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Le 13 novembre, trois jours après 
Loïc Peyron (vainqueur de la 

course), le skipper breton Erwan Le-
roux a franchi en vainqueur la ligne 
d’arrivée à bord de son Multi50 Fe-
nêtréA-Cardinal. Ce navigateur soli-
taire breton a traversé l’Atlantique 
en moins de 12 jours, battant de 
douze heures le temps de référence 
des Multi50. Notez le nouveau logo 

d’EFAPH fl ottant sur la grand-voile. 

Bravo et merci Erwan, 
vous suscitez notre admiration !

Nous sommes fi ers de vous comp-
ter parmi nos ambassadeurs. Grâce 
à vous des milliers de personnes ont 
été sensibilisées à l’hémochroma-
tose et se sont associées au com-
bat des Fédérations  européenne et 
française afi n qu’un diagnostic plus 
précoce de la maladie soit réalisé. 

 

Hvvlanderen (HVV), Association 
fl amande des patients hémochroma-
tosiques, vient de rejoindre EFAPH. 
Des travaux intéressants sur les clés 
du traitement et le suivi des patients 
atteints d’hémochromatose HFE ont 
été présentés par Annick Vancloos-
ter (Trésorière d’HVV) lors de l’AG de 

Vérone. 

Bienvenue à HVV, 
13e association 
d’EFAPH !

Calendrier 2015
Juin 2015 :  Semaine Européenne de 

l’Hémochromatose 

Septembre 2015 : Campagne d’information 

des Médecins Généralistes, phase 2  

(France & Europe)

Octobre 2015 :  Assemblée Générale 

(EFAPH + IAHA)

25 novembre 2015 : Concert salle Cortot 

(Paris 17e) récital du pianiste Yves Henry  

Décembre 2015 : Fin de l’enquête «  Don-

saignée et Hémochromatose Héréditaire »

EFAPH a pris de 

nouvelles initia-

tives en 2014. Le 

partenariat avec 

l ’E tab l i ssement 

Français du Sang 

pour promouvoir 

le don-saignée 

a été prorogé. 

Lors de l’Assemblée Générale de 

Vérone, un questionnaire concer-

nant l’acceptation du sang des pa-

tients hémochromatosiques dans 

les différents pays de l’UE a été 

présenté.  Patients et chercheurs 

ont exprimé le besoin de créer un 

réseau de Centres de Référence et 

Centres d’Expertise compte tenu 

de la découverte de nouvelles 

formes rares de la maladie. 

Je me réjouis de vous accueillir à la 

prochaine AG les 16 et 17 octobre 

2015. L’Association allemande 

HVD sera heureuse de vous rece-

voir à Cologne (Allemagne). Cette 

AG se tiendra conjointement à 

celle de l’Alliance Internationale 

(IAHA). 

MESSAGE 
DE LA PRÉSIDENTE

Dr Barbara Butzeck 
(Allemagne)

Le nom de la Fédération apparait 
désormais en toutes lettres sous 
l’acronyme d’EFAPH conférant 
ainsi une meilleure visibilité au 
terme hémochromatose. 
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Le Congrès de l’EIC s’est déroulé durant 

4 jours au Palais Historique « della Gran 

Guardia ». Présidé par le Pr Domenico 

Girelli, les thèmes abordés ont été : les 

aspects biochimiques, physiologiques, 

génétiques et cliniques du fer. Il a 

rappelé la priorité du rapprochement 

de la Recherche fondamentale et de la 

Pratique clinique.

Le Pr Pierre Brissot, 

Responsable du Centre 

de Référence des 

Surcharges en Fer Rares 

d’Origine Génétique 

(INSERM – Université 

de Rennes, France) a 

résumé les points les 

plus marquants du Congrès. 

• Des facteurs sont susceptibles de 

modifi er l’expression du gène HFE  car 

seulement 30 % des hommes et 1 % des 

femmes C282Y homozygotes ont une 

surcharge sévère en fer. La variation 

phénotypique est modifi ée par des taux 

de lymphocytes CD8-T bas et de S100 a9 

calgranuline élevés (Pr Graça Porto).

• Le rôle du CREBH (Pr Antonello 

Pietrangelo) et de la chimokine CCL2 

(Muchenthaler’s lab) en tant que 

modulateurs de la surcharge en fer 

(étude chez des souris « knockout »). 

