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file://///Users/lauredescamps/Desktop/Proposition%20rapport%20d'activité%202021.docx%23_Toc134627766
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file://///Users/lauredescamps/Desktop/Proposition%20rapport%20d'activité%202021.docx%23_Toc134627768
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AAP :Appel a projets

ABM :Agence de la Biomédecine

AFGC Association Francophone de Génétique Clinique

AMM : Autorisation de mise sur le marche

ANECAMSPAssociation nationale des équipes contribuartaction médicesociale précoce
ANPGM: Association nationale des praticiens de génétique moléculaire

ANSM: Agence nationale de sécurité du médicament et deslpits de santé

ARC Attaché(e) de recherche clinique

ARS Agence régionale de santé

ARSLA Association pour la recherche sur la sclérose latérale amyotrophique et autres maladies du
motoneurone

ATU :Autorisation temporaire d'utilisation

BNDMR: Banquenationale de données maladies rares

CCMR Centre de compétence maladies rares

CHU Centre hospitalier universitaire

CNAM :Caisse nationale de I'Assurance Maladie

CNHIM: Centre National Hospitalier d'Information sur le Médicament dit le CNHIM
CNIL Canmission nationale de l'informatique et des libertés

CNSA Caisse nationale de solidarité pour I'autonomie

CODIR Comité de direction

COPIL Comité de pilotage

CRC Centre de ressources et de compétences

CRMR Centre de référence maladies rares

DGOS5ANBOGA2Yy 3ISYSNI{S RS ftQ2FFNB RS az2iya
DGS Direction générale de la santé

DIU :Dipldome interuniversitaire

DM : Dispositifs médicaux

DU :Dipldme universitaire

EFS Etablissement francais du sang

EJP SHSThe European Joint Programme on humanitied sociakciences

EJP RDThe European Joint Programme on Rare Diseases

ERHR Equipesrelais handicaps rares

ERN European Reference Netwdréseaux européens de référence)



ETP Equivalent temps plein
ETP Education thérapeutique du patient
FALC Facile A Lire et a Comprendre

FEHAPCSRSNI A2y RS&a ; (lFro6fAaasSySyaa 1 2aLAGHEEASNER S

FCRIN French Clinical Research Infrastructure Network

FSMR Filieres de santé maladies rares

GT :Groupe de travall

HAS Haute autorité de santé

HPO The Human Phenotype Ontology

MBAI :Maladies bulleuses auto immunes

MHM : Maladies rares Héréditaires du Métabolisme

MOOC Massive open online course

MPDH :Maisons Départementales des Personnes Handicapées
OJRD Orphanet Journal of Rare Diseases

PECT prise en charge temporaire

PFMG2025 Plan France Médecine Génomique 2025

PNDS Protocoles Nationaux de Diagnostic et de Soins

PNMR 1/2/3 :Plan national maladies rares

PUTRDt NR (i 202t S RQ! (i ué et RecudidesyDonbdésS NI LIS dzii A ]
RCP Réunionde concertation pluridisciplinaire

RTU Recommandation temporaire d'utilisation

SDM :Set de Données Minimales

SDMMR :Set de Données MinimalesMaladies Rares
SFEDNSociété francaise de dépistage néonatal

SFEIM Société francaise des erreurs innées du métabolisme
SFR Société Francgaise de Rhumatologie

SNFMI Société Nationale de Médecine Interne

SNDS Systéme National des Données de Santé

SLA Sclérose Latérale Amyotrophique
SOFREMIPSociétéFrancaise de Pédiatrie

SolveRD :Projet de recherche Solving the Unsolved Rare Diseases
STHD Analyse de séquencgage a trés haut débit

TDI :Trouble dissociatif de I'ldentité

TEC Technicien(ne) de recherche clinique

UDNI :Undiagnosed Diseaséktwork International



Une maladieest définie commeare par sa prévalenaguand elleconcerneY 2 A ya RQdzy S LIS NE& 2
2 000 en population généralees cancers rares et les maladies infectieuses rares ne sodapage
champ des maladies rares

En Francees maladies rareseprésentent un enjeu majeur de santé publique car les 7 000 maladies
rares identifiées a ce jouroncernentprésde 3 millions de personnes soit & de la populatiorEn
effet,ilestconydzy SYSyYy G | RYA& 1jdzS tSa YIFIflFIRASAE NINBa yS
leurs proches devenant des aidang&lles concernent dans la moitié des cas des enfants de moins de

5 ans et sont responsables de 10% des décés entre un an et 5 ans.



Les 23 filieresle santé maladies rares (FSMR) ont été mises en place er2PQb4dans le cadre du
PNMR2. Elles couvrent chacune un champ large et cohérent de maladies Caechamps de
maladiessont soitprochesdans leurs manifestations, leurs conséquences ou legse @n charge, soit
NBalLlRyalofSa RQdzyS FTG0SAYy(diS RQdzy YsYS 2NHIYyS 2dz

Chaque FSMR réunit tous les acteurs impliqués dans une thématique définie du champ des maladies
rares associant soignants, chercheurs, représentants de malades et induk8ielsi NI @+ A f R Qdzy S
est significatif O Q S 800K Sdfy’ R Q 2 ND K S aui é¢dsysrgedmBrdayie/mélgodrcours de

soins rechercheet formation. En effet, les FSMR ne font pas de soins mais doivent faciliter et
homogénéiser le parcours (ETP, PNDS, transition, médial, etc..).

[ Sa C{aw aQl NI A Bu2tr&egaix eGopéeNsiddBiarente l(BRR)Mnaladies rares. Les

ERN réunisserles professionnels de santé hautement spécialisés des difféegtats membres de

f Q! yA2y SdzNBLISSyyS RIya f Sals dhepddr bbeifine i efi QS E LIS N
commun de leurs compétences. La France assure la coordination de 7 ERNgsnalat etl

spécifigue aux cancers rares.

- [ 84 YA&aaAA2YyA RQdzyS C{aw: 88 RSOt AySyd | dziz

wimpulseet coordonneles actionsvisanta amélioreret rendre pluslisible et accessibld Q2 F T NB
diagnostiqueet de soins;

wMais aussif Q 2 de prBBntion, éducative, médicosocialeet socialedansles maladiesrares
et lespartenariatsaveclesassociationsle personnesnalades

wFavorisde continuumentre recherchefondamentaleet cliniqueet leurs applicationsdansles
CRMR,en veillant a la bonne coordination de f Q Sy a 8e¥ mifiatbves et des acteurs
(chercheurscgliniciens associationsle personnesnaladeset partenairesprivés);

WA cette fin, e[le aun réle de définition et de priorisation des objectifs de rechercheet
RQA Yy Dpatlashadagiesaresde sonpérimétre.

wDispose R Q datensement exhaustif des formations et enseignementsexistants sur le

territoire et suscitela création de diplomes universitairesou interuniversitairesdédiés aux

maladies rares qui la concernent La mise en place R Q| dzfomBtians éligibles au
développementprofessionnelcontinu, y comprissousforme RQ Sy a S A &gisgancé ebtil
égalementencouragée

wEnlien avecles centreset associationdj dzQ &féte Rlle assurela diffusionR QA Y F2 NXY I G A 2y

auprésde tous lespublics(membresde sonréseau professionnel$iospitalierset de proximité,
patientset associationsle patients,grandpublic)



9 Les 23 Filieres de santé maladies rares
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LES CENTRES DE REFERENCE MALADIES RARES

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

de santé publique majeuet contribue a la pérennisation de I'excellence frangaise dans ce domaine. A

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

des personnes malades et de leur entourage et pareaex professionnels de santé de proposer un

parcours de soins pertinenPour une durée de cing ans (202@22),109 centres de référence

Ydzt G A & A G Slaprisgda®diargé des maladies rares (CRMR) ont été labellisés par le ministére

des Solidaritée§ & RS tF {lyidsS Si LIN S YAYyAadisNBE RS Q9
fQLYY20F A2y

Un centre de référence (site coordonnateur ou site constitutif) rassemble une équipe hospitaliére
hautement spécialisée ayant une expertise avérée paow maladie rare ou un groupe de maladies

rares, et qui développe son activité dans les domaines de la prévention, ged i RS f Q6y aSA Iy
formation et de la recherche. Cette équipe est médicale mais intégre également des compétences
paramédicales, psphologiques, médicgociales, éducatives, sociales et des partenariats avec les
associations de personnes malades.

- Les centresoordonnateurs et constitutifsizdz@ NJS5ymissiobs:

Missionde coordination

wUn centre de référenceidentifie, coordonneet anime sonreseaude soins Il définit et met
enoeuvreun planR Q | O poArfeyhialadiesraresdont il estle référent, en concertationet
en cohérenceavecsaFSMRle rattachement Un centrede référenceparticipeactivementau
fonctionnementet auxactionsdu ou desréseauxeuropéensde référenceau(x)quel(s)l est
rattaché

Missionde priseen charge(proximitéet recours)

wlLes centres assurent une prise en charge pluridisciplinaire et pluri-professionnelle
diagnostiquethérapeutiqueet de suivi

Missiond'expertise

wUncentrede reférenceestexpertdanslesmaladiesrarespour lesquelles| estlabellise Ace
titre, il doit organiserf QI & OB Ay T 2eNaXdrcarin20ié de conseilet R Q | Laliddside
sespairs, hospitalierset de ville dansle secteursanitaire,maisaussiéducatif, médicosocial,
socialet en partenariataveclesassociationsle personnesnalades

wValoriséeautraversdesactivitésR Q A y @ S &tidé\paHlicatiors y

wUn centre de référence promeut, anime ou participe a des enseignementsuniversitaires,
postuniversitaireset extra-universitairesdansle domainedes maladiesraresdont il est le
référent, en formation initiale ou éligible au développemet professionnelcontinu. Des
supportsde formation a distancesontélaboréset diffusés
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O2yadAiddzianTa | 9SO S@SyadzsSttSYSyidi RSa OSyiNBa R
a une dimension régionale, interrégionale, natianaloire internationale. Un centre coordonnateur
est une structurgoouvant étre unigue ou coordonnataut un réseau constitué de centres constitutifs

et de centres de compétence.

UnCRMRopetg G NB YdzZ GAaAdSad Lf Said O02yaidAiddzS It 2NAR R
S

Un site constitutif se justifie dans 3 cas
Il apporteune complémentadi S R QS E LIS NJi dedrédierche Su de BrnatidaNaBur

dzy S 2dz RS& YIfFTRASOA0 NINBOAUVL 2dz dzy S F2NKX¥S LXK
le périmétre du CRMR

- Il assurela prise en charge pédiatrigue ou adulte complémentaire de cellesite
coordonnateur et de structurer ainsi la liaison pédiatiigulte.

- Ik t£8a YsySa FOGA@OAGSAE RQSELISNIA&ASET RS NBO2d
coordonnateur mais la prévalence ou la diversité des maladies rares concernées par le CRMR
EIAGAYSYylG a2y SEA&aGSYyOS SiG tQ2NABFYyA&lIGAZ2ZY SN

Les centresle compétence sont dédiés a la prise en charge de proximité pour les personnes atteintes
RQdzyS YIFIfIFRAS NINB Si t I apal R asdunént B yriseRedz LI N
charge et le suivi des personnes atteintes de maladies rarpkiayroche de leur domicile, sur la base

RQdzy YIAftEF3aS GSNNRG2NARIFIE FTRFELIWGS SG Sy tASy | @SC

lls participent égalemert. £ QSyaSYof S RSa YA&daairizya Rdz iBR&aSIl dz I+ d
de santé dédiées a la mucoviscidose, a la sclérose latérale amyotrophique et autres maladies du
neurone moteur et aux maladies hémorragiques constitutionnelles, centres de ressources et
compétences (CR@3}surent une prise en charge de proxién@4h/24h



1 Schéma explicatif du fonctionnement des Filieres de santé maladies rares (FSMR) et des centres de référence maladieRNRgs

Mono-CRMR
1 I rdonn r - ) )
(1 seul coordonnateur) Multi-CRMR RSgionaux
CRMR R

RMR Expertise + Recours + Enseignement et formation + Recherche

Missions : Expertise + Recours + Enseignement et formation + Recherche RMR Expertise + urs +Enseignement et formation + orche

CRMR coordonnateur

CRMR
coordonnateur

. : ~ |

RVIR

Centre de compStence Centre de compStence
Centre de compStence GompStence GompStence

Lorsque les maladies rares de la filiere de santé maladies |
ont une prévalence importante, certaines FSMR auront plusi
CRMR coordonnateurs portant sur les mémes pathologies
RS YASdzE YI Af f SIEIdESDINENR G 2 NK |

[ + Mission de coordination ]

\ QRVIR

constitutif(s)
(0,1, ou plusieurs)

’

Expertise + Recours + Enseignement et formation + Recherche

CRMR
coordonnateur

+Coordination

RVMR
congtitutif(s)
(0,1, ou plusieurs)

Centre de compStence

Centre de compStence
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A Action 1.1: Inciter a la prise en charge de toutes les personnes suspectes ou atteintes de maladies
rares dans les réseaux des CRMR.

P'TAY 1jdzS (2dziSa tSa LISNE2YyyYySa az2dzZFFNI yi LRGIGSYdAS
adressées aux CRMR et CCMR, et accédent a un diagnostic plus rapide, plusieurs actions de
aSyairoAitiralriArzys RS OsoMvidaistdgarties RSMR. S RQAYTF2NXI G A

Ces actions sont notamment a destination des praticiens de ville. Une collaboration interfiliére avec le
College de la Médecine Généra par exemple été mise en place afin de communiquer sur les
maladies rares et le parcours du patient agprdes médecins généralistées Filieres, seules ou a
plusieurs, participent a des congres et colloques pour faire connaitre les maladies rares et présenter
les parcours de soins.

1 OGA2Yy MOH Y {GNHZOGdZNBNI t Q2FFNBE RS RAIFIy2adGA0 3S
S

' SO y2aFYYSyd € QFLIJzZA RS Q! 3Sy0S RS I . A2YSRS
AuseindesFSMR,présdé:72 RS & LJ 0 K2f 23AS8Sa a2yd RQ2NAIAYyS ISy
fSa 2FFNBa RS RAFAy2aiGA 0 L2 dzNJ NSHR dRACNERNAT IR SMNENT YIF/5S:
OSttSa ljdaA yS tS &a2yid LI ax Rrya S o6dzi RQIYSEtAZN

[ S&a C{aw aQl LI AljdzSyd t NBYRNB fA&aA0fS fQ2FFNB
cette information aupres €s professionnels de santéllesmettent a jour régulierement des annuaires

Si RS& OFNI23aINILIKASE ljdzA NBLISNI2NASYG tQSyaSvyof S
fS R2YIFAYS RS& YIflRASA NDONBRES, de BRS delFILNEMUGe Y Y Sy (i
FIMARADde G2M, de MRIH, de MHEMO, de MCGRE et de TETECOU. Ces annuaires facilitent la mise

Sy NBfliA2y RS&a FOGSdaNBR aOASYyGATAIlLdzSa Si RSa Oz
communs. lls sont la plupart du temps publéés lessitesinternet des FSMR.

Des groupes de travail ont été mis en place au sein de plusieurs FSMRJGERDFILNEMUS, G2M,

MHEMO, ORRj, RspCL [ 0 L} dzNJ Fl @2NRASNI f QK N¥2yAalGA2y RS
mise en commun des connaisxes. La FSMR CARDIOGEN réunit son groupe de travail environ deux

fois par an. Les missions menées sont tres varié@smonisation des analyses entre laboratoires,
KENY2y A&l GA2Y RSaE O20RS0 § 20 A NG \SNAZNE Ry deRSs I N
pathogénicité des mutations, mise en commun au niveau national des résultats concernant les variants



ISYySiAljdsSa RIya

Sa 3Is5ySa SyO2NB YIt 02yydzas 2N
SdzN2 LISSYy | yydzSt (

R
Sl Y fioa &ntréligée tdb anadhBSes RS 2 NHI y A al
9y fASY | @SO tF adGNHzOGdz2NY A2y RS fQ2FFNB RALI Iy 2
cas par exemple du projet GENIALS sugppar la FSMR IESLAN. Le projet a pour objectif de
connaitredemyg A § NE LINBOAAS I FTNBIdzSyO0S RS RSdzE Ydzil GA:
population de 1000 patients atteints de SLA. La FSMR FIMARAD, quars@uéetun projet sur le

R2al 38 RQI ydndibee alih e mdirelatpoint et de dali une nouvelle méthode de

dépistage des patients souffrant de MBAI.

Des projets de communication ont également été menés afin de faciliter la prise en main des processus
de diagnostic par les professionnels de santé et les patients. La FSMR FIREN®@raparélaboré

un livret a destination des patients sur le diagnostic génétiqgue avec les spécificités propres aux
pathologies de la FSMR. Plusieurs FSMR, comme QRKH&néré des arbres décisionnels pour les
différentes situations phénotypiques rendoées pour guider le professionnel de santé vers le
laboratoire de biologie moléculaire le plus a méme de traiter le prélévement réalisé.

l QGA2yY mMdo Y 5STFAYANI SG 2NABFYyAaSN £ QlF 008a I dzE LI
2025

«DéfinretYy SGGNBE Sy LI I OS dzy RA&ALRAAGAT RQlI O00s8a SyoOl |
LI2dzNJ £ S RAIFIIy2aiGA0 RSa YIflRASE ,stkuNBraise8nyplaceQ | LILIdz
de réunions de concertation pluridisciplingiew/ t 0 RQIF Y2y d Si RQlI @It Rdz :
débit, en impliquant directement les CRMR et les laboratoires de génétique moléeulaire.

Dans le cadre du PFMG 2025HIAS a lancé deux appels a candidature pour la priorisation des pré
indications maldies rares ayant accés aux plateformes de séquencage a haut débit. Une troisieme

@ 3dzS RS OFYRARIGAzZNBE | Sdz £t ASdz I dz O2dzZNE RS f QI yy
consolider les dossiers de réponse au troisieme appel a candidature duéFpBortantun soutien

rédactionnel, de relecture, de soumission du dossier et de suivi.

ldz O2dzNBE RS fQlFYyySS HnumxE £S& C{aw 2yi 2NHIYAA&S
réunions de concertation pluridisciplina@éRCP), nationales dét 2 OF f S&4%X RQFI Y2y oI R
LI GASyGao Sd RQlF @It 0oL yexpliealivBpouR IEsipatitlils &tdelirs fandilldsy @ | y &
I SGS NBRAISS Sy AYUSNFAfASNB® [Sa C{aw 2y dzdzdl
PFMG et les égpées des centres pour répondre aux demandes et aux besoins des différentes parties.

La FSMR&RpFIL a par exemple mis a jour la fiche de préindicataira identifié des assistants de
LINSEAONRLIGAZ2Y LI2dzNJ FI OAf A G S Npatiebtsaluhdidgd@stizgdnoniySe LINS a O
a haut débit.

LesRCP se somrogressivemenR S L) 28SSa RIya fQSyaSyvyofS RSa C{aw
a des intervalles de temps réguliekss FSMRAFR a par exemple mis en place une RCRypriomique

mensuelle pour la préndication « maladies autommunes ou auteinflammatoires monogéniques ».

Elle réunit des généticiens, des cliniciens experts et des chergheunr® I £ A R Salkpfat@fior®eS § &

de séquencageCet accés concerrdes dossiers ayant été discutés en RCP CRMR-AI2Ret en

AYLI 2aS RAIFI3Iy2adAljdzSe !' f1 FTAY RS fQFIYyYySS HAHMEZ
été validées. Deux RCP pgginomiques ont pu étre réaliséeBour exemple, la FSMR OSCAR est
intervenue en support sur les aspects techniques, pour faire le lien avec le prestataire, assurer les
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F2NXIFGA2yas S O2YYdzyAljdzSNJ I dzLINB &
professionnels de santé.

Action 1.4 : Mettre en place un obsatoire du diagnostic
« Les FSMR contribueront a la mise en place de ces observatoires du diagnostic qui se déploieront au
sein des comités multidisciplinaires de chaque FSMR.

[ Sa C{aw O2y(iNROGdSYyld t fI YAasS SynmthOBt REAES20 4
RQdzy S O2KSNByOS RSa LINIGAldzSa Sy GSN¥Sa RS O2RI
innovations diagnostiques. En 2021, les FSMR se sont appliquées a renforcer le déploiement des
actions qui ont été pensées oumisgg e LI | OS LINBOSRSYYSyid [ S&a C{aw
projets 2020 sSur@ S NNJ y OS S f Q Aovtlpll IdnaeSlesRrbjetspyegus dansljedrIetire
RQAYGSYGA2y®d [ QhoaSNDI G2ANB | L) dzaASdzZNA 202SOGAT

{ QFr a&adz2NBNJ RQdzyS O2KSNBYyOS RSa& LINI GAlj
de la prise en compte des innovations
diagnostiques dans la prise en charge des
LISNB2YyySa Sy aQl LlJz | yd &adzNJ dzyS @SA
scientifique, technologique, clinique,
: réglementaire et éthique.

Permettre de produire des tableaux de
bord annuels rendant compte notamment R
RS t QSw2t dziA2y RS f QSNNI y
RAF3Iy2aidAljdzSa Sy CNIyOS S
la Banque nationale de données maladies
S rares (BNDMR).

S i RS

o) S
y aQl LiLidzé Iy

Interagir avec les instances du PFMG 2025
et y étre représenté.

5lya £S OFRNB RS fQhoaSNBIFI(G2ANS Rdz RAFIYy23aGA0%
réalisé en continu. Les FSMR se sont emparées de ce besoin, et ont chacune travaillé sur ¢ceethéeme.

23 FSMR ont constitué un groupe de travail afimpdegager les bonnes pratiques de référencement

SiG RS O2RIF3AS:ET RQARSYUGATFTASNI £fSa LISNmr2yySta Sy O
ROQARSYUGAFTFASNI £ Sa Li2thes passibié de rhutudlisaibs. DES2ARGSdayt &té

recrutés pour réliser ces travaux de saisie conséquents.

Plusieurs FSMént finalisé des guides de codage en y ajoutant des recommandations gérgirales

que plusspécifiques a certainscentds / 2 Y OSNY I yi f QSNNI yOS Si f QA YL
sont attachées a travailler sur des modules complémentaires. La FSRIRSFAIF FAY RQK2Y23Sy.
pratiques, a décidé de créer un recueil complémentaire pour des patients ciblés en impasse
RAIFI3Iy2abAljdzSe / St LISNNXSGGNI paehtepieseNintiss mén@O s a LI
criteres pour établir des diagnostics plus rapidesFSMR MCGRE a mis en place une veille scientifique,



G§SOKy 2t 23AldzS SiG NBIESYSY(lFANB LI NIGFISS BayiNB ¢
veille scientifijue est diffusée via le Bulletin recherche de la MCGRE. La FSMROFIR@galement
mis en place un groupe de veille scientifique et technologique.

Apartir de données de registres FSMRORKDF A YA GA S dzy GNI @F At RQARSY (A
fASaE t fF LINRBOfSYIFGAIdzZS RQAYLI aund collbolatdry &eci A lj dzS d
f Q! 3Sy0S RS I . A2YSRSOAYS IAyaA lpdssddan®@une QI LILIdzA
expertise dans ce domaine.

Suivi de I'avancée de la mise en place de
I'observatoire du diagnostic par nombre de FSMR
en 2021

Observatoire en cours de
déploiement

Avancee satisfaisante de |a
mise en place de
21 I'observatoire

Un soutien financier a été mis en place pour aider les centres a tendre vers des saisies de données
exhaustives et accéder a BaMaRaette stratégie a été choisie pour permettre a chaque centre
RQIdAYSY(GSN a2y (SYLlA RS alAairsS aSértdinesFaNRont2 NBI Y A
mené des enquétes préliminaires afin de mieux comprendre comment construire un indicateur
représentatif des besoins sur le terrain.



FSMR Mise en place de Commentaires
I'observatoire du
diagnostiC

AnDDiRares | Oui wlLancement des projets de la lettre d'intentig
de laFSMR emA &S Sy LJX I OS
travail et réalisation de lgpremiére trame du
cartouche génomique, en collaboration étroi
avec la BNDMBt les 22 autres filieres
wt N22S0 NBUNRALISOGAT
RAF3y2aiAldzsS Si f Q
technologies de génomique au sein de la FSN

BRAINTEAM | Ou w ¢NF}JFrAf RS NBOJAAA?Z2
Orpha
w [/ NBFGA2Yy Si AyidNERR
HPO codant pour des autmticorps;
w CAYFfA&AlIGAZ2Y RUdzy
pour les maladies neurologiques rarg
w 5AFTFdzaAZ2Yy @&SCRMRI YS

Cardiogen En cours de construction | wAu sein des groupes de travail de la FS
impligués dans la mise en place de I'observatg
du diagnosticechanges quant a l&éfinition du
périmétre;
®w ¢NIF @Gl dzE &adzNJ 1 RS
patients danBaMaRa

Defisience En cours de construction | wHarmonisation des pratiques de codage
patients dans BaMaRa

FAPR Oui W LRSYGATFTAOFGA2Y R

diagnostique par les ARC de la FSMR, grag
YAOSlIdz RQFA&ASNIAZ2Y
diagnostic

w / NBFiAz2y RQdzy NBOdz
patients en impasse diagnostique, avec
phénotype de maladie autbyper-
inflammatoire inexpliqué Pour un patient, e
recueil serviraa retrouver les patients e
impasse diagnostic ayant le mé phénotype
lorsqu@n diagnostic est posé grace a un gé
spécifique.




FAVAMulti

Oui

w Rédaction de 5 guides de codag
w ! L2 NI RUdzy a2 dz
compétence pour la saisie dans BaMaRa, ce
a permis de rassembler davantage de donn
dansla BNDMR concernant le diagnostic ¢
LI GASyGa FHaaSAyia RQ

Fifoie

Oui

w S5AFFdzAA2Y RQdzyS LINJ
codage Filfoie
w aAiasS Sy LXIOS RQdzy
du diagnostic

Hinemus

Oui

w C A yoh du prajdt gildte errance et impass
diagnostiques et démarrage du projet ¢
Oz2yaz2ft ARIFGA2Y. RS f Q2

HISLAN

Oui

wDéploiement de BaMaRa dans tous les cen
FilISLAN

w | 2Y23SySAaliarzy Si
codage au sein de tous legntres de la FSM
grace a un guide de codagy
w wSLRyaS LISNBR2YYIlfA
O2yOSNYyIyild S O2RI 34
w {2dziASy TFAYIlIYyOASN
une saisie exhastive;
w Mise en place d'un protocole spécifique
dosage des neurofilaments dans l'objectif
réduire l'errance diagnosiue.

Fmarad

Oui

w wWSOdzSAftI AYLX SYSy
homogénéisation et correction des données
la fiche maladies rares des patients ssgilans
la base de données BaMaR
wSuivi du remplissage des données : enqué
pour comprendre qui saisit les données
guelles sont les difficultés rencontrées, réunig
de travail...;
w WSRIF QlGAZ2Y RUdzy ;
w WSIfAAlFIGA2Y RUI Nb2
reconnaissance des groupes de
pathologies/souggroupes de diagnostics ¢
maladies rares saisies dans la fiche mala
rares;

() {2dziASYy FAYIFYOASN
recrutement de techniciens de recherck
clinigue (TEC) en O0.5ETP, recrutement ¢




chargé de mission dédié
w Mise en place dun groupe de travq
"Diagnostic’

Fimatho

Oui

w S5AFFdzaA2y RUdzy | dzS
OA06f SNJ fSa RSTAYAGA
RAIF3y2aiAljdsSz f Sa R
premiers signes et au diagnostic ainsi que
pathologies oncernées
w/ NBFGAz2Yy RU dzy 3 gz
w C2NXIGA2Y RSa& Sl dz
NI NBa t fQdziAf A&l G.Az2

Firendo

Oui

w ¢NIJ @Gl dzE GAalyid t R
ou d'impasse diagnosfiie pour un patient de g
FSMR
wRéflexion sur la création de différents nivea
d'assertion du diagnostic
w / NBFGA2Y RUdzy 3IdzAR

G2M

Oui

w WS@AAA2Y O2yiAydsS
niveau de la saisie dans BaMaRa par les AR
la FSMR
w *SATES RSa IRbNE Rt/oy
présentés aux congrés des sociétés sava
nationales et internationales

MaRIH

Oui

w WSRFOGA2Yy RS 1 3dz
harmoniser les régles de saisie dans la bas¢
données maladies rares BaMaRa

MCGRE

Oui

w aAasS Sy LIXIO0S RU
bibliographique par la FSMR, diffusée via
bulletin recherche
w aAiasS Sy LI OS RUdz




éthique réalisée en suivant les informations
I'ANPGM par les membres du GT Diagnostic

MHEMO

Oui

w C2NXIGA2Y RSa [ wq
BaMaRa

fWSRIOGA2y SiG Sy@2a
O2RI3S aLISOATFTAIdzS LI
visant & harmoniser les pratiques

IwWSONHzG SYSYy(d RQ! w/ k¢
saisie (mutualisation ou vizertaines PEMR).

Muco-CFTR

Oui

W wSEFfAAlIGAZY RUdzy S
technologique sur les innovations diagnostigy
par le groupe GenMucoFrange
w tNR2SG RS NBIAAUNE
impasse diagnostiques

NeuroSphinx

Oui

w | OO dz efl fdeahliariSatich Wes praticien
des 3 CRMR au changement de paradig
i dzQA YLX AljdzS dzy O2RI 3
dans BaMaRa avec malformations « associé
sans diagnostic génétique identifié, ¢
reconsidérant leurs diagnostics comme
indéterminés» afin de mieux les identifier dar]
la base

w 5Aal0dzaarzy RS 0Sa
BaMaRa (diagnostics « indéterminés ») lors
o w/t bSdNR{LKAYE Si
"dysraphismes spinaux" pour accéder a

éventuel STHD
w wS OSy asRentey « coded's » et aug
national, avec pour objectif de mettre a nive
la saisie des dossiers patients dans BaMaR
ROKI NXY2yAasSNI €S O2R
nécessité un data management organisé

toute I'année 2021.




ORKID

Oui

w 5 S LI 2dursrésealiide TEC/ARC pc
soutenir les centres dans le remplissage deg
base de données et les sensibiliser a c¢
problématique;

W wSIFtA&lIGAZ2Y R U dzy
w aAiasS Sy LI OS RUdzy
facteurs sociaux liés a la problétque
ROAYLI 284S RAFIAy2adAl
I 2SO t Q! 3Sy0S RS ¢t
RQ2LIGAYAASNI £S LI NDO?2
diagnostic initial de maladie rénale (& un sta
LINEO20S0 t f QARSY (AT
jacente

OXCAR

Oui

w WSRIFOGAZ2Y Rdz 3IdzARS
pathologies de la filiere OSCA
w aAasS t 22dz2NJ RSa R2
par le CRMR CaP

RespiFIL

Oui

w wWS@AaAiz2y RSa Hopy O
codage des diagnostics des patients peis
charge dans les centres labellisés de la FS
w WSRIF QlGAZ2Y RUdzy ;
w C2NXIGA2Y RS&a Sl
['utilisation de I'application BaMaRg
w WSONMzi SYSyd RUdzyS
saisie de patients pour les centres labellisdisd
de-France, réalisation de conventions
reversement pour renforcer localement I¢
moyens humains des centres labellisés

SENSGENE

Oui

w WSONXzi SYSy i Qdzy ;
w 9Yldzs S adzNJ € LINE
et leur méthode de codage, ervue de
fQSt 02N A2y RS 3dz
w aihas Fdz LRAYI
RQARSYUGATFAOIGAZY RS
diagnostique via BaMaRa en analysant
NEZAalLyl tQlFaasSNliAzy
R2a3aASNE RQdzy GBMTIASO LG
trentaine de patiens en impasse réellg
potentiellement éligibles a une analyse
génome entier

R
S




TeteCou Oui w ¢NF@FAf RUIFYSEAZ2NT
données;

w | 2Y23sysialiizy Rd
w aAiasS Sy LIRQDS SRS ?2
diagnostic : adressage systématique des patig
dans les CRMR et CCMR, information, PND
recommandations, RCP, PFMG2025, recherc

A Action 1.5 : Organiser et systématiser les réunions de concertation
pluridisciplinaires
5SAa0ONRALIIAZY RS fQ2NBAFYyAaldA2y SG Rdz y2YON
ow/ to N

t L2 NI SSa LIN fF C{aw T SftSYSyia RSaONRL
[ QL YYSS Hnanum | SiS tQ200FaArz2y RS 192 dzNEUZAGH NB  Ril Iy
cadre du plan France médecine génomique 2qPFMGP 5SLJdzA & vHnampI f QF 008 & ¢t

LI NJ £ QA y (i SnbidcegnRmslverdSalbEMR (SARA, ROFIM et ShareQenénéciennement
LeStaff) a permis le développement contites RCP a distance.

Lesw/ t 2y0 dzyS dziAfAGS ONMzOAIFES OFNJI StfSa LISNXYS
complexes de patients concernant leur diagnostic clinigue ou génétique, leur suivi thérapeutique ou
leur soumission aux plateformes de séggage a trés haut débit SeqOIA et AURAGEN dans le cadre
Rdz LINP(G202fS SilofA LIN S tcabDd [ S Oz2yaSyaSySyi

ChaqueFSMR  LJdz YSGGNB Sy LX I OS RS y2d@StftSa w/t OSi
hétérogene en fonction des filieres et des CRMR (nombre de sessions totales, durée totale, nombre
G2GFf RS OFLa&a GNIAGS&EPPPO P / SGGS Hifle@NBUBGY SAGS I
réunions.

En 2021, les FSMBRAINTEAM CARDIOGERILFOIEIINEMUS, FILSLAN, G2M et ORKKiBent le

logiciel ROFIMpour la tenue de leur RCB.dzNJ yi f QFyySS HnumXI RSa SOKIY
SYiNB {64 RAFTFSNBY(Sa SldAaLSa RS O08a FAtASNBA S
de RCP selon les besoins en temps réanatyseres remontées @ S NINB dzN®uarft &uFSMRA S f
AnDDiRares, FAR, FIMARAD, NEURQ8RX, OSCAR, SENSGENE et TETEDSUtilisent
ShareCofrere.

" fQAYF3AS RS& FTAf ASNBAa SARAAMU GENGRAURMW, hutlldé pat led 3D dzNJ f Q
autres FSMRes FSMR MHEMO et MUGBTR cgpilotent, le groupe interfiliére « RCP » pour faire
SP2FdzSNI) f Q2dziAf Sy fASY SO fQSljdzA LIS LINR2S(G Rdz



Outil utilisé pour les RCP par FSMR

m ShareConfrére
B SARA

= Rofim

Des chartes de fonctionnement eles offres de formations ont été mises en plamur tousles
professionnels de santé des CRMR/C@fitRde les accompagner a la prise en main des outils de RCP.

Par exemple, la FSMRETECOU YA & Sy fA3yS dzgas &@pab RtSun gudelzi A f A & |
FRYAYA&GNT GSdzNJ O2y OSNYIFyid fQ2dziAt { KIFENB/ 2y FNBNBC

La FSMR PR a créé des RCRikgences»> en collalmration avecRespfIL : leguorum RCP peut étre

réuni dans les 24 a 48h. Ces RCP rassemblent des réanimateurs, des greffeurs, detognearab

desinterres Ce modéle KCPurgencg | LISNXAa f QFO00s8a t I @mMBFTTFS LI
certaines formes graves.

Enfin, les FSMR meénent des actions de communication autour de leur ERES publient

NBE3IdzZ ASNBYSy (G adzNJf SdzZNB aAidSa Ay & SaessiofnelOl £ Sy R
intéressé. Ainsi IESMRFIMARAD a mis en place une newsletter hebdomadaire pour informer son

réseau de professionnels de santé du calendrier des RCP. La R&MRI€a effectué un travail de
recensement des RCP régionaies estdisponible sur leur site internet
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A Action1.7y / 2y FASNI FdzE / wawX | SO f QF LJILJdzA RSa C{.
dynamique des personnes en impasse diagnostique a partir de la BRDM
05STAYAGAZ2Y RUIFINBNBaAa RS RSOA&AZ2Y LRdzZNJ £ S RAI 3y
diagnastic de chaque filiére). « Le réexamen des dossiers des personnes malades est nécessaire au fur
Si t YSadaNBE RS fQS@2fdziaAz2zy RSa O2yylAaalyoSa Si
chance en termes de prise en charge. Il est particaliénéimportant au plan diagnostique ».

9y aSLIWISYONB wvHnun aQSad GSydz €S 2dz2NBE RQF LISt + ¢
Sy NBStfS AYLIaasS RS RAFIAy2aidAO0d [Sa C{aw 2yl OK
f Qdzy Rs&rarii grop@sdsipar la DGOS. Cet appel & engagement fait suite au projet pilote de la

FSMRFILNEMUSonduitdést QI yySS Hamgpd /S LINRP28SOG LAE230S | @gF A

wRecueilde données complémentaire pour tous les patients en errance et impasse
diagnostiques: celaimplique la nécessitéde réévaluerles patients déja rentrés dansla
basede donnéesBaMaRdchoisipar 2 filieres)

wRecueilde donnéescomplémentairespour certainsgroupesde pathologiesde la FSMR
(choisipar 2 filieres)

wRenforcemenet homogénéisatiordesreglesde codageet de remplissagadansle Setde
DonnéedMinimalesc MaladiesRareg SDMMR)(choisipar 19filieres)

I AVAAS t f1 adAadsS RSa fSGGNBa RQSy3Il a&bibpans f Sa
R QI Giiga@sgénario choisi. En 2021, le constat global de mise en place de ces scénarios présente

des avancées différentes, mais progressives. diffisultés évoquées sont les mémes, a savoir la

capacité de saisie, surtout de lacbonne saisiegy RSa R2yySS&ax Llzia I YAas
yEGiA2ylf RS LISNE2YYSE Sy AYLI 448 RS RAFIy23GA00
toutesft S& FAf A8 NBa -84but FORlypouRfdre yhyétstSes Heaxglobal des projets.

Pour y répondre, des réunions ont été organisées meNB dzy' A 2y & QS & (202, SuyiidzS t S p
RQIFGStASNAE &dzNJ £ YAA&AS @BuyfFILNEMUSSLFRIERt dbldpiars talets R Q! w/
sur lecodageet le data managemenfanimés par TETECOU, les 27 avril, 5et20 novembre) Une

carte interactive destinée a faciliter le retement des ARCs entre les Filieres a également été créée.

Les résultats de ce projet pilote ont été communiqués a plusieurs occasions, hotamment dans une
LJdzo f AOF GA2Yy RIFEya fS& /I KASNE-TESGhoetFRNEMES S Sy O2f f

La FSMRANDD-Raresa porté un travail interfiliére pour mettre en place une cartouche génomique
dans BaMaRa pour caractériser plus finement les données génétiques des patients.



Action3.1: Déploiement de la BNDMR dans les CRMR/CRC/CCMR en lien avec les systemes
ROQAYF2NNIGA2Y K2aLWAGFt ASNEO®

- Recensement des maladies et identification des patients

- Intégration du set de données minimum maladies rares

- Formation a la saisie de données

-1 3adz2NBNJ f QAYISNFIFOS OSYyiNBak. b5aw

- Harmonisation des pratiques de codage

En 2021, les FSMR ont continué leurs actions de communication et de soutien en matiere de formation

pour la saisie des données dans BaMaR§ NA (i 6t S SyaSdz Fdz yA@SlEdz yI (A
f QAVGSNRBLISNI 6AfAGS RSa R2yySSa O2yadadadsSyda 1 Of
le cadre des maladies rares. Avec cet objectif, des chargés de mission ont été recrutés ptugreffe

ces missions par toutes les filieresrf S G SNNA (2 A NB  Yed iDMRha2 tPaudci Ay |
accompagner les équipes a la formation BaMaRa, la filief/R FApar exemple créé des supports
OUNRLIIeljdzSY @GARS2as R2 Oar¥ Biyhéries dupesipBusle dépldienenti | A & A
de BaMaRa.

A ce jour, plusieurs FSMR ont forome grande partie dieurs centres a la saisie des données BaMaRa
(FAIR,FAVA | [ ¢LX CLw9b5hZX a/ Dw9 &insit &g @ritrblds Fuali{éDht puD 9 b 9 X U
SUNB YAa Sy L} | OS qagdipldieinént» desBaiibRa) &t Hederifs cerdres suf
RQSPSy (dzSt & 2 dzof APar edenwled ROMRIERECOtBafise deb dtaisidSsdieux
périodiques concernara saisie des données dans leurs centres.

Certaines FSMR ont mis en ligne des guides de codage spéciidatifs aux particularités des

maladies de leurs filieres. La FSE#isciencea notamment rédigé des guides de codage en vue

RQdzy S K lohdeg pratiqudpduk coderau sein des centres de la filiere. Ces guides sont mis &
disposition des centres de référence et de compétence de la filiere sur une plateforme sécurisée de
partages de documents. En 2022, cette FSMR désire diffuser ses gédidesagles formations de
sensibilisation a leur utilisation dans le cadre du codage des patients dans BaMaRa aupres de

f QSyaSyoftS RS tSdzNBR /waw S //awd

{dzNJ OSGGS FOUA2yS RAFTFSNBYGA NBINRAZISYSyida Sy A\
travail en interfiliere BNDMRermettant aux FSMR de se réunir régulierement pour recenser et
résoudre les problémes de saisie avec les CRMR, les FSMR et la BNDMR. Des travaux ontégalement

f ASdz SYGNBE hNLKIySi Si OSMNyl ASS & QG{yaivs 30 yiG 2NI/ RS
ORPHA dans BaMaRa. Enfin, certaines filieres ont fait le choix de se regrouper en mutualisant leurs
ressources humaines disponibles. Ainsi, les filigfed=OIE et G2Mnt mutualisé un réseau de
O22NRAYIFGA2Y RQ!w/ k¢9/ @

Enfin, les FSMR communiquent sur leurs actions de formation. Quelques FSMR ont recensé les
maladies rares propres leurs réseauavec une identification des patients touchés. La FSMR OSCAR a



notamment mis a disposition sur son site internet ce recensgm@uant a la FSMEBENSGENElle
communique les informations sur la BNDMR BtaMaRa (avancées, déploiements, notes
ROQAYTFT2NXIGA2yas SGi0o0 @Al RSa tSGGNBa RQAYTF2NXNI

Types d'actions mises en place par les FSMR en soutien au
déploiement de la BNDMR en 2021

Mise en place d'un contréle qualité des données
Utilisation des données collectées dans le cadre d'un travail de
recherche ou de la rédaction d'un article

Remonter a la BNDMR les difficultés auxquelles font face les
centres

Création d'une documentation sur les codes Orpha/guide de
codage

Transmissiondesinformationsen provenance dela BNDMR et
des mises a jour de BaMaRa (par des webinaires, des lettres...

Formation a la saisie de données dans BaMaRa (visioconférence,
réponse aux questions...)

Harmonisation des pratiques de codage |

Soutien a la migration vers BaMaRa (recensement des difficultés,
accompagnement spécifique)

Nombre de FSMR concernées

A Action3.2: Accompagner la collection des données clinriiologiques,de cohortes et de
registres pour leur constitution, leur utilisation et leur valorisation.

.ASYy ljdzS S NBOdzSSAt RS&a R2yySSa az2Aad AYLRNIFyYD
Grt2NRAlFGA2Yy SO f QdziAf A & BENBGENE &cia et Rig i Pl Suine éNBeO dzS A
nationale épidémiologique, EpiGenRet, sur les patients atteints de dystrophies rétiniennes qui ont
O2yadzZ 4SS RIya tSa LINAYOALl dE OSyiNBa RS fI FTAEfAS
et de Nowartis en 2021. La fin des inclusions, avec pour objectif 1000 patients, est prévue pour
novembre 2022. De plus, N2 2S04 y2YYS wlkwS¢A! | SGS RSLR&aAS R
ANR/Franc&€ohortes « OOSt SNBENJ f I NB OK S ND Kifes Ranigs giacelayx eS| G A 2 Y
de données ». Il a pour but la création du premier entrep6t de données de santé francais sur les
YFfFRASAE NINBa RS fQdzaf + Sy tASy |88 I .bb5aw

[ C{aw a/ Dw9 &aQSa legifirg NaTHAIS, Segittre dagodall f@yGaidNdest p&tients
atteints de bétathalassémie pendant au moins 2 ans.

La FSMRETECO#&pu mettre en place de nouvelles collections de données, et a démarré un nouveau

projet « FACE and SKULL for Key Innovative 8@d@énce. Ce projet implique les Centres deaMR
AnDDIRares OSCAR et TETECOWorte surf I @JF NAF60Af AGS RS f QSELINB&AA?Z2
maxillofaciales et degéponses aux traitements pour quatre groupes de maladies rarevHait
LISNXYSGGNBE RQFOIljdzZSNANI RS y2dzSttSa O2yylAiaalyoOSa
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maladies, mais également développer une prise en ch@hggnostique et thérapeutiquegméliorée
et personnalisée des patientdfectés

«5A&8LR &SN RQdzy Sild RS& tASdzZEZ NBIdzZ ASNBYSy
dispositifs médicaux, traitements non médicamenteux) proposées aux malades dans le
traitement des maladiesares».

I OGA2Y nodm Y ! GAfAASNI RS Flee2y L} dza aeadsSyYl.i
SEA&GIYyda FTFAY RQIFIOOSt SNBNI f QSYyNB3IA&GNBYSY
Travail avec les associations, experts, laboratoires dans leRbDtr @2 A NJ NI O 2 dzNJ
a2ad0SYFGAdzSYSyYy(dG |dz LINPOS&dadza RQSOQOIftdzr GAZ2Y F

t fdzZiASdz2NER C{aw 2yi GN}X@FrAfftS t QI OlA2Y nodm Si 2
FdzE GNI AGSYSyGaod [ YAaS Sy ,dedregBtfes pldedes RatiquasS NI | (i 2
ainsiqueduSDM NI AGSYSy i RSONI ASYyld LISNYSGGNBE t OKI ljdzS
O2yOSNYIyld tSa GKSNIY LISdziAljdzSad /St FYSYSNF LI NJ
YSOFyAravtdz aRg8@P Si RlIya f QSyNBS3IAAGNBYSyid | OO0St SN
En effet, ce travail nécessite une action réguliere de recensement de la liste des traitements selon les
RAFTFSNByGa adliddzia o6F O08a O p¥nindtide anmneiflefirSatcidesLINBE 02 O
médicaments aux patients.

Pour améliorer les actions portées par cet gdesieursFSMR ont travaillé directement en lien avec

des laboratoires ou des autoritéle santé. La FSMRMARAILa terminé en 2021 un travail deftéxion

I SO dzy f1 02Nl G2ANSE RS@OSE2LII yi dzy LINRG202tS RQ
fQl'b{a RIFIya S OFRNB RQdzy GNIAGSYSy(d aLISOATAI dzS
AYRdzA G NR St LJ2 dzNJ dzy' S R Sasllayoratdn ave la ONAMacette Nidreitravalles O2 O S
FdzadaA &adzNJ £ 3S&adAz2y RS& LINRPoOofsYSa RS LINRasS Sy O
[ C{aw a/Dw9 Si tQ!b{a 2yid YAa Sy L}iI OS dzyS NB
dispasitifs permettant un accés précoce aux traitements dans la drépanocytose suite a la réforme des
ldzi2NAalFGA2ya GSYLRNIANBA RQdziAfAalFGA2Y o! ¢! 0 Si
prévue dans la loi de Financement de la Sécurité Socialtke 20

Plusieurd=SMR participent activement a des groupes de travail avec les autorités de santé. La FSMR
MCGRE est présente aux travaux de la commission de transparence de la HAS et aux différentes
O2YYAaarzya RS Q! b{a @A adsfres houvedwd tiaitdfieftdIFsR S Of | A
ALNEMUS RSa2NXI Aa f S IeédbmainedzienaRdeS keudSiudculaiRdsly 8J £ Q! b { a
et la Commission de Transparedce [ QF A& RS OS82 FAOAS NS R G !dit A
Thérapeutigue et Recueiles Données (PUTRD) est aussi sollicité par des laboratoires

LIKI NI OSdziAljdzSa a2dzKFAGFyd RSLIR aSN) R&postABM I Yy RS &
2dz dzyS RSYIl YRS R QdufS @ed autoraé¥ délsante.A 2 y y S f



LesFSMR se tournent auseers leurs médecins et associations de patients pour participer a des
évaluations de médicaments ou des retours sur des essais cliniques terfRRésMULTI, MUCO

CFTR.). La FSMR MHEMO contribue a évaluer les médicaments en participant activemesgaisix e

clinigues multicentriques internationauuant a la FSMR MUEIFTR, les discussions effectuées avec
fQraazoAal A2y +FAYyONB I adz02@gAa0OAR2aS Si fSa
remboursement et donc la commercialisation du Kaftrio@dicament innovant ayant un impact
AYLRNIFYd RFEya fQFYSEA2NIGAZ2Y RS fQSdFd RS &l yis

Assurer un repérage régulier des nouvelles molécules en
développementR Q A ypo§ M diigre.

Identfier tout médicamentfaisantf Q 2 de@r&striptionshors
AMM, jugé par la filiere indispensableau traitement des
patientsafin quef Q! I&gfd®de vigilanceparticuliéresur
toute rupture de stocksou tout arrét de commercialisation
affectantou susceptiblesl'affectercesproduits.

Action 4.2 : Créer un observatoire des traitements placé au sein des comités consultatifs

Ydzf GARA&ORA LI A y{godveiiaace BuR&ddpil) dansicha?ué filiere de santé
maladies rares.

wSdzy AN RSa AYFT2NXIGA2ya SG RAAASYAYIlI GA2Y &adzN
guichet unique).

[ Q202SO0GAFT RS f Q203aSNDF (i 2 HeNdensritautesRe’ $érapéutigues) dzy S
prescrites aux patients ayant une maladie raneédicaments avec ou sans AMAUtorisation de mise
sur le marché)dispositifs médicaux (DM), soins (esoins infirmiers, kinésithérapie), chirurgiesjns
de supportetc.LaDA NEOG A2y 3IASYSNI €S RS tF {IydGS Spiblig I RANE
Fdz LINAYGSYLE Hnuwm ity 2 Q80 RSNPF A RX NB AeBitras (G NI A G
destraitements hors AMM. Gte note a ensuite été envoy@ aux CRMR et CCMé&h 2021 pour les
AYF2NNYSNI RS I YAAS Sy LXIOS RS OSG 20aSNDI G2 ANEB
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[ Q20aSNBFG2ANBE RSa GNIXAGSYSyida R2A0 R2yO0O siNB
RQAYGSNIBSYyGA2y O2dzONB GNRBAA 3INIYRSAE GKSYFGAldzSa

Grace aux actions initiees dans une volonté de recensement, des collaborations entre instances et
FSMRont aussi pu étre développée§2 Yy 22 Ay G SYSy i HCARDIOGEN, NENEMWS{ a w
FIRENDQVICGRE)efiScienck la FSMR BRAINEAM dnitié un groype de travail de réflexion inter
FSMRayantpour projet une base ddonnéesrépertoriant les pratiques de prescription he#dviIM. En
collaboration avec le CNHIM qui tient & jour la base du médicamdmiéraque», une étude de
FILAAIOAT AGS de&ettebasa & ddhyeesdrdg@atid et évolutive> accessible a tous les
centres a été réalisée.

Certaines=SMRont notamment mis en place un guichet unique améliorant la définition des besoins

et des pratiques de prescription des cliniciens de&SMRconcernées, notammenconcernant

f Qdzii A t A-AMMidésangdic&ntentd

Suivi de I'avancée de la mise en place de |'observatoire des
traitements en 2021

= Pas encore mis en place
= Objectifs en cours de realisation
= Avancée satisfaisante de la mise en place de I'ohservatoire pour I'ensemble des prescriptions

Avancée satisfaisante de la mise en place de I'observatoire pour les prescriptions hors-AMM
essentiellement

En 2021, la majorité des FSMR ont pu continuer ou finaliser leur travail de recensement des
thérapeutiques.
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FSMR

AnDDtRares

Etat
d'avancement de
I'observatoire
des traitements

Oui

Commentaires

w ;fF0o2NrGA2Y RQdzyS S
fQl 3a20A10A2Y CNI yO2 LI
(AFGC) afin de réaliser un état des lieux
thérapeutiques prescrites au sein de la FSN
w aAasS Sy LI I OS RétdayDIU
essais thérapeutigues en maladies rares) et ¢
groupe de travail sur le méme sujet incluant ¢
généticiens, pédiatres, pharmacier]
(pédo)psychiatres, neuropédiatre
w wSTtSEA2Y apuNantfaBeilobjet)
d'un suivi en vie éelle lorsque la BNDMR au
déployé & cartouche traitementgSDMT);

BRAINTEAM

Oui, pour les
traitements hors
AMM

essentiellement

w /[ 2ffl 02N 0GA2Y | @SO
0FaS Rdz YSRAOIYSyd T ¢
FILAaloAfAGS RS YA&AS Sy
intégrative et évolutive, accessible a tous
centres. Le cahier des charges a été travaillé pq
filiere et finalisé fin 202lavec le prestataire
Lel6com »
w tNBaASYyidlIdA2y Rdz LINE
autres FSMR lors du COPIL FSMR en octobre
Y20l YYSyYy G RlIde/faciliter @aravailer
inter-FSMR concernant les pratiques de prescript
horsAMM au sein des FSMR. Suite a c¢
présentation, plusieurs filieres ont montré le
intérét, initiant ainsi un groupe de réflexion inte
FSMR

Cardiogen

Objectif en cous
de réalisation

w 5834 NBFtSEA2ya 2yi 9
pour aboutir au cadrage du projet qui sera lar
activement en 2022. Les principales actions préy
sont : la création d'une base de données en lien ¢
le prestataire Thériaque, le ragement d'un




pharmacien pour coordonndesdifférents groupes
de travail, la complétion de la base de données

DefiSience

Non

w WSONMYzi SYSyd RUdzyS Of
partie des missions sera dédiaee projet

FAPR

Oui pour les
traitements hors-
AMM

w [/ NBFGA2Y RUdzyS o2
w tFENIAOALIGA2Y Lt €4
recensement des pratiques de prescription h
AMM et mise en place de cet outil

FAVAMulti

Oui

w LYAGAFGAZY R U dzy 0N
traitements utilisés dans chacun des groupes
pathologies de la FSMHR
w [FYyOSYSyild Rdz LINRPOSA 3
avec la FSMR MHEMO d'un pharmacien tet
plein;

w ; P20 GA2y NB3IdzZ A 8§ NB
FSMR de la problématique des nouves:
traitements et des difficultés associées a le
utilisation.

Filfoie

Obijectifs en cours
de réalisation

w [/ 2yOfdzaAizy Rdz LINR2S
traitements hors AMM sur la région Bretagn
w QELX 2A01I GAZ2Y RS&;
w tNRB2S(O SyilOaA@&NE LRI
territoire national

Filnemus

Oui pour les
traitements hors
AMM

w WSONMYzi SYSyd RUdzyS (
coordonner la mise en place de Il'observatair
w [/ NBIFOGAZ2Y RUdzyS fAaid
horsAMM :
w aAasS &u pard#nariat Sivec la base
données Thériaque




HISLAN

Oui

w S5AFFdzaAA2Y | dzZLINB& RS

FILSLAN du tableau fourni par la DGOS

RQARSYGATASNI RQS@SYy i dz
prescription Synthése des retoursconsta R Q d;
relative homogénéité des pratiques de prescripti
au sein des différents centres
w wSOSyaSySyid RS&a (NI A
automédication) pris par les patients de la FSNM
w {2dziASy t f I ol &as

colligeanttous lestraitements pris par les patients

Fimarad

Oui

w wSOSyasSyYSyid RSa GKSN
ayant un PNDS (20 PNDS sont disponibles).
thérapeutiques des autres pathologies prises
charge par la filiere seront identifiées suite a U
recherche fbliographique;
w 5Aa0dzaaAizy RSa AyTF2I]
avec les Autorités de santé et les structu
impliquées et les démarches effectuées de ce
I OGA2Y I dz aSAYy Rdz INRd

Fimatho

Oui pour les
traitements hors
AMM

w WSONHzGSYSYy(d RUdzyS O
w ;4FG RS&a fASdzE RS& |
santé maladies rares
w wSOSyaSyYSyid RSa GNIA
au sein de FIMATHO et remplissage du « Tableg
recensement des prescriptiomsédicamenteuses
fourni par la DGOS
w ; OKFy3aSa Sy O02dzN&
KFNY2yAaSN £t Sa YSGK2R
en continu

Firendo

Oui pour les
traitements hors
AMM

w [ S 3INER dzLIs Médicaments toksljanmg
et en rupture de stock créé en 2019 été de
nouveau mobilisé en 2021 notamment pour
répondre aux questions de patients ou @GRMR
O2y OSNYy I yi fSa LINRof §)Y
de galénique




G2M

Oui

w tIFINIAOALI GAZ2Y t RSa
FSMR pilotes et la DGOS, avec AN
w [/ fFraaAFAOIGAZ2Y RSA
traitements, en incluant le statut réglementaire
w tNBaSyidlradaazy RS €t Y
des traitementsaux membres de la FSMR G2M |
de différents évenements de la FSMR, lors
O2yaNB& RS fF {C9La
webinar IQVIA a destination des chercheurs
cliniciens européens en novembre 202
w /[ 2ttt F02NI A2y | @S Ovecf
la DGOS, pour la neisen place du SDNIraitement
dans BAMARA.

MaRIH

Objectifs en cours
de réalisation

w C¢NJ @l dzE Sy 02 dzNE&r les
molécules prescrites hotAMM dansles CRMR e
CCMR

MCGRE

Obijectifs en cours
de réalisation

w a A a@aceShtn groupe de travail dédjé
w WSONHziSYSy(d LINB@dz R.Y

MHEMO

Oui pour les
traitements hors
AMM

w LRSYUGAFTAOIGAZ2Y RSa
f SaljdzRfAtt S& I fiAadzy R QdayM
est envisagée
w L RS ynides Besbindi Hudains nécessair
Y20l YYSyGd S NBONMHzi SY!
pharmacienmutualisé avec |diliere FAVAMulti ;
w LRSY(ATA OlediastdiemdntSitiliséy
horsAMM.

Muco-CFTR

Obijectifs en cours
de réalisation

() / N@Buh graupe/de travail "médicaments
chargé notamment du recensement d
médicaments prescrits hotAMM. Ce travail devrai
étre finalisé au 9 semestre 2022 et présenté lors (
nos Journées Francophones de la Mucovisciq
(Journées de la FSMR)

NeuroSphinx

N/A

w Lf yQé | LlFaz t OS

chirurgical innovants pour les pathologies de
filiere. Seul le repositionnement de certain
drogues comme ce qui a été fait sur le canng
thérapeutique est au centre de l'intérét de@ FSMR




w {2dziASy Rdz RS@Sft 2 LIJIS
innovant (tampon anal)

ORKID

Non

w aAiasS Sy LfFOS RS OS

OSCAR

Oui

w / NBFGAZ2Y RQdzy 3INER dzL)
traitements OSCAR
w WS f A arécéndethght desQrditgments pa
pathologie pour avoir une meilleure connaissar
des médicaments prescrits et des problématiqy
rencontrées par les médecins prescripteurs de
FSMR
w / NBFGA2Y RQdzy48 mélicainénts
dont 6 horsAMM & mie a jour de la classificatiq
des pathologies OSCA
w tNRB2SUGU RQFIAINBIIFGAZY
YSRAOIFIYSyilia K2NE ! aa

RQIF O08a LINBO20S 2dz 02Y

RespiFIL

Oui, pour les
traitements hors
AMM

w ;0FG RS&  AsBasBMNREBeSsCritd
L2 dzNJ £ S& LI GASydGa | GaGS
rare;
w ; OKFy3S NB3IdzE ASNI I @9
travail « Thérapeutique » piloté par la DGS / D(
afin de s'inspirer des bonnes pratiques des aut
FSMR

SENSGENE

Oui

wwSktAAFGA2Y RQdzyS Syl
CRMR sur les prescriptions h&®M réaliséesPas
de prescriptios horsAMM identifiées en dehors
des nouveaux traitements innovants de théraj
génique encore en ATU (ou acces précoce) en
RQ2060GSyANJ dzy BMM;;
w WSONHzGESYSy(d RQdzy LXK
mettre en place le Comité des traitements

SENSGENE




TETECOU Oui, pour lesw wSOSyaSYSyid AyAdGAS |
traitements hors | les médicaments prescrits heasitorisation de mise
AMM sur le marché (AMM) par le relevé des molécL
cittes dans les PNDS élaborés, ou en c
RQStF02NI GA2Yy S | dz aSAy
de labellisation des Centres de 2017, ainsi que ¢
f QSyljdzsidS NBFfAASS | dzl
Assoations en 2016
w tNBaSyualrdArAzy RSa 4GS
meédicaux les plus innovants lors des Journ
Nationales, Journées « Recherche et Innovation
Rencontres des réseaux de CREBMR annuelle
et diffusion sur le site Internet de la FSMR

Action 4.3 : Générer des connaissances en vie réelle pour renforcer la connaissance des
YSRAOIYSylia 0SYSTAOAIYU RQdzyS ! aa LJ32dzNJ dzyS :
de maladies rares et mettre en place une organisation nationale du suivi enéefle des
médicaments.

{ CI@2NRASNI I NBSORFRYAZYSRQQUzzZREZ I URBAOSY
Si O02fft A3ISN) RSa R2yySSa LJlRdz2NJ G2dza £ S& YSRAOI
RQdzyS YIfl RAS NI NB Sk pehifeNts ». jR¢cieil deidanhdesiparies T a )
CRMR, CCMR, recueil de données RTU/ATU, exploiter les données recueillies par les malades
S fSdzNB Tl YAffSaxo

5lya fQSyaSyof S> f Saerédleadas piedriptionsh@SYIN vieddys rejist A Sy
dédiés ou des enquétes. Par exemple, pour réaliser cet objectif, la F88RNa élaboré un

j dzZSAGA2YYIFANBE +@SO I O2ttl 02N 0A2y RS Q! w{[!
laaby LINRE LI N £Sa LI GASYyda wsdbun2médeein/ duagtis ep dzQA £ &
automédication.

¢2dziSTF2Aa> (2dz0Sa tSa LINBAONARLIIAZ2Yya yS F2yd LI a
fI YSadaNE 26 OSNIFAySa C{aw az2yid ldz 02YYSyOSYSyi
de sengbiliser les centres a la tragabilité heddIM/RTU/ATU. Dans detoptique, la FSMR OSCAR a

organisé une formation interfiliere, avec la participation Miarket AccesR Qdzy” € I 6 2 NI (0 2 A NJ
O2YLINBYRNB fSa LINPOSRdAzNBEA RQI 008a&a | dz YINODKS RSa
par cette action, des recrutements et du temps ARC et TEC ont été prévus pour aider au recensement

des traitements horsAMM sur plusieurs régions.La filiereAnDDRaresréfléchit actuellement aux

GNF AGSYSydGa ljdzh LRIINNRYyG FLEANBE fQ2062S0 RQdzy & dz
Cartouche Traitement.

La filiereBRAINTEAM(conjointement & 4 autreESMR = | LI NI A OA LIS G 2dzi | dz € 2y
de travail «<Thérapeutiguey & 2dza f I RANBOGAZ2Y RS fI 5Dh{k5D{ I @&
de traitement horsAMM en vie réelle. Ainsi, dés juillet 2021, BRABAM a commenceé la conception



R Q deyueil en lien aveane data manageE & St 2 y itdmé Bavaillds &tiv8idéRavec un des
centres BRAINEAM prescripteur de la molécule choisie pour le recueil des donQéesit a4 FSMR
FAFR ellea créé des registres en vie réelle pour cingéuales, avec deux nouveaux registres prévus
en 2022.

Dans la méme dynamique, la FSMR FILNEMKIS en place deux registres permettant de

suivre en vie réelle le traitement des patients. En outre, plusiegidRarticipent activement

a QpharDEV, un réeau pluridisciplinaire sur les maladies ra@sorisant et facilitanf QI 008§ a

aux établissementsafin que les patients aient acces a de welles solutions thérapeutiques

plus rapidement. Enfindes filieres se sont investies dans des études cliniques. La FSMR
MCGRBprend part aRSdzE S dzRS& FNI yeel A 4S5S4 @sosomifiie + S G
3t 20t S OSfdzA tfAS t RS fQdziAfAaliadAaAzy RS f
RNB LI y20& il A KB malddidzNIa ESVR AMHEMO participe au  dispositif
FranceCoag tandis queRBMRMUCO ¢ w a4 QSald Y20Af A&SS lodziDneNI R
LISRA I G NR |j dzS Yisaht@ hétdieNdes dorRRaizstaincesen vie réelle de médicaments
(modulateursde CRT0 0 SY STAOALFYi RQdzyS ! aad

« Cadre de prescriptio

compassionnel : CPC

4 N ( N
_ Remplace les ATU de L
Remplace les ATU O2K2NLS> tSa|!¢; RQSEUSYaAzZy
— nominatives et les RTU. — 1 RQAYRAOI GATB¥E £ Sa Lk2ad
les PECT.
\§ J . J
4 N ( N
Concerne les produits a visée
Concerne les produits qui| commerciale, demandé par
yQ2yu LI a @20 uAz2|y les industries
L commercialisés. L pharmaceutiques
détentrices du médicament
g J g J
4 N 4 N
Supervisé, validé et octroyé _ | Supervisg, valide et octroye o R
LI NJ fQl' b{a LIdN dzyS| LI NI £ QI ! { LRdzNJ dzy S RdzNBS
maximale de 3 ans maximale de 1 an
L1 (renouvelable une fois). L (renouvable).
g J g J
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A Action 4.4 : Mieux encadrer les pratiques de prescriptions hakéM
«hNBFyA&aliAz2y RQdzyS SyljdzsiS O2yFASS | dzE FAf
centres de référence maladies rares (CRMR/CCMR/CRC) permettané-identifier et
prioriser les indications et spécialités candidates a unexRTU

Le Fjuillet 2021, de nouvelles nomenclatures encadrant les thérapeutiques sont entrées en vigueur.

[ 5Dh{ X f Q! b{ a efcédref |& Iprestriptrs dedM éffécilides par les FSMR,
Y20l YYSYyd Sy GSN¥S&a RQAYRAOIGAZ2Y SiG RS aSOdzNR ( Sk
OKI NBHS Si NBYO2dzZNAESYSyd LI NI £ &ASOdNAGS &20Al f ¢
devront étre justifiées par des puves scientifiques solideslonnées de la littérature (études cliniques
2dz 20aSNDIFGA2yyStfSary NBIAaGNBas oFrasSa RS R2yySS
AdadzSa RQdzyS 02ttt SOGS RS R2yysSSa Sy @AS NBSttS L

La DGOS donc demandé a ¥SMRvolontaires BRAINTEAM, FAR, FILNEMUS, FIMARAD, Ga#

développer un registrgilote pour 2 traitements horAMM jugés primordiauet prioritaires Ils sont
RSONAGa RlIya S {loftSldz RS ftQhoaSNBI{i2ANS RSa
O2YLI aaA2yyStod [Q202S0OGAF Said RS RSONANBE f SdzNB (
G2f SNI yOS Si fQF YSt SEANLIG XAV YRR OINT ILHzRINGG $ SFS TAOS
RQdzyS O02ftSOGS RS R2yySSa Sy @GAS NBStftSS I FTAY RS
R2a443ASNJ RS RSYIYRS RQIFO0Os8a O2YLIl aarzyyStse /Sa p
réunissent plusieurs fois par an afin de réfléctdeacritéres communs a décrire dans le registre. Cela
LISNXYSGGNF RQF@2AN) dzy a20fS RS o0l asS ljdaA asSNI 02Vl
chaque FSMR ensuite.

Enoutre, cesfiliere8y 0’ RSYlF YRS t fI 5Dh{ S& t fI .b5aw &aQAft
les données liées aux traitements, en peutier sur les traitements hotAMM, et de les extraire pour

compléter le Registre en vue de la préparation du dossier de demande d OF RNBE RQI (
compassionnel ». La DGOS a alors proposé de développer le « Cartouche traitement »-TledL8®M

4 filieres pilote sur le registre travaillent actuellement sur le SDbh collaboration avec la BNDMR,

fI 5Dh{xX tQ!b{a Si& tQl!{o

Paral SdzNB =X f QS G RS& f ASdzE -ARMAPu Atie Bgliséled sudidi £ S& Y
les dossiers de labellisation des CRMR/CCMR mais aussi des PNDS réalisés. Plusieurs FSMR ont ainsi
amélio’ lesPNDS existants (ORKiD, FIMATHO).

[ Sa& C{aw 2yi I dza a A 0N @FAffS EAMM QI8 \di@dreRINS Y Sy i
supportspédagogiques :
- [XWz@SNIidzZNB RQdzy 5L! SaaliAa (KSAMPUBAwEKAIRIZSaE Sy
a larentrée 2021-2022pour les médecins des CRMRiBaitant se former a ces questions
- Une vidéo «lash Info> créée en partenariat avec la DGS disponible sur le site é®;FAl
- U GSydzS RS w/t yFEadA2ylfSa @SSO LRdzNI 262S0GAF
la FSMREILNEMUS
- la difusis/ RQAYTFT2NXIF GA2ya &adzNJ OSFiSEAd® Par codidels S &
électroniques.



Action5.2Y O2y aiG NHzOGA2Yy RS fQo9WwWt SG LI NIOAOALIN (A2
(Recensementdes CRERI RS& C{aw AYRDLAldzSa RIya f Q9 Wt

En 2021, douze FSMR ont été impliquées dar@ dzNP LIS | y . Déhdilg dadret d8BeBEBB) (i

plusieurs FSMR ont mis en place des programmes spéciaux pour y répondre. Par exemple, la FSMR
AnDDiIRares a élaboré un programme ddearning « Diagnostic des maladies rares » avec une
2NASYGFGA2yY NBOKSNODKS® ! Ay &t hschtspavet unelaldEnkedkd J- v § a
large (étudiants, praticiens, chercheurs, patiertsreprésentants de patients). Quant a la FSMR
Filnemus, elle a participé a un projet de recherche EJP concernant les biomarqueurs dans les
neuropathies acquises eéhéditaires chez les patients adultes.

LesFSMR peuvent aussi travailler en lien avec des réseaux plus larges, corfihaveslle réseau
CRIMIDIATE labelliséERIN. Ce résegy SO f QI ARS RS fI .b5awX RS f1I
SNFM) a mis en place le projet EMH&go. Le but de ce projet est de développer des algorithmes
ROQARSYUGAFAOIGAZ2Y RS& LI GASyGa FGdSAyGa RSa YIfLFR
Les FSMR communiquent régulierement aux centres les actualitépéennes et les appels a projets

RS RO 9iaNtes supports différentparle site internet (la FSMR MCGRE a un onglet spécifique sur

les appels a projetspar des bulletins de recherchparRS & f SGINBE RQAYTF2NNIF GA2Y

Actions réalisées dans leadre de I'European Joint Program FSMR
Elaboration d'un programme de-&arning 1
Réalisation d'un projet de recherche lié aux traitements 1

Pillar- 2 : Datas & services Innovative coordinated access to data
services for a transformative RResearch 1

Pillar- 4 : TRANSLATIONNAL Researéinom Scientific Breakthroughs 1
Breakthroughs for patients 1

Development of an academic-kearning course on research topics in ti
field of rare diseases 1

Capacity building and empowerment (WP 16)

Online academic education course (WP7)

Diffusion des AAP

SN, | IS S

Participation a I'AAP EJBHS




1
G{20ALf a0OASYOSa FyR | dzYl yAdAgMais projet
AYLX SYSyidlFdA2y YR S@OSNERLF & f A F|nonretenu)

Implication des FSMR dans I'EJP-RD

B FSMR impliquées dans I'EJP-
RD

M FSMR impliquées dans I'EJP-
RD mais dont le projet n'a
pas été retenu

® FSMR non impliquées dans
I'EJP-RD

A Action 5.3: Développer la recherche en sciences humaines et sociales

Plusieurs FSMR sont actives sur cette thématifaoair la FSMR SENSGENE, la recherche en sciences

humaines et sociales occupe une part croissante des sujets de recherche de la filiere : annonce
RALF 3y 2aiAldzS beu)piziets dntiég dédp&ésPar §eX CRMR de la filiere dans le cadre de

f QI hhdjet EJSHS 2021 puis un finalement sélectionné, porté par le CRMR coordinateur de la

filiere.

