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qualité de vie dans le domaine de la santé, il
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I'OMS a publiée en 1993 : « La qualité de
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individu a de sa place dans la vie, dans le
contexte de la culture et du systeme de
valeurs dans lequel il vit, en relation avec

ses objectifs, ses attentes, ses normes et

ses inquiétudes. C’est donc un concept tres

«>A}i pO" «iOl kIAi ""ydi~Vj i
complexe par la santé physique du sujet,
son état psychologiqgue et son niveau
d'indépendance, ses relations sociales et

sa relation aux éléments essentiels de son
environnement » (World Health Organization,
1993).

Dans ce numeéro le Professeur Antoine Labbé
iwT T TeeOA «iA VATImAIA p0” «i
la qualité de vie d’un patient glaucomateux,
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préserver cette qualité de vie.

En 2022, I'Association France Glaucome
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projets en lien avec le glaucome. Madame
Cécile Delettre, Inserm U1298, Institut des
Neurosciences de Montpellier a qui I'AFG
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a attribué une des 2 bourses a donné 60 OA TAeOQUiIAIA D > w~ i Vi
une conférence en novembre 2022 aux veA“Oe>"Ai %> .. jATe” D %, ]
adhérents sur le théme de la génétiguedans D «i TA>"A“i11Ai D UeA «AeV..i.
le glaucome. Une retranscription de cette personne intéressée par le glaucome. Nous
conférence tres instructive vous est proposée  avons besoin du soutien et de I'adhésion de

dans ce bulletin. nombreuses personnes pour avoir un role
X oy Ot AT T >0 ivw > Vit
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, _ thématiques.

« groupe de paroles » depuis maintenant

2 ans. Le témoignage d'une patiente
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réunions nous enseigne sur ce que cette pr_

réunion lui a apporté.

Nous vous rappelons les objectifs de

I'’Association France Glaucome : ) . ) _
Déborah Loi Josée Gaillard
Présidente de I’Association Secrétaire générale

- Regrouper les malades atteints de  grance Glaucome
}o>OVee“i >w™ "i «iA ""voeA“iA] «iOA «eAliA
SAAAT>"Vi] «iA > " iA D AOA“@TIA > “>e>7|
il D “jvi~ Ai «iOAA ""IjAKIA®

- Favoriser le diagnostic précoce en
informant les professionnels médicaux
et parameédicaux sur le glaucome, ses
différentes formes, son dépistage et sa
prévention.

- Informer et sensibiliser les pouvoirs publics
AOA o> A«jV WV Ij il «%jli""0i “iA >11i""1iA
de cette maladie.
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LA QUALITE DE VIE DU PATIENT AVEC LE GLAUCOME

Conférence sur le Glaucome du 8 mars 2022 avec le Professeur Antoine LABBE

Le glaucome est une dégénérescence progressive du nerf optique qui s’accompagne dans
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glaucome est une maladie fréquente et fort heureusement pour une majorité de patients, le
glaucome n’entraine pas de conséquences dramatiques pour leur vision. Neanmoins, I'impact

du glaucome sur la qualité de vie des patients est important, non seulement par I'atteinte qu'il
provoque sur le systeme visuel ou les conséquences des traitements nécessaires, mais aussi

par I'impact psychologique que le diagnostic d’un glaucome représente pour un patient.

La qualité de vie est une notion complexe et individuelle qui implique plusieurs domaines, celui
de la santé, mais aussi I'état psychologique, les relations sociales ou encore I'environnement.
Dans le domaine de la santé, I'évaluation de la qualité de vie des patients est devenue un
marqueur central dans la prise en charge des patients et méme un élément d’évaluation de
cYivwV>V' 1] iA TA>"Ti“i"1A°

L'objectif du traitement du glaucome, comme déterminé par la Société Européenne du
Glaucome, est justement de préserver la qualité de vie des patients.

Que voit le patient glaucomateux ?

La plupart des patients glaucomateux ont une excellente vision, car celle-ci est altérée aux
stades les plus tardifs de la maladie. Pour les patients avec un glaucome sévere, on alongtemps
imaginé qu'ils voyaient comme dans un tunnel, la périphérie du champ visuel étant toute noire.
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simplement des zones non vues, mais pas noires. En fait, le cerveau reconstruit une image
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L'atteinte visuelle tardive et particuliere du patient glaucomateux a plusieurs conséquences
avec notamment un retard diagnostique. Il ne faut donc pas attendre d’avoir des troubles

visuels importants pour étre pris en charge car ceux-ci caractérisent une maladie évoluée. De
plus, aux stades débutants ou modéreés, les patients ayant peu conscience de leur trouble
visuel, il y a un risque d’augmentation des accidents dans la vie quotidienne.



Limpact psychologique du glaucome
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glaucome lui-méme, a un impact psychologique direct pour les patients. Ceci est la conséquence
de la peur de la cécité associée potentiellement au glaucome. Ainsi prés de 50% des patients
glaucomateux ont peur de la cécité, pres de 75% ont des émotions négatives et pres de 25%
SIVATUITT i e%>TY Tl o7ji D o> “>e>70

“ Aj>¢"1j Vie> VeAAiA«ce™ D > «iOA 10" “>¢> " Li>OVed«
sera pour la grande majorité des patients. Malheureusement, cet impact psychologique est
responsable d’'une perte importante de qualité de vie pour les patients glaucomateux. Il est
donc tres important de rassurer les sujets glaucomateux qui n’ont pas une atteinte séveére.
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de vie percue par les patients glaucomateux. De maniere intéressante, on s’est apercu que la
HO>«1j Ji U7 “iA «>17i"1A “%ji>"1 «>A Aie"ji ""AiVIi“i"1l D «iOA V>«
actes de la vie quotidienne. Certains patients avaient une qualité de vie qui était plus impactée
que ce que I'on aurait pu penser au regard de leur capacité visuelle qui n’était pas diminuee.
La qualité de vie percue par les sujets glaucomateux n’est pas que la conséquence de la
“>¢>"71 AOA o> U A @™ “>"A o> AjJAOI>"1i "i o> }k™i U AQieei >AAc
de la maladie. Ceci doit étre bien compris pour bien prendre en charge les patients.

La tolérance et les effets secondaires des traiteme  nts

Outre limpact psychologique, la principale géne souvent ressentie par les patients
}e>OVee“>1i0Y iAl «"ji D +%01"«"A>1"e” iA Veees+sbAiA il D «% A
produire au quotidien. Ces probléemes de tolérance locale jouent un réle négatif sur la qualité

de vie des patients. A tres court terme, un ceil rouge ou irrité impacte négativement la qualité
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pas respecter la prescription ou tout simplement de 'arréter. Les conséquences risquent d’étre
importantes pour I'évolution de la maladie avec une perte visuelle apres plusieurs années.

Léblouissement pathologique

L'éblouissement pathologique est une plainte fréquente des patients avec un glaucome
modéré ou évolué. Nous travaillons beaucoup dans notre équipe pour mieux comprendre ce
symptdme tres invalidant pour les patients. Ce symptéme est d’autant plus pénible qu’il est

“>e Vor“«A"A° @““i"l «iOlfe”™ kiAi jLeeO” >eAA “k*“i pOi “celAi
du glaucome ?

Il'y a plusieurs hypotheses pour expliquer cet éblouissement comme l'irritation de la surface
oculaire liee aux traitements ou encore la réduction de certains pigments au niveau de la
macula chez les patlents glaucomateux Une dernlere hypothese pourralt |mpI|quer une sous-
«e«Oe>]" i VieeOQeiA }>"}e "> "AIA Vi o> AjITT ‘o nu0ji >
| eblowssement.



