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Associations de patients, membres de FIRENDO

PRESENTATIONS DES ASSOCIATIONS

ACROMEGALES, PAS SEULEMENT...

ASSOCIATION NATIONALE DES PATIENTS PORTEURS D'ACROMEGALIE, DE PROLACTINOMES ET FIPA

AFDI / ASSOCIATION FRANGAISE DU DIABETE INSIPIDE
AFLIP / ASSOCIATION FRANCAISE DES LIPODYSTROPHIES
ASSOCIATION CRANIOPHARYNGIOME SOLIDARITE

ASSOCIATION GENIRIS SOLIDARITE )
ANIRIDIE ET PATHOLOGIES RARES DE L'IRIS AVEC OU SANS SYMPTOMES ASSOCIES

ASSOCIATION GRANDIR
ASSOCIATION DES PARENTS D’ENFANTS AYANT DES PROBLEMES DE CROISSANCE

ASSOCIATION LET'S CURE ACC
ASSOCIATION MAIA

ASSOCIATION SENSIBILISATION AUX MALADIES RARES, ORPHELINES ET AUTO-IMMUNES
A SAINT-PIERRE-ET-MIQUELON

ASSOCIATION SURRENALES ;
ASSOCIATION DES MALADES DES GLANDES SURRENALES

ASSOCIATION SILVER RUSSELL PAG FRANCE ;
ASSOCIATION FRANCAISE DES FAMILLES TOUCHEES PAR LE SYNDROME DE SILVER RUSSELL
ET DES PERSONNES NEES PETITES POUR L'AGE GESTATIONNEL ET LEURS AMIS

ASSOCIATION TURNER ET VOUS

VALENTIN APAC
ASSOCIATION DE PORTEURS D’ANOMALIES CHROMOSOMIQUES

ASSOCIATION VIVRE SANS THYROIDE
ASSOCIATION DU SYNDROME DE WOLFRAM
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Filieres de santé maladies rares

Les filieres de santé maladies rares sont des réseaux qui permettent les
échanges entre les centres cliniques et les acteurs du secteur du diagnostic,
de la recherche, de I'enseignement et du monde associatif au sein d'une
réflexion collaborative.
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Associations de patients,

ACROMIGALES

pas seulement

Association Acromégales, pas seulement
—Acromégalie —

Q
ﬂ\ AIDE AUX
™ JEUNES

DIABETIQUES

Association Aide aux Jeunes Diabétiques

Association Let’s Cure Acc

assoc1atlon
) surrénales

Association Surrénales
Association des malades des glandes
surrénales

Associations des Porteurs d’Anomalies
Chromosomiques

Associarion
F RANGAISE DU

DIABETE

I NSIPIDE

AFDI : Association Francaise du Diabete
Insipide

Association Cranyophangiome Solidarité
— Cranyophangiome —

T Wooka,

Association MAIA : soutien aux couples
confrontés a linfertilité et la stérilité

Groupe de Soutien du Syndrome
de l'insensibilité aux androgenes
etassimilés

membres de FIRENDO

Association Galactosémies France

ASSOCIATION

- - -
@ )
Aniridie et pathologles rares de [iris
Avec ou sans syndromes 8ssocies

Association GENIRIS : soutien
aux personnes atteintes d'aniridie
et de pathologies rares de I'iris avec
ou sans syndromes associés

®

Association Rokitansky MRKH
—Syndrome de Mayer-Rokitansky-Hauser —

ASSOCIATION
SILVER RUSSELL PAG
FRANCE

Association Francaise des Familles touchées

par le Syndrome de Silver Russell

et des personnes nées Petites pour I'Age

Gestationnel et leurs amis

Vivre Sans Thyroide

Association Vivre sans Thyroide

Ll
et

AFLIP : Association frangaise
des lipodystrophies

GRANDIR

Association des Parents d’Enfants ayant
des Problémes de Croissance

Association

Maladies Rares SPM \\\"”

Association pour la sensibilisation aux
maladies rares, orphelines et
auto-immunes a Saint-Pierre-Et-Miquelon

0

' Tunm'
& Vous .

Association Turner et vous

Association

tWolfram

Association de patients ayant
le Syndrome de Wolfram
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ACROMEGALES, PAS SEULEMENT...
ASSOCIATION NATIONALE DES PATIENTS PORTEURS D’ACROMEGALIE,

DE PROLACTINOMES ET FIPA

Acromégales, Pas Seulement... est une as-
sociation de patients créée en 2015 par des
patients et aidants. En 2025 nous intégrons
les prolactinomes et les FIPA (acromégalie
et prolactinome).

NOS MISSIONS :

Lassociation s'engage activement dans la
poursuite de 3 axes stratégiques :

- Améliorer le quotidien des patients en sou-
tenant et informant.

- Sensibiliser les professionnels de santé et
le grand public afin de faire connaitre ces
pathologies et réduire les années d’errance
diagnostique.

- Contribuer a l'effort de recherche et partici-
per a 'amélioration des pratiques de soin.

NOS ACTIONS :

- En facilitant I'échange d’expériences entre
les patients, 'association contribue a créer
une communauté solidaire oU chacun
trouve compréhension, empathie et conseils
pratiques.

- Campagnes de sensibilisation, conférences
et collaboration avec des institutions médi-
cales pour diffuser des informations cru-
ciales sur les symptémes.

- En apportant des connaissances sur ces
pathologies, I'association aspire a raccour-
cir les délais derrance diagnostique. En
sensibilisant les professionnels de santég,
elle vise a améliorer la reconnaissance pré-

coce des symptdmes pour une interven-
tion rapide et une meilleure qualité de vie
pour les patients.

- Aider a créer des outils pour les patients et
les soignants pour une meilleure prise en
charge de ces maladies complexes.

