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e remercie toutes les patientes qui m’ont
adressé leurs voaux de bonne année, & moi
directement ou al’ association. Il m’est diffi-
cile d'y répondre personnellement, faute de
temps. Je souhaite a mon tour une excellente
année a tous nos lecteurs, pleine de joie et
de bonheur. Et je souhaite aux patientes que
leur LAM se fasse la plus discréte possible
pendant cette année et que la recherche me-
dicale progresse. Je souhaite aussi que
FLAM continue le travail déa accompli et
gue nous arrivions a toujours plus de choses
positives pour aider les patientes et les né-
decins. Nous venons d' accueillir notre 50°
patiente. Bienvenue ! Pour que I’ association
avance, nous avons besoin de votre partici-

pation active, par exemple en ce qui
concerne le bulletin. N'hésitez pas & écrire
un article sur votre expérience de LAM ou
tout autre sujet plus précis qui vous tient a
coeur. Celaintéressera tout le monde.

La fin de cette année a vu la naissance de
notre site Internet, que nous vous invitons a
visiter bien sOr. Diffusez |’ adresse aussi lar-
gement que possible*. Nous attendons vos
critiques et suggestions pour |I'améliorer et
I"enrichir. Il sera actualisé réguliérement.
Toute la partie technique a été réalisée grace
a I'aide d' orphanet pour |’ hébergement du
site mais surtout a Alain Gauduchon qui y a
passé de trés longues heures de travail et
sans qui ce site n’aurait pas vu le jour. Ren-
dons-lui hommage !

Bonne année atous et atoutes

N 0US sommes maintenant
acing ordinateurs en prét chez
nos adhérentes malades. Le
stock est loin d'étre épuisé. |l
en reste quelqu’ un qui sont en-
core avotre disposition.

N’ hésitez pas a nous contacter.

Réunion a Paris du 10/10/02

N ous savons gue beaucoup de patientes

(surtout parmi celles qui n’ ont pas pu assister
a la réunion) sont impatientes d’en lire un
compte-rendu. Nous n’avons pas encore eu
le temps de mener cette tache a bien, faute de
temps et de personnes disponibles. C'est un
travail assez long : il nous faut écrire le script
des K7 enregistrées pour en extraire ensuite
la « substantifigue moelle et vous |'en-
voyer ». Mais ne vous inquiétez pas, cela
serafait, dés que nous pourrons.

Appel aux bonnes volontés.

L e développement de |’ association i m-
plique évidemment de plus en plus de ta-
chesaremplir. Comme vous le savez, je ne
suisplus aussi « performante » qu’ avant, et
nous sommes un tres petit nombre de per-
sonnes pour tout gérer. Si vous avez un peu
de temps disponible et que vous maniez
I”outil informatique, vous pouvez nous ai-
der, méme a distance de Tours. De méme si
vous avez autour de vous des personnes qui
pourraient nous aider, atitre bénévole, leur
aide serait bienvenue.

PROCHAINES MANIFESTATIONS PREVUES

L esamedi 15 février 2003 & 20 h,

Un loto ouvert a tous sera organisé a Saint Roch (prés de Tours) au profit de |’ association. Que ceux et celles qui
n’ habitent pastrop loin viennent y passer une bonne soirée, avec le maximum d'amis.
Journée du 29 mars 2003:

Pour diverses raisons, nous avons di modifier e programme qui était prévu.

Laréunion auralieuaTours, al’'IMT que certaines connaissent bien. Nous vous proposons une formation informa-
tique/Internet de 14 & 16 heures, suivie de la réunion de patientes proprement dite ou tout le monde pourra s’ expii-
mer. De « nouvelles » patientes devraient étre présentes. Une bonne occasion de faire connaissance.

Et enfin nous cl6turerons cette riche journée par un repas convivial, un peu dans les mémes conditions que le jour
de !’ AG du 7 Septembre dernier.

Vous trouverez donc avec le bulletin un coupon concernant cette journée que nous vous demandons de bien vouloir
remplir et nous renvoyer impér ativement avant le 15 février 2003 pour une bonne organisation de lajournée.
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Des patientes parlent aux patientes

A la demande de mon pneumologue, le docteur Maffre,
ainsi que de mon médecin traitant, je pratique la marche en-
viron 2 a 3 fois par semaine. Cette année, j'ai participé au
Téléthon 2002 a St Cyr sur Loire, organisé par |’ association
« Respire 37 » avec la participation active de FLAM. Nous
avons été bien entourés et mon mari et moi avons marché au
nom dela FLAM.

Sur cette manifestation, il faut noter la présence du profes-
seur Giniés, réanimateur, du professeur Lemarié, du profes-
seur Diot, du docteur Maffre ainsi que du docteur Carré par-
mi tant d’ autres.

