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LES CENTRES DE REFERENCE MALADIES RARES

'YS YIEFRAS NINB (2dz0KS dzy y2YONB NBadNBAyd RS |1
en population générale. A noter que tescers rares et les maladies infectieuses rares ne sont pas dans
fS OKIYLI RSa YIfFRASAE NINBa (St 1jdzQl dz22 dz2ZNRQKdzA R

La clarification de la structuration de la prise en charge des maladies rares en France constitue un enjeu

de santé publiquenajeur, contribuant a la pérennisation de I'excellence frangaise dans ce domaine. A

ce titre, la relabellisation en 2017 des centres de référence maladies rares (CRMR) facilite I'orientation

des personnes malades et de leur entourage et permet aux paiests de santé de proposer un

parcours de soins pertinent. 109 centres de référence pour la prise en charge des maladies rares
(CRMR), mulSites ont été relabellisés par le Ministére des Solidarités et de la Santé et par le Ministére

RS fQ9yaBANBESE8aME &S I wWSOKSNOKS S RS20220LYyy 20!
Un centre de référence (site coordonnateur ou site constitutif) rassemble une équipe hospitaliere
hautement spécialisée ayant une expertise avérée pour une maladie raregroupe de maladies

NI NBasx Sid ljdzh RS@St2LIIS az2y OGAGAGS RIya- £ Sa R:
formation et de la recherche. Cette équipe est médicale mais intégre également des compétences
paramédicales, psychologiques, méeoaiales, éducatives, sociales et des partenariats avec les
associations de personnes malades. Un CRMR estamfulti Sa® Lf Sad O2yadaiddzss
O22NR2YYylI(GSdz2NJ S RQdzy 2dz LX dzAASdzNBE &AGS&un®2yaidai
attraction régionale, interrégionale, nationale, voire internationale.

Les missions des centres coordonnateurs et constitutifs sont au nombre de 5 :

- Mission de coordinationun centre de référence identifie, coordonne et anime son réseau de
soins.i RSTAYAG SiG YSG Sy dzdz@NB dzy LI Yy RQlFOUAz2Y
en concertation et en cohérence avec sa FSMR de rattachement. Un centre de référence
participe activement au fonctionnement et aux actions du ou des réseaux eunsope
référence au(x)quel(s) il est rattaché.

- Mission de prise en charge (proximité et recouts} centres assurent une prise en charge
pluridisciplinaire et pluprofessionnelle diagnostique, thérapeutique et de suivi.

- aldaArzy RO&HEIS NTerkrSest expert dans les maladies rares pour lesquelles
Af Sad tlroStftaase ! OS GAGNBI At R2AG 2NHI yA:
RQF LJJdzA | dzZLINBa RS &aSa LI ANRBRZI K2 aiddhssikdudatB, NBE S
médicosocial, social et en partenariat avec les associations de personnes malades.

- Mission de recherché @I f 2NAASS Fdz GNI SNB RS&a | OGAQDAG:

- alddAz2y RQSyaSA 3y éiéydide EiencRBomew, Ndifite duApariftipe
a des enseignements universitaires, postuniversitaires et-erivarsitaires dans le domaine
des maladies rares dont il est le référent, en formation initiale ou éligibles au développement
professionnel continu (DPC).Dsupports de formation a distance sont élaborés et diffusés.

'y aAGS O2yaidAadGdziAT &S 2daAaGATAS RIya o OFLa Y az)j
de recherche ou de formation pour une ou des maladie(s) rare(s) ou une forme phéammtypiq

LJ NI A Odzft ASNB RQdzyS YIfFRAS NINB RIya €S LISNAYSGN
pédiatrique ou adulte complémentaire de celle du site coordonnateur et de structurer ainsi la liaison



pédiatrieadulte, soit, il ales mémes activitt RQSELISNIAaSE RS NBO2dzNAZ RS |
le site coordonnateur mais la prévalence ou la diversité des maladies rares concernées par le CRMR
f SAAGAYSYy Ul a2y SEAaAGSYyOS SiG tQ2NHFyAaldA2Yy (SNNR

Les centres de compétence sa#diés a la prise en charge de proximité pour les personnes atteintes
RQdzyS YItFRAS NINB Si t f I -hdpkad. NSRdsyfentiarpasy enRiurgdJr NI 2
et le suivi des personnes atteintes de maladies rares au plus proche &2evdrhA OA £ ST & dzNJ f |
maillage territorial adapté et en lien avec le réseau de CRMR dont il dépend fonctionnellement. lls

LI NOHAOALISY(G S3FfSYSyidxz Sy Gryd 1[[dz§ RS o0Saziy:
appartiennent. Pour les filieres deanté dédiées a la mucoviscidose, a la sclérose latérale
amyotrophique et autres maladies du neurone moteur et aux maladies hémorragiques
constitutionnelles, ces centres assurent une prise en charge de proximité 24h/24h : ils sont identifiés

comme centresle ressources et de compétences (CRC).
LES FILIERES DE SANTE MALADIES RARES

Les 23 filieres de santé maladies rares (FSMR) ont été mises en place-281%0d4ns le cadre du

PNMR2. Elles couvrent chacune un champ large et cohérent de maladies rgyascheitdans leurs
YEYAFSadlGA2yas € Sdz2NE O2yasSldsSyoOoSa 2dz £ SdzNJ LINR &S
organe ou systeme. Chaque FSMR réunit tous les acteurs impliqués dans une thématique définie du
champ des maladies rares associargrsamts, chercheurs, représentants de malades et industriels.

[ S4 YAaaArzya RQdzyS C{aw aS RSOftAYySyid I dzi2dzNJ RS «c
et enseignement, formation, information.

- Amélioration de la prise en chargene FSMR impudset coordonne les actions visant a rendre
L dza tAaAo0fS SG L)X dza | O0SaaAaotsS tQ2FFNBS RAL 3
éducative, médicsociale et sociale dans les maladies rares et les partenariats avec les
associations de persons@alades.

- Rechercheune FSMR favorise le continuum entre recherche fondamentale et clinique et leurs
F LILJX AOFGA2ya RIya tSa /wawx Sy @SAtftlyd t €1
cette fin, elle a un réle de définition et de priorisation des objectifSd@ K SNIOKS Si RQA Yy
pour les maladies rares de son périmeétre.

- Enseignement, formation et informationizy S C{ aw RA&LJ2 &S RQdzy NBOSyYy
enseignements et formations existants sur le territoire et suscite la création de diplémes
universitaires ou interuniversitaires dédiés aux maladies rares qui la concernent. La mise en
LX I OS RQI ded 8lifikles duzi&iddppement professionnel continu, y compris sous
F2NX¥S RQSyaSA3aySYSyd £ RAa(GlIyOSz Sada S3IlFfSYS)

~—h

[ S&a C{aw aQFNIAOdzZ Syi Sy YANRBANI I gSO Sa
les professionnels de sarfé dzi SYSy & &aLISOAlIf AaSa RS& RAFFSNByYydG 9
RIya tSa R2YFAyS&a 2G tQSELISNIAAS Said NIXNB Sy od
France assure la coordination de 7 ERN maladies rares et un spécifique aux cancers rares
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coordination des niveaux européen et international.

2LIISYSY G 2yG SUGS LINE
I NBOKSNIbK&Ja f S RSGS

Axe 1c Amélioration de la prise en charge

Contribuer a la rédaction de Protocoles nationaux de Diagnostic et de Soins (PNDS)

/| K OdzyS RSa Ho TFAfASNBA & Q$ddctiohde pobtdcdjedagatonab-dg & I
RAF3Ay2aGdA0 SiG RS a2Aya o6tb5{0d [ Sdz2NJ LINPRdzOGAZ2Y
ROQKI NXY2yAaSNI £t Sa FINbNBa RSOAaA2yySta RS RAF3IAyzal
f QSy aS¥mtoirs. Rdz

13 PNDS ont été mis en ligne par la Haute autorité de santé (HAS) entre 2013 et 2015, 10 en 2016, 19

en 2017 et 29 en 2018, ce qui représente une nette amélioration. Ce sont ainsi 72 PNDS qui sont

I Ol dzSt t SYSy G Llzof A Sa Xx proléshidni®ls (congetnés RaQpside Leh khargel S NJ
RAFAy2aGAljdzS SG GKSNI LISdziAljdzS 2LIWGAYEFES O2yT2NXYS
FGGSAYGS RQdzyS YIFfFRAS NINB R2yySSo

Les FSMR ont fourni essentiellement un appui méthodologique au$certr LJ NF2A & | @SO f
RQdzy f23A0AStf RS GNI@GFAf O2ff1F02NIGAFIT €1 LINR2NJ
recommandations (présentation aux journées annuelles de la filiere ou des associations, mise en ligne
surle sitedell FAEASNBX0O® /SNIIFAYySa FA{ASNBA NB®2AOBSYyl
transpositions des PNDS au sein des ERN pour des recommandations européennes de bonnes pratiques.

Des filieres ayant un nombre élevé de maladies rares dans leur périmétoersacré un temps
important a cibler de fagcon consensuelle les pathologies prioritaires. Certaines FSMR ont fixé un nombre
de PNDS a produire annuellement. Cette pratique est encouragée via le financement par des appels a
projets durant la durée du Plaxational Maladies rares 3 (PNMR3) .

Contribuer a la mise en place de la banque nationale de données maladies rares (BNDMR)

[ Sa FTATASNBA 2yid YSYyS dzy GNI @FAf AYLRNIFYG RQAR:
pathologiesdeleurs CRMRS Tl 2y t YSUOGNB Sy dzdzdNB dzy O2RI 3S
LINBLJ NBS& |dz RSLX 2ASYSyid RS tQILILX AOLIGAZ2Y . Fal wt
ont été constitués dans chacune des filiéres et un chargé de mission désigfil@&ree contribuent a
F2NXYSN) £ SdzNB OSyi(iNBa t tQdziAtAaliAiazy RS OSGGS L
Un grand nombre de centres des filieres ont déja commencé le remplissage de BaMaRa. 1364 sites sur
2230 (62%) ont déployé le Set Données minimal national, ce qui correspond a 39 établissements de

santé, 4700 maladies différentes et 5000 malades.



Pas de mention d'une action
pour la BNDMR

Formations en cours
9 7 Mise en place

Déploiement (codes
i 2 h NLIKFy S X0

Intégration d'une autre base de
données 4 BaMaRa

<

{ G NHzOG dzNBNJ £ QF 00838 Fdz RAFIYy25GA0 3ISYSdAldsS

a
/ SGGS aidNUHzOGdzNI GA2Yy O2y OSNYyS f QF 008 aséquangadge Bl Iy 2 & (
GNBa KlIdzi RSoAG® Lf aQrFr3aAaAdx RS YIYyASNB 3IASYSNIfS:
RFEya dzy LINBYASNI SYLJA LI NJfSdz2NJ NBOSyaSySyidas Sid F
prises en charge. A noter plusidur 4 NI @I dzE Ay i SNB&&al yGdasz LI NI SESYLX
fl ONBFGAZ2Y RQdzyS LI I GSF2NX¥S yIGA2yFES FIFOATtAGLH
définition de stratégies diagnostiques consensuelles. Plusieurs filieres ont engagstiaction de
NEO2YYIlI yRIGA2yad RQIFOO8& Fdz aSljdzSy el 3S t KI dzi RSC
France Médecine Génomique 2025 et le groupe de travail sur les problématiques liées au diagnostic
f QSy2aSdz Sai RS Hhiuéside dégubnijdgd garétigi@ Selon lindzgtadatiéh@ertinente
au regard des situations cliniques.

Plusieurs filieres ont déja commencé a mettre en place des RCP dédiées au diagnostic génétique et aux
YSGK2RSAa bD{® ! yS FTAfAS KK dz&MWB & LII NR ¥ O RS K S NIBLY & (K {
yEGA2YLFE SG I NBdzyA dzyS O2YYAdaizy RS GNI @lFAfx
laboratoires impliqués pour chacun et fourni des arbres décisionnels de diagnostic.

