood and

respectively from the pharmaceutical

in the Kiwanis

tout d’abord a Deloitte. pour leur soutien en personnel Our most sincere thanks go to the institutional donors, first
- P p . to Deloitte for their support in terms of volunteers and

material aid essential to this activity,
Apopharma, Bayer Inc., the Ontarian
artist Michael J. B. Black, DUCA
Financial Services Credit Union,
Industrial Alliance and Santhera
Pharmaceuticals Canada. Special
thanks to Sharone Trifskin from the
University of California in Los Angeles,
who raised the most on an individual
level and won a painting from artist
Michael J. B. Black. We congratulate
everyone who appealed to their families
and friends; these small sums and the
efforts of all the people involved, when
put together, contributed to the huge
success of this activity.
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Gail Ouellette :

Pour mieux vous connaitre ...

"Ma cause préférée est la défense des droits des
personnes ayant une maladie rare"

Gail Ouellette, Ph.D., généticienne et conseillére en
génétique, est une scientifique réputée et une excellente
communicatrice. C’est une personnalité a qui les médias
font appel quand il s’agit d’expliquer le processus de
transmission des caractéres héréditaires, la génétique.
Elle brille alors par [’étendue de son savoir, la précision
de sa pensée et ses talents de pédagogue.

Lorsque l'on a la chance de la rencontrer, ce sont ses
qualites  humaines qui vous séduisent. Elle est
sympathique, généreuse, dynamique et éveillée a tout.

Nous sommes fiers de pouvoir compter sur ses services
bénévoles comme consultante médicale en génétique.
Cette collaboration enrichit notre Association. Découvrez

Gail Ouellette en entrevue réalisée par Jean Phénix en
aotit 2009.

Bonjour Gail. Peux-tu décrire briévement ton milieu
d’origine (lieu de naissance, ta jeunesse, ton éducation,
tes parents, tes fréres et sceurs) ?

Bonjour. Je suis née a Brownsburg, Québec, d’une mére
anglophone et d’un pére canadien frangais. Durant mon
enfance, j’ai aussi vécu sur la rive-sud de Montréal, a
Ottawa et a Saint-Eustache. J’ai un frére et deux sceurs.
J’ai eu un enfant, qui est un adulte maintenant.

Qu’est-ce qu’un généticien / une généticienne et un
conseiller / une conseillére en génétique ?

Un généticien ou une généticienne est une personne qui a
fait des études avancées et de la recherche en génétique et
qui ceuvre dans le champ spécialisé de la biologie. La
génétique comprend plusieurs domaines de spécialisation :
la génétique humaine, animale, des plantes, des
populations, médicale, moléculaire, 1’épidémiologie
génétique, etc. Un conseiller ou une conseillére en
génétique est un professionnel de la santé qui rencontre
des individus, des couples ou des familles aux prises avec
une maladie génétique ou héréditaire. Il ou elle transmet
I’information pertinente pour comprendre la maladie, sa
transmission héréditaire, les risques pour les autres
membres de la famille et les options disponibles (tests
génétiques, options de reproduction, etc.). Le conseiller ou
la conseillére offre aussi le soutien nécessaire quel que
soit la décision prise par les personnes concernées.

L Fldorado

Qu’est-ce qui t’a amené a choisir cette profession ?
Quels sont tes maitres a penser en science ?

Dés mon enfance, j’ai toujours eu un intérét pour les
sciences et particulierement pour la biologie. Je crois que
la lecture, durant mon adolescence, du livre La double
hélice (écrit en 1968 par James Watson, le codécouvreur
de la structure de I’ADN) a été déterminante pour mon
attirance vers la génétique. Certaines de mes « idoles » en
génétique sont : Barbara McClintock, récipiendaire du
prix Nobel de médecine (1983) pour sa découverte des
« éléments génétiques mobiles » et pour ses recherches sur
I’expression des génes; Richard Lewontin qui parle de la
« triple hélice », c’est-a-dire des interactions entre les
génes, l’organisme et l’environnement; et Mary-Claire
King qui applique ses connaissances et son expérience en
génétique a I’identification de victimes d’abus des droits
humains. J’ai d’ailleurs été chanceuse d’avoir une
directrice de maitrise et un directeur de doctorat qui
partageaient plusieurs qualités scientifiques et humaines
avec ces personnages.

Parle-nous de ta formation, ton parcours
professionnel, tes grandes réalisations
(chromatographie, fertilité et milieux de travail,
génétique, éthique et complexité, techniques de travail
en laboratoire) ?
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onjour, mon

nom est Marie-

Claude Emond,

je suis agée de
29 ans et je suis at-
teinte d’ataxie de Frie-
dreich. Voici mon his-
toire...

B

cammli .l A S ik
par Marie-Claude Emond

J’ai regu mon diagnostic il y a seulement quelques
mois, malgré le fait que les médecins cherchaient de-
puis maintenant sept ans. Ils sont passés de la sclérose
en plaques au Charcot Marie Tooth pour enfin en arri-
ver a I’ataxie de Friedreich. Je suis passée par une mul-
titude d’émotions — la tristesse, la peur, 1’incompréhen-
sion, le déni, la colére, I’injustice — pour en arriver a
I’acceptation. Je mentirais si je vous disais que c’est
facile a « digérer », mais en vivant un jour a la fois, tout
me semble plus facile a accepter. Pour le moment, je
n’ai pas encore besoin de fauteuil roulant malgré que je
marche avec beaucoup de difficulté, mais j’ai recu der-
niérement une marchette, et on m’a confectionné des
ortheses spéciales pour stabiliser mes genoux qui flan-
chent sans avertir et qui, a de nombreuses occasions,
m’ont emmené a 1’hdpital pour des blessures assez sé-
rieuses. Je dois aussi avoir quelqu’un avec moi aussitot
que je mets le nez dehors, ce qui n’est pas toujours évi-
dent...

Ce qui m’a conduit a consulter un médecin, en 2002,
c’est le visionnement d’une vidéo de mes vacances.

