


	
		×
		

	






    
        
            
                
                    
                        
                    
                

                
                    
                        
                            
                            
                        

                    

                

                
                    
                                                    S'identifier
                            Téléverser un fichier
                                            

                

            


            	Most Popular
	Study
	Business
	Design
	Technology
	Travel
	Découvrez toutes les catégories


        

    
















    
        

            
                Download - PETIT JOURNAL DE FABRYapmf-fabry.org/IMG/pdf/0-petit_journal_no10_-webdf-2.pdf · Paris 1ère rencontre 10ème rencontre Lille 7ème rencontre Saint Valéry 4ème rencontre Reims

                
            


            

            
                                    
                        

                    

                    
                        Download
                    

                            


            

                                
            


							
					Transcript

					Page 1
                        

Paris1ère rencontre
 10ème rencontre
 Lille7ème rencontre
 Saint Valéry4ème rencontre Reims
 2ème rencontre
 Strasbourg3ème rencontre
 Lyon 5ème rencontre
 Marseille8ème rencontre
 La Chapelle sur Erdre9ème rencontre
 Bordeaux6ème rencontre
 2005-2015
 numéro 10ème anniversaire
 PETIT JOURNAL DE FABRY 10

Page 2
                        

Page 2 Page 3
 sommaire
 03 Éditorial
 04 Rencontre Annuelle
 - Assemblée Générale
 - Situation de l’année 2013
 - Présentation de l’année 2014
 - Comptes 2013
 - Ateliers et conférence
 - Témoignage
 24 Actualités médicales
 30 Nouvelles des laboratoires
 pharmaceutiques
 32 Plan national des Maladies Rares 2
 33 Manifestations au profit de l’APMF
 34 Événement nationaux
 37 Bulletin d’adhésion 2014
 38 Infos
 40 Trombinoscope

Page 3
                        

Page 2 Page 3
 N’hésitez pas à visiter le site internet l’APMF : www.apmf-fabry.org, notre page Facebook : https://www.facebook.com/pages/Association-des-Patients-de-la-Maladie-de-Fabry-APMF/180761738638388?fref=ts - Tweeter : APMF-FABRY@APMFFABRY
 Cette année 2014, l’APMF a continué d’évoluer : tout d’abord au niveau de son conseil d’administration qui s’est encore étoffé d’une nouvelle administratrice, Alexandra ANTOLINOS et d’un nouveau médecin qui a rejoint notre comité scientifique : le Professeur DESCHENES, néphropédiatre à Paris. J’en profite pour leur souhaiter la bienvenue ainsi qu’à tous nos nouveaux adhérents puisque nous avons atteint cette année le nombre de 262 adhérents.
 Cette année a vu également le changement de présidence de l’APMF et ce n’est pas sans émotion que Nathalie TRICLIN, fondatrice et Présidente de l’APMF, depuis plus de 9 ans, n’a pas souhaité renouveler son mandat, au poste de présidente. Celui-ci a été occupé quelques mois par Véronique SIMON élue lors du conseil d’administration du 17 mai 2014 et qui a souhaité démissionner lors de notre conseil d’administration du 19 septembre 2014. C’est à cette date que j’ai donc été nommée présidente.
 Comme vous pourrez le lire dans les pages de notre petit journal, notre association continue de se développer avec la mise en place de l’étude DEFORMH (sur la Déformation Myocardique) qui a débuté lors de notre dernière rencontre nationale à Nantes en 2014. Nous poursuivons également notre projet de dépistage FANAICA (Etude de la capillaroscopie unguéale chez des patients atteints de la maladie de Fabry, Naifold
 Capillaroscopy in Fabry Disease) qui a débuté lors de notre rencontre annuelle à Marseille en 2013. Enfin, notre projet “Fabry families : no patients forgotten” est en cours de finalisation. J’en profite pour remercier ici tous les acteurs de ces différents projets qui ont participé à ces études.
 Enfin, dans un souci permanent d’améliorer toujours le diagnostic de notre maladie, un nouveau projet à l’étude vous sera présenté lors de notre prochaine rencontre annuelle qui se déroulera les 6 et 7 juin 2015 à Nanterre. Cette rencontre aura la particularité en cette année 2015 de fêter le 10ème anniversaire de notre association. Nous vous y attendons nombreux !
 Pour finir, je tiens à remercier également les membres du bureau et du comité scientifique pour leur implication au sein de notre association et j’encourage tous les adhérents qui souhaiteraient nous rejoindre pour nous apporter leur aide dans la gestion de notre association à se rapprocher de nous. Je me tiens à leur disposition.
 Au nom de tous les membres du bureau et du comité scientifique, je vous souhaite une bonne et heureuse année 2015.
 Bonne lecture.
 Arielle Bachelery, Présidente
 — Editorial —
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 Cette année est une année particulière avec des changements au niveau du conseil d’administration, comme vous avez pu le lire dans l’édito écrit par Arielle BACHELERY, nommée Présidente de l’APMF depuis le 19 septembre 2014.
 Cette rencontre fut conviviale, pleine d’émotions et enrichissante !C’est dans la bonne humeur que familles et médecins se sont retrouvés pour des moments d’échanges et d’informations.
 L’APMF a eu le plaisir d’accueillir au sein de son bureau en tant qu’administrateur, Alexandra ANTOLINOS, adhérente depuis 2010 et Vice-Présidente de l’APMF depuis le 19 septembre 2014 (voir éditorial).
 Le comité scientifique accueille également le Pr Georges DESCHÊNES, néphropédiatre à Paris.
 Bienvenue à eux au sein de notre conseil d’administration et comité scientifique !
 RENCONTRE ANNUELLE
 Comme tous les ans, la rencontre nationale a débuté par l’assemblée générale dont vous trouverez ci-dessous une petite synthèse.
 Assemblée générale du 17 mai 2014 à la Chapelle-sur-Edre
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 u Mise à jour du site internet www.apmf-fabry.org avec la création de liens Facebook et la mise à jour de la page Facebook.
 u Participation de l’association auprès des centres de référence avec des rencontres régulières des médecins spécialisés dans la prise en charge de la maladie de Fabry.
 u Organisation de la 8ème rencontre des Patients le 8 juin 2013 à Marseille.
 u Rédaction du 9ème petit journal informant les membres de l’actualité de l’APMF ainsi que des actualités médicales sur la maladie de Fabry.
 u Diffusion du kit “Guide complet de la maladie de Fabry”.
 u Mise en place du projet “Fabry families : no patients forgotten”.
 u Elaboration du programme d’Education Thérapeutique du Patient (ETP) dans la maladie de Fabry le 4 avril 2013 par l’APMF.
 u Mise en place de l’étude FANAICA en juin 2013 (Apport de la capillaroscopie unguéale dans l’évaluation des patients atteints de la Maladie de Fabry ou Nailfold capillaroscopy in Fabry Disease).
 u Participation de l’association à toutes les réunions d’informations relatives à la maladie de Fabry et aux maladies rares, réunions organisées par le Ministère de la Santé, et les autres instances.
 u L’APMF a été réélue en tant que membre du Conseil national de l’Alliance Maladies Rares pour un mandat de 3 ans et Nathalie TRICLIN a été réélue au poste de Vice-Présidente lors de la dernière assemblée plénière du 6 avril 2013. Elle a participé à Europlan (13 janvier 2014) : projet européen des plans nationaux maladies rares dont elle présida le comité d’organisation et participa aux Rimes et commissions communication, Journée Internationale des Maladies Rares, marche des maladies rares organisée dans le cadre du Téléton.
 u Participation aux différentes réunions d’informations organisées par les laboratoires pharmaceutiques Shire et Genzyme.
 u Participation à la 1ère Journée De Réflexion Ethique : “Accompagnement des associations dans l’annonce du diagnostic et dans l’écoute”, le 24 janvier 2013, à Paris.
 u Intervention de l’APMF à la Réunion Nationale du Comité d’Evaluation du Traitement des Maladies Lysosomales (CETL) à Toulouse, le 20 juin 2013.
 u Participation au XIVème forum des associations organisé par Orphanet en partenariat avec Alliance Maladies Rares.
 u Réunions de bureau du Comité d’Evaluation du Traitement des Maladies Lysosomales (CETL).
 u Participation aux réunions du CETF (Comité d’Evaluation du Traitement de la maladie de Fabry).
 u Participation au congrès de néphrologie à Nantes du 8 au 11 octobre 2013, afin de faire connaître l’APMF aux néphrologues et de les sensibiliser à la maladie de Fabry, avec la tenue d’un stand sur quatre jours et participation aux conférences.
 u Intervention de l’APMF lors de Rare 2013 à Montpellier sur le thème : “Relation associations de malades et industrie” les 28 et 29 novembre 2013.
 u Intervention de l’APMF sur le thème de l’Education Thérapeutique du Patient (ETP) lors des ateliers maladies rares organisés par le laboratoire Genzyme les 3 et 4 décembre 2013, avec une conférence de presse.
 u Participation à diverses formations telles que l’éducation Thérapeutique du Patient (ETP).
 Réalisation et organisation
 Situation de l’année 2013
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 Les projets et enquêtes ✚ Finalisation et mise en place du projet “Fabry families : no patients forgotten”
 ✚ Finalisation et dépôt du projet d’Éducation Thérapeutique du patient (ETP) à
 l’Agence Régionale de Santé (ARS) Champagne-Ardenne
 ✚ Poursuite de l’étude Naifold capillaroscopy in Fabry Disease (FANAICA) :
 apport de la capillaroscopie unguéale dans l’évaluation des patients
 atteints de la Maladie de Fabry
 ✚ Mise en place d’une nouvelle étude DEFORMH (analyse de la déformation
 myocardique au cours de la maladie de Fabry)
 Participations de l’APMF aux manifestations
 ✚ 28 février 2014 : 7ème Journée Internationale des Maladies Rares
 ✚ 15 juin 2014 : marche Groupama à Haybes dans les Ardennes
 ✚ 22 juin 2014 : Course des Héros à Paris
 ✚ 6 décembre 2014 : 15ème marche des maladies rares dans le cadre du Téléthon
 organisée par Alliance Maladies Rares
 ✚ 9ème Rencontre des Patients de la maladie de Fabry à La Chapelle-sur-Erdre
 ✚ Réalisation du 10ème petit journal
 ✚ Refonte du site internet de l’APMF pour répondre au mieux aux attentes des
 malades avec une nouvelle plateforme de publication et une interface dite responsive
 sur smartphone et tablette avec plus de vidéos, de photos, …
 ✚ Création d’un compte Twitter (APMF-FABRY@APMFFABRY)
 ✚ Mises à jour régulières des 2 pages Facebook : la page officielle (Association des
 Patients de la Maladie de Fabry – APMF) et la page consacrée à la Course des
 Héros (Apmf - Course des Héros 2014)
 ✚ Préparation de la 10ème Rencontre Nationale des Patients de la Maladie de Fabry
 2015 à Paris
 Présentation de l’année 2014
 Réalisation et organisation
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 ✚ Alliance Maladies Rares : Conseils nationaux, Rimes, commissions communication, Europlan (projet européen des plans nationaux maladies rares), assemblée plénière, formations…
 ✚ Ministère de la Santé, Orphanet et Eurordis, Fondation maladies rares
 ✚ CETL (Comité d’Evaluation du Traitement des Maladies Lysosomales) et CETF (Comité d’Evaluation du Traitement de la Maladie de Fabry)
 ✚ Forum sur l’Éducation Thérapeutique du Patient (ETP) dans les maladies rares organisé par Alliance Maladies Rares – Ministère de la Santé
 ✚ 69ème Congrès de la société française de médecine interne
 ✚ 15ème Forum national “Nouvelles technologies de l’information et de la communication (NTIC) et les maladies rares” avec pour thème : “Internet des objets, applications mobiles : des révolutions NTIC pour les maladies rares”
 ✚ Présentation du programme d’Éducation Thérapeutique du Patient (ETP) de l’APMF “FILIGRANE” lors des ateliers ETP de l’Alliance Maladies Rares
 Participations de l’APMF aux réunions de travail
 LE BuREAu DE L’APMF19 septembre 2014 (se reporter à l’éditorial)
 Compte tenu des changements de présidence et de l’élection de Alexandra Antolinos le conseil d’administration, a décidé d’élire :
 ✚ Présidente : Arielle BACHELERY
 ✚ Vice-présidente : Alexandra ANTOLINOS
 ✚ Secrétaire : Virginie LE PERA
 ✚ Trésorier : Richard PINTAT
 ✚ Administrateur : Nathalie TRICLIN
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 LES COMPTES 2013
 Les produits d’exploitation
 L’examen   des   comptes   2013   et   résultats   par   rapport   à   celui   de   2012      
                          
