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L ASSOCIATION

Ul ?

gréée par les parents d'enfants francais atteints de mutations génétiques
du géne CASK (variants pathogénes).

N° RNA: W782009952

Président : Thierry KERVELLA

Trésoriéere : Jennifer MARTIN / Vice-Trésorier: Mathieu BEHLOULI
Secrétaire: Claire PORTENSEIGNE

Membres actifs: Luisa GUERGUET, Ghyslaine MARTIN, Géraldine DE
NORONHA DUPRAT, Marilys REICHELL, Charlotte SCHOTSMANS,
Nathalie TOURE, Elodie TEXEIRA, Sarah COSTANTINI, Livia
NONORGUES-DAHAN, Charlotte DEBRUYNE, Amal MOUCHARIK
Conseil scientifique: constitué de spécialistes cliniciens ou chercheurs

PARRAIN/MARRAINE

Recherche en cours

QUAND?
Créée en Juillet 2022

HISTORIQUE

L’AECF est une association caritative d’'intérét général et a but non
lucratif. Avant sa création, plusieurs associations "familiales" ont été
créées pour financer les soins et prises en charge des enfants en France
ou a l'étranger, les achats de matériels restant a la charge des familles,
etc mais aucune ne financait la recherche médicale. Ces associations
existent bien entendu toujours depuis la création de I' AECF.

L'AECF se veut étre une association pour TOUS les enfants francais
atteints de variants pathogénes de CASK.

Ses missions sont décrites page suivante.
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AECF

NOS MISSIONS

L’AECF est une association caritative d'intérét général et a but non lucratif dont les missions

sont :
1. Financer les innovations en matiére de recherche médicale au niveau

§ mondial liées au diagnostic, a la prévention et au traitement des mutations du

géne CASK.

2. S’entourer d'un Comité Scientifique issu des secteurs publics ou privés
pour valider et sélectionner les meilleurs projets de recherche médicale de

maniere professionnelle, légale et équitable.

3. Tenir a jour et disponibles des informations claires, exactes pour aider les
patients diagnostiqués CASK et/ou leurs proches (page et/ou site web).

4. Faciliter les échanges et la mise en relation des familles frappées par cette

maladie rare et orpheline.

5- Sensibiliser le public et le secteur médical a cette maladie génétique rare a

tous les niveaux en France ou a l'international.

6. Etre acteur et aider a développer les pratiques dans la recherche médicale et
la qualité des soins pour les patients atteints de mutations du géne CASK afin

d’améliorer leur prise en charge, leur développement et qualité de vie.

7. Former des partenariats avec d’autres organisations caritatives en

France ou a l'international.

8. Etre une association qui valorise la diversité, 'honnéteté et 'intégrité.
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QU'EST-CE QUE CASK?

Le géne CASK est situé sur le
chromosome X et code pour la protéine

CASK (Calcium/Calmodulin dependent
Serine protein Kinase). La protéine CASK
joue un réle important dans le cerveau,

permettant aux cellules du cerveau Ch X
romasome CASK
(neurones) de fonctio
- - nner correctement. B | vll : 'd FIII | l . ll
Interagit €galement avec un grand ~ pam garm
nombre d’autres protéines, ce qui rend

son role vaste et prépondérant.
. Congeq 2 b

o Malformations cérébrales
(microcéphalie et hypoplasie ponto-

cérébelleuse)
Déficience intellectuelle

ce ou troubles du langage
(hypotonie

mités)

Différents tupes de mutations
responsables de phenotypes tres .

variables selon les cas’. " Abeen
« Troublesdela motricite

Wé& rare et - axiale et hypertonie des extre

o Troubles visuels et auditifs

N/M‘ﬁ& . Risque accru dépilepsie pharmaco”
# cejour, dans le monde, seules 200 résistante, troubles digestifs, risque
bersonnes ont été diagnostiquées depuis de scoliose...

la découverte de 13 maladie en 2008. « Troubles du sommeil

En France, environ 15 familles seraient Conséquences sociales

touchées par cette maladie, « Polyhandicap

Aucun traitement n'existe a ce jour « Nombreux RDV et suivis médicaux
contre la maladie et son diagnostic est o Lourd impact sur la vie familiale et
‘plus OU moins précoce selon les atteintes, sociale des enfants atteints et des

proches aidants

* Différents types de mutations responsables de phénotypes trés variables selon les cas (mutations sévéres
de novo ou issues du mosaicisme des gametes des parents, mutations moins severes pour le gene et

concernant majoritairement des garcons la plupart du temps atteints de déficience intellectuelle isolée)
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CURE CASK: UN ESPOIR

¥ CheCTii g
with o healthy
eopy of EASK

a pact b

X fhromasome

copanof CASK

L'AECF s'associe i la CRF et 'ACNRF ]
pour lever des fonds et financer un h ji

zro;et de recherche de thérapie génique
€ reactivation du chromosome X chez

les filles. Ce : .
y prO]et a eté ba t’ 2 n
CASK". — ptise "CURE

gmnf
3 " La recherche

A En 2 oxes : Les filles disposent de 2 chromosomes X

AN

,‘-.;'I::'f.i; ( 1 \ 3 Pd
] o
i”":n;?\.’ ‘IIH‘*‘:.LH u’b;-ll}.