Apres des études collégiales en sciences pures, j’ai fait un
baccalauréat en chimie-biochimie. C’est a la maitrise que
je me suis dirigée vers la génétique. J’ai fait mes études
graduées (maitrise et doctorat) en génétique moléculaire a
I’Institut du cancer de Montréal (Université de Montréal),
plus spécifiquement sur les phénomenes de 1’épigénétique
(modifications du matériel génétique qui ne sont pas
inscrites dans le code génétique, mais pouvant néanmoins
étre transmises et qui affectent I’expression des genes).
Jai travaillé au sein d’un groupe de recherche dans le
domaine de la génotoxicité (appliquée a la santé au travail
et a la fertilit¢), dans un groupe multidisciplinaire sur la
maladie d’Alzheimer et dans une compagnie
biotechnologique a la recherche de génes de maladies
complexes dans des populations fondatrices. J’ai fait un
stage de recherche post-doctoral en épidémiologie

L Fldorado

Courage et détermination

C’est la que j’ai vraiment remarqué ma difficulté¢ a
coordonner les mouvements de mes jambes. Quelque
part, je sentais que je n’étais pas comme les autres,
mais, en méme temps, j’espérais que tous les autres
étaient comme moi. Je ne voulais pas le voir. Apres
réflexion, je me suis souvenue que le sport avait tou-
jours été un obstacle pour moi et que ma mére avait di
a maintes reprises me signer des billets d’exemption
pour les cours d’éducation physique, ce qui n’a pas
vraiment aidé ma cause, car je me suis caché la vérité
pendant plusieurs années avant de vraiment prendre la
chose au sérieux.

Avec I’aide de mon médecin de famille, j’ai réussi a
avoir un rendez-vous avec un neurologue qui, de fil en
aiguille, m’en a fait rencontrer cinq autres afin de vrai-
ment comprendre de quoi j’étais atteinte. Ils ont tous en
premier lieu opté pour la sclérose en plaques, di aux
nombreuses plaques au cerveau détectées lors des réso-
nances magnétiques que j’ai passés. Mais plusieurs
symptomes que j’avais ne faisaient pas partie de cette
maladie. Finalement, comme les neurologues trouvaient
que j’avais aussi des symptomes de 1’ataxie, ils m’ont
fait passer des tests pour 1’ataxie de Friedreich et 1’a-
taxie de Charlevoix-Saguenay. Aprés environ deux
mois d’attente, mon neurologue m’apprenait la terrible
nouvelle. Le diagnostic ne m’a pas surpris, car tout au
long des différents tests, j’ai beaucoup fureté sur Inter-
net au sujet de la maladie et je me suis rendu compte
que les symptdmes étaient semblables aux miens. En
plus, entre-temps, j’ai appris de mon pére qu’il y avait

génétique au Centre de génétique humaine de Leuven
(Belgique) ou j’ai eu la chance de travailler avec des
statisticiens-généticiens de renommée internationale.
Cependant, apres plusieurs années de travail en génétique
in vitro (en laboratoire) et in silico (2 1’ordinateur), j’ai
voulu travailler avec du « vrai monde ». C’est pourquoi, je
suis retournée aux études dans la quarantaine pour faire
une maitrise en conseil génétique a 1’Université McGill.
J’ai travaillé pendant cinq ans au Centre hospitalier
universitaire de Sherbrooke comme conseillere en
génétique. Aujourd’hui, je fais de I’enseignement, je suis
conseillére en génétique consultante pour Procréa
Cliniques et je travaille (bénévolement et de fagon
rémunérée) avec des associations de patients (le Portail
québécois des maladies génétiques orphelines [PQMGO],
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I’Organisation canadienne des maladies
I’ Association canadienne de Pompe, etc.).

rares,

Quels sont tes passe-temps, tes talents cachés, tes goiits,
tes causes préférées ?

Mon conjoint et moi avons une fermette ou nous €levons
de la volaille et des chévres. Je fais du fromage, du
yogourt de chévre et d’autres délices avec nos produits
d’élevage et notre potager. Je passe le plus de temps
possible dans la nature a faire de la marche, de Ia
randonnée en montagne, du vélo, du ski de fond et de la
photographie. Ma cause préférée est la défense des droits
des personnes ayant une maladie rare, mais j’essaie de
faire ma part pour toute cause touchant les droits humains
et la protection de I’environnement.

Peux-tu nous présenter le PQMGO et en quoi consiste
ton travail de directrice générale du PQMGO ?

Le Portail québécois des maladies génétiques orphelines
est un organisme a but non lucratif dont la mission est
d’aider les individus atteints d’une maladie génétique
orpheline, leur famille et leurs aidants en leur donnant de
I’information, en leur offrant du soutien, en les jumelant
avec des individus ayant la méme maladie et en faisant la
promotion et la défense des besoins spécifiques liés aux
maladies génétiques orphelines. Mon travail consiste a
développer davantage ces différents volets de la mission
du PQMGO, par exemple, notre nouveau site Internet sera
bientdt en fonction. Les personnes souffrant de maladies
rares pourront y trouver des sources d’information fiables.

Je donne de I’information par téléphone et par courriel aux
malades ou aux membres de leur famille qui nous
contactent. Je travaille aussi sur le dossier de I’acceés aux
médicaments orphelins.

Comment défendre les droits des personnes ayant une
maladie rare ? Y-a-t-il des modéles a suivre aux Etats-
Unis, en France, en Europe, en Australie ?

Il y a environ 7 000 maladies rares (définies comme étant
une maladie touchant moins de une personne sur 2 000).
On estime qu’environ 6 a 10 % de la population en
souffre. Environ 80 % des maladies rares touchent moins
de une personne sur 100 000 (cela équivaudrait & moins de
70 personnes au Québec). Par conséquent, beaucoup
d’individus atteints d’une maladie rare n’ont pas
d’associations de patients. Ils manquent d’information et
de soutien. IIs se sentent isolés, seuls face a leur maladie.
Méme lorsque les malades sont assez nombreux pour se
regrouper au sein d’une association de patients, beaucoup
de maladies sont encore ignorées ou négligées par les
gouvernements, les chercheurs et les compagnies
pharmaceutiques, d’ou [1’appellation « maladies
orphelines ». Le Canada est 1'un des seuls pays
industrialisés n’ayant pas de politiques par rapport aux
maladies rares. Aux Etats-Unis, en Europe et dans
d’autres pays du monde, il y a des politiques favorisant la
recherche et le développement de traitements pour les
maladies orphelines et I’accés aux médicaments orphelins.
Il existe des services d’information et des centres de
référence pour le diagnostic, la prise en charge et le

des cas dans sa famille éloignée, mais on n’avait jamais
parlé de la maladie de ses cousins comme étant 1’ataxie
de Friedreich. J’ai méme rencontré récemment un spé-
cialiste des ataxies qui croit qu’en plus de 1’ataxie de
Friedreich, je serais atteinte de sclérose en plaques.
C’est a suivre, mais je garde espoir...

