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Maladies rares

un demi-million de Belges,
plus proches que vous ne I'imaginez !

On pense souvent que
les maladies rares concernent
peu de monde - c'est
d‘ailleurs dans le moft « rare »,
Pourtant, leur addition
représente environ
500 000 personnes

en Belgique.
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un demi-million de
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On pense souvent que les maladies rares

concernent peu de monde - c'est dailleurs
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pathologie touche peu de patients (moins de

1sur 2000 habitants), leur addition représente

environ 500 000 personnes en Belgique. /4 J
En tenant compte des proches aidants red O n n e d e | eS pOI r
directement concernés, c'est prés d'un

Belge sur dix quivit,au quotidien, I'impact de

ces maladies.

Leur diagnostic est souvent un parcours
long et éprouvant : au minimum cing ans
en moyenne avant de mettre un nom sur
la maladie. Cette errance diagnostique
retarde la mise en place de traitements et
d'un suivi adaptés. C'est pourquoi I'expertise
est essentielle. A 'Hopital Universitaire de
Bruxelles (H.U.B), nos centres de référence
et d'excellence rassemblent médecins
spécialistes, soignants et chercheurs pour
offrir la prise en charge multidisciplinaire que
nécessitent ces pathologies complexes.

Beaucoup de maladies rares apparaissent
des I'enfance et ne disposent pas encore
de traitement curatif. La collaboration entre
nos équipes pédiatriques et adultes assure
aux jeunes patients une transition fluide
vers |'age adulte. Et parce que partager les
connaissances est vital pour progresser, nos
équipes sont engagées depuis 2017 dans
les réseaux européens de référence (ERN),
oU s'échangent expériences, protocoles et
avancées thérapeutiques.

A chaque étape, le patient reste au coeur de
nosactions, en lien étroit avec les associations
qui les représentent. Ensemble, nous
faisons avancer la recherche, améliorons les
diagnostics, et ouvronsl'acces auxinnovations
thérapeutiques qui changent des vies.

PR JEAN-MICHEL HOUGARDY,
DIRECTEUR GENERAL MEDICAL
& PR BEATRICE GULBIS,
DIRECTRICE DE LA FONCTION
MALADIES RARES - H.U.B
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PR NICOLAS DECONINCK
DIRECTEUR SCIENTIFIQUE
DE LA RECHERCHE PEDIATRIQUE
DU SECTEUR PARENT-ENFANT
DE L' H.U.B, SPECIALISTE
EN NEUROLOGIE PEDIATRIQUE

u fil des années, le Pr
Nicolas Deconinck,
Directeur scientifique
de la recherche pédia-
trique du secteur parent-en-
fant de I’ H.U.B, spécialiste
en neurologie pédiatrique, a
contribué a I'amélioration des
connaissances, en particulier
pour la dystrophie musculaire
de Duchenne, les dystrophies
musculaires congénitales et
IPamyotrophie spinale....

« Je m’investis énormément dans
les maladies neuromusculaires
qui fouchent le muscle et le nerf
périphérique comme I'amyotro-
phie spinale et la maladie
Duchesne. Les enfants qui sont
diagnostiqués ont généralement
moins de 5 ans. Aujourd’hui, nous
pouvons leur proposer des médi-
caments développés au niveau
infernational par des recherches
auxquelles nous avons partici-
pé. Ces médicaments sont en
général remboursés. »

Ils’agit d’une avancée majeure :
« Avant, fous les enfants touchés
par I'‘amyotrophie spinale, mou-
raient trés jeunes. Maintenant,
non seulement, ils vivent et en
plus restent moins longfemps hos-
pitalisés. C’est une magnifique
évolution de la recherche. »

Une avancée
importante

Dans le cas de I'amyotrophie
spinale chez les bébés : le dé-
pistage génétique permet de
prendre en charge I'enfant avant
I'apparition des symptémes. Des
bébés et jeunes enfants atteints
d‘amyotrophie spinale suivis &
I'HUDERF bénéficient de plu-
sieurs nouveaux médicaments.
Ces médicaments, le spinraza,

le Rsidiplam et le zolgensma per-
mettent de retarder le handicap
moteur chez les enfants afteints
d’‘amyotrophie spinale (6g-SMA)
detype 1, 2 et 3.

« Le médicament agit sur le
gene défectueux et améliore la
production de la protéine man-
quante pour faire fonctionner les
mofoneurones et donc, in fine, la
force des muscles des membres
supérieurs et inférieurs mais aussi
du fronc. Ainsi, les muscles tho-
raciques protégés, I'enfant a
également moins de difficultés
respiratoires et d’infections. Les
bénéfices sont, par confre, plus
modestes lorsque le médicament
est administré longtemps aprés
le diagnostic. »

Depuis mars 2018, le dépistage
du SMA est inclus dans le test de
Guthrie. Lorsque la maladie géné-
fique est identifiée, et siles parents
le désirent, ils peuvent réaliser un
test génétique dleur four (ce qu’on
appelle le test en cascade) pour
identifier les porteurs. « 80% des ma-
ladiies rares ont une origine géné-
tique, donc avec les progres actuels
en génétique, on peut s‘attendre a
trouver des explications a des ma-
ladlies rares encore inexpliquées. »

Tout au long du parcours, les
pneumologues, kinésithéra-
peutes, équipes de liaison, spé-
cialistes de I'orthopédie et gas-
froentérologie accompagnent
I'enfant et ses parents. Les as-
sistantes sociales se mobilisent

pour se coordonner avec des
centres de revalidation ou pour
enfrer en contact avec des
écoles individualisées (de type
4 par exemple). Une équipe
dédiée : I'équipe Globul’'Home
accompagne l'enfant et sa fa-
mille au domicile et effectue
la liaison entre tous les acteurs.
« Aujourd’hui, les progrés tech-
nologiques et la qualité du travail
de nos ergothérapeutes nous per-
mettent d‘apporter des solutions :
des chaises légéres, électriques...
Les kinés vont évidemment suivre
les patients...ll faudra évidem-
ment aussi adapter parfois leur
domicile : douches adaptées,
des toilettes adaptées, des
montes de personnes pour aller
al'étage, une voiture adaptée. »

TEMOIGNAGE : Une patiente de 18 ans
en stage au service communication.