De nouveaux tests pour évaluer la qualité de vie de s patients
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travaux pour essayer de mieux comprendre I'impact du glaucome sur la fonction visuelle dans
son ensemble et sur les performances visuelles des patients dans la vie quotidienne. Nous
«@0U®™A >""A" A"“0«iA ">"A O07i AOi >A1"wV isei] ">"A 07 >««>A
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travaillons ainsi avec des patients glaucomateux qui nous accompagnent pour essayer de
modéliser 'impact de la maladie mais aussi pour développer des systemes de compensation
de I'atteinte visuelle liée au glaucome. Nous réalisons cela aussi pour la conduite automobile.

Comment préserver la qualité de vie des patients gl aucomateux ?

> «Ai*"mAi V..eAi D v>"Ai «eOA «AjAIAUIA > pO>+"1j i Ui il
diagnostiquer et de traiter la maladie le plus t6t possible. Cela permet de préserver la qualité
de vie des patients le plus longtemps possible.
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lourd comme une opération chirurgicale, d’autres non.
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la maladie. Pour la plupart des patients, le glaucome n’entrainera pas de risque de cécité dans
leur vie, il faut donc les rassurer. Néanmoins, I'importance du traitement et de son bon usage
TUA> KIAT iYeorpOji V>A i " fAiA«iVI TiA «AiAVA «I"e™A «i0
visuelles tres séveres.

Questions/réponses :

Q 1. Pouvez-vous nous dire quels seraient les médicaments a ne pas prendre quand on a
un glaucome ?

e b > "i0Y }A>"iA voe A“iA i }e>OVoee“i \ ¢«iA }+>OVee“iA "CIA D >~
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fermé. Il s’agit des médicaments qui peuvent provoquer une dilatation de la pupille. Dans
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médicaments comme les corticoides qui peuvent faire monter la pression de I'ceil doivent étre
pris avec précaution avec une surveillance par I'ophtalmologiste.

Q 2. Quels sports ne doit-on pas pratiquer en cas de glaucome ?

La grande majorité des patients glaucomateux n’ont pas un glaucome sévere et leur traitement
Ve "ATAlI D ""AlTe¢iA "iA VeeessPAIA® A «>I7iI"1A «iOUIi"l v>"Ai i |



contre-indication. Lorsque le glaucome est plus sévere et s’Taccompagne d’une atteinte visuelle
importante, il convient d’étre prudent et certains sports qui nécessitent une bonne acuité

U AQieei " Ui~l kIAi jUTTJA] “>"A "¢ A%>}"1 oD i Lae™ Ai"A° ~“w~]
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évités comme les sports de combat ou certains types de plongée.

Q 3. Peut-on boire aussi de l'alcool ?

Comme cela a été dit precédemment, la majorité des sujets glaucomateux peuvent mener
une vie normale. Une consommation raisonnable d’alcool est donc possible et cela fait partie
de la qualité de vie pour certains patients ! Par contre, des consommations excessives d’alcool
sont toxiques pour le nerf optique qui est justement atteint dans le glaucome. Elles sont donc

encore plus dangereuses pour les patients glaucomateux.

Q 4. Par rapport a la position du sommeil, on dit souvent qu’il vaut mieux dormir sur le
dos avec la téte inclinée ?
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étayer cette remarque.

Q 5. Y a-t-il des petits moyens pour préserver l'acuité visuelle ?

Il faut étre simple, pour préserver sa fonction visuelle, il faut respecter la prescription de
ere«... > ee@} Ali il o> AOAUiI"ee>"Vi «Ar«®Aji® wAApdi ¥
traitements par les patients glaucomateux, on s'apercoit que beaucoup d’'entre eux, au

bout d’un certain temps, ne respectent pas la prescription (arrét des collyres, utilisation non
réguliere). Le meilleur moyen pour préserver sa fonction visuelle c’est de mettre ses traitements

et de réaliser son suivi. C'est un petit moyen simple !

Q 6. Qui sont les patients les plus séveres ?

Les patients les plus sévéres sont souvent ceux qui ont été diagnostiqués tardivement dans
la maladie mais aussi ceux qui suivent mal le traitement. D’autres patients peuvent présenter
des formes de glaucome tres agressives ou qui surviennent tét dans la vie mais cela reste une
minorité de patients.

3 BWGNNG GUV NC FA,PKVKQP FoWP INCWEQOG UAXATG !

e« b >« OA"IOAA “jw " I"@™A «iA“ill>"1 i V>A>VIjATAIA «> AjUjA"
basé sur I'importance ou la localisation de I'atteinte du champ visuel. Ainsi un glaucome sévére

est celui qui a fait perdre une grande partie du champ visuel ou dont I'atteinte est dite centrale,
V%iATEDE "Ai «AeV..i i > a®™i ViTlA>ei "i o> U"A @™ -ae”™i no~
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visuel. Les glaucomes sévéeres sont ceux qui se dégradent trés vite malgré un traitement.



Q 8. La montée de tension peut-elle provoquer des migraines ?
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forte pression intraoculaire.
Q 9. Existe-t-il un lien entre la myopie et le glaucome ?

Oui, il existe un lien. On sait aujourd’hui que la myopie est un facteur de risque de glaucome.

Plus la myopie est importante plus le risque de développer un glaucome est important. Par

ailleurs, la myople rend parfois Ilnterpretatlon des examens, comme le champ visuel ou
«%>">epAi "0 TiAv ce«l " pOi Aj>e"Aji “>7A i }o>OVoe“i] TvwV”

Q 10. Peut-on associer les collyres anti-glaucomateux avec le port de lentilles de contact ?

Oui, bien sdr, I'utilisation de collyres pour le glaucome ne contre-indique pas le port de lentilles
de contact.

Q 11. Quelle est la place de la chirurgie dans le traitement du glaucome ?

i AiGe TA>"Ti“i"T ivwV>Vi «eOA «i }e>0Voe“i Ve AAli D v>"Ai L>
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moyens médicaux, le traitement chirurgical est alors discute.

Q 12. Faut-il faire dépister sa famille lorsque I'on diagnostique un glaucome ?

Oui, c'est tres important de faire dépister les membres de la famille (freres et sceurs, et
enfants) lorsque 'on diagnostique un glaucome. Le glaucome a une hérédité forte méme
si pour linstant on n'a pas déterminé un gene unique permettant d’expliquer la majorité
des glaucomes. On sait qu'il y a plus de risque de développer un glaucome s'il y a des
patients atteints de glaucome dans la famille. Le dépistage précoce est donc essentiel car il
permet de débuter un traitement le plus tot possible. Le glaucome étant la plupart du temps
asymptomatique, seul un dépistage par I'ophtalmologiste permettra d’en faire le diagnostic.

Q 13. Le glaucome est-il toujours bilatéral ?

i Jo>OVee“i «A™"1°v D >"}ei ®@OUiAI] o> veA“i «> «<OA vAjuldi’
bilatérale. Néanmoins, il est souvent asymétrique avec un ceil plus atteint que l'autre. Par
contre, il y a d’autres glaucomes qui peuvent étre strictement unilatéraux comme le glaucome
traumatique qui peut survenir aprés un traumatisme oculaire violent.
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LAFG ET LA RECHERCHE

Importance de la génétique pour comprendre et traiter
le glaucome

Conférence de Madame Cécile DELETTRE- Inserm U1298, Institut des Neurosciences de Mont pellier

e Expertise de I'équipe

L'institut des neurosciences de Montpellier est un institut qui travaille sur les organes des sens,
la vision, I'audition, le toucher, la douleur. Mada me Delettre est membre de I'équipe « il »
dirigée par Frédéric Michon. Cette équipe a pour ob jectif d’étudier les maladies de la vision, et

plus particulierement les atteintes du nerf optique et de la cornée. L'équipe travaille en étroite

collaboration avec les services cliniques ophtalmologiques de I'hdpital de Montpellier.

