B > EVENEMENT

B Entretien avec le D' Olivier Menzel

«Les maladies rares concernent
une personne sur quinze»

«La définition généralement acceptée d'une maladie rare en Europe, c'est une pathologie qui touche moins
d'une personne sur 20005, explique le D' Menzel, pour qui ce chiffre n'est pas tout a fait satisfaisant.
Concernant toutes ces maladies chroniques, invalidantes, dégénératives et dont le pronostic vital est trés
souvent en jeu, on peut en réalité estimer qu'entre 6% et 8% de la population en souffre, soit 1 personne
sur 15, un demi-million de personnes en Suisse et un demi-milliard de personnes dans le monde! La
Fondation Blackswan a compris combien la recherche internationale avait un besoin vital de davantage
partager et mutualiser ses connaissances. Le Web et les réseaux sociaux sont d’excellents outils pour y
parvenir et le D" Menzel compte bien en faire bon usage.

- Quel est l'objectif premier de la
Fondation Blackswan?

- Notre réle est d'apporter un
soutien a la recherche pour la
découverte de nouveaux trai-
tements et de solutions médi-
cales, aider a la prise en charge,
a améliorer la qualité de vie,
voire a sauver des vies. Ce sont
des maladies rares par défini-
tion, mais elles sont orphelines
du systeme de santé géné-
ral; il n'existe pas de prise en

charge, pas d'expertise, pas de
références, pas de reconnais-
sance. L'absence de diagnos-
tic ajoute a la situation d'isole-
ment et de dérive des familles
et des patients concernés. On
estime qu'il y a 7000 maladies
rares décrites dans la littérature
scientifique; 250 nouvelles ma-
ladies sont décrites tous les ans.
6000 de ces maladies dans le
monde comptent moins de 6000
patients.  Avant  l'avénement

d’Internet ces personnes étaient
totalement isolées!

- La question des cas isolés met
aussi en lumiére le probléme du
diagnostic...

- En effet. Lors de la Journée
internationale  des  maladies
rares du 29 février dernier, une
généticienne a fait une étude sur
l'errance de diagnostic. Elle dit
que 25% des gens sont diagnos-
tiqués dans les trois mois, 25%

entre trois mois et une année,
25% entre une année et cing
ans et le dernier quart jusqu'a
20 ans! On sait que 40% des
premiers diagnostics sont faux
ou errongs, d'ol une immense
frustration pour les patients et
des colts énormes pour le sys-
téme de santé. On comprend
mieux limportance d'investir
dans des diagnostics géné-
tiques. Et sur ce sujet, jalerte
les assurances qui refusent un
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tel diagnostic, le jugeant superflu
ou trop onéreux. Cela permet-
trait pourtant de meilleurs soins
et donc de réduire les nécessités
(et les colts) thérapeutiques.

- On comprend aussi pourquoi
les nouvelles technologies de
l'information sont d’un grand
secours dans votre quéte.

- Absolument, car grace aux
nouveaux réseaux de com-
munication comme Facebook,
les forums de discussion les
échanges de connaissances et
d'astuces entre les familles et les
malades sont énormément faci-
lités. De notre c6té, nous voulons
faire progresser la recherche et
faire connaitre la problématique,
c'est la raison pour laquelle nous
avons créé la «Re(act) Commu-
nity», une plate-forme exclusi-
vement axée sur les maladies
rares et qui permet la rencontre,
la collaboration et le partage

de connaissances scientifiques
et d'expériences vécues entre
les familles, les patients et les
médecins. Par ce biais, nous
permettons également a de
jeunes chercheurs de créer leur
propre projet de financement
participatif (crowdfunding) afin
de réunir les fonds nécessaires
pour faire valoir leur projet au-
prés d'instances nationales de
financement. En outre, tous les
followers peuvent apporter leur
contribution et relayer laction
via leur réseau social personnel.

- Dans un monde scientifique
parfois trop cloisonné, comment
la Fondation Blackswan entend-
elle faire bouger les lignes?

- En tant que chercheur, jai
travaillé huit ans dans le labo-
ratoire de chirurgie pédiatrique
des HUG, centre national de
prise ne charge de toutes les
maladies du foie pédiatriques en

> Le Dr Olivier Menzel.

Suisse, ou toutes les transplan-
tations de foie chez enfants sont
réalisées. Mon équipe avait un
projet trés prometteur et nova-
teur sur le cholestérol qui avait
été sélectionné par l'un des plus
grands Congrés internationaux
sur la recherche hépatique. Mal-
heureusement, les scientifiques
qui travaillaient pourtant sur le
méme organe n'étaient pas for-

cément intéressés par ce que
j'avais apporté. Las du manque
d'argent et d'interaction au sein
méme du milieu scientifique, jai
eu l'idée de lancer, en 2011, le
premier Congrés international de
recherche sur les maladies or-
phelines le «Re(act) Congress» ,
au sens a la fois de «rébellion»
et de «prise de conscience». Un
congres ou les échanges inter-
disciplinaires sont possibles au-
tour d'une méme problématique,
a savoir le manque d'argent et le
peu de patients, ou l'on travaille
autour d'un intérét commun pour
la thérapie génique, les cellules
souches, la biologie cellulaire,
etc. Une quinzaine de projets de
collaboration internationaux ont
d'ores et déja commencé. C'est
devenu un rendez-vous régulier,
tous les deux ans. M
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