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INTRODUCTION 

 LES CENTRES DE REFERENCE MALADIES RARES 

¦ƴŜ ƳŀƭŀŘƛŜ ǊŀǊŜ ǘƻǳŎƘŜ ǳƴ ƴƻƳōǊŜ ǊŜǎǘǊŜƛƴǘ ŘŜ ǇŜǊǎƻƴƴŜǎΣ Ł ǎŀǾƻƛǊ Ƴƻƛƴǎ ŘΩǳƴŜ ǇŜǊǎƻƴƴŜ ǎǳǊ н ллл 

en population générale. A noter que les cancers rares et les maladies infectieuses rares ne sont pas dans 

ƭŜ ŎƘŀƳǇ ŘŜǎ ƳŀƭŀŘƛŜǎ ǊŀǊŜǎ ǘŜƭ ǉǳΩŀǳƧƻǳǊŘΩƘǳƛ ŘŞŦƛƴƛ Ŝƴ CǊŀƴŎŜΦ 

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

de santé publique majeur, contribuant à la pérennisation de l'excellence française dans ce domaine. A 

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

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

parcours de soins pertinent. 109 centres de référence pour la prise en charge des maladies rares 

(CRMR), multi-sites ont été relabellisés par le Ministère des Solidarités et de la Santé et par le Ministère 

ŘŜ ƭΩ9ƴǎŜƛƎƴŜƳŜƴǘ ǎǳǇŞǊƛŜǳǊΣ ŘŜ ƭŀ wŜŎƘŜǊŎƘŜ Ŝǘ ŘŜ ƭΩLƴƴƻǾŀǘƛƻƴΣ ǇƻǳǊ ǳƴŜ ŘǳǊŞŜ ŘŜ р ŀƴǎ όнлмт-2022). 

Un centre de référence (site coordonnateur ou site constitutif) rassemble une équipe hospitalière 

hautement spécialisée ayant une expertise avérée pour une maladie rare ou un groupe de maladies 

ǊŀǊŜǎΣ Ŝǘ ǉǳƛ ŘŞǾŜƭƻǇǇŜ ǎƻƴ ŀŎǘƛǾƛǘŞ Řŀƴǎ ƭŜǎ ŘƻƳŀƛƴŜǎ ŘŜ ƭŀ ǇǊŞǾŜƴǘƛƻƴΣ ŘŜǎ ǎƻƛƴǎΣ ŘŜ ƭΩŜƴǎŜƛƎƴŜƳŜƴǘ-

formation et de la recherche. Cette équipe est médicale mais intègre également des compétences 

paramédicales, psychologiques, médico-sociales, éducatives, sociales et des partenariats avec les 

associations de personnes malades. Un CRMR est multi-ǎƛǘŜǎΦ Lƭ Ŝǎǘ ŎƻƴǎǘƛǘǳŞ ƴƻǘŀƳƳŜƴǘ ŘΩǳƴ ǎƛǘŜ 

ŎƻƻǊŘƻƴƴŀǘŜǳǊ Ŝǘ ŘΩǳƴ ƻǳ ǇƭǳǎƛŜǳǊǎ ǎƛǘŜǎ ŎƻƴǎǘƛǘǳǘƛŦǎΦ /ΩŜǎǘ ǳƴ ŎŜƴǘǊŜ ŜȄǇŜǊǘ Ŝǘ ŘŜ ǊŜŎƻǳǊǎ ŜȄŜǊœŀƴt une 

attraction régionale, interrégionale, nationale, voire internationale. 

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

- Mission de coordination : un centre de référence identifie, coordonne et anime son réseau de 

soins. Iƭ ŘŞŦƛƴƛǘ Ŝǘ ƳŜǘ Ŝƴ ǆǳǾǊŜ ǳƴ Ǉƭŀƴ ŘΩŀŎǘƛƻƴǎ ǇƻǳǊ ƭŜǎ ƳŀƭŀŘƛŜǎ ǊŀǊŜǎ Řƻƴǘ ƛƭ Ŝǎǘ ƭŜ ǊŞŦŞǊŜƴǘΣ 

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 européens de 

référence au(x)quel(s) il est rattaché. 

 

- Mission de prise en charge (proximité et recours) : les centres assurent une prise en charge 

pluridisciplinaire et pluri-professionnelle diagnostique, thérapeutique et de suivi.  

 

- aƛǎǎƛƻƴ ŘΩŜȄǇŜǊǘƛǎŜ : un centre de référence est expert dans les maladies rares pour lesquelles 

ƛƭ Ŝǎǘ ƭŀōŜƭƭƛǎŞΦ ! ŎŜ ǘƛǘǊŜΣ ƛƭ Řƻƛǘ ƻǊƎŀƴƛǎŜǊ ƭΩŀŎŎŝǎ Ł ƭΩƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴ Ŝǘ ŜȄŜǊŎŜǊ ǳƴ ǊƾƭŜ ŘŜ ŎƻƴǎŜƛƭ Ŝǘ 

ŘΩŀǇǇǳƛ ŀǳǇǊŝǎ ŘŜ ǎŜǎ ǇŀƛǊǎΣ ƘƻǎǇƛǘŀƭƛŜǊǎ Ŝǘ ŘŜ ǾƛƭƭŜ Řŀƴǎ ƭŜ ǎŜŎǘŜǳǊ ǎŀƴƛǘŀƛǊŜΣ Ƴŀis aussi éducatif, 

médico-social, social et en partenariat avec les associations de personnes malades. 

 

- Mission de recherche Υ ǾŀƭƻǊƛǎŞŜ ŀǳ ǘǊŀǾŜǊǎ ŘŜǎ ŀŎǘƛǾƛǘŞǎ ŘΩƛƴǾŜǎǘƛƎŀǘƛƻƴ Ŝǘ ŘŜ ǇǳōƭƛŎŀǘƛƻƴΦ 

 

- aƛǎǎƛƻƴ ŘΩŜƴǎŜƛƎƴŜƳŜƴǘ Ŝǘ ŘŜ ŦƻǊƳŀǘƛƻƴ : un centre de référence promeut, anime ou participe 

à des enseignements universitaires, postuniversitaires et extra-universitaires dans le domaine 

des maladies rares dont il est le référent, en formation initiale ou éligibles au développement 

professionnel continu (DPC). Des supports de formation à distance sont élaborés et diffusés. 

¦ƴ ǎƛǘŜ ŎƻƴǎǘƛǘǳǘƛŦ ǎŜ ƧǳǎǘƛŦƛŜ Řŀƴǎ о Ŏŀǎ Υ ǎƻƛǘΣ ƛƭ ŀǇǇƻǊǘŜ ǳƴŜ ŎƻƳǇƭŞƳŜƴǘŀǊƛǘŞ ŘΩŜȄǇŜǊǘƛǎŜΣ ŘŜ ǊŜŎƻǳǊǎΣ 

de recherche ou de formation pour une ou des maladie(s) rare(s) ou une forme phénotypique 

ǇŀǊǘƛŎǳƭƛŝǊŜ ŘΩǳƴŜ ƳŀƭŀŘƛŜ ǊŀǊŜ Řŀƴǎ ƭŜ ǇŞǊƛƳŝǘǊŜ Řǳ /wawΣ ǎƻƛǘΣ ƛƭ ǇŜǊƳŜǘ ŘΩŀǎǎǳǊŜǊ ƭŀ ǇǊƛǎŜ Ŝƴ ŎƘŀǊƎŜ 

pédiatrique ou adulte complémentaire de celle du site coordonnateur et de structurer ainsi la liaison 
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pédiatrie-adulte, soit, il a les mêmes activitéǎ ŘΩŜȄǇŜǊǘƛǎŜΣ ŘŜ ǊŜŎƻǳǊǎΣ ŘŜ ǊŜŎƘŜǊŎƘŜ ƻǳ ŘŜ ŦƻǊƳŀǘƛƻƴ ǉǳŜ 

le site coordonnateur mais la prévalence ou la diversité des maladies rares concernées par le CRMR 

ƭŞƎƛǘƛƳŜƴǘ ǎƻƴ ŜȄƛǎǘŜƴŎŜ Ŝǘ ƭΩƻǊƎŀƴƛǎŀǘƛƻƴ ǘŜǊǊƛǘƻǊƛŀƭŜ ǇǊƻǇƻǎŞŜΦ 

Les centres de compétence sont dédiés à la prise en charge de proximité pour les personnes atteintes 

ŘΩǳƴŜ ƳŀƭŀŘƛŜ ǊŀǊŜ Ŝǘ Ł ƭŀ ŎƻƻǊŘƛƴŀǘƛƻƴ Řǳ ǇŀǊŎƻǳǊǎ ŘŜ ǎƻƛƴǎ όǾƛƭƭŜ-hôpital). Ils assurent la prise en charge 

et le suivi des personnes atteintes de maladies rares au plus proche de leur ŘƻƳƛŎƛƭŜΣ ǎǳǊ ƭŀ ōŀǎŜ ŘΩǳƴ 

maillage territorial adapté et en lien avec le réseau de CRMR dont il dépend fonctionnellement. Ils 

ǇŀǊǘƛŎƛǇŜƴǘ ŞƎŀƭŜƳŜƴǘΣ Ŝƴ ǘŀƴǘ ǉǳŜ ŘŜ ōŜǎƻƛƴΣ Ł ƭΩŜƴǎŜƳōƭŜ ŘŜǎ Ƴƛǎǎƛƻƴǎ Řǳ ǊŞǎŜŀǳ ŀǳǉǳŜƭ ƛƭǎ 

appartiennent. Pour les filières de santé dédiées à la mucoviscidose, à 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 centres de ressources et de compétences (CRC). 

 LES FILIERES DE SANTE MALADIES RARES 

Les 23 filières de santé maladies rares (FSMR) ont été mises en place en 2014-2015 dans le cadre du 

PNMR2. Elles couvrent chacune un champ large et cohérent de maladies rares soit proche dans leurs 

ƳŀƴƛŦŜǎǘŀǘƛƻƴǎΣ ƭŜǳǊǎ ŎƻƴǎŞǉǳŜƴŎŜǎ ƻǳ ƭŜǳǊ ǇǊƛǎŜ Ŝƴ ŎƘŀǊƎŜΣ ǎƻƛǘ ǊŜǎǇƻƴǎŀōƭŜǎ ŘΩǳƴŜ ŀǘǘŜƛƴǘŜ ŘΩǳƴ ƳşƳŜ 

organe ou système. Chaque FSMR réunit tous les acteurs impliqués dans une thématique définie du 

champ des maladies rares associant soignants, chercheurs, représentants de malades et industriels. 

[Ŝǎ Ƴƛǎǎƛƻƴǎ ŘΩǳƴŜ C{aw ǎŜ ŘŞŎƭƛƴŜƴǘ ŀǳǘƻǳǊ ŘŜ о ŀȄŜǎ Υ ŀƳŞƭƛƻǊŀǘƛƻƴ ŘŜ ƭŀ ǇǊƛǎŜ Ŝƴ ŎƘŀǊƎŜΣ ǊŜŎƘŜǊŎƘŜ 

et enseignement, formation, information. 

- Amélioration de la prise en charge : une FSMR impulse et coordonne les actions visant à rendre 

Ǉƭǳǎ ƭƛǎƛōƭŜ Ŝǘ Ǉƭǳǎ ŀŎŎŜǎǎƛōƭŜ ƭΩƻŦŦǊŜ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛǉǳŜ Ŝǘ ŘŜ ǎƻƛƴǎ Ƴŀƛǎ ŀǳǎǎƛ ƭΩƻŦŦǊŜ ŘŜ ǇǊŞǾŜƴǘƛƻƴΣ 

éducative, médico-sociale et sociale dans les maladies rares et les partenariats avec les 

associations de personnes malades. 

 

- Recherche : une FSMR favorise le continuum entre recherche fondamentale et clinique et leurs 

ŀǇǇƭƛŎŀǘƛƻƴǎ Řŀƴǎ ƭŜǎ /wawΣ Ŝƴ ǾŜƛƭƭŀƴǘ Ł ƭŀ ōƻƴƴŜ ŎƻƻǊŘƛƴŀǘƛƻƴ ŘŜ ƭΩŜƴǎŜƳōƭŜ ŘŜǎ ƛƴƛǘƛŀǘƛǾŜǎΦ ! 

cette fin, elle a un rôle de définition et de priorisation des objectifs de rŜŎƘŜǊŎƘŜ Ŝǘ ŘΩƛƴƴƻǾŀǘƛƻƴ 

pour les maladies rares de son périmètre.  

- Enseignement, formation et information : ǳƴŜ C{aw ŘƛǎǇƻǎŜ ŘΩǳƴ ǊŜŎŜƴǎŜƳŜƴǘ ŜȄƘŀǳǎǘƛŦ ŘŜǎ 

enseignements et formations existants sur le territoire et suscite la création de diplômes 

universitaires ou interuniversitaires dédiés aux maladies rares qui la concernent. La mise en 

ǇƭŀŎŜ ŘΩŀǳǘǊŜǎ ŦƻǊƳŀǘƛons éligibles au développement professionnel continu, y compris sous 

ŦƻǊƳŜ ŘΩŜƴǎŜƛƎƴŜƳŜƴǘ Ł ŘƛǎǘŀƴŎŜΣ Ŝǎǘ ŞƎŀƭŜƳŜƴǘ ŜƴŎƻǳǊŀƎŞŜΦ 

[Ŝǎ C{aw ǎΩŀǊǘƛŎǳƭŜƴǘ Ŝƴ ƳƛǊƻƛǊ ŀǾŜŎ ƭŜǎ нп ǊŞǎŜŀǳȄ ŜǳǊƻǇŞŜƴǎ ŘŜ ǊŞŦŞǊŜƴŎŜ ό9wbύΦ [Ŝǎ 9wb ǊŞǳƴƛǎǎŜƴǘ 

les professionnels de santé ƘŀǳǘŜƳŜƴǘ ǎǇŞŎƛŀƭƛǎŞǎ ŘŜǎ ŘƛŦŦŞǊŜƴǘ 9ǘŀǘǎ aŜƳōǊŜǎ ŘŜ ƭΩ¦ƴƛƻƴ ŜǳǊƻǇŞŜƴƴŜ 

Řŀƴǎ ƭŜǎ ŘƻƳŀƛƴŜǎ ƻǴ ƭΩŜȄǇŜǊǘƛǎŜ Ŝǎǘ ǊŀǊŜ Ŝƴ ǾǳŜ ŘΩǳƴŜ ƳƛǎŜ Ŝƴ ŎƻƳƳǳƴ ŘŜ ƭŜǳǊǎ ŎƻƳǇŞǘŜƴŎŜǎΦ [ŀ 

France assure la coordination de 7 ERN maladies rares et un spécifique aux cancers rares. 
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5ŜǇǳƛǎ нлмсΣ п ŀȄŜǎ ŘŜ ŘŞǾŜƭƻǇǇŜƳŜƴǘ ƻƴǘ ŞǘŞ ǇǊƻǇƻǎŞǎ ŀǳȄ C{aw Υ ƭΩŀƳŞƭƛƻǊŀǘƛƻƴ ŘŜ ƭŀ ǇǊƛǎŜ Ŝƴ 

ŎƘŀǊƎŜΣ ƭŀ ŎƻƻǊŘƛƴŀǘƛƻƴ ŘŜ ƭŀ ǊŜŎƘŜǊŎƘŜΣ ƭŜ ŘŞǾŜƭƻǇǇŜƳŜƴǘ ŘŜ ƭŀ ŦƻǊƳŀǘƛƻƴ Ŝǘ ŘŜ ƭΩƛƴŦƻǊƳŀǘƛon, et la 

coordination des niveaux européen et international. 

 

Axe 1 ς Amélioration de la prise en charge 

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

/ƘŀŎǳƴŜ ŘŜǎ но ŦƛƭƛŝǊŜǎ ǎΩŜǎǘ ƛƳǇƭƛǉǳŞŜ Řŀƴǎ ƭŀ ŎƻƻǊŘƛƴŀǘƛƻƴ ŘŜ ƭŀ rédaction de protocoles nationaux de 

ŘƛŀƎƴƻǎǘƛŎ Ŝǘ ŘŜ ǎƻƛƴǎ όtb5{ύΦ [ŜǳǊ ǇǊƻŘǳŎǘƛƻƴ Ŝǎǘ ŜƴŎƻǳǊŀƎŞŜ ŎŀǊ ƛƭǎ ƻƴǘ ǇƻǳǊ ōǳǘ ŘΩƻǇǘƛƳƛǎŜǊ Ŝǘ 

ŘΩƘŀǊƳƻƴƛǎŜǊ ƭŜǎ ŀǊōǊŜǎ ŘŞŎƛǎƛƻƴƴŜƭǎ ŘŜ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛŎΣ ƭŀ ǇǊƛǎŜ Ŝƴ ŎƘŀǊƎŜ Ŝǘ ƭŜ ǎǳƛǾƛ ŘŜ ƭŀ ƳŀƭŀŘƛŜ ǊŀǊŜ ǎǳǊ 

ƭΩŜƴǎŜƳōƭŜ Řǳ ǘerritoire. 

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 

ŀŎǘǳŜƭƭŜƳŜƴǘ ǇǳōƭƛŞǎΣ ǇŜǊƳŜǘǘŀƴǘ ŘΩŜȄǇƭƛŎƛǘŜǊ ŀǳx professionnels concernés la prise en charge 

ŘƛŀƎƴƻǎǘƛǉǳŜ Ŝǘ ǘƘŞǊŀǇŜǳǘƛǉǳŜ ƻǇǘƛƳŀƭŜ ŎƻƴŦƻǊƳŜ Ł ƭΩŞǘŀǘ ŘŜ ƭΩŀǊǘ Ŝǘ ƭŜ ǇŀǊŎƻǳǊǎ ŘŜ ǎƻƛƴǎ ŘΩǳƴŜ ǇŜǊǎƻƴƴŜ 

ŀǘǘŜƛƴǘŜ ŘΩǳƴŜ ƳŀƭŀŘƛŜ ǊŀǊŜ ŘƻƴƴŞŜΦ 

Les FSMR ont fourni essentiellement un appui méthodologique aux centrŜǎΣ ǇŀǊŦƻƛǎ ŀǾŜŎ ƭΩŀŎǉǳƛǎƛǘƛƻƴ 

ŘΩǳƴ ƭƻƎƛŎƛŜƭ ŘŜ ǘǊŀǾŀƛƭ ŎƻƭƭŀōƻǊŀǘƛŦΣ ƭŀ ǇǊƛƻǊƛǎŀǘƛƻƴ ŘŜǎ ǘƘŝƳŜǎ Ł ŀōƻǊŘŜǊ Ŝǘ ǳƴŜ ŀƛŘŜ Ł ƭŀ ŘƛŦŦǳǎƛƻƴ ŘŜǎ 

recommandations (présentation aux journées annuelles de la filière ou des associations, mise en ligne 

sur le site de lŀ ŦƛƭƛŝǊŜΧύΦ /ŜǊǘŀƛƴŜǎ ŦƛƭƛŝǊŜǎ ǊŜœƻƛǾŜƴǘ ƳŀƛƴǘŜƴŀƴǘ ŘŜǎ ŘŜƳŀƴŘŜǎ ǇƻǳǊ ǊŞŀƭƛǎŜǊ ŘŜǎ 

transpositions des PNDS au sein des ERN pour des recommandations européennes de bonnes pratiques. 

Des filières ayant un nombre élevé de maladies rares dans leur périmètre ont consacré un temps 

important à cibler de façon consensuelle les pathologies prioritaires. Certaines FSMR ont fixé un nombre 

de PNDS à produire annuellement. Cette pratique est encouragée via le financement par des appels à 

projets durant la durée du Plan national Maladies rares 3 (PNMR3) .  

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

[Ŝǎ ŦƛƭƛŝǊŜǎ ƻƴǘ ƳŜƴŞ ǳƴ ǘǊŀǾŀƛƭ ƛƳǇƻǊǘŀƴǘ ŘΩƛŘŜƴǘƛŦƛŎŀǘƛƻƴ Ŝǘ ŘΩŀŎǘǳŀƭƛǎŀǘƛƻƴ ŘŜǎ ŎƻŘŜǎ hǊǇƘŀ ǇƻǳǊ ƭŜǎ 

pathologies de leurs CRMR, ŘŜ Ŧŀœƻƴ Ł ƳŜǘǘǊŜ Ŝƴ ǆǳǾǊŜ ǳƴ ŎƻŘŀƎŜ ƘƻƳƻƎŝƴŜ Ŝǘ ǇŜǊǘƛƴŜƴǘΦ 9ƭƭŜǎ ǎŜ ǎƻƴǘ 

ǇǊŞǇŀǊŞŜǎ ŀǳ ŘŞǇƭƻƛŜƳŜƴǘ ŘŜ ƭΩŀǇǇƭƛŎŀǘƛƻƴ .ŀaŀwŀΦ [Ŝ Ǉƭǳǎ ǎƻǳǾŜƴǘΣ ŘŜǎ ƎǊƻǳǇŜǎ ŘŜ ǘǊŀǾŀƛƭ ǎǇŞŎƛŦƛǉǳŜǎ 

ont été constitués dans chacune des filières et un chargé de mission désigné. Les filières contribuent à 

ŦƻǊƳŜǊ ƭŜǳǊǎ ŎŜƴǘǊŜǎ Ł ƭΩǳǘƛƭƛǎŀǘƛƻƴ ŘŜ ŎŜǘǘŜ ŀǇǇƭƛŎŀǘƛƻƴ ǉǳƛ ǇŜǊƳŜǘ ǳƴ ǊŜƴǎŜƛƎƴŜƳŜƴǘ Ŝƴ ǘŜƳǇǎ ǊŞŜƭΦ 

Un grand nombre de centres des filières ont déjà commencé le remplissage de BaMaRa. 1364 sites sur 

2230 (62%) ont déployé le Set de Données minimal national, ce qui correspond à 39 établissements de 

santé, 4 700 maladies différentes et 500 000 malades. 
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{ǘǊǳŎǘǳǊŜǊ ƭΩŀŎŎŝǎ ŀǳ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛŎ ƎŞƴŞǘƛǉǳŜ 

/ŜǘǘŜ ǎǘǊǳŎǘǳǊŀǘƛƻƴ ŎƻƴŎŜǊƴŜ ƭΩŀŎŎŝǎ ŀǳ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛŎ ƎŞƴŞǘƛǉǳŜ ƛƴŎƭǳŀƴǘ ƭŜǎ ǘŜŎƘƴƛǉǳŜǎ ŘŜ séquençage à 

ǘǊŝǎ Ƙŀǳǘ ŘŞōƛǘΦ Lƭ ǎΩŀƎƛǘΣ ŘŜ ƳŀƴƛŝǊŜ ƎŞƴŞǊŀƭŜΣ ŘΩƻǊƎŀƴƛǎŜǊ ƭŜ ǘǊŀǾŀƛƭ ŀǾŜŎ ƭŜǎ ƭŀōƻǊŀǘƻƛǊŜǎΣ ŎŜŎƛ Ǉŀǎǎŀƴǘ 

Řŀƴǎ ǳƴ ǇǊŜƳƛŜǊ ǘŜƳǇǎ ǇŀǊ ƭŜǳǊ ǊŜŎŜƴǎŜƳŜƴǘΣ Ŝǘ ŘΩƛƴǘŞƎǊŜǊ ŎƻǊǊŜŎǘŜƳŜƴǘ ƭŜǎ ǘŜǎǘǎ ƎŞƴŞǘƛǉǳŜǎ Řŀƴǎ ƭŜǎ 

prises en charge. A noter plusieurǎ ǘǊŀǾŀǳȄ ƛƴǘŞǊŜǎǎŀƴǘǎΣ ǇŀǊ ŜȄŜƳǇƭŜ ŎŜƭǳƛ ŘΩǳƴŜ ŦƛƭƛŝǊŜ ŀȅŀƴǘ ŀōƻǳǘƛ Ł 

ƭŀ ŎǊŞŀǘƛƻƴ ŘΩǳƴŜ ǇƭŀǘŜŦƻǊƳŜ ƴŀǘƛƻƴŀƭŜ ŦŀŎƛƭƛǘŀƴǘ ŎŜ ǘǊŀǾŀƛƭ ŘΩƘŀǊƳƻƴƛǎŀǘƛƻƴ ƻǳ ǇƻǳǊ ǳƴŜ ŀǳǘǊŜ ƭŀ 

définition de stratégies diagnostiques consensuelles. Plusieurs filières ont engagé la construction de 

ǊŜŎƻƳƳŀƴŘŀǘƛƻƴǎ ŘΩŀŎŎŝǎ ŀǳ ǎŞǉǳŜƴœŀƎŜ Ł Ƙŀǳǘ ŘŞōƛǘΦ /Ŝǎ ŀŎǘƛƻƴǎ ǎŜ ǇƻǳǊǎǳƛǾŜƴǘ Ŝƴ ƭƛŜƴ ŀǾŜŎ ƭŜ tƭŀƴ 

France Médecine Génomique 2025 et le groupe de travail sur les problématiques liées au diagnostic : 

ƭΩŜƴƧŜǳ Ŝǎǘ ŘŜ ŦŀŎƛƭƛǘŜǊ ƭΩŀŎŎŝǎ ŀǳȄ ǘŜŎhniques de séquençage génétique selon une gradation pertinente 

au regard des situations cliniques. 