Cette équipe travaille du segment antérieur au segment postérieur de I'ceil, 'axe antérieur
V%iATEDE "Ai o> VaeA~ji iAl “"A™Yj «>A AjCjAV V..o ] il > > isil
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optique. Les maladies de prédilection sont pour le segment antérieur : I'aniridie, maladie

rare héréditaire, le syndrome de I'ceil sec, les kératopathies neurotrophiques, les blessures

de la cornée. Pour le segment postérieur : le glaucome, le syndrome de Wolfram, I'atrophie
optique dominante qui est une cause majeure de Ccécité.

¢ La stratégie de recherche

implant /
biomimetisme

U, Service Ophtalmologie
% Y Vvincent Daien
%6 Max Villain
% Y5 Isabelle Meunier

thérapie
génique / cellulaire

o
sf pd Service Génétique
culture d'organe %% &f y Marjolaine Willems
culture cellulaire - R ,-’
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modeles animaux




Nous partons du patient avec le recrutement des fam illes et revenons au patient pour proposer
des axes de thérapie et des essais cliniques.

Le diagnostic clinique avec le recrutement des familles se fait au service ophtalmologique.
Nous effectuons au service génétique des analyses génétiques issues de ces familles. Nous
travaillons avec le centre de référence des maladies rares MAOLYA de Montpellier et le centre
de référence des maladies rares OPHTARA de Paris.

Nous développons au sein de linstitut différents ¢ hamps d'investigation qui vont permettre

d'étudier les maladies avec des modeles d’'animaux, rongeurs et poissons, des cultures de cellules,
des cultures d’'organes et nous développons des proj ets thérapeutiques comme de la thérapie
génique et cellulaire, des thérapies pharmacologiqu es et des implants pour la partie cornée.

¢ Les neuropathies optiques héréditaires
«eiA Ae™l "OiA D o> «iAli «Ae}AIAA Ui "% 0" Ib«i VieeOe>"Ai Ai IA
ganglionnaires de la rétine dont les prolongements forment le nerf optique connectant I'ceil au

cerveau. En terme de vision, dans les neuropathies optiques héréditaires les plus fréquentes, il
y a une perte progresswe du champ visuel central.
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Lapport de la génétique pour traiter et comprendre ces maladies N o )
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les plus fréquents OPA1, OPA3, ADN mitochondrial et WFS1. Mais il reste quand méme 60%
des familles qui n'ont pas de diagnostic génétique.
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qui sont défectueuses dans le génome et qui pourrai ent causer ces maladies. Nous testons
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optique (OPAL, OPA3, YWHAH, AFG3L2, NDUFA13, RTN4IPL, ACO2, DNM1L) et en 2020 le
gene SSBP1 ; un nouveau géne responsable d’une atteinte du nerf optique et de la rétine.

e Le glaucome

C'est une perte des cellules ganglionnaires de la rétine, donc une atteinte du nerf optique.
C'est une degénérescence progressive du nerf optiqu e, avec élévation anormale de la pression
intraoculaire. 2¢™ V>0 Ai “i VjV 1] ">"A «iA «>PA “jUicce««jA] A> vVAjpOi~Vi
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des cas sont héréditaires. C'est une maladie trés complexe du point de vue génétique car
multifactorielle. On connait tres peu de genes dont on est slr qu’ils vont causer un glaucome.
Il'y a plus de 150 régions dans le génome qui sont impliqguées comme ayant, lorsqu'ils sont
altérés, des risques de donner un glaucome. Comme c'est une maladie complexe, les approches
geneétiques sont aussi complexes.

>TA i Jo>OVee“i "o P> "%>LaeA O0%i >11i""li "0 V..>*« UTAQis «jA"«
de la pression intraoculaire qui va faire dégénérer les cellules se trouvant en périphérie, alors
que dans les neuropathies optiques héréditaires les cellules se trouvant au centre de la rétine
sont en premier atteintes.
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pas préoccupé de I'aspect génétique. Mais I'étude d es familles a permis de mettre en évidence
que le glaucome avait une composante géneétique trés importante.

e Les différents types de glaucome :

. Le plus fréquent est le glaucome & angle ouvert “x D O7i >«[jA>1"e”™ O TA>Lj\
empéche I'écoulement de 'humeur aqueuse, d’évoluti on lente, souvent apres 40 ans, et |l
y a une composante génétique.

« >"A ViA }+>0Voe“iA D >"}+i o0 gladdgmé-a presdidn ndrmale avec une
degenerescence du nerf optique mais sans augmentation de la pression intraoculaire mais
O%i >7ce“>+"i O yOY A>"}0"" UiAA i "iAv ce«l™pOi il O7i v>"L
e«l"pdi° iA }e>0Voe“iA D «AiAA k™ "eA*>«i "l >0AA" O07i Ve

- Dans le glaucome a angle fermé il y a une altération de la structure de I'ceil qui empéche
I'écoulement de I'humeur aqueuse et donc augmente | a pression de I'ceil. C'est un
glaucome plus rare, mais la perte de vision est brutale et douloureuse. Du point de vue
génétique, ce glaucome est un peu moins étudié, il y a moins de familles qui permettent
de faire des études génétiques.

. Dans le glaucome congénital V...i4 *iA i"v>"TA TAmA «iQO"iA «OAuO%D <%
atteinte du développement anormal du trabéculum. Ce s glaucomes sont en grande partie
génétiques.

- Les glaucomes secondaires AjAOQ-«1i"1 “i V>OAiA iYIjA"iOAIA V%iAl+D
IA>O“>1"A“Tl ®@VOe>"Ai] O7i “>e¢>"" ""y>"*>]e”Ai] O7 [A>"1i*i"1 L
des maladies comme l'aniridie ou le syndrome d’Axen feld-Rieger qui secondairement
entrainent un glaucome.

*>A“" oA v>VIIOAA i AApGiA Ta” ™l 07 V>A>VImAi .jA] "I>"Ai]
forte myopie, I'hypertension, le diabete, 'apnée d u sommeil, la prise prolongée de corticoide.

¢ Comment transmet-on une maladie génétique ?

Transmission dominante 1~i,“>'>ui FOpTpOi 1Al "0 D O7i >eljA>1"e”™ >
du génome.

Pere ( Mere
malade ( saine

Le pere est malade, I'altération se trouve dans le petit carré blanc
J M T sur un de ses chromosomes, la maman étant saine. Das une
" IR | ik transmission dominante , la région qui porte la mutation va étre N
AOVWA>"li «eOA I"TA>STIA > “>e>"7j° . >u0
e N d’'un chromosome du peére et d’'un chromosome de la mé re. Les
\ ‘ enfants qui auront les régions bleues ne seront pas atteints, alors
%V .. que les enfants qui auront hérité du chromosome du pere avec
W i USA™>"T ud” V>0Ai o> “>e> " AiAe™] “>e> i/
il n LIl chromosome pour développer la maladie.

Gargon Fille Gargon Fille
malade saine sain malade

M sain
Malade
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Transmission récessive

Pére
porteur

///

Enfant Enfant  Enfant Enfant
sain porteur  porteur malade

Malade
I Porteur/porteuse

Transmission liée au chromosome X

® Sain Porteuse @

- -

] ] "

L]
w w
Malade Porteuse Sain Sain

chromosome X.

e Rappel : Que sont les génes ?

Ce sont de 'ADN que 'on porte dans notre génome.

Pour ce qui est de la transmission recessive , il faut qu'il y
) ait un chromosome du pere et un chromosome de la me re
) porcss avec la variation pour que I'enfant soit malade. Dans ce cas-
I 1 D] «iA i"v>"l1A p®" >0Ae"l ..jA"l] "%0O"
ne seront pas malades, les enfants qui auront hérité que d'un
{ seul variant ne seront pas malades mais seront porteurs et
“eA «@OAA®@™l TA>"A“ilTIAI D «iOAA i"v>"IA A
aussi porteurs de la maladie. Lenfant malade devra porter les

2 variations portées par les 2 chromosomes, celui du pére, et

celui de lamere. Dans les maladies récessives, 25%des enfants
peuvent développer la maladie, alors que dans la tr ansmission

m sain dominante le risque que I'enfant soit malade est de 50%.