Des projetgour différents AARNt été déposépar cesFSMRet sélectionnés SO f R $ 2 ISIOQ K F NJ
les connaissances dans le domaine des sciencesihesnat sociales, mais aussi améliorer la qualité

RS OAS SiG NBRIZANB f QAYLI OGO LaAFSNRKNAGRE erljlidnSaveRle y a  f
OFroAySdG ' NA2 {lydasSzs F+ 02YYSyOs ftQlylfeasS RSa |d
f QS ylj dzgREPAGeNtBpbitant sur la qualité de vie des patients vivant avec la drépanocytose et

de leurs aidants. Plus de 1000 questionnaires ont été recus et plus de 800 sont expldiafi&sIR

MUCG/ C¢w O2FAYLIYyOS @SSO f QI aa2appellaiprbj@s/suries SHE.ANE |
projet a été soutenu par la Filiére en 20@dnt le titre est«t NE Y2 i A2y RS f QF OGABAGS
LI GASyGa FGGSAyda RS a!/ h@AaOAR2aS Y RS@St 2LIISYS
(MUCO_BALAD)
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A Action 5.4 : Lancement d'un programme francais de recherche sur les impasses
diagnostiques en lien avec les initiatives européennes UDNI et SRbe

5QF dziNBa LINEP2Sia RS NBOKSNDK SpaReetplyns bibogedde A y G S N
(pour Sole-RD, enlienavec 6 ERN 2y G LJ2dzNJ F YOAUGA2Y RS NBRIZANB f Q)
(AnDDIRares et Filnemus) sont particulierement impliquées dans ces prajet&§SMR FILNEMUS

travaille ainsi au projet Sowe5 | @ S-GuroND®. Bidn que toutedes FSMR ne soient pas
directement investies dans ces projets, plusieurs de leurs centres y participe@t2 6 2SOUAF S
y20FYYSYld RQIFdAYSY(iSNI £S y2YoNB RS RAF3Iy2aiGA04
cliniques des maladies neuromusculaires (WMt de nouveaux genes en caggéce au partage de

données au niveau europée@uant a IFSMR FAR elleest ainsi impliquée dans le projet ImmunAID

visanta améliorer le diagnostic des maladies airtlammatoiresen définissant mieuxes frontieres

et les caractéristiques de ces maladi€e projet doitaméliorer la prise en charge des patients
concernés

A Action 5.6: Prioriser la recherche translationnelle sur les maladies rares

Les FSMBENSGEMETETECOBEE sont vivement impliquées dans la recherche translationnelle. Pour
SENSGENEelaa étéNB I f A4S 3INNOS t fQFO0O02YLI AYySYSyid t 1 Y
I AtwShGtlFaa Sy NBs@BAPRREéEshudre 8 inmpPhdSels didgnostiti@sa éniR020.

alAa | dza&aAr LI N £Sa az2dziaSya | RNBaasa +dzE LINRB2Siha
RS alydsS YIFfEFRASAE NINBa Y LINBdzSa RSFonda&iohOS LI a
Maladies Rares en décembre 2021.Pour laFSMRTETECQltela se matérialise depuis quelgues
FyysSa LI N fQSidilFofAaasSySyid RS LI NULGSYyFNRFGa F@SO
groupements de rechercheomme legroupement de recherche CRESET (2019u legroupement

de recherche<RS LJI NB NJ f (ZDK1L}zY | A Y

«/ NBSNJ RSa GSYLBA RQFOO2YLI IySYSyd LJ2dzNJ LIS NI &
soutien psychaocial de mieux encadrer et adapter certains moments clés du parcours des
malades eteur apporter une information adaptée, progressive et respectueuse. Une attention

LI NI A Odzf ASNBE &ASNI LIR2NISS t tQlFlyy2yO0S Rdz RAI 3
la transition adolescedt Rdzf 0 S® hNHEI yA&ASN f Sa réduipaigouisA 2y & R
LYGSaANBNI Idz a2Ay RS& LINPINIYYSA RQSRdAzOF GA2Y
actif et autonome dans sa prise en charge

Action 7.1Y 5S @St 2LJISNI f QAYTF2NXI GA2y LI dzZNJ NBYRN
existantes (Commnication sur et au sein de la filiére).

t 2dzNJ £ 84 FALASNBAS 1 O2YYdzyAOFGA2y GFyd AydSNY
différentes actions mises en placEles font donc particulierement attention & QF OO0S&aaA oA f A
informations communiquées. Chaque filiere doit informer de facon continuélles les publics



(professionnels de ses Centres, professionnels de proximité, Associations de personnes malades,

personnes malades et leurs familles, grand public) sur son existence et aatilitgs de sesentres

Maladies Rares, les pathologies couvertes et leur prise en charge, mais aussi sur ses propres actions,
ainsi que celles des autres structures maladies rares. Les sites internet, réseaux sociaux, newsletters,
ouencoreplaquettes @A Y T2 NX I A2y a az2yd R&rverad dzLJL2 NI a

Des actions communes de communication peuvent aussi étre mises en place par les FSMR. Par
Lldz YSGGNBE Sy LX I OS RS Flee2y

SESYLX Sz SttSa 2vyi

deswebinaires ou encore des groupes de travail portant sur des thématiques spécifiques. En outre,
f SdzNJ LINBaSyO0S 02YYdzyS £t RSa O2y3aNBa

renforcent la visibilité globale des filieres

YSRAOLF dzE S

En outre, chaquermée, les filieres font aussi preuve de créatidtédéveloppanteur présence via

différents vecteurs de communicatién [ |

C{aw /I NRA23SYy

I seriQu® gaind y dzS

portant sur la problématiquele la transition Enfant/Adulte. Ce jee &5 LI 2 A SNI & 2 dz&
application pour améliorer la période de transition EnfaAttultes (cible 1€5 an3. LesFSMR
Fimarad et G2M continuentgroduire des contenus pour enrich@urs chaines YouTube

t1r

Pour toucher un public plus large, la FSMR Fimatho, qui avait déja entrepris un travail de traduction en

anglais sur les contenus de son site, a continué en 2021 sur les sites internet de ses centres de

référence. Dans la méme dynamique, la FSMR MCGREBwm»at diffuser son magazine New
Globinoscope> a destination des patients et contenant des conseils utiles pour la vie quotidienne, des
GSY2A3aylF3aSa RS LI GASyGa Si RQlIaaz20AlGdAz2yaod

De quelle maniére les FSMR informent-elles ?

Actualisation d'un annuaire |G

Mise a disposition de ressources pour les professionnels
Participation a la JIMR

Réseaux sociaux

Intervention dans des colloques/congrés

Partenariat/collabaration

Mise en place de webinaires sur des thématiques phares

de la FSMR

Création et diffusion de films d'informations/podcasts
Publication d'articles

Mise a jour du site internet

Organisation de journées d'échange

Creation de livrets d'information

Diffusion de newsletter

0 5 10 15
Nombre de FSMR concernées

25
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A1 OGAZ2Y TdH Y DIFENIYGAN £fSa O2yRAGAZ2Y A RQdzy

Concernant cette actiorsoitles FSMRe sont emparées du sujet statresponsabilit@u pilotage de

cette action a été confidauxCRMR et CCMR. Les maladies rares étant peu connues du grand public,

et pouvant engendrede factoune incompréhension de la situation des patients par leur entourage

dans leur vie quotidienne, il est nécessaire que les professionnels de santé soient les plus informés
possibles. Ainsi, plusieurs FSMR ont travaillé sur des outils spécifiques perndettaantux former,

sensibiliser, informer et accompagner les diagnostics. Plusieurs FSMR ont mis en place des groupes de
travail pour travailler ces objectifs. La FSMR Cardiogen, via son Centre National de Ressources
psychologiques, développe un accompageatnsoutenu sur ces thématique®our la FSMR MUCO

/ Cew> dzyS F2NXIF A2y t fQlFyy2yO0OS Rdz RAFAYy2aGA0 LI
été mise en place des 2019 et est soutenu par la Filiére. Elle est basée sur le principe de lasimulatio

Cette formation met en situation 2 apprenants (1 médecin et 1 infirmiére coordinatrice) et 2
comédiens professionnels qui jouent le réle des parents. Différents scénarii (@piéiphoniqués)
différents types d'annonces, différents types de pagrd'une durée de 20 a 30min sont proposes,
filmés et retransmis au reste du groupe et aux formateurs (2 pédiatres de CRCM et 1 psychologue) afin
de permettre ensuite un débriefing commun de 45min. La formation dure une ou deux journées en
fonctiondunomtNBE RQAYaONAR (G & @

Action7.3Y CIF OAft AGSNJ f QI OOS8 apotrlepafeStRETR) | G A2y G KSNI

z

[ QSRAzOF GA2Y GKSNI LISdziAljdzZS Rdz LI GASyid Sad OSyiNB
mieux vivre au quotidien avec sa maladie chroniqu&®9 ¢t | LJ2dzNJ 6dzi RS RSt A ON.
patientt YF A& FdzaaiA RS €S FFANB LI NIAOALISNI LI dzNJ |j dzQ:
O2yylAaalyOSa Si RSa 02YLISGSyOSa &adzNJ al Yl ftlFRAS
que lepatient puisse améliorer sa qualité de viaiec cet objectifla FSMRAFPRa créé une « boite a

outils ETP transversalepsoposantune offre ETP a tout patient (enfant de plus de 12 ans ou adulte)
FGGdSAY DO RQdzamung bufalitdhla®matodeiiase.

Les FSMR se sont réunies en groupe interfiliere pour réfléchir a cette thématique. Ainsi, il existe un site
internet recensant tous les programmes ETP pour les maladies rares et tous les 2 ans a lieu un colloque
adzNJ £ Q9¢t RI ya psBeipmaiddiesrarRdcbr). NI NBa oK

Chaque FSMR apporte un soutien a ses centres, notamment dans la visibilité de leurs actions ETP mais

I dzaaA RlIya fF YAaS Sy dzdzNBE RS& RAFFSNByGa ! !t
des sociétés pour créer desutids numériques de gestion et de suivi en ligne des ETP. En outre,
plusiecursRQSY G NB St tSa 2y Lildz SGFof AN RSE LI NILSY !l NRI
savantes pour mieux partager ou organiser des ses&disPar exemple, pour la FRWimarad, un

LI NI F 3S RSBAdND2(NSval GLANERYI NI YYS& RQSRdAzOF GA2Yy (G KSNI LIS
au niveau de la société savante (Société Francaise de Dermatologie)seh groupe thématique
Educatiorthérapeutique en Dermatologie (GE



Action 7.4: Mobiliser les dispositifs de coordination de la prise en charge (AAP PNDS)

Les protocoles nationaux de diagnostic et de soins (PNDS) sont des référentiels degratigees

portant sur les maladies rares. lls servent a expliciter aux professionnels conesprésss en charge

diagnostique et thérapeutique optimadeS i S LI NO2 dpMAI ABF a2 Aiyid A K QdzR Qd:
rare donnée.

Nombre de PNDS publiés par FSMR en
2021

12

10

: I I = =

de0ab de6all de11315 au-dela de 15

[es]

=3}

=

]

Ainsi, les FSMR ont continfléQ S ONA 1 dzZNBE RS& tb5{ O2NNBAaLRYyRIyYy(Ga
filiere. La plupart des FSMR ont désormais des PNDS disponibles sur le site de la HAS. Pour améliorer
fSa RAALIRAAGATFA RS LINRAAS Sy OKLI NHSraind? BSMR®aI Sa R
dzy S RSYI NOKS RS @AaArAoAftAidS S RQIFOOSaaAiAoAtAdS |
FSMR FAR a passé un accord pour que ses PNDS soient so@nihanet Journal of Rares Diseases
OhwWw50 | TAY | dzQiksferiandlddzipdbbies ef doncgdiéMBcésiuiinRada FSMR G2M,

elle traduit ses PNDS en vue de publicatidans des revues internationales.

Il QOGA2Y Todp 5SOSEt2LIISNI | -sangf SYSRSOAYS Si f Qi

Le contexte sanitaire depuis ces deux der@i& I yy SSa | dzZNF LISNX¥YA& RQlF OOSft
systéme de santé vers des solutions numérigues plus présentes. Les FSMR ont ainsi pu développer des
offres multiples de formation en ligne, mais aussi des consultations en distanciel pour lesatient

Dans un objectif de pérennisation de cesmeaux formats, la FSMR AnBRates a initié un travail sur

la continuité des téléconsultations en génétiqUenquétds) guiddgs) de bonnes pratiqus,
consultatior(s) délocalisé¢s)).

Plusieurd=SMR ont développé des actions innovantes. Par exemple, laBISMNTEAMa créé une

plateforme téléphonique en@ | yiS 2dzNARAIjdzS Sy LI NISYIFINRIFG | @S
plateforme répond aux questions des patients et de leurs aidants avecméro vert dédié &ette

filiere.

En collaboration avec la Société Francaise de la Mucoviscidose, la FSMRCHMUR,(yrace a une
enquéte de besoins, a pu mettre a disposition au domicile de patients séveres des spirométres
portables et suivre ainsi f@nction respiratoire de ces maladd3epuis 2020, la FSMR FAMAIti a
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mis en place la plateforme REAVAMuIlti qui permet aux patients touchés par une maladies
vasculaires rares étf SdzNE LINP OKSa RS o0SYSTAOASNI Resgmir &2 dzi A S
un suivi psychologique proche de chez sulesoin

Les FSMR ont-elles mis en oeuvre des actions
dans le cadre du déploiement de la
télémédecine ?

B Qui

H Non

-

 OdAz2zy yom Y CLFLOAfAGSNI £t QFOOs8a | dzE RA&ALIRAAI
KFYRAOIFLISSa S t fSdzZNE FARFyGa 07 XRS@St 2 LI
en interfilieres, pour la transmission des informations spécifiques au handicap »)

La réussite de cette action passe par une communication proactive et pédagogis|fiéiedes. A cet
SFFTFSOT LI dzaASdzNBE C{aw &S az2yid Y20 Adesi geSddes L2 dzNJ
handicapées etle leurs aidants. La FSMR Firendo, pour promouvoir les questionnaipeslité de

vie» congus par le groupe de travaiCeordination avec le secteur médisocial » a spécialement

imprimé et distribué des flyers portant un QR code de la version électronique des questionnaires.
Quant a la FSMBENSGENEIle a mis a jour plus de 40 fiches a destination des patients et leurs

LINE OKS& L}RdzNJ YASdZE I 62NRSNJ t Q2FFNB RSa FARSa R
concernant les actions médiemciales, un groupe de travail se réunit en interfiliére pour concevoir un

guide de remplissage du nouveau certificat n@@tif a5t 1 Ay aAi |jdzQdzy R2 OdzyS§
spécifique aux maladies rares, pour améliorer la communication entre les Centres Maladies Rares et

les Maisons Départementales des Personnes Handicapées.
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A Action 8.2 : Organiser des partenariats avec le dispidsiindicaps rares au niveau national

et régional

Des actions conjointes ont été entreprisdre les Filieres et le Groupement National de Coopération
Handicaps Rarea dzA S t € NBFftAaldA2y RQdzyS Syljdzs S [ dzLIN
ala nécessité de partenariats locaux et nationaux. Certaines filieres sont amenées a renforcer leurs
lienspour assurer une prise en charge optimale aux patients handicapés, notamment en répondant

I dzZE RSYlI yRSa RQ2NASY (!l (A2 s hnilicapsQasAifist Nlgrbuperd2 y RS &
travail interfiliere a intégré les handicaps rares dans son champ de travail, en intégrant le GNCHR et les
ERHR, et les nombreuses problématiques communes avec les maladies rares.

Action 8.4: Inciter auRS @St 2 LILISYSYy G RS LINB2Sdia RQlFOO02 YL
santé spécifiques aux maladies rares

La FSMR¥éfiSciencea développé toutaune documentation en Facile A Lire et a Comprendre (FALC)
Gralyid bt FYSEAZ2NBN fQldzi2ay2YNSE € ISRA S&F yNISNBLIS O[A ¢
thérapeutique du patient pour les personnes avec des troubles du développement intellectuel leur
permet de développer leur kJ2 dz@2 A NJ R Q. BelaNdur$efmetidayQih & LI A Ij dzS NI | dzii |
possible dans la gestion de lesanté. La volonté dedSOA Sy OS Said FdzaaiA RQAYyGSI
f QI 00SaaAro0AftAGS RS f QSRdAzO!| idangfifestates WITMSvaditdel dzS | dzE
besoins particuliers. Pour cela, des livrets S@ibéen FALC ont été diffusés pdFr&MRet des sessions

de formationa destination des professionnels et aidants familiaux concernés ont été mises en place.

Enfin, des groupes de travail se sont cdngs (en interfiliere) pour produgr des supports jugés

manguans (un modéle de convocation a la consultation, le consentement éclairé, le déroulement
RQdzyS O2yadzZ GFiA2y RS 3ISYSiiAldsSood

A Action 8.5 : Permettre un parcours scolaire pour tous les enfants

Selm les types de maladies rares, les conséquences visibles ne sont pas toutes les mémes chez les
enfants. Dans le cas de la FSMR Tetecou, les enfants porteurs de malformations de la téte, du cou et
des dents ont des scolarités perturbées a cause de trotdibiegionnels, mais aussi a cause des prises

en charge chirurgicales et des conséquences en résultant. Ainsi, les professionnels de cette FSMR sont
attentifs aux parcours scolaires de chaque enfant, et proposent aussi une prise en charge
psychologiguepour les accompagner ainsi que leurs parents. Ces différents aspects ont été intégrés
danst Sa4 tb5{ LlzoftAS& SY HAnum FAyaAr [jdzS RIya LI} dzaa

Il OGA2Y ydc Y CFEOATAGSNIES YIAYGASY 2dz £S NEBI
rares

Parallelement au travail effectué par la filielETECOW destination des enfants;ette Filiere

développe des actionsngd Q | ard3€3 professionnels de santé ainsigt  aRsBdiationsCelaa

pour but defavoriserf QA Y 1 SANI GA2Y LIINBBY Y SH2 LR NGISHzaR%a RQdzy S
GsiSs Rdz O2dz Si RS&a RSydad 5Sa LINBRa2SGa 2ydG sSas



Chaque année, RA NS OGA2Y 3ASYSNIfS RS tQ2FFNBE RS az2iya R
Fdz aSAY RS& CAfASNBAD t2dzNJ £ QL YyYSS Haumz €8S
RS fI FT2NXIFGA2y RSa | OGSdaNA gt thengagaGe? propdsies,Y
f QdziAftAalGA2y RSa ONBRAGA FT2NXIFGA2Yy Sad tIFN
YSRSOAYA | Ayar |[jdzQl dzE F2NXI (A 2y dmery. ITouteligdet S& S
nombreuses actions sont aussi mises place dans les autres thématiques : organisation de
webinaires, de congres, de journées formation en présentiel, création de jeux, de bourses de voyage
etecXwl 3aSYof SN £Sa LINPFSaarazyyStaz tSa LI GASyGa S

hj Uy Q¢

REPRESENTATION DES AXES PAR FSMR

2 21
16
15 14 14
| I I | | i

HAxel MAxe2 WAxe3 WAxed MAxe5 WAxe6 HMAxe7 HAxe$

Légende
- AxelY {AlddzZ GA2y& RQdzZNHESYyOS Si O2YL}X SESa
- Axe 2: Médecine de ville
- Axe 3: Formation des jeunes médecins
- Axe 4: Transition jeune adulte
- Axe 5: Formation des patients experts
- Axe 6: Médecine génomique
- Axe 7: Ethique en santé
- Axe 8: Formations nationales et euronéennes (dont outner)

AinsilesFSMR favoris# cette coopération et mdent en place des formations mixtes. Ces formations
sensibilisent les professionnels aux données de santé en vie réelle, aux notions autour de la qualité de
GAS AyaA 1jdzQldz &l §2AN) SELISNASYyGASt RS& YIflRSa
patients dans leur gouvernance pour favoriser les échanges et faire remonter les problématiques des
YIfFRSA& Fdz OdzdzNJ RS4 RSOAaA2ya S 2NASYyGlIGA2y&a RS
proposent des formations nationalenglobantde largessujets et regroupanta la fois patients et
professionnels. Neuf FSMR proposent des formations en lien avec les sujets de médecine génomique.
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Sept FSMR intégrent également des formations a la fois pour les patients et pour les professionnels.
Six FSMR org@sent des ateliers entre professionnels et patients. Seize FSMR accompagnent ces

initiatives autour des « patients experts » a travers des outils de simulation en santé

Action 9.2 : Renforcer la politique de formation initiale sur les cursus médegharmacie
et biologie.

[ S& C{aw YSGGSyid Sy dzuzNBE RS&a | OdA2ya t RSaldAyl
connaissance des maladies rares pendant les études médicales. Plusieurs FSMR ont noué des liens

avec des universités de médecins poteiaenir ou créer des modules spécifiquesialadies rares.

t fdzda ALISOATFTAIdzSYSy iz O2A0A 1jdzStljdzSa SESYLX S&

Un stand interfiliere a été organisé lors du congrés d
enseignants en médecine générale (CNGHe).

arhasS Sy LIXIOS RQdzy adl 3
des étudiants en 2éme année de médecine : stage
ROAYYSNRERAZ2Y RIYya RSsociadx
accueillant des personnes en situation de handica
(tout type de handicap).

Mise en contact au niveau national entre les étudia
(ergothérapeutes, kinésithérapeutes, psychologues)
les professionnels de santé du réseau pour des
enquétes, des renseignements, des questionnaires
développer dans le cadre de leur formation.

Diffusion de vidéos 3D permettant de former les jeu
professionnels aux procédures chirurgicales.
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Action 9.3 : Développer les formations continues dans le domaine des maladies rares.
Consolidation desonnaissances des professionnels de santé et autres.

Les FSMR participent au développement des formations continues dans le domaine des maladies
rares a plusieurs niveaux. Elles sont impliguées dans de nombreux DIU ou DU, et mettent en place
plusieurs8 f dziA2ya RS F2NXNI GA2Yy Sy A JeadingdDebréuriGndg a hh/ .
sont aussi organiségmur permettreaux acteurs de partager leurs expertises et compétences sur des
LRAYG& LI NIGAOdZ ASNB SyiNB OSyidiNBa RQdzyS YsYS FAf

Parexemple, la FSMR aRIHorganise depuis 2016 des émissions médicdlasnt uneheure et

diffusées en direct sur Internet sur un sujet donné, transveesal plusieurs pathologie€lles sont

ddZA GAS& LI NJ dzyS OSyidlFAyS RS LINIAOALIYyGA Sy Yz
participants de poser en direct leurs questions a des experts. Quant a la GBKiR elle met en

place des bourses en soutien au DU maladies rénales. Aiesi, mllapporter une aide financiére aux

FNIAa RQAYAONARLIIA2Yy SiG RNBAGA dzy oh&NSersardtéeA NBEa  F
(néphrologues, pédiatres, généticiens, internistesgtéurs « juniors»).

Action 9.4 : Encourager les formations mistprofessionnels/malades/entourage

Les FSMR doivent aussi apporter un soin particulier a la formation des autres acteurs non médicaux
des maladies rares. Ces formations doivent étre a destination des malades, de leur entourage et aussi
des professionnels de sant®n-médecins Le premier ofectif est de renforcer les connaissances de

ces acteurs sur les maladies rares.

De quelle maniére les FSMR forment-elles les professionnels
en2021°?

Serious Game

MOOC
Mise en place de stages de sensibilisations pour les
étudiants

Formations spécifiques auprés d'étudiants (internes,
sage-femme)

Organisation de journées ou de réunions sur des
thématiques spécifiques

DU et DIU
Vidéos / e-learning |
Webinaires |

Articles [l

Participation/intervention dans des congrés [N

0 5 10 15 20 25
Nombre de FSMR concernées
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Pour laFSMR MUCQFTRIe groupe de travail Kiné» a travaillé a la réalisation de 7 tutoriels
associant animations et vidéos pour aider les kinésithérapeutes a mieudrpren charge les patients

de cette filiere Lesséquences organisées en Facebook live par la F&EURBphinxpermettent de
rapprocher les points de vue des médecins et des associations, ainsi que ceux des patients et de leurs
proches notamment en leur shmant la possibilité de poser des questions en direct dans un tchat.

Action 10.1: Attribuer des missions complémentaires aux FSMR par rapport a leurs missions
actuelles.

ActionsdsC{ aw O2y OSNWer:y i f Qh dzi NB

Développer la télémédecine

Développer la formation

Développer la communication

Mise a jour de I'état des lieux pour une évaluation des besoins

DFNIYUGANI £ S& O2yRAGAZ2Y A RQdzyS yy2y0S RALI
Mobiliser les dispositifs de coordination de la prise en charge

3 D D D> O

t 2dzNJ F YSEA2NBNI £t QS3AFfAGS RS fQFEO0Os8a | dzE a2Aiya $S
Mer, les FSMR sont incitées a étendre leurs actions dans ces territoires et &tgerirtans leur

dynamique globale. Méme si la problématigue principale rencontrée reste celle du décalage horaire,

les actiongen majorité numériqueLIS NY SG i Sy G dzy I 00s8a O2yiMarfue RSa L.
RCR A Yy dadx pipgiathmes devebconférercesou de formation. La plupart des FSMR integrent les
OSYy(iNB&a RSa {rBeNddds leps ROESdont R Q&yukxictl:ut varier (hebdomadaire ou
mensuelle).

[ S& C{aw 2yi{ Lz StINBHANI f SdzNJ OKI YL) R®R$ ®irA 2y Sy
exemple, la FSMR AnDRéires a constitué une commission transversaf@utre-Mer » pour mieux
accompagner les Centres en Outner dans leurs actions locales. Des événemenistenfiliére sont

dzZaaA YAa Sy LI IFOSsE 02YYS S RSYZ2yjaundes surQea NH | y A 3
maladies rares hématologiques, du 24 au 26 mars 202dterfiliere (MaRIH, MHEMO, MCGRE).

o Implication de la FSMR dans les réseaux européens de référgmnceSoutien de la
FAEASNE £t RSa OFYRARIFGdzZNB&a |/t X0

Toutes les FSMR maintiennent des interactions avec IEs &Rec qui elles sont en lieparticipation
a des réunions et aux actions NER participation aux registres des NERpartage de webiniaes,
LJdzo £ A OF G A2y RQI Njels@FioptaX3Un teB dbjRofifa Bopres aRostés ESMRest
RQIFYSEA2NBN) I O2fttS0GS SiG S Y2yAl2NAYy3I RS R2y
RWKFNNY2YA&dl GA2Y RSa& LdIeErdnieddSERN.; dz aSAYy RS& OSy dNE

La FSMRefiScienceparticipent a différentsvork packageR S £ Q9wb LOGKIF OF @ 5S5Sa C{ a
candidatures de leurs CRMR a deBlE@ReuroSphinxet FIMATH®arexemplg. En participant a tous
les groupes de travail, la FSMETECOB & i ( NB & | R.{Chadf deR I3 \grandst aRed w



thématiques (malformations maxillo etaniofaciales pathologies ORL, fentes labiales et/ou palatines
isolées ou syndromiques et anomalies dentaires) edD@®2 NR2y Yy S LI NJ dzy LINBFSa i/
dela Filere.

Quantt. { Qé&li dux maladies rares abdomittoraciques (ERNICASon4® meetinga Lillea été

organiséen octobre 2021 avec oncoursRS £ QSljdzA LIS CLa! ¢l hd / SG SPSYySY
en présentiel de plus de 70 professionnels et associations de patients permettant de nombreux
échanges etlesavancéssur les sujets degroupes de travail.

FSMR ERN FSMR ERN
AnDD{Rares |ITHACA G2M MetabERN
BrainTeam ERNRND MARIH EuroBloodNet et RITA
Cardiogen GuardHearth MCGRE EuroBloodNet
IthACA, EndoERN
Defiience |EPICare Mhémo EuroBloodNet
FAI2R ReConnet, RITA MUCOCFTR |ERNLUNG
eUrogen, RN
FAVAMulti VASCERN NeuroSphinx |ITHACAERNICA
FILFOIE RARHE.IVER ORKIiD ERKNet
ERN BOND, Endo El
ERN ReCONNE
FILNEMUS |EuroNMD OSCAR ERKNet
FilSLAN EuroNMD RespiFIL ERNLung
FIMARAD ERNSkin SENSGENE ERNEYE, ERN CRAN
FIMATHO ERNICA TETECOU ERN CRANIO
FIRENDO ENDCGERN




La FSMR lancé une enquéte auprés des centres expersomalies du développement et
syndromesmalformatifs & Malformations des membregpour estimer la fréquence et les causes des
ruptures du parcours de soin chez les jeunes patients atteints d'analialéveloppement en
transition enfant/adulte Cela sert aussi @censer les actions mises etace par les centres pour
favoriser la transition et la continuité du suivi (restitution des résultats le 18/11/2021).

9y LI NISYIFINARIG 2SO ' £t OAYSRE tF FAEASNE | az
AFAFS (G ljdzA LISNXSG RS LINRPY2dz@2AN) f QF O08a t RSa 2«
LI GASyda LINBaSyidlyd RSa RATFTAOdzZ 6Sa t O2YYdzyAld
motrices, dysarthrie, fatigue etc.). BRAND | a | T Ay | yiverS mdtéfidls Qdur éioffeRIE R
parc déja existant et géré par les ergothérapeutes de APF France Handicap, partenaire du projet. Cette
RSYI NOKS LISNXYSGGNI RS O02YLISyaSNI 0Sa RAFTFSNBydGa |
la communication et aingiour le patient de garder une certaine autonomie.

La FSMR a désiré renforcer la place des associations des patients dans la filiere. Les associations
de patients sont dans chacun des groupes de travail créés dans la filiere et dans les cellules
décisionnelles (COPIL et CODIR). En outre, les réunionsllaandgen aux associationsavec les
jdzZt iNB | 3a20A0A2ya RS LI GASydta RS fF C{aw 2yl
biannuel en 2021.

La Filiere a mis en place un GT dédié angences, piloté par le Pr Bergounioux et le Dr S
SegoviaKueny, directrice des actions médicales de I'AFRNEthon.

Au sein de la Filiere, le contexte national de la pandémie CO&/&xontinué a focaliser les urgences

autour de la prise en charge de@®VIEMmcp OKST £ S& YIFfF RS&a y SdzNRB Ydza Odz
réuni a une fréquence hebdomadaire ou moindre en fonction des phases critiques de la pandémie
notamment lors des périodes de confinements. Pendant cette période, un travail collaboratif a
continué concernantt Sa FTAOKSa -RQUaNHcSe/sOrda pfis2 @i dRarge des patients



neuromusculaires en période de COVID élaborée conjointement avec-TREXMhondestinée a tous
les SAMU en 2024 continué a étre utilisée.

Les prioritts du & LJ2 dzNJ HAHHKHAHO 2Y0G SGS OSYy(iNBSa adzNJ f
criteres de patients remarquables choisis dans les différents CRMR et CCMR en vue du déploiement
Rdz a@308YS RQAYTF2NXNIGAZ2Y yI (GA2Yy| ftertsldes{ditféeehtas € | LJ2
organisations de prise en charge des situations urgentes par CRMR /CCMR et la programmation de
nouvelles formations MNM a destination des médecins, IDE urgences SAMU comme la session a Lille
avec Filnemus/CHU de Lille/ CRMNM/SAMWMA éléthon pour 2022/2023 notamment pour

Marseille et Bordeaux.

Actuellement, le nombre de cartes d'urgences rédigées est de 14 cartes. En 2021, 4426 cartes ont été
délivrées. Les cartes sont disponibles pour les médecins des CRMR/CCMR sur demaiglesspécif
CAftASNB® !y OANDdzAG RS RSYIFIYRS | SGS YAa Sy LI
Sygo2ia OSNBR fSa OSyiNBao [ QI OlGdzar t AaliAzy RSa TAC

La Filiere @st aussi penchée surtlamatique de la douleur. Des réunions ont eu lieu avec les centres
anti-douleur afin de mener une réflexion suBrélioration de la prise en charged patient
douloureux. A des fins@iformation et de sensibilisation, des webinaires dédiés a la doyfatigue/

P4

[ C{aw aQSal AYLI AljdzSS I dzi2dzNJ RS fI t2A RS 0o
officiel (LOI n° 2021017 du Zao0t 2021). En effeyn article decette loi concerne les patients atteints
de variations du développement génitpldzA a2y i RS& YIfl RASa NI NBa RI
centres de référence maladies rares de FIRENDO. Plusieurs membres de la filiere (praticiens
hospitaliers ou associatifs) participent aux différents groupes de travail proposés par le ministére. De
plus, de nombreuses discussions avec les organes de gouvernance ont eu feli, aifj dzQl @S O f
associations de patients membres de FIRENDO.

Le projet de base de données commaae sein de laFMR appelée BaMaCoeur, est destiné
t £t QSyaSvyofS RSa //awk/ waw LI dzNJetftrBubles @Krgthfrie i A |j dzS &
cardiaque héréditaires ou rares. Chaque CRMR coording@uatera la responsabilité des données
entrées au nom de son réseau, mais la base est construite avec des items uniques et ensuite
EQSELX 2AGF GA2Y & OA &gjaléneft/al se deilBIV® R RAXNMIE  RDUSH O 1
R2yySSa Said RS@OSt2LIJJS RSLMzia wnmpX SG aqQSad L2 dzN

. I al | a&eéNiEclarée en base de sean 2020 pour le CRMR de Nantes, et en juin 2021 pour le
CRMR de Paris. Une période de tests del@lS RS R2yySSa | SGS ysoOSaal A



cours de laquelle différentes réunions du bureau exécutif se sont tenues. Ce travail impliquant
différents acteurs de la filiére a permis de valider les items a rajouter. A la fin des différents tests,
.lhal /@8N0 RSOfIFNBS Sy SyiNBLXG RS R2yysSSa t 1 [/
flI o0lasS yQldzaNI LXdza 060Saz2Ay RQsiNB Oft2Aa2yySSo

l dz O2dzNE RS f QF yY SS H moutar lafgémert|f moherdne darls fesi £ S
différentes pathologies de la filiere. En effet, huit projets de recherche soumis par les CRMR, équipes
de recherche, laboratoires ou associations de patients de la filiére ont été financés. Les sujets de ces
projets de recherche sont variés (Génétique, Biologique, Thérapeutique, Suivi des patients et Qualité
RS GASO® [+ FAEASNBS | S3FHESYSyld FAyFLyOS fF YAas
Marfan et Maladies apparentéege@istredans lequel les dorées sont entrées par les patiergsix
mémeg. Cette cohorte permettra de réaliser des recherches notamment sur la qualité de vie des
patients.

La filiere et le réseau ACT4AUSID ont été intégrés, en 2021, au comité de pilotage du
colloque « SLA et maladies du motoneurone : quelles pistes pour demain ? » organisé par France
Biotech, le réseau FCRIN OrphanDev et des associations de p&ieatse, la filiere FIEBLAMrganise
tous les ans 2 journées de Recherche consacrées aux maladies du neurone magteupantles
chercheurs et les cliniciens.

En 2020,d Guichet Uniqu&2M asubiunerefontsurda 2y Y2 RS RS T2y OlA2yySY
RS OS 3dzAOKSG Said RS OSyGaNrftAasSNI £tSa RSYFyRSa R
OSy(iNBa Dna O2yOSNYSasz f2NAIldQdzyS SiGdRS Sad AYyAdl

Début 2021, ua rubrique dédiée a été créée sur le site internet de la filiére. Elle permet de consulter

la procédure de fonctionnement (mise a jour et traduite en anglais) et de contacter le comité
AOASYUGATFALdZS LR dzNJ 2dzi S RSYI| y RSt aRrémotich piilicd QUA LI G A 2
académique (http://www.filiereg2m.fr/, rubrique Guichet Unique). En 2021, 15 études ont été
présentées au Guichet Unique G2M, dont 8 études observationnelles et 5 études interventionnelles.



La filiere NeuroSphinx favorise le continuum entre recherche fondamentale, translationnelle
Si Ot AyAldzS SO fSdzNE | LILX AOlFGA2ya RlIya fSa /wa:
initiatives. A cette fin, ellgoue un réle de définition, de prigsation des objectifs de recherche et
RQAYY20F A2y LJ2dz2NJ £ Sa YIfFRASA NINBa RS a2y LISNR

'y @FadasS FLIISE bt LINB2Sia RS NBOKSNDKS ' SiS 1y
surle Comité scientifiquele la FSMRLa filiére de santé madiies rares NeuroSphinx a publié en juin

2021 les résultats de son 2eme appel a projets, lancé en février 2021, pour soutenir a nouveau les
projets de recherche fondamentale, translationnelle ou clinique, relatifs aux maladies rares de la

filiere. 5 projet ont été sélectionnés.

Le dispositif START SNIBA OS ¢SNNAG2NAFf RQ! OO8&x esttn RSa w
RAALRZAAGAT ljdzA + LIRdzNJ 202SOGAT RQIFIYSEtA2NBNI Si
f QFO002YLI IySYSyid S Rdz a2Ay RS aNedrd8évdioppgryedtd LINB a S
aQlF3IA0 RQdzy RAALRAAGAT GQIOMT aOINK D2 Wit LRSAYRBIYPEF 21
aziya Si RS tQIFO002YLI 3ySYSyid RIya dzyS f23AldzS RS

START est quorté par DéfiScience, des Associations de familles et de malades, les Fédérations
employeurs (Alance Maladies Rares, Anecamsp, Collectif DI, Fehap, Nexem, Unapei). Il a été co
FTAYEFYOSS t (AGNB /ROSELIS NRIYISKAW HITAR YRS ettt ARSE NR ( S
fQlw{ !'w! Si& ftQ!'w{ L5Co®

PROJETSTART — PILOTAGE ET COORDINATION

Indicateurs
2018 2019 2020 U

Conception, pilotage
Lancement de la
phase expérimentale

= Supports de formation créés
Evaluation de * Nombre et secteur d’activité des acteurs formés
I"expérimentation * Nombre d’outils répertoriés, développés ou

Phase expérimentale réactualisés
IDF et AURA * Nombre de personnes formées

Modalités de déploiement en 2021
et au-dela précisées a I'issue de
Pévaluation

Sourcewl LILI2Z NI RQIFOQUGAZAGS 59CL{/L9b/ 9 H



La FSMR a relayé et soutguusieurs événements

- La communication de I'EFS pour la journée internationale des maladies rares avec la diffusion
du diaporama "Donner son sang c'est leur permettre de viarédquelleont participé des
malades de la filiere ;

- Linauguration de la plateforme de coordination des maladies rares de Guadeloupe,
« KarukeRares ;

- La conférence en ligne du CHU Grenoble Alpes "Les maladies rares, de la naissance a I'age
adulte” ;

- Le webinairetransition maladies rares inter filiéres ;

- Le webinaire organisé pour la Journée mondiale de la thalassémie (mai) par la Fédération des
associations de Malades Drépanocytaires et Thalassémiques SOS GLOBI, en partenariat avec
le centre de référence adultge Lile.

La filiere continue de partagesur son site et suses réseauxes webinaires du réseau
européen ERKMNui sont publiés tous les 15 jours et auxquels participent des membres de la filiere
ORKIiD. Ces webinaires permettent aux médecins européens de se forme@eR A Y T 2 N S NJ & dzN
YFEFRASAE NBYFfSa NINBasx fSa LINJudeSdget. Sy OKI NHSa Si

Le répertoire des maladies respiratoires rares initi€ en 2020 par la chargée de mission
WSOKSNOKS S F2NXIFGA2y | SGS SiS gfiaaes Hoor,pour8m | @S C
pathologies rattachées a la RespiFIL. Pour ce faire, différents experts des CRMR et CCMR ont été
contactés. Ces textes respectent tous la méme trame et sont illustrés conformément a la charte
éditoriale de RespiFIL. Ce menu sera enrichifaufRSa ' yy SSa LI NJ £ Sa RSaONX
prises en charge par les centres de la filiére.

La FSMR a enrichi la rubrique lancée en 2020 dans la newsletter de la filiére et sur son site web
dans laquelle sont mis en lumiére des parcours professionnels atypiques de patients atteints de
maladies rares sensorielles. Plus de 10 témoignages ont été publiés en 2021. Par ces témoignages, la
filiere souhaite présenter des personnes atteintes d'un heao sensoriel qui ont pu mener une
carriéere professionnelle et ainsi ouvrir le champ des possibles pour ces patients aet gErfois
désorientés quant a leur avenir professionnel suite a I'annonce du diagnostic. Un livret sera publié fin
2022 recensantes témoignages ainsi que des ressources pour orienter les patients atteints de
handicap dans leur parcours professionnel.



! f Q200K aA2y RS &l W2dz2NYySS DbliAz2ylfSEéor y2d
mises en ligne sur le site Internet de la FSMR. Ces pages sont pourvues de 92 illustrations médicales,
élaborées spécifiquement en collaboration avec une illustratrice scientifique, de textes vulgarisés, de
documents et de ressources expliquant lesforahations, leurs traitements et le parcours de soins.

Pour les enrichir, la FSMR développe en lien avec les professionnels de ses Centres et ses associations
RS y2Y0oNBdzaSa NBE&YX2 EZNINS (RSN YOIN2NIKIdINERigSactiGhA RS2 & =
RSo6dziSS Sy FAY RQFYYSS HanumI LINBYRN} RS f QI YLX Sd

Création debourse pour les juniorénternes et CCA) des CRMR et CCMR qui participent a un
congrés international afin de faciliter la mobilité et la représentation des jeunes francais aux
événements européens et internationaux en présentant des travaux sur les iemladres
inflammatoires de FAIZR.

Des liens sont renforcés avec les ¢ D O NBLINBaASy il yia RSa +aaz2o0Al
Skin) aveca présenclR Sa NBLINBASY (I vy i & daRHsPAG (BRSKIt).A 2y T NI Yy el A

En 2021, la FSMR a aidé le réseau européen de référence ERUHEpR AN Reference Network
for rare Inherited and Congenital (digestive and gastrointestinal) Anomalieaduire erfrancais YO
Sy Fy3atlrAado n @ARS2a RQAYF2NNIGA2Y t RSAGAYFGAZ2
dza 2 LK 3ASYySa Y | OKFfFaASsI RAEAF2ILIKA AGAYSE 3 dzE32NUIK/TRFAAN
FGNBAAS RS fQdza2LKIFIASOP

Le comité de pilotage de la filiere a choisi de traduire le site internet marih.fr et detis@ns
les vidéos expetJ- G ASyGa Sy Fy3atlrAa FFTAY RQAYF2NNSNI fSa
maladies rares en France amment sur les centres de référence susceptibles de prendre en charge
des patients étrangers en France) et leurs connaissances sur les maladies rares -immuno
hématologiques.


https://www.fai2r.org/filiere-fai2r/commissions-de-la-filiere/pedagogie/#anchor2

La FSMR a initié une information auprés de ses membres concernant des appels a projets (AAP)
recherchevia la neveletter et le bulletin de rechercheLa filiere a mis a disposition un guide
méthodologique visant a aider les acteurs de la filied#poser des projets nationaux et européens.

Un catalogue des AAP sera disponible pour tous les membres de la filiere en 2022.

4 associations européennes de patients dont Vaincre la Mucoviscidose ont collaboré avec CF
EuropeLJ2 dzNJ f I YOSNJ t QSRAGA2Y | yydzSt S Raopéad Yourglj dzS S
Investigator Meetiny Ce colloque se déroule sur 3 jours a Paris et rassemble des jeunes chercheurs
de toutes nationalités.40 participants ont ainsi été sélectionnés par un comité scientifique
international pour y participer. La Filiere MUCCC ¢ w & Q S ddidesNaFgadiaie®sOeK Sera
associée en 2022 a cette manifestation.

Les registres européens EURReCa et BOND de la FSMR ont été fusionnés afin de mettre en
commun les donnéedisponibles En 2021, la filiere a participé activement au développement de 2
Y2Rdzf S& ALISOATAIdzSax OSft dzA & dzNJ flSadtieatidy PIKIPRHIK I G S Y.
related protein signaling disorder (iPPSD)



La crise épidémique de lacoviddp | O2 y i A ¥ dzS LesRBMBsd sont gfgaBsBesrt N H M ©
fonction de ce contexte.

1- Communications régulieres a destination des patients et des aidants

Les FSMR ont continué a actualiser en continu les pagesommandations et informations
utiles» sur le Covid sur leurs pages internet. Elles ont aussi diffusé les différentes communications
les recommandations de prise en charge Orphaeetles procédure DGS sur les situations pour
lesquelles une vaccination amtbvid est déconseillée. Leur présence sur les réseaux sociaux a
notamment été renforcée dans un souci de couverture des questions des patients et aidants. La FSMR
Filfoie a réalisé uneeile RS a LJdzof AOlI GA2ya RSa aRaOAGRSWBERS al O vy
recommandations COWDD. La FSMR ElLLANa continué & communiquex distance avec sesifents
en période Covidrace au renouvellement de son systeme ChatBot

2- Traitements et recherche

Certaines FSMR ont répondu a plusieurs enquétes concernant laX8mmP021. Les réponses a
cSa SyljdzsiSa 2y i LISNXYAA | dzE TFTALASBDRKNERBMIFUFEA Yy SNI
SY Hnuwm fl HS8YS 9yldzsiS AYGSNyradAzyrtsS / h+L5 {2
f QSLIARSYAS &adzNJ £ S&4 KIFIoAddzRSa RS az2YYSAtod /SGasS ¢
par des chercheurs de plusieurs pays. Des FSMRpubilté des publications en lien avec des
pathologies rares et de la Covi®. La FSMR G2M a lancé une étude clinmiea R2Yy G f Q2062
RQSOI f dzSNJ f QAMisir@MHM S I8BNI Dhé K3y 2dz y2y RS f I
aux traitements)

SO
Y I

3tk NOD2dzZNAR RQFOO2YLI IySYSyid RSa LI GASylda SiG RS:

I 2y OSNYFyd tS&a LI NO2dzZNA RQFOO2YLI 3ySYSyid RSa
organisée avec les contraintes de la pandémie. Ainsi les CRMR des FSMR oet ge€dibtocoles
R QI O de®rissen charge spécifiquedors de la crise sanitaire. Les FSMR ont ensuite eu des roles
de relas auprés des associations de patients et des patients pour informer sur ces différents
protocoles. De nombreuses réunions thématiques ont pu aussi étre organisées, notamment sous
format de webinares



1- Développement des outils en ligne

[ QdziAt Aal GA2y RS& 2 dziA fedpar Baypantémid yiSla Covidk 2a8i S Y Sy i
visioconférences ont permis de maintenir des liens entre les FSMR, les associations de patients et les
patients euxYs YSa® [ Sa w/t 2yd R2y O Lz O2y Ay dzZSN® [ QI \
outils.

22WwSIf A&l GA2Yyad RQSYIldzsiSa LI Nt C{ awlojadmeéésQ2 NBI y
et en cours)

Les FSMR ont mis en place des enquétes dées 2@23tination des CRMBOMR/CRCGpour
recenser les cas de COVID chez des patients atteintsidelims rares etuivispar les centres labélisés.
Cela leur a permis de recueillir des informations anonymisées sur leur prise en charge. En 2021, la
plupart des FSMR ont continué les enquétes pour améliorer leurs connaissances des stratégies
RQFRI B[ BK2Yylidzs iSa YSySSa LISNNSG G Sehimunications YY Sy
(publication de recommandations propres a certaines pathologies), et de mieux accompagner leurs
patients lors de visi@onférence et videursréseaux sociaux déeursnewsktters.

Les FSMR ont aussi développé des actions diverses en lien avec{ad0@woigt la FSMRAVA
MULT] une partie de son personnalaidé a la prise en charge des patients ou des équipes soignantes
(notamment la psychologue), le télétravail a été développé et est toujours uigant a la FSMR
TETECQUune plateformeR QA YLINB a4 &4 A 2y 3D5COWD dzété risg el placebur
concewir, valider, fabriquer et distribuer le matériel urgent nécessaire a la gestion de la GOy
f Sa a2 A JkFrance&lled éntref altres, développé des applications pour les malformations
de la téte, du cou et des dents.

La synthése des actions réalisées par les 23 Filiéres de santé Maladies Rares a été rédig
mission Maladies RarelaRA NS OG A2y 3IASYSNI S RS f Q2FFNE
prévention Cette synthése a été proposée aux 23 FSMBzNJ NBf SOG dzZNB = OS
t 84 NBG2dNE S3 NBYINJjdzSa RSa C{awd [ QFFSVME
seules demodifications de form@our homogénéiser les différents rappoots été apportées

Nous remercions kanimateurs et animatrices de FSMR ainsi que les chefs et cheffes de pr
et de mission qui ont contribué a la rédaction du présent rapport
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N “ Anomalies du développement et déficience intellectuelle de causes r

AnDDI-Rares

CL/ 19 5QL59b¢LCO

Animateur: Pr Laurence OLIVHERIVRBaurence.faivre @chudijon.fr
Chef de projet Laurent DEMOUGEQdurent.demougeot@chudijon.fr
9iI 0t A &aS Y SGHU DijRQI4 erRad Kdffarel 21079 Dijon

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

ORGANISATION

Le coordonnateur général de la filiere AnERares est le Pr Laurence Oliviaivre du centre de génétique du

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

La filiere estadministrée par urcomité de pilotage(CoPil) se réunissant tous les trois mois afin de définir les
orientations et les actions de la filiere. Elle possede égalemenbmité de gouvernanceen charge de prendre

des décisions urgentes.

La filiere AnDDRaes est organisée autour dé axes et 6 commissions transversalespliquant la mise en

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

Si RQdzy 3ANRdzZLIS RS (NI @I At atio® gtae chargi deRrfission® DINBEvEIlgsh | v ( &
élections des associations membres du Comité de Pilotage ont été organisées en mao@0d9e durée de 4

ans : 3 associations élues titulaires.

Par ailleurs, une organisation a été formalisée entre legds AnDDWI NE& S 5STFA{ OASYy OS | Ti
interactions. UnO2 YA ' S R @dmpas&aNdirin@ $les deux animateurs, des deux chefs de projet et du
représentant AnDDBRRares aux comités stratégiques de DéfiScience ainsi que du représentedti&rafe au

/2t Af WONEAEBRLAS NBdzyAld Fdz Y2Aya dzyS F2AiAa LI N aSySaiN.
LX dz& NB3IdzZt ASNBX £S48 RSdzE OKSTa RS LINB2SiG NBIfAaSyd dy

2dz RQI dzi N2 yIOSNE/SYSES 4 NJ £ Q2 NRNBE Rdz 22 dzNXp

PERIMETRE

La filiere AnDBWI NSa & Q2NHBFYA&S Fdzi2dzNJ Rdz RAIF3Iy2a0A0% Rdz adzA
développement somatique et/ou cognitif. Les anomalies du développement représentent un vaste groupe de

mat F RASa NI NBa O6SYy@ANRBY p nnnd S LI NF2A& (GNBA NI NBa
génétique. Elles peuvent associer des particularités crfat@les, des malformations viscérales, un retard de


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

croissance staturgondéral, un retad psychomoteur, des troubles des apprentissages, des troubles du
comportement et/ou une déficience intellectuelle.

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,utes étiologies confondues. Ces pathologies présententcégactéristiques
suivantes

Un diagnostic souvent difficile, qui requiert I'expertise clinique et biologique d'équipes entrainées.
OYPANRY pr> RS& LI GASylGa ydJagioSiyadoniqua, Se/qiiimpaddidesSt t SY S
réévaluations régulieres et un investissement majeur dans les technologies innovantes de séquencage a
haut débit pangénomique

Une prise en charge multidisciplinaire coordonnée, souvent lourde, dépendant largelaesttuctures
éducatives spécialisées, rééducativegdicoéducativeset nécessitant de nombreuses interactions avec

les partenaires extrahospitaliers ;

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

Une recherchede qualité, permettant d'améliorer les connaissances sur I'épidémiologie, I'histoire
naturelle, la physiopathologie grace a des études de cohortes nationales avec en point de mire des
solutions thérapeutiques tant attendues.

COMPOSITION

La filiereAnDDiRares est composée de
6 Centres de Référence Maladies Ra(ERMRgEoordonnateurs de20 CRMReonstitutifs (dont 2 dédiés
aux anomalies du développement des membres) 28l€entres de Compéten¢dECMR dont 11 dédiés
aux anomalies du développement des membres)
38 laboratoires de génétique moléculajiet laboratoires de diagnostic cytogénétigae32 équipes de
recherche;
Plus de74 associations partenaires
ny dzyAidisSa RS Fdziz2L) (K2t 23AS

Figure n°l Cartographie des centres rattachés a la filiere AARdIES

i;**
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Anomalies du Développement . Site coordonnateur Sites constitutifs CCMR

Malformations des membres Sites constitutifs CCMR
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ACTIONS ISSUES DU PNMRS3 REALISEES PAR

LA FILIERE AnDR&resEN 2021

1 OGA2Yy MdH Y { GNHzOG dzZNBNJ £ Q2 FTNB
S

Al3Ay28GA0 3ASYSGAl
' SO y2il YYSy(d f QI LJILJza RS Q! 3 £l

.A2YSRSOAYS

{ dzA @A RS f QS @2t dguedang lesRabordtode? defaNikere Briliénayee I&siévolutions

des préindications du Plan France Médecine Génomique (PFMG)

arhaS t 22dz2NJ RS fQlyydza ANSB RSa oA2ft23Aa03Sa RS I 7
Mise a jour des bilans proposés par indioati

CNF @At SO tQlF3ISyO0S RS I 0A2YSRSFRWS NE2 ®RQI gy $ &
NBYRSYSyid RAIFIy2a0GA1dzSE RStFA RS NByRdz RS NXadz il
al AyiASy RS t Ql Oi xe AnDBVaRaftet ARGDRtbizMé RS I+ FAf AS

' OGA2Yy M®o Y S5STAYANI SG 2NHFYAASN £ QF O0s8& FdzE LX | GS7F;:
«5SFAYANI SG YSGGNB Sy LI I OS dzy RAALRAAGATF RQlI 00s8a Sy
RAIFIdy238GA0 RSa YIfFTRASa NIXINBa Sy aQl Lldz2lyd adzNJ €t Y
O2y OSNIiF A2y LI dZNARAAOALIX AYFANB ow/tuv RQlIY2yd SiG RQ
directement les CRMR et les laboratoiregérétique moléculaire:

Afin de faciliter les prescriptions

Bondy

Ouest roncien g O suite a la sélection de la piédication de
& P 2 la filiere :
Necker rousseau .. .
il e S o Maintien du support pour la mise
® 4 Guadeloupe

en place de RCP locales / régionales des

.lco e centres de la filiere comme RCP de
S len ... prescription auprés deplateformes (voir
2 ° image cidessous)
) S ) Maintien de I@rganisation avec
4 e un contact centralisé pour la déclaration
c;wmommand B des RCP et des prescripteurs auprées des
® .0 o:mme pzlaAteformes et du pIan,A la mise a jour de o
SaintEtienne 0Sa w/tz tsa oaflya RS LI

Saint-Denis

0 5AFTFdzaA2Y RQAY T2
spécifiques PFMG202®ur diffusion de
fQAYTF2NXYIFGA2Y | dzZLINBEA RSa
filiere ;

Réunion

@ Organisation loco-régionale pour une plus grande réactivité, avec possibilité PartICIpatlon au groupe de travall
de recours interrégional en cas de besoin R Q }\ y- u S N\]:F I O S t b awo K t C a D S l
RCP Réunion de concertation pluridisciplinaire ) ,
, . s o travail du CAD en tant que représentant
@ RCP de prescription déclarée au laboratoire France Médecine Génomique SeqOIA i s
@ RCP de prescription déclarée au laboratoire France Médecine Génomique AURAGEN Intel’flllel’e
Participation a la réunion
R QS O KFBNRZPEMG2028u 29/03/2021

Participation a la phase pilote des RCP génomiques



Action 1.4 : Mettre en place un observatoire du diagnostic.
«Les FSMR contribueront a la mise en place de ces observatoires du diagnostic qui se déploieront au sein des
comités multidisciplinaires de chaque FSMR.

[ FyOSYSyid RSa LINRa2Sia RS f I-RafeS@Erdp@nseR QAQF LI YSEA 2y LB
2020 Errance et impassiiagnostiques
0 /I NI2dzOKS 3ISYy2YAljdzS Y YAAS réaysatibdfde @ prenefedzy I NP
GN¥ YSE Sy O2ftl 02N GA2y SOUONBAGS | O8idesktt . b5aw
réunion d'échange (23/03/2021). Validation du Cartouche en juillet 2021. Participation a
f QS@2t dziA2y Rdz / I NI #téz0d s intadfazeHyggh®t Shige GleS NBMLIS NI 0
FMG AURAGEN et SeqOIA (réunion du 28/10/2021 puis relecture des propositions par le
INR dzLJS RS (NI @I A t-ilicred ) ersion ffials vud@akouche Gér@migué S NJ
validée en mars 2022.
o Projet rétrospectif et prospectif, divisé en 3 wepackages, qui apportera des informations
LISNIAYySyiadSa adzNJ fF ljdzSaidAaz2y RS fQAYLI aasS RAI 3
de génomiquedétails en 1.7.

Action 1.5 : Organiser et systématiser Ie&unions de concertation pluridisciplinaires.
58A0NALIIAZY RS tQ2NHIYyAal A2y S Rdz y2YO0NB

RS NBdzy A2
FSMREIEmentRSa ONRA LJGAFa RQdzy 1 0O084& SldzadlotS £ QS

ELISNI A &

{2dziASy t f{ Q°pomankdidnlddsKiduitside RGP p® ét gast de génomique au sein
des CRMR/CCMR (voir action 1-8essus)dtat des lieux dunaillage national de RG€alisé en 2019)
wSOSyaSYSyid RS& 0Saz2Ay dacqiisitiorid2 dmitiin@éfiquShareConfréfdil NS & R
(en remplacement d@GCS SARA) poeut RChationales, (inter)régionales et méme locales
o aAdNIGAz2y RS I w/t yridA2ylrfS YSyads$SttS RS ¥Fadz
(début 2021).
0 Création de 12 RCP en moins de 6 n@dis It Q2dziAf { KI NS/ 2y FNBENB b |
utilisateurs sont trés positifs.
o tFNGAOALI GAZ2Y | dzE NBdzyA2ya RS NBTfSEA2Y L2 dzNJ
des besoins des utilisateurs des différentes

Action 1.7 : Confier aux CRMR,@S O f QI LJLJdzA RS&a C{awx fI O2yaidAaddzirazy
personnes en impasse diagnostique a partir de la BNDMR.

O05STAYAGAZ2Y RUFINBNB& RS RSOA&AAZ2Y LRdzNJ £ S RAIFIIy2aGA0
chaquefiliere).

«[ § NBSEIFYSYy RSa R2&aa4ASNBE RSa LISNE2yySa YItlIRSa Sai
connaissances et des technologies. Il permettra de réduire les pertes de chance en termes de prise en charge. Il

est particulierement importardu plan diagnostique.

wSLRyasS t tQFLIISt [9 HaAauwAa 9NNIXyOS S AYLI &aasS RAFIAy2ad
Mise en place du cartouche génomique (détails en 1.4)
Projet rétrospectif et prospectif, divisé en 3 work packages, qui apporteront des informations
pertinentes sur lag8ad A2y RS f QAYLI &aaS RAIFIy2adGdAljdzS Sa QI
génomique :

o WPLEtdeNB (G NRALISOGADSS S LINPALISOGADGS adNI £ S& &Ad
G§SOKy2t23ASad [ Q20 2S5 0l ARares, §eNdprEndre s dasSidrs/surRSa 0OS
ASYIAYS GANBS Idz a2NI RS fQlyySS nasnsans Ol @y



RAIFIIy2340A0X RQSOF f dzSNJ f SdzNJ LI NO2dzNE | LINBa OS{
diagnostique avec accés aux nouvelles technologies. La méme démarche initiale sera réalisée
sur les dossiers sur la méme semaine tirée au sort en 2022aaees direct au génome (via
tCabDo®d /SGGS SGdzRS LISNXYSGGNI RQlFEylFf@asSN £Sa L
f QS@2tdziAzy RS& aAildda GAz2zya RQSNNIyOS Si RQAY
f QOAYiSNEG RSa y;2dz0SttSa (SOKy2f23ASa
o WP 2 : Révaluation des variations du nombre de copies (CNV) de signification inconnue
sporadiques (VOUS) de grande taille (de plus de 1 Mb) obtenues depuis le début des analyses
en analyse chromosomique par puce a ADN (ACPA) sur le territoire, en partenarid avec
réseau Achrd dzOS® [ Q2062SOGAT aSN} RS NB@G2ANI £+ Ofl a
et optimiser le diagnostic, mais aussi pouvoir rechercher une autre cause pour les CNV restant
Ot aasa Sy =+h!{ 2dz NBOf | asiafanalygyde géhomebuNast I LINJ
plateformes PFMG
0 2t o Y {2NIANI RS fQSNNIyYyOS Y2tSOdzZ I ANBX Sy LI |
des analyses avec les nouvelles technologies pour des patients présentant un phénotype
syndromique cliniquetypique (ex: Syndrome de Kabuki) mais dont les tests moléculaires
effectués sont revenus négatifs (ou 1 seul événement si récessif), avec une forte suspicion
RQFEy2YFEtAS y2y SE2yAljdzS dz aSAy RSa 3I8ySa RQA
0 Rédaction du protocole et des documents aBn6a RS& o 2t oy23GA0Sa
consentements, etc.) et dép6t du projet global au CPP en juillet 2021. Premier passage en
commission fin octobre 2021, rapport officiel recu le 22/12/2021 avec acceptation sous
réserve de modifications mineures des @& RQAYF2NXI A2y d wSLIR2Yy a:
06/01/22. Acceptation officielle du projet par le CPP le 24/03/2022.
0 Recrutement des 6 ARC/TEC (1/centre de référence coordonnateur), réunion de présentation
des projets a tous les centres de la filiere (27/022Pet lancement de la préélection des
LI GASyida OFYyRARFIGa&a RIya tQFrGiSydS Rdz NBG2dzNJ R
o tFENIAOALI GAZ2Y t fI NBdzyA2y RS adzi@aA RS fQhoas

Action3.1Y 5SLJ 2ASYSydG RS tF .b5aw RIFIya fSa /wawk/ w/k// a:
hospitaliers.

- Recensement des maladies et identification des patients

- Intégration du set de données minimum maladies rares

- Formation a la saisie de données

-1 834 dzNBNJ f QAYGSNFI OS OSyiNBa k .bb5aw

- Harmonisation des pratiques de codage

Soutien a la migration vers BaMaRa et formation a la saisie de données dans BaMaRa

Mise & jour d'un document en ligne de codage des donnéksa | wi | @S O f S& -Rare§S OA T A OA
Si RS I Fdzi2L) G6K2t23AS> GNI@IAf adz2NJfF YAAS Sy L
Poursuite de I'élaboration des standards reposant sur l'utilisation d'une nomenclature unique des
maladies du développement, établie av®rphanet

Suivi du déploiement de BaMaRa par site en fonction du calendrier de la BRDMR/i du

déploiement du set minimum de données maladies rares dans les dossiers patfemsatisés ;



EcritureRQdzy | NI A Of S aOA Sy ( A &pldjtatieh dNEBHISES yet GEMARA §&vec mn |
f QSljdzA LIS RS fF . b5aw L}RdzNJ dzyS az2dzyAaaizy Sy wHAaHnN
2020;

Déploiement du mode connecté pour la saisie dans BaMaRA dans les centres concernés

Participation aux réunions da FSMR DéfiScience concernant le guide de codage de la DI;

Report de la création du guide de codage du Cartouche génomique suite a la modification de la version
FAYLFIES RS 2dzAttSG Hwnum 0Sy tASy I @SO f8MG GSNERLIS
AURAGEN et SeqOIA).

«5A48LR2 &SN RQdzy Sil G RSa&a fASdzEZ NB3IdzZA ASNBYSyYyid YAa bt 22
traitements non médicamenteux) proposées aux malat#es le traitement des maladies rares

1 OGA2Y nom Y | GAftAESNI RS Fle2y LXdaA adeadasSyldaldzsS €S
RQF OOSt SNBENJ f QSYNB3IAAGNBYSyi RS&a YSRAOIYSyida Si R

Travail avec les associationS,ELISNIi 4> 02N} 2ANBa Rlya tS odzi RQl Os
LINE OS&aadza RQS@lItdzZ G§GA2Yy RQlIY2yd RS tF 1! {®

Non concerné a ce jour, mais la filiere amorce un gros travail de formation des professionnels autour de la
guestion thérapeutique et MPar le biais de formations spécifiques, dont le DIU essais thérapeutiques et
maladies rares.

Action 4.2 : Créer un observatoire des traitements placé au sein des comités consultatifs multidisciplinaires
RQS@OI fdzr iA2Yy 0632 dz@SNY | yfi8e do siaNdnakzke®aredh £ 0 R ya OKI |j dzS
wSdzy AN RSa AYyFT2N¥IGA2ya Si RAZASYAYIlIGA2Yy &adzNJ t Sa NI

cfF02NFGA2Y RQdzyS SylijdzsidS Sy LINISYFNAFG @SSO f ¢
(AFGC) afin detaliser un état des lieux des thérapeutiques prescrites au sein de la filiére (relecture au

sein du groupe de travail en 2020 pour un lancement en 2021). Une liste de 42 traitements a été déclaré

par les membres de la filiere avec les modalités de pretson (AMM : 36%; Hors AMM: 38%; ATU:

26%).

Les prescriptions au sein de la filiére sont surtout réalisées par les pédiatres des CRMR/CCMR, ou par

les spécialistes avec lesquels le CRMR interagit. Afin de pouvoir avancer sur cette question, la filiere a

lancé un programme de formation et mis en place un groupe de travail regroupant des généticiens, des
pédiatres et des pharmacienétailsen 4.3)

Action 4.3 : Générer des connaissances en vie réelle pour renforcer la connaissance des médicaments
bénéficiay i’ RQdzyS ! aa LJ2dzNJ dzyS 2dz LJ dzaASdzNE AYRAOFGA2Yy & RI
place une organisation nationale du suivi en vie réelle des médicaments.

{ CIF@2NRAASNI f I NBISIORYI2IVAMIjWZSRQ RddzRRIBS G¥imRBaiCcadiger d@sA S NB S f
R2yySSa LJ2dz2N) G2dza £ Sa YSRAOFIYSydGa RAaLRalyd RQdzyS ! a
dispositifs médicaux pertinents ». (Recueil de données par les CRMR, CCMR, recueil de données RTU/ATU,
exploiter les données@dzSA f f ASa LI NJ £Sa YIflIRSa SiG tSdz2NA FlYAffSa

[ QSYlj dzs (:FSS &0adzdS SI OWWS NI A & RQARSYGAFASNI £ Sa& LINI G Al dzé
génétique La filiere AnDBRares réfléchit actuellement ataitementslj dzA L2 dZNNR y i T A NB
suivi en vie réelle lorsque IBNDMRaura déployde Cartouche Traitement.



Action 4.4 : Mieux encadrer les pratiques de prescriptions h&akéM
«h NBFYyA&lLGA2Y RQdzyS SylidzsisS O2yFTASS | dzE FTAfASNB&a RS a
maladies rares (CRMR/CCMR/CRC) permettaptélentifieret prioriser les indications et spécialités candidates a
une RTULb.

[ QSYlj dzs (162 a@armiisSds Sy

0 Recenser 42 traitements ainsi que leurs modalités de prescription (ABB#%; Hors AMM:

38%; ATU: 26%)

0 Mettre a jour des essais thérapeutiques menés au sein de la filiere
aAhasS Sy LXIFOS Rdz INRdzZLJS RS GNIY @I Af LI dzZNARAAOALI Ay
des généticiens, pédiatres, pharmaciens, (pédo)psychiatres, neuropédiatres. Choix de 4 traitements
jdzZA FSNRyYy Ul fQ202S0 R SesHiRle dapsdlds tidéasyexpiR&iveF (ncur s & LIS O
conditions de prescriptions, basées sur la bibliographie et les pratiques courantes, etc.). Ce travail fait
fQ202S0 RQdzy &d4dz2Si RQdzyS (KsaS RS LKINXYIFOASO
Ouverture duDIU essais thérapeutiques en maladiearespiloté par AnDDRares et FAI?R (rentrée
2021/22). Financement de la formation pour les médecins des CRMR souhaitant se former a ces
guestions (avec une limite de 40 inscriptions sur 2 ans).

Action5.2Y O2y a i NHzZOGA2Y RS fQowt S LINIAOALIGAZ2Yy RSa Sld:
6wSOSyaSySyid RSa /waw SGRMS& C{aw AYLI AljdzSa RlIya fQ9)

ElaborationR Q dzy’ LINE 3 NdarvingSDidgrdstiSdes maladies raresavec une orientation
NBEOKSNOKS RIya S OF RN&iseRbplate@9 giphii daStiawil, We réuiidn t NB 2 ¢
de travail mensuelle & partir de septembre 2019 pour une mise eBlig8y H A H M BEMDOC & QF A G
mis en ligne. 4000 participants de 140 pays se sont inscrits, avec une audience large (étudiants,

LINy AOASyasr OKSNOKSdzZNAZ LI GASyda FyR NBLINBaSyidl vyl
diverses communidans affichées.

Communication au sein de la filiere des contours du projet et des AAP.

Réponse de CRMR de la filiere a certains AAP.

Action 5.4 : Lancement d'un programme francais de recherche sur les impasses diagnostiques en lien avec les
initiatives européennes UDNI et SohRRD

Recensement des équipes de recherche ciblées sur la question des impasses diagnostiques
{ dZA @A RS& SljdzALJS&a Ol yRARFGSa LJ2dzNJ f QF LISt £ LINB 2SS
Financement du projet MultiOmixCare, porté mhiférents membres de la filiere

«/ NBSNJ RSa GSYLA RQIOO2YLI IySYSyd LJ2dzNJ LISNY SsacieNE £ £ Q
de mieux encadrer et adapter certains moments clés du parcournaeasles et leur apporter une information

FRELIGSSS LINPINBAAAOS SO NBaLBOGdSdade 'yS Hiadyidrzy L
Sy Ola RQAYLI&aaS RAFIAYy2a0xARdBGS® hRNEBHYANNINIGABA 2 A G dzk



NHzLJG dzZNB Rdz LI NO2dzNAE® LYy G SAINBNI Fdz a2Ay RSa LINPINI YYSa
plus actif et autonome dans sa prise en chasge

Action 7.1Y 5S@St 2LIISNI f QAYTF2NNI GA2Yy LJ2dz2N] N&EigtahedS GAaA0
(Communication sur et au sein de la filiere).

Au sein de la filiere
Mise a jour des annuaires sur le site de la filiere
Diffusion des comptes rendus de réunid@oPil 18 mars 2021, 17 juin 2021, 16 septembre 2021, 16
décembre 2021, AG I®vembre 2021)
alAYyGASY RQdzyS O02YYdzyAOF A2y a2dziSydzS LI NI Ay¥F2ft S
aliasS Sy LXIOS RQdzy tAGNBG RQIOOdzSAt LIRdz2NJ £ Sa yz2
ROAYTF2NNIFGA2ya LJ2dz2NJ £t Sa aa20AldA2ya RS 1 FALASN
Optimisation dela qualité des échanges au sein des CRMR,-CRMR, entre la filiere et les
associations, etinteFAf ASNBE& O0R2y(d LI2dzZNEdzAGS Rdz O2YAGS RQAY
Travail avec les CRMR en vue des changements de coordonnateurs, et tramsmessidossiers
complets a la DGOS
c8YS 22d2N)¥ySS RQSOKIy3aSa LX-Rank Rjkudi@d\noderibyel202NBa RS
{2dziASy t fF YAAS Sy LIl OS RQdzyS RSYI NOKS | dz
procédure et grille d'évahtion adaptées aux services de génétique

£t
tA

Sur la filiere
LYF2N¥VIGA2y RS& GNIGldzE RS fF FTAEASNB S asa I O
ROhNLKLI Yy Sio
0 Actualisation du site Internet (17 000 utilisateurs et 55 000 pages consultéx32dn, du blog
(107 articles publiés, 3200 pages consultées par QB0 utilisateurs en 2021), des réseaux
sociaux (9 000 abonnés Facebook, LinkedIn et Twitter) et de la chaine YouTube (1100 abonnés,
120 vidéos, 111 000 vues)
o tfFl1jdzSGGS R Qdsyridphlas ladidn®ANDRRGZENI021
0o t2dzNJ fF W2dzNYySS AyidSNYyFrdAzylrtS RSa YIrflIRASaAa N
RS fI LJAS§OS R8aViKkcadideNSaindd mih)etNiBbatNa ligne avec des
médecins, deNB LINB &Sy Gl yia RQlFaaz20AldA2ya RS LI GASYG:
LI NIIAS RS f QSljdzA LIS RaibafFeh figied destinatign@@diadSplict n Hm Y
9 mars 2021 : ciréébat en ligne dédié aux classes de lycées
Information su la prise en charge des maladies rares du développement
o tdzof AOFGA2Y RQHNIRKOGE Sa RIya €S
o Poursuite des films syndromesréalisation de la vidéo sur Ieyndrome de Noonaret
démarrage de la vidéo sur le syndrome Kabuki.
CNI OFAf RQAYF2NNI GA2Y | dzLINBE & SO | SO £S48 NBASIH dzEY
o Partenariat FSMR Maladies Rares InfServices College Médecine Générale
o Poursuite du partenariat avec le dispositif Handicaps rares au niveau national et régional, avec
ft Q2NHIyAal A2y O2y22AyiS RS O2tt2ldzSa SiG f QAYL
sur la déficience intellectuelle le 21/09/2021.
o Coordination aec les acteurs du parcours de soins et de vie : collaboration avec de nombreux
F dziNBa | OGSdzNE o69wlwX /bwlwX da20AFGA2yax abt
o Participation aux travaux de la Communauté de pratigiipdepsiest handicaps Bretagne
Pays de la Loire : matite de sensibilisation aux épilepsies dans les écoles.
o Participation aux travaux intdilieres sur le document complémentaire de transmission
ROQAYF2NXYIGA2ya £ f1 a5tl Y SELSNAYSyGlIGAZ2Y Rdz



http://blog.maladie-genetique-rare.fr/
https://formation.anddi-rares.org/project/syndrome-de-noonan/

o wSIfAalGA2y RQdzy SEAY BV LIF dZNIY LINBIBE Wi I8 NKE By RS
Fdzi2 LI GK2€f23A1jdzS | dzE LI NByiaszs R2yid fQ202S0GAF
LI ND2dz2NBEE fS&8 Y2RIfAGSE SiG ftQAYGSNsEG RS f QSEL Y

0 Organisation de la journée SOFFOET européenne : la réunion « Best of » européenne partage
RS Ol a RS LI GK2t23AS FdzittS 2dz LI I OSyidl ANB
visioconférence. 123 participants (Afrigue du sud, Argentine, Australie, Autriche, Belgique,
Canada, Danemark, Espagne, France, Grece, Irlande, Israél, Philippines, Portugal, Pérou,
Roumanie, Suéde, Suisse, UK, USA) dont 65 de France.

