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Avant d’entrer dans le vif de nos activités, j'anaievous faire comprendre ce que I'on
éprouve lorsqu’on a des enfants touchés par demdiealrares.

Imaginez.....

Vous vous réveillez un matin de printemps danslagective d’'une journée normale, travail,
école, famille.... Et d’'un coup, vous étes catapéldans une réalité qui n'a pas de nom. Elle
sera sans nom durant plus d’'un an, et lorsqu’un toonie, il N'aura aucun significatif :
syndrome Ring 14.

« Que signifie t-il ? Qu’est ce qui nous attendd?’ n’en sait rien, il y a tres peu de cas dans
le monde.... »

Et puis c’est parti pour une ribambelle de sympt§meot connu mais lointain (« ca ne nous
arrivera jamais ») : épilepsie, retard memtakro encéphalite retard psychomoteur. Et
surtout cette expression ; « maladie rare » qujia notre enfant est encore plus différent
gue le fait qu'il soit déja « différent » de paatrmaladie.

Nos enfants sont épileptiques : ils souffrent d’@péepsie dure, résistante, difficile a
combattre. Trés souvent ils ne parlent pas. Ouxnituparlaient mais la premiére forte crise
convulsive a emporté leurs mots. Tres souvenpilswent des difficultés pour manger dues
aux malformations de I'appareil oro-gastrique. Demgains cas ils arrivent a s’alimenter
uniquement grace a une sonde.



Plutdt que de poursuivre cette liste, il sera glogple de dire que leur vie est difficile. Ils

vont a la creche, ils font du cheval, ils vont @ilscine. lls vont a I'école. lIs font du spors I
vont tout naturellement a I'’hopital.

Dans certaines villes et dans certains pays, iisiscapables de soigner les enfants
présentant le syndrome Ring 14, c’est déja unediwatare.

« Madame, qu’est ce que vous voulez »

C’est ainsi que nous avons transformé notre dégespais lui avons donné un but, nous
I'avons renforcé avec la confiance dont nous témmig les parents qui ne baissent pas les
bras et qui continuent a chercher & améliorerdalei leurs enfants. Nous avons ainsi crée en
mai 2002 I'association Internationale Ring 14 ONLUS

Nous avons démarré en recueillant les familles aes enfants touchés par le syndrome
Ring 14 et nous avons ensuite étendu notre relcberc
A tous les syndromes génétiques rares qui toudbeahmromosome 14 (délégations,
duplications, translocations). D’autre part, avetrésiége ouvert en France en 2009, nous
sommes aujourd’hui 'unique association au mond®eécuper de ce groupe de maladies
rares.

Lorsque nous avons crée I'association Ring 14, sauns que les personnes affectées,
leurs familles et les médecins avaient peu de mpgein nous fournir des informations
completes et exhaustives sur tous les symptémesttiepathologie et sur les thérapies
adaptées pour les soigner.

Nous avancons et nos enfants avancent avec nous.

Il'y a des familles a qui, il a été dit que leafamt n’aurait vécu que quelques années et qui
aujourd’hui, fétent leur 30 ans ; il y a des ilt@s pour lesquelles tout semblait perdu, mais
qui, grace au réconfort et a I'aide réciprogue,retrouvé I'envie de se battre jour aprés jour.
Nous savons aujourd’hui que ces maladies raresmtengprévisibles ni completement
curables, mais nous avons commencé il y a huibansles assiéger » et a ce jour, nous
nous rapprochons de nos objectifs.

Nous savons que nous ne sommes pas seuls, eulssana contacts qui nous parviennent de
toute I'Europe et du Monde nous poussent a nouass$ép, a faire des projets sur des
nouvelles interventions.

Nous devons y croire !

Nous croyons a une réhabilitation possible, a uaidlenre qualité de vie, avec la possibilité
de soins plus spécifiques des symptomes, pournfagts et nous espérons que notre
Association en devienne {ecaisse de résonnanse

STEFANIA AZZALI
Présidente de Ringl4
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POURQUOI LE “BILAN SOCIAL RING 14,

2009 a été caracterisé par la décision de réafiser,la premiére fois dans I'histoire de
I’Association, un bilan social : il s'agit d’'une e écoulée durant laquelle nous avons pris
conscience de facon plus claire et partagée emigedeux qui gravitent autour de Ring 14,
gu’il fallait un changement dans 'organisationngason fonctionnement, dans ses projets,
dans le fait de « se sentir » association.

Comme tous les cycles de vie qui caractérisentaindment les organisations, Ring 14 est
sur le point de sortir de la période de « I'enfan@iurant laguelle elle a accompli ses



premiers pas et a atteint les premiéres conquétemmentales. Elle s’appréte a rentrer dans
la période de I' « adolescence » pendant laguegsource, on est confronté a un monde plus
vaste et on doit affronter des défis plus impogant

Ce document représente donc pour I’Associatioroet fpus ceux qui 'accompagnent et qui
I'ont accompagné toutes ces années, une opporpmité« faire le point » ; comprendre et
partager ou nous en sommes, comment nous envisagete futur et comment nous

voulons le réaliser. Etant pour nous « la prenigise>,

Vous ne trouverez pas exclusivement I'histoire a@fres et des initiatives de 2009, car nous
avons voulu vous faire une présentation plus latgmncluante en partant de nos origines.
Pour chaque donnée et projet décrit nous avonsspricpériode de référence tout en
approfondissant ceux de 2009.

L’objectif de notre « premier « bilan social eshdlamentalement celui de communiquer,
dans un monde le plus clair et le plus exhaustgsyble, notre histoire en racontant nos paris,
nos victoires et nos compagnons de route.
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1,1 HISTOIRE, IDENTITE, OBJECTIFS ET VALEURS.

L'Association Internationale Ring14 voit le joureavOnlus a Reggio Emilia en mai de 2002
par l'initiative d'un groupe de familles d’enfafappés par une maladie génétique rare et
méconnue, provoqueée par des altérations du Chrame4d : aujourd'hui, avec le siege
francais crée en 2009, elle est I'unique assoaiaiomonde a s'occuper de telles pathologies.
Nos enfants souffrent d’handicaps graves et ingalislavec de fréquentes crises d’épilepsie,
de retard mental, de fragilité vers les infectigastro-intestinales et pulmonaires.

Les familles de ces enfants et leurs médecinsacinoellement, peu de moyens a leur
disposition pour obtenir un tableau complet et eshifsur tous les possibles symptémes de
ces pathologies et sur les thérapies les plus agesssoigner.

Statuts juridique, références et network d'appartemnce :

Ring14 est un OdV (Organisation de Volontariatriiie au Registre Provincial du
Volontariat de Reggio Emilia.

Le siege légal se trouve en Via V.M. Hugo n.3drsaque le siege opérationnel est situé via
Lusenti.1/1, 42121 Reggio Emilia (tel/Fax. 0522 4%22), et mail info@ringl14.it, situé web
www.ring14.org.

Au niveau local, Ring1l4 est associée a CSV Dak\dei Reggio Emilia, elle fait partie de la
Coordination « Associazioni Disabili, del Movimerdel Volontariato e del Comitato
Consuntivo Misto de 'AUSL locale”
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Au niveau National elle fait partie de FEDERAMRAREdération sur les maladies rares
Région Emilia Romagna (www.federamrare.altervistg.et de CITTADINANZATTIVA
onlus, mouvement de participation civique qui opErdtalie et en Europe pour la promotion
et la tutelle des droits des citoyens et des conseurs (http://www.cittadinanzattiva.it/).

Au niveau international elle adhére a EUROCHROMMNN¥eEEwork Européen sur les maladies
chromosomiques rares (www.chromosomehelpstatior).eb@ EURORDIS, Organisation
Européenne pour les Maladies Rares (www.eurordjs.or




Pour soutenir laecherche scientifiqueil nous faut rassembler des fonds qui permettext au
chercheurs d'étudier les syndromes dont nous naugons, mais il faut également mettre a
disposition de la Communauté Scientifigue des meysites et précieux tels que nos banques
de données que nous avons constituées durantméssaren recueillant des échantillons de
sang de nos enfants et de leurs parents, et jesateses données cliniques completes.
Aujourd’hui ces banques de données sont les saulemnde portant sur les Syndromes du
Chromosome 14 et nous avons l'intention de lesldiwer gratuitement et le plus possible a
des chercheurs scientifiques compétents.

L’handicap, qu'’il soit le fruit d'une pathologiereaet génétique ou autre, ne peut pas se
résumer simplement a travers I'historique clinigtuen patient car elle est I'Histoire d'une
famille, de sa bataille, de ses défaites et deistmres, des difficultés et d'espoirs des
parents, des grands parents et des freres et Sigudsents. Ringl4 tient compte de la
famille le premier « sujet collectif » lors des projetsitBrvention aupres des handicapés car
si on soulage la douleur d'une famille, on rendi@ement la vie de I'handicapé plus sereine.
Si on regarde la maladie non pas comme un probissietouchant un individu, et que I'on
tient compte de la souffrance d'un ensemble depees, il sera possible d’identifier de
nouvelles interventions et de nouvelles approchdsmc rejoindre de nouveaux résultats.
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Les Objectifsde Ring14 sont donc :

- Divulguer les connaissances de la malgatemi des médecins (généticiens, pédiatres) afin
gue les familles puissent obtenir un correct diatjnde plus rapidement possible et étre
mises en contact avec |'Association.

- Stimuler la recherche scientifiqgaans le domaine clinique, génétique, pharmaceuggue
réeéducatif, en financant des projets de rechercha enrichissant ses banques de données
biologiques et cliniques, uniques au monde.

- Offrir du soutien aux familleglont un membre présente un grave handicapaskaster
durant la période difficile du diagnostic, danstagports avec les éducateurs, les logopedes,
les enseignants, les médecins ; prévoir des iméores visant le bien-étre de tout le noyau
familial.

Nos valeurs sont :

- Engagement nous travaillons dans un non profit mais noussringpirons du modéle de
petite entreprise par le sérieux et le caractestepsionnel avec lequel nous nous engageons
guotidiennement pour conjuguer I'efficacité maximdaes projets et celle avec laquelle nous
utilisons nos précieuses ressources.