U>/

Transmission liée au chromosome X
La variation qui cause la maladie est portée par le chromosome
X. Si la mére est porteuse de la variation, elle va transmettre
Vi V.. Ae“ecAr“i D +%0~ i AiA i"v>"1A] “>"A
les garcons qui seront malades car le gargon aura hérité de ce
chromosome X malade et du chromosome Y du pere, alors
HOi «iA weeiA >O0A@™l ...jA"lj] "0 V..Ar“®Ax
Elles seront porteuses mais non malades. Les autresenfants
qui auront le chromosome X non malade seront sains.

i V>AteD iAl U>e>Lei «@OA «iA Jm~iA puo-”

Notre génome ne va traduire que des

petites portions d’ADN en protéines. Tout le génome ne va pas donner les protéines que nous

avons dans nos cellules.

DNA (gene)

Transcription

intron

exon

l Splicing

exon
exon exon Translation @
3

mRNA

exon intron

pre-mRNA

Fig. 1: de 'ADN a la protéine
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Exemple -w}° £®

Ici nous avons une molécule d’ADN.
Les regions qui vont étre importantes,

principalement pour faire les proteines,

sont les régions en noir : les exons. I
y aura plusieurs étapes dans la cellule
qui vont permettre d’enlever les petites

régions bleues pour donner un ARN
Messager composé d’exons, régions
trés importantes pour la constitution des

protéines. Ces exons vont donc donner
la protéine que nous avons dans nos
cellules.



%QOO0OGPV KFGPVK,GT EGU IAPGU TGURQPUCDNGU FG NC OCNCFK

Le debut des analyses genethues alieu dans les amées 1990.

A «Ai“"mAiA “jl..ce’iA O1"+"AjiA «eOA iTTTwiA «iA Im~iA AiA«o
appelées les analyses de Ilalson -w}° O®° (A >">epAiA Vi "> Ae” Ve ATAlII
qui vont étre communes dans une famille aux personn es malades et qui ne seront pas présentes
chez les personnes non malades.

i 0eOA > «AjAi"lj VIA O «il"lA L@l ilA "iAA""jA] Vi Ace™l «iA
o> “mAi° """ > "i"1"wj TiA “>AuOiOAA pO” Ai TAeOUI"T AOA <%, puC
genome. A cette époque on n’était pas capable de sé quencer les genes, mais on connaissait
quand méme des régions caractéristiques du génome reconnaissables par la répétition de
petits domaines donnant une cartographie des région s génétiques.

ol 1, 11 Exemple : pour la personne A on a une succession su
w o2t s P les régions V, W, X, Y, Z de marqueurs, ici le marqueur
x af 12 (I8 ° C) 5 2, 4,5 et 3 et on a des marqueurs qui se succedent sur
y st ts o1 1 différentes régions.
z 3T 5 5T +3 Ces parents vont donner des morceaux de chromosomes
D «iOAA i"v>"IA il "« b > >0AA" "iA «
v ol L, 1L, recombinaisons qui vont rebattre toutes les cartes des
TR M M) TR | TR
x 4t a1 A JIOTIA B}jTjI"TpOiA «iA“ill>"i"1 "% 0%
y 3t o2 51 1-4 marqueurs qui €taient présents seulement chez les
Loer e e malades et absents chez les personnes non malades.
suietsain (1] sujet malade Dans le cas présenté ici, il N’y a que la région qui porte le
Régions communes = marqueur 3 qui se retrouve chez les 3 individus malades.
régions responsables de la maladie On peut donc dire que le géne responsable de la mal adie
Fig. 2 : analyse de liaisons (années 90) Ai TAeeOUi D Vil i""Ae”l AOA Vi V...Ae“0ce

Ensuite est venue I'époque du ségquencage dans les années 2000. A partir du moment ou on
connaissait les régions des chromosomes qui étaient en cause de la maladie, on a pu séquencer
Cces regions.

Par exemple le séquencage de 1 ¢ génération, le séquencage Sanger -w}° T, il T ® «iA“ill>
de séquencer les régions appelées les exons qui sont les parties de 'ADN qui vont faire les
protelnes CeIa permet de pouvoir lire la sequence de 'ADN et ensuite de comparer cette

AJ} @™ i"TAI *iA «iAAe™ A ~e” >11i"" 1A il «iA «iAAe™"iA >11i""1iA®
la sequence responsable de la maladie.

exon intron exon intron exon
INimnpmpeEEgEEEpE g 2020909090 92y B2 2209090 20 e
N N AN AN N A oA TSI TS IS NTONTINS T I TS T NHON BN

120 130
GAT AAATCTGGTCTTATTTCC CTGGTCTTATTTCC GAT AAATCTGGTCT

5ASWGPACIG FG No#&0 FG NC TAIKQP KFGPVK,AG

Fig. 3A : séquencage 1 ¢ génération Sanger
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exon intron exon intron exon

Z ATV N TN TNTONTNTANTIAN S 7 I 7 S NF ADN
Original sequence
. A A: G A G & ! 1 z,j
Non atteint M
Point mutation
A A
Atteint | ﬁ Iy £ ’

Ségrégration familiale
RQWT EQP, TOGT
le géne responsable

1]

Fig. 3B : séquengage 1 ®* génération Sanger

*>A iYi‘«ei AOA > w}OAI 1] V" ™ Ai Ai™" Ve «li pO%"e b () i U
i~ AeOli AOA «i AV.. j“>®° *eOA UjA"wiA pOi Villi U>A">1"ce” iAl L
v>"1 071 AjlAj}>1"e™ v>“"e">ei VLiAIEDt "Ai ™ AjuOi~Vi 1/2 CPA >
il e Vee"wA“i pOi ">"A o> “k*i v>“"eej Villi USA">1"” iAl L7i" «Aj,
atteintes (représentée ici en noir) et absente chez les personnes non atteintes (représentée en
blanc).

*>A VIA 1iV...""u0iA] @™ > «O0 “i"1"wiA «iA «Ai*"iAA Im~iA AiA«ce”
ouvert.

Analyse de liaisons

Familles Transmission
330 index /471 ctl Dominante
OPT Optineurine Inflammation 54 Dominante
WDR36 WD36 Cycle cellulaire 131 Dominante

TKB1 TANK Autophagie 1 Dominante

Protéine Fonction

8 2 63% des GAO
997 juvéniles (avant 40 ans)

Myociline Trabeculum

5% des GAO
Les GAO de I'adulte ont une génétique complexe, plu  sieurs genes impliqués, environnement

Fig. 4A : analyse de liaison - glaucome a angle ouv ert (GAO)

En 1997, le gene MYOC, le géne de la myociline qui a une fonction au niveau du trabéculum

> jlj SRR wj D «>AI"A i 11a V>A "77iY VR%iAltDE "Ai 114 «iAAe™ il
471 personnes non atteintes (les controles). C'est une mise en lumiere des mutations de ce

Im~i ji>"1T AiA«e™A>Lei "0 }e>0Va“i D >7}ei cOUIAI° 1 D ¢%..i0A
vee"VIite™ TiA il THA T A Aj e A C>TA e *ee” i uOi Vi JmTi iAl A
“iA }e>0OVoe“iA D >7}ei cOUIAT «QUj " «iA ->U>"1 {& >"A®° *>A Vill
SOAA™ U iti"wiA 1T >O1AIA Im™iA Ve i ji>"1 "“«+"puOjA “>"A «i "jUi-o
angle ouvert. Mais ces genes ne sont responsables que de 5% des GAO. Cela veut dire que

les GAO de l'adulte ont une génétique complexe et q ue plusieurs genes sont probablement
impliqués et aussi qu'il y a des facteurs environnementaux qui sont susceptibles de développer

un glaucome.
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Pour ce qui est du glaucome congénital -w}° { ® V%iATEDE "Ai «i }+>0Vee“i V..