Depuis, j’ai di arréter de travailler, car les symptomes
s’aggravaient et je n’étais plus en mesure de bien ac-
complir les taches connexes & mon emploi. Le manque
d’équilibre, les genoux qui flanchent, I’insensibilité de
mes doigts et de mes orteils, le manque de sommeil et
I’inquiétude a chaque rendez-vous chez les spécialistes
ont créé chez moi un genre de paranoia du type « c’est
quoi la prochaine mauvaise nouvelle? ». Je pleurais
aprés chaque rendez-vous, mais, heureusement, j’étais
entourée de personnes pour me remonter le moral, car
je me dirigeais vers une déprime a coup sir. Je suis aus-
si trés bien suivie en ce moment par mon neurologue et
mon médecin de famille; je peux toujours compter sur
leur appui en cas de problémes ou si j’ai des questions.
Je ne me sens pas comme un numéro, car ils m’appel-
lent par mon prénom et ils connaissent mon dossier par

ceeur. Je prends donc la nouvelle assez bien malgré
tout, car tous ne veulent que mon bien.

J’ai aussi un frére qui devra, a son tour, passer les tests,
car il a une petite fille de deux ans et les médecins veu-
lent s’assurer que tout est correct.

J’espére que mon histoire aidera les gens qui sont dans
la méme situation que moi. Je leur dis de garder le mo-
ral et de vivre au jour le jour, de profiter des belles cho-
ses qui sont encore accessibles et de ne pas laisser de
place au découragement.

J’ai eu I’idée de créer un groupe sur le site Web Face-
book nommé « Supportons les gens atteints d’ataxie de
Friedreich » qui compte maintenant prés de 400 mem-
bres. Je vous invite a vous joindre a nous ! Voici le
lien : http://www.facebook.com/home.php#/group.php?

g1d=70202246976

Je désire remercier par la méme occasion tous les gens
qui me soutiennent depuis le début : ma famille, mes
amis, les médecins ainsi que tous les membres présents
et futurs du groupe Facebook.

L Fldorado
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€ me souviens encore

trés clairement de ma

premiére journée a
I’école primaire. Mon pere
est venu me conduire
jusque devant la porte. La,
il m’a pris par les épaules,
m’a regardée dans les yeux
et m’a dit : « Vas-y ma
princesse, t’es capable ». C’est ainsi que, clopin-
clopant, je fis mon entrée a I’école du quartier.

Je suis née a I’hopital de Granby en juillet 1962. Je suis
I’ainée des quatre filles de Gérard Daigneault et Marie-
Rose Tanguay.

J’ai ressenti les premiers symptomes de la maladie vers
’age de trois ou quatre ans. A peine avais-je appris a
marcher seule que déja j’avais des pertes d’équilibre.
Mes parents ne s’en inquiétérent pas tout de suite

Vas-y ma princesse, t'es capable

croyant plutot a de la maladresse de ma part. Plus les
années passaient et moins j’avais d’équilibre. A I’age
de neuf ans, j’ai été¢ hospitalisée pour une pneumonie.
J’ai fais beaucoup de fievre et j’ai été plusieurs jours
dans un état comateux. A mon réveil, lorsque les
médecins ont voulu me mettre debout, je ne sentais plus
mes jambes. Ne sachant que faire, ils ont fait appel a un
médecin plus spécialisé. On me fit alors passer
plusieurs examens dont certains étaient trés douloureux.
Les médecins en ont profité pour faire passer les mémes
tests a ma petite sceur qui avait elle aussi de la difficulté
a marcher.

Prés de quarante ans plus tard, je me rappelle encore
I’air embété du médecin lorsqu’il est venu m’annoncer
que ma sceur Josée et moi avions 1’ataxie de Friedreich.
A cet instant, je ne comprenais pas pourquoi il avait
I’air si désolé en m’apprenant cette nouvelle.
Contrairement a lui, moi j’étais soulagée de pouvoir
enfin mettre un nom sur le mal que j’avais. Je

traitement des maladies rares. Depuis 2004, la France a un
« Plan national des maladies rares » et, en juin 2009, le
Conseil Européen des Ministres de la Santé a adopté des
recommandations a 1’effet que les pays membres devraient
se doter d’un plan national pour les maladies rares d’ici
2013.

Comme dans ces pays, les maladies rares devraient aussi
étre reconnues au Québec comme étant une catégorie de
maladies a part entiére avec ses besoins spécifiques. Nous
devrions avoir une définition officielle des maladies rares,
faire la collecte de statistiques sur celles-ci, centraliser les
données sur des experts ou des centres d’expertise
existants au Québec ou ailleurs au Canada, créer de
nouveaux centres d’expertise et accroitre le financement
de la recherche sur les maladies rares.

Au cours de ta carriére, tu as effectué des recherches
scientifiques médicales. Quel est I’état de la recherche
scientifique médicale au Québec et au Canada pour les
maladies rares — nombre de chercheurs, projets de
recherche en cours, sommes d’argent investies,
contribution de l’Etat, associations de maladies rares ?
Qui finance la recherche sur les maladies rares ?
Quelles sont les pistes de solution ? Vaut-il encore la
peine de faire des recherches ici ?