0 Mise en place des webinaires AnEHdlcus a destination de la filiere de soins et des associations
de patients, sudes thématiques phares de la filiere. Le premier webinaire (16 mars 2021) a
été consacré@ux démarches diagnostigues dans les maladies du développement en 2021 avec
un focus sur le séguencage aut débit Le second AnDER 2 Odza & ; @F f dzZ GA2Yy Y2 NL
¢b5¢ Rdz mT y2@SY0NB IS AFNIdkGiSA 2ty RIOKIS/Y | LGFAGjADESY/ (R S
développement Chague AnDHbcus est réalisé en direct pudésponible en replay.

' OGA2Y TdH Y DFENIYGANI £t S8 O2yRAGAZ2YEA RQdzyS lyy2yO0S R
alAasS Sy L} I OS RQ@OIONEINPARLWS RROB/IBEIFERINRES firdserigteurs,
AYyGAlGdzZ SS & C2 NI I aipredoyiptichap yeady deliédnfiatgsY>s RS2 dza F2N¥Y S RS
dAldz GA2y @GSO fF LINIAOALI GA2Y RQdzyS (GNRdzLJS RUI
plusieurs fois suite aux contraintes sanitaires. Ouverture des inscriptions en septembre 2021 et
formation fixéel dz H bk 1 0 K H 1 H H GeaseSriistert ligrie (e B iy 20RLQ dzy
5AFTdzaA2y O2y(iAydzS Rdz R20dzYSyid RQlIyy2yO0S RAIIy2ai
répertorié sur le site de lliere AnDDIRares
wWSTfSEAZ2Y &dzNJ £ YAasS Sy LX I OS RSa SEFYSya Of AyAl
RAF3Iy2&80GAl1dzS RQdzyS YItFRAS OKNRBYAIldzS L}2dzNJ £ S& Sid
Diffusion continueR Qdzy’ f A ONB G RUI OO 2 YOI AYSEY SlydzE LI M2N1IZFE AQMA TA&
sans diagnostic ;

Diffusion continueR Qdzy’ I dzA RS &dzNJ £ S& LI NI AOdzf  NAGSa Rdz LINE
ultra-rare ;

Action7.3Y Cl OAf AGSNI tf QF GO@igue(EEP).f QSRdzOl GA 2y (G KSNJI LJ

Soutien aux Centres du Réseau ArRBxies pour le dépbt de leur(s) programme(s) auprés des ARS.
{2dziASy t fI @AaAOAfAGS Sa LINRR@NETRef Bransiton f Q dzdzd NB
Mise en relation des équipdeA a LISy al G NA OS& Sy iGNXB StftSa 2dz RQSI dzA L
avec des équipes déja engagées dans la démarche.

t NBLI NI GA2y RQdzyS 22daNySS wSi2dzNJ RQSELISNASY OS 9 ¢
nationaux et régionaux, les difficultées solutions apportées et une projection sur les futurs besoins

et mises a jour.

Journée ETP intdilieres le 18 juin 2021.

R
S

Action 7.4: Mobiliser les dispositifs de coordination de la prise en charge (AAP PNDS).
Poursuite du soutien organisationnati administratif des coordonnateurs de PNDS
wSLR2yasS t tQl!!'t WHnuwn Y Hn R2aZAASNE O2YLX SGad RSLIRa
Actuellement 22 PNDS sont en cours de rédaction, 16 PNDS publiés en 2021 sur le site de la HAS
(Aplasie radialePrise en charge de la mabote radiale ; Syndrome associé au gene SATB2 (SAS);
Syndrome de Smith Magenis ; Syndrome Trichorhinophalangien de type 1 (TRPS1) ; Syndrome de
Noonan / RASopathies ; Syndrome de Mowat Wilson ; Syndrome de déficience intellectuelle liée a
DYRK1A ; Syndrorde Kleefstra ; Syndrome MCAP ; Arthrogryposes ; Amputation transverse membre


https://www.youtube.com/watch?v=Jy2y0B_ULIM
https://www.youtube.com/watch?v=NWzUHbuHY7A
https://www.youtube.com/watch?v=NWzUHbuHY7A
https://youtu.be/ed8apU8yb5s
https://youtu.be/ed8apU8yb5s
https://www.youtube.com/watch?v=5A__6QNoJzY

supérieur (ATMS) ; Syndrome CHARGE ; Pathologies malformatives liées aux mutations du géne CDH1

; Syndrome de PhelaMcDermid (délétion 22g13) ; Syndrome de tipkins ; MCPHMicrocéphalie

primitive - microcéphalie vera))

3901 NI Sa RaiskésHAdSn 15 8n 2021.

[ ASYy SyGuNB tSa Faaz20AlGAz2ya SiG f Sdbedoinsaeven/lignaw LI2 dz
F SO tQ9wb L¢I ! /! LJ2dzNJ UGN @FAfESNI Sy tASYy | SO S
58S@St2LIISYSYyld RUdzy IdzARS RS alyidsS St SOGNBYAIldzS Y
contenu de la V1 et les objectifs de la V2. Participationateliers cedesign esanté de la Fondation

al f RAS&E wlNBa&a O6HT 2dZAy HAM®DO O / Béudertet patage/du LIA f 2 (G S
LINE2SiG @3S0 tSa RSdzE aa20AlFGA2y&a RS TlLYAfESa Oz2y
avancersl) £ § OK2AE Rdz LINBAGFGIANB® Hnum Y [ 2yadz dF dA
RSOSt2LIISYSyld RS I az2tdziaz2yd wSktftAaldiAazy RQdzy Y2
C2NXIGA2Y RS ¢ LISNaA2YYSa RS fF FAEASNDB lFdz C!' [/
Transcription de deux documentsen FALEQF YY A2 O0Sy i84S SG I o0A2LJAAS RS

l QGA2y Tdp 5S@St2LIISNI £ sanfft SYSRSOAYS Sl f QAYyy20 GA 2\
R

T tNRY2GA2Yy RS I YAasS Sy il OS QF OiA@oAlSa RS (S
domicile des patients)
f LYAGAFGA2Y RQdzy GNI @FAf  &dzNJ | LIGaNdGudte/ fuide deh 2y RS2

bonnes pratiques, consultations délocalisées)

Action 9.2 : Renforcer la politique de formation initiale sur les cursus médecine, pharmacie et biologie.

Participation a la mise en place de Formation Spécialisées Transversales (FST) intégrées dans le cursus
des internes du DES dénétique médicale :
o0 Génétique et médecine moléculaire bioclinigudean Louis Guéant et Damien Sanlaville
(représentant pour le Collége de génétiguBamien Sanlaville)
o Bioinformatique médicale : Pascal Roy et Claire Bardel (représentant pour lgeCdéé
génétique: Martin Krahn)
o Cdzi 2 LI (:KTadia2 AtEBRach et Sophie Collardedirachon(représentant pour le
Collége de génétiqueTania AttiéBitach).ConsolidatonduDHC { ¢ Cdzi 2 LI G K2f 23A S
Soutien de la pérennisation de consultatioesnulées au sein du DES de génétique médicale
(référente: Sandra Mercier, CRMR Nantes)

Action 9.3 : Développer les formations continues dans le domaine des maladies rares.
Consolidation des connaissances des professionnels de santé st autre
Implicationet coordination de diverses formations universitaires dipldmantes
o DIU de dysmorphologie
o DIU diagnostic de précision et médecine personnalisée
0 DIU essais thérapeutiques en maladies rares
o 5L! LIGK2t23AS Fdzik €S S LI FOSydlFrANB Si Cc{¢ R
Mise a disposition de la plateforme delearningElffe Théia paramétrage des sessions avec
création des comptes étudiants, dépdt des cours, des sujets d'examens, nécessitant un
administrateur permanent, formé, qui gére I'ensemble des fonctionnalitéis gdateforme.


http://anddi-rares.org/nos-actions/soigner/carte-durgence.html

hdz@SNIdzZNBE RQdzyS aS0O2yRS aSaaizy Rdz ahh/ . LD &adzi .
5000 participants. Cette seconde session sera accessible en version francaise et anglaise, sur une
LISNA2RS RQdzy Iy | FAnyleslamm@ntidsétés a lelir NdhreORappBI§GCABIGE § NB
- Bio-informatique pour la Génétique Médical&ormation en ligne (vidéos, documents et exercices)
qui abordentf 4 Sy aSYof S RSa Sl LSa ysSOoSaalANBa t 1 LINRBF
séquencage génomique a visée médicale (réalisé en 2019 et présenté aux Assises de Génétique 2020
et reconduit en 202)L
al AYiASy Rdz a2dziA Sy I dséntlewltiynddiaf@nfadion EGmdtiap ISBD Da |j dzA
et Médecine génomique en différents nivearxnise en place par AnDRbres, en collaboration avec
5STA{OASYyOS Si tQ!btDa
0 Mise a disposition de la plateforme Elffe Thp@ur les formations CLINGS et ONBIO de
f QIGM{gestion du paramétrage et des inscriptions des apprenants)
o arAasS Sy LXIFOS RQdzyS F2NXIGA2Y O2YLX SYSy il ANB
des spécialistes pour la prescription génomique (format jeux de réles). Initialementeped
2020, celleci a été reportée plusieurs fois pour des raisons sanitaires. Cette formation aura
lieu le 29 mars 2022.
Gestion du DPCaction suspendue en 2020 dans le cadre des contraintes sanitaires
Formations validées DPC :
o Formation CLINNGS ANPGM digne :Introduction au Séquencage Haut Débit a destination
des médecins cliniciens le 30/09/2021
o Formation BIGNGS ANPGM en classe virtuelle synchrone
Organisation de la 16éme Journée des Associations ARBI2k le 11/06/202%n ligne : flash
actualités, présentation de GénlDA, information a la parentele et focus PFMG 2025, démarches
médicosociales/intervention ERHR.
Colloque inteffilieres sur la transition enfant/adulte en ligne le 20/03/2021 (initialement prévu en
présentid a Angers reporté en présentiel a 2022)

Action 9.4 : Encourager les formations mixtes professionnels/malades/entourage
Renforcement des connaissances des patients et des familles.

arasS Sy LIX I OS RS -Partenaies BN i X degtael & énlpAbScydé patients,

aidants, représentants des usagers, maladies rares et maladies chroniques sur 3 jours. La 1ére session

a permis de former 10 participants les 9/10 décembre 2021 et 5 avril 2022.

En partenariat avec le programme DataSaN& | f A al GA2y RQdzyS @ARS2 RS &Sy
et des professionnels non spécialisés aurséquences des tests génétiques récrégiiisposés en

libre accés. Mise en ligne 1€ aviil 2021);

Organisation de rencontres Patients/Cliniciens/Chercheurs sur des pathologiesanéisa: Syndrome

de White Sutton (mutations du gergOGYle 12/03/2021 en ligne, Syndrome de Prinedmutations

du géeneZBTB2ple 01/10/2021 en ligne. Prévision des prochaines réunions

Action 10.1: Attribuer desmissions complémentaires aux FSMR par rapport a leurs missions actuelles.

0

lOGA2ya RS tF C{aner:02yOSNYI yd £ Qhdzi NB
Développer la télémédecine
Développer la formation
Développer la communication
Mise a jour de I'état des lieux pour une évaluation lokesoins
DFN}Y YGANI £t S& O2yRAGAZ2Y A RQdzyS | yy2yO0S RAF3Iy2a
Mobiliser les dispositifs de coordination de la prise en charge


https://www.fun-mooc.fr/courses/course-v1:USPC+37028+session01/about
https://www.fun-mooc.fr/courses/course-v1:USPC+37028+session01/about
https://www.youtube.com/watch?v=ScPwS7ew4Ao
https://www.youtube.com/watch?v=rjtnmj8VV1A
https://www.youtube.com/watch?v=I88HDhsvAlk

[ 2 NA

RS &l ftroSttAaaldAazy LI NJ f I 5D ldmkissior trafBvefsales NS 4 Q

« Outre-Mer » pour mieux accompagner les Centres en Outrer dans leurs actions locales. Ce groupe de
travail réunit des médecins, des chargéesmission et des représentants associatifs. Les réunions du groupe
de travail sont organisées par téléphone tous les trimestres et une fois tous les deux ans en présentiel, lors des
Assises de Génétique.

(0]

hNBFYAAlLIGA2Y RQdzyS NB dmsOetrgMeReDBIBKIEN, 38 las progh
les difficultés potentielles par rapport aux prescriptions du PFMG 2025.

Mise a disposition des captations des présentations dg¢sugli de génétique et autres séminaires

organisés par léliere ;

RCP nationaldeT dz(i 2 LI G KENBADOS LIV A2y | dzE NEMWEYy A2y a RSa Sl
Préparation de la réunion Outider AnDDIRares aux Assises de génétique. Financement du

g2el 3S RQdzy YdaframS LI NJ &AGS

e tSa |/

o Implication de la FSMR dans les réseaux européens de référence (ex. Soutien de la filiere a des
OF YRARF(GdzZNBa |1 Otz NBIA&AGNBa 9wbXxo

(0]

alAyGASYy FT2NI RS& Ay idddohé pag ¥ ®r Alaid Sebloed, dOmbrie L ¢ | !
AnDDiRares
Relai continu demformations ITHACA au sein de la filiere (CoPil, newsletters)
Participation de différents membres de lafiliere AnDDI NE& Rl yad RAFTFSNByGa 62N
ITHACA
Interaction avec le réseau européen de référence ITHACA dans le projet de form@toy’(R Y G NR OS
de la filiere AnDDBRares est la coordinatrice du work package Training and Education),
N / 22NRAYFGA2Y Rdz RS@S{ -Radid§ Se/dingnBsticdrss aldd@N | G A 2
N} NBad RlIya S OFRNB RS f QodzZdBieaS; y W2Ay(d t NB2
N Développement du MOOC BIG également en anglai®, ko/ I y OS LI NJ £ I FAEf ASN
le cadre du projet INSTEAD
N ¢NI @FAf £ fF YA&AS Sy LIl OS RS 2So6AylFANBa L¢l
européen de référence avec un obj# au premier déploiement en 2021
N Continuité dans le recensement des ressources pédagogiques de haute qualité avec une
attention particuliére des ressources produites en France et anticipation de la traduction
pour transfert au réseau européen de réfémm
N LYLX AOFGA2y RIya tSa 2NHIyAaldAz2ya RS 1 2Ay
Forte implication de la filiere dans le projet H2020 S&\& avec ouverture des inclusions au projet
AnDDiSolveRD, et rappel régulier des contours du prgjet
Lienaveck9wb L¢1 !/ 1 LJ2dzNJ £ Sa | LISt a t -Raedal téseauNI G A2y
européen de référence ITHACA en cas de demande du déposant
Incitation des membres de la filiere a la saisie de dossiers dans le Clinical Patient Management
System
CSIGA2Y RQdzy 3INRdAzLIS RS (NI GFAf SdzNRPLISSY RS Fdzizl
RS ftQhyi2t23AS LINBylLGFrtS 380 RS y2dz8St dzE AGSYa



Journée FSMR/Référents MR des ARS avec la DGOS le 16/06/2021.

Enquéte auprés des centres experts Anomalies du développement et syndromes malformatifs &
Malformations des membres pour estimer la fréquence et les causes des ruptupesahurs de soin chez

les jeunes patients atteints d'anomalie du développement en transition enfant/adulte et recenser les actions
mises en place par les centres pour favoriser la transition et la continuité du suivi (restitution des résultats
le 18/11/2@1)

Partage de données pour améliorer le transfert diagnostique du NGS
o Poursuite des appels a collaboration des membres de la filiere AGBlRAboration 37 en 2021,
aboutissant a de nombreuses publications communes, théses et mémoires
0 Incitation aux projets collaboratifs issus du séquencage haut défi6 min NGS et «appels a
collaboration» au cours des 3e jeudi de génétique.

Participation des CRMR/CCMR de la filiere aux projets communs de recherche
o PRME DISSEQEvaluationmédico-économique des différentes stratégies de technologies de
séquencgage par haut débit dans le diagnostic des patients atteints de déficience intellectuelle.
Inclusions terminées, publications en cours.
o DEFIDIAG : Participation active dentres dede la fliere. Fin des inclusions des patients ayant déja

0SYSTAOAS RQSELIX 2Nl GA2ya 3ISYSGAldsSa Sid 2dzdS NI dzN

tout le territoire pour ces patients.

0 FASTGENPHRC interrégionBtudeRS t QA y i SNk (I &tysd «@pide>adé détjudmSagR S QI

KlFIdzi RSOAG RS 3ASy2YS Sy aRniddglintlasbns erR202ZNIBS O S

OSyiNBa yQlelyd LI a RQlFOOsa t20Ifs dzyS 2FFNB RAI

Dijon).

0 AnDDIPRENATOME : Proje LIAf 23S RQSQ@F fdzr A2y RS I FlLA&AFOAT
RQSE2YS Sy GNA2 Sy RAIFIy2a8GA0 LINByYyIlLGlt f2NB RS
Finalisation des 150 inclusions prévues en 2021, 44% de diagnostics Poteée0 Sy i NBa y Ql & | y
LI & RQlFO0Osa f20Ffs dzyS 2FFNB RAFAy2ad0AldzS I SisS

existe aussi en recherche pour le diagnostic prénatal pour les centres participant au projet DPNI
exome.

0 SHSPrenatomeY aAaS Sy SilzR6S

t

B&NMzf Sa AYLIX AOFGA2ya RS
L2 dzNJ £ Sa LI GdASyGa Si &

a
S SlidALSa az2A3aylyidisSas

o AnDDISolveRD:o OSy (i NB& CNIyoelAa LI NGAOALISYG |dz LI NI 3
BANRSI dzEvx S fQSyasSvyoftS RSa /wawk//aw Ol yRARIG&

les cohortes déterminées dans le cadre du projet. Participation de la filiere au DITF (Data
Interpretation Task Force) et DATF (Data Analysis Task Force)agi@pation aux réunions Zoom
tous les 15 jours et présentielle 1 fois par an. Forte participation de la France dans la cohorte

lyvazf glofSas Si RIya £S y2YONB RQSE2YS& LI NIl IS
o RaDiCes Af Y tNR2Si RS O2K2NIS LI dzNJ Ymafaimkatiods2 Y LINS y R

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



fQAYT2NNIGA2Y S €S O2yaSAt 3IASYSGAldzSd® LYOAGIl GA;
de la filiere.

0 GENIDA Déployer une médecine plusgicipative, et impliquer les patients et leurs familles avec
RSTAOASYOS Ayi(iSttSOGdzSttS Si o6lasSa Y2t SOdz I ANB
RFya fQFYStA2NlIGA2Yy RSa O2yylAaalyOSa | dal2dzNJ R
de la filiere, et accompagnement du comité scientifique du projet.

0 tFENIAOALNI GA2Y Idz LINB2SG {1 { /!'{tow! o/ 2y ¥A3IdzNI
PRochesAidants. Le cas des enfants atteints de maladies rares avec déficience intellectuelle).

o Publication de la synthesRS f QS G dzRS SELJX 2NI 62ANB &dzNJ f QF 00§ a
RQSYyFlyida dGdSAyilia 2dz adzalISO0GSa RQdzyS YIfFRAS N

o aAasS Sy LIXFOS RQdzy 3INRdzL)S RBEOKRNNDKSEf aHar dzR) NBERR3Z
acces aux données du PFMG2025 via le CAD.

CAYyLFtAalIGA2Y RS fQFOO0O2YLI Iy SYSyYy (i RSudigBacedd®&edin RS & OA
ISYSNIftA4GS RlIya S LI NOD2dz2NBE RS sauehug enfbenitite 2008 y G a | (
(Dr PierreHenri RouxLévy)

{2dz0ASy t I YAasS Sy LI I OS RQdzyS y2dzSttS F2NNIGA2Yy
avec le CRC.
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Maladies rares a expression motrice ou cognitive ghstéme nerveux
central

CL/1'9 5QL59b¢LCO9

Animateur: Pr Christophe VERNX\verny@cheangers.fr

Cheffes) de projet: Sophie BERNICHTEINsophie.bernichtein@aphp)r et Bénédicte BELLOIR
(benedicte.belloir@aphp.jr

EtablissemenR Q | O (D##$ Anbjers, 4 rue Larrey, 49100 Angers

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

ORGANISATION

Lafiliere BRAWE 9! a Said I RYAYA&AUGNBS I dzi2dzNJ RQdzy 2NHFYAINI YYS

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

[ QS| dzA Ld® laffill® &@’diit et coordonne le projet filiere mmsa globalité. Elle la charglR QA RSy G A FA SN
fSa 0SazAayaz RS YSGGNB Sy LXIOS fSa OGtAz2zyaz RQSYy | a:
FSRSENB fSa RAGSNAE LI NGSYlFANBAa RS I Tisafioh GebldBrectivezi 2 dzNJ R
nationales demandées par la DGOS en lien avec les partenaires externes, notamment dans le cadre du PNMRS3.

t 2dzNJ £ QFyySS wnumz SttS asS 02YLRaS RQdzy FyAYFG§Sdz2NE S
adjoint, un chargé @ mission médiceocial, un chargé de mission recommandations/ documentation et un

chargé de mission communication.

Le conseil defilieré  dzy NbfS RSOAAAZ2YYSEt &dzNJ f Q2NASYyGFdA2y S f S
actuellement demembres représentant les différents acteurs et partenaires de la filiére (équipe projet, college

RSa /wawX NBLINBaSyidlyld RS OSyiNBa RS 02YLISGiSyOSa | Rdz
établissement social et médiesmcial, neurologude ville). Il se réunit une fois par an lors de la Journée Nationale

filiere.

Les commissions de pilotaged & dzNBy & dzyS YA &daiz2y RS LIAf204F3S8Ss RS &ast

FAEASNE Sy I 002NR @S0 tSa IESRQREA NBE I §t R OSianie yO RBLI
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

BRAINTEAM couvrelzy OKI YLJ RS LI GK2f23AS&8 NI NBa ySdz2NRf23AldzSa
c INIYR& AINRAzLISE RQIGGSAYydSa Y -invhudebaSdBlairEs, abgnieydelar @S a >
substance blanche, et enfin troubles du sommeil. Chag@elJS RQF GG SAyiS NraaSyvyofS RSa
qui sont directement prises en charge par les CRMR de la filiere. Parmi elles, citons :


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

Maladies vasculaires rares
OSNBSI dz SG RS
Ataxies cérébelleuses
Dystonies

Narcolepsies et hypersomnies rare Leucodystrophies
Leucodystrophies

Démences rares

¢ Maladies inflammatoires rare. Syndomes
f C du cerveau et de la moelle

Maladie de Huntington

neurologiques
paranéoplasiques

Paraparésies spastiques
Mouvements anormaux

Atrophie multi systématisée

Syndrome Gilles de la Tourett

Chacun de ces groupes rassemblei@me des dizaines de maladies rares différentes identifiées génétiguement

Sik2dz LI NJ tf SdzNA
filiere.

COMPOSITION

48YRNBYSa

Ot AyAljdzSad /S az2yid I dz22 dzNR

BRAINTEAMfédére un réseau de

10 CRMR coordonnateuet 20 CRMR constitutifs, appuyés pgatl centres decompétenceadultes et
enfants, répartis dans une centaine de sites hospitaliers dans 35 villes francaises.
9145 laboratoires de diagnostic et 59 laboratoires de recherche.

9128 assgiations de patients
fUn partenariat avec 3 sociétés savantes.

'y NBaSkdz NBaaz2dz2NDS RQSG of A-sodiabrspeéfidgistes.S
G§SNNI AY

'y LINISYFINRFG RS

aSNIBAOSa &z
FOGAFT I @SO tSa NBaLRyatl

méli N2 LJ2 f S -nSeilet IRQipaidBSE 2 équipes Relais Handicaps Rares.
113 partenariats avec des associations nationaldBF France Handicap, Association Francaise des Aidants et

Juris Santé.

i Des partenaires institutionnels complétent la compositides membres nomermanents de la filiere

0. b5awX /b{!ZX abtl X

tfFG§STF2N)YS

al f |-RNDPelipewvéntdBas S f C

invités a siéger dans la gouvernance selon les besoins identifiés et & la demande de la filiére.

Figure n°l Catographie des centres rattachés a la filiere BRABAM

ASSISTANCE (@) HOPITAUX

PUBLIQUE DE PARIS

Animation de la filiere

Centre de Réfs
Centre d ce constitutif

ins 1 CCMR Enfant

Ville avec

Ville avec au moins 1 CCMR Adulte



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

ACTIONS ISSUES DU PNMRS3 REALISEES PAR

LA FILIERE BRATRAM EN 2021

1 OGA2Yy MdH Y { GNHzOG dzZNBNJ £ Q2 FFNB
S

Al3Ay28GA0 3ASYSOAl
' SO y2i0l YYSy(d f QI LILJza RS Q! 3 £l

.A2YSRSOAYS
Action non déployée en 2021.

' OGA2Yy M®o Y S5STAYANI SG 2NHLI YA &ésMauf dodit QudPEMG 202%E LI | (G S F;
«5STAYANI S YSGGNB Sy LI OS dzy RAaALIAAGAT RQlFI O0sa Sy
RAF3Iy283GA0 RS& YIfFRASE NINBa Sy aQl LlJz2lFyd &adzNJ £ Y
concertak 2y LI dzZNARAAOALI AYIANB ow/to0o RQFY2yid Si RQI @I f

directement les CRMR et les laboratoires de génétique molécwlaire.

f'En 2021, 2 nouvelles pidications ont été soumisesla HAS par les centres BRAINAM par accéder aux
LX F §ST2NX¥Sa RS &aSljdzsSycel 38 RIya S -DdicRtNBexifaite 4 ééa DH 1 H p d
également validée. La filiere a accompagné les équipes pour la soumission de ces dossiers.
Y Toutes les équipes des centres gouhaitaient créer leurs RCP dans le cadre de cemgiéations ont été
FOO2YLI IySSa LIRdzNJ fF F2NXNIGA2Y £ fQ2dziAf RS w/t w2TFA
'En 2021, lafiliere a participé aux réunions iFESMR / PFMG et a toutes les sollicitatida®FMG pour mettre
a jour leur site internet et publier les procédures établies pour chacune demgigations BRAINEAM.

Action 1.4 : Mettre en place un observatoire du diagnostic.
«Les FSMR contribueront a la mise en place de ces observatoul@gdastic qui se déploieront au sein des
comités multidisciplinaires de chaque FSMWR.

iLa filiere a poursuivi son travail récurrent de révision et de mise a jour des codes Orpha, en collaboration avec
ses CRMR et les chefs de projet nomenclature BNIDdR codes permettront le bon remplissage de tous les
registres, bases de données etc.

fDans le cadre de nouvelles régles communes de référencement et de codage des maladies liértcodes
les auteanticorps listés par les deux centres de réféede la filiere concernés ont été soumis au consortium
HPO par la chef de projet nomenclature BNDMR afin que des codes dédiés soient créés en collaboration avec
la filiere. Des codes HPO ont été créés qui ont été intégrés courant 2021 dans le référahteRd® en
attendant leur intégration dans Collemara et OrMR.

fEn 2021, la filiere a complété et finalisé le guide de codage spécifique a ses maladies neurologiques rares
(génétiques ou non) en y regroupant des recommandations générales fournies paMOMM et des
recommandations spécifiques a chaque CRMR.

MF FAEASNBE I NBYTF2NOS I RATFTFdzAA2Y RS OSa GNryvySa | d
observatoire du diagnostic au sein de la filiere.

Action 1.5 : Organiser et systématiser Ie&unions de concertation pluridisciplinaires.
5S5a0ONALIIAZY RS tQ2NHIYyA&lLGA2yY S Rdz y2YONBE RS NBdz/ A2
C{aw T ;fSYSyita RSAONALIIATA RQdzy I 008a SldAadGloftS £

{Depuis 2019, La filiere développeSa w/t 3INNOS t fQ2dziAf w2FAYI LI I
conjointement et en continu depuis 2020, avec les filieres Filfoie, G2M, Cardiogen, et Filslan. En 2021, les filieres
OrKid et FILNEMUS ont également rejoint Rofim.



{1 En 2021, 28 RCP sont nsissn place par la filiere (+7 p/ra2020 p 2y 4 SiS ONBSSa Sy (2 dz
elles 20 fonctionnent en routine. Ces RCP peuvent étre diagnostiques, génomiques (dans le cadre du PFMG) ou
mixtes.

f1Fin 2021, 8 des 10 CRMR BRABAM organisent ledir w/ t @Al f Q2dziAf w2 Faw | SO «
fQlYyYSS HaumMI LIRdzNJ € 3JFt20+fAGS RS& /waw O2y iNROGdzi S
sessions organisées (+91 p/r a 2020) et 923 cas cliniques traités (+781 p/r a 2020).

TNéanmoinsf QF OGAPAGS RS O0Sa w/t Said KSUGSNP IdessdsifustrantdS dzi & S
le nombre de sessions totale, leur durée totale, et le nombre total de cas traités, représentés par RCP pour
fQrYyYySS HnumMd /SGGS RBESNRAFFSNBFIANSTFES RE2RBEAEYyNYal
NEBalLlyalofSa LINAGAESIALYyG fSa NB dzy A 2 y & FNBIljdzSyiasSa |
YFAa LXdza f2y3dzSa S F@SO LI dza RS Ol comsidéréd dansSes K S SN
NBY2y(iSSa RQIFIOUAGAGS RS&a OSyiaNBa GAl fQ2dziAf tANI YA

A
1)
N

RCP (Rofim) des CRMR BRAIN-TEAM

45 Année 2021
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1 En 2021, la filiére a coordonné la création de toutes les nouvelles RCP et la formation des administrateurs des

RCP dans tous les CRMR ou CCMR concernés qui le souhaitaizit. To S y GNBS RS fF FTAEASNB &
b fQ2dziAt RS w/tX tQFARS t I YA&aS Sy LXIO0S S t1 F2

99 8&a w/t LISNYSGGSY(d |FdzE LINRFS&aarz2yySta RQSOKIYy3aASN &c
diagnostic clinique et/ou généfue, leur suivi thérapeutique ou leur soumission aux plateformes SeqOIA ou
AURAGEN dans le cadre du protocole établi par le PFMG.

f5dzN> yiG £ QlFyySS wnumzZ RS yzvowﬁmé SOKIy3aSa YSyadsSt a
représentants des autresift A § NB& A YLIX AljdzSSa Si fQSljdzAlLIS RS RS@St 21
fQ2dziat w/t Sy G(SYLE NBSt 06L32dzNJ &F GA&AFIFANS | dzE 6S5a2A
RS 0dzZ3 RS fQ2dziAf @

L OGAZ2Y mMOT Y [ 2y TARNEA 2 a/wEa i O2SG GAGIdHINEY RQdzy NB:
personnes en impasse diagnostique a partir de la BNDMR.

O05STAYAGAZ2Y RUIFINBNBE& RS RSOAaAAZ2Y LRdzNJ €S RAIFIIy2adGA0
chaque filiére). «e régamen des dossiers des personnes malades est nécessaire au fur et & mesure de

f QS@2tdziAzy RS&a O2yylAaaalyoSa Si RSa (SOKyz2f23ArASaod Lt
en charge. Il est particulierement important au plan diagnastis,.



flLes CRMR BRAMEAM ayant régulierement rapporté le manque de ressources (humaines, temps, outil DPI
fonctionnel) a disposition pour réaliser le recueil de données au niveau national, la filiere a fait le choix dés
HAHA RQdzy RSLIX 2 RS RSy i SRHT WF A ABNNISS GFyd € QF LILX AOF GA 2
L2 dzNJ £t O2yadAdGdziaAzy RQdzy NBIAAGNB ylFaAz2ylrf RS& LISNA

1/ 2dzNF y&G wnumI &adzA @Fyd €+ &idNI GS3IPEOSSbERaERIY, bt bvisRa ya &t
renforcer les régles de codage, BRAIN ! a | | AyaA NBONMziS n ¢9/ FFAY RQl
OSNIIFAya OSyiNBa RS fI TFA{ASNE astSOGAzyysa aStz2y RS
tardif, faible mobilisation du centre etc.). 2 TEC sont déployés sur Paris, 1 sur Montpellier et 1 temps partiel sur
Angers.

19y HaumzE €S GNIFGFAET LINAYOALIFt RS&a n ¢9/ aQSaid 02y 0S)
(initié des fin janvier 20R dans tous les centres de référence BRABDAM, sauf a Angers qui ne disposait pas
RS .lalwlko SiG LIa SyO2NB t RS fQARSYGAFAOFIGAZ2Y RS LI

9 En septembre 2021, la couverture des centres aidés par les TEC concernait ainsiekldeelatfiliere répartis
sur 4 sites hospitaliers.

M QFr OGABAGS LINELINE R 8 issiors princpgleé H mKr M &l A @ 2 BettR®E»>Qlé A JA 1S
R2yySSa RSa OSyudaNBa Sy aQl Lz | y GTEAVd3NdcHaest®pdaiiskRS RS O
NE3dzZ ASNAR | SO fSa OKINHSa RS YArAaaizy RS tF LIk 3AS YIf
SNNBdZNE RQARSY(GAFAOIGAZ2Y RS &aArAiGSa RIya €S 5tL SG4Od n

fLe bilan 2021 est trés poditivec une progression remarquable des files actives déclarées dans BaMaRa par les
centres de la filiere, grace notamment & leur mobilisation mais aussi au support desmg6Gbal on est passé
de ~6000 patients entrées pour la totalité des centres BRAAAM & fin 2020, a presque 12000 & fin 2021 soit
un doublement des entrées en 2021. Cet effort est représenté par centre dans le graphitpssaus

Progression files actives dans BaMaRa

1400
1200 « <
1000 5w >
o ba > X w0
800 = © X d.1d =2
600 =X © 4 o o
400 3238 ° 1 11z
- I N | £ 3
200 _L Q o S I§I5 Jd8d-
i N Ol o
o & M3 quLH>P--L.<If,.>S LQISLUE FISHaw
zZOoxXoskz>-3,>zUW z O0O=ZCoaoa-aol o g
UU) D(DZDD:QQ = Za Z<<._.WIAAQ @] w m
0 WA = 035w W< —xy oo oOH O >0 g s
<P I50FS 35— ciP=Zadc<cu“——00~0—QZIOo
CusoFro=22 3~ =<2 FE FEeEL5T29Y
—~SQ R OoOVIEZE>00LIFEFEITNNQecepne® e Fz
S-800eFRFYY--282838903L208303830-5
2L "= N2, LR 20 43z 2 =20«
‘9‘8Qm%(|7338'0>_>§w§g_]—‘goomoaﬁmmm't—)'wm
W=<L5T0np0I__T--0L0°RQO0 QOOV2pH2QOP ST e
2SS0 SIT 5 9ES5Z Rg $ZL°0°Q°0
<zmO = _ —303 <5 zz5 & 35 2
QD o z Zz w L w [T}
z z
T = z (@)

m 2020 (extraction sept 2021) m 2021 (extraction sept 2021) m 2021 (extraction janvier 2022)

7 2y OSNYIFyd f QARSY(ATAOenR0O22 y08%Rdes dbsSidrsYBRIREAK Ens@nkerit [Bsy 2 & G A |j dz
YADBSlIdzE RQF&A&ASNIAZ2Y RAFIY28GA1dzSd [+ NBLINIAGAZ2Y RS
le graphique ctessous avec 828 dossiers déclarés en niveau « indéterminé » soit prés de 10% des dossiers
pouvant étre considérés elYiLJ- 84S Si ljdzA RSONRByYyG FFEANB fQ202S3G RQdzy!



Répartition de l'assertion diagnostique
totalité des centres BRAIREAM

sept 2021
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8 2000
1000
0 — . i
Confirmé En cours Probable Indéterminé
Sériel 5303 2015 507 828

9 Ces dossiers considérés en impasse sont concentrés pour 65% dans un seul CRMR de la filiere, sur lequel nos
efforts de révision des dossiers devront étre priorisés en 2022.

TEn2021,1& At ASNB | O2yiliAydzsS £t &aQAYLX AljdzSNI RFya S 3INPRdzLIS
yS &2dzKFAGS LI & NBONHzESNI RS RFEGE YIFYyF3ISNI GFyd |l dzQA f
individuelles collectées et a les vérifier avkss contrbles de cohérence automatiseés.

Action3.1Y 5SLJ 2ASYSyd RS tF .b5aw RlFIya fSa /wawk/ w/k// a:
hospitaliers

- Recensement des maladies et identification des patients

- Intégration du set de données minimum maladies rares

- Formation a la saisie de données

-1 34 dzNBNJ f QAYGSNFI OS OSyiNBa k .bb5aw

- Harmonisation des pratiques de codage

' Recensement desaladies neurologigues rares et identification des patierfim 2021, la filiére est toujours
en attente de la création de nouvelles maladies dans les classifications Orphanet concernislialadies
Inflammatoires Rares du Cerveau et de la Moelle » &yrdrome Neurologiques Paranéoplasiques et
Encéphalites autimmunes». Ces 2 révisions ont été suggérées par la filiere et les CRMR concernés dés 2017.
I Déploiement de BaMaRa, formation des CRMR & harmonisation des pratiques de c&tag@®21, seule
f WFLIS Rdz /1! RQIy3ISNA | SiS F2N¥SS t .lalwlkad ¢2dzi
NBoedz dzy S R20dzyYSy il A2y OAoGf SS adzNJ-TEAM JuiklesditiBns deO2 R S
I'application BaMaRa et du projet BNDMRe Ethnsmet toutes les mises a jour de BaMaRa ainsi que les
informations concernant la BNDMR et répond aux questions des utilisateurs régulierement.

Sa
a |

«5A&LIR2ASNI RQdzy Silnment RIS a jour, Adésditérapeidiiesdahédisam®nts, dispositifs
médicaux, traitements non médicamenteux) proposées aux malades dans le traitement des maladiessrares

 OGA2Yy nom Y ! 7\t)\ SNJ RS Floe2y LXdza a&adsSYlFidAaljdzsS S
RQIF OOSt SNENJ t QSYy NB AG0NBYSyid RSa YSRAOIFYSyida Si RSa |
¢NF BFAE @SSO tSa |aaz20AaliAz2yasy GuslLobdNdystéatifuendest Ml G 2 A NB ?
LINEOS&dadza RQS@lIfdzZ GA2Y RQIFY2yd RS fF 1! {®

Action non déployée au titre de la filiére en 2021. Certains CRMR de BEAM déclarent conseiller
régulierement des laboratoires pharmaceutiques souhaitant évaluer des nouveatentesits, notamment
dans le montage de leurs essais.




Action 4.2 : Créer un observatoire des traitements placé au sein des comités consultatifs multidisciplinaires
RQSOI tdzr iA2Y 632dz@SNY I yOS 0dzNBI dzk O2LIAf 0 RlFya OKI I|jdzS
RéuniRSa AYyTF2NNIGA2ya SG RAAASYAYFGA2Yy adzNJ £ S&a GNIAGSYS

1 En 2020, la filiere avait initié un recueil des prescriptions4did1 au sein du réseau de ses CRERrecueil
nécessitant une actualisation annlespar tous les centres, il ne nous a pas semblé judicieux de conserver le
format tableur proposé en juillet 2021 par la DGS pour demander les mises a jour de ce recueil auprés de nos
172 centres BRAINEAM.

1 Dés juillet 2021, nous avons donc initié undatmoration avec le CNHIM qui tient a jour la base du médicament
«Thériaquen | FAY RQS@If dzSNJ £ T A&l odofinked Btéghate ef dvalBiveSy  dzdzd |
accessible a tous les centres. Le cahier des charges a été travaillé pardeefilitralisé fin 2021 avec le
prestataire «16 digital».

iDés 2020, une analyse int€rA £ ASNB | @F AG Y2YGANB | dzQl dz Y2 A yTEAMn (G NI A
SGFASYyd S3aFtSYSyld OAlGSa LR dzNJ RSa-lavineh® &2 5 & ( SINR QP & i NI
commun pour répertorier les pratiques de prescriptionhbraa ' dz aSAy RS& C{awd / QSai
présenté notre projet de base de données aux autres filieres lors du COPIL FSMR en octobre 2021. Suite a cette
présentation plusieurs filieres ont montré leur intérét, initiant ainsi un groupe de réflexion {R&MR auquel
Nous sommes assocCiés.

Action 4.3 : Générer des connaissances en vie réelle pour renforcer la connaissance des médicaments
0SYSTAOAI yi RQdzplsielrsiadicdtithszihs dezyr&tentenizde maladies rares et mettre en

place une organisation nationale du suivi en vie réelle des médicaments.

{ ClF@2NRASNI I NBISIORYI2IVAMIWzSRQ RdzFRRIRS 1MHRBHROSY A S NBSH
R2YyYySSa LIdz2NJ (i2dza tSa YSRAOFYSyida RAA&ALRAlFY(H RQdzyS ! a
dispositifs médicaux pertinents ». (Recueil de données par les CRMR, CCMR, recueil de données RTU/ATU,
exploiter les données recueillies parlesmadadeS G € SdzNE Tl YAf £ SAX0 @

9 SGGS | OtAzy &aQAYy&aONR(G RlIya fSa NBFfSEAZ2Yya Rdz DN dzLJS
RQFLILX AOFGA2Yy RS tF YSadaNBE NBflFGADS 121 dulcddOdeda O2 Y LI 2
santépublique, par la loi de financement de la sécurité sociale 2021 (PLFSS) et notamment sur les modalités
de prise en considération des spécificités des maladies rares.

1 BRAINTEAM faisant partie des 5 filieres pilotes pour la création de registre de traitenoesAMM en vie
NESttST y2dza | @2ya LI NGAOALIS G2dzi Fdz t2y3 RS fQl yyS
Thérapeutique» avec les 4 autres filieres, sous la direction de la DGOS/DGS.

I Dans ce cadre, la filiere a été moteur pour lancetrévail avec la FSM, opérateur recommandé par la
5Dh{k5D{X L}2dz2NJ f QOKS6SNHSYSyi{i -REEa NBIAAZAVNEEOS 586 A
NBEOdzSAt Sy tASy F@SO €I RIFEGE YFylF3aSNJ RS f lcenBdsa =
BRAINTEAM prescripteur de la molécule choisie pour le recueil des données.

T En septembre 2021, BRAINEAM a initié un travail de conventionnement avec la FSM pour cadrer les
O2yRAGAZ2Y & Rdz LI NISYyFNRI GO | LIMBEE queiad@M obidiNGit héb&get A y S a
0Sa NBIAaAGNBa yS LRdAGIAG FAYFESYSyd LIa 3ISNBEN fSa |
R2yySSasz aStz2zy tSa Y2RIFIf{AGSAE AyaONARGSa t y20NB Ol KA
nouveaud @ 4 8YS RQIFI O0sa O2YLI aaA2yySt RSLIHzZA& YA HAHMEI YC
pour nous accompagner dans ce travail (via un set de données minimum qui permettrait de valider ces registres
envieréelle), BRAIO ! a I R2y O R&EadRIgr (Fdvigoiremant) se p&tRipation a ce projet
LAf 208 LI NI RSTFlLdzi RS LIAfT2GF3S SiG RQIFOO2YLI 3AySYSyid R

¢ @«

22K ©
St 2

Action 4.4 : Mieux encadrer les pratiques de prescriptions hakéM
«hNBIyAal A2y RQdzyS Syl aag(imdladi®s2rgids (FSBIR) letdatix canteb He3rif@ence RS &
maladies rares (CRMR/CCMR/CRC) permettant de préidentifier et prioriser les indications et spécialités candidates a
une RTUL.

584 HnunE adAGS £ fQSGlFG RSa fedulidigs prasyriptipds SolsMMzIONE & RS &
était prévu de lancer cette partie du projet dédiée a la priorisation des indications candidates a une RTU.



7 SGaGS OlAzy aQSy@Aaral3aS ySIyY2Aya Sy O2yiAydzAiidS RANEB
au sein de la filiere (voire en intéitiere selon les traitements), que nous avons initié en 2021 (voir point ci
dessus). Ainsi, cette action sera déployée en 2022 des la mise en place de la base de données traitements par
la filiere.

Action5.2Y O2y a i NHzOGA2y RS fQowt S LI NILAOALN u)\zy RSa S d:
OowSOSyasSYSyid RSa /waw SORMSa C{aw AYLX AljdzsSa Fya £ Q9

1 Action non déployée au titre de la filiere en 2021.
{ Certains CRMR de BRAIND | a R S LJ 2 NBY é@ malheafusém@ré ¥xclu certaines maladies rares
YSAdZNPRSISYSNI G6AGSE O02YYS fQla{ Sy tSa 2NASyillyld OSN&

Action 5.4 : Lancement d'un programme francais de recherche sur les impasses diagnostiques en lien avec les
initiatives européennes UDNI et SoNRD

91 seul CRMR de la filiere participe au programme SRDeen tant que membre du consortium (CRMR
Neurogénéique, Pr Alexandra Durr). La filiere ne participe pas a la coordination des actions de ses CRMR pour
cette initiative européenne

«/ NBSNJ RSa GSYL&d RQIOO2YLI IySYSyd L2 dzNk sd&ibidvpSycho NE t  f ¢
social de mleux,encadre et ad apter certains moments clés du parcours des malades et leur apporter une
AYF2NXEOGA2Y TRFELISSE LINPANBaaA@gS Si NBaLSOGdzSdzaSo y
RAIFIYy2a0A03 I phssadiagndstiquéeya ldiiarsitioR &lbleSceadulte. Organiser les situations
RQAZNBSY OS &b ya NUzZLJi dzNBE Rdz LI NO2dzZNBE® T LYGSINBENI I dz a24
Fdz YIfFT RS RQsiUGNB LX dza | OGAF» SO Idzi2ay2YS RIya &l LINRAS

 Action 71Y 5S@St 2LIISNI f QAYF2NNIGA2Yy LI2dz2NJ NBYRNB @GAaA
(Communication sur et au sein de la filiere).

fEn 2021, actualisation permanente du site internet avec créations de 3 nouvellesdéatiess a nos actions
filiere : ETP, PNDS, centre national de ressources psychologiques.

En 2021, les 2 campagnes DGOS de changement de coordonnateurs/responsables de centres ont permis la
mise a jour pour 11 centres au total. Les changements ont été actualisés dans la Haseées BRAHTEAM,
puis publiés par la filiére (mailing interne, InfoLettre publique, site internet).

9 La documentation BRAINREAMa été mise a jour ainsi que le livret intfiiere.

5H £ tfF ONR&AS &l yAldl ANBI [ dzO dzfaife eO2dM Yaimeabtilaprorgoyion Sy LINB
de nos structures les stands des quelques congrés en distanciel étaient quant a eux trés peu visités (voir
rubrique «Actions complémentaires partie Communication).

i Par contre 4 InfoLettres, dont 1 médisocialeont été publiées et envoyées a tout le réseau BREIAM en
2021.

19y HnumXI ONBFGAZ2Y RQdzyS LI F1jdzSGGES RQA-godianNdskoilrded y & dzNJ
pour les maladies rares du systéme nerveux central dans les territoires. Ce eSse@ployé par la filiere pour
O2YLX SGSNI f QSELISNIAAS YSRAOFIES RSa OSyiNBa RS NBTS
RQI 002YLI IySYSyild y2idlYYSyld RIya tS&8 aAaddz GAzya dzNBS
document recense aussi lervices sociaux hospitaliers des centres experts de la filiére. La diffusion du
document est planifiée pour la fin du premier semestre 2022. Une version numérisée sera aussi accessible sur
le site internet de BRAHWIEAM.

Action 7.2 : Garantirlescondtiy & RQdzyS | yy2y OS RAIFI3Iy2aGAljdz2S F RI LI SS
1 Action non prévue par la filiére, les centres sont autonomes sur ce point.



Action7.3Y ClI OAtAGSNI f QF OO8 &(EEP).f QSRAzZOF A2y  KSNI LIS dzii A |j dz

19y HwHnanumx f1F FAELASNB I L2 dzNE dzA GORMRA &yt réphidd@dud AAP BGDISO O 2 Y L
HAaMd 9 HAHn LIRdzNI £S FAYIFYyOSYSyd RS LINPINIYYS 9¢t d C
déposés auprés de leurs ARS respecfivesi RS& y LINP3INI YYSa TFAYylFyOSa LI N
déposés avant la datéenite du 15/11/22.

En 2021, la filiere a poursuivi sa collaboration avec la sociét@a@safin de proposer un outil de gestion et de
ddzA @A Sy fA3IyYyS RSa LINPINIYYSEA RQOCt & 1 dzAd SljdzA LJISa LI
2019 &2020) oh souhaité bénéficier de ce soutien organisationnel fourni par la filBes réunions
LINBLI NI G§2ANBA 2yG Sdz f ASdz IFigedn), 306 42 programmes-foRidtiohnalR@ A y A G A ¢
SO tQ2dziAaf o

fLe 18 juin 2021, la filiere a participdaa?eme édition 100% digitale de la journée interfiliere de santé maladies
NI NBa LI2dz2NJ f QSRdzOF GA2y GKSNI LISdziAljdzS Rdz LI GASYy G OLIACT
épidémique COVHDO.

En 2021, BRAHNEAM a proposé et soutenu fina@ement 2 places a la formationparentexpert» organisée
par Fimatho en intefiliére. Cette formation est a destination des parents voulant intégrer des programmes
9¢t Sy GlFyd ljdzS RAALISYyal G§SdzNAE® [ Sa surnéddeslssaciatiorsy (i LJdz
BRAINM 9! a Sy y20SYONB HaumM®d [ QSELISNASYOS SitAd GNBA &l
discussion. Elle doit donc étre renouvelée pour les années a venir.

1 En 2021, la filiere a initié le montage de son progran®r@ | O 02 Y LI 3y SY S HMDANRGE $9H4R Ry i a
notamment en recrutant des experts dispensateurs des différents modules. lcanstruction de ce
programme se fait avec des expedilant membres de nos associations partenaires.

9 Action 7.4: Mobiliser les dispositifs de coordination de la prise en charge (AAP PNDS).

fPNDSY 9y HAaHmMXI fF FAEASNB | LIRdz2NEdZAGA a2y GNIF @I Af RQF C
DGOS 2019 & 2020 pour la rédaction de leurs PNDS : des réunions ont &eliechaque porteur pour un

FOO2YLI AYySYSyild &LISOAFAIdzZS t tSdzNJ 6Saz2Aayod [ FAfASNE
OAOfA23ANI LIKAIdzS® [ QSIjdzA LIS FAEASNBE | OSNAFAS fdzS f Sa

social, argumentiae, synthése aux médecins traitants, DPI) correspondaient aux recommandations de la HAS
et a effectué une relecture approfondie des textes (cohérence avec les derniéres données mises a jour,
2NIK23INF LIKSS YAAS Sy T2 N¥YSAHAP PNRINDIO, 8 ant éspubliddldh2@Tisar | OO0 S
tS aAadsS RS tF 1!'{ o6m tQFr@FIAG SG4S Sy wnwn Si ™ | dziNB |
tSa ¢ LRNISdNE RS LINB2Sia tb5{ @IrtARSa f2N& RS fQ!!t
Suite au départ en octobre 202le la chargée de mission dédiée a la coordination des PNDS, mise en place
RQdzy NBONXMzi SYSyi RQdzy y2dz0S| dz OKI NBTEAMRS YA &daiz2y LI dzN

{Action & destination des médecins traitas 5 Hi £ 1 ONARAaS al yAdsannNBIdSa t f C
/ aDCX y2dza yQl@g2ya LI & (GSydz RS adlyR LINRY2dz@EYyld y2a
partenariat tripartite initié dés 2018 entre le CMG, Maladies Rares Info Services et 19 Filieres de Santé Maladies
Rares a été firlesé et son bilan publié. L&2.J NI Sy I NAF G SyadNB S /aD SiG tQSyas
en 2021: BRAINTEAM représente les 23 FSMR dans ce partenariat aux cotés des filieres MaRIH et Sensgéne.
Dés juillet 2021, le®ltravail partenarial aété¢iA G A S O2y OSNY I yid f1 02y OSLIiA2y RQc
b fQ2NASY Gl GA2Y RQdzy LERfdisAléd FSMR Yiit pat aflduS partiblipé BiS2aedCornig@sizNI £ |
national du CNGE Collége Académique a Lille en décembre 2021 afin de présergeutils dédiés aux
médecins généralistes dont pour I#¢F 2 A & X f Q2 thsickés duRi&notie L Hw

Y Promouvoir la transition enfaridulte: La filiere a participé au groupe de travail infidieres Transition en
collaboration avec la paSF2 N¥S NBIA2Yy IS RQAYF2NNIGA2Y SG RQ2NAS
fQ2NHIFYyA&LrdA2y €S al YSRA Hn Y NA HAH vduReQCeife adtiGnd A y I A NB
LAE20SS LI NI I FAfASNBS CLal! ¢ lpredier Eléhent (de ref@draaNhue 6 2 S O
LI ASyGakFlI YATTSA ljdA aQAYUGSNNRIASY(d &adzNJ 1 OGNIFyarda:
discuter des principaux enjeux de cette transition sur le plan médical, psychosocial et émotionnel. Cette
démarchesera poursuivie par les mémes acteurs en 2022 avec une journée « transition enfants/adultes »
organisée le 18 mai 2022 & Angers. BRAEAM fait partie du comité organisateur.

1 Développer la fonction de coordination du parcoutsn 2021, BRAINEAM aontinué les prises de contact et
entretiens avec certains responsabliss PEMAPCOM : des réunions communes de représentantes des PMER
FSMR sont par ailleurs organisées régulierement par BRBAW et Rar@reizh. La &° réunion commune




inter-FSMR / intePEMR a eu lieu I lavril 2021 permettant de présenter les organisations respectives des
structures pour fluidifier la mise en place des actions.
9 Partenariat ERHR/GNCREE ler octobre 2021, sollicitée par la CNSA, la chargée de mission 1séciade
la filiere a présenté le partenariat entre les ERHR et la filiere lors du lancement du 3éme schéma des Handicaps
wlk NBa Y 7 9y e Siiigtes BeSanté Mhalddigsiradeizet ERHR 2lliistrations de coopérations”.
91 Fonction ressourceEn 2021la filiére, avec le soutien du cabinet DUMUIS, a animé et piloté une étude sur la
fonction ressource dans la coordination des parcours développée par les établissements-su@iiex avec
qui la filiere a un partenariat privilégié. Les livrables améranfiliere a poursuivre sa réflexion sur la
Lt 2NRaAlFGA2y RS OSGGS F2yO0iGA2y NBaaz2dz2NOS Sa tF YAas
médicasocial de la filiere (mention dans la plaquette du réseau mésiamal).
9 Cartes urgencesle prget de refonte des cartes urgences BRARAM prévu en 2020 avec le partenaire Rofim
I SG4S NBLER2NIS t HAaHH ol FAY RS LiNSofan\dkvars AlderinéSpreRdeed S £ 2 LILJ
S3IFtSYSyild Sy OKIFINHBS ¢S RS@gSu@dala§iveey d RS f Q2dziAt OF NI
IDMPY I FAEASNB | LI NIHAOALIS t I NBdzyAz2y 2NHIYyAaSS Lk
wlk NB& Fdz aSAYy Rdz 5234ASN) aSRAOFE tINILFIAS ljdzA F SdGS |
LJ- NI A Onguéls entligné R3EIR et relayé auprés de nos associations cette enquéte.

l QGA2y Tdp 5S@St2LIISNI £ sankft SYSRSOAYS Sl f QAYyy20I GA 2\

Télémédecingy ! LINB & dzyS FYyySS Hnun 2G 1 GStsSO2yadzZ GrFriazy |
semettait en place avec la mise a disposition gratuite de certains outils comme Rofim durant le plan blanc, en
2021 les centres BRAINEAM se sont naturellement reportés sur les outils développés par leurs ARS pour la
1St SYSRSOAYS® / SL¥epRléyidipolr @LREA RE RCR 8nR02Y suNIdfim).
1 Centre de Ressources Psychologigues BREMM: En 2021, le projet de centre de ressource filiere a vu le
jour et est opérationnel. Les deux psychologues ont contacté les responsables associatiféiéte afin de
connaitre leurs besoins mais également leurs ressources psychologiques. Elles ont également recensé les
ressources descentresBRAIN | a | FAY RQARSYUGATFTASNI £ SdzNJ NBaSFk dz RS LIN
des maladies BRAIREAMau niveau national. Fin 2021, une page dédiée a ce centre a été créée sur le site de
la filiere afin de diffuser toutes les informations nécessaires, et tous les outils de communications ont été créés
pour promouvoir les activités de ce service. Fin 2084,deux psychologues ont commencé a recruter un
INRdzLIS RS OGN} @FAf RQIFIARIFYyG& SG azyid ABME Ay iSNBSydzsSa
{ Plateforme téléphonique en-santé juridiqueY 9y HAHMX OS aSNIBBAOS 2dzNARAI dzS
joury SS AYUSNYyFrdA2yltS RS& YFIflFIRASA NINBasz Sy LI NISyl
questions des patients et de leurs aidants avec un numéro vert dédié a BIEAM. Ce service est aussi ouvert
aux assistantes sociale des centres hospitalde la filiere BRAHREAM. Cet outil innovant est largement
plébiscité et le contrat initial a d0 étre revu 2 fois afin de répondre aux demandes croissantes des utilisateurs.
138 personnes ont sollicité Juris Santé en 2@@ht une trés grande majoktsont des aidants. Les questions
concernent en majorité des patients entre 40 et 59 ans. Les sujets traités sont variés et spécifiques a chaque
AAddzZ- GA2Y YIA& 2y NBLBENB o 3INI yiBsauxRénitits (PR sédiQé y (i S NI
socl £ ST SYLX 28 SdzN®»OPOIT Fdz GNIGFAfT O6AYQDlIEARAGST RAYAY
mesures de protection juridiques.

Nombre de demandes par thématique

Profil des demandeurs

Aide humaine [l
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1l Econsultation pour des conseils de conciliation/médiation LJ2 dzNJ O2 YL SGSNJ a2y 2 FFNB
fl FTAEASNB | AYAGAS Sy Hnum dzy LINRB2SiO Ayy20Fyidi 02yO0
dans le secteur médica 2 OA I £ 002y OAt AL GA2Y | SO f Saetteesask@®2 ¢ I/t !
S RSLEX2ASYSyld RS 6SO0AYlIANBAa RQAYF2NXNIGA2Y oL}RdzN) t Sa
une proposition de conseils a distance sous forme-deresultation. Ce soutien est construit dans une logique
de subsidiarité.

1 Oscare: cet outil de esanté permettant la egestion des programmes ETP pour les CRMR BR2ANI a été
RSLX 28S | dzLINB&a RS&a OSyidNBa RSYIFYRSdzZNBE® [ QI RKSaAz2y
systématique a tout centre se lancant dans un prograaETP.

R
S

Action 9.2 : Renforcer la politique de formation initiale sur les cursus médecine, pharmacie et biologie.

T En 2021, la filiere a assuré upgésentation du panorama des maladies rares neurologiques aux internes de
neurologie (Pr Verng CHU Angers).

1 Un stand inteffiliere a été organisé lors du congres des enseignants en médecine générale (QMIEE
CFrAnw S wSaLI T Anisatich yidice Sigh@ dlEe? ihfgrBation© @bNds Imaladies rares étaient
présentées PNDS, clés du diagnostic Fai2R, Infographie Parcours de Vie, site wétsMiRretc. Les chefs de
projet BRAINTEAM ont constaté un réel intérét de ces médecins pounfesmations fournies sur ce stand.

Action 9.3 : Développer les formations continues dans le domaine des maladies rares.
Consolidation des connaissances des professionnels de santé et autres.

{ La filiere a présenté au Collége des enseignants de neufologi 2y L2 Ay i RQIF QlGdzr t AGS | Yy«
en charge des maladies rares neurologiques (Pr Verny).

fiDans le cadre de ses actions méesoeiales, la filiere a poursuivi le déploiement de ses collogues régionaux
ROAYTF2NNXI GA2Yy Sk mAdliesaddeg dutsgstemeinarieiixiceéntfal dupt2s des professionnels
des établissements et services médamciaux (ESMS) en collaboration avec les Equipes Relais Handicap Rares
des territoires concernés. En 2021, les colloques programmeés a Angers, B2igtia, et Ajaccio ont d0 étre
reportés sur 2022 et 2023 compte tenu de la crise sanitaire.

19y HnumI €1 ONRAS alyAdGFANB yQF LI & LISN¥yia S RSLIX

destination des professionnels sociaux et méeiooiaux, expérimentée en région Bretagne et Pays de La Loire
en 2019 et qui devait étre déployée depui HnHA D [ F2NXIF GA2Yy LINBGdzS &dzNJ €S
étre maintenue. En 2021, la filiére a donc décidé de repérer les besoins en formation des ESMS et a programmé
des interventions sur 2022 et 2023 pour les ESMS ressources en invitant éssaablissements du territoire.
En attendant, ne pouvant pas intervenir sur site en présentiel, la filiere a aussi travaillé avec les ESMS sur une
formation a distance avec un format de 2h. Reportée 2 fois sur 2021 sur le secteur de Limoges (pour cause de
COVID dans les ESMS a former), la formation en distanciel est reprogrammée pour avril 2022. Cette modalité
sera développée sur 2022/2023. Elle répond a un besoin des ESMS et compléete les actions de montée en
compétences des professionnels sociaux et neédimciaux déja proposées par la filiere.

I BRAINTEAM a organisé le 17 novembre 2021 la journée annuelle des services sociaux a destination des
FaaAradlryisSa a20A1tSa RSa /wawI 1jdzQSttS 2NHFyYyAaS RSL:
servies sociaux des ESMS ressources du réseau médiial développé par la filiére. Il a permis des échanges
entre le secteur sanitaire et le secteur social et médiooial ce qui a été tres apprécié des participants. Cette
formation sera renouvelée sous dormat de 1,5 jour en 2022.

fDans le cadre du déploiement du réseau médiooial, BRAHNEAM a organisé pour la premiere fois la
« Journée des équipes interdisciplinaimgdicosociales » le 25 novembre 2021. Les échanges ont permis la
YAaS Sy diomhnubaut®dedmbtiques professionnelles méeoaiales sur les maladies rares du
systéme nerveux central et une synergie des professionnels travaillant sur des territoires différents. Cette
journée fait partie de notre projet de montée en compétences &SMS ressource et sera renouvelée en 2022.

'En complément des journées annuelles méeioaiales (assistantes sociales et équipes pluridisciplinaires),
BRAINTEAM a organisé plusieurs webinaires sur les thématiques proposées par les professionnels. 3
webinaires sur 2021 ont été développeésle parcours du dossier MDPHaussi ouvert aux associations de



patients)g 9 février 2021« spécificité des mesures de protection juridique pour les maladies rares du Systéeme
Nerveux Central - 25 mars 202kt «quelle réponse adaptée a la complexité des droits des proches aidants
pour les maladies rares du SNE16 septembre 2021/ SG G S y2dz@8SttS TFT2N¥YS RQSOKIY
compétences proposée par BRATEAM- & QF RI LG+ y G | dzE O2 yroféssiohnels $tdd K2 NJ A |
f QSOf I 1SYSyYy G RS- séréSrérddveiéd 6nS202R &ar Ié Ndmad lesk dpprécié et le nombre de
LI NGHAOALI yiG&a Y2yOiNB fQAYISNk G RS OSGGS IOlAazyoe 1dz i
webinaires.
I BRAINTEAM a poursuivi en 2021 son soutien auprés du Centre de Référence Maladie de Huntington du CHU
RS [AftfS SG I dzLJINBaA Rdz / SYGNB RS /2YLISGSYyO0S Rdz /1! RQ!
sur la maladie de Huntington en Région Nord a detitinales professionnels médiemciaux. La crise sanitaire
YQF LI & LISNX¥AA RS L2 dzZNBERdons@aBourfrégionBlaidagt)yet Lalamégioh Bas deS O i S dzN
Calais).
5Fya €S OFRNB RS a2y NBdaixreszoyfdes) BRATEAM a oigahid san{deuxicgne A O 2
séminaire annuel a destination des directions des ESMS en mai 2021 (report de décembre 2019), en
visioconférence sur 2 deqournées. Le %' séminaire prévu en décembre 2021 en présentiel a aussi da étre
réajusté sous un forat webinaire sur 2 derfournées. Malgré les perturbations organisationnelles, les
GSOAYFANBA 2yG lo2dziA t tF (GSydzS RQdzyS NBdzyA2y YSyad:
fBRAINM 9! a RSOl AG O2y i NROdzSNI f Equiperessourcestda la MAS tHauts OcASgvredza dzNJ- |
(Mortagne sur Sévre) dont la filiere a soutenu le projet financé par les ARS Pays de la Loire. Cette manifestation
I RHU sUNB FyydzZ SS 1LJ2dzNJ OF dz&S Rdz / hxL5® | ySusdelf IljdzSG G S
M FAEASNE || AyAGAS 1 GNBlaRMYY LS Off WORBGEIdESISYASY VI RG
maladies rares neuro dégénérativesCette formation de 112h de cours est innovante car allie les parcours
sanitaires et médicsociauxSy F LILIR2 NI yid RSa O2yylAaalyO0Sa GNIyads
AYRA&ALISyalroftSa £ tQFOO02YLI IySYSyld RSa KBNEBERSE 02y
LISNYSGGNI | dzE LI NGAOALI yiad RQI LILINGHKabias Rt IRdpéCificitéa | I £ 2
des pathologies de la filiere de BRAINAM. Le public visé comporte & la fois des professionnels issus du
secteur de la santé (centres de référence et de compétence, plateformes Maladies Rares...) mais aussi des
structuressociales et médicgociales (MAS, FAM, EHPAD, IEM, Foyers de vie, services a domicile, etc.) et des
AyadAddziAzya 65!/ 9wlwX 5Dh{Z a5tlI X0® [ F2N¥IGAZ2Y
fois issus du secteur sanitaire et du secteur médiocial. Le démarrage est prévu en octobre 2022.

Action 9.4 : Encourager les formations mixtes professionnels/malades/entourage
Renforcement des connaissances des patients et des familles.

{ La filiére a poursuivi son program®eQ 002 YLI Ay SYSYy Gk F2NXI GA2y t RSadAyl
dz OSYdNBS RS QI O002YLI IySYSyid RS&a LI GASydGalaRlya f¢
construction de ce programme, AIDAN, interrompu en 2020 pour cause de crise sanitéiéerepris en
ASLIISYONB Hnum I @SO €S NBONMziSYSyid RSa LINBadalkdlrANBa
avec les expertaidant de notre filiere afin de statuer sur le programme et le format des modules.

1 BRAINTEAM a maintenu s&®® journée annuelle des services sociaux des centres experts de la filiere en
proposant un format présentiel sur une journée en novembre 2021.

f5dzN> yG € QFyySS HwHnanumxI tF FAEASNBE | GNIY@GFATES adzNJ £
servies sociaux des CRMR et des associations de patients de-BRAM 6 webinaires ont été programmeés
en 2021: Certaines a destination uniquement des professionnels sociaux et mgogtaux, ou uniquement
RSa Faa20Al A2y a R Mixtedh @xASeparéoursSdi doBstet MRBINS & Sy

9 Juris Santé est aussi intervenu en 2021 sur 2 webinaires a destination des patients, aidants et associations de
patients concernant les aides et les droits en lien avec les problématiques repérées sur la ligineniéide:

« Le coaching juridique ensanté»-25 mars 2021 et« K2 A E RQdzyS YS&dz2NBE RS LINR G SO
maladies rares du SNG 16 septembre 2021Au total 70 patients et aidants ont participé a ces 2 webinaires.

Les retours trés positifsur la qualité des échanges et du contenu des interventions améneront la filiere a
poursuivre cette action en 2022. Les thématiques des webinaires sont choisis en collaboration avec les
associations de patients de la filiére.

En 2021, BRAHREAM atravdil S & dzNJ f I ONBIF GA2y RQdzyS LI I GSF2N)¥S
collaboration avec les associations de patients (experts patients, un centre de formation expertts@ § O 2
digitale» (expert formation & distance), des établissemenidinosociaux du réseau BRATYEAM (experts
médicosociaux), des assistantes sociales de CRMR (experts sanitairesyadt&igexpert juridique). Cette

RS 7
S



LI F GST2NX¥S GASYyG O2YLX SGSNI €S LINPINF YYS ! LéidtabhceRS@OSTE 2
ROAYF2NNXYIGA2ya SiG RS Y2Rdz Sa RS F2NXIFGA2Yy FRIFLIGISS |
thématique retenue pour créer les outils et supports est sle dossier MDPH. Des représentants MDPH sont

ainsi partenaires dans le comigélitorial de ce premier module.

L
(o

Action 10.1: Attribuer des missions complémentaires aux FSMR par rapport a leurs missions actuelles.
o !'OGAz2ya RS fF C{aer: 02y OSNY I yi f QhdziNB

Développer la télémédecine
Développer la formation
Développer la communication
Mise a jour de I'état des lieux pour une évaluation des besoins
DFNIYGANI £ S& O2yRAGAZ2YA RQdzyS Iyy2y0S RAIF3IAy2a
Mobiliser les dispositifs de coordination depfée en charge

I QFYAYF(GSdzN) / KNAaAG2LIKS +#SNye Si fIF OKST¥ RS LINeBa2Si {21
du Dr Rémi Bellance responsable du CERCA et des centres de compétence maladie de Huntington pour BRAIN
TEAM et de référence rtadies neuromusculaires (FSMR FILNEMUS). Cette visite a permis une consolidation
des rapports privilégiés initiés en 2019 pour réaliser une évaluation précise des besoins a déployer pour ce
centre. Des rencontres avec les acteurs institutionnels (ARS,uDGH&l) et associatifs martiniquais ont
S3LtSYSyid O2vyLXsSisS OSiG siGld RSa tAaASdzeE RS&E o0Saziayao !
saisie des données des maladies BRAIN! a RI ya . Fal wl S& t &2dzi SyrisNJ dzy LINJ
de prescription par le PFMG dans les territoires uitrarins.

T En 2021, des contacts et des réunions régulieres en distanciel ont été organisés avec les professionnels du
secteurmédicea 2 OA Lt RS [ wSdzyA2y | T AisgtialRQ@ANGEeyfirkeiri®ied dzy O2f f :

5SS YI yASNBE LX dza 3If 206l fSx fF FAfASNS -marindet gelichoidizS RS ad
a leurs éventuelles sollicitations.

Implication de la FSMR dans les réseaux européens de référence (ex. Soutiefiilizdaa des candidatures
| Ot ¥ NB3IAaUNBa& 9wbXo

19y HnumXI fF FAEASNB | O2yGAydzS RS NRNNBardefRé8rioh a2y NB
annuelle de juin 2021.