«iA >">epAiA Vi "> "Ae"A @7l «iA“A "% wiA x Aj} A A|A«oe
jilj 7 i"T"wjA O Ym~iA 9*£ £l [ *] TA>"A“"A «>A 1A>"A“"AA"®”™ AjVi
impliqués dans le developpement du segment antérieu r ou dans I'adhésion cellulaire.
5 RégiorSLC3A 2p22-p21
GLC3B 1p36-2p36
GLC3C 14924.3
GLC3D 14q924.2
GLC3E 9p21
GLC3A CYP1BtT CYP1B1 Développement du segment Récessive
antérieur
GLC3D LTBP2 Adhésion cellulaire Récessive

Fig. 4B : analyse de liaison - glaucome congénital  (naissance a 3 ans)

~

Dans le syndrome d’Axenfeld-Rieger -w}° { ®] *«iA >">epAjiA i "> "Ae"A &l «
2 genes impliqués dans le développement.

Dans l'aniridie -w}° { ®] «i }m~i *,8E] > jlj ~"i"1"wj] "« A%>}"1 O Im~i “>e
est également impliqué dans le développement de I'ce il.

Geéne Fonction Transmission

PITX2 Développement Dominante
FOXC1 Développement Dominante

Fig. 4C : analyse de liaison - syndrome d’Axenfeld- Rieger

Géne Fonction Transmission

PAX6 Développement Dominante

Fig. 4D : analyse de liaison - aniridie

Les annees suivantes ont eté marquees par le dévelgppement de nouvelles technologies au

service de la génétique qui ont permis le séquencage a haut débit -w}° x®?°

Le séquencage haut débit, c’est séquencer toutes les petites régions appelée s les exons,

ceux qui vont former les protéines, on parle ici d’ exome. Mais aussi séquencer le genome

'“‘“iA] V%iATEDt "Ai «iA Aj}"e"A AiA«e@™A>LeiA i «> veeA“>1"e™ i

AJ} ®e~A Aj}O *>IA"ViA pO” «0OAuOY%D «AjAi"l j1>"i"héhiomen PaDdditei | ce”
@] e > jlj iT1"wj «+OATIOAA ImTiA] "e”l O ImTiA «eOA i }

I’aniridie un nouveau gene.
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Aujourd’hui on est capable de séquencer tout le gén ome et de connaitre toutes les variations
se trouvant sur le génome.

Régions ciblées Exome = toutes les régions codantes des génes Génome = tout le génome
XWOOPCOOACL 1. 0OO0C MO DC YOOO000000C
£ = s a2 a2 = . =l 2
= = =
(=] = :
Analyse

s tous les variants du génome
- Glaucome congénital

- TEK
- ANGPT1

- Aniridie
- ITPR1

Fig. 5 : séquencage haut débit : Exome-Génome

2QWTSWQRK GUV EG KORQTVCPV RQWT NG INCWEQOG !

Ce qu’on connait des causes du glaucome, c'est bien sdr la génétigue mais c'est surtout
les causes multifactorielles, les facteurs environrementaux et plusieurs génes pouvant étre
responsables. Ce sont I'effet mineur de plusieurs variants, donc plusieurs géenes, qui vont
lorsqu’ils sont ensemble entrainer le développement de la maladie.

Ce qu'il faudrait c’est réaliser I'étude de tous ce s variants dans des cohortes trés importantes
de personnes atteintes de glaucome pour permettre d e faire des associations entre les genes
et les atteintes au niveau de I'ceil. Ce qui est fait actuellement et majoritairement dans les

jIO0TA "¥%>AA@V™>1"e"A «>"}j"@“ " uliA - 7,-® «iA“il "% i1 wiA
prédisposant au glaucome.

VI1Oieei“i"l "o b > ««OA i £04 Aj} e"A }j"e* ubiA >AAeV7jiA >0
>e@AA pO0%i~ O4£C AiO«i“i"l £E Aj} ™A jI>"i"1 i1 wjiA®

i uO”~ iAl D “celiA iAl uOi «%ivvil i V..>u0Oi U>A">"1 Al v>"Lej

proportion des glaucomes héreditaires. o ) o )
I Viv>"] «%7 i iAl "%jJIO0O "1A O7 «*OA }A>"" "e“LAiI i1 «>1"1"1A «0
du nombre de ces facteurs de risque.

%QOOGPV HQPEVKQPPG WPG AVWFG FOCUUQEKCVKQPU RCPIA

Le but est d’étudier toutes les variations et de co mbiner ces variations avec une atteinte au
niveau du nerf opthue Ces variations sont appelee S polymorphlsme de nucléotide simple_
- *@®] Vi Al TiA V.. >7}i%i"TA i "OVejel™ i >0 “T0i>0 Vi o%, A«jV’

e Maladies multifactorielles : études d’association p  angénomique

SR Vil iVitaei -w}° E @\ 07 «>«>] 071 *>*>7 i1 07 i"v>"1° *eOA V.
., ° oA U™l >Uc”A O07i L>Ai pO6~ D O~ “ce“i"l " * poibtiHé)kdoi 16 "vvjA
papa et la maman et I'enfant va avoir celle du papa . Sur une autre région (2™ pointillé), I'enfant
a le nucléotide de la maman et vice versa Toutes ces différences sur ’ADN vont étre utilis ées
comme une empreinte génétique unique pour chaque in dividu.
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0% o095 of cAC T AT L.
x SIS ——_ N La combinaison
TR e CAiaAlCG Clnwe

des SNP portés
par un individu
°o° 000 L i A L C T : : HH 2
[ K A E 1 AR est utilisée
L
A c

comme une
empreinte
o[ T 1t Tt g génétique.
Sl s G T A. G T .y
i CcamceT A ¢

Fig. 6A : variations : Polymorphisme de nucléotide  simple (SNP)

En comparant ces emprelntes gérl atiques entre des personnes atteintes dg glaucorpe et de§ )
«iAAe™ iA “e” >11iI""THA ™ «iOl >"A” “Ni"1"wiA “iA }m7iA i «Aj A«

2GTOGV FOoKFGPVK,GT FGU IAPGU FG RTAFKURQUKVKQP

Individus malades Individus sains

0000000000 0000000000

l

7/ =

BB
W

’

,
U
U
»‘\‘

—

Comparaison des différences pour trouver les varian  ts associés a la maladie

(KI $ KFGPVK,ECVKQP FGU IAPGU FG RTAFKURQUKVKQ

On va prendre une grande proportion d'individus qui  ont tous la méme maladie et des individus

,§>”~A° iNf)éA\ }j”pe“iA Ooe‘"i ~k‘IAi ~Aj‘pc~)i~\‘/j,& D +> AiV...[AV...j ‘i‘\‘/iA
AJUOI"VIA AiAce™ Ve «>AjiA «eOA A“i~|AWiA *iA ‘“vvin"ViANi”IN I e
S0 OA A>TTAC je> «iAUTTTA> Y% wWiA iA U>A>17e"A u0” Ace”l

Cheminement de la technique :

Elle demande de tres grandes cohortes de patients e t de contrdles.
Dans un 1* temps il faut collecter les patients et les contrd Ies séquencer leur ADN, qui donne