Lacromégalie est une maladie rare due a un
adénome hypophysaire qui sécréte un ex-
ces d’hormone de croissance et qui en-
gendre des complications diverses. Au vu
des symptdmes, la plupart des cas peuvent
étre confondus avec de nombreuses mala-
dies. La variété et la grande diversité des
signes est une des raisons pour lesquelles
le diagnostic est posé seulement apres plu-
sieurs années d’évolution et de nombreuses
consultations médicales.

Le prolactinome est un adénome hypophy-
saire qui produit de la prolactine. On observe
une prépondérance féminine, notamment
chez les femmes préménopausées. Les rai-
sons de I'apparition de cet adénome sont
encore inconnues dans la plupart des cas.

Dans le cas du FIPA, les adénomes hypophy-
saires ont différents profils sécrétoires (GH,
prolactine, Cushing, TSH). Le FIPAreprésente
2 a 5% des cas d’adénomes hypophysaires
(prédominance féminine rapportée). Des
mutations du géne AIP sont a l'origine d’envi-
ron 20% des cas de FIPA.

Les familles atteintes de FIPAcomptent 2a 4
membres atteints d’adénomes hypophysaires.

ACROMEGALES

pas seulement

ETRE INFORMES
POUR DIAGNOSTIQUER

NOS CENTRES DE REFERENCE :

Centre de Référence Maladies
rares de 'hypophyse (HYPO)

Membre de I'Alliance Maladies
Rares

Membre du WAPQ, collectif
mondial

NOUS CONTACTER

SITE INTERNET :
https://www.acromegalie-
asso.org

MAIL :
secretariat@acromegalie-
asso.org

PAGE FACEBOOK :
https://www.facebook.com/

acromegales.pas.seulement

GROUPE FACEBOOK :
https://www.facebook.com/
groups/919296440320210

COMPTE INSTAGRAM :
@association.aps

SIEGE SOCIAL :
8, place de la République
30250 Sommieres




AFDI

ASSOCIATION FRANCAISE DU DIABETE INSIPIDE

Créée en 2005, L'Association Frangaise du
Diabéte Insipide (AFDI) regroupe les per-
sonnes concernées par le Diabéte Insipide
Central (DIC) et Néphrogénique (DIN) ainsi
que leur famille.

NOS MISSIONS :

- Rassembler sur le plan national les per-
sonnes confrontées au Diabete Insipide
(D).

- Mettre en relation les personnes concer-
nées (directement ou non) par le DI.

- Soutenir techniquement et moralement
les patients et familles confrontés au DI.

- Contribuer a une meilleure connaissance
de la maladie auprés du grand public et du
corps médical, par la collecte et la diffusion
d’informations relatives au DI.

- Contribuer a I'effort de recherche médicale
et a I'amélioration des pratiques de soins
relatifs a cette pathologie.

- Défendre les intéréts des patients.

NOS ACTIONS :

- Réunions régulieres en visio et/ou en
présentiel.

- Contacts réguliers avec les laboratoires
(notamment Ferring) pharmaceutiques
produisant nos médicaments.

-Contacts réguliers avec les instances
nationales, dont I'association est membre :
FIRENDQ, filiere des maladies endocriniennes
rares et ses centres de référence, ORKID,
filieres des maladies rénales rares et ses
centres de référence, Alliance Maladies
Rares, etc.

- Soutien a la mise en place d’ETP (Ateliers
d’Education Thérapeutique du Patient).

-Soutien a la formation (Patient Expert,
Parent Expert).

- Newsletters trimestrielles.

- Animation de 2 groupes privés Facebook,
pour les DIC (800 membres) et les DIN
(80 membres).

Associarion
FRANQAISE DU
DIABETE

| NSIPIDE

CETTE ASSOCIATION
EST LAVOTRE,
REJOIGNEZ-NOUS !

CENTRE DE REFERENCE :

Centre de Référence Maladies
rares de I'hypophyse (HYPO)

NOUS CONTACTER
TEL.: 06 81 98 45 15

SITE INTERNET :
www.diabete-insipide.fr

MAIL :

contact@diabete-insipide.fr

PAGE FACEBOOK PRIVE :

« Entraide Diabete
Insipide et autres déficits
hypophysaires »
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AFLIP

ASSOCIATION FRANCAISE DES LIPODYSTROPHIES

Vous étes atteint d’'une lipodystrophie ?

Vous étes parents, ou proches, denfants ou
d’adolescents lipodystrophiques ?

Vous souhaitez échanger, rencontrer des
personnes qui comme vous sont atteintes
de lipodystrophies ?

Venez nous rejoindre au sein de L'Associa-
tion Francaise des Lipodystrophies.

Les lipodystrophies sont définies par la pré-
sence d’anomalies du tissu graisseux cor-
porel avec un manque de graisse sur tout
ou partie du corps (lipoatrophie), parfois
associé a des zones dexces de graisse
(lipohypertrophie]. Elles sont sources de
désordres métaboliques : diabéte insulino-
résistant et ses complications, excés de
graisses dans le sang, atteintes cardio-
vasculaires, etc.

CETTE ASSOCIATION SE PROPOSE DE :

- Recenser les patients atteints de lipodys-
trophies a travers le corps médical, les pro-
fessionnels de santé et les médias.

- Informer, orienter les personnes atteintes
de lipodystrophies et leurs familles vers les
centres de soins appropriés.

- Encourager les rencontres et échanges
entre les patients.

NOUS AVONS COMME BUTS :

- D’améliorer le diagnostic et la reconnais-
sance de ces maladies afin de faciliter
I'accés aux soins.

- D’améliorer la collecte et la diffusion aux
patiens et leurs familles de toutes informa-
tions concernant I'état d’avancement de
la recherche.

- De promouvoir et d’appuyer la recherche
médicale sur ce genre de maladies par
la participation financiére d’organismes
publics ou privés.