                                                                                   
        
 Les   produits   d’exploitation   s’élèvent   à   108   732€   contre   64   914€   pour   l’exercice   précédent      
     
 Les   charges   d’exploitation   s’élèvent   à   88   329€   contre   62   342€   pour   l’exercice   précédent.         
 Compte   tenu   de   produits   financiers   de   367€   correspondant   aux   intérêts   sur   le   livret,      le   bénéfice   s’élève   à   8   153,68€   pour   l’exercice   clos   le   31   décembre   2013.   
  
 Nous   remercions   Mr   Christophe   Geoffrin   pour   sa   présentation   des   comptes   lors   de   notre   Assemblée   Générale.   
 54   023€   
 2   535€   
 2   718€   
 362€   5   276€   
 2012   Subven2ons   reçues   
 Co2sa2ons   adhérents   
 Legs   et   dons   
 Ventes   de   livres,   cartes   de   vœux   Remboursements   de   frais   
 Total   des   produits   :   64   914€   
  1   854€      
  331€      
  348€         7   173€      
  2   830€      
  39   078€      
  2   581€      
  1   406€      
  6   043€      
  398€         300€      
 2012    Fournitures   administra2ves   Loca2on   de   salles   
 Entre2en   de   matériel,   maintenance   et   assurance   Honoraires   
 Fournitures   d'anima2on,   catalogues,   imprimés   Frais   de   déplacements,   missions,   récep2on   Frais   de   téléphone   et   affranchissements   Frais   de   forma2on   
 Charges   de   personnel   
 Dota2ons   aux   amor2ssements   Divers   
 Total   des   charges   :   62   342€   
 PRODUITS   D’EXPLOITATION      
  
