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Préambule

Cette brochure a été élaborée pour les personnes souffrant
d’hémoglobinurie paroxystique nocturne (HPN), ainsi que
pour leurs aidants, leur famille et leurs amis. Elle contient
des informations relatives a I'HPN, incluant ses causes, ses
symptomes et les possibilités de prise en charge, ainsi que
des conseils destinés a faciliter la vie quotidienne.

Le carnet des symptbmes figurant au dos de cette
brochure peut éfre utilise par les personnes ayant recu un
diagnostic d’HPN pour tfenir un registre de leurs symptémes
et nofer les effefs de leur traitement. Discuter des donnees
du carnet & chaque rendez-vous aidera tant le medecin
que les autres membres de l'équipe de soins & suivre

les symptdmes et les changements du patient, ce qui
permettra de déterminer si des modifications doivent étre
apportées au traitement.

Les fermes soulignés sont definis dans le Glossaire figurant
a la fin de la brochure.
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Chapitre I :

Comprendre ['hémoglobinurie paroxystique nocturne (HPN)

I'HPN ¢

Qu'est-ce que

UHPN est une maladie tres rare et complexe.
Les personnes atteintes d'HPN peuvent souffrir
de difféerents symptémes. Certaines personnes
ne preésentent pratiqguement aucun symptéme,
tandis que dautres peuvent presenter des
symptdmes et des complications divers.




Le terme HPN fire son origine de plusieurs caracteristiques
cles de la maladie. Les termes medicaux du nom sont
expliqués dans la figure ci-dessous :

Hémoglobinurie se réfere a la présence
d’hémoglobine dans les urines. Dans I'HPN,
lorsque les globules rouges sont deéfruits,
I'hnémoglobine peut étre libérée dans l'urine, ce
qQui lui donne une coloration foncée. Cependant,
A peu pres 1 personne sur 4 seulement présente
ce symptéme lorsquelle recoit un diagnostic
d’HPN, et les autres peuvent ne jamais le
presenter.

Paroxystique signifie survenant par épisodes.

L'HPN est en fait une maladie dans laquelle la
) destruction des cellules sanguines se produit de

maniére permanente. Cependant, il arrive que

la vitesse de destruction saccelere et que les
symptémes presentés saggravent.

Nocturne signifie survenant pendant la nuit.
Lurine fonceée (hémoglobinurie) qui peut

étre présente dans I'HPN tend & Iétre plus
particulierement le matin ; au départ, on pensait
donc que la destruction des globules rouges

se produisait pendant la nuit. Nous savons
aujourd’hui quelle se produit également tout

au long du jour.

Aujourd’hui que 'HPN est mieux
comprise, Nous savons que son nom
ne décrit pas les expériences de tous
les patients et qu'il ne refléte pas
complétement la nature de la maladie.

(NdH) auinoou anbnsAxopd almuigojdowray,| 21puaiduio)
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A propos
du sang

Comprendre ['hémoglobinurie paroxystique nocturne (HPN)

Chapitre I :

Le sang circule constamment dans lorganisme par laction
de pompage du ceeur, en delivrant des nutriments aux
cellules et en éliminant les dechets. Environ 50 % du sang
de notre organisme est constitue d'un liquide appele le
plasma, et lautre moitié est constituée de cellules.

Les globules sanguins sont des cellules produites dans la
moelle osseuse et se repartissent en trois categories : les
globules rouges, les globules blancs et les plaquettes.
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Les globules rouges «:c-cceceeeet
(erythrocytes) font circuler loxygene
dans le corps. lls confiennent de
'hemoglobine, ou Hb, qui donne leur
couleur aux globules rouges.

(NdH) auinoou anbnsAxoind arnuigojgoway,) aipuaiduio)

Les globules blancs :cececeeeeeeees
(leucocytes) jouent un réle majeur

dans les réponses inflammatoires
et immunitaires
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Les plaquettes (thrombocytes)

sont impliquées dans les stades inifiaux
du processus de coagulation du sang
et larrét des saignements.

Les troubles sanguins sont des affections qui
perturbent le fonctionnement normal du sang et
peuvent étre graves. Ils peuvent affecter un ou
plusieurs composants du sang et peuvent étre aigus
(c’est-a-dire qu'ils surviennent brutalement et sont de
courte durée) ou chroniques (ce qui veut dire qu'ils se
développent lentement ou durent longtemps). LHPN
est une maladie chronique, mais les patients peuvent
présenter des épisodes aigus.




Chapitre 2 :

Qui peut étre atteint d’HPN ?

Qui peut étre ateint d’'HPN 2

'HPN est une maladie tres rare ; elle ne fouche 'HPN est souvent associee & des maladies
quenviron 16 personnes sur un million, et seul 1.3 responsables d'un mauvais fonctionnement de
nouveau cas par million est diagnostique chaque  la moelle osseuse par rapport & la normale,
année. Cest une maladie généfique acquise, ce comme lanémie aplasique (AA). Les personnes
qui signifie quelle n'est pas héréditaire et ne peut atffeintes de syndromes d'insuffisance de la
pas éfre transmise aux enfantfs par les parents. moelle osseuse sonf plus susceptibles de

Elle nest pas contagieuse. Les hommes et les developper une HPN.

femmes sont egalement fouchés par 'HPN, ef,
bien que cetfe maladie puisse survenir dans
toutes les tranches dége (y compris les enfants),
elle est le plus souvent diagnostiquee vers 30-
35 ans, souvent A la suite de symptdmes discrets
qui peuvent se developper et saggraver sur une
longue période.




Quelles sont les causes de

I'HPN ¢

Le systeme du compléement fait partie du systeme
de défense immunitaire de lorganisme, et agit en
affaquant et en défruisant les bactéries, les virus
et les cellules anormales. Les globules sanguins
normaux ont des proteines protfectrices a leur
surface, qui sont & pour les proféger des atfaques
du systtme du complément. Ces protéines sont
licges a la surface des cellules par un autre groupe
de protéines (protéines & ancre GPI) produites par
le gene PIG-A. Dans 'HPN, une mutation du géne
PIG-A au sein des cellules souches de la moelle
osseuse implique genéralement que des globules
sanguins présentent moins de protéines & ancre
GPI & leur surface, voire aucune. Cela implique
que ces cellules presentent moins de protfeines
profectrices, voire aucune, et que par consequent,
elles ne peuvent pas se protéger du systeme du
complément. La mutation du gene PIG-A peut
affecter les globules rouges, les globules blancs

Types de cellules HPN

et les plaquettes. Les globules rouges affectes sont
facilement détruits par le systeme du complément
(Un processus appelé hémolyse), tandis que les
globules blancs et les plaguettes affectes sont
actives par le systeme du complement. Le degre
datteinte de chaque type de cellule peut varier.
Ces différents degres sont décrits par une
repartition en type |, type Il et type Ill, qui sont
presentés dans la figure ci-dessous.

On ne connait pas vraiment la cause de la
mutation du gene PIG-A, bien qu'il existe un lien
avec dautres formes dinsuffisance de la moelle
osseuse comme AA ou le syndrome
myélodysplasique (SMD). Cependant, cette relation
ne concerne pas fous les patients ; en effet,
cerfains peuvent présenter une HPN sans aucune
autre forme dinsuffisance de la moelle osseuse, ou
« HPN classique » comme cela est parfois deécrit.

Les cellules sanguines des personnes atteinfes d’HPN se répartissent en trois types :

Cellule souche normale (type 1) Cellule souche HPN (type IlI)

: € aandoy)
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Cellule souche HPN (type Ill)

Les cellules HPN | (¢galement appelées cellules Les cellules HPN 11 (¢galement appelées cellules Les cellules HPN Il (¢galement appelées
de type I) sont des cellules sanguines normales de type Il) sont dépourvues de certaines des cellules de type lll) sont dépourvues de foute
qui présentent les protféines requises & leur surface protéines protectrices & leur surface ; elles sont protéine protectrice a leur surface ; elles sont
pour les proféger de la destruction ou de donc partiellement sensibles & la destruction ou donc facilement détruites ou activées par le
[activation par le systeme du complément. & lactivation par le systeme du complément. systeme du complément.

Les médecins utilisent un test appelé cytométrie
en flux pour mesurer le pourcentage des
différents types de cellules sanguines. Des
informations complémentaires sur la cytométrie
en flux sont fournies au chapitre 6 : Comment
['HPN est-elle diagnostiquée et surveillée ?