— travail in vitro sur cellules souches et par conséquent de 2 copies du gene
humaines pluripotentes, les transformer en | CASK. Trés tot dans le développement
dffféfeﬂts Itupes de cellules cérébrales afin  foetal, un chromosome est inactivé

d'évaluer lefficacité de 'approche. (= rendu silencieux) par des mécanismes
biochimiques (genes XIST, méthylation
de I'ADN, etc). Du fait de la mutation sur
le géne CASK, les filles ont environ 50%
de cellules cérébrales exprimant la

protéine CASK saine et 50% la protéine

- non fonctionnelle a l'origine de la
maladie.

/] Le projet vise 3 réactiver, dans les

- Caracterisation des modeles murins de
CASK : évaluation de la capacite du
thérapeutique a réactiver la copie saine de
CASK dans le cerveau des souris et a tester
leur niveau de recuperation.

cellules cérébrales, ce chromosome
silencieux ou spécifiquement le gene
CASK pour permetire 3 nouveau la
synthese  dune protéine CASK

opérationnelle.
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CURE CASK: UN ESPOIR

POUR TOUS

Higtorique {O)

La reactivation de IX a ete réalisee
avec succes sur des modeles
murins pour es genes COKLDS et
MeCP2 (syndrome de Rett).

Selon les équipes de recherche, e
gene CASKH est egalement un bon

candidat pour cette approche.

Transgenic Cask Mouse
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Treased Cask Mouse

Reactivated
Active
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autres at . .
Hisiie cL:e :;[r? gies lices & IX voire abouty 2
garcons atte.efches pour tenter de soj Ir 3 des
Ints de mutations g i gner les
ene CASK.

Avis de parenC:
"Compte-tent de la rareté de

la maladie, l'annonce de ce

pregramme de recherche est

vraiment inespérée et

n'arrive qu'une fois dans
une vie!"
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COMMENT AIDER ? -

« Les petits ruisseaux font les grandes riviéres »

EN COMMUNIQUANT EN FAISANT UN DON @
FINANCIER

sur la cagnotte en ligne.
Vos dons permettront de financer
la rercherche médicale
internationale sur CASK.

autour de vous, dans votre
entourage. En parlant de
I'association, en proposant des
partenariats avec d'autres
associations, des événements...

BENEVOLAT OU 1€ versé = 1€ pour la recherche
PROPOSITIONS D'ACTIONS
COMMUNES

Evénements festifs ou sportifs,
mécénat, parrainage, bénévolat ou
avec un petit mot d'encouragement,
parce que ca fait toujours du bien!
En nous rejoignant sur
notre page
Association Enfants CASK France |
Facebook

un don
de 100€

EN SOUTENANT
L'ASSOCIATION

RARE # DESESPOIR &
Nous sommes la seule association a
financer et a promouvoir la
recherche sur les troubles EN DEYENANT MEMBRE
génétiques CASK en France. Nous DE L'ASSOCIATION

ne recevons pas d’argent du
gouvernement. SVP, aidez-nous a
changer des vies.

CHAQUE ACTION COMPTE !
MOBILISEZ-VOUS

*selon les régles fiscales en vigueur P“?@ 8

Frais d'adhésion : 20€/an


https://enora-tous-avec-toi.s2.yapla.com/fr/campaign-3799/detail/enora-tous-avec-toi/3799
https://www.facebook.com/groups/1963951457124606
https://enora-tous-avec-toi.s2.yapla.com/fr/campaign-4591

CONTACTS ET LIENS

UTILES

Association Enfants CASK France
v 54 avenue de Beauseant
78990 ELANCOURT

: 068297 4593
N

u' associationenfantscaskfrance@gmail.com

0 Association Enfants CASK France | Facebook

www.aecf-france.fr
}

‘ N°RNA: W782009952
N° SIRET: 918 157 991 00012

Autres liens utiles
Sites internet: -
*‘a

e CASK Research Foundation ‘; : o (JASK
e CASK gene Foundation

« ACNRF CASK: ~

FaCGbOOk: FOUNDATION QNRF
e The CASK gene Parent Support Group
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https://www.facebook.com/groups/1963951457124606
https://caskresearch.org/
https://caskresearch.org/
https://www.caskgene.org/
https://acnrf.com/
https://www.facebook.com/groups/caskgene
https://www.facebook.com/groups/caskgene
http://www.aecf-france.fr/?fbclid=IwAR35jBwW2YB_NTyA4xmCAIiVstCLWZNBnjcWAXWnXHS-L_XFcL3Ug51cMR8
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