1 £ Q200FaAixzy RS I 2ZazcHeNdeDBjet & yepsimg/lésicanges franis afin dem
LINBaSyiadSNI f 2N RQdzy 6So0AYlIANB f-BNDY2R8fS FNI yeel Aa | dzLd



1 Toutes les actions de formatiamt été décrites dans les ACTIONS ISSUES DU PNMR3, action 9.3.
I FAEASNS I LRdzNBdzZA GA a2y LINBP2SG RQSY@SNHBAdNE O2y OSN
dzy LINRP3INI YYS RQI 002 Yadhneeyr&bitalg. (Les Séuniopsépardtidires Mdec les 20
directions des ESMS ressources (conventionnés avec la filiere) se sont poursuivies en 2021, notamment autour
RS I ONBlIGA2Y RQdzy ftAGNBG RS LINBaSydalidAaz2y Rdz NBaSl dz
0 F FAEASNS | LRdzZNEdzZA A f QS | Geardhbniiskichya laRVDER, auR&@nOdleY Sy
Groupe de Travail inteFilieres Médicgl 2 OAF £ 1j dzQSt €S LAt 2GS® [ QSO fdzZ GA2Y
fryosSS Si aQSali I OKS@SS Sy RSOSYONBE wnumod [ Sa NBadz G
set LINRPLI2ASS Sy FTAY RQIYYSS HAHHO
1 En 2021, la filiere a poursuivi le projet COMPQUADH pour lequel elle a été lauréate en 2019 (projet recherche
SHS de la Fondation Groupanva) I SO LJ2dzNJ 20 2SOGAT RUFYSEA2NBNI f QF OO0
atteint dela maladie de Huntington en mettant a jour les compétences des auxiliaires de vie intervenant aupres
RS O0Sa LI GASydad Lf aQlF3IAlG RQdzy LINRB2Si AYy(iGSNRAAOALXM
Laboratoire de Psychologie des PaysdellBoE S / SYyG NS RS wSFSNByOS RS 1 Y
f Q! 3a20AF0GA2Y 1 dzyGAy3id2y CNIyOSs RS& SELISNIA&A RS QO
de la Loire), des experts en formation des professionnels médicaux sociaux intdraeth@micile (Centre de
C2NXYIFGA2Yy Si RS wSOKSNOKS t I wStlrdAz2y RQ'ARS Si R
premier bilan permet de conclure qieQl 002 YLJ Iy SYSyd t t2y3 GSN¥S RS 1
des compétences cibés des professionnels médiéo2 OA | dzE LI2 dzNJ FI g2 NRaASNI f QF RI L
LI GASyGa Sd RSa FARFyda SaG IjdzQAft Sal yge@sdel ANBE RQ
f QA VOSNDSYy A2y d ''yS adzZAidS £ OSI@ASO StidRBaFYSBHNS RYA (WIS
projet qui souhaitent «ller plus loir» suite aux conclusions et résultats.
1 En 2021, la filiére a poursuivi ses 2 conventions de partenariat nationales : avec APF France Handicap (actions
de sensibilisation et de moéés en compétences des professionnels médimoiaux de leurs structures
04SOGSdzNI 2SdzySa S IRdzZ 6Saosz St Q! aa20AFGA2Yy CNI Yyl
des aidants, participation réciproques aux colloques et journéefmgation, participation au projet AIDAN,
LI NGAOALI GA2y RS . w!Lb ¢9!'a Fdz LINP2SO ylFGA2y T &dzNJ f
19y HAumMI ONBFGA2Yy Si S ftmédcasydiaiphigeyactiRepday facilitér leNdp&ageNd LIK A S
des acteurs pouvant répédtNBE £ dzy | O02YLI 3ySYSyid RSa LI GdASydaa Si
objectifs de recenser toutes les ressources de chaque territoire mais de repéregilasds acteurs » dans la
prise en charge médiesociale.
I5SYI NN 3S RQdzy 2y S RRRA SREI DNE F & Ny-Socia 2finfde ptageries S Y SF
connaissances et savoirs médmaciaux développé par le réseau des ESMS ressources de BRXN Cette
plateforme pourrait aussi étre accessible aux patients et aidants et notammena @artie de la plateforme
de soutien et de formation. Cet outil est attendu par les partenaires méigoOA | dzE RS f 1 FAf A S NB
S LI NLGF3IAS RSa O2yylAaaalyoSa S tQFrO00sa t fQAYF2NNI
1 En partenariat avec Alcimed, lafiliéreasoutenuld2 2SiG / 2 Y Q! G EAS LR NIS LI N fQl &
RS LINBY2dz@2ANJ f QI 008a t RSa 2dziaAta RS O2YYdzyAOl GA2Y
£t O2YYdzyAljdzSNI t ASSa t f QS@2¢ dzi A QA (i QtigieStc.). BRMNEAWI f | RA S
' FAYLFYyOS tQFOKIFIG RS RAOGSNA YIGSNARSt A LJ2dzNJ SG2FFSNJ €
France Handicap, partenaire du projet. Cette démarche permettra de compenser ces différents handicaps
progressifs poulLJSNY SGGNBE RQIF YSEA2NBNI £ O2YYdzyAOFGA2y SiG A
autonomie.
1 En 2021, lafiliere a décidé de soutenir des projets innovants, portés par son réseau, a destination des patients
ainsi, 5 projets ont été retenus pour cé€ Rppel a projet BRAHIEAM lancé en juin 202fin de soutenir
f OSYSNEBSYOS RS LINR2Sia (NI yagSNEIdzE LR2NIS&E LI N RSa O
I.  Application smartphone pour ados sains dans famille de malameté par le Dr Clémee Simonin
(CRMR maladie de Huntington ; Lille) : Créer un outil numérique destiné aux adolescents dont un
membre de la famille est touché par une maladie neurologique rare pour informer, apporter un
soutien, établir un réseau.



II.  Bouge BRAIN'EAMporté par k& Dr Claire Ewenczyk (CRMR Neurogénétique :$atgétriere ; MPR
FRdzf S I 8LIAGIE YINRY RQISYyRIFI@S T atw LISRALI GNRIj dz
f QI dzi 2 NBSRdzOF A2y RS&a LI GASyGao

Ill.  Autonomie et vivre mieuxporté par le Pr Marie Vidailh¢ CRMR Neurogénétique et Syndrome Gilles
de la Tourette ; Piti§ | t LISGNASNE T | aa20AFdA2y ! YIREAL Y tI
0KSNI LISdzi AljdzS LI2dz2NJ Sy O2dzNF 3SNJ £ QF RKSaAz2y (KSNIF LX
réduire autant que possibleeIretentissement personnel et émotionnel lié¢ a la maladie dans les
dystonies et le syndrome de Gilles de la Tourette.

IV. DEDALBPorté par Jacques Vairon (Associations Aramise, Mdgga, Amadys) : Outil numérique
FLEOAEAGLE YyG f QF O&éciles lpdzHes pakidRtS %t leWrS Riflahtd familiaux et
professionnels.

V.  Walk-up porté par Pauline Lallemand (Médecine Physique et de Réadaptation pédiatrique ; Trousseau
: ICM ; association ASLEvaluationpar une étude randomisée ouverte a 2 bras en crossr e
f QSTFTAOFOAGS RQdzy SYyGNIAySYSy(d LIKeaAljdzS AydSyairts
spasticité et la qualité de la marche dans une population adulte de PSH.

Ces projets concernent le soutien financier dans des champs pluridiscipliMainei2lidration de la prise en
OKIFNBES RSa LI GASyGasz f Q9c¢t zaliyri NS (KdS NOY/KORENGRUKR QCRNGRI AUt AS2

TEn 2021, BRAIN TEAM a démarré son étude sur les besoins et les freins au répit des aidants de patients
concernés par les maladies rares du systéeme nerveux central. Un COPIL a été constitué avec des représentants
RS LIiGASyidas RS&a SELISNIa &adzNJ £ S NBLAGE RSa SELISNIa a
ALISOAL Tt A&SE &dzN8if (RQGYdzSEA2E O AliRS Y2LRdeS A NB/ S LINBASYy G GA2Yy |

22dz2NySS yydzSttS RSa Faaz20AlGdA2ya RS LI GASyGa Sy y20
FAY RQIYYSS uHnum I RH s iNB NBLZsNE@GSransmis enROB2¥akeSdes 4 SY S a
LINPLIZaAGA2ya RQIFOGAZ2Yyad
1 Renforcement de la visibilité de la filiere (patients et grand public)
- Sur le site internet, en 2021, intégration de 3 nouvelles pages présentant 1/ la liste desaP®DIBs
documents nécessaires pour leur création, les recommandafionst Sa Y2 RIf AGSad RQI 002 YL
FAEASNS Hk £S& LINPINIYYSaAa RQOCt RS2lks nbddfdsl (G A2y Yy !

RQI O002YLJ 3y SYSyid RS I TtAes bffeNBe senké duaentretnationaldd a Sy G I
ressources psychologiques. Biglir les autres pages du site sont actualisées en continu.

- Dynamisation continue des réseaux sociaux (Facebook et Twitter) et de la chaine YouTube. BilaA2021
abonnés Facelak (doublement en 1 an) et 454 abonnés sur Twitter. Au 21 janvier 2021, arrivée de BRAIN
¢9!a &adz2NJ €S NBaSldz [AY1SRLYY LISNXYSGOlFIYyd dzyS YSAttS
de professionnels, notamment dans la communauté maladiestatéja 250 abonnés en 1 an.

- 3 InfoLettres annuelles généralistes diffusées en mars, juillet et novembre 2021 présentant les avancées
RS&a (NI @ldzE RS fF FAEASNBI FAYyAA [[dzS (2dziS Ay T2 NN
abonnés; la 2 InfoLettre médicesociale de la filiere a été publiée également en février 2021.

1 Renforcement de la communication au sein de la filiére et entre les filiéres

- Diffusion renforcée (notamment durant la crise sanitaire) de la newsletter hebdomagldiestination des
on /waw Si RS I ySgatSGiiadSNI YSy&adzSt f Sadhoddiirédeaua w S |
des centres.

- 3 Infolettres annuelles diffusées auprés du réseau des partenaires de la filiere.

- Organisation de 3 journées nationales BRAEAM en 2021 : 1a®® journée nationale de la filiere
(distanciel en mars), la 7éme journée des Associations de patients (format hybride en novembre), et la
5éme journée nationale des services sociaux filiere, (format présentiel en novembre).

- Une réunon du college des CRMR a été organisée en format hybride début juillet.

- Une réunion du conseil de la filiere a été organisé en distanciel en mars 2021.

- Comme en 2020, animation réduite des commissions de pilotage BRZANI due a la mobilisation
restreirte des partenaires par la crise sanitaire.



1 Actions de communication maladies rares en iftkere :

i Informer les patients a Paris comme en régions

-W2dzZNy'SS AYyGSNylFraAaAz2yrtS RSa alflR
fQlftftAlyOS aRNBRYSal WhRFPARS/ 2QSO
participation du Pr Verny a la table ronde de cl6ture de la journée.

0  Participation active au comité éditorial intéfiere

- Cocréation & diffusim de tous les outils de communication indiiere réalisés en 2021 dont une brochure
t RSalAylLGA2y RSa YSRSOAya Si RSa LI GASyiGa LRdzNI SE
proposition de test diagnostic génétique.

- organisation des-stand interfiliéres aux divers congres 2021 virtuels dont celui a RARE 2021.

- validation des avancées du site infBrA f A § NB LJdzof AS Sy 20020 NB HAuMD [ S 2
qui renvoie vers les sites pertinents tels que les sites des filiguiemux répertorient toutes les informations
dans leurs domaines de compétence (liste des centres de référence et compétence, associations, descriptifs
RSa YIfFrRSaZ tb5{TT AIINPING YYFIET ROV 0dzy LIR2NIIFAE RS
des outils produits en interfiliere par les FSMR.

0 Information aux professionnels de santé et congres Hiite&re

- Sensibilisation des Médecins Généralistes : cf action 7.3

-Co2NHIFyAal A2y Rdz { SYAYFANB RS DSYySiGAljdzS RS f QhdzSai

NBa fd& Hy
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1 Gestion des réunions mensuelles des Chefs de Prajetmnisation, ordre du jour, animation et comptendu
par BRAINFEAM.

 Comité éditorial inteffiliereY LI NI AOA LI GA2Yy | OGADBS | dzE LINRPLSia SiG a2«

1 Coordination du Groupe de Travail infiliere MédicoSocial préparation & animation des réunions, suivi et
mise en place des projets en intra et avec les partenaires extérieurs.

1 Coorganisation du partenariat FSMR/CMG avec les filieres MaR3ENsgéne.

1 Participation active au groupe de travail RCP Roftmrrection des bugs, suggestion de développements,
participations aux réunions mensuelles.

1 Participation active au groupe de travail infidliere GT Diagnostic

9 Participation active au groupge travail des 5 FSMR pilotes du GT Traitement

{ Cocoordination du groupe inteFSMR /intet 9aw | @S0 ! yy S PEMRElic®ianisddodzNI f QA y i
des réunions communes.
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Communications réguliéres a destination des patients et des aidants

f
il

9y HnumMX FOhGdzZfAalrGA2y | dz FAf RS £ QSlkdz RS fF LJ3S
recommandations et informations utiles.

Toute recanmandation/documentation transmise par les CRMR, CCMR, les associations de p
RS I FA{ASNBZ Si tSa 9wbsx a207\$u$a al gr yi
page dédiée 18 rubriques et 40 documents sont répertoriés fiR2.

Participation a la communication grand public maladies rares -iltéere concernant les
recommandations de prise en charge (affiche réorientation filieres publiée par Orphanet).
Diffusion de la procédure DGS urgent concernant les situations payurdiss une vaccination anti
covid est déconseillée.

(/'))
[atN

atient
Sa

Traitements et recherche

f
f

Pas de recommandations de prise en charge thérapeutique spécifique pour les maladies rares
neurologiques.

Diffusion en juin 2021 du lancement de la 2éme Enquéte Internationall@ Sommeil permettant L
RQSOI £ dzSNJ f QAYLI O RS f QSLA RSY)\ S &adzNJ £ Sa KIoAddzR¢
internationale menée par des chercheurs de plusieurs pays, représentés pour la France par Ie Pr Yves
Dauvilliers, coordonnateur dGRMR Narcolepsies et Hypersomnies Rares (CHU Montpellier, site Gui

de Chauliac) et le Pr Damien Léger responsable du site constitttiPABte HoteDieu.

- ND2dzNBE RQlIF O002YLI IySYSyd RSa LI GASyda Sid RSa I ARIy

Les ARS Pays de la Loire ont accordé en 2020, un soutien financier pour le projet « CAROMARANE »
(CArnet de vie et RObot, nouvelle génération pour les MAladies RAres NEuro évolutives) développé par
BRAINTEAM en partenariat avec les ESMS du territoireQet B a2 OAF GA 2y ! w! aL{9 @

f QdziAt Aal GAZ2Y RdeyS az2ftdziAzy ¢ y2dz@SttS 3IASYSNI GA
une tablette pour le recueil du carnet de vie et un robot) pour améliorer la qualité de vie des personnes  _
porteuses RQdzy S Yl £ RAS NI NB  YySdZNERSISYSNI GAOBS t R2"
particulierementd  y 2 dz@S | dzE 2dzi At & RQI A Rténuldtionfab ser@icd devlazy” A OF G A
prévention en période épidémiguepour les maladies rares neurévolutives. Cesoutils ont été
SELISNAYSYyiSa RIy&da dzy LINBYASNI GSYL Sy NBIAZ2Y ¢t @
AaSNBAOSAa RQIARS t R2YAOATS NBLINIAA &adzNJ (2dzi f
considérablement perturbé le projet eed délais supplémentaire pour expérimentés les outils ont été

accordé par les ARS Pays de la Loire. Seules les tablettes ont pu étre expérimentées par les partenaires.
Les premiers résultats montrent que cet outil répond aux besoins du public jeunespeblg adulte

a8t2y fS RSINB RQlIdziz2zy2YASd L f cainig deNidNdok éntreNéS LJ2 Y R NB
patient et les professionnels qui interviennent & domicile avec une adaptation du vocabulaire et de
présentation. Le deuxiéme outil (robotlgrojet sera expérimenté en 2022.
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Distribution de masques et de gel hydroalcoolique BRFEEXM



Alidre nationale de santé

L5 TS RECATES u s Maladies cardiaques héréditaires ou rares

§ cardiogen | FILIEREARDIOGEN

CL/ 19 5QL59b¢LCO9

Animateur: Pr Phlippe CHARRQMijlippe.charron@aphp.fr

Cheffe de projet Lisa Lalouettelisa.lalouette @aphp.fet contact@filierecardiogen.fr

EtablissemenR Q| O Q\#3PAHOpital Pitié Salpétriere, 470 0 2 dz2f S@F NR RS f QKS LA Gl € Z T pJ

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

ORGANISATION

La filiere Cardiogen, dontle PrKk A f ALJLIS /1 ! wwhb Sy Said fQFIyAYF(GSdNE Sai

comprenant 3 organes de gouvernarice

Le bureau exécutiést un organe de concertation et de décision afin de dessiner les grandes orientations de la filiére,

en accord avec les objectifs et missions confiés aux Filieres de Santé Maladies Rares par la DGOS. Il se ¢ompose de
membreset réunit régulierement, enivon une fois tous les deux mois, lors de réunions a distance ou physiques.

Le comité de pilotage réunit 36 membres a pour mission de veiller au bon fonctionnement de la filiere, de suivre

fS&a LINB2SiGa SiG RQlI OGSNI t SriatioBségabliés par e NureduSeRékuiifdr® domitétde LI NI A

pilotage se réuni physiquement a minima deux fois par an.

Pour avancer concrétement dans la structuration des projets de la fileésegroupes de travaibont chargés de

mettre en place les acti@) de suivre leur bonne réalisation et de les évaluer. La filiére est structurégeupes

de travail (Diagnostic et prise en charge, Recherche clinique et bases de données, Recommandations et
enseignement, Europe et international, Communication, Tegtsétiques diagnostiques, Centre de ressources
psychologiques). Chaque groupe de travail est animé par deux coordonnateurs, le groupe est composé de divers

YSYONBa oR2yid tSa LAft2G§Sa RQIOlA2y 0 Si t d&pktierdjsdzS F2Aa |

PERIMETRE

La Filiere de Santé Maladies Rares Cardiogen prend en charge les pathologies héréditaires ou rares du muscle

cardiaque. Elles regroupetrbis grands groupes de maladies

1 Les cardiomyopathies (hypertrophique, dilatée, restrictigsplasie ventriculaire droite arythmogene, non
compaction du ventricule gauche, etg.)


mailto:philippe.charron@aphp.fr
mailto:lisa.lalouette@aphp.fr
http://www.filiere-cardiogen.fr/

1 Lestroubles du rythme isolégsyndrome du QT long, du QT court, syndrome de Brugada, tachycardie
ventriculaire catécholergique, syndrome de repolarisation précofe) e

s Les malformations cardiaques congénitales complexes O2 I NOG I GA 2y

transposition des gros vaisseaux, Tétralogie de Fallot, etc..).

Ces maladies représentent désl dza S a
prévalence de ces divers groupes de

YI 2Sdz2NB a
pathologies est1#500 a

RS Y2NJI

RS

& dizGwjedi jSunedai

t Ql

1/5000 pour les principales des

2Nl SE

RQAY A

cardiomyopathies et troubles du rythme, et méme 1/500 pour la cardiomyopathie hypertrophique (regroupant

de multiples entités nosologiquds S

LINB @I £ Sy OS
Les malformations cardiaques congénitales touchent collectivement un notnéaur 100 mais leur trés grande

MKpPAnAn

o2YYS I

YI £

RA &

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

NbfS RQSELISNIAAS

LI dzNX RA &
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Plus del5 000 patientpassent chaque année par les centres de référence et de compétence du.réseau

COMPOSITION

Y|

t T2NXYLT

La filiére Cardiogen regroupe de nombreuses structures :

1 4 CRMR coordonnateurs dont 3 sontiltisites 9 CRMR constitutifst 64 CCMRépartis en Métropole et

en OutreMer

7 10 laboratoires de recherchdéris :UMR1166- Institut Imagine- Unit$ Inserm U970 (PARCEYNItS
Inserm UMR 999 Equipe CEpiIMRB UnifInserm U955 INSERM 41018, CESPpidSmiologie clinique
Nantes :UMR 1087Lyon :INMG,Bordeaux :IHU LIRYQCRCTB Uiginserm U1045)

7 10 laboratoires hospitaliers de diagnostic génétique (PRiti§, Lyon, Nantes, Par#lSEGP, Amiens, Seil,
Marseille, Grenoble, SairiEtienne, Bordeaux)

¢ 10 associations de patients

1 4 sociétés savantes et fédérations partenaires (@8drraroaise de Cardiologie,08i$ Fraroaise de
GnSigue Humaine, ANPGM, Gk des Cardiologues ISiaux).

Figure 1. Cartographie des centres
rattachés a la filiere CARDIOGEN

Les centres de référence et de compétence

Ou nous trouver ?

Pau

Monpellier

© 4 centres de référence multi-sites
® Centre de référence

des cardiomyopathies et des troubles du
rythme cardiaque héréditaires ou rares
Pr Philippe Charron, Pitie-Salpétriere,
Paris
Sites constitutifs : Ambroise Paré, Bichat,
HEGP, Henri Mondor, Necker

® Centre de référence des troubles du
rythme cardiaque héréditaires ou rares
de I'Ouest
PrVincent Probst, Nantes
Site constitutif : CHU Bordeaux

Nic
o Marseille

N artinique
OAngers o Dllon
LaRochelle
Guadegloupe
® oomers N <2
\
Bordeaux Lyon
o Saint Etienne o Grenoble La Réunion
Toulouse Nlmes

® Centre de référence des troubles du
rythme cardiaque héréditaires ou
rares du Sud/Sud-Est
Pr Philippe Chevalier, Lyon

® Centre de référence
des maladies cardiaques
congénitales complexes
Pr Damien Bonnet, Necker, Paris
Sites constitutifs : Hopital Georges
Pompidou, CHU Bordeaux, Centre
Chirurgical Marie Lannelongue

© 64 Centres de compétences


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

ACTIONS ISSUES DU PNMRS3 REALISEES PAR
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LA FILIERE CARDIOGEN EN 2021

GA2y MOH Y { GNHzZOGdzZNBNI £ Q2 FFNB

O y2ilYYSyid fQF LJlJzA RS f Q! 3Sy

[ Q2FFNB RS RAIFIIy2aGA0 3ISYySihiAljdzS§ Sy CNIyOS Ll2dzNJ fSa s
autour de 8 laboratoires hospitaliers. (PagiBitié Salpétriere, ParnslEGP, CréteiHenri Mondor, Lyon, Nantes,
Amiens, Marseille, Bordeaux) duaitent plus de 12 000 échantillons par an.

Ce groupe de travail se réuni environ 2 fois par an et les actions menées sont les suivantes :

A

To To I

Harmonisation des analysesntre laboratoires: définition des stratégies diagnostiques et mise en place

R Q| Bldédis®nnels de prise en charge des patients dépendant de leur phén&yaleationdes panels

de géneset des stratégies mises en place. Adaptation du contenu des panels de genes afin de les adapter

I dzE OKI y3aSySyiGa (SOKy 2 foandidsdindes &n rbuvel arbref decBignddl pairle® y R S:
cardiomyopathies hypertrophiques a été mis en place en 2021 avec un panel implémenté a 16 geénes,
AyOftdzr yi Sy LINBYASNB AyiSydiazy tQlylfeasS aeadasyldaal
hypertrophique

I'FNXY2yA&lF A2y RS QA gdofastadbBiiandatiodsyhteiRaBicnaled ket Natidnglds.a

I FNY2yAaliAazy RS&a O02YLIiSa NByYyRdza RQlylfeasSa SyiNB
Réévaluation de la pathogénicité des mutatioreu regard des nouvelles données de fréquence allélique

et de la littérature. Cette action nous a mené a mettre en place des R@PErprétation de variants
LISNXYSGGFYG dzy NBYRdz RS O0Sa GINAIyGa K2Y238¢3S L2 dzNJ
Y2A4 RS& NBdzyA2ya 2G az2yid RAaOdzisa dzyS tAadsS RS @I N
Mise en commun au niveau National des résultats concernant les variants génétiques dans des génes
SyO2NB YIt O02yydzda OSEAV[ISWANBHFAK 2 RQRBS IOSANKNIYS & ¢
transmission et leur causalité dans les phénotypes cardiaques.

Organisation centralisée des analyses familiale®2 yaA aidS t I RNBaasSN t Qlylteéas
index génotypé dans un centre unig, Cette action, indispensable a la vérification des corrélations
génotypeLIK Sy 2 1@ 1LJS ySOS&aaAiGsS dzyS AyGSNIOGA2Yy LISNXYIySyiS
prélévements des apparentés adressés par les différentes consultations en France.

Organisél A 2y S YAasS Sy (cintrod Gualiiéedayiqué at @nalytiols, eziterprétation

des variants identifiés.

Participation auControle de Qualité Européen (EMQMhnuel, visant a évaluer la fiabilité des analyses,

des interprétations et de comptes rendus.

Participation active a l@onception de la base de données BaMaCoguaur le module de génétique

moléculaire (Paris, Nantes et Lyon).

ActivittentermesR QI yF f @454 RS 3IASYSihAljdzS Y2t SOdzZE  ANB | dz yA@SLH d

1
1
1

Cardiomyopathies 8600 tests35 diagnosticsde maladie de Fabry + 924 tests pour Amylose
Troubles du rythme924 tests réalisés
Malformations cardiaques congénitaled68 tests



Nota bene les 3 Laboratoires hospitaliers diagnostiques rattachés a la filiere (PSL, Nantesorityétd)
labellisés< Laboratoires de Biologie Médicale de Référengmur les Cardiomyopathies et les troubles du
rythme. JORF / Arrété du 15 juillet 2021 fixant la liste des laboratoires de biologie médicale de référence

Action 1.3 : Définir et organiser QF 008 & | dzE LX I §ST2N¥Sa RS &SldsSy
2025.

«5SFAYANI SG YSGGNB Sy LXFOS dzy RAALIRAAGAT RQI OO
L2 dzNJ £ S RAFIYy2aGA0 RSa YIflFRASA NI Nduise &yblaca Q1 LILIdz
RS NBdzyA2ya RS O2yOSNIIGAZ2Y LI dINARAAOALI Ayl ANB ¢
en impliquant directement les CRMR et les laboratoires de génétique moléculaire.

[ S NbxES RS I FALAS NGB dUproSesss drefiexddadil aRdntyfld la soangssion @es NI (0 A

LINP2SGa LIRdz2NJtS tCaD Sy HamdpE Lldzia Sy wnwnx REya QI
O22NRAYIGA2Y yIGA2y IS SiG RQdzyS &G NHzO(G dzNgueimgrz y  LINB O
généticiens cliniciens et cardiologues dans la coordination des RCP et des prescripteurs locaux.

Une page dédiée sur le site de la filiere est disponible décrivant3lgwéindicationsde la filiere
https://www.filiere-cardiogen.fr/preindicationsde-la-filiere/ :

Les troubles du rythménéréditaires« isolés» :
Cliniciens référentsPr Vincent PROBST (Nantes) & Dr Isabelle DENJOBi@Pats
Biologistegéférentes: Dr Florence KYNDT (Nantes) & BoMique FRESSART (R&itgs-Salpétriere).

Les troubles du rythme cardiaqudselés» (sans cardiopathie structurelle sgasente) constituent une des
causes importantes de mort subite chez le sujet jeune.

/ Sa RSA2NRNBa St SOGNAIdzSA &dzNJ OdzdzNJ & G4 NHzOG dzNBt € SYSy i
transmission le plus souvent autosomique dominante, et plus de 30 génes impliqués.

Aprés analyse par panel ciblé, plus de 50% des familles restanpasse diagnostique génétique.

Les Cardiomyopathies familialexonstituent un élargissement. l'ensemble des cardiomyopathies
(hypertrophiques, restrictive, ventriculaires droites, dilatées) du périmétre @rmtication acceptée lors du
ler AAP :

Clniciens référents Pr Philippe CHARRON & Dr Estelle GANDJBAR&(ZRItié-Salpétriere);

Biologiste référente Dr Pascale RICHARD (Paitig-Salpétriére)

[ Sa
jeune.
/ S& YIfFTRASa Rdz Ye2O0FNRS &a2yid FNBI dz8
autosomique dominante, et plus de 70 génes impliqués.

Aprés analyse par panel large, environ 50% des familles restent en impassesticagn

OF NRAZ2Ye2LI GKASE O2yadAriddsSyid RS& OF dehérde sofet 2 S dzNB &
Y

YSyid RQ2NAIAYS

Les malformations cardiaques congénitales complex&ormes syndromiques ou familiales.

Cardiologues référentsDr Julie THOMASBordeaux) & Pr. JegBenoit THAMBO (Bordeaux)
Généticienne référente Pr Caroline ROORYTHAMBO (Bordeaux).


https://www.filiere-cardiogen.fr/pre-indications-de-la-filiere/

On distingue deux situations pour les malformations cardiaques congénitales complexes :

i) Les formes

syndromiques (souvent sporadiques) et ii) Les formes familiales non syndromiques. Il existe une grande
hétérogénéité génétique des malformations cardiaquesyénitales complexes, elles peuvent aussi faire partie

de nombreuses entités syndromiques. Il existe un faible rendement des panels ciblés pour les M3C non
syndromiques familiales. Le STHD permettra une augmentation du rendement diagnostiquO¢bPou
une préindication en demande croissante de conseil génétique.

9Y HNHNZX
dzi At A&l yi

dzy’

f Q2 dzi A€

NI @I Af
RS

mensuelle pour la plupart des RCP PFMG.

RQ2NBIFyAalliAz2yYy
LX F GST2N)XYS

t23Aa0Al dzS

a S OpNDs B Briie gk, Y X

Chaque famille de RCP est coordonnée par 2 médecins référents et un administrateur.
Les RCP du PFMG se tiennent selon ce schéma
PFMG <« es troubles du rythme héréditaires isolédad et Sud
PFMG «Cardiomyopathies familiales Sud
PFMG «Cardiomyopathies Nord;

PFMG dMalformations cardiaques congénitales complexdsord et Sud.

Tableau I Bilan 2021 des RCP, sessions via Rofim dans le cadre des 3 préindicationsrde la filie

LJ2 dzNJ f
SOy

Nb de| Durée Nb minimum de| Nb maximum de|
sessions | moyenne deg Nbtotal de|cas soumis pgcas soumis pg Nb moyen
effectuées | RCP cas session session d'invités
PFMG <es troubles du rythm
héréditaires isolés Nord et Sud 9 69 minutes | 53 2 10 49
PFMG « Cardiomyopathies
familiales» Seqoia Nord 7 38 minutes | 17 0 10 22
PFMG 2025 &ardiomyopathies
familiales» Auragen Sud 5 72 minutes |21 2 8 32
PFMG &Malformations cardiaque!
congénitales complexesNord et Sud 4 105 minutes | 20 1 8 32

Tableau 2 Activité par préindication en fin 2021

Préindication

Dossiers

validés RCP

RCP d'amont amont

6 Cardiomyopathies 5eqOlA 44 37
familiales AURAGEN 33
“+% Troubles du Rythme Sea0lA 54 a7
11 Cardiaque AURAGEN 6
Malf. Cardiaques SeqOlA 5 3
Complexes AURAGEN 25 18

congénitales

Dossiers
completsau Analyse et
LMG Compte rendu

18 (2 en cours)

27

22 9
19 7
0

2 2

17 3 (14 en attente)

Paged5sur501



A Action 1.4 : Mettre en place un observatoire du diagnostic.
«Les FSMR contribueront a la mise en place de ces observatoires du diagnostic qui se déploieront au sein des

comités multidisciplinaires de chagg&MR»

[ YAaS Sy LX I OS RQdzy 20aSNBI G2ANS Rdz RAIFIIy2aiGdA0 RIYya
est en cours de construction. En 2021, plusieurs échanges au sein des groupes de travail de la filiere impliqués

dans la constructiodes missions en lien avec les actions 1.7 et 1.4 ont eu lieu, nous sommes sur la définition du
périmétre. Pour développer cette action, un codage des patients dans BaMaRa fiable et homogene est
ySOSaalANBI 2Nt QFyySS H préalabld nécgssaire dn Andapudit SeStiordSchidh OS G G S
MOT Y /2yFASNI I dzE / wawZ @SSO fQF LIzA RSa C{awz I 02
en impasse diagnostique a partir de la BNDWRNous déploierons cette action en 2022.

Pard ffSdzNAX fF FAEASNBE /I NRA23ISYy aQSad AYLIX AldzSS Rlya
génomique implémenté dans BaMaRa.

A Action 1.5 : Organiser et systématiser les réunions de concertation pluridisciplinaires.
553 ONX LJi A 2 yon BtSlu rorfdazeNIB téuhibrs Helicancertation pluridisciplinaires (RCP) portées par la
FSMREIEmMentRS A ONA LIGATA RQdzy | O084& SlidAadGlofS £ f QSELISNIAA:!

Une page dédiée aux RCP de la filiere est présente sur le site de CARDHa@EMNvww.filiere-
cardiogen.fr/rcpnationalescardiogen).

5Qdzy LJ2 A ytachnR&e» 108z5a dzA A RS& RSOStE 21LIISYSyida RS fQ2dziAft
novembre 2019 dice a un groupe de travail réunissant les 5 filieres ayant contractualisé avec Rofim.

En 2020 un travail conséquent de suivi des différents développements de la plateforme Rofim a été alloué au
sein du groupe de travail KSMR Rofim LIS NJ S (i (i Icafiah dd hDds,Ro8 dditdstE avant la mise en
production.

En 2021, 7 filieres ont contractualisé avec RofARDIOGEN, BRAIRAM, G2M, FILFOIE, FILNEMUS, FILSLAN,
ORKID. Une réunion se tient tous les mois avec les responsables de Rofim (programnu@nrsrateurs) et

les représentants des FSMR. Ces réunions permettent de faire le point sur les blocages, les bugs, les ajustements,
fS adzi @A RSa RSYFYRS& RQIFYSEA2NIGA2y Si RS y2dz0Stt Sa

5 Qdzy LJ2 A YidgistBue» eDdt®matique»adz 8 SAY RS I FAEASNB:ZI Q20625010

O SO tQ2dziAft w2FAYO F SGS RSOl (adz SiinatohaledrecquisS NB (G Sy
pour la prise en charge des patients par thématique, visant a permettre aux d@MRILCRMR de soumettre

fSa OlLa O2YLX SESa Si RQ20GSYANI fQl A& RS& SELISNI &S NX
f QOSELISNIAES RS LINR&AS Sy OKIFENBSO

En 2020, le travail de recueil des thématiques a été amorcé. Chaque famille de RER)r2woiordonnateurs

2dz YSRSOAYya NBFSNBydGaz OAAO dzy 1jdz2NHzy 2dz INRdzZLIS RQF
O2yaSAtftSNER Sy 3ISySiAldzSasx LJAeOKz2f23dzSa SGiOXo 02y @AS
avec des médecirdeployés sur le territoire national, et (iii) un administrateur qui assure le suivi logistique de la

tenue des RCP.

[ S& GGKSYlFGAljdzSa ARSY(GAFASSa azyd tSa adaAagryasSa ofl
déploiement en 2021 dia quasitotalité des thématiques identifiées (la date de R€kession est indiquée)
1 Troubles du rythme/canalopathies 26 ao(t 2021

1 Cardiomyopathies (hors amylosesy juin 2021
1 Amyloses cardiaques29 mars 2021


https://www.filiere-cardiogen.fr/rcp-nationales-cardiogen/
https://www.filiere-cardiogen.fr/rcp-nationales-cardiogen/

Prise en charge de la grossessgdécembre 2021
Rythmologie pédiatrique et congénitate> 2022
Sport autorisé=> 2022

Recherche => 2022

=A =4 -4 =4

Tableau 3 Bilan 2021 des RCP Nationales Recours (les chiffres sont hétérogénes car toutes les familles de RCP
YO2y i L& RS6dziS Sy YsYS GSyLao

Nombre de Nb maximum de

sessions | Durée moyennd Nb total| Nb minimum de caj cas soumis pa Nb moyen

effectuées | des RCP de cas | soumis par session session d'invités
Amyloses Cardiaques 6 65 minutes 21 2 6 29
Cardiomyopathies (hors amylosq 3 160 minutes 10 1 5 23
Rythmologie 3 63 minutes 10 1 7 29
Prise en charge de la Grossesse 1 64 minutes 3 3 3 11

A

' OGA2y mModT Y [/ 2yFASNI I dzE / waws @S0 f QF LIJzA RS& C{aw
personnes en impasse diagnostique a partir de la BNDMR.

O05STAYAGA2Y RUFINBNB& RS RSOA&AAZ2Y LRdzNJ €S RAIFIIy2aGA0
chaque filiére).

«[ § NBSEIFIYSYy RSa R2aaASNBE RSa LISNr2yySa YItlIRSa Sai
connaissances et des tedlogies. Il permettra de réduire les pertes de chance en termes de prise en charge. Il

est particulierement important au plan diagnostigue

Le déploiement de BaMaRa/BNDMR au sein des Centres de la Filiere Cardiogen est récent et trés progressif, avec
un nombre restreint de centres qui remplissent la base, avec un probléme logistique majeur de saisie des
données de par la file active trés importante des malades dans la filiere.

En 2020, la réflexion menée avec les membres de la filiere autour de lad&trgagement pour@ction 1.7,
nous a conduit & se positionner sur le scenario 2 avec un ajout rest@érdt certains groupes de pathologies.
En effet nous voulions utilisefitm de deg6 de validation du diagnostic (en cours, probable, confirm
indSerming pour chacun des 2 niveaux diagnostiques. Il est indispensd@®id une vraie vision de la
problSmatique par groupes de pathologies, @jbut de cet item aurait présenté un intérét majeur pour
I@xploitation des don8es et la &inition de Wmpasse diagnostique. Or, cet ajouRrpas été accepté.

9y +dzi2YYS wHnaunX FLINBA Yy20AFAOFGAZ2Y RS fQSy @St 2LIJIS | f
facon collégiale avec les membres du bureau et les coordonnateurs deeseld référence de ventiler la

42YYS FdzE / waw RS fI FAfASNSE aQl LIz yi &dzNJ dzy LI NI 3
OSYyiNB® [S 06dzRISG I ff2dzS LISN¥VSGGONF € QF LIJzA £ 1 &k AaA
Par ailleurs, la filiere a ajouté 50 000 euros aux 135 000 euros allouées.

9y wHnum 0QSai R2yO dzyS Sy @St 21335 RS myn nnn SdzZNea 6t
CRMR de la filiere pour appuyer un recrutement local et ainsi dynataisemplétion des dossiers patients dans

BaMaRa.

[QSy @St 2LIIS + SiS RSO2dzISS a&t2y t1 FACS FOGAGS RS OK
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Tableaudy Cf SOKI IS RS fQdziAf A&l GAZY RS { InpasseSiagpdsiigiie
File % de la file équivalent ETH Pourcentage | Montant

Coordonnateurs CRMR Active | active totale sur4,5 ETP ETP convention

V. Probst Nantes 1037 6,498715297 |0,292442188 |29 % ETP 11700

JB Thambo/F. Sacher | Bordeaux total | 1340 8,397568465 |0,377890581 |38 % ETP 15120

Ph.Chevalier Lyon 1054 |6,605251614 |0,297236323 |30 % ETP 11900

D. Bonnet/L. Houyel Necker total 2516 15,76737482 |0,709531867 |71 % ETP 28385

A. Hagege/M. Ladoucey HEGP total 1629 10,20868584 | 0,459390863 |46 % ETP 18380
Marie

S. Hascoét Lannelongue 2154 13,49877797 |0,607445008 |61 % ETP 24300

Ph. Charron Pitié 3267 |20,47377327 |0,921319797 |92 % ETP 36855

A. Leenhardt Bichat 1035 6,486181613 |0,291878173 |29 % ETP 11680

N. Mansencal Ambroise Paré | 400 2,506736855 |0,112803158 |11 % ETP 4515

T. Damy HenriMondor 1525 9,556934261 | 0,430062042 |43 % ETP 17205
total 15957 | 100 4,5 180040

Le travail de la filiere a été déterminant dans la rédaction de toutes les conventions de reversement de crédit, le
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Tableau 5 Etats des lieux de la file active rentrée dans BaMaRa 8l WNA f  H A HH
transmis par la BNDMR)
File active| File activeg Delta Variation en|
Site Hépital 2021 (aul 2020 2021-2020 %
01/04/2022) | Piramig 01/04/2022 | 01/03/2022
HU NECKER ENFANTS MAL
CRMR M3€&Coordonnateur APHP 508 2301 -1793 -90,00
CRMR M3€cConstitutif HOPITAL MARIE LANNELONGU 988 4000 -3012 -78,65
CRMR Cardiomyopathies et Troubles | HU NECKER ENFANTS MAL
Rythme- Constitutif APHP 184 298 -114 -38,26
CRMR Cardiomyopathies et Troubles
Rythme- Constitutif HU PARIS NORD SITE BICHAT| 672 1034 -362 -36,36
CRMR Cardiomyopathies et Troubles | HU OUEST SITMVBROISE PA
Rythme- Constitutif APHP 426 600 -174 -62,00




CRMR Cardiomyopathies et Troubles

Rythme- Coordonnateur HU PITIE SALPETRIERE APHP | 2334 3010 -676 -24,15

CRMR Cardiomyopathies et Troubles | HU HENRI MONDOR SITE H

Rythme- Constitutif MONDOR APHP 1685 1887 -202 -20,51

CRMR Cardiomyopathies et Troubles | HU PARIS OUEST SITE G POMH

Rythme- Constitutif APHP 840 798 42 3,38

CRMR Troubles du Rythm€oordonnateur | CHU DE NANTES 1204 1044 160 15,42

CRMR Troubles du Rythm€oordonnateur | HOSPICES CIMIESLYON 1159 1001 158 15,58

CRMR M3€Constitutif CHU DE BORDEAUX 1317 1126 191 16,79

CRMR Troubles du Rythm€onstitutif CHU DE BORDEAUX 956 672 284 42,26
HU PARIS OUEST SITE G POMH

CRMR M3€Constitutif APHP 1208 368 840 207,07

Pour aiderégalement les CCM&ans cette dynamique, la filiere Cardiogen a également alloué deux enveloppes
chacune de 50 000 euros a destination (i) des 3 CCMR de Lille qui couvrent les 3 groupes de pathologies de la
filiere, et (ii) des 3 CCMR de Marseille qui ceavégalement les 3 groupes de pathologies de la filiere.

Chaque enveloppe permettra de recruter un ARC/TEC a temps plein pour compléter les dossiers dans BaMaRa.

9y LI NFXfftstSs tfF RA&OdzA&AAZ2Y &dzNJ f Spsdfijuémer Sulilesicdd&ydsE RS N
RAFIy2a0GAldzSa S f QAYGSNIINBGlI GA2y RS OKI Odzy I O2y RdzA {
pathologies de la filiere (i) Troubles du rythme (ii) Cardiomyopathies (iii) Cardiopathies congénitales

comlJt SES&40 Sy @dz§ RS RSTAYANI dzyS &GNI GS3aIAS RQK2Y23ISYSA
depuis le début 2021 et ont travaillé sur les points suivants

s Elaboration deguide de remplissagde BaMaRa

1 Définition desdegrés de validatiordes statuts de diagnostic

1 Définition des éléments devant étre réunis pour répondre et poser un diagnostic (investigations cliniques,
génétiques, biologiquediochimiques.).;

1 Définition des codages approprigsar maladie (thésaurus Orphanet -HPO CIM-10)> exemple : Pb de la
CMH/maladie rare

1 2FEfARSNI I RSTAYAURRYLISEAaSOQRAIBYDAOAFAz8S RS

Ce travail de coordination initié en 2020 a permis en 2021 de construire un guide de codage ou tous les points
ci-dessus sont détailléde guide de codage est transmis a tout le réseau de la filiere en mai 2022.

Action3.1: Déploiement de la BNDMR dans les CRMR/CRC/CCMR en lien adeé lasti 8 Y S &
hospitaliers.
- Recensement des maladies et identification des patients

- Intégration du set de données minimum maladies rares
- Formation a la saisie de données

-1 AadzNBNJ f QAYGSNFI OS
- Harmonisation des pratiqgede codage
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Un chargé de mission (recruté en 2015) dédié aux missi@ases de donnéesde la filiere Cardiogen, a été
ARSYGATAS |dz aSAy RS I TFAEtASNB Sy uwnmyI Af &aQsSad 72
sessions de formatiodes CCMR/CRMR pour accompagner le déploiement de BaMaRa/BNDMR et développer la
saisie.

Plusieurs sessions de formation se sont tenues en 2021

7 Site Necker 08/10/21 et 03/12/21
¢ Site Ambroise Paré21/10/21.

Par ailleurs, les actions décrites en 1.7 et le déploiement des personnes recrutées ont constitué un véritable
tournant pour la Filiere Cardiogen en 2021 avec le développement majeur de la saisie dans BaMaRa/BNDMR.

«5A&LIR &SN RQdzy Sl G RS& fASdzZES NBIdzZ ASNBYSYyid YAaa t 22
traitements non médicamenteux) proposées aux malades dans le traitement des maladies rares

A Action41:! GAft A&ASNI RS TFl o2y LXdza aeadsSYlidAaldzS tSa YSOIFIyA
RQFOOSt SNBENJ f QSYNBS3IAAGNBYSyii RS& YSRAOIYSyGa SG RSa |
¢NIF At | SO tSa |aa20AltdA2yas SE LIS Nténatiquernedt2add (1 2 A NB ¢

LINE OS&aadza RQS@lItdzZ G§GA2Yy RQlIY2yd RS tF 1! {®

Certains coordinateurs de sites de CRMR, tels que les Pr Philippe Charron et Thibaud Damy, ont participé en 2020

a diversBoardassociant industrie pharmaceutique et associations de patients dansd dziT R QI 002 YLJ 3y
YASdzE tSa R244ASNBA RQSYNBIAAGNBYSyid NBItSYSYydGlFANB oR
fQFYeat2aS OIFNRALFIjdzS y2il YYSYyGOo®

A Action 4.2 : Créer un observatoire des traitements placé au sein des comités consultatifs miplidasices
RQSQOI tdzt 1A2Y 632dz@SNY I yOS 0dzNBI dzk O2LIAf 0 RFya OKI I|jdzS
wSdzy AN RSa AYyFT2N¥IFdGA2ya Si RAZASYAYIlIGA2Yy &adzNJ t Sa NI

9Y HAHM &dZA(GS I dz t 5 POEYRY&NRSI f ONBRLISA 2RSROHzy 206 aSNIDI (
pistes de réflexion ont été discutées au sein de la filiére.
Nous avons abouti au cadrage du projet qui sera lancé activement en 2022 selon le sciéasags
A /1 NBI (A bgse dedbdngeSavec le prestatairdhériaqueafin de réaliser un remplissage fiable et une
I Oldzl t A&l GA2Yy NAI2dz2NBdzaS RS& AGSya FdGSyRdza LI NJ €I
traitements permettra de repérer régulierement les nouvelles ncalés en développement, signaler a
fQl'b{a G(2dzi YSRAOFIYSyYyd TFlLAalyd tQ202S0i RS LINBaONR LI
fQlb{a SESNDS dzyS GAIAt | yOS LI NIAOdzZ ASNB &dzNJ (12dzi§
une stiatégie partagée spécifique a la filiere avec des spécificités pour chaque groupe de pathologies et les
GNFYAGSYSyGa | RdzZ 6S @a LISRAFONRIjdzSax /SGdGS -TERMiA2Yy FI
qui ont en amont a construit le développemerd th base avethériaque La filiere Cardiogen a été charniére
L2 dzNJ FSRSNBNJ RQlI dziNBa C{aw RIya OS LINR2STEAMOY HAHI
FILNEMUS, FIRENDO, MCGRE, DEFISCIENCE) qui ont décidé deTh&jaamlre Ce travail colledt a
LISNX¥A& RS NBRAZANBE S O2HUO AYRAGARAZSE S MaGdiasSa G NI S
Rares» pour la création des bases de donnéelaitement.
A gy LINrttstsS t I ONSDauiorhatister R Midry Sdéade er&rutBrSouRfanyie/ SSa
de prestations un pharmacienqui, en 2022 coordonnera avec les groupes de travail correspondants aux 3
groupes de pathologies la complétion des données dans la bakériaque».



A

Action 4.3 : Générer des connaissances en vie régtflar renforcer la connaissance des médicaments
OSYSTAOAILI YU RQdzyS !aa LJR2dzNJ dzyS 2dz LJX dzAASdzNE AYRAOLF (A
place une organisation nationale du suivi en vie réelle des médicaments.

« Favoriser la réalisationcdS (i dzR S &S ORY/RAYO\Zj dzSa 2dz RQSGdzRSa Sy ©@AS NBSH
R2yySSa LJ2dz2NJ G2dza £ Sa YSRAOIFIYSyGa RAaLRalyld RQdzyS ! a
dispositifs médicaux pertinents ». (Recueil de données par les CRMIR, @cueil de données RTU/ATU,

SELX 2A0S8SN) £ Sa R2yySSa NBOdzSAtfASaE LI N £S& YIflFIRSa Si
Grace a la réalisation de la base de données décrite en 4.2, cette action pourra étre menée en 2022.

Action 4.4 : Mieux epcadrer IesvpratiqueAs de Pma’ptions hprgAMM A R A o
«hNBIyAaluA2y RQdzyS SyldzsuS O2yFASS | dzE FAEASNBa RS
maladies rares (CRMR/CCMR/CRC) permettanprdeidentifier et prioriser les indications et spécialités

candidates a une Rk

Grace a la réalisation de la base de données décrite en 4.2, cette action pourra étre menée en 2022.

Action52Y 02y a 1] théﬁ]\ 2y RS tQo9wt Si LINIAOALI GA2Y RS& SIjd:
(Recensemer®Sa / waw Si RS& C{-BD. AYLX AljdzSa RIya f Q9 Wwt

[ ofSav CAftASNBG6AL yQloz2yiduv LIa SiS az2fttAO0A(SS6a0 LI
centres individuellement.

Action 5.4 : Lancement d'un programme francais de recherche sur les impasses diagnostiques en lien avec les

initiatives européennes UDNI et SoNrD
[ 0ot Sa0 CAtASNBoaos yQl oz2lySirONILIYVAQIS (LS & 2t legs@S (RSBAGYAAT ASKi

«/ NBSNJ RSa GSyYLlA RQFOO2YLI AySYSy{d LJ2dzNJ LISNY SsocieNBE + f Q
de mieux encadrer et adapter certains moments clés du parcours des malades et leur apporter un¢ienforma
FRIFLIISSET LINPINBaaA@S Si NBaLISOGdzSdzaSed !''yvS FGidSyildAazy L
Sy OlFa&a RQAYLI &aaS RAIFIAYy24a0GARdBGS® hRNEHHYANNINIAASA 2 A & dk
rupture du parcours. Intégrérdz 82 AYy RS& LINRPINF YYSE& RQSRdzOF GA2Y (KSNJI I
plus actif et autonome dans sa prise en chasge

A Action 7.1Y 5S @St 2LIISNI f QAYTF2NNI GA2Yy LIRdzZNJ NBYRNB GA&AC
(Communication sur et au sein da filiére).

Informations aux professionnels de santé et aux Patients/Familles

[ O2YYdzyAOF(GA2y adzNJ SG | dz aSAyYy R@dabl FAIASNSE aQSTFS

1 Site Internet de la filiere, avec des pages dédiées aux différemtsons/actions de la filiere

1 Animation des réseaux sociaux (Facebook, LinkedIn, Instagram, Twiter)

g tFNHziA2Y RQdzyS b SgaénSgrarfespadiBsd)dat 668 Ndla filihglDh Chtzides S
CRMR/CCMRIii) Du coté des associations patients; iv) Du coté des maladiesrares @0 f QF ISy RI &

1 Actualisation de la plaquette de la filiere Cardiogen

s LYF2N¥IFGA2Y SG RAFTTFdzZAAZ2Y RS& ONRBOKdIzZNBA RQAYTF2NNI GA 2
RQSELISNI av Si R 8rants lenemediyg. Ed 2021 debl&vénéndentReh Brasentiel restaient
trés restreints, mais Cardiogen était présente (i) en décembre 2021 a Lille au CMGE (Congrées des Médecins
DSYSNIfAaldSa 9yasSaaylydaov @S0 RQl duathdlbterASMR, §if NB L2 c
en décembre 2021 a Paris a la Journée Amyloses avec Fai2R et MARIH.




1 La filiere Cardiogen fait partie du comité éditorial et prend part aux orientations et décisions de la
communication InterFSMR. Ainsi la construction du Site ISR, la brochure Génomique» ont été des
I g yOSYSyGa OftS RS fQlYyYySS HAHMOD

Renforcement des connaissances des patients et des familles

La journée annuelle de la filiere ouverte aux familles et au grand pualmour objet la présentation des actions

de la Filiére, 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 et du gdesidien

LI GASyi{ia oR2y(d fQ2NHIYyAal GA2Yy RQl@®Rhentd Bi@antuld Sidisaf Sa FI
donné place a une réflexion sur des RDV patients familles plus réguliers.

La construction de ces-BDV CARDIOGHtié en 2020 a débuté ejanvier 2021, une thématique est abordée
mensuellement sous forme de conférence Zoom. Ces eRDV Cardiogen Patients et Famillesrgamisiés et
co-animés par les associations de patients et les professionnels de santé de la filiere Cardiogen.réplaytes
sont disponibles sur la page dédiée du sitps://www.filiere-cardiogen.fr/rdvcardiogen/

Ces RDV rencontrent un franc succes et se poursuivront en:2022

07/01/21Letestgénétigd S i f QI yy 2 y,@SThadtp, MABaBnAEad, AMRYE inscrits

04/02/21 La pratique du sport avec ma canalopatiie L @ 5Sy22e&3 Co [IPGNNGE [ Sa YI c
04/03/21 Le projet de grossesse et son déroulemeM. Ladouceur, J. Niz&2d t SGA G OdzdzNJ RS . Sd:
de mamans 90 inscrits

06/05/21 Le défibrillateur, pour qui pourquoi et commentF. Sacher, Apodec/La ligue contre la
cardiomyopathie 142 inscrits

03/06/21v dzSt AYLI OG LR dzNJ £+ FFYAt{S | udMBréditaieP. Gharordy 24 G A O
S. Staraci, APFM (Fabr{B7 inscrits

07/10/21/ S 1jdzQA € Fl dzi al §2ANI LR dzNJ aQl 8adzNBENJ | g0 dzyS Y
Thébault, MP Masseronl80 inscrits

02/12/21 La transplantation cardiaque S. Varnos, Louise Droguet de La Ligue contre la

OF NRA2Y@2L) 0 KASKCSRSNJI (A 2)03iasbkksy OS DNBTFFSa / dzdzNkt 2 dzY;

o Do Do Do Do To e

wSIfAalGA2Y RQdzy &aSNR2dzd I YS 1J2dzNJ £ F LINBOGE SYIFGAIldzS F

9y HnumXI S LINRB2Si(i RS «WNa&nbkitoma IAlyMAIYA SR GidayA (18655 NR 2fd@ 13 VS D
grace a la contractualisation en 2021 avec le prestataire Stimulab.

[ S aSNA2dza 3AFYS &S RSLI2ASNI a2dza F2NX¥S RQdzyS | LILX A C
Adultes (cible 1&5 ans).

Le patient personnalisera son avatar dans un environnement type ville avec accés a différents modules
comprenant un questionnaire et des informations.

En fonction des modules visités et des réponses aux questions, un systeme de points sera délledus et
de progression donnant acces au fur et a mesure a des accessoires pour personnaliser de plus en plus son avatar.

[ a20ASiGS &adAYdzZ 6 I RS@OSt2LIJIS G2dzi f QSYO@ANRYYySYSyi
10 modules avaient été créés en 2019 et ont été actséi en 202y { A Iy Sa RQFE SNIS «k aAl
aSRAOIFIYSyGax /2yylAiaalyOS RS al YIFtFRAST [Sa @I OlyoO¢
risque,Le sport, La transmission / la génétique / les enjeux de procréation, grossesse, sepai@dérs de soin,

Prises en charges médisociales, Le bureau des psychologues.


https://www.filiere-cardiogen.fr/rdv-cardiogen/

[F &2NIAS RS fQFLIXAOIGAZ2Y Sad LINBOdZS Fdz LINAYGSYLE Hn

Renforcement des connaissances des professionnels de santé

[ S& SELISNI & NBLINB&SY Sy (et ifitdrvierient darss Miers fcahdids li dgddrdud » 8 S NJ
(médecins généralistes, internes, urgentistes, etc.) et aux congreés des sociétés savantes (société francaise de
cardiologie, société francaise de génétique humaine).

La cheffe de projet et les chargés dessions de la filiere partagent les informations de CARDIOGEN avec la tenue
de stands aux différents évenements, colloques, symposiums autours des maladies rares.

La 7™ édition des Journées annuelles de la filiére réservées aux professionnels de samtevait se tenir a
Paris a basculé pour des raisons sanitaires en distanci&l lets2 avril 2021

/' SGGS SRAGAZ2Y wmnanm: RAIAGEE | NBdzyA ont AyaONR(Gaz yz2d
replays des sessions pléniéres ont étfudiées suite a notre événement.

[ QF NOKAGSOGdzNSE RSa 22dz2NySSa yydzSttSa RS tF FAEASNS N
2019:

1 Une journée orientée vers les innovations de la recherche avec des sessions pléniéres le matssiens s
LJ- NJ £ f § £nfdi uné SkeksloiNBad groupe de pathologi@) Cardiomyopathies (ii) Troubles du
Rythme; (iii) Cardiopathies Congénitales Complexes

1 Une journée pratique dédiée au soin avec des sessions pléniéres le matin dont une dédena <.a
filiereenpratiguen = o aSaaA2yay ALBIANIdEyTSS fLEaNI fIANRLINBSE RS LI G K2f 2 =
de cas cliniques complexes, et enfin des tables rondes sur des situations difficiles de prise en charge des
patients.

1 Touslesaa dzy I LJIJISt t O2YYdzyAOFdA2y Sad FRNBaasS t fQSya
communication orale et/ou un poster.

1 Trois prix sont remis aux meilleures communications, un lauréat par groupe de pathologies.

ElaborationR Qdzy’ Sy a7rvMénss8 ledagnosticde lamaladie de Fabry

Lf & Qlp@drammdri€falzyfation médicalee St F 62 NB LI NJ dzy [/ 2YAGS {OASYdGAT
cardiomyopathies hypertrophiques, et concu en partenariat avec la Filiere natid@eédiogen, la Société

Frangaise de Cardiologie (via son Groupe de Travail Insuffisance Cardiaque et CardiomyQ(&ithEys et le

laboratoire Amicus Therapeutics.

Membres du Comité Scientifiqu®. Charron (ParBitié-Salpétriere), E. Donal (Rennds),Habib (Marseille), A.
JobbeDuval (Lyon), F. Labombarda (Caen), O. Lairez (Toulouse), N. Lamblin (Lille), V. Probst (Nantes), P. Réant
(Bordeaux).

1.. Afly ShA2f 23Al dZ81 vaeSoyHakikl/ A.JobbeDnyad / a |

2.v dzQ-Bexylie la maladie de Fap et pourquoi en parler? 1000 vuesN.Lamblin / P.Charron

3. Quand penser a la maladie de Fabry en cardiolo8&l vuesP.Réant / E.Donal

nd {A3IySa RQILIISt RS 294uesFiLdbonidardd /\RP3obsEF 6 NB t f Q9/ D
pd® {A3dySa RQISLIRSt CRS 068 vue¥BIOOMRDK Réant

cd® {A3IySa RQI LIISE S 280 Vyuedy.Lairdz REAL&borRb&rdaC 6 NBE £ f QL wa

7. Comment dépister et confirmer la maladie de Fabrg35 vuesP.Charron / V.Probst



Elaborationde podcast sur La chaine gedcassdédiésaux Maladies Rares ECOUTER POUR MIEUX DEPISTER
Aucun traitement qui soulage ? Pas de diagnostic ? Patient en souffr@nde 28 A OQSGF Al dzyS al f |

Un contenu scientifique clair, facile a écouter, qui peut vous aider a nommprendre et a mieux dépistes.

5 épisodes dédiés aux Amyloses cardiaques ont été réalisés par des acteurs professionnels de santé de la filiere
CARDIOGEN

M® v dzQt-ohJRdS/odesScardiaquedr JearChristophe Eicher, CHU de Dijon
2. Diagnostiqueltes Amyloses cardiaque®r. Olivier Lairez, CHU Toulouse

0® t NBYRNE Sy OKPrNHilaudiDamy YHbhita Bedondar ¢ w
nd® t NSYRNB Sy OB FaBEnd e Bray) Hoptdl RedrBviohdpr

5. Vivre avec une Amylose cardiiaguilr Houlot association AFCA

A 1OGA2Y TdH Y DIFENIYGANI £tSa8 O2yRAGAZ2YA RQdzyS Iyy2yO0S R

La filiere CARDIOGEN dans ses actions, et la construction du Centre National de Ressources Psychologiques a
G2dz22dzNB YA & dzy I OOSy (i cavée Mlvaleacensyctioldigeyidpbadte. Rdz RAF Ay 2 a i

Dans ce sens, le coordonnateur de la filiére Pr Philippe Charron a la volonté de construire un document réunissant
fSa | OGSdzNE LI dzNARA&AOALI Ayl ANBA RS f Qllergghdgh@iGuestiz RA | Iy
psychologues qui permettra de fournir des éléments clés aux professionnels de santé. Or, la crise sanitaire en
HnHnY S fQroaSyO0S 6LJ2dz2NJ NI} A&d2y YSRAOIFIES RS&a LaeOK2f z
document.

Plusieurs formations allouées par les professionnels de santé de la filiere CARDIOGEN, forment les médecins a
fQlyy2y0S Rdz RAIIy28GA0

1 Le développement du DIU des maladies cardiaques héréditaires (voir plus bas) comporte des enseignements

en relation aveddSGGS ljdzSadAz2yd® 5SS LXdzas €S 5L! AyOfdzi I dzaa
améliorer la prise en charge pratique.

1 Le cycle de formation des internes DES de cardiologie inclut depuis 2020 tout un module (que le Pr Philippe
Charron coordonne) conseé aux maladies génétiques et comporte des enseignements transversaux sur les
F34LISOG& Rdz RAF3Iy2aiGA0 3ISYSiGAljdzsS Si RS tQlyy2yO0So

1 Un cours existe aussi sur cette question depuis quelques années pour le DES de Génétique (intervention du
Pr Philippe CharronAu sein de cette formation, un cours de mise en situation est également alloué par
f QSj dzA LIS R dz -$alpétriere RC8liné Borddt, Eahseiiere en génétique et Dr Carole Maupain.

A Acton7.3Y CIF OAft AGSNI £ QF O08 &A(ETP).f QSRAzOF A2y (KSNI LISdzi A lj dzS

{dzZA 0SS L+t dzE !'!''t 9¢t 5Dh{ RS Hnanmd SG HAunsE tQIYyYSS HAHN
fl dzNBFEGa | 9SO dzyS Gt SyO0OS FT2NIS &dz2NJ £ S RS@OSt 2LIISYSyi
Nous avons recruté dés janvier 2021 une chargée de mission dédiée aux mission ETierée la fi

t 2dzNJ NI LILISE T LINRP2SGa 9¢t 2yG SGS f1 dzNBFEdGa adzNJ £ Sa vy

En 2021, nous avons contractualisé agémulabLJ2 dzNJ £ | ONBI GA2YyY RQdzyS LI I G SF2NY
F SO tF LI2aairoit Al IneR CehtevplaticfGrivicSeyftigrEnént financddiid @ Migrel permet

I dzE L2 NISdzZNE RS LINBAINI YYSE 9¢t RS 0SYSTAOASNI Rdz RS
professionnel de santé et une interface pour le patient. Les outils développés individuetlpardes équipes



L2 dZNNRY (G 0SYSTFAOASNI I dzE | dziNB& LINRIANF YYS&ad [ LI+ GST;
f QSOKSttS ylIidA2ylIfS RS LI ND2dzZNBE RQ9¢t adzNJ 2dzii €S (S|
Le cahier des charges avec Stimulab se dessine ainsi

Mise en service :

w ! 002YLI AYySYSyid adzNJ £t YArAasS Sy LI IFOS RQdzy LINRINI YYS
w S5AIAGFIEA&AIGA2Y Rdz LINPINI YYS 9¢t

w C2NXIFGA2Y RS fQSldzA LIS SRdzOF GA @S

w | SOSNBSYSYy:d Si asSOdz2NAaldizy RSa R2yySSa RS alyadasS 63
Acces patients esoignants aux fonctionnalités de la plateforme

w ! 0084 ldzE &a2Aa3aylyida £ tQSyaSyvyotS RSa F2yOlAazyylf Al
YdzZYSNRjdzS> Sy @2iAa&a RS avya g SYFAfazr ISYSNIEAEASBSYK RSa NIL
w ! 0084 ldzE LI GASyida £ QLW AOLGARZ2Y S0 SiG Y2oAfS Y

TEIEETP

w {2ftdziA2zy RS @GAairz O2yFSNByOS |15{ LRdzNJ O2yadzZ GF A2y
GANIdzSt f SX

Contenu éducaf numérique

w [F YA&AS Sy F2NN¥S ydzYSNAIjdzS RS 02y (i Sydz KSNJI LISdzi A lj dzS
Mais le choix des options est indépendant & chaque programme, et a externaliser de la prestation de mise ne

place de la plateforme.

Le travail de suivi des équipalans ce projet par la chargée de mission ETP a permis depuis février 2021 la
collaboration active de plusieurs parcours

PréventionEndocardite enfant/adulte- équipeBordeaux

Transition Cardiopathies Congénitales Complexesquipe Bordeaux

Syndrome QTong et Tachycardies Ventriculaires Catécholergiques enfét 18 ansj équipeNantes
Cardiomyopathies Hypertrophique et Dilatée adulteéquipe Bordeaux

Télésurveillance Cardiopathies Congénitales Complegesrent nouveatnés 0 a 12 moisy, équipe
Bordeaux

1 Cardiopathies Congénitales Complexes adulégjuipe ParitHHEGP

1 AVK pédiatriqueg équipe ParidNecker

1 Transplantation pédiatrique équipe ParidNecker

== =a =a -a -

t fdzaASdz2NE O2ftflF 02N dA2ya @2yd &S L2 dzNudisud pacourss@dSO RQ2 |
Equipelle de la Réunion Cardiopathies Congénitales Complexes pédiatriques

EquipeLyon: Insuffisance cardiaque endocarditec transplantation pédiatrique

EquipeParisMarie Lannelongue endocardite enfant/adulte

- -2 -a

Le Centre Nationlade Ressources psychologique de la filiére dans le contexte @! YSf A2NJ} A2y Rdz |
RS &a2AyzZ 62QAYyG8§3AINB AOA OS LI NI INFLKS OFNJ OStl asSyo
f QI 002YLI IYySYSyYyiGz tQFYSEA2NI GA2Y Rdz LI NDO2dz2NE RS az2iy

Le Centre national de ressources psychologiques de la filiere a 4 grandes miggi@rsentation; (i) Conseil

et Informations; (iii) Alimenter le réseau de psychologues sur le territpiiig) Formations des patients et des
professionnels de santé.

Dans ce volet Amélioration du parcours de soinle CNRP joue un r6le central pour les patients atteints de

LI K2t 23ASa OF NRALFIjdzSa KSNBRAGFANBA 2dz NI NBa Rlya 3
psychologues déployés sur le territoife.Sd H LA OK2f 23dzSa O22NRAYIF GNAROSaE 2y
viades entretiens téléphoniques traité 160 dossiers, les échanges ont permis 112 orientations ou conseil pour

les patients et leurs proches. Elles ont également recu 48 sollicitatioqpsadessionnels de santé pour les
O2yasSita RQIFIOO2YLI IySYSyio

[ Sa LINAYyOALIftSa RSYIFIYRSaE aQAyaONR@SYyld RlIya fSa& LINRPOCT !
1 Morts subites récupérés et le deiil



s [ L12A4S RQdzy RSFAONRCE £ I (SdzNJ

7 5Sa& az2ftftAO0AGFGA2Yy&a &dzAGS t fQlFlyy2yO0S RAFAy2aiAl dzS
s [ QAYLI O RS tQS@2ftdziAz2y; RS tF YIFIfFRAS adz2NJ €S Y2RS F
1 Des questionnements de parents au sujet des enfants, comment parler de la maladie, accompagner
fQFly32ArAaas

[ S& LINp2SGa RS @AS (Sfa 1jdzS S LINere2Si RS INRaasSaas
1 [ QA Y Ll-adrétrie dedzdliplé, les relations au travail.

=

Action 7.4: Mobiliser les dispositifs de coordination de la prise en charge (AAP PNDS).

9Y HnHn fF FAEASNB FGFAG O22NR2YYS f QARSYUGAFAOIGAZ2Y
budget était fléché vers le fond Cardiogen sur les 9 PNDS Lauréats. Sur les 6 prestataires contactés, deux nous

ont paru fiables et a la hauteur des missions attendues de coordination logistique et rédactionnelle de chaque

PNDS Maladies Cardiaques Rares

Nous avions donc contractualisé aveErama» et «Calypse.

9y HnHmM G2dza tSa tb5{ RS tQ!!t Hanmdp 2yiG SGS azdzyia Si



Tableau6y ; (I 18 RS& tASdzE RSE azdzyaaarizya SiG yYraas Sy
Date de
Titre PNDS CRMR/Porteur soumission a lg En ligne sur le site de la HAS
HAS
ses | e ——
y. o Y _q 31/08/21 sante.fr/icms/p_3306904/fr/amylose
cardiaques héréditaires ou rares, Pr Thibal cardiague
Damy cartiague
Syndrome de S;r(';/ll: u: er?ér(;:joituati)iz 0‘1“ raztshrz Etps:/hrw. Nas:
y a AL o« 14/09/21 sante.fr/icms/p_3289995/fr/syndromele-
Brugada f QhdzSai X /1 b I brugada
Probst Dflgade
CRMR d di thi t
Syndrome du QT troubles esdl::ar rlot?r:/]c;pac;er;ae uci Dttps o has.
Y o y ) q 24/09/21 sante.fr/jicms/p 3290161/fr/syndromelu-gt-
long héréditaires ou rares, Paris, D on
Isabelle Denjoy ond
Dysplasi RMR i i
Errl e
) L y ) 4 30/09/21 sante.fr/icms/p 3293825/fr/cardbmyopathie
droite héréditaires ou rares, Paris, Pr Estd - - -
R . ventriculairedroite-arythmogene
arythmogéne Gandjbakhch
CRMR des cardiomyopathies et d
. .| troubles du rythme cardiaqug https://www.has-
Cardiomyopathie | . " . . . . .
. héréditaires ou rares, Paris, | 01/10/21 sante.fr/icms/c_1100272/fr/cardiomyopathie
s hypertrophiques| . . .
Nicolas Mansencal, Pr Philipy hypertrophique
Charron
Troubles du
th t de | . . https:// .h
rythme _e € CRMR des malformations cardiaqy S WWW 4 .
conduction  des congénitales  complexes (M3 sante.fr/icms/p_3298101/fr/priseen-charge
Cardiopathies g P N 04/10/21 destroublesdu-rythme-ou-de-la-conduction
L Bordeaux, Pr JeaBenoit Thambo, P| . ; )
Congénitales il lors-descardiopathiescongenitales
Frédéric Sacher
Complexes chez complexeschezl-adulte
f QF Rdzf G S
Prise en charge d
la grossesse de ) . https://www.has-
.g CRMR des Malformations Cardiaqy . .
patientes  avec , . sante.fr/jicms/p 3297986/fr/priseen-charge
. .| Congénitales Complexes (M3( 21/09/21 )
une cardiopathie . de-la-grossessehezlespatientesavecune-
, . HEGP, Pr Magalie Ladouceur ) ) .
congeénitale cardiopathiecongenitalecomplexe
complexe
. . https:// .has-
. . CRMR des Malformations Cardiagy W_WW .
Cardiopathie L. sante.fr/icms/p 3313020/fr/priseen-charge
. . . Congénitales Complexeg 15/11/21 ) . )
univentriculaire . despatientsayart-une-cardiopathie
(M3C),Necker, Pr Damien Bonnet . . .
univentriculaire
Canal CRMR des Malformations Cardiagy https://www.has-
Congénitales Complexq 15/11/21 sante.fr/icms/p_3319066/fr/priseen-charge

atrioventriculaire

(M3C),Necker, Pr Damien Bonnet

despatientsayantun-canatatrioventriculaire
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https://www.has-sante.fr/jcms/p_3306904/fr/amylose-cardiaque
https://www.has-sante.fr/jcms/p_3306904/fr/amylose-cardiaque
https://www.has-sante.fr/jcms/p_3306904/fr/amylose-cardiaque
https://www.has-sante.fr/jcms/p_3289995/fr/syndrome-de-brugada
https://www.has-sante.fr/jcms/p_3289995/fr/syndrome-de-brugada
https://www.has-sante.fr/jcms/p_3289995/fr/syndrome-de-brugada
https://www.has-sante.fr/jcms/p_3290161/fr/syndrome-du-qt-long
https://www.has-sante.fr/jcms/p_3290161/fr/syndrome-du-qt-long
https://www.has-sante.fr/jcms/p_3290161/fr/syndrome-du-qt-long
https://www.has-sante.fr/jcms/p_3293825/fr/cardiomyopathie-ventriculaire-droite-arythmogene
https://www.has-sante.fr/jcms/p_3293825/fr/cardiomyopathie-ventriculaire-droite-arythmogene
https://www.has-sante.fr/jcms/p_3293825/fr/cardiomyopathie-ventriculaire-droite-arythmogene
https://www.has-sante.fr/jcms/c_1100272/fr/cardiomyopathie-hypertrophique
https://www.has-sante.fr/jcms/c_1100272/fr/cardiomyopathie-hypertrophique
https://www.has-sante.fr/jcms/c_1100272/fr/cardiomyopathie-hypertrophique
https://www.has-sante.fr/jcms/p_3298101/fr/prise-en-charge-des-troubles-du-rythme-ou-de-la-conduction-lors-des-cardiopathies-congenitales-complexes-chez-l-adulte
https://www.has-sante.fr/jcms/p_3298101/fr/prise-en-charge-des-troubles-du-rythme-ou-de-la-conduction-lors-des-cardiopathies-congenitales-complexes-chez-l-adulte
https://www.has-sante.fr/jcms/p_3298101/fr/prise-en-charge-des-troubles-du-rythme-ou-de-la-conduction-lors-des-cardiopathies-congenitales-complexes-chez-l-adulte
https://www.has-sante.fr/jcms/p_3298101/fr/prise-en-charge-des-troubles-du-rythme-ou-de-la-conduction-lors-des-cardiopathies-congenitales-complexes-chez-l-adulte
https://www.has-sante.fr/jcms/p_3298101/fr/prise-en-charge-des-troubles-du-rythme-ou-de-la-conduction-lors-des-cardiopathies-congenitales-complexes-chez-l-adulte
https://www.has-sante.fr/jcms/p_3297986/fr/prise-en-charge-de-la-grossesse-chez-les-patientes-avec-une-cardiopathie-congenitale-complexe
https://www.has-sante.fr/jcms/p_3297986/fr/prise-en-charge-de-la-grossesse-chez-les-patientes-avec-une-cardiopathie-congenitale-complexe
https://www.has-sante.fr/jcms/p_3297986/fr/prise-en-charge-de-la-grossesse-chez-les-patientes-avec-une-cardiopathie-congenitale-complexe
https://www.has-sante.fr/jcms/p_3297986/fr/prise-en-charge-de-la-grossesse-chez-les-patientes-avec-une-cardiopathie-congenitale-complexe
https://www.has-sante.fr/jcms/p_3313020/fr/prise-en-charge-des-patients-ayant-une-cardiopathie-univentriculaire
https://www.has-sante.fr/jcms/p_3313020/fr/prise-en-charge-des-patients-ayant-une-cardiopathie-univentriculaire
https://www.has-sante.fr/jcms/p_3313020/fr/prise-en-charge-des-patients-ayant-une-cardiopathie-univentriculaire
https://www.has-sante.fr/jcms/p_3313020/fr/prise-en-charge-des-patients-ayant-une-cardiopathie-univentriculaire
https://www.has-sante.fr/jcms/p_3319066/fr/prise-en-charge-des-patients-ayant-un-canal-atrioventriculaire
https://www.has-sante.fr/jcms/p_3319066/fr/prise-en-charge-des-patients-ayant-un-canal-atrioventriculaire
https://www.has-sante.fr/jcms/p_3319066/fr/prise-en-charge-des-patients-ayant-un-canal-atrioventriculaire

En 2021 larédactiondes BB { [ | dzNBF Ga RS Q! 1 t: 5Dh{ wnun aQSaid LI d

1) Tachycardie Ventriculaire Catécholergique (TVC), LEENHARDT Antoine, Centre de référence (site constitutif)
des cardiomyopathies et des troubles du rythme cardiaque héréditaires ou raré$P/ieBichat.

