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18h00 Introduction

Christine WELTY, Directrice AP-HP.Sorbonne Université
Pr Bruno RIOU, Doyen de la Faculté de médecine Sorbonne Université
= Pr Annick CLEMENT, Coordinatrice de la plateforme
1 8 H A 1 9 H d’'expertise maladies rares AP-HP.Sorbonne Université
18h10 Interventions des équipes maladies rares

‘ Modératrices : Irene NETCHINE, Michelle ROZENZWAJG

Parcours de soins et éducation thérapeutique
des patients présentant un syndrome de Turner
OUVERT Pr Sophie CHRISTIN-MAITRE, CRMR maladies endocriniennes
A TOUS de la croissance et du développement, hopital Saint-Antoine
Avancées de la génomique dans les cardiomyopathies

Pr Philippe CHARRON, CRMR cardiomyopathies et troubles
du rythme cardiaque héréditaires ou rares, hépital Pitie-Salpétriere

Contribution de la métabolomique et de l'intelligence
artificielle au diagnostic des maladies rares

Dr Antonin LAMAZIERE, Département de métabolomique clinique,
hépital Saint-Antoine

Pathologies respiratoires rares pédiatriques et role des familles
Pr Nadia NATHAN, CRMR RespiRare, hépital Trousseau

Les cellules souches dans les maladies d’empreinte :

un modeéle au top ?

Dr Eloise GIABICANI, CRMR maladies endocriniennes de la croissance
et du développement, hépital Trousseau

Visioconférence Zoom :

https://bit.ly/3XRkOFZ Errance diagnostic et prise en charge
des maladies auto-inflammatoires
- E Pr Sophie GEORGIN-LAVIALLE, CRMR maladies auto-Inflammatoires

et amyloses inflammatoires, hépital Tenon

Nouvelles approches thérapeutiques

dans les maladies neuro-musculaires

Dr Teresinha EVANGELISTA, ERN rare neuromuscular diseases,
institut de myologie, hépital Pitié-Salpétriere

19h00 Conclusion
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