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Education 
 

• Réseaux sociaux 

          exemple: Arabie saoudite 

                           Kenya 

• Education entre paramédicaux 

• Education entre paramédicaux oneline 

• Formation de patients à patients 

 

                              



Introduction et objectifs: 
     Anxiété à l’annonce du diagnostic 
Prise en charge au niveau tertiaire des maladies hémorragiques  
provenant de tout le territoire 
Arabie Séoudite:  société conservatrice  où l’information concernant la 
maladie n’est pas facilement partagée à cause de la stigmatisation d’où 
l’isolement 



• Materiels et Methodes: 
    Un groupe WhatsApp appelé “Consult your Doctor” a 

été  crée par les pères des patients en janvier 2015 et 
un groupe de médecins ( hématologistes, diéteticiens, 
gynécologues et dentistes et une infirmière,  

    un pharmacien , un physiothérapeute et une assistante 
sociale) 

 
•  Les parents et les patients apprennent  du groupe et 

des uns des autres et recrutent d’autres malades au 
groupe 



Resultats:  

• 100 participants sont ajoutés au groupe  en un an. 
(VIII puis Facteurs  IX, XIII, XI, V, VII, II,I ). 

• En moyenne 5 consultations par jour 

• Traumatisme et le traitement +++ 

• Blessures , saignement buccal, la préparation pour 
l’extraction dentaire,…. 

• Problèmes extra-médicaux: rendez-vous,assurance, 
vacances …. 



  Conclusions:  
•  les Parents sont psychologiquement rassurés lorqu’ils 

apprennent qu’ils ne sont pas seuls et acceptent l’aide 
•  les patients agés ont un effet positif sur les plus jeunes 
• Il est interessant de voir les familles partager leur 

histoires 
• Les consultations en urgence sont évitées 
• Le réseau social peut être adopté comme support 

effectif en cas de maladie chronique même dans une 
société conservatrice  comme l’Arabie Séoudite 
cependant une plateforme comme twitter incluant les 
chirurgiens orthopédistes peut-être explorée 



Introduction et objectifs: 
• Connaissance inadéquate sur l’hémophilie parmi les 

travailleurs de la santé et la population générale 
 
• Des efforts doivent être faits pour améliorer la situation 
     Exemple : lancement d’un réseau social type messagerie 

dans la région cotière du  Kenya. 
 
• Les objectifs: augmenter les connaissances sur l’hémophilie 
     Améliorer la qualité des soins et l’accéssibité au traitement 
 
• la région cotière du  Kenya compte  1.2 million habitants et 

environ 290 hémophiles. 



   Materiels and Methodes:  

• Un  Groupe Whatsapp a débuté en mai 2015. Composé 
de 42 membres: 24 patients, 12 tuteurs et  6 cliniciens. 

•  Communication sous forme de texte et de photos 
décrivant les symptômes sont fournis par le patient ou 
son tuteur.  

• Le clinicien étudie l’information et donne le conseil 
approprié: référer le patient, envoyer les facteurs, 
recommandations pour le traitement et le suivi. 

• Education des tuteurs 



  Resultats: 

•  Six previously undiagnosed persons ( PUPs) ont 
été testés sur une période de 7 mois 

• Les 6 sont des hémophiles et ont saignés, 4 
modérés et 2 sévères 

•  2 workshops ont été organisés 

• Difficultés: longues distances pour l’accès aux 2 
centres de soins pour hémophiles à Nairobi et 
Eldoret 



     Conclusions: 

•  Accessibilité: un challenge dans les pays en 
voie de développement 

• Ce programme a montré comment les 
technologies  modernes sont simples moins 
coûteuses et facilement accéssibles pour 
étendre et disseminer  les connaissances  et 
les pratiques  et ainsi sauver des vies 



    Introduction et Objectifs:  

• Depuis 2010 The Royal London Comprehensive 
Care Centre: journée d’étude sur l’hémophilie 
pour infirmières. 

•  L'enseignement fait par les infirmières autres 
que celles s’accupant des désordres 
hémorragiques  n’est pas optimum  

• Le but de notre étude est d’éduquer ces 
infirmières pour supprimer leur anxièté et ainsi 
améliorer la prise en charge des patients 



    Materiels and Methodes:  

• 3 journées d’étude  

• Combinaison d’un apprentissage classique  et de savoir 
faire avec un groupe de  travail avec des patients.  

• Sujet: vue générale sur les désordres hémorragiques,le 
traitement et le coût, le rôle de la  physiothérapie, les 
infections virales associées, les hémorragies chez la 
femme, l’hémophilie acquise et la prise en charge dans 
les pays en voie de développement 

• Avec un  Feedback 



    Resultats:  

• Plus de  84% de réponses excellentes  

• et 71% :style de présentation excellent.  

