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RARES ENDOCRNIENNES




[ACTU RECHERCHE

DU PR HERVE LEFEBVAE

Le Pr Hervé Lefebvre, MD, PhD, PU-PH, est le chef du Service
d'Endocrinologie, Diabete et Maladies Métaboliques, du CHU
de Rouen. Il coordonne également I'équipe de recherche
« Neuroendocrinologie et physiopathologie du cortex
surrénalien et du métabolisme énergétique », INSERM
U1239, au sein du laboratoire DC2N (Différenciation et
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LE MOT DE L'EQUIPE D'ANIMATION DE LA FILIERE FIRENDO

Pour bien commencer I'année 2021, la filiere de santé maladies rares endocriniennes FIRENDO
lance son premier bulletin de la recherche, pour diffuser aupres de la communauté médicale et
scientifique, mais également du grand public, les informations scientifiques de la filiere.

Nous sommes heureux de pouvoir vous
présenter a travers la premiere édition
de ce fascicule, les dernieres actualités du
monde de la recherche sur les maladies rares
endocriniennes. Ce bulletin de la Recherche,
proposé par la filiere FIRENDO, paraitra
semestriellement. Vous retrouvez “L’Actu
Recherche de..”, une interview d'un membre
de la filiere FIRENDO qui nous expliquera ses
travaux de recherche et leur portée en clinique.
Une rubrique “A ne pas manguer” pour tous les
évenements et informations clés de la filiere.
La rubrique “Appels & projet” vous permettra
de prendre connaissance des prochains
appels a projet, pour financer des recherches

fondamentales, cliniques ou translationelles,
dans des disciplines biomédicales ou en
sciences humaines et sociales. Une rubrique
“L'essentiel de l'actu” revient sur les dernieres
informations importantes de la filiere. Les
prochains colloques et congres traitant des
maladies rares endocriniennes sont également
listés. Le “Retour sur” fait le bilan des Journées
Annuelles de la filiere qui se sont tenues les 8
et 9 décembre dernier. Enfin, ce bulletin de
la recherche sera également l|'occasion de
faire linventaire des derniéres publications
des membres de la filiere FIRENDO, sur les
maladies rares endocriniennes.

Bonne lecture !
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Pouvez-vous nous expliquer les projets de
recherche menés par votre équipe ces dernieres
années sur la physiopathologie surrénalienne ?

Notre équipe étudie depuis de nombreuses
années la régulation paracrine de la sécrétion des
corticostéroides initialement sur des modeles
animaux puisauseindelaglande surrénale humaine.
Les travaux réalisés indiquent que les signaux
bioactifs, neuropeptides et neurotransmetteurs
conventionnels, libérés au voisinage des cellules
stéroidogenes par divers types de cellules
comme les cellules endothéliales, immunitaires
ou chromaffines, jouent un réle important dans le
contréle de la production d’aldostérone, a la fois en
physiologie et en pathologie.
Nous nous sommes
notamment intéresses
ces dernieres années aux
mastocytes, dont la présence
dans la zone sous-capsulaire
de la glande suggérait qu'ils
puissent influencer lactivité
sécrétoire des cellules de
la zone glomérulée par le
biais dun processus de
communication inter-cellulaire analogue a celui
décrit dans la glande interrénale des amphibiens.
Nous avons ainsi pu montrer que les mastocytes
stimulent la sécrétion daldostérone par un
mécanisme paracrine impliguant la production
locale de sérotonine et l'activation du récepteur
sérotoninergique de type 4 (5-HT4) exprimé
par les cellules stéroidogenes. Cette interaction

“Nous avons pu montrer
que les mastocytes
stimulent la sécrétion
d'aldostérone [..] " lactivité

mastocytes/cellules cortico-surrénaliennes semble
jouer également un réle en physiopathologie dans
la mesure ou la densité des mastocytes savere
augmentée dans les adénomes producteurs
d’aldostérone  (adénomes de  Conn) qui
représentent une cause classique d’hypertension
artérielle.