L Fldorado

Il se fait de la bonne recherche médicale au Québec et au
Canada dans le domaine de la génétique. Cependant,
depuis de nombreuses années, la priorit¢ des deux plus
grands organismes subventionnaires fédéral et provincial
(IRSC et FRSQ) est la recherche sur les maladies
communes et complexes. Trés peu de projets de recherche
ayant un impact direct sur les soins, le traitement et la
qualité de vie des patients atteints de maladies rares sont
financés par les gouvernements (environ 2 a 3 %
seulement). Il se fait néanmoins de la recherche sur les
maladies rares, mais elle est en grande partie financée par
les associations de patients, donc par la population car
I’argent provient d’activités de financement. Je crois
qu’on doit continuer a faire de la recherche ici sur les
maladies rares. D’ailleurs, grace a elle, la cause génétique
de plusieurs des maladies plus fréquentes ou spécifiques
au Québec a été ¢lucidée, menant & des tests génétiques
utilisés en clinique. Pour les autres maladies plus rares et
non spécifiques au Québec, les cliniciens et les chercheurs
ont intérét a collaborer a I’internationale.

Quelles sont les voies
scientifique médicale ?

d’avenir en recherche

Il y a de nouvelles voies trés prometteuses aujourd’hui en
recherche médicale particulierement sur le plan
thérapeutique, comme par exemple les cellules souches et
le clonage thérapeutique. Cependant, faut-il attendre que
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comprenais enfin pourquoi j’avais de la difficulté
marcher et pourquoi j’étais sans cesse mise de coté a
I’école. Aujourd’hui, il me semble évident qu’a ce
moment 13, je ne réalisais pas toutes les conséquences
de cette maladie.

Je réalisai I’ampleur de cette nouvelle lorsque le
médecin me dit que dans quelques années, je serais en
fauteuil roulant. Malgré mon jeune age, je ne pouvais
m’imaginer vivre ainsi. Je cessai alors complétement de
m’alimenter. Je maigrissais et m’affaiblissais encore
davantage. Ce n’est que lorsque ma meére me dit qu’elle
rentrait a la maison, me laissant seule a 1’hopital, que je
réagis et recommengai 2 manger.

Les jours suivants, j’ai di faire de la physiothérapie
pour renforcer mes jambes et de 1’ergothérapie pour
renforcer mes bras. Apres 19 jours d’hospitalisation,
j’ai enfin pu rentrer a la maison.

Pendant quelques années, j’ai été suivie par deux
neurologues, 1’un a Ste-Justine, I’autre a Sherbrooke. Ils
se renvoyaient continuellement la balle, semblant tous
deux dépassés par la maladie.

En 1971, les batiments scolaires n’étant généralement
pas adaptés pour recevoir les personnes handicapées,
j’ai été retirée de 1’école publique. De plus, le simple
fait de me lever le matin, de faire ma toilette, de
m’habiller et de manger me demandait beaucoup
d’efforts. Au moment de partir pour 1’école, j’étais
épuisée. J’ai donc poursuivi mes études a la maison
avec une institutrice privée. C’est avec regret que j’ai
mis fin a ma scolarisation en 2iéme secondaire. J’aurais
bien aimé devenir maitresse d’école.

A I’age de 11 ans, j’ai finalement dii me résigner a me
déplacer en fauteuil roulant.

En 1974, mon pere fut I'un des fondateurs du
Mouvement Action handicapés de Granby et la région.
C’est grace a ce mouvement que nous avons eu acces
au transport adapté a Granby.

A P’age de 17 ans, j’ai été opérée dans la colonne
vertébrale. J’ai dii passer environ deux mois dans le
« cyrco », les médecins m’ayant installé une tige de
métal de chaque c6té de la colonne vertébrale. Avant
cette opération, j’arrivais encore a me tenir sur mes
jambes. Par la suite, je ne pouvais plus me lever.
Quelques années plus tard, une nouvelle opération était
devenue nécessaire pour corriger 1’orientation de mes
pieds.

A I’adolescence, n’ayant pas la possibilité de fréquenter
I’école publique, mon cercle d’amies était plutot

restreint. Heureusement, ma passion pour la lecture m’a
procuré de nombreux moments d’évasion, notamment
en compagnie des personnages de Danielle Steel, ma
romanciere favorite. Ma vie sociale était alors comblée
par mes parents, mes sceurs et leurs amis.

Vers I’age de 17 ans, j’ai eu un copain. Nous nous
sommes fréquentés pendant environ une année. Puis,
nous avons dii nous résigner a mettre fin a cette
relation, la distance séparant nos domiciles étant trop
grande.

Au fil des ans, j’ai eu le bonheur de faire quelques
voyages au Québec et en Ontario. Je suis allée au Lac
St-Jean, a Tadoussac, en Gaspésie et a Toronto. Ma
mere est une personne plutdét impulsive. Elle pouvait
aussi bien se lever un matin et, sans crier gare, nous
dire que nous allions faire le tour de la Gaspésie. Rien
de moins ! Deux heures plus tard, nous étions en route
pour le Rocher Percé. Bien qu’aujourd’hui il me soit
difficile de me déplacer, rien ne peut empécher mon
esprit de voyager bien au-dela des murs qui
m’entourent.

J’ai habité chez mes parents jusqu’en 1998. Puis, j’ai
fait une demande d’admission a Villa Bonheur, un
CHSLD de Granby, croyant ainsi améliorer mon sort.
J’ai tot fait de me rendre compte de mon erreur et de
réaliser que la maladie me suivrait partout ou j’irais. En
2000, ma sceur Josée est venue me rejoindre, mes
parents n’ayant plus les capacités physiques d’en
prendre soin. Ma sceur eut beaucoup plus de difficulté
que moi a s’adapter a sa nouvelle vie. Il faut dire que
c’est malgré sa volonté qu’elle s’est retrouvée a cet
endroit alors que dans mon cas, ¢’était ma décision.

Suite a ma venue au CHSLD, j’ai eu le bonheur de
rencontrer des hommes avec lesquels j’ai partagé de
beaux moments. Les deux premiers sont aujourd’hui
décédés alors que le dernier me rend encore
régulierement visite.

Aujourd’hui, en 2009, j’habite toujours dans ce
CHSLD. Bien que la vie ne soit pas rose tous les jours,
de beaux moments nous arrivent parfois alors qu’on s’y
attend le moins. Une délicate attention a notre égard
peut faire toute la différence.

