JOURNEE NATIONALE DE L’HEMOCHROMATOSE
LE 10 JUIN 2006

L’ASSOCIATION HEMOCHROMATOSE FRANCE
INFORME

1. L’Hémochromatose, une maladie non reconnue, mal diagnostiquée : Constat d’une réalité
ignorée :

- Lasurcharge en fer : 9 fois sur 10 une absence au erreur de diagnostic.

- 3210 ans pour établir le diagnostic d’' une maladie pourtant simple adéceler.
- Leréle du fer dans |’ organisme : Alerte ala surcharge en fer.

- Comment dépister I' Hémochromatose ? Symptomes et prise de sang adaptée.
- Des soins simples, efficaces et peu onéreux.

2. Le 10 juin 2006 : Journée nationale d’information.

- Des conférences dans la France entiére : toutes les Régions concernées, plus de 30 villes accueillantes
- Mieux connaitre la maadie pour mieux la combattre

3. Les actions de L’ASSOCIATION HEMOCHROMATOSE France : Un combat quotidien
pour faire connaitre la maladie afin de sauver des Vies.

4. Contacts
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1. L’Hémochromatose, une maladie non reconnue, mal diagnostiquée : présentation d’une réalité
ignorée

La surcharge en fer : 9 fois sur 10 une absence ou erreur de diagnostic

Beaucoup de médecins considérent encore |'Hémochromatose (I'un des plus répandus des désordres
génétiques qui touche plus de 1 personne sur 300), comme une maadie extrémement rare et d'origine
bretonne.

IIs ne pensent jamais aen faire le diagnostic.

C'est pourquoi al’heure actuelle on constate que plus de 150.000 Francais ignorent encore que le fer quiils
accumulent tous les jours dans leur organisme les conduit sournoisement vers une mort prématurée.

Il est vrai que I'Hémochromatose est une maladie de surcharge en fer. Ses premiers symptémes graves se
révélent tardivement, vers 40 ou méme 50 ans. Il faut faire le diagnostic 220 — 30 ans.

Les médecins devant un aulte fatigué qui se plaint, n'ont pas souvent le réflexe de I'orienter vers un
examen simple et peu colteux, le taux de saturation de la transferrine et le taux de ferritine, puis la
recherche du géne HFE.

Cet excés de fer causé par I'Hémochromatose permettrait, dga d'expliquer les premiers symptémes de
saturation pourtant révélateurs : une intense fatigue chronique, des troubles sexuels, des douleurs
articulaires, des troubles du rythme cardiague ou encore une peau terreuse.

L'absence ou I'erreur de diagnostic reste incompréhensible dans la France d'aujourdhui : Les patients
évoluent sournoisement de plus en plus fatigués vers une mort prématurée souvent par cancer du foie.

Lasurcharge en fer dont ils souffrent va provoquer des lésions irréversibles du foie, du caar, du pancréss,
des glandes endocrines et des articulations. Deés lors, toujours non diagnostiqués, donc pas soignes, ils
développeront des maladies secondaires mais néanmoins mortelles : cirrhoses, problemes cardiagques,
diabétes, cancers.

L'ignorance des médecins et du grand public apropos de cette maladie est d'autant plus grave que les
malades soignés atemps, voient disparaitre la plupart des symptomes et retrouvent une espérance de
vie normale.

3 210 ans pour établir le diagnostic d’une maladie pourtant si simple a déceler!

Pourquoi ’Hémochromatose est-elle une maladie qui échappe au diagnostic ?

Plusieurs facteurs sont malheureusement réunis pour que I'"hémochromatose - qui touche gravement plus
de 3 francais sur 100 - reste une maladie inconnue du grand public, et méme ignorée de la plupart des
médecins généralistes.
Sans pour autant excuser ce fait, on peut exposer les principales raisons de cette ignorance :
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I. C'est une maladie mal connue de la médecine générale

Quand les symptdmes apparai ssent chez un patient, rares sont les médecins qui pensent ala surcharge en fer.
Lors de leurs sept années d'éudes de médecine ils ne recevraient sur le sujet que peu de cours en
hématologie. Or I'hémochromatose n'est pas une maladie du sang. C'est une maladie du dysfonctionnement
de l'assmilation du fer... Aprés avoir écouté le patient décrire ses symptémes, ils |'orientent vers le
spécidiste du signe clinique le plus évident : rhumatologue, hématologue, cardiologue ou psychiatre.
Le patient se fait soigner pour un symptdme et non pour la cause réelle. 1l perd du temps, il perd savie.