&9
& .
Tancaise des

MEMBRE D’HONNEUR :

Professeur émérite
André GRIMALDI, endocrinologue

Avec le soutien du Centre

de Référence des Pathologies
Rares de I'lnsulino-Sécrétion et
de I'insulino-Sensibilité (PRISIS)
filiere des maladies rares
(www.firendo.fr), hopital
Saint-Antoine - Paris 12¢™

Pr Corinne VIGOUROUX
et Dr Camille VATIER

NOUS CONTACTER

MAIL :
associationdes
lipodystrophies@gmail.com

PAGE FACEBOOK :
Association Frangaise
des lipodystrophies

SITE INTERNET :
www.aflip.org

SIEGE SOCIAL :
17, rue du Magnoac
31490 Leguevin

Membre de I'Alliance
Maladies Rares,
Membre réseau FIRENDO

Association reconnue d'intérét général
RNA : W044002916



ASSOCIATION CRANIOPHARYNGIOME

SOLIDARITE

’association créée en 2004 a pour buts :

- de créer du lien social avec un réseau de
soutien et d’échanges entre les familles
concernées afin de rompre l'isolement,

- de créer du lien avec le milieu médical afin

de favoriser la prise en charge pluridiscipli-
naire de la maladie.

AVEC QUELS OUTILS ?

Un site Internet www.cranio.fr avec forum
d’échanges et une présence sur les réseaux
sociaux Facebook et Twitter.

Des rencontres : assemblée générale an-
nuelle avec présentations médicales, week-
end familial, participation a la marches des
maladies rares dans le cadre du Téléthon,
rencontres ponctuelles a linitiative des ad-
hérents.

Une collaboration avec les centres de réfé-
rence maladie rares CRESCENDO, HYPO, et
I'équipe du Pr Hermann Mdiller en Allemagne.

[’association est membre de I'Alliance Mala-
dies Rares et d’Eurordis.

NOS CENTRES DE REFERENCE :

Centre de Référence
des Maladies rares
de 'Hypophyse (HYPO)

Centre de Référence

des maladies endocriniennes
de la croissance

et du développement
(CRESCENDO)

Centre de Référence
Maladies rares de la surrénale

Endo ERN
European Reference Networks

NOUS CONTACTER

SITE INTERNET :
www.cranio.fr

L'association est présente
sur twitter et facebook
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ASSOCIATION GENIRIS

ANIRIDIE ET PATHOLOGIES RARES DE L'IRIS
AVEC OU SANS SYMPTOMES ASSOCIES

Geéniris est une association de soutien
aux personnes atteintes d'aniridie et de
pathologies rares ou tres rares de l'iris
et de la partie antérieure de I'ceil avec
ou sans syndrome/symptéme associé.

Cette association loi 1901 est née en
2005 de la volonté de malades et
parents de malades de faire connaitre
les maladies rares de I'eil et de l'iris et
de soutenir ceux qui en sont atteints.

Laniridie est une maladie génétique
rare affectant principalement les yeux,
sans traitement curatif a ce jour. Paral-
Iélement a I'absence totale ou partielle
d’iris, I'aniridie peut comporter aussi
des altérations d’autres structures de
I'ceil (cornée, trabeculum, cristallin, nerf
optique et rétine). Elle est héréditaire
dans 2/3 des cas. On estime a un millier
le nombre de personnes atteintes en
France.

La plupart des personnes atteintes
d’aniridie présentent une déficience
visuelle innée ainsi qu’une grande pho-
tophobie. Au cours de la vie, les yeux
aniridiques développent souvent des
complications, dont les plus fréquentes
(opacification du cristallin : cataracte,
augmentation de la pression oculaire
avec dommage du nerf optique : glau-
come, sécheresse oculaire et opacifi-
cation de la cornée] peuvent provoquer

une détérioration supplémentaire de
l'acuité visuelle jusqu’a atteindre la
cécité.

Dans certains cas, d’autres symptoémes
peuvent étre présents dont des pro-
bléemes neuropsychologiques, urologique
et gynécologique, endocrinien, comme
le diabéte, de l'obésité et des troubles
autistiques.

LES ACTIONS DE GENIRIS

-Le soutien des patients et de leurs
familles et le développement des
échanges entre eux.

-La collecte et la diffusion de toute
information concernant la vie quoti-
dienne, I'évolution de la prise en
charge médicale, de la recherche (fon-
damentale, clinique et thérapeutique)
et ['élaboration d’études diverses
(épidémiologique, sociologique...).

- Laccompagnement pour le montage
des dossiers de reconnaissance du
handicap ou de prise en charge par la
sécurité sociale, 'accompagnement a
la recherche de solutions pour le quoti-
dien, de structures ou de spécialistes.

- La diffusion des bonnes pratiques.

- Linformation et la sensibilisation du
public, des pouvoirs publics, des pro-
fessionnels de santé et de tous autres
acteurs liés aux domaines de I'ensei-

ASSOCIATION

)
Aniridie et pathologles rares de l'iris
Avec ou sans syndromes assoclés

gnement, du travail, du handicap,
médico-social, sportif et culturel.

- Le développement du réseau des per-
sonnes atteintes de pathologies rares
ou tres rares de ['iris en vue de créer
un véritable réseau de solidarité, de
conseil, daccompagnement et de sou-
tien tant au niveau national (DOM-TOM
y compris) qu'européen, voire interna-
tional.

- La veille médicale et scientifique.

- La contribution a des projets médicaux
et de recherche.

- La participation financiére a des pro-
jets de recherche.

CENTRE DE REFERENCE :
Centre de Référence des
Pathologies Rares de I'Insulino-
Sécrétion et de I'lnsulino-Sensibilité
(PRISIS)

NOUS CONTACTER

PRESIDENTE :
Héléne MARIN-CUDRAZ

TEL.: 33(0)6 58 29 75 27

MAIL :

associationgeniris
@gmail.com

SITE INTERNET :
www.geniris.fr

PAGE FACEBOOK :
Association Geniris




ASSOCIATION GRANDIR

ASSOCIATION DES PARENTS D’ENFANTS AYANT DES PROBLEMES

DE CROISSANCE

Créée en 1979, I'association regroupe les
parents dont les enfants ont un probléme de
croissance pouvant étre traité par hormone
de croissance et des adultes qui sont traités
ou ont été traités par hormone de croissance.