Les mastocytes semblent jouer un réle important
dans la régulation de [lactivité endocrine
de la surrénale. Comment les mastocytes
interagissent-ils avec les autres types cellulaires
surrénaliens ?

D’une part, il est bien montré que les mastocytes
résidents établissent des
connections avec des fibres
nerveuses dans de nombreux
tissus. Cesstructureshistologiques
mastocytes/fibres nerveuses
constituent de véritables unités
fonctionnelles de dialogue
bidirectionnel au sein desquelles
mastocytaire est
gouvernée par le systeme nerveux
végétatif. La régulation neurocrine
des mastocytes implique notamment la libération
par les terminaisons nerveuse d'un neuropeptide
appartenant a la famille des tachykinines, la
substance P dont le récepteur (récepteur NK1)
est exprimé par les cellules mastocytaires. D'autre
part, il est connu depuis longtemps que le cortex
surrénalien des mammiferes est richement
innervé. [..]
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[.] Quelques rares travaux
menés chez l'animal avaient en
outre montré la présence de
fibres nerveuses a substance
P, notamment dans la zone
superficielle du cortex. Nous
avons donc émis I'hypothese que
la substance P et le récepteur
NK1 pourraient étre impliqués
dans le contréle de la sécrétion
de sérotonine par les mastocytes
surrénaliens humains.

Par quels mécanismes la
substance P et le récepteur

NK1, via leur action sur les
mastocytes, vont alors contréler
la sécrétion d’aldostérone ?

De facon inattendue, nous
avons observé que le récepteur
NK1 est exprimé dans toute la
zone glomérulée, en particulier
par les cellules productrices
d’aldostérone situées au contact
de fibres nerveuses a substance
P. In vitro, la substance P stimule
la sécrétion d'aldostérone par les
cellules corticosurrénaliennes
humaines en culture primaire

et son action est inhibée par
un antagoniste du récepteur
NK1, laprépitant. Leffet de la
substance P apparait relayé
par la voie ERK/phosphoERK
et impligue une uprégulation
des enzymes impliquées dans
les premieres étapes de la
stéroidogenese, I'expression de
l'aldostérone synthase n'étant
en revanche pas modifiée par
la tachykinine. Ces données
suggéraient que la substance
P était capable de contréler la
sécrétion d'aldostérone.

* A terme, [nous avons] I'espoir que ces futurs essais cliniques puissent déboucher sur de nouvelles
stratégies de prise en charge de 'hypertension artérielle et de prévention cardiovasculaire. ”

Vous avez poursuivi vos travaux
par une étude menée chez
'homme. Quels résultats avez-
vous pu obtenir de l'utilisation
d'un antagoniste du récepteur
NK1, l'aprépitant ?

Nous avons effectivement mené
une étude clinique preuve-de-
concept chez des volontaires
sains dans le but d'évaluer
'impact de [laprépitant sur
la sécrétion d’aldostérone,
I'aprépitant étant commercialisé
depuis plusieurs années comme
anti-émétique dans le cadre du
traitement des nausées induites
par la chimiothérapie. Cette
étude, qui a été menée au Centre
d’Investigation Clinique du CHU
de Rouen (CIC INSERM 1404)
de facon prospective, en double

aveugle, contre placebo, a permis
de montrer que l'aprépitant réduit
denviron 30% la production
globale d’aldostérone. De facon
intéressante, I'administration
d’aprépitant entraine une
diminution de l'aldostéronémie en
position couchée mais n'impacte
pas la concentration plasmatique
du minéralocorticoide en position
debout.

Ainsi, loriginalit¢é de vos
travaux réside-t-elle dans Ia
mise en évidence d'un controle
supplémentaire de la sécrétion
d’aldostérone par le systéme
nerveux autonome ?

En effet, l'ensemble de ces
données indique que le systeme
nerveux autonome controle Ia

sécrétion basale d'aldostérone
via un effet direct sur le cortex
surrénalien.  Laction de ce
systeme de régulation original
savere complémentaire de celle
du systeme rénine-angiotensine
qui vient activer puissamment la
production de minéralocorticoide
en cas de déficit sodé, baisse de
la pression artérielle et/ou de
changement postural.

