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Toutes les informations que vous transmettez sont intégrées dans 
la base de données de façon anonyme par l’intermédiaire de 
deux questionnaires. Un questionnaire, réservé au médecin de la 
Consultation, doit être rempli avec vous lors de votre rendez-vous 
médical (mais ça, c’est plutôt dans la théorie). Le second est un 
auto-questionnaire à remplir soi-même.  Ces deux documents sont 

téléchargeables sur le site https://fshd.fr. 

Vous ne pouvez pas encore les remplir en ligne. Il est 
nécessaire malgré tout d’avoir recours à un médecin 
afin qu’il signe le document appelé “Instructions 
pour le consentement”. Une fois tous les documents 
dûment remplis et signés, envoyez le tout par la poste 
à l’adresse indiquée sur l’auto-questionnaire.

Cela peut paraître un peu compliqué à faire seul chez 
soi. C’est pour cela que régulièrement le Groupe 
FSHD vous met à contribution lors des journées 
d’information FSH en région. Nous continuerons à le 
faire en vous conviant à des ateliers de remplissage 
du questionnaire FSHD. En 2020, nous solliciterons 
les franciliens, les auvergnats, les bretons et les 
champenois. A vos stylos donc ! Information essentielle 

ENTRE NOUS

Blog 		  http://groupefsh.blogs.afm-telethon.fr

Boîte mail 	 FSH@afm-telethon.fr

Facebook 	 �https://www.facebook.com/groupeFSH

�Permanence téléphonique
		  01 69 13 58 51 
		  Tous les mardis (sauf jours fériés) �entre 16h30 et 19h

Cette plage horaire ne vous convient pas et vous souhaitez 
entrer en contact avec nous par téléphone, envoyez un petit 
message sur la boîte mail nous indiquant vos disponibilités et 
votre n° de téléphone. Nous vous appellerons, c’est promis !

�Journées d’information en région
Des occasions de rencontres puisque nous venons chez vous ! 
Nous organisons deux ou trois fois par an, avec l’aide des Services 
Régionaux et des Délégations de l’AFM-Téléthon, des réunions 
d’information à destination des malades et de leurs familles.
Saint Brieuc : mai 2020 ; Reims : octobre 2020
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avant de pouvoir répondre à cette enquête, il vous 
faut impérativement avoir fait un test génétique afin 
d’avoir la confirmation de votre pathologie, et surtout 
pour connaître votre nombre de répétitions de D4Z4. 

Fin 2019, plus de 850 patients FSHD ont été incorporés dans cette 
base de données. Mille sont espérés d’ici 2022. Comptant sur votre 
contribution en nombre, nous sommes persuadés d’atteindre ce 
chiffre bien avant ! 

Véritablement, l’identification de patients FSHD est très importante 
puisque des espoirs de thérapie sont à notre porte. Bien souvent, 
nous sommes un certain nombre par famille à être atteint d’une 
dystrophie Facio-Scapulo-Humérale. N’hésitez donc pas à solliciter 
vos proches pour les inciter à participer.

L’AFM-Téléthon nous apporte quelques précisions sur le 
fonctionnement de cet Observatoire. Un contrôle qualité est 

exercé par un curateur, et l’accès aux données en vue d’exploitation 
est soumis à l’autorisation du comité de pilotage du registre. 

Même s’il n’égale pas encore le registre italien FSHD quant au 
nombre de malades impliqués, l’Observatoire National Français 
des patients atteints de Dystrophie Musculaire FSH (www.FSHD.fr) 
est bien parti pour s’imposer à tous les acteurs du domaine.



FSH ou FSHD ?
Quand on dit FSH à une personne lambda ou à un professionnel 
de santé qui n'a aucune idée de notre pathologie, il pensera 
automatiquement hormone … Faites un essai sur votre moteur 
de recherche en tapant FSH et voyez les réponses !