Winnie souffre de cette mala-
die et elle a effectué un stage
a I’H.U.B.

Comment

est-ce qu'on

peut expliquer

la maladie aux
personnes qui ne la
connaissent pas ?

« C'est un handicap qui fait que
mes muscles fonctionnent de
moins en moins bien avec le
temps. Pour lutter contre ce phé-
nomene, je fais de la kiné deux
fois par semaine. Cela me permet
de les entretenir et de confinuer
a faire le plus de mouvements
possibles. Je prends aussi un mé-
dicament qui consiste & ralentir
la dégradation de ma capacité
musculaire. Enfin, au quotidien,
je peux manger de fout mais la
nourriture doit étre bien coupée. »

Comment cela
se passe quand
tes poumons
s’encombrent ?

« Je peux compter sur les
séances de kiné et sur une ma-
chine qui permet d’accomplir de
la percussion pulmonaire . Cette
machine fait des percussions au

niveau de mes poumons et fa-
cilite alors l'expectoration du air.
Sije suis malade, je peux I'utiliser
tous les jours. »

J'imagine
que tu essayes
d'eviter les virus ?

« J'évite les endroits ot il y a
beaucoup de monde. Quand
quelqu’un est malade, je lui
demande qu'il me prévienne a
I'avance pour pouvoir I'éviter,
tout simplement. »

Tu arrives
a travailler,
a faire des études ?

« J'ai été accompagnée tout au
long de mon parcours scolaire
parl’hopital des enfants et grace
a I'école Robert Dubois. Au-
jourd’hui, je termine mes études
en graphisme et j'effectue un
stage proche de chez moi. »

Tu aimes travailler ?

« C'est super chouette pour moi.
Cela me permet aussi de laisser
parler ma créativité. Cela me
permet de rencontrer de nouvelles
personnes, d'apprendre de nou-
velles choses. J'aime apprendre. »

Ton médecin te
donne des limites ?

« La seule limite... c'est quand je
suis fatiguée, je dois arréfer. »

Tu es malade depuis
le début de ta vie ?

« On a découvert ma maladie
vers mes 6 mois. »

Tu as quand méme
des amis, des
connaissances, des
gens avec qui tu
arrives a interagir ?

« Bien évidemment et j'ai deux
freres et une sceur. Mon papa
et ma maman me soutiennent
qussi. J'ai aussi des amis que
j'ai rencontrés en primaire et sur
les réseaux. »

Tu donnes
beaucoup d’espoir...

« La maladie est lourde mais
je m’intéresse a beaucoup de
choses comme |la mode....
J'aime beaucoup écrire, lire
aussi. Voyager, c'est vrai que
j'aime beaucoup. »

V.Li.

Hi e
et [0 H Kz




e Centre de Référence Neu-

romusculaire de I’H.U.B pro-

pose aux patients atteints

de maladies neuromuscu-
laires une prise en charge glo-
bale et intégrée par une équipe
multidisciplinaire hautement
spécialisée, du tout jeune age
a ’adulte.

Les maladies neuromusculaires
regroupent un ensemble de pa-
thologies liées & un dysfonction-
nement de I'unité motrice, consti-
tfuée du second neurone moteur,
du nerf, de la jonction neuro-
musculaire et du muscle. Ces
froubles empéchent les muscles
de se contracter normalement et
peuvent affecter aussi bien les en-
fantsen bas dges que les adultes.
L'ége d'apparition, les premiers
symptdmes et la gravité varient
considérablement selon les ma-
ladies. Les fonctions musculaires,
respiratoires, cardiaques et diges-
tives peuvent étre impactées a
des degrés divers, nécessitant la
mobilisation d’équipes multidis-
ciplinaire pour pouvoir offrir I'ap-
proche thérapeutique et le suivi
personnalisé indispensable.
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PR GAUTHIER REMICHE
DIRECTEUR DE LA CLINIQUE ET
DU CENTRE DE REFERENCE
NEUROMUSCULAIRE DE L'H.U.B

Selon le Pr Gauthier Remiche,
Directeur de la Clinique et du
Centre de Référence Neuromus-
culaire de I'H.U.B, deux grandes
révolutions marquent aujourd’hui
ce domaine médical : d’une part
la révolution génétique avec
des diagnostics plus rapides et
plus précis, et d’autres part les
avancées majeures dans les frai-
fements entre autres des formes
auto-immunes et génétiques/
héréditaires qui béné&ficient dé-
sormais de thérapies ciblées. Ces
avancées permettent d'amélio-
rer considérablement la qualité
de vie et le pronostic.

Bien que non limité, on
distingue dans cette liste
cing groupes de maladies
neuromusculaires :

sclérose latérale
amyotrophique ou « maladie
de Charcot », syndrome
post-polio, amyotrophies
spinales, ...

inflammatoires, syndrome
de Guillain-Barré,
CIDP/PIDC,
Charcot-Marie-Tooth...

Pour profiter pleinement de ces
progrés, « il est crucial que les
patients soient pris en charge le
plus tét possible dans un centre
de référence doté d’une équipe
multidisciplinaire & la pointe de
I'expertise médicale et paramé-
dicale. Chaque histoire médicale

myasthénies et syndrome
de Lamberi-Eaton.

