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C'est le docteur Harry Angelman, pédiatre britannique, qui fut le premier a décrire les symptémes
du syndrome des 1965. Auparavant, les personnes présentant le syndrome d'Angelman étaient
souvent considérées comme atteintes de troubles autistiques. Il s'agit en fait d'une maladie rare,
d'un trouble neurologique sévére dont lorigine est génétique. Le syndrome d’Angelman affecte
le chromosome 15, avec une prévalence estimée a 1/20000 naissances. Les enfants des deux

sexes peuvent étre indifféremment touchés par cette maladie.

Le nombre d’enfants atteints du syndrome d’Angelman connu dans l'association est supérieur a
400 pour la France : c’est une maladie génétique rare et sévére qui nécessite un accompagnement
constant de ces enfants dont la particularité est d’étre joyeux, heureux de vivre et affectueux.

Quatre anomalies sont recensées (Cf. schéma)
Micro-délétion sur le chromosome 15 d’origine maternelle
Isodisomie uni parentale (2 chromosomes 15 paternels)
Anomalie isolée de la méthylation
Mutation du gene UBE3A.
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Kinésithérapie et psychomotricité pour favoriser la marche et le développement de la motricité

fine

Orthophonie pour développer la compréhension et la communication alternative. L’orthopho-

nie permet également de stimuler la sphere orofaciale.

Suivi neurologique

Accompagnement éducatif pour encourager l'autonomie et favoriser les apprentissages au

quotidien



Depuis 1992 'Association Frangaise du Syndrome d’Angelman (AFSA) se mobilise pour accompa-
gner au mieux les enfants atteints du syndrome d’Angelman et promouvoir la recherche médicale
et scientifique.

L’association, constituée de 600 familles adhérentes, a
pour mission d’aider les familles dans ['éducation et le
quotidien de leur enfant touché par cette maladie géné-
tique rare et de financer des recherches. La validation
des projets se fait en collaboration avec le Conseil Mé-
dical et Scientifique et le Conseil Paramédical et Educatif
de 'AFSA.

Le Conseil d’Administrations est constituée de 18 admi-
nistrateurs, tous bénévoles, parents ou membres de la
famille d’'un enfant porteur du syndrome. Epaulés par une
salariée, ce sont eux qui menent projets, actions et événements. De nombreux bénévoles orga-
nisent des manifestations solidaires qui font vivre l'association.

L’AFSA est membre de ['Alliance Maladies Rares, d’Eurordis, de l'association internationale Angel-
man Syndrome Alliance et du Collectif Déficience Intellectuelle. Elle est également représentée
dans deux des filieres de santé Maladies rares : DéfiScience et AnDDI-Rares.

Missions principales de L'AFSA

Promouvoir et diffuser les informations sur le syndrome d’Angelman auprés des professionnels
afin d’en faciliter le diagnostic et la prise en charge.

Aider les familles en leur apportant des moyens techniques, des formations pour appréhender
le quotidien des enfants.

Encourager, soutenir et financer la recherche médicale et scientifique,

Contribuer a l'élaboration et la mise en place de projets éducatifs adaptés aux spécificités du
syndrome d’Angelman.

Pour mener a bien ses missions 'AFSA est divisée en cing régions animées par des délégués
régionaux, dont l'objectif est de soutenir les familles au moment de 'annonce du diagnostic et
tout au long du développement de 'enfant, mais aussi d’organiser des rencontres régionales pour
favoriser laide et 'échange entre parents.
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Sébastien Loeb, nonuple champion du monde des rallyes et parrain de ['AFSA depuis 2012, a
renouvelé son engagement aupres de toutes les familles touchées par cette maladie génétique
rare en participant a une vidéo de sensibilisation et d’appels aux dons.

Il est accompagné dans ce spot par Gatien, porteur du syndrome d'Angelman

Visionnez la vidéo : https://youtu.be/YWQgKP7pbbM

« Je suis heureux d'apporter un peu daide aux enfants de

'AFSA pour combattre leur maladie. Si je peux permettre
aux familles de rester positives, jen serai comblé. Nous
avons passé une belle journée lors du tournage, c’était
sympa de partager ces moments avec Gatien, l'équipe
et lassociation. Japporte tout mon soutien a ['AFSA,
tout comme le Sébastien Loeb Racing et nous serons
ravis d’accueillir les enfants a lavenir, sur les circuits
ou pour dautres événements. »

Sébastien LOEB

Aujourd’hui, aucun traitement n’existe pour soigner ces enfants

Le financement de la recherche a permis en 1997 de découvrir limplication du gene UBE3A dans le
syndrome d’Angelman. Cette découverte a amené des progrés dans les techniques génétiques et
une meilleure identification de syndrome. Cela a aussi conduit a proposer un dépistage prénatal
en cas d’antécédent dans la famille. Depuis 2012, les associations européennes et internationales
se sont regroupées pour créer 'Angelman Syndrome Alliance qui a deux objectifs majeurs :

Organiser des rencontres internationales scientifiques sur le syndrome d’Angelman afin de
faciliter les échanges entre les différents chercheurs.

Créer des appels a projets pour financer la recherche internationale sur cette maladie.

Chaque année 'AFSA soutient des projets de recherche pour un montant dépassant souvent
30000¢.



A c6té de cela, lassociation met en place de nombreux projets et actions pour accompagner au

N

mieux les familles :
5 régions d’action avec une référente par région

Réunions régionales et nationales favorisant les ren- N G
contres et les échanges entre familles. ,

Sensibilisation des professionnels médicaux et para- E

médicaux
Edition du Bulletin « Afsa-Liaisons » adressé a tous ”

les adhérents et partenaires. Dans chaque numéro, un L
dossier est consacré a un des aspects de la prise en
charge.

Conception et diffusion, aupres des familles et insti-
tutions, de fiches techniques et éducatives spécifiques
concernant la psychomotricité, l'orthophonie, la kiné-
sithérapie et l'éducatif.

Réunions annuelles du Conseil Médical et Scientifique regroupant généticiens, neuro-pé-
diatres et neurologues.

Réunions pluriannuelles du Conseil Paramédical et Educatif composé de : orthophonistes,
éducateurs spécialisés, ergothérapeutes, psychomotriciens, psychologues...

Week-ends de formation a destination des familles sur les différents aspects de la prise en
charge : communication alternative, orthophonie, ergothérapie, neuropsychologie...

Réalisation d’'un guide de scolarisation de l'enfant porteur du syndrome d’Angelman.

Réalisation d’'un film d’animation sur la différence et le handicap dont le personnage principal
est porteur du syndrome d’Angelman : « Le Secret de Maél » a lintention du grand public, et
en particulier des enfants.

Réalisation d’un Livret d’Accueil du syndrome d’Angelman pour les familles et professionnels

www.angelman-afsa.org
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