Pour nous, patients FSH, c'est notre dystrophie 
Facio-Scapulo-Humérale et pour les connaisseurs 
aussi. Mais qu’en est-il de FSHD alors ? Les 
recherches sur notre maladie, les associations, les 
laboratoires ont, depuis pas mal de temps, dépassé 
les frontières de notre beau pays. Et si vous tapez  

FSHD sur votre ordinateur, vous tomberez automatiquement 
sur la FSH. Car l'appellation couramment utilisée partout dans le 
monde provient du mot anglais : FSHD - Facio Scapulo Humeral 
Dystrophy. Pour plus de clarté et une meilleure visibilité, votre 
Groupe FSH souhaite changer dans quelques temps de nom 
pour devenir le Groupe FSHD. Vous en serez vite informés, soyez-
en assurés.  L'Association américaine FSH Society vient de faire 
cette démarche et se nomme dorénavant 
FSHD Society. Harmonisons mondialement 
notre appellation pour une meilleure visibilité.



INTERVIEW

L’Association Amis FSH est 
impliquée dans la diffusion de la 
Base de données. Nous les avons 
interrogé sur leurs motivations et 
sur ce qu’ils en attendent.

L’observatoire a souhaité donner un nouveau souffle à sa 
base de données Dystrophie Musculaire Facio-Scapulo-
Humérale. Au même titre que le groupe FSHD de l’AFM-
Téléthon, vous avez été sollicités pour apporter votre 
contribution. Comment celle-ci s’est faite ?

Notre contribution s’est faite assez naturellement. Marie-
Martine nous a invité à la journée FSH de Nice il y a un an. 
Nous y avons fait la rencontre du professeur Sabrina SACCONI 
et de Benoît SANSON en charge de la base de données FSHD 
française. Au regard des enjeux actuels (le «clinical readyness»), 
il nous a paru tout à fait indispensable de prendre le train en 
marche et de promouvoir cette base de données. D’ailleurs, 
partout dans le monde, des initiatives de collectes de données 
se multiplient. Ce n’est pas un hasard !

Que pensez-vous de cette base de données ?

À l’heure où les premiers essais cliniques anti-DUX4 voient le 
jour, il faut que nous soyons tous prêts à les accueillir. Pour les 
chercheurs, il faut être capable de mesurer la performance 
d’une molécule thérapeutique. Cela passe nécessairement 
par une parfaite compréhension de l’histoire naturelle 
de la maladie. Et ces études longitudinales ne peuvent se 
réaliser sans la participation des malades. Et puis, ces essais 
vont s’appuyer sur des cohortes respectant des critères 
très spécifiques (niveau d’atteinte, âge, date de diagnostic, 
capacité de marche...). Une base de données FSHD ne peut 
que permettre la meilleure sélection de patients sur ces essais. 
Finalement, être dans cette base de données aujourd’hui, 
c’est être contributeurs des meilleures études de la FSHD mais 
c’est aussi être candidat aux futurs essais thérapeutiques. Les 
patients ont besoin d’essais. Les essais ont besoin des patients. 
Et notre base de données est au cœur de cette relation. 

Quelles ouvertures, à votre avis, peut-elle nous apporter ?

Clairement, à l’initiative du professeur SACCONI, cette base 
de données a rapproché nos deux organisations (Groupe 
FSHD de l’AFM-Téléthon et Amis FSH). Nous avons déjà promu 
ensemble cette Observatoire lors de réunions de patients. 
On en profite pour exposer les avancées de la recherche 
notamment grâce au Professeur BELAYEW. 
Mais je suis persuadé que notre partenariat va se renforcer. 
Nous sommes complémentaires et nos forces doivent s’unir 
dans l’intérêt des patients dans le but d’offrir les meilleures 
prises en charge et d’accélérer les essais thérapeutiques.

Merci beaucoup à Sabrina SACCONI, Benoît SANSON 
et Amis FSH pour leurs contributions à cette lettre 
d’information.