Nous avons peu de contrdle sur notre condition
physique mais, heureusement, il en est tout autrement
de notre état d’esprit. Notre plus grande force est
morale, et notre vie intérieure est intense. Croyons en
nos réves et, surtout, ne baissons jamais les bras.

L Fldorado
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ces techniques soient perfectionnées et entre temps
négliger d’autres pistes thérapeutiques moins « sexy » ?
C’est ce qui est arrivé avec la thérapie génique : il y a peu
de résultats probants apres 25 ans de recherche. Pourtant,
certains traitements conventionnels souvent basés sur la
patho-physiologie ou la biochimie de la maladie plutdt
que sur la génétique ont amélioré la qualité de vie et la
survie de patients avec des maladies rares (par exemple, le
NTBC pour le traitement de la tyrosinémie, les didtes
spécialisées, le remplacement d’enzymes déficientes ou
I’utilisation d’inhibiteurs de substrats pour plusieurs autres
maladies). Enfin, une autre voie qui est négligée est la
recherche sur des types de thérapies symptomatiques
autres que les médicaments. En effet, de nouvelles
approches en physiothérapie, en chirurgie ou de nouveaux
appareils médicaux pourraient constituer des solutions
simples pour alléger certains symptomes handicapants.

Que peut apporter la génétique moderne aux maladies
orphelines selon toi ?

Sur le plan de la génétique, les avancées ont été
spectaculaires durant le dernier quart de siccle, tant au
niveau des connaissances que de la technologie. La
découverte de genes associés a des maladies a augmenté
de fagon exponentielle, mais il reste encore des milliers de
génes de maladies orphelines a découvrir.
Personnellement, je crois que nous avons la technologie
nécessaire pour en identifier plusieurs. Ce qui est a la
mode et ce qui draine des ressources humaines et
financicres aujourd’hui, c’est la recherche de génes de
maladies communes et complexes. Cette recherche est
importante, mais il ne faut pas pour autant délaisser les
maladies rares, dont 80 % sont d’origine génétique. Les
obstacles a la recherche sur la génétique des maladies
rares sont : le peu d’intérét pour ces maladies, la difficulté
d’obtenir des subventions et le petit nombre de patients ce
qui nécessite la mise sur pied d’une collaboration
internationale. Je crois que les grands centres de
génomique a travers le monde pourraient et devraient
libérer de la place et du temps de « machine » pour les
maladies orphelines a étiologie plus simple. Les cliniciens
et chercheurs qui s’intéressent a ces maladies pourraient
simplement y envoyer les échantillons des patients
(recueillis selon les bonnes pratiques scientifiques et
éthiques) au lieu de chercher des génes chacun de leur
cO6té avec des moyens plus modestes et moins
performants. Je suis peut-étre idéaliste, mais je pense que
ces centres — publics ou privés — pourraient collaborer
ainsi par responsabilité sociale.

En tant que généticienne et femme de science, quels
sont les défis qui t’inspirent le plus et ceux que tu
entends relever sous peu ?

Aprés mes études graduées, je me suis rendu compte que
je n’étais pas faite pour la spécialisation en science, que
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j’aimais plutdt avoir une vue d’ensemble des phénomenes
et que j’aimais vulgariser les connaissances en génétique.
C’est ce qui m’a amenée, je suppose, au conseil génétique
et au travail avec des associations de patients. J’aime faire
connaitre la génétique aux gens et j’aime connaitre
comment les gens vivent avec la génétique et 1’hérédité.
Pour ce qui est des maladies rares, beaucoup de gens
atteints veulent en savoir plus sur leur maladie et sur les
développements en recherche. Je suis contente de leur
transmettre le plus d’information possible, car cela les
aide a comprendre, a se sentir moins seuls, a agir et a
avoir plus de contrdle sur leur maladie et leur vie.

Pour ce qui est de 1’avancement du « dossier maladies
rares » au Québec, le PQMGO et d’autres associations de
patients ont commencé a travailler a un projet de
rassemblement des associations de maladies rares pour
partager, discuter et trouver des solutions aux problémes
qui leur sont communs. Un jour, les maladies rares
orphelines auront peut-étre leur place dans le systéme de
sant¢ du Québec comme c’est le cas dans d’autres pays.
Cela est devenu une réalité ailleurs grace a 1’action des
personnes concernées.

Qu’est ce qu’une Association comme I’ACAF peut
faire pour aider la cause des maladies rares ?

L’ACAF fait déja beaucoup pour les ataxies qui sont des
maladies rares : information et soutien aux patients,
activités de financement pour la recherche, etc. Chaque
maladie rare a ses particularités auxquelles les
associations répondent bien, mais tous les « malades
rares » et toutes les associations de maladies rares font
face a des problémes et a des défis communs. J’invite
I’ACAF a joindre nos efforts pour un futur regroupement
d’associations de patients ainsi que de patients qui sont
orphelins d’associations.

Rejoignez I’ACAF sur
Facebook

Faites Acaf - Cafa pour la
trouver

Soyez plus pres de votre
Association

Soyez au courant des
récentes informations

Faites-vous des amis
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Recherches

Diagnostic et traitement de
I'ataxie de Friedreich : une
perspective européenne

(Extrait)

namrej
REVIEWS
Nature Reviews Neurology 5, 222-234 (April 2009)
Diagnosis and treatment of
Friedreich ataxia: an
European perspective

(Extract)

Jorg B. Schulz, Sylvia Boesch, Katrin Blrk, Alexandra Durr, Paola Giunti, Caterina Mariotti, Francoise Pousset,

Ludger Schdls, Pierre Vankan, Massimo Pandolfo

Traduit en francgais par / Translated into French by Sofia Arenzon

Introduction

L’ataxie de Friedreich est une maladie autosomique
récessive neurodégénérative qui affecte en premier lieu le
systéme nerveux et le ceeur. Elle tient son nom de Nicolaus
Friedreich, un professeur de médecine qui vivait a
Heidelberg durant la deuxiéme moitié¢ du XIX® siécle et qui
a été le premier a décrire cette maladie. L’ataxie de
Friedreich est sévérement débilitante et a des répercussions
majeures sur la vie des personnes qui en sont affectées.
Cette maladie se caractérise par une ataxie progressive de
la démarche et des membres, la dysarthrie, I’aréflexie des
membres inférieurs, une sensibilité vibratoire réduite, de la
faiblesse musculaire dans les jambes et le signe de
Babinski ainsi que des symptdmes non neurologiques qui
comprennent la cardiomyopathie hypertrophique et le
diabéte sucré.