- maladie
de Steinert, dystrophies,
myosites, myotonies,
paralysies périodiques,
glycogénoses,
mitochondriales, ...

paraplégies spastiques
héréditaires/Striimpell-
Lorrain, ataxie de Friedreich
et spino-cérébelleuses/
SCA, ...

de nos patients fait I'objet de dis-
cussions régulieres lors de réunions
d’équipe afin de raccourcir les
délais de diagnostic et accélér
I"acces aux meilleurs traitements
personnalisés »

L'H.U.B. est membre actif du ré-
seau européen de référence
EURO-NMD, spécialisé dans les
maladies neuromusculaires rares.
Ces maladies constituent une
cause majeure d’incapacité et
de mortalité prématurée chez
'enfant et 'adulte.

Centre de Référence Neuromusculaire Hopital Universitaire

de Bruxelles

www.erasme.be/CRNM - cons.neuromusculaire@hubruxelles.be
Infirmiére coordinatrice - T +32 (0)2 555 81 25




Mieux dépister

la drépanocytose ?

LI

n Belgique, plusieurs centaines d’enfants en sont atteints, et de
nombreux adultes en sont porteurs sans le savoir. Et pourtant,
le mot « drépanocytose » reste tabou et par conséquent, le
dépistage est encore trop rarement proposé.

PR MARTIN COLARD

HEMATOLOGUE A L'H.UB.

PR ANNE DELBAERE
DIRECTRICE DU SERVICE
GYNECOLOGIE -
OBSTETRIQUE DE L'H.U.B

Pour inverser cette tendance,
I'H.U.B a choisi de faire du dépis-
tfage pré-conceptionnelle coeur
de sacampagne 2025. Carsil'on
ne peut guérir cette maladie, on
peut empécher sa tfransmission.

La drépanocytose suit les regles
d’une génétique implacable :
deux parents porteurs d’'un méme
géne, bien souvent sans le savoir,
ont un risque sur quatre de frans-
mettre la maladie a leur enfant, «
Le dépistage pré-conceptionnel
ne vise pas a alarmer ou d exclure.
Il s‘agit simplement de proposer
aux futurs parents un espace de
connaissance, d‘écoute et de
choix » explique le Professeur Mar-
tin Colard, hématologue & 1'H.U.B.
« La médecine ne décide pas a
leur place. Elle les accompagne. »

Lorsqu’un risque génétique de
fransmission de la drépanocytose
est identifié chez un couple, une
orientation peut étre proposée
vers I’'Unité de procréation mé-
dicalement assistée (PMA) de

ENSEMBLE, PARLONS DE LA

‘OSE :

I’'H.U.B. & I'HSpital Erasme.« Nous
proposons un accompagnement
structuré et pluridisciplinaire, qui
commence par une consultation
médicale, un recueil des antécé-
dents familiaux et une évaluation
au projet parental. Nous informons
ensuite les couples sur les diffé-
rentes options possibles, comme
la fécondation in vitro avec dia-
gnostic préimplantatoire, qui per-
met de sélectionner les embryons
non porteurs de la maladie avant
implantation. »Pr Anne Delbaere,
directrice du service Gynécolo-
gie - Obstétrique de I'H.U.B

Ce type de parcours illustre une
évolution majeure de la méde-
cine génétique : ne plus infer-
venir uniguement en aval, mais
proposer, en amont, des choix
reproductifs éclairés, dans un

cadre médical, éthique et psy-
chologique encadré. « On sort
du soin d’urgence pour aller vers
une médecine de prévention, ré-
fiéchie, humaniste et personna-
lisée » souligne la Dr. Laurence
Dedeken, coordinatrice du ser-
vice d’hématologie pédiatrique
aI'Hépital des Enfants (HUDERF).

Le service est reconnu comme
centre de référence national et
européen des maladies rares
du globule rouge (Réseau Euro-
péen de Référence des Maladies
Hématologiques Rares, ERN-Eu-
roBloodNet) et par la Filiere fran-
caise de santé maladies constitu-
tionnelles rares du globule rouge
et de l'érythropoiése (MCGRE)....
engagés dansl‘amélioration des
services de santé pour les mala-
dies hématologiques rares.

Drépanocytose (Erasme - Huderf)

Pour les enfants : onco@hubruxelles.be

Pour les adultes : Coord.GR-Fer.Erasme@hubruxelles.be
www.erasme.be/fr/problematiques-de-sante/drepanocytose
ou www.huderf.be/fr/problematiques-de-sante/drepanocytose
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Fibrose
pulmonaire
idiopathique :
« des fraitements
existent »

AN

PR BENJAMIN BONDUE
DIRECTEUR DE LA CLINIQUE
DES PIDS (PNEUMOPATHIES

INTERSTITIELLES DIFFUSES)

DELH.UB.

lusieurs maladies rares
sont regroupées sous
ce terme de fibroses
pulmonaires.

Il en existe différents types: « Par-
mi celles-ci, la fibrose pulmonaire
idiopathique, pourlaquelle, nous
n‘avons trouvé aucune explica-
tion. D'autres fibroses pulmo-
naires peuvent étre considérées
comme secondaires & des mala-
dies dites auto-immunitaires, des
maladies rhumatismales, c’est
le cas de la polyarthrite rhuma-
toide, la sclérodermie, etc. Il peut
également exister des fibroses
pulmonaires secondaires a la
prise de certains médicaments
liés a certaines expositions en-
vironnementales a des moisis-
sures, a des poussiéres comme
I'amiante ou des fibroses pulmo-
naires liées a des radiothérapies,
adesrayons pour des cancers... »
explique le PrBenjamin Bondue,
directeur de la clinique des PIDs
(Pneumopathies Interstitielles Dif-
fuses) au sein de I'H.U.B.