Plusieurs filières ont déjà commencé à mettre en place des RCP dédiées au diagnostic génétique et aux 

ƳŞǘƘƻŘŜǎ bD{Φ ¦ƴŜ ŦƛƭƛŝǊŜ ǆǳǾǊŜ ǇŀǊǘƛŎǳƭƛŝǊŜƳŜƴǘ ǇƻǳǊ ƭΩƘŀǊƳƻƴƛǎŀǘƛƻƴ ŘŜǎ ǇǊŀǘƛǉǳŜǎ bD{ ŀǳ ƴƛǾŜŀǳ 

ƴŀǘƛƻƴŀƭ Ŝǘ ŀ ǊŞǳƴƛ ǳƴŜ ŎƻƳƳƛǎǎƛƻƴ ŘŜ ǘǊŀǾŀƛƭΣ ŘŞŦƛƴƛ ǳƴŜ ƭƛǎǘŜ ŘŜ рн ƎŝƴŜǎ ŘΩƛƴǘŞǊşǘ Ŝǘ ƛŘŜƴǘƛŦƛŞ ŘŜǎ 

laboratoires impliqués pour chacun et fourni des arbres décisionnels de diagnostic. 

Améliorer le parcours de soins 

[ŀ ǎǘǊǳŎǘǳǊŀǘƛƻƴ Řǳ ǇŀǊŎƻǳǊǎ ŘŜ ǘǊŀƴǎƛǘƛƻƴ ŘΩǳƴ ǎŜǊǾƛŎŜ ǇŞŘƛŀǘǊƛǉǳŜ Ł ǳƴ ǎŜǊǾƛŎŜ ŀŘǳƭǘŜ ŀ ƳƻōƛƭƛǎŞ нм 

ŦƛƭƛŝǊŜǎ όǎƻƛǘ о ŘŜ Ǉƭǳǎ ǉǳŜ ƭΩŀƴ ŘŜǊƴƛŜǊύ Ŝǘ ǳƴ ƎǊƻǳǇŜ ƛƴǘŜǊ-filières. La période de la transition des soins 

de la pédiatrie à la médecine spécialisée pour adultes représente une rupture induite par le système de 

ǎƻƛƴǎΣ ǎǳǊǾŜƴŀƴǘ Ł ŎŜǘǘŜ ǇŞǊƛƻŘŜ ŘŜ ǾǳƭƴŞǊŀōƛƭƛǘŞΣ ŀǾŜŎ ŘŜǎ ǊƛǎǉǳŜǎ ŘΩƛƴǘŜǊǊǳǇǘƛƻƴ Řǳ ǎǳƛǾƛΦ [Ŝǎ 

conséquences médicales et psychologiques peuvent être importantes et doivent être prévenues par des 

ǇǊƻƎǊŀƳƳŜǎ ǎǇŞŎƛŦƛǉǳŜǎ ŘΩŀŎŎƻƳǇŀƎƴŜƳŜƴǘ ŘŜǎ ƧŜǳƴŜǎ Ŝǘ ŘŜ ƭŜǳǊǎ ǇŀǊŜƴǘǎ Ł ƭŀ ǘǊŀƴǎƛǘƛƻƴΦ  

Un état des lieux des pratiques et outils a été réalisé, sur la base notamment des attentes et besoins 

ŘŜǎ ŀŘƻƭŜǎŎŜƴǘǎΣ Ŝǘ ƭŜ ŘŞǾŜƭƻǇǇŜƳŜƴǘ ŘΩǳƴŜ ŀǇǇƭƛŎŀǘƛƻƴ Ƴƻōile réalisé. Certaines filières ont également 

publié des guides, organisé des journées spécifiques, promu des consultations de transition ou même 

ŜƴƎŀƎŞ ŘŜǎ ǇǊƻƎǊŀƳƳŜǎ ŘΩŞŘǳŎŀǘƛƻƴ ǘƘŞǊŀǇŜǳǘƛǉǳŜ ƻǳ ŘŜǎ ǇǊƻƧŜǘǎ ŘŜ ǊŜŎƘŜǊŎƘŜ ǎǳǊ ŎŜ ǘƘŝƳŜΦ 

[ΩŀǇǇǊƻǇǊƛŀǘƛƻƴ ǇŀǊ les filières de programmes internationaux déjà existants est une piste à suivre. 
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AVANCEMENT DE LA BNDMR AU NIVEAU DES 23 FSMR
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TYPES DE PROJETS POUR FACILITER LA TRANSITION ENFANT-ADULTE

 

 

[ΩŞŘǳŎŀǘƛƻƴ ǘƘŞǊŀǇŜǳǘƛǉǳŜΣ Ŝǘ Ǉƭǳǎ ƭŀǊƎŜƳŜƴǘ ƭΩŀǳǘƻƴƻƳƛǎŀǘƛƻƴ ŘŜǎ ǇŜǊǎƻƴƴŜǎ ƳŀƭŀŘŜǎ Ŝǘ ŘŜ ƭŜǳǊ 

ŜƴǘƻǳǊŀƎŜΣ ŀ Ŧŀƛǘ ƭΩƻōƧŜǘ ŘΩŀŎǘƛƻƴǎ ǎǇŞŎƛŦƛǉǳŜǎ Řŀƴǎ ŎƘŀŎǳƴŜ ŘŜǎ ŦƛƭƛŝǊŜǎΦ 9ƴ нлмтΣ ǳƴ ǎƛǘŜ ƛƴǘŜǊƴŜǘ ƛƴǘŜǊ-

filières a été mis en ligne (www.etpmaladiesrares.com)Σ ǉǳƛ ǊŞǇŜǊǘƻǊƛŜ ƭΩŜƴǎŜƳōƭŜ ŘŜǎ ǇǊƻƎǊŀƳƳŜǎ 

ŘΩŞŘǳŎŀǘƛƻƴ ǘƘŞǊŀǇŜǳǘƛǉǳŜ ŜȄƛǎǘŀƴǘ Ŝǘ Ł ǾŜƴƛǊΦ ¦ƴŜ ǊŞŦƭŜȄƛƻƴ ǎǳǊ ƭŀ Ƴǳǘǳŀƭƛǎŀǘƛƻƴ ŘŜǎ ǇǊƻƎǊŀƳƳŜǎ 

ŜȄƛǎǘŀƴǘǎ Ŝǎǘ Ŝƴ ŎƻǳǊǎΣ ŀǇǊŝǎ ǉǳΩƛƭǎ ŀƛŜƴǘ ŞǘŞ ŞǾŀƭǳŞǎΦ 

Des filières souhaitent fluidifier le parcours de soins en utilisant la méthode du patient traceur promue 

ǇŀǊ ƭŀ I!{Φ Lƭ ǎΩŀƎƛǘ ŘΩǳƴŜ ƳŞǘƘƻŘŜ ŘΩŀƳŞƭƛƻǊŀǘƛƻƴ ŘŜ ƭŀ ǉǳŀƭƛǘŞ ŘŜǎ ǎƻƛƴǎΦ 9ƭƭŜ ǇŜǊƳŜǘ ŘΩŀƴŀƭȅǎŜǊ ŘŜ 

ƳŀƴƛŝǊŜ ǊŞǘǊƻǎǇŜŎǘƛǾŜ ƭŀ ǉǳŀƭƛǘŞ Ŝǘ ƭŀ ǎŞŎǳǊƛǘŞ ŘŜ ƭŀ ǇǊƛǎŜ Ŝƴ ŎƘŀǊƎŜ ŘΩǳƴ ǇŀǘƛŜƴǘ ǘƻǳǘ ŀǳ ƭƻƴƎ ŘŜ ǎƻƴ 

parcƻǳǊǎ Řŀƴǎ ƭΩŞǘŀōƭƛǎǎŜƳŜƴǘ Ŝǘ ŘŜ ƳŜǘǘǊŜ Ŝƴ ǆǳǾǊŜ ŘŜǎ ŀŎǘƛƻƴǎ ŘΩŀƳŞƭƛƻǊŀǘƛƻƴΦ 9ƭƭŜ ǇǊŜƴŘ Ŝƴ ŎƻƳǇǘŜ 

ƭΩŜȄǇŞǊƛŜƴŎŜ ŘŜ ƭŀ ǇŜǊǎƻƴƴŜ ƳŀƭŀŘŜ Ŝǘ ŘŜ ǎŜǎ ǇǊƻŎƘŜǎΦ 
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п ŦƛƭƛŝǊŜǎ ǎΩŜƴƎŀƎŜƴǘ Řŀƴǎ ƭŜ ƭƛŜƴ ǾƛƭƭŜ-ƘƾǇƛǘŀƭΦ ¦ƴŜ ŦƛƭƛŝǊŜ ŀ ǆǳǾǊŞ ǇƻǳǊ ǊŜƴŦƻǊŎŜǊ ŘŜǎ ǇŀǊǘŜƴŀǊƛats entre 

paramédicaux spécialistes et des hôpitaux. Une filière utilise le Dossier médical partagé (DMP) pour 

mieux coordonner les actions villes-ƘƾǇƛǘŀƭ ƴƻǘŀƳƳŜƴǘ ŀǾŜŎ ƭŜǎ ŞǉǳƛǇŜǎ ŘΩ¦ǊƎŜƴŎŜǎ-SAMU dans les 

ǎƛǘǳŀǘƛƻƴǎ ŘΩǳǊƎŜƴŎŜ Ŝƴ Ŏƛōƭŀƴǘ ŜǎǎŜƴǘƛŜƭƭŜƳŜƴǘ ƭΩŀŎŎŝǎ ŀǳȄ ŘƛǊŜŎǘƛǾŜǎ ŀƴǘƛŎƛǇŞŜǎ ǇŀǘƛŜƴǘǎΣ ŎƻƻǊŘƻƴƴŞŜǎ 

des soignants, personne de confiance, etc. 

!ǎǎǳǊŜǊ ƭŀ ŎƻǳǾŜǊǘǳǊŜ ŘŜ ƭΩŜƴǎŜƳōƭŜ Řǳ ǘŜǊǊƛǘƻƛǊŜ Ŝǘ ǳƴ ŀŎŎŝǎ ŞǉǳƛǘŀōƭŜ Ł ƭΩŜȄǇŜǊǘƛǎŜ 

[ŀ ǇǊƛǎŜ Ŝƴ ŎƘŀǊƎŜ ŘŜǎ ǇŜǊǎƻƴƴŜǎ ŀǘǘŜƛƴǘŜǎ ŘΩǳƴŜ ƳŀƭŀŘƛŜ ǊŀǊŜ Ŝƴ hǳǘǊŜ-mŜǊ Ŧŀƛǘ ƭΩƻōƧŜǘ ŘΩǳƴŜ ŀŎǘƛƻƴ 

inter-ŦƛƭƛŝǊŜǎ ǎǇŞŎƛŦƛǉǳŜΦ [Ŝǎ ōŜǎƻƛƴǎ ƻƴǘ ŞǘŞ ƻōƧŜŎǘƛǾŞǎ ŀǳ ƳƻȅŜƴ ŘΩǳƴŜ ŜƴǉǳşǘŜ Ŝǘ ƭΩŀƴƴǳŀƛǊŜ Ł ƧƻǳǊ ŘŜǎ 

centres ultra-marins édité. La nécessité de mettre en place des outils sécurisés de communication a été 

identifiée et des propositions pour créer une plateforme de coordination maladies rares en Outre-mer 

ont été formulées.  

¦ƴ ǘǊŀǾŀƛƭ ŀ ŞǘŞ ŜƴƎŀƎŞ ŀǾŜŎ ƭΩ!ƎŜƴŎŜ ŦǊŀƴœŀƛǎŜ ŘŜ ƭŀ ǎŀƴǘŞ ƴǳƳŞǊƛǉǳŜ ό!{Ltύ Ŝǘ ƭΩŜƴǎŜƳōƭŜ ŘŜǎ C{aw 

sur la mise en place de réunions de concertation pluǊƛŘƛǎŎƛǇƭƛƴŀƛǊŜ όw/tύ ŀŦƛƴ ŘΩŀǇǇǊŞŎƛŜǊ ƭŀ ǇƻǎǎƛōƛƭƛǘŞ 

de recourir à un outil national unique. Parallèlement à cette consultation, les RCP sont des leviers pour 

ƭŜ ǇŀǊǘŀƎŜ ŘŜ ƭΩŜȄǇŜǊǘƛǎŜ Ŝǘ ƭΩƛŘŜƴǘƛŦƛŎŀǘƛƻƴ ŘŜ ǇǊƻōƭŞƳŀǘƛǉǳŜǎ ŎƻƳƳǳƴŜǎ Ł ǇƭǳǎƛŜǳǊǎ ŎŜƴǘǊŜǎ ŘΩǳn même 

réseau. 

[ΩŀŎǘƛƻƴ тΦп Řǳ tbawо ǇǊŞǾƻƛǘ ƭŀ ŎǊŞŀǘƛƻƴ ŘŜ п ǇƭŀǘŜŦƻǊƳŜǎ ŘŜ ŎƻƻǊŘƛƴŀǘƛƻƴ ŀŦƛƴ ŘŜ ǊŞǇƻƴŘǊŜ Ł ŎŜǎ 

ŜƴƧŜǳȄΦ ±ƛŀ ƭΩŀǇǇŜƭ Ł ǇǊƻƧŜǘǎ tƭŀǘŜŦƻǊƳŜǎ hǳǘǊŜ-mer, le PNMR3 met à disposition un financement pour 

4 DROM : la Réunion, la Guadeloupe, la Martinique et la Guyane. 

Etablir des liens avec le secteur médico-ǎƻŎƛŀƭ Ŝǘ ƭΩ9ŘǳŎŀǘƛƻƴ ƴŀǘƛƻƴŀƭŜ 

[ŀ /ŀƛǎǎŜ ƴŀǘƛƻƴŀƭŜ ŘŜ {ƻƭƛŘŀǊƛǘŞǎ ǇƻǳǊ ƭΩ!ǳǘƻƴƻƳƛŜ ό/b{!ύ ŀ ŎƻƴŘǳƛǘ н ƎǊƻǳǇŜǎ ƛƴǘŜǊ-filières en lien avec 

les Maisons départementales du Handicap (MDPH) ayant coƴŘǳƛǘǎ Ł ƭŀ ǇǊƻŘǳŎǘƛƻƴ ŘΩƻǳǘƛƭǎ ǘǊŀƴǎǾŜǊǎŀǳȄ 

pour un meilleur remplissage du certificat médical et à une réflexion sur un meilleur parcours et 

ƛƴǎŜǊǘƛƻƴ ǎŎƻƭŀƛǊŜǎ Υ ƭΩƻōƧŜŎǘƛŦ Ŝǎǘ ŘŜ ǇŜǊƳŜǘǘǊŜ ǳƴŜ ƧǳǎǘŜ ŞǾŀƭǳŀǘƛƻƴ ŘŜ ƭŀ ǎƛǘǳŀǘƛƻƴ ŘΩǳƴŜ ǇŜǊǎƻƴƴŜ 

demandeur au regard des conséquences de sa maladie au quotidien et de favoriser son accès au droit. 

5Ŝǎ ŘƻŎǳƳŜƴǘǎ ǎǇŞŎƛŦƛǉǳŜǎ ǇƻǳǊ ƭΩŀŎŎƻƳǇŀƎƴŜƳŜƴǘ ŘŜǎ ŦŀƳƛƭƭŜǎ ƻƴǘ ŞǘŞ ŞŘƛǘŞǎΦ ¦ƴŜ ŦƛƭƛŝǊŜ ŀ ǇƻǊǘŞ ƭΩƛŘŞŜ 

de classeurs de liaison pour faciliter la scolarité des enfants atteints de déficiences sensorielles.  

Certaines filières ont établi des annuaires des structures médico-sociales selon les situations de 

ƘŀƴŘƛŎŀǇκŘŜ ƳŀƭŀŘƛŜǎΣ Ŝƴ ǇŀǊǘŜƴŀǊƛŀǘ ŀǾŜŎ aŀƭŀŘƛŜǎ ǊŀǊŜǎ ƛƴŦƻ ǎŜǊǾƛŎŜǎΦ ¦ƴŜ ŀǳǘǊŜ ŦƛƭƛŝǊŜ ŀ ŞǘŞ Ł ƭΩǆǳǾǊŜ 

dans le dépƭƻƛŜƳŜƴǘ ŘŜ ƭΩΩŜȄǇŞǊƛƳŜƴǘŀǘƛƻƴ Řǳ ŎŀǊƴŜǘ ŘŜ ǎŀƴǘŞ ƴǳƳŞǊƛǉǳŜ /hatL[LhΦ ¦ƴ ǘƻǳǊ ŘŜ CǊŀƴŎŜ 

organisé par les filières réunit les professionnels régionaux du secteur médico-social autour de 

thématiques liées aux maladies rares. Plusieurs filières organisent des réunions de rencontres et de 

formations regroupant plusieurs acteurs du parcours de soins : dermatologues, infirmiers, médecins, 

ǇǎȅŎƘƻƭƻƎǳŜǎΧ ¦ƴŜ ŦƛƭƛŝǊŜ ŀ ŞƎŀƭŜƳŜƴǘ ŎǊŞŞ Ŝƴ нлмр ǳƴ /ŜƴǘǊŜ ƴŀǘƛƻƴŀƭ ŘŜ wŜǎǎƻǳǊŎŜǎ ǇǎȅŎƘƻƭƻƎƛǉǳŜǎ 

qui, depuis 2018, accompagne les patients et leur famille. 

 

Axe 2 ς Coordination de la recherche 

 

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

Au-delà du recensement des projets de recherche publiés, en cours ou prévus et des relais identifiés, la 

mise en commun des informations relatives à la recherche prend différentes formes selon les filières. 

tƭǳǎƛŜǳǊǎ ŦƛƭƛŝǊŜǎ ǎΩŀǇǇǳƛŜƴǘ ǎǳǊ ǳƴ ŎƻƳƛǘŞ ǎŎƛŜƴtifique pour définir leurs orientations en matière de 

ǊŜŎƘŜǊŎƘŜΦ {ΩŀƎƛǎǎŀƴǘ ŘŜǎ ŀǇǇŜƭǎ Ł ǇǊƻƧŜǘǎΣ ƭŜ Ǉƭǳǎ ǎƻǳǾŜƴǘΣ ǳƴŜ ǾŜƛƭƭŜ Ŝǎǘ ƻǊƎŀƴƛǎŞŜ ŀǳ ƴƛǾŜŀǳ ŘŜ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜΣ 
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ŀƛƴǎƛ ǉǳΩǳƴ ŀǇǇǳƛ ƳŞǘƘƻŘƻƭƻƎƛǉǳŜΣ ŀǾŜŎ ǳƴ ŎƘŀǊƎŞ ŘŜ Ƴƛǎǎƛƻƴ ŘŞŘƛŞΣ ƛƴǘŞƎǊŞ ŀǳ ǎŜƛƴ ŘΩǳƴŜ Ǉƭateforme 

ǊŜŎƘŜǊŎƘŜ όŀƛŘŜ Ł ƭΩŞƭŀōƻǊŀǘƛƻƴ Ŝǘ ŀǳ ŘŞǇƾǘ ŘŜ ŘƻǎǎƛŜǊǎ Ŝƴ ǊŞǇƻƴǎŜ Ł ŘŜǎ ŀǇǇŜƭǎ ŘΩƻŦŦǊŜΣ ŀƛŘŜ ŀǳ ǊŜŎǳŜƛƭ 

ŘŜ ŘƻƴƴŞŜǎ ǇƻǳǊ ƭŜǎ ŞǘǳŘŜǎ ŎƭƛƴƛǉǳŜǎ Ŝƴ ŎƻǳǊǎΣ ŜȄǇŜǊǘƛǎŜ ŞǘƘƛǉǳŜΧύΦ  

La construction de projets communs/ collaboratifs entre centres est également encouragée, allant 

ƧǳǎǉǳΩŁ ƭŀ ŎǊŞŀǘƛƻƴ ŘŜ ǊŞǎŜŀǳȄ ǇƻǳǊ ƭŜǎ Ŝǎǎŀƛǎ ǘƘŞǊŀǇŜǳǘƛǉǳŜǎ Ǿƛǎŀƴǘ Ł ŦŀǾƻǊƛǎŜǊ ƭΩƛƴŎƭǳǎƛƻƴ ŘŜǎ ǇŀǘƛŜƴǘǎΦ 

7 filières ont proposé des journées recherche spécifiques en 2018. Une filière propose une journée de 

recherche où les patients sont fortement inclus Υ ŘŜǎ ŎƘŜǊŎƘŜǳǊǎ ǾǳƭƎŀǊƛǎŜƴǘ ƭΩŀǾŀƴŎŞŜ ŘŜ ƭŀ ǊŜŎƘŜǊŎƘŜ 

sur les pathologies de la FSMR. Une autre filière propose chaque année un compte-rendu des 

conférences du congrès américain de dermatologie. 

 

Mener des actions de recherche 

Il Ŝǎǘ Ł ƴƻǘŜǊ ǉǳŜ ŎŜǎ ŀŎǘƛƻƴǎ ƴΩŜƴǘǊŜƴǘ Ǉŀǎ ŘƛǊŜŎǘŜƳŜƴǘ Řŀƴǎ ƭŜ ǇŞǊƛƳŝǘǊŜ ŘŜǎ ŦƛƭƛŝǊŜǎ Ŝǘ ŘŜ ƭŜǳǊ 

financement. Certaines filières ont soutenu la création de bio banques voire la conduite ou le soutien 

direct à des projets de recherche. Ces actions bénéficient du soutien de la DGOS. 

Dynamiser la recherche en sciences humaines et sociales 

Lƭ ǎΩŀƎƛǘ ǇƻǳǊ ƭŀ ǇƭǳǇŀǊǘ ŘŜǎ ŦƛƭƛŝǊŜǎ ŜƴƎŀƎŞŜǎ Řŀƴǎ ŎŜǎ ŀŎǘƛƻƴǎ ŘŜ ƳŜƴŜǊ ŜƭƭŜǎ-mêmes les études requises. 

