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 Les organisateurs :
• le centre de référence Marhea
• l’association AIRG-France

 Les thématiques :
• aspects cliniques chez le fœtus, l’enfant et l’adulte
• physiopathologie
• conseil génétique
• recherche clinique et recherche fondamentale
• témoignages de patients, les problèmes au quotidien

 Les intervenants :
• médecins néphrologues, obstétriciens, pédiatres, généticiens, psychiatres,

chercheurs,  infirmiers, diététiciennes, institutrices, impliqués dans un
domaine lié au syndrome de Bartter ou au syndrome de Gitelman
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Centres de référence maladie rares
– Plan national maladies rares 2004-2009, plan numéro 2 en 2011:

« Assurer l’équité pour l’accès au diagnostic, au traitement et à la prise en charge »

• Création de 131 centres de référence maladies rares. Nos missions :
• Permettre le diagnostic des maladies rares

• Optimiser la prise en charge des patients et des familles

• Harmoniser les pratiques médicales et les connaissances (référentiels)

• Promouvoir et développer les programmes de recherche

• Etre l’interlocuteur des autorités administratives, des professionnels de santé
de proximité, des associations de patients

• Développer une dynamique de coordination avec les centres (français ou 
internationaux) prenant en charge les mêmes pathologies

• Participer à la surveillance épidémiologique des maladies rares

• Former et informer patients, familles et médecins de proximité
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Maladies Rénales Héréditaires de l’Enfant et 
de l’Adulte (MARHEA)

Les spécificités de MARHEA : multi-sites, multidisciplinaire

- Trois services de néphrologie pédiatrique et deux services de néphrologie adulte
- Un service d’explorations fonctionnelles rénales et un Centre d’Investigation Clinique
- Deux départements de génétique et un département d’immunologie 

permettant le diagnostic moléculaire et le conseil génétique

- Historique: développement de travaux de recherche (clinique et 
fondamentale) ayant généré des domaines d’expertise
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Maladies Rénales Héréditaires de l’Enfant et de 
l’Adulte (MARHEA)

Les collaborations de MARHEA :

• Trois autres CDR Maladies Rénales Rares
et un réseau national de centres de 
Compétences (Société de Néphrologie 
Pédiatrique)

http://asso.orpha.net/MARHEA

• Associations de patients
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JOURNEE syndromes de Bartter et de Gitelman

Session 1 : Le métabolisme du sodium, le syndrome de Bartter

10 : 15 Le métabolisme du sodium : le sel, d’où vient il, que devient il dans l’organisme ? Dr Marion Vallet
10 : 40  Le syndrome de Bartter avant la naissance : Dr Véronique Cayol 
10 : 55 Prise en charge du nouveau né prématuré « attendu » atteint de syndrome de Bartter: Pr Jean-François Magny
11 : 10 Le syndrome de Bartter après la période périnatale : Pr Georges Deschênes

11 : 40 Pause café

12 :00 Session 2 : Le syndrome de Gitelman

12 : 00  Le syndrome de Gitelman chez l’enfant Dr Jean Luc Andre
12 : 15  Le syndrome de Gitelman chez l’adulte  Pr  Olivier Devuyst
12 : 30 Les complications rhumatologiques du syndrome de Gitelman Dr Karine Briot

13 : 00 Déjeuner-Buffet

Session 3 :Conseil génétique, recherche clinique et fondamentale

14 :00 Le diagnostic moléculaire et le conseil génétique Dr Rosa Vargas-Poussou
14 :15 Les bases de données Mme Diana Kahila
14 :30 Essais thérapeutiques dans le syndrome de Gitelman Dr Anne Blanchard
14 :45 Expression des protéines mutées dans le syndrome de Bartter Pr Jacques Teulon

15 :15 Session 4 : tables rondes vie quotidienne
Session syndrome de Bartter : salle  verte; Session syndrome de Gitelman : auditorium
Discussion libre autour des questions et des témoignages des patients et des familles,  avec les médecins, les chercheurs, 
les psychiatres, les assistantes sociales, les infirmières, les diététiciens, les institutrices, les patients et les familles : vie quotidienne, 
diététique, croissance, scolarité, vie professionnelle, accès au diagnostic, situations d’urgence, effets des médicaments, 
transmission de la maladie, conseil génétique, ……
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Remerciements

C’est votre journée. Participez, intervenez !

• Tous les intervenants

• Les sponsors : 
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