La fibrose pulmonaire idiopa-
thique (FPI) et la sarcoidose sont
les affectionsles plus fréquentes de
ce groupe. Lincidence annuelle
est estimée a 10 nouveaux cas
pour 100.000 personnes par an et
semble étre en augmentation.

Dansle cas de la FPI, le poumon
est progressivement détruit et
remplacé par un tissu cicatriciel.
« Le traitement vise a ralentir d'a
peu pres 50% I'évolution grace
a deux médicaments, le ninte-
danib et la pirfenidone. Mal-
heureusement, on ne guérit pas
complétementla maladie, onla
ralentit. De nouveaux fraitements
apparaissent dont le nérandolu-
mast qui pourrait étre utilisé seul
ou en addition aux traiftements

antifibrotiques existants. On ne
sqit pas encore quand il sera
disponible, ni a quelle condi-
tion. Certains de nos patients
ont participé a cette étude :
I'étude Fibroneer. »

Un suivi
multidisciplinaire

Outre les études cliniques dans
lesquelles les patients peuvent
étre inclus, notre prise en charge
propose une approche multi-
disciplinaire : psychologique,
diététique, soins palliatifs, soins
de supports ...

« On réalise des réunions multi-
disciplinaires pour discuter des
différents aspects des patients
avec les radiologues, les pneu-
mologues, les internistes, les
kinés, les spécialistes en anato-
mopathologie, les diététiciens et
les psychologues. »

La recherche fondamentale
et translationnelle fait éga-
lement partie de nos intéréts
pour faire évoluer les connais-
sances. « Nous avons actuelle-
ment une étude en cours sur le
PET scan pour définir quelle va
étre I'évolution et le pronostic
du patient. »

Bref, « notre service offre une prise
en charge assez globale qui va
de la transplantation pulmonaire
aux soins palliatifs en passant par
la recherche clinique et I'acces
aux différents traitements médi-
camenteux. »

L'aspect génétique n’‘est pas
oublié : « Il existe des formes gé-
nétiques familiales, ou plusieurs
personnes apparentées ont une
fibrose pulmonaire. Cela vaut la
peine de faire des recherches de
mutations par exemple. »

Enfin, les patients eux-mémes
participent & leurs soins et &
I'évolution de la science: « nous
avons créé, il y a plus d'une di-
zaine d'années, I'association de
patients (ABFPP). Des réunions
avec l'association sont organi-
sées deux fois par an.»

L'H.U.B fait partie de I'ERN-
LUNG, un réseau européen spé-
cialisé dans la prise en charge
des maladies rares du systeme
respiratoire.




a Clinique de pneumolo-
gie-allergologie de I’HU-
DERF s’investit dans le suivi
de nombreuses patholo-
gies de I’enfant dont le dépis-
tage néonatal, le diagnostic et
la prise en charge multidiscipli-
naire des patients atteints de
mucoviscidose et le suivi des
patients atteints de maladies
respiratoires rares.

A\

PR LAURENCE HANSSENS
PEDIATRE PNEUMOLOGUE.
DIRECTRICE DE LA CLINIQUE
DE PNEUMOLOGIE ET
DALLERGOLOGIE DE L'H.U.B

AI'H.U.B, ce centre de référence
pour la mucoviscidose assure
une prise en charge compléte
et continue des patients, de

I'enfance a I'Gge adulte. L'HU-
DERF, sous la direction du Pr
Laurence Hanssens, s‘occupe
des jeunes malades, tandis que
le suivi du patient est assuré &
I'HSpital Erasme une fois I'adge
adulte atteint.

Sous la direction du Pr Christiane
Knoop, ce dispositif unique en
Belgique permet aux patients de
bénéficier d'une confinuité des
soins tout au long de leur vie.

Pour faciliter ce passage déli-
cat vers les soins pour adultes,
I'H.U.B. a mis en place le pro-
gramme « Move Up » d'éduca-
tion thérapeutique, en parte-
nariat avec l'association Muco.
Ce programme accompagne
les adolescents dés I'Gge de
15 ans, assure ainsi une tfran-
sition fluide entre 'HUDERF et
I'HSpital Erasme.

Depuis juillet 2017, dés son arri-
vée, le patient atteint de muco-
viscidose ou de dyskinésie ci-
liaire primitive est installé dans
un cabinet de consultation et
les membres de I'équipe se re-

laient autour de lui. La consul-
tation dure maximum 1h30 et le
risque d'infections croisées est
ainsi diminué.

Pour rappel, le jeune patient at-
teint par la mucovisidose lutte
chaque jour contre un mucus
trop épais qui envahit les pou-
mons, encombrant ses voies res-
piratoires, ouvrant grand la porte
auxinfections et s'attaquant peu
¢ peu dlafonction respiratoire. A
cela s‘ajoute pour lui, une mau-
vaise absorption des graisses, un
effet secondaire tout aussiimpla-
cable qui pése lourdement sur
sa santé.

Depuis 2022, une thérapie pro-
téique, développée avec la

confribution des équipes de
I’'H.U.B., transforme les perspec-
tives de vie de nombreux pa-
tients atteints de mucoviscidose.
En ciblant directement les causes
génétiques de la maladie, ce
traitemnent améliore la qualité de
vie de plus de 85 % des patients
concernés, leur offrant I'espoir
d’une existence plus proche de
la normalité, avec une espé-
rance de vie allongée.

Toutefois, la thérapie protéique
ne profite pas & tous. Pour les 10
a 15 % de patients qui ne peuvent
en bénéficier, I'H.U.B. poursuit des
recherches sur des alternatives
comme la phagothérapie et s’in-
téresse aux avancées en théra-
pie génique.