Bien qu’elle soit en général une maladie assez rare, 1’ ataxie
de Friedreich est 1’ataxie héréditaire la plus commune a
travers la majeure partiec de 1I’Europe. Sa plus grande
prévalence est en Europe de 1’Ouest, ou plus d’un cas par
30 000 habitants a été reporté¢ en Espagne du Nord-Ouest
et en Irlande. La recherche européenne a grandement
contribué a nos connaissances présentes sur 1’ataxie de
Friedreich, qui comprennent 1’identification, il y a plus de
10 ans, du géne de la frataxine (FXN), dont la mutation
cause cette maladie. A I’heure actuelle, nous sommes sur le
point de découvrir le mécanisme de dérégulation du géne
FXN et les chemins moléculaires impliquant la protéine
frataxine qui provoquent la pathophysiologie de 1’ataxie de
Friedreich. Qui plus est, de nouveaux traitements de
I’ataxie de Friedreich ont commencé a émerger et sont
présentement au stade d’essais cliniques.

A cause de la rareté de I’ataxie de Friedreich, les patients
autant que les spécialistes médicaux sont largement
éparpillés a travers I’Europe, 1’Amérique du Nord et
I’Australie. 11 en résulte que les patients éprouvent des
difficultés a obtenir les soins nécessaires et que le

12

L Fldorado

. Friedreich
i neurodegenerative disease that primarily affects the
| nervous system and heart. It was named after Nicolaus
. Friedreich, a Professor of Medicine in Heidelberg in the

Introduction

ataxia 1is an autosomal-recessive,

second half of the nineteenth century, who first described

. the condition. Friedreich ataxia is a severely debilitating
i disease that has a major influence on the lives of affected
. individuals. The condition is characterized by progressive
gait and limb ataxia, dysarthria, lower-limb areflexia,
i decreased vibration sense, muscular weakness in the legs,
. and a positive extensor plantar response, as well as non-
i neurological signs including hypertrophic cardiomyopathy
. and diabetes mellitus.

. Though a rare disease overall, Friedreich ataxia is the most
i common of the inherited ataxias across most of Europe. Its
. prevalence is highest in Western Europe, with more than 1
. case per 30,000 individuals (1/30,000) reported in north-
i west Spain and Ireland. European research has contributed

substantially to our current understanding of Friedreich

ataxia, including the identification, over 10 years ago, of
| the frataxin (FXN) gene, the mutation of which causes the
. condition. Currently, we are on the cusp of uncovering the
i mechanism of FXN gene dysregulation and the molecular
. pathways involving frataxin protein that are responsible
i for the pathophysiology of Friedreich ataxia. Most
| importantly, new treatments for Friedreich ataxia have

started to emerge, and are being tested in the clinic.

Owing to the rarity of Friedreich ataxia, both affected
. individuals and clinical specialists are widely dispersed
. throughout Europe, North America and Australia. As a
| result, patients can experience difficulties in obtaining the
| necessary
i understanding the pathology of the disease, or discovering
| new treatments might be hindered. This article is the result
of an effort by a consortium of European clinicians and

care, and progress in diagnosing or
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diagnostic, la compréhension de cette maladie et la |

découverte de nouveaux traitements progresse plus
consortium de médecins et de chercheurs européens qui

au suivi des patients aux prises avec 1’ataxie de Friedreich.

des
rassemble des

plusieurs années
symptomes. Le

apres
suivi

I’apparition
des patients

orthopédistes et d’autres professionnels de la santé comme
des ergothérapeutes, des physiothérapeutes et

devraient se concentrer sur I’obtention de standards de
difficile a atteindre pour une maladie aussi rare. En

servir de guide pour fournir les meilleurs soins possibles a

de I’ataxie de Friedreich.

Epidémiologie

L’ataxie de Friedreich semble étre limitée aux personnes

parmi ces populations.

facilite 1’estimation de [D’incidence de 1’ataxie de

mutation semble décroitre selon un gradient du sud au

Finlande.
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| Cantabria,
Friedreich. La fréquence des porteurs hétérozygotes de la |
i Norway, 0.23/100,000 in Sweden and 0.13/100,000 in
nord-est en Europe, qui va de 1:78 en France a 1:89 en |

Allemagne et a 1:500 en Finlande. Cela a pour résultat que

la prévalence estimée de I’ataxie de Friedreich est de | On the basis of genetic analysis, the Western European

4.2/100,000 en France, 3.1/100,000 en Allemagne et | [ allele passed through a population ~bottleneck

0.13/100,000 en Finlande. Les études épidémiologiques | between 9,000 and 24,000 years ago, which might explain

ont montré que la prévalence est de 4.7/100,000 en the observed increased prevalence of FRDA in the most

Cantabrie en Espagne, de 1.8/100,000 au Royaume Uni, . western parts of Western Europe. As this genetically

entre 0.5/100,000 ot 1/100,000 au Danemark, 1/100,000 | determined time window coincides with the glacial period

en Norvége, 0.23/100,000 en Suéde et 0.13/100,000 en | " Europe, such a population bottleneck could have
’ ’ ’ i occurred in one of the so-called ice age refuges, in which
i small populations survived the last ice age, and for which a

| genetic bottleneck has been demonstrated. The northern

researchers to provide a common approach to the diagnosis

. and follow-up of patients with Friedreich ataxia. In too
lentement. Cet article est le résultat d’un effort par un !

many cases, this disease is diagnosed many years after the

. first symptoms have appeared. The follow-up of patients
voulaient fournir une approche commune au diagnostic et !

with Friedreich ataxia involves pediatric and adult

| neurologists, cardiologists, endocrinologists, orthopedists,
Dans beaucoup trop de cas cette maladie est diagnostiquée |
premiers |

and allied health professionals such as physical,
occupational and speech therapists. To date, the best care

