
 

13h 30 : Accueil des participants 
 

 

14h 00 : Ouverture de la conférence, Isabelle VARNET, déléguée régionale Grand-Est de l’Alliance Maladies Rares 
 

14h 15 : Présentation de l’Alliance Maladies Rares  
 

14h 30 : Documentaire : Une Personne Rare « Charly, 6ans, vit avec l’ostéogénèse imparfaite » 
 

14h 45 : Échanges avec la salle  
 

 

 

 

 

15h 00 : L’arrivée du séquençage de nouvelle génération dans le diagnostic des maladies du développement, 
Docteur Céline POIRSIER-VIOLLE, Généticienne, service de génétique, CHU de Reims 
 

15h 15 : « Diagnostic des maladies rares : apport du séquençage de Nouvelle Génération » vidéo réalisée par 

la filière de santé AnDDI-Rares 
 

15h 30 : Échanges avec la salle 
 

 

 

 

 

15h 45 : Rôle du conseiller en génétique, Audrey LANNOY, Conseillère en Génétique, service de génétique, CHU de Reims 
 

16h 00 : Impact psychologique des maladies rares, Aurélie PRIVOTEAU, Psychologue, service de génétique, CHU de Reims 
 

16h 15 : Échanges avec la salle 

   

16h 30 : La recherche sur les maladies rares en sciences médicales et sciences humaines, Laura BENKEMOUN, 

responsable régionale EST de la Fondation Maladies Rares 
 

16h 45 : Échanges avec la salle 

 

17h 00 : Clôture de la conférence, Isabelle VARNET, déléguée régionale Grand-Est de l’Alliance Maladies Rares  
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