I1. C'est une maladie qui ne bénéficie pas de publicité parce qu'elle ne concerne pas les laboratoires
pharmaceutiques

Pour l'instant 'Hémochromatose Se soigne trés bien sans médicament. Seules des saignées réguliéres (ou

phlébotomies) débarrassent I'organisme de sa surcharge en fer. C'est tres efficace. Mais ce mode de thérapie
ne concerne pas les laboratoires pharmaceutiques. De plus, la saignée peut étre considérée par beaucoup

comme appartenant aune médecine d'un autre &ge, donc pas vraiment trés sérieuse.

II1. C'est une maladie dont les symptomes apparaissent tardivement

La saturation progressive en fer générée par I'Hémochromatose commence sournoisement afaire des dégats
de plus en plus irréversibles. Chez I'adulte les désordres diffus apparaissent vers 40 ans. Un 4ge ou des
symptomes tels que la fatigue, la dépression, les atteintes du foie ou du cour pourront tout
naturellement étre attribués a d'autres causes.

IV. Le fer toxique en surcharge reste cependant, dans I'inconscient collectif, synonyme de bonne santé

Avoir du fer dans I'organisme, c'est ére protégé de I'anémie, c'est avoir de la force, de I'entrain et pouvoir
résister aux maladies. Lalégende est tenace. C'est "I'effet Popeye” inculqué dés I'enfance par le célébre marin
alapipe. Auss les médecins qui, pour différentes raisons, ont demandé une analyse de sang ne réagissent-ils
pas toujours immédiatement, comme ils devraient le faire, s le taux de fer dépasse la normale.
Pourtant leur patient est en danger.

V. C'est une maladie génétique, que I’on cache a tort

Les maladies génétiques font peur. Elles soulévent des problémes d'éhique. On en connait pour
I'instant 6000, 10 seulement peuvent étre soignees, dont I'Hémochromatose. || faut donc prévenir
tous les membres de la méme famille ascendants comme descendants (la découverte du mal se fait
tard et les patients décelés ont souvent des enfants) qu'ils peuvent avoir un géne déficient. C'est
"l'effet Cassandre’. Les médecins n'aiment pas porter de mauvaises nouvelles a des étres en
apparence sains. En les prévenant atemps, ils leur sauvent pourtant les trente ou quarante dernieres
années de qualité de vie!

Le réle du fer dans I'organisme : Alerte ala surcharge en fer.

Le role que joue le fer dans notre organisme est si important que sans lui, la vie est impossible. Mais,
contrairement a une idée répandue, il ne sert absolument pas a renforcer les os, donnant a I'homme une
"bonne constitution' qui aurait la solidité du '""béton armé". Plus il y aurait de fer, plus on serait Solide
! Non. C'est faux.
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Le role du fer est d'étre le fixateur de 1'oxygene.
Il représente en effet un éément essentiel pour capter et fixer les atomes d'oxygene de l'air inspiré dans les
poumons et pour les transporter vers toutes les cellules qui en ont besoin pour vivre et faire vivre.

Le fer est apporté par 1'alimentation.

En moyenne 15 420 mg /jour. Assurée par la partie initiae de I'intestin, le duodénum, I'absorption est
proportionnelle aux besoins, mais se limite en général a10 % du fer ingéré pour maintenir un bon équilibre de
I'organisme. Dans le cas de I Hémochromatose, |e duodénum absorbe tout le fer, sans parvenir aen diminer
le surplus.

L es désordres organiques apparaissent quand cet équilibre est rompu : Pas assez de fer, c'est I'anémie. Ses
conségquences sont bien connues.