 CHARGES   D’EXPLOITATION      
 3   120€   
 5   634€   469€   
 8   778€   
 Suben2ons   reçues   
 Co2sa2ons   adhérents   
 Legs   et   dons   
 Ventes   de   livres,   cartes   de   vœux   
 Remboursements   de   frais   
 2013   
 Total   des   produits   :   96   116€   
 3   081€    2   719€   
 332€   
 5   193€   
 3   146€   
 46   898€   
 3   506€   
 1   208€   
 6   168€   
 1   181€   
 14   897€   
 2013   Fournitures   administra2ves   Loca2on   de   salles   
 Entre2en   de   matériel,   maintenance   et   assurance   Honoraires   
 Fournitures   d'anima2on,   catalogues,   imprimés   Frais   de   déplacements,   missions,   récep2on   Frais   de   téléphone   et   affanchissements   Frais   de   forma2on   
 Charges   de   personnel   
 Dota2on   aux   amor2ssements   Divers   
 Total   des   charges   :   88   329€   
 Les produits d’exploitation s’élèvent à 96 116€ contre 64 914€ pour l’exercice précédent
 Les charges d’exploitation s’élèvent à 88 329€ contre 62 342€ pour l’exercice précédent.
 Les charges d’exploitation
 Compte tenu des produits financiers de 367€ correspondant aux intérêts sur le livret, le bénéfice s’élève à 8 154€ pour l’exercice clos le 31 décembre 2013.
 Nous remercions Mr Christophe GeoFFriN pour sa présentation des comptes lors de notre Assemblée Générale.
 78 115€
 Subventions
 affranchissements
 Dotations aux
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 13h00 : Introduction et bienvenuen. triclin
 13h05 : Que change le décret du 20 juin 2013 ?Dr G.Viot
 13h35 : Prise en charge de la maladie de Fabry à Nantes
 Dr A.Masseau
 13h45 : Avant première “Fabry families : no patients forgotten”
 Présentation des ateliersDr R.Garnotel1 - Atelier : “Education Thérapeutique du Patient” (ETP)
 Dr D.simon, V.simon, A.Bachelery
 2 - Atelier : “Quotidien de l’aidant au travers de FABRY”
 Pr B.Bienvenu, E.Jung, R.Pintat, Pr s.Bekri
 3 - Atelier “des Neophytes” : “Pour toutes les questions que
 vous vous posez ?”Dr o.lidove, Dr R.Garnotel,
 4 - Atelier: “Privé : échanges d’expérience entre jeunes adultes”
 V.Bachelery, A.Barrère, V.Roudergue, Dr G.Viot, n.triclin, P.Conseil
 14h15 : Travail par atelier
 15h20 : Pause
 16h05 : “Les nouveaux symptômes liés à l’âge”Dr o.lidove,
 16h35 : Restitution des différents ateliersModérateur : Pr s.Bekri
 17h00 : Evolution de l’étude FANAICAPr B.Bienvenu
 17h15 : Questions diverses (médicales, sociales et administratives) 18h00 : Conclusion et fin de la réunion Cette année, pour les plus jeunes, une activité surprise a été
 prévue encadrée par V.le Pera et M.simon.
 CONFÉRENCES ET ATELIERS
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 Lors des 9èmes journées de l’APMF à La Chapelle sur Erdre, nous avons abordé les conséquences pour les patients et les médecins du Décret n°2013-527 paru le 20 juin 2013 modifiant la loi n°2011-814 du 7 juillet 2011. Ce décret parle de l’information due aux apparentés pour les familles confrontées à une maladie génétique.
 Les personnes concernées par ce décret sont celles présentant une anomalie génétique dont les conséquences graves peuvent justifier des mesures de prévention pour les apparentés de cette personne affectée (soins et conseil génétique compris).
 Le décret précise que toute personne bénéficiant d’une analyse génétique doit être informée, avant réalisation de l’examen, de l’obligation qui pèse sur elle d’informer les membres de sa famille potentiellement concernés (dont la liste est élaborée lors de la consultation de génétique), dont elle peut raisonnablement obtenir les coordonnées dès lors que des mesures de prévention (conseil génétique ou soins compris) pourraient leur être proposés.
 En cas de diagnostic d’une anomalie génétique grave, un document rédigé de façon loyale est remis au patient à l’attention de sa parentèle portant mention des différentes associations agréées.
 Le médecin doit mentionner dans le dossier que son patient a accepté d’informer sa famille et préciser l’identité des tiers qui seront contactés par le patient.
 Si le patient atteint a fait un don de gamètes ou d’embryons, le médecin pourra porter à la connaissance du responsable du centre (CECOS) de l’existence d’une maladie génétique.
 En l’absence d’une telle autorisation, le médecin mentionne dans le dossier médical le refus.
 Si le patient ne souhaite pas contacter les différents membres de sa famille, l’information peut se faire par le médecin (après demande écrite par le patient). Ce dernier les invitera par lettre recommandée à se rendre à une consultation de génétique, sans dévoiler le nom de la personne testée ni de la maladie. Le médecin généticien consulté sera informé par le médecin prescripteur de l’anomalie génétique en cause.
 Le Ministère en charge de la santé a, de façon concomitante, proposé un modèle de lettre (4ème alinéa de l’article L.1131-1-2) pouvant être adressé aux membres de la famille. En voici une copie :
 Madame, Monsieur, en ma qualité de médecin, j’ai été amené à prendre en charge un membre de votre famille. Les examens effectués chez lui ont mis en évidence une anomalie génétique d’origine familiale qui peut faire l’objet de mesures de prévention ou de soins.
 Appartenant à la même famille, il est possible que vous soyez concerné par cette anomalie de façon directe ou indirecte.
 Information à la Parentele Docteur Géraldine ViotGénéticienne
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 Tenu au respect de la loi, je ne peux vous révéler ni l’identité de cette personne, ni la nature de l’anomalie génétique.en revanche, il est de mon devoir de vous inviter à consulter un médecin généticien (à titre indicatif, vous trouverez la liste des généticiens les plus proches de votre domicile) qui sera à même de vous donner plus de précisions et de vous proposer les examens qu’il jugera utiles. Ce médecin pourra prendre contact avec moi afin d’obtenir plus d’informations.Je comprends que ce courrier puisse vous surprendre. D’autres membres de votre famille l’ont probablement déjà reçu. Certains en parleront et d’autres préfèreront se taire. il est souhaitable de respecter le choix de chacun.Bien entendu, vous restez libre de donner suite ou non à ce courrier c’est-à-dire de vous faire dépister.
 Lors de la présentant orale faite lors de la 9ème rencontre de l’APMF, les points positifs de ce décret ont été abordés :
 Tout d’abord, il est important d’éviter que des apparentés à risque de développer la maladie ou de la transmettre restent dans l’ignorance. De même, il est indispensable qu’ils puissent, en toute autonomie, bénéficier d’un traitement préventif ou choisir ce qu’ils pensent être le mieux pour eux.
 Par ailleurs, le fait que le médecin puisse se charger de l’information facilite les choses en cas de mésentente familiale. En pratique, préciser les adresses des apparentés n’est pas chose aisée lors d’une consultation de génétique, où beaucoup de points sont abordés par le médecin.
 Il n’est pas précisé que faire si le patient refuse, malgré l’information donnée par le médecin, l’idée d’informer sa famille. Le médecin peut-il alors refuser de pratiquer la prise de sang nécessaire à l’analyse moléculaire ?
 Il a également été abordé la question du renoncement du secret de la maladie génétique dans l’intérêt d’un tiers. Comment se décline alors la question du secret ?
 La possibilité pour le sujet de garder le secret de ce qui relève de son intimité, d’exercer son droit à ne pas communiquer, à se taire à propos de sa santé et de son statut génétique, peut se trouver “escamotée” par l’obligation d’informer, de dire, de révéler. Or une injonction lui est faite d’opter pour la transparence sauf à engager sa responsabilité vis-à-vis de ses apparentés.
 L’enjeu est donc de concilier des principes difficilement conciliables : que valent le respect du secret médical et de la vie privée, le respect du consentement de la personne, de son droit de ne pas savoir, de son souhait de ne pas transmettre directement l’information face au devoir de transparence dû aux apparentés dans le souci de les protéger?
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 Le projet été présenté dans son intégralité par le Dr Roselyne GARNOTEL.Le but de cette action est d’améliorer la connaissance des patients concernant la maladie de Fabry. un premier questionnaire a été envoyé aux patients pour évaluer leurs connaissances sur la transmission de la maladie de Fabry. Puis la formation a consisté en plusieurs actions.
 Les participants à la rencontre ont pu repartir avec tous ces documents !
 Un second questionnaire a permis de mettre en évidence une évolution de la connaissance de la transmission de la maladie.
 L’évaluation de ce projet sera présentée lors de la 10ème Rencontre Nationale le 7 juin 2015 à Paris.
 Avant première : “Fabry families : no patients forgotten*” Par le Docteur Roselyne GARnotel
 *(familles porteuses de Fabry : n’oublions aucun malade)
 D’abord une plaquette : “Génétique et maladie de Fabry” réalisée suite au questionnaire visant à évaluer les difficultés rencontrées par les familles quant à la transmission de la maladie (connaissance générale sur les aspects génétiques de la maladie et difficultés à transmettre l’information au sein de la famille).
 Ensuite une autre plaquette, visant à aborder “L’annonce du diagnostique” de la maladie dans la famille, qui aborde les différents aspects de la maladie et pourrait être également une aide intra familiale.
 Puis, il a été présenté lors de la dernière journée de La Chapelle-sur-Erdre également les trois vidéos de témoignages concernant “L’annonce du diagnostic à mes proches”.
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 Comme depuis trois années consécutives, l’atelier des “néophytes” regroupe entre vingt et trente personnes (patients, conjoints et accompagnants). Ce ne sont pas uniquement les nouveaux arrivants qui y participent mais également ceux qui veulent poser des questions sur des thèmes qui ne sont pas abordés au cours des autres ateliers cette année là.
 L’atelier a été animé par Olivier LIDOVE et Roselyne GARNOTEL et pour sa première année parmi nous, Lucie MAHÉ, psychologue. Le tour de table de présentations a été suivi par la sollicitation de questions afin de répondre au mieux à l’attente des participants.
 Atelier “des Néophytes”Par le Docteur Roselyne GARnotel et le Docteur olivier liDoVe
 ✚ La contamination des traitements par un virus : ce n’est pas le traitement qui a été contaminé mais le système de culture de cellules servant à la production du traitement. Il faut noter qu’aucun flacon de traitement n’a contenu ce virus qui n’est pas dangereux pour l’homme.
 ✚ Peut-on être traité à partir de l’âge de 7 ans ? Le médecin référent de la maladie de Fabry commencera le traitement au moment le plus pertinent et cela peut être à l’âge de 7 ans.
 ✚ Existe-t-il des aides spécifiques pour les enfants ?La scolarité peut être adaptée (PAI : Projet d’Accueil Individualisé, voir article du Petit Journal de Fabry de 2013) avec la possibilité d’avoir un 1/3 temps supplémentaire lors des examens (par exemple, 90 minutes pour un examen de 60 minutes). De plus, les perfusions peuvent être réalisées à la maison, permettant une meilleure autonomie.
 ✚ Existe-t-il une alternative aux perfusions ? Des études sont actuellement en cours pour l’utilisation d’un médicament administré par voie orale plus ou moins combiné à l’enzymothérapie.
 ✚ Pourquoi la maladie est différente entre les membres d’une même famille ? Des études ont montré que pour une même mutation
 dans une même famille, la maladie n’est pas identique (lire le Petit Journal de Fabry de 2013). Il est donc très difficile de prédire l’évolution de la maladie.
 ✚ Comment lutter contre les douleurs ? La douleur est le signe d’alerte le plus important. Le traitement doit être adapté et il ne faut pas hésiter à prendre contact avec un centre anti-douleur. La réponse au traitement est individuelle et donc très variable d’un individu à l’autre.
 ✚ Faut-il effectuer un bilan annuel ? Un bilan à intervalle régulier à déterminer avec son médecin est important pour faire le point et effectuer de la prévention (adapter les traitements) pour protéger les organes sensibles (cœur, reins).
 ✚ Le traitement est-il efficace ? Le traitement est efficace sur le cœur et le rein quand il est précoce. Pour d’autres complications, par exemple les accidents vasculaires cérébraux, il faut combiner le traitement enzymatique avec d’autres traitements (fluidifiants du sang) et surtout limiter les facteurs de risque.
 Exemple : NE PAS FUMER
 On se retrouve l’année prochaine pour un nouvel atelier des “néophytes”.
 De nombreux sujets ont été abordés parmi lesquels :