Mon mari participe au Téléthon chaque année a Angouléme
sur 30 heures. Cette année, il a effectué 550 tours sur un cir-
cuit de 360 m soit 198 Kms en 24 heures. Aprés quelques
arréts pour se restaurer, il reprenait son alure de croisiére.
Moi ?moinsvite! Jai couvert 342 tours sur le méme circuit

Ma oreffe...

I | est temps qu’ enfin je vous raconte mon expérience de la
transpl antation.

Je souhaite tout d'abord dire que je pense aux patientes qui
ne pourront jamais bénéficier d’'une greffe, et quej'ai cons-
cience du sentiment d’ amertume qui peut étre le leur en lisant
de tels articles. « Pourquoi elle et pas moi ? », tout comme
nous avons toutes pensé au moment du diagnostic « une ma-
lade sur 1 million de femmes, pourquoi MOI ?» Réponse:
parce que la vie peut étre parfois terriblement injuste. Le but
de FLAM est de rassembler et de soutenir TOUTES les pa-
tientes, dans la mesure du possible. Pour beaucoup d’ entre
nous, la possihilité d’ une greffe représente le seul espoir si la
maladie progresse jusqu’'a I'insuffisance respiratoire sévére
(ce qui n’est pas du tout inéluctable comme vous le savez) Il
est donc important pour elles d’avoir des témoignages, méme
si chague cas est différent.

Javais déja été appelée par I'hdpital de Laennec Nord a

Nantes en mai 2001, avec un départ spectaculaire en hélicop-
tere. Mais finalement la greffe n’ avait pas eu lieu.

La deuxiéme fois fut la bonne. Ja regu I’ appel le mardi 27
ao(t vers 17 h 30. J étais chez des amis qui m’ont raccomp a-
gnée chez moi et passé le premier moment d’intense panique,
tout s'est passé assez calmement. J ai pu appeler une amb u-
lance cette fois (j’avais plus de temps devant moi), prévenir
quel ques personnes et prendre mon sac qui était prét depuis 2
ans et demi ! Le voyage s est passé sous une pluie battante,
ma sceur m’ avait accompagnée et nous avons parlé assez tran-
quillement, malgré une angoisse bien présente.

Vers 21 h nous sommes arrivées a Nantes ou |’ équipe de |'u-
nité de transplantation thoracique (UTT) nous attendait.

Comme dans tous | es centres de transplantation j’imagine, les
infirmiéres, aides-soignantes (et les médecins, bien slr) sont
formidables : trés présents, répondant a toutes vos questions
et donnant une impression de sécurité. Ma scaur a eu droit a
un repas, moi non évidemment ! On m’ a préparée pour |’ opé-
ration et j’ étais censée descendre au bloc a 23 h. On est venu
me dire qu’il y aurait du retard, angoisse : le greffon est-il en
bon état ? Finalement je suis descendue al’ heure prévue. J ai

ce qui représente 123 Kms avec un arrét de 1 h 30 pour me
reposer et quelques petits arréts par-ci par-la. Bien essouf-
flée, je marche a ma vitesse. Par chance, le terrain était plat
car les cotes et le vent m'épuisent. Bien slr, je n’ai pas re-
trouvé ce que j'a perdu en V.E.M.S, mais en pratiquant ce
sport, mon taux se stabilise. Mes médecins sont ravis. (et
moi donc !) Sous la direction du club dont nous faisons par-
tie, il m'arrive d' effectuer 25 & 50 kms. Certes essoufflée,
avec des sifflements désagréables pour les personnes a mes
cOtés mais une activité enrichissante pour moi.

Nous avons parcouru ce Téléthon dans un cadre magnifique,
le parc de la Péraudiére a St Cyr sur Loire, sous le regard des
animaux qui sortaient de leur logis pour nous faire un petit
coucou.

Je vous adresse a tous et a toutes mes amitiés et mes meil-
leurs vaaux.

« CécileFFalquet » de Tours

dit au revoir ama soeur en entrant au bloc, et voila

Ce fut pour moi finalement le moment le plus intense de
toute cette aventure. Tant de pensées et d’ émotions contradic-
toires en méme temps. D’ abord un immense sentiment de so-
litude, inévitable je crois. « Cay est, ¢'est maintenant, le
point de non-retour, on va m’'enlever mon poumon natif pour
toujours » Et aussi un sentiment d’incrédulité, apres 2 ans et
demi d'attente, cay était. Une peur que I’ opération en elle-
méme ou que les suites immédiates se passent mal. Mais au
fond un immense espoir de retrouver une vie presgue nor-
male.

