Savoir-Fer o

FFAMH

Joumal de la Fédération Francaise des Associations de Malades de I’Hémochromatose

Le Mot de la Presidente ‘

Diagnostiquée en 1991, suite a une longue période

d’'immobilisation laquelle m’a fait prendre conscience
d’une fatigue tout a fait anormale, je me suis sentie investie d’une
mission : faire mon coming-out et parler d’hémochromatose au-
pres de ceux que je cotoie en milieu professionnel et au sein d’ac-
tivités diverses. Progressivement, je me suis impliquée en milieu
associatif, aupres de I’Association Hémochromatose Paris, en qua-
lité de secrétaire générale, puis au sein de la FFAMH, dés sa créa-
tion en 2006, dans la méme fonction.
Les présidents se sont succédé a la téte de la FFAMH, puis en
I’'absence de candidat pour remplacer le Pr Catherine Buffet, mes
pairs m’ont désignée pour assumer cette lourde tache, assistée de
Joél Demares, président de I’Association Hémochromatose Ouest,
en juin 2012. Nous travaillons tous en bonne harmonie et nos réu-
nions téléphoniques régulieres permettent un bon suivi des ac-
tions terrain menées par nos associations régionales parfaitement
autonomes. C’est tous ensemble, qu’aprés évaluation, nous ju-
geons de leur efficacité avant de les développer a plus grande
échelle.
Par notre site internet, nous avons durant I'année 2013 apporté
informations, aide et soutien a pres de 21000 visiteurs.
Notre priorité, en cette année 2014, demeure la sensibilisation
des médecins généralistes, par le biais de deux actions complé-
mentaires : I'une menée en Alsace par le Docteur Bernard Gasser,
malade et président de Alsace Hémochromatose, I'autre menée
en lle de France par le Docteur Francgoise Courtois, secrétaire gé-
nérale de la Fédération Européenne des Associations de Malades
de ’'Hémochromatose, dont hous sommes membre.
Comme chaque année, en juin, nous intensifierons nos efforts
aupreés du grand public, pour que I’hémochromatose ne soit plus
cette maladie méconnue responsable de milliers de déces par an
alors qu’une simple prise de sang permet de poser un diagnostic
précoce.
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Le sport au service de la

santé

Une ciné-conférence organisée a Pralo-
gnan sur le theme Diabete et Hémo-
chromatose, a laquelle assistait, I’hiver
dernier, le président d’'une mutuelle
bretonne, a permis a notre fédéra-
tion d’entrer en contact avec Gisele

Lafond, par [lintermédiaire de
I’Association Hémochromatose
Ouest.

Depuis avril dernier, Gisele Lafond,
ex-sportive de haut niveau, milite
aux cotés de AHO-FFAMH pour faire
connaitre I'hémochromatose dont
elle est atteinte.

Passionnée par la montagne, elle
crée en 2006 une association mettant le
sport au service de la santé. Elle en-
cadre des expéditions, emmenant avec
elle des non-voyants et des diabétiques.
En juin 2013, avec le soutien de la ville
de Chamonix, d’AG2R Bretagne, du la-
boratoire YPSOMED et de AHO-FFAMH,
elle entreprend avec des malades sa
quel-aOSyéxzy R dz

guides de haute montagne, un médecin
diabétologue/endocrinologue et un ki-
nésithérapeute veillent au suivi médical
de chacun des participants. Un film est
réalisé : support indispensable a toute
communication ultérieure.

Dans le cadre de sa mission d’informa-
tion et de prévention, AHO organise,
avec le soutien logistique d’AG2R Bre-

tagne, 3 ciné-conférences, fin 2013-
début 2014, dans trois villes bretonnes :
soirées au cours desquelles Giséle La-
fond apporte son témoignage de ma-
lade, animée par une forte volonté de
communiquer son énergie, sa confiance
en la Vie, malgré la maladie qui la
frappe.

a 2 DAfk ce filrh d’uye@ebuté rentajubt]e,

Gisele Lafond et ceux qui ont cheminé
avec elle, nous montrent combien ils
ont appris a vivre avec la maladie, sans
jamais I'oublier, bien slr, mais sans en
faire un obstacle. Avec détermination et
courage, ils réalisent un exploit sportif
que les biens portants n’accomplissent
pas... Une belle lecon de Vie !