Mais certaines filières conservent, y compris dans ce volet SHS, leǳǊ ǊƾƭŜ ŘΩƛƳǇǳƭǎƛƻƴ Ŝǘ ŘŜ ŎƻƻǊŘƛƴŀǘƛƻƴ 

ǇƻǳǊ ƭΩŀŎǘƛǾƛǘŞ ŘŜǎ ŎŜƴǘǊŜǎΦ о ŦƛƭƛŝǊŜǎ ƻƴǘ ǳƴ ǇǊƻƧŜǘ ŘŜ ǊŜŎƘŜǊŎƘŜ Ŝƴ {I{ Ŝƴ ŎƻǳǊǎΦ 

 

Axe 3 ς Formation des professionnels de santé, des patients, de leur famille et du 

grand public 

 

Formations destinées aux professionnels  

Former les professionnels des secteurs sanitaire, médicosocial et libéral à repérer, diagnostiquer puis 

prendre en charge des personnes atteintes de maladies rares contribue à améliorer la coordination de 

leur parcours de soin et de vie. En miroir, une meilleure connaissance dans la population générale et 

associative des problématiques de la recherche et des essais cliniques permet de mieux comprendre les 

ǎƻƛƴǎ Ŝǘ ǘǊŀƛǘŜƳŜƴǘǎ ǇǊƻǇƻǎŞǎΣ Ŝǘ ŘŜ ƳƛŜǳȄ ŀǇǇǊŞƘŜƴŘŜǊ ƭŜǎ ŜƴƧŜǳȄ ŞǘƘƛǉǳŜǎ ƭƛŞǎ Ł ƭΩŀǊǊƛǾŞŜ ŘŜ ƴƻuvelles 

technologies comme le séquençage à très haut débit.  

7

6

3

RENCONTRES ENTRE ACTEURS DE LA RECHERCHE ORGANISÉES 
PAR LES FSMR

Journées de recherche

Séminaires

Autres (Groupe de 
travail, journées de la 
ŦƛƭƛŝǊŜΧύ
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¢ƻǳǘŜǎ ƭŜǎ ŦƛƭƛŝǊŜǎ ǎŜ ǎƻƴǘ ŜŦŦƻǊŎŞŜǎ ŘŜ ŘŞǾŜƭƻǇǇŜǊ ǳƴŜ ƻŦŦǊŜ ŘŜ ŦƻǊƳŀǘƛƻƴ ŀǳȄ ǇǊƻŦŜǎǎƛƻƴƴŜƭǎΣ ǉǳΩƛƭǎ 

ǎƻƛŜƴǘ ƛƴŦƛǊƳƛŜǊǎΣ ƳŞŘŜŎƛƴǎ ƎŞƴŞǊŀƭƛǎǘŜǎΣ ƴŞǇƘǊƻƭƻƎǳŜǎΣ ǇǎȅŎƘƻƭƻƎǳŜǎΣ ǳǊƎŜƴǘƛǎǘŜǎ Χ [Ŝǎ ŦƻǊƳŀts de 

formations proposées sont variés, de manière à répondre aux différentes problématiques : inclure les 

territoires y compris Outre-Mer, renforcer les connaissances en diagnostic des médecins, intéresser les 

internes aux problématiques des maladies rareǎΧ  

Les FSMR ont développé des diplômes universitaires (DU) et interuniversitaires (DIU) et participent à 

des congrès, notamment le congrès des médecins généralistes et celui des urgentistes. 12 filières 

ǇǊƻǇƻǎŜƴǘ ŘŜ Ǉƭǳǎ ŘŜǎ ŦƻǊƳŀǘƛƻƴǎ Ŝƴ ǇǊŞǎŜƴǘƛŜƭǎΦ 5Ωŀutres filières proposent des formations par 

Internet : 6 FSMR proposent des vidéos sous différents formats. Dans certaines filières, un expert 

partage ses connaissances et les participants peuvent poser leurs questions. 3 FSMR ont mis en place 

des MOOC afin que chacun puisse suivre à son rythme la formation. Une filière a mis en place un mode 

de formation intéressant suite à une enquête réalisée : si la formation se déroule majoritairement en 

ǇǊŞǎŜƴǘƛŜƭ όŎƻƳƳŜ ŘŜƳŀƴŘŞ ƭƻǊǎ ŘŜ ƭΩŜƴǉǳşǘŜύΣ ƭŜ ŘŞōǳǘ ŘŜ ƭŀ ŦƻǊƳation est sur Internet afin de limiter 

les déplacements et que chacun puisse arriver avec des connaissances de base sur le sujet. 3 FSMR 

assurent une formation où patients et professionnels sont invités, permettant les échanges de points 

de vue. 

 

 

Formations destinées aux patients, à leur famille et au grand public 

Les maladies rares sont peu connues du grand public, ce qui peut engendrer une incompréhension vis-

à-vis des patients de par leur entourage dans leur vie quotidienne. Pour cela, il est important de diffuser 

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 quotidienne, les FSMR ont mis au point différentes formations 

à destination spécifique des patients et des familles. 5 filières organisent des ateliers et répondent aux 

questions lors des journées des associations des filières. 7 FSMR diffusent des livrets et des kits afin 

ŘΩŜȄǇƭƛǉǳŜǊ ƭŀ ǇǊƛǎŜ Ŝƴ ŎƘŀǊƎŜ Ł ŀŘƻǇǘŜǊ Ŝǘ ŘŜ ǊŞǇƻƴŘǊŜ ŀǳȄ ǉǳŜǎǘƛƻƴǎ Řǳ ǉǳƻǘƛŘƛŜƴΦ у C{aw ƻƴǘ Ƴƛǎ Ŝƴ 

ligne des vidéos présentant des maladies rares et leur prise en charge à tenir. 2 FSMR vulgarisent de 

plus des congrès et des articles de recherche médicaux pour que les patients puissent connaître 

ƭΩŀǾŀƴŎŞŜ ŘŜ ƭŀ ǊŜŎƘŜǊŎƘŜΦ [Ŝǎ ƧƻǳǊƴŞŜǎ ŘŜǎ ŀǎǎƻŎƛŀǘƛƻƴǎ Ŝǘ ŘŜǎ ŦƛƭƛŝǊŜǎ ǊŜǎǘŜƴǘ ŘŜǎ ǊŜƴŘŜȊ-vous 

privilégiés pour rencontrer les patients. 
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FORMATIONS DESTINÉS AUX PROFESSIONNELS  

Participation à des congrès

Livrets

Webcasts et vidéos

E-Learning

Quizs cas cliniques

DU et DIU

Séminaires et journées spécifiques

Formations en présentiel



10 

 

 

 

¢ƻǳǘŜǎ ƭŜǎ ŦƛƭƛŝǊŜǎ ŞŎǊƛǾŜƴǘ ŘŜǎ ŀǊǘƛŎƭŜǎ Řŀƴǎ ǳƴ ƳŀƎŀȊƛƴŜ ŘΩactualité hebdomadaire et de dimension 

nationale afin de sensibiliser le grand public aux problématiques des maladies rares. 

 

 

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

 

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

(ERN) 

 

Les FSMR et les CRMR français sont activement impliqués dans les ERN. 122 centres ont été labellisés 

comme Health Care Providers (HCP) et officiellement mis en place en mars 2017 à Vilnius. 8 centres 

français coordonnent les ERN. 

Les FSMR apportent une expertise aux ERN, que ce soit par les trois plans nationaux maladies rares, les 

tb5{Σ ǇŀǊ ǊŜƎƛǎǘǊŜǎ ƳŀƭŀŘƛŜǎ ǊŀǊŜǎ Ŝǘ ƭŜǎ ŎƻƘƻǊǘŜǎ wŀ5ƛ/ƻ ƻǳ ǇŀǊ ƭΩƻǊƎŀƴƛǎŀǘƛƻƴ ŘŜǎ ŦƛƭƛŝǊŜǎ Ŝǘ ŘŜǎ ŎŜƴǘǊŜǎ 

de référence. 

 

10

7

8

5

FORMATIONS DESTINÉES AUX PATIENTS ET À LEUR FAMILLE

Participation aux journées des
associations et journée de la
filière

Livrets

Webcasts et vidéos

Ateliers et formations
médicales et psychologiques
en présentiel
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ERN
Nombre de HCP au 

06/02/19

HCP 

supplémentaires 

nécessaires

Nombre d'HCP 

devant être atteint

ERN BOND 5 1 6

ERN CRANIO 3 3 6

Endo-ERN 7 0 7

EpiCARE 3 3 6

ERKNet 4 2 6

ERNICA 6 0 6

EURACAN 7 0 7

EuroBloodNet 11 0 11

eUROGEN 1 5 6

ERN EYE 5 1 6

ERN GENTURIS 3 3 6

ERN GUARD-HEART 3 3 6

ITHACA 8 0 8

ERN RARE-LIVER 3 3 6

ERN LUNG 6 0 6

MetabERN 8 0 8

EURO-NMD 8 0 8

ERN ReCONNECT 4 2 6

ERN PaedCan 7 0 7

ERN RITA 4 3 7

ERN-RND 5 1 6

ERN Skin 6 0 6

ERN TRANSPLANT-CHILD 2 4 6

VASCERN 3 3 6

122 37 159
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SANTE MALADIES RARES 2018 

 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
[ΩŜƴǎŜƳōƭŜ ŘŜǎ ǊŀǇǇƻǊǘǎ ƻƴǘ ŞǘŞ ǊŞŘƛƎŞǎ ǇŀǊ ƭŜǎ C{awΣ ŘŜǎ ƳƻŘƛŦƛŎŀǘƛƻƴǎ ŘŜ ŦƻǊƳŜ Ŝǘ ŘŜ ŎƻƴǘŜƴǳ ƻƴǘ 
été apportées pour une lecture plus aisée du rapport. Remerciements aux animateurs de FSMR, chefs 
de projets et de mission qui ont contribués à cette participation. 
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FICHE 5ΩL59b¢L¢9 

Animateur : Pr Laurence OLIVIER-FAIVRE, laurence.faivre@chu-dijon.fr  

Chef de projet : Laurent DEMOUGEOT, laurent.demougeot@chu-dijon.fr  

9ǘŀōƭƛǎǎŜƳŜƴǘ ŘΩŀŎŎǳŜƛƭ : CHU Dijon ς 14 rue Paul Gaffarel 21079 Dijon  

Site internet : http://anddi-rares.org/ 

 

ORGANISATION 

Le coordonnateur général de la filière AnDDI-Rares est le Pr Laurence Olivier-Faivre du centre de génétique du 

CHU Dijon Bourgogne, secondée par un chef de projet, Laurent Demougeot, également localisé au CHU Dijon 

Bourgogne.  

La filière est administrée par un comité de pilotage se réunissant tous les trois mois afin de de définir les 

orientations et les actions de la filière. La filière possède également un comité de gouvernance, en charge de 

prendre des décisions urgentes. 

La filière AnDDI-Rares est organisée autour de 4 axes et 6 commissions transversales, impliquant la mise en place 

de 10 groupes thématiques. Chaque axe et commission transversale est composé de deux coordonnateurs, ŘΩǳƴ 

ƎǊƻǳǇŜ ŘŜ ǘǊŀǾŀƛƭΣ ŘŜ ǊŜǇǊŞǎŜƴǘŀƴǘǎ ŘΩŀǎǎƻŎƛŀǘƛƻƴǎ Ŝǘ ŘŜ ŎƘŀǊƎŞǎ ŘŜ ƳƛǎǎƛƻƴǎΦ 

Par ailleurs, une organisation a été formalisée entre les filières AnDDI-wŀǊŜǎ Ŝǘ 5ŞŦƛ{ŎƛŜƴŎŜ ŀŦƛƴ ŘΩƻǇǘƛƳƛǎŜǊ ƭŜǎ 

ƛƴǘŜǊŀŎǘƛƻƴǎΦ ¦ƴ ŎƻƳƛǘŞ ŘΩƛƴǘŜǊŦŀŎŜΣ ŎƻƳǇƻǎŞ Ł ƳƛƴƛƳŀ ŘŜǎ ŘŜǳȄ ŀƴƛƳŀǘŜǳǊǎΣ ŘŜǎ ŘŜǳȄ ŎƘŜŦǎ ŘŜ ǇǊƻƧŜǘ Ŝǘ Řǳ 

représentant AnDDI-Rares aux comités stratégiques de DéfiScience ainsi que du représentant DéfiScience aux 

/ƻtƛƭ ŘΩ!ƴ55L-wŀǊŜǎΣ ǎŜ ǊŞǳƴƛǘ ŀǳ Ƴƻƛƴǎ ǳƴŜ Ŧƻƛǎ ǇŀǊ ǎŜƳŜǎǘǊŜΦ 5Ŝ ǇƭǳǎΣ ŀŦƛƴ ŘΩŜŦŦŜŎǘǳŜǊ ǳƴŜ ǾŜƛƭƭŜ ŘΩƛƴǘŜǊŦŀŎŜ 

Ǉƭǳǎ ǊŞƎǳƭƛŝǊŜΣ ƭŜǎ ŘŜǳȄ ŎƘŜŦǎ ŘŜ ǇǊƻƧŜǘ ǊŞŀƭƛǎŜƴǘ ǳƴ Ǉƻƛƴǘ ŘΩŞǘŀǇŜ ƳŜƴǎǳŜƭ Ŝƴ ǇǊŞǎŜƴŎŜ ŘŜ ŎƘŀǊƎŞǎ ŘŜ Ƴƛǎǎƛƻƴs 

ƻǳ ŘΩŀǳǘǊŜǎ ǇŜǊǎƻƴƴŜǎ ŎƻƴŎŜǊƴŞŜǎ ǇŀǊ ƭΩƻǊŘǊŜ Řǳ ƧƻǳǊΦ 

PERIMETRE 

La filière AnDDI-wŀǊŜǎ ǎΩƻǊƎŀƴƛǎŜ ŀǳǘƻǳǊ Řǳ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛŎΣ Řǳ ǎǳƛǾƛ Ŝǘ ŘŜ ƭŀ ǇǊƛǎŜ Ŝƴ ŎƘŀǊƎŜ ŘŜǎ ŀƴƻƳŀƭƛŜǎ Řǳ 

développement somatique et/ou cognitif. Les anomalies du développement représentent un vaste groupe de 

ƳŀƭŀŘƛŜǎ ǊŀǊŜǎ όŜƴǾƛǊƻƴ р лллύ Ŝǘ ǇŀǊŦƻƛǎ ǘǊŝǎ ǊŀǊŜǎ όǉǳŜƭǉǳŜǎ Ŏŀǎ ŎƻƴƴǳǎύΣ Řƻƴǘ Ǉƭǳǎ ŘŜ ур҈ ǎƻƴǘ ŘΩƻǊƛƎƛƴŜ 

génétique. Elles peuvent associer une dysmorphie cranio-faciale, des malformations viscérales, un retard de 

croissance staturo-pondéral, un retard psychomoteur, des troubles des apprentissages, des troubles du 

comportement et/ou une déficience intellectuelle. 

FILIERE AnDDI-Rares 

Anomalies du développement avec ou sans déficience intellectuelle de causes rares  

mailto:laurence.faivre@chu-dijon.fr
mailto:laurent.demougeot@chu-dijon.fr
http://anddi-rares.org/
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Leur prévalence atteint plus de 3% de la population soit environ 1.8 million de personnes en France. On compte 

40 000 nouveaux cas par an, toutes étiologies confondues. Ces pathologies présentent les caractéristiques 

suivantes : 

¶ Un diagnostic souvent difficile, qui requiert l'expertise clinique et biologique d'équipes entraînées. 

Environ 50% des patients ne bénéficient actuelleƳŜƴǘ Ǉŀǎ ŘΩǳƴ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛŎ ŞǘƛƻƭƻƎƛǉǳŜΣ ŎŜ ǉǳƛ ƛƳǇƻǎŜ ŘŜǎ 

réévaluations régulières et un investissement majeur dans les technologies innovantes de séquençage à 

haut débit pangénomiques ; 

¶ Une prise en charge multidisciplinaire coordonnée, souvent lourde, dépendant largement de structures 

éducatives spécialisées, rééducatives, médico-éducatives, et nécessitant de nombreuses interactions avec 

les partenaires extrahospitaliers ; 

¶ Une prise en charge familiale, avec suivi psychologique, social et conseil génétique ; 

¶ Une recherche de qualité, permettant d'améliorer les connaissances sur l'épidémiologie, l'histoire 

naturelle, la physiopathologie grâce à des études de cohorte nationale avec en point de mire des solutions 

thérapeutiques tant attendues. 

 

COMPOSITION  

La filière AnDDI-Rares est composée de : 

- 6 Centres de Référence Maladies Rares (CRMR) coordonnateurs, de 20 CRMR constitutifs et de 29 Centres de 

Compétence (CCMR), avec pour thématique les anomalies du développement au sens large, ou les anomalies 

de membres de façon plus restrictive  

- 38 laboratoires de génétique moléculaire, 44 laboratoires de diagnostic cytogénétique et 32 équipes de 

recherche  

- Plus de 60 associations partenaires  

- пу ǳƴƛǘŞǎ ŘŜ ŦǆǘƻǇŀǘƘƻƭƻƎƛŜ 

 

 

 

 

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
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ACTIONS MAJEURES REALISEES EN 2018 

 

Axe 1 : Amélioration de la prise en charge globale des patients 

Action 1 ς IŀǊƳƻƴƛǎŀǘƛƻƴ ŘŜǎ ǇŀǊŎƻǳǊǎ ŘŜ ǎƻƛƴǎ Ŝǘ ŎƻƻǊŘƛƴŀǘƛƻƴ ŘŜ ƭΩŜȄǇŜǊǘƛǎŜ ǇƭǳǊƛŘƛǎŎƛǇƭƛƴŀƛǊŜ 

ü Rédaction des référentiels et recommandations de bonnes pratiques 

Coordination de la ǊŞŘŀŎǘƛƻƴ ŘŜ ƴƻǳǾŜŀǳȄ tb5{ Ŝǘ ƳƛǎŜ Ŝƴ ǇƭŀŎŜ ŘΩǳƴ ǎƻǳǘƛŜƴ ƳŞǘƘƻŘƻƭƻƎƛǉǳŜ ŀǳȄ 

ŎŜƴǘǊŜǎ ǉǳƛ ǎΩƛƳǇƭƛǉǳŜƴǘ Řŀƴǎ ƭŀ ǊŞŘŀŎǘƛƻƴ ŘŜ tb5{ Υ tǳōƭƛŎŀǘƛƻƴ ŘΩǳƴ tb5{ Ŝƴ нлму 

(Holoprosencéphalie et formes apparentées, coordonné par le Pr Sylvie Odent et par le Dr Laurent 

Pasquier) et 4 autres en cours de rédaction 

 

ü Echanges entre experts cliniques et biologistes 

Formalisation de réunions de concertations pluridisciplinaires (RCP) régulières pour discuter des 

ŘƻǎǎƛŜǊǎ ŦǆǘŀǳȄΣ ǇŞŘƛŀǘǊƛǉǳŜǎ Ŝǘ ŀŘǳƭǘŜǎ ŎƻƳǇƭŜȄŜǎ 

/ǊŞŀǘƛƻƴ ŘΩǳƴ ƎǳƛŘŜ Ŝǘ ǊŞŀƭƛǎŀǘƛƻƴ ŘΩǳƴ ŘƻǎǎƛŜǊ ǘȅǇŜ ǇǊŞ-rempli adapté à la thématique à compléter et à 

modifier par le centre 

Enquête pour identifier le maillage actuel et les besoins des centres AnDDI-Rares, en particulier en vue 

de la mise en place des préindications dans le cadre du Plan France Médecine Génomique 2025 

5ŞǾŜƭƻǇǇŜƳŜƴǘ ŘΩǳƴ ŦƻǊǳƳ ŘŜ ŘƛǎŎǳǎǎƛƻƴ ŞǘƘƛǉǳŜ ό!ƴ55L-Ethique) pour favoriser les partages 

ŘΩŜȄǇŞǊƛŜƴŎŜ ǎǳǊ ƭŜǎ Ŏŀǎ ŞǘƘƛǉǳŜǎ ǊŞŜƭǎ 

5ŞǾŜƭƻǇǇŜƳŜƴǘ ŘΩǳƴ ŦƻǊǳƳ ŘŜ ŘƛǎŎǳǎǎƛƻƴ ŘΩƛƴǘŜǊǇǊŞǘŀǘƛƻƴ ŘŜ ǾŀǊƛŀƴǘǎ rares (AnDDI-Variants) sur le 

domaine sécurisé du site: Finalisation du développement et test de la version Beta 

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

ü aƛǎŜ Ŝƴ ǇƭŀŎŜ ŘΩ9ŘǳŎŀǘƛƻƴ ǘƘŞǊŀǇŜǳǘƛǉǳŜ Řǳ tŀǘƛŜƴǘ (ETP) 

wŞŦƭŜȄƛƻƴǎ ŀǳǘƻǳǊ ŘŜ ƭΩŞƭŀōƻǊŀǘƛƻƴ ŘŜ п ǇǊƻƎǊŀƳƳŜǎ ŘΩ9¢t : « sans diagnostic », « personnes et aidants 

concernés par la délétion 22q11 », « transition enfant-ŀŘǳƭǘŜ ŎƘŜȊ ƭŜǎ ǇŜǊǎƻƴƴŜǎ ŀǘǘŜƛƴǘŜǎ ŘΩŀƴƻƳŀƭƛŜǎ 

du développement avec une déficience intellectuelle légère », « handicap esthétique et le regard des 

autres » (en lien avec FIMARAD) : mise en place formations-actions validantes les 4/5 juillet et du 12 au 

14 septembre 2018 pour développement des programmes 

 
ü Implication du patient dans son suivi et sa prise en charge 

aƛǎŜ Ŝƴ ǇƭŀŎŜ ŘΩŜȄǇŞǊƛŜƴŎŜǎ ǇƛƭƻǘŜǎ ŘŜ ǇŀǘƛŜƴǘǎ ǊŜǎǎƻǳǊŎŜǎ ŀǳ ǎŜƛƴ ŘŜǎ /waw Ŝǘ ŘŜ ƭŀ ǇǊƻŎŞŘǳǊŜ 

« patient traceur » : Convention patient ressource et démarche qualité « patient traceur » réalisée au 

sein du CRMR de Dijon 

 

ü Implication des associations dans les actions de la filière  
9ƭŀōƻǊŀǘƛƻƴ ŘŜ ŎŀǊǘŜǎ ŘΩǳǊƎŜƴŎŜ Ŝƴ ƭƛŜƴ ŀǾŜŎ ƭŜǎ ŀǎǎƻŎƛŀǘƛƻƴǎ : Impression et diffusion des 6 premières 
cartes (22q11, Cohen, Cri du Chat, Kabuki, Williams-Beuren, Trisomie 21) 
14 autres cartes sont en cours de correction et 5 en cours de rédaction avec la filière DéfiScience 

 
Action 3 ς Amélioration de la coordination médico-sociale et socio-éducative 

ü Prise en compte des retentissements fonctionnels des maladies rares 

Organisation de rencontres locales organisées avec les centres experts sur le thème de 