’association a pour objet de contribuer a
diffuser l'information sur le traitement par
hormone de croissance, afin que tous les
enfants et adultes, qui ont besoin d’étre
traités le soient et le plus tot possible, de
rompre l'isolement des parents, des adultes
et des enfants concernés, en créant des
liens de solidarité, de promouvoir 'accompa-
gnement psychologique aupres des enfants
et des adultes concernés, et des membres
de leurs familles, d’accroitre et aider finan-
cierement la recherche médicale dans le do-
maine de la croissance.

ACTIVITES PRINCIPALES

- Edition de bulletins, de brochures d'infor-
mation, organisation de réunions médi-
cales régionales, soutien des adhérents
confrontés a la maladie, information sur les
pathologies liées a la croissance, défense
des droits des patients, représentation des
usagers au sein de plusieurs hopitaux.

- Partenariat avec les différents centres de
référence de maladies rares de la crois-
sance.

-Membre de la filiere endocrinienne des
maladies rares FIRENDO et de Endo ERN.

- Organisation d’'une réunion nationale an-
nuelle, avec la participation d’environ une
centaine de personnes (parents et enfants).

- Mise en place de séjours pour enfants, pour
des enfants traités par hormone de crois-
sance et la fratrie.

Les pathologies dont les adhérents sont at-
teints sont multiples, le plus souvent d’ori-
gine endocrinienne, génétique ou acquise :
déficit en hormone de croissance, Retard de
Croissance Intra-utérin (RCIU), Syndrome
de Silver Russel, Craniopharyngiome, dys-
chondrostéose par anomalie du gene SHOX,
mais aussi Syndrome de Noonan, Syndrome
de Turner, etc.

GRANDIR

NOS CENTRES DE REFERENCE :

Centre de Référence Maladies
endocriniennes de la croissance
et du développement
(CRESCENDO)

Centre de Référence Maladies
rares de I'hypophyse (HYPO)

Centre de Référence Maladies
rares de la thyroide et des
récepteurs hormonaux (TRH)

Endo ERN
EURORDIS

NOUS CONTACTER

SIEGE SOCIAL :

Association Grandir

24, rue Hector Gonsalphe
Fontaine

92600 Asniéres-sur-Seine

TEL.: 01 47 90 87 61

MAIL :
president@grandir.asso.fr

SITE INTERNET :
www.grandir.asso.fr

L'association est présente
sur LinkedIn, YouTube et
facebook

https://www.linkedin.com/in/
association-grandir-#30b72200/

https://www.facebook.com/
grandir.asso.fr/

Association reconnue
d’Utilité Publique en 1993,
agréée pour représenter les usagers
depuis 2006.
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ASSOCIATION LET'S CURE ACC

Le cancer de la glande surrénale ou cortico-
surrénalome (ACC en anglais) a un énorme
impact sur I'équilibre hormonal : les patients
font souvent face initialement a un syn-
drome de Cushing avant le diagnostic.

Les traitements exposent chaque patient a
une insuffisance surrénale sévere, néces-
sitant une éducation et prise en charge
experte pour compenser le déficit hormonal
et assurer un suivi adapté.

Cette pathologie, bien que secondaire, a des
conséquences primaires pour les patients
atteints de ce cancer.

LET'S
CURE
AC

NOS CENTRES DE REFERENCE :
Réseau COMETE
Réseau ENDOCAN COMETE

Centre de Référence Maladies
Rares de la Surrénale (CRMRS)

NOUS CONTACTER

PRESIDENTE :
Sandra BOUARROUDJ

TEL.: 06 70 59 43 08

MAIL : sandra@letscureacc.
com

SITE INTERNET :
www.letscureacc.com

PAGE FACEBOOK :

https://www.facebook.com/
Letscureacc

COMPTE INSTAGRAM /

YOUTUBE / AUTRE :
https://www.instagram.
com/lets_cure_acc/

https://x.com/LetsCureAcc

https://www.linkedin.com/
in/let-s-cure-acc-610313289/




ASSOCIATION MAIA

Depuis 2001, I'association Maia soutient et
accompagne des couples en désir d’enfant
et [éve le tabou de l'infertilité.

1 couple sur 6 rencontre des problémes de
fertilité et doit passer par la PMA (Procréa-
tion Médicalement Assistée : le don de
gametes, la FIV (la fécondation in vitro],
I'insémination artificielle etc.

En 2016 2,7 % des bébés sont nés par la
Procréation Médicalement Assistée ce qui
représente 22,401 naissances.

’ASSOCIATION MAIA

- organise la Journée Nationale de I'Infertilité
en partenariat avec Magicmaman : cette
journée rassemble plus grand experts.

- est présente a de nombreux congrés médi-
caux dans les grandes villes.

-publie et partage des articles via ses
réseaux sociaux (Facebook, Twitter, Insta-
gram] en lien avec l'infertilité afin d'aviser le
public des nouveautés liées aux nouvelles
techniques de PMA et pour sensibiliser au
don de gametes.

- regroupe plus de 30 bénévoles en perma-

nence téléphonique qui regoivent des
appels selon des thématiques bien pré-
cises.

- organise des groupes de parole avec des

psychothérapeutes spécialisés en infertilité.

-organise des pique niques par région au

printemps via ses bénévoles et adhérents
afin que des personnes puissent se ren-
contrer et parler sans tabou du sujet de
linfertilité.

-a plusieurs antennes en France, dans les

départements 61, 76 et 91.

L’ASSOCIATION MAIA, C’EST :

PLUS DE 1 200 ADHERENTS,

ENVIRON 400 ENFANTS NES
D’AMP EN FRANCE.