La participation du Pr Pierre Brissot,
Coordinateur du Centre de Réfé-
rence des surcharges en fer rares —
CHU de Pontchaillou et d’un méde-
cin diabétologue, a permis aux 100
— 150 participants réunis lors de
chacune des soirées, de com-
prendre les mécanismes com-
plexes de ces deux pathologies,
silencieuses et combien dévasta-
trices®

AHO et FFAMH remercient Giséele
Lafond d’avoir planté leur drapeau au
sommet du Mont Blanc, ainsi que les
médecins qui ont accepté d’intervenir
lors de ces ciné-conférences.

La FFAMH tient a féliciter M Joél Dé-
mares pour l'organisation exception-
nelle de ces manifestations.

Brigite Pineau

Hémochromatose

et douleurs articulaires

Les manifestations osseuses et articu-
laires de I’hémochromatose sont trés
fréquentes. En effet, environ 2/3 des
patients atteints de la maladie se plai-
gnent de douleurs articulaires. Celles-ci
peuvent étre plus ou moins invalidantes
mais dans un nombre de cas non négli-
geable, elles diminuent franchement la
qualité de vie. Elles peuvent se présen-
ter sous la forme de douleurs arthro-
siques ou au contraire d’une polyar-
thrite qui ressemble a de la pseudo-
goutte ou dans quelques cas a une po-
lyarthrite chronique invalidante.
Quelques localisations sont particuliere-
ment évocatrices: les atteintes des
mains et particulierement des articula-

tions métacarpo-phalangiennes (a la

La gravité potentielle de I'atteinte arti-
culaire de ’lhémochromatose est attes-
tée par I'augmentation du nombre de
prothéses articulaires chez les patients
par rapport a la population générale;
dans certaines études, ce risque est
multiplié par 9, principalement des pro-
theses de hanches. Les possibilités thé-
rapeutiques sont actuellement limitées
et malheureusement, les saignées

n‘améliorent généralement pas les
symptomes articulaires. En I'absence de
contre-indication liée au malade, divers
traitements symptomatiques sont em-
ployés : antalgiques, cures courtes d’an-
ti-inflammatoires stéroidiens ou de col-
chicine lors de poussées inflamma-
toires. Les infiltrations articulaires de
corticoides sont souvent tres efficaces.
Il n"existe pas de « traitement de fond »
du rhumatisme hémochromatosique.

Néanmoins, il existe des pistes de re-

base des doigts) des 2 S R2 A 3 éhérde, notamment un médicament

des hanches, des chevilles... mais toutes
les articulations peuvent étre atteintes.

bloquant une molécule inflammatoire
va étre prochainement proposé a des

malades ne répondant pas aux traite-
ments classiques dans le cadre d’un es-
sai clinique hospitalier national que
nous piloterons a Rennes.
L'ostéoporose est une autre complica-
tion un peu moins connue de I’hémo-
chromatose. Elle est importante a dé-
pister car elle augmente le risque de
fracture. On ne sait pas si les saignées
ont un impact sur I'évolution de la
masse osseuse des patients. Nous
sommes en train de terminer une étude
multicentrique (a laquelle certains
d’entre vous ont di participer) dont le
but est d’essayer de répondre a cette
question.

Les saignées permettent d’éviter les
complications vitales de la maladie. Il
faut maintenant s’occuper de la qualité
de vie des patients. Le traitement des
manifestations ostéoarticulaires est clai-

rement un enjeu.

Pr Pascal
Rennes, Uni versité
de ReclheSERM 1 (€qUi

Guggenbuh!
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ETABLISSEMENT FRANGAIS DU SANG

Un million de malades ont

besoin de vous

Le traitement du futur ?

L’'Etablissement Francgais du Sang, par-
tenaire de la Fédération Francaise des
Associations de Malades de I'Hémo-
chromatose, entreprend tout au long
de I'année, des campagnes de sensibili-
sation au don du sang.