Améliorer le parcours d®ms

[ &0NXzOGdzNF GA2Yy Rdz LI NO2dzNB RS GNIyaiAdAz2y RQdzy
FAEASNBA 0az2Ad o RS L dziiliedpsidSa périctle ge laRranBifio dedNsbinsS i dzy
de la pédiatrie a la médecine spécegipour adultes représente une rupture induite par le systéme de
A2AYyas adiNBSylryid t OSGGS LISNA2RS RS @dzf ySNI 0Af
conséquences médicales et psychologiques peuvent étre importantes et doivent étre préveiass pa
LINEINF YYSE ALISOATAILdzSa RQFOO2YLI AySYSyid RSa 2Sdzy

Un état des lieux des pratiques et outils a été réalisé, sur la base notamment des attentes et besoins
RS&a I R2f 8a0S8ydas 80 3§ Rgeréafise. Chribineshiyetes dutkgaerdent: LILX A
publié des guides, organisé des journées spécifiques, promu des consultations de transition ou méme
Sy3alr3ds RS& LINRPINIYYS&a RQSRdAzOF GA2Y G KSNJI LISdzi A lj dzS
[ QF LILINE LIedfiliefed de yrogtainmids internationaux déja existants est une piste a suivre.



En cours de réflexion

2 2 Colloques et publications
scientifiques
2 2 Ateliers de sensibilisation et
recommandations
3 2 Guides

Carnets de suivi de soins

[ QOSRdzOF A2y GKSNI LISdziAljdzSs SG L¥X dza € FNBSYSy(d f¢C
Sy2dz2N» 3Sx | FIFLAG tQ202S8S0 RQIFOlA2ya alLISOAFAIdSa
filieres a été mis en ligne (www.etpmaladiesrares.2om)lj dzA NBLISNII 2 NA S f QSy a Sy«
RQSRAzZOIF A2y GKSNIY LISdziAljdzS SEA&alGlIYyG SG t GSYyAND
SEAraGlyia S&ad Sy O2dz2NAX [LINBa l[dzQAf&a FASYyd SiGS S
Des filieres souhaitent fluidifier le parcours de soingtifisant la méthode du patient traceur promue

LI NJ f£F 11 {d Lf &aQF3IAG RQdzyS YSUiK2RS RQIYSfA2NI
YFYASNBE NBUNRALISOGABS tF ljdzr tAGS SG tF aSOdzNAGS
par dzZNE RlFya fQSilofAaasSySyid Si RS YSGGNB Sy dzdzoN
f QSELISNASYOS RS tI LISNB2YYS YIElI RS Si RS &a8a LINR

Pas de mention d'un programme
ETP en cours

Etat des lieux

Mise en place en cours

L S

15

Plateforme pour les dossiers

Ateliers au moins une fois par an



n FAfLASNBAE aQSyR$ DBYHt RIYAS Tt BAT A SHBE R { alz@itrbl S LJ2 dzN
paramédicaux spécialistes et des hépitaux. Une filiére utilise le Dossier médical partagé (DMP) pour
mieux coordonner les actions vilkst LIA G F £ y20F YYSyYy ( | @SAMU tleBsilesS |j dzA L
aAldzZ GA2ya RQA2ZNBSY ODIDOSGA o tdEy (R ANSBEOIWA RSt I /YGSyQA |
des soignants, personne de confiance, etc.

| 33 dzNENJ £ F O2dzdSNIdzNBE RS f QSyaSYof S Rdz G SNNA
[ LINAAS Sy OKINHS RSa LISNBER2YyWSN FddASAfD&D 28AdzR
interFAf ASNBa ALISOATFAIdzSd® [Sa o60Saz2iaya 2yid SiS 20285
centres ultramarins édité. La nécessité de mettre en place des outils sécurisés de communication a été

identifiée et degpropositions pour créer une plateforme de coordination maladies rares en-@atre
ont été formulées.

'y GNY@FAE F SGS Sy3ar3as @SO Q! ISy O0S FNIyeel A4S
sur la mise en place de réunions de concertatiofNuR A & OA L Ayl ANB ow/ t 0 | FAY
de recourir & un outil national unique. Parallélement a cette consultation, les RCP sont des leviers pour
fS LI NILGFEIAS RS t QSELISNIA&AS SiG ft QARSYyi(GUAThOEMEAZY RS
réseau.

[ QI OGA2Y T®dn Rdz tbawo LINB@2AG fF ONBFGAZ2Y RS n
SyeaSdzed Al f QF LIJISt -mer, lelLBNBRB $éta digpdsiticin GrffidganderSeat pdurdzii N5
4 DROM la Réunion, la Guadeloupe, la N@due et la Guyane.

Etablir des liens avec le secteur mégic OA I £ S € Q9 Rdz0F GA2Y Yl A2y

[ /1 Aa&asS ylriAaz2yFrtS RS {2t ARINRGS afilied deNidntav@d dzii 2 y 2
les Maisons départementales du Handicap (MDPH) aygiiRaizA 1 & + f I LINR RdzOGA2Y R
pour un meilleur remplissage du certificat médical et a une réflexion sur un meilleur parcours et
AYaASNIA2y aol02fl ANBa Y tQ202SO0GAF SadG RS LISNXYSG
demandeur a regard des conséquences de sa maladie au quotidien et de favoriser son acces au droit.
5S& R2O0dzyYSyida &aLISOATAILdzS& L3R dzNJ £ QF O02YLI I3y SYSyi
de classeurs de liaison pour faciliter la scolarité des erd#teiats de déficiences sensorielles.

Certaines filiéres ont établi des annuaires des structures médaiales selon les situations de
KFYRAOILKRS YIflIRASaY Sy LINISYFNARIG @SSO alfl RA
dansledép 2 A SYSy i RS t QQSELISNAYSyildAaA2y Rdz OF NySi RS
organisé par les filieres réunit les professionnels régionaux du secteur fsédialb autour de
thématiques liées aux maladies rares. Plusieurs filieres organiserdutésns de rencontres et de

formations regroupant plusieurs acteurs du parcours de salesmatologues, infirmiers, médecins,

LA OK2f 23dzSaX |'yS FAEASNS | S3AILESYSyd ONBS Sy wun
qui, depuis 2018, accompagytes patients et leur famille.

Axe 2 Coordination de la recherche

Cartographier les outils existants et inciter les centres a participer a la recherche

Audela du recensement des projets de recherche publiés, en cours ou prévus et des relais identifiés, la
mise en commun des informations relatives a la recherche prend différentes formes selon les filiéres.
t f dzZiASdzNE FAEASNBA difuelgoddzétni leursdodeNthtioizy” en natierd deS_ a4 O A
NEOKSNODKS® { QI 3Araalyid RSa FLIJSfta t LINRP2Siaz S L



“AYAaA 1jdzQdzy | LIJdzA YSGK2R2t 23A1jdz2SZ | @S Gtefdayie OKI NH S
NEOKSNODKS olFARS t fQStlIo2NIGA2Y S&G Fdz RSL®G RS R
RS R2yySSa Lldz2NJfSa SidzRSa Ot AyAljdzSa Sy O2dzaNAI S
La construction de projets communs/ collaboratifs entre centres eserégat encouragée, allant
2dzaljdzQt t I ONBlIGA2Y RS NB&aSIdzE LJI2dzNJ £ Sa SaalAia
7 filieres ont proposé des journées recherche spécifiques en 2018. Une filiere propose une journée de
recherche ol les patigs sont fortementincluy¥ RS& OKSNOKSdzZNE @dzZ I3+ NRaSy i
sur les pathologies de la FSMR. Une autre filiere propose chaque année un-remupteles
conférences du congrés américain de dermatologie.

Journées de recherche
Séminaires

Autres (Groupe de
travail, journées de la
FAE ASNBXOU

Mener des actions de recherche

NSad t y23SN) ljdzS O0Sa |O0lAzya yQSYidNByd LI a RANJI
financement. Certaines filiéres ont soutenu la création de bio banques voire la conduite ou le soutien
direct a des projets de recherche. Ces actions béndffidiesoutien de la DGOS.

Dynamiser la recherche en sciences humaines et sociales

Lt aQF3IA0 LI2dzNIJ 1 LI dzLJ NI RSa Wemds kNRides rBoises. 3S S &
Mais certaines filiéres conservent, y compris dans ce volet SHE] IeNb € S RQA Y LIz aA 2y S
L2 dzNJ £ QF OGAQPAGS RSa OSyiNBad o FAE{ASNBA 2yd dzy L

Axe 3¢ Formation des professionnels de santé, des patients, de leur famille et du
grand public

Formations destinées aux professiels

Former les professionnels des secteurs sanitaire, médicosocial et libéral a repérer, diagnostiquer puis
prendre en charge des personnes atteintes de maladies rares contribue a améliorer la coordination de

leur parcours de soin et de vie. En miroire umeilleure connaissance dans la population générale et
associative des problématiques de la recherche et des essais cliniques permet de mieux comprendre les
d2Aya SiG GNIAGSYSyidda LINRPLR&SEAET Si RS YAuBeles | LILINB
technologies comme le séquengage a tres haut débit.



¢2dziSa fSa FTA{ASNBa asS az2yid STFF2NOSSa RS RS@St 2
A2ASY0d AYFANNASNAI YSRSOAYyAa 3ISYSNIfAaldSEde ySLKN
formations proposées sont variés, de maniére a répondre aux différentes problémaiiutlase les

territoires y compris Outrer, renforcer les connaissances en diagnostic des médecins, intéresser les
internes aux problématigues des maladies dake

Les FSMR ont développé des dipldmes universitaires (DU) et interuniversitaires (DIU) et participent a

des congrés, notamment le congrés des médecins généralistes et celui des urgentistes. 12 filieres
LINPLI2ASY(G RS L) dza RSa @rasNilidred pr@pysant dey formandpsi@y G A St
Internet: 6 FSMR proposent des vidéos sous différents formats. Dans certaines filieres, un expert
partage ses connaissances et les participants peuvent poser leurs questions. 3 FSMR ont mis en place
des MOOC afique chacun puisse suivre a son rythme la formation. Une filiere a mis en place un mode

de formation intéressant suite & une enquéte réalisgéela formation se déroule majoritairement en
LINBASYGASEt 06002YYS RSYI YRS f atbdest RuSintdrr@tafif lgellimiteS 0 = £ S
les déplacements et que chacun puisse arriver avec des connaissances de base sur le sujet. 3 FSMR
assurent une formation ou patients et professionnels sont invités, permettant les échanges de points

de vue.

Participation a des congrés

Livrets
12 03 Webcasts et vidéos
8 E-Learning
5 Quizs cas cliniques
= I\ DU et DIU

Séminaires et journées spécifiques

Formations en présentiel

Formatbns destinées aux patients, a leur famille et au grand public

Les maladies rares sont peu connues du grand public, ce qui peut engendrer une incompréhension vis
a-vis des patients de par leur entourage dans leur vie quotidienne. Pour cela, il est ingmdifuser

des informations de qualité, notamment sur internet, moyen de communication le plus performant et
accessible au plus grand nombre de personnes. Pour expliquer la maladie, son diagnostic, les
traitements et les répercussions sur la vie quotidee les FSMR ont mis au point différentes formations

a destination spécifiqgue des patients et des familles. 5 filiéres organisent des ateliers et répondent aux
guestions lors des journées des associations des filieres. 7 FSMR diffusent des livretéseafies
RQSELX AljdzSNJ £ LINAR&aS Sy OKIFNAS t |R2LIGSNI SG RS N
ligne des vidéos présentant des maladies rares et leur prise en charge a tenir. 2 FSMR vulgarisent de
plus des congrés et des articles de rechermédicaux pour que les patients puissent connaitre
Qg yOSS RS fF NBOKSNDKS® [S& 22dNYySS#ouskRSa | a
privilégiés pour rencontrer les patients.



¢2dziSa fSa FAfASNBA SONR @Qulite heddomadairél&t deQdim@rsionR | Y a
nationale afin de sensibiliser le grand public aux problématiques des maladies rares.

Figure n°6 : Nombre de types d'actions destinées
aux patients et aux familles par filiére (hors
Journée de lafiliére)

8
6
4
: O
0

Pas de mention 1 ltem 2 ltems 3 ltems Au mains un item
d'action en cours

Les items étant les quatre catégories citées dans la figure 7.

Participation aux journées des
associations et journée de la
filiere
5 Livrets
10

8 Webcasts et vidéos

Ateliers et formations
médicales et psychologiques
en présentiel

Axe 4 Développement des actions en lien avec les réseaup&me de référence
(ERN)

Les FSMR et les CRMR francais sont activement impliqués dans les ERN. 122 centres ont été labellisés
comme Health Care Providers (HCP) et officiellement mis en place en mars 2017 & Vilnius. 8 centres
francais coordonnent les ERN.