• 100% estiment l’étude bonne ou excellente 

• 86%  des participants ont dit que ces journées 
vont les aider dans leur activité  



     Conclusion:  

• succés  

• Confiance en soi augmentée 

• Multidisciplinarité 

• Extention  de la formation 

 



Introduction et objectifs 

• Au Canada les patients hémophiles sont pris 
en charge au niveau de centres de traitement 
pour hémophiles 

• Pas de formation formalisée des infirmières 

• Mécénat: programme de dix modules a été 
crée 

• Ce programme a été rapidement adopté 



 



       
 
• Results: 
       An online e-learning tool has was developed that can 

be accessed by anyone interested in using the material 
to train nurses new to hemophilia care, for HNC 
succession planning, or to development a nursing 
fellowship in their own institution. 

 
• Conclusion:  
       Managing hemophilia and inherited bleeding 

disorders is a unique area of nursing that requires 
specific education. Having an organized, online tool 
could provide the framework for educating nurses to 
this specialized area of care. 



• Un environnement psychologique ,social et 
éducatif  est crucial pour la prise en charge d’un 
patient. 

• Plusieurs études ont démontré  l’amélioration de 
la situation par l’apprentissage des parents.  

• un programme validé  comme celui de parents 
stimulant d’autres parents (PSP) selon le modèle 
US est appliqué aux parents du nord et du nord-
est de l’Inde apporte les outils nécéssaires. 

 



• Methode:  Le PSP comprend 10 sessions 
délivrées en 2 jours et demi 

• Le programme est dispensé par une équipe de 
facilitateurs entrainés à 10 à 12 couples de 
parents d’enfants malades agés de 4 à 14 ans. 

 
• Les parents reçoivent un manuel  d’exercices 

pratiques  avec des exercices à domicile 
• Les parents sont entrainés en tant que parents 

éducateurs  pour former d’autres parents sur les 
10 chapitres 



Résultats:  
  parents « éducateurs » 
• Changement de comportement des parents formés vis-

à-vis de leurs enfants 
• Moins de stress 
• Meilleure relation parents-enfants 
• Meilleure estime de soi 
• meilleure assurance 
• parents « éducateurs » et parents falicitateurs 
    pour former les patients et leur parents (fondation 

NovoNordisk) 
 



Au total 
 

• L’éducation  ne se discute pas 

• Les approches peuvent différer d’un pays à 
l’autre et dans un pays d’une région à l’autre 

• Les nouvelles plateformes sont adaptables 
rapidement 

• La multidisciplinarité  avec le patient partie 
intégrante 

•  l’évaluation 



Génétique 
  

• Séquençage de gènes nouvelle génération 

 

• Disparité entre les laboratoires 

 

• Génotypes et développement d’inhibiteurs 

 

 



Next Generation DNA sequencing for haemostatic and 
platelet disorders 

ANNE GOODEVE , LAURA CROOKES, NIKOLAS NIKSIC and 
NICHOLAS BEAUCHAMP 

Sheffield Children’s NHS Foundation Trust, Sheffield, UK 

           Introduction et Objectifs:  

• L’ introduction du séquençage de gènes nouvelle génération a 
révolutioné l’analyse génétique.il a supplanté la méthode 

Sanger 
 

           Materiel et Méthodes:  

• Un panel de 13 genes  est utilisé (ADAMTS13, F5, F8, F9, 
F13A1, F13B, FGA, FGB, FGG, ITGA2B, ITGB3, MYH9 and VWF).  

           Utilisation de la méthode  Illumina MiSeq ou HiSeq.  
            



Next Generation DNA sequencing for haemostatic and platelet 
disorders 

ANNE GOODEVE , LAURA CROOKES, NIKOLAS NIKSIC and 
NICHOLAS BEAUCHAMP 

Sheffield Children’s NHS Foundation Trust, Sheffield, UK 

71 patients analysés  

• mutations identifiées chez 50(70%).  

• Sept patients: pour le fibrinogene, FXIII  et 
thrombasthenie de Glanzmann,  

• Mutations du  F8: 29/36 (81%). 

• Mutation détéctée chez  6 femmes /10 

•  8/14 maladies  de von Willebrand (VWD) 



Discrepancy of F8 and F9 gene variant classifications between clinical 
laboratories 

MICHELLE ALABEK, MARGARET RAGNI, LYNN MALEC and 
CRAIG SEAMAN 

Hemophilia Center of Western Pennsylvania, Pittsburgh, PA, USA 

• Introduction and Objectives:  
• Variant classification is a critical element of the genetic testing 
process which can influence a test result’s current clinical utility. 

•  Clinical laboratories utilize lines of evidence to categorize an 
identified variant into one of the following classifications: 
pathogenic, likely pathogenic, uncertain significance, likely benign, 
benign. Not all variants in the F8 and F9 genes are pathogenic. 
Targeted,familial genetic testing for F8 or F9 gene variants which 
are not pathogenic may lead to inaccurate risk assessment and 
genetic counseling for relatives.  

• We review the experience of our Hemophilia Treatment Center 
(HTC) with discrepant F8 and F9 variant classifications between 
clinical laboratories. 