De quel soutien matériel et
financier avez-vous bénéficier
pour mener a bien cette étude ?

Cette étude a pu étre réalisée
grace a une collaboration étroite
avec le service de Coordination
de Prélevements des organes
et tissus du CHU de Rouen qui
nous a permis de recueillir de

facon réguliere des échantillons
de glandes surrénales normales
apres approbation du protocole

de recherche par [I’Agence
de Biomédecine. De facon
plus globale, notre axe de

recherche en physiologie et
physiopathologie  surrénalienne
sappuie sur l'insertion ancienne
de notre équipe INSERM au sein
du réseau national COMETE
dédié au recueil et a I'étude des
tumeurs  surrénaliennes.  Les
cliniciens de l'équipe assurent
en outre lanimation du site
clinique d'endocrinologie du CIC
1404. Cette recherche a pu étre
pérennisée grace a lobtention
de financements multiples de
I'INSERM, I'Université de Rouen,
'’ANR, la région Normandie,
du FEDER et de ['’Association
Surrénales, association de
patients souffrant de maladies
surrénaliennes.

Quelle est la portée de vos
travaux en clinique ?

Nos observations permettent

d'expliquer pourquoi I'utilisation
des bloqueurs du systéme rénine-
angiotensine en pratique clinique

n'entraine qu'une baisse modérée
et transitoire de I'aldostéronémie.
Elles suggerent également que

cette commande nerveuse
de la sécrétion daldostérone
pourrait étre impliquée
dans I'nyperaldostéronisme

indépendant du systeme rénine-
angiotensine associé a l'obésité
et au syndrome métabolique
ou au syndrome des apnées
du sommeil, deux pathologies
fréquentes au cours desquelles
le systeme nerveux sympathique
est activé.

Quelles retombées attendre
notamment pour les patients
atteint d’hypertension
artérielle et de pathologies
cardiovasculaires ?

Ces données ouvrent de
vastes perspectives en
matiere de recherche clinique
translationnelle, notamment pour
étudier I'impact de I'aprépitant sur
la production d’aldostérone chez
les patients atteints d'obésité et/
ou de syndrome des apnées du
sommeil avec, a terme, l'espoir
que ces futurs essais cliniques
puissent déboucher sur de

nouvelles stratégies de prise en
chargede'hypertensionartérielle
et de prévention cardiovasculaire.

Merci au Pr Hervé Lefebvre
d‘avoir accepté de répondre a nos
questions

Références :

Duparc C, et al. J Clin Endocrinol Metab.
2015; Wils J, et al. Nat Commun. 2020;

Double marquage en immunofluorescence dune
coupe de surrénale humaine montrant la présence
de fibres nerveuses a substance P (vert) au contact
de cellules de la zone glomérulée exprimant le

récepteur NKT (rouge).



APPELS A PROJET

La filiere FIRENDO réalise pour vous une veille des appels a projet nationaux et internationaux, pour financer vos
projets de recherches, vos ressources materielles et vos frais de personnels :

LESSENTIEL DE LACTU

Toutes les informations sur les maladies rares endocriniennes & le COVID-19, I'impasse diagnostique et le
diagnostic génétique, la prise en charge, les publications scientifiques, les données maladies rares, les con-
férences et bourses d'inscriptions aux congres, les lauréats de prix et de financements... sont diffusées dans
les actualités de notre site internet firendo.fr.

Ces informations qui ont récemment marqué Iactualité de [a fi

BENDMR
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COVID-19 & APECED

La filiere FIRENDO a été informée d'un risque de maladie
COVID-19 sévere chez les patients présentant un syndrome
APECED (APS-1). En effet, ces patients développent fréquem-
ment des anticorps notamment contre les IFN de type 1, ce qui
leur confere un facteur de risque potentiel en cas d'infection a
SARS-CoV-2 (Hadjadj et al., Science 2020; Bastard et al., Sci-
ence 2020; Zhang et al., Science 2020).