Laencore, je rends hommage al’ équipe qui m’'a accueillie au
bloc. Des gens que je ne reverrai jamais et que de toutes fa-
cons je ne reconnaitrais pas, tout le monde étant masqué. Je
n'a méme pas reconnu le chirurgien qui m’'a opérée (le Pr.
Michaud) lorsque je I’ai croisé dans les couloirs plus tard !
Tous ces soignants ont été extraordinaires. J étais évidem
ment un peu angoissée, et ils ont tout fait pour me mettre a
I"aise, aussi bien physiquement que psychologiquement. Par
exemple, comme je tremblais de froid comme toujours au
bloc, on m'a enveloppée dans une délicieuse couverture
chauffante, et avant de me faire les gaz du sang, on m' a appli-
qué une petite creme anesthésiante (du jamais vu en 12 ans de
LAM !) et I’anesthésiste a attendu que je sois endormie pour
me poser un cathéter qui ne me disait rien qui vaille (dans le
coul)! Etpuis : « jevous endors madame, respirez tranquil-
lement »

L’ opération adébuté vers 11 h 30 je crois et vers 4 h du matin
le lendemain le chirurgien est venu dire & ma sceur que tout
' était bien passé. Ouf !!

Ensuite, j’a un grand trou noir de 15 jours, donc je vais avoir
du mal avous dire des choses intéressantes. J étais en réa évi-
demment et endormie la plupart du temps. Jai quelques flas-
hes, mais je ne me souviens de rien de vraiment précis. J ap-
préhendais terriblement de me réveiller intubée et en fait, on
m'a enlevé le tube quasiment sans que je ne m'en rende
compte. Puis, je suis remontée dans machambreal’ UTT. Je
me souviens d’ avoir eu un peu mal, maisj’ avais une pompe a
morphine qui m’'a bien soulagée. Finalement, j’a trouvé mes
symphyses (pour recoller e poumon aprés les pneumothorax)
plus douloureuses que la greffe.
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Malheureusement pour moi, alors que je commengais a me
remettre j’ai eu un probléme a I'intestin qui a nécessité une
opération en urgence — a priori sans aucun rapport avec la
greffe. Donc deux opérations en deux semaines, ca faisait
beaucoup. Jai eu quelques jours pénibles et puis tout douce-
ment, je me suis remise.

Une étape importante a été lorsque j'ai recommencé a mar-
cher. Les deux opérations, plus le fait que j’ étais sous oxy-
géne depuis 3 ans, ceci ajouté aux médicaments post-greffe
ont fait que mes muscles avaient littéralement fondu. Je n'a-
vais plus aucune force dans les jambes. C' était trés impres-
sionnant. Pourtant j’avais fait de la rééducation a |"hépital
pendant longtemps, puis chez moi, je faisais du vélo d’ ap-
partement, mais ce n'’ était pas suffisant sans doute. Je ne mar-
chais pas assez. On ne le dira jamais assez, il faut faire le
maximum d’ exercice possible pour conserver sa masse mus-
culaire, entre autres raisons. Ceci dit, je peux vous dire que
marcher en portant sa bouteille d’ oxygéne en devant s arréter
tous les 10 m pour souffler un peu n’est pas trés enthousias-
mant.

Finalement, avec I’ aide des kinés de I’ hopital j'ai réappris a
marcher, et ¢’ est revenu assez vite. Puis, début octobre je suis
allée en maison de repos/rééducation, ce qui m’'a bien aidée.
Je marchais sans oxygene !

Je suis rentrée chez moi début novembre et depuis, je vais a
Nantes toutes les semaines pour la journée pour les examens
et les bilans. Ja eu des petits problémes assez classiques
chez les greffés : un rejet traité immédiatement, deux infec-
tions et un autre probléme a I'endroit de la suture. Ceci fait
gu'au moment ou j'écris ces lignes, mon VEMS n’est que
d’environ 55%, alors qu'il était monté plus haut aprés la
greffe. Ma saturation est normale. On m’avait bien prévenue
que lapremiére annéerisquerait d étre difficile. Rares sont les
greffés qui n’ont aucun probléme.
Mais bon. Je ne suis plus sous oxygene, je marche a peu prés
normalement, je peux faire des choses chez moi que je ne fai-
sais plus depuis longtemps, je peux prendre une douche sans
étre essoufflée par exemple, c'est une autre vie. |l faut espé-
rer que mes problémes vont s’ estomper peu a peu. Je dois étre
patiente ( sans jeu de mot !)
Jal conscience quej’a eu une chance immense de pouvoir
bénéficier d une transplantation et je fais tout ce qui est en
mon possible pour que ce soit un succés. Merci a mon don-
neur (qui restera a jamais anonyme — tout ce que j’ai pu sa-
voir, c'est que le greffon était a deux heures d'avion !!) et a
tous les soignants sans qui rien de tout ¢a n’aurait été possi-
ble. .