Taille du clone HPN

Ce que l'on appelle la taille du clone HPN
designe la proportion de cellules HPN
depourvues dexpression normale des proteines
A ancre GPI (cellules HPN |1 et cellules HPN [11)
par rapport aux cellules normales (cellules

HPN ). Ainsi, une personne ayant 60 % de
cellules sanguines sans protfeines a ancre GPI et
40 % de cellules normales a une faille de clone

La proportion de clones HPN peut varier
considerablement, certaines personnes ayant
fres peu de cellules HPN et d'autres prés de
100 %. En outre, la taille du clone HPN peut
varier au fil du femps et doit éfre controlée
regulierement car elle peut aider & mieux
comprendre la maladie. Il n‘est pas rare que
la taille du clone HPN augmente apres le

HPN de 60 %. En général, les médecins ou les
infirmieres se réferent au clone de globule blanc

ou granulocytaire lorsquiils parlent de la tfaille du

clone HPN. Cela est d0 au fait que les globules
blancs ne sont pas deétfruits par le systeme du
complement ; ils constituent donc une mesure
plus stable que les globules rouges qui sont
vulnérables & la déplétion ou peuvent éfre
presents en raison d'une fransfusion sanguine,
donc non produits par la propre moelle osseuse
du patient.

traitement (par exemple avec des médicaments
comme les immunoglobulines [ALG] ou les
globulines antithymocytaires [ATG]).

©00000000000000000000000000000000000000000000000 o

L’HPN est une maladie dans laquelle les
globules rouges HPN de types Il et Il sont
détruits, tandis que les globules blancs
HPN de type Il et Ill et les plaquettes

sont activés, en raison de ['‘absence de
protéines protectrices a leur surface.

©00000000000000000000000000000000000000000000000 o




Insuffisance de la moelle
osseuse

La raison exacte pour laquelle certaines personnes developpent
une HPN n'est pas connue ; cependant, 'HPN survient souvent
parallelement & dautres affections qui rendent la moelle osseuse
moins efficace & produire de nouvelles cellules sanguines, comme
'AA et le SMD.

Actuellement, les causes de linsuffisance de la moelle osseuse (IMO) sous-tendant 'HPN
sont mal comprises. Cependant, il est important de noter qu'une insuffisance de la moelle
osseuse peut se développer au fil du femps ef que 'HPN peut foujours survenir chez les
patients ayant éfé précédemment guéris dune maladie liee a linsuffisance de la moelle
osseuse. En consequence, il est important de suivre les variations des numerations
sanguines ef/ou des symptdmes afin de surveiller le fonctionnement de la moelle osseuse.

Relation entre insuffisance de la moelle osseuse et HPN

: € aapdoy)
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Quels sont les signes et les symptémes de 'HPN ?

Chapitre 4 :

Quels sont les
sighes ef les
symptomes de
I'HPN 2

Les signes ef les symptdmes de I'HPN sonf varies ;
cerfaines personnes vont se sentir bien en depit de I'HPN,
et dautres seront tres malades, avec des complicafions
pouvant engager le pronosfic vital. 'HPN peut souvent
passer inapercue pendant des années car elle se manifeste
differemment chez chaque personne et présente une
grande diversitée de symptdmes generalement associes

a dautres maladies.

oooooooooooooooooooooooooooooooooooooooooooooooooooooooooooo

Il est trés difficile de prédire comment 'HPN
affectera les différentes personnes et comment la
maladie évoluera au fil du temps. Les personnes
ayant une maladie de la moelle osseuse, comme
['AA, peuvent recevoir un diagnostic d’ HPN

lors d’'un dépistage de routine de 'HPN, méme
si elles ne présentent aucun symptéme d’HPN.

oooooooooooooooooooooooooooooooooooooooooooooooooooooooooooo



Les signes ef les symptémes
pouvant étre présenteés par une
personne atteinfe d'HPN sont
presentes ci-dessous. Il est important
de se rappeler que certaines
personnes peuvent avoir frés peu
de problemes ef ne pas presenter
fous ces signes et symptomes.

Des informations complémentaires
sur ces signes et sympftémes et
dautres consequences de I'HPN sonf
presentees A la page suivante.

0/ — Thrombose
02 — Hémolyse

03 — Anémie

04 — fatigue

05 — Hypertension pulmonaire
(HTP) et dyspnée

06 — Hypertension artérielle
(HTA)

07 — Jaunisse
08 — Caleuls biliaires

09 — Douleurs abdominales
et difficultés a avaler

10 — Dysfonction rénale et

maladie rénale chronique

Il — Dysfonction érectile

Les symptomes suivants peuvent affecter
l'organisme

: p aandoyy
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Quels sont les signes et les symptémes de 'HPN ?

Chapitre 4 :

Thrombose

La thrombose est la formation de
caillots sanguins dans les vaisseaux.
Normalement, le sang est capable de
former des caillots en cas de lesion,
comme lors dune blessure. Cependant,
dans 'HPN, le sang a une trop grande
capacitée a former des caillots. Cest une
affection grave car les caillofs sanguins
peuvent causer une obstruction de la
circulation sanguine et empécher le
passage de loxygene dans les tissus

du corps. Lobsfruction d'une veine ou
dune arfere par un caillof sanguin
provenant dun autre site est appelée
une thromboembolie. Cela peut étre fres
grave ou méme fatal, en fonction de la
localisation du vaisseau sanguin obstrue,
et peut provoquer une crise cardiaque,
un accident vasculaire cerebral ou une
atfeinte dorgane. 'HPN peut également
causer une thrombose dans des

veines inhabituelles comme les veines
hépatiques drainant le foie (syndrome
de Budd-Chiari). La thromboembolie est
la premiere cause de déeces chez les
personnes affeintes d’HPN.

Hémolyse

’nemoalyse est la destruction des globules
rouges. Cela libere de 'hémoglobine
dans le plasma, causant des symptémes
tels gqu'une coloration foncée des urines
et une anémie. Dans 'hémolyse sévere,
la destruction des globules rouges
entraine une libération plus rapide

de 'hemoglobine dans la circulation
sanguine et peut provoquer une fafigue
excessive, un essoufflement et une
accelération de la fréquence cardiaque.
’hemoglobine libre se lie egalement &
[oxyde nitrique, engendrant un manque
doxyde nifrique dans le sang. Ce
mangue doxyde nitrique provoque des
spasmes dans cerfains muscles du corps,
comme fabdomen et foesophage (qui
relie la bouche & lestomac), entrainant
de forfes douleurs et un risque accru

de thromboembolie. Le méme processus
peut causer des difficultés a avaler ou
une dysfonction érectile.

Anémie

L'anémie est définie par une diminution
de la quantité de globules rouges dans
le sang. Un faible nombre de globules
rouges peut étre d0 & une production
réduite de globules rouges resultant
dun mauvais fonctionnement de la

moelle osseuse, ou A une destruction
accrue des globules rouges (hémolyse).
L'une des principales caracteéristiques
de I'HPN est lanemie hemolyfique. Les
personnes atteintes danemie peuvent
preésenter une fatigue, un essoufflement,
en particulier & leffort (par exemple en
montant des escaliers) ou en situation
de détente, une pdleur (peau pdle), des
palpitations (conscience de ses propres
battements cardiaques), des vertiges et
des syncopes. Le taux d'hémoglobine
d'une personne peut ne pas refléter le
degré de fafigue ou dalfération de la
qualité de vie dont elle souffre.

Fatigue

La fatigue est un symptébme danémie,
mais elle peut également survenir
indépendamment de lanémie. Dans
I'HPN, la fatigue présentée est souvent
bien pire que celle affendue chez les
personnes présentant dautres types
danémie. Les faux réduits doxyde
nifrique pourraient constituer 'une des
explications de ce phénomene. La
fatigue excessive peut éfre invalidante,
affectant la vie professionnelle, la vie
privee et la capacité a effectuer les
activités quotidiennes normales. Les
personnes atteinfes d’HPN peuvent
devoir modifier leur vie et leurs
activités en raison de leur fatigue.
Parfois, une fafigue excessive peut
éfre diagnostiquée & torf comme

une dépression.

Hypertension pulmonaire
(HTP) et dyspnée

'hypertension pulmonaire (HTP) est
une affection dans laquelle la pression
sanguine dans les arteres des poumons
est anormalement élevee. Pres de la
moifié des personnes atfeintes d’'HPN
presente des signes d’'HTP. 'HTP
affectant les poumons, lessoufflement
et les difficultés respiratoires (dyspnée)
sont des symptdbmes fréquents de
cette affection, qui peuvent également
exercer des pressions supplémentaires
sur le coeur. La fatigue sévere ef la
dyspnee severe sonf deux symptomes
de I'HPN saccordant avec 'HTP. 'HTP
est egalement associee & un risque
accru dautres problemes medicaux
graves, comme les évenements
thrombotiques (ET), et peut constituer
une affection tres grave si elle n'est
pas traitée.