2) Les laminopathies (avec présentation cardiaque), CHARRON Philippe, Centre de référence des
cardiomyopathies et des troubles du rythme cardiaque héréditaires ou rares|PABite Piti€Salpétriere.

o0 . Afly RQdzyS VY2NI &ug jeind PRQBST Vindeyt SEehtle ¢ ddsrénce Rids
cardiomyopathies et des troubles du rythme cardiaque héréditaires ou rares, CHU Nantes.

En 2021 un travail de réflexion a été initié pour valoriser le travail effectué avec la rédaction des PND& et rend
ces documents accessibles aux médecins de villes, cardiologues. Nous nous tournons vers la réalisation de
podcasts et de petites vidéos découpant les PNDS en plusieurs chapitres. Le travail sera initié en 2022.

Action 7.5 Développer la télémédecine®tQA y y 2 Jisan® 2 y S y S
[ QAYY201-E8ARYS S¥QBadG FESS LINAYy OA LI
précédente.

t SYSyid &dzNJ €S RSLI :

wSkfAaldAz2zy RSa /INISa ! NESyOS 02QAyis§3aINBE AOA OS LI NI
surf ' GAEAAOATAGST € QFOO2YLI AYySYSyids tQFEYSEA2NI GA2Y Rdz

En 2021, trois groupes de travail associant professionnels de santé experts des pathologies traitées et
associations de patients ont permis la réalisation des cartes urgences.

Chaque cae reprend le format proposé par la DGOS et ont un QR code qui renverra vers la page du site de la
filiere dédiée a la pathologie concernée avec les documents ressources pour des médecins en situation de prise
Sy OKIFINHBS RQdzZNESyOSo

1 Cardiomyopathies¢ Patrida Réant, Philippe Charron, Diala Khraiche et associations La ligue contre la

cardiomyopathie, APMF (Fabry), AFCA (Amyloses)
9 CU réaliséesCardiomyopathie hypertrophique, Cardiomyopathie dilatée, Non compaction ventricule gauche,

Amyloses cardiaques, Nlie de Fabry, Cardiomyopathie ventriculaire droite arythmogéne, cardiomyopathie
restrictive, Laminopathie, Cardiomyopathie mitochondriale

I Troubles du rythmeg Isabelle Denjoy, Vincent Probst, Philippe Maury et association AMRYC
4 CU réalisées Syndromedu QT Long, Tachycardie ventriculaire catécholergique, Syndrome de Brugada,

Syndrome du QT Court

i CardiopatAhit,es CongénitaIesACompIexeéaroline Qvgert, Sebastie_n Hascpét, Julie BIancLJB Thgmbo, Damien o

. 2YYSUZXZ WAz AS ¢K2YlFa SurreetANCEOA L UA2ya t SUAU / dzdzNJ RS
5 CU réalisées/identifieesTétralogie de Fallot non opérée et équivalent, Trouble du rythme TSV du nourrisson,
/' P NRAZ2LI GKAS LIEEASS LIN dzyS Iyradz2yz2asS SyGaNB f QF 2N
anticoagulant, CU personnalisable

Les cartes urgence seromiprimées en 2022.

Pagel08sur501



A Action 9.2 : Renforcer la politique de formation initiale sur les cursus médecine, pharmacie et biologie.

En 2020, un travail deéflexion a été initié, pour améliorer la connaissance des maladies cardiaques héréditaires

ou rares au sein des formations de soignants, en particulier lesB&®' YS® 9y SFFSix Sy ASy
«/ dzdzNJ R S & : p¥idrit¢ & yrévention», nousaimerions accéder aux formations pour faire connaitre

certaines pathologies dont la prise en charge précoce éviterait des complications, voire une mortalité.

9y HAuMI f QézdzBR @5 B (Ve & Hradventiom aQSald (2dzNYy St sageSNE  Sa
FSYYS t fQSOKSttS NBIA2YIES 6b2NXYIYRASODP [ S LINSAARSYI
LISNRA LI NIidzyz Af | FLIJz2S fF ySOSaaAdsS RQdzy adzi A OF NR.
docteur Fett permettant de détacSNJ dzyS € G SNI GA2y Rdz OdzdzNJ LISYRIy il 20
OFYLI 3ySa RS aSyaroratAralrdiazys SiG F2N¥YIraGAz2ya 2yid 02Y
2022/2023. A Paris, un cours a été donné en 2021 spécifiquemensagefemmesformés par Sorbonne

Université pour présenter la Filiere Cardiogen et la problématique des maladies cardiaques héréditaires ou rares

lors de la Grossesse (cours donné par C Maupain, médecin et C Bordet, conseilliere en génétique).

Par ailleurs le réseau et lestmns de la Filiere CARDIOGEN sont présentés régulierement dans divers autres
cursus de santé, notamment en médecine dans le cursus des DES en Génétique et celui des DES de Cardiologie.

A Action 9.3 : Développer les formations continues dans le domainendakadies rares.
Consolidation des connaissances des professionnels de santé et autres.

Formation des professionnels

Dipléme Interuniversitaire (DIU) des facultés de Lyon, Paris et Nantes, sur les Maladies Cardiaques Héréditaires

[ F2NXYIGA2Y | SGS ONBSS Sy wHamtkunamy SiG 2NHIFIYyA&ASS LI
I dzE O2dzNB YIF IA&GNIdzESZ t f1 NBFfA&AlFIGAZ2Y RQdzy &adl3sS I o
ONBRIFOUAZ2Y SldaRSZI BIgRYDSHE®I z28S6ad GNBA& Y20AfAassS Si
assurant une pérennité de la formation.

1 Concernant la @ édition, 39 étudiants se sont inscrits & la promotion 2020/20P#&s cours se sont tenus
la 3™ semaine de mars 2021es stages se sont déroulés au printemps 2021 et la soutenance de stage en
automne 2021 en distanciel.

La 4éme Masterclass dédiée aux Amyloses CardiadBesDamy, CRMR pads2 Y R2 NU & Q&idi 6 ( Sy dzS
décembre 2021 en format mixte présentiel Raris et distantiel. Cette journée était dédiée au diagnostic et au

typage des amyloses cardiaques, sur la prise en charge médicale, rythmologique et chirurgicale des patients
amyloides et les traitements spécifiques des amyloses cardiaques

La 2de journéedes Amyloses Cardiaques (JACG2 dzNJ f S& O NRA 2 flRd8aabhie 262@5a i G Sy«
format mixte présentiel a Paris et distantiel. Cette journée permet de débattre librement des nouveautés
AO0OASYUATFALdzSas Of AyAljdzSa Guieaux BEugidNdansd$edragndistizSant edp8sésteQ | Y & f 3
évalués. Les actualités sur les traitements sont présentées afin de suivre au plus prés les évolutions en pleine
expansion.



La 2de édition de la Masterclass sur la maladie de Fabi®2 S 4 (i ( Sy dz&t 1602 dfgital d&y/fevie2 NI
2021, elle a recueilli 55 inscrits. Les sessions étaient enregistrées et mises en ligne.

La lere Masterclass sur la maladie de Fabry avait été organisée le 29 novembre 2019 a la Faculté de Médecine
Sorbonne Université avait aceilli 38 participantsiqscriptions limitées Cette journée est dédiée a la maladie

de Fabry sous un angle volontairement pratique et destinée a des cliniciens déja intéressés et ayant une premiere
expérience de ces patients. La masterclass a coamtstion de devenir un RDV annuel. Elle est majoritairement

faite par des cardiologues pour des cardiologues avec les meilleurs experts francais dans les diverses disciplines.

[ Q262SO00GAF Sad RS LI NILFISN tS& SE LiScNags WidpSastfue Kt2 Y2 I3 Sy
thérapeutique de la maladie de Fabpar les cardiologues en France.

[ Q2 NB I y A a%eéditianyest &f initide, el se tiendra le 14 octobre 2022 a Paris.

LeCentre National de Ressources Psychologiques (CNRREe des pychiatres et psychologues libéraux en

régions (Aquitaine, lle de France, Pays de la Loire, Auv&lhéreAlpes) avec environ 65 participants par
4S5aaArA2yd® hNE S O02yGSEGS &l yAdlIANB RS wHnun Simennum yQ
RSa RSdzE L& OK2f23dz8§&4 Rdz / bwt RS fF FA{ASNB | SiS Y20
le cadre du suivi psychologique, des soignants impliqués dans la prise en charge des patients COVID. Puis un arrét

YI I RAS RyoryggSes Eobrdinattides et le congé maternité de notre autre psychologue coordinatrice

a mis a mal les formations allouées. La dynamique de nouveau relancée fin 2021 nous permettra en 2022 de
reconduire les formations fortement attendues par nos assomnet de patients.

Par ailleurs une enquéte a été lancée en 2021 aupres des acteurs professionnels de santé de la filiere Cardiogen
pour promouvoir des formations par les psychologues sur plusieurs thématiques parfois complexes a articuler
dans la prise en charge des patient

https://docs.google.com/forms/d/IMTO4md9zquiL K _GmIRCIxY99efcKHgEUY7VdCLZwfiM/edit?ts=61ee6129

5 grandes thématiques sont proposées

1 [ QS0O2dzi S

1 La gestion des émotions (celles du professionnel de santé et celles du patient)

s [ Qryy2y0OS RQdzyS Y|l dz@l A&aS y2dzSttS O6RAIFIAY;2a0A0% NRAJ
1 Le choix des mots & partir de cas, situations cliniques que le piestide santé a rencontrées

1 Comment accompagner le refus du soin.

Cette enquéte permettra de répondre au plus proche des attentes et besoins des professionnels de santé pour
des formations en 2022.

Les formations universitaires ont été maintenues aleegarticipation des psychologues coordinatrices du CNRP
au sein :

7 Du DIU cardiogénétique, sur les aspects géenétiques et I'impact de la maladie cardiaque
7 Du DIUWMaladies génétiques, avec une approche transdisciplinaire.

Enfin, concernant leprogrammes HEP les psychologues de la filiere ont été associées depuis 2020 au
programme ETP de Nantes pour les patients porteurs d'un QT Long congénital et ceux porteurs d'une Tachycardie
Ventriculaire Catécholergique.

Aprés un audit en 2020 auprés de plusieursdpiel G ANB A& LJI2dzNJ £+ ONBFGA2Yy RQdzy
déployés sur le territoire national pour orienter les patients vers un suivi psychologique au plus prés de leur
R2ZYAOAESd® [ S LINBaGEFGFANB ! L2 NR | Siiitle 16tingest@ 20215y RSOS®

Il est partagé avec le CNRP de la filiere fduti.


https://docs.google.com/forms/d/1MTO4md9zqu9LK_GmIRClxY99efcKHqEuY7VdCLZwfjM/edit?ts=61ee6129

A Action 9.4 : Encourager les formations mixtes professionnels/malades/entourage
Renforcement des connaissances des patients et des familles.

Formation coordonnée par IF A f ASNBS ClLa! ¢l h FRNBSaasSS Fdze LI NByia R2
maladies rares

A Le candidat doit avoir uprojet en lien avec lformation parents expertsinvestissement auprés de centres
maladiesrares et/ou associations, interventions lorSd 22 dzZNyy SSazx | 6 St ASNA RQ9¢t Ro

A La formation est ouverte en priorité aux personnes affiliées & une association de patients

A 2 sessions par an

A Chaque session est ouverte a 12 patients

A Prestataire Empatient

A Contenuy [ Sa f AYXGS&A 2RSS 2(INOGXMST2 RSTAYAGAZ2Y RS £ Q9¢t > RST
RQIFIARSY AYUNRRdAzOUGAZ2Y | dz RAIF3IYy2aGA0 SRdzOF AT fSa a
RQIYAYFGA2Yy RSa a4SIIyO0Sa RQI9St RQBOINR GAABY ISHil N ATYQ A 2
fSa ARS&a a20AlftSa LldzNJfSa Sy¥Flryida SiG £Sa LI NByida
S OGN} celoAfAGS RS fQS@lfdza GA2y RSa LINPINIYYSE 9¢t I

Invitation a toutes les associations de la filie®RDIOGEN a candidat2rcandidatures regues et acceptées :

A Clotilde Devert en 2020/2021
A Olivia Lavergne en 2022

A Action 10.1: Attribuer des missions complémentaires aux FSPR rapport & leurs missions actuelles.
o !OGAz2ya RS fIF C{aer: 02y OSNYI yil f QhdziNB
A Développer la télémédecine
A Développer la formation
A Développer la communication
A Mise a jour de I'état des lieux pour une évaluation des besoins
A DI NI yiAN t Saan@odog Bidghoktigug adagiee dzy S
A Mobiliser les dispositifs de coordination de la prise en charge

[ Qdzy RSa 202S0OiGATa Rdz RS@St2LIISYSyld RS tQ2dziAaft RS w/ 1
G2dzi €S GSNNAG2ANB Obtteda SRD® LIENMESSGNBE ONRS|j 8z QBB $ LINE LJI?
Merl dz 8SAy RS& aSaarzya w/t wSO2dzNB bl A2yt S&s LI2dzNJ :
[ S RSLX 2ASYSyid RS tQS9¢t @GAlF 1 LIIFGSF2NYS dzgAljdzS RS
08a2Aya RS& SIdALIS&as S LI NO2dzNBR 9¢t LJ2dzNJ £ Sa OF NRA 2|
déploiement.

o Implication de la FSMR dans les réseaux européens de référence (ex. Soutien de la filiere a des
candidatures HcP, registres ERN)

1 Lafiliere, a travers 3 de ses CRMR, a participé régulierememBudzy A 2 ya S BGuiddearya RS
en 2021.

1 Les CRMR de la filiere participent activement, en tanizQ S E LIS NSiia 3w Ol liySi& 1) dzS RSYI yR
Idz a2aiisYS Réhngslialesysterhe CSIBSSRIcal Patient Management System).

s Les CRMR de la Filiére participent aux diddB 3 A & G NB Bes ¢eierst frangais fparticipent notamment
a un registre mis en place en 2020 sur le sport dans les troubles du rythmdth&esdet a un registre mis
Sy LX+FOS Sy Hnum AdN) fSa OFNRA2Y@2LI GKASE fASSAE | dz
ONBIlI GA2Y RQdzy y2dz@SI dz NEBIA&AGNE SdzZNBLISSy:X O22NR2YYyS |

1 [ QF OGdzl £ AGSXT fEBNisort tyafisthiidy lorg deg jguinéeR @ lafFire et daneviestetters



Participation active de la filiere, au travers de son coordinateur faisant partie du Boar@ 8 @ f dzl G A2y R
candidatures des divers centres européens (existing H@Bs) les muvelles thématiques mises en place

dz aSAYy RS (car@dpatties @yyénitates, maladies rares non génétiqualsisieurs réunions de
OfraaSYySyi RS&a Ol yRARIFGdzZNB&s LlJdzia NBYA&AS Sy Hnum RS
Plus spécifiguement pour la France, la filiere Cardiogeaaadonné la constitution des dossiers francais de

OF YRARIGdzNB £ fQ!'lt RS fQ!'9 LB2dzNJf fF06SttAal GA2Y RS
dz &SAY RS f{ Qhwedndiatudefdd cntré PadbRaker foyirda thématique des cardiopathies
congénitales complexes, le centre de Crékéindor pour la thématique des maladies rares (Amylose
cardiaque), le centre de Paiffstié pour la thématique des maladies rares (myocardit€sjte action a ainsi

LISNX¥A& Sy Hnuwm | @Hedrid&Rdedinb®elles thimdfiqieQow kes crdmbs Mastants,

F 80 108t 2FFAOASE RS Q!9 FGGSYRdz 8y HAHHO

Enfin, le coordonnateur de la filiere, le Pr. Philippe Charpamticipe auBoard régulierRS f Q9 wb S I «
actions développées.



Début 2020, une réflexion pour redynamiser le groupe de travdardicap Invisible a été initiéeavec la filiere
Favaa dzf G A ® h NZ
GNF @I Af

IS

£ 1
yQl

LINRA 2 NR & |
Lz siNB YAa
cadre des etions, et une structuration des missions ont pu étre identifiés. Le groupe de travail historiquement
animé par Cardiogen et Fabéulti a été ouvert a plusieurs filieres, Fai2R (qui réalise des actions sur la

GA2y RSa
Sy LX I OS

FOdAz2ya | 8SO
i dzZQSy

problématique Handicap Invisible), NeurosphiG2M, SensGene.

n 3INI YyRA

FES& RS

02 YYdzy A OF {i Xéanion.

SiS O2yailNdz i

Public visé Cible

Message a transmettre/Compétences
acquérir

Outils déja développés et outils a proposer

1.Le patient

Pouvoir en parler, expliquetrouver les
mots pour parler de son handicap invisil
oar tS LIHGASYyd t©S
outils (ex: vidéos) pour parler de so|
handicap.

-Exemple des vidéos PRi

-Brochures patients, exemple de celle pour
mucoviscidose {arler ou pas au trava#ll Suige
obligé? »

{AGS AYOGSNYySG FftAYSyidsS |
(car le site concernerait des personnes déja sensibilis
pour répondre a des personnesenr souffrance> dans ce
contexte

HO[ QSy i 2 dy
professionnel et
familial du patient

Accepter la différence, faire preuve ¢
O2YLINBKSyairzy Si H

Il est relevé une grande méconnaissari
du Handicap Invisible, exemple au s¢
des structures en éide supérieure ave(
acces pour les fauteuils roulants mais g
RQIFRIFLIGFGAZY | dzE
Handicap

Exemples des vidéos SNCF pour le milieu professionri

{AGS AYOGSNYySiG FftAYSyGsS |
(car le site concernerait des personrigja sensibilisées
pour répondre a des personnesr souffrance> dans ce
contexte

3.Le grand public

Connaissance du handicap invisibl&tsi
O0QSihl Al dzy KIA»yRAOI

9y GSNX¥S&a RQSESYLX S&a YIN
voiture garée sur unplace handicapée mais visibleme
«Stt S ¥lepgrandlpublliy est en général suspicie

Ff2NAR ljdzS fF LISNER2YYS Sa
S KIYyRAOILI yQSad LI a @A
FSOFESs: LI GK2t23ASa OF NR

Exemplecontacter la mission différence de France TV

4.Les institutions

Faire connaitre et reconnaitre le handic;i
invisible

Se rapprocher du GT Médico social en amont pour éy
Sa ddzZLISN1LIR2 aAGA2Yy A RQF

¢
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reconnaissance du Handicap dans d®mbreuses
&0 NUzOGdzNBa GSttSa IjdzQl dz

l'dz O2dzNE RQdzyS HRS NBdzylazis I Ay & dzd YIMASY L yA L& 0 A0S IRDIILY SC |
freins et leviers au quotidien pour recueillir les points ou des actions pourraient étre menées

[ QSyljdzs S Said dG2d22dNBE Sy O2dbdier)RS O2yadNHOGA2y S &8

Base de données BaMaCoeur

Le projet de base de données commune au sein de la Filiére, appelée BaMaSoRUB, a G Ay S t f QSya Sy«
CCMR/CRMR pour les thématiques des cardiomyopathies et tradiblgghme cardiaquééréditaires ou rares.

Chaque <CRMR coordinateur gardera la responsabilité des données entrées au nhom de son réseau, mais la

base est construitt SO RS& AGSY&a dzyAaljdzSa Si SyadzadS ¢t QSELX 2A0G 1 (
sein de la filiére.

7 [ Q2dziAf RQSY(ONBLB G RS R2yySSa aQSaidi RS@St 2LJJS RSLIz
1 La définition des items du tronc commun et des fichaicifiques par pathologie a été finalisée début 2020.
BaMaCoeur a été déclarém base de soien 2020 pour le CRMR de Nantes, et en juin 2021 pour le CRMR de

Paris. La déclaration en base de soin est prévue courant 2022pour le CRMR de Lyon.

Les élémentsuivants ont été validés

1 Pas de nécessité du consentement des patiénts opposition);
1 b203S RQAYF2NNI (AZ2Y
1 Recherche : déclaration aux autorités compétentes.

'yS LISNAR2RS RS GSada RS fF o6l6asS RS R2yysSa | sSisS ysoOS
réunions du bureau exécutif se sont tenues. Ce travail impliquant différents acteurs de la filiere a permis de
valider les items a rajouter.

WS F2ira tI O2yaz2tARIGA2Y Rdz 420ftS RS fI oFasS RS R2yy
plusieurs mois avec IDB@tre prestataire a permis de vérifier rigoureusement les corrections. La production
RS tQ2dziAf . I isdeleZjQiND20. SGS FAYI f

[ 32dz@8SNY I yOSz Si fdualittiNPROS RIAMNBdzRAQASH | 2 Wak 132§ RA & Odzii S
développement de la base de données, avec une version préfinalisée fin 2020. La construction des documents
se poursuit agc ajustement en cours en 2021

Etat des lieux 2021

La base BaMaCoeur de Soin

1 Nantes : réimportation des donnéedu CRMR et de ses CCMR en cours de finalisation avec des autorisation
définitives en attente.

7 Paris: (i) Finalisation des correspondancetes items entre ses bases et BaMaCoeur afin de préparer les
fichiers pour le réimport, (iiDiscussion avec les DRi2 la Pitié Salpétriére pour permettre la saisie des
données des centres APHP dans la base

1 Lyon: (i) Préparation de la correspondancees tems entre sa base de données et BaMaCoeur afin de
préparer les fichiers pour le réimport, (ii) Dossier au niveau du DPO de Lyon est quasi finalisé.




Actions déja menées finalisation des items de la base et corrections de bugs, vérification du respect
réglementaire de la base (accés et utilisation), démarches auprés des DPO, création des documents
ROAYF2NXYIGA2Yy t RS&alGAYlIGA2Y RS&a LI GASyidao

Acteurs concernésCHU, CRCM, CCMR, DPO, DSI et DNS

La base BaMaCoeur de Recherche

1 Projet de recherche possiblen respectant MR00O4 ou autre méthodologie selon la nature du protocole.
Utiliser la base pour des projets de recherche (attention une démarche par projet)

1 Déclarer la base recherchentrep6t de données

Actions déja menées échanges avec les Directions de la Recherche des hbdpitaux, avec les services
informatiques, échanges avec la CNIL sur les démarches nécessaires pour la déclaration de la base (Référentiel
Nov. 2021)

Acteurs concernésCHU, CRCM, CCMR, DPO, DNS, R{Let

tF NI fF &adzAGST . lFal/ 2Sdz2NJ &SN} RSOfFNBS Sy SyiGNBL®G RS
Saz2

Si f1 o6F&aS yQldz2N} LX dza 060S&d2Ay RQs(iNB Of2Aaz2yySSo

[ Sa I NDNBa 3ISySltfz23aAaljdzSa az2yid A yaiiod aubBidel FRdigfeaXPfakté 6 &S F
finalisée en 2020.

Par ailleurs, un autguestionnaire de suivi aux patients a été décidé en 2020 et ce module est en cours de
LINPRdzOGA2Y T @SO L5./ Sy wHnum OLINBadGlGrANB ljdzA O22NF
quesi A 2y Yy ANB NBdzyAil dzy LIKSy2GelIS FidSAyd SG @FtARST 8§
majeurs. 4 questions figurent

1 Avezvous changé de coordonnées

1 Avezvous eu un suivi ?

1 Avezvous eu des symptdomes ?

1 Avezvous changé de tieement ?

Les réponses seront intégrées automatiquement dans la base BaMaCoeur.

AAP CARDIOGEN 2021

En dehors des APP de la DGOS, la filiere CARDIOGEN propose a tous ses acteurs (médecins, paramédicaux,
OKSNDOKSdzNBX |aaz20Al A2y ®2RB8a LI dA SOy OB 0y Hzy RS &JLIS tzii A ¢
RQSRdzO I (reckesthe §d$ préjefs acceptés se voient attribuer un budget maximal de 10 000 euros TTC.

[ QF LILISE t LINR2Sh Said tFyOS Sy 2diaysr O2YXASARNSONB@SY A

constitué, il étudie tous les dossiers, évalue la pertinence, la rigueur et la faisabilité de chacun selon une grille
RQS@I tdzr GA2Yy NRIA2dz2NBdza So

Plusieurs réunions des rapporteurs sont organisées aboutissant a une premiére sélectiourtiquée en
septembre. Certains candidats sont invités a retravailler leur dossier avant une nouvelle soumission. La décision
finale est arrétée en octobre/novembre.

Un projet de recherche a été proposé et retenu

Smart QT¢ Apport des électrocardiogrames issus de dispositifs mobiles et montres connectées chez les
LI GASyGa L3 NISdZNE R QdzPhilippe ghewdlRrciU degan v ¢ 02y ASY AUl @



5rya f£S OFRNB RS ftQ!!t /! w5LhD9b RSONRprojesldga S
communication/informations/éducation ont été soumis, nous avons retenu 6 projets :

A CICALbung Améliorer chez les patients et leurs familles le vécu global des cicatrices de chirurgie(s)

OF NRAFljdzS6&a0 LI NJ £ ONBI (A eéfile RstotpjdSdrviced dzy cartifpattied i K S NJ

congénitales enfants adultes du CHURI®deauxc Hopital HautLévéque
A [ QS . cDeployer et diffuser en format numérique, typeBook, le livre pratique des pathologies et soins
en réanimation Chirurgie Cardiag Pédiatrique destiné aux paramédicaux publié par le Centre M3C Necker.
Nadir Tafer CHUBordeaux¢ Hépital HauiLévéque.
A Fiches EssentiellesCréer et imprimer des fiches essentielles pour informer les personnes concernées par
les cardiopathies congémies sur leur parcours de santélarie-Claire Leguayl a a2 OAl GA 2y t SGA G
Beurre

A WSdz SRdzOI GAF RSaGAYS Ildz LI GASY( IghiNIhg deNagdd udigt& LINE { K
fSa LI GASyda AYLX I ydsSa RQdzs§récaildhsdpiend® daidladivie vourhnteS O NF

Sii tSa&a NRaldzSa RQAY G SANGE Mliey SdviceSde S diokGiey pédiafrigue fetj dzS @
congénitale Hopital Marie Lannelongue
A Enzo a grandi avec son syndrome du QT lgrigformationet éducationthérapeutique sous format BD

RSaGAYS I dzE | R2fSa0Syia LR2NISIdNE RQdzy &48yRNRYS Rdz

comportements de santé inadaptéAdeline Banos et Aude Cathgl€entre de Référence des Maladies

Rythmiques Héréditaires dg@ordea> { SNIWA OS RQSt SOGNRLIKe&aA2f 23AS SG RS

A 5 A &LJ aA #dudatioR dulpatzénincluant les patients présentant des cardiopathies héréditaires ou
raresc Améliorer le parcours de soin du patient, notamment en cardiologie, par le &Mdb y i R Qdzy
dispositif éducatif et informatif a travers une signalétique présente dans les seriagiia Réant et Mr
Luc Durand CHU dd3ordeauxc Hépital HautLévéque.

Production et publication de plusieurs articles en 2sociant les CRMR de la Filiere et des équipes
européennes, incluant

- Des registres internationaux sur les maladies cardiaques héréditajresammentdans le cadre du registre
européen «EORP ESGsur les Cardiomyopathies, coordinateur Ph Charron)

0 Prospective followp in various subtypes of cardiomyopathies: insights from the ESC EORP Cardiomyopathy
RegistryEur Heart J Qual Care Clin Outcomes. 2021 Mar 15;7(2043#2MID:33035297

o Current use of cardiac magnetic resonance in tertiary referral centres for the diagnosis of cardiomyopathy:
the ESC EORP Cardiomyopathy/Myocarditis RegiEtmy. Heart J Cardiovasc Imaging. 2021 Jun
22;22(7):78%789.PMID:33417664.

o Differences between familial and sporadic dilated cardiomyopathy: ESC EORP Cardiomyopathy &
Myocarditis registry Cardiomyopathy & Myocarditis Registry InvestigatG®up.ESC Heart Fail.
2021 Feb;8(1):9405.PMID:33179448

o Cadherin Related Arrhythmogenic Cardiomyopathy: Prevalence and Clinical Fe&irre&enom Precis
Med. 2021 Apr;14(2):e00309”PMID:33566628

0 Association of Left Ventricular Systolic Dysfunction Among Carriers of Truncating Variants in Filamin C With
Frequent Ventricular Arrhythmia and Esthge Heart FailureJAMA Cardiol. 202Aug 1;6(8):891
901.PMID 33978673

- Des recommandations internationales de prise en charge



https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/33035297/
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/33035297/
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/33417664/
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/33417664/
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/33179448/
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/33179448/
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/33566628/
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/33978673/
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/33978673/

0 2020 APHRS/HRS expert consensus statement on the investigation of decedents with sudden unexplained
death and patients with sudden cardiac arrest, and of their famifeythm. 2021 Apr 8;37(3):48334.
PMID:34141003

5848 (NI} @l dzE AOASYGATAILdzS& &dzNJ t QARSYGATFTAOIGA2Y RS y2

0 Genomewide association analysis in dilated cardiomyopathy reveals two new playerstaticsheart
failure on chromosomes 3p25.1 and 22g11R%: Heart J. 2021 May 21;42(20):260m IPMID:33677556

o Shared genetic pathways contribute to risk of hypertrophic and dilated cardiomyepaitliih opposite
directions of effectNat Genet. 2021 Feb;53(2):1:284.PMID:33495596

-De multiples autres travaux scientifiques, dont

o A novel risk model for predicting potentially Jifgeatening arrhythmias in noeischemic dilated
cardiomyopathy (DCMVA risk)int J Cardiol. 2021 Sep 15;3398APMID:34245791

o A Primary Prevention Clinical Risk Score Model for Patients With Brugada Syndrome (BRLEBAIDLAC
Clin Electrophysiol. 2021 Feb;7(2):282.PMID:33602402



https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/34141003/
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/34141003/
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/33677556/
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/33677556/
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/33495596/
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/33495596/
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/34245791/
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/34245791/
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/33602402/

Les actions en relation avec la CO¥Y®ont été particulierement marquées en 2020.

4- Communications réguliéres a destination des patients et des aidants

9y HnumZI f QI Oldzl £ A&l (AeB ¢n 2820 ant dStASMides sUR paliehtd sttdintsidg A G A S
LI GK2f 23ASa OF NRAIIjdzZS48 KSNBRAGFANBA 2dz NI NBa Si AR
campagne de vaccination des patients atteints de pathologies cardiaques héréditairegsu rar

Une page dédiée sur le site de la filiere permet aux patients, aidants et soignants de trouver tous ces documents
ainsi que les documents des institutions. Cette page est structurée comnie suit

Recommandations de la filieres CARDIOGEN
Recommandations et actions des associations de patients
Recommandations des sociétés savantes

Recommandations des autres filieres de santé maladies rares
Liens utiles et aides psychologiques

Recommandations du gouvernement

Recommandations pour $eenfants.

5- Traitements et recherche

puls
w

tlFa RQIOGAZ2Y YSySSa &aLISOATAIdzSYSyi(d &2dza f QS3IARS t
Quelguespublications:

-A monocyte/dendritic cell molecular signature of SERB2-related multisystem inflammatorgyndrome in
children with severe myocarditisled (N Y). 2021 Sep 10;2(9):1a02.e7PMID:34414385

- Endothelial Dysfunction as a Component of Severe Acute Respiratory Syndrome CororReinisd?
Multisystem Inflammatory Syndrome in Children With Shock.

Crit Care Med. 2021 Nov 1;49(11):e1£3156.PMID:34049308

- Multisystem Inflammatory Syndrome in _Children: An International Survegdiatrics. 2021
Feb;147(2):e202002455BMI1D:33234669

6 t I ND2dNE RQFOO02YLI Iy8vySyd RSAa LI GASyda SG RSE FARE

tla RQFOGAZ2Y YSysSSa #disriidra(majsdeivdBelldimert @adies CRMRS 3 A R S

Documents de recommandations de prise en charge synthétique au niveau de la filiere, diffusé via newsletter et
via le site web


https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/34049308/
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/34049308/
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/33234669/

1- Développement desutils en ligne

La page dédiée du site de la filiere permet aux soignants de trouver les informations, recommandations
pertinentes pour eux et a transmettre aux patients.

2- wSlFfAalrdAz2ya RQSyljdzsidSa LI N fF C{ aw-195aAléés@ReNBA | Yy A & |
cours)

tlFda RQIOGA2Yy YSysSSa aLISOAFAILdzSYSy(l &a2dza t QS3IARS RS f |
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Animateur: Pr Vincent DES PORTES;ent.desportes@chiyon.fr
Cheffe de projet Cassandre BONNEEBssandre.bonnet@ chiyon.fr
90 0of AaasyY HespceRCvils@OLyash A3fquai des Célestins, 69002 Lyon

Site internet: http://www.defiscience.fr/

ORGANISATION

[ FAEASNB 5SFA{OASYyOS Sai O022NR2yYySS LI} NJFefmet N2¥S4aa
Mére-Enfant aux Hospices Civils de Lyon, coordonnateur du centre de référence constitutif « Déficiences
intellectuelles de causes rares ».

4 Equipe opérationnelle

t 2dzNJ NBLR2YRNB t &dSa Yiaaizya Si YSIEENSOSYy QElzzNGl LilAdgA
SIdZA LIS 2LISNI GA2yySttS 02YL12aSS RQdzyS OKSTFS RS LINR2Si
RQIFIOlA2y £ (SYLA LI NIASE 2dz £ GSYLA LI SAYyI RQdzyS OKSS
temps martiel aux cing thématiques de la filiere.

4 Gouvernance

Le comité de direction

[ S O02YAGiS RS RANBOGAZ2Y Said 02YLl2aS RS fQlFyAYF{#SdNE RS
de projet. Le comité de direction se réunit tous les mois. Le @ateitdirection décide des actions a mettre en

dzdz&ONB O2y F2NNXSYSyid | dzE RANBOGAGSE R2yySS& LI NI £ 5Dh.
FOO2YLI AYyS fQSIljdzA LIS 2LISNI GA2yySttS RIya 1 YAasS Sy dz

Le comité stratégique

Le Comité Stratégique est composé du comité de direction, des représentants des centres de référence
O2yaitAldzianTa Si RSa OSyiNBa RS 02YLISGSyOS RSa OAyl
membres permanents dComité Stratégique en raison des partenariats historiques et/ou opérationnels avec la

filiere, de représentants des associations syndromiques.

Le Comité Stratégique est une instance de concertation et de décision. Il est consulté pour toutes les décisions
O2y OSNYIyd tSa 2NARASyGlraGA2ya aGNI 0S3IAdzSad LE GFfARS f
avancement.

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

L FAY RQ2LIGAYAASNI £ S48 AyidSNI OG A ¢ aétédnseNdhacef Catle inRtédhiceE T A £ 4
est composéa minimades deux animateurs, des deux chefs de projet, du représentant  RaPE nommé

comme représentant de la filiere aux comités stratégiques de DéfiScience, et du représentant DéfiScience


mailto:vincent.desportes@chu-lyon.fr
mailto:cassandre.bonnet@chu-lyon.fr
http://www.defiscience.fr/

nommé comme représentant de la filiere aux comités de pilotage AfaiDds. Le comité se réunit au moins une
fois par semestre et a chaque fois que les animateurs le jugent nécessaire.

PERIMETRE

La filiere DéfiScience est dédiée aux maladies rares du nugb8 € 2 LILISYSy G t f Q2NA3IAYS R
42dz0Sy i aS@sSNBa LRdz@Iyd siNBS Faaz20AsSa t RQlIdziNBa LI
psychiatriques et troubles du comportement alimentaire. Cette population est estimée a 170

000 personnes en ne considérant que celles nécessitant un accueil en établissement médicosocial.

[ FAEASNB NI aasSvyotS OAayli NB3aSldzE RQSELISNIA&SE O2YLX S
des troubles ou pathologies, meontrés a divers degrés dans les maladies rares du neurodéveloppement

- Réseau Déficiences intellectuelles de causes rares

- Réseau Epilepsies rares

- Réseau Maladies rares a expression psychiatrique

- Réseau PradeWwilli et autres obésités de causes rares awweable du comportement alimentaire

- Réseau Maladies et Malformations congénitales du cervelet

DéfiScience et AnDBM I NB & LI NIl 3Syid dzyS LI NIAS RS € SdzNJ OKI YL RQA
I SO RSTAOASYOS Ay S ttiseSsonii ardiéméntaired, B dlier®BeRSciedae, dyadtSubed JS NJ
expertise dans les maladies et troubles du neurodéveloppement avec une approche pluridisciplinaire, et la filiere
AnDDiRares ayant une expertise dans les syndromesmalijormatifs avec ou sardgficience intellectuelle.
LeschémadRS&a&a2dza SELX AOAGS O0Sa LISNAYSGNBA Si YSydaAazyySyl
NBf s§@Syid Sy O2YLX SYSyid RS&a RaedSNIA&Sa RS 5STA{OASYyOS

Déficience intellectuelle isolée

Troubles psychiatriques Syndromes
Epilepsies rares malformatifs
Malformations corticales avec déficience
Troubles moteurs / cervelet intellectuelle

Syndromes
(poly)malformatifs
Sans déficience intellectuelle

Polyhandicap

Déficience intellectuelle :
8 % des malformations
NeuroSphinx

FILNEMUS | |oscar | TETECOU | -
Firendo | G2M | sensGene | FIMATHO |
|

COMPOSITION

La Filiere DéfiScience estmposée

V de27 centres de référencet 79 centres de compétences répartis en 5 réseaux

V de laboratares de diagnostic de génétique moléculaire et des laboratoires de cytogénétique

V RQdzyAiS& RS NBOKSNOKS I @SO dzyS dzyAiGS RQFFFAEALFGAZY
la filiere et des équipes de recherche partenaire dans le champ ceacgs Humaines et Sociales du
Handicap

Pagel21sur501


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

V RQlFI 3a20AFGA2Yya
\Y

RS Tl YAffSa

Figure n°1 Cartographie des centres rattachés a DéfiScience
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Déficiences intellectuelles
de causes rares

B 1 Centres de référence
® 13 Centres de compétences

Epilepsies rares

M 8 Centres de référence

@ 20 Centres de compétences
Maladies rares a expression
psychiatrique

M 3 Centres de référence

@ 17 Centres de compétences

Malformations et maladies
congénitales du cervelet

M 2 Centres de référence
@ 10 Centres de compétences

M 3 Centres de référence
@ 20 Centres de compétences
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ACTIONS ISSUES DU PNMRS3 REALISEES PAR

LA FILIERE DéfiScience EN 2021

I QGA2y Mdu Y { GNHZOGAINBNI f Q2FFNBE RS RAFIAYy28GA0 3ASYSGAl
9y LI NISYFNAIFG @S0 tQ! btDa o60!aaz20AliéA2y bridAz2yltS RS
Rares et DéfiSSiy OS 2y i AYAGAS Sy wnun tF ONBFGAZ2Y RQdzy | yydz )
moléculaire. Cet annuaire interne aux deux filieres aura pour objectif de toujours mieux orienter les médecins et
patients vers un diagnostic génétique au ppres de chez eux. En 2021, cet annuaire a progressivement été

enrichi par les centres de référence des deux filieres. Il devrait étre mis a disposition des équipes des filieres
courant 2022.

l OGA2y M®o Y 5STAYAN Si 2s8hHdngAded Ba¥halit@ébiOdd PRMGI2@E LJ | (G S F;

4 Préindications Plateformes Seqoia et Auragen

La filiere Défiscience organise depuis 2020 des RCP régionales et nationales autour de différémdésapians
dans le cadre des Plateformes génétiques Seqoia et Auragen. Lieslipedions concernées sont
Déficience intellectuelle

Malformations @érébrales

Epilepsies pharmacorésistantes a début précoce

Malformations et maladies congénitales et trés précoces du cervelet et du tronc cérébral
Schizophrénie syndromique

Troubles du spectre autistique ou troubles précoces et séveres du sEwEoppemet-sans
déficience intellectuelle, de formes monogéniques

=A =4 =4 =4 -8 -4

{ dzNJ t QI yYYRCP dédides auX piédications2 y & SGS 2NHIyAadasSSa | gSO €S az2d:
SARA. La préindicationEpilepsies pharmacorésistantes a début préce@ notammenmn permis de discuter

117 dossiers patients dont 73 dossiers ont été validés en plateforme génomique AURAGEN et 37 ont été validés

en plateforme génomique SEQOIA.

Action 1.4 : Mettre en place un observatoire du diagnostic.
Action 1.7 : Confieraux CRMRZ& O f QI LJJdzZA RS& C{awz I O2yadAddziazy |
personnes en impasse diagnostique a partir de la BNDMR.

Les spécificités des troubles du neurodéveloppement, notamment la primauté du diagnostic fonctionnel sur le
diagnostic étiolgique, associées a un manque de définition commune au sein de la filiere sur un diagnostic et

une prise en charge harmonisés de la grande majorité des pathologies, ont retardé la mise en place de

f Q20 aSNBI G62ANB Rdz RAIl 3y 2 a teldOpatiepts en edddderde fiagBostis gédetiqwe G A 2 y
atteignait 6000 patients pour la filiere. Mais ce nombre est bierdega de la réalité.

Afin de mieux comptabiliser les patients sans diagnostic génétique dans les centres, la filiere a axé sa stratégie
RFya fQKIFN¥Y2yAalidAz2y RSa LINY GAljdzSa RS @&bn33afiRSa LI GA
RFya dzy aSO2yR (SYLAX RQSOFIO6fAN) dzy 20aSNBIFG2ANBE Rdz RA
avec des définitions communéschacune des équipes.

Action 1.5 : Organiser et systématiser les réunions de concertation pluridisciplinaires.



5SLJzA & HnHnY 5STA{OASYOS dziAftAasS fQ2dziAf {!w! O2YYS 1
le groupe inteffilieres et le développeur SISA pour adapter la plateforme aux besoins recensés par les filieres
et DéfiScience plus particatement.

4 Mise en place des RCP

En 2021, lafiliereaed NBI yAaS F @SO t Sa OSy (i NS 48 sRafices\ds RGRNdBtiA@ S  dzi A £ A
ainsi le traitement deplus de 160 dossiers patients

[ QdziAf Aal GA2Yy RQdzy 2 d8iiA fR R SR SMUft2 8iSND  £1jSdaS w{/ tw ! R SLISENDYS O K
nationale. La filiere soutient les réseaux Déficiences intellectuelles de causes rares, le réseau Malformations et
Maladies Congénitales du Cervelet et le rés&milepsiesRares dans la mise érff | OS RS 0Sa w/t &t
nationale. En 2022, la filiere soutiendra la mise en place de RCP du réseau Maladies Rares a expression
LA OKALFGNRIdzS £ f QSOKStES ylIiA2ylfSo

Action3.1Y 5SLJ 2ASYSydG RS tF .b5aw RIFIya fSa /wawk/w/k// a:
hospitaliers.

9y HaunX £ QFLIISE t € SGGNB RQSy Briamtéef Bnpasse BiagyoatiqueaS O RNB
LISNX¥A& RS RSTAYANI dzyS &GN GS3IAS LI2dzNJ £ QSyaSyotS RS 1
les trois années a venir permetieprogressivement de lever les obstacles concernant le codage des patients
FGGSAyGa RS YrFfFrRASA NINBa&a Rdz YySdZNPRSOSt 2LIISYSyd SiG ¢
ROSNNI yOS RAII3Iy2aGAldsSao

Une étude portée préalablement en 2020 a mantjue la majorité des fiches patients étaient codées par les
médecinseuxrs YS& | dz aSAy RS I FAEASNBI SG alya | dzOdzyS KI N
f QF dziNB | dz &SAYy RQdzy YsYS NBaSl dzo hiser ldsp&tiyuessdeld®dageO i A 2 v
afin de pouvoir ensuite construire, dans la mesure du possible, un registre national uniforme des personnes en
impasse diagnostiquef actions 1.4 et 1)7

En 2021, la filiere a recruté un chargé de mission dédié a cesiq@egta RQKI N2y A al A2y RSa
la coordination de ce chargé de mission qui a travaillé avec des médecins et des représentants organisationnels

RS OKIFIljdzS NBaSldz KSYIFGAljdzSET ¢ 3IdzARS& RS Omiesd@S 2y i S
codage au sein des centres de la filiere. Parmi ces guides, 1 guide est générique et transversal et 5 sont plus
spécifiques aux pathologies des 5 réseaux. Ces guides sont mis a disposition des centres de référence et de
compétence de la filiere sume plateforme sécurisée de partages de documents. Ces guides seront mis a jour
annuellement notamment lorsque les nouveaux Thesaurus Orphanet ont été implémentés.

La rédaction de ces guides ayant pris un léger retard, ils ont été mis en ligne en &Bemb nHMd [ QF Yy S S
ASN} O2yal ONBS t fI RAFTTFdzaiAzy RS 0O0Sa 3IdzARS& y20l YYSyi
0S4 3dzARSa RlIya S OFRNB Rdz O2RIF3IS RS& LI GASyda RIya
filiere.

UntNJ @F Af Sad YSyS RSLJzia wnun F@SO €Sa SljdzAiLJSa RQh NLK
coder les pathologies diagnostiquées au sein des centres de la filiere. Une fois que ces Thesaurus seront
opérationnels, les données codées seron@pluSEK | dza G A 9S4 S LI dza LINBOA&AS&S LISN
RS R2yysSSa S4 RS 45 NBLNBaASYGSNI tQSiGlG RS& fASdE Rdz R
territoire dans le cadre des actions 1.4 et 1.7.



Développement Déploiement -
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- Révision des Thésaurus au sein de chaque réseau - Formation des équipes des

- Rédaction d’'un guide de codage en vue d'une CCMR aux pratiques de
harmonisation des pratiques de codage au sein des codage harmonisees
réseaux

- Formation des équipes des CRMR aux pratiques de
codage harmonisées

Stratégie de ldiliere DéfiScience pour la mise en place du chantl€@OOAGE et SANS DIAGNOSTICS

«5A8LIR2 &SN RQdzy Sl RSa fASdzEX NBIdzZ A S NBYSmedicakr & + 22
traitements non médicamenteux) proposées aux malades dans le traitement des maladies rares

[ FAEASNB | &2dzKIFAGS YSGGNB fSa NBaaz2da2NDSa
NEONXzi SYSYy (G RQdzyS OKINBSSABRSRTAAXAAEAAREYE G 4 8z
traitement. Nous espérons queette action sera donc pleinement déployée en 2022.

<,

S

N O
<, 8

O« (@]
x ¢

A Action 5.3: Développer la recherche en sciencesraines et sociales

CFrOS t fF GNIXyagSNEIftAGS RS aSa GKSYlFGAldzSasz €t FALEA
patients pris en charge par les différents CRMR et CCMR de la filiere. Les projets de recherche en sciences
humaines et soiales sont une opportunité de mettre en avant la pluridisciplinarité des acteurs impliqués dans

fS RAIFIy2aGA0T ¢t LIN®RasS Sy OKIFINBS SiG tfQlF 002YLI I3ySYSy
neurodéveloppement.

4 Etude DABE :5S@Sf 2LIISYSyd S QFrtARFGAZ2Y CNIyoelrAaS RQdzy |
(Diagnostic Adaptive Behavior Scale) reproduisant les propriétés psychométriques de la version originale

[ FAfASNB 5STA{OASYyOS aQS{§iRBARSOSSSLIISNNRSTAPENARGS §J
du comportement adaptatif, la DABS.

Les déficits du fonctionnement adaptatif font partie des critéres diagnostiques de la déficience intellectuelle (DI).

Dans la derniére définition de Q! Y S NA O | nfon Intallaéci&) antl Devefopmental DisabilijaAIDD) ainsi

gue dans le DSM, le comportement adaptatif a pris un réle central car les niveaux de sévérité de la DI sont
désormais basés sur le comportement adaptatif plutdt que sur le QI. Malgré cétenctionnement adaptatif

S&a0 SyO0O2NB GNRLI NINBYSyil SOFftdzS RFya fI LINIGAILdzZS RAL :
fS YIyljdzS RQAYyaAUNMzYSyda S@rftdzyd €S O02YLRNISYSYyd IR
processus diagnoitlié a la DI. Dans ce cadre, la DABS est le premier instrument spécifiquement élaboré pour
SGUNB FAILO6fS | dzE yA@SEdzE RS O2YLRNISYSYyd I RIFLIWGEFGAT &A

Fribourg, en partenariat avec la filiere DéfiSciencdzd) f I CNJ yOSzZ I R2y O RSOARS RQ
BSNEAZ2Y FTNIyO2LK2yS SiG SdzZNRPLISSYyyS RS f QAy&ieNquay Sy do L
impliguera plus de 1000 participants en trois pays différents : Belgique, France et Suisse.

(https://perso.unifr.ch/claudio.straccia/projeten-cours/).
C2NIIS RS &2y SELISNASYyOS RIya f

S NBOdzSAt RSa 2dziata RQ
b fF 0N} RdZOGAZ2Y FNIyoel AdaS RS t RPOKSINTS S5 RS S GHzREE



role de coordonner cette validation au niveau francais, en fédérant 4 centres investigateurs. En 2021, les dossiers
administratifs ont été soumis aux autorités compétentes afin de pouvoir commencer les inclusigfgzet
valider ou non la pertinence de cette échelle auprés de patients atteints de déficience intellectuelle.

4 ProjetCASEPRA / 2y TA3dzNI GA2ya RQFARSa S aAddzrdAz2ya RQSYLIM
de maladies rares avec déficience intellectuelle

9y HnHumMZI fl TFAEASNB 5STFA{OASYyOS:T | dzE Ob (irarsitRde I FAf
Bourgogne pour accompagner la mise en place du projet CASEPRA. Cette recherche vise a identifier, décrire et
FyrfeasSNI £ Sa aaddz GA 2y aidartQdus drfdntslatigini® delvgldsiies Rarbs) (MRS @veclLJ NB y
Déficience Intellectelle (dont certains sont porteurs de Handicap Rare, HR) et les répercussions de cette aide
adzNJ f 1 AAddzr A2y RQSYLX 2A Sid € | -bofrgogne irtdetabidnbiteiddly y St € S F
projetsde-recherchecasepraptet-casepra.html). & filiere DéfiScience a participé en 2021 a la rédaction et a la
FAYLEAALFGA2Y Rdz [[dzSadA2yylFIANSE t RSadGgAyrdAz2y RSa I ARI

LI NI SYyFANB ljdzZl yd | dz RSLI 2ASYSyYy(l RSEYSYHEIZRYS { 3B yL I {GSDON

A Action 7Y 5S@St 2LIISNI f QAYTF2NNIGA2Y LIdz2NJ NBYRNB GA&A0
(Communication sur et au sein de la filiére).

4 Communication sur les réseaux sociaux

EnHAHMYE adzZAGS b £ Q2dz@SNIidzNS RS fI LI 3AS CIFOSo6221 fQlyy
d20AFdzE LI NJ £ ONBIFIGAZ2Y RQdzy O02YLIIS [AYy1SRLY® {A CI (
grand public et toucher lesassoctty & RS LI GASyGasx €S NBaSlkdz [Ayl1SRLY LIS
LY dza {(2dz2NySS @OSNB fSa LINRPFSaarzyyStaod [ QSIljdzALS 2 LISNI
diffuser les actualités de la filiere mais aussi de ses partenaires.

9y LI NIfftsfSs FT2NIS RS& y2YONBdzE adzLILI2NI & DBARS248 ONB
créé sa chaine Youtube. Cette chaine, référencée et donc facilement accessible, propose du contenu sous forme

de vidéos, plus ou moins courtegénéralistes ou spécifiques. Elles abordent a la fois les troubles du
neurodéveloppement, certains syndromes et pathologies pris en charge dans la filiere, les métiers de référence

au sein du parcours de soin.

Fin 2021, un chantier de rénovation du siteernet a été lancé, pour une mise en ligne du nouveau site internet

en 2022. Ce site internet sera pensé sous un format de parcours afin de répondre au mieux aux questions que
peuvent se poser nos visiteurges patients et leurs aidants, les professiels du sanitaire et du médiesocial

ainsi que le grand public.

4 Communication grace aux newsletters

[ QLYY SS Haum | FdzaaA SGS tQ200FaAiz2zy RS LISNBYYAASNI H
des partenaires de la filiere, est enémy2 fois par an et regroupe les actualités de la filiere et de ses partenaires.

[ QoaalSyiAasSt Said Syg2ésS n F2A4&8 LIN Ly dzyAljdzSYSyid | dzE
deux newsletters ont permis de créer une communauté autour deliexe et un partage de pratiques et

RQI Oldzr t A0S AydiSNBaalyido

4 Animation du réseau de professionnels de la filiére DéfiScience

4 Organisation de la journée de la filiere
9y YIA HnaumX tF FAELASNBE | 2NHIYAAS dzyS 22dzNYySS yI (A
compétences de la filiere, ainsi que les partenaires associatifs et du rrembcd.



/ SGGS 22dz2NYySS aQSal RSNE dzZmBI&pluS gel20 Hexsbrvies yL & pragrarrie ddild y OS¢
22dz2NYySS SiGlF Al 2NHI Yy A aspredigr temps (&5 Ménlare 4@ QrS ¢ohdyparSréseau
thématique.

Le temps en pléniére était principalement consacré aux actions de formation portées par ¢a fii§ournée

SGFAG £ Q200aA2y RS LINBaSyidiSNI tQSyaSyotS Rdz OF It 23dz
formations sont dispensées directement par les équipes de la filiere DéfiScience (qui est organisme de
formation) ou par des parteaires institutionnels.

Supports
DIU (filiére et non filiére) Meédecins, Professionnels
Formations de START Médecins, Professionnels
sensibilisation aux TND Modules e-learning généralistes Médecins, Professionnels, Patients, Aidants
DéfiGame Médecins, Professionnels, Patients, Aidants
Formations Journées syndromiques et polysyndromiques Meédecins, Professionnels, Patients, Aidants
d’approfondissement aux Modules e-learning syndromiques Médecins, Professionnels, Patients, Aidants
TND rares Webinaires et MOOC syndromiques Meédecins, Professionnels, Patients, Aidants
Qutils d'évaluations ¢ex : vineland) Médecins, Professionnels
Formations outils Outils de diagnostics Meédecins, Professionnels
méthodes et ressources: Quitils et méthodes (ex: FALC) Médecins, Professionnels, Patients, Aidants
ETP 40h Médecins CRMR et CCMR, Professionnels
Patients ressources Patients, Aidants
Formation haute expertise Webinaires « je suis expert mais je me forme » Médecins (CRMR et CCMR uniquement)
Formations ETP Programmes ETP Patients, Aidants

En rouge = supports qui n'existent pas aujourd’hui

Catalogue de formations de la filiere DéfiScience, présentée au court de la journée de la filiére 2021

[ aSO02yRS LI NILAS RS I 22 dzN3pcple Lapbihtd, Ghefi® BeypiojetQiblBS t  f
Mission Maladies Ras au sein de la DGOS, est intervenue pour abordex& art enjeu et un moyen de
YSGGNB Sy LXFOS dzy LI NO2dzNBE RS @OAS OSY(iNB mdzNy @8n 06 S
sont suivies des présentations de 3 programmes ETP dévelpppéss équipes de centres de la filiere
- Le programme ETP PRADORT présenté par le Pr ChristineBroiteut du CRMR Prad@illi et autres
obésités de causes rares avec troubles du comportement alimentaire (PRADORT) a la Pitié Salpétriére
(Paris)etNNJ ! YR2y A 1 £t A Rdz / waw tw! 5hwe¢ RQlI SyRI&So
- Le programme ETP Explore Ton Potentiel présenté par le Dr Christelle Rduiggatt le Dr Amélie
/| £tSYSyl Rdz / waw 5STAOASYOSa LyidaStfSOGdsSttSa R
- Le programme ETP Polyhandicap présepaé le Dr Adélaide Brosse@eauvir du CRMR Déficience
intellectuelle de causes rares et Polyhandicap de Brest.

w
(@

/ S& NBGi2dzNBE RQSELISNASYOS RS LINPIANI YYS& | o62dziAad 2dz Sy
particulierement appréciés.

Le demnidNJ G SYLlA RS OSGiS 22dz2NySS SiGlFAld O2yal ONB t RSa S

GKSYlF GAljdzSZ GFyRA& 1jdzQdzyS Gl 6tS NBYRS @S0 tSa LI NIS
guestion «<ETP. quelles ambitions, quelle pérennitguels moyeng ».

4 Séminaire des personnes relais
5rya tF tA3ySS RS f{QlYyAYIGA2Y Rdz NBaSlkdz RS /waw Si& /
souhaité identifier dans chacun des CRMR des personnes digdsises. Leurs missions princifes sont
- 9GNB tSa 02yl Oida t20ldzE RS tQSljdzALIS 2LISNI GA2yySt
OSyiNBa Ayair ljdzQt fQsO2aeaisyS RSa LI NLSylFANBa S
- Etre acteurs des missions de la filiere et diffusent en local ce que la filiére ate=ndentres et des
réseaux



- 9GNB fSa az2dz2NODS& RQAYTF2NNIGA2ya f20FKftSa SiG RS LI N
[ FAEASNB NBOSyasS | d22dzZNRQKdzA dzyS RAT FAYyS RS LISNRER2YY
un séminaire de 2 jours a permis de réunir ces personnes relais, de faire émerger des idées nouvelles et de créer
RSa t ASya SiynienMdréséad gulddlBsawRditilzcts mais avec des problématiques transverses. Ce
ASYAYlIANB Fdzi dzy &adz008a&a SG &SN} t y2dzSldz 2NHIYyA&S Sy

4 Séminaire équipe opérationnelle et tétes de réseaux
Enma&a SiG 20020NB uwnumzI fQSyaSvyoftS RSa O22NR2yyl GSdzNA
f QS dzA LIS 2LISNI GA2yySttS S fQFIYyAYFGSdzZNJ RS fI FTAfASNS
permettant de répondre de facoralplus pertinente aux missions confiées a la filiere et aux centres maladies
rares dans le cadre du PNMRS3.

4/ NISa RQdzNBESYyOS

Une premiére série de 7 cartesdont quatre sont communes © avec la filiere AnBRares sont désormais

disponibles : Handicap iitft f SOG dz8t SG alfl RASa NINBa Rdz ySdZNBRS@St
Syndrome ragile ©, Syndrome de Sturge Weber ©, Syndrome de Dravet, Syndrome de Joubert, Syndrome de
PraderWilli.

/I KIljdz§ OSyGNB RS I CAfASNRINASYOSRSRS iFRsGd® 2Sdz RSa a
Lfta RA&LIRASY(l FAYy&aA RQdzy y2YONB RS OFNISa Sy F2yQ0iArzy
aussi de quelques exemplaires de pathologies moins fréquemment retrouvées dans leur centre.

Action 7.2 : Garantir le© 2 Y RA A2y ad& RQdzyS Fyy2yO0S RAIFIAy2a0GA1dzS | RI LJ

4 Groupe de travail «outils génétique»

'y INRAzLIS RS
& dzLJLJ2 NJi &
Actions en cours
- En accord avec lgiliere Respifil, adaptation a nos pathologies et notre environnement de leur livret

« Les tests génétiques : guide pratigue

OGN} @At GNIXyagSNalf t
ROAYF2NXYIGA2Yy | dzi2dzNJ RS |

f QSyasSyvyot S
O2 YLINBKSy &

- wSOSyasSySyi RSa o6Saz2iya SiG FidSyidiSa Sy @dzS RS f QS
RQdzy 2 dzii Af conSultalich delg&ndtifuet f |
- LRSY(GATAOIGAZY RS& &dzllLI2NIa RQAYF2NXYIGA2yda SEAAG!]
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-« RESPIRARE » pour les patients atteints de -
pathologies respiratoires obstructives et/ou
restrictives dans le cadre de leur maladie rare
(Endocrinienne mais aussieurologique) et
Diabomare

- 9¢t RSa 9y¥ryida Si
présentant un handicap neurologique ou
intellectuel, et de leurs parents, pour
FYSEA2NBNI £ SdzNJ 008 a t

I R2{-S& NNRy\ENG YRGs IBQ &2  ILIR NASIJ

(0 KS NI LIS dzii A Ij dzS

SGiS SYyNBaIA&AGNBa |daINBA RQ

HNn Mo

ETP « Epilepsie et Sport » :
guotidien son épilepie
C!'/LEAGSNI [ Q9RdzOF GA2Y | dz
pour les enfants et adolescents et leurs

aidants » (FACILECETO)

mieux vivre au

tSa
maladies rares et développant des troubles
LA OK2GAljdzSa t fQl R2f Sa0Sy

t CByEl&A 3y SYSy i @



-« Explore Tes Potentiels ».

- ETP_PRADORT pour les personnes adultes
ayant un syndrome de Prad#villi ou une
Obésité Rare avec Troubles du comportement
alimentaire et leurs aidants

4 Productions du Groupe de travail kTP mutualisatiom

LIN2EINI YYS& |
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Un groupe de travail interne rassemble des équipes des CRMR de laLfigenedi | v
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Apprendre a vivre avec ses émotions T
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En savoir plus ?Introduction En savoir plus ®ww.brainpuzzle.fr
Version pour les aidants I fQ2NARAIAYS 2dziAif RC
Atelier et outils permettant, a fonctionnement du cerveau pour les jeune

En savoir plus ttroduction

9yasSyot s

permettant de travailler

la partir de situation du quotidien, épileptiques sans TDI.

reconnaissance et la gestio x QS &2 lj dz8 NJ

des émotions avec des jeune

administratives liées.

f S & Travail en cours avec laéatrice sur deux
versions DéfiScience : une transversale au:

adultes vivant avec un TDI TND et son adaptation & un public vivant a\

un TDI.

leurs objectifs est de capitaliser sur les programmes et innovations portées par chacun afin de créer des outils
mutualisables et diffusables pour étre utilisés par tous les centres. Deux premiers thémes transvensaurant

les patients présentant une déficience intellectuelle ont été ciMés £ I I SaAGA2Yy RS& SY2GA2)
administrative. Cela a permis la réalisation de 3 productmases sur une charte graphique ETP commune a

f QSyasSyot S R$adnutaatizitibr GetteAchaiteadizatiliteRnotamment le transfert des outils ainsi que celui

RS& LINPINI YYSa 2dz RSa LINI GAljdzSa RQdzy OSYyudGNB t f QI dzi NE®

4 Soutien a la formation des équipes

La crise sanitaire ayant limitée les possibilités de formation avec T&S Ubcales nous avons proposé, pour

répondre aux besoins en lien avec les AAP, une Formhtioni A 2y £ Q9 ¢ t -codsbuitededc dz

fQl aa20A1FGA2Y CNIyO2LK2yS LIRdzNJ £ S 5S@St 2LIISYSy i
Pagel29sur501

Mynn
RS O


https://espace-defiscience.fr/dl/7JV_Bv9zQbfhjcte24X3zZJKEespUb
https://espace-defiscience.fr/dl/9O19cf4fWEE5aGqcZGQS18FMBsVW7t
https://creapills.com/epilepsie-puzzle-cerveau-20210208
https://creapills.com/epilepsie-puzzle-cerveau-20210208

de 5 centres dont 3 CRMR Prader Willi, 1 CRMR Malformation et Maladies Congénitales du Cervelet et 1 CRMR
déficience intellectuelle de causes rares ont pu se former en travaillant sur leur projet avec un focus sur son
accessibilité aux personnes vivant avecTiDl.

Poster, détaillant le parcours de formation et s
particularités, présenté au Congrés de la Soc
RQ; RdzOF G A2y ¢ KSNI LISdzi A j
le 7mai 2022.

4ALyatAGdziAzy RQdzyS W2dz2NYySS ! yydzSttS 9¢t
Consulter le programmeci

/I SGGS NByO2y(iNB RS (N @FAf aQlRNBaasS | dzE Sl dza LIS
Sy LINRa2SGzZ FAyair | da@ivdzE ISy A @A 19 X By & dlfidzk 2OD |+ 1A
mutualisationengagée.

& Y207
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A Action 7.4: Mobiliser les dispositifs de coordination de la prise en charge (AAP PNDS).

{dzZA 0SS £ fQFLIJSE £ LINB2SG 6! !1t0 LIRNIS LIN fF 5Dh{ HAMC
a la HAS 18 Protocoles Nationaux de Diagnostic et de Soins (PNDS) sur les pathologies de la filiere. Ces PNDS
sont disponibles sur le site dela HAS ainsi que sur le site de la filiére
http://www.defiscience.fr/diagnostic/pnds/
Liste des PNDS publiés en 2021

T {@8yRNRYS RQ! y3aStyYly

1 Syndrome de Coffin Siris

I Sydndrome de BorjeseRorssman Lehmann

(BFLS)

1 Syndrome de PitHopkins

1 PNDS Générique : Obésités syndromiques

1 PNDS Générique : Polyhandicap

1 Syndrome de Joubert

1 Syndrome EPOCS

1 Duplication du géne MECP2

1 Syndrome de Pradewilli (révision)

1 Syndrome ragile

i Syndrome de Dravet

1 Syndrome CDKL5

1 Syndrome  Sclérose  Tubéreuse de
Bourneville

1 Syndromes Oré-acieDigitaux

1 MCAP (macrocéphalimalformation
capillaire)

1 Syndrome Allan HerndeDudley (SAHD)


https://www.linscription.com/pro/activite.php?P1=68439
http://www.defiscience.fr/diagnostic/pnds/

4 Harmonisation des pratiques d'@luation et de diagnostic fonctionnel

[ OF N OGSNRAlI GA2Yy Of AyAljdzS Rdz GNRBdzot S Rdz ySdZNBRS@S|
multidimensionnelle tout au long de la vie, sont des factetdrs S RQlF YSt A2N}X A2y RS&a LI |
Rd2compagnement des patients relevant de la filiére.

' TAY RQKFNNY2YAASNI £fSa LINIGALdzZSa RS RAF3Iy2aiA0az RQSO
groupe de travail multidisciplinaire constitué de psychologues, neuropsychologues, -pédiadres,
orthophonistes, ergothérapeutes, psychomotriciens, psychiatres et pédopsychiatre, des équipes des CRMR de la
filiere travaillant auprés de publics divers avec des pratiques différentes. Ce groupe de travail poursuit deux
objectifs :sélectionner les tests les plus pertinentsJ2 dzNJ £ QS @ f dz-t A2y RS LI GASyGa 5
déficience et du domaine évaluédiger un guide des évaluatiorgs destination des professionnels concernés.

Finalisé en 2021, la parution duxdzA RS RS { mei@pehklle dalltiditehsionngéli2 dans la déficience
intellectuelle», est prévue pour 2022.

A Action84Y LY OAGSNI Idz RSOSt2LIISYSY i QORSzIRINR IS Ea SRQIAG A BLI
aux maladies rares

4 Lafiliere développe toute une documentation en Facile A Lire et & Comprendre (FALC)

CNF OFAfESNIE fQFEOOSaarAoAfAGS RS £Q9¢t | dzE LISNB2YYySa |
j dzA £ SdzNJ a2y R2yySa LJ32dzNJ AQAYLX AljdzSNI I dzaaA | OGA@BSYSy
AYGSNNRIS LIXdza fFNBSYSyG fQlF O0SaaioAif danGicesSvectuR SRdzO (i
TDI mais avec des besoingNda A Odzf ASNE S t y2dza (2dzaxr Sy NBfFdAz2y | @

- Les livrets SantBD, en Facile A Lire et a Comprendre (FALC) sont largement diffusés par la filiere qui
aQSy FILAG fQFYol &aal RSdzNJ | dzLINEnkdesRpatientsLai Bitdafion deh 2 Yy S f :
handicap et des établissements médisaciaux.

- Deux sessions de formation aux FALC ont été proposées soit 32 personnes, professionnel et aidants
FILYAEfALdzE O2yOSNYySaod [ QSyasSvyot S RSforméQcdlgoizvdlS 2 LIS N
permettre de faire évoluer les contenus produits.

- En parallele du groupe de travailoutils génétique» et en collaboration avec AnDEires un autre
INRdzZLJS RS GNYGFAETS FlrAalyd adzAidS t ftitué aiNBeYA § NE &
produire les supports jugés manquant comme un modéle de convocation a la consultation, le
O2yaSyiSYSyid SOtFrANBZI fS RSNRdAZ SYSyid RQdzyS 02y adz
seront disponibles m2022.

- 9f 102N GABYy RBQIINRK GIMBEE ljdzk t AGS RQdzyS SRdzOI GA2y
avec trouble du développement intellectuel.
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-[ QS vy (idpdificité> permet de questionne
f QF 00SaaAroAftAlS RS f¢
notamment pour des personnes ayant une fai
LS

-[ QSy (i NBBé» Permet de fixer une
LX F yATAOIGA2Y RS& YAa
du programme ptamment en bénéficiant de
f QSELISNIIA&ES RS&a LISNAH
premiéres sessions.

A Action 9.2 : Renforcer la politique de formation initiatir les cursus médecine, pharmacie et biologie.
Les personnes en situation de handicap, enfants et adultes, notamment lorsque le handicap est associé a des
troubles du comportement et/ou de la communication et/ou a une grande dépendance, ne bénéficiet¢ pas

SlidzA it 6t S RQdzy | O0s8a | dzE aSNWAOS&E K2aLWAGl f ASNE

Tl 2y

RQdzZNESYy O0Sz Sy NrAiazy RS

Jacob « yA& L}dzNJ f QF 005 &

t  NDS

avec ses partenaires pour soutenifah 8 S Sy

HEYS

T2 NI

[} FA

9y NI
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t SdzNJ aAddz2 GA2y RS KIFIYyRAOK L «
La HAS a publié en juillet 2017 un guide dédié a ce gradepne « Accueil, accompagnement et organisation

des soins en établissement de santé pour les personnes en situation de handicap ». Par ailleurs, la Charte Romain

flI alydisS RS& LISNazgweSa Sy a
nombreuses structures hospitaliéres et une déclinaison « Formation des acteurs de soin » de la charte est en

cours de promotion au niveau national. Une des propositions émergentes, soutenue par la conférence des
doyens des facultés de médecingg @ € I NBIfAalFdA2y GNB& LINBO20S
secteur médicesocial.