• Les co-facteurs intervenant dans la 

fi brose du foie ont été précisés (Pr 

Graça Porto, Pr Alberto Piperno) : 

consommation élevée d’alcool, surcharge 

lipidique du foie, facteurs génétiques 

NRF2 et PCSK 7.

• Pr Dorine Swinkels a confi rmé que la 

NTBI (transferrine plasmatique non liée 

au fer) et le LPI (fer plasmatique libre), 

qui sont des formes potentiellement 

toxiques du fer, sont présentes 

quand les niveaux de saturation de 

la transferrine sont supérieurs à 80 % 

(étude multicentrique). D’où l’intérêt de 

doser la saturation de la transferrine non 

seulement pour le diagnostic, mais aussi 

pour le suivi du traitement.

• Pr Sonia Distante a montré que 

les lymphocytes des patients HH 

constituent un bon modèle pour étudier 

l’effet des saignées sur le métabolisme 

du fer mitochondrial. 

Le 10ème anniversaire de la Fédération a été célébré lors 

de l’AG !

• Le rapport d’activité et le rapport financier ont été approuvés à 

l’unanimité.

• Emerencia Texeira (Porto, Portugal) a été désignée comme 

nouveau Responsable du site internet d’EFAPH.

• Les présentations suivantes sont à citer :

- Olivier Loreal faisant référence au 1er  symposium sur les Réseaux 

de Référence Européens  (ERN en anglais) à Bruxelles, juin 2014, a 

développé le cadre fixé par la Commission pour la définition des 

ERN et les prochains appels à projet. EFAPH prévoit d’être candidate 

pour un projet « Réseau Européen des maladies génétiques rares de 

surcharge en fer », sous l’égide de son Comité Scientifique.

- L’enquête "don-saignée" : Une enquête en ligne, intitulée 

« Situation actuelle du don-saignée hémochromatosique en 

Europe », utilisant le progiciel Monkey Survey, va être lancée sous 

l’autorité du Comité Scientifique. Elle sera réalisée par Emerencia 

Texeira, membre de l’équipe IBMC Portugaise. Les objectifs sont les 

suivants :

• Connaitre le point de vue des membres des associations de 

patients hémochromatosiques sur les pratiques du don-saignée 

dans les différents pays membres d’EFAPH

• Comprendre l’impact possible des différentes politiques nationales 

sur l’efficacité du traitement.

Le questionnaire sera diffusé par un coordinateur désigné dans 

chaque association. La date prévue pour la publication des résultats 

est le 4e trimestre 2015. 

 

CONGRES DE L’EUROPEAN IRON CLUB (EIC)
VERONE, ITALIE, 11-14 SEPTEMBRE

ASSEMBLEE GENERALE D’EFAPH (FEAMH) À VERONE, 14 SEPTEMBRE

 

10	
  years	
  !	
  

 

Pr Pierre Brissot

(France)

Apport fi nancier partiel par l'EFS

(Etablissement Français de sang).    

Les 12 pays participants.



La plupart des patients 

hémochromatosiques 

gèrent leur surcharge en 

fer  au moyen de saignées 

régulières. Mais ce n’est pas 

applicable pour tous.

Certains ont une forte 

aversion aux aiguilles, 

d’autres n’ont pas de 

veines appropriées, d’autres enfin souffrent 

d’anémie qui serait aggravée par des 

soustractions sanguines. L’hepcidine est une 

hormone produite par le foie et circulant dans 

le sang. Découverte en 2000 elle semble 

jouer un rôle clé pour les niveaux de fer 

circulant, en contrôlant le fer absorbé au 

niveau de l’alimentation et le fer libéré 

par les cellules du corps. Les patients 

hémochromatosiques ont naturellement 

un faible niveau d’hepcidine ; c’est pourquoi, 

les scientifiques ont pensé qu’en jouant sur 

le niveau d’hepcidine (en l’augmentant) 

ou sur sa performance, on devrait rétablir 

une gestion normale du fer. Une équipe de 

chercheurs à Boston (USA) a étudié l’effet de 

10 000 produits chimiques sur la production 

d’hepcidine. Seuls 16 d’entre eux affectent la 

production d’hepcidine dont l’ipriflavone et le 

vorinostat, qui ont une action particulièrement 

puissante.

Or, ces travaux ont été réalisés sur des 

cultures de cellules ; l’étude de l’efficacité et 

de l’innocuité de l’iprivalone et du vorinostat 

sera nécessaire sur des modèles animaux. 

