
11e Journée annuelle de la filière Filnemus 
13 décembre 2024 - Programme 

 
 

 
9h30    Accueil café et visite des posters 
 

10h00  Ouverture de la journée : les 10 ans de Filnemus 
Shahram ATTARIAN 

 
10h10  Bilan des actions de la filière sur les 5 dernières années  

Bureau de la Filière 
 

10h55  Nouvelles actions de la filière pour le prochain plan maladies rares 
 
11h05 Session questions /réponses 

Modérateurs Emmanuelle SALORT-CAMPANA, Guilhem SOLE  
 

 

12h00    Pause déjeuner et visite des posters 
  
 
13h00  Session urgences 

Céline TARD 
Emilie NOUGUEREDE  
 

13h30  Appel à projets Filnemus : présentation des 7 projets lauréats de la 
session 2024 Modérateurs : Cécile ROUZIER, Gisèle BONNE 

ADDITION-NIET : Etude de biologie moléculaire élargie dans la cohorte nationale 
ADDITION de neuropathies périphériques idiopathiques évolutives tardives 

Nathalie BONELLO  
David ADAMS 

Etiologie génétique dans les cytopathies mitochondriales en Martinique  

Anna-Gaelle GIGUET-VALARD 

Détection des duplications en CI du gène SMN1 par analyse de long reads dans le but 
de résoudre un piège majeur du conseil génétique pour l'amyotrophie spinale infantile  

Pascal CHAMBON 

Long read Whole Genome Sequencing pour lutter contre l’impasse diagnostique dans 
les maladies mitochondriales  

Samira SAADI-AIT EL MKADEM 

 



La technologie de séquençage Nanopore au service de l'étude des régions génomiques 
complexes et de leur état de méthylation : application au diagnostic de la FSHD 

Juliette NECTOUX 

Mon parcours personnalisé : Savoir, Comprendre  

Jean-Philippe PLANÇON, AFNP 

Vidéos D’auto-Rééducation / Auto-Exercices CMT  

Alexandre HOYAU, CMT-France 

14h05 Appel à projets SFM-Filnemus : présentation des 2 projets lauréats de la 
session 2024 Modérateurs : Cécile ROUZIER, Gisèle BONNE 

Caractérisation du cil primaire des cellules souches musculaires de patients atteints de 
la dystrophie musculaire de Duchenne  

Caroline BRUN & Nathalie STREICHENBERGER 

Corrélation des patterns de O-GlcNAcylation et/ou de phosphorylation avec la sévérité 
de différentes pathologies neuromusculaires  

Caroline CIENIEWSKI-BERNARD & Vincent TIFFREAU 
 

14h15  DEPISMA : Projet de dépistage néonatal de l’amyotrophie spinale – 
quelles avancées ? 
Vincent LAUGEL 

 
14h35 Etat actuel du diagnostic moléculaire et perspectives 

Mireille COSSEE & John RENDU 

 
14h55 Diagnostic moléculaire dans la filière : comment s’orienter ?  

Emmanuelle PION 

 
15h05 Point d’étape projet errance et impasse diagnostiques 

Ornella TCHOUPOU-SAHA 

 
 

15h15    Conclusion  
 
 