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 La maladie de Fabry est une affection génétique qui outre le fait de concerner les personnes malades elles-mêmes, a un impact sur l’entourage, en ce sens que les proches peuvent devenir “aidants”.
 Aidant : un mot qui pourtant parle bien peu alors que 8,3 millions de personnes sont dans cette situation, en France, en accompagnant un proche en difficulté de vie du fait d’un handicap, d’une maladie ou d’une dépendance liée à l’âge. Etre aidant est une contribution importante : effective, d’une part, puisqu’il est parfois question de venir en aide pour les actes essentiels de la vie quotidienne, pour les activités domestiques, etc ; affective, d’autre part, puisque ce sont des liens d’amour, d’amitié, de bienveillance qui animent cette présence à l’autre. Mais, dans un certain nombre de cas, être aidant peut générer des difficultés : altération du lien à son proche, de son état de santé, impact sur la vie sociale, etc. Un sujet pour lequel la société toute entière doit donc se mobiliser !
 Face à ces constats, l’atelier a permis de faire émerger les pistes suivantes :
 - Mener une réflexion sur la question des “co-aidants”, spécificité dans la maladie de Fabry puisque que dans une même famille, l’on peut tantôt être aidant et tantôt être accompagné dans le cadre complexe d’une maladie que l’on peut avoir déclarée ou transmise.
 - Développer des synergies et des partenariats avec d’autres associations et acteurs engagés sur ces sujets afin de permettre aux adhérents d’accéder à des dispositifs de soutien et d’accompagnement, et ce à l’échelon de leur région, dans la mesure du possible.
 Résumé de l’atelier Aidants Par Madame Élodie JunG et le Pr Boris BienVenu
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 Le programme d’Education Thérapeutique du Patient (ETP) dans la maladie de Fabry “FILIGRANE” est en phase de finalisation et a été présenté lors d’un atelier afin que les malades comprennent mieux ce qu’est l’Education Thérapeutique du Patient et son importance. Début d’année 2015, il sera disponible pour les personnes formées à l’ETP avec une formation minimale de 40 heures (centres de référence, centres de compétences, médecins, infirmières, patients experts) pour pouvoir organiser des ateliers pour les malades atteints de la maladie de Fabry.
 Il faut savoir que les programmes d’ETP sont majoritairement proposés également en secteur hospitalier et ils peuvent se concevoir dans d’autres lieux : établissement de santé public ou privé, centre de santé, réseau de santé, maison de santé, voire au sein d’associations.
 Atelier Education Thérapeutique du Patient (ETP) Par nathalie tRiClin-Conseil
 Qu’est ce que l’Education Thérapeutique du Patient?Définition donnée en 1998 par l’OMS
 “L’éducation thérapeutique du patient doit permettre aux patients d’acquérir et de conserver les capacités et compétences qui aident à vivre de manière optimale avec leur maladie ; il s’agit d’un processus permanent, intégré dans les soins et centré sur le patient. L’eTP implique des activités organisées de sensibilisation, d’information, d’apprentissage et d’autogestion concernant la maladie, le médicament prescrit, les soins. elle vise à aider les patients et leur famille à comprendre la maladie et le traitement, coopérer avec les soignants, vivre plus sainement et maintenir ou améliorer leur qualité de vie.”
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 L’éducation thérapeutique du patient (ETP) est un processus continu dont le but est d’aider les patients à acquérir ou maintenir les compétences dont ils ont besoin pour gérer au mieux leur vie avec une maladie chronique.
 ✚ Elle fait partie intégrante et de façon permanente de la prise en charge du patient.
 ✚ Elle comprend des activités organisées, y compris un soutien psychosocial, conçues pour rendre les patients conscients et informés de leur maladie, des soins, de l’organisation et des procédures hospitalières, et des comportements liés à la santé et à la maladie.
 ✚ Ceci a pour but de les aider (ainsi que leurs familles) à comprendre leur maladie et leur traitement, collaborer ensemble et assumer leurs responsabilités dans leur propre prise en charge dans le but de les aider à maintenir et améliorer leur qualité de vie.
 L’ETP est essentiel pour aider le malade et ses proches à mieux comprendre la maladie de Fabry parce que :
 ✚ On comprend mieux ce que l’on comprend par soi-même que ce qui est expliqué par d’autres,
 ✚ On comprend mieux lorsqu’on intègre dans son propre réseau de connaissances en faisant de nouveaux liens,
 ✚ On retient mieux une information à laquelle on a pu donner un sens, qui pourra être utile pour soi, plutôt qu’une information brève sans contexte,
 ✚ Il est important d’avoir un projet personnel comme levier à la motivation,
 ✚ On retient mieux si on est informé sur la justesse de ce que l’on a fait que ce qu’on a fait sans savoir si c’est juste ou faux,
 ✚ Le soignant peut valoriser ce que le malade fait juste et l’encourager à poursuivre tout en corrigeant les erreurs
 Nous ne manquerons pas de vous informer lorsque le programme sera validé par l’Agence Régionale de Santé Champagne-Ardenne.
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 Les nouveaux symptômes liés à l’âge au cours de la maladie de Fabry Par le Docteur olivier liDoVe
 Les atteintes pulmonaires ont en particulier été abordées lors de la 9ème édition du petit journal de la maladie de Fabry.
 Les atteintes respiratoires associent le risque de bronchite chronique, globalement 10 x plus fréquente chez les patients atteints de la maladie de Fabry que dans la population générale.
 Cette atteinte des petites bronches touche les hommes mais également les femmes.
 Outre cette atteinte des bronches, il existe également un risque de syndrome d’apnée du sommeil chez les patients atteints de maladie de Fabry. Rappelons que le syndrome d’apnée du sommeil peut être soit d’origine pulmonaire soit d’origine centrale, ce qui semble être une complication de la maladie pour cette dernière forme.
 Rappelons que les principaux signes d’appel pour une apnée du sommeil sont une fatigue le matin au réveil, des ronflements nocturnes ou pauses respiratoires (cerveau), le fait d’uriner plus fréquemment la nuit indépendamment de tout problème prostatique par exemple chez l’homme.
 A ce jour, on ignore l’effet des enzymothérapies sur les symptômes respiratoires et/ou pulmonaires.
 Rappelons d’autre part que les poumons vont globalement moins bien avec l’âge, indépendamment de toute maladie de Fabry, et ceci est un argument très fort pour contre indiquer toute consommation tabagique lorsque l’on a une maladie de Fabry. réf. bibliographique : Franzen D. et collaborateurs, Pulmonary involvement in Fabry disease overview and perspectives eur J intern
 Med 2013 ; 24 : 707 – 713
 Les atteintes ORL peuvent occasionner un certain nombre de symptômes chez les patients atteints d’une maladie de Fabry :
 • Vertiges,
 • Bourdonnements d’oreilles ou acouphènes,
 • Surdité brusque et surdité progressive.
 Rappelons qu’il existe deux composants différents dans l’oreille, une partie qui sert à l’audition, une autre partie qui sert à l’équilibre (composante vestibulaire de la 8ème paire crânienne).
 Les examens permettant d’explorer l’atteinte ORL sont l’examen clinique avec en cas de surdité spécifique de la maladie de Fabry, difficultés à entendre le téléphone ou à entendre les discussions face à une personne dans le brouhaha.
 D’autre part, l’audiogramme qui consiste à enregistrer l’audition à différentes fréquences permet d’objectiver une baisse d’audition.
 Une électronystagmogramme “chaise tournante” et des épreuves caloriques vestibulaires permettent par ailleurs d’explorer l’atteinte vestibulaire, ou atteinte de l’oreille interne.
 Les traitements sont avant tout pragmatiques. Une baisse d’audition peut par exemple être liée à un bouchon de cérumen, ce qui n’a pas de lien avec la maladie de Fabry.
 D’autre part, en cas de surdité brusque l’oxygène à fort débit et d’autres traitements sont proposés, avec un niveau de preuve assez faible à ce jour.
 La maladie de Fabry associe des symptômes précoces centrés sur des brûlures des extrémités parfois déroutantes – aussi - pour les médecins puisque souvent à examen clinique normal. Les autres symptômes précoces sont les troubles digestifs, la cornée verticillée, les angiokératomes et l’hyposudation avec une intolérance à la chaleur et à l’effort.
 Des symptômes plus tardifs centrés par l’atteinte rénale, le risque d’accident vasculaire cérébral et les complications cardiaques avec cardiomyopathie hypertrophique font une grande partie du pronostic. La présentation clinique de la maladie de Fabry est donc très polymorphe aux différents âges de la vie.
 Des symptômes sont plus rarement abordés tels que atteintes pulmonaires, atteintes ORL, atteintes rhumatologiques.
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 L’effet des traitements enzymatiques substitutifs sur l’audition est en cours d’évaluation, avec quelques rapports médicaux retrouvant une amélioration de quelques décibels mais il n’est pas certain que ceux-ci soient d’un grand bénéfice dans la vie quotidienne des patients légèrement améliorés sur les examens complémentaires.
 Enfin, en cas de déficit auditif important les patients peuvent être appareillés soit un contour d’oreille soit par un implant cochléaire consistant à implanter à l’intérieur de l’oreille une aide auditive.
 Notons d’autre part que ces appareils sont relativement onéreux avec un coût pour un appareillage d’une oreille (contour d’oreille) compris entre 1200 et 1500 euros avec un remboursement d’environ 20% à 30% de cette somme par la sécurité sociale. La différence entre le remboursement et la somme globale peut justifier d’une déclaration à la Maison Départementale des Personnes Handicapées (MDPH) avec attribution d’une rente d’invalidité couvrant une partie complémentaire des frais occasionnés.
 D’autre part, en cas de bourdonnements d’oreilles ou acouphènes, il faut bien reconnaître que le corps médical est relativement démuni de traitement efficace ….
 Cette atteinte auditive peut par ailleurs retentir sur les relations familiales, les relations avec ses amis et également avec la vie professionnelle (exemple pris au cours de la réunion d’un reclassement professionnel chez une patiente se servant beaucoup du téléphone).
 Un travail de thèse réalisé à l’Hôpital Bichat sur 25 patients a noté des symptômes auditifs chez 100% des hommes et 72% des femmes.
 Dans ce travail, les troubles auditifs étaient souvent associés à des atteintes rénales, neuro-vasculaires et/ou cardiaques.
 réf bibliographique : Pichon M, Lidove o, raudaire M L et collaborateurs, atteintes orL de la maladie de Fabry à propos de 25 observations ;
 rev Med interne 2012 ; 33 : 364 – 369.
 Les atteintes rhumatologiques ont été présentées à propos d’une cohorte de 40 patients. Les manifestations ostéo-articulaires de la maladie de Fabry n’avaient jamais fait l’objet d’une description spécifique sur une large série avant ce travail.
 Le travail a inclus 25 femmes et 15 hommes avec un âge moyen au diagnostic de 26,9 ans (9 – 51) chez l’homme et 37,2 ans (20 – 76) chez la femme.
 Quatre-vingt pour cent des hommes et 40% des femmes ont été traités par enzymothérapie.
 Les douleurs des extrémités concernaient 10/15 hommes et 13/25 femmes. Plusieurs cas d’ostéoporose ont été objectivés chez des sujets jeunes.
 Enfin, l’intolérance à l’effort touchait 12 hommes et 12 femmes.
 Des complications infectieuses graves globalement identiques à celles rencontrées au cours du diabète ont été rencontrées en particulier chez des hommes âgés de plus de 40 ans.
 A retenir : Pied Fabry = pied diabétique.
 Les signes d’alerte concernant un diagnostic de maladie de Fabry peuvent être ostéo-articulaires, centrés par les douleurs des extrémités à un âge jeune et plus tardivement par une ostéoporose précoce (risque de fracture vertébrale – col du fémur si non dépistée/traitée)réf bibliographique : Lidove o, et
 collaborateurs. Travail présenté aux congrès SFr (rhumatologie) et SNFMi (Médecine interne). résumés et communications orales.
 En conclusion, il faut retenir que la maladie de Fabry peut toucher le poumon, justifiant d’un sevrage tabagique complet, peut également toucher la sphère ORL, justifiant d’une consultation en cas de symptômes en particulier baisse d’audition ressentie, et peut également se compliquer d’ostéoporose et d’infections, en particulier au niveau des pieds, justifiant d’un examen très régulier des pieds (gestion du pied d’un patient atteint de la maladie de Fabry comme gestion du pied d’un patient atteint de diabète).
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 Atelier: “Privé : échanges d’expérience entre jeunes adultes”
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
      