Bourses de Congrés FIRENDO

Vous étes personnel non-titulaire d’'une structure membre de
la filiere FIRENDO ? Vous étes interne, chef de clinique, étudi-
ant en these, post-doctorant, représentant d’'une association de
patients ? Vous pouvez bénéficier d'une bourse de voyage pour
participer aux congres traitant des maladies rares endocrini-
ennes, financée par la filiere FIRENDO ! Ne ratez pas les pro-
chaines bourses en suivant I'actualité recherche sur firendo.fr.

Exploiter les données de la BNDMR

[l est désormais possible d'exploiter les données de I'entrepot
BNDMR (Banque Nationale de Données Maladies Rares) pour
réaliser des rapports annuels, des études de faisabilité ou en-
core des études nationales ciblées. Le traitement des données a
I'échelle de plusieurs centres se fera apres soumission d’'une de-
mande d’exploitation des données de la BNDMR. En savoir plus
sur le site internet de la BNDMR.

Lauréats de I'appel a projet 2020 de I'lFCAH

Le conseil scientifique de I'lFCAH a retenu 5 projets parmi les
21 proposés suite a son appel a projet 2020. Ces projets seront
financés pour un montant global de 350.000 €. Le Dr Andreas
Schedl, seul lauréat francais, a obtenu 50 000 € (financement
AFM) pour son projet intitulé “Differentiation of stem cells into
adrenal organoids ». Visitez le site internet de I'lFCAH pour plus
d'informations !

Plan France Médecine Génomique 2025

Désormais, 8 pré-indications d'accés au séquencage génomique
existent pour le périmetre de la filiere FIRENDO. Il est donc des
a présent possible de prescrire un séquencage a trés haut débit
pour les patients éligibles a ces pré-indications. Retrouvez toutes
les informations sur les pathologies concernées et les modalités
de demande d’inscription de patients sur notre site internet fi-
rendo.fr.

Date limite 16/02/21

Date limite 02/03/21

Date limite 02/03/21

Date limite 03/03/21

Date limite 04/03/21

Cet appel a projet transnational conjoint de 'EJP-RD 2021 vise a financer
des projets de recherche en sciences humaines et sociales ayant pour
objectif d'améliorer lacompréhension, la prise en charge et la vie quotidienne
des patients atteints de maladies rares.

Lappel a projet Montage de Réseaux Scientifiqgues Européens ou
Internationaux (MRSEI) de 'ANR a pour objectif d’aider au montage de
projets de recherche en vue de favoriser leurs taux de succes aux appels a
projet européens et internationaux.

Lappel a projet Networking Support Scheme (NSS) de I'EJP-RD vise a
encourager la transmission du savoir sur les maladies et les cancers rares
mais aussi a favoriser la représentation de certains pays sous-représentés
dans les réseaux de recherche sur les maladies et les cancers rares. Ce
financement permet d’apporter un soutien financier a l'organisation de
workshops ou de conférences par des réseaux de recherche nouvellement
créés ou déja existants.

['appel a projet interne Projets innovants pour la méthodologie des essais
cliniques a pour objectif d'améliorer la méthodologie des essais cliniques
réalisés sur des populations limitées. 'objectif est de cibler des populations
limitées ou les méthodologies traditionnelles pour mener des essais cliniques
échouent souvent.

Il sagit du quatrieme appel a projets transnational en « Projets de recherche
multidisciplinaires sur la médecine personnalisée - Développement d’outils
de soutien clinique pour la mise en ceuvre de la médecine personnalisée »
dans le cadre de 'ERA-NET en médecine personnalisée ERA PerMed.