ƭΩŀŎŎƻƳǇŀƎƴŜƳŜƴǘ ƳŞŘƛŎƻ-social des personnes avec une anomalie de développement avec ou sans 

diagnostic  

Participation active aux rencontres inter-filières 

Recensement des initiatives locales ou nationales autour des handicaps causés par les anomalies de 

développement : liens avec La suite Necker, PRIOR, RMRM, Expérimentation Groupama-bŜŎƪŜǊΧ 
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Coordination avec les acteurs du parcours de soins et de vie : collaboration avec de nombreux autres 

ŀŎǘŜǳǊǎ ό9wIwΣ /bwIwΣ ŀǎǎƻŎƛŀǘƛƻƴǎΣ a5tIΣ /b{!Σ !w{Χύ 

wŞŀƭƛǎŀǘƛƻƴ ŘΩǳƴŜ ƛƴŦƻƎǊŀǇƘƛŜ ǎǳǊ ƭΩŜǊǊŀƴŎŜ Ŝǘ ƭΩƛƳǇŀǎǎŜ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛǉǳŜ 

CƛƴŀƴŎŜƳŜƴǘ ŘΩǳƴŜ ŞǘǳŘŜ ǇƛƭƻǘŜ Ŝǘ ŘŜ ŦŀƛǎŀōƛƭƛǘŞ {I{ ǎǳǊ ƭŜ ǇŀǊŎƻǳǊǎ ƳŞŘƛŎƻ-social des patients atteints 

ŘΩǳƴŜ maladie rare du développement sans diagnostic 

Soutien aux avant-premières du film « Mes frères » 

 

ü Facilitation de la transition enfant-adulte des patients de la filière 

Mise en place de recommandations pour la transition enfant/adulte adaptées aux anomalies du 

développement : ŘƛŦŦǳǎƛƻƴ ŘΩǳƴŜ ǇƭŀǉǳŜǘǘŜ ŘΩƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴ ǎǳǊ ƭŜǎ ǎǇŞŎƛŦƛŎƛǘŞǎ ŘŜ ƭŀ ǘǊŀƴǎƛǘƛƻƴ 

enfant/adulte avec anomalies du développement et déficiences intellectuelles rares 

 
 

Axe 2 : Développement des innovations scientifiques et de la recherche 

Action 1 - /ƻƻǊŘƛƴŀǘƛƻƴ ŘŜǎ ŀŎǘƛƻƴǎ ŘŜ ǊŜŎƘŜǊŎƘŜ ŦƻƴŘŀƳŜƴǘŀƭŜΣ ǘǊŀƴǎƭŀǘƛƻƴƴŜƭƭŜ Ŝǘ ŎƭƛƴƛǉǳŜ Ł ƭΩŞŎƘŜƭƭŜ 

nationale et internationale 

ü Liens entre les acteurs de la recherche 
Organisation de séminaires nationaux et internationaux dédiés à la recherche le 6 décembre 2018 et 
lors des 3e ƧŜǳŘƛǎ ŘŜ ƎŞƴŞǘƛǉǳŜ ŀǾŜŎ ƭΩ!ǎǎƻŎƛŀǘƛƻƴ CǊŀƴœŀƛǎŜ ŘŜ DŞƴŞǘƛǉǳŜ /ƭƛƴƛǉǳŜ Ŝǘ ŘŜǎ ƧƻǳǊƴŞŜǎ 
SoFFoet  

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

NGS 

ü Partage de données pour améliorer le transfert diagnostique du NGS 

aƛǎŜ Ŝƴ ǇƭŀŎŜ ŘΩǳƴ ŜǎǇŀŎŜ ƴǳƳŞǊƛǉǳŜ ŘŞŘƛŞ ŀǳȄ ŀǇǇŜƭǎ Ł ŎƻƭƭŀōƻǊŀǘƛƻƴ ŘŜǎ ƳŜƳōǊŜǎ ŘŜ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ AnDDI-

Collaboration : 71 requêtes de mise en commun des patients 
Incitation aux projets collaboratifs issus du séquençage haut débit : « 15 min NGS » et « appels à 

collaboration » à chaque 3e jeudi de génétique 

 

ü Participation des CRMR de la filière aux projets communs de recherche 

7 ǇǊƻƧŜǘǎ ŘΩŞǘǳŘŜǎ Ŝǘ ŘŜ ǊŜŎƘŜǊŎƘŜ  
¶ DISSEQ : Evaluation médico-économique des différentes stratégies de technologies de 

séquençage par haut débit dans le diagnostic des patients atteints de déficience intellectuelle. 

PRME, inclusions terminées, analyse des données en cours 

¶ DEFIDIAG : Participation de membres de la filière à la rédaction du projet pilote Déficience 

intellectuelle du PFMG2025. Comparaison du pourcentage de diagnostic identifié par WGS vs 

la stratégie de référence française. Approbation du comité scientifique international et 

soumission aux autorités compétentes 

¶ C!{¢D9b Υ 9ǘǳŘŜ ŘŜ ƭΩƛƴǘŞǊşǘ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛǉǳŜ ŘŜ ƭΩŀƴŀƭȅǎŜ ζ rapide » de séquençage haut débit de 

génome en situatiƻƴ ŘΩǳǊƎŜƴŎŜ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛǉǳŜΦ 5ƻǎǎƛŜǊ ŀŎŎŜǇǘŞ ŀǳ ŦƛƴŀƴŎŜƳŜƴǘ Řǳ tIw/ 

interrégional de la région Est et en cours de soumission au CPP 

¶ tw9b!¢ha9 Υ tǊƻƧŜǘ ǇƛƭƻǘŜ ŘΩŞǾŀƭǳŀǘƛƻƴ ŘŜ ƭŀ ŦŀƛǎŀōƛƭƛǘŞ ŘΩǳǘƛƭƛǎŜǊ ƭŜ ǎŞǉǳŜƴœŀƎŜ Ƙŀǳǘ ŘŞōƛǘ 

ŘΩŜȄƻƳŜ Ŝƴ ǘǊƛƻ Ŝƴ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛŎ ǇǊŞƴŀǘŀƭ ƭƻǊǎ ŘŜ ƭŀ ŘŞŎƻǳǾŜǊǘŜ ŘŜ ǎƛƎƴŜǎ ŘΩŀǇǇŜƭ ŞŎƘƻƎǊŀǇƘƛǉǳŜǎΦ 

Projet scientifique en cours de soumission au CPP. Participation nationale avec ambition de 

débuter ce projet au 1er septembre 2019 

¶ RaDiCo-sƛƭ Υ tǊƻƧŜǘ ŘŜ ŎƻƘƻǊǘŜ ǇƻǳǊ ƳƛŜǳȄ ŎƻƳǇǊŜƴŘǊŜ ƭΩƘƛǎǘƻƛǊe naturelle des malformations 

oculaires congénitales, et mieux appréhender leurs bases moléculaires, pour améliorer 

ƭΩƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴ Ŝǘ ƭŜ ŎƻƴǎŜƛƭ ƎŞƴŞǘƛǉǳŜΦ LƴŎƛǘŀǘƛƻƴ Ł ƭŀ ǇŀǊǘƛŎƛǇŀǘƛƻƴ ŀǳ ǇǊƻƧŜǘ ŘŜǎ ŎŜƴǘǊŜǎ 

partenaires de la filière 

¶ GENIDA : Déployer une médecine plus participative, et impliquer les patients et leurs familles 

avec déficience intellectuelle et bases moléculaires ou cytogénétiques connues en France ou à 

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
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ƭΩŞǘǊŀƴƎŜǊ Řŀƴǎ ƭΩŀƳŞƭƛƻǊŀǘƛƻƴ ŘŜǎ ŎƻƴƴŀƛǎǎŀƴŎŜǎ ŀǳǘƻǳǊ ŘŜ ƭŜǳǊ ǇŀǘƘƻƭƻƎƛŜΣ Ŝƴ ǊŜƳǇƭƛǎǎŀƴǘ un 

formulaire en ligne. Information diffusée régulièrement à tous les CRMR et CCMR AnDDI-Rares, 

avec envois de flyers de communication 

 

 

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

Action 1 ς Diffusion et consolidation des connaissances et savoir-faire des professionnels de santé en 

termes de prise en charge des pathologies de la filière 

ü Animation de modules de formation dont le suivi est incitatif 

Organisation de journées de formation avec travaux pratiques des professionnels sur le diagnostic NGS 

ǇƻǳǊ ŀƴǘƛŎƛǇŜǊ ƭΩŀǊǊƛǾŞŜ ŘŜ ǇƭŀǘŜŦƻǊƳŜǎ ǇƛƭƻǘŜǎ : coordination de la formation « 2 jours NGS » les 4 et 5 

octobre 2018 

Soutien administratif à la mise en place de 3 formations de Développement professionnel continu (DPC) 

Ŝǘ ƎŜǎǘƛƻƴ Řǳ 5t/ ǇƻǳǊ ƭΩŜƴǎŜƳōƭŜ ŘŜǎ ŀǎǎƻŎƛŀǘƛƻƴǎ ŘŜ ƭŀ CCDI  

 

ü CƻǊƳŀǘƛƻƴ ŘŜǎ ǇǊƻŦŜǎǎƛƻƴƴŜƭǎ Ł ƭΩǳǘƛƭƛǎŀǘƛƻƴ ŘŜǎ ōŀǎŜǎ ŘŜ ŘƻƴƴŞŜǎ ŎƭƛƴƛǉǳŜǎ Ŝǘ ŘΩƛƴǘŜǊǇǊŞǘŀǘƛƻƴ ŘŜ 

données génétiques 

Soutien aux centres à la saisie des données BaMaRa : wŞŘŀŎǘƛƻƴ ŘΩǳƴ ƎǳƛŘŜ ŘΩǳǘƛƭƛǎŀǘƛƻƴ ŘŜ .ŀaŀwŀ 

hǊƎŀƴƛǎŀǘƛƻƴ ŘŜ ƳƻŘǳƭŜǎ ŘŜ ŦƻǊƳŀǘƛƻƴ ŘŞŘƛŞǎ Ł ƭΩǳǘƛƭƛǎŀǘƛƻƴ ŘŜǎ ōŀǎŜǎ ŘŜ ŘƻƴƴŞŜǎ ŎƭƛƴƛǉǳŜǎ Ŝǘ 

moléculaires Υ CƻǊƳŀǘƛƻƴ Ł ƭΩƛƴǘŜǊǇǊŞǘŀǘƛƻƴ ŘΩŜȄƻƳŜ Ŝƴ Ŝ-learning et identification de partenaires pour 

la mise en place de MOOC de bioinformatique 

Action 2 ς Renforcement de la connaissance des équipes soignantes et des associations de patients en 

ƳŀǘƛŝǊŜ ŘΩŀŎŎƻƳǇŀƎƴŜƳŜƴǘ ƳŞŘƛŎƻ-psycho-social 

ü aƛǎŜ Ŝƴ ǇƭŀŎŜ ŘΩƻǳǘƛƭǎ Ŝǘ ŘŜ ƳƻŘǳƭŜǎ 

Contribuer à la formation des professionƴŜƭǎ Řǳ ǎƻƛƴ Ŝǘ ŘŜ ƭΩŀŎŎƻƳǇŀƎƴŜƳŜƴǘ ǇƻǳǊ ƭŀ ǇǊƛǎŜ Ŝƴ ŎƘŀǊƎŜ 

des pathologies de la filière Υ ǎǳƛǾƛ ŘŜ ƭŀ ƳƛǎŜ Ŝƴ ǆǳǾǊŜ ŘŜ ƭŀ ǇƭŀǘŜŦƻǊƳŜ ŘŜ Ŝ-learning Handiconnect et 

élaboration du module syndrome Williams-Beuren 

 

ü Actions de formation communes aux différents acteurs de la filière 

hǊƎŀƴƛǎŀǘƛƻƴ ŘΩǳƴŜ ƧƻǳǊƴŞŜ ŘŜ ŦƻǊƳŀǘƛƻƴ ŘŜǎ ǇǊƻŦŜǎǎƛƻƴƴŜƭǎ ǎǳǊ ƭŀ ǇǊƛǎŜ Ŝƴ ŎƘŀǊƎŜ ƳǳƭǘƛŘƛǎŎƛǇƭƛƴŀƛǊŜ ŘŜǎ 

syndromes malformatifs lors de la journée Médico-sociale AnDDI-Rares à Paris le 17 mai 2018 

Action 3 ς Renforcement des connaissances des familles et du grand public sur les anomalies du 

développement et le NGS 

ü Organisation de journées dédiées aux patients et au grand public 

Organisation de trois rencontres nationales des associations AnDDI-Rares en mars, en juin et en octobre 

2018 

 

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

Action 1 ς Implication de la filière dans les réseaux européens de référence 

ü CŀƛǊŜ ōŞƴŞŦƛŎƛŜǊ ƭΩŜƴǎŜƳōƭŜ ŘŜǎ ŎŜƴǘǊŜǎ ŘŜ ǊŞŦŞǊŜƴŎŜ Řǳ ǘǊŀǾŀƛƭ Ŝƴ ǊŞǎŜŀǳ ŀǇǇƻǊǘŞ ǇŀǊ ƭŜ réseau européen 

de référence (ERN) 

 

/ƻƻǊŘƛƴŀǘƛƻƴ ŘŜ ƭŀ ƳƛǎŜ Ŝƴ ǇƭŀŎŜ ŘŜǎ ŎŜƴǘǊŜǎ ŦǊŀƴœŀƛǎ ŀǳ ǎŜƛƴ ŘŜ ƭΩ9wb L¢I!/! :  

Soutien à la candidature de 8 Health Care Providers (HCP) et organisation à la réunion de mise en 

ǇƭŀŎŜ ŘŜ ƭΩ9wb L¢I!/! ƭŜ у ƻŎǘƻōǊŜ нлму Ł Paris 

 

Coordination du work package « Teaching and training η ŘŜ ƭΩ9wb L¢I!/! 
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wŞŀƭƛǎŀǘƛƻƴ ŘΩǳƴŜ ŜƴǉǳşǘŜ ŘŜ ǊŜŎŜƴǎŜƳŜƴǘ ŘŜǎ ǊŜǎǎƻǳǊŎŜǎ ŘŜ ŦƻǊƳŀǘƛƻƴ Ŝǘ ŘΩƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴ ŀǳǇǊŝǎ ŘŜǎ 

professionnels et des associations ITHACA. Partage de 549 documents en 18 langues. Réalisation 

ŘΩǳƴŜ ŜƴǉǳşǘŜ ǇƻǳǊ ŞǾŀƭǳŜǊ ƭŜǎ ōŜǎƻƛƴǎ ŘŜ ŦƻǊƳŀǘƛƻƴǎ ǇƻǳǊ ƭŜǎ ǇǊofessionnels et les associations. 

Validation en cours de webinars « What I know best? » avec une mise en ligne prévue pour 2020 
 

Implication de membres français dans les WP bases de données, recommandation et e-expertise 

Participation aux groupes de travaiƭ Ŝǘ ǎƻǳƳƛǎǎƛƻƴ ŘΩƻōǎŜǊǾŀǘƛƻƴǎ ŘŜǎ ŎŜƴǘǊŜǎ ŦǊŀƴœŀƛǎ Řŀƴǎ ƭŜ /ta{ 

Implémentation des guidelines européennes : diffusion et traduction des PNDS français et 

participation aux recommandations européennes pour les patients sans diagnostic 

 

/ǊŞŀǘƛƻƴ ŘΩǳƴ ƎǊƻǳǇŜ ŘŜ ¸ƻǳƴƎ ¢ǊŀƛƴŜŜǎ ŀǳ ǎŜƛƴ ŘŜ ƭΩ9wb L¢I!/! :  

5ȅƴŀƳƛǎŀǘƛƻƴ Řǳ ƎǊƻǳǇŜ ǎƻǳǎ ƭΩƛƳǇǳƭǎƛƻƴ ŘŜ CƭƻǊŜƴŎŜ wƛŎŎŀǊŘƛ Ŝǘ !ǳǊŞƭƛŜƴ ¢ǊŜƳƻǳƛƭƭŜ Ŝƴ CǊŀƴŎŜ 

 

Succès de la co-organisation de la 1ère Winter School sur la médecine génomique avec une demande 

ǉǳŀǘǊŜ Ŧƻƛǎ ǎǳǇŞǊƛŜǳǊŜ ŀǳȄ ŎŀǇŀŎƛǘŞǎ ŘΩŀŎŎǳŜƛƭ ǇƻǳǊ ƭŀ ŘŜǳȄƛŝƳŜ ǎŀƛǎƻƴ 

 

Participation active au projet européen SOLVE-RD (Solve the unsolved rare diseases) pour la mise en 

ŎƻƳƳǳƴ Ŝǘ ƭΩŀƴŀƭȅǎŜ ŘŜ ŘƻƴƴŞŜǎ ŜȄƛǎǘŀƴǘŜǎ ŘΩŜȄƻƳŜǎ Ŝǘ ŘŜ ƎŞƴƻƳŜǎ ŘŜ ǇŀǘƛŜƴǘǎ ƛǎǎǳǎ ŘŜǎ ŎŜƴǘǊŜǎ 

particuliers 

Organisation des centres français pour la mise à disposition des exomes négatifs pour relecture 

centralisée et méta-analyse, et pour la constitution de cohortes de patients « ultra rares » et                        

« unsolvables » pour analyse de génome et multinomics 

 

Axe transversal : Communication sur et au sein de la filière 

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

ü LƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴ ǎǳǊ ƭΩŜȄƛǎǘŜƴŎŜ ŘŜ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ et ses actions aux patients et au grand public 

Actualisation du site Internet, des réseaux sociaux (Facebook et Twitter) et de la chaîne YouTube  

Journée internationale des maladies rares 

tƭŀǉǳŜǘǘŜ ŘΩƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴ ǎǳǊ ƭΩƛƴǘŞƎǊŀǘƛƻƴ ŘŜǎ I/t ŘŜ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ Řŀƴǎ ƭΩ9wb L¢I!/!  

tƭŀǉǳŜǘǘŜ ŘΩƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴ ǎǳǊ ƭŜǎ principales actions AnDDI-Rares 2017-2018 
 

ü Information sur la prise en charge des maladies rares du développement 

Blog du blog du Pr Folk ς Vivre avec une maladie rare 

tƭŀǉǳŜǘǘŜǎ ŘΩƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴ ǎǳǊ la technique de CGH-array, le séquençage haut-ŘŞōƛǘ ŘŜ ƭΩŜȄƻƳŜ, et 

un guide de consultation de médecine génomique 

tƭŀǉǳŜǘǘŜ ŘΩƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴǎ ǇǊŞŀƭŀōƭŜǎ Ł ǳƴŜ Amniocentèse, une Biopsie de trophoblaste, un Examen 

foetoplacentaire 

Focus sur les maladies du développement (pour les patients et pour les médecins généralistes) 

CƛƭƳǎ ŘΩƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴ Ŝǘ ŘŜ ǾǳƭƎŀǊƛǎŀǘƛƻƴ : par exemple voyage au pays de la génétique 
 

ü Communication autour des personnes sans diagnostic et des maladies du développement ultra-rares 

Sans diagnostic ?  Maladies ultra rare ? 
 

ü Renforcement des liens entre les membres de la filière 

Une assemblée générale 

Des journées thématiques : clinique, médico-social, éthique, Europe 

2 à 3 journées 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
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CL/I9 5ΩL59b¢L¢9 

Animateur : Pr Christophe VERNY, chverny@chu-angers.fr  
 
Chefs de projet : Sophie BERNICHTEIN (sophie.bernichtein@aphp.fr) et Bénédicte BELLOIR (benedicte.belloir@aphp.fr) 
 
9ǘŀōƭƛǎǎŜƳŜƴǘ ŘΩŀŎŎǳŜƛƭ : CHU Angers, 4 rue Larrey, 49100 Angers 
 
Site internet : http://brain -team.fr/  

 

ORGANISATION 
 

La filière BRAIN-¢9!a Ŝǎǘ ŀŘƳƛƴƛǎǘǊŞŜ ŀǳǘƻǳǊ ŘΩǳƴ ƻǊƎŀƴƛƎǊŀƳƳŜ ŎƻƳǇǊŜƴŀƴǘ ǉǳŀǘǊŜ ƻǊƎŀƴŜǎ ŘŜ ƎƻǳǾŜǊƴŀƴŎŜ Υ 

 
Le collège des CRMR assure un rôle de conseil expert sur la stratégie générale de développement de la filière et 
statue sur les recrutements et les modalités de financement. Il est composé de deux représentants par Centres de 
Référence (CRMR), nommés pour cinq ans. Il se réunit deux fois par an. 
 
[ΩŞǉǳƛǇŜ ǇǊƻƧŜǘ ŘŜ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ ŎƻƴŘǳƛǘ Ŝǘ ŎƻƻǊŘƻƴƴŜ ƭŜ ǇǊƻƧŜǘ ŦƛƭƛŝǊŜ Řŀƴǎ ǎŀ ƎƭƻōŀƭƛǘŞΦ 9ƭƭŜ Ŝǎǘ Ŝƴ ŎƘŀǊƎŜ ŘΩƛŘŜƴǘƛŦƛŜr les 
ōŜǎƻƛƴǎΣ ŘŜ ƳŜǘǘǊŜ Ŝƴ ǇƭŀŎŜ ƭŜǎ ŀŎǘƛƻƴǎΣ ŘΩŜƴ ŀǎǎǳǊŜǊ ƭŜǳǊ ǇƛƭƻǘŀƎŜΣ ƭŜǳǊ ǎǳƛǾƛ Ŝǘ ƭŜǳǊ ŞǾŀƭǳŀǘƛƻƴΦ 9ƭƭŜ ŦŞŘŝǊŜ ƭŜǎ ŘƛǾŜǊǎ 
ǇŀǊǘŜƴŀƛǊŜǎ ŘŜ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ ŀǳǘƻǳǊ ŘŜ ǇǊƻƧŜǘǎ ŎƻƳƳǳƴǎΣ Ŝǘ ǎΩŀǎǎǳǊŜ ŘŜ ƭΩŀǇǇƭƛŎŀǘƛƻƴ ŘŜǎ ŘƛǊŜŎǘƛǾŜǎ ƴŀǘƛƻƴŀƭŜǎ ŘŜƳŀƴŘŞŜǎ 
par la DGh{ Ŝƴ ƭƛŜƴ ŀǾŜŎ ƭŜǎ ǇŀǊǘŜƴŀƛǊŜǎ ŜȄǘŜǊƴŜǎΦ tƻǳǊ ƭΩŀƴƴŞŜ нлмуΣ ŜƭƭŜ ǎŜ ŎƻƳǇƻǎŜ ŘΩǳƴ ŀƴƛƳŀǘŜǳǊΣ Şƭǳ ǇƻǳǊ Ŏƛƴǉ 
ans, un chef de projet, un chef de projet adjoint, un chargé de mission médico-social, un chargé de mission territorial-
sud, un chargé de mission recommandations/documentation et un chargé de mission communication (stagiaire en 
apprentissage). 
 
Le conseil de filière ŀ ǳƴ ǊƾƭŜ ŘŞŎƛǎƛƻƴƴŜƭ ǎǳǊ ƭΩƻǊƛŜƴǘŀǘƛƻƴ Ŝǘ ƭŜ ŘŞǾŜƭƻǇǇŜƳŜƴǘ ŘŜǎ ǇǊƻƧŜǘǎ ŦƛƭƛŝǊŜΦ Lƭ Ŝǎǘ ŎƻƳǇƻǎŞ 
actuellement de membres représentant les différents acteurs et partenaires de la filière (équipe projet, collège des 
/wawΣ ǊŜǇǊŞǎŜƴǘŀƴǘ ŘŜ ŎŜƴǘǊŜǎ ŘŜ ŎƻƳǇŞǘŜƴŎŜǎ ŀŘǳƭǘŜǎ Ŝǘ ŜƴŦŀƴǘǎΣ ǊŜǇǊŞǎŜƴǘŀƴǘ ŘΩŀǎǎƻŎƛŀǘƛƻƴǎ ŘŜ ǇŀǘƛŜƴǘΣ 
établissement social et médico-social, neurologue de ville). Il se réunit une fois par an lors de la Journée Nationale 
filière. 
 