Ca n’est pas un simple défi, mais nous sommesaincws que le fait de soigner la qualité de
nos interventions représente la boussole idéalenpmis indiquer la route.

- Soutien ce qui a bougé, bouge et continuera a bougerlddntur pour I'Association, c’est
la volonté de soulager les souffrances d'enfarde&familles touchées par une maladie
grave, inattendue et dévastatrice. C’'est ce m@eissant qui anime le Staff et les
volontaires de Ring14.
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- Futur : nous avons pour ambition d'écrire I'histoire d#ecmaladie, en révenant que dans le
futur le diagnostic puisse étre donné plus tépmpuisse découvrir des thérapies efficaces,
gue le groupe de familles prét a se soutenir igtes'@uisse s'agrandir et se renforcer. Nous
voudrions également entrainer la société civilesda parcours de la compréhension et du
soutien aux familles frappées par de graves hapslica



Il est possible de consulter le statut de I’Assti@mma I'adresse web
http://www.ring14.org/ita/35/statuto/.

1,2 NOTRE ORGANISATION.

Depuis 2002 Ring14 a parcouru une longue routéaatassé de grandir grace a une
complexité d'initiatives et de projets et, par éngent, méme a niveau de I'organisation.

La base de I'Association est fondée naturellemanesASSOCIESqui, selon le statut,
peuvent étre toute personne physique qui participen fonctionnement, qui est pousseé par

un esprit de solidarité et qui a I'intention detmdper aux activités sociales. A ce jour, les 56
associés sont représentés majoritairement par desores de la famille de patients affectés
par nos syndromes, mais nous comptons quelquesnpesintéressées par notre cause, sans
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étre impliquées directement par la maladie. Lelniasion est délibérée par le Consell
directif, ils ont le droit de vote et sont éligiblaux charges sociales. lls se réunissent pendant
'assemblée annuelle durant laquelle est appraula@dget. A ce jour, seules des personnes
résidents en ltalie peuvent formellement fairgipales associés de I'Association (et qu'ils
peuvent donc participer aux assemblées)

Nous retenons toutefois que les 150 familles résgda I'étranger (substantiellement en
Europe et aux USA) qui nous suivent, nous suppbeeavec qui nous cherchons a faire
progresser la connaissance sur notre maladie, peseeonsidérer, méme informellement,
comme nos associees « d'élection ».

L'organisme de référence pour I'Association e€@NSEIL DIRECTIF qui, comme
eénonceé sur statut, a les taches habituelles digspasitions du budget, l'indication des
stratégies a moyen et long terme de I'Associatleriapprobation et suivi du programme de
travalil.

Le CD (qui se réunit environ chague deux moisppgelé en particulier a valider
périodiquement les principaux choix « politiquest stratégiques que le staff doit gérer, en
décidant en derniere instance, la destinationidasdements recueillis par I'Association et
les plus importantes décisions relatives a I'oiggtion interne.
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Ring14 compte sur u@onseil Directif formé de 10 membres, qui représentent en partie les
familles associées de I'Association, en partiexageis » de I'Association qui mettent
gratuitement a disposition leur temps et leurs ceternces.

L’Actuel CD est en poste jusqu’en mai 2011, il esinposé de :
Stefania Azzali (Président)
Daniela Bruni (Vice Président)
Francesca Pivetti (Conseiller)
Assunta Barile (Conseiller)
Giovanni Bottazzo (Conseiller)
Anna Maria Maiolo (Conseiller)
Lorenza Mazzi (Conseiller)
Andrea Russo (Conseiller)
Anselmo Sanguanini (Conseiller)
Paola Torelli (Conseiller)

Déja en stade de réflexion, il est survenu claimnebesoin d'identifier des exposants du
monde scientifique qui pouvaient représenter udeyet une stimulation pour établir les



stratégies de I'Association et qui, en méme teétpgent intéresses a réaliser des études et
des recherches sur les syndromes. Nous avonsdaddeCOMITE SCIENTIFIQUE de
Ringl4 formé de généticiens, de cliniciens qpitéptologues de renommée mondiale qui,
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aujourd’hui, sont les plus experts dans cette diald&n 2009 nous avons obtenu
d’'importants résultats avec ces activités, avgulaication de I'article scientifique qui a
méme obtenu une publication sur la couverture gedstigieuse revue American Journal of
Genetics »et nous avons enfin démarré un processus de réigfides rapports avec le
Comité Scientifique, en redéfinissant plus clairaties attentes et les roles de chacun, pour
ainsi mieux affronter les prochains défis.

Le Comité Scientifiguede Ringl4 compte parmi ses membres :

Prof. G. Neri - Directeur de I'Institut de Génégguédicale de I'Université Catholique de
Rome - et sa collegue, la Professeur Zollino, rasgble du service de Cytogénétique et de
Cytogénétique moléculaire.

En mettant a disposition leurs compétences depuiaissance de I'Association, ces
spécialistes ont accompli les premieres étudesaimiedtales de génétique dans le but
d’identifier et mieux comprendre les syndromes #g@sChromosome 14.

Prof. G. Neri , Médecin-chef de Neuropsychiatri¢atine de I'H6pital Majeur de Bologne,
et le Dr.E De la Giustina, Médecin-chef de Neurapsatrie de I'Hbpital Sainte Maria de
Reggio Emilie, ont mis au point le premier prot@colinique pour I'observation de nos
enfants, en créant, avec le support de leurs andburs et des boursiers, un important et
détaillé questionnaire clinique qui permet de edltiudes données et des informations
considérables pour qui veut étudier la maladie.

Leurs recherches méme se sont concentrées sutd'daul'épilepsie, symptéome primaire
dans les enfants avec RING14, et sur I'étude dagésineuro.
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Prof. E. Perucca, Professeur en pharmacologiéna/grsité de Pavie et Directeur du
Clinical Trial Center a I'Institut de neurologiRCCS, a accepté en 2009 d'entrer et faire parti
de notre Comité Scientifique en représentant titesuwn précieux point de référence pour
toutes les décisions stratégiques de I'Association.

Pour gérer la complexité des projets entamés paylRj le travail de personnes qualifiées et
engagées professionnellement aupres de I'Assatid¢ionaniere constante est indispensable
Le STAFF DE RING14 a évidemment grandi avec le temps et affronté&lieat mais
enthousiasmant passage vers une structuratiorursyptus organisée et plus professionnelle.
Parmi les valeurs portantes de I'Association noossen effet choisi 'ENGAGEMENT,

pour nous aider a gérer nos projets avec sérigorofessionnalisme sachant constamment
gu’il faut maximiser l'efficacité de nos ressouréesnomiques : nous le devons a nos
donneurs, qui croient en I'Association et a segfoet a nos familles vers lequel nous
adressons nos efforts. La gestion des collabosatigiRing 14 se base sur les principes du
respect des personnes (reconnaissance et soutieéalel®s personnels), sur la clarté, méme
contractuelle, du rapport professionnel, sur ilaition de responsabilité, sur I'attention vers
les opportunités et les besoins de formation ddigidtus.
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L’EQUIPE RING14 en 2009

Francesca Fiori: consultante en organisation eadtion a rejoint I'équipe de Ring 14 en mai
2009 avec comme but principal de soutenir I'Assttan dans 'amélioration de la structure
de l'organisation et la planification et supelwsdes projets et des méthodes de travail.
Francesca s’occupe également, au coté de la pregidde I'identification des stratégies de
I'association, des relations avec les CD et CS®statratégies de collecte de fonds

Paola Martinelli : psychologue de métier, trawadhez Ring 14 depuis 2004 et en représente,
avec la Présidente, sa mémoire historique. Elleua fiche importante et fondamentale la
gestion des relations avec les familles et le mgedes besoins qui détermine la définition de
nos interventions dans le domaine d’assistancereodans celui de la recherche.

Elle a acquiert toutes les compétences sur lel®fchologique et médical de nos enfants et
représente un précieux point de repére pour ledlésndans la gestion quotidienne des nos
enfants.

Tuja Pupultti: fait partie de Ring 14 depuis novem2009, Tuja dédie deux matinées par
semaine aux activités de secrétariat : envoi dor@vytri des documents, gestion du matériel
pour la collecte des fonds, en offrant son sougieson aide au staff de I'association.
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Alberto Sabatini : expert en communication et medeprésente la voix de I'’Association
auprés des medias locaux et nationaux. Grace guséités professionnelles, Ring 14 a réussi
a se faire une place constante aupres des médasxlet figurer dans plusieurs quotidiens
nationaux spécialisés, en conquérant une visihilitde et essentielle pour un organisme qui
s’occupe d’'une maladie rare et qui se maintiernteyeala générosite et la confiance des
donneurs.

Simona Giovannini: médecin spécialisé en Neurdpayge de I'enfant, s’est occupée des
premieres recherches dans le domaine neurologtaqgénétique des syndromes et de la
constitution de la base de données cliniques asfiormant son réle de chercheur, grace a sa
disponibilité et sa sensibilité personnelle, enseilter scientifique de I’Association. Du fait
gu’elle connaisse bien la maladie et plusieursagefamilles, elle est notre point de repére et
nous permet d’intervenir quotidiennement dans laaloe scientifique avec plus de clarté et
d’efficacité.

llaria Debole: psychologue responsable de la prendidition du projet innovant: “Etre frere
de...", qui a été également possible grace a somiatifue et profond enthousiasme qui lui a
permis de franchir toutes les difficultés et leseirtitudes liées a une expérience nouvelle et
innovante.

