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Accueil « 9h30-9h45
Hall du batiment Jean Dausset

Session matin « 9h45 - 13h00
Modérateurs : David Guénet et Ingrid Plotton

9h45s Introduction

W’
10h00 Filiére FIRENDO

Dépistage néo-natal (Hypothyroidie / Hyperplasie
10I:|/00 congénitale des surrénales)

10h30 Dr Athanasia Stoupa [endocrino-pédiatre / Paris)
Dr Thao Nguyen-Khoa (biclegiste / Paris)

'IOI\'|/30 Cénétique et dépistage

1Mhoo Pr Delphine Prunier (biclogiste / Angers)
Pause - mhoo -nhis  Photo !

Pathologie hypophysaire et grossesse

Pr Guillaume Assié (endccrinologue /[ Paris)
Dr Safouane Hamdi [biclogiste / Toulouse)

Role des Associations de patients

Mme Vanessa Mangano, Asscciation Surrénales

Buffet déjeunatoire +13h00 - 14h00
Salle Paul Ricoeur, batiment Copernic, 5™ étage

Session aprés-midi « 14h00 - 16h30

16h00
16h15

Modérateurs : Julie Brossaud et Stéphanie Baron

Biologie thyroidienne

Dr Pauline Perrin |biologiste [ Lyon)
Pr Delphine Prunier [biologiste / Angers)

Prise en charge des variations du développement génital

Dr Patricia Bretones (endocrino-pédiatre / Lyon)
Angélique Zanetton et Sara Autrel

(infirmiéres de coordination / Lyon)

Bilan biclogigue des variations du développement genital

Dr Ingrid Plotton (endocrinologue / Lyon)
Delphine Mallet (ingénieur)

Cas cliniques

Conclusion «16h15 - 16h30
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Une maladie rare, qu’est-ce que c’est ?
WK re

7 000

maladies rares

dénombrées

environ

3/4 3 millions Une maladie
des maladies de malades est considérée rare
sont a début en France 1 en Europe si elle atteint

pédiatrique personne sur 2 000

Soin

maladies rares Recherche

santé publique
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t une filiére maladies rares endocriniennes ?
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SERVICES DE CENTRES "
HOSPITALO-UNIVERSITAIRES (CHU) r

Coordination
TRANSVERSALITE

Lisibilité

UNITES DE RECHERCHE L) @

.. LABORATOIRES DE DIAGNOSTIC
F \ RENDO ASSOCIATIONS DE PATIENTS (IR @
i FILIERE MALADlES RARES ENDOCRINIENNES CENTRES DE COMPETENCE
f o I \\j 7 . S5
| htp: #SNWW firendo.fr/filiere- CENTRES DE REFERENCE '“ @ /\\ N
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http://www.firendo.fr/filiere-firendo/qui-sommes-nous/
http://www.firendo.fr/filiere-firendo/qui-sommes-nous/

Paris [H] Cochin Q
MALADIES (Pr Jardme Bertherat) %
RARES DE LA Paris [H] Gearges Pompidou .,
E (Or Laurence Amar)
SURRENALE et - MALADIES ENDOCRINIENNES
ey . senett Paris [H] Robert Debré DE LA CROISSANCE
. (Pr Laetitia Martinerie) ET DU DEVELOPPEMENT

http://maladiesrares-cochin-hotel-dieu.aphp.fr/surrenale/

PATHOLOGIES RARES
DE L'INSULINO-SECRETION ET
DE L'INSULINO-SENSIBILITE

PRISIS &

http://endocrino-sat.aphp.fr/prisis/

O..

Paris [H] Saint-Antoine
(Pr Carinne Vigouroux)
Paris [H] Robert-Debré
(Dr Elise Bismuth)

La Réunion

(Pr Estelle Nobzcourt)

L

Paris [H] Robert Debré
(Dr Caline Stordeur)

AMP

ANOREXIE MENTALE
ADEBUT PRECOCE

http://crmerc.aphp.fr/pathologie/anorexie-mentale-enfant/

MALADIES RARES DE LA THYROIDE
ET DES RECEPTEURS HORMONAUX

Angers
(Pr Patrice Rodien)

www.maladies-endocriniennes.fr

DEVELOPPEMENT GENITAL : DU FEETUS A LADULTE it

www.developpement-genital.org

SeC—

Paris [H] Saint Antoine
(Pr Sophie Christin-Maitre)

Paris [H] Trousseau

(Pr Iréne Netchine)

Paris [H] Necker

(D Dinane Samara Disb-Boustani)
Paris [H] Pitié-Salpétridre

(Pr Anne Bachelot)

Toulouse [H] Pitié-Salpétriére

(Pr Thomas Edouard)

Y/

O,

crmerc.aphp.fr

@

PATHOLOGIES GYNECOLOGIQUES RARES
s

.....---"o Paris [H] Necker

(Pr Michel Polak)
Paris [H] Pitié-Salpétriére

ANGERS
<P

(Pr Anne Bachelot)
Toulouse
(Dr Catherine Pienkowski)
www.maladiesrares-necker.aphp.fr/pgr/
" . MALADIES RARES
o & Maissille DE LUHYPOPHYSE
. - (P Thierry Brue)
. * . . Lyon Ceontre do Reference
«* (Pr Gérald Raverot)
- MARSEILLE g
i (Pr Régis Coutant) Men—
Paris [H] Bicétre ]
@ MONTPELLIER P ) i s/

CENTRES
D'EXPERTISE
Marseille DES
. (PeSophie Biliard)  yvg| |PIDEMIES
. RARES
Montpellier o ;
(Pr Nicolas Kalfa)