Hypertension artérielle
(HTA)

'hypertension artérielle (haute pression
sanguine) est une affection médicale
dans laquelle la pression du sang sur
la paroi des arferes est élevee. Certains
patients signalent des maux de téte,
des étourdissements, des vertiges
(lorsgqu’'une personne a limpression

de bouger ou de tourner alors que

ce nest pas le cas), des acouphénes
(perception de sons en labsence de
tout son externe correspondant) ou
des froubles visuels. Généralement,
dans les premiers temps, I'hypertension
ne provoque pas de symptomes ;
cependant, une hypertension soutenue
au fil du temps constitue un facteur de
risque majeur de maladie cardiaque
hypertensive, de maladie coronarienne,
daccident vasculaire cerébral,
danévrysme aortique, de maladie
artérielle périphérique et de maladie
rénale chronique.

Jaunisse

La bilirubine est le pigment jaune
libére par la degradation des globules
rouges ; ce pigment peut causer une
jaunisse (coloration jaune des yeux ou
de la peau) au cours des hémolyses
significatives (destruction des globules
rouges). La jaunisse peut également
saccompagner de demangeaisons.

Calculs biliaires

Les calculs bilicires sont des déepbts
durcis de fluides digestifs qui peuvent
se former dans la vesicule biliaire, un
organe qui tfraite la bile dans lintestin.
Si les calculs biliaires produisent une
occlusion du canal cholédoque, ils
peuvent provoquer une douleur subite
croissante dans Iabdomen, des
nausees, une douleur entre les
omoplates ou dans I'épaule droite.
Les patients atfeints d'HPN peuvent
egalement developper une boue biliaire
Qui peut produire des symptomes
similaires aux calculs bilicires. Les
medecins peuvent recommander
lablation de la vésicule biliaire pour
soulager les sympftémes de calculs
biliaires et de boue biliaire.

Douleur abdominale et
difficultés a avaler

Les patients atfteints d’HPN peuvent
souffrir de douleurs épisodiques ou
permanentes au niveau de lestomac et
de la région abdominale, ainsi que de
difficultés et de douleurs & la déglutition.
La douleur peut étre légere ou tres
sévere, et un traitement peut saverer
necessaire. Elle peut également survenir
dans le bas du dos ef causer des
maux de féfe.

Dysfonction rénale et
maladie rénale chronique

Les reins sont des organes importants
qui onf plusieurs fonctions essentielles
dans le corps humain, dont 'une est
deéliminer les déchetfs du sang. Lune
des complications établies de 'HPN est
[altération de la fonction rénale, et une
proportfion significative de personnes
atteinfes d’HPN souffre d'une maladie
renale chronique. L'hemolyse chronique
constituerait une cause premiere de
cicatrisation rénale, qui @ son tour peut
altérer la foncfion rénale et entrainer
une insuffisance rénale, 'une des
premieres causes de deces dans I'HPN
apres la thromboembolie.

Dysfonction érectile

Les hommes afteints d'HPN peuvent
éprouver des problemes pour obtenir
ou mainfenir I'érection. Cela est d0 au
fait que 'hémoglobine libre libérée dans
le sang au cours de 'hémolyse se lie &
loxyde nitrique et en reduit le faux dans
la circulafion sanguine. Cela provoque,
A son four, la contraction des vaisseaux
sanguins dans le penis, enfrainant une
limitation de lafflux sanguin dans le
penis, ce qui empéche lérection ou son
maintien. Les hommes présentant une
dysfonction érectile doivent en parler
avec leur medecin car des fraitements
sont disponibles.

: p aandoy)
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Chapitre 5 :

Comment ['HPN affecte-t-elle la qualité de vie ?

Comment 'HPN
affecte-t-elle la
qualité de vie ?

Risque de thrombose

'hémolyse chronique, qui enfraine
un risque élevé de thrombose, est le
mecanisme central sous-fendant les
morbidités et la mortalité associées
a 'HPN. Avec les traitements actuels,
les personnes souffrant d’HPN ont
montre des reductions significatives
des évenements thrombotiques ef
peuvent atfendre une esperance de
vie proche de la normale.

Impact des symptomes

En raison de 'hémolyse constante
qui peut se produire avec I'HPN, les
personnes atfeintes de cette maladie
peuvent présenter un certain nombre
de symptdmes susceptibles daltérer
leur qualité de vie, notamment

la fatigue (fatigue/épuisement),

les douleurs abdominales (région

de lestomac), les maux de téte,
lessoufflement, la dysphagie (difficultés
A avaler) et une dysfonction érectile.

Effets psychologiques

Le maintien du bien-étre mental est
essentiel pour une bonne qualité

de vie. Le diagnostic d'HPN est

une expeérience qui change la vie,

et certains patients pourraient tirer
profit du soutien dun psychologue
professionnel lorsqu'ils apprennent &
sadapter & leur maladie. En outre,

il peut étre utile pour les personnes
atteintes d’'HPN de recevoir un soutien
dautres patients HPN et de partager
leur expérience. Mener une vie Aussi
normale que possible, y compris
adapter ses activites physiques, peut
souvent étre favorable & la santée
psychologique des patients.

Améliorer la qualité de vie

Les symptbmes presentes par

les personnes atfeintes d’'HPN
peuvent étre invalidantes et affecter
significafivement leur vie. Cependant,
les recentes avancees medicales
ont permis des options de prise

en charge et de traitement de

ces patients qui peuvent avoir une
répercussion significative, fant sur la
survie que sur la qualité de vie.







Comment I'HPN est-elle

diagnostiquée et

surveillée ?

L'établissement du diagnostic d'HPN
est connu pour éfre long, nécessitant
parfois des mois ou des annees. Cela
peut éfre dU G différentes raisons :

— Ses signes et ses symptémes varient
considérablement en fonction des patients.

— Ses signes et ses symptdémes surviennent dans
de nombreuses maladies.

— Elle est trés rare et peut ne pas éfre la premiere
maladie a laquelle le medecin pense.

Qui doit étre dépisté a la recherche
de I'HPN ?

'HPN doit étre recherchée chez les personnes
présentant 'un des facteurs suivants :

— Thrombose inexpliquée.

— Thrombose dans des sites inhabituels,
accompagnee d'une hémolyse, comme dans
le syndrome de Budd-Chiari.

— Insuffisance de la moelle osseuse, comme dans
'AA ou le SMD.

— Anemie hémolytique negative au test de Coombs.

— Hémolyse associée a une anémie, a une fafigue,
& une dystonie des muscles lisses (dysphagie,
douleur abdominale, dyspnée, dysfonction
érectile), & une douleur viscérale inexpliquée

ou G une hemoglobinurie.

En raison du caractere potentiellement fatal et
évolutif de I'HPN, la surveillance chez ces groupes
de patients est vraiment tres importante : la faille

du clone chez cerfaines personnes peut rapidement
augmenter dans un infervalle de quelques mois,
méme chez celles ayant un faible nombre de cellules
affectées. Cependant, la faille du clone n'influence
pas foujours le comportement de la maladie, et
chague patient doit étre surveillé en consequence.




Le meilleur test pour le diagnostic et la
surveillance de I'HPN est la cyfométrie en flux
de haute sensibilite.

Cytométrie en flux pour le diagnostic de
['HPN

La cyfométrie en flux mesure la taille du clone
HPN en utilisant un petit échantillon de sang
preleve dans le bras. Elle consiste a examiner les
cellules sanguines individuelles afin de déterminer
la présence de proféines a ancre GPI & leur
surface, ce qui peut les protéger du systfeme
immunitaire. Si ces proféines sont présentes, la
cellule sanguine est normale (cellule de type ) ;
par contre, si elles ne sont que partiellement
présentes ou complétement absentes, la

cellule est une cellule HPN de type Il ou lll,
respectivement.

Autres tests

D'autres fests peuvent egalement fournir des
informations sur la maniere dont 'HPN affecte
une personne :

Hémogramme

Nombre de fous les types de cellules sanguines.

Nombre de globules blancs

Révele si la moelle osseuse fonctionne bien en
indiquant si elle produit le nombre normal de
globules blancs.

Nombre de plaquettes

Comme le nombre de globules blancs, le
nombre de plaquettes indique si la moelle
osseuse fonctionne bien.

Taux de lactate déshydrogénase (LDH)

La LDH est une enzyme présente en
abondance dans les globules rouges. Dans
I'HPN, la LDH est liberée dans la circulation
sanguine lorsque les globules rouges sont
deftruits ; le dosage de cette enzyme indique
donc fampleur de la destruction des globules
rouges.