A USA>T"@™A A«jV wuOiA ti e%il...” i -«iA >VA~ V>”A il i A >
ADN). On réalise alors des banques d’ADN pour mettr e chaque ethnie dans une banque. Puis
on va enlever tous les variants qui sont responsables des caractéristiques ethniques, et on
va rechercher les variants qui sont uniguement chez les patients atteints de glaucome et les
comparer aux personnes saines. Cette analyse est tés complexe, elle va permettre en dernier
AiVeOAA "% i"1"wiA “iA Aj} ™A i «<OA i” «sOA «il TiA il “k*“i “i/
uniguement chez les patients atteints de glaucome. Plus les cohortes sont importantes, plus
les régions sont petites. Ces études ont un colt im portant et une analyse informatique tres
importante pour analyser les données est nécessaire.
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34 179 GAO 349 321 contrbles i 0ad0£ _W}o E ®] O~ ijA“i VmNAmAIAO“
Individus malades individus sains utilisé cette technigue. Elle a comparé les populat ions
i SRR o f‘OQQQ@QQ@Q—U européenne, asiatique, africaine et australienne. )
mm “ Wﬂwmmq 34 179 individus malades i }*>0OVoe“l D >"}ei C
| | (GAO) et 349 341 contrbles . Les variants génomiques
% < de ces populations ont e€té compares, il en est ressorties
5 3 127 régions pO~ jI>"i"l “iA Aj}"e™A D A"A
Y - “jUiee««iA 07 }e>0OVe“i D >"}ei OUiAI
127 régions 127 régions 83 qui avaient déja été decrites , ont ete
44 nouvelles régions Ve "wA*“jiA° 1 Ve AcAl @' houvellesrégigns
o7 reoens confimees AiA«e™A>LeiA "i }+>0Vee“i D >"}+i OUiAI"

Fig. 6C : consortium international -
Etude d’assocation pangénomique

Pour ce qui est des autres glaucomes, des études similaires sont faites :
- Pour les glaucomes par pseudo exfoliation, une étud e par association pangénomique a été

Aj>+"Aji AOA Of «>pA AOA E Ve I"7i"lIA] ieei > «iA“"A «%""i%1"w
D Vi IP«i "i }+>0Vee®i il O7 }m™i “>«i0OA] i }m™i "8 £ pO™ > O™ A
«.PAe«>l...ecc}’i > jlI] TiT1Twj°
$*@OA «iA }+>0Ve“iA D >"}ei viA“j] n Aj} ™A "l jij >AAeV"jiA°
1¥e jI0i ">"A x «>bA >A>1"uOiA -£nx{ >IiI""TAE™E&n Ve 1Az«i/
3 régions.

2¢me étude dans 24 pays sur 5 continents (10503 atteints/29567 controles), 5 régions ont eté

T wiA®C

- Pas d'autres études réalisées pour les autres typesde glaucomes, en particulier pour les
glaucomes induits par les stéroides.

e A quoi vont servir toutes ces données ?

>YA O «Ai*7iA Ti“«A ieeiA «iA*ilTTi"1 "% i"T"wiA “iA }m~iA] “iA }JAce O«i
dans le développement du glaucome et de mieux compr endre les mécanismes responsables
de la maladie.

e b >« OA i £Ca Im7iA @0 Aj}7e”™A "i"I"wWjA D % ...i0OAi >VIiOisei
Des genes principalement impliqués dans le développ ement de I'ceil, dans la matrice
extracellulaire et de I'adheésion cellulaire (interactions des cellules entre-elles), dans le contrdle
de la réponse au stress des cellules, dans la signdisation du TGF beta (facteur de croissance),

[ >ec..> -""y>"*>17"®] ">"A «i jUicce««i®i"l USAVOe>"Ai] ">"A i
et dans la survie des cellules.

Tous ces nouveaux genes vont permettre de développe r de nouvelles cibles de traitement et

aussi d’'améliorer le dépistage et le diagnostic du glaucome. Mais aussi de pouvoir faire des
ATA>T"wV>1"e”A "iA A"AuOiA "i "jUicce««iA 0" }e>0OVe“i°

 Pour améliorer le dépistage

>"A oiA }e>0Vee“iA D jLOI «AjVeVi] ">"A «> “>eeA"[j "iA V>A o> «Aj
Im~i Vo "0 1Al AiA«@™A>Lei Ni o> “>¢> " °pandidda/genss Art ¢ dévdloppés.

Ces panels de genes sont des puces a ADN sur lesquelles on va mettre les variants des genes
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® ® O
Variant dans le géne A
[ ]

Se o Test de variants connus e 0 o
TTT Variant dans le gene B
> . ,
o o 0
i -I = TTT Variant dans le géne C

Wil \ o0 0
.................... TTT Pas de variant

Genetic Eye Disease Panel for optic Nerve disease and early Manifest Glaucoma (22 genes)

Fig. 7 : diagnostic génétique disponible pour lesf  ormes de glaucome a début précoce

Ve "OA AiA«e A>LeiA i ViA }+>0Vee“iA° " U> «eOUe"A UjA"wiA

U>A">"TA AOA «iA, "% """0U""OA D 1liAliA -Ue"A w}° C® \ i }JA®eO
dans le gene A Ie groupe rouge a un variant sur le gene B, le groupe vert a un variant sur le
mTio° | A O«iA "i «oe«Oe>1"e™ U™l "jUiee««iA 07 }e>0OVee"

que le groupe grls qui n'a pas qle variant ne va pas developper la maladie. o

iA «OVIA D, Ace’l "jUicce««jiA *>"A «iA ““AI"IOI1A i }j~jl"pdi° -
comporte 22 genes responsables de glaucomes qui peu vent étre dépistés chez des personnes
D A"Audi°
Cette technique de panel de genes n’est pas possibl e quand on développe des glaucomes
tardifs qui sont plus complexes, car on n'est pas capable de dire qu'un variant dans un gene va
"e""iA D £aa 07 }e>0OVe@“i°
Et pour ces glaucomes qui sont beaucoup plus comple xes, les instituts de recherche et les
hopitaux ont développés les scores de risque polygénique

e Développement de scores de risque polygénique
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Fig. 8 : évaluation personnalisée du risque de déve lopper un glaucome

Ce sont des données qui vont évaluer I'effet cumula tif de plusieurs variants dans différents
genes sur le risque de développer la maladie.

>“A «i AV..j*> V' iAAOA -w}° n®] V..>ul0i 77070 ud” U> kIAi
variants dans différents genes. On pourra dire par exemple que les individus qui n'ont aucun
U>A">7] -">7A i ViIAVei® >"A >0VO~™ }m~™i D ATApuOi] "l TAmA «i

}e>OVee“ic *«OA ™ >VVO0“Oei i U>A">"IA ">"A «iA Im~iA pd" e’
risque de développer un glaucome.
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Toutes les données vont permettre de pouvoir catégo riser les personnes en fonction de la
quantité de variants qu'ils auront sur leur génome et de pouvoir prédire si elles vont développer

O~ }+>0Ve“iDnda ] xa O D£a° ie> «iA“illA> "%eAi"liA «iA vO
C’est une personnalisation du traitement dans 'ave nir.

 Pour améliorer les traitements
Nouveaux genes = nouveaux mécanismes pathologiques = nouvelles pistes thérapeutiques
Traitement actuel : réduire la pression oculaire

Ces études génétiques permettront :

I %>vwTiA «iA TA>T1i"iI"1A «@OA V..>p0i "7"0""0] V%iAliD$ "Ai
dans un individu les variations dans certains genes. Ces génes ont certaines fonctions, et on
va agir sur ces fonctions pour restaurer une activité normale au niveau de I'ceil.