Retrouvez toutes les informations concernant les appels a projet génériques et ciblés maladies rares sur le site
internet de la filiere FIRENDO, rubrique Recherche/Appels a projet et n'hésitez pas a nous contacter !
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http://www.firendo.fr/recherche-maladies-rares/aap/
http://www.firendo.fr/actualites/article/news/appel-a-projet-de-lejp-rd-innovation-projects-2021-date-limite-le-3-mars-2021/
http://www.firendo.fr/actualites/article/news/appel-a-projet-de-lejp-rd-innovation-projects-2021-date-limite-le-3-mars-2021/
http://www.firendo.fr/actualites/article/news/appel-a-projet-era-net-era-permed-jtc-2021-date-limite-le-4-mars-2021/
http://www.firendo.fr/actualites/article/news/appel-a-projet-era-net-era-permed-jtc-2021-date-limite-le-4-mars-2021/
http://www.firendo.fr/actualites/article/news/appel-a-projet-de-lanr-mrsei-2021-date-limite-le-2-mars-2021/
http://www.firendo.fr/actualites/article/news/appel-a-projet-de-lanr-mrsei-2021-date-limite-le-2-mars-2021/
http://www.firendo.fr/actualites/article/news/appel-a-projet-de-lejp-rd-jtc-2021-sciences-humaines-et-sociales-date-limite-le-16-fevrier-2021/
http://www.firendo.fr/actualites/article/news/appel-a-projet-de-lejp-rd-jtc-2021-sciences-humaines-et-sociales-date-limite-le-16-fevrier-2021/
http://www.firendo.fr/actualites/article/news/appel-a-projet-de-lejp-rd-nss2021-date-limite-le-2-mars-2021/
http://www.firendo.fr/actualites/article/news/appel-a-projet-de-lejp-rd-nss2021-date-limite-le-2-mars-2021/
http://www.firendo.fr/recherche-maladies-rares/aap/
http://www.firendo.fr/recherche-maladies-rares/aap/
https://ifcah.fr/
https://ifcah.fr/
http://www.firendo.fr/actualites/article/news/france-medecine-genomique-les-patients-atteints-du-syndrome-de-cushing-par-hyperplasie-nodulaire-b/
http://www.firendo.fr/actualites/article/news/france-medecine-genomique-les-patients-atteints-du-syndrome-de-cushing-par-hyperplasie-nodulaire-b/
http://www.firendo.fr/actualites/article/news/france-medecine-genomique-les-patients-atteints-du-syndrome-de-cushing-par-hyperplasie-nodulaire-b/
https://www.bndmr.fr/exploiter/donnees-bndmr/
https://www.bndmr.fr/exploiter/donnees-bndmr/

APPELS A PROJET

09/03/21

Le programme ERC (Eu-
ropean Reserch Council)
Starting est réservé a des
chercheurs talentueux en
début de carriere qui ont
déjaproduit unexcellent tra-
vail supervisé, qui sont préts
a travailler de maniere in-
dépendante et qui montrent
le potentiel pour devenir un
chef de file de la recherche.

16/03/21

Le programme généraliste
« Espoirs de la recherche »
de la FRM est ouvert a tous
les domaines de recher-
che en biologie et en santé.
Une variété d’aides est ain-
si proposée pour répondre
aux besoins des équipes. Il
contribue notamment a la
formation des jeunes cher-
cheurs en proposant dif-
férents types d’aides indivi-
duelles.

30/03/21

Chaqgue année, IAFM-Télé-
thon finance plus de 200
programmes et jeunes cher-
cheurs. Ouverts aux équipes
francaises et a I'étranger, ils
ont pour objectif de financer
la recherche pour améliorer
la compréhension du sys-
téme neuromusculaire et
plus généralement encour-
ager le développement de
nouvelles thérapies pour les
maladies génétiques rares.

14/04/21

La Fondation pour la Re-
cherche Médicale (FRM)
renouvelle pour lannée
2021 son appel a projet
‘Amorcage de jeunes équi-
pe”, destiné a soutenir de
jeunes chercheurs dans la
mise en place et I'animation
d’une nouvelle équipe de re-
cherche. Ce dispositif sert a
financer des frais de person-
nels, des moyens matériels
et des frais de missions.