I dz O2 dzM

jdz8§ tF 3INIYRS YIFI22NAGS RSa LI dASyida NBfSOFyld R
LX I OS RQdzy adlk3aS RS &ASyaAroArta

FYyySS RS YSRSOAYS>: 4&idl3S RQA YychdkhakcegllantRdes/ & RS a

personnes en situation de handicap (tout type de handicap).

[ QS@LtdzZ GA2Yy Rdz RAALI2AAGAT SELISNRYSY:GES LI NJ £

AYUiSNEG NBALISOGAT

Tl OdA

j dzQSy 2yi GANB fSa SGdzZRAIy(Ga

tASNB aQSaild Sdudispasiifafinidd metire eén placéce AidgdRilif Wiu séirkda If faculté
de Médecine Lyon Sud aux c6tés du collectif Handicap 69.

Aaz2y RS fF aAbGdzrdA2y alyAdlrANBs OS adl 3s
2022.Le Centre de Référence Déficience Intellectuelles de causes rares de Rennes a aussi porté cette initiative
et en 2022, les étudiants de la faculté rennaise devraient pouvoir en bénéficier aussi.

yQF LI 2

Suite a ces expérimentations, un modele réplicable sur féta@e sera proposé par la filiere pour déployer

osuus

AYAGALFGAOBS RIya

RQI dziNBa FI Odzf 1Saod

A Action 9.3 : Développer les formations continues dans le domaine des maladies rares.
Consolidation des connaissances des professionnels de santé et autres.

La fliere coordonne et anime deux Dipldmes InterUniversita{izk)) :



V le DIU« Déficience intellectuelle Handicap mentab Sy LI NI Sy F NAF G F @SO t Q! yA@E
[82Y MZ {2NDB2YyYyS ! yYAGSNEAGSTI tINRAa SiG tQ yADBSNREAIDG
http://lwww.defiscience.fr/wp-
content/uploads/2021/05/Formation_DIU_Deficience_intellectuelle_2021.pdf

Formation dipldmante, éligible au DPC, permettant a des professionnels de santé du secteursnéiito

ou éducatif de découvrir une approche transdisciplinaire de fecidéice intellectuelle. Elle délivre un socle

RS O2yylAaaalyOSa (NIyagSNEIESa LISNXYSGGFyd RQI Olj dzSN

professionnelles.

Plus de 450 professionnels de santé ont été formés depuis la création de ce DIU en 2008.

En2021, la promotion a accueilli 39 nouveaux étudiants.

V le DIU« NeurodéveloppementSy LI NI Sy F NAF G @SSO t Q! yABSNBAGS [
suivantes AixMarseille, Amiens (Université Picardie Jules Verne), Angers, Bordeaux, Cieeramid
(Université Clermont Auvergne), Lille, Montpellier, Nancy (Université de Lorraine), Paris V (Descartes),
Paris VII (Diderot), Paris XI (P&tigl), Toulouse (Université Toulouse Il Paul Sabatier), Tours et
Strasbourg.
http://www.defiscience.fr/wp-
content/uploads/2021/06/Formation_DIU_Neurodeveloppement_2021.pdf
C2NXIGA2Y RALXSYlIYyGSs StAIA0ES Fdz 5t/ 3 aQrFRNBaalydl
LISNXSG RQI Olf dzSNA NImédgch dédetoppleifentligtes proxiitéafirR QF & & dZNBNJ S
NBLISNI 3S LINBO20Sz S RAFIy2aGA0 SiG  ft LINA&S Sy
neurodéveloppement.
Depuis la création de ce DIU en 2018, 156 médecins ont été formés et 64 ont été diplémés. En 2021, 73
étudiants étaient inscritspour S 5L! O6R2y G nn F@FASYyd RH NBLR2NIS S
pandémie en 2020).

{ dzNJ t QF Yy SS d2g924, d@sh@nfinditesiddl Brmationtomt pu étre organisés en présentiel, les autres
ont été maintenus en visioconférence.

4 Poursuite de la production de Modules de formation en ligne

La production du module Syndrome de Rett et du module du syndrome de microdélétion 22q11 a été initiée avec

fI OFLIWGFGA2Y Rdz GSY2A3yI3S RS& T YAt Qdaritd teNchtrie, S& (G KSY
f QSYiNBS RIya I @AS IRdA GSz €S 02dzL S Xo

Les aspects médicaux de ces deux modules et la production de 2 autres au moins sont programmés pour 2022.

Les modules existantsnt été, pour certains, enrichis de ressources complémentai@amment suite au

Workshop sur le X Fragile

4C2NXIGA2Y b QSIOcoRdofieBenralapiarif tingznd A 2 y

CoAns’uIt,erAIe programAm@ A A o ) A o

/ SGUS SOKSt S LISpNSant sicidafaptat, depiddiser s poidtyTorts et les points faibles

RS I LISNBR2YYS LI NJ NFLILRNIa £ aSa LINBLINBa 02YLISGiSyOSa
Coconstruit et cecoordonnée par la filiere et les centres de référencesaigice intellectuelle de causes rare

de Rennes et Brest, les deux sessions de formation asip@r Mme Nathalie Touil ont permis de former 48
professionnels issus des CRMR mais aussi de structures partenaires telles que les ADAPEI locales.

4 DéfiGame,un serious game sur la prise en charge des troubles du neurodéveloppement en médecine de
ville.


https://www.linscription.com/pro/activite.php?P1=83998

Dans ce jeu interactif accessible en ligne depuis février 208%oueur
incarne un médecin généraliste qui suit quatre jeunes patients, L
Tom, Alex et Gaél.

[ S RATFSNByGa aO0OSylNAA LISN¥S
neurodéveloppement etR S & Wl LILINE LINR SNJ ¢
concernant la coordinaA 2y RQdzy LJ NO2dz2NE R
LISNIAYySyGs RS fF NBOKSNODKS RQdz
¢b5 FAyairx ljdzS ¢f1 LI NI AOALN GAz2
Y2YSyld SG adzAiidS t tQlyy2yO0S RQ

DéfiDlF YS F62NRS fSa ljdzSaiArzya RS
RQdzy (NRA2BREBSR&zZLYS¥BF iz RS 02y
A vous de jouer ! RS 1 R2dzZ Sdz2NE RQS@OLfdzt GAZ2Y RS
associés et du soutien aux proches aidants.
DéfiGame a été lauréat, dans la catégorie Handicap, des trophées de-$argé de
C:@ f Q! yAJSN&Bantd 2IRQSGES S

A Action 9.4 : Encourager les formations mixtes professionnels/malades/entourage
Renforcement des connaissances des patients et des familles

4 Les Journées syndromiques ou thématiques

- Lee-Workshop international X Fragile et maladies associées a la prémutalésnl8 & 19 mars2021.
Cette réunion de travail collaborative a eu comme objectif de mettre en lien les chercheurs et les
médecinscliniciens qui travaillent sur le syndrome X Fragile et les maladies associées afin de consolider
ou de faire émerger de nouvelles pistes thérapeutiques.
Programmaeci

- Autour du géne KCNQ2Webinaire, le 22 avril 2021, qui a permis aux parents et aux professionnels de
«passer un momenautour de cette maladie génétique rare avec des médecins et chercheurs qui
essayent de mieux comprendre et traiter les symptdmes de cette maladieQ Sy NS IA a i NBY Sy i
événement a permis la mise a disposition de ressources actualisées.

- «Mieux canprendre, Mieux accompagnes Syndrome du X Fragiled Reims le 24 juin 2021 en
LI NLSYFNRAIFG | oSO t£tSa 9wl wx i£iQ!/t9L Sdid FNFXr3IAES - C
Cette journée a été couplée, BS juin au matin, a une action de sensibilisation, auprés des étudiants
en santé et social, « Maladies rares du neurodéveloppement : Quels atdetisriaux et nationaux ?
Quels enjeux pour les familled. f £ dza G NI G A 2y R Qdzy Sprag@mfieid A lj dzS RS NB &S

- Webinaire «La déficience intellectuelle » Grand esictionco-contruite avec la Filiere AnDEares et
les ERHR , 21 septembreggrogrammeici . Cette journée, ouverte au grand public (familles et

LINEFSaarzyyStaoz | LISN¥Aa RS YSGGNB Sy pdurdesiA § NE R
personnes concernées par des troubles du développement intellectuel et leurs proches dans le Grand
9aied 9ftfS I SiS LRyOiGdzSS LI N RSa (SvyLlda RQSOKIy3aSa

- 4eme Rencontre régionale de I'épilepsie RACILITERE PARCOURS DE VIE DES PERSONNES EN
{L¢; ! ¢Lhb 5Q9tlever@iredi 3 décembrewc®mme chaque annéeganisée avec le
CRMR créer de Marseille et les ERPtBgrammeci


file:///C:/Users/dupontca01/Documents/01.%20Administratif/Rapports%20DGOS/2021/Programme-Fr.pdf%20(xfra.org
https://www.linscription.com/pro/activite.php?P1=60887
https://www.linscription.com/pro/activite.php?P1=62618
https://www.linscription.com/pro/activite.php?P1=62618
https://www.linscription.com/pro/activite.php?P1=69177
https://www.linscription.com/pro/activite.php?P1=69177
https://www.linscription.com/pro/activite.php?P1=69177
https://www.linscription.com/pro/activite.php?P1=80917

o Implication de la FSMR dans les réseaux européens de référence (ex. Soutien de la filiere a des
candidadzNBa | Ot 3 NBIA&AGNBa 9wbXo

La filiere DéfiScience est représentée au sein de 3: BRACA, EndoERN et EPICare.

9y HnumX £Sa& SldzALISE Rdz NBaASIl dz 9LIAE SLIAASAE RS Ol dzaSa N.
définir les thesaurus Orphat les plus adaptés aux épilepsies. Ce travail est en cours de validation avec
Orphanet.

9y Y2@SYONB wnum aQSad dGSydz €S {&YLJRaAdzyWlietragtresvb ® [ Sa
obésités rares avec troubles du comportement alimentaire gnésenté, avec le soutien de la filiere, une vidéo

mettant en avant le r6le du coordonnateur de parcours de santé dans la prise en charge des patients atteints du
syndrome de PradeWwilli et autres obésités de causes rares. Cette vidéo est mise a digpasir la chaine

Youtube de la filiere, dans une version francaise gitrée anglais
(https://www.youtube.com/watch?v=TiknyOmZQxg).

Les professionnels du réseau Déficience Intellectuelle de causes rares ont été impliqués dans des groupes de
travaildef Q9wb LGK! /! y20lYYSylG IFdzi2dzNJ RS I RAFTTFdzaAzy ¢t
de différents PNDS.



tAft2GF3S RS 1 02y 0SLIiA 2-pidélisantiansferRdu dipokilif SPARE RS f QSO f

5S0t2A42yySYSyidi RSa aiGNrdis3aiasSa LINRBFSaaizyySttSa RS Ri
présentant des troubles du neurdéveloppement.

Le dispositif START SNIDA OS ¢ SNNARG2NAIF £ RQ! OO S&@st un dispSsitif qu & @oar2 dzND S &
202SOGAT RQIFYSEtA2NBNI Si RS RsS@S2x D2 VOOENILIE S SYIBY G A 1 dzS
personnes présentant des Troalldu NeureDéveloppement, en territoires.

/'S RAALRAAGATFEI AYAGAS LINIfF FAEASNBE 5STFA{OASyOSz Sa
yEdA2ylFt RS GNIyaF2NXYIGA2y RS fQ2FFNB RS uszupua Si R
pres des besoins des personnes. Il est en phase avec les différentes réformes engagées ces derniéres années,
gralyid v NBO2yTA 3 dzNBdbtiale @R2canStiNg un Dutilyofiginal HeNBstradégie natpirare O 2
Autisme au sein deBND.

START est quorté par DéfiScience, des Associations de familles et de malades, les Fédérations employeurs
(Alliance Maladies Rares, Anecamsp, Collectif DI, Fehap, Nexem, Unapei).

laétécaF Ayl yOSE t GAGNBE RQSELISNRAYSYyGROWRYEWLI Bt F Qf w{! L¢
La filiere DéfiScience (Muriel Poher en tant que chef de projet et Vincent des Portes en tant que Conseiller
scientifique) assurent la coordination et le pilotage du projet depuis son oriBiaes le prolongement de plus

de 3années de travaux muipartenariaux et transdisciplinaires de conception puis de diffusion en ARA et en IDF

ddzA GAS RQdzyS LIKIFaAS RQSQOEftdzZ GA2Y SeprotSTARE RE@enigstani A 2y Sy
multi-LJ- NI Sy F NAFf SREQERG b NWARLNRE O&SRdz NB&aSldz RSa / w9! L RI
YEGAZ2YFE LINRPINBAaAAT RS&a F2NXIFGA2ya ONRBA&ASSA Sy {SNNRI
de Pratiques Professionnelles dans le champ des TND.

Muriel Poher accompagrie S LINP 2S(G I+ dz aSAy RS t Q! yONBIFA Sy GFyid | dzS
conseiller scientifique et représentera la filiere DéfiScience dans le nouveau Copil National.

[ QLYY SS Haum | FAYaA @dz
- Lapoursuite du déploiement de START en ARé&ndDF,
- Lesnégociations entre les parties prenantes, CNSA, ANCREAI, Filiere DéfiScience, pour la pérennisation
du dispositif,
- £Sa LINBYASNBaA aSyaroAtAraldaArzya Fdz LINP2SG Rdz NBaStH
national.

)¢

[ QSOxSe Rk §a € SljdzSt €S LINB2SG &S YSGGN} Sy dzdzNB Sai
- ' yS SIdzA LS LINR2Shi Fdz aSAy RS Q! yONBI A
- Un comité de pilotage national des financeurs et partenaires
- Des comités de pilotage régionaux des financeursaetenaires régionaux
- 'y O02YAGS LISRF3I23IAdzS RS onw SELSNIA&AsS A&dada Rdz

responsabilité associative, des institutionnels, validant les contenus concgus en transdisciplinarité

- 8 groupes thématiques constitués de professig St & Rdz a2Ay X RS QI 002YLJ 3y S
- Un animateur porteur du projet en région, au sein de chaque Creai



- 58& SljdzZALSa RS F2NX¥IGSdzZNE LI ANBR RIEya C
formateurs

PROJETSTART — PILOTAGE ET COORDINATION

Indicateurs
2018 2019 2020 o

Conception, pilotage
Lancementde la
phase expérimentale

* Supports de formation créés

Evaluation de ¢ Nombre et secteur d’activité des acteurs formés
I'expérimentation *  Nombre d’outils répertoriés, développés ou
Phase expérimentale réactualisés

IDF et AURA * Nombre de personnes formées
Modalités de déploiement en 2021

etau-dela précisées al'issue de

I’évaluation

2020-2021Y LJ2 dzN& dzridhéhtati®rben ARASHDE

2022 et202% 9aa&al AYlF3IS RIPa ROBR& S§Fa dNBAL2RE f QSELISNAYSY il
pratiques professionnelles
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2 FILIERE FAI?R

G I 2 r Maladies auteimmunes et autdénflammatoires rares

CL/1'9 5QL59b¢LCO

Coordonnateurs Pr Eric HACHULL&&ic.hachulla@chrlille.fr et Pr Alexandre BELCilexandre.belot@chiyon.fr
Cheffe de projet Dr Héléene MAILLARBelene.maillard@chrlille.fr

9G of AaasSyYySOHULiIR,QlaverdeSsaaf Lambret, 59000 LILLE

Site internet: https://www.fai2r.org

ORGANISATION

ClLuw S&i FyAYSS LI N H O22NR2yy!l (SdNEZ etagire BELOT, NAO |
OLISRAIFGNBOX (G2dza RSdzE NBalLRyalofSa RQdzy /wawd Lta 2y

Lecomité de pilotagecomprend les deux coordonnateurs et la cheffe de projet, ainsi que le Pr Sophie GEORGIN
LAVIALLE (interniste) et le Pr Christophe RICHEZ (rhumatologue). Il se réunit toutes les 2 semaines en
visioconférence, avec les chargé.es de mission, et en présgrite par an.

Un conseil scientifiquese réunit tous les 3 mois par visioconférence, au lendemain du comité de pilotage des
filieres de santé maladies rares de la DGOS pour résumer la journée au Ministére et prendre des décisions
importantes concernanke fonctionnement de la filiére. Il comprend le.a coordonnateur.trice de chacun des 18
centres de référence, 7 médecins représentant les centres de compétence, 7 représentant.es médecins de
sociétés savantes en lien avec la filiere, un représentant diedatsre partenaire de recherche GRIIDIATE,

un représentant des laboratoires de diagnostic et 5 représentant.es des associations de patients.

Le comité de pilotage et le conseil scientifique peuvent étre réunis de facon exceptionnelle sur une
problémaique spécifique.

PERIMETRE

La filiere FAI?R regroupe les maladies a@atmunes et auteinflammatoires rares comme les arthrites juvéniles
idiopathiques, le lupus systémique, la maladie de Sjogren, la sclérodermie systémique, les vascularites, les
maladiesauteA Y Tt I YYI (2R 8BaAYTE QONFYeii2ANBX

Ces pathologies sont nombreuses, on en dénombre une centaine actuellement, et elles ne sont probablement

L a SyO2NB (2d2iSa ARSYGATASSA Y 0668FdO2da) RS LI GASyGa
maladie auteinflammatore inclassée). On estime a 60 000 environ le nombre de personnes en France qui
ASNI ASyYyd GG SAy Glraundo dayeibilanyratbite Rade, Sonk edmiirén 11 % sont en impasse
diagnostique.

Ces pathologies sont pour la grande majorité des masaclgoniques évoluant par poussées. Le patient alterne

RS&4 LKIasSa RQIOGAGAGS RS fF YIEFRAS SG RS OFfYS NBft


mailto:eric.hachulla@chru-lille.fr
mailto:alexandre.belot@chu-lyon.fr
mailto:helene.maillard@chru-lille.fr
https://www.fai2r.org/

SYGiNInySNJ dzy KIyRAOI Lo

GAS® 5QI dzi NB &
Certaines de ces maladies sont identifiées, du fait des progrées de la génétique, en particulier pour les formes a

début précoce associées a deglzii I G A 2y a

monogéniques.
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seulement suspensifs, ils permettent de traiter laugsée mais pas la maladie. Ces traitements associent en

3ISYSNI ¢

dzy S O2NIAO2GKSNI LIASZ

I §SO 2dz &l ya

AYYdzy 2 & dzLIL

des traitements ciblés qui constituent de réelles innovations thérapeutiques pour lesifsatris avec un codt
financier important. En outre, les corticoides se révelent étre parmi les principaux pourvoyeurs de séquelles au
long cours, justifiant le recours a des thérapies innovantes.

COMPOSITION

FAI?R regroupe

6 CRMR coordonnateurs, 12 CRMR constitetif68 centres de compétenc8f CCMR adultest 33

CCMR pédiatrigugs

43 laboratoires de diagnostic et de recherche

8 sociétés savantes

16 associations de patients

Figure n°1 Cartographie de Centres rattachés a FAI?R
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https://www.fai2r.org/les-centres-fai2r/centres-de-reference-fai2r
https://www.fai2r.org/les-centres-fai2r/centres-de-competences-adultes-fai2r
https://www.fai2r.org/les-centres-fai2r/centres-de-competences-pediatriques-fai2r
https://www.fai2r.org/les-centres-fai2r/centres-de-competences-pediatriques-fai2r
https://www.fai2r.org/annuaire-laboratoires-immunologie-recherche
https://www.fai2r.org/partenaires/societes-savantes
https://www.fai2r.org/associations-de-patients

ACTIONS ISSUES DU PNMRS3 REALISEES PAR

LA FILIERE FAI?R EN 2021

F'OGA2Y MdPH Y {GNHzZOGAZzZNBNI f Q2FFNBE RS RAIFIIYy23GA0 ISYSaAl
Mise & jour annuelle dé Q| vV v dzl ANBS RSa f | océtlinuakeipdliiéisur Rofre siteSinfefnéti |j dzS
depuis 2017 a une double entrée et permet d'une part de savoir quels sont les tests réalisés paratoit@ho

donné (avec acceés au formulaire de demande) et d'autre part de savoir dans quels laboratoires est réalisé un

test donné (avec acces au formulaire de demande).

Depuis 2019, a été rajouté v v dz A NB RS a f | aliagNdstitaec hefirsioffrBsany ¢ domaine

des maladies rares (awnticorps, signature interféron) ainsi que le détail des modalités de prélevement et

RQSYy @2A o

Action 1.3 : Définir et organised 008 a | dzE LI I 4§ SF2N¥Sa RS &4SljdsSycel 35 ¢t
La préindication «maladies autdmmunes ou autdnflammatoiresmonogéniques> ayant été validée en

premiéere vague, FAI2R a mis en place Bi&P pré&énomiquedepuis 2019. Cette RCP maintenant mensuelle
NBdzyAli RS& 3ISYySiAOASyasr RS&a OftAyAOASya SELISNIE SiG R
séquencgage de dossiers ayant été discutés en RCP CRMIRR@ten impasse diagnostique. Au 31 décembre
2021mTn R2aaASNAR 2yid SGS LINBaSyisaz wmnt AYRAOF(GAZ2Yya 2
complémentaires). Deux RCP pgéhomiques ont été réalisées en mai et ao(t 2021.

Action 1.4 : Mette en place un observatoire du diagnostic.

Unecommission <errance et impasse diagnostiques été créée au sein de FAI2R. La premiere tache tie ce
O2YYA&aaArA2y Sy Hanmd | SGS RS YSYSNI dzy$S NBTFf SEA2ZY & dzN
personnes atteintes de maladies asitomunes ou auteh Y F€ | YYIF 12ANBa NI NBaz Sy @df
pratiques au sein de la filiére, en partieuldans le cadre de la saisie des données du-$Rlans BaMaRa.

ldz aSAy RS y20NB FAEASNBI tSa LI GASyda Sy AYLI &aasS R
patients avec fievre récurrente ou maladie atitddlammatoire inexpliquée et amyse AA. Les dossiers de ces

patients sont souvent discutés en RCP thématiques (la RCP maladidsyutof I YYI G2 ANB& || RQF Af f
forte augmentation : 30 dossiers en 2018, 50 en 2019, 82 en 2020 et 74 en 2021) ou en RCP génomiques. Pour

ces patientsles phénotypes sont assez semblables, avec quelques atypies.

Notre projet de recueil complémentaire repose donc sur ce groupe de patients-mfinmatoires. Les ARCs
RS I FAEASNBI RIlya £S OFRNB RS f Qtled paientslerdiyfpdsseS y it R S:
RAFIYy2&80GA1dzSY INNOS It dz yADBSEdz RQFraaSNIA2y T AYRSG SN,

b2dza | @2ya GNI@GFAtES £ 1 ONBFIGAZ2ZY RQdzy NBOdzSAft O2 YLX
un phénotype de maladie auto/hypénflammatdre inexpliquée. En effet, trés souvent, la cause est génétique.

Les panels évoluent rapidement. Nous espérons que si pour un patient donné, nous établissons un diagnostic

grace a un géne spécifique, nous pourrons extraire de la BNDMR la liste des matents méme phénotype

(que nos ARCs auront donc pu compléter en détail dans ce recueil complémentaire), et ainsi prescrire la méme
analyse génétiquevpire discuter un exome ou un WGS systématique en lere interétioa)groupe de patients

RIya féfblioudziiagiosSic.


https://www.fai2r.org/annuaire-analyses-genetiques
https://www.fai2r.org/annuaire-laboratoires-immunologie-recherche/
https://www.fai2r.org/rcp-nationales-fai2r/rcp-genomique
https://www.fai2r.org/filiere-fai2r/commissions-de-la-filiere/errance-impasse-diagnostiques

Action 1.5 : Organiser et systématiser les réunions de concertation pluridisciplinaires.

FAI?R poursuit sé8CP hebdomadaird6A 8 Sa Sy LI | OS RSLJzA a 21 Yy OA SNRAM AMy T A
(anciennementGGEL { w! 00X aSOdzZNAA&S S | ANBS KS0SNHSYCSnhiigre RS R2Yy)
RSLIzA & | GNRAE HAaumM® 9y HAamMpE § Q2&atMNBe IaREBCP aflasesw/ t 4 Q.
inflammatoires» et de la RCP grossesse&t préconception » 204 dossiers ont été présentés lors des 59 RCP

qui se sont tenues en 2021.

En 2021, la filiere FAI?2R a créé des RCP urgence pour les formes grave de pneumopathies interstitielles associées

aux maladies systémiques relevant de la filiere. Le quorum de cette RCP peut étre réuni dans les 24 a 48h
rassemble des réanimateurs, dgeeffeurs, des pneumologues et des internistes. Cette RCP urgence a permis
RFya OSNIFAYySa FT2NX¥Sa 3INI@Sa tQlFO00Osa t fF INBTFFS Lydz
I S0 dzy LI ySt RQSELISNI A RS Oty AP ufgdn@ Midébuté elv Sptdmibre dzZNB L.
HaHMm SG | LISNYAE RQSEIFIYAYSNI T R284aASNABR SydNB asSLiiSyol

[ FAEASNB ARS S3ILfSYSyid tS RSLX2ASYSyild RQ2dziAf RS v
LISNXYSGGNB f Q2mnEsloyalesiduxirdsgoysabieSde deBttes qui le souhaitent. Cette action mise en
L + OS Sy wHunum | O2yRdAG t f Q2dz8SNIdzZNB RS wmt alkffSa L

L QGAZ2Y M®T Y [ 2YyFASNI dzE / wawX | SO f QI LIJdzAk RBS& C{aw
personnes en impasse diagnostique a partir de la BNDMR.

FAI?R avait initialement choisi le scénario 3 consistant a travaillétlay F2 NOSYSy i Si t f QK2Y2
codage et du remplissage du SBMR. Les chargé.e.s de mission se déplagant dansrieges@our ladormation

a BaMaRassurent un suivi podbrmation afin de répondre aux questions des centres pour les aider a saisir au

mieux les données. Deux postes de chargé.e.s de mission en lien aventtes de la filiere pour aider au

remplissage des dossiers des patients en impasse diagnostique ont été créés en 2020 afin de renforcer la qualité

Sii tQK2Y23ISYySAiS RSad R2YyySS& Rdz NBIAAGNB ylGAz2ylf Re)

En2021,8dza | @2ya OGN} @GFAttS SO tF .b5aw t fF NBRIOGAZ2)
patients ciblés.

Action3.1: Déploiement de la BNDMRI ya fSa /wawk/ w/ k//aw Sy fASy I @S0
hospitaliers.

Le codage ORPHA des pathologies de la filiere a été mis a jour en juin 2016 et validé par Orphanet. Depuis 2018,

3 de nos chargé.e.s de mission (équivalant a 1 ETP) formées &Baidiala BNDMR se déplacent dans tous les

centres de la filiére selon le calendrier de déploiement de BaMaRa pour proposer une formation en présentiel

2dz Sy RA&GIFYOASt SiG GNIyavYSGGNB RSa &dzLJLJ2 NI BAIRR G N& LG & |
Ces chargé.e.s de mission assurent le soutienP&tNY I G A2y RSa OSyidNBa Si t QAyGdSN
RS FFANB NBY2yiSNItSa RAFFAOMA 6Sa NByO2y(GNBSa Si fSa
nos chargé.e.s de s8ion sont ainsi disponibles (adresse mail dédiée et téléphone) pour échanger avec les
centres sur toutes les questions rencontrées au quotidien durant le remplissage de BaMaRa.

A ce jour, 81 centres FAI2R ont été formés (sur 81 déployés), et plusifdé fatients ont été inclus. Umglet
dédiéavec tous les documents ressources est mis a jour régulierement sur notre site.


https://www.fai2r.org/rcp-nationales-fai2r/
https://www.fai2r.org/bndmr/
https://www.fai2r.org/bndmr/
https://www.fai2r.org/bndmr
https://www.fai2r.org/bndmr

A Action 4.1: Utilis&lJ RS Tl 2y L) dza aeadSYFrGAljdzS tSa YSOlIyravYSa

RQF OOSt SNENJ f QSYNBS3IAAGNBYSyld RS&a YSRAOIYSydGa SG RSa |
[ FAEASNB || RSOSt2LIJJS RSLIzZA & LJ dzaASdzNEf QF@isSdz @By O
médicaments potentiellement intéressants pour les pathologies de la filiere. Toutefois, la réorganisation récente

RS tQ!''b{a yQlI LlIa LISN¥Aa RS LI2dz2NEdZA INBE OS RSGSt 2LIISYS
En outre, la filiere est membre du comité stratégique OrphanDevasdiqgipe aux réunions de travail dédiées a

f QI OGA2Yy ndo Rdz LI} I y-20¢2 drphanpev vientde prapdsér Bdte uNd sélB de mesuresy
gralyid £ | OO0OSt SNBNI f QSYyNBIAAGNBYSy i RS& y2didfutedzE YSRA
les filieres et leurs experts pour étre interlocuteur aupres de la HAS pour les procédures compassionnelles et les

acces précoces.

Action 4.2 : Créer un observatoire des traitements placé au sein des comités consultatifs multidisciplinaires
RQSOI fdz GA2Y 032dz@SNY I yOS 06dzNBF dzxk O2LIAT 0 RIya OKIF |jdzS
Unecommission 4nédicaments» a été mise en place au sein de notre filiéere dont les objectifs multiples sont
lessuivants:
1 Faire un état des lieux des besoins thérapeutiques dans le champ de nos maladies rares et mener les
actions nécessaires pour répondre a ces bespins
1 Mettre en place un partenariat privilégié avec les instances réglementaires comme la CNAM secti
YIfFRASE NIXNBak tQ!'b{a FTTAYy RS YSGGNBS Sy LX I OS
pharmaceutiques existantes et pouvant répondre aux besoins de traitement de nos patients
1 Etre un guichet unique entre ces instances et les CRMR/CCMRrddilere ;
T /2YYdzyAljdzZSNJ adzNJ £ S& LINB2SGa SdG FOhGdzrtAaiasa | O00s a
médicaments sur le site de la filierattps://www.fai2r.org/accesmedicaments/

Lafilierek LI NI AOALIS Sy Hnuwn SG Hnum @GSO f1 5Dh{ t f QSt
de prescription hors AMM des médicaments. La commission médicaments a conduit dés 2020 la mise en

place et le recensement des prescriptions hors AMM soufNa&f& R Qdzy 20 aSNBIF 2ANB® !y
prescriptions hors AMM au sein de FAI?R via un questionnaire a destination des CCMR et CRMR a ensuite

été mis en place en 2020 et se poursuit en 2021. Les molécules prescrites hors AMM seront consignées

dans ledocument «observatoire des traitements¥ 2 dzZNJy A LJ & I 5Dh{® [ S& R2yYy
L2 dzZNNJ A Sy d LISNXYSGGNBE £ Y2eSy GSNX¥S ROQAYGISINBNI f Qdza |
compassionnelle.

Action 4.3: Générer des connaissances e&ie réelle pour renforcer la connaissance des médicaments
OSYSTAOALIY(G RQdzyS ! aa LJ2dzNJ dzyS 2dz L) dzaASdzNB AYRAOI (A
place une organisation nationale du suivi en vie réelle des médicaments.
Les projets de laanmission sont de sensibiliser les centres a la tragabilité de la prescriptioPANMIVE et
we! k! ¢! O ONBOSyasSNI Si RAFFAzaSNI £ S&a &LISOALfAGSAE O0SYyST
alLuwod 5Fya OS OF RNB I SNR piloteiravailiiidir l-Omise anvplace deiregist@ dey S RS
suivi en vie réelle de la prescription hors AMM de 2 molécules. Etant donné le nombre de pathologies dans le
périmetre des maladies de FAI2R, nous proposons de suivre 3 molécules

1 Baricitinib dandes Interféronopathies de Type | monogéniques (dont JAK1 gof)

1 Anakinra dans les maladies atitdlammatoires rares et arii-1 dans les Amyloses AA

1 Tocilizumab dans Fibrose pulmonaire liée a la sclérodermie systémique


https://www.fai2r.org/acces-medicaments/
https://www.fai2r.org/acces-medicaments/

Ce projet est en attentel'instruction de I'action qui se développera en 2022. Ces travaux devraient aider a
ARSYGATASNI £t Sa YSRAOIFIYSyi(la dziAftAasSa K2NE !aa 2dza0ATFA
le cadre de la future) a la disparition des RTU.

Lamise et  OS RQdzy y2dz@SIdz NBIAAGNE LI2dzNJ £ S adzhi @A Sy @i
O2ff 102N GA2y | @SSO 1 CSRSNIGA2Y RS&a {LISOAFfAGSA aSF
L2 dzNB dzZA G | @SSO RQI dzii NB dtaing mistré® heiohabx du hterdationzind déja exiStan,y & O S |
qui pourront étre adaptés au projet.

En 2021, des premiers patients traités par Tocilizumab dans la fibrose pulmonaire liée a la sclérodermie
systémique ont été inclus dans le registre TATArgeed Therapies in Autimmune diseases), registre des
immunothérapies et Jalnhiteurs chez les patients enfants et adultes atteints de maladiesiaumunes, dans

le cadre du suivi en vie réelle.

En 2022, nous prévoyons de développer 2 autres registresiigées en vie réelle pour les 2 autres molécules

T e/ OS ljdzA O2y OSNYyS f Q! y-ihflanimatdites raés etiles bnfi-4 danslldsF RA Sa |
FyYefz2asa !'!l'T y2dza LINB@2e2ya S RSGOSt2LIISYSy il RQdzy
maladis autcinflammatoires rares.

T [ S &adzAi @A Sy @AS NB Baitithib duasdigs IntetEronopathiesS gleli Typedi NJ
monogéniques (dont les maladies liées & des mutations gain de fonction dug&lese fera dans le
registre TATA (cité précédemmeént Rl ya S OF RNBX Rdz RS@St 2LIISYSyild RC

Action 4.4 : Mieux encadrer les pratiques de prescriptions hkéM

La commission médicaments»> en place au sein de notre filiere a établi la liste des spécialités pharmaceutiques
prescrites hosAMM, des RTU et ATU de cohorte disponibles et en cours dans le champ des maladies rares de
la filiere FAI?R.

2dziafa RS ¥

La commission médicamentsy | S3Ff SYSyd RS@St 2 LIJIS a
O tQ!'b{az t f

R
dans les ATU ou RTU. Elle participg duA = Sy f ASy RANBOG | @
RTU déja disponibles.

S
S

La filiere FAI2R par le biais de la commissiorédicamentsy | G NI yaYia t € Q! b{a dzy ai3
LIKF NI OSdziiAlj dzS§ NBt SII yrii corfpassiyhnell@ lcehdeBiantRé& TodilinBab Qibids 16i A 2
traitement de la pneumopathie interstitielle diffuse chez les patients atteints de sclérodermie systémique. Nous
a2YYSa Sy GGSydS RQdzy NBG2dz2NJ RS f Q! b{ad

Par ailleurs, le registre TATA vise a collecteidéormations des patients avec maladie airffanune rare mis

sous traitement ciblé hoes a a ® [ QA Yy R-AMM doik &rg juskli€eNdi les participants sont invités a

présenter leur dossier aux RCP des CRMR de la filiere ou a la RCP de la fiigistr€gromu par les hdpitaux
universitaires de Strasbourg est soutenu par la filiere et permettra de lister les situations lsoss R Qdzi A t A a | (0 A
de traitements déja disponibles dans une autre indication. Ce registre permettra, en outre, de renseigner

f QSFFAOIOAGS SG fF (2f SNIyOS R 0Sa NI AGSYSyiGa RIEya

Enfin, pour mieux encadrer la prescription hésIM, une vidéo &lash Info> en partenariat avec la DGS est
consultable sur le sitehttps://www.fai2r.org/flashrinfos/atu-rtu/ .



https://www.fai2r.org/flash-infos/atu-rtu/

Action5.2Y O2y a i NHzOGA2y RS fQowt SG LINIGAOALI GAZ2Y RS& SIid

Implication de CRI IMIDIATE, réseau labeli&&RIN, pour le déploiement de projet européen des membres de
Cl!lLuwd ! O02YLI AySYSyild Sy unm@dp Rdz LINE 2RBOiombdLebnaladies Rdz t NJ
rares (non retenu aprés”2°S G | LIS RQS QI f dzF A2y 0 @

Le comité scientifique de GRMIDIATE accompagne les porteurs de PHRC retenus au stade de la lettre
ROAY(USYlGA2ys Sy FdZRAGA2YYlIYy(d £Sa LINRa2Sdia O2YLX Sda I g
faiblesses. En 2020, les 3 projets diodinés ont obtenu le PHRC.

Le réseau CRMIDIATE en collaboration avec la filiere FAI2R, la BNDMR, la SFR, la SOFREMIP et la SNFMI a mis
enplacele projet EMIRf 32 R2y G €S o0dzi Sad RS RSOSt2LIISNI RSa f 32

ded YIfFRASAE NINSa RS fF FAf{ASNB C!Luw RlIya S {b5{®
BOAS du Health Date Hub.

Depuis 2018, est organisée la journée scientifique annuelle conjointe du résedMIORATE et de la filiere
FAI2R. Cét réunion annuelle, qui rassemble les chercheurs des centres de référence et de compétence, est
f Q200FaA2y RS LI NIF3ISNI £fSa RSNIRASNBA | @FyO0sSa aOASyilaA

Action 5.4 : Lancement dfuprogramme francais de recherche sur les impasgignostiques en lien avec les
initiatives européennes UDNI et SoNrD

Le projetimmunAlD co-porté par la Pr GEORGILAVIALLEest un projet de recherche de grande envergure
a2dzi Sy dz LI NJ f Q9 dzNeBotelSe diagnosticrigs mélddied adidlammatdires et permettre de

mieux définir les frontiéres et les caractéristiques de ces maladies pour améliorer la prise en charge des patients.

Action 7.1Y 5S @St FddadNJ polr réndre visible et accessible les structures existantes
(Communication sur et au sein de la filiére).

[ S& FOlA2ya RS O02YYdzyAOlFI A2y LINBOSRSYYSyid YiasSa Sy L
newsletter bimestrielle a tous lemembres (3649), présence sur les réseaux sociawitter, Facebook

LinkedInet depuis novembre 2020 sunstagran), mise en ligne réguliere de vidéos de type tutoriels, web
conférences ou flash infos actualités maladies rares sur le sitecblae YouTubde la filiere.

En 2021, la filiere FAI2R compte 2003 membres professionnels de santé et 1646 membres hors professionnels

de santé (3649 membres au total). 6802 abonnés Facebook, 459 abonnés sur Instagram, 1491 followers sur
Twitter, 462 abonnés sur LinkedIn et 10229 abonnés YouTube. Le nombre de pages vues en 2021 sur son site
Internet (www.fai2rorgy Sa G RBdz§ D ddzywmljndzSa 6 m ¢ p mutilisatedrs dathpmaBilisés @ dzS & 0
SUrZ1THmM omcc Hpp dzZiAf A&l §SdzNBE Sy Hnanunov

En 2020, nous avons lancé une nouvelle rubrique sur notre site appéléestions de patients, spécialement

destinée aux patientet qui répond aux questions les plus fréquentes sur les pathologies de la filiere.

l dz2 2 dZNRQKdzA = OS &2yl LX dzd& RQdzyS ljdzAyT FAyS RS LI (K2t 2:

Parallelement, FAI?2R participe aux actions communes avec les autres FB&#ence a différents congres

YSRAOI dzEZ NBRI OlA2Y RQdzy fAOGNBG RQAYF2NNIGA2Yy & adzNJ f
O2YYdzy AOIFGA2y O2YYdzyS | SO alfFRASAE wlNBa LyFza { SN/
Journée lternationale des Maladies Rares, développement du site internet commun aux 23 filieres de santé
maladies rares mis en ligne en octobre 2024v(v.filieresmaladiesrares Jr..



https://www.immunaid.eu/
http://www.twitter.com/contactfai2r
http://www.facebook.com/FAI2R
http://www.linkedin.com/company/FAI2R
http://www.instagram.com/filiere_fai2r
https://www.youtube.com/fai2r
http://www.fai2r.org/
https://www.fai2r.org/vie-quotidienne/ma-maladie/questions-de-patients/
https://www.filieresmaladiesrares.fr/

Action 7.2: GarantirlesO2 Y RAGA 2y a RQdzyS |yy2yO0OS RAIFIy2adGAljdzS F RIF L)
En 2021, le groupe de travail constitué avec les associations de patients a créé un document a remettre par le
médecin aux patients au moment de leur annonce (reprenant les sites ou ils peuvent trouver de l'information

fiable, les ressources existantesssistante sociale, psychologue...). Ce document est diffusé sur le site de la

filiere, sur lequel umouvel onglet a été créépour regrouper les actions et documents existants autour de
fQlyy2yO0So

Action7.3Y Cl OAt AGSNI £ QF 008 &(ARPETR).SRdzOI A2y G KSNI LIS dzi A j dz8
C!Luw Said GNB& AYLEAIdzSS RIya fQSRAOFGAZ2Y (KSNI LIS dzi A |

1 / NBI (A 2 goiteR@uiig BTP fransisale» qui permet de proposer une offre ETP a tout patient
6SYyTlyld RS LXdzAa RS wmu | ya #aune 8udzitanfammatoirdir&e y i R Q dzy
la diffusion de cet outil dans les centres a été retardée en raison de la situation sardtdmeallette
YOI SiS RAALIRYAOES 1jdzQSy aSLIWSYONB Hnuwnd [ RATFT
centres ont pu étre formés.

f {2dziASy Si&G FARS t ftF YA&S Sy LXIFOS RQdzy LINPINI YY!
en mode connectéWeb-EducAJl)

f / NBFEiGA2Yy RQdzy | G§StASNI dzyABSNESE FyAYS Sy Y2RS 02)
les biothérapies au cours des maladies amonunes et auteinflammatoires rares

1 Suivi et mise a jour du siteww.etpmaladiesrares.cor{13835 vues et 5647 visiteurs en 2021).

f Coanimation avec NeuroSphinx du groupe infiigre «ETP et Transition 1l dzZA | LISNX¥YA & RQSft
guide pour les professionnels accompagnant des adolescents atteints delienatae, lors de la
période de transition. Ce guide regroupe un référentiel de compétences transversales, des pistes
RQI O002YL) 3ySYSyid RIEya tS az2ay Si RSa LAadisSa RQIl «
ressources et outils existants.

i Relaisetadl yAaldiAaz2y RS tQ!!t 9¢t 5Dh{ @SO mm &dzNJ mH
RSOfINBa £ tQ!w{ Sy HAHMO®

1 Coorganisation de la seconde journée ETP hridieres.

Action 7.4: Mobiliser les dispositifs de coordination de la prise en charge (AAPSNIMP, fiche urgence).

Ly O0AYSYS F2NNX¥S LIN tF OKSTFS RS LINRB2Sihi Si dzyS OKI NH
apportée aux CRM&ans la rédaction ou la mise & jour B&IDS  LINE LJ2 & méthHode e tRWQijayotact

des rédacteurs et relecteurs pressentis, organisation de réunions téléphoniques et présentielles, gestion des
versions successives du manuscrit, mise en page du document, puis publication du PNDS sur le site de la Haute
AutoritS RS {+tyiSe® I' OS 22dz2NE my tb5{ RS fF FA{ASNB C!Luw
un accord pour que les PNDS soient soun@sgnanet Journal of Rares Disea8ds Ww5 0 | FA Yy 1jdzQAf a a
en anglais, publiés et donc rééhcés. En 2021, 2 nouveaux PNDS ont été publiés (Polychondrite atrophiante et
Vascularites cryoglobulinémiques).

Titre du PNDS (AAP 2020) 9Grd RQIGIYyOSYSYyd oYl A
Syndrome des antiphospholipides En cours de finalisation

Polychondrite atrophiante Publié en 2021

Vascularites cryoglobulinémiques Publié en 2021

Sjoégren Publié en 2022

Thérapies cellulaires En cours de finalisation

Fiévre méditerranéenne familiale (actualisation)  En cours de rédaction

Titre du PNDS (hors AAP) 9iI G RQI @raip@Y Sy i
Maladie de Kawasaki En cours de finalisation
Interféronopathies En cours de relecture


https://www.fai2r.org/vie-quotidienne/annonce-diagnostique/
http://www.etpmaladiesrares.com/
https://www.fai2r.org/pnds/

Maladie associée aux IgG4 En cours de rédaction
Syndrome des antiynthétases En cours de mise en place

A 1 0GA2Y Tdp 5SOSE2LIISNI I -sanf SYSRSOAYS Sl t QAyy20F (A2,
1 Lapériode de la pandémie 202021 a été propice au recours a la télémédecine. Aussi Un premier bilan
des pratiquesen termes detéléconsultations et autres actions a distance durant cqtteriode,
y20l YYSY(G I dz O2dzNA RS fF LISNA2RS RS GNlyaiaidrazy RS
fin 2021.
9 ClLuw + &2dz0iS8Sydz dzy LINR2S{ RQILILX AOFGAZY alyidsS L dz
atteints de maladies chronigqsdanflammatoires (APAcadabra).

[ FAEfASNB aQdnmissiorRRédaSBiforRéR diy Hédiatres, internistes, rhumatologues et
NBLINBaSyialyia RQFraaz20Al A2y RS LI GASyGao /SGGS O2YYAa
o Former et informer sur les maladies atitomunes et auteinflammatoires rares
o Donner acces a cettdormation et information au plus grand nombre (médecins, soignants,
GOASYGATALdzSar LINPFSaaAizyySta RS alyidsy LI GASydax

- Action 9.2 : Renforcer la politique de formation initiale sur les cursus médecine, pharmacie et biologie.
En 2019, la filiere FARPR afai G NI @F Af €S Sy LI NILGSYFNARFG @SSO 1 Oz2y-
enseignement sur les maladies rares durant le 2eéme cycle de la formation initiale. Le programme de
O2yyl AaalyOS NBFOGdzZ f A&dS 02 YLR NI S reex Ira été inBgrése®20p0Q L G SY |
'dz LINBINF YYS Rdz H8YS 020t Sod Lf LISNN¥SGHGGNI | dzE SlGdzRA L Y
diagnostic et de prise en charge (CRMR, CCMR, FSMR, Associations de patients, Orphanet, Maladies Rares Info
Serh OS> y20iA2ya RQOQSNNI yOSS RQAYLI 84S RAF3Ay2aidAaljdzsS Si

- Action 9.3 : Développer les formations continues dans le domaine des maladies. rares

T 2SS0 O2yFTSNByOS YSyadzsSttS RQdzyS KSdz2NB RSZTéAysSS I
programme est appelé kes jeudis de la filiere. Les programmes sont renouvelés chaque année

1 Mise en place en 2021 desGLES du diagnostic ces «CLES (Cibler, Lier, Eliminer, Statuer)
LINBaSyidSyd RS&a Ffta2NAGKYSa RQ2NRSyidlGAz2y RSGIyi
diagnosticvers une maladie rare ou éliminer cette hypothése. Un projet ifit@éres est en cours. Un
partenariat avec les enseignants de médecine générale a été mis en place.

1 Veillle bibliographiguamensuelle proposant un résumé des principales publications concernant les
maladies auteéimmunes et auteinflammatoires rares (79 résumés publiés en 2020)

1 Depuis 2018, un nouveau format de vidéos courtes appeldéash infos Actualitédlaladies Rares
LISNYSG RQAYTF2NNSNI y2&a YSYoNBa RSa S@sySyYSyida RQI (
RS& tb5{3X YAaS &dz2NJ fS YINODKS RQdzy y2dz0SlIdz YSRAOIY

f  Depuis septembre 2020, nous avons lancé une séripadeasttJSNY SG iy i RQI @2 A NJ dzy
y2a4 tb5{® 9y L} dz& RQdzy | 00s8a& &adz2NJfS aixisS RS tI ¥
qui sont désormais disponibles sur les différentes platefagimeR QS O2dzi S G St f Sa |j dzS ¢
Apple Podcasts, Podcast addict, Google Podcasts, Castbox, Overcast, Castro (plus de 1660 écoutes
depuis leur mise a disposition sur ces plateformes)

1 Un DIU maladies rares avait été créé en 2016, il a été fusionnéiay®ojet de DIU en copilotage avec
la filiere AnDDRares et 4 universités partenaires (Lille, Lyon, Dijon et Marseille) et a été lancé en
septembre 2021. Cette nouvelle offre de formation a pour objectif de former les professionnel.le.s aux



https://www.fai2r.org/filiere-fai2r/commissions-de-la-filiere/pedagogie/
https://www.fai2r.org/videotheque-par-theme/tous-les-jeudis-filiere
https://www.fai2r.org/filiere-fai2r/commissions-de-la-filiere/errance-impasse-diagnostiques/cles-du-diagnostic/
https://www.fai2r.org/nos-veilles-bibliographiques
https://www.fai2r.org/flash-infos
https://www.fai2r.org/podcasts-audio

spécificitésde la conception et de la conduite des essais thérapeutiques dans le champ des maladies

rares et ultra rares. Cette formation de 105 h alterne des modules-ldaraing pour permettre aux

apprenants une formation compatible avec leur activité professidlenet des modules présentiels

L2 dzNJ LISNXYSGGNB €8 LI NIIF3IS ROQSELISNASYOS Si fSa (N
LI N} YSRAOIdzES & OASYy (A TAIl dzS & sFSMRS208EdabttE.§ toyippsent RS LI
cette premiére promotior2021-2022.

T ClLuw I f1FyOS Sy Hnum dzyS 22dNYySS IyydsSttS GKSYl!
paramédicaux.ales et professionnel.le.s non hospitaliers.eres impliqué.e.s dans la prise en charge des
maladies autdmmunes et autenflammatoires (IDE hospitaliers.eres et libéraux.ales, médecins
ISYSNIfAalGSas LIKI NY ECaxaBeyhire ddSofey &ESionRvaEnire, RvAikpgus X 0 ©
thématique les biothérapiest a rassemblé une trentaine de participants.

1 Mise en place de la rubriquelgs 6 minutes de la Filiese Ce nouveau format répond au besaia
a2dzi SYANI SG ARSNI £t Sa az2iaayltyioSova y2y YSRSOAya ¢
RQSELX AljdzSNJ aasSiT FIFOAfSYSyid OS [dzQSad 1 YIFfF RAS
animées : les principaux signes cliniques,dpytation touchée et la prévalence, les spécificités de la
YFHfFRAST al LIKeaA2LIl G6K2f23ASs £Sa LINAYyOALISa Rdz
f QAYLI OG &dzNJ t+ @GAS 1jd2iARASYYySd 5Sa @GAR$24a adzNJ
YIEGA2yldzES (2dzi Fdz t2y3 RS ftQlyySSed {AE GOARS2& &2

- Action 9.4 : Encourager les formations mixtes professionnels/malades/entourgfenforcement des
connaissances des patients et des familles).
 Web conférencdl NA YSAGNASE S RQdzyS KSdzNBE FYyAYSS LI NJ dzy oAy
maladie
1 Réalisation deutoriels mis en ligne sule site et sur la chainéouTube
1 Participation a la réimpression et a la diffusion de livie6 « Sy mnn »lj dzSad A 2y a

- Action 10.1: Attribuer des missions complémentaires aux FSMR par rapport a leurs missions actuelles.
Actionsde la FSMR concernaht Q h daérN5

De nombreuses actions de FAI2R sont nrquies permettant ainsi un acces facile en Outter :

1 RCP hebdomadairede 13h30 a 15h afin que cet horaire soit compatible avec le décalage horaire en
Outre-Mer

1 Programmes de webonférences @estination des patients et des soignants, visibles gratuitement sur
le site internet ou sur la chaine YouTube

1 b2YOoNBdzaSa @GARS2a O02dzNIiSa oGdzi2aNARStasz Ftlak | Oddz
sur la chaine/ouTube

T 1 002YLI IySYSyil Sy GAarA202yFSNBYyOS L32MeNJ f I F2NXNI (A

Implication de la FSMR dans les réseaux européens de référence (ex. Soutien de la filiere a des candidatures
HCPNBS 3IAAaGNBaA 9wb X0
LYLX AOFiGA2y RS C!Luw Fdz aSAYy RS fQ9wb wS/2yySi

1 Publication d'un article sur les besoins et attentes des médecins européens en ETP
1 Création d'un DIU européen de 20h en ETP (EULAR), lancé en octobre 2021
1 Partage desvebinarsen langue anglaise, inventaire des ressources documentaires des ERN.


https://www.fai2r.org/videos-pedagogiques/rediffusions-journees/jbiotherapies-2021/
https://www.fai2r.org/videos-pedagogiques/les-6-minutes-de-la-filiere/
https://www.fai2r.org/web-conference-des-associations-de-patients/
https://www.fai2r.org/les-tutos/
https://www.youtube.com/fai2r
https://www.fai2r.org/vie-quotidienne/ouvrages-100-questions/
https://www.fai2r.org/rcp-nationales-fai2r/
https://www.youtube.com/channel/UCn_kNgIcmE3Ag21NG-lKx-w
https://www.fai2r.org/videotheque-par-theme/english-version-conferences

1 Accompagnement des CRMR candidats a la deuxiéme vague de labellisation pour les filieres RITA et
RECONET

o Transition:
f 5AFFdzaA2y RSa 2dziAfa StlFo2NBa LINBOSRSYYSyid LIS

plus aisément le patient au cours du processus de transitiono@#Es sont associés a une

checklistt ONBSS RIya £S OFRNB RQdzy LINRB2SiG SdzNRBLISS
StSyYSyida t F0o2NRSNJ LINPINBaaAiA@dSYSpajnerldth§ O S ¢
fQldzizy2YAaldAzy SG FFHrOAfAGSNI TS LINPOSaadza RS
adulte pour le suivi de la maladie.

Rédaction de recommandations pour la transition dans les maladiesimumones et aute

inflammatoires rarespubliées en septembre 2021 dans la Revue de Médecine Inténe

version plus longue intégrant la description des outils mis a disposition et les étapes de la
checklist a été mise en ligne sur le site de la filiere.

Réflexion sur les relations ageunesl Rdzf § SAk YSRSOA
54

OSyiulrAyS RS 2SdzySa Sid RQdzy$S
sont soumis pour publation.

aihasS t @udzbdeRSréfdredisansition »» LISNYSGGlF yd Sy LI NI A Od
RS4 YSRSOAya RQFRdzf 4§4S KIFIoAddzSa £ fF LINR&S Sy (
sdzNJ £ QSyaSYofS Rdz GSNNRG2ANS®

aliasS t 22dz2NJ RS ftQ2y3at Si RSRAS t f1I 0N ya
https://www.fai2r.org/transition

[ 'y OSY S eiquéRSudigs$Pratiques de téléconsultations et autres actions a distance

I dz O2dzNBE RS fF LISNA2RS RS GNIYyaA(GA2yY20RSE az2iy
58dzE l[dzS&GA2Y Yl ANBA 2yl SiS RAFTFT@EISRQuEXY RIS QX
RS&4 aLISOAlIfAAGSE LISRAFGNBA SG YSRSOAY RQI Rdz
jeunes adultes de 12 & 25 ans.

Organisation de ldournée Transitiomnnuelle en formt Webinaire sur la thématique de

f QF LIL2 NI RSa (6hO& yelakatiaS a deRiBation #eS y¥dolescents/jeunes

I Rdzt GS& Sy LISNA2RS RS GNIXyairidAazyd /SGGS 22 dzNJ
autour des pratiques et des collaborationstes les centres experts de la filiére, avec la
LINBaSyidliArAzy RS RSdzE NBG2dz2NE RQSELISNASYyOSa
OAYSLYSA LISRAIFIGNBa SG YSRSOAya RQlI RdzZ 6§Sa RS
Participation au groupe de travail intélieres (NeuroSphinx), notamment pour le
RSOSt21LIISYSyYyil RQ2dziAfta O2YYdzya GNI yadSNELI dzE S

ya t (NI gSNBR dzy:
yirAyS RS LISRAL

Uy

o]

o Médico-social:

|l

WSTESEAZY &dzNJ f QF O0sa | dzE témiigndzid o G&iants3Y NI O dzS
nouveaux témoignages en 2021

Reprise du groupe de travail intéliéres sur le handicap invisible.

wSFtAalGA2Y RQdzyS & 8&dpSs cBR®IEn@BhtdrSep dendrena l& & dzNJ  f
demande des associations de patients pour informer sur les prises en charge alternatives,
notamment pour la gestion de latigue et de la douleur.



https://www.fai2r.org/transition/recos-outils
https://www.fai2r.org/transition/recos-outils
https://www.sciencedirect.com/science/article/pii/S024886632100028X
https://www.fai2r.org/transition/annuaire
https://www.fai2r.org/transition
https://www.fai2r.org/transition/enquetes/
https://www.fai2r.org/transition/journees/
https://www.fai2r.org/vie-quotidienne/questions-financieres-juridiques#anchor1
https://www.fai2r.org/vie-quotidienne/therapies-complementaires-bien-etre/

T aAasS t 22dz2NJ RS { Qzsycidlf shrille dReQRA/Brwwlifadzr.ory/8eR A O 2
quotidienne

1 5ATFTTFdza A2y idfazhphie Filicdeh/Madidd Kardd@Service)

Participation a la formation Parenexperts proposée par FIMATHO

1 Organisation de la Journée annuelle des associations de patients partenaires de FAI?R sur le
théme de la Recherche.

=

o Poursuivre le lien avecERIN/ CRMIDIATE: AAR encourage la recherche clinique et translationnelle
via le réseau CRMIDIATE qui représente la structure privilégiée pour les travaux de recherche de la
filiere afin de faciliter le rapprochement entre les équipes de recherche et les équipes de dmins
repérer et diffuser des appels a projets dans le domaine des maladiesimaotones ou aute
inflammatoires rares et de fournir une aide méthodologique aux projets de recherche (PHRC, registres).
Trois projets soutenus par notre filiére ont été reteriuslz 4G+ RS RS fF f SGGNB RQA
finalement retenus en tant que PHRC.

o Déplacement de chargé.e.s de mission dans les centres de compétence pour implémentation des
dossiers dans les bases de données/registres/cohortes existants.
Mise a jour annulle desannuaires BDD/registres/cohortes existants

0 Mise a jour bimestrielle déannuaire des protocoles de reerche clinigueen cours.

o hNELl YAA&l phrEyRethedzgnBuelle afin de faire rencontrer les équipes de recherche des
différents CRMR de la filiére.

o Depuis avril 20210NBF G A2y RQdzy 3I NP dMISIATR/Assodididngdeipétients sur 4 wk / w
f QAYLIX AOFGA2Y RSa LI GASyGa LXdaAa GsiG REya tfF NBOKS

Lacommission pédagogRS I FAf ASNB dzdz@NB LI2dzNJ ljdzS fF F2NNI GAz2Y
elle propose de prendre en charge annuellement les fralsidy 8 ONA LJG A2y X RS GNI yalLR2NI S
AYUSNYS 2dz dzy ®S LI NI YSRAOFt ®of S LI NJ OSYyGiNB RS fF FALAS
SNFMI, SFR) ou a une journée annuell@FAI6 WS OKSNOKSZ 9¢t = ¢ plqueddaiémedty 0 & / S
LRy OGdzSt t SYSyd t RQI dzf bhBgies Qi@egnSt & ynhaladie GeAdinasaki EKIRO v

Sy 2 Yy@ASNI Haumed al faINB S LISdz ROQSOSYSYSyidia Sy LINBaASY
pu bénéficier de cette maure.

9 Création debourse pour les junior@internes et CCA) des CRMR et CCMR qui participent & un congrés
international afin de faciliter la mobilité et la représentation des jeunes frangais aux événements
europeéens et internationaux en présentant des travaux sur les maladies rares inflammatoiFéd2R.

1 Les webconférences mensuelles comportent maintenant une partie en anglais pour diffusion sur les
sites des ERN et disponibilité pour la communauté européenne anglophone.



https://www.fai2r.org/vie-quotidienne/infographie-mris
https://www.fai2r.org/bases-donnees-registres/
https://www.fai2r.org/protocoles-de-recherche-clinique-en-cours/
https://www.fai2r.org/actualites/jrecherche-fai2r-cri-imidiate/
https://www.fai2r.org/filiere-fai2r/commissions-de-la-filiere/pedagogie/
https://www.fai2r.org/filiere-fai2r/commissions-de-la-filiere/pedagogie/#anchor2

Toutes ces actions sont regroupées soe page unique de notre site
COVIBL19 et maladies auttimmunes auteinflammatoires (fai2r.org)

1- Communications réguliergs destination des patients et des aidants

Dés la mise en place du confinement en mars 2020, FAI?2R a réalisé des fiches de recommandations pour les
patients atteints de MAI2R et leur entourage afin de les informer et de les aider dans la gestion de taliequo

avec une MAI2R en temps de Covid (Bien vivre le confinement, le télétravail, les courses, le port du masque, la

G OOAYLFGA2yX0d / S& FAOKSa 2yi NBYyO2y(iNB dzy 3INI yR &adz
la page actualités CowitPB de notre site a comptabilisé 1888 vues uniques. La rubrique dédiée au Ca¥@d

comptabilise 3976 vues uniques.

La fiche ®Bien vivre le confinement I SGS (NI RdZAGS Sy wmc fFy3dz8Sa | FAY RC
Plus de 15 vidéosash aatalités» ont également été tournées et mises en ligne sur la thématique du Covid

19. Plusieurs interview du Pr Ficher (plusi@800 vued J2 dzNJ £ Qdzy S RQSYy i NB Sttt Sauv 2y
des patients et des professionnels de santé concernant les doses de rappel de la vaccination COVID et
concernant les traitements préventifs (Ac monoclonaux) ou curatifs (Ac monoclonaux et Paxlovir) destinés aux
patients fragiles hautement immunodéprim&sdz ¥ A G0 RQdzy GNI AGSYSyd AYYdzy 2 adzLJl
Oy FAYS tSa& NBaSlIdzE &a20Al dzE y2dza 2yid LISNX¥YA& RQSOKIy3
patients via les commentaires et messages prives.

2- Traitements et recherche

Une cohorte collborative appelée &rench RMD Covid19 cohorta été construite en lien avec plusieurs

sociétés savantes (Société Francaise de Rhumatologie, Société Nationale Francaise de Médecine Interne, Société
Francophone pour la Rhumatologie & les Maladies Inflanomeg en Pédiatrie et Club Rhumatismes et
LYFELYYFOGA2Y0 FFAY RQARSYUGATASNI dzy SOSydzSt adzNJ NA alj
maladies autammunes et inflammatoires et des traitements corticoides ou immunosuppresseurs. Lelrecuei
a0Sad LIRdz2NEIZAGA Sy wnuwm 2dzaljdzQt &l Of tGdzNB €S y 200602
RS2t TFF Al f Q2 oABMAIE of RiRumaldz®iseksddl dhde2RAeumaiolodyet plusieurs études

ancillaires sonten cours. Elle I dziaA LISNX¥A & RQARSYGATFTASNI £t Sa LI GASyda
RQ2dzONA NI £ @I OOAyYy Ll GA2Y | dzE LI GA Sy (F#®doke. deddornée&dndzii NI & |
été versées dans la cohorte mondiale de la Global Rheumatology Alliance pour, Ia encore, implémenter les
recommandations internationales de prise en charge des patients souffrants de maladiesnautoes ou
auto-inflammatoires systéiques.

[ FAEASNB Said Fdzaair t ftQ2NAIAAYS RS I &dz2NBSAttlyOS vy
pédiatriques (PIMS) avec Santé Publique France et les sociétés savantes associées. Un comité de pilotage animé

par FAI?R se réunit trs les mois depuis mai 2020 et les travaux associés ont permis de décrire plus précisément

fSa aAdySa OFNIYOGSNRaGAIdzSE FAYy&aAA 1ljdzS RS YSGGNB Sy |
0N} @1 dzE 2y G FlLAG f Q2 06 2XumalROVedidim EukoSurvéillare, 3AMA)D 1S £OMLYAT £ | v |
émis degecommandationsur la vaccination des patients PIMS en lien avec le COSV et le CTV. Enfin, le COPIL

a réalisé un travail sur lemanifestations inflammatoires posl OOAY Il £t Sa | SO f Q! b{a S
pharmacovigilance francais.

FAI?R fait également le relai des études dans le champ des MAI?R et de@uowie le registre Covax européen

sur la tolérance de la vaccination a@ovd dans cette population.

3 t I ND2dzNBE RQIF O02YLJ Iy SYSyid RSa LI GASyGa Si RS&a ARy


https://www.fai2r.org/covid19#anchor3
https://www.youtube.com/watch?v=pXtdvUEP7tI
https://www.fai2r.org/actualites/covid-19/

l dz O2dzNE RS f QSLARSYAS /20AR: RS&a 6S0AylANBaE S0 RSA
place pour accompagner les patientsonseils apportés a la vacation et a la protection des risques de
contamination par le SAROVH = RAFTFdzaA2y RS aSlkyoOoSa RQFLILINBydGAaal 3.
KedlLly2aS> YSRAGIGAZ2YS @23 X0

1- Développement desutils en ligne
Nos outils habituels de communication et de formation a destination des professionnels ont été utilisés pour
diffuser les connaissances sur le CeMd articles dans notre veille bibliographique, webnférences sur cette
thématique (vack Y I A2y > 6A3 RIGEFY £ SOGdzNE ONRGAIdzS RQF NI AOf S,
Une liste de liens utiles a également été constituée.
Toutes ces informations sont regroupées sur une page spécifique de notefisigue le lecteur y ait acces
facilement: COVIDL9 et maladies autimmunes autainflammatoires (fai2r.org/covid19)
Exemples de flasimfos et de webconférences mis en ligne
1 COVIEL9 : Pas de couverture vaccinale malgré un schéma vaccinal complefaigae? par le
Professeur Alain FISCHER
1 Vaccination COVHDO a I'ére de OMICROMNuestions/Réponses par le Pr Alain FISCHER
Vaccination COVID9 des enfants et adolescentQuestions/Réponses par le Professeur Alain FISCHER
f  Anticorps monoclonaux en préw/ i A 2y RS { QQoyZF: pddiiguedspatiénts {le! lanfifiere
FAI2R ? par le Professeur Alain FISCHER
1 COVIEL9 Schéma vaccinal initial et doses de rappel : Quand et pour qui ? par le Professeur Alain
FISCHER
1 Pourquoi fautil vacciner contre la CORX19 les enfants et adolescents avec maladies antmunes
ou autoinflammatoires ? par le Professeur Alain FISCHER
1 Questions/Réponses : Vaccination adulte CEGMI®2t maladies autimmunes auteinflammatoires
par le Professeur Alain FISCHER
1 Vaccination ontre la COVIA9 et risques thrombotigues chez Iles patients avec
antiphospholipides/lupus systémique : Point de vue d'expert par le Professeur Zahir AMOURA
I Jai ou jai déja fait des allergies, pies me faire vacciner contre la COMID ?
Série de quegins/réponsepar le Pr Delphine STAUMOSALLE
1 Hypersensibilité immédiate aux vaccins contre la C&@IDQuels mécanismes et comment prévenir
?Vidéo destinée aux professionnels de sgmatéle Pr Delphine STAUMOSALLE
Troubles du sommeil en périodé®¥1D19 par le Professeur Pierre PHILIP
Vivre sa jeunesse en temps de COVID par le Docteur Chalbesard NOTREDAME
Vaccination contre le CowtP et maladies auto immunes par le Professeur Alain FISCHER
Infection au Covidl9 et traitement immunosuppresse par le Docteur Emmanuel FAURE
Vaccination contre le Cowitd des patients immunodéprimés par le Professeur Odile LAUNAY
Risques thrombotiques et vaccin a vecteur viral non répliquant contre le -@8vhr le Professeur
Marc MICHEL
I Vaccination contre I€ovid19 et maladies auto immunes et auto inflammatoiregiand et quel vaccin
par le Professeur Karine LACOMBE

]

=A =4 =4 4 -4 A

2- Travail avec la BNDMR pour le codage des patients CT3VID
Ly GNI@FAET | SGS NBFEAAS | SO hNLKIYySG ljdzA | LISNXYAa
(Pediatric Inflammatory Multisystem Syndrome), maladie uniquement liée au @8évid


https://www.fai2r.org/covid19

[ll. AUTRES ACTIONS

Organisation de la Journée scientifique -QRDIATE/FAI2R ganvier 2021, axée sur la prise en charge des
patients atteints de Covith g | @S O YA a$S tedifiRdiod dedplaskeirs: idtgfvenRondné Sette
journée.

1 Inventaires des activités de recherche autour des PIMS et facilitation des travaux en réseaux.

Pagel52sur501


https://www.fai2r.org/videos-pedagogiques/rediffusions-journees/jrecherche-2021

Ve FILIERE FAWALi
sIN Maladies Vasculaires Rares avec atteintasilti systémiques

FAVA-MULTI

CL/1'9 5QL59b¢LCO

Animateur: Pr Guillaume JONDEAU
Chef(fe) de projet Julie CHASSAGNE

EtablissemenR Q | O (An&#3PANord site Bichatlaude Bernard

Site internet: https://www.favamulti.fr

ORGANISATION

1 comité de gouvernance : Chef de projet, médecin coordinateur, secrétaire. Ce comité se réunit de facon
systématique 1 fois par semaine, et plus si besoin, pour faire un point complet de I'avancement des actions.

Des responsables de missions qui rendeaipte sur une base quotidienne a la chef de projet, et de facon
KSOR2YFRIANB |dz O2YAGS RS 32dz@0SNYyIyOSe / KI Odzy Sai NBaL:
F @20 GA2Yy £ sOiNB Y2RAFTASS Sy Tawiicafioh 21yempsSbaseSidp dodriéazii A 2 y  F
: 4 ARC ; Psychologue : 1 temps

Le comité de pilotage réunit :

- Un représentant de chacun des centres de référence coordinateur, et constitutif

- Un représentant des centres de compétences de chacun des ré¢Bay MVR, MFS, MAV)

- Un représentant des laboratoires de diagnostic

- Un représentant des équipes de recherche

- Un représentant de chacune des associations de patients.

[ S O2YAGS AYLIzZ &S I @GAarz2y RE efdéfinitiaisralé§iddnyeDterind RS QI f
comité de pilotage se réunit une fois par mois, par conférence téléphonique.

PERIMETRE

La filiere FAVAMulti coordonne les acteurs impliqués dans la prise en charge des patients atteints de maladies
touchant les vaisseaux de gros, moyen et petit calibre avec atteintes extravasculaires (systémique) le plus souvent.

La filiere prend donc echarge :



- Le syndrome de Marfan et les syndromes apparentés (MFS), Syndrome de5lbeydi 1 = { @ Y RNR Y S
FYSONRAEAYSET {@8yRNRYS RQKELISNI2NIdzzaAdsSs £Sa FT2NX¥Sa

- Maladie de Rendsler (RO)

-{ 8 Y RNR Y $-DaRIosov&6EuBite ESEDV)

- Dysplasie Fibromusculaire Artérielle

- Maladie de Takayasu

- Maladie de Buerger

- @YLIKdZRSYS LINRA YL ANB

- Malformations artérieveineuses superficielles (MAVs)

- Malformations artérioveineuses de lmoelle et du cerveau

- Syndrome de Sturg@/eber

COMPOSITION

La filiere de santé maladies rares FAWAti fédére les acteurs suivants :

- 4 centres de référence maladies rares coordonnateurs

(0]

Marfan et apparentés : (Hopital Bich@aude Bernard, ARP Paris Nord) Guillaume Jondeau,
coordinateur

Maladie de Rendu Osler : (HCL, Hépitaux Civils de Lyon) Sophie Dupuis Girod, coordinatrice
Maladies vasculaires rares : (HEGP, Hépital Européerg&@e®ompidou, APIP Paris) Xavier
Jeunemaitre, coordinateur

Malformations artérioveineuses de la moelle et du cerveau (KreBiliétre, AFHP) Laurent
Spelle, coordinateur

- 7 centres de référence maladies rares constitutifs

(0]

(0]

(0]

(0]

Marfan et apparentés

A Hépital Purpan, CHU Toulouse, Yves Dulac

A ARHM Marseille, La Timone, Laurence Bal
[ @YLIKdZREYS LINA Yl ANB

A Hopital Cognacday, Paris, Stéphane Vignes

A CHU de St Eloi, Montpellier, Isabelle Quéré
Malformations artérioveineuses superficielles

A Hépital lariboisiére ARHP nord, Paris, Annouk Bisdorff
Malformations artérieveineuses de la moelle et du cerveau

A Fondation A. de Rothschild, Paris, Michel Piotin

A Heépital Foch, Suresnes, Georges Rodesch

- 54 centres de compétences maladies rares

(0]

(0]
0
0

10 pour les syndromes de Marfan et apparentés

16 pour la maladie de Rendbsler

18 pour les maladies vasculaires rares

10 pour les malformations artérigeineuses de la moelle et du cerveau

RQI
Tl YA



- 4 laboratoires de diagnostic approfondi (tels que formalisés daR&\MR2)
o0 Laboratoire de diagnostic approfondi, Syndrome de Marfan et apparenitépital Bichat (Paris)
o Laboratoire de diagnostic approfondi, Maladie de Refiler et MAV médullaires et cérébrales
Hépital PitiéSalpétriere (Paris)
o Laboratoire de thgnostic approfondi, Maladie de Ren@sler¢ Hospices Civils de Lyon (Lyon)
o Laboratoire de diagnostic approfondi, Maladies vasculaires rardépital Européen Georges
Pompidou (Paris)
- 8 associations représentant les personnes malades :

o Marfans

o AMROHHTFrance

o 'aa20A1FGA2Y CNI ycel Danbs(RFEED) @ Y RNRYS RQ9Kf SNA

o 'YA2Yy bl A2yl S RBaalos{(UNGEDNE YSa RQ9Kf SN&

0 Association Frangaise Syndrome de Stiigber- VanilleFraise

0 Association syndrome Cloves

0 Association Vivre Mieux [e@ Y LIK dZR S Y S

o NEURO MAV France

o / NBFiA2Y RQdzyS 3a20AFGA2Yy LIRdzNJ fSa a!+ &dzZLISNFA



A
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ACTIONS ISSUES DU PNMRS3 REALISEES PAR

LA FILIERE FAWAIti EN 2021

L OQGA2Y MPH Y { GNHZOGdzZNBNJ ft Q2FFNB RS RAFIYy28GA0 3ISYySiAl
I SO y2il YYSy(d f QI LJIJz2 RS Q! I3Sy0S RS fI .A2YSRSOAYS
Au sein de la filiere FAVAdzfE G A fF 3INI YRS YI22NAGS RSa LI GKz2ft23AS8a

géndique.