Trop de fer, C'est auss grave sinon plus quand la surcharge n'est pas compensée atemps.

C'est trop souvent le cas : les médecins habitués depuis des siecles alutter contre les carences en fer, ne se
préoccupent pour ainsi dire jamais des effets toxiques d'une saturation excessive.

Les complications occasionnées par une surcharge en fer sont fatales si on ne commence pas par traiter
la véritable cause.

Quand, pour une raison ou une autre, le fer ne s'élimine pas il va se déposer petit apetit sur certains
organes auchoix et y causer le genre de dégéts d'une machine qui se "grippe”. Il provoque aors des troubles
d'aggravation progressive dépendant des organes "sur-stockés' qui fonctionnent de moins en moins bien parce
gu'ils sont de plus en plus saturés de fer.

Le fer se dépose dans I'hypophyse :
Déreglement générd, fatigue physique, psychique et sexuelle. Perte de libido, impuissance. Ostéoporose.
Chez lafemme, ménopause précoce.

Le fer se dépose dans le caar :
Myocardiopathies, Tachycardie et finalement arrét.

Le fer se dépose dans e foie :
D'ou risgue de cirrhose, puis cancer.

Le fer se dépose dans le pancréas:
Il entraine une destruction progressive du nombre de cellules produisant I'insuline. D'ou diabéte sucré.

Lefer se dépose dans les articulations :
Et particuliérement sur les extrémités des membres : d'ou douleurs articulaires, arthrites, rhumatismes.

Le fer apparait sous la peau :
Teint gris ou cuivré, foncé aux plis de la peav.

Le fer agit d'autres maniéres encore indéterminées, d'ou intense fatigue chronique, et autres symptémes, en
particulier état dépressif.
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Comment dépister ’Hémochromatose ? Symptomes et prise de sang adaptée

1. Les Symptomes :

Les signes cliniques de I'Hémochromatose ne sont pas auss insidieux qu'on le dit. De nombreux patients
interrogés reconnaissent aujourd'hui avoir noté depuis longtemps (souvent depuis des années avant le
véritable diagnostic), les signes précurseurs qui auraient d les aerter vers 20 — 30 ans sur leur maadie si
seulement ils en avaient su l'existence !

L es patients peuvent dgafaire un premier "auto-diagnostic™ :

Des douleurs dans les mains :

"Dés |'age de 38 ans, j'ai eu mal aux mains. Des douleurs que je prenais pour de smples rhumatismes. Mais
souvent, la nuit, ces douleurs me réveillaient et je devais écraser mes mains sous mon oreiller pour les
soulager. Jai découvert que j'éais hyperferrique a49 ans, onze ans plus tard." Mme SV. Marsellle
"Jappréhendais les « bonnes franches poignées de mains viriles » parce que je savais que cela me ferait mal,
et cabien avant que ne se déclarent les autres symptdmes qui ont permis de découvrir mon hémochromatose.”
M. N.T. Strasbourg.

Une fatigue chronique et inexpliquée :

"Cette fatigue sest installée insidieusement. De la paresse ? Un dégo(t de la vie ? Mafamille ne voulait pasy
croire. Je suis allé consulter, le médecin m'a donné des fortifiants. Rien n'y faisait. A la fin, donner un coup de
téléphone aun client ou monter deux étages sans ascenseur étaient devenus des gestes quasi insurmontables.”
M. JL.H. LeMans.

Un état de détresse moral et psychologique :

" Une fatigue physique, mais auss morale. Des idées grises plein latéte. Une tristesse qui recouvrait toute ma
vie d'un grand manteau terne.” Mme R. D. Caen.

" La détresse de mon frére était telle qu'il ne pouvait plus faire face. Il achois de mourir." MlleE. T.
Montpellier.

La perte de la libido :

"Javais apeine quarante ans, et je me suis apercue que je n'avais plus aucune envie de faire I'amour, mais j'a
penseé que c'était I'age." Mme A-M.P Dijon

"Non seulement j'étais fatigué, mon travail était menacé, mais en plus je n'avais plus envie de poursuivre des
relations sexuelles. Mafemme adivorcé.” M. JF. Lille.