Les commissions de pilotage ŀǎǎǳǊŜƴǘ ǳƴŜ Ƴƛǎǎƛƻƴ ŘŜ ǇƛƭƻǘŀƎŜΣ ŘŜ ǎŞƭŜŎǘƛƻƴ Ŝǘ ŘŜ ƳƛǎŜ Ŝƴ ǆǳǾǊŜ ŘŜǎ ŀŎǘƛƻƴǎ ŦƛƭƛŝǊŜ 
Ŝƴ ŀŎŎƻǊŘ ŀǾŜŎ ƭŜǎ ŀȄŜǎ Řǳ Ǉƭŀƴ ŘΩŀŎǘƛƻƴ ŘŜ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜΦ /ƘŀŎǳƴŜ ŘΩŜƴǘǊŜ ŜƭƭŜǎ Ŝǎǘ ŎƻƳǇƻǎée des chefs de projet ou 
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 

BRAIN-TEAM couvre un champ de pathologies raǊŜǎ ƴŜǳǊƻƭƻƎƛǉǳŜǎ ǘǊŝǎ ƘŞǘŞǊƻƎŝƴŜ ǉǳŜ ƭΩƻƴ ǇŜǳǘ ǊŜƎǊƻǳǇŜǊ Ŝƴ с 
ƎǊŀƴŘǎ ƎǊƻǳǇŜǎ ŘΩŀǘǘŜƛƴǘŜǎ Υ ƳƻǘǊƛŎŜǎΣ ŎƻƎƴƛǘƛǾŜǎΣ ƛƴŦƭŀƳƳŀǘƻƛǊŜǎ ϧ ŀǳǘƻ-immunes, vasculaires, atteintes de la 
ǎǳōǎǘŀƴŎŜ ōƭŀƴŎƘŜΣ Ŝǘ ŜƴŦƛƴ ǘǊƻǳōƭŜǎ Řǳ ǎƻƳƳŜƛƭΦ /ƘŀǉǳŜ ǘȅǇŜ ŘΩŀǘǘŜƛƴǘŜ ǊŀǎǎŜƳōƭŜ des groupes de pathologies qui 
sont directement prises en charge par les CRMR de la filière. Parmi elles, citons : 
 

FILIERE BRAIN-TEAM 

Maladies rares du système nerveux central  

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


20 

 

 

 

Maladies vasculaires rares du cerveau et 
ŘŜ ƭΩƻŜƛƭ 

Maladies inflammatoires rares du 
cerveau et de la moelle 

Syndromes neurologiques 
paranéoplasiques 

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 rassemble lui-même des dizaines de maladies rares différentes identifiées génétiquement 
Ŝǘκƻǳ ǇŀǊ ƭŜǳǊǎ ǎȅƴŘǊƻƳŜǎ ŎƭƛƴƛǉǳŜǎΦ /Ŝ ǎƻƴǘ ŀǳƧƻǳǊŘΩƘǳƛ Ǉƭǳǎ ŘŜ рлл ǇŀǘƘƻƭƻƎƛŜǎ ǉǳƛ ǎƻƴǘ ŘŞƴƻƳōǊŞŜǎ Řŀƴǎ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜΦ  

 

COMPOSITION  

BRAIN-TEAM fédère un réseau de : 
 

- 10 CRMR coordonnateurs et 20 CRMR constitutifs, appuyés par 142 centres de compétences adultes et 
enfants, répartis dans une centaine de sites hospitaliers dans 35 villes françaises. 
 

- 45 laboratoires de diagnostic et 59 laboratoires de recherche. 
 

- 3 sociétés savantes.  
 

- 26 associations de patients. 
 

- ¦ƴ ǊŞǎŜŀǳ ǊŜǎǎƻǳǊŎŜ ŘΩŞǘŀōƭƛǎǎŜƳŜƴǘǎ Ŝǘ ǎŜǊǾƛŎŜǎ ǎƻŎƛŀǳȄ Ŝǘ ƳŞŘƛŎƻ-sociaux spécialistes.  
 

- Un partenariat de terrain actif avec les pilotes de 12 équipes Relais Handicaps Rares. 
 

- 2 partenariats avec des associations nationales : APF France Handicap et Association Française des 
Aidants.  

 
- Des partenaires institutionnels complètent la composition des membres non-permanents de la filière 

(BNDMR, CNSA, a5tIΣ tƭŀǘŜŦƻǊƳŜ aŀƭŀŘƛŜǎ wŀǊŜǎ Ŝǘ ƭΩŞǉǳƛǇŜ ŎƻƻǊŘƛƴŀǘǊƛŎŜ ŘŜ ƭΩ9wb-RND) et peuvent 
être invités à siéger dans la gouvernance selon les besoins identifiés et à la demande de la filière. 

 

Figure n°1 : Cartographie de la filière BRAIN-TEAM 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

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/
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ACTIONS MAJEURES REALISEES EN 2018 

 

Axe 1 : Amélioration de la prise en charge globale des patients 

Action 1 ς Harmonisation des parcours de soin 

ü Soutien à la production de PNDS 

9ƴ нлмуΣ ŀŎǘǳŀƭƛǎŀǘƛƻƴ Řǳ tb5{ ǎǳǊ ƭŜǎ ǎŎƭŞǊƻǎŜǎ Ŝƴ ǇƭŀǉǳŜǎ ŘŜ ƭΩŜƴŦŀƴǘ όŎƻƻǊŘination par le Pr Deiva et le Dr 
Maurey) et coordination de 15 nouveaux PNDS en cours de rédaction. 

 

ü !ǇǇǳƛ Ł ƭΩŞƭŀōƻǊŀǘƛƻƴ ŘŜ ǊŜŎƻƳƳŀƴŘŀǘƛƻƴǎ ŘŜ ǇǊƛǎŜ Ŝƴ ŎƘŀǊƎŜ  

Distribution aux CRMR de 5 modèles de cartes urgence : Dystonie ; Syndrome Gilles de la Tourette ; Paraparésie 
Spastique ; Ataxie de Friedreich Τ !ǘŀȄƛŜ ŎŞǊŞōŜƭƭŜǳǎŜ ŘΩƻǊƛƎƛƴŜ ƎŞƴŞǘƛǉǳŜΦ 

Publication conjointe de 4 fiches Handicap Orphanet : Narcolepsie type 1 ; Paraplégie spastique héréditaire ; 
Maladie et syndrome de Moya-aƻȅŀ ŘŜ ƭΩŜƴŦŀƴǘ Ŝǘ ŘŜ ƭΩŀŘǳƭǘŜ ; Hypersomnie idiopathique et narcolepsie de type 
2. 

 

Action 2 ς Accompagnement à la mise en place de la BNDMR  

ü Recensement des maladies neurologiques rares et identification des patients 

Révision de la classification des « Maladies Inflammatoires Rares du Cerveau et de la Moelle » et soumission à 
Orphanet pour publication. 

 

ü Déploiement de BaMaRa 

9ƴ ƭƛŜƴ ŘƛǊŜŎǘ ŀǾŜŎ ƭŀ .b5awΣ ƭΩŞǉǳƛǇŜ ǇǊƻƧŜǘ ǎǳƛǘ Ŝǘ ŎƻƻǊŘƻƴƴŜ ƭŀ ŦƻǊƳŀǘƛƻƴ ŘŜ ǎŜǎ ŎŜƴǘǊŜǎ Řŀƴǎ ƭŜǎ /I¦ ƻǴ ƭΩƻǳǘƛƭ 
BaMaRa est déployé : 20 villes ont été formées au total dont 8 directement par BRAIN-TEAM ce qui représente 
~40 professionnels BRAIN-TEAM formés en 2018. 

Production de documentation de soutien à destination des professionnels formés. 

±ŜƛƭƭŜ Ŝǘ ŘƛŦŦǳǎƛƻƴ ŘΩƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴ ŀǳǇǊŝǎ ŘŜǎ ŎŜƴǘǊŜǎ ŘŜ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜΦ 

Organisation et accompagnement de la mise en place des formations en inter-filière.  

Action 3 ς Accompagnement à la mise en place du séquençage haut débit  

ü wŞǾƛǎƛƻƴ ŘŜ ƭΩƻŦŦǊŜ ŘŜ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛŎ ƎŞƴŞǘƛǉǳŜ ǇƻǳǊ ƭŜǎ ǇŀǘƘƻƭƻƎƛŜǎ ǇǊƛǎŜǎ Ŝƴ ŎƘŀǊƎŜ ǇŀǊ .w!Lb-TEAM 

Implication dans des réflexions nationales et européennes : participation aux réunions de concertation. 

Production de recommandations filières concernant le circuit de prescription dans le cadre de la mise en place 
des plateformes de séquençage génomique (Plan France Médecine Génomique 2025).  

CƻǊƳŀƭƛǎŀǘƛƻƴ ŘŜ ƭΩƻŦŦǊŜ ŘŜ ǎŜǊǾƛŎŜ ŘŜǎ /waw ŘŜ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ ǇƻǳǊ ƭŜ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛŎ ƎŞƴŞǘƛǉǳŜ Υ ŞǘŀōƭƛǎǎŜƳŜƴǘ ŘΩǳƴŜ ƭƛǎǘŜ 
dŜǎ ƭŀōƻǊŀǘƻƛǊŜǎ ŜȄǇŜǊǘǎ Řǳ ǊŞǎŜŀǳ ŘŜ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ ŀƛƴǎƛ ǉǳΩǳƴ ŀƴƴǳŀƛǊŜ ŘŜǎ ǇŀƴŜƭǎ ŘŜ ƎŝƴŜǎ ŘƛǎǇƻƴƛōƭŜǎ ŀǳ 
diagnostic. 

Accompagnement des centres souhaitant proposer des pré-indications pour accéder aux plateformes de 
séquençage du PFMG2025. 

 

 

 



22 

 

 

 

Action 4 ς Amélioration du parcours du patient 

ü Renforcement des liens ville-hôpital 

9ƴ ŀǇǇǳƛ Ł ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ 5ŞŦƛ{ŎƛŜƴŎŜ Ŝǘ ƭΩLƴǎǘƛǘǳǘ ŘŜǎ IŀƴŘƛŎŀǇǎ bŜǳǊƻƭƻƎƛǉǳŜǎ tǎȅŎƘƛŀǘǊƛǉǳŜǎ Ŝǘ {ŜƴǎƻǊƛŜƭǎ Řǳ /I¦ ŘŜ 
Toulouse, BRAIN-TEAM participe au déploiement du dispositif HanDiSCo (Handicap Dispositif Soins Courants) à 
Toulouse Υ ŘƛǎǇƻǎƛǘƛŦ ŘΩŀŎŎŝǎ ŀǳȄ ǎƻƛƴǎ ŎƻǳǊŀƴǘǎ ǇƻǳǊ ƭŜǎ ǇŜǊǎƻƴƴŜǎ ǇƻǊǘŜǳǎŜǎ ŘŜ ƘŀƴŘƛŎŀǇ ŎƻƳǇƭŜȄŜΦ  

 
ü Information & accompagnement du patient  

En 2018, membre actif du groupe de travail travaillant à la création dΩǳƴŜ ƛƴŦƻƎǊŀǇƘƛŜ ŀƴƛƳŞŜ ŀŎŎŜǎǎƛōƭŜ Ŝƴ ƭƛƎƴŜΣ 
ǇŜǊƳŜǘǘŀƴǘ ŀǳ ǇŀǘƛŜƴǘΣ Ł ǎƻƴ ŜƴǘƻǳǊŀƎŜ Ŝǘ Ł ǘƻǳǘ ǇǊƻŦŜǎǎƛƻƴƴŜƭ ŘŜ ƭŀ ǇǊƛǎŜ Ŝƴ ŎƘŀǊƎŜΣ ŘΩŀŎŎŞŘŜǊ ŀǳȄ ŘƛǎǇƻǎƛǘƛŦǎ 
existants pour la prise en charge des maladies rares ou chroniques avec handicap (partenariat FSMR avec Maladie 
wŀǊŜǎ LƴŦƻ {ŜǊǾƛŎŜǎΣ ƭΩ!ƭƭƛŀƴŎŜ aŀƭŀŘƛŜǎ wŀǊŜǎ - financement Fondation Groupama). 

Action 5 ς Amélioration de la coordination médico-sociale et socio-éducative 

ü 5ŞǇƭƻƛŜƳŜƴǘ ŘΩŀŎǘƛƻƴǎ ǇŀǊǘŜƴŀǊƛŀƭŜǎ Ŝƴ ƛƴǘŜǊ-ŦƛƭƛŝǊŜ ǇƻǳǊ ƭΩŀŎŎƻƳǇŀƎƴŜƳŜƴǘ médico-social 

Animation du groupe inter-filière « médico-social » afin de partager les outils et expertises de chacun. 
 
aƛǎŜ Ŝƴ ǇƭŀŎŜΣ ŀǾŜŎ ƭŀ ŘƛǊŜŎǘƛƻƴ ŘŜ ƭŀ ŎƻƳǇŜƴǎŀǘƛƻƴ ŘŜ ƭŀ /ŀƛǎǎŜ bŀǘƛƻƴŀƭŜ ŘŜ {ƻƭƛŘŀǊƛǘŞ ǇƻǳǊ ƭΩ!ǳǘƻƴƻƳƛŜ ό/b{!ύΣ 
ŘΩǳƴŜ ǎŜǎǎƛƻƴ ζƳŀƭŀŘƛŜs rares» lors des réunions semestrielles des coordinateurs, référents scolarité et référents 
vie professionnelle des Maisons Départementales des Personnes Handicapées (MDPH).  

 
ü 5ŞǇƭƻƛŜƳŜƴǘ ŘΩŀŎǘƛƻƴǎ ƛƴƴƻǾŀƴǘŜǎ .w!Lb-¢9!a ǇƻǳǊ ƭΩŀŎŎƻƳǇŀƎƴŜƳŜƴǘ ƳŞŘƛŎƻ-social au niveau 

régional et national 

tǊƻǇƻǎƛǘƛƻƴ ϧ ŎƻƴŘǳƛǘŜ ŘŜ ǇǊƻƧŜǘ ǇƻǳǊ ƭŜ ƳƻƴǘŀƎŜ ŘΩǳƴ 5ƻǎǎƛŜǊ ¦ƴƛǉǳŜ ŘŜ ǇǊŞ!ŘƳƛǎǎƛƻƴ ό5¦!ύ Ŝƴ 9{a{ ŀŘǳƭǘŜ 
ƘƻǊǎ 9{!¢ όǇǊƻƧŜǘ ǇƛƭƻǘŜ ǎƻǳǘŜƴǳ ǇŀǊ ƭΩ!w{ tŀȅǎ ŘŜ ƭŀ [ƻƛǊŜ Ŝǘ ƭŜ /ƻƴǎŜƛƭ DŞƴŞǊŀƭύΦ 
 
Plusieurs soumissions de projets Ł ƭΩŀǇǇŜƭ ŘΩƻŦŦǊŜ {ŎƛŜƴŎŜǎ IǳƳŀƛƴŜǎ Ŝǘ {ƻŎƛŀƭŜǎ ŘŜ ƭŀ CƻƴŘŀǘƛƻƴ aŀƭŀŘƛŜǎ wŀǊŜǎ : 
projet « Directives Anticipées - Diragène», projet COMQUAHD (COMpétences pour la QUAlité de vie Huntington 
Diseases : projet sur les compétences et qualifications des Aides à Domicile pour les patients porteurs de Maladie 
de Huntington).  
 
/ƻƴǾŜƴǘƛƻƴƴŜƳŜƴǘ ŀǾŜŎ !tC CǊŀƴŎŜ IŀƴŘƛŎŀǇ ϧ ƭΩ!ǎǎƻŎƛŀǘƛƻƴ CǊŀƴœŀƛǎŜ ŘŜǎ !ƛŘŀƴǘǎ ǇƻǳǊ ŘŜǎ ǇǊƻƧŜǘǎ ǊŞŎƛǇǊƻǉǳŜǎ 
Ŝƴ ǘŜǊƳŜǎ ŘΩƻŦŦǊŜ ŘŜ ŦƻǊƳŀǘƛƻƴ Ŝǘ ŘΩŀŎŎƻƳǇŀƎƴŜƳŜƴǘ Řŀƴǎ ƭŜ ǎŜŎǘŜǳǊ ƳŞŘƛŎƻ-social. 
 
!Ŏǘƛƻƴ ǇŀǊǘŜƴŀǊƛŀƭŜ ŀǾŜŎ ƭŜǎ 9wIw ǇƻǳǊ ƭŀ ŦƻǊƳŀǘƛƻƴ ϧ ǎŜƴǎƛōƛƭƛǎŀǘƛƻƴ ŘŜǎ ǇǊƻŦŜǎǎƛƻƴƴŜƭǎ ŘΩŞǘŀōƭƛǎǎŜƳŜƴǘǎ 
médico-sociaux en région : 5 actions régionales réalisées en 2018. 
 
aƛǎŜ Ŝƴ ǇƭŀŎŜ ŘΩǳƴ ǊŞǎŜŀǳ ƴŀǘƛƻƴŀƭ ƳŞŘƛŎƻ-social ressource BRAIN-TEAM : avec une organisation structurée 
ŘΩŀŎŎƻƳǇŀƎƴŜƳŜƴǘ ŘŜ ǘŜǊǊŀƛƴ Ŝǘ ŘŜ ǇŀƛǊ-aidance entre ESMS régionaux, CRMR et centres maladies rares. 
 
aƛǎŜ Ŝƴ ǇƭŀŎŜ ŘΩǳƴ ǇƻǊǘŀƛƭ ƴǳƳŞǊƛǉǳŜ ƳŞŘƛŎƻ-social pour les maladies rares neurologiques. 
 
Organisation de la 3ème Journée Nationale des services sociaux de la filière. En orateurs invités : APF France 
IŀƴŘƛŎŀǇ ϧ ƭΩ!ǎǎƻŎƛŀǘƛƻƴ CǊŀƴœŀƛǎŜ ŘŜǎ !ƛŘŀƴǘǎΦ 
 
wŞŦŞǊŜƴŎŜƳŜƴǘ ŘŜǎ ǎǘǊǳŎǘǳǊŜǎ ŘŜ ǊŞǇƛǘ Ŝǘ ƳƛǎŜ Ŝƴ ǇƭŀŎŜ ŘΩǳƴ ǇǊƻŎŜǎǎǳǎ ŘΩƛŘŜƴǘƛŦƛŎŀǘƛƻƴ ŘΩŀŎŎŝǎ ŀǳȄ ǇƭŀŎŜǎ 
disponibles. 
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Axe 2 : Développement des innovations scientifiques et de la recherche 

Action 1 - Impulser et coordonner des actions de recherche  

ü Rencontres entre les acteurs de la recherche 
 
Participation aux Assises de Génétiques Humaines et Médicales à Nantes du 24 au 26 janvier 2018 : co-
organisation du stand inter-filière. 

 
ü Veille sur tous les appels à projet Recherche dans les maladies rares publiés, et relai auprès du réseau 

 

ü Développement de projets de recherche médico-sociaux : voir ci-dessus. 

 

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  

ü Information aux professionnels de santé et congrès inter-filière 

Participation active à chaque Rencontres Régionales Inter-Filière organisées par FAVA-aǳƭǘƛ Ł ŘŜǎǘƛƴŀǘƛƻƴ ŘΩǳƴ 
ǇǳōƭƛŎ ŘŜ ǇǊƻŦŜǎǎƛƻƴƴŜƭǎ ǊŞƎƛƻƴŀǳȄ ǉǳƛ ŘƻƛǾŜƴǘ şǘǊŜ ǎŜƴǎƛōƛƭƛǎŞǎ Ł ƭΩŀŎŎƻƳǇŀƎƴŜƳŜƴǘ ŘŜǎ ǇŜǊǎƻƴƴŜǎ ŀǘǘŜƛƴǘŜǎ ŘŜ 
maladies rares (2 rencontres en 2018).  

Sensibilisation des Médecins Généralistes : coordination de la participation inter-filière aux congrès annuels à 
Paris (12ème ŎƻƴƎǊŝǎ Řǳ /aD Ŝǘ 9ƴǘǊŜǘƛŜƴǎ ŘŜ .ƛŎƘŀǘ нлмуύΦ aƛǎŜ Ŝƴ ǇƭŀŎŜ ŘΩǳƴ ǇŀǊǘŜƴŀǊƛŀǘ C{aw κ aŀƭŀŘƛŜǎ wŀǊŜǎ 
Info Services / CMG afin de proposer une communication et une sensibilisation ciblée des médecins généralistes. 

Participation à 2 congrès en inter-filière : co-organisation du stand inter-filière au congrès de la médecine 
ŘΩǳǊƎŜƴŎŜ όǇǊŞǎŜƴǘŀǘƛƻƴ ǿŜō¢± ŘŜǎ ŎŀǊǘŜǎ ǳǊƎŜƴŎŜ ƳŀƭŀŘƛŜǎ Ǌares par BRAIN-TEAM) et participation au congrès 
de la société française de pédiatrie. 

Participation à 3 congrès de neurologie Υ ƻǊƎŀƴƛǎŀǘƛƻƴ ŘΩǳƴ ǎǘŀƴŘ ŎƻƳƳǳƴ .w!Lb-TEAM/filières à composantes 
neurologiques (Filnemus, Filslan, Fava-Multi ou DéfiScience) au congrès des neurologues hospitaliers (JNLF 
2018), au congrès des neuropédiatres (SFNP 2018), et au 31ème congrès des neurologues libéraux (ANLLF). 

 

ü Action de formation à destination des professionnels de santé 

Création du 1er Symposium-Déjeuner BRAIN-TEAM adossé aux Régionales de Neurologie (Trilogie Santé) en 
décembre 2018 à Paris : pour tout professionnel de santé exerçant dans les secteurs sanitaire, médico-social, 
social et sociétal en lien avec les pathologies neurologiques. 

Formation des Kinésithérapeutes de ville - lancement du groupe de travail : 1ère étape du plan de formation 
BRAIN-TEAM pour les paramédicaux prenant en charge les patients atteints de maladies rares neurologiques 
(accompagnement par Alcimed). 

Formation des professionnels des ESMS Υ р ŦƻǊƳŀǘƛƻƴǎ ǊŞƎƛƻƴŀƭŜǎ ŘŞǇƭƻȅŞŜǎ Ҍ ƳƛǎŜ Ŝƴ ǇƭŀŎŜ ŘΩǳƴ ǇǊƻƧŜǘ ŘŜ 
formation DPC en partenariat avec APF France Handicap. 

 

ü Participation au 1er ŎƻƭƭƻǉǳŜ ŘΩƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴ ǎǳǊ ƭŀ ǘǊŀƴǎƛǘƛƻƴ ŜƴŦŀƴǘκŀŘǳƭǘŜ organisée par NeuroSphinx en 
juin 2018.  

 
Animation par BRAIN-TEAM ŘΩǳƴ ŀǘŜƭƛŜǊ ŘŜ ǘǊŀǾŀƛƭ ŎƻƴŎŜǊƴŀƴǘ ƭŀ ǘǊŀƴǎƛǘƛƻƴ ƳŞŘƛŎƻ-sociale. 
 