En 2021, la filiere a financé wmojet de recherches YI yI yi RQdzy RS &aSa 102N} G2ANS
202SOGAT RQSEfIFNHAN f Q2FFNB RS RAF3Iy2aiGAO 3ASYSiGAldzsS Y
- Exploration génétique somatique des malformations vasculaires a partir deidsofiguides (Mélanie

EYRIES)

La mise en place et la pérennisation d&SPRdans chacun des groupes de pathologies de la filiere contribue
SAFESYSyid t &a0NHZOGAZNBNI f Q2FFNE RS RAIFIy2aGA0 IASYSGAI
Unenouvelle préindicationR QI 008§ & | dz & S dz§ e aflLIKSIIZRS Y52, A dNuSNidiéd pddS a

fS RSNYASNI / haht Rdz t CaD O¢iRIRdtidad déja existanies iir ladiliere RA¥AzG S | dz
Multi.

La filiere travaille également étroitement avec VASCERN afin de faire remonter les besonéatim ou
f QF OhGdzl £ A&l (A2 QOrpiat(plusieury @&nirEsyil©référénczNdla filiere sont des « full member
HCP » de VASCERN).

l QGA2y mMdo Y 5STAYANI S 2NHIyAaSNI € §4 | dzE LX I G4S¥F;
«DERYANJ S YSGGNB Sy LXIFOS dzy RA&aLIRZAAGAT RQFKOOs8&a SyOl
RAI3y28GA0 RSa YIfFTRASa NIXINBa Sy aQl Lzl yd adNJ €t Y
O2y OSNIF GA2y LI dzNRA RiA aDK LIRRY DA NB Rdzw /atSUj dzZBPeVA$ + (G NB &
directement les CRMR et les laboratoires de génétique molécwaire.

La filiere compte cing préindications validées dans le cadre du PFMG 2025, pour lesquelles des RCP nationales
ont été mises emlace, et qui sont les suivantes :

A Syndrome de Marfan & apparentés (Pr Guillaume Jondeau, Dr Nadine Hanna)

Maladie de Rend®sler (Dr Sophie Dupu@irod, Dr Sophie Giraud)

MAV (superficielles, spinales ou cérébrales) (Dr Annouk Bisdorff, Dr Mélanie Eyries)

Artéeres de moyen calibre (Pr Xavier Jeunemaitre, Dr Clarisse Billon)

Lymphoedéme Primaire (Pr Isabelle Quere, Dr Stephane Vignes), depuis 2022

> > > > >

Les RCP de la filiererdmrganisées une fois par mois via le logiciel ShareConfrere.

Les premiers résultats du séquencage a trés haut débit commencent a étre disponibles par les plateformes. Ainsi,

fl FAEASNE I O2YYSYyOS t NBTf{ SOKAMNZY X yrNAHYS aNE G 2yWdzR
GSYLA RSRAS ldzE w/t RQIF@GIf Sy YsYS (GSvyLia [[dzS fSa w/t

RSa&a NBdzyA2ya S LIdzNJ LISNYSGGNB | dzE LISNE2YyySa LINBaASYl.
discu@ ® ! yS I dziNB &da2fdziaAz2y &SN} NBOKSNIOKSS &4A S y2YoNB



AYAGALFESYSYyld RSGOASY(l AyadzZFFraalyiaSeo ' OS 22dz2NE Af
courte période, les RCPs ont été amges tous les 15 jours pour répondre a une demande plus forte pour
OSNIIFAYySa LI GK2f23ASa oal NFIy Si I-atdkdukibdédRERsIcEaRY || A &

y Qe
oS

La filiere et son organisation ont été perturbés par le développemestRICPs locales qui se tiennent sans que

des médecins experts des pathologies soient forcément présents, et avec des indications portées qui ne sont pas
transmises a la filiere de référence ni aux centres de référence correspondants, qui ne peuvenhétterdes

pour responsable des indications portées. Les chiffres rapportés sont ceux des indications portées par les RCPs
nationales de la filiere.

Au 3 mars 2022

Indication Dossiers Dossiers | Total Dossiers | Dossiers | Total
prescrits prescrits dossiers | rendus rendus dossiers
Auragen SeqOIA prescrits | Auragen | SeqOIA rendus

Maladie de RendtOsler | 3 0 3 0 0 0

Maladies des artéres deg 2 9 11 0 4 4

moyen calibre
Malformations 1 4 5 1 0 1
artérioveineuses

superficielles et du SNC
potentiel agressif

Syndrome de Marfan et
pathologies apparentées

14 32 46 7 8 15

formes familiales
RQIYSONRAYS]
thoracique

Action 1.4 : Mettre en place un observatoire du diagnostic.
«Les FSMR contribueront a la mise en place de ces observatoires du diagnostiégioiseont au sein des
comités multidisciplinaires de chaque FSMWR.

I/ Ayl 3FdzARS& RS O2RIFI3AS Said 2yd SGiS NBRAISEA LIRdzNJ f QSya S
(https://favamulti.fr/espaceprofessionnels/bndmiet-bamara/). La filiere aecruté une TEC a temps pleins fin

2021 (puis un 2 en 2022) au sein de la filiere pour aider les centres de compétence a saisir dans BaMaRa, soit

Sy a8 RSLX lFcelyld RIFIya tSa OSydiNBax t LI NIANI R2a&ASNI A
gue les centres nous envoient par courr@r scannent et déposent dans un espace sécurisé (dispose). Ceci a

permis de rassembler davantage de données dans la BNDMR concernant le diagnostic des patients atteints
RQdzyS YItIFRAS @I aldzZ I ANB NI NBo®

Suite & un Appel a Projet de la filiere, la filierégalement financé en 2021 des temps TEC ou ARC pour les
centres de compétence suivants

- Centre de compétence Maladies Vasculaires Rares du CHU de Bordeaux (Joel CONSTANS)

- Centre de compétence de la maladie de Reffiler du CHU de Montpellier (Sophie IRRE)

- Centre de compétence de la maladie de Refiler du CHU de Strasbourg (Murielle RONDBDEALY)

- Centre de compétence Maladies Vasculaires Rares de-B@mine (Claire LE HELLO)

Cet AAP a été reconduit en 2022 avec le financement de temps TEC cauA®CA pour 10 centres de
compétence.



Ces actions ont permis une amélioration importante de la saisie dans BAMARA (421 patients saisis en 2021 pour
0Sa n OSyiNBa I SO RS& NBONMziSYSyda FIAG Fdz RSdZEASYS

Action 1.5 : Orgniser et systématiser les réunions de concertation pluridisciplinaires.
58a0NALIIAZ2Y RS tQ2NHIYyA&lLGA2yY S Rdz y2YONB RS NBdz/ A2
C{aw T 9fSYSyilia RSaAaONARLIIATA RQdzy | 0O0Osa SljdzAGlFofS £ f

LaFSRFAVA dzf GA | OK2A&aA fQ2dziAft {KIFINB/2yFNBNB |jdzA NBLR)
répond aux exigences souhaitées, a savoir :

- Gestionnaire de RCP

- Web-conférence sécurisée

-90KIFy3aSa S OAradzZtAralriASNARSYSRAGE 660% RQSEBAXSYRSRG)
LI NIF3IS RQSONI Yy O

[ S YSRSOAY dziAfAal(GSdzNJ aS O2yySOGS t fQ2dziaf aANNOS ¢t
authentification permettant une connexion sécuriséein code estenvdy LJ- NJ aYa t f QdziAf Aal
aFAAANI RIFyad ftQAYGSNFIOS I FAY RS L1Rdz@2ANI F OOSRSNI £ a2,
RS O2yaSyidiSySyid Rdz LI GASYyGd 58a w/t TFAEASNBA VyI GAs
diagnostj dzS&4 &az2yid Sy LX I+ OS RIya (G2dza fSa 3ANRAzLISE RS LI (GK?
RCP, ainsi que la constitution de fiche patient selon des trames prédéfinies qui sont spécifiques du groupe de
pathologie (Marfan, RO, EDSv, malforlm@&y & F NI SNA2@3SAySdzaSazx SiOXuv Sid Y2R
w/td Lf LISNY¥SG S3If SIBYR@zdR QN IAAI A X N RS NBOZ2YBNENSE Sad
LI K2t 23ASa RS fI TFAEASNB® t 2dzNJ Q@daire deSréféBeNde dtld8 RS LJ
compétences sont informés et invités a participer aux RCP. Chaque médecin est libre de proposer un ou
plusieurs patients a chaque RCP. Le calendrier des RCP est affiché sur le site internet de la filiére ainsi que les
adressesihAf a8 RS& LISNBR2yySa t O2yidl OGSNI LI2dzNJ LI NI A OALISNI
(https:/ffavamulti.fr/espaceprofessionnels/renionsde-concertationpluridisciplinaire. Un mail est envoyé a

f QSyasSyotS RS& LINPFTSaaAaz2yySta AyaONRGa | dzE RAFTFSNBy
nécessité de rentrer les données médicales dans plusieurs systémes indépendantestegnsommateur de

GSyLlaz S Af Sad ljdzSaidArAz2y RQdzyS dziAtAaliAz2y RSa 2dziAf
les RCP qui éviterait la double saisie.

L OGAZ2Yy MOPT Y [/ 2YyFASNI I dzE / waws | @Sré&nafiotst dyfialimjue @S & C{ aw
personnes en impasse diagnostique a partir de la BNDMR.

05STAYAGAZ2Y RUIFINBNBE& RS RSOAaAAZ2Y LIRdzNJ €S RAIFIIy2adGdAiAo0
chaque filiere).

«Le réexamen des dossiers des persorviést | RSa Sad ysSoOSaalANB Fdz FdzNJ Si
connaissances et des technologies. Il permettra de réduire les pertes de chance en termes de prise en charge. Il

est particulierement important au plan diagnostigue

A la suite du PNMR 3 dalegjuel il est demandé aux filiéres de constituer un registre dynamique des personnes

en impasse diagnostique, FAWAIIti a demandé a chacun de ses centres de référence de lister les patients qui

leur ont été adressés, pour lesquels une pathologieestrgodeS Y Aa 2G f Q2y yS (G NRdz@S LI
YA RS YIflIRAS O2yydzS® hNE Af &SYo6fSNIAG [dzS tSa LI GK
fOQOAYLI aasS RAFAY280GA1dz2Se® [ RSOAAAZ2Y | bifad@GagricBtides S RS N
non simplement les patients avec un diagnostic établi dans les registres déja opérationnels de la filiere (Marfan,
RenduOsler, SEDv). Un registre européen est en cours de constitution pour les malformations artérioveineuses
etpourled YIF £ RASA f@YLKFIGA|dzSaz ljdzA a2yid fSa&a w aSdzZ a 3IANIZ
Dés que cemegistresseront fonctionnels, ils seront utilisés au niveau francais, et alors toutes les pathologies de

la filiere auront un registre dédi qui permettra de reconnaitre les patients en impasse diagnostique


https://favamulti.fr/espace-professionnels/reunions-de-concertation-pluridisciplinaire/

Y20l YYSYyGdod [+ FAEASNS F FlLAG dzy GNIY GFAf RQK2Y23SySAial
identifier au mieux les personnes en errance et impasse diagnostique au daifiloe.

[ FAEASNE I S3FftSYSyid az2ttAO0OAGS tF RANBOGUAZ2Y RS fQ
adzLILX SYSYyGFANBa | FAY RS LINPINB&EASNI adzNJ f QK2Y23ISYy SAal
centres de compétencén effet, suite a un état des lieux réalisé entre fin 2020 et début 2021, il est apparu que

les centres de référence de la filiere saisissaient en grande partie dans BaMaRa, alors que les centres de
compétence avaient de plus grandes difficultés. Pourvpaugénérer un registre national pertinent des
LISNE2YyYySa Sy SNNIyOS SiG AYLIaasS RAFIAy2aildAljdzsSs y2dza S
Y2YONB RS LI GASyGa alrAriaia RlEya .lFalbwhkoe [ S NGIONHgIEY Sy
ARC a eu lieu en 2022.

C
s
U

Action3.1Y 5SLJ 2ASYSydG RS tF . b5aw RIya fSa /wawk/ w/k// a:
hospitaliers.

- Recensement des maladies et identification des patients

- Intégration du set de données minimum maladies rares

- Formation a la saisie de données

-1 334 dzNBNJ f QAYGSNFI OS OSyiNBa k .bb5aw

- Harmonisation des pratiques de codage

Il existe actuellement 3 bas de données fonctionnelles dans la filiere autres que la BNDMR :
Base Marfan (4D, Marfan HTAD)

Base Rend®sler (CIROCO)

Base Ehler®anlos Vasculaire (RADICO)

Ces bases sont en grande partie alimentées par deux chargées de mission base de dotmBkgree

[ QAVGSNFI OS SydiNB tSa OSyiaNxa SaG tF .b5aw SGFAG | aad:
bases de données de la filiere puis, depuis son arrivée, par la TEC recrutée dans le cadre du projet
Errance&lmpasse Diagnostiquette derniére gére les aspects techniques concernant le transfert des données

des BDD locales vers BaMaRa avec la cheffe de projet. Le dataset minimum a été intégré aux bases locales
(Marfan, RendtOsler, et SEDv).

5SLJzA & TFTAY HnAHAI déreé&ghéedtcantp8ende 8aila fille& ynt &&érmés a BaMaRa, soit

LI NJ £ Sa OKFNESSa RS YAaaizy RS fF FAEASNBZ a2AdG LI NI d
LISNYA& fF F2NXIGA2y RS OS ydidigdes deRrisbiatzideNSdiereTépdndedt li& & 0 © !
guestions des centres ou proposent une réactualisation des connaissances ou prennent contact avec la BNDMR

pour faire remonter les difficultés ou questions.

La filiére a demandé et soutenu les centres deéréfice dans la sélection des codes Orphanet a utiliser pour

chaque groupe de pathologies. A partir de ces informations, la filiere a rédigé des guides de codages et des
fiches de saisie BaMaRa personnalisées pour les pathologies de la filiere. Ces ricBés envoyées a

f OSyasSvyofS RSa OSyiNBa RS 02YLISGSyOS SiG az2yid RAALRY.
(https://favamulti.fr/espaceprofessionnels/bndmet-bamara/).



https://favamulti.fr/espace-professionnels/bndmr-et-bamara/

«5A&LIR &SN RQdzy Sl G RS& fASdzZES NBIdzZ ASNBYSYyid YAaa t 22
traitements non médicamenteux) proposées aux malades daratiement des maladies rares

' OGA2Y noém Y | GAEftAASNI RS Floe2y LXdza aeadsSyYl GAljdz
RQI OOSt SNBNJ f QSYyNB3IA&aGINBYSYyidi RSa YSRAOIYSyida Si

Travail avec les associations, expeftst 6 2 N} 42 ANB& RlFya €S odzi RQI @2ANJ NB
LINE OS&aaddza RQS@lItdzZ GA2Yy RQlFIY2yd RS tF 1! {®

[ QF 008 & I dzE y2dz8SI| dzE Y SRA @hgidgeniguesdanS fe dofmaidel desYrBajadies | dzE |
vasculaires rares représente un enjeu importanuples patients avec maladie de ren@sler, malformations

I NISNRA23SASdzaSa adzlJSNFAOASEESa 2dz y2ys ljdza az2yd REYy
professionnels de santé sur les essais cliniques terminés ou en cours avec degEgéiques, une rencontre

scientifique «anti-angiogéniques dans les maladies vasculaires>raeté organisée par la filiere début 2022.

Par ailleurs, la filiere est représentée par le centre de référence Réwsthr (Sophie DupuiSirod), directement

concenée par cette problématique, est en relation étroite avec FCrin et participe aux différentes réunions
notamment a dimension européenne. Ceci est facilité par le lien étroit entre ERN et filiere, et le fait que le centre
delLyonest également ful HCPd@b wb +! {/ 9wb ®

Action 4.2 : Créer un observatoire des traitements placé au sein des comités consultatifs multidisciplinaires
RQSOI fdzr A2y 632dz@SNY I yOS 0dzNBI| dzk O2LIAf 0 RIFya OKI I|jdzS
Réunir des informations et dissémination €& G N} A GSYSyidia RQAYGSNB (& O09ED® YAA&

La filiére a initié un travail de recensement des traitements utilisés dans chacun de ses groupes de pathologies.

Les données suivantes ont été colligées : type de traitement, nom du amdit, substance active, nom

dispositif médical, type de traitement non médicamenteux, type de prescription (AMM/hors AMM), RTU, ATU,
priorité de recueil de données en vie réelle, études en cours.

La filiere a également pris contact avec la filiere MHEM@a&i A 1j dzS f Sa RANBOGA2ya RS f
pouvoir recruter un pharmacien temps plein, a-tfmmps sur la filiere FAVMulti et mi-temps sur la filiere

MHEMO. Le recrutement de ce pharmacien devrait étre effectif en 2022.

Enfin, la problématique&s nouveaux traitements et des difficultés associées a leur utilisation est évoquée trés
régulierement dans les COPIL mensuels de la filiere FAVAMuUlti.

Action 4.3 : Générer des connaissances en vie réelle pour renforcer la connaissance des médicaments
O0SYSTAOAILIY(d RQdzyS !aa L}RdzNJ dzyS 2dz LX dzAASdzNE AYyRAOF (A
place une organisation nationale du suivi en viéelle des médicaments.

{ ClF@2NRASNI I NBISIORYI2ZIVMI|WzSRQ RdzRRIRS 1MHRBHROSY A S NBSH
R2YYySSa LIdz2NJ (i2dza tSa YSRAOFNYSyida RAA&ALRAlFY(H RQdzyS ! a
dispositifs médicax pertinents ». (Recueil de données par les CRMR, CCMR, recueil de données RTU/ATU,
SELX 2A0SN) £ Sa R2yySSa NBOdzSAffASa LIN£Sa YItlIRSa Si

Les centres de référence de la filiére, concernés par les nouvelles thérapeutiques mettent etieslétedes

de recherche clinique (notamment dans le Rendu Osler qui a déja réalisé de nombreuses études avec les
nouveaux traitements). Les traitements pris par les patients de la filiere font partie des données entrées dans
les bases de données spécifegudes différentes pathologies. Les registres de la filiere permettent donc de
dériver des études observationnelles qui répondent a cet objectif, ainsi que de retrouver facilement les patients
a étudier pour rechercher les effets bénéfiques ou non dedragnts spécifiques.

Action 4.4 : Mieux encadrer les pratiques de prescriptions hakéM



A

A

«hNHFYyA&lGA2Yy RQdzyS SyljdzsiS O2yFASS | dzE FAEASNBa RS
maladies rares (CRMR/CCMR/CRC) permettant de préiderdifig@rioriser les indications et spécialités
candidates & une RTY

La filiere a initié un travail de recensement des traitements utilisés dans chacun de ses groupes de pathologies.
Les données suivantes ont été colligées : type de traitement, nom dilicam@ent, substance active, nom
dispositif médical, type de traitement non médicamenteux, type de prescription (AMM/hors AMM), RTU, ATU,
priorité de recueil de données en vie réelle, études en cours.

Les différentes pathologies de la filiere sont diffareent concernées par cette problématique, mais le sujet

est évoqué en COPIL filiere.

Action5.2Y 02y a0 NHzOGA2Y RS fQo9Wt SiG LINIAOALI GA2Y RS& Sl d:
(Recensement des CRMR etdgsaw A YLJX A lj-Bf9.a Rl ya f Q9 Wt

[ FAfASNBE SadRDieNtalt du§ pagebairddu eseaufe @dpé¥h VASCERN. Tous les centres de
fI FAEASNB ljdzA az2yd FdzZ tf YSY0oSNI-RRKHHEGP Rafis, Bichaé Barisgz S dzNJ
Laribosiere Paris, HCL Lyon).

Action 5.4 : Lancement d'un programme francais de recherche sur les impasses diagnostiques en lien avec les
initiatives européennes UDNI et SoNrD

thrd RQIOGADGAGS &ALISOATFAIAzS RS I FfASNB

«/ NBSNJ RSa GSyYLlA RQFOO2YLI AySYSy{d LJ2dzNJ LISNY SsocieNBE + f Q
de mieux encadrer et adapter certains moments clés du parcours des malades et leur apporter une information
adaptée, progressive et respectueus¢. § | GG SyGA2y LI NIAOdz AS§NB aSN} LJ32NILS:
Sy OFa RQAYLI &&aS RAFIYy2a0AIRMB GS® RNEANF Yy AININOAIASIA 2 & A & dk
NHzLJG dzZNB  Rdz LI ND2dzNE® Ly G SINBNI | dk ljad2Sh yLISRNSYES GLINRYIINI | YdY Sval
plus actif et autonome dans sa prise en chasge

A Action 7.1Y 5S@St 2LIISNI f QAYTF2NNIGA2Y LIdz2NJ NBYRNB @A&aAo
(Communication sur et au sein de la filiere).

Nous sommes depuis longtempersuadés que la visibilité des structures qui sont mises a disposition des

LI G§ASyGa | @SO dzyS YIEFRAS NINB Said dzy LI NYYSGNB F2yR
outils disponibles. Depuis le début de son existence, la filiénésaun accent important sur la communication

pour diffuser largement cette information.

Rencontres régionales maladies rares

Les rencontres régionales maladies rares, dites Tour de France, sont (étaient du fait du Covid) une des actions
phares de laifiére. Elles ont pour role de favoriser les échanges entre les différents acteurs de prise en charge

RSa LI dGASyGa LRNIHSIdNA RS YIfIFIRASAE NINBa RIya fF NB3IA
bien que travaillant pour les mémes patisrdans la méme région, ces structures ne se connaissaient pas bien,

OS ljdzA &2dz A3yS f QAYLRNIFYyOS S tfF RAFFAOdAAZ GS RS I




fI /h+xL5 yQF LI & LISN¥Aa RQ2NHI ydkcantbhNI2028 LatfiddzNdvitaGe CNJI y C
ROQ2NBFYA&SN) dzy ¢2dz2NJ RS CNI yOS Sy TFAydétembrefOPGS HAHH L

[ S4& NB3IA2ya RIEya fS&aljdzsStts
LoireSi f QSddPNBE f aSYot S 1jdzS f
cette action par la filiere sera #évaluée dans ce contexte.

yQ2y i LdeBran&yl©RapsRle-SGS 2 NH
NE f

a
S NBfFA FAG SGS LINRA LI NJ €

LYF2NNVIEGA2Y adNJ f QSEAEGSY OS RS giabdpdblict ASNB Si RS asa |
Actualisation du site Internet (https://favamulti.fr/) qui est trés fréquenté (5000 visiteurs par mois), des
NS&SIdzE a20Al dzE Cl 0S6221 omnnn o62yySav [AY]1SRLY on
YouTube (877 abonnés)

Diffuson de la newsletter mensuelle

La filiere a réactualisé son annuaingtps://favamulti.fr/annuaire/) en le rendant plus dynamique et plus précis

suivant la pathologie. Pour cela elle a réalisé un travail de structuration des réseaux existants pour mieux
orienter les patients vers ces centres (une discussion est en cours pour différentier les maladidaines

rares en maladies artérielles disséquantes (EDv), malformations artérioveineuses et lymphatiques, et
lymphoedémes primitifs, comme le souhaitent les patients, avec 3 réseaux de centres de référence et de
compétence distincts).

La filiére orieng les patients ou professionnels (MG, structures du médaal) vers les centres labellisés les

plus proches en répondant aux questions directes qui lui sont posées ou informent directement les patients

sur les questions médiesociales.

Participationt. £ I W2 dz2N}ySS LYOGSNYylFrGAz2ylfS RS& alflRASAa wkNBa
la filiére a réalisé deux vidéos témoignages sur deux des pathologies de la filiere et une vidéo sur les
LINEINF YYSa RS NBOKSNIDK Surs@ighs iind abtye pathdlSge. Cevidldxapt biefiddi Sy
chacune de plus de 500 vues.

Envoie de flyers pour présenter la filiére et la plateforme-PayAa dzf G A | dzE OSy iNB& RS f I
soient distribués aux patients ou disponibles danslle§§ Sa RQlI GGSyGS® 9y Hnanwwz I F
FmeFf @SNJ LI2dzNJ LINBaSYy (SN a2y aSNBAOS RQlaaradalrydsS azc
vasculaires rares.

WSRIFOGA2Y RQFNIAOf Sa RIya f Ssadelafligrat SGGSNAR RSa aaz20A

9Y HnAHHE fI FAELASNB I NBONHzIS dzyS OKIFNHSS RS 02YYdzyi O
actions. La communication de la filiere a été élargmitialement centrée sur les différents acteurs de la prise en

charge @s patients avec une maladie rare, elle est maintenant également dirigée vers les patients. Ceci est
justifié notamment par la mise en place de la plateforme des psychologues FAVAMulti, et la mise a disposition
RQdzyS FaaAraidlyiasS a20AltSo

Il est prévu en 202 que la filiere participe au stand interfiliere du congrés des Urgences et tienne un stand au
congrés de la SFMV.

Information délivrée par Orphanet sur les centres de la filiére

[ S aAidS hNLKFYySG NBAaGS f Qdzy RS a avhiffddsdinfonatiris dafpdud & LI NJ
orienter les patients. La filiére a relevé toutes les modifications a apporter sur les différentes pages des centres

de la filiere (changement de responsables, mise a jour des numéros de téléphone, mise a jour des adresses
maAf X0® /St | SGS NBY2yGS t tQSljdzA LIS RQhNLKI ySio®

LYF2NYEGA2Yy &adNJ £ QSEA&GSYOS Sid tSa LI dK2t234ASa RS ¢t
Participation a des évenements pour informer sur la filiere (Tour de France du Club des Jeunes Médecins
Vascul@&es, Rencontres Nationales Marfans, Rencontre du réseau Reaktu).



https://favamulti.fr/annuaire/

Renforcement de la communication en intilieres

Participation aux réunions intdiliéres (RCP, médigd2 OA I £ = O2YAGS SRAG2NAIf X0

(@

' OGA2Y TdH Y DI NI yGA NHidgSostiqud adgpge G A 2y a RQdzyS yyz2y

9y az2dziSylyd fIF NBRIFIOGA2Y RS tbs5{ fIF FA{ASNBE SyO2dzNI
diagnostique adaptée.

' TAY RQFYSEAZ2NBN fQlyy2y0S RAFIy2&80GAl1dz2S 1 FAfASN
O2YLISGSYOS | FAY RQIFIYSEA2NBN I LINRAaS Sy OKINBHS RS
« Parcours de soin.

Qx f]j)

Une aide psychobique est également fournie par la filiere (https://favamulti.fr/aigeychologique/). En effet,

RSdzE LJAeOK2f 23dz854 a2yl RAalLRyAofSa Si LINRLRZAaAaSYyld RSa
de proximité. Ce service permet notammentaux»&y a t ljdzA £ Q2y @ASYyd RQlIyy2yC
F S0 dzyS LlaeOKz2f23dzS aQAf €S &2dzKFAGS f2NRERIdzS f SdzNJ C
organisent également des groupes de parole & destination des patients sur différevtStiié R2y i f QI yy 2 y (
diagnostic.

Action7.3Y Cl OAf AGSNI £ QF OO08 A(EEP).f QSRdzOl GA 2y G KSNJI LISdzi A lj dzS

[ S& RSdzE y2dz0SI dzE LINR2SG& RQ9¢t ljdzA | @BFEASYyid SGS NBGS)
RSLI2asS t Q! w{d [ BuxiedeBrychutsN@ fidaligation. OGAF SiG S R

/I 2yOSNYIyid tSa LINB2Sda NBGOSydza t2NE RS tQ!!t wWnunxz f
fQlw{ SiG GNRA& | dziNB& 6dzyS | OlGdzrtAaalidazy SiG RSdzE
RQStIFT02NI A2y ®

La filiere a soutenu financiérement, par un AAP, la conception et la mise en glacerdgramme ETP pour la

Maladie de Rend®sler et les Syndromes de Marfan et apparentés au CHU de Caen (Laurent CHAUSSAVOINE)

et le deploiement du programme ETRte uniques » au sein du centre de compétence Marfan et syndromes
apparentés du CHU de Rennes (Nolwenn JHARMAIS).

[ FAEASNB FdaAraidsS sS3alLtSYSyid fSa LERNISddNE RS LINPINFY
une aide technique et organisaty y St €t S Y a2dziASy Fdz RSGSt2LIISYSyidiz t f
0Saz2Ayas Sy@2iA RS 3IdzZARS adz2NJ f Q9¢t @

Aussi, la filiere offre un soutien communicationnel aux centres pour faire connaitre les programmes existants :
diffusion sur le site internek Y § SNFAf AS§NB RSRAS t fQ9¢t> RAFFdz&aA2Yy & dzN
programmes existants.

La filiere a organisé un financé une formatioRatient Partenaire dans les maladies vasculaires sags a

permis la formation de 10 paits dont certains sont maintenant intégrés dans des programmes ETP.

9Y HAHHI fF FAEASNB LINBO2AS RQ2NHIYyAaSNI dzy S 22dzNy SS
puissent échanger leurs pratiques, transférer des programmes ETP déafétA & Rl ya RQI dzi NS &
RSOSt 20 RS FAEASNBE LINRBLI2ZAS S3FtSYSyd RS FAYlFIYyOSN
santé et patients partenaires des centres et de prendre en charge les frais de déplacements des professionnels

ded yiS &2dzKFAG aaAaGSNI I dzE LINRPINI YYSa 9¢t RQIdziNBa C



Action 7.4: Mobiliser les dispositifs de coordination de la prise en charge (AAP PNDS).

A ce jour, au sein de la filiere FAMAIlti 4 PNDS onété publiés :
PNDS Marfan (2018)
PNDS Rendu Osler (2018)
PNDS Lymphoedéme primaire (2019)
PNDS Artérite de Takayasu (2020)
Malformations artérieveineuses superficielles (2021)

La filiere soutien la rédaction de deux autres PNDS en apportant des ressources humaines qui participent a la
NBRIOGA2Y SiG dzyS FARS 2NEBFYyAaldA2yySt{fS LJ2dzNJ ISNBENJI f ¢
fQl 1t tb5{ HAHANgence ontddé tetlidees @ul BIK & da fillendIFAMUXI. La filiere posséde

une nouvelle carte urgence pour les Malformations Artérioveineuses cérébrales et médullaires. Les documents

de prise en charge des patients porteurs de maladies vasculaires losgud¢ions médicales fréquentes
63INRPaaSaasSs AYRAOIFGAZ2Y t dzy FyGAO2F 3dz I yisz OKANHZNEAS:
https://favamulti.fr/wp -content/uploads/2020/11/SYNDROMBEMARFANE FAPPARENTES .pdf
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La filiere FAVAulti a mis en place en 2020 la plateforme FWAMulti (https://favamulti.fr/aide-
psychobgique/) qui permet aux patients touchés par une maladies vasculaires rares et leurs proches de
0SYSTAOASNI RQdzy &a2dziASy LaeOK2f23A1dzS Si RQsiNB 2NXS
besoin. En 2021, 40 patients ont bénéficié de lagitaime (qui a été fermée plusieurs mois, le temps de

recruter une nouvelle psychologue). Les psychologues de la filiere proposent également aux patients de
participer a des groupes de paroles en visioconférence. 16 groupes de paroles ont été organisgge2@2pu

dont 12 en partenariat avec des associations.

9y HAHHE fl FAEASNB LINRLIZA&AS | dzE LI GASydGa FaGd$s
sociale par téléphone.

Enfin, des programmes de®e¢t 2y i S0iS RSOSTliRredlJS | SO f QF ARS RS f
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Action 9.2 : Renforcer la politique de formation initiale sur les cursus médecine, pharmacie et biologie.

Un elearning https://e-learningfavamulti.frj sur les maladies vasculaires rares avec atteintes multisystémique

a été développé en 2018. En 2020 cke@ning a & mis a jour et ouvert aux étudiants dans le cadre de leur
formation initiale. Ainsi, en 2020, 103 étudiants en médecine et professionnels de santé se sont inscrits au e
learning de FAVAMulti. La filiére sollicite ses membres pour promouvoirdea@ningaupres de leurs étudiants

et diffuse le dearning a chaque rentrée universitaire aupres des étudiants.

En 2021, un nouveau module, sur les Malformations Art&¥emeuses Cérébrales et Medullaires a été réalisé.

Il devrait étre ajouté sur la plateformepurant 2022.

Ceef SINYyAYy3I Said Sy 02 dMiadRiBn eR arflaisiaidéj? éfé rdalisde, @S alwlildtiis
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Action 9.3 : Développer les formations continues dans le domaine des maladies rares.
Consolidation des connaissances des professionnels de santé et autres.


https://favamulti.fr/wp-content/uploads/2020/11/SYNDROME-DE-MARFAN-ET-APPARENTES.pdf
https://clicktime.symantec.com/3yYnGMR1Cr5GQGKBvDCYv26H2?u=https%3A%2F%2Fe-learningfavamulti.fr%2F

Le elearning est également ouvert aux professionnels de santé qui souhaitent actualiser lenesssamces

sur les maladies vasculaires rares. Les membres de la filiere participent & de nombreux DIU, séminaires de DES
sur les maladies rares (DIU Maladies rares : de la Recherche au Traitemegén@tciie DIU imagerie, DIU

Re aY2NLIK2t dlifra &ixen traf ile niettre éh place un DIU spécifique sur les maladies vasculaires
rares.

La filiere FAVA dzf GA 0SYSTAOAS S3aALtSYSyld RQdzy 62yySYSyid t dz
rendre accessible du contenu informatif et formatif. giindepuis octobre 2020 la filiere a réalisé 24
webconférences sur les pathologies de la filiere a destination des professionnels et des patients. Ces
webconférences sont disponibles en replay sur la chaine YouTube de la filiere. Elles sont égalersénsdiffu

par les associations de patients et une communication importante est réalisée sur les réseaux sociaux de la
filiere (ttps://favamulti.friwebconferences).

En 2022, la filiére a organisé sa premiéfRencontre Scientifique dont le théme était 4desanti angiogéniques

dans les maladies vasculaires rasegui a permis des échanges entre les membres de la filiere sur la recherche
fondamentale et les essaiiriques terminés ou en cours avec ce type de traitement.

Action 9.4 : Encourager les formations mixtes professionnels/malades/entourage
Renforcement des connaissances des patients et des familles.

La filiere a financé une formation patients partenaitd® dzNJ £ S& LI GASydGa FdGSAyGa RQdz
FGGSAY(GS Ydz GAa@aiSYAldzSe® 5Frya S OFRNB RS fQ2NHIyAaA
RSa LI GASYyGa Si RSa LINRPFTFSaarz2yySft acdammeéiténiehang @RrS LI ( A ¢
TOURETFE! wDL{ O6C2yRIGNROS SiG S5ANBOGNROS RS Q! yABSNEAGS
La formation est compléte et regroupe 12 patients, 1 proche et 1 professionnel membre de la Société Francaise

de Chirugie Thoracique et Cardibl 8 Odzf  ANBd® [ Q2062SO0GAF RS OSGGS T2Nx¥I
OF LI OAGS RQIFYSEAZ2NBNI €S LI NO2dzNA RS LINARAS Sy OKINEHS
soignantes.

13 patients ont suivi la formation e2021.

Le elearning de la filiere est également ouvert aux patients.

Action 10.1: Attribuer des missions complémentaires aux FSMR par rapport a leurs missions actuelles.
o Actoya RS fI C{aw MeryOSNYIl yid  QhdziNB
A Développer la télémédecine
Développer la formation
Développer la communication
Mise & jour de I'état des lieux pour une évaluation des besoins
DFNIYGANI £S48 O2yRAGAZ2Y A RQdzyS yy2y0S RAI3IAy2a
Mobiliser ledispositifs de coordination de la prise en charge
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Au sein de la filiere FAMAuIti deux centres de compétence sont situés en Odrer : le Centre de
compétences Syndrome de Marfan et maladies apparentées a La Réunion et le Centre de compétences
AnomaliesvVasculaires Neurologiques et Craniofaciales en Guadeloupe. Ces centres sont donc associés aux RCP
de leur groupe de pathologies. Les équipes de ces centres sont également invités a la Journée Annuelle de la
filiere.

[ FAEASNE | fSHi SONB HiM2yA (RS &l A @Sy RNES a-MeR@& répondtalafah S& NI N
sollicitation des structures qui sont en cours de mise en place. La filiére a tous les outils préts pour répondre a
la demande (telemédecine, RCP en teleconférence, avis généliqué&s i O X 0 ®


https://favamulti.fr/webconferences/

o Implication de la FSMR dans les réseaux européens de référence (ex. Soutien de la filiere a des
OF YRARLF GdzZNBa |1 Ot NBIA&AGNBa 9wbXxo

Une aide technique et organisationnelle a été apportée au Centre de Référence Maladies Vasculaiesiteares
O22NRAY Il GSdzNJ RS ¢ARHP &k & dadre de $aNdndidatiré HCP NEB effet, la filiere a contribué

£ Y2y G SN f St dR 2eatde AED Nalt IR flierelzk dgalement aidé un deuxiéme centre de référence

6/ 9w/ ho ljdzA R2A0G NB22AYRNBE S NBaSIdz 9dzNB LIMEH, +! {/ 9w
Cette aide a été grandement appréciée.

Les registres de VASCERont des extensions des registres de la filiere pour les pathologies Ehlers Danlos
vasculaire, Marfan et apparentés, et Rendu Osler. Les liens entre ERN et filiere sont trés étroits les équipes
partageant les mémes locaux, et de nombreux centres étapligués dans les 2 structures.



Depuis juin 2020, la filiere a lancé sa plateforme Psy RAUZ G A |j dzZA @A aS t | LILJ2 NI SNJ dzy
2NASYy il dA2y FdzE LI GASyda FGGSAyidia RQdzyS YIEFRAS @1 ao
Deux constats ont amené la filiekemettre en place une telle plateforme : les difficultés psychologiques que
LISdz@Sy i adzoAN) £ S& LI GASyGa FGGSAyGa RQdzyS YIFfFRAS NI
ASYSGAldzSE KIFIYyRAOFLI NI NB S A gydeldards adrit&ns gentr@dilabélli€ds.o & Sy O ¢
Depuis juin 2020, 79 patients ont contacté la plateforme Psy FAMA

La filiere a également mis en place des groupes de parole (https://favamulti.fr/egimnt/groupesde-

parole2/) en partenariat avec Be ses associations de patients. Ces groupes de parole proposés a distance via
Webexsontcd Y AYS& LI NJ £ LJaeOK2f23dz§8 RS fF FAEASNB Si dzy
I dzE LI GASy (& Sihk2dz | dzE LINE O&Sadec htidifteSmulfisysiémigue dayespac¥ | £ | RA
RQSO2dziS Si RQSOKFYy3aS |Fdziz2dzNJ RS € SdzNJ LI GK2f23ASd 9y
CF0So0221 SyiGNB LI GASyGa LISN¥YSG RS O2yadl iSNJ dzy NBSt
choisi de mettre en place des groupes de parole aux thématiques transversales entre les différentes pathologies

de la filiere. 16 groupes de paroles ont été organisés depuis 2021 dont 12 en partenariat avec des associations.

Pour aider les centres de mpétence a améliorer la prise en charge des patients, la filiere a lancé un AAP
« Parcours de soin du patientet financé 11 projetelSNY SG G+ y G y2GF YYSy G £ QF YSE A2 NJ
gestion de la file active ou la création de programmes ETP.

l'dz O2dz2NE RS f oMulif & RiSle ahoixHden Soutedit largement la recherche dans les différentes
pathologies de la filiere. En effet, huit projets de recherche soumis par les CRMR, équipes de recherches,
laboratoires ou associations datents de la filiere ont été financés. Les sujets de ces projets de recherche sont

variés (Génétique, Biologique, Thérapeutique, Suivi des patients et Qualité de vie). La filiere a également financé

fI YAaS Sy LJiI OS RQdzyS O2dé MatinSt MaRdies appeentédgisidddnS { & y R NJ
lequel les données sont entrées par les patientsmemes). Cette cohorte permettra de réaliser des recherches
notamment sur la qualité de vie des patients.

Lafiliere a lancé une étude sur les complimasi de la grossesse associées aux maladies vasculaires rares qui sont
RS a2y R2YFIAYyS® [ QSidzRS Said O22NR2yySS t [@&2y LI NJ
INP&daSaasSaod Lt &aQlF3IAd RS 1jdzSail A 2y yessk Nib ant pod8 Yutdteh & L
comprendre les complications de la pathologie sur la grossesse, de fagcon prospective, ce qui la différentie des
études précédentes.

¢ u»

Cette année encore, la filiere a animé une Journée Annuelle de Recherche durant laquellerstslifijets
de recherche financés lors des derniers AAP FMMIA ont été présentés.

La filiere propose un soutien financier a ses merslare proposant de financer leurs frais de publication ou de
0N RdzOG A2y Si RS LINBy RonwBux Soyigré® polr NeEjéunds Siédechd\desicéntre? @elay 4 O NA
filiere.



La filiere a également publié, de facon trimestrielle depuis 2016, 19 Bulletins recherche, qui ont pour but de
vulgariser et mettre en avant les publications scientifiques des membréda filgere. Ces Bulletins recherche
sont publiés sur les réseaux sociaux de la filiere et disponibles sur le site internet.

Un elearning sur les maladies vasculaires rares a été créé en 2019 avec 6 modules sur 6 maladiegsasculair
rares. Un septieme module est en cours de création et sera disponible courant 2022. Plus de 500 personnes se
sont inscrites au4earning a ce jour.

La filiere a organisé 24 webconférences ayant pour objectif la formation des professionnels de skEnté et
F2NXIFGA2Y SO ftQAYTF2NNIGA2Y RS LI GASydad /Sa 6S002yFSN
charge et la recherche dans les maladies vasculaires rares. Ces webconférences continuent en 2022.

Un DIU «Maladies Vasculaires Rares ehgtque» est également en cours de création au sein de la filiére. Enfin
participation a de nombreux DIU et DU.

[ FAEASNB SyGiNBiASyd RSa ftASya SGNRAGE | 4SO f Q9wb +!
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VASCERN a également mis en place une application mobile qui vise a orienter les patients étrangers sur le sol
FNIyoelrAa OSNE fSa OSydiNBa troStfrasa Sy OFa RS o0Sazahy
vacancet f QSGONI yISNI® [ FAEASNE | GNIQGFIATES F@SO ! {/ 9whb
pour que les centres soient référencés correctement.



- Communications régulieres a destination des patients et des aidants
I £tQFARS RS 454 RATFSNByida NB&aSlIdze a20AldzE SiG RS
interrogations des patients concernant leur pathologie et la C&@l0Pour cela la filiere est également
LINBaSyidS adzsNJ t QSyaSyofS RSa 3INRdZISa RS RA&AOdzaaA2Yy D
internet des centres de référence

- Traitements et recherche

LaCOVIm Yy QS i NI suyfidquelii? dzWist KRB LI GASyda I GiSAyia RQdzyS

FGAGSAYGS YdzZ GA&aealdSYAldz$Ss OSGGS @2AS yQlF LIl a SiS Ay
-t ND2dzNE RQIF O02YLI 3y SYSyid RSa LI GASyda SiG RS& |ARFyd
les@aw 2y SRAGS RSa LINR(G202fSa RQlFOOdzSAt S RS LINA

filiere a eu un r6le de relai auprés des associations de patients et des patients pour informer sur ces
différents protocoles.

- Développement des outils en ligne

[ FAEASNB | YIAYy(dSydz aF W2dz2NySS ! yydsSttS Sy 2NBHIY
entre les centres ont été mis en place grace aux outils de visioconférence. Les actions, formations, e
learning, video, webconférences réalisées pafillare sont disponibles sur le site internet. La filiere a

participé a la page en Francais du réseau européen VASCERN

5S y2YoNBdzaSa 6So002yFSNByOSa 2yi SGS NBFfA&aASSa LI NI
ROAYTF2NXYI A2y ®

Les RCP llisent les outils en ligne, dméme que de nombreuses réunions rendues nécessaires par
f Q2NBFyAalrdAz2y RS 1 LINARaS Sy OKINBHS RSa LI GASyGa L

- wSEFtAalidiA2yd RQSYIldzs (Sa sdindeh ferhps @{COVID @deNdes eDeh Nds)y A & | G A

LaCOVimd Yy QSy i NI suryisquélil? dzmlat B LI G6ASyda |GdSAyida RQdzy$S

FGGSAYGS YdzZ 6Aa@aGSYAldzSE OSGGS @2AS yQl LI & SGS Ay
- Travail avec la BNDMRynde codage des patients COMID

'yS ol AaasS RS tQFrOGAQGAGS || SGS y2G3SS ft2NE RS I LISNR?2
ce sujet.



[ll. AUTRES ACTIONS

[ FAEASNBE aQSad FRIFLIWGSS O02YYS (2dza tS&a OSyiNBa | dz O2
charge des patients ou des équipes soignantes (notamment la psychologéédirievaila été développé et est
toujours utilisé.
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FILIERE FILFOIE
FILFOIE al tFRASE whNB& Rdz C2AS
FILIERE DE SANTE MALADIES RARES
DU FOIE DE L’ADULTE ET DE L'ENFANT

CL/ 19 5QL59b¢LCO9

Animateur. Pr Olivier CHAZOUILLERESer.chazouilleres@aphp.fr

Chef(fe) de projetencours de recrutementarrivée au T juin 2022 de Mme Tewtel Myléne (départ de Mme Aurélie
Neégre le 30 novembre 2021)

; GF ot A&a&Ss Y Sapikl SRiQ ArGoddz8s% fue du Faubourg Saitbine, 75012 Paris

Site internet https://www.filfoie.com(version en anglaishttps://en.filfoie.con)

ORGANISATION

[F FAEASNB RS aFydS YItlFRASA KSLEGQ2NESFhEHEAS@NMRS { QF Rdz
U [ dzA LIS R Qiloty & Wartié ApZndtionnelle de la filiere. Elle monte et gére les projets validés par le
I 2YA0S 5ANBOGSHINE LINBaSydasS tQl @ryOSYSyid Rdz LX Yy RQF O
pavBY ySyd SiG FaadaNBE €S tASy | @S0 tF 5Dh{ ® O9-Arfioe S&0 0 2
b tIENRAae 9ftfS Sad 0O02YLI2asSS RS f QFyYyAYLF (S dadkflinatierS f I OK
recherchen = R Qdzy S OK |l «NBBogatioR e laphisa énkiange du patigif R Qdzy OKIF NHS RS
«Informationg Formationn £ R Qdzy S OK | R&EViRa eReSandéAmpasde liggndstigueainsi que
RS OKIFINHS& RS YAaaAazy NBIAZY!| dziddeRcinRue§d | dz LIN2P2SG . b5:

i LeComité Directeu® t ARS f S& OK2AE &GN} GS3IAdzSE LINRPLIZASAI &dzAd
les propositions des Comité de Pilotage et Comité Scientifique. Il se réunit trois fois par an et est composé de 32
membres isus des différentes structures faisant partie de la filiere.

0 LeComité de Pilotagpropose la politique générale et la stratégie des quatre axes de la filiere, propose une
répartition du budget et établit un calendrier de travail dont il assure le Bigeiréunit deux fois par an et est
composé de 11 membres permanents issus des différentes structures faisant partie de la filiere (incluant les
représentants des associations de patients).

0 LeComité Scientifiquémet des recommandations sur les projg¢srecherche qui lui sont soumis et apporte au
0Sa2Ay dzyS FARS YSUOK2R2t23AljdzS S adlrdaAradaldsS £ €t Y
demande et au moins deux fois par an. Il est composé de 8 membres.

U Desgroupes de travaitort progressivement mis en place pour chaque action engagee afin de permettre
RQlI g yOSNJ O2yONBGSYSyid &dzNJ fS&a ESE RS GNI Gl Af  LINELIR:


mailto:olivier.chazouilleres@aphp.fr
https://www.filfoie.com/
https://en.filfoie.com/

PERIMETRE
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- Atrésie des Voies Biliaires et Cholestases Génétigessie des Voies Biliaires, Cholestases Génétiques,
{8YRNRYS RQ!f I 3rnffsSXx
- Malaies Inflammatoires des Voies Biliaires et Hépatites-luttunes Cholangite Biliaire Primitive,
Cholangite Sclérosante Primitive, Syndrome LPAC, Hépatitels Au¥odzy” S & X
- Maladies VasculairesSyndrome de Bud@hiari, Thrombose portale non cirrhotiquealitlie porte
sinusoidale, Maladie vei O Of dza A @S> CAaldz Sa t 2NI20F @Sa /2y 3IASYyA
- Maisaussi5 STA QA ly G\ NBMJAAY ST 5STAOAG O2y3daSyAridlf RS aey

Le nombre de patients relevant de la filiere est estimé actuellement dell@® 50(atients

Les patients partagent des caractéristiques cliniques et donc leurs principes thérapeutiques associés (traitement
YSRAOIFIEX NIRA2f23IA1jdzSET SyR2a02LAIdzSE OKANHzNBAOFE AyO
paysage d&CRMR qui associe consultation initiale rapide, plateau technique, personnel de recherche clinique,

liens étroits avec un laboratoire de recherche et les associations de patients, et reconnaissance internationale. Les
objectifs partagés avec les CCMR slanfavoriser les avis a distance pour une prise en charge locale adaptée et

une diminution des délais diagnostiques et thérapeutiques, les cas les plus difficiles revenant au CRMR.

La filiere FILFOIE se constitue autour de

- 9 centres de référencet 69 centres de compétencespartis entre 3 réseaux (AMES Atrésie des voies
biliaires et cholestases génétiques, Maladies inflammatoires des voies biliaires et hépatites auto
immunes (MIVBH), Maladies Vasculaires du foie (MVF),

- 4 associations de patients,

- 5 laboratoires de recherche et 5 laboratoires de génétique,

- 3 sociétés savantes.

Figure n°1 Cartographie des centres rattachés a la filiere FILFOIE
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https://www.filfoie.com/filiere-filfoie/nos-partenaires/
https://www.filfoie.com/filiere-filfoie/les-acteurs-de-la-filiere/centres-de-reference/
https://www.filfoie.com/filiere-filfoie/les-acteurs-de-la-filiere/centres-de-competence/

ACTIONS ISSUES DU PNMRS3 REALISEES PAR

LA FILIERE FILFOIE EN 2021

{ dzNJ t ZDR1yihes§ & noter que le poste de chef de projet a été retranché de 5 fhaieié congé maternité +

fin de contrat fin novembie® / St | Sdz dzy AYLI}I OG &dzNJ f QI OGAGAGS RS
NEBYLX I 0SSz 0QSaid fQSljdzA LIS ljdzA aQSad OKFNHASS RS NBI A
a mener.

A Action 1.1 : Inciter & la prise en charge de toutes les personnes suspectes ou atteintes de maladies rares dans
les réseaux des CRMR.

0 Recensement des maladies et identification des patients
Mutualisation du réseau de 4 ARC/TEC Filégimnaux avec la filiere G2M, avec un passage de 4 a 8
lw/ K¢9/ LI2dzNJ ' YSEA2NBNI £ O2dz@SNIdzNS NBIA2YyLFES S
NE&aSldz NBIA2ylf NB&GS RQFIARSNI £S48 //aw RSes RSdzE 1
fiches MR. Mutualisation initiée en juin 2020 qui continue avec succes et satisfaction de la part des
centres de deux filiéres. A la fin 2021, le remplissage dans BaMaRa et dans les fiches MR pour Filfoie est
estimé a plus de 160% du nombre de palien NBX OSy asSas LI NJ NI LILJBoai + f QS
patients en 2017 (19 940 patients saisis a fin octobre 2021).
hdz@SNIdzNE . FalwkkFAOKS aw SG F002YLI 3AySYSyid RSa (
saisie des patients de la file activiéoia.

{ Mutualisation du réseau des ARC/TEC régionaux entre Filfoie et G2M
WSRAAGONROdzGA2Y Rdz LISNAYSUONB RS& !'w/k¢9/ Sy F2yO0ihA
saisie et ouverture des centresduN&di G R QI 2 HIi H 1 H M ergpective @ pdreBiatiom H H = | &
RS tQFARS LJ2dzNJ fI NBIAZ2Y odzy y2dz@St ! w/ LJ2dzNJ £S b
9y HAHNX YAAS Sy LI I OS RQdzyS aiNUzOGdzNE CAf F2ASKkDi
aSYyldAYSyld RQARSY likdnspelsiayed IBSNIRE/TEC Sphillis dé ¢dardinAtiom medsuels
CAtF2ASkDHaxX YAaS Sy LX I OS RQdzyS o02nitS t 2dziAata Si
lw/ k¢9/ y2dzSI dzEkl yOASya Si RQdzy ! w/ NIBF NSy G LI
O02YYdzy AOF iA2y RSRASI ¥F2NXI (RFEy221|odgknisafionfpérarisde NI NI .
avec bon retour des ARC, Cheffe de projet et Coordinatrice Recherche et augmentation de la cohésion
RQSI dzA LIS @
Possibilité pour chacun des ARC/REC A RSNJ £ S& //aw t LI NIAOALISNI I dzE
f Qdzy S 2dz f QI dziNhB RS&a FTAtASNBa 0202SO0GATFT aSO2yRI AN
Présentation de la mutualisation Filfoie/G2M lors de la Journée Annuelle filiere 2021, avec présence des
ARC.

A Actoni®o Y 5STFAYANI S 2NBEIFIyA&aSNI £t QFO00sa | dzE LI FGiSF2NN¥Sa
«5SFAYANI SG YSGGNB Sy LI I OS dzy RAALRAAGATF RQlFI 00s8a Sy
RAIFI3Iy23aGA0 RSa YL I RAS SureNalddde dlanStysur fanisé dinigidce geiéuriodsNie £ | Y
O2yOSNIi I GA2Yy LI dINARAAOALIX AYFANB o6w/tov RQFY2Yy(d SiG RQ
directement les CRMR et les laboratoires de génétique molécwlaire.

0 Suivi de la préindicatidfilfoie: «maladies rares du foie a début pédiatrigue
La préindication maladies rares du foie a début pédiatriquex été validée début 2020 et une
organisation RCP nord/sud a depuis été mise en place par le rése@GASB |la base de la répaoiit



AURAGEN/SeqOIA. Les réseaux adultes et pédiatriques sont invités a participer a cette RCP génomique
afin de présenter leurs dossiers. Augmentation constante du nombre de dossiers présentés au cours des
années.

0  Suivi de la communication entre les instss PFMG et le CRMR porteur de la préindication
Participation aux réunions PFMG et aux entretiens PFMG/CRMR

A Action 1.5 : Organiser et systématiser les réunions de concertation pluridisciplinaires.
58a0NALIIAZ2Y RS f Q2NHI yA Zlcandetayion fluridisBiginaiyes (ROPYgorté@sSpar NS dzy” A 2
FSMREIEMentRSa ONA LIGAFTEA RQdzy 1 O00s84& SldzailGlotS £ t QSELISNIA &

0 58dzE NBFSNByGa dziAf A&l §SdzNBE | dz aSAy RS f1 FTAfASND
des utilisateurs au sedwes trois réseaux Filfoie

U {dZA @A RS& wSdzyA2ya RS O2yOSNIFGA2Y LIJ dzNARAAOALI Ay
Suivi des RCP pédiatriques et génomiques sous ROFIM (organisateurs comme participants tres
satisfaits} rythme trimestriel.

U Miseenplaceda w/t | SO fQ2dziaAf aSOdzZNAA&S whClLa LJ}2dzNJ f Sz
Suite a une phase de test en 2020, démarrage des RCP sous ROFIM en 2021
A RéseaMIVBH rythme hebdomadaire
A Réseau MVFselon la demande

U Création, mise a jour et diffusida documentation utilisateurs
Mise a jour des procédures utilisateurs pour chacun des trois réseaux de la filiere en fonction de leur
particularité.

i Développement et amélioration continue du logiciel ROFIM
wSdzy A2y FyydzSttS I @ Sddmdp OcSiBvkldpfedzéiits DIRHZNI RSTFAYANI £ N
Suivi tous les mois et demi des bugs et développements en cours (GT interfiliere ROFIM/développeur)

A Action 1.4 : Mettre en place un observatoire du diagnostic.

A 1OGAZ2Y MdT Y [/ 2yFASNI | dZEO2 ywa vk (i dz@BS Dy f RO dHIINSE RE &
personnes en impasse diagnostique a partir de la BNDMR.
U S5AFTFdzAA2Y RQdzyS LINBYASNB OSNBAZ2Y RQdzy 3IdzARS
A BATTdzaA2Y RQdzyS LINBYASNBE OSNEAZ2Y Rdzesddsi R
particulierset rappel des bonnes pratiques de codage.

&
QD
=

S Sy LXIOS RQdzyS LINBYASNBE GSNRAZ2Y Rdz ddzA A Rdz
holGSyadAz2zy RSa FdziaNAalGAz2ya wDt5 LIRdzNJfF YAAS
des patients en errance/impasse, @& A YA i A2y RQdzyS FTNBIjdzSy0S RS Y

A Obtention des autorisations RGPD pour le partage du registre de suivi entre les ARCS/TECs sur

un réseau sécuriseISPOSE

A Unepremiéreanalyse statistique a été effectuée et rapportée aux centresedyasant sur le

registre de suivi des patients.

A Le registre est pérennisé par les ARCS/TECs en attendant le recrutement du data manager.

U aaAh

> ax



A Action3.1:5SLJ 2ASYSyd RS I .b5aw RIya tSa /wawk/ w/k//aw
hospitaliers.

u

i

Recensememtes maladies et identification des patients

Mutualisation du réseau de 4 ARC/TEC Filfoie régionaux avec la filiere G2M, avec un pass8ge de 4 a

lw/ K¢9/ LIRdzNJ I YSEA2NBNI £ O2dz@SNIdz2NE NBIAZYLES §
NBE&SI dz NBIA2ylf NB&aGS RQFARSNI t8&a //aw RS&8 RSdzE 7
fiches MR a la fin 2021, le remplissage dam8VBRa et dans les fiches MR pour Filfoie est estimé a
SYGANRY S wmcm: Rdz y2YONB RS LI GASy(HoonBiéenByasasz L
en 2017 (19940 patients saisis a fin octobre 2021).

Ouverture BaMaRa/fiche MR et accompagnemenQiésy i Nda RS tQltlt S&G 1! RS
des patients de la file active Filfoie

Mutualisationdu réseau des ARC/TEC régionaux entre Filfoie et G2M

Redistribution du périmétre des ARC/TEC en fonction des nouveaux arrivants G2M

hNBIF yA&l étu@ue FiRaetzgMNG de coordination des ARC/TEC, afin de donner un sentiment

RQA RSy { A G Boints finieNdsiaded 18s RBC/TEC, points de coordination mensuels Filfoie/G2M,
YAaS Sy LXIFOS RQdzyS 62niS t 2stmiede tutor& éntrdRARCHELC C! v X
y2dz8Sl dzEk I yOASya S RQdzy !'w/ NBFSNBYy(Gd LI N FA{ASNS
RSRASX

5STAYAGAZ2Y RQdzyS &A0GNI G§S3IAS LIRdzNJ £ S NBOSyaSySyid K
recensement pédiaique Filfoie grace aux centres G2M.

t2aaA0AfAGS LIRdzNJ OKI Odzy RS&a !'w/ k¢9/ RQFARSNI tSa /
f QdzyS 2dz f QI dziNnBE RS& FTAtASNBa 0202SOGAT aSO2yRI AN
Tres bons retours de la part des centres, sidtude pérennisation du systéme de mutualisation. Résultats
GFry3roftSa O2yOSNYyIlyild tQldAYSyidGlriAzy O2yaidlyidsS RS
cliniques et registres des deux filiéres.

Formation etsoutienaux utilisateurs

Extractions einterprétation des données issues de BaMaRa et de la fiche MR ORBIS

Réponse aux questions des utilisateurs sur BaMaRa et la fiche MR ORBIS (notamment concernant les
extractions et la bascule fiche MR/BaMaRa)

l 334 dzNBNJ f QAY I SNFIF OS OSyiNBa k .b5aw

RemontéeRS & [dzSadAz2ya S LINRofsYSa G(SOKyAldzSa t € .|
Diffusion aupres des centres et des ARC/TEC utilisateurs des informations émises par la BNDMR

1 002YLI IySYSyi RSa OSyiNBa RlIya tF YAriasS Sy 02y ¥F2N

Harmonisationdes pratiques de codage

Suivi des demandes ORPHANET

Maladies Vasculaires Poffinusoidalesh & dzA A RS fF RSYlF yRS -LISBR f A Sy
(validation obtenue début 20213 Codes publiés dans la version de juillet 2021 de la nomenclature
hNLIKIFySG SiG AYLI SYSyidsSa RIEya € QF LILX AOFGA2Y . Fal wl

dans la fiche MR ORBIS.

Echanges entre les médecins des CRMR demandeurs et les équipes ORPHANET, en lien avec les Working
DNR dzLJA RS-LIWERO wb w! w9

Vérificah 2y RS f QAYy (i S3INIGA2y RSa y2dwsSHdzE O2RS$S&a RIya
ARC/TEC régionaux



«5A&8LIR2 &SN RQdzy Sil G RSa fASdzEX NB 3 dz nissdepbaiyhddicanx, & + 22
traitements non médicamenteux) proposées aux malades dans le traitement des maladies rares

A Action 4.2 : Créer un observatoire des traitements placé au sein des comités consultatifs multidisciplinaires
RQS @I t dzi (i A Ze/buréad/2ogipdamésHagle filiere de santé maladies rares.
wSdzy AN RSa AYyFT2N¥IdGA2ya SG RAZASYAYIlIGA2Yy &adzNJ £ Sa NI

U wSONHzISYSy G RQdzyx I5(FAGRT GaAl2yy DSOIERISGF ANBS 200G Sy dzS 02 dz
observatoire des traitements, sur la base des résultats du pilote de 2020 (voir action 4.3). Diffusion de
f Q2FFNB RS Ll2aidsS Sy eFooufs. unum aStSOGA2ya RS LINRTFA

A Action 4.3 : Générer des connaissances en vie réelle pour renforcer la connaissance des médicaments
OSYSTAOAILI YU RQdzyS !aa LJRdzNJ dzyS 2dz LX dzAASdzNE AYRAOLF (A
place une organisation nationale dwsvi en vie réelle des médicaments.

{ CIF@2NRAASNI f I NBISIORYI2ZIVAMLjWZSRQ RdzRRIBS 1MRBAOSY GAS NBSH
R2YYySSa LIdzNJ (i2dza t£Sa YSRAOFNYSyida RA&ALRAFY(H RQdzyS ! a
dispasitifs médicaux pertinents ». (Recueil de données par les CRMR, CCMR, recueil de données RTU/ATU,
SELX 2A0SN) £ Sa R2yySSa NBOdzSAttASa LINt£Sa YItlIRSa Si

U Réalisation du projet pilote Filfoie de recensement des traitements hors AMM
Conclusion du projet pilote de recensement des traitements hors AMM sur la région Bretagne, grace au
O2y 02dzNBA Rdz NB&SI dz NB3IA2ylf RQ!w/ k¢9/ CAfF2AS o1 [/ a\
Exploitation des premiers résultats pour restitutiomustturée au Comité Directeur début 2021 : évaluation du
nb de patients / nb de prescripteurs selon la maladie et le(s) traitement(s) associé(s), évaluation du % de patients
avec un ou plusieurs traitements hefdviM.

t N22Si Sy O2dz2NE R GIDRNFORMATIAN N° DESHFPDDGIOS/20M M 06 du 20 mai 2021
NBfFGAGS £ tF YAAS Sy LI I OS RQdzy 20aSNBIG2ANBE RSa &N
NBodzS Sy 2daAttSi wnuwmI @yl SEGSyaArzy Rdz LINP2SG b G

Voir actions complémentaires pour les actions ciblées recherche.

«/ NBSNJ RSa GSYLA RQIOO2YLI Iy SYSy i L2 dzNouti@spsdciBsiciaNGE + f Q
de mieux encadrer et adapter certains moments clés du parcours des malades et leur apporter une information
FRIFLIISSET LINPINBaaA@S Si NBaLISOGdzSdzaSed !''yvS FGidSyildazy L
Sy Ol asseRdiagnystiglue et a la transition adolescenRdzf § S® hNBFYA&ASNI £ S& aAidz
NHzLJG dzZNB Rdz LI ND2dzNE® Ly G§SINBNI dz a2Ay RSa LINB3INI YYSa
plus actif et autonome dans sa prise en chasge

A Action 7.1Y 5S@St 2LIISNI f QAYTF2NNI GA2Yy LIR2dzNJ NBYRNB GA&AC
(Communication sur et au sein de la filiére).

U Renforcement de la visibilité de la filiere et des maladies rares

LYT2NXYIFGA2Y &dzNJ £ eshltiang dus patebis eRab grand publis A § NB S &



Actualisation du site Internet, des réseaux sociaux Facebook, Twitter, Instagram et LinkedIn
Actualisation des coordonnées des centres, associations et laboratoires de la filiére
5ATFdzaA2y R@uegudelley Sgat SidSNI

5ATFdzaA2y RQdzy odzZ f SGAYy NBOKSNOKS a a0 NR

w

Y t

H oo

<
> w

2NXYFGA2Yy adzNJ £ LINAAS Sy OKIFNHS RQdzyS Ffl RAS

p>

wSkfAaliAzy RS @ARS2a LINBaSyidlyd tF LINK&aS Sy
patients ayant pour butelprésenter les circonstances de découverte, les causes, le diagnostic,
et les différents examens

LYF2NYFGAZ2Yy &dzNJ f QSEAAGSYOS SG tS8a LIGK2t23A84 RS

A Participation a des congres ciblés de professionnels de la sartiépatologie (GFHGNP,
CREGG, EASL, SFMPP, ANGH, AFEF, etc.)

A Renforcement du catalogue de formations et bibliothéque numérique a visée pédagogique,
I SO YA&S Sy fA3yS NBIdzZ ASNB RQSELR&SE a0ASyi
Participation da Journée Internationale des Maladies Rares 2021 sur les réseaux sociaux avec

A Diffusion des éléments de communication maladies rares

Reconduction et renforcement du partenariat Filfoie/DigH@cktion

A tFENIAOALI GAZY LFdz | O] WA E R DR LI A/ YSi N Y

A tF NOAOALI GA29022 f QSRAGAZ2Y HAHM

A Soutien a la communication du DigH@cktion sur les réseaux dédiés de la filiére, et incitation des
Faa20AFdA2ya Si LINRPFSaairzyySta RS algta@S CAf T3
alf I RASa wlkNB&-2022dzN) f QSRAGAZ2Y HAHM

0 Renforcement de la communication au sein de la filiere et entre les filieres
wSyO2y(iNBa | dz aSAy RS fI FAE{ASNB Si | SO RQI dzi NBa
A Organisation des Journées Annuelles Maladies Rares du Foie 2021 saceaties de
référence: Atrésie des Voies Biliaires et Cholestases Génétiques (Hopital Bicétie), AP
Maladies Inflammatoires des Voies Biliaires et HépatiteslAutmnes (Hbpital Sai#ntoine,
ARHP), et Maladies Vasculaires du Foie (Hopital BeaAiiP)
A tFNOGAOALI GA2Y Fdz / 2YAGS 9RAG2NRALFE AYyGSNFALASN
des actions de communications communes aux 23 FSMR
A tF NOAOALI GA2Y |dz INRdzZLIS RS GNI G Afsmr&xrdeNI € QS¢t |
destinaton des professionnels de santé et travail sur la partigvé» du site, réservé aux
membres des filiéres, ou est mis en ligne le Kit du Nouvel Arrivant.

A Acton7.3Y CIF OAft AGSNI £ QF O08 &A(ETP).f QSRAzOF A2y (KSNI LISdzi A lj dzS
i Recensement des programmes Bd R filiere
Mise a jour en continu du recensement des ETP de la filiere Filfoie auprés des centres

U /2y GAydzdzY Rdz INBdzLIS RS GNIF @I Af 9¢t | dz &SAYy RS ft
Objectifs du GT en 2021
A Recenser les besoies termes deplateforme eETP,
A Rencontrer et choisir la plateformeETP.

U Contractualisation avec la plateform&&P STIMULAB.



0 Soutien et accompagnement méthodologique des centres sur leurs projets ETP

Suivi des projets lauréats de 2019 et 202flse en relation aux@U9 t = NB {2 dzZNJ RQSELISNA Sy
O02YYdzyAOFGA2y RS O22NR2yySS&a RS LINBadGhkarANBa RQOt¢
I 2YYdzyAOF GA2Y +dzE OSy(iNBa RS& yauzoSI| dzE OF f SYRNA SN
Respect des dates et envoi des dossiers a la DGOS

A Des référetiels decompétencesa acquérir et des enquétes de besoins des programmes ETP

fl dzNBFG RS tQ!!l't HAaHAND
A Des preuves de dépotfaQ !IRBfa LINRPINI YYS& 9¢t fFdz2NBIFG RS f Q!

A Action 7.4: Mobiliser les dispositifs de coordination de la prise en charge (RABS).

U Soutien et accompagnement méthodologique des centres sur leurs projets PNDS
1 002YLI 3ySYSyid RSa SljdzAlLlSa RS NBRIOGAZ2Y €I dz2NBI (S35
méthodologie HAS.
Réalisation des argumentaires scientifiques des PBB&iICHAI.
I 2YYdzyAOF GA2Y +dzE OSy(iNBa RS& yauzoSI| dzE OF f SYRNA SN
Publication en 2021 des PND®™Madadie Vasculaire Por@inusoidale (MVP$) «Hépatite Aute
Immune (HAI» et «Cholangite Biliaire Primitive (CBP)

U  Transition
SuvidusouD¢ RSRAS Fdz LINP2SGi RS YAaS Sy LIXIOS RQdzyS o
filiere Filfoie (action plébiscitée en priorité N°1 par le GT TransHborgttente du recrutement du data
manager pour pouvoir avancer sur cette thémadi
Participation au GT Transition en interfiliére et au gpaspe de travail lié a la mise en place de journée
transition interfiliere (initiative Fimatho).

0 Procédure de recours ALD
t NBaSyidlidAazy £ f1 /b!a RQdzyS Oandysa avecidiscisgionR€@ SE S Y LJ
pistes de solution en élaboration.
aldasS Sy LI I OS RQdzyS v 2erz@6f f BunignNiB traydil par téseAwafinR S G NJ
RQStF02NBN) RSa R20dzySyida LINRPLINB& | dzE 0 Srdseauya RS C
MVF a eu lieu.
2022: prévoir réunion avec le groupe MIVBH, continuer la rédaction des documents et organiser une
réunion de présentation a la CNAM.
Seulement 2 réunions ont eu lieu en 2021, la situation 2021 au sein de la filiere (congé matkrnité
OKSTFTS RS LINRB2Si Si az2y RSLI NI-bySecet® acion.RQlF Yy SS0O |

U Autres actions médiesociales de coordination de la prise en charge
Participation au GT médiamcial en interfiliere

U Cartes urgence
Impression et diffsion des cartes existantes aux centres du réseau et associations de patients (en
continu).



A Action 9.3 : Développer les formations continues dans le domaine des maladies rares.
Consolidation des connaissances des professionnels de santé et autres.