Michelle Gonsalves

LIENSAVEC LESNEPHROLOGUES
ET UROLOGUES

A insi qu'il avait été dit lors de la réunion du 10 octobre
dernier a Paris, le Pr. Cordier s'est mis en rapport avec les
présidents des sociétés Francgaises de Néphrologie (Pr. Fran-
coise Mignon) et d'Urologie ( Pr. Philippe Mangin) pour atti-
rer leur attention sur la fréguence des angiomyolipomes
(AML) rénaux chez les patientes atteintes de LAM et en sou-
lignant I'intérét qu'il y aurait a effectuer un scanner thoraci-
gue dans ce cas pour détecter une LAM éventuelle. En effet

pour de nombreuses patientes, la présence d'un AML sur un
rein a été le premier symptdme de la maladie, et laLAM n’a
pas été forcément diagnostiquée a ce moment-la. Et nous
connaissons I’importance d’ un diagnostic précoce. L es méde-
cins contactés ont répondu de maniére positive et la collabo-
ration semble bien engagée.

Nous nous félicitons évidemment d’ une telleinitiative qui va
dans le sens que nous souhaitons, a savoir la prise en compte
du fait que mémesi laLAM est avant tout une maladie pul-
monaire elle présente d’ autres aspects et qu’ une collabora-
tion entre différents spécialistes concernés est nécessaire

VOYAGESPAR LE TRAIN

Sachez quesi vous voyagez par letrain et que vous étes trop fatiguée et essoufflée pour marcher et parcourir les couloirs et
les quais, la SNCF met a votre disposition des fauteuils roulants gratuitement si vous possédez une carte d’invalidité. Sinon, il
vous faut participer financiérement. Vous pouvez consulter dans toutes les gares le Mémento du V oyageur Handicapé dans le-
quel tous les détails sont fournis.

Nous rappelons que lacarte d'invalidité s' obtient en faisant une demande auprés de la Cotorep de votre département. Cette
carte donne droit & éventuellement une demi part fiscal e supplémentaire, une prise en charge des charges sociales si vous avez
une aide ménagére a domicile et vous pouvez obtenir une carte pour garer votre voiture sur les emplacements prévus pour les
personnes handicapées. Nous contacter en cas de problémes administratifs.

MONEY, MONEY....... gent. (montant de la cotisation : 30,50 Euros pour une per-
sonne seule, 45,75 Euros pour un couple d’ adhérents)

Membres bienfaiteurs qui nous avez manifesté votre soutien
I"an dernier, pensez a nous également. Nous avons encore,

plus que jamais besoin de vous.

P atientes et membres actifs qui n’avez pas encore payé
votre cotisation, pensez anous ! Nous vous rappelons que
nous ne vivons que grace aelles. L’ association se dével oppe,
nous essayons d' avancer mais chaque initiative colte de |’ ar-

ANNUAIRE DES MALADES:

N ous attendons toujours vos contributions pour la réalisation de I'annuaire des malades. Merci de renvoyer a Corine Du-
rand les coupons remplis le plus rapidement possible. Si vous ne souhaitez pas figurer dans cet annuaire, il vous suffit ce co-
cher lacase "non". Pensez a celle qui sinvestit danslarédaction de cet annuaire
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LES MALADIES ORPHELINES

Pr lean-frangois CORDIER. président de la société de pneumologie de langue

PULMONAIRES

frangaise, hdpital Louis Pradel, CHU de Lyon

Les maladies
“arphelines” :

guelle définition ?
TEEET TS T

Les maladies “oarphelines” sont
avant tout, dans les pays diéve-
loppés, des maladies rares
Beaucoup, la majoriné peut-ttne,
sant des maladies d'arigine
pénéfique. Certalnes cessent par-
fols o'#re  des maladies “amphe-
lires® pour ne garder qu'un data
de maladies rares @ c'est e cas
des myopathies, sur lesquelles le
Téléthon a attiré |"attention du
public et suscité une recherche
géndtique considérable en lui
apportant les meyens de son
développement. Mais i chté des
feux de la rampe médiatique qus
permettent, el [ faul s'en réjouir
sans réserve, de faire connaitre
du public un petit groupe de
mialadics rares, on rebouve, dans
I'obscurité ez I'anonymat, plu-
sieurs centaines de maladies
“orphelines”. Ces maladies sont
paur certaines irés rares, ne
concernant  que quelgues
dizaines da patients. Le diagnos-
tic a5t souvent long & obtenir