  
  (*)   :   on   a   passé   l’âge   de   tout   raconter   à   nos   parents   
 Vivement l’année prochaine
  
 On s’est bien marré !
  
 Oui, c’était vraiment cool   cette   année   !   
  
 C’était trop bon de vous revoir les gars !
  
 Moi en plus ça m’a vraiment apporté quelque chose.
  
 Echanges enrichissants entre jeunes adultes
 ( mais vous en saurez un minimum, discrétion oblige (*) )
  
 Je ne savais pas que la
 MF ……………
 …
 Je commence les perfs la semaine prochaine, tu peux me dire……
 Je me demande depuis longtemps comment …..
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 Nous avons demandé à nos petits artistes en herbe d’avoir de la créativité artistique grâce au “décopatch”, qui est une technique décorative où l’on utilise du papier fixé avec de la colle pour embellir différents types de support.Nous en profitons pour remercier Géraldine VIOT pour sa généreuse donation de matériels, Marine SIMON pour son aide durant l’atelier ainsi que tous les enfants.
 UN GRAND BRAVO A TOUS !!!!
 Capucine, Maëlys, Laura, Hugo, Chloé, Louison, Margaux, Fadel, Hanae
 Atelier des Petits
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 TÉMOIGNAGE
 C’est par l’intermédiaire du Dr LiDove que j’entends pour la première fois parler d’une pathologie rare que l’on nomme maladie de Fabry. L’arrivée de ce médecin interniste à la Croix Saint-Simon m’amènera inévitablement à m’informer sur cette maladie génétique et soulèvera questions et réflexions concernant le vécu des patients et des familles.
 C’est donc avec curiosité et intérêt que j’arrive le samedi 17 mai 2014 à Nantes pour la nouvelle journée de l’Association de Patients de la Maladie de Fabry.
 en premier lieu, c’est l’accueil et l’atmosphère détendue que je remarque. Les membres de l’association se connaissent, plaisantent, sont solidaires et apportent ainsi de la chaleur. Patients, proches, professionnels de la santé, tous les acteurs de l’association se parlent et se soutiennent. il semblerait que la volonté soit d’instaurer une dynamique du lien humain et de la recherche médicale, d’apprendre de tous : le savoir n’est pas uniquement du côté médical mais il est partagé et se construit avec l’ensemble des adhérents. Chacun à un espace pour s’exprimer. en conséquence, l’existence de cette association est essentielle pour une reconnaissance de la maladie de Fabry, pour un partage d’expérience entre toutes les personnes concernées et également pour rompre un éventuel isolement.
 C’est avec mon regard de psychologue clinicienne que je suis allée à cette rencontre annuelle. Questions, réflexions et étonnements ont alors rythmé cette journée.
 Je suis tout d’abord interpelée par certaines formules : “lutter pour Fabry”, “je suis / il est Fabry”, tel un compagnon avec lequel on s’habitue à vivre ou encore une marque identitaire, et de là, la signature d’une maladie chronique. Lutter contre les symptômes dans un désir de vie, accueillir Fabry dans l’histoire familiale, il y a de quoi vaciller … Une maladie génétique implique l’histoire de la famille qu’il ne s’agit pas pour autant de rendre malade ! Le partage d’un fardeau, la solidarité dans les épreuves, le déchirement, l’énigme des générations précédentes, les secrets familiaux, le désir de vie … sont mobilisés, provoquant parfois un bouleversement psychique.
 Après les ateliers du début d’après-midi, plusieurs présentations se succèdent et c’est le Dr LiDove qui commence. Ce que je retiens de son
 Témoignage de Lucie MAhÉ
 “
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 exposé est l’aspect rare de cette maladie qui oblige le patient à acquérir certaines connaissances. il ne peut se laisser porter par la médecine et doit être attentif aux signes somatiques, aux traitements, afin d’être partenaires des médecins voire même de les informer s’ils sont non spécialistes de Fabry. Je me demande ce que cela implique au niveau des défenses psychiques et de leur éventuelle mise à mal libérant alors l’angoisse, au niveau du risque d’épuisement et au niveau d’un trop savoir sur sa maladie pouvant faire traumatisme. Cependant, en plus d’une nécessité liée à la rareté de cette pathologie, c’est aussi de cette manière que le malade pourra devenir acteur et sortir de l’impuissance.
 La présentation suivante, celle du Dr vioT, montre bien ce qu’implique la dimension génétique de cette maladie : les lois concernant la santé ne tiennent pas compte de l’état psychique de chacun. Comment faire avec l’obligation du dire - obligation d’informer les autres membres de la famille à risque - et l’impossibilité de garder le secret sur son corps ? Comment détenir la mauvaise nouvelle et prendre la responsabilité d’une annonce sans la culpabilité ? Comment se défendre psychiquement lorsque ces mêmes défenses sont contraires à la législation ? Je pense à l’évitement ... ici, les mouvements psychiques et les affects se manifestent dans le rapport que chaque sujet entretient avec la loi.
 Le Dr MASSeAU poursuit la réflexion avec le changement de service auquel les jeunes font face : ils passent d’un service de pédiatrie à un service de médecine interne adulte. elle aborde ainsi le temps de l’adolescence. Comment chaque adolescent ou jeune adulte éprouve-il ce changement de service faisant résonnance avec le deuxième temps de la séparation (le premier marqué par la phase œdipienne) pour devenir auteur de sa propre vie ? Comment faire avec ce changement de lieu et d’équipe au moment du désir de construction, où l’envie de liberté se fait entendre, et où justement une stabilité facilite l’envol ?
 Ainsi, plusieurs questions et réflexions se posent, concernant notamment l’annonce, les mouvements psychiques, les représentations d’une maladie rare, familiale et chronique, la place de celui qui n’est pas malade, et l’effraction de la mort.
 Pour terminer, il me semble indispensable de souligner l’importance de ne jamais annuler la singularité de chacun, même s’il s’agit d’une maladie partagée, surtout lorsqu’elle est familiale ...
 ”
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 ACTUALITÉS MÉDICALES
 Quelques études pilote concernant le dépistage néonatal (dépistage systématique chez tous les nouveau-nés) des maladies lysosomales (maladies de Pompe, de Fabry, de Gaucher et de la mucopolysaccharidose de type I) ont montré une incidence de la maladie de Fabry supérieure à toutes celles dépistées au troisième jour de vie en France (phénylcétonurie, hypothyroïdie congénitale, hyperplasie congénitale des surrénales, mucoviscidose et drépanocytose). Une étude américaine récente a confirmé une incidence de 1/2913 nouveau-nés atteints de la maladie de Fabry dans la population générale [1] alors que le nombre de diagnostic est nettement plus faible. Mais faut-il rechercher une “mutation” chez des nouveau-nés en bonne santé ? La loi dit plutôt non…
 Les questions qui se posent sont donc :La maladie de Fabry est-elle correctement dépistée et diagnostiquée ? La recherche d’anomalie génétique permet-elle toujours de faire le diagnostic ? Des publications de 2014 ont essayé de répondre à cette question.
 Il existe de nombreuses “mutations” génétiques de signification inconnue. Sont-ils ou non responsables de la maladie de Fabry ? Selon l’étude de van der Tol et al. [2], la prévalence de
 “mutations” du gène GLA est estimée à 0,04% chez les nouveau-nés ce qui serait en accord avec les résultats du dépistage néonatal.
 Ces “mutations” sont-elles synonymes de la maladie de Fabry ? Dans certains cas, la réponse n’est pas connue et leur implication dans la cause de la maladie est difficile à évaluer.
 Alors, que faire lorsque le diagnostic de la maladie de Fabry est incertain ?
 Un groupe d’auteurs de différents pays propose des recommandations pour le diagnostic et le suivi de patients dont le diagnostic de maladie de Fabry est incertain mais ayant des
 signes cliniques évocateurs de cette pathologie :
 u Douleurs neuropathiques et angiokératomes ou cornée verticillée [3],u Hypertrophie ventriculaire gauche et présence d’une “mutation” jusqu’alors inconnue dans le gène GLA [4],u Maladie rénale chronique de diagnostic incertain [5].
 Dans chaque article, un arbre décisionnel est présenté permettant une prise en charge optimale des patients.
 Ce type de recherche devrait permettre d’optimiser le diagnostic de la maladie de Fabry.
 Recommandations pour optimiser le diagnostic de la maladie de FabryPar Docteur Roselyne GARnotel, CHu de Reims
 Référence bibliographique : 1 – Hopkins Pv, Campbell C, Klug T, et al. Lysosomal storage disorder screening implementation : findings from the first six months of full population pilot testing testing in Missouri. J Pediatr, 2014, doi: 10.1016/j.peds.2014.09.023.2 – van der Tol L, Smid Be, Poorthuis BJ, et al. A systematic review on screening for Fabry disease: prevalence of individuals with genetic variants of unknow significance. J Med Genet, 2014, 51, 1-9.3 – van der Tol L, Cassiman D, Houge G, et al. Uncertain diagnosis of Fabry disease in patients with neuropathic pain, angiokeratoma or cornea verticillata: consensus on the approach to diagnosis and follow-up. JiMD rep, 2014, 17, 83-90.4 – Smid Be, van der Tol L., Cecchi F, et al. Uncertain diagnosis of Fabry disease: Consensus recommendation on diagnosis in adults with left ventricular hypertrophy and genetic variants of unknown significance. int J Cardiol, 2014, 177, 400-8.5 – van der Tol L, Svarstad e, ortiz A, et al. Chronic kidney disease and an uncertain diagnosis of Fabry disease: Approach to a correct diagnosis. Mol Genet Metal, 2014, doi: 10.1016/j.ymgme.2014.08.007.
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 Dosage en multiplex de l’activité d’enzymes lysosomales par spectrométrie de masse en tandem Par Professeur soumeya BekRi, CHu de Rouen
 La majeure partie des maladies lysosomales de surcharge (MLS) se définit par le déficit de l’activité d’une enzyme lysosomale. Leur diagnostic est généralement posé par le dosage de l’activité de l’enzyme d’intérêt au moyen d’un substrat synthétique couplé à un marqueur fluorescent, soit à partir de sérum, d’un culot leucocytaire ou de fibroblastes en culture. Cette technique présente des contraintes analytiques importantes tel que le volume de prélèvement et son temps d’acheminement au laboratoire. Récemment, le dosage d’activités enzymatiques a été mis au point à partir de taches de sang séché sur papier buvard. Le faible volume de l’échantillon sanguin nécessaire et la facilité du transport du buvard font de ce support un outil de choix pour le dépistage néonatal et postnatal de ces pathologies.
 L’introduction de la spectrométrie de masse en tandem (MS/MS) dans les laboratoires spécialisés a permis le dépistage de plusieurs maladies à partir d’un seul prélèvement. Le diagnostic de MLS par MS/MS à partir d’un même papier buvard a d’abord été décrit par une équipe américaine pour le diagnostic des maladies de Fabry, de Gaucher, de Krabbe, de Niemann-Pick A/B et de Pompe. Au CHU de Rouen, nous avons récemment mis en place le dosage simultané de l’activité de 6 enzymes (Fabry, Gaucher, Krabbe, Niemann-Pick A / B, Pompe et mucopolysaccharidose de type I), à partir de papier buvard. Ce nouvel outil facilite un diagnostic précoce et permet donc une meilleure prise en charge thérapeutique.
 Les résultats obtenus montrent une très bonne performance analytique avec une très bonne spécificité et sensibilité des dosages. Les résultats permettent alors de distinguer facilement le groupe de patients atteints versus le groupe témoin. La spectrométrie de masse confère la possibilité de traiter de grands volumes d’analyses dans un temps limité et de ce fait est compatible avec un dépistage de masse.