Taux d’hémoglobine et nombre de
réticulocytes/globules rouges

Le taux d'hemoglobine est parfois utilise pour
indiquer lampleur de la destruction des globules
rouges ; cependant, le taux de LDH est une
mesure plus precise et plus couramment utilisee.
Le nombre de rétficulocytes est utilisé pour
deéterminer si la moelle osseuse produit plus de
globules rouges que la normale.

Tests de la fonction rénale

Dans la mesure ou I'HPN peut causer des
problémes rénaux, les personnes atteintes d’'HPN
doivent subir des evaluations de leur fonction
renale par des analyses de sang.

Taux de bilirubine

La bilirubine est un dechet resultant de la
degradation des globules rouges. Les taux de
bilirubine peuvent étre élevés dans 'HPN en
raison de la destruction accrue des globules
rouges.

Test de la ferritine sérique

La ferritine est une protéine qui stocke le fer
dans les cellules. Dans I'HPN, les taux de ferritine
peuvent étre inférieurs & la normale en raison
d'une perte chronique de fer dans l'urine
résultant de 'hémolyse. Les taux de ferritine
peuvent également étre supérieurs a la normale
chez les patients atteints d’HPN si un fraifement
est utilise pour reduire significativement
'hemolyse, et partant, la perte en fer.

Moelle osseuse, biopsie et ponction

Le prélevement dun échantillon de fissu

ou de liquide de la moelle osseuse permet
dexaminer les cellules de la moelle osseuse
afin de determiner si elle fonctionne bien. Cette
technique peut egalement étre utilisee pour
surveiller si des patients atteints d’'HPN onf
developpé une AA, un SMD ou une leucémie.

Comment I'HPN est-elle surveillée ?

Les medecins surveillent efroitement les signes et
les symptdmes d’HPN, ainsi que les resultafs des
tests biologiques au fil du temps.

Les carnets des symptdbmes peuvent aider le
patient a suivre les effets éventuels de 'HPN
a différents moments. lls sont utiles lors des
discussions des patients avec leur medecin
ou leur infirmiere.

Un carnet et journal des symptémes est fourni
a la fin de cette brochure pour permettre au
patient de suivre ses symptédmes ; il peut étre
partage lors des rendez-vous avec un medecin
Oou une infirmiere.

: 9 aupdoy)

¢ 22)120Uns 12 99nbNSOUSDIP 2)]9-152 NdH.] USWLLOD



Chapitre 7 :

Comment ['HPN est-elle prise en charge ?

Comment
'HPN est-elle
prise en
charge ?

Les personnes atteintes d’'HPN
doivent discuter des opfions
therapeutiques disponibles avec leur
équipe medicale et convenir de la
meilleure approche adaptée a leur
propre cas et A leur situation.

En regard figure une liste des
traitements pouvant étre utilisés pour
traiter 'HPN.

©00000000000000000000000000000000000000000000000 o

La plupart des traitements actuellement
disponibles sont des traitements de soutien.
Cela signifie qu'ils aident a résoudre des
symptémes ou a traiter des complications
spécifiques, mais qu'ils ne guérissent pas
['HPN.

Il est important de se rappeler que certaines
personnes atfeinfes d’HPN ne nécessitent pas
de traitement, mais ont juste besoin d'une
surveillance au fil du femps en cas devolution.
Dans des cas individuels, une disparition
spontanee de 'HPN, appelee remission
sponfanée, a été rapporteée.




Transfusions sanguines

Le sang preleve de donneurs volontaires peut
étre administré aux patients atteints d’HPN afin
daugmenter leur nombre de globules rouges
et daméliorer leurs symptémes danémie. Les
fransfusions sanguines ne sont pas un remede
a I'HPN et peuvent devoir éfre réepétees a
infervalles reguliers.

Suppléments vitaminiques et
minéraux

Des supplements vitaminiques ef minéraux,
comme le fer, la vitamine BI12 et l'acide folique,
peuvent étre administrés dans la mesure ou
'organisme en a besoin pour produire de
nouveaux globules rouges.

Anticoagulants

Les anticoagulants, par exemple I'heparine

de faible poids moléculaire et la warfarine,
sont des medicaments qui fluidifient le sang
afin de tenter darréter la formation de caillots
sanguins. La warfarine est un exemple de
medicament couramment ufilise & cet effet
chez les personnes atteintes d’'HPN. L'utilisation
danticoagulants peut étre risquee ; elle n'est
donc appliquée que chez les patients HPN
presentant cerfains facteurs de risques.

Erythropoiétine

Certfaines personnes atteinfes d'HPN recoivent
de Iérythropoiéting, un facteur de croissance
stimulant la fabrication de globules rouges par
la moelle osseuse. Elle peut réduire la necessite
de recourir @ des fransfusions sanguines ef
accroitre le niveau dénergie ; cependant, dans
certains cas, elle peut aggraver les symptomes ;
elle n'est donc pas utilisee systematiquement.

Inhibition du complément

Les inhibiteurs du complément, comme
I'eculizumab (ou Soliris), sont des médicaments
qui se lient & des composants ciblés du

systeme du complément, qu'ils inhibent. lls sont
specifiguement efficaces pour les personnes
affeintes d’HPN car ils sont capables dempécher
le systeme du complément de détruire les
globules rouges.

Leculizumab est un medicament intraveineux
qQui est administré tous les quinze jours dans une
veine. Sl est indiqué, il doit éfre prescrit par un
medecin expérimenté dans le fraitement et la
prise en charge de 'HPN. Il appartient & un
groupe de medicaments appeles les anticorps
monoclonaux ; cependant, & la différence
d'autres médicaments de cette famille, il est

« inerfe » et les réactions au medicament sont
rares. C'est un traitement a long terme ; dans
certains pays, il est administré au domicile des
patfients par des infirmieres qualifiees.

Greffe de moelle osseuse (GMO)
allogénique

La GMO allogénique est une procedure
consistant & remplacer les cellules de moelle
osseuse (qui produisent des cellules sanguines
HPN) d'une personne par des cellules de
moelle osseuse saines d'un donneur. La GMO
allogéenique nécessite generalement que le
patient subisse une periode de conditionnement
afin de détruire les cellules de moelle osseuse
malades ; le conditionnement consiste a utiliser
des combinaisons de chimiothérapie ou de
radiothérapie, et peut durer plusieurs jours en
fonction de la methode utilisee. Aujourd’hui, &
la suite de la mise au point des inhibiteurs du
complement, il est rare de fraiter 'HPN par
GMQO, et cefte derniere représente souvent une
option secondaire & linhibition du complément.
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Vivre
avec
@ 'HPN

Comment les signes et les symptomes de 'HPN
affectent-ils les personnes atteintes 2

Les signes ef les symptdmes de 'HPN sont tres divers.
Certaines personnes peuvent presenter tres peu de
symptdémes et se sentir sufisamment bien pour mener une
vie normale malgre leur HPN, tandis que dautres peuvent
se senfir fres mal et devant apporter des changements &
leur routine quotidienne. En outre, certains patients peuvent
presenter des complications engageant le pronostic vital.

Il est tres difficile de predire comment 'HPN affectera les
différentes personnes et comment la maladie évoluera au
fil du temps.

Mais on peut faire quelque chose. Les avancées dans la
recherche et les connaissances laissent enfendre que 'HPN
na plus autant de repercussions sur la qualiteé de vie et
l'espérance de vie quauparavant.

Vivre avee 'HPN

Chapitre 8 :
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Vivre avec 'HPN




Chapitre 8 :

Vivre avee 'HPN

Vies professionnelle et familiale

Les vies professionnelle et familiale peuvent

étre difficles méme quand on va bien. Essayer
de faire face aux symptdmes ef aux émotions
produits par 'HPN peut rendre les choses encore
plus difficiles. Il est important que les personnes
atteintes d’HPN rationalisent leurs priorités et
refléchissent & ce qui peut étre gére chaque jour,
en organisant leur femps et en économisant leur
énergie pour les choses plus importantes.

Le travail est important pour la plupart des
gens. Les patients doivent discuter avec leurs
employeurs des difficultés quimplique la maladie.
Les patients sous fraitement peuvent avoir &
negocier des conges pour pouvoir recevoir leurs
perfusions. Dans de tels cas, I'équipe medicale
peut infervenir pour plaider en faveur du patient.

Les partenaires, la famille et les amis peuvent
constituer une source majeure daide et de
soutien. Avoir des discussions ouvertes sur leurs
preoccupations et leurs inquiétudes permet
aux individus de partager leurs sentiments et
peut souvent les aider & gerer les problemes
quotidiens avant gu'ils leur echappent.