- De recommander des approches thérapeutiques ciblées pour un individu donné sur la
L>Ai “i o> Ve ™ >"AA>"Vi "i AiA “Oi>1"e"A }j"ji"u0iA A«jvV wpOiA
HO %ieeiA ~"yOi~ViTl®

e Développer un réseau pour comprendre |'architecture genomique

du glaucome
e iYTATI ">7A «i “@”i “TvVjAITIA Ve AeAI"0"A n0” «iAvilli"l “%jIC
toutes ces variations genetiques qui peuvent étre r esponsables du glaucome, mais en France
cOApO %D «AjAi"l s "¥2b > «>A Vi }i"Ai "i ATAOVIOAi° - DA «+% " “«0
>UiV o% “AITI01 i > 6"A"e™ D *>A"A] i” «>A1"VO<"iA >UiV -iA}i *
«eOA v>"Ai VIA jIOIA D }A>"" i jV..ieei «®@OA Ve «Ai" Ai +%>AV.."
et impliquer les cohortes francaises dans les études internationales.

i Ve"AeAI"0* U> «iA“ilTAi "% i"1"wiA «iA Ve AAjs>I"e™A i"l1Ai
SITI7TIA 3 ji uOiA® *e QA Vie>] o> «Ai“"mAi V...ceAi D v>"Ai iAl "%’
ViATEDE "Ai iR "0V 0K uO” >0Ace™l «iA “k“iA I>Lei>OY Vettp
collecter des échantillons des personnes controles et des personnes malades et faire toutes les
JTOTTA "i AjuOi~xX>}i il "%>">ebAiA u0” «iA“illAce™ "% i"1"wiA «iA
requis sont de tres larges cohortes de personnes atteintes.

Notre but est donc de développer un consortium fran  cais.

A ce jour nous sommes entrain :

« De réaliser un état des lieux :
- des équipes cliniciens et chercheurs qui souhaitent s’impliquer dans ce consortium
- des expertises
- des méthodologies

- des outils
- des ressources de la communauté hospitaliére pour pouvoir faire ces études
- i ATAOVIOAIA «%eA}>""A>1"e” "0 Ve "AAl"0" i~ “Ni"1"w>"1 «iA V.~

dans différentes régions pour pouvoir mettre en pla ce progressivement cette structure

- De développer un réseau de recherche multidisciplin aire qui va permettre d'aller de la
Ve " uOi D > }j7jl pOi
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i Lj"jwVi Ci Aj>e”AiA VIiA jIOIA }j7j1"uOiA iAl “i v>TAQ ei o7 Q714
associations de patients.

i v>UAAIA «iA jV..> }|A >UiV IonA «iA >VIiOAA |OAoe«J| Al "
> U"AL "1 ViA >VITee"A il >0e”A TiA “eebi"A w>"V7iAA «®O0A «
études génétiques.
Cela nous permettra de créer une biobanque avec tou s les échantillons de patients, de créer
des données genomiques qui pourront étre dlsponlble S pour des futures études et en particulier
«@OA «iA jIOTTA i T..jJA>«"i }j7 pu0i] "% i"I"wiA i "eOUi>0Y "7
cibles thérapeutiques.

Ce consortium permettra :

- de collecter et d’analyser les données génomiques d e patients

- d'étre une ressource tres importante et trés riche pour les futures études

- de donner de nouvelles informations tres pertinente s sur le plan médical et thérapeutique

La collaboration est la clé pour réaliser des avancees dans le domaine de la prévention,
du diagnostic et dans le traitement du glaucome, co llaboration entre les associations, les
généticiens, les chercheurs et les cliniciens danstous les pays.

Pour conclure

Malgré ces progres il reste beaucoup d’inconnues sur la génétique du glaucome car c’est
une maladie tres complexe.
Les génes connus actuellement n expllquent qu'une p artie de I'hérédité de la maladie.

A@Vi D “iA i"Ai“LeiA "i "e""jiA «+OA "« Al>"1A il «+OA ""UJAA™
il JA@Vi >0Y «Ae}AmA TiV.. " eee} pdiA] "%>01AIA Im~iA AlAe"
corrélations entre les atteintes visuelles et la génétique.

Ces études sont essentielles pour comprendre les corrélations génotype-phénotype et le
AZei “iA " "wV>1iOAA i"U A" i*i"I>0Y°
La connaissance des genes responsables du glaucomese traduira par des approches
thérapeutiques plus ciblées. ) ) ) ) ) )
W™ T AJTOTAT Ve "AT JASLeifiTE ei Tee*LAI T V>A 1 ViVl >TA
glaucome.
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TEMOIGNAGE PATIENT

Marie-Agnes, nouvelle adhérente a 'AFG

——

Marie-Agnes, adhérente depuis peu au sein de notre  association, nous expose les
motivations I'ayant amenée a rejoindre I'’Associatio  n France Glaucome.

3WoGUV EG SWK XQWU C FQPPA NoGPXKG FOCFJATGT % No#()

Le besoin d’en savoir davantage sur une maladie dont je ne connaissais rien.
Le deuxieme facteur déclencheur a éeté le fait que m on mari avait un probleme de santé. Il a
> .JA] D O7i >AARV™>1"e”™ V>A «iA ATAUOiA Ae™l }JA>" A° je> ">

Quel a €té votre premier contact avec 'AFG en deho  rs de I'appel téléphonique pour vous
HCKTG EQPPCEVTG !

%>" >AAAT] D O” }JA@O«i "i «>A@eiA] Vie> > jlj “c” «Ai“"iA VeI>
par 'AFG.
J'en suis tres contente. Je ne connaissais pas trop ce qui m’arrivait, javais besoin d’en savoir
plus. Ce qui m’'a fait du bien aussi a été de voir q ue d’autres participants avaient le méme
desarroi que moi. C'est une maladie anxiogene car aucun signe extérieur ne se fait réellement

sentir. En quelques minutes, mon ophtalmologiste m’ a annoncé que j'avais un glaucome mais
ne m’a donné aucune explication.

Jai été contente également d’échanger avec d’'autre s personnes sur les champs visuels,
I'évolution de la maladie mais aussi de recueillir des avis. Nous n'avons pas tous le méme
ressenti et vivons plus ou moins bien notre problem e d’ou 'importance d’en parler simplement,
tranquillement, avec nos mots.

Cet échange m’a permis de mettre un nom sur certain s désagréments que je ressens et depuis
je suis devenue plus curieuse sur la maladie et je serai certainement mieux armée pour poser
des questions lors de mon prochain rendez-vous.

Je suis frappée également par le manque de renseign ements (et de temps) que les spécialistes
nous accordent. Par exemple, ils n’expliqguent pas comment mettre les gouttes. Avec I'AFG, je
vais pouvoir avoir des informations car je me pose plein de questions.

Je suis également tres étonnée que cette maladie soit autant méconnue alors que c’est la
deuxieme cause de cecité en France.
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Je suis quelgqu’un d’atypique, je ne fais jamais rien comme les autres en ce qui concerne des

problemes de santé. J'ai un glaucome sur un seul ceil méme si je suis traitée pour les deux yeux.

Jaieu, il y a quinze ans, un gros probleme de santé et j'ai subi des traitements lourds. Je me
P> AT Vie> TP UCiTT «>A Vi oD e v>01 A>Ue"A >OAA™ pu0i +%>"

cet ceil. J'ai été opéréeily a 7 ans de la cataracte, toujours pour cet ceil. Mon ophtalmologiste

a pris sa retraite, sa collaboratrice egalement Heureusement, un gros cabinet s'est ouvert

«OAlIi D VZIj i “ee”™ "e*"V" >A oi "eOUie ce«...I>e“e@} Ali "%i

il est jeune et n'a pas la méme approche que sa consoeur sur mon cas. Le champ visuel qu'il a

réalisé s'est révélé catastrophique alors que jai I'habitude d’en faire. Beaucoup d’erreurs ont

été commises. J'entends par exemple : « on n'est pas sdr que vous fassiez un glaucome ». De

ce fait, je me demande si je suis obligée de garder un traitement avec le collyre. Je ne sais

plus quoi penser alors que je suis sous traitement. Le nouvel ophtalmologiste m’a demandé

de revenir dans six mois en arrétant le traitement deux mois avant pour m'évaluer de nouveau.