L’ASSOCIATION MAIA

VOUS ECOUTE ET VOUS

SOUTIENT DANS VOTRE
DESIR D’ENFANT.

Association a but non lucratif n* W313000391
SIRET 450 742 515 000 23 - APE 9499 7

NOS CENTRES DE REFERENCE :

Centre de Référence Pathologies
gynécologiques rares (PGR)

Centre de Référence
Développement génital :
du feetus a 'adulte (DEV-GEN)

Centre de Référence Maladies
endocriniennes de la croissance
et du développement
(CRESCENDO)

NOUS CONTACTER

PRESIDENTE :
Laétitia POISSON DELEGLISE
TEL.: 06 83 1039 11

SIEGE SOCIAL :
32, avenue du docteur Joly
61140 Bagnoles-de-I'Orne

TEL.: 06 14 28 58 62
TEL.: 06 28 56 46 66

SITE INTERNET :
www.maia-asso.org

MAIL :

contact@maia-asso.org

BUREAU :

Présidente, Secrétaire,
Secrétaire ajointe, trésoriére
et membres de bureau

CONSEIL D’ADMINISTRATION : 11

CONSEIL, ECOUTE, SOUTIEN,
ACCOMPAGNEMENT, STATUTS, CHARTE

FILIERES DE SANTE MALADIES RARES :
Participation:
FIRENDO-GENESIS-
CONGRESS- GYN MONACO
FERTILITY EUROPE- ESHRE
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ASSOCIATION POUR LA SENSIBILISATION
AUX MALADIES RARES, ORPHELINES ET
AUTO-IMMUNES A SAINT-PIERRE-ET-MIQUELON

PRESENTATION

Le 16 novembre 2016, I'Association pour la
Sensibilisation aux Maladies Rares, Orphe-
lines et Auto-immunes a Saint-Pierre-et-
Miquelon est née du constat que les mala-
diesrares étaient trés peu connues du grand
public et parfois aussi du milieu médical de
notre archipel. Diagnostiquée porteuse de 3
maladies rares, a 'époque, Marguerite Helene,
la Présidente de I'Association et son époux
ont décidé de sa création. Depuis I'associa-
tion compte jusqu’a 350 membres pour une
population de 6 000 habitants. A notre grande
surprise prés de 10% de la population de
notre Archipel se trouve porteuse d’une ou
plusieurs maladies rares.

PATHOLOGIES CONCERNEES

Etant donné la petitesse de notre territoire
et la faible population de I'Archipel, il est dif-
ficilement imaginable de monter une asso-
ciation pour chaque pathologie. Nos membres
sont donc des personnes atteintes de patho-
logies aussi rares que diverses (Insuffisance
surrénalienne, Dercum, Sclérose Tubéreuse
de Bourneville, Mucoviscidose, Kyste de Tarlov,
Ménétrier, Thyroidite de Hashimoto, Myopa-
thie de Duchenne... ).

ACTIONS

Nous réalisons essentiellement des actions
de sensibilisation : Marche pour les maladies
rares le 28 ou 29 février, groupes de parole,
participation aux actions de sensibilisation
a la santé par 'Agence Territoriale de Santé,
sensibilisation auprés des personnels de
santé, diffusion de flyers... Nous avons aussi
réalisé plusieurs entrevues sur la Radio et
Télévision locale (SPM Premiére chaine de
France Télévision). Comme le dit notre ami
et Professeur émérite en dermatologie, le
PrGérard Lorette : « Ce n'est pas parce qu’on
ne connait pas que ¢a n'existe pas. »

Notre association est aussi membre de la
CDAPH de I'Archipel.

Enfin, nous ceuvrons a faciliter l'orientation
des malades rares vers le centre de référence
adapté voir la prise de rendez-vous. Sur
notre Archipel situé a 4 500 kms de I'Hexa-
gone, il est encore plus difficile quailleurs
d’'obtenir un diagnostic de maladie rare.

Lune de nos actions la plus marquante a été
d’amener la Sénatrice de I'Archipel a prendre
la parole au Sénat pour défendre l'inscription
de la Maladie du Kyste de Tarlov dans la liste
des maladies ouvrant droit a I'ALD.

« CE N’EST PAS PARCE
QU'ON NE CONNAIT PAS QUE
CA N’EXISTE PAS »

PrGérard LORETTE

NOUS CONTACTER

PRESIDENTE :
Mme Marguerite HELENE

SIEGE SOCIAL :

46, rue Albert Briand
BP 4344

97500 Saint-Pierre-et-
Miquelon

TELEPHONE :

0508 55 37 67

MAIL :
maladiesraresspm@
gmail.com

SITE INTERNET :
www.maladiesraresspm.org

INSTAGRAM :
@maladies_rares_spm_
97500




ASSOCIATION SURRENALES
ASSOCIATION DES MALADES DES GLANDES SURRENALES

L'union faisant la force, si vous souffrez de la
Maladie d’Addison, d’'une insuffisance surré-
nalienne primaire ou secondaire, d’hypopla-
sie ou d’hyperplasie congénitale des surré-
nales, de la maladie ou du syndrome de
Cushing, du syndrome de Conn, d’hyperal-
dostéronisme, de Phéochromocytome ou
de toute autre maladie des surrénales, nous
serons ravis de vous accueillir au sein de
notre association.

NOS OBJECTIFS :

- Ecouter, rompre l'isolement et informer a
partir des documents en sa possession.

- Mieux faire connaitre l'insuffisance surréna-
lienne et toutes les maladies des glandes
surrénales pour que celles-ci soient recon-
nues dans le milieu scolaire, dans la vie
professionnelle et dans la vie de tous les
jours (comme d'autres maladies chro-
niques telles que le diabéte, 'asthme...).