Emotions

Il est naturel de ressentir des sentiments

divers apres avoir recu un diagnostic d’HPN.
Certaines personnes peuvent étre bouleversees,
anxieux ou en colere, fandis que dautres se
sentiront soulageées par l'etablissement ultime
d'un diagnostic. Il n'y a pas de bonne maniere
de réagir, et cette diversité démotions peut
concerner non seulement la personne ayant
recu le diagnostic dHPN mais aussi ses proches.
L'option d'un soutien psychologique professionnel
doit étre envisagee precocement. Un soutien
peut éfre necessaire non seulement pour les
personnes diagnostiquees mais également pour
leurs amis et leur famille. Un diagnostic d’'HPN
implique un suivi rapproche de la maladie et du
traifement, ce qui peut avoir des répercussions
sur les activiteés quotidiennes, conduisant
cerfaines personnes & avoir le sentiment de
perdre le contréle de leur vie. Etre informé sur la
maladie et implique dans les prises de decision
peut aider & promouvoir un senfiment de
contréle dans une situation nouvelle.

Les émotions peuvent affecter la santé physique
ainsi que le bien-étre mental. Il est frequent
que les personnes atfeintes d'HPN se sentent
stressees ou anxieuses par rapport a leur
maladie et aux fraitements quelles recoivent, ce
qQui peut provoquer des symptémes physiques.

Il peut parfois étre difficile d'identifier la cause
de ces symptdémes physiques.

Sexuadlité et fonctionnement sexuel

Chez les hommes, 'HPN peut causer des
problemes d'obtention ou de maintien de
l'érection. De plus, la fatigue, fanxiéte et les
emotions changeantes dues a I'HPN peuvent
également avoir des répercussions sur linferét
pour le sexe. Discutez-en avec lequipe de soins,
car des solutions peuvent vous étre proposees.

Il sagit d'un sujet sensible qui peut étre difficile
A aborder. Avoir une discussion ouverte avec

le partenaire peut permettre déliminer les
tensions : expliquer qu'un manque d'intérét pour
le sexe ne signifie pas qu'il y aif de changement
dans le degré daffection ressenti pour l'autre,

et que lintimité peut egalement sexprimer

en se fouchant, en se fenant les mains, en
sembrassant ef en séfreignant. Le personnel de
I'hopital doit éfre en mesure de fournir un acces
A des conseillers expérimentés pouvant discuter
de ces senfiments.

Gestion des symptomes et des
effets secondaires du traitement

Les personnes atteintes d’HPN sont normalement
suivies par un hématologue (médecin
spécialisé dans les affections du sang) et

son équipe, qui inclut souvent des infirmieres
spéecialisees, parallelement & leur meédecin
geéneérdliste. Lorsque les patients présentent des
complications dues a leur HPN, il est important
qu'ils en discutent le plus rapidement possible
car ils peuvent requérir les soins specialisés
dautres équipes de meédecins qui fravailleront
en collaboration avec les héematologues.

Les équipes medicales souhaiteront savoir quels
symptomes une personne a presentes et dans
quelle mesure ils affectent leur vie. Il peut étre
utile pour les patients atteints d’HPN de tenir

un carnet de leurs expériences, afin de les aider
a sen souvenir et a les expliquer clairement.

Certains symptémes physiques peuvent étre
soulages par lapport de changements au mode
de vie, comme le suivi d'un régime alimentaire
sain ef la pratique dexercice si possible.



Le sommeil

L'anxiete, linquietude et la peur de lavenir peuvent
également avoir des repercussions sur le sommeil.
Eviter les siestes pendant la journée, observer des
habitudes de sommeil regulieres et pratiquer un
peu dexercice peuvent aider & faire de meilleures
nuits de sommeil. De plus, il peut étre utile déviter
[alcool et les boissons & base de caféine, ou

de prendre un bain chaud avant le coucher. Si
lendormissement pose un probleme, il peut étre
beénefique de sortir du lit et de changer de piece,
ou de se defendre en lisant ou en écoutant de la
musique. La pratique de fechniques de meditation
et de reloxation peut egalement contribuer
promouvoir un bon sommeil.

NdH.] 2200 a1
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Chapitre 8 :

Vivre avee 'HPN

Considérations et suggestions concernant
le mode de vie

Vivre avec I'HPN peut étre difficile compte tenu
du caractere grave et rare de la maladie. Voici
quelques suggestions pour vous aider a rendre
votre vie quoftidienne plus facile :

Tenez un carnet de vos symptéomes

II'est imporfant que tous les symptémes
soient discutés ouverfement & chaque
rendez-vous avec léquipe de soins ;

les mécanismes compensatoires et les
adapfations du mode de vie a des
symptémes comme la fatigue peuvent
masquer la sevérite ou la degradation
de la maladie.

Informer le médecin et I'infirmiére avant d’‘étre
soumis a une quelconque procédure invasive
(intervention dentaire, coloscopie, etc.)

Si une personne atteinte d'HPN doit subir une
infervention chirurgicale, son medecin pourra vouloir
contréler son taux de cellules sanguines et voir si elle
a besoin de soutien supplémentaire pour prevenir la
thrombose. Il pourra vouloir prescrire un antibiotique
a lfavance afin de prévenir foute infection.

Dites aux médecins quels
médicaments vous prenez

Il 'est important que l'equipe de soins
soif informée de fous les meédicaments
sur ordonnance, les meédicaments

en vente libre ef les produits

de phytothérapie, ainsi que des
suppléments nutritionnels vitaminiques
que Vous prenez.

Pratiquez une activité physique

[l est important de pratiquer une activitée physique,
pour le bien-étre tant physique que mental.
L'activité physique peut varier enfre de petits
exercices passifs, de menues té&ches ménageres ef
de petites marches, et des activités plus intenses,
comme le vélo ou la course. Les equipes medicales
peuvent fournir des conseils sur les programmes
d'exercice adaptes a chaque situation.

Demander de l'aide

Les personnes atteintes d'HPN
peuvent éfre soumises & beaucoup
de sfress, fant physique que mental.
Cela implique gu'il est tres fréequent
de se sentir débordé par les activités
quotidiennes. En consequence,
demander de laide & la famille

et aux amis est important pour
soulager certaines des pressions
supplementaires causees par I'HPN.

Suivre un régime alimentaire sain
et boire abondamment

Bien manger est important pour fous,
et plus particulierement encore pour
les personnes souffrant de maladie
chronique. Les personnes atteinfes
d’'HPN doivent veiller & obtenir lapport
en nutriments dont elles ont besoin
fout en évitant les sucres et les
produits chimiques inutiles, afin daider
leur organisme a bien fonctfionner.



Voyages et assurances

Si une personne atfeinfe d’'HPN souhaite
voyager, elle doit en discuter avec son
equipe specialisee en HPN. Les assurances
voyage prevoient une couverture en cas de
probleme survenant loin du domicile. Lors
de la souscription, les assureurs demandent
souvent des détails sur dge des voyageurs,
leur destfination et toutes affections medicales
préexistantes, y compris 'HPN. II est donc utile
de disposer de ces renseignements, ainsi que de
fous les détails concernant le traitement, pour
pouvoir les fournir & la compagnie dassurances.
Si possible, il convient de veérifier que la
compagnie dassurances dispose d'un code
spéecifique pour 'HPN.

Grossesse

Pour les femmes atteinfes d'HPN, la grossesse
peut étre risquée tant pour la mere que pour
lenfant. Les femmes atfeintes d’HPN envisageant
une grossesse doivent en discuter avec leur
equipe specialisee en HPN afin dévaluer les
meilleures options permettant de reduire le risque
de complications en cours de grossesse. Une
communication étroife entre l'équipe obsteétricienne
et celle dhématologie est essentielle pour la
securite de la mere et du bebe.

Contraception

Pour les personnes atteintes d’HPN, les
meéthodes de confraception les plus stres sont la
spirale infravaginale diffusant de la progestérone
ou les préservatifs. Les contraceptifs oraux
combinés doivent éfre évités car ils peuvent
produire un risque accru de développer un
caillot sanguin. Les patientes doivent discuter

de la confraception avec leur équipe de

soins, qui pourra leur fournir des informations
complémentaires et des conseils.

Chirurgie

La chirurgie peut entrainer un certain nombre
de risques pour les personnes atteintes d’HPN.
Elle peut augmenter lactivité du systeme du
complement, ce qui entraine 'hemolyse. Dans
ce contexte, la chirurgie peut accroitre le risque
de caillots sanguins et causer des hémorragies
graves chez les personnes ayant un faible faux

plaguettaire (ce qui est possible dans I'HPN).

Les personnes atteinfes d’HPN requerant une
chirurgie doivent discuter avec leur medecin
spécialisé en HPN, afin de faire en sorfe que
foutes les mesures spécifiques puissent éfre mises
en ceuvre.