I'errance diagnostique st [a
rogle, peu de méadecing sont
Informéds de la maladie ou Pont
Buiparavanl rencentrde. Frapper b
la bonne porte (celle des rares
médecins qui s'intéressent de
prés 4 la maladie et en ont
|'expériencet demande du temps,
et plus encoee de ['obstination de
la part ces malades e de leur
famille. La demande d'informa-
tice, el'doaute, est tris fore de la
part de patients qui se sentent
srals, isodés, trappés d'une mala-
die quee personne ne connail el
domt persanne ne lewr samble se
preacouper @ oen un mot, s se
sentent arpheting dans le mande
de la Santé dont ils sont silen-
cieusement exclus (4}, La
recherche privee ne 4finléresse
pas a ces patients ; en effet, leur
faible nombre ne conslitue pas
un *marché” rentable. Que la
maladie salt redoutable, handi-
capante, ou simplement gBnante,
fesupours paur e patient e méme
sentimen! prévaud © @#re incertain
de san avenir, de fa compétence
de son midecin, de la pertinence
de |a prise en charge.

Cetle déresse souvent profonde
doe patients of de leur famille,
exprimée de mansére parfais trbs

vive |ors des Erats Générauix de
la Santé, a fini par capler I'aten:
tion des Pouwoirs publics
aciuslbement, des aclons prior
taires et des financement de (a
recherche dans e domaine des
maladies orphelines Emargent
enfin, permattant d'espérer que
les patients afteints bénéficherant
de chances plus grandes d'une
prise en charge adaptée, comme
tous les avlres malades.

Maladies orphelines ;
I'excaption
pneumclogique 7
A i S~

La Preu comme les autres
spécialités médicales, compte sa
part de maladies orphelines. A
ciid des dizaines de milliers de
patients ameints de cances bron-
chique, d'asthme, de BFCO (Bran-
chopneumapathie chronigque
ohstructive), d'infections respira-
toires, ef o autres maladies fré-
quentes, plus Gu mains connwes,
plus ou moins mediatigues, on
trouve des maladies qus ee distri-
bwrent selon un gradient de rareé
ei-d’abandon relatif. Ce sont
ollies, los maladies orpholines
Certaings sont des orphelines
courtisées ¢ Fattrait intellectuel
qu'elles exercent, lour roneté qui
les distingue de la banalité des
maladies fréquentes, aménent
aucasionnellerment 'une d'entre
elles 3 la notoriété, parfois méme
au rang éphéméne de “maladie-
vedetie”, Tamt mibsux | L'objectif
final est que wout malade dis-
pose, finalement, des memes
chances de diagnostic et de prise
en charge.

Lee preumaologues se sont |mbé.
ressés de toul temps awx mala-
dies rares, Elies falsaient I'objet
de publications sous formes de
cas cliniques isolés, parfois
jalousament gardés peur rasphen-
dir dum éclat pluy grand, En fait,
la prise de conscience s'est faile
que ces cas isolds, pour intéres-
sant qu'ils soient, n'apportaient
souvent pas grand chose & la
connalssance médicale el surtout
ne donnalenl pas une wvue
d'ensemble permettant § tout
médecin une meilleure connajs-
sance, donc un diagnostic pius
prompt, et "acces powr e patient
& un traitement plus précoce et
sificace. Sur un plan sclentifigue,

['absence de mise en commun
des cas observeés el des traite-
ments réalisés ne permetiait pas
d'atteindre fe niveau de publica-
tion internationale qul reconnail
la bonne recherche clinigue.

Les choses ant changé larsque, [
v a une douzaine d'anndes, dous
étides ont fédérd les preumao-
loguas frangais (avec la partici-
pation de collégues étrangers
francophones), amenant sur e
devant de la scéne deux mala-
dies rares : la maladie de
Wegener (71 et les lymphomes
pulmonaires primitifs (5), Les
preumologues ont alors montné
qu'ils pouvaient, ensemble, faire
ce gu'aucun d'entre eux n'auralt
pu faire seul dans son coln,
L'expérience collective et
lexpertice acquise: par chacun
des participants avec ces études
1 permis, sans aucun doute, des
diagrlushl;:. Ffui pr-i-cn.re:. &t don
prises en charge mieus cibldes.
Ag plan international, ces dtudes
ont faft date, et se sont plackes
au premier rang des sérics
publides sur feur thématique.