RETOUR SUR

LES JOURNEES 2020 DE LA FILIERE DE SANTE MALADIES RARES FIRENDO

Comme chaque année au mois de décembre, se sont déroulées sur deux jours, le Collogue Re-
cherche et la Journée Annuelle de FIRENDO. Ces journées sont l'occasion pour les membres
de la filiere de se retrouver et d’échanger autour de l'actualité des acteurs de la filiere et de la
recherche. La Journée Annuelle est également un temps privilégié pour discuter de la struc-
turation de la filiere et des avancées de ses groupes de travail, mais aussi des programmes
sur les maladies rares en France et en I'Europe, comme le plan France Médecine Génomique
(PEMG2025), le Plan National Maladies Rares (PNMR3), et le réseau européen ENDO-ERN.
Sur le site internet firendo.fr ainsi que sur notre chaine YouTube, vous pourrez visionner ou
retrouver les présentations des différents intervenants des Journées FIRENDO 2020.

> LAMI “Accélérer la recherche et I'innovation sur les maladies rares grace aux bases de données”

Le présent appel a manifestations d'intérét concerne la mise en ceuvre de 'action 3.2 du 3eme Plan Nation-
al Maladies Rares (PNMR3) “Accompagner la collection de données clinico-biologiques, de cohortes et de
registres pour leur constitution, leur utilisation et leur valorisation”. Lobjectif principal de cet AMI est de
sélectionner les meilleurs projets de recherche et d'innovation sur les MR s'appuyant sur la mise en place de
bases de données de qualité, accessibles, interopérables et réutilisables pour les maladies rares. Le second
objectif de cet AMI est de permettre I'organisation de données, ainsi que leur interopérabilité sur le plan
national, européen ou international, au travers de I'infrastructure France Cohortes.

Cette action du PPR Maladies Rares bénéficiera d’'une aide financiere a hauteur de 16 M€ maximum.

ERC Consolidator

20/04/21

Le programme ERC
(European Reserch
Council) Consolida-
tor vise a financer
des projets de re-
cherche explora-
toire. Il est réservé a
des chercheurs sou-
haitant  consolider
leur indépendance
en constituant une
équipe de recherche
et en continuant a
développer leur car-
riere en Europe.

ANR DataBase
22/04/21

Cet appel sélectif
vise a accélérer la
recherche sur les
maladies rares en
mettant en ceuvre
des programmes de
recherche ambitieux
Sappuyant sur le re-
cueil et le partage
de données sur les
maladies rares. Plus
d'informations dans
I'encart ci-dessus.

FRM Post-doc

26/05/21

Le programme
généraliste « Espoirs
de la recherche » de
la FRM est ouvert a
tous les domaines de
recherche en biolo-
gie etensanté. Il con-
tribue  notamment
a la formation des
jeunes  chercheurs
en proposant dif-
férents types d'aides
individuelles.

ERC Advanced
31/08/21

Le programme ERC
(European Reserch
Council) vise a fi-
nancer des projets
de recherche capa-
bles d’aboutir a des
avancées notables, a
la frontiere du savoir.
Le programme
ERC Advanced est
réservé a des cher-
cheurs séniors, ayant
initiés des progres
significatifs dans leur
domaine d’étude.
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Les journées de lafiliere FIRENDO sont un temps privilégié pour échanger ensemble,
cliniciens, chercheurs et patients, autour des maladies rares endocriniennes

La 4eme édition du Colloque Recher-
che de FIRENDO sest tenue pour la
premiere fois dans un format en ligne.
Avec pres de 80 participants, cette édi-
tion fut un succés. Pas moins de 15 inter-
venants se sont succédés pour discuter
des “espoirs thérapeutiques dans les
maladies rares endocriniennes’. Nous
avons eu le plaisir d'écouter le Dr Leon-

ardo GUASTI (William Harvey Research
Institut, Queen Mary University of Lon-
don) nous parler des défis des thérapies
cellulaires et géniques dans I'hyperplasie
congénitale des surrénales.

Les interventions riches et variées qui
ont suivi ont permis de faire le point sur
les nouvelles pistes et avancées théra-
peutiques, en couvrant la recherche

menée sur un large panel de maladies
rares endocriniennes, prises en charge
par les différents centres de références
affiliés a FIRENDO. Cette journée sest
conclue par une discussion autour des
aspects comportementaux et psycho-so-
ciaux des maladies rares endocriniennes,
a travers |'étude de patients atteints des
syndromes de Prader-Willi et de Turner.