Pneumologie - allergologie (Huderf - Erasme)

(Huderf : Call2.Accueil.huderf@hubruxelles.be)
www.erasme.be/fr/problematiques-de-sante/allergologie ou
www.huderf.be/fr/services/pneumologie-pediatrique-allergolo-

gie-medecine-du-sport
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HTAP : une pathologie
rare mais grave,

souvent sous-diagnostiquée

PR JEAN-LUC VACHIERY
CHEF DE LA CLINIQUE DE
L'HYPERTENSION PULMONAIRE
ET DE LINSUFFISANCE
CARDIAQUE DE 'H.U.B

'Hopital Universitaire de

Bruxelles (H.U.B) est centre

de référence pour la prise

en charge des hyperien-
sions pulmonaires, dont sa
forme rare, I’hypertension arté-
rielle pulmonaire (HTAP).

« Nofre clinique de I'Hyperten-
sion Pulmonaire et de I'lnsuffi-
sance cardiaque propose une
approche multidisciplinaire et
spécialisée » explique le PrJean-

Luc Vachiéry qui a contribué &
I'élaboration de recommanda-
fions internationales dans I'HTAP
et adirigé plusieurs groupes d’'ex-
perts dans les sociétés savantes.
Il a créé la premiére structure in-
tégrée de prise en charge d‘af-
fections cardiaques avancées
en Belgique. « Il ne faut jamais
laisser une dyspnée (sensation de
difficulté a respirer) inexpliquée
et I'’HTAP en est une! L'HTAP est
une pathologie rare mais grave,
souvent sous-diagnostiquée.
Essoufflement, fatigue, douleurs
thoraciques, malaises... Ces
symptémes doivent alerter. »

Ces symptomes ne sont pas
spécifiques a I’HTAP, mais s’ils
persistent, consultez votre mé-
decin. 'hypertension artérielle
pulmonaire (HTAP) est une mala-
die rare et sérieuse qui touche
les petits vaisseaux sanguins des
poumons. Ces vaisseaux de-
viennent trop étroits ourigides,

ce qui augmente la pression
dansles artéres pulmonaires. Ré-
sultat : le coeur droit doit travailler
beaucoup plus fort pour faire cir-
culer le sang, ce qui peut I'affai-
bliravec le temps. Si elle n‘est pas
fraitée, I'HTAP évoluera vers une
insuffisance cardiaque droite.

Il existe plusieurs
types d’HTAP,
selon leur cause

e |[diopathique
connue
e Génétique : forme héréditaire

sans cause

¢ Associée a d‘autres maladies
(malformation cardiaque, cir-
rhose du foie, auto-immunes)

e Liée a certains médicaments
ou substances toxiques (Me-
diator®, amphétamines et
certains tfraitements de chimio-
thérapie

L' H.U.B dispose aussi de thérapies
avancées ambulatoires: Perfu-
sions continues, Thérapies en
développement, réadaptation
cardiorespiratoire, transplan-
tation, un suivi avec des kinés,
infirmiers, psychologues ou
diététiciens compléte la prise
en charge.

Notre point de contact pour I'HTAP via la Coordination des soins
par téléphone au +32 (0)2 555 5953
ou par email paola.scontrino@hubruxelles.be




Endocrinologie : un service

reconnu Pour un suivi @ fout dge

e systéme endocrinien est un
ensemble de glandes (thy-
roide, hypothalamus, hypo-
physe, glandes surrénales,
etc.) qui produisent et libérent des
hormones dans le corps. Ces hor-
mones contrélent de nombreuses
fonctions vitales, comme le méta-
bolisme, la croissance, le dévelop-
pement sexuel et le comportement.

Le Dr Cécile Brachet est pédiatre
endocrinologue, responsable dela
Clinigue d’endocrinologie & I'Hu-
derf et le Pr Aglaia Kyrilli, endocri-
nologue - diabétologue. ls font le
point surla maladie endocrinienne
rare qui est une affection rare qui
affecte les glandes endocrines,
responsables de la production et
delasécrétion deshormones. Ces
maladies sont souvent de longue
durée, évolutives etimportantes &
fraiter pour empécher des compli-
cations et préserver la qualité de
vie. Les maladies endocriniennes
rares peuvent étre difficiles a dia-
gnostiquer et & suivre. Une prise en
charge spécialisée dansun centre
de référence est essentielle pour
assurer un parcours de soins adé-
quat et une bonne qualité de vie
pour les patients.

Exemples de maladies
endocriniennes rares :

* Hyperinsulinisme congéni-
tal: Une sécrétion excessive d'in-
suline parle pancréas, pouvant
provoquer des hypoglycémies
et des séquelles neurologiques.

* Maladie de Cushing: Un ex-
cés de cortisol, une hormone
produite par les glandes sur-
rénales, qui non fraité peut
conduire a une obésité, un
diabéte, une fonte musculaire

* Maladie d'Addison: Unmangue
de cortisol et d'aldostérone,
des hormones produites par les
glandes surrénales, nécessaires

Contact pour enfants :

pour une réponse adéquate de
| organisme au stress

* Néoplasies endocriniennes
multiples (NEM): Des tumeurs af-
fectant plusieurs glandes endo-
crines, comme les parathyroides,
le pancréas et I'nypophyse.

* Syndrome de Beckwith-Wie-
demann: Un syndrome de sur-
croissance chez l'enfant, sou-
vent associé d des anomalies
endocriniennes.

Certaines maladies endocri-
niennes rares impliquent un suivi
par plusieurs spécialistes au sein
del'H.U.B (d’abord a I’'Hbépital des
Enfants (HUDERF si elles débutent
dans | enfance) puis a I'Hopital
Erasme, une fois les patients de-
venus adultes). Certaines situa-
fions sont aussi discutées au ni-
veau national (BELSPEED) et au
réseau européen de référence
des maladies endocriniennes
rares (Endo-ERN) dont font par-
fie les services d’endocrinologie
pédiatrique et adulte de I'H.U.B.