- Se mobiliser pour avoir sur le marché fran-
cais les médicaments disponibles dans
I'union européenne

L'association « SURRENALES » a pour but
de regrouper des informations sur les affec-
tions des glandes surrénales, d'informer les
personnes qui en souffrent, de les écouter
et de les aider afin de rompre leur isolement.
Elle vise également a mieux faire connaitre
les maladies des surrénales et a soutenir la
recherche dans ce domaine. Elle est recon-
nue d'intérét général.

NOS ACTIVITES :

- Bulletins d’informations adressés aux ad-
hérents.

- Organisation de réunions d'information et
de soutien destinées aux malades et a
leurs proches avec la collaboration d’endo-
crinologues et de pédiatres endocrinolo-
gues des Centres de Référence et/ou des
Centres de Compétences labellisés.

-Une Assemblée Générale annuelle avec la
participation des spécialistes des glandes
surrénales.

- Création de plaquettes et de guides pour
les malades des surrénales.

- Rédaction et distribution de documentation
médicale validée par les Centres de Réfé-
rence et les Centres de Compétence.

- Suivi des Projets de Recherche en cours.

- Collaboration réguliere avec les Centres de
Référence et de Compétences labellisés
par le Ministere de la Santé dans le cadre
du 4° Plan Maladies Rares.

- Participation active a la filiere maladies
rares Firendo.

- Représentation des adhérents au niveau
des instances nationales.

- Contact avec les associations européennes
représentant les maladies des surrénales
aboutissantaI'édition de la carte d’'urgence
pédiatrique et adulte.

association
surrenales

NOS CENTRES DE REFERENCE :

Centre de Référence Maladies
rares de la surrénale (CRMRS)

Centre de Référence
Développement génital :
du feetus a 'adulte (DEV-GEN)

Centre de Référence Maladies

endocriniennes de la croissance

et du développement
(CRESCENDO]

Centre de Référence Pathologies

gynécologiques rares (PGR)

Centre de Référence Maladies
rares de I'hypophyse (HYPO)

NOUS CONTACTER

SIEGE SOCIAL :

24, rue du 26 mai 1944
38950 Saint-Martin-du-
Vinoux

MAIL :
contact@surrenales.com

SITE INTERNET :
www.surrenales.com

FACEBOOK :
@AssociationSurrenales

INSTAGRAM :
@assosurrenales

Association reconnue d'intérét général

le 11/05/06
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ASSOCIATION SILVER RUSSELL PAG FRANCE

ASSOCIATION FRANCAISE DES FAMILLES TOUCHEES PAR
LE SYNDROME DE SILVER RUSSELL ET DES PERSONNES NEES
PETITES POUR L'AGE GESTATIONNEL ET LEURS AMIS

SILVER RUSSELLPAG France a été créée en
octobre 2010 pour soutenir et guider les
familles concernées par le syndrome de Silver
Russell en tentant d’accompagner leur par-
cours face a la maladie et de rompre ainsi
leur isolement.

Elle est aussi ouverte aux familles ayant
un enfant né petit pour 'age gestationnel
n‘ayant pas rattrapé son retard de croissance.

LES OBJECTIFS
- Informer, orienter et conseiller les familles.

- Informer le public sur le syndrome Silver
Russell.

- Favoriser I'échange et l'information entre
les personnes ou les familles touchées.

- Permettre aux familles de se retrouver et
de partager leurs expériences.

- Promouvoir et encourager la recherche sur
les maladies génétiques.

- Défendre les droits des personnes concer-
nées par le handicap.

- Organiser, participer a l'organisation de réu-
nions médicales.

LES PRINCIPALES CARACTERISTIQUES
DU SYNDROME

- Unretard staturo-pondéral pré et post natal
sévere (avec un périmetre cranien conservé).

- Des difficultés d'ordre alimentaire majeures
(absence d’appétit, troubles de l'oralité).

- Des troubles digestifs associés (reflux gas-
tro- cesophagien, retard de la vidange gas-
trique, constipation, ...).

- Une éventuelle asymétrie corporelle.

- Une adrénarche et une puberté avec matu-
ration osseuse rapide.

Des tests génétiques existent et peuvent
mettre en évidence des anomalies sur diffé-
rents chromosomes : anomalie sur le chro-
mosome 11p15 dans 50 % des cas et diso-
mie sur le chromosome 7 dans 10 % des cas.
Cependant plus de 40 % des enfants classés
Silver Russell n'ont pas d’anomalie géné-
tique identifiée a ce jour.

LE SUIVI MEDICAL
- Une prise en charge multidisciplinaire.

- Suivi de I'apport calorique.

- Traitement du reflux et des désordres
intestinaux.

- Injection journaliére d’hormone
de croissance.

- Orthophonie.
- Surveillance de la puberté.

A CE JOUR, EN FRANCE 871
ENFANTS OU PERSONNES SONT
DIAGNOSTIQUES SILVER
RUSSELL, IL S'AGIT DONC D’UNE
MALADIE GENETIQUE RARE.

CENTRE DE REFERENCE :

Centre de Référence Maladies
endocriniennes de la croissance
et du développement
(CRESCENDO)

NOUS CONTACTER

SITE INTERNET :
www.silver-russell.fr

MAIL :
Contact@silver-russell.fr

Association de type Loi 1901,
a but non lucratif et
reconnue d’intérét général.



ASSOCIATION TURNER ET VOUS

Créée en octobre 2018, I'association Turner
et Vous a pour vocation 'accompagnement,
lamise en lien et I'interaction des personnes
atteintes du Syndrome de Turner, leurs fa-
milles et leurs proches.

Au travers de ses projets, I'association sou-
haite :

- Favoriser la rencontre, I'échange entre
les adhérent(e]s et leurs familles afin de
permettre la création de liens de solida-
rité, d’échanges et de soutien au sein du
réseau.

- Sensibiliser et informer le grand public au-
tour du syndrome de Turner et ses inci-
dences.

- Proposer des temps d’échanges et convi-
viaux visant a permettre la rencontre,
I'échange et la mise en réseau des adhé-
rents.