. for patients with Friedreich ataxia has not been defined
neurologistes, des cardiologues, des endocrinologues, des

according to evidence-based criteria. We recognize that all

efforts should be made to obtain solid, evidence-based
des |
orthophonistes. Jusqu’a présent, on n’a pu déterminer le
meilleur traitement pour les patients selon les critéres |
basés sur les faits. Il est admis que tous les efforts |

standards of care for Friedreich ataxia, although this goal is
difficult to accomplish for a rare disease. In the meantime,
we believe that expert opinion can provide guidance to
deliver the best possible care to these patients, and to

i answer the many questions that arise during their follow-
soins solides et basés sur les faits, bien que ce but soit |

up. The goal of this Review is to pool the expertise of

i Friedreich ataxia specialists across Western Europe in
attendant, nous croyons que l’opinion des experts peut '

order to formulate a set of guidelines for the diagnosis and

. treatment of Friedreich ataxia.
ces patients et pour répondre aux nombreuses questions
qui surviennent lors de leur suivi. Le but de ce Sommaire

est de rassembler 1’expertise des spécialistes de 1’ataxie de

Friedreich 4 travers I’Europe de 1'Ouest afin de formuler ! Friedreich ataxia seems to be restricted to individuals from

un ensemble de critéres pour le diagnostic et le traitement Europe, the Middle East, North Affica and India. The

i prevalence of the disease is closely correlated with the
i frequency of large, normal FXN alleles (>12 GAA motifs)
| in the population. Large, normal alleles are virtually absent
. in people from East Asia (that is, China and Japan) and in
i American Indians, which perhaps explains the absence of
venant de I’Europe, du Moyen Orient, de I’Afrique du |

Nord et de I'Inde. La prévalence de cette maladie est :

&troitement reliée a la fréquence d’alléles normaux FXN | The frequency of expanded alleles in control individuals

de grande taille (>12 motifs GAA) dans la population. Les facilitates estimation of the incidence of Friedreich ataxia.

alleles normaux de grande taille sont pratiquement absents | Heterozygous mutation carriers seem fo decrease in

parmi les personnes qui viennent de 1’ Asie de I’Est (c’est a | frequency with a south to north-cast gradient within

dire en Chine et au Japon) et parmi les Amérindiens, ce | Europe, ranging from 1:78 in France to 1:89 in Germany

qui explique peut-étre I’absence de I’ataxie de Friedreich ! and 1.:500 M lea.nd.' As a result, th.e estimated prevalence
i of Friedreich ataxia is 4.2/100,000 in France, 3.1/100,000
i in Germany and 0.13/100,000 in Finland. Epidemiological

La fréquence d’alleles étendus chez les individus controlés

Epidemiology

Friedreich ataxia from these populations.

studies have shown that the prevalence is 4.7/100,000 in
Spain, 1.8/100,000 in the UK, between
0.5/100,000 and 1/100,000 in Denmark, 1/100,000 in

Finland.
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Des analyses génétiques ont
démontré que I’allele FXN ouest-
européen est passé a travers un
entonnoir démographique il y a de
9 000 a 24 000 mille ans, ce qui
peut expliquer la plus grande
prévalence de I’AFRD observée
dans les parties les plus
occidentales de 1’Europe de
I’Ouest. Etant donné que cette
période déterminée génétiquement
coincide avec la période glaciaire
en FEurope, un tel entonnoir
démographique aurait pu se
produire dans I'un des « refuges de
I’ére glaciaire », dans lesquels des
petits groupes ont survécu la
derniére période glaciaire et pour
lesquels on a prouvé I’existence
d’un entonnoir génétique. Le
refuge de I’Espagne du Nord est
un bon candidat pour cet
événement car la prévalence de
I’ataxie de Friedreich dans cette
région est la plus grande pour le
moment. Cette proposition est en
outre supportée par ’observation que le déclin dans
I’ataxie de Friedreich observé dans les données sur la
prévalence coincide avec le déclin dans la fréquence du
marqueur chromosomique R1b, qui est un marqueur
génétique pour la population qui tient ses origines dans le
refuge de Cantabrie. Les fréquences R1b sont de 90 %
chez les Basques (Cantabrie), 60 % chez les Frangais,
50 % chez les Allemands, 36 % chez les Danois, 25 %
chez les Norvégiens et les Suédois et 0 % chez les Finnois.

L’absence de I’ataxie de Friedreich chez les Africains
subsahariens, malgré une fréquence des alléles normaux
de grande taille similaire de celle observée chez les
Européens s’explique le mieux par un modeéle en deux
étapes des origines de I’expansion du GAA qui cause
I’ataxie de Friedreich. Selon cette hypothese, les alléles
normaux de grande taille d’environ 18 motifs GAA
proviennent de la duplication d’un alléle ancestral (GAA)y,
Dans un deuxiéme événement mutationnel limité aux
Indoeuropéens et au Nord-Africains, cet allele (GAA)g
s’est répandu plus loin dans la portée instable de plus de
34 unités GAA. Selon cette théorie, tous les alléles
normaux de grande taille ont un haplotype en commun.
Les porteurs de cet allele étendu ont fini par passer a
travers 1’entonnoir démographique décrit plus haut pour
générer les prévalences importantes en Europe de 1’Ouest.

Aire de répartition de I'Haplogroupe R1b!

Haplogroup R1b Distribution!

Spain refuge is a good a candidate for this event, as the
prevalence of Friedreich ataxia in this region is the highest
reported to date. This proposal is further supported by the
observation that the decline in Friedreich ataxia observed
in the prevalence data coincides with a decline in the
frequency of the chromosomal R1b marker, which is a
genetic marker for the population that originated from the

i Cantabrian refuge. R1b frequencies are 90% in Basques

(Cantabria), 60% in the French population, 50% in
Germans, 36% in Danes, 25% in Norwegians and Swedes,

i and 0% in Finns.