 En conclusion, ce nouvel outil facilite un diagnostic précoce et permet donc une meilleure prise en charge thérapeutique.
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 La forme classique de la maladie de Fabry (MF) chez l’homme hémizygote est responsable de manifestations douloureuses, dermatologiques, gastro-intestinales, cochléaires dès l’enfance puis de lésions viscérales rénales, cardiaques, vasculaires et neurologiques à l’âge adulte. Les douleurs chroniques représentent le signe le plus fréquemment rapporté par les malades (80-100%) (MacDermot et al. 2001a) et également souvent le plus précoce de la maladie (volontiers avant l’âge de 10 ans).
 Il peut s’agir d’acroparesthésies (piqûres dans les mains ou les pieds) ou de crises douloureuses aigues à type de brûlures, de picotements ou de décharges électriques. Des douleurs abdominales peuvent aussi se rencontrer. Elles sont à l’origine d’un lourd retentissement clinique et socio-professionnel.
 Ces douleurs chroniques sont essentiellement d’origine neuropathique résidant dans une dégénérescence des racines postérieures de la moelle associée à une neuropathie axonale des fibres de petit calibre (Dutsch et al. 2002, Hilz et al. 2004). Chez les femmes hétérozygotes, la maladie est en général moins sévère avec une apparition plus tardive que chez les hommes des principales atteintes d’organe, mais les douleurs chroniques représentent également les signes les plus fréquemment rapportés. Sur les 352 patients de la cohorte FOS (Fabry Outcome Survey), le symptôme le plus fréquemment reporté est la douleur neuropathique chez 59% des garçons (âge médian 7 ans) et chez 41% des femmes (âge médian 9 ans) (Hopkin et al. 2008). Le mécanisme causal de ces douleurs reste incertain et n’est peut-être pas uniquement dû à l’accumulation de Gb3 dans les nerfs. Le traitement de première intention de ces
 douleurs neuropathiques, avant discussion de l’enzymothérapie, est classiquement la carbamazépine seule ou en association avec la pregabaline.
 Toutes les études observationnelles menées dans la MF ont documenté la grande fréquence des douleurs chroniques chez les malades (MacDermot et al. 2001a, MacDermot et al. 2001b, Desnick et al. 2003, Eng et al. 2006). Récemment, le dépistage systématique de cette maladie dans des populations de malades présentant un seul signe d’appel (myocardiopathie hypertrophique, infarctus cérébral du sujet jeune, insuffisance rénale terminale) a fait l’objet d’études cliniques rétro et prospectives. Compte tenu de son histoire naturelle, le dépistage de la maladie de Fabry apparaît logique et indispensable dans une population de malades atteints de douleurs chroniques, afin d’en estimer la fréquence et ainsi pouvoir proposer aux malades identifiés un dépistage précoce et une prise en charge adaptée. Nous avons mené une étude pilote monocentrique sur le CHU de Bordeaux (étude DOUFAB) qui est positive puisqu’un cas de maladie de Fabry a été identifié sur 155 patients inclus (article en préparation). Une étude d’observation prospective multicentrique visant à diagnostiquer la maladie de Fabry dans une large population de douloureux chroniques, recrutés consécutivement au sein des Centres de prise en charge des Douleurs Chroniques va démarrer prochainement en France (C. Goizet investigateur coordonnateur). Cette étude permettra d’évaluer la prévalence, actuellement non connue, de la maladie de Fabry chez des patients des deux sexes atteints de douleurs chroniques. En cas de découverte de la maladie, les patients bénéficieront du protocole recommandé de prise en charge (Lidove et al. 2007, Germain 2010).
 Maladie de Fabry et douleurs Par le Professeur Cyril Goizet, et le Professeur Didier lACoMBe service de Génétique Médicale, CHu de Bordeaux .laboratoire MRGM, université de Bordeaux, Bordeaux.
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 Référence bibliographique : Desnick rJ, Brady r, Barranger J, Collins AJ, Germain DP, Goldman M, Grabowski G, Packman S, Wilcox Wr. Fabry disease, an under-recognized multisystemeic disorder: expert recommandations for diagnosis, management, and enzyme replacement therapy. Ann intern Med 2003;18;138:338-46.
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 Paris - Musée du Louvre - Jardin du Carrousel - La Douleur par Aristide Maillol Photo© Tim Strater
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 Nouvelles technologies dans le domaine de la santé Par Rémy CHoquet, Docteur en informatique médicaleDirecteur opérationnel Banque nationale de Données Maladies Rares
 Nous observons actuellement une très forte expansion des technologies de l’information dans le domaine de la santé. De quoi parlons-nous exactement lorsque nous parlons de nouvelles technologies, quel intérêt pour les professionnels et les patients, qu’est-ce que la e-santé et la m-santé? Ce court article tente de répondre à ces questions en replaçant l’usage des technologies de l’information dans le monde de la santé.Depuis les premières bases de données à nos jours, des chercheurs des médecins souvent pionniers, ont cru dans les promesses de ce nouvel outil pour imiter ou améliorer ce qu’ils faisaient de manière manuscrite ou orale : constitution de dossiers médicaux, de bases de données pour la recherche. Beaucoup entrevoyaient l’avènement d’une nouvelle médecine grâce à ces outils et au partage d’information qu’ils allaient pouvoir faciliter, mais nous constatons aujourd’hui qu’il reste encore beaucoup de travail.
 Si nous devions définir la e-santé (santé électronique), nous dirions que c’est en fait un terme générique et transversal qui désigne tout objet matériel (objet connecté, prothèse, smartphone, armoire de dispensation médicamenteuse, irM, etc.) ou immatériel (logiciel médical, base de données, systèmes d’aide à la décision médicale) utilisé dans le domaine de la santé pour le soin de personnes, l’épidémiologie, la santé publique ou la recherche.
 La numérisation massive et de plus en plus rapide de l’information de santé pose de nouveaux enjeux et de nouvelles problématiques de recherche en technologies de l’information. Les nouvelles technologies de séquençage de génome à haut-débit par exemple, génèrent des quantités extrêmement importantes de données et demandent des nouvelles méthodes de traitement de l’information (big data) afin que ces données puissent être utilisées en routine dans la pratique courante clinique. A l’opposé, les données issues de la clinique (diagnostic, signes, données administratives, résultats de laboratoire, imagerie) ont une variabilité d’interprétation et de grandes dimensions qui poussent l’informatique médicale et l’ingénierie de la connaissance (sémantique) à trouver de nouveaux modèles de représentation de l’information médicale (nous savons aujourd’hui que le nombre de termes utilisés en clinique est plus important que ceux du dictionnaire français (320 000 termes dans la nomenclature
 © NeC Corporation of America
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 clinique internationale et entre 60 000 et 100 000 termes dans le dictionnaire français). Nous comprenons alors la difficulté à laquelle se heurte l’informatique de santé pour se généraliser dans les hôpitaux. La recherche en informatique médicale (s’occupant aussi de e-santé) à donc beaucoup de challenges à relever.
 Il y a aussi des usages où le monde numérique trouve naturellement sa place dans le domaine de la santé personnalisée par exemple. Le domaine de la santé mobile (m-santé) où nous pouvons trouver de nouvelles applications d’information pour la santé, ou bien des nouvelles applications où votre mobile permet de mesurer en continu un certain nombre de paramètres d’habitude de vie ou de paramètres vitaux (le quantified self), par exemple pour surveiller votre taux de glycémie. Des outils de télé-médecine sont eux aussi en plein essor : des applications de télé-consultation (consultation avec un médecin à distance), de télé-expertise (avis d’expert sur un cas) ou encore la télé-surveillance (personnes âgées, observance thérapeutique, etc.).Nous n’inclurons pas cependant dans la e-santé les aspects plus administratifs liés à notre santé, comme par exemple la dématérialisation des feuilles de soins ou bien l’accès à vos comptes rendus d’examens sur le site web de votre laboratoire de biologie.
 Par contre, les informations contenues dans ces supports peuvent être utilisées dans le même temps en santé publique ou même en recherche afin de favoriser le développement d’une nouvelle thérapie ou bien pour combler un manque de prise en charge sur un territoire. Pour que tous ces objets matériels et immatériels puissent trouver leur place au sein des autres outils numériques utilisés, il doivent pouvoir se connecter à l’écosystème des outils utilisés par professionnels de santé et ils doivent pouvoir se comprendre. Nous parlons alors ici d’interopérabilité qui représente un large champ de la e-santé mais ne saurait s’y limiter.
 La numérisation des documents, des processus et des pratiques du domaine de la santé est aujourd’hui, plus que jamais, en pleine effervescence. La quantité d’information générée double tous les 18 mois et bien que les outils liés au numérique envahissent nos vies privées, il reste encore une belle marge de progression pour que leur usage se généralise dans le domaine de la santé pour des raisons parfois générationnelles, mais aussi parce que la capacité fantastique de notre cerveau pour prendre des décisions pour notre santé ne saurait être imitée par la machine tant le monde du vivant et de la biologie reste aujourd’hui extraordinairement complexe.
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 NOUVELLES DES LABORATOIRES PhARMACEUTIQUES
 Notre présence dans les maladies rares est l’essence même de notre entreprise. Nous avons pris le pari de nous consacrer à des pathologies très difficiles à traiter. Genzyme a développé, voilà près de 30 ans aux
 Etats-Unis, le premier médicament destiné à soigner les patients atteints de la maladie de Gaucher. Dès 1991, Genzyme a mis au point la première enzymothérapie substitutive à partir d’extraits de placenta humain. Ce traitement fut désigné comme le plus révolutionnaire de ces 25 dernières années. Cette avancée thérapeutique sans précédent a transformé la vie des patients et s’est imposée comme la norme de soin pour cette pathologie. Les progrès du génie génétique et la production de protéines recombinantes ont alors permis une fabrication à grande échelle. Genzyme s’est alors imposé comme le pionnier de traitements de trois autres maladies lysosomales jusqu’alors incurables : maladie de Fabry, maladie de Pompe, mucopolysaccharidose de type I (MPSI).
 Toujours motivés par la qualité de vie du malade, nous travaillons sur des traitements oraux. Après 15 ans de recherche, la FDA (Food and Drug Administration) vient d’approuver le premier traitement oral dans la maladie de Gaucher. Un succès une nouvelle fois historique pour notre Recherche et Développement (R&D). Une petite molécule orale est également en développement dans la maladie de Fabry.
 Dans la maladie de Pompe, nous travaillons sur un traitement enzymatique de seconde génération. Notre projet de phase 2 dans la maladie de Niemann-Pick de type B, autre