Une coloration terne, grise ou bronzée de la peau :

" Je voyais mon oncle devenir gris. Je pensais qu'il Sennuyait dans son travail, dans savie et que c'était la
raison de son absence d'éclat. En fait son hémochromatose a été diagnostiquée quatre ans plustard.” Mme T.
A. Rennes.

...Et quelques autres détails comme :
La sécheresse de la peau des jambes, une dépilation, la finesse des cheveux, et un aspect plat ou creux des
ongles. Ces détails anodins peuvent alerter sur les troubles endocriniens causés par la surcharge en fer.

2. La prise de sang adaptée :

Un seul geste : Faire prescrire par son médecin une vérification du taux de saturation de la transferrine
au cours d’un examen courant ou d'un banal bilan sanguin.
Coiit : 20 € - Pris en charge par la Sécurité Sociale.
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Des soins simples, efficaces et peu onéreux

Lorsque I'Hémochromatose est décelée atemps, son traitement qui consiste adésaturer le patient trop chargé
en fer, par des saignées réguliéres, fait disparaitre la plupart des signes cliniques de la maadie. Il rend au
malade une espérance de vie normale. D'ou I'importance d'un dépistage précoce.

Le préévement sanguin permet I'dimination d'une certaine quantité de globules rouges - qui sont tres riches
en fer. Pour fabriquer de nouveaux globules rouges, I'organisme a besoin de molécules de fer. Il iradonc les
puiser dans les surcharges déposées depuis plus ou moins longtemps sur les différents organes.

La quantité du préévement (environ 400 ml chez la femme, 500 ml chez I'homme) et sa périodicité
(habituellement hebdomadaire) dépendent bien évidemment de la quantité de fer en surcharge.

Apres un certain nombre de saignées, la surcharge en fer diminue, puis disparait. Le patient est ains
débarrassé de tout le fer accumulé en exces depuis sa haissance. |l est alors totalement "désaturé”. Par la suite,
il pratiquera des prélévements sur un rythme plus espacé pour éiminer le fer qu'il continuera d'absorber en
exces dans son dimentation. L’ indication des saignées est basée sur le taux de ferritine dans le sang et non
plus comme autrefois sur e taux de saturation de la transferrine (HAS Septembre 2005).

Pas de restrictions alimentaires

Un régime alimentaire qui minimiserait ou éliminerait toute absorption de fer n'est pas nécessaire et serait
difficile aétablir. De plus, les 0,5 a3 mg de fer aimentaire absorbé quotidiennement en exces par le sujet
atteint d'hémochromatose est minime par rapport aux 200 a250 mg préevés lors de chaque phlébotomie.

Le sujet pourra également boire du thé en abondance et particuliérement aux moments des repas. On sait que
lathéine joue un réle inhibiteur sur I'absorption de fer.

Il doit également sabstenir de prendre de la vitamine C sous forme de médicament, qui augmente |'absorption
du fer et mobilise le fer stocké dans le foie vers d'autres organes comme le caar, déclenchant ainsi des
douleurs supplémentaires.

s oAy N oz

| es boissons alcoolisées.

Dépistage familial :
La chance d'un diagnostic précoce !

Comme il sagit dune maladie génétique, le patient qui a été enfin décelé - en général au bout de 5 210 ans de
consultations médicales ce qui semble incompréhensible en I'an 2006 - doit absolument prévenir toute sa
famille. 1l est dimportance capitale de réaliser une enquéte familiale. Fréres, saars, ascendants et descendants
devront tous se faire tester. Dans le cas de cette maadie génétique qui n'est invalidante qu'al'age adulte, il
faut le savoir et surtout le faire savoir. Gréace ace diagnostic précoce, les membres de la famille atteints se
feront soigner plus tot. IIs sévitent ains un avenir douloureux, encombré de graves problemes de santé et
peut-étre une fin de vie écourtée. La recherche du géne HFE est indispensable. I est modifié dans 85% des
cas en C282Y Homozygote, 8% en H63D et tres rarement en S65C. Bref, il y a eu une erreur dans la
constitution de I’ ADN des chromosomes 6. De ce fait, il y a une absence d’ hepcidine qui permet au fer d' étre
absorbé en excés au niveau du duodénum. Peut étre un jour traitera-t-on par |’ hepcidine I’ hémochromatose,
comme |’'insuline dans le diabéte ou €le manque.
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2. Le 10 juin 2006 : Journée nationale d’information.