The lack of Friedreich ataxia in sub-Saharan Africans,
despite a similar frequency of large normal alleles as is
seen in Europeans, is best explained by a two-step model
of the origin of the GAA expansion that causes Friedreich
ataxia. In this hypothesis, large normal alleles of about 18

i GAA motifs derived from the duplication of an ancestral

! Image : http://en.wikipedia.org/wiki/File:Distribution_Haplogroup_R1b_Y-DNA.svg

L Fldorado

14

(GAA)y allele. In a second mutational event that was
restricted to the Indo-European and North African
populations, this (GAA),g allele expanded further into the
unstable range of more than 34 GAA units. In accordance
with this theory, all large normal and expanded alleles
share a common haplotype. The carriers of the expanded
allele finally passed through the described population
bottleneck to generate the high prevalences in Western
Europe.
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Journée Mondiale de Sensibilisation a I’Ataxie (JMSA)

par Jean Phénix

La JMSA du 25 septembre 2009 a été soulignée par plusieurs activités de visibilité.

A Lévis

Un Kiosque communautaire d’information sur les ataxies au Centre commercial Les Galeries
Chagnon a été tenu par Marie D. St-Pierre avec le support de son conjoint, de sa famille et de
ses amis. Plusieurs personnes se sont arrétées au kiosque, disant qu’elles connaissaient les
ataxies, ou non. L’ataxie de Friedreich et le nom de Claude St-Jean par son courage et sa

persévérance sont restés graver dans la mémoire des gens de plus de 50 ans. Chez les plus
jeunes les ataxies héréditaires demeurent peu connues.

Benoit et Marie St-Pierre

A Montréal

C’est dans I’environnement accueillant et chaleureux de L’Auberge Pierre-du-Calvet
que se sont réunis le 25 septembre dernier une quarantaine de membres et amis de
I’ACAF pour un cocktail-réseautage-conférences. Les conférenciers invités étaient
Pamela Rasey, consecillére d’affaires et administratrice de
BabelFamily, Dre Anne Fournier, cardiologue pédiatrique et
Gail Ouellette, généticienne et conseillére en génétique. Nul
doute que les échanges lors de cette rencontre ont permis de
rassembler nos forces, nos influences, afin d’augmenter le
rayonnement de I’ACAF.

Pamela Rasey

A Rouyn-Noranda

Martine Cossette, coordonatrice au Parrainage civique Dre Anne Fournier
Abitibi-Témiscamingue, atteinte de [’ataxie de Friedreich

prend la parole dans le journal La Frontiére. Elle y dit : « Mon travail me permet de ne pas
me sentir comme une personne handicapée. Mais souvent, lorsque je rencontre des gens, ils
semblent avoir des préjugés, mais au fil des conversations, ils se rendent compte que malgré
mon handicap, il est possible d’avoir une excellente relation ».

A Sherbrooke

Dans le journal La Tribune et dans le Journal internet Estrie Plus.com on peut y lire une ;
entrevue avec Mélody Courtois qui malgré 1’ataxie de Friedreich a la volonté de croquer Gail Ouellette
dans la vie. Elle n’a jamais limité ses réves de voyages et d’études supérieures et a obtenu

son baccalauréat de I’'UQAM. Elle poursuit des cours en psychologie de la santé a 1’Université de Sherbrooke.

A Victoriaville

Des membres de la famille Leblanc ont accepté de lever le voile sur ce mal qui les afflige, comme des milliers d’autres
Québécois. C’est en compagnie de Gail Ouellette, généticienne, qu’ils ont obtenu une entrevue dans le journal La
Nouvelle-L’Union et y discutent des limitations que causent par 1’ataxie cérébelleuse dominante.

Des articles de sensibilisation aux ataxies ont ét¢ publiés dans les médias de plusieurs régions du Québec (Charlevoix,
Haut-Richelieu, Haut-St-Laurent, Québec, etc.) et sur le web. Vous pourrez les retrouver en consultant la section
Evénements de notre site web www.lacaf.org .

Merci a Clara Fehrmann de Santhera, 1’étincelle qui nous a incité a organiser ces activités, et 2 Diane Tremblay, la
maitre d’ceuvre de la rencontre a I’ Auberge Pierre-du-Calvet.
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., Atteinte de I'ataxie de Friedreich
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La Banque Nationale de
Gatineau fidele a sa tradition
a organis¢ le 29 mai dernier
le tournoi de golf annuel
Classique Banque Nationale.
Cette année, ce partenaire
indéfectible verse a I’ACAF
le montant de 5000 $. Nous
remercions sincérement tous
ceux qui ont contribué a la
réussite de cet événement —
les organisateurs, les
participants et, en particulier,
Mme Lisette Crétes,
Directrice du Services aux
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Vivons I'espoir ! — Spectacle-bénéfice au profit de I'ACAF

Vous souffrez d'une forme quelconque d’ataxie ? Vous aimeriez avoir :

un public pour apprécier un de vos talents cachés ? Eh bien, c'est a
vous que s'adresse cette annonce !

Nous sommes fiers de lancer la premiére édition du Spectacle-bénéfice :

VIVONS L'ESPOIR ! Qui aura lieu le 10 avril 2010. Il s'agit d’un

spectacle innovateur et inspirant qui servira &8 amasser des fonds pour :
I’ACAF tout en permettant a des artistes de tous ages, atteints d’une :
forme d'ataxie, de montrer leurs talents dans une discipline artistique :
(danse, écriture, ceuvres graphiques, etc.) lors d’'un spectacle présenté

devant public.

De plus, parmi des textes recus de nos auteurs-participants nous :
choisirons un texte (sur le théme de I'espoir) qui sera mis en musique :
et deviendra la chanson-théme de I'événement qui se retrouvera dans :

le recueil souvenir avec toutes les ceuvres graphiques sélectionnées.
Un dossier comprenant vos coordonnées (nom, téléphone, courriel), la

nature de votre numéro (si discipline artistique) ou une photo (si
ceuvre graphique) ou un texte doit étre déposé au plus tard le :

vendredi 6 novembre a midi, a l'adresse courriel suivante :

angelrox_@hotmail.com a |'attention de Roxane Daudelin. Les artistes

seront contactés au plus tard le vendredi 13 novembre 2009.
Bonne chance a vous qui décidez de vivre |'espoir !
Ce concours est ouvert aux résidents du Québec uniguement.

Marie-France Garault
Chef de projet
mfgaro@hotmail.com K
514-771-6063

Roxane Daudelin
Initiatrice-conceptrice du projet

angelrox_@hotmail.com

A LA RECHERCHE DE TALENTS ! 5
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