Les FSMR apportent une expertise aux ERN, que ce soit par les trois plans nationaux maladies rares, les
tb5{> LININBIAAGNBAE YIfIFRASAE NINBa Si fSa 02K2NI
de référence.
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été apportées pour une lecture plasée du rapport. Remerciements aux animateurs de FSMR, chefs
de projets et de mission qui ont contribués a cette participation.
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FILIERE AnDIRlares

Anomalies du développement avec ou sans déficience intellectuelle de causes rares

FICHE QL59b¢L ¢9

Animateur: Pr Laurence OLIVIERIVRHaurence.faivre@ chulijon.fr
Chef de projet Laurent DEMOUGEda@urent.demougeot@chdijon.fr
9GI of AaaSsyY SOHU DijeQI4 erRaS Kdffarel 21079 Dijon
Site internet: http://anddi-rares.org/

ORGANISATION

Le coordonnateur général de la filiere AnERares este Pr Laurence Olividfaivredu centre de génétique du
CHU Dijon Bourgogne, secondée par un chef de prbgirent Demougegtégalement localisé au CHU Dijon
Bourgogne.

La filiere est administrée par un comité de pilotage se réunissant tous lesni@ss afin de de définir les
orientations et les actions de la filiere. La filiere posséde également un comité de gouvernance, en charge de
prendre des décisions urgentes.

La filiere AnDBRares est organisée autour dexxes et 6 commissions transversaiagliquant la mise en place
de 10 groupes thématiques. Chaque axe et commission transversale est comptmédmordonnateursk Q dzy’
IANRdzLIS RS (NI QL AfXZ RS NBLINBaSyidlyida RQlIaaz2o0AlliArzya

Par ailleurs, une organisation a dtrmalisée entre les filieres AnDBIF NBa S 5STA{ OASyOS

Si

FF A

AYGSNI QiAazyad 'y O2YAGS RQAYGISNFIOST 02YL2aS t YAYAY

représentant AnDBRares aux comités stratégiques de DéfiScience airesidg représentant DéfiScience aux

/2t Af WONEAEBRLAS NBdzyAl Fdz Y2Aya dzyS F2AiAa LI N aSySaiN.

LX dz& NB3IdzZ ASNBX £S48 RSdzE OKSTa RS LINR2SG NBIfdaasSyd

dz

2dz RQFdziNBa LISNE2yySa O2yOSNYySSa LI N f Q2 NRNB Rdz 22 dzNX

PERIMETRE

La filiere AnDBWVI NS& & Q2NHBFYA&S Fdzi2dzNJ Rdz RAIFI 3y2adA 03X Rdz
développement somatique et/ou cognitif. Les anomalies du développement représentenaste groupe de

a dzai

YIfFTRASE NINBa 6SY@ANRY p nnn0 S LINF2AE (GNBA NI NB3

génétique. Elles peuvent associer une dysmorphie criatimle, des malformations viscérales, un retard de
croissance staturgondéral, un retard psychomoteur, des troubles des apprentissages, des troubles du
comportement et/ou une déficience intellectuelle.


mailto:laurence.faivre@chu-dijon.fr
mailto:laurent.demougeot@chu-dijon.fr
http://anddi-rares.org/

Leur prévalence atteint plus de 3% de la population soit environ 1.8 million de personnes en France. On compte
40 000 nouveax cas par an, toutes étiologies confondues. Ces pathologies présentent les caractéristiques
suivantes
1 Un diagnostic souvent difficile, qui requiert I'expertise clinique et biologique d'équipes entrainées.
Environ 50% des patients ne bénéficientactiéley & LJ & RQdzy RAF3Iy2aiGA O SiGA2f
réévaluations régulieres et un investissement majeur dans les technologies innovantes de séquencage a
haut débit pangénomiques
1 Une prise en charge multidisciplinaire coordonnée, souvent lourde, rmifgo® largement de structures
éducatives spécialisées, rééducatives, médidacatives, et nécessitant de nombreuses interactions avec
les partenaires extrahospitaliers ;
1 Une prise en charge familiale, avec suivi psychologique, social et conseil génétique
1 Une recherche de qualité, permettant d'améliorer les connaissances sur I'épidémiologie, I'histoire
naturelle, la physiopathologie grace a des études de cohorte nationale avec en point de mire des solutions
thérapeutiques tant attendues.

COMPOSITION

Lafiliere AnDDIRares est composée de

- 6 Centres de Référence Maladies Rares (CRMR) coordonnateurs, de 20 CRMR constitutifs et de 29 Centres de
Compétence (CCMPRJvec pour thématique les anomalies du développement au sens large, ou les anomalies
de membres de facon plus restrictive

- 38 laboratoires de génétiquenoléculaire 44 laboratoires de diagnostic cytogénétiqee 32 équipes de
recherche

- Pl de60 associations partenaires

- ny dzyAtSa RS TFdziz2L) GK2t23AS

o %

AnDDI-Rares
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Anomalies du Développement . Site coordonnateur Sites constitutifs CCMR

Malformations des membres Sites constitutifs CCMR


http://anddi-rares.org/annuaire/centres-de-reference-et-de-competences.html
http://anddi-rares.org/annuaire/centres-de-reference-et-de-competences.html
http://anddi-rares.org/annuaire/laboratoires-de-genetique-moleculaire.html
http://anddi-rares.org/annuaire/laboratoires-de-cytogenetique.html
http://anddi-rares.org/annuaire/laboratoires-de-recherche.html
http://anddi-rares.org/annuaire/laboratoires-de-recherche.html
http://anddi-rares.org/annuaire/associations-partenaires.html
http://anddi-rares.org/annuaire/reseau-foetopathologiste.html

ACTIONS MAJEURES REALEERZ818

Axe 1 : Amélioration de la prise en charge globale des patients
Acton1cl I N2y Aal A2y RS& LI ND2dz2NBE RS aziya S O022NRA

U Rédaction des référentiels et recommandations de bonnes pratiques
Coordination de INBE R Ol A2y RS y2dzdStdze tb5{ S YA&S Sy LXI
OSy i NBa lj dzA AQAYLI AljdzSyYy G Y Rityiz f XOF § NBRI ORI  tROSS
(Holoprosencéphalie et formes apparentées, coordonné par le Pr Sylvie Odent et par le Dr Laurent
Pasquier) et 4 autres en cours de rédaction

U Echanges entre experts cliniques et biologistes
Formalisation de réunions de concertations pluridisciplinaires (RCP) régulieres pour discuter des
R2a3aASNE Fdzil dzES LISRALFGNRIjdzSa S | Rdz 6548 O2YLX SES
I NBI GA2deA ROJA G NBI f A & (-fe@pli adRpEdrya thBngatigieraSovdpléter &8  LIND
modifier par le centre
Enquéte pour identifier le maillage actuel et les besoins des centres AR&BS$, en particulier en vue
de la mise en place des préindicatiatens le cadre du Plan France Médecine Génomique 2025
5S@St 2LILISYSyYy (i RQdzy F2NUzY -Ri8queR poarCalmrisel Ry parfage& A |j dzS
RQSELISNASYOS &adzNJ £ Sa OFa SiKAIldzSa NBSTE a
5S@St 2LILISYSY( RQdzy F2NHzY RS R kaied (kabbDWatights) RuR fey (G S NLINI
domaine sécurisé du site: Finalisation du développement et test de la version Beta

Action 2¢ Une plus grande autonomie des patients dans la prise en charge de leur maladie

UaidsS Sy LXIOS RQO9RdAzOI GEPPY GKSNI LISdziAljdzS Rdz tFGASyd
WSTt SEAZYya | dzi2dzNJ RS f QS fdsangdiahnostie? gpersdodhesret aldiis I NI Y'Y S
concernés par la délétion 22qb] «transition enfantt Rdzf S OKST tSa LISNE2yySa |
du développement avec une déficience intetigelle 1égere», «handicap esthétique et le regard des
autres» (en lien avec FIMARAD ise en place formatioractions validantes les 4/5 juillet et du 12 au
14 septembre 2018 pour développement des programmes

U Implication du patient dans son suivi efa prise en charge
ariasS Sy LXI+FO0S RQSELISNASYyOSa LMAf2GS8S4a RS LI GASyda
« patient traceur» : Convention patient ressource et démarche qualitgatient traceur» réalisée au
sein du CRMR de Dijon

U Implication des associations dans les actions de la filiere
9f 62N GA2Y RS OF NIiSa RQdzNEfegsds et difftision deS §premi@dsd f S a
cartes (2211, Cohen, Cri du Chat, Kabuki, Willaegen, Trisomie 21)
14 autres cartesant en cours de correction et 5 en cours de rédaction avec la filiere DéfiScience

Action 3¢ Amélioration de la coordination médicsociale et sociegéducative

U Prise en compte des retentissements fonctionnels des maladies rares
Organisation de rencontres locales organisées avec les centres experts sur le théme de
f QF 002 YL 3y Sochlyilés pefspritds@ec une anomalie de développement avec ou sans
diagnostic
Participation active aux rencontres intéfieres
Recensementles initiatives locales ou nationales autour des handicaps causés par les anomaliesrde
développement liens avec La suite Necker, PRIOR, RMRM, Expérimentation Grenp@r@a] S NX



Coordination avec les acteurs du parcours de soins et decdlaboration agc de nombreux autres
FOGSdzZNE 69wl wx /bwlws ada20AFGA2yas a5tlx /b{!z 1|
wSlItAadlGA2Y RQdzyS AYF23INI LKA S adzNJ f QSNNI yOS Si tQ
CAYlIyOSYSyli RQdzyS SidzRS LAt 20S -Satial &S paffehtd adtdintsA f A (1 S

R Q dmyatadie rare du développement sans diagnostic

Soutien aux avaApremiéres du film &es freres»

U Facilitation de la transition enfanadulte des patients de la filiere
Mise en place de recommandations pour la transition enfant/adulte adaptées aux amsntili
développement RAFFdzaA 2y RQdzyS LI I 1jdzSGGS RQAYTF2NXNIFGAZY
enfant/adulte avec anomalies du développement et déficiences intellectuelles rares

Axe 2 : Développement des innovations scientifiques et de la recherche

Actionl-IZZNR)\yl-(])\zy RSa | O UAzya RS NBOKSNDKS szﬁl-Yé
nationale et internationale

U Liens entre les acteurs de la recherche
Organisation de séminaires nationaux et internationaux dédiés a la recherchééleenbre 2018 et
lors des 82SdzZRA& RS 3ISySiAljdzS I @SO t Q! 3a20AFGA2Y CNJI yc
SoFFoet

Action 2- Construction de projets communs aux acteurs de la filiere, en particulier sur les thématiques
NGS

i Partage de données po améliorer le transfert diagnostique du NGS
alasS Sy LXIOS RQdzy SaL)l OS ydzYSNAIj dz§ RSRAMDE dzE | LILIS
Collaboration 71requétes de mise en commun des patients
Incitation aux projets collaboratifs issus du séquencage haut débit5 min NGS et «appels a
collaboration» a chaque Sjeudi de génétique

U Participation des CRMR de la filiere aux projets communs de recherche
7 LNP2SGa RQSGdzRSa Si RS NBOKSNDKS

1 DISSEQ : Evaluation médémmnomique des différentes stratégies de technologies de
séquencage par haut débit dans le diagnostic des patientinggtde déficience intellectuelle.
PRME, inclusions terminées, analyse des données en cours

1 DEFIDIAG : Participation de membres de la filiere a la rédaction du projet pilote Déficience
intellectuelle du PFMG2025. Comparaison du pourcentage de diagnastiifiiél par WGS vs
la stratégie de référence frangaise. Approbation du comité scientifique international et
soumission aux autorités compétentes

f C!{¢D9b Y 90GdzRS RS t QA ym@mdesdammgagyr@aatde’mude S RS ¢
génome en situaly RQdzZNHSY OS RAF3Iy2aiAljdzSd 52a8aASN | (
interrégional de la région Est et en cours de soumission au CPP

f tw9b! ¢ha9 Y tNB2SG LAt230S RQS@IftdzZ G4A2y RS fI
RQSE2YS Sy GNRRF Blyt RiAZ NBY 2R AfQ LANGSO2 dzSNIS RS &
Projet scientifiqgue en cours de soumission au CPP. Participation nationale avec ambition de
débuter ce projet au € septembre 2019

f RaDiCe Af Y tNR2Si RS 0O2K2 NI Se nafdreliiNdesrmalodziation32 Y LINS y
oculaires congénitales, et mieux appréhender leurs bases moléculaires, pour améliorer
fQAYTF2NNIGAZ2Y SG €S O2yaSAft 3ISYyShGAljdsSo LyOAd
partenaires de la filiere

