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Maladies cibles

• Neurofibromatoses : 
Neurofibromatose 1 : environ 20 000 patients en France
Neurofibromatose 2, schwannomatoses, leurs formes mosaïques et 
les formes atypiques ou leurs diagnostics différentiels comme le 
syndrome de Legius. 

• Autres syndromes à prédisposition tumorale cutanée : 
Syndrome de Gorlin ou naevomatose basocellulaire, les 
trichoépithéliomatoses et cylindromatoses et les manifestations 
cutanées de la sclérose tubéreuse de Bourneville.
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Nom du CRMR : Centre de référence des neurofibromatoses

Filière : FIMARAD
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• Laboratoire Topilko, Inserm U955, IMRB
èPr Topilko, Pr Ortonne
èModèle murin Nf1-KO
èEtude physiopathologiques des tumeurs liées à la NF1

• Institut Cochin
èPr Pasmant et Dr Vidaud  
èAnalyses moléculaires, GWAS (genome-wide association study)

• BRIC (BoRdeaux Institute of onCology), CHU Bordeaux 
èDr Labreze, Dr Morice-Picard, Dr Moisan
èEtude des composantes vasculaires des tumeurs liées à la NF1
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• Laboratoire Topilko, Inserm U955, IMRB
èPr Topilko
èModèle murin Nf1-KO
èEssais pré-cliniques ciblant les neurofibromes cutanés

Standardisation des essais

Francis S. Collins Scholars Program 2023-2025
Standardizing the qualitative and quantitative analysis of cutNF in NF1-KO 
mice and exploring drugs targeting tumor cells and their 
microenvironment in this model
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Phase de “génération”, phase “de consensus ”, et phase de “vote”. 
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PROMs
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Appel projet Recherche 2021
1. Développement et création de l’outil
2. Étude pilote de validation en interne, en cours
3. Etude de validation nationale : fin 2023
4. Etude de validation internationale : début 2024
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• Préparer et standardiser les essais cliniques

 è Définir les domaines d’évaluation des essais : quoi mesurer ?

 è Définir et valider les outils de mesure : comment mesurer ?
• Participer aux essais cliniques

 è Essai KOMET : efficacité du selumetinib chez l’adulte pour le 
 traitement NFp symptomatiques inopérables
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• 2021 : AMM du selumetinib chez l’enfant pour les NFp symptomatiques 
inopérables

• 11/08/2023 : remboursement du selumetinib en officine

• Perspective des traitements ciblant les NFc

• Développement d’un programme ETP multimodal :
1. Sessions présentielles : programme ANETE
2. Sessions en ligne : e-ETP / e-learning
3. Webinaires 