Nous tenons a rappeler aux hémo-
chromatosiques que, depuis un Arrété
Ministériel de janvier 2009, I'hémo-
chromatose n’est plus une contre-
indication au don du sang. Aujourd’hui
Ho > RSa

al A BafsIes &

Au cours de I'été 2013, des étudiants
du Génopole d’Evry engagés dans un
concours international en biologie syn-
thétique (IGEM) prennent contact avec
nous. lls travaillent sur un traitement
en substitution des saignées et sollici-
tent notre aide pour relayer un ques-
tionnaire auprés de nos adhérents.
Nous faisons connaissance, quelques
semaines plus tard, avec cette équipe
pluridisciplinaire fort sympathique et
motivée. lls sont alors a la recherche
de conseils pour la préparation d’'un
séminaire sur ’'Hémochromatose qu’ils
organisent en septembre.

Avednstke doresur dis parviennent a

centres de soins EFS & 2 yUUNI y & T4&MNeBr les grandes personnalités du

mées en don-saignées.

Vous étes nombreux a nous faire part
de vos difficultés d’accés au don-
saignée aussi jugeons-nous utile de
préciser que :

Pour qu’une saignée thérapeutique
puisse devenir don du sang il con-

vient que :

i le malade ait normalisé son
taux de ferritine,

1 le malade réponde aux criteres

du don comme tout donneur —
qguestionnaire médical a rem-
plir a chaque don,

1 Le médecin du centre de soins
EFS, qui suit régulierement le
malade en saignées thérapeu-
tiques, donne son accord pour
que le patient puisse rentrer
dans le cadre du don,

| Le malade prenne rendez-vous
dans ce centre agréé en préci-
sant qu’il est hémochromato-
sique et a besoin d’effectuer un
don-saignée,

1 le malade présente sa prescrip-
tion lors du rendez-vous.

La FFAMH vous recommande vive-
ment si vous remplissez les condi-
tions ci-dessus, de rejoindre les 1,7
million de donneurs de I'année
2013. Une contrainte majeure

Effectuer votre saignée dans un
centre de soins EFS habilité au don-

saignée.

Brigite Pi neau

monde scientifique et médical s’inté-
ressant au métabolisme du fer YLe Dr
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le Dr Nicolas Pollet, un des supervi-
seurs de I’équipe, nous a ouvert a un
environnement que les malades ne
connaissent pas. Nous étions loin de
nous imaginer que le tube digestif con-
tient entre 500 et 1 000 bactéries diffé-
rentes, et que celles-ci impactent sur
notre santé. Nous ignorions également
que les bactéries aiment beaucoup le
fer...

De quels traitements pourrons-nous
bénéficier a I’avenir ?

Le Pr Pierre Brissot a mentionné : Les
chélateurs de nouveau type pris par
voie orale - et dont l'indication n’est
pas I’hémochromatose — lesquels peu-
vent étre parfois associés aux sai-
gnées, les inhibiteurs d’absorption, la
supplémentation en hepcidine.

Quant a ces étudiants, ils se sont enga-
gés dans un projet visant a lutter
contre la surabsorption du fer au ni-
veau de lintestin. Ils ont congu un
traitement a partir d’'une bacté-
rie modifiée pouvant détecter
les fortes concentrations de fer
dans I’environnement et pro-
duire des entérobactéries
6ol OAffSa t D
dans le tube digestif). Ils ont
fabriqué une gélule contenant
des bactéries. Celle-ci résiste a
I'acidité de I'estomac et se dis-
sout au niveau de la partie supé-
rieure de lintestin gréle . Ce
traitement permettrait d’espa-
cer les saignées chez le patient
hémochromatosique, en phase
d’entretien.

Gaél Nicolas> OK SNIOK S dzNJ t Bieh qué 1y Fase du dzivail Hees étu-
chin, le Pr Pierre Brissot, O 2 2 NR A VY | diarsdd¥a recherche fondamentale,

du Centre de Référence des surcharges
en fer rares — CHU de Rennes - le Dr
Marie Paule Rothx
I'Inserm de Toulouse. Médecins, cher-
cheurs et patients sont ainsi réunis
pour une journée exceptionnelle.
Si le sens du discours a parfois échappé
aux malades, notamment I'exposé du
Dr Marie Paule Roth sur le lien entre le
géne HFE et I'hepcidine, les présenta-
tions nous ont permis de comprendre
que grace ala découverte de I’hepci-
dine, régulateur clé de I'homéostasie
du fer, il est possible désormais de syn-
thétiser ce produit et, en I'adminis-
trant a des souris hémochromato-
siques, de contrecarrer le développe-
ment de la surcharge en fer.