1 GENIDA Déployer une r@decine plus participative, et impliquer les patients et leurs familles
avec déficience intellectuelle et bases moléculaires ou cytogénétiques connues en France ou a


http://anddi-rares.org/nos-actions/innover/appels-a-collaboration/
http://anddi-rares.org/nos-actions/innover/appels-a-collaboration/
http://anddi-rares.org/assets/files/bilan-2017-2018.pdf

f QSONF YyISNI RFYya fQFYSEA2NI GA2Y RS& O2yayl Adaal y
formulaire en ligne. Information diffusée régulierement a tous les CRMR et CCMRRaieBb)|
avec envois de flyers de communication

Axe 3 : (In)Formation des professionnels de santé, des associations et du grand public

Action 1¢ Diffusion et consolidation des connaissances et savaire des professionnels de santé en
termes de prise en charge des pathologies de la filiere

U Animation de modules de formation dont le suivi est incitatif
Organisation de journées de formation aveavaux pratiques des professionnels sur le diagnostic NGS
L2 dzNJ I y G A OALISNI f QF NNPaih&ionRIS la fodnationR FoardMGS des 4885 2 (1 S a
octobre 2018
Soutien administratif a la mise en place de 3 formations de Développement piaieg! continu (DPC)
Si 3SaidAz2y Rdz 5t/ LIRdzNJftQSyaSyoftS RSa |aaz20AallAzy

U C2NXIGA2Y RS& LINPFSaaAazyySta t tQdziaAftAaaliaArAzy RSa
données génétiques
Soutien aux centres a la saisie des données BaMafmR | OG A2y RQdzy 3IdzA RS RQdzi A f ;
hNBIFIyA&dlrdA2y RS Y2Rdz S& RS F2NXYIGA2Yy RSRASa t f
moléculairesy C2 NXI A2y Lt f QA y-leSrihhdtBentificafion ge patenditeLpos Sy S
la mise en face de MOOC de bioinformatique

Action 2¢ Renforcement de la connaissance des équipes soignantes et des associations de patients en
YFGASNB RQIFIOO2 YipbychescMISYy i YSRAO2

U aAasS Sy LX I OS RQ2dziAf & i
Contribuer a la formation des professiprs f a dz a2Ay Si RS fQFO0O02YL)} 3AYySY
des pathologies de la filieré & dzA A RS €1 YAasS Syearnbdg@andicorRé&tet || LI |
élaboration du module syndrome WilliarBeuren

S RS Y2Rdz Sa
R

0 Actions de formation communes aux différeatacteurs de la filiere
hNBIFIYyA&dlr A2y RQdzyS 22dzNYySS RS F2NXIGA2y RS& LINRBFS:
syndromes malformatifs lors de la journée Médmaciale AnDBRares a Paris le 17 mai 2018

Action 3¢ Renforcement des connassnces des familles et du grand public sur les anomalies du
développement et le NGS

U Organisation de journées dédiées aux patients et au grand public
Organisation de trois rencontres nationales des associations ARBI2k en mars, en juin et en octobre

2018

Axe 4 : Développement des actions en lien avec les réseaux européens de référence
Action 1¢ Implication de la filiére dans les réseaux européens de référence
i CFANB O0SYSTAOASNI t QSyasSyotS RS& OSy (i N&BeaudRrBpédhs F SNBy C
de référence (ERN)
/| 22NRAYFGA2Y RS fF YAasS Sy LXIOS: RSa OSyiNXa TNy

Soutien a la candidature de 8 Health Care Providers (HCP) et organisation a la réunion de mise en
LX F OS RS fQ9wb L¢iIParis! S y 200G20NB Hamy ¢t

Coordination du work packageTeaching and training RS f Q9wb L ¢ 1 ! /!



wSkfAallGA2Y RQdzyS SyljdzsiS RS NBSOSyaSyYSyid RSa NBa
professionnels et des associations ITHACA. Partage de 549 documents en 18 langues. Réalisation
RQdzyS Sylidzs S LJ2dzNJ SO f dzSNJ bféssionmelS &t #4 asociaRoBs. T 2 NY I
Validation en cours de webinars « What | know best? » avec une mise en ligne prévue pour 2020

Implication de membres francais dans les WP bases de données, recommandatiexpetrise
Participation aux groupes de trafai S a2 dzyAadadAz2y RQ20aSNIFGA2ya RSz
Implémentation des guidelines européennedliffusion et traduction des PNDS francais et
participation aux recommandations européennes pour les patients sans diagnostic

/I NBIFGA2Y ROdzy2 @WNBA dARI AySSa +dz aSAy RS fQ9wb L¢I !/
58yl YAAlGA2Y Rdz ANRdzZLIS &2dza f QAYLMzE A2y RS Cf 2NB

Succés de la eorganisation de la %® Winter Schoobkur la médecine génomique avec une demande
jdzt GNB F2A48 &dzLISNRA SdzNB | dzE OF LI OAGS&a RQlF OOdzSAf LR

Participation active au projet européen SORIE (Solve the unsolved rare diseases) pour la mise en
O02YYdzy Si tQlylteas ROESHRRYYSSEG SEEadsy#®Sa RS LI
particuliers

Organisation des centres francais pour la mise a disposition des exomes négatifs pour relecture

centralisée et métanalyse, et pour la constitution de cohortes de patients « ultra rares »

« unsolvables » pour analyse de génome et multinomics

Axe transversal : Communication sur et au sein de la filiere

Action 1- Renforcer la visibilité de la filiere et des maladies rares

i

i

i

i

LYFT2NXYEGAZ2Y &dzNJ fets&stadtiens dbypatentseSau grand public A § NB
Actualisation du site Internet, des réseaux sociaux (Facebook et Twitter) et de la chaine YouTube
Journée internationale des maladies rares
tfFdzSGG0S RAAGHY WBANS20yA 2y¥zNRSa |/t RS 1 FAEASN
t €1 1jdzSGaS RQA princpeld attiorsyAnRares 2032018

Information sur laprise en charge des maladies rares du développement
Blog dublog du Pr Folk Vivre avec une maladie rare
t £ 1jdzSdGSa Rl@teghniguedde GGREraY, lesétidncage hatlR SO A i RSt f QSE 2 )
un guide de consultation de médecine génomique
tfFdzSGGS RQAY T2 NMmiiacenteseundBiBdsiede trdpBablaste unkexadinen
foetoplacentaire
Focus sur les maladies du développement (poupktientset pour lesmédecins généralistes
CAfYa RQAYT2NNI (ApanéxelpleoRa§e abi quy3 deNavg@nétigue y

Communication autour des personnes sans diagnostic et des maladies du développementatta
Sans dignostic? Maladies ultra rare?

Renforcement des liens entre les membres de la filiere
Une assemblée générale
Des journées thématiquesclinique, médicesocial, éthique, Europe
2 a 3journées des associations
Une action autour de la journée internationale des maladies rares


http://anddi-rares.org/assets/files/poster-ern.pdf
http://anddi-rares.org/assets/files/bilan-2017-2018.pdf
http://blog.maladie-genetique-rare.fr/
http://anddi-rares.org/assets/files/cgh.pdf
http://anddi-rares.org/assets/files/plaquette-sequencage_haut_debit_exome.pdf
http://anddi-rares.org/assets/files/guide-consult-med-genomique.pdf
http://anddi-rares.org/assets/files/amniocentese.pdf
http://anddi-rares.org/assets/files/trophoblaste.pdf
http://anddi-rares.org/assets/files/exam-foetoplacentaire.pdf
http://anddi-rares.org/assets/files/exam-foetoplacentaire.pdf
http://anddi-rares.org/assets/files/preparer-sa-consultation-de-genetque-patients.pdf
http://anddi-rares.org/assets/files/preparer-sa-consultation-de-genetque-medecins.pdf
https://www.youtube.com/watch?v=s1_I2xLVjks&feature=youtu.be
http://anddi-rares.org/assets/files/sans-diag.pdf
http://anddi-rares.org/assets/files/ultra-rares.pdf

/OLE BRAIN-TEAM
MJ Filiere Nationale de Senté
Maladies rares du systéme nerveux central

FILIERE BRAINEAM

Maladies rares du systéme nerveux central

CL/ 19 5QL59b¢LCO

Animateur: Pr Christophe VERNXverny@cheangers.fr

Chefs de projet Sophie BERNICHTESNphie.bernichtein@aphp ¥ret Bénédicte BELLOKR(edicte.belloir@aphp.jr
90 0t A&aSsSyY SOHU ANgeps; L@ dz8rkyf 49100 Angers

Site internet: http://brain -team.fr/

ORGANISATION
LafiliereBRAINGN 9! @ Said I RYAYAAUNBS | dzi2dzNJ RQdzy 2NEFYAINF YYS OF

Le college des CRMagsure un rble de conseil expert sur la stratégie générale de développement de la filiere et
statue sur les recrutements et les modalitésfaencement. Il est composé de deux représentants par Centres de
Référence (CRMR), nommés pour cing ans. |l se réunit deux fois par an.

[ QS dzA LBSS LONER 2FSAif A 8§ NB O2y RdzA G SiG O22NR2yyS S LiN®B2SO TAt
0Sa2Ayax RS YSGGUNB Sy LXFOS tSa OGA2yas RQSY | dadzZNBNJ
LI NI SyFrANBa RS fI FAEASNB Fdzi2dzNJ RS LINR2Sia O2YvYdzyyasz Si
parlaD@{ Sy fASy | SO £S48 LI NISYylIANBa SEGSNYyS&ad t2dzNJ f QI
ans, un chef de projet, un chef de projet adjoint, un chargé de mission médaial, un chargé de mission territorial

sud, un chargé de mission momandations/documentation et un chargé de mission communication (stagiaire en
apprentissage).

Le conseil de filieré dzyy Nt S RSOAAA2YYSt &adzNJ f Q2NASy Gl GAzy SdG €S
actuellement de membres représentant ledgférents acteurs et partenaires de la filiere (équipe projet, collége des

/ wawX NBLINBaASyGlryd RS OSyiNBa RS 02YLISGiSyOSa | RdzZ (Sa
établissement social et médiesocial, neurologue de ville). Il se réuniteufois par an lors de la Journée Nationale

filiere.

Les commissions de pilotaged & dZNBy (i dzyS YA aaizy RS LMAft2GF3Sx RS &ast SO
Sy O02NR @S0 S48 ES& Rdz LI Iy RQI OéexiesyhefRd prbjet ouf A £ A § NJ
chargés de mission, de représentants de CRMR, de représentants des associations de patients et enfin de
professionnels de soutien en lien avec la thématique de la commission.

PERIMETRE

BRAINTEAM couvre un champ de pathologiedl#ad y SdzNRBf 23AljdzSa GNBA& KSGISNR3ISYyS
AN} YRA& 3INRdAzLISAa RQFGGSAYyGSa Y Y idnNies Sascllaires? dtgirte§ Hed& a > A Y
ddzoadlyoS ofl yOKST S SyFAy GNPzt $es grButes de2pathoBdies gui / K| |j dz
sont directement prises en charge par les CRMR de la filiere. Parmi elles, citons :


mailto:chverny@chu-angers.fr
mailto:sophie.bernichtein@aphp.fr
mailto:benedicte.belloir@aphp.fr
http://brain-team.fr/

Maladies vasculaires rares du cerveau Maladies inflammatoires rares du Syndromes neurologiques

RS fQ28Af cerveau et de la moelle paranéopasiques

Ataxies cérébelleuses Démences rares Paraparésies spastiques
Dystonies Maladie de Huntington Mouvements anormaux
Narcolepsies et hypersomnies rares Leucodystrophies Atrophie multisystématisée
Leucodystrophies Syndrome Gilles de la Tourette

Chacun de ces groupes rassemblenti@me des dizaines de maladies rares différentes identifiées génétiquement
Slik2dz LI N f SdzNB d8yRNRYSa Of AyAaljdzSad /S az2yid I dz22 dzNRQK

COMPOSITION
BRAINTEAM féére un réseau de

- 10 CRMR coordonnateues 20 CRMR constitutifs, appuyés 42 centres de aopétencesadultes et
enfants, répartis dans une centaine de sites hospitaliers dans 35 villes francaises.