Le professionnalisme et la disponibilité de I'éqyidu Comité Scientifique et du Conseil
Directif de I’Association ne seraient pas suffisaatia réalisation des projets de Ring 14 sans
I'aide fondamental et précieux de dOLONTAIRES . Il s’agit "simplement" d’une équipe
extraordinaire de personnes génereuses, qui rattisposition leurs compétences et leur
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temps gratuitement, sans rien demander en échamget la gratification de s'étre engagés
pour une bonne cause, et heureusement pour larplsgas étre touché personnellement.
Le “Premier moteur mobile” et auteur de tout c&&ppelleLorenza Mazzi, membre du
Conseil directif de ’Association et responsable daations et de la gestion de tous les
groupes de volontaires ; son talent, tout pargcwdans les relations, et son incroyable
disponibilité I'ont désigné le point de référen@aiptous les volontaires qui gravitent autour
de Ring 14, ressources irremplacables pour I'Asdimei. Nos volontaires sont divisés en
groupes selon leurs activités



Groupe de traducteurs/interprétaks’agit de professionnels qui périodiquement e
constamment mettent leur compétence a dispositantpaduire en anglais, francais,
allemand et espagnol tous les document produitBAssociation : des lettres pour les
familles du monde aux histoires de nos enfants |[@owrbrique spéciale dédiée dans notre
site, aux textes de divulgation scientifique. Eadtrisant souvent dans l'urgence ils
permettent a Ring 14 de communiquer dans le maudi®jté qui, si elle devait étre
constamment réemunérée, absorberait d'importangseueces que nous pouvons ainsi
destiner a nos projets.

Groupe standll s’agit d’un groupe de personnes qui, périogigent, prennent sur leur temps
pour gérer les stand et les initiatives de colldetdonds, en garantissant ainsi un flux
d’entrées constantes pour I’Association et un néskactivité de divulgation. Grace a leur
passion, ils n'offrent pas seulement leur tempssrapportent une réelle valeur ajoutée a cette
activité en apportant un plus pour booster lesesede bienfaisance ou pour donner une
meilleure image de Ring 14 avec l'installation sdg et attentionnée des stands.

Groupe de professionnei$s’agit de personnes qui aident Ring 14 en amgth disposition
gratuitement leurs compétences dans les secteuptule variés : de I'assistance
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administrative, légale et fiscale, a la consultaioaphique, consultation sur le travail,
ménage du bureau. Du service plus simple a cesquimplexes leur précieuse et gratuite
contribution nous aide a améliorer la qualité de imterventions

Parmi elles, nous voudrions avoir une toute pdiéoeli reconnaissance pour Marina Rossi qui
hebdomadairement suit et trie « nos chiffres »nf@eux notre compte économique et
patrimonial) et sans laquelle cette publicatioruréét pas été possible. Marina ne se limite
pas en fait a nous offrir ses grandes compéterroéssgionnelles mais elle fait preuve d’'une
trés grande patience quand nous lui modifions rfoikeles budgets de nos projets !!!

Il est nécessaire de rajouter également le tralealleaucoup de familles en lItalie et dans le
monde, qui spontanément, nous aident en orgardsarjpurnées de collectes de fonds dans
leur ville, en particulier Torelli Paola et PramipoMarisa qui organisent pour nous chaque
année des tournois de Pinnacolo, les époux Abktaugic@aen collaboration avec le bain

« Figli del Sole » de Cervia, vendent chaque éxéemgheres des maillots de joueurs de foot
connus ainsi que tous les joueurs de I'équipe délbel qui nous ont aidé et ont sponsorisé
notre association.

Un remerciement particulier adressé a tous lesnhlfg I'’Association Nationale de Reggio
Emilia, qui durant toutes ces années ont toujoidrpkets a nous aider, dans les petites et
grandes occasions, avec sérénité et la dispogibitimédiate qui les caractérise. Enfin, a la
Paroisse de San Marco (Canaux de RE) qui, toutearoeées, s’est constamment proposé
dans I'organisation d’évenements de collecte ddgqrarmi lesquels diners préparés par les
cuisiniers Giuseppe Mareggini et Elio Fumi.

Depuis des années, nombreux sont les volontaiigsogg ont aidé dans tout secteur
d’activité. A tous, nous adressons nos remerciements et notrerpingigratitude, non
seulement pour le temps qu’ils nous consacrents pair 'affection et le soutien qu’ils nous
apportent.
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PRENOMS ET NOMS DE NOS VOLONTAIRES 2009

Groupe stand:
Azzali Francesca
Bertelli Alessandra
Biancolini Elena
Ferretti Valentina
Fumi Elio

Gatti Stefania
Guidetti Anna
Ingangi Assunta
Lo Scocco Sara
Lombardi Maria Letizia
Lotti Mara

Maluta Francesco
Mortari Maria
Orlandini Matilde
Prampolini Marisa
Prati Sandra

Rolle Aldina
Russo Monica
Torelli Paola
Valentina Carnevali
Vecchi Alessandra

Groupe traducteurs/interpretes :
Bettati Elisabetta

Boni Maurizio

Burani Federica

Caiti Federica

Carpi Lucia

Da Rin Betta Sara

De Giovanni Monica

De Tommaso Samantha
Florian Marco

Fortuna Maria Paola
Maraner Fabrizio
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Familles membres chargés des collectes de fonds :
Bruni (Modena)

Gungui (Nuoro)

Maiolo (Novara)

Venditto (Como)

De Woody (Indiana, USA).

Groupe de Professionnels :

Assunta Ingangi : avec son travail hebdomadaite nelus permet de travailler dans une
ambiance saine et confortable.

Valeria et Lisa Dalla Salda : elles nous apporsenttien et conseils dans la gestion
administrative des Ressources humaines de Ring 14.

Andrea Foletti et Pamela Cocconi du bureau graghkepletti&Petrillo, ont relooké avec soin
notre logo et notre image ainsi que le graphismeette publication.

Francesca Preite et Sara Pratissoli du cabinelique Preite&Petrillo, nous accompagnent et
nous soutiennent dans le vaste et difficile sedeuraitement des données délicates.
Marina Rossi : comptable, suit toute la comptabiie I’Association.

Sonia Mazzoni et Sandra Prati : leur créativitésnest utile dans la création et la présentation
des objets en vente dans « nos stands solidaires »

Annamaria Giustardi et Livia Saetti : respectivetraarteur et illustrateur de la fable « il
bambino dall'anello », une histoire touchante @aonte notre maladie aux enfants.

lvano Incerti : notre photographe volontaire.

Matteo Rossi et Antonio De Castro pour I'assistaecinologique et informatique.

Les infirmieres Giuliana Soncini et Elena Bonini.
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RECHERCHESCIENTIFIQUE

Les syndromes du chromosome 14 ne sont pas seulesmes, mais malheureusement, en
grande partie inconnus. A ce jour, aucune étudéisaidence et la prévalence du syndrome
sur la population n’est disponible et, par consétjugus ne sommes pas en mesure de
définir « combien » elle peut étre rare.

Nous nous trouvons face a un défi, celui d’écthissioire de cette maladie, en espérant
contribuer, dans le futur, a alléger les symptoéradaciliter le diagnostic et peut étre pour un
lendemain encore bien loin, & trouver un traitement

Le syndrome Ring 14 et les conditions liées aux néangements du chromosome 14 : un
approfondissement.

Commencons par dire qu’il s’agit de syndromes ratesicore fortement méconnus, par
conséguent sous estimés.

Aspects génétiques : RING14, veut dire chromosofnenlanneau ; c’est une altération du
chromosome 14, qui prend la forme d’'un anneaujées extrémités du bras long et du bras
court fusionnent. Le chromosome 14, comme tousHesmosomes, peut intéresser d’'autres
anomalies de structure, parmi lesquelles les déigfpartielles, terminales ou interstitielles du
bras long, translocation réciproque equilibrée on avec d’autres chromosomes, dont la
forme du chromosome reste linéaire et ne s’arrgratit mais il y a perte de matériel
génetique appartenant a ce chromosome. Le premgmaktic de ces syndromes est
confirmé par un simple examen hématologique, garde la morphologie des chromosomes,
appelé caryotype sera analysée.
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D’autres techniques de Biologie moléculaires (E&H; CGH array) sont alors nécessaires
pour individualiser la quantité du matériel perdul’autres détails importants pour la
pathologie et la recherche.
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Aspects Cliniques : Parmi les signes et symptéraggcaés aux délétions partielles linéaires
on trouve le retard psychomoteur, le retard maitadi que des anomalies phénotypiques
multiples, qui sont en parties similaires a cedlesociées au RING14.

En présence de RING 14, les signes et les symptlasedus constants constituent un
partenaire clinique, on peut donc parler de synér&img 14. Il touche le systeme nerveux
central et la rétine, le systéme immunitaire etenlgssquelettique et il peut causer une légére
malformation du visage. Les signes et les symptdragent en nombre et gravité pour
chaque patient. L’entité du retard mental et mo&tute I’hypotonie est en fait variable, tout
comme la microcéphalie.

Le langage est généralement touché, de maniebl@ralors que I'épilepsie est un signe
clinique constant, souvent précoce, avec un défaontréle pharmaceutique ; les cas de
maux épileptiques ne sont pas rares.

Un défaut immunoglobulinique (méme IgA de supegfigustifie le risque élevé d’infection
respiratoire et probablement des désordres gastietinaux. Ce sont des cas cliniques avec
des effets que I'on remarque sur le développemarhmmoteur, relationnel et sur
'autonomie de la personne, avec la nécessité dhteevention meédicale et sociale pour le
patient et sa famille et avec d’autres risques Ipsipgiques, sanitaires et sociaux.
Répercutions de la recherche scientifique, cliniguge génétiqgue moléculaire.

Ces pathologies peuvent représenter un modeledd ¢ixécieux et important pour
'avancement de la connaissance scientifique, éicpher pour :

- la progression du nombre de cas diagnostiqués ldanonde

- 'augmentation de la sensibilisation des médigaomr un Diagnostic précoce

- 'étude des aspects de génétiqgue moléculairali#ggmaladies invalidantes comme
I'épilepsie et la rétinopathie, par exemple ;

- la création des modeles de gestion et traitehesniconditions neuropsychiatriques de I'age
évolutif au niveau sanitaire et social.
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Au niveau scientifigue nos devoirs sont donc delldiwer, soutenir la recherche scientifique,
créé nos banques de données.

2.1 DIVULGATION

La divulgation est adressée a tous les médecipdustparticulierement aux génétistes, aux
pédopsychiatres et aux pédiatres, afin qu’un disgmseoit donné (combien de familles dans
le monde ont leur propre enfant atteint de cettadi@ sans nom ?), mais aussi pour que ce
diagnostic soit rendu plus t6t car aujourd’huist mmalheureusement donné assez tard (a I'age
d’'un an environ). Les médecins qui soignent lesifasisont également fondamentaux pour
les mettre en contact avec notre Association, [gurapporter un certain soutien et de l'aide
dans le difficile et douloureux moment du diagnosti par la suite.