A I'H.U.B, les maladies Endocri-
niennes affectant la reproduction
peuvent aussi étre prises en charge
depuis le plus jeune age gréce &
I'expertise du service d’endocri-
nologie pédiatrique de I'HUDERF,
un des plus grands en Belgique,
puis & I'dge adulte ou le relais est
pris par les équipes des services
d’endocrinologie et de gynécolo-
gie-obstétrique & I'HOpital Erasme,
quiont une collaboration multidis-
ciplinaire de longue date.

L'H.U.B étant un hoépital acadé-
mique, la recherche y occupe
une place importante, comme
peuvent en témoigner les nom-
breuses publications et les theses
défendues et en cours sur la gé-
nétique de l'infertilité et les ma-
ladies rares endocriniennes. La
recherche clinique permet aux
spécialistes d’agrandir leur exper-

www.huderf.be/fr/services/endocrinologie-pediatrique
Contact pour adultes : Cons.Pneumo.erasme@hubruxelles.be
www.erasme.be/fr/services/pneumologie

tise, de se maintenir informés des
derniéres avancées et de collabo-
rer avec d’autres équipes expertes
en Belgique ou a I'éfranger.

_ DR CECILE BRACHET
PEDIATRE ENDOCRINOLOGUE,
RESPONSABLE DE LA CLINIQUE

D'ENDOCRINOLOGIE A
L'HUDERF POUR L'H.U.B

Problémes immunitaires : réaliser un
diagnostic le plus rapidement possible

Les déficits ilmmunitaires primaires
(DIP’s) forment un groupe de ma-
ladies sévéres, congénitales (donc
héréditaires, présentes chezles en-
fants dés la naissance) qui affectent
significativement le fonctionne-
ment du systéme immunitaire. Les
patients présentent alors, entre
autres, une vulnérabilité accrue
aux infections telles que pneumo-
nie, ofite, sinusite & répétition ou en-
core d'autres infections plus graves,
potentiellement mortelles comme
les méningites ou les septicémies et
parfois des manifestations aufo-im-
munes. Les médecins estiment que
50% des patients atteints de pro-

blémes immunitaires restent non
diagnostiqués et qu’une personne
sur 1.000 en Belgique pourrait étre
concernée.

Les DIP’s appartiennent au groupe
des maladies rares au méme
fitre que la mucoviscidose par
exemple. A I'heure actuelle, on
connait plus de 150 formes de
DIP’s. Celles-ci varient par leur gra-
vité et leur présentation clinique,
mais toutes impactent significa-
fivement la vie des patients et
peuvent s‘avérer fatales & un mo-
ment par faute de traitement et
de diagnostics adéquats.

L'amélioration du diagnostic et
des thérapeutiques associée au
progres dans le domaine de la
génétique médicale ont permis
d‘améliorer significativement la
prise en charge de ces maladies.
En cas de diagnostic précoce,
des mesures préventives asso-
ciées & des nouvelles thérapies
efficaces, parfois méme cura-
tives, peuvent étre appliquées
(antibioprophylaxie, immunothé-
rapie, greffe de moelle osseuse,
thérapie génique, etc...) ce qui
permet d’‘augmenter le pronos-
fic vital des patients, mais aussi
leur qualité de vie. Néanmoins,
le succes de ces mesures théra-
peutiques est directement corrélé
d la précocité du diagnostic ; le
pronostic étant bien meilleur siles
patients sont pris en charge désle
plus jeune age avant l'apparition
de complications irréversibles.

Un pronostic vital dépendant
de la précocité du diagnostic

L'Unité de traitement des Im-
munodéficiences assure des
consultations quotidiennes pour
une prise en charge rapide et
travaille en étroite collaboration
avec la cliniqgue des maladies
infectieuses.

I s'agit entre autre de :

e déficitsimmunitaires communs
variables ;

e déficits en anticorps antipoly-
saccharides ;

* maladies granulomateuses
chroniques ;

e prédispositions aux infections
fungiques, virales et mycobac-
tériennes.

Le centre fait partie des quelques
centres de références habilités
(BPIDG) & I'obtention du rembour-

sement des fraitements substitu-
tifs par anticorps. j




Bien
reconnaitre

la maladie
pour agir !

’Institut Jules Bordet ac-

compagne notamment

les patients atteints de tu-

meurs complexes. Afin de
soutenir au mieux nos patients,
un trajet de soins particulier a
été mis en place. Une concer-
tation multidisciplinaire onco-
logique (CMO) a été mise en
place pour traiter ces « fumeurs
complexes ».

PR NATHALIE MEULEMAN
DIRECTRICE DU SERVICE
D'HEMATOLOGIE (MD, PHD)
DELH.UB.

Elle rassemble des oncologues
médicaux, des pathologistes,
des chirurgiens, des radiothéra-
peutes et d’autres médecins spé-
cialisés. « L'Institution fait partie
de plusieurs réseaux d’experts,
dont notamment le réseau eu-
ropéen de référence (ERN) EU-
RACAN pour les cancers rares
chez I'adulte sauf ceux héma-
tologiques qui font partie de I'
ERN-EuroBloodNet, »

L'objectif : dans des sifuations
complexes, gérer au mieux sa
maladie, ses traitements et leurs
conséguences.