Enhardis par cefte expérence, les
pneumologues ont créé e
Groupe o Ences et de Recherche
sur les pMaladies “Orphelines”
Pulmaonaires (GERM™OF), pre-
mier groupe de travall au sein
d'ure spécialltd médicale prenant
en compte de maniire globale les
maladies orphelines regroupées
dane un méme champ d'étude.
Ln registre 3 &t auven, complant
aujourd’hul prés de 1400 cas de
mnladies omphelinas pulmonaires.
Le tablepu indigue la liste des
peincipales maladies enregisirées
ot éudides par le Groupe, Dles
textes dinformation sur la plupart
des maladies orphelines pulmo-
nairas ont até rédigds par les
exparts du groupe © dispanibles
sur le site internet du CERMTOP
(www.univ-iyon.fr/germopi, ils
apporient aux médecins confron-
ts & ces maladies une Infarma-
tion pratique (on précise les
examens (nutiles parfols prati-
aeds, ausisl blen gue les examens
utiles). La coopération des pneu-
mologues a permis de recwesillir
at &udier des séries impaortantas
de patkents, conduisant 3 misux
ddfinir le phénatvpe clinique de
maladies rares, ainsi que leurs
modalités diagnostigues et de
prise én charpe - an peut citer les
dtudes sur |la pneumopathie

chronigue idiopathique & fasing-
philes (141, la lymphangioléio-
mycmatose (16, le traitement
de la preumopathle organisée
cryptogénique (13}, la polyan=
gelte microscopique avec
hémaorragie ahadalaine (11}, #c.
Le GERM™OP 2 méme indivi-
dualisé un nouveau syndrome @
la branchiolite oblitérante avec
organisation preumonique aprés
radiothérapie pour cancer du
sain (B}, Ces différants travaus
ant amend, dans le domaine des
maladies orphelines, la preumo-
logie francaize & un niveau de
reconnaissance internationale
indiscutable.

Cette approche globale des mala-
dies arphelings en Prneumologie
reste encore une exceplion au
sein des spécialiés médicales, 1l
serait souhaitable qu'ume
démarche spécifique du méme
type puisse voir le jour dans
toutes les spécialiés, aboutissant
aingi @ aider le plue grand
nombre possible de malades

atteints de maladies raes,
La lymphangioléio-

myomaotose :

une maladie erpheline
pulmeonaire typique
RN L TS

Parmi les maladies orphelines
pulmonaires, elle occupe une
place & part, récapitulant toute
la problématique des maladies
orphelines (3,10,16). Son seul
nom évoque déja la complexité,
Il raduit I'essentiel de sa défini-
tion : la lymphangiobéiomyoma-
tose (LAM) comespond sur le
plan histopathologique & une
prolitération de cellules muscu-
lalres lisses anormales imais non
niboplasiques) le long des axes
lymphatiques, pulmonaires
notamment (les ganglions lyim-
phatigues et abdominaux peu-
vent dtre aftoints également).
Cette  maladie  touche
presou’ecclusivernent la famme,
le plus souvent en périade
d'activité génitale. Elle est trés
rare | 33 prévalence en France a
& estimée 4 2,6 cas par million
dans |la population 3 risque
{lemme de 20 3 6% ans) (6],

Cliniguement, la LAM se rivile
par une dyapnée d'effor progres-
sive i, plus brutalement, par un
prieumotharax résultant de la
rupture intrapleurale d'un kyste
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pulmanaire agrien, Pariois, c'est le
caracténe récidivant du prneumo-
thorax qui- attire I"attention. Dane
d'autres cas, c'est un chylothorax
qui est au premier plan, La tomo-
densitométrie thoracique est |'exa-
men clé du diagnostic : elle
montre des kvetes adriens diffus 3
parol fine, trés carachéristiques
devenant confluents dans les
atieintes #voludes (Figurel. L'ima-
gerie tomodensitomeétrigue met
également sauvent en €vidence
des atteintes ganglionnaires
miédlastinzles et abdominales, et
aussi des angiomyolipomes
rénaux, tumeurs bénignes mais
susceptibles de se rompre dans
Iabddomen lomsgu’ils sont volumi-
oL,
L'esplaration fonctionnelle respi-
raloire montre un trouble ventila-
tolre chetructit ot une distension
qui progressent, plus ou moins
vilm, wvors Iinsuffisance 1o Pl B
toire. La diminution annuelfe du
WVEMS est en moyenna d'anviron
110 mL i9,12), L'altération du
transfert du monoxvde de car-
bone (CO) est un indice précoce
e P'atteinte mspiratoire. L ltérn-
tion profonde du cosfficient de
transfert du CO et [ige précoce
de survenue de la maladie sonl
précictiis o'un déclin rapide do
|& Iosction n_“splr;,-'..‘girl:
Le diagnostic de la LAM se
fonde sur I'examen Jnatamiopa-
thologique des lésions pulmo-
ralres. Toutefois, on considérs
iciue| lement que e diagnoctic
peut dtre portd avec une fiabiliré
suffisante sur les données de [a
LR TR L0 o e s ol o _',rl,ll.rlll'_ll'l.ll?lr Bl
elles sont observées cher une
fermme &=n dge d’ activité génitale,
o=t 5y acen outre des mani fests
tians caractéristiques associées
iargricenyolipomes rénaux, dpan-
chements chyleus (pleurtsie ou
ascite], atteinte ganglionnaire &
imagerie ou prouvie par biop:
wied, Alnsi, la biopsie pulmonaire
chirurgicale peut étre évitde
chez nombre de patientes.
La LAM et une maladee spora-
digue, Toutefois, cette atteinte
pulmonalne trés particuliére peut
Bl ohservee dans une maladie
dont Forigine génétique ost bien
plablie; la sclérose ubéreuse de
Bournevdlle, qul rsulie de muts-
tions germinales sur les gines
S tau TSOZ, Coltie athsinte |'_'|.||-
manaire semble concerner prés
du tiers des fernmes afteintos de
la maladie, Le lien ontre LAM
sporadique et & lémse tubéreuse
de Bourmewille o &t établi par la
mise en évidence danc fa LAM
de mutations somatigues de
T5C2 au miveau ded lésioms pul
MG IReS & ga.nghlmr'..'li-l:-s_ AIAG]
gu'au niveau des angiomyoli-
pared remauk (1,2.15)
Comme powr beaucoup de mala-
dies orphelines, il n'existe pas de
traitement dtabll de la LAM. Du