La présentation sur le Microbiome, par

ils ont, dans une approche complé-
mentaire originale, souhaité une di-

OK S ND K melaheh clikique  leur étude en réali-

sant un questionnaire en ligne auprés
de 266 patients, questionnaire qui a

montré que :

1 75% des répondants se pronon-
cent satisfaits du traitement ac-
tuel,

1 nH 2> RS& NBLR

tranche d’age 36-60 ans, se-
raient préts a tester le nouveau
traitement dans sa phase cli-

nique,

1 Les actifs seraient intéressés par
ce traitement bactérien s’il était
validé.

Brigite Pineau
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Témoignages

1 - Le questionnaire de santé pour

une demande de prét ?

Question de V.B

« Je me permets de vous adresser ce mail car je suis atteinte
d'hémochromatose, et je souhaite effectuer un emprunt im-
mobilier. Mon médecin est actuellement en congé, sauriez-
vous me dire si je dois déclarer cette maladie sur le question-
naire médical ? »

Réponse Président AHO

« Si votre hémochromatose a été dépistée formellement, et
fait aujourd'hui I'objet d'un protocole de soins (soustractions
sanguines régulieres), de consultations périodiques d'un spé-
cialiste, vous devez indiquer I'existence de cette pathologie
dans le questionnaire de santé.

Votre médecin ne pourrait-il pas par rapport a votre hémo-
chromatose, spécifier quel était votre taux de ferritine au mo-
ment du diagnostic, préciser le protocole de soin et montrer,
si c'est le cas, que vous menez une vie tout a fait normale ?
C'est la situation de nombreux "hémochromatosiques" dépis-
tés  précocement. C'était mon cas en  1996.
J'ai été confronté a ce probleme en 1999 alors que j'avais été
dépisté homozygote trois ans plus tot. Dans un premier
temps la compagnie d'assurance a prononcé une surprime
sévere.

Grace a une attestation de mon médecin sur la situation satis-
faisante de mes bilans de ferritinémie, des échographies du
foie, et en I'absence de signes cliniques tels les douleurs arti-
culaires par exemple, la compagnie d'assurance a accepté
mon  dossier avec une trés faible  surprime.
Je pense qu' il faut jouer la transparence. Je vous conseille
vivement de solliciter le concours de votre médecin ou du
spécialiste qui vous suit.

En attendant vous pouvez aussi expliquer, en annexe du ques-
tionnaire de santé, votre situation en regard de I'hémochro-
matoseX aA (2dzi Sad hy asStzy
sier de votre praticien. Vis-a-vis des assureurs, il faut vous
battre, OF NJ f UKSY2OKNRB Yl G42a8§
ment soignée et bien suivie n'est pas mortelle.
Dans mon cas je suis suivi par le CHU de Rennes Pontchaillou.
Je fais des saignées tous les deux mois depuis 17 ans, une
échographie tous les deux ans, et je vis normalement, igno-
rant presque que je suis porteur des genes mutés HFE C282Y.
Le prét contracté en 1999 a été remboursé en 2009, et la
compagnie d’assurance n’ a pas eu de préjudice. Elle a méme
encaissé une petite surprime.
Je vous invite a vous rendre notre site:
www.hemochromatose-ouest.fr

vous y trouverez de nombreuses réponses sur la maladie,
notre bulletin d'information, et des témoignages intéressants.
Je reste a votre disposition, n’hésitez pas a me téléphoner. »

sur

Réponse de V.B

« Je vous remercie pour vos précieux conseils que je vais ap-
pliquer sans tarder.

Le dépistage a été effectué il y a maintenant 15 ans et ma vie
se déroule tout a fait normalement avec des saignées tous les
0 Y2Aad SYOGANRY®

Je vais prendre contact avec mon médecin et lui demander les
attestations nécessaires. Trés cordialement.»

Epilogue octobre 2013

Apreés avoir fait exactement ce que nous préconisions, V B
nous a informés de I'acceptation de la compagnie d’assu-
rance pour un prét sans surprime.

