INTERVENANTS / SPEAKERS

CHERCHEURS / RESEARCHERS

ROSSELLA AVAGLIANO TREZZA
STORMY J. CHAMBERLAIN

YPE ELGERSMA PH.D.

ANGELA MABB, PH.D.

UGO MAYOR

SILVIA RUSSO, PH.D.

MARTIN SCHEFFNER , PH.D.

DAVID SEGAL

HARALD H. SITTE , PH.D.

PROFESSIONELS / PROFESSIONNALS

DOMINIQUE CRUNELLE

PASCALE GRACIA

JEAN-PAUL MATHIEU

ERIN SHELDON

CE DOCUMENT EST UN PRE-PROGRAMME, DES CHANGEMENTS POURRONT IN-
TERVENIR / THIS IS A PRE-PROGRAMME, LAST MINUTE CHANGES MAY OCCUR
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12 EMES RENCONTRES NATIONALES

ASSOCIATION FRANCAISE
DU SYNDROME D’ANGELMAN

SAMEDI/ SATURDAY

8.00
8.45

9.00

9.30

10.00

10.30

10.45
1115

1.45

12.15

12.45

13.00

14.30

15.00

ACCUEIL DES PARTICIPANTS / REGISTRATION

DISCOURS D’INTRODUCTION / WELCOME SPEECH,
DENISE LAPORTE, AFSA, PRESIDENTE/ PRESIDENT
DR. SYLVIANE F’EUDENIER NEUROPEDIATRE, PRESIDENTE DU
CONSEIL MEDICAL ET SCIENTIFIQUE DE L’AFSA / NEUROPEDIA-
TRICIAN, PRESIDENT OF AFSA SCIENTIFIC ADVISORY COMMITEE,

POINT SUR LES AVANCEES SUR UBE3A/EGAP ET SON ROLE DANS LA
CONJUGAISON DE L'UBIQUITINE / NEWS AND VIEWS ON UBE3A/EGAP
AND ITS ROLE IN UBIQUITIN CONJUGATION,

MARTIN SCHEFFNER PH.D

CARACTERISATION DE MUTATIONS DE UBE3A CHEZ LES PATIENTS AT-
TEINTS DU SYNDROME D’ANGELMAN / CHARACTERIZATION OF UBE3A MU-
TATIONS IN ANGELMAN PATIENTS

SILVIA RUSSO, PH.D

UN ROLE ESSENTIEL POUR UBE3A DANS LE DEVELOPPEMENT CERE-
BRAL / A CRITICAL ROLE FOR UBE3A IN BRAIN DEVELOPMENT,
YPE ELGERSMA, PH.D

QUESTIONS ET REPONSES / QUESTIONS AND ANSWERS
PAUSE / COFFEE BREAK

LES CELLULES SOUCHES PLURIPOTENTES HUMAINES INDUITES COMME
MODELE DU SYNDROME D’ ANGELMAN / USING HUMAN INDUCED PLURI-
POTENT STEM CELLS TO MODEL ANGELMAN SYNDROME

STORMY J. CHAMBERLAIN

LES TRANSPORTEURS DE MONOAMINE COMME CIBLES DE LA CAMKIIAL-
PHA : QUELLES IMPLICATIONS POUR LE SYNDROME D’ANGELMAN / MO-
NOAMINE TRANSPORTERS AS TARGETS AF CAMKIIALPHA: IMPLICATIONS
FOR ANGELMAN SYNDROME ,

HARALD H. SITTE, PH.D.

SUSTEMES MODELES POUR L’ETUDE DE LA FONCTION DE UBE3A/EGAP
/ MODEL SYSTEMS TO STUDY UBE3A/EGAP FUNCTION
ROSSELLA AVAGLIANO TREZZA, PH.D.

QUESTIONS ET REPONSES / QUESTIONS AND ANSWERS
DEJEUNER / LUNCH

MECANISMES DE L’EMPREINTE DE L'UBE3A / MECHANISMS OF UBE3A
IMPRINTING,
ANGELA MABB, PH.D.

ROLE DE LUBE3A DANS DES SYSTEMES MODELES DU SYNDROME
D’ANGELMAN : REGULATION DE L'HOMEOSTASIE PROTEIQUE / UBE3A
ROLE IN MODEL SYSTEMS OF ANGELMAN SYNDROME: REGULATION OF
PROTEIN HOMEOSTASIS

UGO MAYOR

12TH NATIONAL MEETING

ASSOCIATION FRANCAISE
DU SYNDROME D’ANGELMAN

15.30

16.00
16.30
17.00
17.30

18.00

19.30
20.30

REACTION CIBLEE D'UBE3A DANS UN MODELE MURIN DU SYNDROME
D’ANGELMAN / TARGETED REACTION OF UBE3A IN A MOUSE MODEL OF
ANGELMAN SYNDROME

DAVID SEGAL

QUESTIONS ET REPONSES / QUESTIONS AND ANSWERS
PAUSE / COFFEE BREAK

PRESENTATION DE L’ EQUIPE DE RECHERCHE AYANT REMPORTE L'APPEL
D’OFFRE EUROPEEN / PRESENTATION OF THE WINNER TEAM OF EURO-
PEAN CALL FOR ANGELMAN SYNDROME RESEARCH PROJECT

APPEL INTERNATIONAL AUX DONS / INTERNATIONAL FUNDRISING
SARAH ROARTY, ANGELMAN SYNDROME IRELAND, PRESIDENT

CARACTERISTIQUES DES APPRENTISSAGES CHEZ LES PERSONNES AVEC
LE SYNDROME D’ANGELMAN ET STRATEGIES GENERALES POUR LES IM-
PLIQUER DANS LEURS APPRENTISSAGES / LEARNING CHARACTERISTICS
OF PERSONS WITH ANGELMAN SYNDROM AND GENERAL STRATEGIES TO
ENGAGE THEM IN LEARNING»

ERIN SHELDON

COCKTAIL
DINER

DIMANCHE / SUNDAY

8.30
9.00
11.00
1n1.30

13.00

ACCUEIL DES PARTICIPANTS

ASSEMBLEE GENERALE

PAUSE

PRISE EN CHARGE INSTITUTIONNELLE ET DISPOSITIFS PARTICULIERS :
- EVALUER ET FACILITER LA COMMUNICATION DES PERSONNES
PORTEUSES DU SYNDROME D’ANGELMAN : PRESENTATION DU
DISPOSITIF CHESSEP (COMMUNICATION HANDICAP COMPLEXE :
EVALUER, SITUER, S ADAPTER, ELABORER UN PJOJET INDIVIDUALISE,
DOMINIQUE CRUNELLE
-VERS UN MODELE DACCOMPAGNEMENT :
LEXEMPLE DU CME «LES MESANGES»,
PASCALE GRACIA ET JEAN-PAUL MATHIEU

DEJEUNER