      Methods and Materials: 
•  Patients with hemophilia A or B from our HTC who had a genetic 

test result, including an interpretation and classification, from more 
than one clinical laboratory were identified. Interpretation and 
classification of test results were compared for each individual. 

 
    Results: 
•  Twelve patients were identified with ten unique variants, 

summarized in table 1. Two variants were each identified in two 
patients, not known to be related.  

• Results were from 3 clinical laboratories. Seven individuals (58.3%) 
had a discrepant variant classification between their two laboratory 
reports. 

•  Eleven individuals (91.7%) had at least one different line of 
evidence documented between their two laboratory reports. 
 



 
    Conclusions: 
•  Variant interpretation and classification can be laboratory-dependent. 
• Collaboration between our HTC’s physicians and genetic counselor has 

been helpful for determining clinical implications of variant 
classification for patients and families. 

• Understanding a laboratory’s internal process for variant classification 
has also been helpful, and this may be one of many factors to consider 
when selecting a laboratory. 

• Recent American College of Medical Genetics guidelines may help to 
improve consistency across laboratories; however, providers should 
still understand variant classification concepts in order to best assess 
the clinical utility of a genetic test result. 



Genotype and inhibitor-development in hemophilia patients in Japan 
K E I J I NOGAMI1 MASASHI TAKI, 2 TETSUHITO KOJ IMA, 3 
KEIKO SHINOZAWA, 4 KATSUYUKI FUKUTAKE5 and MIDORI 

SHIMA1 
1Department of Pediatrics, Nara Medical University, Kashihara, Japan; 2Yokohama 
City Seibu Hospital, St. Marianna University School of Medicine, Japan, Yokohama, 
Japan; 3Department of Pathophysiological Laboratory Sciences, Nagoya University 

Graduate School of Medicine, Nagoya, Japan; 4Department of Molecular Genetics of 
Coagulation Disorders, Tokyo Medical University, Tokyo, Japan; and 5Department of 

Laboratory Medicine, Tokyo Medical University, Tokyo, Japan 

Introduction and Objectives:  
Some studies reported the relationship between genotype and development of inhibitor in 
hemophilia A(HA) patients. It has been little reported how the real situation of genotype, 
phenotype, treatment and inhibitor-development are in Japanese HA (HB) patients, 
however. We have set out to analyze genotype and investigate the inhibitor-development in 
Japanese patients through a nation-wide research called Japanese hemophilia inhibitor 
study (J-HIS) since 2010. 



• Materials and Methods: 

•  J-HIS consists of a retrospective study (J-HIS1) 
and prospective one (J-HIS2).  

• The patients enrolled in J-HIS1 have (had) 
been affected by inhibitor development, while 
the patients in J-HIS2 were diagnosed as non-
inhibitor at enrolled time-point.  

• F8 or F9 was sequenced in DNA obtained from 
patients enrolled in our study. 

 



 

• Results:  
• One hundred and six patients in J-HIS1 consist of 

91 HA (severe 81%, moderate 17% and mild 2%) 
and 15 severe-type HB.  

• Genotypes in 50 HA and 8 HB of them were 
identified as follows: 21 inversions, 4 nonsense, 7 
missense (p.Ala111Thr, p.Pro165Ser, 
p.Gly498Arg, p.Arg503Cys, p.Arg2016Trp, 
p.Gly2022Asp  and p.Trp2248Arg), 10 small in/del 
(SID), 7 large deletion (LD) and 1 splicing 
mutation in HA,  

• and 4 nonsense, 1 missense, 1 LD and 2 SID in HB. 

 

 



 

   Results:  
• 289 patients consisting of 241 HA (69%, 16% and 

15%) and 48 HB (58%, 25% and 17%) were 
enrolled in JHIS2. 

• Genotypes in 179 patients (148 HA and 31 HB) of 
them were as follows: 55 INV (including 20 with 
inhibitor-development during observation (inh+)), 
1 LD (1 inh+), 46 missense (2 inh+), 17 nonsense 
(6 inh+), 20 SID (6 inh+) and 9 splicing (4 inh+) in 
HA, and 3 LD (1 inh+), 3 nonsense (2 inh+), 1 SID 
(1 inh+), 14 missense (0 inh+), 8 splicing 

• (1 inh+) and 2 promotor mutations (0 inh+) in HB. 

 

 





Conclusion 
 

 

• The relative risk of inhibitor-development in LD, 
nonsense and splicing were higher than that in 
inversion, whilst that in SID and missense were 
lower than that in inversion among HA in J-HIS2. 

•  Most patients with missense mutation in JHIS1 

    showed severe-type and each mutation seemed 
to affect the conformation essential to facilitate 
the hemostatic function resulting in inhibitor-
development.  



Au total 

 



Vide sidéral 
 

    Pas la moindre étoile, galaxie, gaz ou autre 
matière noire à perte de vue : un immense 
vide d'un milliard d'années-lumière de large.  

 