Malgré tout, quand j'ai entendu certains participan ts, je me rends compte que mon glaucome
n'est pas handicapant. Je relativise.
7P FGTPKGT OQV !

i AO"A 1AmA Ve li"li "%>" .jJAIA D «%, ° i «Ai""ALi>0VeO« ili*
HO™ “i Ace™l i"UePjiA® A@Vi D *%>AA®V '>1"®"™] «%>" >««A"A Vi |
suis pas seule. Cela fait du bien de faire part de ses inquiétudes, de ses peurs.
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VIE DE LASSOCIATION

- —

¢ Reconduction d’'une bourse de recherche en 2023

Yo>«wie D V> >10A0 1Al +>7Vj° 6OA 1AcOUIAIA 1eOA «iA “ji>"eA
“THATH i oY%, D Villi > ATAAL N

https://www.associationfranceglaucome.fr/bourse-de- recherche-de-lafg-appel-a-candidature/

e LAFG est devenue membre de 'European Glaucoma Soc  iety (EGS)

Dans le précédent bulletin, 'AFG était en attente d'une réponse pour devenir membre de cette
organisation. Depuis peu la candidature de notre as sociation a été acceptée.

LEGS est une grande organisation européenne et internationale regroupant les professionnels,

les associations de patients et surtout les spécialistes ophtalmologues en glaucome. Les

spécialistes se réunissent tous les deux ans pour échanger des idées et sur des thérapies
iInnovantes pour faire avancer la prise en charge de la maladie. Plus de 10 000 membres avec
35 nationalités différentes.

Le site internet : https://www.eugs.org/eng/default.asp

European Glaucoma Society

Innovation, Education, Communication, Implementation
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CONTACTER LAFG

-

Adresse postale : Association France Glaucome

Hopital Saint-Joseph - Institut du Glaucome - Ophta Imologie - 185 rue Raymond Losserand - 75014 Paris
Adresse mail : assofrglaucome@gmail.com- Site internet : https://www.associationfranceglaucome.fr/
Téléphone: &E CT xn ™7 En® O «O0~" >0 Ui~ Ai"" "i £4.. D £0... il i £x... D £C...
vous rappellera des que possible.

@ Permanences physiques

» Au CHU de Bordeaux : nos bénévoles vous accueillent tous les premiers jeudi du mois de 9h a 17h
Adresse : Centre Francois Xavier Michelet (CFXM) - Groupe Hospitalier Pellegrin - CHU Bordeaux i .
-D «%i"TAji] D VZIj "i «%>VVOi“e® F *e>Vi “je’i ,>L> joe” 11444 A i>0Y

» Au CHU d’Angers : nos bénévoles vous accueillent tous les premiers jeudi du mois de 9h a 17h
Adresse : CHU Angers - Service des Consultations ophtalmologiques - Rue Moll - 49100 Angers

» AI'Hopital Saint-Joseph : nos bénévoles vous accueillent tous les deuxiemes mercredi du mois de 10h a 17h
dans le hall d’entrée de I'hopital.
Adresse : Hopital Saint-Joseph - 185 rue Raymond Losserand - 75014 Paris

@ Le réseau « écoute patient »

Les réseaux « écoute patient » sont a votre ecoute du lundi au vendredi
de 10h a 12h et de 15h a 17h, sinon laissez un mess age

Vous habitez les régions
Hauts-de-France, lle-de-France, Normandie, A
Auvergne-Rhone-Alpes,

le contact relais patients est : Bourgogne-Franche-Comté,

06 73 58 94 48 Grand-Est,

le contact relais patients est :

06 7357 78 95

Vous habitez les régions

Vous habitez les régions
Nouvelle-Aquitaine,

Pays de-la-Loire, Vous habitez les régions
Centre-Val-de-Loire, Bretagne, Occitanie, Corse,
Guadeloupe, Réunion, Mayotte, Provence-Alpes-Cote-d’Azur,
le contact relais patients est : Guya_ne, Martlnlque,
06 31 06 61 07 le contact relais patients est :
06 49 58 20 43
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Le glaucome est une maladie fréquente, affectant plus d’'un million de personnes en France, mais néanmoins toujours
mal connue.

Linformation du malade dans ce cadre est primordiale car, en lui permettant de mieux comprendre les causes et ses
Ve AjpOi"ViA AOA o> U A ™) icei *%>""IA> D “7iOY «iA AOA“e"IiA] «O" ViA> «Ai™"
avec soin la prise de son traitement et d’effectuer des controles réguliers.

8164" #&*¥5+10 !
Votre adhésion sera prise en considération dés réception du bulletin d'adhésion joint et ddment compléte. Vous
AiViUAIA «>A Ail,eOA VeeOAATIA O «>A Ve OAA"is O AiXO wWAV>e®

37'.." '56 . # &T74¥' &' O0O#H&*¥5+10 !
B> L jA ™ D +%>AAeV >i"e” iAl U>e>Lei «@@OA O7i >77ji D «>AI"A “i > ">]i “%>"

%1/$+'0 %1-6' 0O#&*¥5+10 !
Vous pouvez choisir entre plusieurs formules qui sont ci-dessous :

Ladhésion « simple » est de 10 €. Elle vous permet de recevoir notre brochure d’information du patient ainsi que nos
bulletins d’information trimestriels par envoi numérique uniquement.

Ladhésion « soutien » est de 30 €. Elle vous permet de recevoir notre brochure d’information du patient ainsi que
nos bulletins d'information trimestriels par envoi numérique uniquement, et apporte en plus un soutien de 20 € pour
les actions de 'AFG.

Ladhésion « bienfaiteur » est de 100 €. Elle vous permet de recevoir notre brochure d’information du patient ainsi
que nos bulletins d’information trimestriels par envoi numérique uniquement, et apporte en plus un soutien de 90 €
pour les actions de I'AFG.

Les personnes n'ayant pas d'adresse électronique et souhaitant recevoir les bulletins d’information par courrier
FQKXGPV UQWUETKTG % NoCFJAUKQP t+t UQWVKGP— QW t DKGPHCKVGWT — C,|

DEDUCTION FISCALE
Vous pouvez déduire 66% de votre don de votre imp6t dans la limite de 20% de vos revenus imposables.
-~ UeOA kliA "“«eA>Lei] EE” i UcelAi "e” ilEeO > ...jA"@®” D A>"Vi «>0Ve“i Ace
revenu dans la limite de 20% de votre revenu imposable. Par exemple, un don de 100 € ne vous revient qu'a 34 €.
FAIRE UNE ADHESION PAR COURRIER
“Ucebia UceliAi V..mpOiABBociatiar Arahde Glaucome il > AiAAiatei D \ ,AAeV >i"ce” A>"
Hopital Saint-Joseph - Institut du Glaucome - Ophtalmologie - 185 rue Raymond Losserand - 75014 Paris accompagné
du bulletin d’adhésion ci-apres.

FAIRE UNE ADHESION EN LIGNE
Effectuez votre paiement en ligne via la page « adhérer » de notre site internet :
www.associationfranceglaucome.fr/adherer/

FAIRE UNE ADHESION PAR VIREMENT
i“>7ia i, i e¥%, «>A “>"¢ D Vilddsofrghidofe@gmail.com |
171 Ve« i i OceliAi ccA Ai i UAi“i"1 iAl D "eOA > AiAAIA «cOA «OAI"wV>i"v i Ui/
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Bulletin d’adhésion

Code postal @ ... NVl o e

L= I

Je souhaite soutenir 'AFG dans ses actions et adhé re a I'association pour une année a
partir de la date d’adhésion.

Je choisis la formule suivante d’adhésion :

UAdhésion « simple » a 10 € (pas d'envoi par la poste de tout le courrier que |  'AFG vous adresse)
UAdhésion « soutien » a 30 €

UAdhésion « bienfaiteur » a 100 €

Agir Préserver  préserver
ensemble! sayue! gonavenir!

Votre soutien nous est essentiel et nous vous enre  mercions !

France Glaucome est une association de patients
Association France Glaucome

Hopital Saint-Joseph - Institut du Glaucome - Ophtalmologie
185 rue Raymond Losserand - 75014 Paris

Tél: 06 73 58 93 68 - E-mail : assofrglaucome@gmail.com
Site internet : www.associationfranceglaucome.fr
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