Thérapies complémentaires

Les thérapies complementaires sont celles
utilisées parallelement aux fraifements

medicaux traditionnels, felles que lassistance
sociopsychologique, laromatheérapie, les
massages ou les techniques de méditation et de
visualisation. Elles sont souvent utiliseées afin de
promouvoir le bien-étre physique et émotionnel,
et peuvent contribuer d ameliorer la qualite de
vie, d réduire le stress ef lanxiéte, a améliorer le
sommeil et a soulager certains symptomes. Les
équipes de soins seronft en mesure de fournir
des conseils sur les thérapies qui pourraient étre
sans risque et adaptées A chagque cas individuel.

NdH.] 2200 a1
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Parler de 'HPN

Parler
de 'HPN

Questions a poser au médecin/
a l'infirmiére concernant 'HPN
Une bonne relation entre les personnes atfeinfes
d'HPN et les médecins/infirmieres est importante
pour le succes de la prise en charge. Les
personnes atteintes d’'HPN pourraient tfrouver
utile de nofter les questions quelles souhaiteraient
poser A leur médecin ou & leur infirmiére avant

leurs rendez-vous. Les questions suivantes peuvent
constituer un point de départ intéressant :

— Qu'est-ce que 'HPN ?
— Quelle est la cause sous-jacente de 'HPN ?
— Comment 'HPN est-elle diagnostiquée ?

— Comment ['HPN est-elle surveillée/que
recherchez-vous ?

— Comment 'HPN sera-t-elle prise en charge ?

En outre, il est essentfiel que les médecins ef les
infirmieres soient pleinement informés de tous
les symptdmes, méme s'ils ne semblent pas
importants ou associes a I'HPN ; des details
concernant la date de debut des symptdmes,
leur fréquence de survenue et leur degre de

gravité doivent éfre fournis.

ooooooooooooooooooooooooooooooooooooooooooooooooo

Le carnet et journal des symptémes
fourni a la fin de cette brochure prévoit
un espace pour noter les questions et
consigner les symptémes au fil du temps.

ooooooooooooooooooooooooooooooooooooooooooooooooo



Communiquer avec la famille,
les amis et les aidants

Il est important pour la famille ef les amis d'une
personne atteinfe d’'HPN de bien comprendre
comment la maladie peut les affecter, afin de
les aider & comprendre comment la personne
peut se sentir et comment ils peuvent laider.

Recevoir un diagnostic dHPN peut faire naifre
une grande diversite deémotions et peut éfre

un moment stressant. Il est parfois difficile den
parler avec les membres de sa famille ; les
amis et la famille veulent souvent aider, mais ne
savent pas comment lancer la conversation par
crainfe de contrarier la personne qu'ils aiment.

Engager la conversation peut aider les autres

a se sentir plus a laise lorsqu'il sagit de leurs
preoccupations. Discuter de la maladie et des
réepercussions de I'HPN sur la vie quotidienne
peut éfre une maniére de partager des
sentiments ef des questions, ainsi que de donner
et de recevoir un soutien.

Préciser a lavance son sujet de préoccupation
peut faciliter I'entrée en matiere, par exemple :
« je suis inquiet a propos de mon faux
d’hémoglobine » ; cela peut permetfre daxer
la conversation sur les principaux problemes.

Parfois, il peut s‘avérer utile de parler a
un spécialiste ; il peut s‘agir d'un membre
du personnel de ['hépital, d'une infirmiere
spécialisée, d’un psychologue ou de ['une
des associations de soutien indiquées a la
fin de cette brochure.

Communiquer avec les enfants

Lorsqu'un parent est atfteint d’HPN, il peut lui étre
difficile de savoir ce qu'il faut dire et ne pas dire
& son enfant & propos de la maladie.

Toute discussion sur la maladie ou le fraitement
doit étfre adaptee a lGge de lenfant. Il vaut
souvent mieux éfre ouvert, car les enfants
peuvent ressentir les changements dans

la dynamique familiale, et il peut leur étre
bénefique de comprendre pourquoi un parent
se sent plus fatigue ou ne peut plus procurer
de soins aussi actifs que d’habitude.

: 6 aandoy)
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Témoignage d'un patient atteint d’HPN

Témoignage
‘un patient
atteint d'HPN . .

Lars est un patient atteint d'HPN, qui vit

en Allemagne. Il a gentiment propose de
partager son histoire pour servir de soutien
et d'information aux autres patients et a leur
famille, & leurs amis et aux aidants.

oooooooooooooooooooooooooooooooooooooooooooooooooooooooooooo

Nom : Lars

Age: 29 ans
Lieu de résidence : Stuttgart, Allemagne

Passe-temps : Je suis une personne active et
j'essaie de profiter au maximum
des joies de la vie. ['aime
différents sports et les activités
extérieures, et j'adore les
voyages.

oooooooooooooooooooooooooooooooooooooooooooooooooooooooooooo




Que s'est-il passé lorsque
Vous avez commencé

a développer des
symptémes d’'HPN ?

En 2008, jai souffert d'une
inflammation auto-immune du foie
(sarcoidose), qui a éfé traitée avec
succes par des corticoides. Apres
que jai recupere, ma numeration
sanguine a commence & baisser ;
mes medecins m'ont donc fait subir
des examens sanguins et mont fait
une biopsie de moelle osseuse. lls
mont diagnostique une suspicion de
syndrome myeélodysplasique de faible
grade, sans indication de fraitement.

Apres celg, jai souffert d'une
hypothyroidie (Une activité insuffisante
de la thyroide) mal traitée et d'une
inflamsmation du foie, ce qui a
considérablement affecté ma qualite
de vie. Jétais tellement fatigué de voir
des meédecins et des hdépitaux que
jai décide de continuer a vivre ef

A laisser de cote mes problemes de
santé. Cependant, dans les années qui
ont suivi, jai progressivement perdu
ma vitalite, mon énergie, ma force

et mes capacités de concentration.

Jai lutté pour pouvoir poursuivre ma
vie professionnelle et mes études &
femps partiel, et personne nNa compris
ce qui se passait. Ma famille et mes
amis commencaient a sinquieter ; ils
me disaient que jétais frop actif et que
je devais ralentir de temps en temps.

Jetais blafard, javais les yeux jaunes
et je me sentais fout le temps fatigue.

Parlez-nous des
événements qui ont conduit
a votre diagnostic d'HPN

Pendant une période stressante
de ma vie, jai fait une grosse crise
hémolytique. Cest arrivé vers la
Saint-Sylvestre 2013, pendant que
je preparais un examen important.
Jai eté subitement pris d'une
douleur abdominale atroce et de

vomissements, qui m'ont cloué au

lit pendant des jours. Ma mere m'a
emmené a Ihopital, ou les médecins
ont effectué foute une série d'examens
medicaux. Pour calmer mes douleurs
destomac, on ma prescrit de la
morphine, mais cela ne ma procure
aucun soulagement.

En dernier recours, un medecin de
'hopital regional a suggéré un fest
HPN, qui sest revele positi. On ma
donné un fraitement a base de
cortficoides et jai pu quitter 'nopital
au bout de quelques jours, en ayant
moins mal mais dans un bien pire
efaf. 'hopital régional n‘avait aucune
experience en HPN ; ils mont donc
adressé A un aufre médecin dans un
hopital universitaire, quelques semaines
plus fard.

A I'hépital universitaire, on mia dit
qu'il existait peu de donnees sur
I'HPN et que lavenir « nallcit pas étre
facile pour moi ». A ce moment-I&y, je
me suis sentfi completement seul et
impuissant.

On m'a prescrit un médicament

pour fluidifier le sang et ma dose

de corticoide a éfé reduite, de sorte
que mes douleurs abdominales sont
immediatement réapparues. Il semblait
qu'il nexistait aucun traitement
approprié, et je nai recu aucune
information utile concernant ma
maladie de la part des meédecins

que jai vus & l'époque.

A ce stade, 'hémolyse avait
enfierement detruit ma constitution
physique. Jetais demoralise et jai
perdu l'envie de vivre. Jai commence
a faire mes propres recherches ; je
passais des nuits entieres a lire tout ce
que je pouvais frouver ; jai méme Iu
des théses et des rapports medicaux
sur Internet. Jai finalement découvert
que I'hopital universitaire d’'Uim était
réputé pour étre specialisé dans le
fraitement des patients atteints d'HPN
et qu'il existait un meédicament, appelé
éculizumab (Soliris), susceptible de
m'aider.
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Chapitre 10 :

Témoignage d'un patient atteint d’HPN

Quel traitement avez-vous
recu pour votre HPN et
quel effet a-t-il produit
sur vous ?