- 45 laboratoires de diagnostic et 59 laboratoires de recherche.

- 3 sociétés savantes.

- 26 associations de patients

- 1y NBaSldz NBaaz2daNOS RQS{l of A-sodiadbrspeéfidistesSi a SNIBAOSaA
- Un partenariat de terrain actif avec les pilotes deétpiipes Relais Handicaps Rares.

- 2 partenariats avec des associations national@®F France Handicap et Association Francaise des
Aidants.

- Des partenaires institutionnels complétent la composition des membrespgomanents de la filiére
(BNDMR,CNSA,5t | = tf I GSF2N¥S alfl RASa wl NREBR) etPeuvent QS |j dza LI
étre invités a siéger dans la gouvernance selon les besoins identifiés et a la demande de la filiere.

ASSISTANCE (@) HOPITAUX
PUBLIQUE DE PARIS

e ©

©
.(33@
De

(Oanimation de la filizre

@ Centre de Référence coordonnateur
@ Centre de Référence constitutif

@ Ville avec au moins 1 CCMR Enfant
2ot | @Ville avec au moins 1 CCMR Adulte



http://brain-team.fr/les-membres/les-centres-de-reference/
http://brain-team.fr/les-membres/les-reseaux-de-competences/
http://brain-team.fr/les-membres/les-associations-de-patients/

ACTIONS MAJEURES REALISEES EN 2018

Axe 1 : Amélioration de la prise en charge globale des patients
Action 1¢ Harmonisation des parcours de soin

U  Soutien a la production de PNDS

9y Hnamy3I | Olidzh t A& GA2Y Rdz t b5{ & dahltiont pirde PaDeivSeile BrSa Sy
Maurey) et coordination de 15 nouveaux PNDS en cours de rédaction.

U ! LIJdzA £t fQStlo0o2NXdA2y RS NBO2YYlIyRIGA2ya RS LINR&S ¢

Distribution aux CRMR de 5 modéles de cartes urgeBgestonie;, Syndrome Gilles de la TourettParaparésie
Spastique Ataxie de Friedreich ! G EAS OSNBo6Stft SdzaS RQ2NAIAYS ISYSihAld

Publication conjointe de 4 fiches Handicap Orphanidarcolepsie typ 1; Paraplégie spastique héréditaire

Maladie et syndromede Moya 2 & I RS t QS y ¥F;HypérsoBriie iddfathigue ket RaizblépSie de type
2.

Action 2¢ Accompagnement a la mise en place de la BNDMR

U Recensement des maladies neurologiqueses et identification des patients

Révision de la classification de$laladies Inflammatoires Rares du Cerveau et de la Meeflesoumission a
Orphanet pour publication.

U Déploiement de BaMaRa

9y tASY RANBOG 9SO tI RPFEEHSIEE QBANNKILIBA 2INPRS (14 SazA QS B |
BaMaRa est déploy€20 villes ont été formées au total dont 8 directement par BRMEAM ce qui représente

~40 professionnels BRAINEAM formés en 2018.

Production de documentation de soutien a tieation des professionnels formés.

+SAEES SG RATFAzAAZ2Y RQAYF2NNIGAZ2Y FdzZLINBEA RS&E OSyidiNBa
Organisation et accompagnement de la mise en place des formations efiligtes.

Action 3¢ Accompagnement a la mise en place du séquencage hauttdéb
U wWS@AAA2Y RS fQ2FFNB RS RAFIAY280GA0 ISy STBEAMdzS LI2 dzNJ f ¢
Implication dans des réflexions nationales et européenmearticipation aux réunions de concertation.

Production de recommandations filieres concernantileuit de prescription dans le cadre de la mise en place
des plateformes de séquencage génomique (Plan France Médecine Génomique 2025).

C2NXIfA&FGAZ2Y R
dSa f 102N} G2ANB
diagnostic.

S tQ2FFTNB RS aSNBAOS
a & Rdz

Sa /waw RS I TFA
S E LIS NJi NBaSl dz S A S

R
R

Accompagnement des centres souhaitant proposer desimiiations pour accéder aux plateformes de
séquencage du PFMG2025.



Action 4¢ Amélioration du parcours du patient

U  Renforcement des liens vilkadpital

9y I LJJzA t fF FA{ASNBE 5STA{OASYyOS Si fQLyadAldzi RSa |
Toulouse, BRAHIEAM participe au déploiement du dispositif Hm (Handicap Dispositif Soins Courants) a
ToulouseY RA&LIRAAGAT RQIFIO0O8& | dzE a2iAya O2dzNI yida L}2dzN fSa

0 Information & accompagnement du patient

En 2018, membre actif du groupe de travail travaillant alacréaddzy S Ay F2 ANF LIKAS | yAYSS |
LISNYSGGlFyYyd ldz LI GASYyGE £ a2y Syid2dz2NF3S S t {2dzi LINES
existants pour la prise en charge des maladies rares ou chroniques avec handicap (partenaratdeIWdRadie

wlkENBa LyF2 { SNIA OS & financeinknt FordatignGSsougamd).| RA Sa wlk NS a

Action 5¢ Amélioration de la coordination médic@ociale et socieéducative
U0 5SLX 2ASYSYy(d RQIFIOGA2FAf KJB NB S IR kNI nQESERY AW HEBNX Sy
Animation du groupe intefiliére «médicosocial» afin de partager les outils et expertises de chacun.

alhasS Sy LJilOSz I@dSO tF RANBOGA2Y RS tF O2yLlSyaldarzy R
RQdzy S & S a askaey> lotsdds téinRris Semestrielles des coordinateurs, référents scolarité et référents
vie professionnelle des Maisons Départementales des Personnes Handicapées (MDPH).

U 5SLX 2ASYSyYyld RQIOGAZYAE a A YI2AM yiics a0 0.2 W-iatidlal SWeay & Y SRA
régional et national

S LINE2Sid LIdzNJ €S Y2y il 3S RQdz

t NB L2 AACD 2y g O2yRdzA (S
t2d d2dziSydz LI N tQ!w{ tle&a RS tI

R
K2N& 9({! OLINR 2SS LA iS
Plusieurs soumissions de projéts f QI LILJISt RQ2FFNB { OASyOSa 1 dzylAaySa Si {
projet « Directives AnticipéesDiragene», projet COMQUAHD (COMpétences pour la QUAIité de vie Huntington
Diseases projet sur les compétences et qualifications des Aidesmicile pour les patients porteurs de Maladie
de Huntington).

| 2y @Sy GA2yySYSyid @3S0 'tC CNIXyOS 1 FYyRAOILI 9 tQ! aaz2o0Al
Sy G(GSNX¥S&a RQ2FFNBE RS F2N¥IGA2Yy Sdoci@QlF O02YLI Ay SYSyid RI
' OGA2Y LI NLGSYIFINREFES +@SO fSa 9wlw LIdz2NI £ F2N¥YIFGAZ2Y

médicosociaux en région5 actions régionales réalisées en 2018.

AasS Sy LXIOoS R Q dzy -sohid EeSoudze BRATEANR vved unedtGaRidatda structurée
QF 002 YL Iy SYSy il -adinceieBtNIESMSyeégiGhaux, RBMRLEE ckriiés maladies rares.

Pl

aliasS Sy LI I OS RQdzy -sodaNdour led maidiey r@arbgingudadgioeS.R A O 2

Organisation de la®8® Journée Nationke des services sociade la filiere. En orateurs invités : APF France

I FYRAOIFLI 3 fQ! 3a20AFGA2Yy CNlycerAaS RS&a !ARFYyGao
WSTSNBYOSYSyid RSa aiGaNHzOGdzNBE&a RS NBLAG SdG YA&AS Sy L |
disponibles.



Axe 2 :Développement des innovations scientifiques et de la recherche
Action 1- Impulser et coordonner des actions de recherche

U Rencontres entre les acteurs de la recherche

Participation aux Assises de Génétiques Humaines et Médicales a Nantes du 2faavie262018 co
organisation du stand intéfiliere.

U Veille sur tous les appels a projet Recherafiens les maladies rares publiés, et relai auprés du réseau

0 Développement de projets de recherche médisociaux: voir cidessus.

Axe 3 : (In)Formation des professionnels de santé, des associations et du grand public
Action 1- Diffusion et consolidation des connaissances des professionnels de santé

U Information aux professionnels de santé et congrés infdiere

Participation active & chaque Rencontres Régionales-Fitiére organisées par FAAdzE G A t RS&AGA Y (A
LJzof AO RS LINRPFTS&aarAz2yySfta NBIA2Y Il dzE ljdzA R2AQOBSyd sdiNB &
maladies rares (2 rencontres enif).

Sensibilisation des Médecins Généralistesordination de la participation intdiliere aux congrés annuels a
Paris(19"O2y ANBa Rdz / aD S 9yiNBiGASya RS . AOKIG HAamMyOoOd ah.
Info Services / CMG afite proposer une communication et une sensibilisation ciblée des médecins généralistes.
Participation a 2 congrés en intéliére: coorganisation du stand intefiliere au congrés de la médecine
RQdAzZNESY OS OLINBaSyidl iA2y ¢ arestpar BRAFEEAM) bt NditiSigatiodZNB®B¢ES S Y I |
de la société frangaise de pédiatrie.

Participation & 3 congrés de neurologfe 2 NHI yAal G A2y RQdIFAMAliéresyaRompasanitedzy . w! |

neurologiques (Filnemus, Filslan, F&alti ou DéfiScience) acongrés des neurologues hospitaliers (JNLF
2018), au congrés des neuropédiatres (SFNP 2018), et*&@tic®hgrés des neurologues libéraux (ANLLF).

U Action de formation a destination des professionnels de santé

Création du ler Symposiuvéjeuner BRAWNEA adossé aux Régionales de Neurologie (Trilogie Santé)
décembre 2018 a Pangour tout professionnel de santé exercant dans les secteurs sanitaire, rrsmte,
social et sociétal en lien avec les pathologies neurologiques.

Formation des Kinésithépautes de ville lancement du groupe de travail ¢4 étape du plan de formation
BRAINTEAM pour les paramédicaux prenant en charge les patients atteints de maladies rares neurologiques
(accompagnement par Alcimed).

Formation des professionnels des ESXISp F2NXIF A2y a NBIA2Yy Il fSa RSLIX 2&8SSa
formation DPC en partenariat avec APF France Handicap.

U Participationau 202t f 21 dzS RQAY T2 NN (A 2y drgimisietphr NéuhBpyiidx/eni A 2y S
juin 2018.

Animation par RAINTEAMR Qdzy | G St ASNJ RS (NI @I Adfsoci@l@ y OSNYFyia €1 GNI

Action 2- Actions de communication maladies rares en inifliere

0 Publication dans des revues grand public ou spécialisées pour faire connaitre le dispositif maladies rares
au plus grand nombre



t 2dzNJ £ QI yYSS Hnamy 3> LJzof A Ol -sait@ da NouvebQbs (@zfdn pidtde ace ¥ a € | NJ
comité éditorialinter-filiere).

Contacts avec le Quotidien du Médecin, la Revue du Généraliste, la lettre du Neurologue.

U Informer les patients a Paris comme en régions

Journée internationale des Maladies Rares le 28 février 001& | NI A OA LJ- & A 2 yllages Mal@ieNAB | y A & |
wlkNB& |dz C2NHzYy RSa 1 FfttS&a8 RS tIFINR& | SO wmn | dziNBa C{
Rares a Angers participation a la table ronde de cl6ture de la journée.

Participation réguliere aux journées des associatibmpatients partenaires de la filiere (a la demande).

U Participation active au comité éditorial intefiliere

Cocréation & diffusion de tous les outils de communication iHfteére dont le lancement du livret de
présentation des 23 FSMR.

U Projets FSIR / Maladies Rares Info Services (MRIS)
I NBFiA2y RQdzyS FFFAOKS O2y22AyiS C{aw kawlL{ SG OF YL} 3
1]

tF NOAOALI GA2Y T OGABS Sy wHnamy I|dz LI NGSYIFNREG |
infographie animéeaccessible en ligne concernant le parcours du patient atteint de maladies rares.