Flam infos

fait de sa survenue chez la
femme seulemend, at en période
d'activité genitale, le rile pré
surmni des hormoness sexuelles a
conduit 3 utiliser les progestatifs
comme traiterment. Dang de rares
cas, ce traiternant semble avoir
oL Lne armdlaraton len pae-
ticuller au niveau des épanche-
menks :h-rh-u:.:-_ mans .Lrl'r'ul
sembbe trbs limite ef Pintérél du
traiternent hormomal est remis en
fquestion, En falt, |'|:.:'.|:|-;_:|'r des
malades, souvent jeunes. parve-
nues au sfade de l'insufilsance
FESpIrataire, & fonde sur la frams-
plamation dort le pronostic n'est
pas moins bon que dans les
autres indications

Camme an le voit, la LAM réa-
lise un archétype de maladie
arpheling pulmanaine @ maladie
rare, touchant spécitiquement
une catégorie de patients (la
Frarmme jewnel, lige de prés a une
maladie du pénome que ks pro
grés de la géndiique molécudaine
permettent de micux cermner, ef
malbeurcusement dépourie de
traitement efficace. Le besoin de
communiguer enbro ol los ressenti
par les patientes les a conduibes
i la codalion récente d'une asso-
ciation de malades (France
| -rrnph.'-r.g: gléiomyomatose,
FLAM,

Elronl aves

i entrelient un contsct
le CERMYOTP, Au
niveay manchal, b recherche sur
la LAM est rés activie, soubenue
auk Etate-Unis par un pra
gramme de recherche dos
MNaranal instituhes af Health et la
LAM Fowndation. En Europe, la
recherches '\'l!IrE.IHr‘-I'_ J:-ri“l: |F-.-1Er'--
ment autour des groupes britan
nique et francais. Pea de
maladies orphelines béndficient
d'un tel élan : comment ne pas
espérer vaincre |la LAM avec
awttam " atouls !

La fin des maladies
orphelines

est pour demain
FO N T i

I e devra plus y avalr demain
de maladies orphelines.

Bien =, il v aura toujours des
miladies rares, complexes, de
Iraftement imparfait voinge Joog-
iemps absent. Mais il ne devrail
plus v avoir de maladies dia-
gnostiquées rop tardivement ou
imparfaiternent parce que rares,
de malades isolés el privés
d'accks aux soins appropries
pasee Gu'lls a'onl pas su frapper
a la bonne porte, de malades
abanconnd - ou du moeins ayant
be serdiment d'étre abandonngs -
par les médecins e Iz commu-
rAauie nationale,

Développer la recherche cli-
Ficies &l -;Ji;.'pf].!||'u;u|_.|'i-::|u|-_' dans le
domainge dys maladies rares est

une obligation éthigue, qui
relave de |"égalité des chances
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les mémes types de prohiéme et
miecekeitent, elles aucer, des efforts

particuliers des meédecins.

Alrsl, on pourra voir disparaitne
s maladies arphefines, gui ne
ieront plus “gue” des maladies
ares. B

paur tous les malades. De plus,
cette recherche ne hénéficie pas
qu'aux seuls malades ateints de
maladie rares ; Harvey (gu

découvrit la clroulation san-
guiniel disail déd [e XV le sieche
gue I'an pouvalt avancer dans |a
“elfrouvens dos jois Commones
de la mature par une investiga-
tion sofpnevse des cas e mala-
oies rares”

Il fawdra aussi approfondir le
concept de maladie opheline qui
fend, & torl, @ se restreindre aux
maladies génétigues les plus
spectaculaires, || est indispen-
sable d'intégrer dans ce groupe
des maladles orphelines des
maladies rares, d apparence phus
commudne, qui posent aw sein de
toutes les spécialivés médicales