Ce moment fut I'occasion de réunir large-
ment toutes les personnes impliquées
dans la recherche sur les maladies rares
endocriniennes. Nous espérons vous re-
trouver encore plus nombreux a Paris,
pour I'édition 2021, si les conditions san-
itaires nous permettent de vous accueil-
lir.

AVENIR

Les journées 2021 de la Filiere de Santé Maladies Rares Endocriniennes auront lieu les mardi 7
(Colloque Recherche FIRENDO) et mercredi 8 (Journée Annuelle FIRENDO) décembre 2021,
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CONFERENCES SCIENTIFIQUES

Retrouvez dans cette rubrique tous les évenements scientifiques a venir en lien avec les maladies

rares endocriniennes

Séminaire d'endocrinolo-
gie pédiatrique

8 et 9 Mars 2021

Enligne

Le programme proposé par
les Dr Carel, Léger, Netchine,
Polak et Rappaport du comi-
té scientifigue, permettra
de faire un point sur la prise
en charge du diabete et de
l'obésité, et des atteintes gy-
nécologiques et gonadiques,
de la cortico-surrénale, du
métabolisme phosphocal-
cique, de la thyroide, de la
croissance et du métabolisme
avant de cloturer par une
présentation de cas cliniques.

B JOURNEE INTERMATIMINALE DES MALS

WE ARE THE 300 MILLIONS
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Collogue annuel de Ia
Fondation Maladies Rares

17 Mai 2021

Enligne

Cette année, le Colloque
Scientifique de la Fondation
Maladies Rares s'intéressera
aux “Enjeux et défis de la re-
cherche dans les maladies
rares”. Cette journée serano-
tamment I'occasion d’écouter
les présentations des lau-
réats des appels a projet de la
Fondation, mais aussi d'avoir
un apercu des initiatives na-
tionales et européennes dans
la collecte et l'analyse des
données maladies rares.

7226 MAY 2021

1 FEBRUARY
2011

eECE 2021

22 au 26 Mai 2021

Enligne

Suite aux retours de I'édition
précédente, de nouvelles
fonctionnalités améliorées
permettront & l'auditoire
de se connecter avec leurs
collegues et pairs du monde
entier. Le programme scien-
tiique sera réparti sur six
canaux et comprendra des
conférences de haute qual-
ité, des symposiums, des
séances de rencontre avec
des experts, des séances
de débat, de nouvelles ap-
proches scientifiques et bien
plus encore!
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Symposium  scientifique
de 'IFCAH

14 Juin 2021

Enligne

Pour son 10eme anniver-
saire, I'lFCAH (International
Fund Congenital Adrenal Hy-
perplasia) organise son pre-
mier symposium scientifique
consacré aux projets financés.
Une partie de la journée sera
dédiée, en anglais, aux cher-
cheurs et médecins ; une sec-
onde partie sera proposée
pour les familles de patients
atteints d’hyperplasie con-
génitale des surrénales.

Journée Internationale des Maladies Rares 2021

Le 28 février prochain aura lieu la 14éme journée internationale des
maladies rares, coordonnée par EURORDIS. Cette journée est l'oc-
casion de sensibiliser le grand public et les décideurs sur la question
des maladies rares et de leur impact sur la vie des patients et de leur
entourage. Dans ce cadre, I'Alliance Maladies Rares coordonne les
actions francaises avec I'ensemble des acteurs des maladies rares.
Ainsi, plusieurs monuments se pareront en région des couleurs
de la journée internationale : Bordeaux, Dijon, Lille, Nice, Orléans,
Rennes, Rouen, Toulouse.
La campagne numérique mondiale 2021, relayée sur les réseaux
sociaux, met en lumiere des témoignages de 6 patients, Venez a la
découverte de 6 continents, 6 portraits, 6 héros, 6 vies, atteints de
maladies rares différentes, mais faisant face a des défis similaires.
Retrouvez l'article complet retracant I'histoire de ces héros du quo-
tidien sur le site internet rarediseaseday.org .
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Rencontres de la SFEDP

24 au 26 Juin 2021

Paris

Les prochaines Rencontresde
la SFEDP (Société Francaise
d’Endocrinologie et Diabétol-
ogie Pédiatrique) auront lieu
du 24 au 26 juin 2021. A l'oc-
casion de ce 10€Me anniver-
saire, la SFEDP accueillera les
collegues  endocrinologues
pédiatriques belges et suisses
pour ces premieres Journées
Européennes d’Endocrinolo-
gie Pédiatriques (SFEDP-BE-
SPEED-SSEDP).