Aprés avoir recu des perfusions
déculizumab (Soliris), ma fafigue a
disparu et jai pu arréter de prendre
les anficoagulants et les corticoides.
Heureusement, je nai pas presente
deffets secondaires du fraitement

et je suis reconnaissant de cette
incroyable ameélioration de ma qualite
de vie. Dans les premiers temps, ma
maladie ne sest pas améliorée parce
que I'hémolyse avait provoque des
calculs biliaires. Apres lablation de
ma vesicule biliaire, jai pu vivre avec

I'HPN sans presenter aucun symptome.

Quels aspects des soins
médicaux vous ont semblé
les plus utiles, et quavez-
vous trouvé le plus
frustrant ?

En ce qui me concerne, laspect le
plus utile des soins medicaux reside
dans le systeme de soins appréciable
dont nous bénéficions en Allemagne ;
il ma permis dobtenir de l'aide et un
traitfement une fois que javais frouve
le bon specialiste.

Je me suis senti tres frustré quand jai
recu le diagnostic ; il a retenti comme
une condamnation & mort, sans
béneficier daucune aide ni d‘aucun
soutien. Il n'y avait pas dinformations
pertinentes disponibles, et mes
medecins nNont pas été en mesure de
moffrir 'aide psychologique nécessaire
pour gerer le diagnostic, en particulier
a un dge Aussi jeune.

Je me serais senti plus & laise si 'un
des meédecins que jai rencontres
m‘avait adresse a un cenfre de
traitement spéecialise au lieu de me
laisser souffrir avec une stratégie

« datftente sous surveillance ».



Comment votre HPN vous
a-t-elle affectés, vous et
votre entourage ?

Etre confronté & une maladie rare,
potentiellement fatale, a entierement
changeé ma vie. Le processus de la
maladie a duré des années avant
que je recoive un diagnostic. Quand
le diagnostic est finalement tombg, ce
fut une amere douceur, comme un
soulagement et un fardeau en méme
femps. Les émotions sont devenues
accablantes, alors jai décidé de
consulter un psychologue, ce qui a
éte tres important parce que je ne
parvenais pas, par moi-méme, A gerer
la nouvelle situation et & adopter une
atfifude positive a legard de lavenir.
Je me suis rendu compte que ma
famille et mes amis étaient devenus
frés inquiets de me voir en

si mauvaise sante.

Dans la mesure ou I'HPN n'est pas
une maladie treés connue ef ou, en
apparence, les patients peuvent
souvent avaoir [air relafivement en
bonne santé, il est difficile pour

les personnes non atteintes d'HPN

de comprendre a quel point elle
peut affecter les malades, tant
physiqguement que mentalement.
Certfaines personnes qui nont pas

la chance de recevoir un diagnostic
précoce peuvent faire une dépression
parce qu'on les croit mentalement
malades compte tenu de labsence de
raisons physiques & leurs symptémes.

Jai lutté pour garder une vie normale
et éfre pris au serieux par la societe
et par les professionnels de santé.

Quel regard portez-vous
sur l'avenir ?

Actuellement, je me sens beni davoir
frouvé un médecin spécialise fiable
et un traitfement qui me permet de
vivre une vie quasi-normale. Jai repris
confiance ef je me réjouis & lavance
de mon avenir. Avoir une maladie
chronique comme I'HPN n'est pas un
cadeau, mais si Vous ouvrez votre
esprit et apprenez a accepter la
nouvelle situation, ce processus peut
vous montrer la valeur de la vie et &
quel point méme les petites choses
sont precieuses.

Si vous rencontriez
auvjourd’hui un patient
venant de recevoir un
diagnostic d’'HPN, quel
conseil lui donneriez-vous ?

Si vous venez de recevoir un
diagnostic d'HPN, sachez que vous
ne devez pas vous sentir seul. Tous les
autres patients atteints d’HPN savent
ce que vous traversez et ce que vous
pouvez ressentir par rapport & votre
nouveau diagnostic. Soyez assure que
vos médecins vous aideront de leur
mieux, et sachez que la recherche et
le développement pour notre maladie
sont fondés sur un haut niveau
scientifique. Je vous souhaite bonne
chance et jespere que mon histoire
vous a donné confiance en lavenir !
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Carnet des symptomes
du patient

Ce carnet est concu pour aider les
personnes atfteintes d'HPN & noter tous

les symptdmes ou problemes guelles
presentent. Un espace est egalement prevu
pour noter les rendez-vous a I'hoépital ef
toutes questions & poser au medecin ou

a linfirmiere. Les informations contenues
dans le carnet peuvent étre discutées avec
infirmiere/le meédecin & la visite suivante.
Les patients peuvent egalement demander
a leur infirmiere/médecin de leur noter les
informations importantes concernant leur
maladie.

Rendez-vous

Notez les prochains rendez-vous & I'hdpital dans le tableau
ci-dessous :

Carnet des symptomes du patient

Chapitre 11 :



Chapitre 11 :
Carnet des symptémes du patient
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Carnet des symptomes du patient

Chapitre 11 :

Carnet des
symptomes

Ce carnet des symptbmes peut étre utilisé
pour suivre tous les symptdmes pouvant se
présenter entre les visites a I'népital. Prenez
quelques minutes pour mettre ce carnet G
jour chagque semaine.

Ajoutez des notes dans la rubrique « commentaires »
du carnet afin de donner des détails complémentaires
concernant les symptémes présenteés.

Nofes :
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Fatigue iour ] semaine 1§ semaine 2f semaine 3  semire 5|
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(manque d‘énergie) Lond
Mardi
Mercredi
) Jeudi
Comment noteriez-vous vos
sympfﬁmes ? Vendredi
(1 correspond & léger Samedi
et 10 & séveére) T
: jour | Semaine &
N | semine 1 | semaine 2| semaine 3 | semaine 4ff semaine s
(maux d'estomac) Lond
Mardi
Mercredi
) Jeud
Comment noteriez-vous vos
sympfﬁmes ? Vendredi
(I correspond a léger Samedi
et 10 & séveére) T
= o o m Semaine 4
T— | semine 1 | semcine 2 semaine 3 | semaine 4ff semaine s
(urines foncées) Lond
Mardi

Mercredi @
Jeudi

Notez la couleur de

vos urinesde 1a 5 Vendredi
Dimanche
Essoufflement | sour || semaine 1] semaine 2 semaine 3  Semaine 5
(difficultés & respirer) Lund
Mardi
Mercredi
. Jeudi
Comment noteriez-vous vos
symptomes ? Vendredi
(1 correspond & léger Samedi
ef 10 & séveére) Simonche
- Ljour —
Dl e e [ Semaine 1 | semaine 2 semaine 3 | Semaine 5|
Lundi
Mardi
Mercredi
. Jeudi
Comment noteriez-vous vos
symptomes ? Vendredi
(1 correspond & léger Samedi

et 10 & sévere)

Dimanche
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Chapitre 11 :

Difficultés a avaler

Comment noteriez-vous vos
symptomes ?

(1 correspond & léger
et 10 & sévere)

Dysfonction érectile
(pour les hommes
uniquement)

Comment noteriez-vous vos
symptomes ?

(1 correspond & léger
et 10 & sévere)

Douleur ou cedéme de
la jambe

Comment noteriez-vous vos
symptéomes ?

(I correspond & léger
et 10 & sévere)

Faiblesse
(manque d‘énergie)

Comment noteriez-vous vos
symptémes ?

(I correspond & léger
et 10 & séveére)

Maux de téte

Comment noteriez-vous vos
symptémes ?

(1 correspond & léger
et 10 & sévere)

iour | semaine 1 | Semaine 2 semaine 5} semaine 4 semaine 5/

Lundi
Mardi
Mercredi
Jeudi
Vendredi
Samedii

Dimanche

iour ] semaine 1 | Semaine 2] semaine 5} semaine 4 semaine 5|

Lundii
Mardi
Mercredi
Jeudi
Vendredi
Samedii

Dimanche

Lundii
Mardi
Mercredi
Jeudi
Vendred
Samedii

Dimanche

Lundi
Mardi
Mercredi
Jeudi
Vendredi
Samedii

Dimanche

Lundi
Mardi
Mercredi
Jeudi
Vendredi
Samedii

Dimanche
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Problémes de iour ] semaine 1 | Semaine 2f semaine 3  semaine 5|
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concentration Lund
et de mémoire Mardi
Mercredi
) Jeudi
Comment noteriez-vous vos
symptomes ? Vendredi
(1 correspond & léger Samedi
et 10 & séveére) T
— jour | Semaine 4
T — | semine 1 | semaine 2 semaine 3 | Semaine 5.
les taches quotidiennes [
Mardi
Mercredi
; Jeudi
Comment noteriez-vous vos
sympfﬁmes ? Vendredi
(1 correspond & leger Samedi
et 10 & séveére) )
Dimanche

Veuillez donner un exemple :

Cela était-il do a: Si la réponse est « Autres », veuillez préciser : Q

Un essoufflement []

Une fatigue []

Des douleurs []

Autres []

Enumérez tous les autres symptémes ou fout autre facteur qui, selon vous, sortent de la normale. Vos
symptdmes vous ont-ils empéche de faire dautres choses qui vous sont habituelles ? Sila réponse est

oui, expliquez.