Nos activités ont été caractérisées depuis le deutorganisation de séminaires et de
congres scientifiques toujours plus ambitieux ebjglexes, qui ont également impliqué nos
familles dans le monde entier.

11



PAG 26

LES CONGRES Organisés par RING 14 :

Mai 2003 : séminaire scientifique. Organisé enatmlation avec I'Ordre des Médecins de
Reggio Emilia sur : les aspects génétiques, clipaiiologiques, neurophysiologiques des
Chromosopathie, et plus particulierement la Chrapathie Ring 14.

Ce congres a attiré la participation de nombreudeaui@s et pédiatres du territoire ainsi que
des institutions locales et la presse ce qui nquesrais de faire connaitre la maladie et les
activités soutenues par l'association dans nigse social et qui représente le « banc
d’essai » pour les successifs congrés internatianau

Octobre 2006 : Congres international de deux jour€rincipaux rapporteurs, nos
chercheurs et les membres de notre comité scumifiqui ont abordé les principaux thémes
impliqués dans ces syndromes :

Le défaut génétique de base, le diagnostic, I'ppikeet les génes impliqués, les thérapies
epileptiques plus efficaces, la collecte des dosieédes principaux symptomes cliniques. La
seconde journée a été caractérisée par I'analygsagpects rééducatifs, psychologiques et
educatifs au soutien des enfants et par des teagagndirects de parents. L’événement a
réuni 120 professionnels parmi lesquels des mésedas infirmiers et des thérapeutes ; 21
familles provenant du monde entier, et plus devidOntaires de diverses associations
locales. Il a été patronné par plusieurs Agencé&@emet Sociale (RE- MO -BO) et par
plusieurs sociétés scientifiques italiennes.

Septembre 2008 : 2eme congreés Internationalg trois jours. Plus complexe par rapport au
précédent, le congres a abordé trois principauxdése un workshop dédié a ’'ABA (Applied
Behaviour Analisys) nouvel approche pour la gesties problemes de comportement ; “la
recherche médicale et la gestion des patientstaffetapprofondissement des aspects
génétiques, cliniques et épileptiques)

“Familles et médecins face a face” (Table rondeecfatmilles, Comité Scientifique et
Chercheurs)
270 professionnels, 22 familles du monde entigtiet de 250 volontaires y ont assisté.

De nombreuses et diverses institutions localestimales ont patronnées cette initiative.
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2.2 SOUTIEN A LA RECHERCHE

Le soutien a la recherche scientifique se fail@éinancement de bourses d’études ou de
doctorats ou directement des projets de rechertbbpctif est d’éclairer sur les différents
aspects de la maladie, du point de vue génétidueyue ou psychologique.

A partir du moment ou, avant nous, personne n'al@reloppé aucune recherche approfondie
sur les principaux symptomes et problemes clinigigesos enfants, leurs observations
quotidiennes nous ont aidés a individualiser l@scjpaux filons et sujets sur lesquels
concentrer notre attention.

Nos enfants présentent régulierement : des prolsl@imeomportement (symptoémes
identiques a l'autisme) ; des problemes cliniquisfréquentes crises d'épilepsie ; retard ou
absence de langage.

En parlant de syndromes qui ont une base généilaggiait donc déja évident, en 2004, de
partir de ce point de départ, pour commencer &tnac profil génétique plus précis et trouver
la corrélation entre ce que les génétistes et tenins appellent PHENOTYPE et
GENOTYPE ; ou mieux, essayer de relier la situatjénétiqgue du patient — dans notre cas, la
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guantité et le type de matériel génétique perdmalipositionné — avec les symptomes
cliniques que présente ce méme individu.

Généralement il est correct de penser que plugmhdqu matériel génétique plus on a de
symptémes, mais il est tout aussi important dedttesrle contenu des génes perdus ou
abimés et leur role de « commande » de quelquesidos du corps humain.

Ce concept, expliqué en quelques ligne, demanafart scientifique, financier et
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d’organisation énorme que nous fournissons deiifig et reste notre principal défi pour un
avenir proche.

Depuis le début, nous avons pu compter sur l'int&réengagement du Prof. Giovanni Neri,
Directeur de la Médecine Génétique a I'Universiggholique Sacré Cceur de Rome et
membre de notre comité scientifique depuis saiomat

Le tout premier objectif a été de collecter desaétiions de sang de nos enfants mais aussi
de leurs parents pour pouvoir effectuer tous lesrens et les analyses nécessaires.
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Bourses d’étude et doctorat soutenues par Ring 14 area GENETIQUE

2004 : Bourse d’étudesnnuelle dédiée aux analyses des premiers édbastile sang
envoyés par les familles.

2005 : Doctorat de recherchdriennal attribué au Docteur Laura Seminara (u@ath. De
Rome) obtenu brillamment avec la présentation diedse « le syndrome Ring 14 : Données
Clinico-Génétique ». Premiere étude de niveau matgynal faite sur 27 patients de
I’Association, qui a prévu l'utilisation de la tatlque FISH (Fluorescent Inside Ibridation) en
mesure d’identifier de fagon précise les pointsugure et de « perte » du matériel génétique
du chromosome.

2008 : Bourse d’étudegpour le Docteur Orteschi (Univ. Cath de Rome)ajaffectué une
analyse ultérieure et perfectionnée sur nos édlmarstiavec la technigue MICRO ARRAY.
Cette recherche absolument innovante et a I'avanteg en plus de nous donner une image
encore plus précise et détaillée des genes peathssagd syndrome, arrive a en identifier

« I'expression », en nous aidant a comprendre aéja@nt destinés ces genes et quelles
étaient leurs fonctions dans I'organisme humaite glésente par conséquent un intérét tout
particulier pour le secteur de la recherche de bapeur le diagnostic médical, ou
I'expression génétique de cellules saines est caremvec celle des cellules affectées par la
maladie étudiée.

Avec toutes ces études et, en particulier, avealise effectuée avec MICRO ARRAY,

notre groupe de recherche, dirigé par les Profes$¢eri et Zollino, a publié un tres
important article scientifique, pilier indiscutaldar la connaissance de ce syndrome, dans la
prestigieuse revue scientifique American Journdfléflical Genetics de juin 2009 qui nous a
fait I'nonneur de nous faire figurer en couverture.
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Parallelement a la recherche au niveau génétigques, avons commencé a approfondir celle
au niveau clinigue et médical grace a I'aide sigatff de deux autres membres de notre
comité scientifique : Le Dr Della Giustina, médechef du service de Neuropsychiatrie
infantile de I'hépital Santa Maria Nuova de RegBimilia et le Dr Gobbi, médecin chef de
Neuropsychiatrie infantile a I'hopital Maggiore Belogne. Une des difficultés que doivent
constamment affronter nos familles est le seuldaitcomprendre quels sont les contréles a
effectuer (a une de nos patientes il a été diagnast'absence d’un rein a I'age detrente
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ans) ; de plus, a cause du retard psychomoteugenfasts représentent les classiques

« patients difficiles » : ils n'arrivent pas a exjler ce qu’ils ressentent, ou ils ont mal et ne
participent pas lors des visites car ils sont &ffayés et ne comprennent pas ce qu'il leur
arrive. Pour aider nos familles dans ces difficjascours médicaux et pour les faire interagir
avec des spécialistes préparés et connaissantatedi@s rares, nous avons organisé un
protocole clinique dans les deux structures hospitalieres ou travaitios consultants
scientifiques a savoir I'h6pital Santa Maria de ed=milia et 'HOpital Maggiore di

Bologna. Grace a leur collaboration nous avons gaefques jours, accueilli nos familles
italiennes dont les enfants ont été soumis a degmsing et des contréles précis pour vérifier
leur véritable état de santé et pouvoir donnerfamilles des conseils et des thérapies
appropriées.

Notre Association s’est occupée de toute I'orgditieapérative pour rendre le séjour des
familles le plus serein possible avec l'aide ddsnaires hospitaliers et le personnel de
I’Association qui ont assisté pas a pas les pai€hes structures restent, encore aujourd’hui,
des centres de référence aussi bien pour les resifaimilles qui nous contactent que pour
les anciennes familles qui veulent faire des céedgrde follow-up.

Un autre des problemes principaux de nos enfaht®p#epsie, dont les crises sont tres
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fréquentes et difficiles a contrdler par traitemeinéarmacologique : les patients sont obliger a
prendre énormément de médicaments qui ont des stebndaires ; d’autres ont des
stimulateurs du nerf vagal implanté dans le thodétres sont soumis a des diétes
draconiennes dans I'espoir d’arréter ou atténieciises.

Actuellement il n'existe pas de vrai traitemenicaife et ceux prodigués se font en fonction
des diverses réactions suggestives de I'individu.

Ainsi, méme dans ce domaine, il est important ridouges éléments des familles et les
analyser avec attention et sagesse. La venue é&nd203 le Comité Scientifique du Prof.
Perucca, titulaire en Pharmacologie a I'hépitaPd®ia et Directeur de la Clinical Trial
Centrea I'Institut de Neurologie IRCCS (Fondazione Morath Pavia) est un pas important
pour pouvoir poursuivre dans cette direction.

Bourses d’études et recherche dans le domaine médliclinique :

2005/2007 : financement de la bourse d’études etaeerche meédicale au Dr Angela
Scarano et au Dr Daniele Frattini de I'HOpital $alftaria Nuova de Reggio Emilia.
2004/2007 : Doctorat de recherche attribué a SinGiogannini (Hopital Maggiore de
Bologne) obtenu avec la présentation de la thé¥eérotype Electro-Clinique du syndrome
Ring 14 et corrélations avec le génotype ».

2008/2009 : Bourse d’études biennale attribuéera@ibvannini.