Action 2 - Actions de communication maladies rares en inter-filière 

ü Publication dans des revues grand public ou spécialisées pour faire connaître le dispositif maladies rares 

au plus grand nombre  
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tƻǳǊ ƭΩŀƴƴŞŜ нлмуΣ ǇǳōƭƛŎŀǘƛƻƴǎ ƳŜƴǎǳŜƭƭŜǎ Řŀƴǎ ƭŀ ǊǳōǊƛǉǳŜ Ŝ-santé du Nouvel Obs (action co-pilotée avec le 
comité éditorial inter-filière).  
 
Contacts avec le Quotidien du Médecin, la Revue du Généraliste, la lettre du Neurologue. 
 

 

ü Informer les patients à Paris comme en régions  
 
Journée internationale des Maladies Rares le 28 février 2018 Υ tŀǊǘƛŎƛǇŀǘƛƻƴ Ł ƭΩƻǊƎŀƴƛǎŀǘƛƻƴ Řǳ ±illages Maladies 
wŀǊŜǎ ŀǳ CƻǊǳƳ ŘŜǎ IŀƭƭŜǎ ŘŜ tŀǊƛǎ ŀǾŜŎ мл ŀǳǘǊŜǎ C{awΣ ŘŜǎ ŀǎǎƻŎƛŀǘƛƻƴǎ ŘŜ ǇŀǘƛŜƴǘǎ Ŝǘ ƭΩ!ƭƭƛŀƴŎŜ aŀƭŀŘƛŜǎ 
Rares ; à Angers : participation à la table ronde de clôture de la journée. 
 
Participation régulière aux journées des associations de patients partenaires de la filière (à la demande). 

 
ü Participation active au comité éditorial inter-filière  

 
Co-création & diffusion de tous les outils de communication inter-filière dont le lancement du livret de 
présentation des 23 FSMR.  

  

ü Projets FSMR / Maladies Rares Info Services (MRIS) 
 
/ǊŞŀǘƛƻƴ ŘΩǳƴŜ ŀŦŦƛŎƘŜ ŎƻƴƧƻƛƴǘŜ C{aw κawL{ Ŝǘ ŎŀƳǇŀƎƴŜ ŘŜ ŘƛŦŦǳǎƛƻƴ ŘŜǎ ŀŦŦƛŎƘŜǎΦ 
 
tŀǊǘƛŎƛǇŀǘƛƻƴ ŀŎǘƛǾŜ Ŝƴ нлму ŀǳ ǇŀǊǘŜƴŀǊƛŀǘ ŀǾŜŎ aŀƭŀŘƛŜǎ wŀǊŜǎ LƴŦƻ {ŜǊǾƛŎŜǎ Řŀƴǎ ƭΩŞƭŀōƻǊŀǘƛƻƴ ŘΩǳƴŜ 
infographie animée accessible en ligne concernant le parcours du patient atteint de maladies rares. 

 
 
 

Axe 4 : Communication sur et au sein de la filière 

Action 1 -  Renforcement de la visibilité de la filière et des maladies neurologiques rares 

ü LƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴǎ ǎǳǊ ƭΩŜȄƛǎǘŜƴŎŜ de la filière et ses actions aux patients et au grand public 

Refonte du site internet Υ ŎǊŞŀǘƛƻƴ ŘΩǳƴ ŜǎǇŀŎŜ ŘƻŎǳƳŜƴǘŀǘƛƻƴ Ŝǘ ŘΩǳƴ ŜǎǇŀŎŜ ƳŞŘƛŎƻ-social public et privé. Sur 
ƭŀ ǇŀƎŜ ŘΩŀŎŎǳŜƛƭ : intégration de 2 nouveaux outils de recherche (pour les pathologies et les centres de 
référence). Restructuration de plusieurs onglets. 

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

3 InfoLettres annuelles présentant les avancées des travaux de la filière ainsi que toute information dΩƛƴǘŞǊşǘ 
concernant les maladies rares. 

Action 2 -  Renforcement de la communication au sein de la filière et entre les filières 

ü aŜƛƭƭŜǳǊŜ ŎƻƳƳǳƴƛŎŀǘƛƻƴ ŀǳ ǎŜƛƴ ŘŜ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ Ŝǘ ŀǾŜŎ ŘΩŀǳǘǊŜǎ ŦƛƭƛŝǊŜǎ 

5ƛŦŦǳǎƛƻƴ ŘΩǳƴŜ ƴŜǿǎƭŜǘǘŜǊ ƘŜōŘƻƳŀŘŀƛǊŜ Ł ŘŜǎǘƛƴŀǘƛƻƴ ŘŜǎ ол /waw Ŝǘ ŘΩǳƴŜ ƴŜǿǎƭŜǘǘŜǊ ƳŜƴǎǳŜƭƭŜ ŀǳȄ /waw 
et aux CCMR ainsi à toute personne ad hoc du réseau des centres. 

3 Infolettres annuelles au réseau des partenaires de la filière. 

Organisation de 3 journées nationales BRAIN-TEAM : la 4ème journée des Associations de patients, la 3ème journée 
nationale filière, et la 3ème journée nationale des services sociaux filière. 

Co-organisation de la 1ère journée annuelle inter-filière des chargés de mission des FSMR. 

Organisation des réunions mensuelles des chefs de projet et de certains congrès inter-filière. 

 

ü Animation des instances de gouvernance de la filière et des commissions de pilotage BRAIN-TEAM 
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Action 3 -  Préparation du projet BRAIN-TEAM pour la relabellisation des FSMR 
 
ü Auto-évaluation 2018 de la filière  

Enquête en ligne auprès des organes de gouvernance de la filière. 

 

ü Préparation du projet à 5 ans de la filière  

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

 

Axe 5 : Communication interne et externe à la filière 

[Ŝ ǇŞǊƛƳŝǘǊŜ ŘŜ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ ǎΩƛƴǎŎǊƛǘ Ŝƴ ŎƻƘŞǊŜƴŎŜ ŀǾŜŎ ŎŜƭǳƛ ŘŜ ƭΩ9wb-RND, dans lequel 5 des CRMR sont membres, ainsi que celui de 
ƭΩ9wb-RITA dans lequel 1 CRMR est membre. Les 5 CRMR non affiliés attendent de pouvoir répondre au 2ème AAP pour les HCP 
afin de pouvoir rejoindre ces ERNs. 

Action 1 -  {ǳƛǾƛ ϧ ŎƻƻǊŘƛƴŀǘƛƻƴ ŘŜǎ ŀŎǘƛƻƴǎ ŘŜ ƭΩ9wb-RND 

ü La FSMR participe au Work Package 3 (WP3 Υ 5ƛŀƎƴƻǎǘƛŎ tŀǘƘǿŀȅύ ŘŜ ƭΩ9wb-RND 

Mise à jour des partenaires du réseau ERN-RND sur Orphanet. 

 

Mise en place ŘΩŀŎǘƛƻƴǎ ǇƻǳǊ ƭΩŀƳŞƭƛƻǊŀǘƛƻƴ Řǳ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛŎ ǇƻǳǊ ƭŜǎ ƳŀƭŀŘƛŜǎ ŘŜ ƭΩ9wb-RND. 

 

ü tŀǊǘƛŎƛǇŀǘƛƻƴ Ł ǘƻǳǘŜ ǊŞǳƴƛƻƴ ŘŜ ƭΩ9wb : Board et Réunion annuelle 2018.  

tǊŞǎŜƴǘŀǘƛƻƴ ŘŜ ƭΩŀǾŀƴŎŞŜ Řǳ ǘǊŀǾŀƛƭ Řǳ ²tоΦ 

 

Diffusion des informations au réseau BRAIN-TEAM. 
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CL/I9 5ΩL59b¢L¢9 

Animateur : Pr Philippe CHARRON, philippe.charron@aphp.fr  

Chef de projet : Clotilde BAFOIN, contact@filiere-cardiogen.fr  

9ǘŀōƭƛǎǎŜƳŜƴǘ ŘΩŀŎŎǳŜƛƭ : AP-HP Hôpital Pitié Salpêtrière, 47-уо ōƻǳƭŜǾŀǊŘ ŘŜ ƭΩƘƾǇƛǘŀƭΣ трлмо tŀǊƛǎ 

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

 

ORGANISATION 

[ŀ ŦƛƭƛŝǊŜ /ŀǊŘƛƻƎŜƴΣ Řƻƴǘ ƭŜ tǊ tƘƛƭƛǇǇŜ /I!wwhb Ŝƴ Ŝǎǘ ƭΩŀƴƛƳŀǘŜǳǊΣ Ŝǎǘ ŀŘƳƛƴƛǎǘǊŞŜ ŀǳǘƻǳǊ ŘΩǳƴ ƻǊƎŀƴƛƎǊŀƳƳŜ 
comprenant 3 organes de gouvernance : 
 
Le bureau exécutif est un organe de concertation et de décision afin de dessiner les grandes orientations de la 
filière, en accord avec les objectifs et missions confiés aux Filières de Santé Maladies Rares par la DGOS. Il se 
réunit régulièrement, environ une fois tous les deux mois, lors de réunions à distance ou physiques. 
 
Le comité de pilotage ŀ ǇƻǳǊ Ƴƛǎǎƛƻƴ ŘŜ ǾŜƛƭƭŜǊ ŀǳ ōƻƴ ŦƻƴŎǘƛƻƴƴŜƳŜƴǘ ŘŜ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜΣ ŘŜ ǎǳƛǾǊŜ ƭŜǎ ǇǊƻƧŜǘǎ Ŝǘ ŘΩŀŎǘŜǊ 
les choix stratégiques, à partir des orientations établies par le bureau exécutif. Le comité de pilotage se réuni 
physiquement a minima deux fois par an.  
 
Pour avancer concrètement dans la structuration des projets de la filière, les groupes de travail sont chargés de 
mettre en place les actions, de suivre leur bonne réalisation et de les évaluer. Chaque groupe de travail est animé 
par deux coordonnateurs, lŜ ƎǊƻǳǇŜ Ŝǎǘ ŎƻƳǇƻǎŞ ŘŜ ŘƛǾŜǊǎ ƳŜƳōǊŜǎ όŘƻƴǘ ƭŜǎ ǇƛƭƻǘŜǎ ŘΩŀŎǘƛƻƴύ Ŝǘ Ł ŎƘŀǉǳŜ Ŧƻƛǎ 
ǉǳŜ ǇƻǎǎƛōƭŜ ŘΩǳƴ ǊŜǇǊŞǎŜƴǘŀƴǘ ŘΩŀǎǎƻŎƛŀǘƛƻƴǎ ŘŜ ǇŀǘƛŜƴǘǎΦ  

 

PERIMETRE 

La Filière de Santé Maladies Rares Cardiogen prend en charge les pathologies héréditaires ou rares du muscle 
cardiaque. Elles regroupent trois grands groupes de maladies : 

- Les cardiomyopathies (hypertrophique, dilatée, restrictive, dysplasie ventriculaire droite arythmogène, 
non compaction du ventricule gauche, etc.) 

- Les troubles du rythme isolés (syndrome du QT long, du QT court, syndrome de Brugada, tachycardie 
ventriculaire catécholergique, syndrome de repolarisation précoce, etc.), 

- Les malformations cardiaques congénitales complexes όŎƻŀǊŎǘŀǘƛƻƴ ŘŜ ƭΩŀƻǊǘŜΣ ŀǘǊŞǎƛŜ ǘǊƛŎǳǎǇƛŘŜΣ 
transposition des gros vaisseaux, Tétralogie de Fallot, etc..). 

  

FILIERE CARDIOGEN 

Maladies cardiaques héréditaires ou rares  

mailto:philippe.charron@aphp.fr
mailto:contact@filiere-cardiogen.fr
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Ces maladies représentent des ŎŀǳǎŜǎ ƳŀƧŜǳǊŜǎ ŘŜ ƳƻǊǘ ǎǳōƛǘŜ Ŝǘ ŘΩƛƴǎǳŦŦƛǎŀƴŎŜ ŎŀǊŘƛŀǉǳŜ Řǳ ǎǳƧŜǘ ƧŜǳƴŜ. La 
prévalence de ces divers groupes de pathologies est de 1/2500 à 1/5000 pour les principales des 
cardiomyopathies et troubles du rythme, et même 1/500 pour la cardiomyopathie hypertrophique (regroupant 
ŘŜ ƳǳƭǘƛǇƭŜǎ ŜƴǘƛǘŞǎ ƴƻǎƻƭƻƎƛǉǳŜǎ ŘŜ ǇǊŞǾŀƭŜƴŎŜ ғ мκрллл ŎƻƳƳŜ ƭŀ ƳŀƭŀŘƛŜ ŘŜ CŀōǊȅ ƻǳ ƭΩŀƳȅƭƻǎŜ ƎŞƴŞǘƛǉǳŜύΦ 
Les malformations cardiaques congénitales touchent collectivement un nouveau-né sur 100 mais leur très grande 
diversité et parfois complexité font de chacune une maladie rare. La filière, via le réseau de soins M3C, joue un 
ǊƾƭŜ ŘΩŜȄǇŜǊǘƛǎŜ ǇƭǳǊƛŘƛǎŎƛǇƭƛƴŀƛǊŜ ǇƻǳǊ ƭŜǎ ƳŀƭŦƻǊƳŀǘƛƻƴǎ ŎƻƳǇƭŜȄŜǎΦ  
 
Plus de 15 000 patients passent chaque année par les centres de référence et de compétence du réseau. 
 

COMPOSITION  

La filière Cardiogen regroupe de nombreuses structures :  

- 4 CRMR coordonnateurs dont 3 sont multi-sites, 9 CRMR constitutifs et 64 CCMR répartis en Métropole 

et en Outre-Mer,  

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

- 11 associations de patients  

- 4 sociétés savantes et fédérations partenaires. 

 

 

Figure n°1 : Cartographie des centres rattachés à Cardiogen: 

 

  

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/
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ACTIONS MAJEURES REALISEES EN 2018 

 

Axe 1 : Amélioration de la prise en charge globale des patients 

Action 1 ς Harmonisation des parcours de soins  

ü Partager, homogénéiser et rédiger des documents de consensus synthétiques 

aƛǎŜ ŀǳ Ǉƻƛƴǘ ŘΩǳƴ ǇǊƻƎǊŀƳƳŜ Ŝǘ ǳƴ ŎŀŘǊŜ ƳŞǘƘƻŘƻƭƻƎƛǉǳŜ ŘŜ ǊŞŘŀŎǘƛƻƴ ŘŜ ŘƻŎǳƳŜƴǘǎ ŘŜ ŎƻƴǎŜƴǎǳǎ 

synthétiques à visée pluridisciplinaire. Ces documents sont rédigés par de experts de chaque pathologie. 

En 2018, 5 brochures ont été produites et éditées au sein de la filière puis mises en ligne sur le site 

internet de la filière : la Cardiomyopathie dilatée (février 2018), le Syndrome de Brugada (mai 2018), le 

Syndrome de Repolarisation Précoce (juin 2018), la Cardiomyopathie Ventriculaire Droite Arythmogène 

(décembre 2018), le Syndrome du QT court (décembre 2018). 

Actualisation des fiches urgence sur le site Orphanet via un programme établi en interne. 

 

ü Réunions de concertation pluridisciplinaire (RCP) 

tŀǊǘƛŎƛǇŀǘƛƻƴ Ł ƭΩŞǘǳŘŜ ŘŜ ōŜǎƻƛƴǎ ǊŞŀƭƛǎŞŜ ŀǳ ǎƛŜƴ ŘŜǎ ŦƛƭƛŝǊŜǎ ǇŀǊ ƭΩ!ǎƛǇ {ŀƴǘŞ ǇƻǳǊ ƭŜ ŘŞǾŜƭƻǇǇŜƳŜƴǘ 

ŘΩǳƴ ƻǳǘƛƭ ŎƻƳǇƭŜǘ ŘŜ ǾƛǎƛƻŎƻƴŦŞǊŜƴŎŜ ŀǾŜŎ ǇŀǊǘŀƎŜ ŘŜ ŘƻŎǳƳŜƴǘǎ Ŝǘ ƳŜǎǎŀƎŜǊƛŜ ǎŞŎǳǊƛǎŞŜ 

Participation aux réflexions portées en inter-ŦƛƭƛŝǊŜǎ ǎǳǊ ƭŀ ǎŞƭŜŎǘƛƻƴ ŘΩǳƴ ƻǳǘƛƭ ŎƻƳƳǳƴ ǇƻǳǊ ƭŀ 

réalisation de réunions de concertation pluridisciplinaires au niveau national. 

Action 2 ς Accompagnement du patient dans son parcours 

ü 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 (III) formation des psychologues aux maladies spécifiques de la filière 

όL±ύ ŦƻǊƳŀǘƛƻƴ ŘŜǎ ǊŜǇǊŞǎŜƴǘŀƴǘǎ ŀǎǎƻŎƛŀǘƛŦǎ Ł ƭΩŞŎƻǳǘŜ Ŝǘ ƭΩŀŎŎƻƳǇŀƎƴŜƳŜƴǘ ŘŜǎ ǇŀǘƛŜƴǘǎκŦŀƳƛƭƭŜǎ Řƻƴǘ 

ƭŜǎ мŝǊŜǎ ǎŜǎǎƛƻƴǎ ƻƴǘ ŞǘŞ ƻǊƎŀƴƛǎŞŜǎ Ŝƴ нлму ό±ύ ǊŞǳƴƛƻƴ ǳƴŜ Ŧƻƛǎ ǇŀǊ ŀƴ ŘΩǳƴ ƎǊƻǳǇŜ ŘŜ ǘǊŀǾŀƛl national 

de psychologues et psychiatres hospitaliers pour permettre un partage et une homogénéisation des 

pratiques (VI) participation à une action inter-filière autour du Handicap Invisible (animation de tables 

ǊƻƴŘŜǎΣ ŘΩŀǘŜƭƛŜǊǎΣ ŎǊŞŀǘƛƻƴ ƭƻƎƻύΦ 

 

ü Education thérapeutique du patient (ETP) 

Etat des lieux précis des dispositifs existants et des projets des centres complétés par les souhaits des 

patients  

wŞŦƭŜȄƛƻƴ ƳŜƴŞŜ ǎǳǊ ƭŀ ŎǊŞŀǘƛƻƴ ŘŜ ƴƻǳǾŜŀǳȄ ǇǊƻƎǊŀƳƳŜǎ ŘΩ9¢t Řŀƴǎ ƭŜǎ ŎŜƴǘǊŜǎ Ŝǘ ƭŀ Ƴǳǘǳŀƭƛǎŀǘƛƻƴ 

des ETP déjà existants 

tŀǊǘƛŎƛǇŀǘƛƻƴ Ł ƭŀ ŎǊŞŀǘƛƻƴ ŘΩƻǳǘƛƭǎ ŞŘǳŎŀǘƛŦǎ ǇƻǳǊ ǳƴ ƴƻǳǾŜŀǳ ǇǊƻƎǊŀƳƳŜ ŘΩ9¢t ǇƻǳǊ ƭŜǎ ǇŀǘƛŜƴǘǎ 

porteurs de cardiomyopathies notamment hypertrophiques par son appel à projets 2018 

Action 3 ς Amélioration de la mise en place de BNDMR 

ü Intégration du data set minimum 

CƻǊƳŀǘƛƻƴ ŘŜ ƭŀ ŎƘŜŦ ŘŜ ǇǊƻƧŜǘ Ŝǘ Řǳ ŎƘŀǊƎŞ Ƴƛǎǎƛƻƴ ŎƘŀǊƎŞ ŘŜ ƭΩƛƴǘŞƎǊŀǘƛƻƴ Řǳ Řŀǘŀ ǎŜǘ ƳƛƴƛƳǳƳ Ł 

BaMaRa (janvier 2018) 

Participation à la réalisation des formations en inter-filière dans les différents centres au niveau national  
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Axe 2 : Développement des innovations scientifiques et de la recherche 

Action 1 ς Coordination de la recherche nationale et internationale 

ü Réponses aux appels à 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  
ü Réponses aux appels à projets européens et internationaux 

Participation ou coordination par les CRMR de la Filière de divers projets de recherche européens ou 
ƛƴǘŜǊƴŀǘƛƻƴŀǳȄ όCtтΣ CƻƴŘŀǘƛƻƴ [ŜŘǳŎǉΣ IнлнлΣ ŜǘŎΧύ  

 

Action 2 - Partage de données  

ü Homogénéisation des données des centres de Cardiogen 

Finalisation de la définition des items du tronc commun de données et des fiches spécifiques par 

pathologie 

tǊƻŘǳŎǘƛƻƴ ŘŜ ƭΩƻǳǘƛƭ ŘΩŜƴǘǊŜǇƾǘ ŘŜ ŘƻƴƴŞŜǎ ŦƛƴŀƭƛǎŞ Ŝƴ ƧŀƴǾƛŜǊ нлмфΣ ŀƛƴǎƛ ǉǳŜ ƭŀ ŘŞŦƛƴƛǘƛƻƴ ŘŜ ƭŀ 

ƎƻǳǾŜǊƴŀƴŎŜ Ŝǘ ŘŜ ƭŀ ǇǊƻŎŞŘǳǊŜ ŘΩŞǾŀƭǳŀǘƛƻƴ ǉǳŀƭƛǘŞ ŘŜ ƭΩƻǳǘƛƭ 

 

ü 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 Filière (fin août 2017) sur les cardiopathies mutées dans le 
ƎŝƴŜ twY!Dн Ŝǘ ǊŜǘŜƴǳ ǇŀǊ ƭΩ9wb  
 

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

Action 1 ς Consolidation des connaissances des professionnels de santé  

ü Formation des soignants  

Organisation de deux webcasts avec des questions/réponses en direct avec environ 110 connectés 

« live » par édition. Le « replay » est ensuite disponible sur le site de la filière. Chaque internaute peut 

obtenir une attestation après validation de QCM 

Organisation par les centres de cƻƳǇŞǘŜƴŎŜ ŘŜ ƧƻǳǊƴŞŜǎ ƭƻŎŀƭŜǎ ŘΩƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴ ŀŦƛƴ ŘŜ ǎŜƴǎƛōƛƭƛǎŜǊ ƭŜǎ 

soignants sur les maladies cardiaques héréditaires 

 
ü Formation des professionnels aux « maladies cardiaques héréditaires » 

Deuxième édition en 2018/2019 du Diplôme Interuniversitaire (facultés de Lyon, Paris et Nantes) avec 

41 participants (28 lors de la première édition en 2017/2018) 

 
ü Formation des psychiatres et psychologues libéraux  

Formations par le Centre national de ressources psychologiques (CNRP) en régions (Aquitaine, Ile de 

France, Pays de la Loire, Auvergne-Rhône-Alpes) avec environ 65 participants par session 

 
ü Informations aux professionnels sur la filière 

wŜǇǊŞǎŜƴǘŀǘƛƻƴ ŘŜ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ ǇŀǊ ƭŜǎ ŜȄǇŜǊǘǎ ƭƻǊǎǉǳΩƛƭǎ ǎŜ ǊŜƴŘŜƴǘ Ŝǘ ƛƴǘŜǊǾƛŜƴƴŜƴǘ Řŀƴǎ ŘƛǾŜǊǎ ŎƻƴƎǊŝǎ 

Participation aux nombreux congrès « généraux » (médecins généralistes, internes, urgentistes, etc.) et 

aux congrès des sociétés savantes (société française de cardiologie, société française de génétique 

humaine). 
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Action 2 ς Renforcement des connaissances des patients et des familles 

ü 9ƭŀōƻǊŀǘƛƻƴ ŘŜ ŘƻŎǳƳŜƴǘǎ ŘΩƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴ Ł ŘŜǎǘƛƴŀǘƛƻƴ ŘŜǎ ǇŀǘƛŜƴǘǎ 

Création fin 2018 de 2 brochures pour les enfants et adolescents : sur la cardio-ƎŞƴŞǘƛǉǳŜ ŘΩǳƴŜ ǇŀǊǘ Ŝǘ 

ƭŜ ǎȅƴŘǊƻƳŜ Řǳ v¢ ƭƻƴƎ ŘΩŀǳǘǊŜ ǇŀǊǘ όƳƛǎ Ŝƴ ƭƛƎƴŜ ǎǳǊ ƭŜ ǎƛǘŜ ǿŜōύ 

Projeǘ ŘΩŀǇǇƭƛŎŀǘƛƻƴ {ƳŀǊǘǇƘƻƴŜ ŘŜ ǘȅǇŜ ζ serious game » sur la transition enfant-adulte (retenu lors de 

ƭΩ!!t нлму ŘŜ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜύ 

 
ü !ƴƛƳŀǘƛƻƴ Ŝǘ ŎƻƻǊŘƛƴŀǘƛƻƴ ŘŜǎ ǊŜƴŎƻƴǘǊŜǎ ŎǆǳǊ ǎǇƻǊǘ Ŝǘ ǎŀƴǘŞ 

Rencontres organisées par les associations où les médecins et paramédicaux de Cardiogen participent 

ŀǳȄ ŘƛǾŜǊǎ ŀǘŜƭƛŜǊǎΦ [ΩƻōƧŜŎǘƛŦ Ŝǎǘ ŘΩǳƴŜ ǇŀǊǘ ŘŜ ǎŜƴǎƛōƛƭƛǎŜǊ ƭŜǎ ǇŀǘƛŜƴǘǎ Ł ƭŀ ƴŞŎŜǎǎƛǘŞ ŘΩǳƴŜ ǇǊŀǘƛǉǳŜ 

ǎǇƻǊǘƛǾŜ ŀŘŀǇǘŞŜ Ŝǘ ŘΩŀƛŘŜǊ Ł ŦƻǊƳŜǊ ƭŜǎ ǇǊƻŦŜǎǎƛƻƴƴŜƭǎ ǎǳǊ ƭŜǎ ǇŀǊǘƛŎǳƭŀǊƛǘŞǎ ŘŜǎ ƳŀƭŀŘƛŜǎ ŎŀǊŘƛŀǉǳŜǎ 

héréditaires 

 

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

!ŎǘǳŜƭƭŜƳŜƴǘ о ŘŜǎ п /waw ŘŜ /ŀǊŘƛƻƎŜƴ ǎƻƴǘ ŘŜǎ ƳŜƳōǊŜǎ ŀŎǘƛŦǎ ŘŜ ƭΩ9wb DǳŀǊŘ-Heart : la thématique des 

ŎŀǊŘƛƻǇŀǘƘƛŜǎ ŎƻƴƎŞƴƛǘŀƭŜǎ ŎƻƳǇƭŜȄŜǎ ƴΩŜǎǘ Ǉŀǎ ŜƴŎƻǊŜ ƛƴǘŞƎǊŞŜ Ł ƭΩ9wb mais sa participation est envisagée pour 

2019/2020. 