Notez toutes les informations dont vous souhaiteriez discuter lors de votre prochain rendez-vous G

I'hopital, ou foutes vos questions éventuelles.




Chapitre 12 :

Ou puis-je obtenir des informations complémentaires ?

OuU puis-je obtenir
des informations
complémentaires ?

Les sites internet suivants contiennent des
informations et des conseils relafifs a I'HPN et
a dautres maladies rares.

PNH Alliance : Stiftung Lichterzellen :
www.pnh-alliance.org.uk http://wwwlichterzellen.org/
Asociacion HPN : Facebook : PNH
wwwhpne.org Foundation Group :
https://www.facebook.com/
ORPHANET : PNHFoundation2fref=ts

www.orpha.net

DGHO (en anglais) :

https://www.onkopedia-

EURORDIS :

www.eurordis org guidelines.info/en/onkopediay/
guidelines/paroxysmal-nocturnal-

HEMATOSLIFE : hemoglobinuria-pnh/@@view/

www.hematoslife.org html/index html

AIEPN : DGHO (en allemand) :

www.aiepn.if https://www.onkopedia.com/
de/onkopedia/guidelines/

STEM ONLUS : paroxysmale-naechtliche-

www.astem.if haemoglobinurie-pnh/@@view/
html/index.html

ISS :

wwwiiss.it/cnmr/index.php2lang=I Europeqn Sociefy for

PNH National Service Blood and Marrow

(R-V) : Transplantation

www.pnhleeds.couk (EBMT) :
www.ebmtorg

PNH UK :

www.pnhuk.org

PNH | Aplastische

Andmie eV. :
http://www.aplastische-anaemie.
de/






Glossaire

Anémie : Diminufion du nombre de
globules rouges ou de 'hemoglobine
dans le sang.

Anémie aplasique (AA) : Trouble dans
lequel la moelle osseuse diminue ou arréfe
sa production de cellules sanguines.

Anémie hémolytique :Diminufion du
nombre de globules rouges due &
'héemolyse, destruction anormale des
globules rouges.

Anticoagulation (anticoagulants) :
Classe de medicaments qui agissent
pour prévenir la coagulation (formation
de caillot) du sang.

Artére(s) : Type de vaisseau sanguin
qQui fransporte le sang du coeur vers
différentes parties du corps.

Caillot sanguin/Thrombose : Les caillofs
sanguins se forment lorsque des parties
du sang dans lorganisme sagglomerent,
obsfruant potfentiellement les veines ou
les arteres. Les caillots sanguins peuvent
étre fatals car ils peuvent causer une
crise cardioque, un accident vasculaire
cerebral ef une atteinte dorgane, entre
autres problemes.

Clones de cellules HPN : Cellules
ayant été affectées par 'HPN. Les
clones HPN sont depourvus d'une
proteine qui atfache dautres proteines
a la surface externe des cellules.

Cytométrie en flux : Technique de
comptage et dexamen de particules
microscopiques comme les cellules et
les chromosomes.

Dysfonction érectile : Trouble présent
chez les hommes, qui affecte leur capacité
Q obtenir et & maintenir [érection.

Dysphagie : Difficulté ou géne & la
déglutition, un symptéme de la maladie.

Dyspnée : Difficultés & respirer.

Eculizumab (Soliris) : Type de
medicament appelé un inhibiteur du
compléement. Il agit en empéchant le
systeme du complément datfaquer les
cellules sanguines.

Erythrocyte : Globule rouge qui
confient 'hémoglobine ef qui fransporte
'oxygene dans les fissus.

Evénement thrombotique (ET) :
Evénement associé & la formation

de caillots sanguins sur des sites ou ils
peuvent causer une obstruction de la
circulation sanguine.

Géne PIG-A: Le géne PIG-A est le
gene responsable de la production

des protféines appelées ancres
glycophosphatidylinositol. Ces ancres lient
les proteines protectrices a la surface
des cellules, profégeant ces dernieres
des affaques du systeme du complément.

Greffe de moelle osseuse

(GMO) : Greffe de cellules souches
(généralement de moelle osseuse

ou de sang). Les cellules utilisées
peuvent étre les propres cellules
souches du patient (greffe autologue,
non appliquée dans 'HPN) ou celles
provenant d'un donneur (greffe
allogénique), comme dans 'HPN.

Hémoglobine : Subsfance presente
dans les globules rouges et transportant
'oxygene dans le sang.

Hémoglobinurie : Affection dans

laquelle la substance présente dans les
globules rouges et transportant foxygéne,
'hemoglobine, se trouve en concentrations
anormalement élevees dans [urine.

Hémoglobinurie paroxystique nocturne
(HPN) : Maladie dans laquelle les
globules rouges sont géenéres avec des
quantités variables ou nulles de proteines
protectrices. Cela enfraine leur éclatement
(Un processus oppelé hémolyse) et

peut provoquer de graves problemes
meédicaux ainsi que des complications
engageant le pronostic vifal.

Hémolyse : Destruction des globules
rouges par le systtme du compléement,
une partie du systeme de défense
naturelle de lorganisme. L'hemolyse
est la principale cause des signes, des
symptémes et des graves problemes
medicaux dans I'HPN, dont certains
peuvent engager le pronostic vital.



Hémolytique : Relafif a 'hémolyse.

Hypertension pulmonaire (HTP) :
Type de pression sanguine €levee qui
affecte les arteres des poumons et le
coté droit du coeur.

Insuffisance de la moelle osseuse :
Lorsque la moelle osseuse ne parvient
pas & produire des quantités suffisantes
de cellules sanguines pour repondre
aux besoins du corps.

Lactate déshydrogénase (LDH) :
Enzyme présente dans les globules
rouges, libéree au cours de 'hémolyse.
Le dosage de LDH peut permettre de
connditre lintensité de I'hemolyse chez
un patient.

Leucocyte : Type de globule blanc qui
contribue & protéger l'organisme contre
les infections.

Moelle osseuse : Substance présente
dans les cavités des os.

Mutation : Modificafion du matériel
genetique.

Plaquettes/thrombocytes : Eléments
du sang dont la fonction est darréter
les saignements en sagglomeérant pour
colmater les lésions des vaisseaux
sanguins.

Protéine a ancre GPI : Ancres

de proteine qui lient les proteines
protectrices & la surface des cellules,
les protegeant ainsi des attaques du
systeme du compléement.

Protéines : Molécules complexes
composees de chaines d'acides amines
qui sont des composants fondamentaux
de toutes les cellules vivantes.

Réticulocyte : Les réticulocytes sont
des globules rouges immatures produits
dans la moelle osseuse. lls infegrent
ensuite la circulafion sanguine pour
devenir des globules rouges matures.

T

\"

Syndrome myélodysplasique (SMD) :
Le SMD est une affection dorigine
sanguine qui survient @ la suite d'une
production inefficace de cellules
sanguines. Les personnes atteinfes de
SMD peuvent développer une anémie
seévere ef requérir des transfusions
sanguines. Dans certains cas, la
maladie peut saggraver et le patient
peut présenter une faible numération
globulaire causee par la défaillance
progressive de la moelle osseuse.

Systéme du complément : Partie du
systeme immunitaire ; groupe denviron
25 proteines agissant conjoinfement
pour aider les anticorps et les
phagocytes & detruire les bacteries, les
virus et les cellules anormales.

Taille de clone (se référant a I’'HPN) :
Pourcentage de cellules sanguines dans
le corps qui sontf affectées par 'HPN.
Souvent désigné par les termes petit/
grand clone.

Thrombocytes/plaquettes : Eléments
du sang dont la fonction est darréter
les saignements en sagglomerant pour
colmater les Iésions des vaisseaux
sanguins.

Thromboembolie : Obstruction d'une
veine ou d'une artere par un caillot
sanguin provenant d'un autre site.

Thrombose/caillot sanguin : Les
caillots sanguins se forment lorsque

des parties du sang dans lorganisme
sagglomerent, obstruant potentiellement
les veines et les arteres. Les caillots
sanguins peuvent éfre fatals car ils
peuvent causer une crise cardiaque,

un accident vasculaire cerebral et

une atteinte d'organe, enfre autres
problemes.

Veine(s) : Dans le systéme circulatoire,
les veines sont les vaisseaux sanguins
qQui fransportent le sang vers le coeur.
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