2 - La saighée sous hypnose

Porteuse de la mutation Cys282 a I'état homozygote avec une
ferritine a 1200 et une saturation sidérophiline a 79%, j'ai
commencé les saignées a I'hdpital d'Aix en Provence en fé-
vrier 2012.

Celles-ci me posent un probléme car je fais systématiquement
un malaise vagal avec plus ou moins perte de connaissance
dans les 5 minutes qui suivent le début de la saignée, accom-
pagné bien sir de chute de tension jusqu'a 6-4 pour la plus
basse. Personne n'explique ces malaises pour l'instant, alors
gue je mange bien juste avant (rdv a 14h), pas de stress parti-
culier ni de craintes de ma part concernant ce traitement.
L'équipe de I'h6pital a donc décidé de continuer les préleve-
ments en milieu hospitalier pour éviter toute complication
liée au malaise.

Une infirmiere du service, formée a I'hypnose, m'a donc pro-
posé de tenter les saignées sous hypnose® + 2 A f &
séances que nous faisons dans ces conditions et cela se passe
tres bien : plus de malaise, plus de chute de tension ! Aussi,
pour éviter de monopoliser une infirmiére durant toute la
saignée, je travaille depuis peu a 'autohypnose et cela fonc-
tionne bien. Il faut concentrer son attention sur soi méme, en
projetant totalement sa pensée dans un environnement ras-
surant, serein, confortable, et faire completement abstraction
gh2relzaca quSr{é')us bﬂ%@rﬁ(g?&t,Neﬁeur,Ss){néaﬂéﬁ, dow-

leur...).

R Sckdk éeéfhr§q3e laikse sdin@nf le@én%deci)(s%Mslépftiqgé's',

mais je conseille vivement aux malades qui, comme moi, sup-
portent mal les saignées, de tenter I'expérience. Contraire-
ment aux idées regues, on reste malgré tout conscient durant
toute la séance, il s'agit juste de faire abstraction et de se ré-
fugier dans un coin de sa conscience. C'est une technique qui
nécessite un peu d'entrainement mais on y arrive, a condition
bien sir d'étre réceptif car tout le monde ne I'est pas. Dans
tous les cas, cela ne colte rien d'essayer car au final c'est
moins de stress pour tout le monde et un vrai confort au
moment des soins.

Mme V. L. Bouches du RhoOne,
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Alsace Hémochromatose, en partenariat
avec la ville de Kingersheim, I'Etablisse-
ment Frangais du Sang (EFS) et le sou-
tien logistique de I'Union Régionale des
Médecins Libéraux d’Alsace, a engagé
une campagne de sensibilisation des
Mmycn YSRSOAya
octobre 2013. Outil de communication :
une plaquette élaborée sous I'égide de
la FFAMH, en collaboration avec le Pr
Pierre Brissot et le Pr Catherine Buffet,
spécialistes reconnus des surcharges en
fer.

Ce document présentant une synthése
des éléments essentiels caractérisant
I"'Hémochromatose Héréditaire, sa prise
en charge diagnostique et thérapeu-
tique devrait, dans les années a venir, et
en fonction des subventions allouées,
faire 'objet de nouvelles campagnes de
sensibilisation relayées par les associa-
tions régionales membres de la Fédéra-
tion Francgaise des Associations de Ma-
lades de I'HéEmochromatose.

Il ne faut plus, qu’en 2014-2015, 55 %
des malades soient diagnostiqués par
hasard ou dans le cadre d’un dépistage
familial, comme I’a révélé l'enquéte
nationale « Hémochromatose de Type
1 - Circonstances de Découverte et Dé-
conduite en 2012
par le Docteur Bernard Gasser, Prési-

lais Diagnostiques »,

s e n disteddes Yvelimesa t |

ISy SN

on des
iLes tésgltats da lcetteaaction,canjouir-
d’hui en phase d’évaluation, seront pu-
bliés dans nos prochains numéros. Selon
son impact, cette campagne d’informa-
tion sera reproduite dans d’autres dé-
partements francais sous I'égide de la
FFAMH ainsi que dans certains pays
membres de JEEAPH (fédération euro- .
peenne) aﬁan de fglvorlsRerQuln deplsltage
précoce de 'Hémochromatose.