Lille
(Dr Christine Lefevre)
Paris [H] Bicitre

(Dr Claire Bouvattier) o
Lyon
(Dr Patricia Bretones)

www.firendo.fr/annuaire-des-membres-de-la-filiere/carte/
document/detail/centre-dexpertise-des-dyslipidemies-rares-cedra/

CENTRES DE COMPETENCE

OSAINT-PIERRE

CENTRES DE REFERENCE w @

SITES CCORDINATEURS SITES CONSTITUTIFS
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Laboratoires de diagnostic membres de FIRENDO

Liste des laboratoires de biologie médicale de référence :
https://www.legifrance.gouv.fr/jorf/article jo/JORFARTI000043814647

.r'/f

Laboratoires de diagnostic génétique

@
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80% de maladies rares sont d’origine @
génétique

Le géne reste inconnu dans un cas sur deux, @
faute d’acces aux ressources technologiques
et financiéres

Dépendants de I'’Agence de Biomédecine

Laboratoires d’analyses en hormonologie

Financés par I'hopital, lui-méme financé par le
Ministére de la Santé (RIHN et hors RIHN)

Sur firendo.fr : annuaire des dosages hormonaux
rares

Sous-réseau informel des laboratoires en
génétigue endocrine

Pas de réseau officiel, pas de systeme unique
de gestion des échantillons / analyses /
résultats

Séquencage par la méthode de panel des

Sélectionner des Laboratoires d'analyses Hormonologie

s effectuées dans les laboratoires d'analyses hormonologie

0 [ Laboratoires d'analyse hormenologie Prest:

® Choisir une hormone a doser ou une interférence a évalue

() Choisir une ou plusieurs techniques de dosage

genes

Si panel négatif : séquencage du génome
entier a visée diagnostique (plan France
Médecine Génomigue - phase pilote)

FRANCE MEDECINE
GENOMIQUE 2025

Viesan

@ LBM, Service de Biochimie

Adreszz

« 0451383918

THisghars

ages
Dosage. Origine des valeurs de référence “Technique de dosage utiiisée Typedepatients  Urgence de fanalyse:
Aticnrps anti-récepleur de TS notie Feurnisseus Immunoanahyse Pas durgence



https://pfmg2025.aviesan.fr/
https://pfmg2025.aviesan.fr/
http://www.firendo.fr/annuaire-des-membres-de-la-filiere/
http://www.firendo.fr/annuaire-des-membres-de-la-filiere/
https://www.legifrance.gouv.fr/jorf/article_jo/JORFARTI000043814647
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= L ‘ G U I D E HYPOPHYSE Adénomes hypophysaires
Pathologies thyro'l’dier?nes par f‘n?omalie DES MALADIES RARES ANOREXIE MENTALE Craniopharyngiome
delaréceptivite alaTSH | ENN)OCRINIENNES gy Insuffisances hypophysaires
Syndrome de Mac Cune Albright _
Résistance aux hormones thyro'l'diennes THYROIDE A
Hypothyroidie congenltale
o ~ ~ ® .
DYSLIPIDEMIES ® ® |
RARES
{ypercholestérolémie familiale homozygote %
Syndrome de chylomicronémie familiale : b SEIN
@ A i
Syndrome de Cushlng “4\ Diabéte néonatal
Insuffisances surrenales SURRENALES Diabéte monogénique
Hyperplasie congénitale des surrénales ‘
Hyperaldostéronisme primaire CROISSANCE PANCREAS

Lipodystrophies génétique et acquise
Syndrome de Dunningan
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. Syndrome de vieillissement accéléré
Syndrome Silver-Russell 1 Y
. . ORGANE ORGANES
Syndrome de Beckwith-Wiedmann GENITAL GENITAUX
4 74 MASCULIN FEMININS TISSU
Pubertés précoces rares ADIPEUX
Insuffisance ovarienne primitive
s . Syndrome de Turner
_ ’ Insensibilités aux androgénes . 3 .
O S \ P — Dysgénésies gonadiques B Malff)rmat_'ons Utero'vég'nales
o DI | Infertilités masculines rares ~ | Gynécologie des maladies

\chroniques rares




Maladies rares endocriniennes et les personnel technique des
laboratoires ?

Journée des technicien(ne)s UK
de laboratoire FIRENDO
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Bourses de voyage aux congres FIRENDO

https://www.firendo.fr/lbourse-congres-paramedicaux
Dates limite : début mars et début mai 2026

Série des vidéos courtes pédagogiques
Maladies Rares Endocriniennes
expliquées par FIRENDO



https://www.firendo.fr/bourse-congres-paramedicaux
https://www.firendo.fr/bourse-congres-paramedicaux
https://www.firendo.fr/bourse-congres-paramedicaux

Groupes thématiques FIRENDO 2025
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FORMATION OBSERVATOIRE
i DES TRAITEMENTS
GT Dépistage GT Diagnostic T Formation et GT Hormonologie T Médico-social : GT Observatoire
k néonatal X génétique ETP k carnet de suivi traitements

CONCERTATION

-A PLURIDISCIPLI- DE PATIENTS
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. _VEILLE REUNION DE '
EPIDEMIOLOGIQUE RECHERCHE L ASSOCIATIONS

GT Observatoire GT Recherche GT Réunions de GT Support aux GT Transition GT Variants
du diagnostic biomédicale concertation associations de enfant-adulte géniques rares :
pluridisciplinaires patients base FIRENDO
(RCP) : analyse VDB
des solutions au
marché