Axe 4 : Communication sur et au sein de la filiere
Action 1- Renforcement de la visibilité de la filiere et des maladies neurologiques rares
U LY F2N)XI A2y &dedadithie ét &S actiosindypdliéhts et au grand public

Refonte du site interne¥  ONBF A2y RQdzy SaL) OS R 2 Gatixl fuplic tiprive $ur S R Qd
f 1 LI 3S : iRkdytatdd deS2Arbuveaux outils de recherche (pour les patfiel et les centres de
référence). Restructuration de plusieurs onglets.

Dynamisation des réseaux sociaux (Facebook et Twitter) et de la chaine YouTube.

3 InfoLettres annuelles présentant les avancées des travaux de la filiere ainsi que toute inforngafioff & S N& (i
concernant les maladies rares.

Action 2- Renforcement de la communication au sein de la filiere et entre les filieres
U aSAftSdNB O2YYdzyAOlFIGA2y Fdz aSAYy RS tF FAE{ASNB Si I ¢

5AFTFdzaA2Y RQdzyS ySgaf SiiSSNIoknS & RweaYu RSFGA N dey SR S/aSigrayt | SiGAG2Sy
et aux CCMR ainsi a toute persoratehocdu réseau des centres.

3 Infolettres annuelles au réseau des partenaires de la filiére.

Organisation de 3 journées nationales BRABAM: la £™ journée des Assaations de patients, 1a®3¢journée
nationale filiere, et la 3" journée nationale des services sociaux filiére.

Coorganisation de la 1ére journée annuelle inféiere des chargés de mission des FSMR.

Organisation des réunions mensuelles des chefgrdget et de certains congreés intditiere.

0 Animation des instances de gouvernance de la filiere et des commissions de pilotage BR2AM



Action 3- Préparation du projet BRAINEAM pour la relabellisation des FSMR
i Auto-évaluation 2018 de la filiere

Enquéte en ligne auprés des organes de gouvernance de la filiere.

U Préparation du projet a 5 ans de la filiere

Réunions de concertation préparatoires avec les CRMR et consultation des associations de patients.

Axe 5 :Communication interne et externe alfiliere
[ S LISNAYSGNB RS fI TAfASNDE -RNDAdES Bdudl 5 deSGRMB foft B nsi lgus Seldi d&© S dzA

f Q 9RWKTK dans lequel 1 CRMR est membre. Les 5 CRMR non affiliés attendent de pouvoir répondre au 2emesAACRour le
afin de pouvoir rejoindre ces ERNSs.

Action1-{ dzA @A s O22NRAYl (0 RAY RSa | Otiizya RS fQ9wb

U La FSMR participe au Work Package 3(WP35 A 3y 23 0GA 0O RMDIKgl @0 RS f Q9whb
Mise & jour des partenaires du réseau HRND sur Orphanet.

Mise enplacR Ql OG A2y a LJ2dzNJ £ QF YSE A2NI GA2yRNRdz RAIF 3y2aGA0

U tFNGAOALI GA2Y t (iBvadieSRéNBuaiiudly2088S f Q9 wb
t NBaSyidlrdAaz2y RS QI @l y0OSS Rdz 4N @I Af Rdz 2t oo

Diffusion des informations au réseau BRAEAM.



filiére nationale de santé
maladies cardiaques hénéditaines ou rares

& cardiogen

FILIERE CARDIOGEN

Maladies cardiagues héréditaires ou rares

CL/ 19 5QL59b¢LCO

Animateur: Pr Philippe CHARRQMilippe.charron@aphp.fr
Chef de projet Clotilde BAFOINontact@filierecardiogen.fr

9G 0t A&aSYARHP Homal Bits &8petticre, 470 02 dzf SOF NR RS f QKSLAGHEZ Tpy

Site internet: http://www.filiere -cardiogen.fr/

ORGANISATION

[ FAEASNE /FINRA23ISYys R2ydG S tNItKAfALWIS /1! wwhb Sy
comprenant 3 organes de gueernance:

Le bureau exécutiést un organe de concertation et de décision afin de dessiner les grandes orientations de la
filiere, en accord avec les objectifs et missions confiés aux Filieres de Santé Maladies Rares par la DGOS. Il se
réunit régulierengent, environ une fois tous les deux mois, lors de réunions a distance ou physiques.

Le comité de pilotagé LJ2 dzNJ YAaadA 2y RS @GSAfESNIIFdz 02y F2yOQGA2yySY
les choix stratégiques, a partir des orientations établies par le bureau exécutif. Le comité de pilotage se réuni
physiquement a minima deux fois par an.

Pour avancer concrétement dans la structuration des projets de la fil&sgroupes de travasont chargés de

mettre en place les actions, de suivre leur bonne réalisation et de les évaluer. Chaque groupe de travail est animé

par deux coordonnateursSI ANR dzLJS Said 02YL}2aS RS RAGSNE YSYOoNBa OR?Z
jdzS§ L2 &aaArAoftS RQdzy NBLINBaSyidlyid RQFraaz20AlGA2ya RS LI (A

PERIMETRE

La Filiere de Santé Maladies Rares Cardiogen prend en charge les pathologies héréditaires ounmasesedu
cardiaque. Elles regroupetrbis grands groupes de maladies
- Lescardiomyopathieghypertrophique, dilatée, restrictive, dysplasie ventriculaire droite arythmogeéne,
non compaction du ventricule gauche, etc.)
- Lestroubles du rythme isolégsyndrone du QT long, du QT court, syndrome de Brugada, tachycardie
ventriculaire catécholergique, syndrome de repolarisation précoce, etc.),
- Lesmalformations cardiaques congénitales complexésO2 I NOGF G A2y RS f QF 2NIS=Z
transposition des gros &seaux, Tétralogie de Fallot, etc..).


mailto:philippe.charron@aphp.fr
mailto:contact@filiere-cardiogen.fr

Ces maladies représentent désl dza Sa Y|l 2Sdz2NBa RS Y2NI adzoAdsS .§d@ RQAya
prévalence de ces divers groupes de pathologies est1(#500 a 1/5000 pour les principales des
cardiomyopahies et troubles du rythme, et méme 1/500 pour la cardiomyopathie hypertrophique (regroupant

RS Ydzt GALX Sa SydAadGsSa yz2az2t23AldzSa RS LINBGItSyOS £ MKy
Les malformations cardiaques congénitales toucherectyement un nouveauné sur 100 mais leur trés grande

diversité et parfois complexité font de chacune une maladie rare. La filiére, via le réseau de soins M3C, joue un

NEES ROSELISNIAAS LI dZNARAZAOALI Ayl ANB LIRdzNJ £ Sa Y TF2NNE

Plus del5 000patientspassent chaque année par les centres de référence et de compétence du réseau.

COMPOSITION

La filiere Cardiogen regroupe de nombreuses structures :

- 4 CRMRoordonnateurs dont 3 sont muisites, 9 CRMR constitutié 64 CCMRépartis en Métropole
et en OutreMer,

- 4 laboratoires de recherche et 6blaratoires hospitaliers de diagnostic génétique

- 11 associations de patients

- 4 sociétés savantes et fédérations partenaires.

Les centres de référence Ou nous trouver ?
et de compétence

Amiens

ouen o Reims
o o Paris o Nancy ¢ ourg
-——-5 0

Rennes Caen g

i
,IES o Marti nlque
Angers : Duon
q " Guad oupe
oitiers
Bordeaux Lyon
o Saint-| Etlenneo Grenoble La Réunion
Toulouse
o 4 Centres de référence
® Centre de référence ® Centre de référence
des cardiomyopathies et des troubles du des troubles du rythme cardiaque héréditaires ou
rythme cardiaque héréditaires ou rares rares de I'Ouest
Pr Philippe CHARRON, Pitié-Salpétriére, Paris PrVincent PROBST, Nantes
Sites constitutifs : Ambroise Paré, Bichat, Robert Site constitutif: CHU Bordeaux
Debré, Necker et Hopital Georges Pompidou
® Centre de référence @ Centre de référence
des troubles du rythme cardiaque des maladies cardiaques congénitales
héréditaires ou rares du Sud/Sud-Est complexes
Pr Philippe CHEVALIER, Lyon Pr Damien BONNET, Necker, Paris

Site constitutif: Hopital Georges Pompidou, CHU

o 64 Centres de compétences Bordeaux, Centre Chirurgical Marie Lannelongue


http://www.filiere-cardiogen.fr/public/qui-sommes-nous/organisation/
http://www.filiere-cardiogen.fr/public/qui-sommes-nous/organisation/centres-de-competence/
http://www.filiere-cardiogen.fr/public/qui-sommes-nous/association-de-patients-2/

ACTIONS MAJEURES REALISEES EN 2018

Axe 1 : Amélioration de la prise en charge globale des patients
Action 1¢ Harmonisation des parcours de soins

U Partager, homogénéiser et rédiger des documents de consersyushétiques
ahasS Fdz LRAY(d RQdzy LINRPINIVYYS Si dzy OFRNB YSiK2R2f¢
synthétiques a visée pluridisciplinaire. Ces documents sont rédigés par de experts de chaque pathologie.
En 20185 brochures ont été produites etdéées au sein de la filiere puis mises en ligne sur le site
internet de la filiere : la Cardiomyopathie dilatée (février 2018), le Syndrome de Brugada (mai 2018), le
Syndrome de Repolarisation Précoce (juin 2018), la Cardiomyopathie Ventriculaire Eythitadgene
(décembre 2018), le Syndrome du QT court (décembre 2018).
Actualisation des fiches urgence sur le site Orphanet via un programme établi en interne.

U Réunions de concertation pluridisciplinaire (RCP)
tFNOIAOALI GA2Y t f QSAIMRSE REA o BARRMAYNS NBUI RIASS! & MiJ {
RQdzy 2dziAf O2YLX SG RS @GA&aA202yFSNBYyOS | 4SO LI NI 3
Participation aux réflexions portées en infBrA f A § NS & &adzNJ £ aSftSOGAz2y RQc
réalisationde réunions de concertation pluridisciplinaires au niveau national.

Action 2¢ Accompagnement du patient dans son parcours

U Continuité du Centre national de Ressources psychologiques (CNRP)
Poursuite des activités du centre mis en place en 2015 pour (I) orienter les patients/familles/soignants
vers des professionnels, (II) annuaire national des psychologues et psychiatres libéraux pour permettre
une prise en charge de proximité (Ill) formatides psychologues aux maladies spécifiques de la filiere
OL+x0 F2NXIFGA2Y RS& NBLINBaSyidlyidia aaz20AliATa £ tQ
tfSa M8§NBa aSaaizya 2yi SGS 2NElFIyAasSSa S$natorahmy 0+0
de psychologues et psychiatres hospitaliers pour permettre un partage et une homogénéisation des
pratiques (VI) participation a une action intiiliere autour duHandicap Invisibléanimation de tables
NEYRSaz RQIFIGSEtASNAZ ONBlIGAZ2Y 23200

U Educdion thérapeutique du patient (ETP)
Etat des lieux précis des dispositifs existants et des projets des centres complétés par les souhaits des
patients
wSTtSEAZ2Y YSYySS &dzNJ f 1 ONBLIGAZ2Y RS y2dzSt dzE LINE 3N
des EP déja existants
t F NHAOALI GA2Y £ fF ONBIFIGAZY RQ2dziAfa SRdAzOFGATFa L
porteurs de cardiomyopathies notamment hypertrophiques par son appel a projets 2018

Action 3¢ Amélioration de la mise en place de BNDMR

U Intégration du data set minimum
C2NXYIGA2Y RS fF OKSF¥ RS LINRP2Si Si Rdz OKINHS YAiaa.
BaMaRa (janvier 2018)
Participation a la réalisation des formations en irfiéére dans les différents centres au niveauinagl



Axe 2 : Développement des innovations scientifiques et de la recherche
Action 1¢ Coordination de la recherche nationale et internationale

U Réponses aux appels a projets nationaux de recherche clinique et développer des projets de recherche
dans les différents centres
Réalisation en moyenne de 13 publications par an et par centre
U Réponses aux appels a projets européens et internationaux
Participation ou coordination par les CRMR de la Filiere de divers projets de recherche européens ou
AYGSNY Il GA2ylLtdzE 6Ct 1S C2yRIFIGAZ2Y [SRdzOjZ I wnuwnz SGO

Action 2- Partage de données

i Homogénéisation des données des centres de Cardiogen
Finalisation ded définition des items du tronc commun de données et des fiches spécifiques par
pathologie
t NP RAzOGA2Y RS tQ2dziaAft RQSYGNBLBG RS R2yySSa TFAyl
32dz@SNY I yOS Sié RS fI LINPOSRdAzZNBE RQS@lfdzZ GAZ2Yy |jdzl A

U Développement des registres européens

Publication des résultats du registre européen des cardiomyopathies (Charron et al, European Heart
Journal, 2018)

Projet de registre européen proposé par la Filiere (fin ao(t 2017) sur les cardiopathies mutées dans le
38yS twY! DH SiG NBGSyYydz LI NJfQ9wb

Axe 3 : (In)Formation des professionnels de santé, des associations et du grand public
Action 1¢ Consolidation des connaissances des professionnels de santé

U Formation des soignants
Organisation de deux webcastvec des questions/réponses en direct avec environ 110 connectés
«live » par édition. Le «eplay» est ensuite disponible sur le site de la filiere. Chaque internaute peut
obtenir une attestation aprés validation de QCM
Organisation par les centres d2 ¥ LIS Sy OS RS 22dz2NySSa t20FtSa8 RQAYTF
soignants sur les maladies cardiaques héréditaires

U Formation des professionnels auxmaladies cardiaques héréditaires
Deuxieéme édition en 2018/2019 du Dipléme Interuniversitaire (tésude Lyon, Paris et Nantes) avec
41 participants (28 lors de la premiere édition en 2017/2018)

U Formation des psychiatres et psychologues libéraux
Formations par le Centre national de ressources psychologiques (CNRP) en régions (Aquitaine, lle de
Frane, Pays de la Loire, AuvergRbdneAlpes) avec environ 65 participants par session

U Informations aux professionnels sur la filiere
wSLINBaSyidliAz2y RS fF FAEASNB LI NI fSa SELISNI& f2NA
Participation aux nmbreux congrés « généraux » (médecins généralistes, internes, urgentistes, etc.) et
aux congrés des sociétés savantes (société francaise de cardiologie, société francaise de génétique
humaine).