- Créer des supports ludiques pour mieux
parler du syndrome aux enfants, aux fa-
milles et aux professionnel(le)s agissant
sur le quotidien des turnerien(ne])s.

- Développer une coopération avec les ac-
teurs agissant autour des maladies rares
et soutenir la coopération des acteurs dans
la prise en charge du syndrome au quoti-
dien.

LE SYNDROME DE TURNER, PARLONS-EN

Le syndrome de Turner est une maladie d’ori-
gine génétique rare affectant principale-
ment les femmes et résulte d’'une anomalie
génétique accidentelle.

La prévalence du syndrome de Turner est
d’une naissance sur 5000 ou une sur 2 500
naissances de filles.

Contrairement a une idée trés répandue, les
gargons peuvent étre atteints du syndrome
sous une forme mosaique.

Cette forme d’atteinte est toutefois bien plus
rare que pour les femmes, on estime que le
syndrome touche plus de 10 000 Femmes
en France.

Les incidences du syndrome sont tres
variables et <illustrent principalement
autour de problématiques de croissance,
de fertilité, de cardiopathie, entre autres
mais particulierement bien accompagnées
par le monde médical.

L'association sengage avec de trés nom-
breux acteurs a I'échelle nationale pour
permettre une prise en charge optimale du
syndrome, accompagner des projets d’Edu-
cation Thérapeutique du Patient et accroitre
la coopération a I'échelle nationale et inter-
nationale autour du Syndrome de Turner.

CENTRE DE REFERENCE :
Centre de Référence

Développement génital :
du feetus a 'adulte (DEV-GEN)

NOUS CONTACTER

PRESIDENT :
Sébastien WAMBRE

SIEGE SOCIAL :
10/49, rue du colombier
59155 Faches Thumesnil

TEL.: 06 59 25 35 64

SITE INTERNET :
http://turneretvous.org

MAIL :
contact@turneretvous.org

L'association est également
présente sur Facebook - Twitter
- Instagram

[N
N

LIVRET DES ASSOCIATIONS DE PATIENTS MEMBRES DE FIRENDO ::



[N
(o]

LIVRET DES ASSOCIATIONS DE PATIENTS MEMBRES DE FIRENDO ::

VALENTIN APAC

ASSOCIATION DE PORTEURS D’ANOMALIES CHROMOSOMIQUES

Les anomalies chromosomiques sont sou-
vent (ultra]rares et touchent pourtant toute
confondue 1 personne sur 100 hors trisomie
21. De novo ou héritées, leurs symptomes
sont multiples et variés.

Face a lisolement, la souffrance et aux
besoins spécifiques d’accompagnement
engendrés, I'association Valentin APAC,
créée en 1993 par les parents de Valentin
en sa mémoire :

-soutient les familles dans les consé-
quences de ces anomalies : (poly](pluri)
handicap, déces, deuil périnatal, fausses
couches répétées et infertilité,

- réunit et met en contact ceux qui le sou-
haitent, selon leurs anomalies chromoso-
miques ou vécus, via les listes de diffusion,
de séjours de détente ou journées des
familles, de réunions dinformations sur
ces anomalies rares ou sur les anomalies
des chromosomes sexuels,

-informe via des documents vulgarisés :
guide Valentin, comptes-rendus des jour-
nées, 103 plaquettes spécifiques aux ano-
malies, 22 livres de témoignages ; supports
d’'informations générales : bulletin trimes-
triel et site Internet,

- fait (re]connaitre ces anomalies et leurs
conséquences pour faire évoluer les ca-
rences relevées, encourager la recherche
ety participer,

- sensibilise le public sur ces anomalies,
Iimportance du dépistage familial et du
diagnostic prénatal, l'existence des centres
de référence pour étre mieux suivi.

’ASSOCIATION VALENTIN, C’EST :

- Plus de 300 adhérents, 6 500 familles en
France et a I'étranger dans plus de 40 pays
et plus de 2800 anomalies chromoso-
miques distinctes.

- Ladhésion a Eurordis et I'Alliance Maladies
Rares, I'échange régulier avec d’autres
associations et organismes francais ou a
I'étranger.

-Un conseil médical de 14 personnes pour
mettre a jour les connaissances et valider
des informations.

-La présidente est titulaire du Dipléme
Universitaire « d’accompagnement des per-
sonnes atteintes de maladies génétiques
et de leurs familles » et 3 autres membres
du CA ; la vice-présidente a un diplome
d’approche systémique.

- 15 membres du CA ont été formés a I'école
de I'ADN, 3 a I'écoute, 3 a la relecture de
protocole de recherche Inserm, 4 a patients
partenaires formateurs, 2 a 'ETP parents
experts, 2 au FALC, 1 au DU handicap:
connaitre ses droits et acquérir une exper-
tise professionnelle

NOS CENTRES DE REFERENCE :

Centre de Référence Maladies endocri-
niennes de la croissance et du développe-
ment (CRESCENDQ)

Centre de Référence Développement génital :
du feetus a 'adulte (DEV-GEN)

Centre de Référence Maladies rares de
I'hypophyse (HYPO)

Centre de Référence Maladies rares de la
thyroide et des récepteurs hormonaux (TRH)

NOUS CONTACTER

BUREAU :
Présidente, 2 Vice-Présidentes,
2 Secrétaires et Trésorier

CONSEIL D’ADMINISTRATION :

37 dont 35 correspondants locaux :
IdF (11), Hauts de France (4),

Centre Val de Loire (1), Pays de la Loire (3),
Bourgogne-Franche-Comté (2), Grand-Est (2),
Rhéne-Alpes (2), Nouvelle Aquitaine (6),
Occitanie (3), PACA (1) et Suisse (1)

CONSEIL MEDIEAL, STATUTS,
REGLEMENT INTERIEUR, CHARTE

PRESIDENTE :

Isabelle MARCHETTI-WATERNAUX

SIEGE SOCIAL:
52, la Bytte Eglantine
95610 Eragny

TEL.: 01 30 37 90 97

SITE INTERNET :
www.valentin-apac.org

MAIL: contact@valentin-apac.org
FILIERES DE SANTE MALADIES RARES :
Copilotage : AnDDI-Rares

et DéfiSciences

Participation : FIRENDO

Association a but non lucratif n°W3953000999
SIRET 449 252 774 000 12 - APE 8899 B



ASSOCIATION VIVRE SANS THYROIDE

L'association Vivre sans Thyroide est issue
d’un forum de discussion pour patients, créé
en 2000. Créée « par et pour les patients »,
elle s’adresse a toutes les personnes
concernées par un dysfonctionnement de
la thyroide : hypothyroidie, hyperthyroidie,
nodules, cancer.