Un espoir pour l’avenir, une alternative aux 

saignées régulières ?

Article du Dr D. Johnstone (Sydney, Australie) 

extrait du bulletin d’information de IHA, Irlande. 

Tous les patients 

qui souffrent d’une 

hémochromatose classique 

(HH) ont la même mutation 

du gène HFE. En 2002 

on a montré qu’un grand 

nombre de sujets porteurs 

de 2 copies du gène 

C282Y (homozygotie) 

ne développent pas de surcharge en fer. 

Quels sont les facteurs qui influencent cette 

surcharge? Ils se répartissent en 2 grandes 

catégories : environnementaux et génétiques.

Les facteurs environnementaux sont 

relativement bien connus : ils incluent, au-

delà de l’âge et du sexe, les modes de vie, le 

poids, la consommation d’alcool, les pertes 

sanguines, …

Pour les facteurs génétiques, une équipe 

scientifique portugaise travaille depuis plusieurs 

années sur les lymphocytes CD8 T. Des 

résultats récents ont montré que les patients 

HH ayant un faible taux de lymphocytes CD8 T 

circulants ont une surcharge en fer plus élevée. 

Il a été démontré que ces cellules essentielles 

du système immunitaire peuvent absorber et 

retenir une forme toxique de fer. Par ailleurs, il 

a été montré qu’un faible taux de lymphocytes 

CD8 T chez des sujets HH est « génétiquement 

déterminé » et est caractéristique de la 

mutation HFE.

Bien d’autres aspects font encore l’objet de 

la recherche : quel est le mécanisme qui lie 

le fer circulant aux lymphocytes CD8 T ? Ce 

mécanisme est-il altéré chez les patients HH ?

Article du Pr. Graça Porto, Université IMCB, 

(Porto, Portugal)  extrait du bulletin d’information 

de IHA, Irlande. 

Les Médecins Généralistes en faveur d’un diagnostic précoce de 
la maladie !
En mai 2014, une 1ère Thèse (DIAPRHEG I) soutenue par 

le Dr Manuela Condet*, sous la direction du Dr F. Courtois 

(Fédérations de Malades de l’Hémochromatose  France-

FFAMH/Europe -EFAPH), du Dr L. Coblenz-Baumann 

(Méthodologiste*) et du Dr F. Lecompte (Médecin 

Généraliste), a mis en évidence par une étude qualitative, 

les signes d’appel de l’hémochromatose génétique chez des 

patients homozygotes C282Y (HFE1). 

La méthodologie a reposé sur des entretiens individuels semi-

dirigés, une analyse statistique descriptive et une approche 

mathématique « Text Mining ». Onze signes d’appel ont été 

mis en évidence. La majorité des patients (> 80 %) ont signalé 

une fatigue « extrême » associée à des douleurs articulaires et 

dans 1/3 des cas, des anomalies des ongles, peau et cheveux, 

une  modifi cation de la libido et du comportement.  Une 

analyse ciblée de la fatigue (signe d’appel  le plus fréquent) 

a permis d’en préciser les caractéristiques spécifi ques. Ces 

données seront reprises et validées à l’aide d’un nouveau 

questionnaire dans une étude quantitative élargie : elle 

portera sur 350 patients homozygotes HFE1, provenant de 

4 centres de saignées investigateurs de la Région Parisienne 

(Etude DIAPRHEG II*), durant l’année 2015. Les résultats 

(prévus fi n 2015) permettront     de mieux préciser les signes 

d’appel et d’orienter le praticien vers un diagnostic précoce 

de l’hémochromatose avant l’apparition des complications 

cliniques. 

*Université Paris 7–Diderot

DERNIERES AVANCEES MEDICALES

QUAND L’HÉMOCHROMATOSE INTERPELLE …

Hepcidine

Facteurs infl uençant la surcharge en fer

ASSEMBLEE GENERALE D’EFAPH (FEAMH) À VERONE, 14 SEPTEMBRE

Dr D. Johnstone

(Australie)

Pr G Porto

(Portugal)
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Le groupe suisse indépendant et actif 

près de St Gallen depuis des années, 

vient de créer Hämochromatose Schweiz, 

association nationale présidée par Gerda 

Horn. Une belle avancée !  