Le 10 juin 2006 est un grand jour pour I’Association Hémochromatose France qui se bat depuis des
années afin de faire connaitre la maladie, informer le grand public et les médecins, aider les malades
en détresse et faire évoluer la situation qui stagne depuis trop longtemps.

Cette Journée Nationale de ’Hémochromatose est mise en place pour :

*Apporter les informations nécessaires aun public ignorant et peut étre atteint par la maladie sans méme le
savoir, grace aux conférences.
* Orienter le public vers un dépistage systématique afin de savoir ou I’ on se Situe par rapport ala maadie.

En 2004 le samedi 05 juin, la premiére Journée Nationale de ’Hémochromatose a permis a plus de
1200 personnes de prendre contact avec I’ Association Hémochromatose France qui informe, envoie sa
documentation, oriente vers le dépistage.

En 2005, le 04 juin ce sont plus de 2000 personnes qui, griace au soutien des médias qui contribuent a
faire connaitre la maladie, ont pu ainsi contacter 1’Association Hémochromatose France.

Le 10 juin 2006 va permettre, encore une fois, a ceux qui ne savent pas pourquoi ils souffrent, de peut-
étre trouver une solution a leur mal et surtout d’entamer un traitement.

| Des conférences dans la France entic¢re : toutes les Régions concernées, plus de 30 villes accueillantes |

Cette JOURNEE NATIONALE DE L’HEMOCHROMATOSE permet a plus de 30 villes frangaises
d accueillir professeurs, spécialistes, patients qui interviendront lors d’ une conférence.

Les themes restent I'information, les caractéristiques de I’ Hémochromatose, la fagon de la déceler et d'en
venir about.

Toulouse, Nimes, Montpellier, Lyon, Paris, Lille, Bordeaux, Marseille, Clermont Ferrant, Nice, font parties
des villes concernées.

Un programme détaillé avec lieux précis et contacts sera a disposition dés le mois d’avril 2006.

Le grand public est attendu en priorité et en grand nombre lors de ces conférences, mais auss les médecins
générdistes et spécidistes. C'est I’ occasion de découvrir la maladie, ses symptdmes dans le but de soulager
les personnes qui souffrent, informer et prévenir les plus jeunes car la maladie apparait a 20-30 ans chez
I"homme et a35 ans chez la femme, protégée par les régles, accouchements..

Cette JOURNEE NATIONALE DE L’HEMOCHROMATOSE se veut étre avant tout une prise de
conscience collective.

Informer. Provoquer |’ échange, la discussion avec les médecins de famille, lesinfirmieres et professionnels
de la Santé, les hommes politiques...

Monsieur Philippe Douste-Blazy, Ministre de la Santé S associe directement acette grande cause depuis
2004. 11 soutient I’ Association Hémochromatose France qui a tellement besoin d’ aide pour faire connaitre
cette maladie.
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Mieux connaitre la maladie pour mieux la combattre

L "Hémochromatose pose un probléme de santé publigue.

Cest l'une des plus fréquentes maadies génétiques et elle reste nous I'avons vu trop souvent non
diagnostiquée. Aprés une longue phase asymptomatique, elle peut ére al'origine dune mortdité et d'une
morbidité considérables a |'age adulte. Le dagnostic met en cavre des méthodes simples, sensibles et
largement disponibles. Le traitement est peu colteux, sans danger, simple et efficace. Mis en place au début
de I'évolution, il empéche I'apparition des complications. |l permet le retour aune qualité de vie normale et
restaure |'espérance de vie si le diagnostic est fait entre 20 et 35 ans.