Action 1 ς Implication de la filière dans les réseaux européens de référence 

ü {ƻǳǘƛŜƴ ŘŜ ƭΩ9wb DǳŀǊŘ-Heart 

9Ǿƻƭǳǘƛƻƴǎ ŘŜ ƭΩ9wb ǘǊŀƴǎƳƛǎŜǎ ƭƻǊǎ ŘŜǎ ƧƻǳǊƴŞŜǎ ŘŜ ƭŀ CƛƭƛŝǊŜ Ŝǘ Řŀƴǎ ƭŜǎ ƴŜǿǎƭŜǘǘŜǊǎ 

Participation à la réflexion puis la mise en place de RCP européennes, notamment via le système CMPS 

(Clinical Patient Management System) 

tŀǊǘƛŎƛǇŀǘƛƻƴ ŀǳȄ ǊŜƎƛǎǘǊŜǎ Ƴƛǎ Ŝƴ ǇƭŀŎŜ ǎƻǳǎ ƭΩŞƎƛŘŜ ŘŜ ƭΩ9wb όŀǾŜŎ ŎǊŞŀǘƛƻƴ ŘΩǳƴ ǊŜƎƛǎǘǊŜ ŘŜǎ ǇŀǘƛŜƴǘǎ 

avec mutation du gène PRKAG2, coordonné par les équipes françaises) 

 

Axe 5 : Communication interne et externe à la filière 

Action 1 -  Renforcement de la visibilité de la filière et des maladies rares 

ü LƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴǎ ǎǳǊ ƭΩŜȄƛǎǘŜƴŎŜ ŘŜ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ Ŝǘ ǎŜǎ ŀŎǘƛƻƴǎ ŀǳȄ ǇŀǘƛŜƴǘǎ Ŝǘ ŀǳ grand public 

Diffusion de la plaquette de présentation de la filière 

!Ŏǘǳŀƭƛǎŀǘƛƻƴ Řǳ ǎƛǘŜ LƴǘŜǊƴŜǘ ǉǳƛ ŦƻǳǊƴƛǘ ƭΩŀƴƴǳŀƛǊŜ ŘŜǎ ŀŎǘŜǳǊǎ ŘŜ ǎŀƴǘŞ Ŝǘ ǉǳƛ ǇŜǊƳŜǘ ŘŜ ǎǳƛǾǊŜ 

ƭΩŀŎǘǳŀƭƛǘŞ Ŝǘ ƭŜǎ ǇǊƻƧŜǘǎ ŘŞǾŜƭƻǇǇŞǎ ŀǳ ǎŜƛƴ ŘŜ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ 

Les réseaux sociaux (Facebook et Twitter) et la newsletter trimestrielle qui relaient les actualités de la 

filière 

Journée annuelle de la filière ouverte aux familles et au grand public qui ont pour objet la présentation 

des actions de la filière, la poursuite de tables rondes et réunions de groupes de travail, la présentation 

de projets de recherche transversaux, et de permettre aux professionnels de discuter des cas complexes 

Ŝǘ Řǳ ǉǳƻǘƛŘƛŜƴ ŘŜǎ ǇŀǘƛŜƴǘǎ όŘƻƴǘ ƭΩƻǊƎŀƴƛǎŀǘƛƻƴ ŘΩŀǘŜƭƛŜǊǎ ŀǾŜŎ ƭŜǎ ŦŀƳƛƭƭŜǎύ 

 

ü Renforcement des liens entre les membres de la filière 

    Réunions régional 
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CL/I9 5ΩL59b¢L¢9 
 
Animateur : Pr Vincent DES PORTES, vincent.desportes@chu-lyon.fr  
Chef de projet : Marie-Pierre REYMOND, marie-pierre.reymond01@chu-lyon.fr  
9ǘŀōƭƛǎǎŜƳŜƴǘ ŘΩŀŎŎǳŜƛƭ : Hospices Civils de Lyon, 3 quai des Célestins, 69002 Lyon 
Site internet : http://www.defiscience.fr/ 

 

ORGANISATION 
 
[ŀ ŦƛƭƛŝǊŜ 5ŞŦƛ{ŎƛŜƴŎŜ Ŝǎǘ ŎƻƻǊŘƻƴƴŞŜ ǇŀǊ ƭŜ tǊƻŦŜǎǎŜǳǊ ±ƛƴŎŜƴǘ ŘŜǎ tƻǊǘŜǎΣ ƴŜǳǊƻǇŞŘƛŀǘǊŜ Ł ƭΩƘƾǇƛǘŀƭ Cemme-
Mère-Enfant aux Hospices Civils de Lyon, coordonnateur du centre de référence constitutif « Déficiences 
intellectuelles de causes rares ». 
 
Equipe opérationnelle 
tƻǳǊ ǊŞǇƻƴŘǊŜ Ł ǎŜǎ Ƴƛǎǎƛƻƴǎ Ŝǘ ƳŜǘǘǊŜ Ŝƴ ǆǳǾǊŜ ǎƻƴ tƭŀƴ ŘΩ!ŎǘƛƻƴǎΣ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ 5ŞŦƛ{ŎƛŜƴŎŜ ǎΩŀǇǇǳƛŜ ǎǳǊ ǳƴŜ 
ŞǉǳƛǇŜ ƻǇŞǊŀǘƛƻƴƴŜƭƭŜ ŎƻƳǇƻǎŞŜ ŘΩǳƴ ŎƘŜŦ ŘŜ ǇǊƻƧŜǘΣ ŘΩǳƴŜ ŀǎǎƛǎǘŀƴǘŜΣ ŘŜ ǘǊƻƛǎ ŎƘŀǊƎŞŜǎ ŘŜ Ƴƛǎǎƛƻƴ ǊŜǎǇƻƴǎŀōƭŜǎ 
ŘŜ ǇƾƭŜǎ ŘΩŀŎǘƛƻƴǎΣ Ŝǘ ŘŜ Ŏƛƴǉ ŎƘŀǊƎŞŜǎ ŘŜ Ƴƛǎǎƛƻƴ Ł ǘŜƳǇǎ ǇŀǊǘƛŜƭ ŀŦŦŜŎǘŞŜǎ ŀǳȄ Ŏƛƴǉ ǊŞǎŜŀǳȄ ŘŜ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜΦ 
 
Gouvernance 
 
Le comité de direction 
[Ŝ ŎƻƳƛǘŞ ŘŜ ŘƛǊŜŎǘƛƻƴ Ŝǎǘ ŎƻƳǇƻǎŞ ŘŜ ƭΩŀƴƛƳŀǘŜǳǊΣ ŘŜǎ Ŏƛƴǉ ƳŞŘŜŎƛƴǎ ŎƻƻǊŘƻƴƴŀǘŜǳǊǎ ŘŜǎ /waw όƻǳ ǊŞǎŜŀǳȄύ 
et du chef de projet. Le comité de direction se réunit tous les mois. Le Comité de direction décide des actions à 
mettrŜ Ŝƴ ǆǳǾǊŜ ŎƻƴŦƻǊƳŞƳŜƴǘ ŀǳȄ ŘƛǊŜŎǘƛǾŜǎ ŘƻƴƴŞŜǎ ǇŀǊ ƭŀ 5Dh{ Ŝǘ ŀǳȄ ƻǊƛŜƴǘŀǘƛƻƴǎ ǇǊƛǎŜǎ Ŝƴ ŎƻƳƛǘŞ 
ǎǘǊŀǘŞƎƛǉǳŜΦ Lƭ ŀŎŎƻƳǇŀƎƴŜ ƭΩŞǉǳƛǇŜ ƻǇŞǊŀǘƛƻƴƴŜƭƭŜ Řŀƴǎ ƭŀ ƳƛǎŜ Ŝƴ ǆǳǾǊŜ ŘŜǎ ŀŎǘƛƻƴǎ Ŝǘ ǎΩŀǎǎǳǊŜ ŘŜ ƭŜǳǊ ōƻƴ 
déroulement. 
 
Le comité stratégique 
Le Comité Stratégique est composé du comité de direction, des représentants des centres de référence 
constitutifs et des centres de compétence des cinq CRMR, des représentants des laboratoires, et des 
ǊŜǇǊŞǎŜƴǘŀƴǘǎ ŘΩƻǊƎŀƴƛǎŀǘƛƻƴǎ ŀǎǎƻŎƛŀǘƛǾŜǎΣ ƳŜƳōǊŜǎ ǇŜǊƳŀƴŜƴǘǎ Řǳ /ƻƳƛté Stratégique en raison des 
partenariats historiques et/ou opérationnels avec la filière, de représentants des associations syndromiques 
Le Comité Stratégique est une instance de concertation et de décision. Il est consulté pour toutes les décisions 
conceǊƴŀƴǘ ƭŜǎ ƻǊƛŜƴǘŀǘƛƻƴǎ ǎǘǊŀǘŞƎƛǉǳŜǎΦ Lƭ ǾŀƭƛŘŜ ƭŀ ŘŞŎƭƛƴŀƛǎƻƴ Řǳ Ǉƭŀƴ ŘΩŀŎǘƛƻƴǎ Ŝǘ ƛƭ Ŝǎǘ ǘŜƴǳ ƛƴŦƻǊƳŞ ŘŜ ǎƻƴ 
avancement. 
 
[Ŝ /ƻƳƛǘŞ ŘΩƛƴǘŜǊŦŀŎŜ ŀǾŜŎ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ !ƴŘŘƛ-Rares 
!Ŧƛƴ ŘΩƻǇǘƛƳƛǎŜǊ ƭŜǎ ƛƴǘŜǊŀŎǘƛƻƴǎ ŜƴǘǊŜ ƭŜǎ ŘŜǳȄ ŦƛƭƛŝǊŜǎΣ ǳƴ ŎƻƳƛǘŞ ŘΩƛƴǘŜǊŦŀŎŜ ŀ été mis en place. Cette instance 
est composée a minima des deux animateurs, des deux chefs de projet, du représentant AnDDI-Rares nommé 
comme représentant de la filière aux comités stratégiques de DéfiScience, et du représentant DéfiScience 
nommé comme représentant de la filière aux comités de pilotage AnDDI-Rares. Le comité se réunit au moins une 
fois par semestre et à chaque fois que les animateurs le jugent nécessaire. 

 

 

FILIERE DéfiScience 

Maladies rares du développement Cérébral et Déficience Intellectuelle  
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PERIMETRE 
 

La filière DéfiScience est dédiée aux maladies rares du neurodéveloppement Ł ƭΩƻǊƛƎƛƴŜ ŘŜ ǘǊƻǳōƭŜǎ ŎƻƎƴƛǘƛŦǎ 
ǎƻǳǾŜƴǘ ǎŞǾŝǊŜǎ ǇƻǳǾŀƴǘ şǘǊŜ ŀǎǎƻŎƛŞǎ Ł ŘΩŀǳǘǊŜǎ ǇŀǘƘƻƭƻƎƛŜǎ Υ ŞǇƛƭŜǇǎƛŜǎΣ ǘǊƻǳōƭŜǎ ƳƻǘŜǳǊǎΣ ǘǊƻǳōƭŜǎ 
psychiatriques et troubles du comportement alimentaire. Cette population est estimée à 170 000 personnes en 
ne considérant que celles nécessitant un accueil en établissement médicosocial. 
[ŀ ŦƛƭƛŝǊŜ ǊŀǎǎŜƳōƭŜ Ŏƛƴǉ ǊŞǎŜŀǳȄ ŘΩŜȄǇŜǊǘƛǎŜǎ ŎƻƳǇƭŞƳŜƴǘŀƛǊŜǎ ǉǳƛ ǇŜǊƳŜǘǘŜƴǘ ŘŜ ǇǊŜƴŘǊŜ Ŝƴ ŎƻƳǇǘŜ ƭΩŜƴǎŜƳōƭŜ 
des troubles ou pathologies, rencontrés à divers degrés dans les maladies rares du neurodéveloppement.  
DéfiScience et AnDDI-wŀǊŜǎ ǇŀǊǘŀƎŜƴǘ ǳƴŜ ǇŀǊǘƛŜ ŘŜ ƭŜǳǊ ŎƘŀƳǇ ŘΩƛƴǘŜǊǾŜƴǘƛƻƴǎ ǇƻǳǊ ƭŜǎ ǎȅƴŘǊƻƳŜǎ ƳŀƭŦƻǊƳŀǘƛŦǎ 
ŀǾŜŎ ŘŞŦƛŎƛŜƴŎŜ ƛƴǘŜƭƭŜŎǘǳŜƭƭŜΦ [Ŝǎ ŎƘŀƳǇǎ ŘΩŜȄǇŜǊǘƛǎŜ ǎƻƴǘ ŎƻƳǇƭŞƳŜƴǘŀƛǊŜǎΣ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ 5ŞŦƛ{ŎƛŜƴŎŜΣ ŀȅŀƴǘ ǳƴŜ 
expertise dans les maladies et troubles du neurodéveloppement avec une approche pluridisciplinaire, et la filière 
AnDDI-Rares ayant une expertise dans les syndromes poly-malformatifs avec ou sans déficience intellectuelle. 
Le schéma ci-dessous explicite ces périmŝǘǊŜǎ Ŝǘ ƳŜƴǘƛƻƴƴŜƴǘ ŘΩŀǳǘǊŜǎ ŦƛƭƛŝǊŜǎ Řƻƴǘ ŎŜǊǘŀƛƴŜǎ ƳŀƭŀŘƛŜǎ ǊŀǊŜǎ 
ǊŜƭŝǾŜƴǘ Ŝƴ ŎƻƳǇƭŞƳŜƴǘ ŘŜǎ ŜȄǇŜǊǘƛǎŜǎ ŘŜ 5ŞŦƛ{ŎƛŜƴŎŜ Ŝǘ ŘΩ!ƴ55ƛ-Rares 

 

 

COMPOSITION  
 
La Filière DéfiScience comprend : 
- 27 centres de référence et 80 centres de compétences répartis en 5 réseaux  
- Des laboratoires de diagnostic de génétique moléculaire et des laboratoires de cytogénétique 
- Des unitéǎ ŘŜ ǊŜŎƘŜǊŎƘŜ ŀǾŜŎ ǳƴŜ ǳƴƛǘŞ ŘΩŀŦŦƛƭƛŀǘƛƻƴ ŘŜ ƳŞŘŜŎƛƴǎ ŎƻƻǊŘƻƴƴŀǘŜǳǊǎ ŘŜǎ ŎŜƴǘǊŜǎ ŘŜ ǊŞŦŞǊŜƴŎŜ ŘŜ 

la filière et une équipe de recherche partenaire dans le champ des Sciences Humaines et Sociales du Handicap 
- Des associations de familles et de patients et de fédérations 

 

Figure n°1 : Cartographie des centres rattachés à DéfiScience 
 

 
 
 

 

 
 
 
 

 
 
 
 
 

http://www.defiscience.fr/filiere/nos-partenaires/
http://www.defiscience.fr/filiere/organisation/
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ACTIONS MAJEURES REALISEES EN 2018 
 
 

 

Axe 1 : Amélioration de la prise en charge globale des patients 
 

Action 1 ς Harmonisation des parcours de soins  
 

ü Rédaction des référentiels et recommandations de bonnes pratiques 
[ΩŞǉǳƛǇŜ ƻǇŞǊŀǘƛƻƴƴŜƭƭŜ ŀǇǇƻǊǘŜ ǳƴ ŀǇǇǳƛ ƳŞǘƘƻŘƻƭƻƎƛǉǳŜ Ŝǘ ǳƴ ǎƻǳǘƛŜƴ ǊŞŘŀŎǘƛƻƴƴŜƭ ŀǳȄ ŀǳǘŜǳǊǎ Υ  
Elaboration des étapes de cadrage, de la revue de littérature, aide à 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.  
 

ü HŀǊƳƻƴƛǎŀǘƛƻƴ ƭŜǎ ǇǊŀǘƛǉǳŜǎ ŘŜ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛŎǎΣ ŘΩŞǾŀƭǳŀǘƛƻƴǎ Ŝǘ ŘŜ ǎƻƛƴǎ ǇŀǊ ǳƴ ǘǊŀǾŀƛƭ ƳǳƭǘƛŘƛǎŎƛǇƭƛƴŀƛǊŜΦ  
Deux objectifs : 

¶ {ŞƭŜŎǘƛƻƴƴŜǊ ƭŜǎ ǘŜǎǘǎ ƭŜǎ Ǉƭǳǎ ǇŜǊǘƛƴŜƴǘǎ ǇƻǳǊ ƭΩŞǾŀƭǳŀǘƛƻƴ ŘŜ ǇŀǘƛŜƴǘǎ ŀǘǘŜƛƴǘǎ ŘŜ ŘŞŦƛŎƛŜƴŎŜ ƛƴǘŜƭƭŜŎǘǳŜƭƭŜ Ŝƴ 
fonction du niveau de déficience et du domaine évalué  

¶ Rédiger un guide des évaluations à destination des professionnels concernés 
Publication des résultats des travaux en cours 

 

Action 2 ς Accès au diagnostic étiologique génétique ς en partenariat avec la filière AnDDI-Rares 
 
¶ aƛǎŜ Ŝƴ ǇƭŀŎŜ ŘŜǎ ǇŀƴŜƭǎ ŘŜ ƎŝƴŜǎ Řŀƴǎ ŎƘŀǉǳŜ ǊŞƎƛƻƴ ŀǾŜ ƭŀ ŦƻǊǘŜ ƛƳǇƭƛŎŀǘƛƻƴ ŘŜ ƭΩ!btDaΦ 

¶ aƛǎŜ Ŝƴ ǇƭŀŎŜ Řǳ ǎŞǉǳŜƴœŀƎŜ ŘΩŜȄƻƳŜ en trio par le centre coordonnateur du CRMR DI (Pitié-Salpêtrière) à 
disposition de tous les centres (Centres de référence et centres constitutifs). 

¶ Réunions de concertation pluridisciplinaires locales (hebdomadaires) et nationales (organisées par  le groupe 
DI de l'AMPGM) cliniciens et aux biologistes  

¶ Projets de recherche : sur la question médico-économique (étude DISSEC) et sur les données secondaires 
(étude FIND).  

 
Action 3 ς Amélioration du parcours du patient 

 
Carnet de soins Compilio 
 
La filière Défƛ{ŎƛŜƴŎŜ ǎΩŜǎǘ ŜƴƎŀƎŞŜ Řŀƴǎ ƭŜ ŘŞǇƭƻƛŜƳŜƴǘ ŜȄǇŞǊƛƳŜƴǘŀƭ Řǳ /ŀǊƴŜǘ ŘŜ {ƻƛƴǎ /ƻƳǇƛƭƛƻ ǇƻǳǊ ƭŜǎ 
filières Maladies Rares volontaires au sein des HCL.  
 

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

¶ Mobilisation des familles et des professionnels : Café-Compilio, Kit Familles 
 

¶ Mobilisation des établissements médico-sociaux  
 

¶ Réalisation d'un clip vidéo   https://vimeo.com/243192702   
 
! ƭΩƛǎǎǳŜ ŘŜ ƭΩŀŎǘƛƻƴΣ ǳƴ ōƛƭŀƴ ŀ ŞǘŞ ǊŞŀƭƛǎŞ ǇƻǳǊ ŞǾŀƭǳŜǊ ƭŜǎ atouts et les freins au déploiement, frein qui sont 
principalement liés à une faible mobilisation des établissements médico-sociaux. 
[Ω!w{ !ǳǾŜǊƎƴŜ-Rhône-Alpes soutient le projet pour un déploiement national, et à cet effet, a commandé une 
étude pour identifier les conditions de ce déploiement.         
 