TRADUCTION

Un certain nombre d’entre vous nous ont 
demandé la traduction des passages en 
anglais de notre édition spéciale. Nous n’avons pas jugé 
intéressant de traduire les titres des interventions car trop 
techniques et compliquées à comprendre pour des non 
professionnels. Nous les avions notés à titre indicatif. En 
revanche, voici la traduction du témoignage révélé en 

introduction du congrès de Marseille. 

Je m’appelle Marie-Martine. J’ai 62 ans et les 
premiers symptômes de ma FSHD sont apparus 
vers l’âge de 13 ans. Le problème : le diagnostic est 

arrivé seulement à l’âge de 38 ans ! Pouvez-vous imaginer ce 
qu’a été ma vie ? En plus de ce problème, je n’ai aucun signe 
corporel visible. J’ai toujours eu une passion pour la danse et ai 
commencé la danse classique à 6 ans. J’ai obtenu mes diplômes 
de professorat de danse et de yoga. En fait, sans le savoir, toute 
cette activité physique m’a été très bénéfique. Elle a renforcé 
mon corps et maintenu mes muscles en vie. Mais, pour être 
un bon danseur, il faut faire beaucoup d’efforts et s’entraîner 
plusieurs heures par jour … C’était bien évidemment beaucoup 
trop, vraiment trop. Au final, je n’arrivais plus à bouger, et je 
ne comprenais pas pourquoi. Les médecins me disaient que 
j’étais trop paresseuse, que c’était dans ma tête etc.. La douleur 
devint terrible (aux épaules, cou, mâchoire, tête, lourds maux 
de tête). Progressivement, j’ai dû arrêter l’un après l’autre 
mes cours de danse dans un premier temps, puis mes cours 
de yoga. Quand, le diagnostic est arrivé, ce fut comme une 
délivrance. Enfin, je savais pourquoi j’étais si malade. Ce n’était 
pas dans ma tête. Je pouvais enfin comprendre et décider 
ce qui était bon pour moi. Je recommençais la pratique du 
yoga et de la danse mais de façon à ce que ce soit une vraie 
rééducation, comme une kinésithérapie. La fatigue est un 
frein pour avoir une vie « normale ». Tous ces efforts que j’ai 
dû faire ont entraîné une fatigue telle que j’ai dû adapter 
mon quotidien, ma routine journalière. Cela a aussi un effet 
négatif sur mon cœur actuellement. Comme je vis seule, 
l’effort physique est inévitable. (Si vous voulez en savoir plus 
sur ce problème de la fatigue chez les FSHD, vous pouvez lire 
notre lettre d’information sur ce sujet. Elle est disponible …). 
Je ne suis pas seule ! Dans ma famille, ma mère avait la FSHD 
qu’elle a transmise à ses trois enfants : mon frère, ma sœur et 
moi. Ma sœur a trois garçons, deux d’entre eux en ont hérité. 
C’est un autre problème bien difficile à vivre. Voilà ma vie avec 
une FSHD. 
Je ne voulais pas rester sans rien faire, attendre passivement. Je 
préfère agir autant que je peux. C’est ainsi que je suis devenue 
bénévole à l’AFM-Téléthon il y a environ 12 ans. C’est ainsi 
que je devins « la voix des patients FSHD», tout comme mes 
collègues Sophie et Sylvie, présentes aujourd’hui et comme 
mes amis impliqués dans les associations FSHD et présents 
ici également. Après tous ces témoignages, vous pouvez 
comprendre pourquoi nous sommes là aujourd’hui, très 
impatients de savoir où nous en sommes sur le chemin de la 
guérison.  Nous sommes très heureux de vous rencontrer tous, 
de vous exprimer ce que l’on attend. Merci beaucoup pour tout 
ce travail que vous faites pour nous. Tous nos remerciements 
à la FSHD Society, à June, à Frédérique et à tous ceux qui ont 
organisé ce 26ème Congrès FSHD, et qui est le premier ici en 
France où nous vous accueillons avec grand plaisir. 
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