 maladie lysosomale sans traitement permet aussi d’envisager un espoir important pour les patients en attente de traitement. Pour chaque développement thérapeutique, nous nous assurons que des centres experts français sont impliqués dans nos essais cliniques afin de permettre un accès précoce aux malades français.
 Les chercheurs de Genzyme regroupés aux Etats-Unis travaillent au sein du Boston R&D Hub de Sanofi, la structure de recherche élargie du Groupe Sanofi. Ce centre totalise plus de 50 projets. Ces équipes scientifiques concentrent leurs efforts sur les maladies auto-immunes comme le lupus, la Dégénérescence maculaire liée à l’âge (DMLA), les maladies génétiques (maladies lysosomales, mucoviscidose, amyotrophie spinale et maladie de Huntington) et bien sûr, la sclérose en plaques. D’autre part, nous établissons des partenariats universitaires et industriels partout dans le monde. En France, Genzyme s’est ouvert à des partenariats stimulants avec la Recherche Académique afin de faciliter le passage de la recherche fondamentale à la phase d’essais cliniques d’un plus grand nombre de médicaments candidats et arriver ainsi plus rapidement au chevet des malades.
 C’est un challenge scientifique, technique et économique du fait de la multiplicité des maladies, de la méconnaissance de leurs mécanismes, des investissements nécessaires à la recherche... Face à cette complexité, et, dans un contexte économique contraint, tant au niveau national que communautaire, les différents acteurs de santé, association de patients, autorités de santé et entreprise du médicament se doivent de réfléchir de manière appropriée et concertée afin de valoriser et promouvoir le développement de solutions thérapeutiques adaptées aux besoins des malades.
 Actualités du Laboratoire de Genzyme FranceGenzyme, porter l’espoirPar le Docteur Christian Deleuze, Président de Genzyme France sAs et de Genzyme Polyclonals
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 Shire possède un portefeuille de traitements des maladies rares diversifiés, avec six traitements de pointe correspondant à cinq pathologies très particulières pour la prise en charge des patients souffrant de la maladie de Fabry (1500 patients1), de la maladie de Hunter (100 patients en France2), de la maladie de Gaucher (500 patients3), de la
 thrombocytémie essentielle (6000 patients4) ou d’angio-œdème héréditaire (moins de 1000 patients2). Les maladies rares représentent aujourd’hui 70% de notre portefeuille de médicaments en France.
 Etre engagé dans ce secteur représente un triple défi pour un industriel de santé : il est épidémiologique (le faible nombre), il est humain (la particularité des populations), il est aussi politique (faire reconnaître ces particularités par les Autorités de Santé). Ce modèle d’entreprise, ces convictions et les défis liés à un portefeuille spécifique ont construit l’identité de Shire d’aujourd’hui.
 Ce choix nous a imposé dès les commencements, à être bien davantage qu’un découvreur et un fournisseur de molécules, et à faire preuve d’innovation également dans notre rôle d’acteur dans le parcours de soins. Un exemple important est celui de l’errance sans diagnostic. Nous avons récemment mené, en étroite collaboration avec une association de patients, une opération destinée à améliorer le diagnostic de la maladie de Hunter, via la diffusion de fiches dans la presse professionnelle. Cette collaboration a permis d’améliorer sensiblement le diagnostic, et donc la prise en charge des patients qui seraient restés sans traitement. Ce projet est actuellement étendu à la maladie de Fabry et à la maladie de Gaucher.
 Etre un acteur clé dans les maladies rares, nous mets à l’avant-garde de l’évolution de la médecine de demain, la médecine dite personnalisée. Elle poursuit un objectif fondamental : décider, pour un patient particulier, d’une thérapie médicale qui assure le maximum d’effets bénéfiques et le minimum d’effets secondaires et réactions adverses 5. De nombreuses expertises s’accordent sur le fait que la médecine ira de plus en plus dans cette direction, en particulier grâce au décryptage du génome. Il s’agit également d’une attente sociétale forte dans laquelle Shire se situe de longue date.
 Les principes fondamentaux de cette médecine personnalisée sont de partir du patient, et non d’une population, et de prendre en compte son mode de vie afin de s’assurer des meilleures chances de succès. Chacun doit pouvoir équitablement accéder à un traitement, indépendamment de la prévalence de sa maladie.La meilleure façon de connaître le patient, son environnement, ses besoins, son ressenti, est d’être à son écoute. L’industriel du médicament et les associations de patients ont un objectif commun : répondre aux besoins des malades. La relation entre industrie et associations de patients se doit d’être transparente, éthique et pérenne. Cette relation nous permet en outre, de remplir pleinement notre rôle d’acteur clé du système de santé, les entreprises du médicament participant au bon usage des soins. Nous devons revendiquer ce rôle clé dans le système de santé et tout mettre en œuvre pour que cela soit reconnu par toutes les parties prenantes, en particulier les pouvoirs publics.
 Actualités du Laboratoire Shire FranceShire, un acteur clé dans les maladies rares, d’aujourd’hui et de demain !Par Benoit quittRe, Directeur Général shire France & Benelux
 Référence bibliographique : 1 Service de Médecine interne-rhumatologie, Centre de référence Maladies Lysosomales, Hôpital de la Croix Saint Simon, Paris (avril 2014)2 orphanet3 HAS / Service des affections de longue durée et accords conventionnels - Janvier 20074 HAS5 in “réflexions éthiques sur la médecine personnalisée : l’alliance de la science et de la médecine enfin réalisée ?”, M. Dion-Fabrie, M.C. Fortin, M.J. Hébert, H. Doucet, 2008
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 PLAN NATIONAL MALADIES RARES 2 source Alliance Maladies RaresPublié le 24/12/14
 Prolongement du 2e Plan National Maladies Rares2011-2014
 Le 2ème Plan National Maladies Rares devait se clôturer fin 2014 …il sera prolongé !
 Dans le cadre du comité de suivi et prospectives (COSPRO) du 2ème
 Plan National Maladies Rares, le Ministère de la Santé a annoncé, afin
 de poursuivre les engagements réalisés et de développer au mieux
 ceux récemment lancés, que le 2ème Plan bénéficie d’une prolongation
 jusqu’au 31/12/2016 ainsi qu’une reconduction des crédits qui lui sont
 attachés car en effet :
 u beaucoup de projets se sont concrétisés comme la création de la Fondation maladies rares
 u certains projets ont été récemment lancés comme les Filières de santé maladies rares et demandent plus de temps pour se développer
 u mais il en reste encore beaucoup à faire…
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 MANIFESTATIONS AU PROFIT DE L’APMF
 Le village d’Haybes a changé de visage le week-end du dimanche 15 juin 2014, en accueillant la marche pour la santé des Ardennes
 La Course des Héros, 22 juin 2014 à Paris
 Cette année, c’est la pointe des Ardennes, la vallée de la Meuse et ses méandres légendaires qui accueillaient la marche organisée par la Fondation Groupama pour les maladies rares, et en particulier au profit de la maladie de Fabry. Accueillis dans un cadre verdoyant non loin de la voie verte au sein de la forêt des crêtes ardennaises, 143 participants ont bravé la grisaille et ainsi foulé les chemins balisés par l’équipe de bénévoles de Groupama. Cette marche a permis de récolter 1 250€ de dons au profit de l’APMF dans la bonne humeur et la convivialité. Une merveilleuse journée d’échanges. Un grand BRAVO à tous les bénévoles et à tous les participants à cet élan de générosité !
 L’APMF a participé avec le soutien du laboratoire Genzyme à la “Course des Héros” le 22 juin 2014 à Paris. Ce fut une aventure Humaine extraordinaire. Un soleil de plomb, un cadre merveilleux, des milliers de sourires, une ambiance de joie et de partage pour de très belles causes. Mission accomplie par nos Héros “APMF” qui ont franchi la ligne de départ..., et celle d’arrivée ! L’APMF a collecté lors de cette Course des Héros la somme de 3 540€.
 Merci à tous les bénévoles et à tous les marcheurs qui se sont mobilisés tout au long de cette journée, et à ceux qui ont rejoint notre pique nique champêtre !http://challenges.alvarum.com/cdh-paris/associations/apmf/
 POUR PARTICIPER À LA COURSE, INSCRIVEZ-VOUS EN LIGNE :
 Que vous soyez sportif ou non, devenez un héros en rejoignant l’équipe APMF :• Inscrivez-vous en ligne et créer votre page de dons. Atteignez l’objectif de collecte de 250€ et obtenez votre dossard pour la course• Participez à cette journée en tant que bénévole : accueil des participants, montage du stand, préparation du pique-nique…• Venez avec vos proches profi ter de cette journée solidaire et festive autour
 d’un pique-nique géant !
 CLÔTURE DES INSCRIPTIONS LE JEUDI 22 MAI 2014
 Avec le soutien institutionnel de
 COM3106-4/2014COM3106-4/2014
 CO
 M 3
 106-
 4/20
 14
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 EVENEMENTS NATIONAUX
 7ème Journée internationale des maladies rares
 Le 28 février s’est déroulée la 7ème Journée internationale des maladies rares (Rare Disease Day) et a mobilisé cette année plus de 80 pays en Europe, Asie, Amérique du Nord et du Sud, Australie et Afrique. Tous se sont réunis autour d’un même message : “Ensemble pour mieux accompagner les malades”.
 Entre 6 000 et 8 000 maladies rares sont répertoriées. 30 millions d’Européens sont concernés, dont 3 millions de Français. Si nombreuses et pourtant si “rares” que ceux qui en sont atteints vivent le plus souvent dans un total isolement avec encore trop peu d’issues thérapeutiques. C’est pour leur donner davantage de visibilité qu’a été créée la “Journée internationale des maladies rares”. Depuis 2008, ce “Rare disease day” est organisé chaque année le dernier jour de février.
 2014 est axé sur la priorité à l’accompagnement
 Cette 7ème édition avait pour thème : “Ensemble pour mieux accompagner les malades”. Parce que les maladies rares sont le plus souvent chroniques, évolutives, complexes et méconnues des acteurs de santé, les patients et leurs familles doivent pouvoir bénéficier d’un accompagnement personnalisé tout au long de leur vie pour une prise en charge médicale adaptée comme pour l’accès aux droits, à la scolarisation, à l’emploi, au répit pour les aidants familiaux... Comme partout en Europe et dans le monde, associations, malades, familles, amis et professionnels se sont réunis pour porter ensemble ce combat.
 Pour symboliser ce jour exceptionnel, la Plateforme Maladies Rares a invité tous ceux qui désiraient témoigner de leur solidarité à participer aux nombreuses manifestations qui sont organisées un peu partout en France.
 “Ensemble pour mieux accompagner les malades”
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 La Marche des Maladies Rares
 “Tous ensemble pour les maladies rares” L’Alliance Maladies Rares a organisé, le 6 décembre 2014, la 15ème Marche des Maladies Rares dans le cadre du Téléthon. Plus de 2500 personnes venant de toute la France ont parcouru les 7 km séparant le Jardin du Luxembourg au Champ de Mars.
 Cette journée de partage, résolument festive et placée sous signe de la bonne humeur, nous donne encore plus de force dans le combat qui nous unit tous contre la maladie.
 Les associations se sont particulièrement mobilisées, j’ai cependant eu le seul regret de constater que cette année aucun membre de l’APMF ne portait le panneau “Maladie de Fabry”.
 nathalie tRiClin-Conseil
 1 - Départ de la 15e Marche des Maladies rares ! 2 - La traversée de Paris !
 Phot
 os 1
 , 2, e
 t 3 ©
 AB
 onfil
 s