Action DEFI  
 
Accès aux soins des personnes présentant des troubles du comportement  
Prévention et soin des troubles du comportement 

https://vimeo.com/243192702
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tŀǊŎŜ ǉǳŜ ƭŜǎ ǘǊƻǳōƭŜǎ Řǳ ŎƻƳǇƻǊǘŜƳŜƴǘ ŜƴǘǊŀǾŜƴǘ ƎǊŀǾŜƳŜƴǘ ƭΩŀŎŎŝǎ ŀǳȄ ǎƻƛns des personnes déficientes 
ƛƴǘŜƭƭŜŎǘǳŜƭƭŜǎ Ŝǘ ƳŜǘǘŜƴǘ Ŝƴ ŘƛŦŦƛŎǳƭǘŞ ƭŜǎ ǇǊƻŦŜǎǎƛƻƴƴŜƭǎ ƧǳǎǉǳΩŁ ŎƻƴŘǳƛǊŜ Ł ŘŜǎ ǊŜŦǳǎ ŘŜ ǎƻƛƴǎΣ ƭŜǎ ǇǊƻŦŜǎǎƛƻƴƴŜƭǎ 
ŘŜ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ Ŝƴ ǇŀǊǘŜƴŀǊƛŀǘ ŀǾŜŎ ŘŜǎ ŀŎǘŜǳǊǎ Řǳ ǎƻƛƴ ŘΩŀǳǘǊŜǎ ŞǘŀōƭƛǎǎŜƳŜƴǘǎ ƘƻǎǇƛǘŀƭƛŜǊǎ Ŝǘ ŘŜ ƭΩŀŎŎƻƳǇŀƎƴŜment 
ŘΩŞǘŀōƭƛǎǎŜƳŜƴǘǎ ƳŞŘƛŎƻ-sociaux, ainsi que des familles, se sont mobilisés pour élaborer ensemble un module 
transdisciplinaire de deux jours de formation. Deux sessions ont été organisées en 2018 après les 2 proposées 
en 2017. Cette expérimentation a été intégrée au dispositif START.   

Dispositif START  

5ŞŎƭƻƛǎƻƴƴŜƳŜƴǘ ŘŜǎ ǎǘǊŀǘŞƎƛŜǎ ǇǊƻŦŜǎǎƛƻƴƴŜƭƭŜǎ ŘŜ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛŎΣ ŘŜ ǎƻƛƴ Ŝǘ ŘΩŀŎŎƻƳǇŀƎƴŜƳŜƴǘ ŘŜǎ ǘǊƻǳōƭŜǎ Řǳ 
neuro-développement - Dispositif START 

[Ŝ ǇǊƻƧŜǘ {¢!w¢Σ ǇƻǳǊ {ŜǊǾƛŎŜ ¢ŜǊǊƛǘƻǊƛŀƭ ŘΩ!ŎŎŝǎ Ł ŘŜǎ Ressources Transdisciplinaires, doit permettre tout à la 
Ŧƻƛǎ ŘΩŀƳŞƭƛƻǊŜǊ Ŝǘ ŘŜ ŘŞŎƭƻƛǎƻƴƴŜǊ ƭŜǎ ǇǊŀǘƛǉǳŜǎ ǇǊƻŦŜǎǎƛƻƴƴŜƭƭŜǎ ŘŜ ƭΩŀŎŎƻƳǇŀƎƴŜƳŜƴǘ Ŝǘ Řǳ ǎƻƛƴ Řŀƴǎ ƭŜ ŎƘŀƳǇ 
des Troubles du Neuro-Développement en agissant sur : 

¶ La formation : par le déploiement en territoires de formations croisées réunissant les professionnels de 
ŘŜǳȄƛŝƳŜ ƭƛƎƴŜΣ Řǳ ǎƻƛƴ Ŝǘ ŘŜ ƭΩŀŎŎƻƳǇŀƎƴŜƳŜƴǘΣ 

¶ [Ŝ ǎƻǳǘƛŜƴ ŀǳȄ ŀŎǘŜǳǊǎ ŘŜ ǘŜǊǊŀƛƴ ǎǳǊ ŘŜǎ ǎƛǘǳŀǘƛƻƴǎ ƛƴŘƛǾƛŘǳŜƭƭŜǎ ŎƻƳǇƭŜȄŜǎ ǇŀǊ ƭŀ Ŏƻƴǎǘƛǘǳǘƛƻƴ ŘΩǳƴ ǾƛǾƛŜǊ ŘΩζ 
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).  
Lƭ Ŝǎǘ ŎƻŦƛƴŀƴŎŞΣ Ł ǘƛǘǊŜ ŘΩŜȄǇŞǊƛƳŜƴǘŀǘƛƻƴ ǇŀǊ ƭŀ /b{! Ŝǘ ŘŜǳȄ !w{ Υ ƭΩ!w{ !w! Ŝǘ ƭΩ!w{ L5C    
 

Autres actions 
 
¶ tǊƻŘǳŎǘƛƻƴ ŘŜ ŎŀǊǘŜǎ ŘΩǳǊƎŜƴŎŜ : finalisation en 2019 de 6 cartes 

¶ Participation au groupe de travail interfilières « Transition »  

¶ aƛǎŜ Ŝƴ ǇƭŀŎŜ ŘΩǳƴ ƎǊƻǳǇŜ ŘŜ ǘǊŀǾŀƛƭ ζ RCP » en vue de développer au sein de la filière lΩƻǳǘƛƭ {!w! 
 

Axe 2 : Développer les innovations scientifiques et la recherche 
 
Action 1 ς /ƻƻǊŘƛƴŀǘƛƻƴ ŘŜ ƭΩŀŎǘƛǾƛǘŞ ŘŜ ǊŜŎƘŜǊŎƘŜ 
 
La filière a mis en place une coordination visant à apporter un soutien aux centres de la filière :  

¶ aƛǎŜ Ŝƴ ǇƭŀŎŜ ŘΩƻǳǘƛƭǎ de suivi recensant les AAP pertinents, les projets de recherche, les publications, 

¶ Organisation de journées dédiées à la recherche permettant aux équipes de présenter leurs projets, de 
connaître plus largement les projets dans les différentes thématiques de la filière,  

¶ !ǇǇǳƛ ŀǳȄ ǊŞǇƻƴǎŜǎ ŀǳȄ !!tΣ ƴƻǘŀƳƳŜƴǘ Ł ƭΩ!!t {I{ ŘŜ ƭŀ CƻƴŘŀǘƛƻƴ aŀƭŀŘƛŜǎ wŀǊŜǎΦ 

 
Action 2 ς Sensibilisation aux spécificités et à la complexité de la recherche clinique dans le champ des 
maladies du développement cérébral et de la déficience intellectuelle 
 

En partenariat avec la filière AnDDI-Rares, DéfiScience a produit un film  de sensibilisation aux spécificités et à la 
complexité de la recherche clinique dans le champ des maladies du développement cérébral et de la déficience 
intellectuelle. La diffusion est programmée à compter de janvier 2019. En 4 séquences, il aborde le lien entre 
ƭΩŀƴƻƳŀƭƛŜ ƎŞƴŞǘƛǉǳŜΣ ƭŜ ŘŞǾŜƭƻǇǇŜƳŜƴǘ Ŝǘ ƭŜ ŦƻƴŎǘƛƻƴƴŜƳŜƴǘ du cerveau ainsi que les perspectives 
thérapeutiques médicamenteuses et non médicamenteuses. La dernière séquence, réalisée avec la collaboration 
de la Filière Fai2r et les RIPPs Kids  décrit le parcours de prƻŘǳŎǘƛƻƴ ŘΩǳƴ ƳŞŘƛŎŀƳŜƴǘΣ de la molécule active à sa 
commercialisation. Les séquences peuvent être regardées séparément ou ensemble. Le format et le style 
choisis les rendent particulièrement accessibles à tous les  publics, même non avertis. Elles sont un bon support 
ŘΩŞŎƘŀƴƎŜǎ ǇƻǳǊ ƭŜǎ ǇǊƻŦŜǎǎƛƻƴƴŜƭǎ Ŝǘ ƭŜǎ ŀǎǎƻŎƛŀǘƛƻƴǎ ǎƻǳǾŜƴǘ ǎƻƭƭƛŎƛǘŞŜǎ ǇŀǊ ƭŜǎ ŦŀƳƛƭƭŜǎΦ 
 
 
 
 
 

 

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
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Action 3  ς Bases de données BNDMR et ORPHANET 
 
5ŞŦƛ{ŎƛŜƴŎŜ ŀŎŎƻƳǇŀƎƴŜ ƭΩŜƴǎŜƳōƭŜ ŘŜ ǎŜǎ ŎŜƴǘǊŜǎ ŘŜ ǊŞférence et de ses centres de compétences à la mise en 
place de la base de données Maladies Rares BAMARA. Parallèlement, une réflexion plus globale est conduite sur 
les besoins de codages spécifiques des maladies relevant de différents réseaux de la filière.  

 
Axe 3 : (In)Former les professionnels de santé, les associations et le grand public  
 

Action 1 -  /ƻƻǊŘƛƴŀǘƛƻƴ ŘŜ ƭΩŀȄŜ ŦƻǊƳŀǘƛƻƴ 
 
[ŀ ŎƻƳƳƛǎǎƛƻƴΣ ŎƻƴǎǘƛǘǳŞŜ ŘΩǳƴ ǊŜǇǊŞǎŜƴǘŀƴǘ ŘŜ ŎƘŀǉǳŜ /wawΣ ŘŜ ǊŜǇǊŞǎŜƴǘŀƴǘǎ ŘΩŀǎǎƻŎƛŀǘƛƻƴǎ ǇŀǊǘŜƴŀƛǊŜǎ 
όwŞǎŜŀǳ [ǳŎƛƻƭŜǎΣ ¢нмΣ ±ŀƭŜƴǘƛƴ !t!/Σ IŀƴŘƛŘŀŎǘƛǉǳŜΣ ƛƴǘŜƭƭƛΩŎǳǊŜΣ DtC Ŝǘ !C{!ύ ǎΩŜǎǘ ǊŞǳƴƛŜ о Ŧƻƛǎ Ŝƴ нлмуΦ [ŀ 
commission décide des ressources pédagogiques à construire et participe à leur création.  

 

Action 2 - Production Modules e-learning   
 

La Filière DéfiScience est partenaire-contributeur du projet HANDICONNECT, plateforme de formation en e-learning 
dédié au handicap (tous types de handicap), projet initié par Co-Actis Santé. A ce titre, la filière a piloté le groupe 
de travail « Handicap intellectuel » et contribue à la conception du module dédié au polyhandicap. La 
ŎƻƴǎǘǊǳŎǘƛƻƴ ŘŜ ƭŀ ǇƭŀǘŜŦƻǊƳŜΣ ŀƛƴǎƛ ǉǳŜ ƭΩŞƭŀōƻǊŀǘƛƻƴ ŘŜǎ ǇŀǊŎƻǳǊǎ ŘŜ ŦƻǊƳŀǘƛon, sont en cours.  
Pour ses propres projets la Filière DéfiScience a réalisé deux modules de formation en ligne sur le Syndrome du 
· CǊŀƎƛƭŜ Ŝǘ ƭŜ {ȅƴŘǊƻƳŜ ŘΩ!ƴƎŜƭƳŀƴΦ !ŎŎŜǎǎƛōƭŜǎ ŘŜǇǳƛǎ ƭŜ ǎƛǘŜ ƛƴǘŜǊƴŜǘ ŘŜ 5ŞŦƛǎŎƛŜƴŎŜ ƛƭǎ ŎƻƴǎǘƛǘǳŜǊƻƴǘ ǳƴŜ 
ŞǘŀǇŜ ŘΩŀŎǉǳƛǎƛǘƛƻƴ ŘŜ ŎƻƴƴŀƛǎǎŀƴŎŜǎ Ł ŘƛǎǘŀƴŎŜ ŀǾŀƴǘ ƭŜǎ ƧƻǳǊƴŞŜǎ ŘŜ ŦƻǊƳŀǘƛƻƴǎ Ŝƴ ǇǊŞǎŜƴǘƛŜƭΦ 5ΩŀǳǘǊŜǎ 
parcours syndromiques sont en cours de réalisation. 
 
 

Action 3 - Journées de Formation 
 
5ŜǇǳƛǎ нлмтΣ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ ƻǊƎŀƴƛǎŜ ŘŜǎ ƧƻǳǊƴŞŜǎ ŘŜ ŦƻǊƳŀǘƛƻƴ Ł ƭΩŀǘǘŜƴǘƛƻƴ ŘŜǎ professionnels des ESMS visant à 
apporter des connaissances fondamentales sur les syndromes et les soins spécifiques requis. En 2018, deux 
journées sur le syndrome X-CǊŀƎƛƭŜ όǇǊƻŦŜǎǎƛƻƴƴŜƭǎ Ŝǘ ŦŀƳƛƭƭŜǎύ Ŝǘ ǳƴŜ ƧƻǳǊƴŞŜ ǎǳǊ ƭΩŀŎŎƻƳǇŀƎƴŜƳŜƴǘ ŘŜǎ ƧŜǳƴŜǎ 
Epileptiques en institutions ont été proposées.  
Les enquêtes de satisfaction révèlent la pertinence de ces propositions et de nombreuses demandes sont 
adressées à la filière qui se structure pour y répondre favorablement.  

 
Action 4 - Etats Généraux de la Déficience Intellectuelle les 11 et 12 janvier 2018 ς aŀƛǎƻƴ ŘŜ ƭΩ¦ƴŜǎŎƻ  
 

Evénement fondateur porté par la filière DéfiScience, co-organisé avec les associations de personnes et leurs 
familles (Nous Aussi, Unapei, Alliance Maladies Rares, T21 France, Collectif DI), les organisations médico-sociales 
ό!ƴŜŎŀƳǎǇΣ CŜƘŀǇΣ bŜȄŜƳύΣ ǎƻǳǘŜƴǳŜ ǇŀǊ ŘŜ ƴƻƳōǊŜǳȄ ǇŀǊǘŜƴŀƛǊŜǎ όǎƻŎƛŞǘŞǎ ǎŀǾŀƴǘŜǎΣ CICΣ !b/w9!LΣΧύΣ ƭŜǎ 
États Généraux de la Déficience Intellectuelle ont réuni pour la première fois un millier de personnes concernées 
ǇŀǊ ŎŜ ǎǳƧŜǘ Υ ŀŎǘŜǳǊǎ ŘŜ ƭΩŀŎŎƻƳǇŀƎƴŜƳŜƴǘ Ŝǘ Řǳ ǎƻƛƴΣ ǇǊƻŦŜǎǎƛƻƴƴŜƭǎ Řǳ ƳŞŘƛŎƻ-social et du sanitaire, élus, 
ŎƘŜǊŎƘŜǳǊǎΣ ǇŀǊŜƴǘǎ Ŝǘ ǇŜǊǎƻƴƴŜǎ Ŝƴ ǎƛǘǳŀǘƛƻƴ ŘŜ ƘŀƴŘƛŎŀǇ ƛƴǘŜƭƭŜŎǘǳŜƭ ǇƻǳǊ ǇŀǊǘŀƎŜǊ ƭΩŀǾŀƴŎŞŜ ŘŜǎ 
connaissances. 

 
 

Axe 4 : Développement des actions en lien avec les réseaux européens de référence 
 
Action 1 ς Implication de la filière dans les réseaux européens de référence 
 
Depuis leur mise en place, la filière est membre de consortiums sur 3 ERN :  
 
ENDO ERN Rare Endocrine Diseases, EpiCARE Rare and Complex Epilepsies, ITHACA Congenital Malformations and 
wŀǊŜ LƴǘŜƭƭŜŎǘǳŀƭ 5ƛǎŀōƛƭƛǘȅΦ 9ƭƭŜ ǇŀǊǘƛŎƛǇŜ Ł ƭŀ ŎƻƻǊŘƛƴŀǘƛƻƴ Ŝǘ Ł ƭΩƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴ ŘŜǎ ŎŜƴǘǊŜǎΦ 9ƭƭŜ ǎƻǳǘƛŜƴǘ ƭŜǎ ŀǎǎƻŎƛŀǘƛƻƴǎ 
dans leur implication.  
 
/ƘŀƴǘƛŜǊǎ ǘǊŀƴǎǾŜǊǎŜǎ ǎǳǊ ƭŜǎǉǳŜƭǎ ǎΩƛƴǎŎrit la filière : 
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¶ Workshops de réflexion des ERN sur les « guidelines » et Clinical Practice Guidelines (CPGs) avec RD Connect et 
Orphanet 

¶ ²ƻǊƪǎƘƻǇǎ ŘŜ ŘŞǾŜƭƻǇǇŜƳŜƴǘ ŘŜ ǇƭŀǘŜŦƻǊƳŜǎ ǊŜƎƛǎǘǊŜǎ ά¢ƘŜ /ŜƴǘǊŀƭ aŜǘŀŘŀǘŀ wŜǇƻǎƛǘƻǊȅέ ŀƴŘ ǘƘŜ ά9ǳǊƻǇŜŀƴ 
Directory of w5 wŜƎƛǎǘǊƛŜǎέ ŀǾŜŎ ƭŀ ŎƻƳƳƛǎǎƛƻƴ ŜǳǊƻǇŞŜƴƴŜ - Joint Research Centre 

 

Action 2 ς tǊƻŘǳŎǘƛƻƴ ŘΩǳƴ ǎŜǊƛƻǳǎ ƎŀƳŜ Ϧ! ƭŀ ǊŜŎƘŜǊŎƘŜ Řǳ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛŎ ŞǘƛƻƭƻƎƛǉǳŜ ŘΩǳƴ ǘǊƻǳōƭŜ Řǳ 
neurodéveloppement" 
 
5ŀƴǎ ƭŜ ŎŀŘǊŜ ŘŜ ƭΩ!!t ŜǳǊƻǇŞŜƴ /9C-TELECOM, la filière DéfiScience a soumis en 2018 un projet de formation en   
e-ƭŜŀǊƴƛƴƎ ǎƻǳǎ ƭŀ ŦƻǊƳŜ ŘΩǳƴ ǎŜǊƛƻǳǎ ƎŀƳŜΦ [Ŝ ǇǊƻƧŜǘ ŀ ŞǘŞ ǊŜǘŜƴǳ Ŝǘ ǎŜǊŀ ǇǊƻŘǳƛǘ ŜƴǘǊŜ нлмф Ŝǘ нлнлΦ  
Cette formation visera à encourager et à développer les pratiques de recherche du diagnostic étiologique des 
ǘǊƻǳōƭŜǎ Řǳ ƴŜǳǊƻŘŞǾŜƭƻǇǇŜƳŜƴǘΣ ƴƻǘŀƳƳŜƴǘ Ŝƴ ǊŜŎƘŜǊŎƘŀƴǘ ŘΩŞǾŜƴǘǳŜƭƭŜǎ ŎŀǳǎŜǎ ƎŞƴŞǘƛǉǳŜǎΣ Řŀƴǎ ƭŜ ōǳǘ ŘŜ 
ǊŞŘǳƛǊŜ ƭΩŜǊǊŀƴŎŜ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛǉǳŜ Ŝǘ ŘΩŀƳŞƭƛƻǊŜǊ ƭŀ ǇǊƛǎŜ Ŝƴ ŎƘŀǊƎŜΦ 

 
Axe 5 : Communication interne et externe à la filière 
 

Action 1 -  Renforcement de la visibilité de la filière et des maladies rares 
 

La filière dispose de supports de communication régulièrement mis à jour :  
ω Plaquettes et kakemonos 
ω Site internet 
 

 

ü LƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴ ǎǳǊ ƭΩŜȄƛǎǘŜƴŎŜ ŘŜ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ Ŝǘ ǎŜǎ ŀŎǘƛƻƴǎ ŀǳȄ ǇŀǘƛŜƴǘǎ Ŝǘ ŀǳ ƎǊŀƴŘ public 
La filière travaille en lien étroit avec toutes les associations de familles et de patients dans le champ des pathologies 
du neuro-développement. 
DǊŃŎŜ ŎŜǎ ƴƻƳōǊŜǳȄ ǇŀǊǘŜƴŀǊƛŀǘǎΣ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ Ŝǘ ƭŜǎ ŀŎǘƛƻƴǎ ǉǳΩŜƭƭŜ ŎƻƴŘǳƛǘ ǎƻƴǘ ƳŀƛƴǘŜƴŀƴǘ ōƛŜƴ ŎƻƴƴǳŜǎ et soutenues 
par les associations qui sont un appui précieux pour faire connaître la filière aux familles. 

 
ü LƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴ ǎǳǊ ƭΩŜȄƛǎǘŜƴŎŜ Ŝǘ ƭŜǎ ǇŀǘƘƻƭƻƎƛŜǎ ŘŜ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ ŀǳȄ ǇǊƻŦŜǎǎƛƻƴƴŜƭǎ ŘŜ ƭŀ ǎŀƴǘŞ 

Destiné en premier lieu aux professionnels, tous ǎŜŎǘŜǳǊǎ ŘΩŀŎǘƛǾƛǘŞ ŎƻƴŦƻƴŘǳǎΣ ƭŜ ǎƛǘŜ ƛƴǘŜǊƴŜǘ ǇŜǊƳŜǘ ŘΩƛƴŦƻǊƳŜǊ 
ǎǳǊ ƭΩŀŎǘƛǾƛǘŞ ŘŜ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ Ŝǘ ŘŜ ƳŜǘǘǊŜ Ł ŘƛǎǇƻǎƛǘƛƻƴ ŘŜǎ ǊŜǎǎƻǳǊŎŜǎ ŘƻŎǳƳŜƴǘŀƛǊŜǎ Ŝǘ ǇŞŘŀƎƻƎƛǉǳŜǎΦ 
La filière participe à de nombreuses manifestations : Congrès des sociétés savantes françaises et européennes 
(Génétique, Neuropédiatrie, Neurologie, Epilepsie), Journées annuelles des Maladies Rares. 
Elle intervient également auprès des acteurs médico-ǎƻŎƛŀǳȄΣ ǇƻǳǊ ǎƻǳǘŜƴƛǊ ƭŀ ŎƻƳǇǊŞƘŜƴǎƛƻƴ Ŝǘ ƭΩŀǇǇǊƻǇǊƛŀǘƛƻƴ ǇŀǊ 

ŎŜǎ ŀŎǘŜǳǊǎ ŘŜ ƭΩŞǾƻƭǳǘƛƻƴ Řes connaissances et leur application dans le champ des troubles du neurodéveloppement 

Υ  /ƻƴƎǊŝǎ ƴŀǘƛƻƴŀƭ ŘŜ ƭΩ¦ƴŀǇŜƛΣ /ƻƴƎǊŝǎ !ƴŜŎŀƳǎǇΣ /ƻƴƎǊŝǎ !b/w9!L ό{ŜǎǎŀŘΣ La9ΣŜǘŎΦύΣ {ŞƳƛƴŀƛǊŜǎ YŜǘǘȅ {ŎƘǿŀǊǘȊ 

(Inserm)  

Action 2 - Renforcement de la communication au sein de la filière 
 

ü CŀŎƛƭƛǘŜǊ ƭŀ ŎƻƳƳǳƴƛŎŀǘƛƻƴ ŀǳ ǎŜƛƴ ŘŜ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ Ŝǘ ŀǾŜŎ ŘΩŀǳǘǊŜǎ ŦƛƭƛŝǊŜǎ 
 
Journée nationale DéfiScience à laquelle sont invités les professionnels de tous les centres de la filière (CR 
et CC) et les associations membres de la filière. La journée est organisée en 2 temps distincts : la matinée 
Ŝǎǘ ǊŞǎŜǊǾŞŜ ŀǳȄ ǊŜƴŎƻƴǘǊŜǎ ŘŜ ŎƘŀŎǳƴ ŘŜǎ ǊŞǎŜŀǳȄ Ŝǘ ŘŜǎ ŀǎǎƻŎƛŀǘƛƻƴǎ ŎƻƴǎǘƛǘǳǘƛǾŜǎΣ ƭΩŀǇǊŝǎ-midi en 
plénière. 
 

ü Le bon référencement et la consultation du site internet, sur lequel on retrouve ƭΩŜƴǎŜƳōƭŜ ŘŜǎ ǊǳōǊƛǉǳŜǎΣ 
sont des leviers majeurs pour assurer le lien avec tous les acteurs, professionnels et familles. 

 

 

 

 

 






























































































































































































