Les buts de ces recherches sont multiples et patena démonstration de I'excellente
corrélation de cause a effet entre épilepsie dilenoes cognitifs et de I'identification
fonctionnelle des zones cérébrales majoritaireroempromises sur le plan
neuropsychologique.
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Depuis 2008 nous avons ouvert un nouveau fronéckeerche relatif a I'analyse du langage et
a I'étude des traits autistiques de nos enfarast €éionné que le retard du langage et la
présence de traits autistiques sont des variabéseptes dans toutes les altérations
génétiques sur le chromosome 14. Nous avons paeqaent lancé une premiere recherche —
qui s’est poursuivie durant toute I'année 2009 +yge descriptif, puis en comparant
I'évolution du langage dans un de nos groupes dignfet la corréler avec les aspects
géneétiques et neurologiques. La recherche a é&appee en collaboration avec le Dr
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Majorano de I'Université de Parme, Faculté de psiadie et a prévu, en utilisant du matériel
standard, une recherche de tous les axes du laf@ageologique, lexical, morpho-
syntaxiqgue, pragmatique) en production et en cohgrgion,

Un aspect trés important pour nous, qui conjugakeaeche et divulgation, concernent les
publications scientifiques et les interventions aargres. La publication au niveau
international et sur les revues spécialisées deénmes et recherches est précieuse pour
pouvoir diffuser dans la communauté scientifiqugerksultats obtenus et attirer I'attention sur
notre maladie. Dans toutes les publications qua soutenons nous voulons faire figurer
notre logo et nos références qui peuvent représentprécieux moyen de nous faire
connaitre des familles du monde encore « seules »
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Publications et interventions soutenus par RING14

ABSTRACTS et POSTER

14-15 octobre 2004 Pise = Congres National SIGU « Lesyndrome Ring du chromosome
14 aspects cliniques et géenétiques ».

2005 —8° Congres National SIGU :«Le syndrome ring du chromosome 14 aspect cliniques
et génétiques ».

8-10 novembre 2006 1X Congres National SIGU: “ Basal genetic defect in chromosome
RING 14 syndrome and in partial 14q deletions”.

26 Juin 2009 Rencontre MEDECINE NARRATIVE ET MALADIES RARES , Institut
Supérieur de la Santé:Les histoires de nos enfants — Histoires qui raquysochent».
POSTER

Décembre 2008 ¥I Congrés National S.I.R.M. Modéne « Le probléme de comportement
est un message ».

Aot 2008 -Congres International en Canada « The RING 14 syndrome : clinical and
molecular definition of a rare condition ».

21-24 Janvier 2009 Journées de Neuropsychologie de I'Age EvolutiBressanone :

« Le profil neurolinguistique dans les syndromesktomosome 14 »

10 Mars 2009 1° Rencontre des Associations Amies du TéléthenRiva del Garda :

« Association internationale RING14 ».

5-9 Aolt 2009 — Philadelphi&0th Annual David W.Smith Workshop on Malformations
and Morphogenesis “Epilepsy is the major manifestation in the RING14”
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ARTICLES SCIENTIFIQUES

Juin 2009 American Journal of Medical Geneti@$ie RING14 syndrome: clinical and
molecular definition”.

PRESENTATIONS AUX CONGRES

8-10 novembre 2007 Bolzano CONGRES SINP (Sociatietine Neurologie Pédiatrique) :
« La chromosomopatie RING14 étude clinique-génétayec la présentation des données
préliminaires et de la base de données dédiées.

23 Mai 2008 « Epilepsy in RING 14 syndrome » Université Cathwidu Sacré Cceur.
21-24 Janvier 2009ournéees deNeuropsychologie de ’Age Evolutif Bressanone :

« Le profil neurolinguistique dans les syndromesktomosome 14 »

THESES ET DOCTORATS

Année 2004-2003hése Cours de Diplome d’InfirmiereCamdaten Andrea« Assistance
infirmiere a I'enfant atteint de la syndrome de BN ».
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Année 2005-2008yIémoire d’examen pour dipléme supérieurCocchi Valentina : « Le
syndrome RING14 »

Année 2006-2007, These de fin d’étude universita@reulté de psychologie Fornaciari Elisa :
« Le syndrome RING14 aspects cliniques et de rédidncs.

Année 2007-2008, Doctorat de recherche en Génétilplieculaire Docteur Seminara Laura :
« Le syndrome RING14 : données clinique-génétigues

Année 2008-2009, Doctorat de recherche en Génétilglieculaire Docteur Giovannini
Simona « Phénotype électroclinique dans le syndrome RIN& bbrrélations avec le
génotype».
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2.3 COLLECTE DES DONNEES

La collecte des données des patients est fondalmemae que cette maladie est inconnue et
peu étudiée et que par conséquent les médecinspdsrde données pour approfondir et
expérimenter, c’est ’Association qui est appeléer@amédier, en comptant sur I'appui des
familles elles-mémes : depuis 2002, Ring 14 retkib échantillons de sang (des enfants et
de leurs parents), élabore et soumet un complegstignnaire en vue de recueillir toutes les
données cliniques des patients. Il s'agit de nésipuses banques de données, unique au
monde, que nous cherchons a divulguer de facolusagfficace possible a la communauté
scientifique internationale.
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En décembre 2009, Ring 14 est la premiére Assooiain Italie a fixer un accord avec le
Network des Bio banques génétiques soutenu pialéthon
(http://www.biobanknetwork.ory)/ les Bio banques sont des centres habilitéeaerver le
matériel génétique des patients pour qu’il so#t disposition des chercheurs du monde entier.
Apres un examen attentif, ’Association s’est oréenvers TGBN Network et, en particulier,
vers la Bio banque hébergée par I'hépital Galladzasénes.

Cet accord constitue la clé de voute de Ring 14 palariser et divulguer les données
récoltées jusqu’a ce jour : un pas important ddmstdire de I’Association qui caractérise
2009 comme une année a succes inégalable.

Les banques de données Ring 14 : un approfondissamhe

Echantillons génétiques : il s’agit d’échantillaes sang prélevé sur de jeunes patients et sur
leurs parents qui ont fait I'objet de divers exasgénétiques par nos chercheurs a I'institut
géeneétique de I'Université Catholique de Rome.

Données cliniques : on recueille des informatiamd’évolution de I'enfant depuis la phase
intra-utérine grace a un long et complexe questizarsoumis aux familles et a leurs
médecins (dont une partie spécifiguement dédiéaramnifestations épileptiques). En plus,
nous collectons les copies de tous les comptesisetithiques et médicaux des patients.
Toutes ces données sont saisies par des médeémalispes dans une base de données
appartenant a I'association, qui est mise a joursmellement par des meédecins chercheurs et
gérée dans un programme personnalisé dans urrigiéeep protégé par un mot de passe. Ces
données ainsi recueillies peuvent étre accesgialesos chercheurs et par ceux qui en font la
demande dans un projet de recherche ; plusietésaside recherche peuvent étre utilisés et
elle représente une base fondamentale pour coan@ttacon approfondie les symptomes de
ces patients rares.

Pour résumer, elle comprend 33 chapitres clinigx@sninés, 400 sous-chapitres cliniques
examinés, criteres de recherche et récupératiodsmeies personnalisées, photos, rapports,
comptes-rendus, tracé d'électro- encéphalogramn@ EE
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Notre collaboration avec le Centre hospitalier #&3% Maria Nuova.

En particulier avec le service de neuropsychiatfentile dans lequel ont travaillé certains de
nos chercheurs cliniques.

2004 : nous avons donné, en collaboration avecesntial des personnes agées, un appareil
pour electroneurographie, potentiels évoqués eetr@imyographie infantile » Cet appareil est
trés important dans le diagnostic des maladiesoneusculaires et des affections
inflammatoires touchant les nerfs ; il sert aussirgéliorer le diagnostic des maladies
génétiques neurométaboliques.

2006 : Ring 14 a soutenu le projet « DécoronsiesEde Neuropsychiatrie » en démarrant
pour la premiere foi en ville une collaborationreries écoles primaires et les hdpitaux : les
locaux du service de neuropsychiatrie ont été toames, en faisant participer au projet des
enfants des écoles et les rendre « misura di bfiarbajlia » voir photo

2007-2009 : en collaboration avec la Fédérationddan, avec la Société Landi Renzo et
I'aide de la Société ASMN, nous avons réussi a doar’hépital un important appareillage
de diagnostic appelé « Systeme gascromatographd&CPerkin EImer» coutant 68 267
euros qui, avec une bourse d'étude biennale pcaijaume médecin-chercheur a donné la
possibilité de créer un point de référence régipoar les maladies neurométaboliques rares
de I'age évolutif. Il s'agit en effet d’études eragde partie non effectuées dans aucune
structure sanitaire de la région Emilia Romagna.

PAG 41

PROJET SOCIAL

L’approche qui caractérise Ring 14 dans la créaida réalisation de toutes ses interventions
autres que scientifiques et qui s'intéressent plutiésoutien, aide, attention envers le
handicap a un principe de base : veiller a la fi@ensibmme unique sujet. En effet, trop
souvent, on se focalise sur I'handicapé lui-mémesen besoin de soin et sa réhabilitation,
sur les diagnostics et souvent on ne se tournéusgxement vers le noyau familial qu’en
termes de soutien économique pour les soins dedibapé. Ring 14 veille au contraire a la
famille comme « lieu » ou il faut apporter des aorétions qui concerneront et en feront
bénéficier tous ses membres et, par conséqueandibapé. Cette conception se concrétise
par un projet réfléchi et adapté a la famille dsms intérét, son bien-étre et son soutien.

PAG 42
3.1. L'ASSISTANCE aux FAMILLES.

.. « I n'est pas vrai... », « Il doit y avoir uneearr... », « lIs ont di se tromper, allons chez
guelqu’un d’autre... »,... « Tout se remettra en place. Le diagnostic de déficit ou de
maladie chronique représente toujours une infoonajui surgit tragiguement dans la vie du
sujet et de sa famille ; le profil d’ handicap e&tu comme une agressivité du destin, qui
devient particulierement inacceptable pour uneucalltians laquelle on s’attache aux valeurs
de l'efficacité, de la beauté et de la communicatio
Les personnes ne veulent pas entendre parlerrdalalie et ont du mal ou détestent l'idée
de devoir corriger ou altérer leur style de viders opportunités a cause des conditions de
santé de I'enfant. Ce premier contact avec l@éaahttendue, qu’est I'handicap, représente
toujours pour les parents un instant fondamentatlgee dans le temps et a une influence sur
les adaptations a venir face a cette situationrdifzap.