Aspred ! tomodensitomelrique typigue
e dymplaraplolsamromi ove - imunges prlmonaires kystiques diffuses

Clindeal expenence ol lymphangio.
leigmyamatasis in the UK. Thaorax
2000 55 5 1052.7

11, Latqque O, Cadrane ). Lazor 8,
CPousdal |, Renco P, Culllevin L
sEordier |F, and the Groupe
o' Erudes ot de Rechorcho sus les

‘ElrphFJmes Pulminnaines

ACERMTOP

wlernecapic puhmn]]l'm with alves
‘s ge. A siudy of 25 case
Camne review ol the Heseatuese
‘Miedicine 2000 179 - 34303

12, Lazew B Delaval P, Lauque D,

Litkan T I.a,:rnnfqh}J Caordier |F.
Aarg o Eludes at Recherche
wur los Maladios *Orphelines

P-I.Hrmmrrn IGERMQFL A tenta-
tive. predictlve scora of ranid FEVI
steciine in pulmonary lymphangio-
!Immlnh. Eur Respir | 2001,
.

43, Lazor R, Vandewenne A,
Pellstier A Lcisne P, Cour-Fortune
I, Ceordier JF, and the Groupe
' Etudes et die Recherche sur led
paliadies *Orphelites” Pemanaines
JCERM CITFL Cryploganic argani-
CHINg penmnnid, Eh:‘rg‘%crlﬂ o
ridipans dn 8 series pritimts
| A | Resple Crit Care Med 2000 ¢
1

,14-._ marchand £, Reynaud-Ganhen

t'l de Recherche sur Ies Maladies

Sour ce : Officiel Santé n°16, décembre-janvier 2001
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5 % TELETHON 2002
=
= =] 11 NOTRE PARTICIPATION AU TELETHON DANSLE CADRE
“9 5. DES"24 HEURES DU PARC DE LA PERAUDIERE " A SAINT
OND ]_OlRE CYR SUR LOIRE, LES6 ET 7 DECEMBRE 2002.
Suite aux réunions préparatoires a I'hdpital de TOURS, regroupant
SAINTCYR-SUR-LOIRE o wworm mesize

diverses associations, dont FLAM (certains d'entre nous ont déja eu
connaissance par Mail de ces réunions), nous avons pu disposer d'un
stand d'information, lors de ces 24H de marche. Nous nous y sommes
relayés et avons largement contribué ala préparation et au déroulement
de cette manifestation. Sur un total de 2200 km parcourus, 378 km ont
été effectués par des membres de I'association FLAM.

A noter en particulier le record atteint par le mari d une patiente, Mr
FALQUET qui a marché pendant 24 heures sans discontinuer
effectuant environ 210 KM. Son épouse, Mme CECILE FALQUET a,
quant a elle, parcouru 123 KM. (Son état de santé s'est stabilisé Ceci
est sans doute di en partie a la pratique intensive de la marche). Nous
avons ainsi participé et pu faire connaitre notre association lors de tou-
tes les phases de ce téléthon a St CYR SUR LOIRE. (y compris ré-
unions officielles et articles de presse).

Parii o plet cousgeus © Jasn Falumt a marchd auranf 24 & B. ANTIGNY - P. NURY
autper du par {168 km o 550 tours) B 52 Jamme Cécle, altein; . : ’

awe ke pulmonming, 8 paeresoy. 723 km,

I i

minés a faire connaitre toutes ces maladies dites
'ai pu participer a la marche des maladies rares, lors "orphelines".

du téléthon. Les moments forts de cette aprés midi fu-  Je vous donne rendez vous l'année prochaine .
rent sans doute le départ Toutes ces pancartes avec les
noms des maladies rares pouvant exister et l'arrivée

sur le plateau télé ou tous les participants étaient déter-

Marie-Claude Rousseaux

s LES 24 HEURES Respir37

Décern wx Hesohon T

‘-m une distance parcourue d& *._ﬁg kh E

e participe au Téléthon grace a mon cousin qui fait partie du Lions Club et qui organise le Central Téléphonique de Véli-
zy, celafait environ 8 ans que je participe. Cette année ma tranche horaire fut longue : 7 h/ 13 h 15, mais |'ambiance chaleu-
reuse aussi bien du cote des donneurs que des standardistes" de tous &ges qui, a cette occasion, oublient le quotidien fait de
violence,d'intolérance, de course au profit et a la rentabilité au détriment de I'Humain. Pauvre monde ! Mais ce rayon de so-
leil annuel réconforte et donne bonne conscience grace aux médias, a une popul ation importante

Mireille Gatinet

Le présent numéro de FLAM Infos a été photocopié grace al’IMT (Institut des métiers et technologies des produits de santé) de Tours.