OBJECTIFS

- Gérer un forum de discussion trés fréquenté,

www.forum-thyroide.net, libre et gratuit,
pour permettre aux patients et a leurs
proches de s’informer, de mieux com-
prendre leur maladie et leur traitement,
d’échanger leurs expériences et de trouver
du soutien moral.

- Organiser des rencontres entre patients
(« café thyroide » mensuel a Paris et a Tou-
louse).

- Organiser des conférences grand public.
- Participer a des congres.

- Coopérer avec d’autres associations, groupes
de travail et organisations, au niveau national
et international.

- Mieux faire connaitre les maladies de la
thyroide.

- Faciliter les relations avec le corps médical
et les pouvoirs publics.

- Défendre les intéréts des malades.

Vivre sans Thyroide est membre de I'Alliance
Maladies Rares, du réseau FIRENDO, d’Euror-
dis, d’'Endo-ERN, de la Thyroid Federation
International et de la Thyroid Cancer Alliance.

Vivre Sans Thyroide

NOS CENTRES DE REFERENCE :

Centre de Référence Maladies
endocriniennes de la croissance
et du développement
(CRESCENDO)

Centre de Référence Maladies
rares de la thyroide et des
récepteurs hormonaux (TRH)

NOUS CONTACTER

SITE INTERNET :
www.forum-thyroide.net

MAIL :
info@forum-thyroide.net

PAGE FACEBOOK :
https://www.facebook.com/
VivreSansThyroide/

GROUPE FACEBOOK :
https://www.facebook.com/
groups/vivresansthyroide/

COMPTE YOUTUBE :
http://www.youtube.com/
vivresansthyroide

COMPTE TWITTER :
https://twitter.com/Forum-
Thyroide
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ASSOCIATION DU SYNDROME DE WOLFRAM

L'Association du syndrome de Wolfram a
été créée en 2007.

LA MALADIE

Lévolution « classique » de la maladie est la
suivante : les enfants naissent en parfaite
santé puis :

- Entre 4 et 6 ans apparait un diabéte insulino-
dépendant.

-Vers 8-10 ans les nerfs optiques com-
mencent a s’atrophier jusqu’a une cécité
avant 20 ans.

- Un diabéte insipide apparait a 'adolescence.

- Des atteintes auditives un peu avant 20 ans
ménent a des surdités de perception.

- Etenfin des atteintes urologiques et neuro-
logiques séveres aprés 20 ans (perte du
go(t, de 'odorat, de la mémoire, de I'équi-
libre et des troubles de la déglutition).

Attention, il y a une grande variabilité d’'un

patient a l'autre. Tous ne développent pas

forcément tous les symptomes, ni dans le
méme ordre, ni avec la méme sévérité.

NOS OBJECTIFS
- Aider la recherche médicale.
- Améliorer la prise en charge médicale.

- Apporter une aide technique et morale aux
familles confrontées par la maladie.

NOS ACTIONS

- Organisation réguliére de congrés mondiaux
de chercheurs et de cliniciens.

- Création d'un réseau international de cher-
cheurs.

- Alorigine d'un registre européen de patients.

- Financement de programmes de recherche
et de doctorants.

- Financement d’un essai clinique.

- Création en France de deux consultations
pluridisciplinaires dédiées a la maladie.

- Participation active (par la mise en réseau
de cliniciens) a la validation d’'un PNDS par
la HAS.

- Participation a I'élaboration et acteur d’un
programme d’Education Thérapeutique du
Patient.

- Soutien aux malades et a leurs proches en
les réunissant chaque année et en leur
proposant des temps de rencontre et
d’échanges avec les scientifiques.

-Une ligne d’écoute permanente pour les
malades et leurs proches.

Association

sWolfram

NOS CONSULTATIONS
PLURIDISCIPLINAIRES :

HEGP Paris - Dr Orssaud
CHU Montpellier - Dr Roubertie

FILIERES :

FIRENDO

ANDDI-RARES SENSGENE
RESEAU EUROPEEN :
EndoERN

NOUS CONTACTER

PRESIDENT(E) :
Nolwen LE FLOCH

TELEPHONE :
0372348491

MAIL :
syndromewolfram@

gmail.com

SITE INTERNET :
https://www.association-du-
syndrome-de-wolfram.org

PAGE FACEBOOK :
ensemble contre le
syndrome de Wolfram
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Pour aider le patient a
évaluer les retentissements
de sa maladie endocrinienne rare

4

Auto-questionnaire de qualité de vie
Vie quotidienne
2 versions (adultes - enfants/parents)

4

Pourra étre joint aux demandes

de reconnaissances
(dossiers MDPH, PAI..)

Disponible sur Firendo.fr

F k.R E N D O filiere de santé

maladies rares

http://www.firendo.fr/filiere-firendo/espace-telechargement/outils-pratiques/fal/document/detail/medico-social/




FIRENDO

FILIERE MALADIES RARES ENDOCRINIENNES

Siége : Hopital Cochin - Service d’Endocrinologie
27 rue du Faubourg Saint-Jacques - 75014 Paris
contact@firendo.fr

Pr Jéréme Bertherat, animateur
Maria Givony, chef de projet

www.firendo.fr
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