Lorsque le diagnostic est communiqué pendant laigre ou seconde enfance c’est une
« catastrophe » pour les parents avec des cormmdambivalentes : d'une part, c’est se
désintégrer du monde normal, c’est perdre de vugieaous avions normalement construit
autour de notre enfant, d’autre part, telle unepi&ten, ¢’ est réorganiser completement notre
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futur avec ce pronostic de chronicité ou de handara modifie d’un coup I'horizon de toute
la famille. On se demande ce qui va changer daime gaotidien, comment sera notre propre
avenir et celui de I'enfant, si on va étre capal@desurmonter tout cela.

Dans la plupart des cas, face a ces diagnostfasiidle a besoin d’'un support psychologique.
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La famille se trouve seule a affronter un dramerigst pas seulement la gestion de la
maladie, mais la reconstruction d’un contexte dérefice psychologique et existentielle.
C’est pour répondre a ce besoin que l'associatidéveloppé, dés le début de ses activités,
un service structuré d'assistance psychologiquewtselling familial destiné aux parents en
contact avec I'Association. Le service est dédiépatients et a leurs familles pour les
soutenir pendant le délicat moment de la commupitatu diagnostic, dans les difficultés
guotidiennes liées a la gestion de I'handicap.

A I'écoute des parents et des dynamiques familigessociation en tire les lignes
principales pour définir ses projets d’intervenso

3,2 TAPPROCHE de la MALADIE : LA « MEDICINE NARRAT IVE » ET LES
HISTOIRES DE NOS ENFANTS.

A moment du diagnostic des questions concernarblasance de leur enfant apparaissent
spontanément chez les parents “... réussiradiredmaman-papa ? » « ... marchera-il ? »...
guestions auxquelles il n‘est pas facile de réponi s'agit d'une maladie rare (un médecin a
tres peu de possibilité de croiser le long de s@era un enfant présentant cette altération
chromosomique), on peut connaitre I'évolution déages symptémes, on sait qu'il s’agit
d'une maladie incompatible avec la vie, mais riepplds. Ainsi, si le fait de trouver un
diagnostic est pour certains un point d'arrivéeréatité il est seulement le point de départ...
Ou les parents peuvent ils puiser les informafidres littérature scientifique (en admettant
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gu'’il soit en mesure de la lire) est insuffisar@ene concerne principalement que les aspects
meédicaux. Méme le web, qui est une source conditdinformations, ne dédie pas
beaucoup de mots a son égard.

La méthode plus efficace s'est révélée étpatéage d'histoires écrites par ceux qui
détiennent ce savoir : les parents

Raconter une histoire permet avant tout d’allégesouffrance de celui qui la raconte.
Certains auteurs ont souligné l'importance detmaissance qui dérive des histoires, qui
permettent de conférer un sens a l'expérience itjuee personne : c’est au travers de la
narration et du rapport avec les autres, considédéspensables, que ces moments vécus
prennent formes.

Le fait méme de raconter fournit I'opportunité déec une version différente de notre vie et
de nous mémes, il permet d'avoir un public et remmeians son contexte I'importance des
expériences.

C’est ainsi que nait le projet « les histoires de @nfants » présent dans le site de
I'Association Ringl4. Les informations sur ce symae puisées dans la littérature scientifique
concernent exclusivement des aspects médicauspdi@sion a déecidé de recueillir, sur la de
base d'une adhésion spontanée, les histoires tledeacrites par les parents eux-mémes,
pour partager leur expérience individuelle.
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Quelgues extrait de“les histoires de nos enfarits

...En 1990, mon mari et moi méme avons participgeaétude génétique avec P : Nous
cherchions le syndrome de I'X fragile. On nousagdbostiqué le syndrome Ring 14 et non
pas celui de I'X fragile.

P. souffre d’épilepsie, de retard mental, de mierméphalite, difficulté moteur ; Il est
hypotonique comme un jeune enfant. Ses fonctionglag sont semblables a celle d’'un
enfant de 10 ans, mais il ne peut ni lire, ni égrif parle lentement mais a un vaste
vocabulaire ...

...R. est aujourd’hui une joyeuse petite fille deri8s et qui prend finalement plaisir a
manger!! Elle aime écouter la musique et restersdarjardin. Elle a un caractere sociable et
un sourire a te faire craquer... Elle prend conscede son environnement et s’'intéresse a
tout ce qui I'entoure... Elle aime ses jouets et javec ceux de petites tailles....

G et moi-méme devons encore arriver a acceptexif@fie R. est différente des autres
enfants, de ne pas savoir si elle marchera un gaude n’avoir aucune certitude sur son
développement futur, mais elle est pour nous mmtite fille spéciale et quoiqu’il arrive nous
ferons de notre mieux pour la rendre heureuse et paider. Le nom R signifie « bijou
précieux » et c’est exactement ce qu’elle repré&spatir nous.
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A travers toutes ces histoires mises a jour rémient, on extrait plusieurs sortes
d’'informations :

A) Emotions et soucis des parents a des momerigetits durant leur expérience : il en
ressort surtout des sentiments liés a la commuoitdu diagnostic et au partage
d’expériences et du savoir.

B) Des informations sur les caractéristiques dagliies associés et sur 'efficacité des
différentes thérapies : plusieurs histoires fows@n des informations sur la présence de
troubles neurologiques et généraux, sur leurs t@arstiques, sur 'efficacité des thérapies et
sur leur pronostics.

C) Des Informations sur les aides au développepaunt les enfants : les narrations apportent
des informations sur les aides offertes pour leeligppement dans le secteur de la
communication, de I'activité sportive et de la papiation a des évenements sociaux.

Le récit de ces aspects de la vie sont importartgcapprennent immédiatement et
simplement que : aucun individu ne « coincide >eaan syndrome.

Le développement peut survenir uniguement en pecésgaides, qui doivent étre créées,
facilitées et accessibles.

D) Des informations sur le développement a toutdgka vie, de I'efficacité intellectuelle, du
langage, de I'adaptation et de la participatione grande partie des récits apportent des
descriptions tres détaillés sur le développement.

E) Des informations sur la qualité de vie : lestedénoncent de facon explicite une
estimation de la qualité de vie.

La narration, avec sa capacité de faire prendreclu face au probleme, arrive a synthétiser
et a offrir toutes ces informations, qui, indivitleenent, enrichissent la connaissance
collective aussi bien sur la maladie que sur lesti&ms.

De plus, apres chaque narration, nous n‘avonsysiesonyme « cas Ring 14 » mais une
personne avec son histoire, sa vie et ses émotions.
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3.3 LES PROJETS POUR LA SERENITE DES FAMILLES

Les interventions de Ring 14 cherchent a concrétisédacon cohérente les principes
théoriques précédemment démontrés en trouvantiiess et les aides qui peuvent aider et
soutenir la famille dans son ensemble. Dans ce th@naous devons prendre en
considération les moments de rencontre organigdsg&amilles du monde entier lors des
Rencontres scientifiques internationales en 20@®@8, qui se plient a la nécessité de se
connaitre, se sentir accepté et non « différemts % rares », échanger des informations, des
emotions, des difficultés, des désarrois, des supagtager des moments de joie et de
sérénité mais avoir également I'opportunité d’éeoet connaitre les (peu nombreux)
meédecins experts sur notre syndrome. Reéalisecamit en parallele avec la programmation
scientifique, n’a pas été simple ; il fallait paeenple une ludothéque un peu « spéciale »
pour nos enfants « spéciaux » et une organisatistique adaptée a toutes les familles.
Nous y sommes arrivés également grace a une Véritadbilisation des volontaires locaux
(100 volontaires mobilisés dans la premiere edigbR50 dans la seconde). En 2009 nous
avons inauguré pour nos familles la premiére eepéda au Dynamo Camp

En principe les vacances représentent un momenétéate, de coupure avec la routine et
durant lesquelles on peut se permettre de bougainparcourir un journal avec calme,
éloigné de toute préoccupation quotidienne. Maigeih est pas toujours ainsi pour nos
familles qui doivent « courir « apres leur enfaaster perpétuellement a leur coté de peur
gu’il mette un objet a la bouche, gu'il jette urjedtsur son voisin de transat ou qui, a cause
d’une crise survenue durant la nuit, est dans kisgibilité de sortir de sa chambre ou qui, a
besoin d’'une assistance médicale d’'urgence. Castfout cela que I’Association a cherche
a trouver un lieu ou les besoins « spéciaux » ddatailles puissent trouver une réponse : ou
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se trouvent d’autres familles qui savent ce qué giga avoir un enfant handicapé et qui par
$conséquent ne jugent pas mais comprennent ; ainfasts, mais aussi leur frére et sceur en
parfaite santé, puissent profiter d’activités sfigees et organisées de groupes, a faire
€également avec les parents , ou chacun peut avgew de temps pour lui-méme, pour
partager, pour se détendre, pour s‘amuser ; ouskosent en sécurité grace a la présence d’un
personnel disponible et préparé a répondre a &sdib ou urgence : ou la sérénité est
I'objectif commun. Spontanément on se demande singinoit comme celui-ci existe
réellement ou si c’est uniquement utopique. Et Rien il existe '!! En 2009 I'extraordinaire
equipe du Dunamo Camp a mis gratuitement a disposia propre structure, plongée dans
les vertes collines de Pistoia, a cing famillesgRid qui ont pu profiter de vacances de cinq
jours selon les regles décrites.

Augmentation du nombre de familles de 2002 a 2009.
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QU’EST-CE QUE DYNAMO CAMP ;

Dynamo camphttp://www.dynamocamp.ojgst un camp de thérapie récréative, le premier
en ltalie, structuré de fagon a offrir des vacarmeteserénité a des enfants et jeunes de 7 a 17
ans affectés par des pathologies graves ou chremigfa leur famille.

