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Qui sommes-nous ?

Un réseau Européen d’Associations
de Patients constitué de 10 pays :

Allemagne (HVD), Belgique (HBA),
Espagne (AEH), France (FFAMH),
Hongrie (HBE), Irlande (IHA), Italie
(Associazione per lo Studio dell Emo-
chromatosi-Monza), Norvege (NHF),
Portugal (AHP), Royaume-Unis (Hae-
mochromatosis Society UK), Suisse
(Hamochromatosen selbst-hilfe group
Weinfelden).

EFAPH est membre fondateur de I’Al-
liance Internationale des Associations
de patients de I’Hémochromatose
(IAHA) créée en 2011 a Vancouver.

Faire connaitre I'Hémochromatose
Génétique a la communauté médicale
et au grand public dans tous les pays
d’Europe.

Promouvoir des actions d’information
et de sensibilisation des Médecins
généralistes pour un diagnostic plus

Les participants a la 8°™ Assemblée Générale d’EFAPH photographiés devant le
Service des Maladies du Foie de I’Hépital Pontchaillou — Rennes, France.

1% rang : 3™/ 4°m gauche Pr Graga Porto (Présidente du Comité Scientifique),
Jean-Daniel Kahn (Trésorier) ; 2™ rang gauche : Dr Barbara Butzeck (Présidente),
Dr Francoise Courtois (Sec. Générale), Pr Pierre Brissot (Président d’Honneur)

précoce de la maladie, faire appliquer
les bonnes pratiques et soutenir la re-
cherche sur les maladies génétiques
du métabolisme du Fer.

Initialiser de nouvelles associations

en Europe et les aider a se dévelop-
per, créer des outils communs et pro-
mouvoir des actions collectives de
sensibilisation comme La Semaine
Européenne de I'Hémochromatose.
Premieres expériences en 2010.

Ce qu’il faut savoir sur PHémochromatose

Chaque jour 1 a 2 mg de fer sont
absorbés (70% servent a fabriquer
I’hémoglobine des globules rouges et
30% pour toutes les autres cellules) .
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Les sujets qui absorbent trop de fer,
’accumulent dans le foie, le pancréas,
le coeur, les articulations... induisant
ainsi une hémochromatose. Non trai-
tée, les complications peuvent étre
graves telles que cirrhose, cancer
du foie, diabéte, ou, a titre moindre,
provoquer des troubles fonctionnels

invalidants a long terme : ostéopo-
rose, douleurs rhumatismales, hypo-
gonadisme.

Nécessaire de le poser avant les
complications. Les signes d’alerte
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non spécifiques, sont sources d’er-
reurs ou de retard au diagnostic :
fatigue anormale et chronique, dou-
leurs articulaires, troubles du rythme
cardiaque, diabéte, troubles sexuels,
pigmentation grise de la peau. Une
prise de sang suffit pour mesurer la
ferritine (stock de fer) et la saturation
de la transferrine (transport du fer
dans le sang).

Toute anomalie doit conduire : - a
un test génétique a la recherche des
mutations du gene HFE (Hémochro-
matose Génétique de Type 1, la plus
fréquente) — a la mise en oeuvre d’un
traitement. Les complications sur-
viennent le plus souvent a partir de 45
ans chez ’homme et de 50 ans chez

la femme, d’ou l'intérét d’un diagnos-
tic précoce.

L’hémochromatose génétique de type
1 est la plus fréquente (1 sujet sur 300
en Europe, soit 2,2 millions de por-
teurs d’une prédisposition génétique),
mais tous ne vont pas développer
une affection. On retrouve une pré-
valence plus forte en Bretagne (1 sur
200), en Irlande (1 sur 80). Des formes
rares peuvent non seulement toucher
’adulte mais également I'enfant ou
I’adolescent ; elles ont des mutations
génétiques différentes (de 4 types) et
sont souvent tres sévéres. L'ensemble
de ces formes rares se retrouvent
dans le monde entier.