C’est pourquoi I’Association Hémochromatose France oriente le public vers un dépistage massif lors de la
Journée Nationale de ’Hémochromatose.

L'hémochromatose figure sur la liste des 30 maladies graves et de longue durée (ALD). Les personnes
atteintes peuvent demander aleur médecin de faire valoir leurs droits auprés des organismes concernés pour
bénéficier a100% d'une prise en charge par la Sécurité Socide.

Gréce acette Journée, la maladie doit reculer. « Mieux connaitre la maladie pour mieux la combattre » td
est I’ objectif de’Association Hémochromatose France.

3. Les actions de L’ASSOCIATION HEMOCHROMATOSE France : Un combat quotidien
pour faire connaitre la maladie afin de sauver des Vies.

Les maades ont commencé ase grouper sous I'égide de 1'Association Hémochromatose France apartir de
février 1989, date de création de ' AHF aNimes.

Les actions se sont orientées vers I'Etat, les malades , larecherche.

Dans le but de découvrir comment éviter les conséquences du dysfonctionnement médical face a cette
affection (le diagnostique est en généra trop tardif. Les personnes sont diagnostiquées al’ &ge de 48 ans, en
moyenne. Cet &ge moyen doit étre avancé d’au moins 10 a20 ans).

A quoi sert I’Association ?

Santé Publique :

O L’O.M.S,, partenaire du début, aréuni par trois fois des experts mondiaux (1993, 1996,1999) qui ont
recommandé des actions diverses le dépistage systématique.

O Lamaadie est aujourd’ hui, gréce anos actions réguliéres, reconnue par les responsables de santé publique
et les experts.

O L’ Etat, régulierement sollicité par le bulletin et des questions écrites a éé amené, afaire rédiser trois études
de faisabilité du dépistage (ANDEM, ANAES et AHS).

[0 Uneloi a éé obtenue par I’ Association afin que le matériel de soin soit pris en charge par les caisses

d assurances maadie (1999). Une éude est faite pour équilibrer le remboursement équitable des saignées qui
peuvent étre faites par I'infirmiére, le médecin, I'E.F.S. ou atort les hopitaux.
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Utilité pour le Malade :

[0 Aide au diagnostic.

[0 Conseil pour les questions sociales (prise en charge 2100 % etc.).

[0 4.000 malades regoivent tous les deux mois un bulletin d’ information et de liaison.

[0 Un guide pour le traitement : « Vade-Mecum de Santé ».

[0 Un réseau de médecins référents sur la France ala disposition des malades (majoritairement dans les
Centres Hospitaliers).

Information du Public

O Participation ades « Forums Santé ».

O Le ste Internet de I’ Association. http://perso.wanadoo.fr/hemochromatose/

[0 Les 400 journalistes qui regoivent le bulletin ont réalisé en 10 ans 250 articles dans la Presse.

[ L’ association a subventionné des études épidémiol ogiques, notamment aLyon, Montpdllier, Lille, Paris,
Toulouse, Chambéry, elle aréalisé des enquétes nationales et aidé, par la subvention de Theses, afaire
avancer la connaissance sur I’ Hémochromatose en France.

[0 Réalisation d'une brochure grand public sur I'némochromatose éditée et subventionnée par la CRAM de
Bretagne, et actuellement par la Caisse d’ Assurance Maadie du Gard et I’ entreprise Saint-Gobain...

4. Contacts

ASSOCIATION HEMOCHROMATOSE FRANCE
B.P. 87777

30912 NIMES CEDEX 2

Td.: 0466645222

Fax : 04 66 62 93 97

Courri€el : hemochromatose@wanadoo.fr

Site Web :
http://perso.wanadoo.fr/hemochromatose/

CONTACT PRESSE

Sophie MORDELET

COM N'ACT

Tel : 05.61.54.60.78

Port : 06.64.65.78.88

Courriel : contact@comnact.com
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