Action 2¢ Renforcement des connaissances des patientsles familles

0 9fl 02N GA2y RS R20dzySyida RQAYTF2NNIGA2Y t RSEGAYIFGAz
Création fin 2018 de 2 brochures pour les enfants et adolescenusla cardied Sy S A lj dz§8 RQdzy S L
tS a@8yRNRYS Rdz v¢ f2y3 RQIdziNB LI NI oYAa Sy fA3ys$s
Projdi R QI LILX A Ol G A 2y sdriolb gaine dardayfrénsitiv® enfarkdul® (rétenu lors de
fQl!lt wamy RS I FAEASNBO

U 'YAYLFGA2Y S O22NRAYIFGA2Yy RS& NByO2y(iNBa OdzdzNJ a L2 NI
Rencontres organisées par les associations ou les médecins et mpicaméde Cardiogen participent
I dzE RAOGSNE FG0StASNBR® [ Q202S8SO00GAF Sad RQdzyS LI NI {
ALRNIAGS RFLIGSS SO RQFARSNI £ F2NNSNJ £ Sa LINBFSaaa
héréditaires

Axe 4 : Développement des actions en lien avec les réseaux européens de référence

n / waw RS /I NRA Hadftyla thémafigue *$a YSYo

I OGdzStt SYSyid o RSa
2y 3SyYAldl f S$a O2 Ynaiksa paSicipatioieStenvisagdie aourS y 02 NB

OF NRA2LI GKASaA O
2019/2020.

Action 1¢ Implication de la filiére dans les réseaux européens de référence

U {2dziASy RS-Hda®9wb Ddzl NR
92t dziaA2zyd RS fQ9wb GNryavyAiAasSa f2NB RSa 22d2NySSa
Participaton a la réflexion puis la mise en place de RCP européennes, notamment via le systeme CMPS
(Clinical Patient Management System)
t P NOAOALI GA2Y | dzE NBIAAGNB&A Yraa Sy LXIOS az2dza £ QS
avec mutation du géne RG22, coordonné par les équipes francaises)

Axe 5 : Communicatiomterne et externe a la filiere
Action 1- Renforcement de la visibilité de la filiere et des maladies rares

U LYTF2NNIFGAZ2ya adNI f QSEAAGSYyOS R@rafdpubliEAf ASNBE S asSa |
Diffusion de la plaquette de présentation de la filiere
I OQlidzl t A& GA2Yy Rdz A0S LYGSNYySaG ljdA F2d2NYAG fQlyy
f QF Oddz2 t AGS SG £Sa LINP2SGa RS@OSf2LlJsa | dz aSAy RS
Les réseaux sociaux (Faceka Twitter) et la newsletter trimestrielle qui relaient les actualités de la
filiere
Journée annuelle de la filiére ouverte aux familles et au grand public qui ont pour objet la présentation
des actions de la filiére, la poursuite de tables rondes etigns de groupes de travail, la présentation
de projets de recherche transversaux, et de permettre aux professionnels de discuter des cas complexes
Si Rdz ljd2GARASY RS& LI GASyda oR2yid fQ2NHIyAal A2y

U Renforcement des liens engrles membres de la filiere
Réunions régional
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Animateur: Pr Vincent DES PORTES;ent.desportes@chiyon.fr
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90 o6t AaaSsSyY HpdpiceRnils Qs B Guai des Célestins, 69002 Lyon
Site internet: http://www.defiscience.fr/

ORGANISATION

[ FAEASNE 5STFA{OASYyOS Sai O22NR2yYySS LJ} NJ enfnet N2¥S4aa
Mére-Enfant aux Hospices Civils de Lyon, coordonnateur du centre de référence constitutif « Déficiences
intellectuelles de causes rares ».

Equipe opérationnelle

t 2dzNJ NBLR2YRNB t &dSa Yiaaizya Si YSSEENSOSYy QelzzNGl LilAdgA
SdzA LIS 2LISNI (A2yyStfS O02YLI2aSS RQdzy OKSF¥ RS LINRB2Siz R
RS L¥xtSa RQFrOGA2yazr Si RS OAyli OKINESSa RS YAaaizy ¢t

Gouvenance

Le comité de direction

[ S O02YAGS RS RANBOGAZ2Y Said 02YL12asS RS fQlFYyAYFGSdINE R
et du chef de projet. Le comité de direction se réunit tous les mois. Le Comité de direction décide des actions a
mettrS Sy dzdz@NB O2y F2NXSYSyid | dzE RANBOGADSE R2yysSSa LI
AUNY GSIAldzSd Lt FO002YLI IYyS fQSIjdzA LIS 2LISNI GA2yySttS RI
déroulement.

Le comité stratégique

Le Comité Str&gique est composé du comité de direction, des représentants des centres de référence
constitutifs et des centres de compétence des cing CRMR, des représentants des laboratoires, et des
NELINBaSyidlyia RQ2NHIYyAAlIGA2ya | atdSoakébiqua &S &@iZon oS Yo NB a
partenariats historiques et/ou opérationnels avec la filiere, de représentants des associations syndromiques

Le Comité Stratégique est une instance de concertation et de décision. Il est consulté pour toutes les décisions
conclNy I yi £Sa 2NASYydlFiGA2ya aA0GNFGS3AAljdzSad LE @FEARS f1I
avancement.

[ S /2YAGS RQAY(GSNFRa@S | SO I FAEASNB ! yRRA

' FAY RQ2LIGAYAASNI £ S8 AyidSNI OGA 2y &té Big én\bce. fC&ta indtalBcdzE T A f 4
est composée a minima des deux animateurs, des deux chefs de projet, du représentantRan&Dhommé

comme représentant de la filiere aux comités stratégiques de DéfiScience, et du représentant DéfiScience
nommé comme repesentant de la filiere aux comités de pilotage AnBRies. Le comité se réunit au moins une

fois par semestre et a chaque fois que les animateurs le jugent nécessaire.


mailto:vincent.desportes@chu-lyon.fr
mailto:marie-pierre.reymond01@chu-lyon.fr
http://www.defiscience.fr/

PERIMETRE

La filiere DéfiScience est dédiée aux maladies rares du neurodéveloppemerit Q2 NA 3Ay S RS (i NPR dzo
a2dzSy i &aS@sNBa LRd@lyd siGNB Faaz20ASa t RQFdziNBa LI
psychiatriques et troubles du comportement alimentaire. Cette population est estimée a 170 000 personnes en

ne considéant que celles nécessitant un accueil en établissement médicosocial.

[ FAEASNB NI aasSvyotS OAayli NBasSldzE RQSELISNIA&SE O2YLX S
des troubles ou pathologies, rencontrés a divers degrés dans les maladiesitaneurodéveloppement.
DéfiScience et AnDBM I NBa LI NIl 3Syid dzyS LI NIAS RS € SdzNJ OKI YL RQA
I SO RSTAOASYOS Ayi(StfSOGdzSttSd [Sa OKIYLE RQSELISNIA.
expertie dans les maladies et troubles du neurodéveloppement avec une approche pluridisciplinaire, et la filiere
AnDDiRares ayant une expertise dans les syndromesmalijormatifs avec ou sans déficience intellectuelle.

Le schéma diessous explicite ces pédmi NS & S YSydA2yySyid RQlFdziNB&a FTAfAS
NEt Syl Sy O02YLX SYSyi RS&a RaedSNIAaSa RS 5STFA{OASyOS

Déficience intellectuelle isolée
Troubles psychiatriques Syndromes
3 malformatifs {poh
avec déficience
inteflectuelle

8% des molformations
[EZIEET
I [runemus] | [oscar] - [Terecou]
| Firendo | L{i‘{i] ISENSGElnsl
1

Sans déficienc

Neurospinx|

FIMATHO

COMPOSITION

La Filiere DéfiSciencemprend:

27 centres de référencet 80 centres de compétences répartis en 5 réseaux

Des laboratoires de diagnostic de génétique moléculaire et des laboratoires de cytogénétique

Desunitd RS NBOKSNOKS | SO dzyS dzyAiS RQlIFFAEALFIGARZ2Y RS Y
la filiere et une équipe de recherche partenaire dans le champ des Sciences Humaines et Sociales du Handicap

Des associations de familles et de patientsefélérations

20 Centres de compétences



http://www.defiscience.fr/filiere/nos-partenaires/
http://www.defiscience.fr/filiere/organisation/

ACTIONS MAJEURES REALISEES EN 2018

Axe 1 : Amélioration de la prise en charge globale des patients
Action 1¢ Harmonisation des parcours de soins

U Rédaction degéférentiels et recommandations de bonnes pratiques
[ QS dzA LIS 2LISNI GAZ2YyYySEES | LIRNIS dzy | LIJzA YSGK2R2f 234l dz
Elaboration des étapes de cadrage, de la revue de littérature, aide a la coordination des documents
Gestion du calendrier, outils de suivi, questionnaires en ligne, gestion des formalités administratives
Organisation des réunions (physiques/audio conférence) pour coordonner les travaux.

En 2018, 2 PNDS ont été publiés et 16 autres projets ont débuté.

U H NY2yAalE A2y t£S&8 LINYGAldzSa RS RAFIy2a0GA0az RQSOI f dzt i
Deux objectifs
f {StSOGA2yySNI fSa (Saida tSa L)dza LISNIAYySyida L}2dz2NI f QS(
fonction du niveau d déficience et du domaine évalué
1 Rédiger un guide des évaluations a destination des professionnels concernés
Publication des résultats des travaux en cours

Action 2¢ Acces au diagnostic étiologique génétiggesn partenariat avec la filiere AnDERares

1 aAasS Sy LXIFIOS RSa LIySta RS 3IsySa RIya OKFIljdzS NBIAZ2
1 arasS Sy LX I OS Rdzenirdlpaidd yeatte BoBrdoRrat8ut @ YCBMR DI (FBaépétriere) a

disposition de tous les centres (Centres de référence et centres constitutifs).

1  Réunions de concertation pluridisciplinaires locales (hebdomadaires) et nationales (organisées papee gro

DI de 'AMPGM) cliniciens et aux biologistes

1  Projets de recherche : sur la question médé&mnomique (étude DISSEC) et sur les données secondaires

(étude FIND).

Action 3¢ Amélioration du parcours du patient

Carnet de soins Compilio

La filiere D& { OA Sy OS &4QSad Sy3lr3ssS RIya S RSLI2ASYSyid SELIX
filieres Maladies Rares volontaires au sein des HCL.