Des saignées régulieres de 400 a 500
ml vont éliminer progressivement la
surcharge en fer. Si un sujet jeune est
traité vers 30 ans (avant I'installation
des complications), les principaux
symptémes peuvent disparaitre.

Hormonedumétabolismedufer, ellein-
tervient dans la régulation des entrées
et des sorties du fer de I'organisme. La
compréhension de son fonctionne-
ment permettra de mieux apprécier
son rble dans "apparition des Iésions
(foie, articulations) et d’ouvrir de nou-
velles voies thérapeutiques.

Des réalisations marquantes en 2011/2012

Un an de préparation pour préparer
cet événement afin de susciter au ni-
veau de I'Union Européenne une prise

.. EFAPH<x

de conscience des Autorités et des
professionnels de santé.

Il en est résulté :

rédigée et signée par des Membres
de la Commission Parlementaire En-

De gauche a droite :

Dr. Francoise Courtois (EFAPH, Secrétaire
Générale), Margaret Mullet (Présidente
d’IGA), Bernard de la Villardiere (Journaliste
et modérateur), Dr. Barbara Butzeck (EFAPH,
Présidente), Antonyia Parvanova (MEP,
Commission ENVI), Pr. Pierre Brissot
(Hépatogue, CHU Rennes, EFAPH

Vice Président d’Honneur), Dr. Rolland
Lemye (Vice President du Comité Permanent
des Médecins Européens-CPME).

vironnement/Santé (ENVI) et adressée
fin décembre 2011 a la Commission
Européenne. La question était : « La
Commission considere-t-elle :

e que des initiatives doivent étre
prises pour promouvoir le diagnos-
tic précoce de I’Hémochromatose
Geénétique (programmes de sensibi-
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lisation et d’information des popula-
tions arisques et des professionnels
de Santé - médecins généralistes) ?

e qu’il faut favoriser la recherche sur
les maladies génétiques ? »

(février 2012)

considérée trés qualifiée par les
Membres du Parlement Européen, a
été la suivante :

e Oui, 'Hémochromatose Génétique
est bien sous-diagnostiquée,

e || faut améliorer la connaissance de
la prévalence et de la pénétrance de
la maladie par des études cliniques
et épidémiologiques

e | a Commission n’a pas pour voca-
tion d’émettre des directives spéci-
figues pour un diagnostic précoce
de I'Hémochromatose Génétique,
mais obtenir de les faire inclure dans
les prochains programmes de finan-
cement Européens (FP7 et FP8 de
2014-2020).

Une véritable opportunité pour EFAPH !
D’ou la mise en oeuvre de futurs pro-
jets a moyen et long terme.

Comme chaque année, I’AG d’EFAPH,
s’est tenue a la fin du Congres Euro-
péen de I'EIC (European Iron Club)
qui a eu lieu cette année a Rennes
du 29 aolt au 1° septembre 2012.
Ce congres, organisé par le Pr Pierre
Brissot (chef du Service des Maladies
du Foie-CHU Rennes) et le Dr Oli-
vier Loréal (Directeur de recherche a
I’Inserm- Rennes) réunissait 150 cher-
cheurs, dont certains sont membres
du Comité Scientifique d’EFAPH

Président, Pr Graca Porto (Portugal),

Dr B.Butzeck a la tribune de I’EIC —
Faculté de Médecine — Université de Rennes
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Pr Robert Evans (UK), Dr Mayka San-
chez (Espagne), Dr John Ryan (Ir-
lande), Olivier Loréal (Inserm-Rennes,
France).

Le Pr Odile Kremp (Orphanet- Inserm
US14- France), invitée d’EFAPH, a
présenté les recommandations de
’'Union Européenne en matiere de
Centres de Référence dans le cadre
des Maladies Rares (réseaux ERN).