European Society for
Paediatric Endocrinology

ESPE2021

Septembre 2021

En ligne

Bon nombre des affections
traitées chez les enfants vont
les affecter pour le reste de
leur vie ; l'objectif de cette
rencontre reflétera donc les
soins au cours de la vie. Un
focus sera également fait
sur certaines des décou-
vertes passionnantes de la
recherche en génétique et
génomique actuellement en
cours, et celles-ci méneront &
des approches innovantes qui
changeront la facon de pren-
dre soin des patients.

FOCUS SUR...

Les maladies rares endocriniennes en temps d'épidémie mondiale de COVID-19

Collogue de la SNE

22 au 24 Septembre 2021
Bordeaux

Le 44éme colloque de la
Société de Neuro-Endo-
crinologie se déroulera a
Bordeaux du 22 au 24 sep-
tembre 2021. Ce sera égale-
ment le 4eme collogue joint
avec la BSN (British Society
of Neuroendocrinology).
Le programme scientifique
proposé par les deux comi-
tés scientifiques incluera 4
conférences pléniéres et 4
symposia sur le theme des
récentes avancées en neu-
ro-endocrinologie.

Retrouvez sur le site internet de la filiere FIRENDO,
informations pratiques relatives a la COVID-19 concernant les personnes atteintes de
maladies rares endocriniennes. Une rubrique dédiée vous permettra de consulter les
dernieres recommentations sur la continuité des soins, la prise en charge, les traitements
en cette période d'épidémie, ainsi que les premieres informations sur la campagne
de vaccination (dont la priorisation des populations les plus a risque dont font parti
certains patients atteints de maladies rares endocriniennes). N'hésitez pas a consulter
les recommendations des centres de référence de la filiere, mais également de la Société
Francaise d'Endocrinologie directement sur leurs sites internet.

Q]

Congres de la SFE

13 au 16 Octobre 2021

Le Havre

Le 37éme congres de la SFE
se tiendra cette année au
Havre. Le conseil scientifique,
présidé par Marie-Christine
Vantyghem et Antoine Mar-
tinez, vous proposera un pro-
gramme riche et varié, pour
passer en revue des sujets
d’actualité, des themes orig-
inaux, les dernieres progres
de la discipline, mais sur-
tout favoriser les liens et les
échanges profesionnels.

, toutes les
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Retrouvez ici tous les publications des membres de la filiere de santé FIRENDO en lien avec les maladies rares

endocriniennes, pour I'année 2020,

Hypophyse
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and Villette, B. (2020). Adherence to
growth hormone therapy guidelines in
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of femininity after craniopharyngio-
ma: a qualitative study. Clin Endocrinol
(Oxf).
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809-821.
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Acromégalie
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m1701.

Colao, A, Bronstein, M.D., Brue, T., De
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sition Statement for Clinical Practice:
Acromegaly - Part 1: Diagnostic and
Clinical Issues. Endocr Metab Immune
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Satisfaction with New and Previous
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37,3901-3915.
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C., Ferriere, A., San-Galli, F., Gimbert, E.,
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nial Meningiomas in Patients With Ac-
romegaly. Neurosurgery 87, 639-646.

Gadelha, M., Bex, M., Colao, A., Pedro-
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sanne) 10, 931.

Gallo, A., Chaigneau, E., Jublanc, C,
Rosenbaum, D., Mattina, A., Paques, M.,
Rossant, F., Girerd, X., Leban, M., and
Bruckert, E. (2020). IGF-1 is an inde-
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