Le camp se trouve dans la région de Pistoia, pldagé la verdure de I'Apennin Tosco-
Emiliano a l'intérieur d’un oasis affilié WWF

Parmi les nombreuses offres, les invités du Campeyd profiter d’'une piscine couverte, de
la ferme didactique, d’'un théatre pour des animatid’un parc aventure et faire de
splendides promenades dans le bois : 'amour mobedu et la nature se conjugue avec la
grand professionnalisme de I'’équipe et des volosdait avec la trés prenante sensation de
sérenité et d’amitié, comme nous le confirme ledigmage d’'une de nos familles : « nous
sommes rentrés le coeur gros de Dynamo Camp, éaua&texpérience inoubliable, encore
merci a vous tous de Ring 14 pour nous avoir offette opportunité. Dynamo Camp est pour
les familles comme pour nous (je crois qu'il leasiepour tout le monde) un petit paradis sur
terre et d’ailleurs il est géré par des personnagksstes, de véritables anges sur terre »
Dynamo Camp est le premier en ltalie de la fandéle Hole in the Wall Camps fondés par
Paul Newman et actif dans le monde entier. Le pgepamp a été inauguré en 1988 dans le
Connecticut et il existe aujourd’hui dans le motideamps fonctionnant pleinement, alors
gue d’autres sont en phase de réalisation (wweithlewallcamps.org). Globalement, plus
de 165 mille enfants provenant de 50 états des &t 39 nations ont pris part au projet.
Les Camps hébergent plus de 150 pathologies eigugpit chaque année plus de 10 000
volontaires.
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En 2009 nous nous sommes a nouveau unis pour i@ojfet, innovant et, qui nous est
particulierement cher : le projet « Etre frere de.dédié a un groupe de jeunes
préadolescents qui ont en commun d'étre frere om doen grand handicapé. Les « freres
de...» figurent dans la littérature scientifique etlgme la présence en eux, de certaines
caractéristiques réepétitives dues a la spécifetitéa fragilité du contexte familial.

Malgré tout, on a rarement prévu de leur consagrgarojet ou une action concréete qui puisse
leur offrir une atmospheére exclusive d’attentioa,cdmpréhension et d’échanges.

Ca a été le point de départ du projet « Etre frétsceur de.... » Une aventure relative au
projet qui accompagne nos 13 jeunes dans le pascdun an parsemeé de rencontres
mensuellesdiners, randonnées, discussions, débats et apgis$ements, et couronné par
une semaine a bord

D’un navire de la Marine Militaire qui a offert xceptionnel contexte pour renforcer le
groupe et préparer les jeunes aux grandes confiamga

A l'occasion du projet, et de maniere spontanéepérents des jeunes ont lié d’amitié, il s’est
ainsi créé parmi des résultats inattendus, un groegamilles, unis par les mémes
problématiques, mais dans un contexte de joie divdgtissement. Le projet « Etre Frere
de.... »a été soutenu par Ring 14 avec la particpate I’Association Prader Willy de Parme
et de la Fondation Tender To Nave de Génes grérpialle nous avons pu vivre
I'expérience de la navigation. Le groupe a été garéune équipe de deux éducateurs de la
Coopérative Sociale de RE Creativ, une psycholegue coordinateur de Ring 14. Seuls
deux jeunes appartenaient aux familles de Ringnbds nous avons cru a I'importance du
projet et a la nécessité indispensable de compednds ceux qui s'intéressaient a cette
opportunité. La participation au projet a couté gailles une participation annuelle de 70
euros.
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NOTRE DEVELOPPEMENT DANS LE MONDE

En 2009 nous avons vu se couronner un autre Héeverture d’un autre Ring 14 en France,
notre premiere association « jumelle » a I'étranBeur développer la recherche sur notre
maladie et réussir a collaborer avec nos familles, vocation internationale est indispensable
pour nous. L’ouverture d’'un siége en France remitésen pas important car il nous permet
d’'implanter nos stratégies d’'une maniere plus affecet directe. L’Association francaise est
née comme indépendante et pleinement autonomemaont au Ring Italie, méme si elle en
a « coopté » le statut et a été fondé, comme dans cas, par un groupe de familles. Le
modele est celui d'une collaboration mutuelle conast les stratégies de base de Ring 14
pour lesquelles I'Association francaise rechemhiavesti également ses propres fonds,
ainsi qu’un support essentiel dans la relation dgs¢amilles en ce qui concerne la collecte
des données médicales et génétiques

PAG 55
NOS CHIFFRES.... ET A QUI NOUS LES DEVONS

4.1 RECETTES ET CHARGES EN 2009

Le Bilan de I'’Association est prévu au 31 décentmehaque année.

Jusqu’au dernier exercice I'association rédigesltilan simplifié de caisse, a partir de
I'exercice 2009, vue le redimensionnement, on awphé bilan d’exercice en conformité aux
dispositions concernant les organisations non fivesd’utilité sociale, loi n. 460/199 et
dans le respect des recommandations du Consedrighties Experts Comptables pour la
disposition des descriptifs des comptes annuelsdgisations « no profit ». C’est la
premiére année ou sont rédigeaient les comptesbnstatutaires prises en compte
economiquement.

Le total des recettes 2009 s’éleve a 159 022Estwmtout grace aux recettes des activités
typiques (quote-part, 5xmille) et des activitédiecte de fonds (qui se taillent « la part du
lion » avec 122 067euros).

Le total des charges s’éleve a 138 032 euros sesuaiout a combler les codts des projets et
des collaborateurs.

Nous cléturons avec un résultat de gestion paiti?0 990 Euros

Pour n'importe quel détail vous pouvez consulter le documents du bilan complet sur
notre site a 'adresse. www.ring14
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4.2 UNE LECTURE DES CHIFFRES AU-DELA DES CHIFFRES

Liste des ressources employées pour les projets 2009.

Le graphique montre les projets auxquels nous adéd& nos ressources en 2009.

Se distinguent I'étude génétique et le projet iramiw Etre freres de » qui ont catalysé nos
plus grands engagements, les codts relatifs auesimgternational qui s’est déroulé en 2008
et notre contribution pour le Centre Maladies RaréRdpital Santa Maria Nuova de Reggio
Emilia. Ont été important également notre engageémeur la réalisation des observations
des nos enfants sur I'autisme et, enfin, pour l&ytiwe du siege francais.

SIEGES A L'ETRANGER LANGUAGE AUTISME BIO-BNQUE CLINIQUE

FRERES MEDECINE DE NARRATION GENETIQUE DYNAMOCENTRE
MALADIES RARES CONGRES 2008
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Subdivision des ressources par type de projet.

L’engagement de RING14 est respectivement représiams le projet scientifique
(recherche sur le langage et I'autisme, Bio baneaherche clinique, génétique Centre des
Maladies Rares et Congres 2008) pour un montad@d&leuros, et celui d’assistance
(Dynamo Camp 2009, Médecine Narrative, projet « Etres de » pour un montant de

20 362euros. Malgré le maintien et le surcroittdiaion a toutes les initiatives destinées au
bien-étre de nos familles, les activités concertesbutien et le développement de la
recherche scientifique demeurgmtépondérantes et caractérisent fortement I'ide it notre
association. Il est nécessaire de préciser quieiesnses plus faibles dans le secteur de
I'assistanat ont été possible grace au soutiem@ximaire des nos partenaires de projet
(Dynamo Camp et Fondation Tender To Nave qui aig gn charge partie de leurs codts).

Projets d’assistance 33%  Projets scientifiques
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Subdivision des ressources par structure et par pjet.

Pour Ringl14, 2009 a été une année de gros invastises structurels : nous avons ouvert
une association jumelle en France, nous avons bumerouveau bureau, augmenté le
nombre des collaborateurs ; malgré ceci, une grpad& de nos ressources est employée
pour la réalisation des nos projets.

COUTS PROJETS 64% COUTS STRUCTRE 36%
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Subdivision des ressources par source de provenance

Comme on peut facilement noter par le graphiqugafismes, Fondation et entreprises
représentent surement notre principale ressounceprribuant au-dela des 90 000Euro a
nos recettes. Mais également les ressources maispasition directement par des simples
citoyens, avec des donations directes ou en gaatitia des initiatives de collecte de fonds
constituent une partie trés significative de napdnibilités (40 000 Euros environ). Par
contre le graphique suivant montre que les pdigicudans leur ensemble représentent la
source principale de nos recettes.

ENTREPRISES

PRIVES

ORGANISMES ET FONDATIONS
COTISATIONS

ACTIVITES DE RECETTE FONDS
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Subdivision des ressources par source publique etipée.

Source publique Source privée

Comparaison codts/produits dans I'historique de I'/Association.

Ce graphigue souhaite mettre en évidence I'éqailimtre les recettes et les dépenses de la
création de I’Association a nos jours. On dédurhoee donnée directe la virtuosité et la
prudence de nos actes : méme en réussissant api@gsehnnuellement le volume de nos
activités et de nos financements, nous estimorisegt’'important de stocker constamment
nos fonds, soit pour pouvoir répondre a des exigeimamédiates et non prévues pour des
nouveaux projets, soit pour faire face a des éedlieide baisse des recettes (lies a
I’évolution économique du marché) en gardant dmpssibilité de continuer a soutenir les
projets amorces.
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Il est important de clarifier un malentendu qui pait naitre par ce graphique: cet évolution
ne signifie pas que nous sommes une Associatiohéti; comme pour toutes les
associations no profit, les ressources recuesdettdute évidence toujours et exclusivement
employées pour I'exploitation et les projets !

Les dotations des premieres années nous ont pdenfissre face aux défis importants qui se
sont profilés par la suite.

ANNEE 2002 ..., GAINS
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4.3 1 NOS DONATEURS ET NOTRE ACTIVITE DE COLLECTE DE FONDS.

Nos activités de collecte de fonds peuvent étrartégs en trois macros groupes principaux,
qui correspondent a la catégorie de nos donateurs :

Particuliers: Il s’agit des nombreuses personnes qui, chagueg, s®souviennent de nous, en
nous envoyant des dons pour nos projets et naativéts, en participant a nos propositions de
« bonbonniéres solidaires » a des diners ou desdstque nous organisons fréquemment ou,
enfin, en achetant sur nos « stands solidairegs pérsonnes qui Nous soutiennent avec un
flux constant donc vital, représentent notre vradyau dur » de ressources pour soutenir nos
actes. De plus, grace a eux, le montant donnégamhille est devenue une source
significative et réguliere de revenus dans notianbi

Entreprises: On pourrait dire « qualité et non quantité » ettlsgtiser ainsi le profil des nos
entreprises amicales.