En 2014, l’Association Allemande HVD  

a entrepris une sensibilisation des 

Médecins du Travail (ils  jouent souvent 

le rôle de Médecins Généralistes). Un 

poster sur le diagnostic précoce de 

l’Hémochromatose Héréditaire (HH) 

a été présenté à Dresde au cours du 

Congrès de Médecine Industrielle 

(avril 2014), à l’origine de 2 études : 

1. Les désordres immunologiques 

chez les Patients HH. 2. Le Manganèse 

et le Fer dans le cerveau de 

sujets soudeurs Parkinsoniens et 

Hémochromatosiques. 

En Hongrie, la population générale et 

les Médecins Généralistes ignorent 

l’Hémochromatose. En 2014, diffé-

rentes actions d’information ont été 

entreprises, en particulier durant les 

journées du « dépistage-santé » 

(journées dédiées aux problèmes de 

santé). Un T-shirt spécial avec le logo 

de HBE a été créé. 

Pilote de l’enquête sur le Don du sang et 

gestionnaire du site Web d’EFAPH, APH 

pour son 11ème anniversaire, a organisé 

sous le parrainage de l’Association 

portugaise des Médecins Généralistes, le 

symposium « La Prévention de Risque 

ou la Prévention des risques ? »  pour 

les Médecins Généralistes. APH a publié 

l’adaptation d’un livret australien. Le 

nouveau slogan 

« 1 portugais sur 500 risque d’avoir 

une hémochromatose génétique » est 

maintenant largement utilisé.  A signaler : 

réalisation de  27 vidéos/affi ches sur HH 

dans le cadre d’un concours impliquant 

100 étudiants de 7 écoles de la V.N. 

Famalicao.  

Le diagnostic de l’Hémochromatose Hérédi-

taire (HH) est encore trop souvent ignoré par 

les Médecins Généralistes en France comme en 

Europe. Ce fait a été reconnu, en février 2012, par 

la Commission Européenne qui a publié cinq re-

commandations donnant priorité au diagnostic 

précoce de la maladie. Le premier pays mobilisé 

fut la France. Une campagne pilote soutenue 

par l'Association Hémochromatose Paris Ile-de-

France a été lancée, à l'initiative du Dr Françoise 

Courtois (FFAMH/EFAPH), auprès de 920 Mé-

decins Généralistes (MG) des Yvelines (78) en 

septembre 2013. Un document simple, didac-

tique, portant au recto une conduite à tenir : 

« Comment ne pas passer à côté d’une HH » 

et au verso, un relevé des services spécialisés 

et des centres de saignées du 78 a été adressé 

aux  MG.

Bilan au 1er semestre 2014 :

- 40 % des MG ont « déclaré » avoir reçu le cour-

rier, 95 % d’entre eux l’ont trouvé utile, didac-

tique, la moitié l’ont utilisé dans le mois suivant 

pour un patient 

- 25 % des laboratoires (LABM) du 78 interro-

gés ont signalé une augmentation du nombre 

de dosages* de la ferritine (+5,7 %) et de la satu-

ration de la transferrine (+13,5 %) ;

- Les deux laboratoires spécialisés qui réa-

lisent les tests génétiques ont déclaré une 

augmentation de 20 % des demandes*.

Ces résultats très signifi catifs ont moti-

vé une campagne similaire en Bretagne 

(AHO, déc. 2014). Elle sera suivie d'une 

campagne de sensibilisation des MG sur 

Paris/Ile-de-France (2015.) 

    Dr F.Courtois – Savoir-Fer, FFAMH, France

*comparaison des 1ers semestres 2013/2014 

  L’Association 
Suisse

L’Association Allemande

 Un nouveau président pour HBA  
(Haemochromatosis Belgian Association)

  Un pays dynamique : 
le Portugal !

En 2014, Bernard Delwart a remplacé Anne Saillez à la Présidence de 

HBA. Il est secondé par les dynamiques Tanguy de Decker (Trésorier) et 

Anne-Sophie Snyers (Secrétaire Générale). HBA projette une campagne 

de sensibilisation des Médecins Généralistes à l’Hémochromatose dans 

une des régions de la Belgique francophone d'ici fi n 2014. 

Emerencia Teixeira (APH) est webmaster d'EFAPH.

Bernard Delwart,
Président d’HBA.

 L’Association Hongroise

Un projet pilote de sensibilisation des Médecins Généralistes 
réussi dans les Yvelines 

Nouveau !
La 2e version du 

dossier Mécénat 

d’EFAPH.
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Prochaine Assemblée Générale 
D’EFAPH

Cologne, 16 -17 octobre 2015

 Réunion importante : 