De son cété, la Pr Nathalie Meu-
leman, directrice du Service
d’'Hématologie (MD, PhD) de
I'H.U.B.rappelle que « dans les hé-
mopathies malignes, il y a beau-
coup de sous-maladie. Différentes
pathologies trés rares nécessitent

des prises en charge trés particu-
lieres et tres spécifiques et souvent
d'ailleurs une mise en route trés
rapide, méme parfois pendant la
nuit, C'est le cas d'un type rare
de leucémie aigué qui nécessite
un diagnostic et une mise en route
d'une thérapie ciblée immédiate.
Le Pr Wittnebel Head of Leuke-
mia and Transplant Team est en
charge de cet aspect. »

Les lymphomes

Par ailleurs, la famille des lym-
phomes regroupe des dizaines
de maladies différentes qui
tfouchent les globules blancs
présents dans le sang, dans les
ganglions : on retrouve parmi
ceux-ci des pathologies rares,
dont certaines peuvent étre trés
agressives, comme par exemple
le lymphome de Burkitt. « Pour
identifier ceci, il faut poser le
bon diagnostic dans un centfre
ou les biologistes et les anato-
mopathologistes, derriere leur
microscope, réalisent des ana-
lyses spécifiques et pointues. Ils
savent quelles mutations, quels
génesils doivent rechercher. Pour
certaines maladies, il convient
de réaliser des séquencages
génomiques, des recherches
vraiment plus précises. » Dans
un second temps, il faudra réa-
liser en urgences des examens
ciblés pour voir ot se cache la
maladie (PET-scan, résonance
magnétique du cerveau, ponc-
tions lombaires, ...). Quand les
soignants n‘ont pas I'habitude
de mener ses recherches spé-
cifiques, le diagnostic peut étre
mal posé ou retardé, pour abou-
tir & un traitement non optimal. »

Le centre de référence de prise
en charge des pathologies

rares est donc un atout. Aussi
pour avoir acces a des fraite-
ments innovants par des études
ou parce qgu'elles sont dispo-
nibles que pour des traitements
trés spécifiques dans certains
centres. Par exemple, les CAR-T,
nouvelle immunothérapie utili-
sant les propres globules blancs
du patients.

D'autres maladies rares en héma-
tfologie fouchent le plasmocyte,
globule blanc dont la fonction
est de fabriquer les anticorps
pour s'attfaquer au cancer. Des
anomalies de ces cellules sont
fréquente au-dessus de 50 ans

et associées a la production
d’un anticorps dit monoclonal
que l'on peut détecter dans le
sang. Dans de rares cas, ces an-
ticorps monoclonaux sont impli-
qués dans le développement
d‘une maladie rare et grave :
I'amyloidose AL.

« Plusieurs études ont montré que
les patients peuvent attendre
jusqu’a trois ans avant d’avoir le
bon diagnostic. Plus le diagnostic
traine, plus la maladie peut en-
dommager des organes vitaux
comme le coeur. Ces patients
doivent étre orientés rapidement
vers des centres experts. »

Hématologie-oncologie (Bordet- Erasme)
accueil.hematologie@bordet.be
(tél. 02/541 36 84) - www.bordet.be/fr/hematologie




e nombre d'enfants qui
naissent avec une malfor-
mation congénitale est
assez important : 3%, et
au moins autant d’enfants vont
avoir un développement non
neurotypique. La clinique de
Génétique Pédiatrique s’adresse
aux enfants chez qui la possibi-
lité d’une maladie génétique
est envisagée. Notamment, en
présence d’une ou plusieurs
malformations, qu’elle soit ma-
jeure, comme une malforma-
tion cardiaque, par exemple,
ou mineure, comme des traits
inhabituels, qualifiés de dys-
morphiques, ou une hypotonie,
une difficulté a s’alimenter, une
anomalie de la croissance, de
I’épilepsie, un retard dans les
étapes normales du dévelop-
pement psychomoteur, une ab-
sence d’apparition du langage,
un trouble autistique, en particu-
lier, lorsque plusieurs de ces pro-
blématiques sont combinées.

CATHELINE VILAIN
DIRECTRICE DE LA CLINIQUE
DE GENETIQUE PEDIATRIQUE

DE L'H.U.B

Une partie de ces probléma-
fiques sont dépistables par les
écho- graphies de suivi de gros-
sesse. « D'autres sont découvertes
a la naissance, soit que le scree-
ning des échographies n‘a pules
détecter, soit qu’elles ne se dé-
veloppent qu’aprés la naissance.
Il'y a les deux cas de figure : la
malformation attendue pour la-
quelle on peut planifier la prise en
charge pendant la grossesse, et
les problemes de santé inattendus
qu'il faut prendre en charge aprés
la naissance. » explique Catheline
Vilain, Directrice de la Clinique de
Génétique Pédiatrique

Prise en charge
multidisciplinaire

Quelle que soit la problématique
mise en évidence, elle va avoir
un impact sur la vie de I'enfant
et de safamille. Que ce soit pen-
dant la grossesse, au moment de
la naissance, ou Au cours des
premiéres années de la vie, une
équipe multidisciplinaire se met
en place autour des parents et
de I'enfant. Celle-ci comporte

Malformations
congénitales :
la priorité a la détection

des spécialités médicales, et
paramédicales, telles que kiné-
sithérapeutes, et psychologues,
et un support social. Le généti-
cien a son réle dans cette prise
en charge. Celui ou celle-ci va
déterminer quels sont les tests &
réaliser et accompagner les pa-
rents dans la compréhension et
la réalisation de ceux-ci.