1 Déploiement expérimental sur le groupement hospitalier Est (HépmhmeMere-Enfant): ouvertures de
carnets Compilio pour les patients des centres de référence et de comptes professionnels pour les soignants

1 Mobilisation des familles et des professiwis: CaféCompilio, Kit Familles
1 Mobilisation des établissements médisociaux

1 Reéalisation d'un clip vidédttps://vimeo.com/243192702

I fQAaadzsS RS fQF OGA2y s dz/atousieflds ffeing au SéplSiemkds, frdinAgai SontLJ2 dzNJ S
principalement liés & une faible mobilisation des établissements métic@mux.

[ Q! w{ !-R@h8ANEs/s8utient le projet pour un déploiement national, et a cet effet, a commandé une

étude pour idenifier les conditions de ce déploiement.

Action DEFI

Acceés aux soins des personnes présentant des troubles du comportement
Prévention et soin des troubles du comportement


https://vimeo.com/243192702

t I NOS jdzS tSa GNRdzot Sa Rdz O2 YL NInS de$ peisonsey défileeS y G 3 NI
AyiStfSOidsSttSa SiG YSGiGSyld Sy RAFFAOAA GS tSa LINBFS&aaEA
RS fF FAEASNBE Sy LINISYINRFG | 2SO RSa | O SdzNdentRdz a2 Ay

RQSGIl of A &a Sswchykfiainsi qUS dea f@rgilles, se sont mobilisés pour élaborer ensemble un module
transdisciplinaire de deux jours de formation. Deux sessions ont été organisées en 2018 aprés les 2 proposées
en 2017. Cette expérimentationéé intégrée au dispositif START.

Dispositif START

5S0t2A42yySYSyid RS&a adNIiS3IASa LINRFSaaArzyyStftSa RS R.
neuro-développement Dispositif START

[ S LINP2Sh {¢! weI LI2dzNJ {Redsdmced Fransadidiidaiies dakt pefmetReQouttades & +

F2A4 RQIYSEA2NBNI Si RS RSOt 2Aa2yySNIfSa LINIGAILdzS&a LINE

des Troubles du NeufDéveloppement en agissant sur :

1 La formation : par le déploiemergn territoires de formations croisées réunissant les professionnels de
RSdzEASYS tA3yS: Rdz a2Ay S RS tQlFO002YLI 3ySYSyisz

T[S a2dziASy FdzE I OGSdzNAE RS GSNNIAYy &dzNJ RSa &aAlddzZ GA2y:
experts » mobilisables,

START est porté par DéfiScience, des Associations de familles et de malades, les Fédérations employeurs (Alliance

Maladies Rares, Anecamsp, Collectif DI, Fehap, Nexem, Unapei).

Lt Said O2FAYIyOST t GAGNB RQSELISNASYIS yEGQ! 0WA{2 YL 5L@ NJ f | / b

Autres actions

T t NBRdzOUGA 2y RS:figalishitibrSeh 20RXdMNGErEey O S
9 Participation au groupe de travail interfiliereSTxansition»
T arasS Sy LI I OS RQRGP eHWNR dzdieloRpsr aii d¢ih delaXilie®@eldzi A £ { | w!

Axe 2 : Développer les innovations scientifiques et la recherche
Action1¢/ 22 NRAYF GA2y RS QI OGABAGS RS NBOKSNOKS

La filiére a mis en place une coordination visant & apporter un soutien aux centres de la filiere
faiasS Sy Llds@srederlahies AAPPertinents, les projets de recherche, les publications,
9 Organisation de journées dédiées a la recherche permettant aux équipes de présenter leurs projets, de
connaitre plus largement les projets dans les différentes thématiqeda flliere,
! LILJdzA | dzE NBLIZyasSa ldzE ''t3x y2ilYYSyd £ ftQrtt {1{ RS

Action 2¢ Sensibilisation aux spécificités et a la complexité de la recherche clinique dans le champ des
maladies du développement cérébral et de la défic@nintellectuelle

En partenariat avec la filiere AnDRé&res, DéfiScience a produit un film de sensibilisation aux spécificités et a la
complexité de la recherche clinique dans le champrdaekdies du dévebpement cérébral et de la déficience
intellectuelle.La diffusion est programmée a compter de janvier 2@#9.4 séquences, il aborde le lien entre
fQly2YIFfAS 3ASYSiAldzs$SE S RS @S tetvedudbny Syeies Beispectives F2 y Ol
thérapeutiques médicamenteuses et non médicamenteusasderniére séquence, réalisée avec la collaboration

de la Filiere Fai2r et les RIPPs Kids décrit le parcourgde geO i A 2 Y R Q dd¢ la M@éRule Qdtivé & yall
commercialisationLes séquences peuvent étre regardées séparément ou ensemble. Le format et le style
choisides rendent particulierement accessibles agdas publics, méme non avertis. Elles sont un bon support
RQSOKIy3aSa LJl2dzNJ fSa LINPFSaaazyySta Si fSa aaz20AlrGAazy


https://vimeo.com/357368592
https://vimeo.com/357368592
https://vimeo.com/357369369
https://vimeo.com/357370101
https://vimeo.com/357370101
https://vimeo.com/325198998
https://vimeo.com/325198998

Action 3 ¢ Bases de données BNDMR et ORPHANET

5STA{OASYOS | O02YLJ) Iy S fésey e esasicedtreRd® campdiencesSyaimiéSen RS N
place de la base de données Maladies Rares BAMARA. Parallelement, une réflexion plus globale est conduite sur
les besoins de codages spécifiques des maladies relevant de différents réseaux de.la filiere

Axe 3 : (In)Former les professionnels de santé, les associations et le grand public
Action1-/ 22 NRAY I GA2y RS t QFES FT2NXYI GA2Y
[ O02YYAaarzys O2yaildAiiddsSS RQdzy NBLNBaSydll

OwSaSlkdz [ dzOA2t Sas ¢umMI L fSydAy 1t! /3 11}
commission décide des ressources pédagogs a construire et participe a leur création.
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Action 2- Production Modules dearning

La Filiere DéfiScience est partenatantributeur du projetHANDICONNECPlateforme de formation en-&arning

dédié au handicap (tous types de handicgpdjet initié par CeActisSanté. A ce titrda filiere a piloté le groupe

de travail «Handicap intellectueb et contribue a la conception du module dédié au polyhandicap. La

O2yaidNHzOGA2y RS fF LXFGST2NNSI laoh)sentendodzsS f QSt I 62NF (A2

Pour ses propres projets la Filiere DéfiScience a réalisé deux modules de formation en ligne sur le Syndrome du
CNI}3IAES S tS {@yRNRYS RQ!'y3StyYlyed 1 0OO0OSaarotsSa RS

Sl LIS ROADYIdzZRE O2yylAraalyoOSa t RAalGlIyOS @yl fSa

parcours syndromiques sont en cours de réalisation.

L.
e

Action 3- Journées de Formation
581LJzA & wnamTE fF FAEASNBE 2NHI yVA A SDrofesSignned dedzBIVS SisantRS T 2 N.
apporter des connaissances fondamentales sur les syndromes et les soins spép#igliesEn 2018, deux
journées sur le syndrome®NJ I3A €t S OLINRPFSaarazyySta Si FlLYAttSao Si dz
Epilegiques en institutions ont été proposées.
Les enquétes de satisfaction révelent la pertinence de ces propositions et de nhombreuses demandes sont
adressées a la filiere qui se structure pour y répondre favorablement.

Action 4- Etats Généraux de la Défence Intellectuelle les 11 et 12 janvier 20t& | A 32y RS f Q! y S

Evénement fondateur porté par la filiere DéfiSciencepoganisé avec les associations de personnes et leurs

familles (Nous Aussi, Unapei, Alliance Maladies Rares, T21 France, @d)ldeforganisations médiswmciales

6! ySOIYallr CSKIFLIE bSESYOS &42dziSydzS LI NI RS y2Yo6NBdzE L.
Etats Généraux de la Déficience Intellectuelle ont réuni pour la premiére fois un millier de personnes cancernée

LI NJ OS &adzzSié Y | OGSdzZNE RS t QF 002 Y L¥oday & duSsghitaireSélus, Rdz & 2 A
OKSNODKSdzNAX LI NBydGa SiG LISNrz2yySa Sy a&aaddz draz2y RS K
connaissances.

Axe 4 : Développement deactions en lien avec les réseaux européens de référence
Action 1¢ Implication de la filiére dans les réseaux européens de référence

Depuis leur mise en place, la filiere est membre de consortiums sur 3 ERN

ENDO ERN Rare Endocrine Diseases, Epi@fdR&R Complex Epilepsies, ITHACA Congenital Malformations and

witENB LydSttSOGdzrt 5AaroAfAdGed 9t€tS LI NIAOALIS t I O22NJF
dans leur implication.

I KFEyGASNE (NI yaoQSitNgfieee: adzNJ £ S&aljdzSta aQayao



1 Workshops de réflexion des ERN sur lgmiidelines» et Clinical Practice Guidelines (CPGs) avec RD Connect et
Orphanet

T 22N] aK2Lld RS RS@OSt2LIISYSyid RS LIXIFGSTF2N¥Sa NBIAaGNBa o
Directoryofw5 wS3AAAGNRARSa¢ | @S O -loint Réseaxc GeatdeA 2y S dzNR LISSyYyy S

Action 2¢t NP RdzOG A2y RQHz BBNNB@KSHDODKS Rdz RAFIYy23GA0 ¢
neurodéveloppement”

5Fya £S5 OF RNS R STEMEQOM, Ia fili&e DERSCESa&yumis én @018 un projet de formation en

ef SIFNYyAYy3 &d2dza f1 F2NX¥YS RQdzy aSNA2dza I YSod [ S LINR2SG |
Cette formation visera a encourager et a développer les pratiques de recherche du diagnostic étiolagque d
GNRdzotf S& Rdz YSdZNPRS@St 2LIISYSy (s> y2GFYYSyidi Sy NBOKSNDOKI
NBRdzZANB f QSNNI yOS RAIFIy2adGdAljdzS SG RQFYSEA2NBNI £ LINRAS

Axe 5 : Communicatiomterne et externe a la filiere

Action 1- Renforcementde la visibilité de la filiere et des maladies rares

La filiere dispose de supports de communication régulierement mis a jour
w Plaquettes et kakemonos
w Site internet

U LYF2NXYIGAZ2Y &dzNJ f QSEA&AGSY OS RS f lpubichf ASNB S &asa | ¢
La filiére travaille en lien étroit avec toutes les associations de familles et de patients dans le champ des pathologies
du neuradéveloppement.
DNNOS O0S&a y2YoNBdzE LI NISYINARIFG&A&T fF FAfASNSsobtenues Sa | O
par les associations qui sont un appui précieux pour faire connaitre la filiére aux familles.

U LYF2NXYIGAZ2Y &dzNJ f QSEA&AGSYy OS Si tS4a LI GK2f23A8a RS f
Destiné en premier lieu aux professionnels, téu$ OG SdzNE RQIF OGAGAGS O2yF2yRdzax S
adzNJ £ QFr OGABAGS RS I FAEASNB SiG RS YSGUNB t RAaLRaAGA?Z2
La filiere participe a de nombreuses manifestatior@ongrés des sociétés savantes @a@ines et européennes

(Génétique, Neuropédiatrie, Neurologie, Epilepsie), Journées annuelles des Maladies Rares.

Elle intervient également auprés des acteurs mégic® OA | dzESX LJ2 dzNJ &2 dzi SY A NI £ | O2 YLINS K
O0Sa I Oi S dzNA eskéndssagces2iledzingpieationRlans le champ des troubles du neurodéveloppement

Y / 2y3ANBaAa yridAz2ylrt RS Q! YIFILISAT /2y3aINBA ! ySOlIYaLlE /2y
(Inserm)

Action 2- Renforcement de la communicatioau sein de la filiere
U CFEOAtAGSNI £ O2YYdzyAOlFGA2Yy | dz aSAYy RS fI TFAftASNB S

Journée nationale DéfiScience a laquelle sont invités les professionnels de tous les centres de la filiére (CR

et CC) et les associations membres de ladili€a journée est organisée en 2 temps distincts : la matinée

Sali NBASNWYSS |dzE NByO2yiNBa RS OKI Odzy RiBidi enNBaS!t dzE
pléniere.

U Le bon référencement et la consultation du site internet, sur lequel on retrbueSy a SYo f S RSa NMzo
sont des leviers majeurs pour assurer le lien avec tous les acteurs, professionnels et familles.













































































































































































































































































































