Avec notre structure, pour encore non adaptée easources humaines impliquées, nous ne
sommes pas en mesure, pour le moment, d’étaldowgenir une stratégie appropriée de
récolte de fonds, nécessaire pour élargir le nordemtreprises que nous connaissent et qui
peuvent nous aider.

Cependant, méme dans la crise présente, nous py@wtinuer a compter sur eux
Organismes Fondation AssociationsRing 14 s’est implantée depuis le début sur le
territoire local car il a pu compter sur le souttknnos Organismes, des consultes du
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bénévolat (la locale « Dar Voce » qui représentanportant canal de financement), des
Associations de « Service »

(Les premiers d’entre-eux les cercles Lions) dtatganisme local Manodori qui nous n'a
jamais fait manquer son importante contributionwile. Il faut citer parmi nos amis « La
Congrégation des Liffi » associations qui aimantuisine que chaque année ils mettent a
disposition leur temps et leur grande adresse gemaant des diners magnifiques dont le
produit sers au soutien de Ring 14.
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En 2009 nous avons commenceé a élargir notre ra\amtiah, en présentant des projets méme
a des Organismes et a des Fondations au dehoddrddartritoire, la stratégie que nous
poursuivrons, en le fortifiant pendant 'année iaio.
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ENTREPRISES: DONATEURS PRINCIPAUX PAR PROJETS (20022009)
GénétiqueEUREC - BARILLA

Assistance familles - Langag®MARIELLA BURANI

CongrésMECART

Centre MR RE LANDI

ORGANISMES: DONORS PRINCIPAUX PAR PROJETS (2002/200)
GeénétiqueFOND. MANODORI - LIONS

CongresDAR VOCE - FOND. MANODORI

Centre MR RE FOND. MANODORI

Etre fréres de...

FOND. MANODORI

Regione Emilia Romagna

Sieges étranger®AR VOCE

Protocole clinique / Base de données

FOND. MANODORI

ASS. INDUSTRIALI DI RE — LIONS
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LES PROCHAINS DEFIS

La Recherche scientifique

Il'y a encore beaucoup a faire dans ce domaingedtistoire d’'une maladie inconnue,
comme nous sommes en train de faire, c’est un chees long et pénible. Il faut réaliser des
recherches concernant la pharmaco-résistance,ypagrses recherches génétiques
fondamentales ; approfondir la symptomatologieilaine a celle de l'autisme, analyser des
thérapies possibles, peut-étre efficaces aussimpmsienfants. Le comité scientifique de Ring
14 a pour fonction de nous conduire vers ce chemiidentifiant les premiers et principaux
objectifs et les domaines d’étude a poursuivreageri a obtenir efficacité et cohérence.

La route de laollecte des données par les familledes échantillons de sang et des
informations cliniques, restera la route principadeir notre développement, a daté de ce jour
aupres du TGBN Network. De plus, nous devons appobf la connaissance deépilepsie
comprendre si elle a, par rapport a ces enfansscal@ctéristiques spécifiques liées au
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syndrome, comprendre son évolution au cours deSeantrouver les médicaments les plus
appropriés et la stopper, et, conjointement auxXggans, identifier les génes responsables.

Un autre défi dans un proche avenir est l'orgatios, en 2011, d’'unbrain storming”
international en U.S.A. —une véritable « tempéteateeaux » -qu’elle offre pour la premiere
fois dans le monde 'opportunité, a une équipeatentueux chercheurs internationaux de
différentes disciplines, d’étudier le syndrome Isuipase des recherches effectuées
jusqu'aujourd’hui et identifier les stratégies aumuivre dans le futur.
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En ce qui concerne Ephére du langage’est en projet en 2010, en collaboration avec
I'Université de la Bicocca de Milan, une nouveltade sur deux ans, qui puisse

« photographier » le développement du langagesar djroupes, appartenant
respectivement a une phase pré-linguistique etiigtigue. Cette recherche ultérieure pourrait
offrir aux familles d’importantes indications thpeutiques et de développement des enfants.
Par contre, en ce qui concernautisme: d’'apres les observations et les évaluationsiseéss
pendant le protocole des études sur I'évolutiofadgage, il en est sorti que beaucoup
d’enfants présentent de nombreux « comportememtstdeme », surement dus également &
des troubles dans le domaine de la communicatian«ldomportement a probleme », est un
comportement destructif et/ou dangereux pour iNiladi, les autres, I'environnement ou qui
empéche l'apprentissagel’interaction sociale ; nous avons remarqué ¢néguemment, de
tels comportements sont dégénératifs et ont donmaptes similitudes avec les troubles du
spectre autistique.

Méme si le diagnostic de I'autisme est normalenegotu pour notre maladie, vue son origine
génetique, il pourrait quand méme faire parti, capaour les autres syndromes, du cadre
clinique. S'il était possible de tracer un profuro-cognitif-objectif de notre prochaine
recherche- et avoir confirmation de la présencsydgptomes autistique, nous serions en
mesure d’indiquer aux familles des techniques aiéetnents rééducatifs intensifs avec un fort
impact sur la qualité de vie de nos enfants.
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Le projet social

Dynamo Camp 2010apreés la tres belle expérience pilote de 2008.(Poojet relatif en 3.3

« projets pour le bien-étre des familles ») Ringflynamo ont conclu un accord
extraordinaire qui permettra a 19 familles Ringlhtbnde entier de passer des vacances au
Camp, qui leur est exclusivement réservé du 6daaofit... gratuitement pour tout le noyau
familial ! Il s’agit d'une extraordinaire opporitépour offrir une belle réponse aux besoins
des familles, pour approfondir et partager lestégfies associatives avec nos principaux

« stakeholder » (familles !), pour renforcer les avec I'extraordinaire

Staff du Dynamo Camp Etre des Fréres de..» Edition 201Q nous avions l'intention de
faire naitre le projet et de le conclure en 20@8sssavoir comment cela allait se passer par la
suite ; I'important était de partir et offrir defjponses aux besoins. Au terme de cette aventure
Nous nous sommes retrouvés avec un beau grouperksjessoufflés désireux de continuer
l'aventure, avec un « besoin » de continuer arafés instants et des occasions de rencontre
pour les familles.

De la aprés une nouvelle réflexion sur le projehéde lancement d’'un nouveau défit :
consolider le groupe, approfondir les caracténssydes individus et pouvoir étre en mesure
d'offrir aux familles des suggestions et des oagons pour une meilleure gestion des
relations familiales, offrir aux parents des inssagte rencontre avec des experts capables de
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solliciter et focaliser I'attention sur les bonpeatiques communicatives et éducatives. Au
méme moment, vu le succes de cette initiative, avogss été pris par un ultérieur et
fondamental besoin : pouvoir offrir cette opportéraux autres « freres et sceurs de. »,
d’ages différents et avec d’autres expériences; poar réve de transformer cette aventure en
une occasion concrete et constante pour tant déddam
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CE QU'ON DIT DE NOUS

LES « MEDIA » PARLENT DE NOUS : ENONCE DES PRINCIPAUX ARTICLES
SORTIS JUSQU' A 2009.

2002

Gazette de Reggie 30 Novembre 2002« Une Association de parents pour affronter les
maladies rares »

Le Reste du Carlino- 28 Décembre 2002< Alliés contre une maladie rare »

2003

Gazette de Reggie 17 Mai 2003 « Ring14 organise une rencontre sur les anomalies
chromosomiques ».

2004

RevueHopitaux de la Vie Ausl de Bologne - Mois Janvier 2004 Approfondissement de
Ringl4 ».

Gazette de Reggie 18 Septembre 2004« Ring14 une aide a la recherche ».

AN 2005

Journal de Reggio- 18 Février 2005 « Ma bataille contre Ring14 ».

Gazette de Reggie 14 Mai 2005 « Une rencontre avec Ringl4 »

2006

Eurochromnet Newsletter- Mois Mars 2006 « Recent developments on Ring14 »
Emilianet - 10 Octobre 2006« Maladies rares, recherche génétique, neuropsychia
enfantine : le premier congrésternational de Ring14.»

2007

Gazette d'Aube- 13 Mars 2007 « Merci aux femmes de Vezza d'Alba de Ring14 »
Evening Post(Bristol) - 30 Aot 2007 « Mother' s mission to support others »

2008

Gazette de Reggioe 27 Février 2008 « La journée européenne des maladies rares, présent
I'Association

international Ring14 »

Le Reste du Carlino- 26 Septembre 2008<:Handball : un goal spécial pour Ring14 »
Gazette de Reggie 12 Novembre 2008« Maladies génétiques : le tricot pour le soin »
La Liberté - 29 Novembre 2008« Avec Ring14 le premier projet pour les fréresaeurs
d'enfant handicapé»

2009

Gazette de Reggie 23 Mai 2009 « Etre des fréres et sceurs d’handicapé »

HC Magazine- 28 Aout 2009 « Ring14 s'adjuge la couverture de I'American Jaliof
Medical

Genetics »

Le Reste du Carlino- 1 Septembre 20091l entame I'aventure en mer pour les fréres et
sceurs d'enfant handicapé»

Union Sarde- 11 Novembre 2009« Bataille solitaire d'une famille contre Ring14 :
maintenant une Associatidéeur offre aide et information.»
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Le Reste du Carlino- 8 Décembre 2009« L'Association reggiana Ringl14 sigle un accord
pour recueillir DNA »

JournalOpinion des Libertés- 12 Décembre 200% Syndrome Ring14 : un
approfondissement »
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Pour plus de détails sur nos projets et nos acti\és visitez notre sitevww.ring14.org

Pour soutenir nos projets vous pouvez :

- Réservez le 5 /1000 pour I'Association Ringlihdiguant dans I'espace approprié de la
déclaration des revenus le code fiscal 911058008%82i ne modifie en aucun cas vos
impots, mais apporte du sourire aux familles.

- Effectuer une donation a I'Association RING14lsutompte courant bancaires Unicredit
Banque IBAN

IT27H0200812820000003665310.

28