« En fant que service de géné-
tique, nous travaillons & mettre
en évidence l'origine des ano-
malies de développement. Les
tests génétiques peuvent étre
réalisés pendant la grossesse,
par le biais d’une ponction du
liquide amiotique. Les parents
et I'équipe médicale, ainsi in-
formés du pronostic, peuvent
ainsi prendre les décisions qui
leur paraissent les plus appro-
priées. Les analyses génétiques
peuvent étre réalisées aprés la
naissance de I'enfant, au mo-
ment ou les problémes sont mis
en évidence. »

« Dans le cadre de certaines
maladies, poser un diagnostic
peut avoir un impact sur la prise
en charge. En déterminant I’ori-
gine des particularités mises en
évidence on peut préciserla né-
cessité de suivre d’autres aspects
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de la santé de I'enfant, instaurer
un traitement spécifique, préciser
le pronostic. »

Outre I'impact pour le suivi mé-
dical, frouver I'origine des pro-
blémes de santé de I'enfant
revét une importance émotion-
nelle majeure pour les parents.
L'aftente d'un diagnostic est
d’ailleurs parfois qualifiée d’
« odyssée » . Poser le diagnostic
permet souvent de lever un ques-
tfionnement, ou un sentiment de
culpabilité, fait naitre I'espoir
d’un éventuel fraitement, ou per-
met de se rattacher & une com-
munauté de parents confrontés
& laméme maladie. Enfin, poser
un diagnostic permet également
de préciser s'il existe (ou pas) un
risque de récidive pourles autres
enfants & venir dans la fratrie.

Les techniques & notre disposi-
fion afin de poser un diagnostic
ne cessent d’évoluer. Il peut ainsi
étre utile, pour les enfants chez
qui aucun diagnostic n‘est posé,
de réinterpréter, ou compléter
le bilan au cours du temps, et
de I'évolution de nos connais-
sances. Certaines nouvelles
maladies génétiques sont seu-
lement découvertes aujourd’hui,
et viennent parfois apporter des

explications des années aprésla
découverte des problémes de
santé de I'enfant.

« Au laboratoire de génétique
nous travaillons & mettre au point
de nouvelles techniques inves-
tigationnelles, afin d’‘améliorer
constamment notre capacité
diagnostique. Celle-ci a forte-
ment évolué ces 15 dernieres
années, avec I'avenement des
techniques de séquencage a
haut débit. La prochaine dé-
cade verra vraisemblablement
s’installer dans la routine I'analyse
des modifications épigénétiques,
des parties non codantes du
génomes, mais probablement
aussi I'apparition de thérapies
géniques pour un nombre Crois-
sant d‘affection ».

Outre lesinnovations techniques,
I’'amélioration de nos connais-
sances quant aux effets des
anomalies mises en évidence
est importante. Ceci ne peut se
faire, dansle cadre des maladies
rares, que par le biais de collabo-
ration. La Clinique de Génétique
Pédiatrique est donc également
impliquée dansles réseaux euro-
péens de maladies rares (ERNS),
comme I'ERN ITHACA dédié aux
anomalies du développement.
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Oncologie pédiatrique :
une prise en charge

tres humaine

e Service d’hémato-onco-

logie de ’HUDERF accueille

et prend en charge les bébés,

les enfants et les adolescents.
Comment les enfants sont pris
en charge ? lls peuvent compter
@ leur chevet sur une équipe com-
posée de médecins, d’infirmiers,
de psychologues, de kinésithé-
rapeutes, d’assistantes sociales
et d’éducateurs formés a la prise
en charge de jeunes patients.

Prendre soin des
enfants pendant
le temps I’hopital

Chaque enfant bénéficie de soins
spécifiques. Les éducateurs ac-
compagnent les enfants en leur
proposant des activités variées tout
aulong de lajournée. L'objectif est
de permettre a I'enfant de mieux
vivre ce moment & I'népital...Pour
que le temps & I'hopital soit un petit
peu moins long et plus agréable.

Qui sont les enfants

concernés ?

Au fil de leur vie, les enfants peuvent
souffrir de différentes maladies. Le

Mots Fléchés

service accueille les enfants qui
sont afteints : de cancer (tumeurs
solides et leucémies), de maladies
du sang bénignes, d’hémophilie
(maladie du sang)....

Les enfants soutenus
par la recherche
dans d’autres pays

Les maladies des enfants font I'ob-
jetsde toutes les attentions. L'uni-
té qui permet la prise en charge
des patients atteints de patholo-
gies oncologiques fait partie du
réseau européen de référence
(ERN) qui met en relation les pro-
fessionnels européens pour par-
tager de bonnes pratiques, traiter
et accompagner les enfants. Les
équipes participent activement
A des études cliniques visant &
offrir aux patients I'accés aux
traitements les plus récents et no-
vateurs disponibles.

Un hopital de jour
proche de I’enfant

En plus des soins & I'hpital, I'enfant
lorsqu'ilrentre chez lui, peut foujours
compter sur I'hdpital de jour qui as-

sure un suivirapproché
en évitant des séjours
prolongés, gréce & des
soins spécialisés. L'ob-
jectif reste le méme : ré-
duire le temps passé a
I'hopital et préserver
autant que possible la
vie familiale et scolaire
des enfants.

Espaces de

détente et de rire

Les salles d'attente, aména-
gées avec des espaces lu-
diques, offrent aux enfants

la possibilité de jouer tout

en observant les pois-
sons exotiques évoluant
dans les aquariums mis

a disposition gréce au
soutien de I'associa-

tion Kids'Care.

Ef, pour alléger ces
moments parfois
éprouvants, les clowns
docteurs Zinzins viennent
régulierement rendre visite
aux enfants, apportant rires,

|égéreté et réconfort dans ce

contexte médical.

. Action de tenter quelque chose.

Vas-y, tu peux le faire, O...

. Ce numéro parle des maladies. ..
. Médecin qui soigne les malades

du cancer

. Quand on rentre al'hdpital
souvent, on souffre d’'une ....

5. En sortant de I'hdpital aprés avoir
recu des soins de qualité,
onpeut étre ...

6. Lorsqu'on n'est pas en bonne
sante, on peut aussi souffrird’un...

7. Endroit pour se reposer & I'hopital,
un...

8. Zéro, ..., deux, trois, quatre
9. Propre en trois leftres. ..
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