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Une maladie rare, qu’est-ce que c’est ?



Qu’est-ce que c’est une filière maladies rares endocriniennes ?

http://www.firendo.fr/filiere-firendo/qui-sommes-nous/

Coordination

http://www.firendo.fr/filiere-firendo/qui-sommes-nous/
http://www.firendo.fr/filiere-firendo/qui-sommes-nous/


Centres experts membres de FIRENDO 2025



Laboratoires de diagnostic membres de FIRENDO
Laboratoires de diagnostic génétique80% de maladies rares sont d’originegénétiqueLe gène reste inconnu dans un cas sur deux,faute d’accès aux ressources technologiqueset financièresDépendants de l’Agence de BiomédecineSous-réseau informel des laboratoires engénétique endocrinePas de réseau officiel, pas de système uniquede gestion des échantillons / analyses /résultatsSéquençage par la méthode de panel desgènesSi panel négatif : séquençage du génomeentier à visée diagnostique (plan FranceMédecine Génomique – phase pilote)

Laboratoires d’analyses en hormonologieFinancés par l’hôpital, lui-même financé par leMinistère de la Santé (RIHN et hors RIHN)Sur firendo.fr : annuaire des dosages hormonauxrares

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

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


Insuffisance ovarienne primitiveSyndrome de TurnerMalformations utéro-vaginalesGynécologie des maladieschroniques rares

Pathologies thyroïdiennes par anomaliede la réceptivité à la TSHSyndrome de Mac Cune AlbrightRésistance aux hormones thyroïdiennesHypothyroïdie congénitale

AcromégalieAdénomes hypophysairesCraniopharyngiomeInsuffisances hypophysaires

Syndrome Silver-RussellSyndrome de Beckwith-WiedmannPubertés précoces rares

Syndrome de CushingInsuffisances surrénalesHyperplasie congénitale des surrénalesHyperaldostéronisme primaire
Diabète néonatalDiabète monogénique

Lipodystrophies génétique et acquiseSyndrome de DunninganSyndrome de vieillissement accéléré

Hypercholestérolémie familiale homozygoteSyndrome de chylomicronémie familiale

Insensibilités aux androgènesDysgénésies gonadiquesInfertilités masculines rares



Maladies rares endocriniennes et les personnel technique deslaboratoires ?

Bourses de voyage aux congrès FIRENDO
https://www.firendo.fr/bourse-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

GT Dépistagenéonatal GT Diagnosticgénétique GT Formation etETP GT Hormonologie GT Médico-social :carnet de suivi GT Observatoiretraitements

GT Observatoiredu diagnostic GT Recherchebiomédicale GT Réunions deconcertationpluridisciplinaires(RCP) : analysedes solutions aumarché

GT Support auxassociations depatients
GT Transitionenfant-adulte GT Variantsgéniques rares :base FIRENDOVDB