1. Résultats d’'une 1ére Enquéte euro-
péenne sur I'information génétique
donnée au patient (Pr Graga Porto)

2. Etude pilote portant sur la mise en
place d’un Observatoire régional de
médecins généralistes sensibilisés
a ’'hémochromatose dans les Yve-
lines (Dr Frangoise Courtois)

(ERN) sur les Maladies du Méta-
bolisme du Fer, piloté par le Pr.
Graca Porto (Présidente du Comité
Scientifique d’EFAPH). La situation
est actuellement trés hétérogene ;
la reglementation européenne est
en cours de finalisation pour fin
2012. En France, le Centre Natio-
nal de Référence des Surcharges
en Fer Rares d’origine Génétique
se situe a Rennes ; il est dirigé par
le Pr Pierre Brissot (CHU Rennes).
I coordonne un réseau de 9

centres de compétences frangais
et des laboratoires de Diagnostic
Génétique. Ces centres établissent
des liens étroits avec les malades
et leurs associations.

Dans le réseau EFAPH, 3 pays seule-
ment possedent un Centre National
de Référence pour les maladies géné-
tiques de surcharge en Fer (France,
Portugal et Norvege) ; le plus régle-
menté est le Centre de Rennes. En
Espagne il existe une coordination de
centres d’expertises et dans 6 autres
pays membres d’EFAPH, des centres
d’expertises indépendants les uns
des autres : en ltalie, UK, Irlande, Alle-
magne, Hongrie et Belgique. La mise
en oeuvre d’'un ERN fonctionnel est
lourd et demandera au Comité Scien-
tifique du temps, et une collabora-
tion étroite et de qualité avec chaque
pays membre afin qu’a terme il existe
un centre national de référence dans
chaque pays d’Europe.

Une étude multicentrique européenne
devrait se mettre en place, pilotée par
le Comité Scientifique d’EFAPH en
collaboration avec une équipe multi-
disciplinaire du CHU de Rennes, coor-

donnée par le Pr Pascal Guggenbuhl.

Deux Associations nationale [I'Alle-
magne et la Norvége ont entamé des
démarches auprés de deux pays limi-
trophes : I’Autriche et le Danemark,

afin de les aider a créer une associa-
tion nationale (2012/13).
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Evenements a venir

2¢me gdition de la ProAm Voile et Golf au Domaine de Un Récital de piano

Cicé-Blossac en soutien a EFAPH Anne Queffelec au profit d’EFAPH — Salle Cortot (Paris 17°me),

par I'artiste internationale

Le Congrés Mondial de I'International Bioiron Society (IBIS) a I’'University
College de Londres (UK). L'Assemblée Générale annuelle d’EFAPH aura lieu

le 19 Avril 2013.

Une Marraine de cceur pour EFAPH : Anne Quéméré

Sportive et Navigatrice frangaise émérite, née a Quimper (Bretagne), a remporté
plusieurs records féminins en 2002 et 2004, puis plusieurs traversées océaniques
a l'aviron et en solitaire (1eéres mondiales) en 2006 et 2011. De caractére généreux
et enthousiaste, sensible a la cause de ’'hémochromatose elle a accepté d’en étre

son messager au-dela des océans.

Décés du Pr Jean-Paul Moisan

Professeur de génétique médicale, il
avait été le premier a développer en
France les empreintes génétiques
au service de la médecine légale.
Jean-Paul Moisan était un spécia-
liste mondialemen reconnu de ’ADN
et avait créé en 2003 un laboratoire

d’expertises médico-légales : I'lns-
titut Génétique Nantes Atlantique

(IGNA). Agé de 55 ans, il est décedé
accidentellement le 17 ao(t dernier
en mer, au large de I'lle du Pilier, au
nord-ouest de Noirmoutier (Loire-
Atlantique). Il était co-fondateur
d’EFAPH et a toujours été trés at-
tentif a I’évolution de la Fédération,
I’encourageant par ses conseils et
son expertise.
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