Page 36
                        

Page 36 Page 37
 Vous et l’APMF- Vous VoulEz témoigner dans la prochaine édition de
 notre petit journal,
 - Vous VoulEz vous investir en tant que bénévole au
 sein de l’APMF (bureau ou autre)
 - Vous VoulEz nous faire part de vos compétences :
 informatique, site web, réseaux sociaux, photos,
 recherche de partenariat financier, organisation de
 manifestation, etc…
 Vous, VotRE FAMillE Et Vos ConnAissAnCEs
 PEuVEnt nous AiDER
 toute initiative est bienvenue, alors contactez-nous :
 Par mail : [email protected]
 Par téléphone : 06 32 26 25 69
 Par courrier : APMF : 20 rue de la Forêt, 10270 lAuBREssEl
 nous AVons BEsoin DE Vous
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 BULLETIN D’ADHÉSION 2015
 Nom : ------------------------------------------------------- Prénom : -------------------------------------------------------------Adresse : ---------------------------------------------------------------------------------------------------------------------------------Code postal : ------------------------------ Ville : -----------------------------------------------------------------------------------Pays : ---------------------------------------------------------
 Téléphone : ------------------------------------------------- Portable : -------------------------------------------------Mail : --------------------------------------------------------------------------
 Je désire adhérer à l’APMF en tant que :
 Membre adhérent et je verse une cotisation de 20€
 Membre bienfaiteur et je verse une cotisation de 30€ ou plus
 Précisez le montant : -------------- €
 Je désire recevoir -------------- exemplaire(s) du guide “La maladie de Fabry en 2 fois 40 questions” :
 Participation aux frais d’envois : 3€ par exemplaire
 Je souhaite être régulièrement tenu au courant des activités de l’APMF
 Merci de nous indiquer, si vous le souhaitez, à quel titre vous désirez adhérerou être au courant des activités de l’APMF :
 Patient Conjoint
 Parent Membre de la famille
 Entourage Médecin
 Professionnel de Santé Acteur social
 Autre : précisez -----------------------------------------------------------------------
 l’association est ouverte à tous, que vous soyez atteints de la Maladie de Fabryou juste membre bienfaiteur, vous pouvez nous rejoindre, participer aux projetsou simplement soutenir l’APMF.
 renvoyez par courrier ce bulletin accompagné d’un chèque à l’ordre de l’APMF à l’adresse suivante :APMF - 20, rue de la Forêt - 10270 LAuBRESSEL
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 INFOS…
 Merci à tous ceux qui ont participé à l’élaboration de ce numéro.Directrice de publication : Nathalie Triclin-Conseil, administrateur de l’APMF, 9 rue de la Gare, 08160 VendresseComité de rédaction: Dr Roselyne Garnotel, Arielle Bachelery, Virgine Le Pera, Nathalie Triclin-ConseilConception et graphisme : Emmanuelle DelpechImpression : Sopaïc repro, 20 avenue Charles de Gaulle, 08000 Charleville-MézièresCouverture : Emmanuelle DelpechToute reproduction, même partielle, des dessins, photos ou textes contenus dans ce numéro est interditesans l’autorisation écrite de l’APMF.Journal de l’année 2014
 Chaque année des cartes événementiellesaux tarifs suivants :5,00€ le lot de 6 cartes / 8,00€ le lot de 12 cartesContactez nous par mail pour effectuer votre commande [email protected]
 Pour les particuliers :
 Art. 200 du Code général des Impôts :Pour un particulier contribuable, tout don à l’APMF ouvre droit à une réduction d’impôts au taux de 66 % dans la limite de 20 % du revenu imposable.Lorsque les dons et versements effectués au cours d’une année excèdent la limite de 20%, l’excédent est reporté successivement sur les années suivantes jusqu’à la 5ème inclusivement et ouvre droit à la réduction d’impôt dans les mêmes conditions.Ainsi un don de 20 euros, représente une dépense réelle de 6,80 euros.Vous êtes redevable del’impôt de solidarité sur la fortune (ISF) :Depuis 2007, les particuliers soumis à l’ISF peuvent déduire jusqu’à 75% du montant de leur don de leur ISF. Cette réduction est plafonnée à 50 000 euros par an.
 Pour les entreprises :
 Art. 238bis du code général des Impôts :Le Code des Impôts autorise, pour les entreprises, une réduction d’impôt de 60% dans la limite de 5‰ du chiffre d’affaires hors taxes.Lorsque cette limite est dépassée au cours d’un exercice, la réduction d’impôt peut être étalée sur les 5 exercices suivants, après prise en compte des versements effectués lors de chacun de ces exercices et toujours dans la limite de 5‰ du chiffre d’affaires hors taxes.Les dons donnent lieu à délivrance d’un reçu fiscal que vous devrez joindre à votre déclaration d’impôt pour bénéficier de la réduction.
 Une question ? Vous souhaitez plus d’informations ?Contactez l’APMF : 06 32 26 25 69
 Si vous désirez participer à nos actions pour faire connaître la maladie de Fabry, vous pouvez effectuer un don :
 L’APMF est habilitée à recevoir des dons et à faire bénéficier ses donateurs contribuables d’une déduction fiscale.
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L’APMFMembres du bureau et du comité scientifique, qui sommes-nous ?
 LES MEMBRES DU COMITÉ SCIENTIFIQUE
 Pr Soumeya BekriHôpital Charles Nicolle, Rouen
 Biochimiste
 Dr Roselyne GarnotelHôpital Américain, Reims
 Biochimiste
 Pr Georges DeschênesHôpital Robert Debré, Paris
 Néphropédiatre
 Pr Boris BienvenuCHU de Caen
 Medecin interniste
 L’APMF
 LES MEMBRES DU COMITÉ SCIENTIFIQUE
 Pr Soumeya BekriHôpital Charles Nicolle, Rouen
 Biochimiste
 Dr Roselyne GarnotelHôpital Américain, Reims
 Biochimiste
 Pr Roland Jaussaud, Co-présidentHôpital Robert Debré, Reims
 Médecin interniste
 Pr Michel Tsimaratos Hôpital la Timone, Marseille
 Néphropédiatre
 Dr Géraldine ViotHôpital Port-Royal, Paris
 Généticienne
 Dr Jacques Léna Paris
 Psychiatre
 Dr Olivier Lidove, Co-présidentHôpital de la Croix Saint Simon, Paris
 Médecin interniste
 Pr Didier Lacombe Hôpital Pellegrin, Bordeaux
 Généticien
 LES MEMBRES DU BUREAU
 Patrick ConseilVice-trésorier
 Richard Pintat Trésorier
 Nathalie Triclin Présidente
 Arielle BacheleryVice-présidente
 Virginie Le PéraSecrétaire
 Véronique SimonAdministrateur
 Pr Boris BienvenuCHU de Caen
 Médecin interniste
 Pr Roland Jaussaud, Co-présidentHôpital Robert Debré, Reims
 Médecin interniste
 Pr Didier LacombeHôpital Pellegrin, Bordeaux
 Généticien
 Dr Jacques LénaParis
 Psychiatre
 Dr Olivier Lidove,Co-présidentHôpital de la Croix Saint Simon, Paris
 Médecin interniste
 Pr Michel TsimaratosHôpital la Timone, Marseille
 Néphropédiatre
 Dr Géraldine ViotHôpital Port-Royal, Paris
 Généticienne
 LES MEMBRES DU BUREAU
 Arielle BacheleryPrésidente
 Richard PintatTrésorier
 Virginie Le PéraSecrétaire
 Alexandra AntolinosVice-présidente
 Nathalie TriclinAdministrateur
 Membre de
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