Dr Francgoi se

Secrétaire Générale
Quand | 6h®moc
touche | e

Lorsque I'on parle d’hémochromatose,
c’est bien s(r a la maladie la plus fré-
quente que I'on pense : affection géné-
tique de surcharge en fer, ne survenant
que chez les sujets de race blanche et
commencgant a s’exprimer cliniquement
a un age trés tardif pour une maladie
génétique. En effet, les différents symp-
tomes apparaissent a I'dge adulte, sou-
vent vers 35-40 ans chez I'homme et
une dizaine d’années plus tard chez la
femme. Cette affection est en rapport
avec la mutation C282Y du géene H F2E
mutation qui est présente a double
dose (une mutation venue du pére, une
mutation venue de la meére).
Lorsque ce géne H F E dzii
MppcI 2y I RQl
tion allait expliquer tous les cas d’hémo-

dent d’Alsace Hémochromatose, au-

prés de 395 malades. chromatoses mais on s’est vite apergu

Brigite Pineau qu’il n’en était rien. En effet, d’authen-
. tiques cas de surcharges en fer sans mu-

Campagne doinfor rtggoF\ 6283Y et p%urtant det nature fa-

dans | es Yvelines

Suite au déjeuner débat organisé par la
Fédération Européenne des Associa-
tions de Malades de 'Hémochromatose
69C!tl 0 Sy
ment Européen, et conformément aux
recommandations de la Commission
Européenne, une campagne d’informa-
tion pilote a été menée en septembre

Hanmo | dzLINBAa RSa
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miliale, ont été observés. Certes, ces
maladies pouvaient toucher des adultes
« avancés » en age mais d’autres con-
cernaient des sujets jeunes, a savoir soit

moins de 30 ans.

Ainsi, a coté de I’'hémochromatose HFE,
désormais appelée hémochromatose de
type 1, d’autres hémochromatoses, trés

t Hrares, adGeR Gjdydnifes» ontDpg Witge N‘]g Enétque.

génétiquement identifiées. Elles corres-

0S3

Co ur tdesugharges en fer massives, touchant

S u elpr%uEnt IeJde@elébHam%nt de I'exces

RSO2 B%tgftﬁﬁ?ndggf Igur assoAcier un.trai-
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iques qui pourraient prédisposer au
Net §'?-[ qul p p p

pondent aux mutations de trois genes
différents. L'un s’appelle le géne HJ}V
002RIYyd I hEINP{j SN
un autre HAMB O2 Rl yi f QI
régulation du fer appelée hepcidine), et
le troisieme T F BA.J2 dzNJ NB O
transferrine de type 2). Ces hémochro-

ur

matoses (appelées respectivement 2A,
H. . S0 o0 2yi Sy O:
per (?es[swets jeunes, d’étre particulie-
rement séveres avec le développement

pHrciPafeent le coeur, ’hypophyse, le
;Flancreas et le f0|e Comme pour I'hé-

moghroomg'go?e de

Pype 1ele mécanisme
en fer est un déficit de production de
I’hepcidine, mais ce déficit est ici massif
expliquant la précocité et l'intensité de
la surcharge en fer.

[ QSGdzRS 3ISYySaeljdsSE
laboratoires ultra-spécialisés, permet
d’identifier ces maladies par la mise en
évidence des mutations correspon-
dantes. Une fois le diagnostic posé, I'éli-
mination de la surcharge en fer est une
urgence thérapeutique. Elle se fait,
comme pour I’hémochromatose de type
MZ LI NJfF NBFfAAl]s
fait de I'importance de I'excés en fer et
de la nécessité d’obtenir son élimina-

tion le plus rapidement possible, on

desferrioxamine (administrée par voie
sous-cutanée prolongée ou par perfu-
sion intraveineuse) soit un médicament
chélateur a prise orale (le déférasirox).

Comme pour I’hémochromatose de
type 1, il est essentiel, apres que dia-
gnostic a été posé chez un individu,
d’engager une enquéte familiale a la

recherche de profils génétiques iden-

développement de surcharges en fer de

méme type.

Pr Pierre Bri ssojt

Coordinateur du Celn
ence de surchargeg

CHU Pont agh
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