U0 Renforcement du catalogue de formations et bibliothéque numérique a visée pédagogique
Actualisation réguliere du catalogue (en continu)

Sollicitation des sociétés savantes nationales et internationales pour récupérer des topos et
SYNBIAAGNBYSyita RS 6SoAYylFANBa RQAYGSNBG adzNJ f Sa
numeéricue

U Organisation des Journées Annuelles Maladies Rares du Foie 2021

0 Gestion du Comité pédagogique au sein de la filiere
ObjectifsY | OO02Y LI Iy SNJ f S& RSdzE LINR2S
adestination des hépatgastroSy 1t SNR f 2 3dz2S&8 RS OAf €
Rares du foie)

o ¢
-
[
W O

i Projet de MOOC a destination des hémgstraentérologues de villes
A Début du travail sur les documents de base de la formation, par bindme
A Elaboration du plan du ®OC et choix des différents sujets & aborder
A aAadsS Sy O02YYdzy LI NI S LINBadldaGrANS SG LINRLRAaAG

i JournéeMaladiesRares du foie en région
Soutien logistique et financier a I'organisation d'une journée Maladies Rares du foie a Giyajiose déroulée
en 2020 mais reportée & 2021. Le format 100% digital a été privilégié.
A Action 9.4 : Encourager les formations mixtes professionnels/malades/entourage
Renforcement des connaissances des patients et des familles.

U ParticipatonauGX Yy G SNFAf ASNB adzNJ £ YA &fper8y LI | OS RQdzyS ¥

A Action 10.1: Attribuer des missions complémentaires aux FSMR par rapport & leurs missions actuelles.
o ActionsRS fI C{aw O2M&®SNYI yi{ f QhdziNB
U Mobiliser les dispositifs de coordination de la prise en charge
A {dAGA SO &a2dziASy t tQStFo62NrdiA2y Rdz LINPINI YYS
A Reversement par convention interhospitaliére du financement DGOS alloué pour le
progamme9 ¢t 6fS // aw RS DdzZt RSt 2dzLJ5 Fl Aal AG LI NI A
fléchage filiere)
o Implication de la FSMR dans les réseaux européens de référence (ex. Soutien de la filiere a des
OFYRARF(GdzZNBa |1 Ot NBIA&AGNBa 9wbXo

U Faciliterlelienentt S& OSy (i NBaxz €S
A RecensemenRSa AYyAGALFGADS
tAches ERN
- tNRBLRAaAAGAZ2Y RQdzyS az2ftdziaizy | R2LIISS Sy 002
des rapports (dpuis adoption, 6/6 rapports soumis dans les temps par les CRMR Filfoie

aaz2
LJ2 & a

AlLGA2Y A
0fSa RS

QX

a
a
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RS LI GASyz:
f QSljdzA LIS R



£t £Q9wbX SO LINRLRaAAGAZ2YyA RQFYSEAZ2NI GA2Yy
maladies)

A PrésenclRS f QS dzA LIS TAL A8 MR 2(dONKE NnRRE NB@ywh2 a3 RSY §
a Hambourg le 3 et 4 septembre 2021

A Transmissiodes actualités Europe lors de chaque Comité Directeur

A Relaiglesdemandes ERN auprés des acteurs Filfoie

A Soutienaux acteurs Filfoie pour la finalisation des procédures réglementaires visées a la

participaton aux registres européens

Participation au nom des centres au CEF 2020
wSLl2yasS RS fF FAf AGoNdcting Europe Halilydu nam dedNt®ie SRMR
coordonnateursiu réseau
Obijectifs du projet amélioration de la collecte et le mamiing de données, mise en place de
recommandations et harmonisation des pratiques au sein des centres ERN
TrésbonneNB OSLIiA2y RS fF LI NI RSa OSyiNBa RQsiNB NBL
initiatives francaises comme le remplissage BNO&Raintien a jour des thésaurus et le projet sur
f QSNNF yOSKAYLI 84S RAIF3Iy2aiGAldzSa

A Début du projet repoussé en janvier 2022

¢CNF @ Af RQFRILIWGFGAZ2Y SG (NI RdAzOGA2Y RQdzyS 0 NRB OKdzNE
I 22NRAYFGA2Y RSa SOKVYER=ZISE wSw (i QB2 NRDYWS (WS daNd & dzNJ €
FNI yoelAd RQdzyS ONBOKdIZNB LI GASyGa& adzNJ € tCL/

wSt SOGdzNE RS I GNIRdzOGA2y Fdzi2YlF GAljdzS F2dz2NYVAS L
CRMR, pour revue par les membres du CoDir dédié

Soutien administratif @néthodologique aux HcP candidats

SuiviadministratifRS& | Ot OFyRARFIGa t fQ9wbX I @3SO NBflyOoSa |
des candidatures. Au cours du 2021, nomination de deux nouveaux Centres Full Membets/@GiCL

et Paul Brousse) et deux nouveaux Collaborative Partners (CHU de Caen et CHRU de Tours) parmi les
centres FILFOIE

Implication des centres Filfoie dans le logiciel de RCP européen CPMS
Participation forte des CRMR francais aux panels ERN

Implication des centres Filfoieyela f I LI NI AOALI GA2y | dzE : Maadidsy I NBE 2 |
vasculaires porto sinusoidales, Hépatite Autoimmune, Fistules porto systémiques congénitales etc.)



i

Renforcement de la place des associations de patients dans la filiere

Représentation des associations de patients dans chacun des groupes de travail créés dans la filiere et
dans les cellules décisionnelles (COPIL et CODIR).

Renforcemendes réunions annuellesl¢en aux associatiomsavec les 4 associations de patients de la
FAEASNE | @SO fF YAAS Sy LXFOS RQdzy NRBGKYS 0O0Al yydzS
Participation aux événements des associations (Mois Jaune, Course des Héros, etc.)

Organisaion R Q &zik de thése Prix Filfoie 2021 destiné a récompenser des travaux de Master 2 ou de
thése sur un théme de médecine, de sciences ou de biologie, dans le périmétre des maladies rares du foie
de la Filiere FILFOIE.
5ATFdzaA2yY Rdz t NAE CAfF2AS RIya tS§ Oméedihsgyant RS f QS|
obtenu un dipldme de Master 2 ou de thése de médecine, de sciences ou de biologie sur les thématiques
des maladies rares du foie de la Filiere FILFQME,@2 dzZN& RS f QI yySS OAGAt S HnH
nnnedo
Revuedesdossiers candidats par un jury constitué des membres du Comité Scientifique et de Pilotage
de la filiere
Sélectiorde 4 lauréats
- Marie LAZARETH Y 1 SNE G RS f QS fulégparéi@stographi«igdulsianieliedzS Y S 3
dzft GNJ} 82y 2NB OCAONR{OFyn0 LIRdzNJ £tS RAI3Iy2aGA0
sinusoidale avec hypertension portale
- Juliette PAILLETE lien entre autammunité et immunosurveillance des cancers dans le cas
des cholangites et du cholangéarcinome
- Pierre Antoine SOREEtude PPAROGAtudeRS t QST¥SG RS I O2YO0AY !l ;
Obéticholique et Fibrates dans le traitement de la cholangite biliaire primitive avec réponse
Ay adzFFA Al yi Shérapies d@Bipne/ Sid | dzE
- Alice TIRETT QSOK2 3INI LIKA S O N&hdosdppigSe utile deng la frédicthorS Yy LINS
RS @FNAOS& t KIldzi NRaldzS RS &l A3ySySyid OKSI
opérée. Etude prospective sur 70 patients

I 22NRAYIFGA2Y RS&a FOGA2ya RS NBOKSNODKS t fQSOKSttS vy

U Veille des appels a projets et des bourses

i

Veille nationale, européenne et internationale des appels a projets du périmétre des maladies de la
filiere

Identification de nouvéds structures diffusant des appels a projets Maladies Rares
arhasS Sy ftASy RSa I OGSdNBE RS fI FAE{ASNE SO R

Sa
RS I NBOKSNOKS: Oftdzom th/ RS tF C2yRFGAZ2Y al fl

RA

'ARS t fQSigleNIRE2K2FB8AENA RSY NBLRYyAaS t RSa I LIS
Soutien méthodologique et administratif au dossier DIVA (projet de migration de base de données
locale du CRMIVB et ouverture en multicentrique)
SiZA A Rdz R2aaASN) 02y OSNY Icgnsentén@@ hdrndogisdlpaui &udes R Q dzy
SdzNR LISSyySa Si ylrairzyltSaz Sy tASy @S0 fQ! w/ Si



U Information et communication sur les actions recherche
Recensement national des laboratoires de recherche, des projets de recherche précliniques, des
registres, 2 K2 NJiSa S SaalAra Of AyAljdzSa RSRAS& | dzE Yl
AYF2NXIGAZ2ya Sald RAaLRYAOES adaNJ S aaidsS 6So6 RS ¢
Veille bibliographique trimestrielle envoyée aux membres de la filiere (articles eesaht réseau)

U wSFEfA&lIGA2Y RQdzy odzf SGAY RS NBOKSNOKS aSySaidNRmSt
Diffusion du bulletin de recherche cliniquein 2021
Préparation du bulletin de recherche Haérie Spécial Actions Recherche 2021

U Appuirégional aux études cliniques sans promateustriel
Sélection des projets soutenus par la filiere en Comité Scientifique
Aide des ARC/TEC recrutés pour la mission de recueil des données BNDMR aux études cliniques
sélectionnées (pk ONB Sy Ay 3z NBOdzSAt RS R2yySSaxo

A ENVIE

APIS

RaDiC&COLPAC

DERALPHA

Evolution aprés chirurgie abdominale chez les patients atteints de cavernome porte

LOCAPORT

TRANSVAS

9w 9wX
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U hNBIFIYyA&alr A2y RQdzyS W2dz2NYySS wSOKSNOKS RS fF FAEASN
A Mise en place et tenue de la premiére Journée recherche de la filiére FILFOtEt@biet
Hnum t fQLyaidAddzi La!'DLb9 t tFINR&SE F@SO f Q:
fondamentale, translationnelle et préclinique autour des maladies rares diP#otecipation
ROQAYGSNBSylydia RS fF FTA{ASNB O6YSRSOAyazr OKSND
Si RQAYGSNBSYylLyia SEGSNYySa ol OGS dzNELEEMNI y cel A &
Fondation Maladies Rares, Staps dédiées a la thérapignique-L y i SNIBSY A2y RQdzy
international).
A hNBIFIYyA&l GA2Yy RQdzy t NAE O2YYdzyAOlIGAzy 2SdzySa C
remise des prix au cours de la journée recherche.
Sélection de deux lauréats
- Elodie MAREUXCorrection indA G N2 RS fI T2y O0dAiz2y RS @I N
molécules potentiatrices : une thérapie ciblée pour la PFIC2
- AnaisCARDOM y I f 2aS RS f QSYSNHSYyOS RSa feYvYLK2C(
FydAaasyS KSLI G20eiGF ANB -mminéa LINBYAOS& RS
Trés bons retours des instances de la filiere avec souhait de renouveler cette journée dans les années a venir.

+2ANJ LI NIAS FAES Rdz NI LI NI RQlFOGABAGSED



4- Communications régulieres a destination des patients et des aidants
U £SAftS RSa LWzt AOFriA2ya RS&a az20ASisSa al @+yisSa Si
19
U Partage des communicationsBtE O2 YY I yRI 1A2ya RSa a20ASisSa al gy
le site internet et les réseaux sociaux

5- Traitements et recherche

Recensement des registres nationaux et européens sur COVID et maladies rares du foie, avec anélixfe des e
proposés et dedl charge de travail requise.

[ FAEtASNB CL[ChL9 | OK2Aa&aA RS a2dziSyANJfS NBIAAGNDB ¢
dans les CRMR et CCMR les patients maladies rares du foie, de juin 2020 au 31 décembre 2021 (date de fin de
inclusions).



FILIERE FILNEMUS
Maladies rares neuromusculaires

Filnemus

Filiere Neuromusculaire
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Coordinateur: Pr Shahram ATTARIAN ; shahram.attarian{@aybr
Cheffe deprojet : Annamaria MOLON (jus@un janvier 2022) ; annamaria.molon@hbm.fr
Etablissement @ccueil : Assistance PubliquEopitaux de Marseille, 80 rue Brochietl 3005 Marseille

Site internet: http://www.filnemus.fr/

ORGANISATION

La filiereFILNEMUS@rganise autour @in organigrammepécifique comprenant un coordonnateur national (Pr

S. Attarian, PYWH service des maladies neuromusculaires et la SLA du CHU de La Timone, Marseille), un chef de
projet, deux chargées de mission, une secrétaire, un comité de gouvernance (comité deabanjliet des

organes de fonctionnement (comité de pilotage et commissions de travail). Entre 2020 et 2021 la Filiére a recruté
différents chargés de mission pour pouvoir avancer efficacement sur des projets phares. tis affiééés sur

les projets sivants : errance et impasse diagnostiquesnééue, essais thérapeutiques, observatoire des
traitements, organisation nationale et régionale des RCP, recherche, formation et un cthnjdistratif a
également été recruté.

Stratégie de suivi desctions: Afin daméliorer le suivi de toutes les actions pehtées dans le plan@(ction, la
Filere a mis en place un syshe de monitoring trimestriel qui gvoit un entretien tééphonique du chef de
projet avec les responsables@dtions et leurs éventuels chgés de mission pour pouvoir discuter de
I@Qvancement de@ction et des éventuels points de blocage. A la suite de cet entretien un compte rendu est
rédigé et envoyé a tous les participants. Un tableau de bord (Excel et Word) est remplégbariseguierement

afin d@voir une visibilité su@vancement progressif des actions.

Comité de pilotage il est composé du coordinateur de laéfii, de sept nrédecins experts dans le domaine des
maladies neuromusculaires (MNM) adulte et enfant, de la chddfprojet, de deux chargées de mission et de la
secrétaire. Il se réunit une fois par semaine pour discutei@taualité, des besoins de la Filiere, répondre aux
demandes des membres de la &, suivre les actions en cours et accompagner leur réaisatssurer la
gestion du budget de la Fite en concertation avec les représentants @aliministration hospitaliere deAR

HM en charge de cette missioQuarante réunionnt été organisés en 2021.

Comité de coordination il est composé du comitde pilotage, des responsables des six Centres de coordination
Maladies Rares (CRMR), des responsables des neuf commissions de travail et des responsables des associations
de patients (AFMIdéthon, AFNP, AMMi, CMHrance, Association Freaise contre ®mylose, Familles SMA

France (FSMA), Association Francophone des Glycogénoses (A.F.G.), LAMA2 France). Les réunions sont
organisées sous forme de visioconférence du fait de la dispersion géographique des membres du comité. Elles
sont destinées informer et adiscuter de ®rientation globale de la Fiie, de @vancement des actions de la

Filiere et des travaux de chacune des commissions de travail, identifier les obstacles, faciliter et promouvoir des
FOGA2ya RS f QSil ofdctoa & dubudget. ChyglelréuhionRadibjet #Dh gbmpRerendu

écrit diffusé aux membres dudit comitéroisréunionsont été organisés en 2021.

Commissions de travail9 commissionsle travail thématiques ont été identifiées afin de garabtiQ I @ y OS Y Sy (i
des27 actionsde la Filiere


http://www.filnemus.fr/

PERIMETRE

La Fikre de Sard Maladies Rares (FSMR) FILNEMUS edigedéa la prise en chargedes maladies
neuromusculaires (MNM). Bs de300 formes différentes de MNMont réertoriéesa ce jour. N point de

vue anatomoclinique, celled vont des affections du muscle (dystrophies musculaires, myopathies congénitales,
myopathies métaboliquesmyopathies inflammatoires, canalopathies musculaires, etc.), aux maladies de la
jonction neuromusculaire (myasthénie et syndromes myasthéniques), aux maladies rares du nerf périphérique
(neuropathies amylinles familiales, neuropathies dysimmunitaires ramesladie de Charcéatlarie-Tooth, etc.)

et a certaines maladies du motoneurone (amyotrophies spinalediéires SMN). Il até convenu avec la
Filere FILSLAN que les amyotrophies spinales liéeseaa §MN,étaient dans le champ ®@xpertise de
FILNEMUSLes pathologies mitochondriales ont une expression multisystémique mais le plus souvent
prédominante sur le sy8me neuromusculaire. DepuiQhnée 2015, les deux CRMR prenant en charge ces
maladies ont rejoint la Fdie FILNEMUS.

Les MNM, prises darsur ensemble et incluant les pathologies mitochondriales, so¥d trombreuses et leur
prévalence cumwde importante. A ce jour, on compte en France eri®e000 et 60.000 personnes atteintes de
pathologies neuromusculaires.

Dans un contexte eurogd, laFiliere FILNEMUS fait partie du réseau eurepée Eférence «ERN EurdNMD»

qui a éé labellig¢ officiellement en janvier 2017. Ce réseau inclut les pathologies du motoneurone, du nerf
périphérique, de la jonction neuromusculaire, du muscle et de laochidndrie. Dix CRMR et/ou
regroupements/consortium appartenanm la Fili#ge FILNEMUS sont labellisés : CHU -Bdi@triere, CHU

Bicdre, CHU RaymonRoincaré, CHU de La Timone, CHU de Limoges, CHU de Nice, CHU de Nantes, CHU de
SaintEtienne, CHU de Bagdux et CHU de Strasbourg. La coordinatiorERN est bagsa [Ihstitut de Myologie

aParis.

COMPOSITION

La Fikre FILNEMUS a pour vocation de coordonner, faciliter et favoriser les interactions professionnelles entre
les différents acteurs des MNM :

4 6 centres de référence 4 29 laboratoires de génétique 4 8associationsle patients
coordonnateurs moléculaire

4 26 centres de référence 4 44 laboratoiresde recherche(82 4 Despartenairesmédicasociaux
constitutifs équipesderecherche)

4 38centresde compétences 4 8sociétéssavantes 4 Despartenairesinstitutionnels
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ACTIONS ISSUES DU PNMRS3 REALISEES PAR

LA FILIERE FILNEMUS EN 2021

L QGA2Y MPH Y { GNHZOGdzZNBNJ ft Q2FFNB RS RAFIy28GA0 3ISYySiAl
I SO y2ilYYSy(d f QI LJIJz2 RS t Q! 3ISy0S RS fI .A2YSRSOAYS

En 2021, La Félie Filnemus dinaliséun annuaire des laboratoires de recherch@st un annuaire répertoriant

les équipes de recherche travaillant sur les MNM en Frgmemettant de conndre les acteurs scientifiques et

leurs compétences afin de favoriser I'émergence de projets communs. C'est une base de données évolutive,
ergonomique qui va permettré chaque équipe de renseigner en ligne sesc&iéés, expertises, odéles
RQSGdzRS o6 OSft f dzf I ANBk | yAYIl dzElésEt/onla cadelinteradtive &t fadposstodité 5 O K S NI
recherche par motglés, communs ave@hnuaire des formations. Une preéné version de@nnuaire a & mis

en ligne Lien), sur la base de la misgour effectuée courant 2020 et 2021. Un caoble quali# (correction de

fautes de frappe, de liens non fonctionnels etc), la mise en product@mednterfacepermettant deffectuer

les inscriptions en ligne, les misgfour des laboratoires et des équipes @riplémentation de recherche par

code orphanet sont en cours.

De plus, plusieurs groupes de travail (GT) dit @éés tels que le§ST de géétique (Dr Mireille Cossd),
d@mmunologie (Dr Delmont) d@magerie (Dr Cintas, Pr Carlier) efdectromyographie(Pr Peréon). Un travalil
sur armonisation des examen<iB&M de recherchea été fait (Dr Bendahan). Ces GT se réunissent plusieurs
fois par an. D@lus des réunions de formations dans ces domaines sont proposées aux centres.

Enfin, les appels a projets (AAP) proposés en 2021 pardie [itit permis de finance® projetsafin de faire
progresser les actions de la Filioé partie Recherche).

Ach 2y M®Po Y S5STAYANI S 2NHIFIyAaSNI £ QFr00sa | dzE LI IFGST2N
«5SFAYANI SG YSGGNB Sy LI I OS dzy RAALRAAGATF RQlI 00s8a Sy
RAIFIIy28GA0 RSa Yl I Rl Beurdd dsBedlarSeysurdairisedddrdde geliréumdictzNde
O2yOSNI I GA2Yy LI dINARAAOALIX AYIFANS o6w/to RQFY2y(d SiG RQ
directement les CRMR et les laboratoires de génétique molécwaire.

Aux 3 préindications existantes de la Filiere FilnemwMaladies Mitochondriales » (Dr Cécile Rouzier, Pr
Vincent Procaccio), Mypotonies néonatales périphériques suspectes de MNM » (Dr Mireille Cossée, Dr Claude
Cances) et #yopathies non étiquetéespres résultat négatif des panels thématiques correspondant®r
France Leturcq, Dr Tanya Stojkovig),nouveau projet de préindicatiomtitulé « Neuropathies périphériques
héréditaires» (Dr Nathalie Bonello, Pr Shahram Attarian ) a été soumis ene2Gtepté début 2022.

Progressivementgrace aun travail collaboratif entre cliniciens, géticiens et les plateformes, un équilibre
fonctionnel sembléd Q S i:F 6 f A NJ
1 RCP amont et aval (outil ROFIM)
T 9y@2ArAa RQSOKIyYyGAft 2yaRQldaR ALADresy@Ta)NNSS 8S 6 SO f QF AR
1 Interprétation des résultats par des biologistes des plateformes et des biologistes externes (conventions
établies entre les plateformes et les CHU concernés, formation des biologistes sur les différents
logiciels).
Ceci gpermis une montée en puissance des analyses sur les platefor@res i quelques points restent a étre
amdiorés (notamment le nombre@hterprétateurs sur la plateforme Auragen).

At LYy OKAFTFNB RSa 202 ST2NNXNSa {¢1 5 62dzalj dzQt


https://www.filnemus.fr/carte-interactive/les-laboratoires

Préindication Maladies Hypotonies Myopathies  non
mitochondriales néonatales étiquetées

Dossiergprésentésen RCP 176 37 115

Dossiersralidésen RCP 90 32 87

Echantillonsenvoyésaux plateformes 87 30 84

Echantillonsséquencés 63 24 56

Résultats 18 8 11

Perspectives

1 Augmenter le nombre @hterprétateurs sur les plateformesconventions pour les interprétateurs
externes et formation aux logiciel€ahalyse pour permettre un rendu de résultats plus cansnt.

1 Mener une réflexion concertée entigiologistes des laboratoires, de SEQOIA et Auragen, et cliniciens,
dz2dza f QS3IARS @chtifie hed firgiss ErtmirSexistahta pour R prescription@alyse des
données de sguencage de génome. Le fruit de ces réflexions sera partagé asembrdonnateurs du
Plan, les autres Félies et ANPGM (Association Nationale des Praticiens deétBfie Moléculaire).

De plus, la Fére Filnemus esgroupe piloteaupres des plateformes poua mise en place @ne stratégie de
RNAseqlLe CReflX éa Filere étudient la faisabilitéd@mplémentation doutils bicinformatiques déliés pour
inclure MMentification des variants @pissage apartir de données RNS&eq pour les préndications

« myopathies non étiquetées ags ré&sultat négatif des panelsiématiques correspondantset « hypotonies
néonatales griphériques suspectes de MNM LQt8pe 1 a dja &¢é réaliste avec®nvoi d@chantillons @RN
contrbles de patients possédant des mutations iden&fié22 échantillons au total ont # envoyés alCEA,
aprés une phase de purification, ils sont en cours dguedcage. Ceci va permettre de faire une analyse
comparative ¢benchmarking) des différents outils afin@méliorer les pipelines existants. Les laboratoires de
Filnemus sont activemenmpliqués dans cette analyse comparative, a@agdlication des bioingénieurs des
différents laboratoires implique [ @& fe 2 sera de faire une analyse couplée de données dergé_RNAseq

a partir de tissu musculaire de patients (notamment patientsénézygotes pour des variants dans deéngs
connus poukétre impliqués dans des pathologies autosomiques récessives).

Actions en génétique 2021harmonisation nationale du diagnostic moléculaire

1 Finalisation dé@omogénéisation nationale du diagnosticnoléculaire: les listes de gnes des panels
et la strat@gie de diagnostic métulaire des pathologies de typesneuropathies périphériques
héréditaires» ont été publiées en février 2022 (Benquey, Pion et al., Genes 2022, 13, 318).

1 Filnemus est projepilote pour le projet de recodage des indications de diagnostic moléculaire
desFilieres maladies raregour les bilans @ctivités a Agence de la Biomédecine. Un travail de
recodage des indications atéé réalis¢ pour les indications concernant les myopathies, les
mitochondriopathies et est en cours de réalisation pour les neuropathies.

1 Description clinique et gétique dnecohorte de 400 patients testés par ggengage haut débit dans
les laboratoires du réseaMITODIAG : recensement des variants paéneg dans deseges nuctaires,
article en cours de rédaction pour soumission dans Annals of Neurology.

1 Scoring de@ctionnabilité des gnesdes listes Filnemusarticle finalisé pour soumission début 2022
Journal of Neurology, Neurosurgery and Psychiatry.

9 Cocoordination du consortium Titine pluridisciplinair€2 réunions/an- Lien avec la commission
recherche avec G. Bonne).

I Communication présentation par affiche du projet sur leérges actionnablea IESHG du 28 au 31 aout
2021 etala WMS du 22 au 24 septembre 2021. Présentation des avancées du PFMG au seireae la Fili
Filnemus da journée Filnemus le 17 démbre 2021.



Perspectives :

Poursuivre les actions@bmogénéisation nationale duliagnostic moléculaire misea jour des listes de dnes

des panels de NGS pour les myopathies. Une revue des listes ClinGen, Panelapp et GeneCC va @gouiettre d

les gnes identifiés comme responsables de myopathies degiisdie de Krahn et al,UE J Hum Genet 2018.

Une valorisation sous forme de lettre est prévue (idéalement dans Eur J Hum Genet) pour réactualiser la liste de
génes Filnemus.

Action 1.4 : Mettre en place un observatoire du diagnostic.
«Les FSMR contribueront a la mise en plieEees observatoires du diagnostic qui se déploieront au sein des
comités multidisciplinaires de chaque FSMR.

9y HAHmMI | @SO tF FAYFrtAardAz2y RS al LKFAS LAt2G§S Si f

la Filiére Filnemus a contink€S FF ANX RS OSGGS FOGA2Y &1 LINA2NAGISO® [ Q
paragraphe action 1.7.

Action 1.5 : Organiser et systématiser les réunions de concertation pluridisciplinaires.
583Aa0NALIIAZ2Y RS f Q2NHI yA & coderfagon Bulidis@plinaisé 2 (RGPNdrtéBsdar MBS dzy A 2
C{aw T ;fSYSytada RSAONALIIATA RQdzy | O08a SldAdGlroftS £

CFOS t fQAYLERNIFIYOS RS fQlIOGAGAGS w/t RS fIF CAtASNB:
F FAY RQI ahisataNBdiktighieigsMBmbreuses RCP ainsi que la gestion du calendrier sur le site web de
Filnemus.
5S06dzi WwnumI fF CAfASNB CL[b9a!{ O22NR2YyYylIAG y w/t3z 2N
1 6 RCP régionales de piédication
1 2 RCP nationales
Pou permettre la mise en place de nouvelles RCP, une transition de la plateforme SARA vers ROFIM a débuté en
FSONASNI Hnum LiadNEnpDadlakekshgu8ealds RCPEy bont pfagressivement été déployées tout
dz £f2y3 RS tQlyysSSo
Fin 2021 on pouvait ainsi dénombrer :
1 12 RCP régionales dont 10 RCP deipdécation
1 5 RCP nationales
Pour 2021, cela représentd séancesi Sy dzSa a dzNJ f Q2 dzii A f diseubsiorLde 39S dossled.| y i LIS N
l'dz RSNYASNI GNRAYSAGNE HnaHwmIOstaBceNRrimkiy S YSy adzSt SilF Al RC
ldz O2dzNE RS fQlyysSSy RSa OKFNIS&a 2yd SiS YraasSa Sy L
fonctionnement de chaque RCP de la Filiere. Fin 20@Ichartesétaient établies et consultables sur le site
internet de FILNEMUS.
9y LI NIXEts8fSx fF aAraylriGddz2NB RQSy3dl 3SySyia RS O2yTFARSy
systématisée. La signature de cet engagement se fait une unique fois par partidipant pour toutes les RCP
de la Filiére. En 202132 engagements de confidentialitént été signés.
9y HnHHI Af Sa0d RQ2 NBds nfielleR BCP hatiddhlds ¢tidd dewx RERYéghdaks’ISS RS
cours du premier semestre 2022.
Enfin, ledéveloppement des chartes sera poursuivi en collaboration avec les médecins coordonnateurs de
OKFljdz§ w/t LI2dzNJ £ 1jdzStfS dzyS OKIFNIS yQSaid LI & SyO2NB
O2y Ay dzSNRY (i RQs (iNB MNefuddisi LJ2 dzNJ LI NI AOALISNI SG RQs

 QGAZ2Yy mMdT Y [ 2YyFASNI FdzE / wawX | @SSO f Ql LILlJdzhk RS& C{aw
personnes en impasse diagnostique a partir de la BNDMR.

605STAYAGAZ2Y RUIFINDBDNBEA RS RSOA&A 2 urlekJ2atieNtd srfs didyioktis ge2 a4 G A O
chaque filiere).



«[ § NBSEIFYSYy RSa R2a4a4ASNBE RSa LISNE2YyYySa YItlIRSa Sai
connaissances et des technologies. Il permettra de réduire les pertes de chance en termes deharge €ih
est particulierement important au plan diagnostique
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Le projet pilote :

Le projetpilote $@st déroulé de septembre 202Djuin 2021.32 CRMR et 7 CCMfRt été impliqués dans ce
projet gréce aux recrutements d80 ARCs

Les objectifs de ce projet pilote pour les centres participants étaient de :
1 Traiter tous les dossiers de patients satiagnostic sur une période rétrospective de 2 a 3;ans
1 Compléter un recueil complémentaire parmi les 3 recueils disponibles (myopathie, mitochondrie,
neuropathie) permettant de préciser le phénotype, la sévérité de la pathologie et les examens effectué
L2 dzNJ £ Sa LI GASyGa az2dzFFNryd RQdzyS aba NINB alya R
1 Mettre a jour les statuts du diagnostic sur BaMaRa et de corriger les erreurs de codage.

En juin 202128519 dossierde patients ont & traités par les ARCs. Parmi dessiers, 119&rreurs de codage
ont étérepérées et corrigées et tous les statuts du diagnostic eéwérifiés et misajour. Au total,5358 dossiers
ont été retenusdans le cadre du projet et ont eu un recueil contplé

Grace aune coordination nationale de gerojet, tous les ARCs recrutés ontigéicié de formations (BaMaRa,

projet X). De plus, les réunions, les entretiens individuels ainsi que les échanges réguliers sur la plateforme de
communication professionnelle ont continué et ont permis un suivi liégalu projet et une homog#isation

de ce travail. @nsemble des documents creé&n 2020 (FAQ, homégisation, guide de codage) aéémisa

jour au fil de ®au. Et un onglet spécifiquece projet regroupant tous les documents et les informations la&es

ce projet a €& créé sur le site internet Filnemukién.

L@bjectif final desl5 000 dossierfraités a €€ atteint et dépassé et nous avons pesdluin 2022 émarrer la

phase de consolidation d®bservatoire.

Phase de consolidation :

Cette phase consista intégrer @nsemble des centres de la &ié et & réévaluer les dossiers de patients
possédant dgun recueil complémentaire afin de timiner S} y a eu une évolution de leur diagnostic ou prise
en charge. En 2021, plusieurs documents, questionnaires, et réuni@ferhations ont éé réalisés pour
informer la totalité des centres Rigmus de ce projet. Les recueils complémentaires datréndus accessibles
pour @nsemble des centres.

Depuis le démarrage de cette phase en 20P4 centres ont & financés, 16 conventions/avenants ontté
établis et 15 ARCs onté recrutéspour cette phase.

En déembre 2021881 dossiers ontté& traitésdont 231 nouveaux patients includans le projet 434 dossiers
ont été réévalués et 120 patients ont pu obtenir un diagnostic confirmeé

En 2022, suite aux recrutement@dRC e implication des centres Filnemus, tous les dossiers de la phase pilote
seront réévalués et les nouveaux patients des centres serorgriégélans le projet.

Autres actions

1 Analyse des résultatsDes analyses sur les résultats du projet pilote (>5068idos) ont & effectuées
en collaboration avec la BNDMR. Des analyses plus fines sur des groupes spécifiques de patients sont
en cours.

1 Projet interfiliere : Filnemus en collaboration avec la & Tetecou a pu animer ugroupe de travail
interfiliére dont le but &ait de partager notre expérience avec les autreefeidi. Deux ateliers sur le
théme du recrutement et des conventions av&ide de Filfoie ont# organisés. Une carte intéractive
destinée a faciliter le recrutement des ARCs entré-iéires aété créée.

1 Communication: Un rapportindiquant les résultats du projet pilote dé&envoyé a la DGOS en juillet.
Sept bulletins dnhformation sur Rvancée des travaux destination de ®nsemble des membres de
Filnemus, de la DGOS et dasdres Fikres ont éé rédigés. Un webinaire ainsi @n podcast ont &


https://www.filnemus.fr/recherche/projet-errance-et-impasse-diagnostiques

produit. Le projet a € présent lors duconges Rareen octobre 2021 (présentation orale +pester).
Enfin, en collaboration ave@FMTéléthon, les avancées du projet ont fa@lbjet dne publication
dans les Cahiers de Myologie

T Action 2.2 : Acdérer la mise en place de nouveaux dépistages néonataux

La Filiee FILNEMUS a mis en place en collaboration @&€&dMTéléthon un groupe de travail pluridisciplinaire
depuis 2019 composéle médecins de la Hiie, de gééticiens, de psychologues et deprésentants
d@ssociations de patient®eux sousgyroupes de travaike sont constitués @n délié al@amyotrophie spinale
(SMA),|Qutre ala Dystrophie Musculaire de Duchenne (DMD).

1 Le groupe SMA avait étudié en 2020 la faisabilité du diagnostic néonatal, en collaboration avec la DGOS,
fI 5D{Z fI 11{=2 £Q!'.a SG tSa ! w{ Qergais&rNgpoett ® 5 S dzE
pilote : la Région GranrHst sous la responsabilité du Pr Laugel et la Noudgjietaine sous la
NBaLRyalroAtAdS RSa 5N 9aLAt Sd tNI[FO02Y0S LI dzNJ dzy

En 2021, de nouveaux échanges ontieu hvec la Sodé Fran@ise de Dpistage Monatal, permettant une
FAYFfAAlIGA2Y Rdz LINRBude? 1@ #HoSrégBrientdirdz jugédeRedsblié adRiSistratigesent,
sera r@lis® en mars 2022 pour un passage en commission en avril 2022. Pfairecelusieurs échanges avec
les ARS et les réseauxrip@talités ont eu lieu, permettant ainsi de présenter le proje® thire adhéer les
maternités des deux régions concernées et deupérer les CVs nécessairasla constitution du dossier
réglementaire pour le CPP.

En parakle, un appel @ffres marché public a permi€dentification du prestataire qui fournira les kits de
RSLIAadGr3aIsSa RS fI {a! RIya-gfode idplidiaiBlesRBorafoie$de dzpiStage | A y a A
des deux régins et coordonné par la chargée de mission financée @&iM Téléthon aupés de la DRCI des

HUS de Strasbourg, a élabd@nsemble des pces constitutives nécessairaset appel @ffres. La dcision

finale a éé rendue publique en avril 2022.

Concernant le financement du projet, des avancées significatives t@ntédlistes. En effet, en plus des
financements obtenus aups de la DGOS, dARS Grand Est, de FILNEMUS e®déi@tTéléthon, des demandes
de financement aups des industriels dunédicament intées®s au projet se sont condigées par des

engagements écrits, rendant ainsi le projet viable finarenent.

Les perspectives pour le deawie semestre 2022 et le premier trimestre 2023 sont le lancement opérationnel
RS f QS { detBresSnélusibrs de nbdMdags. Une analyse intermédiaire seraliéée au bout @n an,
permettant btention de résultats préliminaires et peétre |I@uverture précoce du Distage Nonatal de la
SMAA d@utres régions.

1 Le groupe DMD avait initine2020 un travail sur la définition des seuilsatiée kinase, éfinition du
panel de gnes, idée de construire un projet pilote die-France.

En 2021 et 2022, des réunions ont perm@wancer sur @tat des lieux du dépistage agatal DMDa
Idhternational.

Des réunions avec des laboratoires de dépistages ont permis par ailleurs de préciser les modalités techniques
possibles pour ce DNN DMD : un test biochimique en prenintention (test de dosage de la créatine kinase
musculaire est désormsidisponible, validé par la FDA et reconnu @MIA) puis un sfuencage du gne de la
dystrophine comme confirmation.



Aussi, il pourraiétre envisagé de lancer un projet pilote basé sur ce test biochimique (dosage des CKM) en
premiere intention, suivi @n £quencage de la dystrophine et, pour les patients ne présentant pas de mutation
dans la dystrophine@ption d@n panel de gnes impliqués dans les pathologies neuromusculaires.

Les perspectives pour le deawie semestre 2022 et le premier trimesti2023 sont de travailler sur la
détermination des bgéfices q@pporterait un dépistage néonatal et sur la constitution des preuves. Certaines
dimensions pourraienétre approfondies via des groupes de travait@s (incluant représentants de patients,
professionnels de sank ) oU des études pilotes si nécessaires.

Action3.1: Déploiement de la BNDMR dans les CRMR/CRC/CCMR en lien avec les sy®t@meg F 2 NXY | G A 2y
hospitaliers.

- Recensement des maladies et identification des patients

- Intégration du set de données minimum maladies rares

- Formation a la saisie de données

-1 A4dzNBNJ f QAYGSNFI OS OSyiNBa k .b5aw

- Harmonisation des pratiques de codag

Deux établissements supplémentaires onté&déployéso £ S / waw SiG S //aw RQ! yaISNAR S
et ont rejoint les 67 centres Filnemus possédant BaMaRa. Pour les centres dépiog621, la Féie a : i) mis
ajour la liste des personnedéployées, ii) fait le lien entre la BNDMR et les centres concer@midi et la
gestion des queries Cemara, iii) inforraé formé les centres sur@genda de dploiement, les procédures
danscriptions, les aspects réglementaires et sur le fonctionnersetimportance du remplissage de BaMaRa.
En lien avec la BNDMR, un suivi et des formations-gégtoiement ont éé proposé a nsemble des centres
déja déployes.

Un recensement des pralshes de codage permettant la miagour des guides de codag@nemus est en cours.
Gré&ce au projet pilote errance et impasse diagnostiquedalax de remplissage de BaMaRa a fortement
augmenté. De plus, desaudits aupes des centreont éé réalisés afin @omogenéiser le remplissage de
BaMaRa, de corriger les erreurs de codage et de compléter le remplissage des dossiers.

Enfin,un webinaire de formatiorBamaRaRS&a i Ay S t f QSyasSyot S RSa dziAf Aal GSdz

Au sein de la Filiere Filnemus,0 Q $a30bdmmissionessaisthérapeutiques(ET)qui coordonnentles actions
relativesaf Q KU EISNMR3.

l QGA2Yy nom Y ! GAftAASNI RS Floe2y LXdza aeadsSyldAaldzsS S
RQFOOSt SNENJ f QSYNBS3IAAGNBYSyli RS& YSRAOIFIYSydGa SiG RSa |
¢CNI GFAE | SO tSa |aa20AFdA2yas BusLpbdNdystématiquendest Ml (2 A NB ¢

LINE OS&aadza RQS@lItdzZ GA2Yy RQlIY2yd RS tF 1! {®

Le travail effectué par la CommissiorETdepuissamiseen placea été tel quef Q! bef la Commissionde
Transparencele la HASreconnaissentiésormaissonstatut R Q S EdalIsdomainedesMNM. Decefait, de
plus en plus de laboratoires pharmaceutiquesjui souhaitentdéposeraupresde ces autorités de santé des
demandeR Q| dzii 2 RR B Précbddpy/é- ou postAMM ou unedemandeR Q | ©dbnpassionnesollicitent
f Q ld&ddFdierequantau« ProtocoleR Q! G A fThédpeitijuBey/RecueidesDonnées> (PUTRD).

[ 2 N&R ljatzmataye pharmaceutiquesollicitela CommissiorETpour avoir sonavis,le PUFRDest envoyéaux
expertsde laCommissiorETafin R Q s révis&puisil estdiscutéen réunion et desmodificationssontproposées.
Un compterendu récapitulantles commentaireset suggestionsalors discutésest envoyéau laboratoire. Ce
courrierofficiel estsignéparle Coordonnateurde la Filiéreet lesnomsdesmédecinsayantparticipéalarévision



du PUTRDy sontlistés.Uneréponseest rendueau laboratoirepharmaceutiquedansles septjours qui suivent
laréunion.
UnPUTRDa été réviséen 2021; quatre autresrévisionssont prévuespour le premiertrimestre 2022.

Action 4.2 : Créer un observatoire des traitements placé au sein des comités consultatifs multidisciplinaires

RQS @I f(gaivéraagey bureau/copil) dans chaque filiere de santé maladies rares.

wSdzy AN RS& AYyT2NXNIGA2ya S RAZASYAYLGA2Yy &dNJ f Sa

En2020,la commissionETavait commencéa travailler, en collaborationavecl AFMTIShon, sur la miseen
place d@n observatoiredes médicamentsprescritshors AMM dansles MNM rares. Une premiére liste de
moléculesavaitété obtenue.

Lesinformationsqui avaientété recensée®nt été transposéesiansle fichier Excetransmisparla DGOSorsde
I@nvoide la note ddhformation N°DGS/PP2/DG0S/2021/166 20 mai 2021 relative a la mise en placed@n
observatoiredestraitementsau seinde chaqueFSMR.

Afin de poursuivrecetravail :
1 Unechargéede missiona été recrutéea 0,5 ETRen novembre2021afin de coordonnerdamiseenplace
desactions4.2et 4.4,
1 Laliste desmédicamentsprescritshors AMM dansles MNM raresest en coursde complétionet la
Filierea établileplanR Q | Gstiivatpburt QI YRS S
- Compléter la liste des molécules prescrites hors AMM en se basant sur plusieurs supports
RQA Y T 2 NXelréickeftiglade f Q! brépartoriant les médicaments bénéficiant R @ daccés
compassionnel lesPNDStablispar la Filiere; lesdonnéesde la littérature scientifiqueet lesbasesde
donnéesde médicamentdellesque Vidalet Thériaque
- SolliciterlesexpertsdesMNM raresde la Filiereet solliciterlesassociationsle patientspour compléter
et validerla liste qui auraété établie.
Enparalléle,la FiliereFilnemusde méme que quatre autresFSMRont décidéR Q S (i un pairténatiht avecla
basede donnéesdu médicamentThériaqueafin de créerunebasede donnéesqui constitueraleur obsewatoire
destraitements.
Lorsde la 8Ejournéede laFiliere,une présentationdédiéeauxactions4.2 et 4.4 a été faite en collaborationavec
IAFMTEéléthon(ChristopheDuguet)et un e-postera égalementété réaliséet misen lignesurle site web de la
Filiere(lien).

Par ailleurs, Filnemuss@st fortement investi dans le groupe de travail dédié au risque de pénurie des

ImmunoglolulinesintraveineuseglglVs)jui avaitété misen placepar I ANSMen 2020.Cetinvestisement s@st

poursuivitout aulongdel@nnée2021

Enseptembre2021,la Francea fait facea une pénuriegravedeslglVsliée a la diminution desimportationsde

ce traitement, elle-méme causéepar une baissede la production pendantla pandémieCOVIBL9. Filnemusa

travailléen étroite collaborationaveclesassociationsle patientsAFNRJeanPhilippePlanconet AFMTéléthon

(HervéNabarette),avecla participationd@utresacteursdont lesFilieresFAfR et MaRIH ggalementconcernés
par cette problématique.Cetravaila permisd@entifier desstratégieset desactionspour quela priseen charge
du patient ne soit pasimpactéepar la rupture.

LaFiliere a égalementdéposéun projet de PHRGoour IQtilisation de la metformine, un médicamentanti-
diabétique,dansla maladiede Steinert(ou Dystrophiemyotoniquede type |, DM1).

En effet, ce médicamentest prescrit par certains médecinschezles patients atteint de DM1 en se basant
uniguementsur un article rapportant son intérét potentiel chez 20 patients. Or, a part le nombre faible de
patientsinclus,f Q S  d#a$montré une amélioration significativedu critére de jugement principal. Etant
donné le risque de cette prescription, la Filierea décidéR Q S (i doR ikt&@&ipar une étude académique Ce
projet a été sélectionré pour un dép6btfinal.

Action 4.3 : Générer des connaissances en vie réelle pour renforcer la connaissance des médicaments

G NI

6SYSTAOAI Yyl RQdzyS !aa LI2dzNJ dzy$S 2dz LI dzaA SdzNE AYRAOL A

place une organisation nationale du suivi en viéelle des médicaments.

{ ClF@2NRASNI f I NBISIORYI2IVMI|WzSRQ RdzRRIRS 1MHRBHROSY A S NBSH
R2YYySSa LIdzNJ (i2dza tSa YSRAOFNYSyida RAA&ALRAFY(H RQdzyS ! a


https://www.filnemus.fr/les-evenements/les-journees-annuelles-de-filnemus/8journee-annuelle-de-filnemus-2021

dispositifs médicax pertinents ». (Recueil de données par les CRMR, CCMR, recueil de données RTU/ATU,
SELX 2A0S8SN) £ Sa R2yySSa NBOdzSAtfASaE LI N £S& YIflFIRSa Si
Il existe peu de médicamentshénéficiantd@ne AMM dansles MNM rares. LaFiliere avait néanmoinsmis en
placedeuxregistrespermettantde suivreenvieréellele traitement despatients.Cesdeuxregistrespermettent
le suivide I@dministrationdu nusinersenchezdespatientsatteints de la SMAet du Myozymedansla maladie
de Pompe.LaFilierea poursuivice travail en 2021.De plus, depuis2021, un troisieme registre est dédié a la
thérapie génique(ZOLGENSMAg patients atteints de SMAde type 1.

UneétuderétrospectivedesdonnéesSNDNde la sécuritéde I@dministrationdu Myozymeen milieu hospitalier
a égalementété réaliséepour lademance de sarétrocessiorenvilleauprésdef Q! b { a ®

Parailleurs,la Filiereparticipeactivementa ORPHANDEWN réseaupluridisciplinairesur lesmaladiesraresqui
favoriseet facilite f Q | GuURETAEfin que les patientsaient accésa de nouvellessolutionsthérapeutiquesplus
rapidement.

Action 4.4 : Mieux encadrer les pratiques de prescriptions halkéM
«h NBFYyA&lGA2Y RQdzyS SylidzsisS O2yFTASS | dzE FTAfASNB&a RS a
maladies rares (CRMR/CCMR/CRC) permettant de préidentifier et prioriser les indications et spécialités candidates a
une RTULb.

LaFiliére avait mis en placequatre RCPnhationalesayantpour objectif IDomogénéisatiordes pratiques: RCP
thérapiesinnovantestraitant du Nusinerserchezlesadulteset lesenfantsdansle traitement de la SMA; RCP
desneuropathiesamylo@esfamiliales; R de la maladiede Pompe; RCRiespolyradiculonévritescomplexes.
Plusieurgéunionsont eu lieu au coursde |@nnée.

Lesfilieres FilnemusBrainTeam,Fai2R Fimaradet G2Mse sont portéesvolontairespour travaillersurf QS G dzR S
pilote de miseen placed@n registre despratiqueshorsAMM. Cesb Filieressesontréuniesréguliérementtout
aulongdel@nnéeafin de partagerleursréflexions.

Fin2021,la Filiére Filnemusa décidé de collaboreraveclFMTéléthon surla mise en placed@n registre des
pratiques dédié a la Myasthénie.Cette basede donnéespermettra de recueillir suffisammentde donnéesen
vie réelle de patients atteints de cette pathologieafin de déposerdesdossiersde demandedQ@utorisationde
cadrede prescriptioncompassionnelleUn groupede travail dédié a la miseen placede ceregistreseramisen
placeen 2022.

LarédactionR Q degvGesystématiquesurf Q dzii A de ka duloXétin@dg@nslesdouleursneuropathiquesa été
faite et elle esten coursde finalisationen attendantlesnouvellesrecommandationslef Q! b { a ®

Action5.2Y 02y a0 NHzOGA2Y RS ftQo9Wt SiG LINIAOALIGA2Y RS& SIjd:
(Recensementdéswaw S RS& C{aw-RD)YYLX AljdzS& RIya f Q9 Wwt

La Filiee en tant que représentant des centres particigg a unprojet de recherche EJBoncernant les
biomarqueurs dans les neuropathies acquises etétitaireschez les patients adultes.

De plusun GT intitulé «Aide ala recherche de financementscoordonné par le Pr Paqdidicklinger et le Dr

Bonne a & mis en place avec uné&¢lréunion le 20 Septembre 2021.

Les objectifs de ce GT sont :

w DQider les acteurs de la [Eile atrouver desfinancements nationaux et européengour la réalisation
de projets derecherche

w Mettre en place une commission pour aider les équipes de Filnemus dansrdeberche de
financements.

Composition de la commission

w 3 bindmes dans les thématiques d&nemus



Muscle: Emmanuelle Sale@ampana, &ni Mounier
Nerf périphérique: Emilien Delmont, Jérome Devaux
Mitochondrie: @cile Rouzier, Agrs Ritig

w ERNEureNMD: Teresinha Evangelista

w Coordinatrices : Gée Bonne, Véronique Paquiicklinger

w Chargé de mission Recherche Filnemus

Actions envisagées :

w Veille des AAP :

w Identifier et diffuser les AAP aux CRMR via le site internet de FILNEMUS. Chacuéndes 8ifiusera
régulierement les AAP, dans sa thématique respective, au chargé de mission pour diffusion via le billet du lundi
et affichage sur le site de Filnemus.

w Aide ala coordination des réponses entre unités de recherche, centres &&rerce et autres
partenaires :

w Mise en relation des chercheurs avec les coordonnateurs des centre$éderrées Filnemus.

w Cette action sera facilitée par la misejour de @Rnnuaire des laboratoires de recherche dans les
thématiques de Filnemus ; un des objectifs de cet annuaing éta RS Fl @2NAaSNI f QSYSNAHSyYy OS
w Ceration dn réseau de recherche (RDR) pour les pathologies prises en charge par FILNEMUS avec la
collaboration de chercheurs et de clinicieasg) SOK St £ S ylF GA2y S Si ’eynphded | GA2YL

des GT thématiques de la commission recherche de Filnemus.

Plan dactions proposé
1) Mettre en place une plateforme sur Filnemus sur le modéle « Gene Matcher » ou cliniciens et
chercheurs pourront définir leurs besoins pour monter des projetsedaerche;
2) Faire une journée annuelle avec infos, table ronde entre chercheurs et cliniciens en partenariat avec
Filnemus

Action 5.4 : Lancement d'un programme francais de recherche sur les impasses diagnostiques en lien avec les
initiatives européennedJDNI et SolvdrD

Un dossier réglementaire intitul®olveNMD aété validé en 2019 afin de permettre aux différentes CRMR NMD
de participer au Projet européen SOLRB.

En date de dcembre 2021, un total d&5 dossiergorrespondants 29 familles depatients atteints de MNM en
impasse diagnostique onté&intégrés au projet SOVRD. Apés avoir obtenus des consentements ad hoc de la
part des patients et leur apparentés, les données génomiques (Exome) et phénotypiques sous@RR&lA
codes ont éétéléchargées surlesite REODNNEGD ! t | = | F angdlysie<par feddbtilshformatiques
développées au sein du projet SolR®. Les réanalyses sont encore en cours. Deux dossiers sont en cours de
confirmation par des études fonctionnelles, lesudt concernent des variants structuraux de grandes tailles
(CAPNS3 et TTN) qu@vaient pas & identifiés lors des premies analyses@xome.

Action 7.1Y 5S@St 2LIISNI f QAYTF2NNI GA 2y |ésd2stztureNBySRNG A & A0
(Communication sur et au sein de la filiére).

La communication externe est une action prioritaire pour ladfgilcar il est essentiel qu@hsemble des acteurs
des maladies rares (médecins, chercheurs, associations etc)qaikds patients soient informés de toutes les
évolutions, les projets et les actions mises en place.

1 Siteinternet:
Le nouveau site internet mis en ligne le 15 Février 202E pen< afin ddptimiser ce transfert @formations.
Pour cela, il contierfi grandes nouveautégqui sont : @nnuaire des essais thérapeutiques, la base documentaire,
le registre des formations,@nnuaire des laboratoires de recherche et un onglet errance et impasse
diagnostiques.

1 Infolettre :



En 2021deux infolettresont été publiées. Ces infolettres permettent@former pres de 2000 membres de la
Filere des avancées majeures avec des zooms spécifiques sur les projets phares. En 2022, il est envisagé
d@ugmenter le nombre @folettres.

1 Les réseaux sociaux :
I TAY RQusipidbe de dws tdllaborateurs, des associations, des laboratoires mais aussi des patients,
Filnemus est de plus en plus présent sur la toile en publiant eggmiient des actualités sur ces réseaux sociaux
: Linkedin (253 abonm&s en 2021), Facebodqd46 abonis) et Twitter (110 abonnés). Une page Youtube
permettant de rassemble@nsemble des vidéos faite par la&nd aété créée.

1 Vidéo capsules:
Filnemus a souhaité laisser la parole aux acteurs qui sont au plus proches du terrain en mettant en place les
vidéos capsules. Ces vidéos permettarthaque leader @ction de présenter les avancées de ces actions en
guelques minutes (contexte, objectiigsultats, perspectives). A ce jodryidéosont été publiées.

1 Conges:
Filnemus &té présentaplusieurs congss virtuels/peésentiels (congréRare, congres a ¢)Xu niveau national
et international et a organisé le coregr neuromusculaire de Marseille. La préseaases conges et la misea
disposition de Flyers présentant la&fdi, la commission essais thérapeutiques et les réseaux sociaux ont permis
d@ugmenter la visibilité de la FEite.

1 Podcast:
En collaboration aac «<RARER IQ S O & dzilnémus adalisé des podcasts. Ces podcasts sont dest@éus les
professionnels de santé, mais aussi aux patients, leurs familles et les aidants.
Trois séries de podcasnt été enregistré&s en 2021. La predre était dédiée a @mylose hééditaire a
transthyrétine et a comporté cing épisodes; urmpiéode aété consacré au projet errance et impasse
diagnostiques et até écouté plus de 500 fois; cinq épisodes ont porté sur la maladie de Cidacie:Tooth.
Les orateurs invitga €exprimer sur ces thématiques étaient des médecins experts, des associations de patients
et des patients. En 2022, il est ayssvu d@rganiser @Qutres épisodes, notamment une séri@gisodes sula
SMAen collaboration avec le laboratoire Novartis. De plus, face succs, la Fikre souhaite renforcer sa
collaboration avec la cliae « RARER IQ S O 2> @i pfarticipant notamment aux « Live patiestdes épisodes
organisés en direct live et destinésxapatients.

1 Journées thématiques :
Quatres journées thématiquesnt été organisées en 2021 : la journée Ethique en collaboration avece Fili
G2M, la journée Thrépie innovantele congrés neuromusculaire de Marseille sur les MNM en 2030 et la journée
de la Filiére sur les bases de données.
En 2022, @utres journées sont@res et dga prévues : la journée ETP, la journée maladie de Pompe, la journée
rhabdomyolyse (Filnemugz2M) et la journé dermatomyosite jusnile (Filnemus/ Fai2R).

Les communications au sein de laéFdise font gice ade nombreuses réunions entres les différentes
commissions, le bureau, le comité de pilotage et le comité de coordination. Toutes césns&permettent
dinformer les membres su@vancement du plan @ction et sur @tilisation du budget alloué & Filige.
DQ@utres outils permettant @ptimiser cette communication (rapidité, communication laege.) sont en place
tels que :

1 Billet dulundi :
En 202138 billets du lundiont é&é adressés @nsemble des acteurs de la &ié afin de les informer des
nouvelles actualités, desvénements (séminaires, webinaires, conférences, journées thématiques etc.) et des
appelsa collaboration.

1 Journée Filnemus :
Afin de réunir @nsemble des acteurs de la &ié, Filnemus a orgarésa jourrée annuelle sous format digital
en décembre 2021. Au cours de cette journénsemble des projets et des perspectives &pe présent et
discuté.

91 Bulletin dinformation :
Les bulletins finformations permettent de tenir informer les membres de laérdide @vancé& d@ction
spécifiques. En 2028, bulletins dinformations concernant ®rrance diagnostique ontté publiés.

1 Relabellisation/ campagne PIRAMIG :
Dans le cadre de la relabellisation et de la campagne PIRAMIG, Filnemusaeafgrarter tout son soutiera
I@nsemble de ses centres. Pour cela, debinaires en lien avec la BNDMpht été organisés afin @hformer



au mieux legentres des der@res directives. De plus, Filnemus aidié d@uditionner @nsemble de ses centres
par région de coordination. Ces auditions auront liebuté2022.

'OGA2Yy TdH Y DIFENIYGAN £Sa O2yRAGAZYA RQdzyS Fyy2yoOS
Tout au longde cette année, la collaboration ave@FMTédéthon concernant le projet « un diagnostic pour
chacunn est Qoursuivie. Au cours de ce projet, dastils dédiés au diagnostic ont & créés (plaquettes
danformation, fiche @ideala consultation, guidd@ccompagnement) en partenariat avec les consultations afin
de former, sensibiliser, informeret accompagnerau mieux les malades. En 2021, laéfélia poursuivi la
promotion de ces outils en publiant en collaboration av@&MTdéthon un numéro spécid sur ce travail dans
les Cahiers de Myologie.
Des démarches similaires sont entreprises avec les associations de patientsr&idd, AFNP et Association
CN}lyerAasS 02y (iNBE { GanvestSMA Babce] ASshciatiod BranphlonGtdogéhoses,
AMMi et LAMA2 France, seront également sollicitées.

Action7.3Y ClI OAt AGSNI f QF 008 A(EEP).f QSRdzZOF A2y G KSNI LIS dzii A |j dz

Programme ETP :

Suitea AAP 2019 de la DGOS pour la production de programi@shidation Thérapeutique du Patient (ETP)
pour les maladies rares si) programmes retenugar le jury en 20216 ont dga recul@utorisation de [ARS

et 4 ont été soumis aux ARS.

Formation Parentexpert :

La formation ParentExperts Maladies Rares asgte action interfilere visanta former les parents @nfants
porteurs de maladies rargsla construction ou caonstruction de programmes ETP avec les équipes soignantes.
Cette formation comporte 40 heuredahseignement. La Félie Filnemus a inford ses associations de cette
formation ParerdExpert et un parent @nfant atteint de pathologie neuromusculaire a pu la suivre et la valider
en 2021. Rutres sessions de formations santenir.

Action 7.4: Mobiliser les dispositifs de coordination de laipe en charge (AAP PNDS).

En 2020, la commission de travaildi#e ala coordination et la publication de PNDS a travaillé sur la publication
de 2 PNDS.@QAP 2020 de la DGOS a permia &ili¢#e d@ider et appuyer ses CRMR pour la production de
nouveauXPNDS. Cette aid€@st révélée tres bénéfique car8 PNDS ont pétre déposs et validés par la HAS en

2021:

-Glycogénose de Type Il (GSD Il pour Glycogen Storage Disease (Faweidi021)

-Amyotrophie spinale infantildMars 2021)

-Syndromes myas#niques congénitauXMars 2021)

-Polyradiculoeuropathie Inflammatoire D@yélinisante Chronigue (PID@Avril 2021)
-Atrophie Optigue Dominante OPAJuillet 2021)

-Myosite ainclusions sporadiquéNovembre 2021)

-Syndrome de GuillaiBarré (Décembre 2021)

-Maladies mitochondriales apparentées au MEB&embre 2021)

© N o ok~ wDbd P

DQutres PNDS sont prévus pour 2022 : un PNDS estums de publication (janvier 2022) et 2 autres sont en
phase de regision.

l QGA2y Tdp 5S@St2LIISNI £ sangft SYSRSOAYS Sl f QAYyy20 GA 2\

Les thématiques de la lEmédecine et@novation ont éé au centre de plusieurs grands projets de laf€eilen
2021.


https://www.has-sante.fr/jcms/p_3237036/fr/glycogenose-de-type-iii-gsd-iii-pour-glycogen-storage-disease-type-iii
https://www.has-sante.fr/jcms/p_3237036/fr/glycogenose-de-type-iii-gsd-iii-pour-glycogen-storage-disease-type-iii
https://www.has-sante.fr/jcms/p_3245042/fr/amyotrophie-spinale-infantile
https://www.has-sante.fr/jcms/p_3245042/fr/amyotrophie-spinale-infantile
https://www.has-sante.fr/jcms/p_3244112/fr/syndromes-myastheniques-congenitaux%23:~:text=Syndromes%252520myasth%2525C3%2525A9niques%252520cong%2525C3%2525A9nitaux,-Guide%252520maladie%252520chronique&text=Ce%252520protocole%252520national%252520de%252520diagnostic,atteint%252520de%252520syndrome%252520myasth%2525C3%2525A9nique%252520cong%2525C3%2525A9nital.
https://www.has-sante.fr/jcms/p_3244112/fr/syndromes-myastheniques-congenitaux%23:~:text=Syndromes%252520myasth%2525C3%2525A9niques%252520cong%2525C3%2525A9nitaux,-Guide%252520maladie%252520chronique&text=Ce%252520protocole%252520national%252520de%252520diagnostic,atteint%252520de%252520syndrome%252520myasth%2525C3%2525A9nique%252520cong%2525C3%2525A9nital.
https://www.has-sante.fr/jcms/p_3261449/fr/polyradiculoneuropathie-inflammatoire-demyelinisante-chronique-pidc
https://www.has-sante.fr/jcms/p_3261449/fr/polyradiculoneuropathie-inflammatoire-demyelinisante-chronique-pidc
https://www.has-sante.fr/jcms/p_3280027/fr/atrophie-optique-dominante-opa1
https://www.has-sante.fr/jcms/p_3295071/fr/myosite-a-inclusions-sporadique
https://www.has-sante.fr/jcms/p_3299758/fr/syndrome-de-guillain-barre
https://www.has-sante.fr/jcms/p_3289848/fr/maladies-mitochondriales-apparentees-au-melas

1 Projet tddéémédecine Corse :
En collaboration ave@FMTéléthon et ARS Corselans le cadre de@rticle 51,la Filiere a finalis en 2021 la
mise en place @n projet de tdéconsultation et tééexpertise La particularité des consultations téémédecine
NBAARS RIya a2y OFNIOGSNBE YdzZ GARAAOALIX AYFANBS FlrFAalyi
enfant (médecins experts, Kinésithérapeutes, infirmiéres, psychologues et ergothérapeutes) en coordination
I S0 fSa wWE{SIKRyidQ!Lda Sad LINBQ@dz RQAYOf dzZNB wmnn O2yadz
LI NJ £ Sa& OSyiNBa RS bAOS SiG alNmRSAttfS® !y LINR2SG RS N
paralléle en 2022.
1 Projet télémedecine ville :
En collaboation avec ®FMTdéthon, une réflexion a t& menée sur la mise en place@h projet de
télésurveillance et de téconsultation impliquant les pathologies chroniques et complexes SHBA, &
myastténie et la maladie de Duchenne). Ce projet visenettre en place un réseau deille incluant les
pharmacies, lesinfirmiers, leskinésithérapeuteset les médecins généralistes dans le b@mkliorer la prise
en charge, le suivi e@bservance des traitements des patients a domidi@bjectif est deconstruire ce projet
en 2022 afin de débuter un projet prilote en 2023] QI Yo A G A2y S&0 RQAYOf dz2NB pnn L
pré-pilote.
1 Conges:
Dans le cadre deihnovation, de la esanté de lintelligence artificielle et des bases de donnéesFilere a
organi®€ en septembre 2021e conges neuromusculaire de MarseilleLa richesse du programme et des
interventions ont permis @hformer sur les innovations dans le domaine de la santé et plusgréent dans le
domaine neuromusculaire et a contribud@S YSNB Sy OS RS NBFf SEA2y&a RlEya OS R?2
1 Commission essais thérapeutiques :
Gré&e aux échanges fréquents entre la commission ET et les laboratoires, plusieurs essais concernant des
dispositifs médicax innovants (casques virtuglydans le domaine neuromusculaire sont en cours.
T EETP:
La Filiee Fllnemus a vu naitre en 2021 ses pies formations en lignea destination des patients.
Actuellement,3 EETPsont disponibles. @utres programmes sori|@tude.

Action 9.2 : Renforcer la politique de formation initiale sur les cursus médecine, pharmacie et biologie.

La Fikre a mis en place entervient dans 5 DIU dans le domaine des MNM (Cf. partie formation et information).
De plus, elle intervient lors des corkgrdes médecins géralistes,des pharmaciens et ddsiologistes.

Action 9.3 : Développer les formations continues dans le domaies maladies rares.
Consolidation des connaissances des professionnels de santé et autres.

' TAY RS O2yaz2t ARSNIfSa O2yylraalyOdSa RS& LINRPFSaarAz2yyS
d@ctions, la Filire organise chaque année des joges thématiques. ER021,trois journées thématiquesont
été organisées (voir action 7.1).

Action 9.4 : Encourager les formations mixtes professionnels/malades/entourage
Renforcement des connaissances des patients et des familles.

Le projet de formation pour les patients experts dans le domaine de Neuropathies Périphériques rares lancé
2020 $@st concréisé en 2021.Six vidés en motion desigra destination de la formation/ éducation ontté
réaligfes au cours de cette année atrent rendues publiqgues début 2022. Ce travailté &ali$ sous la
direction, de [Association Fragaise contre les Neuropathies Périphériques (JP PlangonfIlENEMUS
(subvention du projet)



Action 10.1: Attribuer des missions complémentaires aux FSMR par rapport a leurs missions actuelles.
o !0GA2ya RS tI C{aer:02yOSNYI vyl f QhdziNB

Développer la télémédecine
Développer la formation
Développer la communication
Mise a jour de I'état des lieux pour une évaluation des besoins
DFNIYGANI £ S& O2yRAGAZ2Y A RQdzyS yy2yO0S RAIF3Ay2a
Mobiliser les dispositifs de coordination de la prise en charge

1 Intégration des centres ultranarins dans les RCP nationalesrégionales
Actions entreprises par la Filiere

- CAfySYdzaz I AyOAGS Si 7Tl gméiHaasSeptots geQeichigahk, dayfédaetba / wa w
des PNDS et des publications

- aAasS Sy LXIOS RSa 0GA2ya RQAYT2NXNIGA2Y SiG RS F2NXI

- Association des centres de La Réunion et de Fort de FeancBCP régionales organisées par les CRMR
coordonnateurs afin de permettre une homaw#sation et une standardisation des pratiques. Dgfaplus
200l aArz2yySttS Si Sy F2yOGAz2y R Sasolwitt@értigeidEs RCRJIj dzA LIS
centre AOC (Atlantique Occitanie Caraibes).

1 Cration ddun annuaire des personnes impliquées dans la prise en charge des maladies
neuromusculaires dans la zone Cé#vas

Lf I SGS LINRPIAINIYYS fF YAasS Sy LI I OS RQdzfisuskeptildgldd NS RS &
prendre en charge les patients en Guadeloupe et Martinique.

1 Aide ala mise en place @n programme dTP

Afin d@ider le centre de Fort de France a mettre en place un progranBERIdédié aux MNM rares, le centre

AOC a aidé a la réalisation des démarches administratives et a mis a disposition la trame des ateliers du
programme « AGIR dans les maladies neuromusculaireselapipé par le centre de Bordeaux et labellisé par
IARS Nouvelle Aquitaine en 2021. LE CRMR AOC financkmanéion du médecin coordonnateur du
programme &TP.

o Implication de la FSMR dans les réseaux européens dérefice (ex. Soutien de la #lie a des
candidatures HcP, registres ERNb

Plusieurs échanges ont eu lieatre la chargée de mission Europe et |aFéliafin de partager les informations
sur le fonctionnement de nos réseaux. Actuellemd@centres ont intégre le réseau ERM. coordonnateur de

la Filére fait partie du board ERENMD et plusieurs experteda Fikre interviennent dans les webinaires, les
réunions et les congs organisés patBRNENMD. Ces experts participent également aux recommandations
émises par les ERN concernant les MNM rared armonisation des soins au niveau durope.Enfin, la
Filiere participe au registre ERN sur les dystrophies myotoniques et propose une formation Summer school.



La Filiere a mis grlace un GT déd&ux urgences, piloté par le Pr Bergounioux et le Dr S Sel§aeiay, directrice

des actions médicales de I'AFMIéthon.

Au sein de la Filiere, le contexte national de la pandémie GO¥continué a focaliser les urgences autour de

la prise en chargede la COVIEL9 chez les malades neuromusculaites | v D¢ NBaGNBAYyld aQS:
fréquence hebdomadaire ou moinden fonctiondes phases critiques de la pandémie notamment lors des

périodes de confinements. Pendant cette période, un travail collafoaationtinué pour le¥F A OKSa RQdzNBSY
Covid19. Une fiche destinée a tous les SAMU en 2021 sur la prise en charge des patients neuromusculaires en
période de COVID élaborée conjointement avec I'A&thon a continué a étre utilisée.

Les priorités du GTJ2 dzNJ HAHHKHAHO 2y SiS QuesfionNaBeSsir led ditddestd@ St I 6 2 N
patients remarquableschoisis dans les différents CRMR et CCMR en vue du déploiement du systeme
ROAYTF2NXIFGA2Y yIGA2Y I f {L {! ahsdesdifféranidsangdnidatianSdeRr8e RA T F d&z
en charge des situations urgentes par CRMR /CCMR et la programmation de nouvelles formations MNM a
destination des médecins, IDE urgences SAMU comme la session a Lille avec Filnemus/CHU de Lille/
CRMNM/SAMU/ AFMéléthon pour 2022/2023 notamment pour Marseille et Bordeaux.

Actuellement, le nombre de cartes d'urgences rédigées est de 14 cartes. Emi208kartesont été délivrées.

Les cartes sont disponibles pour les médecins des CRMR/CCMR sur demande spéeifigliere. Un circuit de
RSYFYRS | SiS YAa Sy LXIFTOS® [ CAtASNB 3ISNB S aidzc
[ QF OlGdzr t Aall GA2y RS&a FAOKSA RUMZNESYyOSa RQhNLKIFYSG RAAL

La Filiee $@st aussi penchée sur la thématigde la douleur. Des réunions ont eu lieu avec les centres anti
douleur afin de mener une réflexion si@mélioration de la prise en charge®n patient douloureux A des fins
ddnformation et de sensibilisatiorges webinaires dédiés ala douleur (fatigue/ douleur et activité physique)
sont d@res et dga planifiés pour2022

La cellule de coordination des essais thérapeutiques

[ CAtASNB CAfySyYdza Sai O2yaidAiddzSS RQdzyS OStftdzZ S RS
subdivisée en deux sous commissiots commission ET pédiatriques et la commission ET adultes.

[ SdzZNBE 202SOGATA a2yl RQAYTF2NXNSNI SG RS O2YYdzyAlj dzSNJ a dz
2LIGAYAASNI £ QF 0O0s8a&a RS& LI GASyda I dzE 9¢ Sy AyOfdzyid dzy
autorités de santé (ANSM, HAS).

La cellle de coordination des ET collabore également avec les associations de patients pour mettre en place un
20aSNIFG2ANBS RSa (NIAGSYSyida |Ayar ljdzQdzy NBIaxa iNB RSz
4 » de ce document.

La Commission EAdultes est composée de 2 -coordonnateurs, 16 médecins experts dont 2 experts de la
commission ET pédiatriques, 1 chargée de mission (CM) a 0,5 ETP. Elle se réunit une a deux fois par mois pour
discuter des essais proposés par les promoteurs industriaksttre en place des actions autour des
thérapeutiques (alerter les autorités de santé sur les risques de pénurie pouvant étre liées a des ruptures de
a02014a> RS& LINPOfSYSX2RQAIGNISR @BNI 2 \SAES YBIF i A lj dzS&a X0 d
Concernant la Commission ETdédrique, 2 coordonnateurs, 13 médecins experts et une CM recrutée a 0,2 ETP

fI O2YLRaSyido 9ffS &S NBdzyAl RSdzE F2Aa LI N Y2A&E f 2NA
O2ttlo62NByl SGINRAGSYSYd tQdzyS 9SO t Ql dzil NB o

Selon les chartes de fonctinement mises en place, il a été établi que tout ET proposé a la Filiere doit étre évalué
LI NJ £ Sa O02YYAaarzyad [ Sa OKINISE AyRAIdzSyd y20F YYSy



RQlI @A&a FIF@2Nlrof Sy I fQARKFES AR SES NIS yiiiNGSyEaa MAYETSS NIBdE aL9NE L3 (N
laboratoire est court, une a deux semaines.

[ S& RSdzE O2YYAraarazya az2yid GNBa Reyl YAldzS& 3INNOS t £
effectué par la Commission ET a étégee sorét (i | (i dz(i e& @Soemal8eNdinnu par les autorités de santé

ANSM et Commission de la Transparence de la KASaxe 4, action 4.1 décrivant le travail démarré par la
Commision en 2021 sur la révision des fRIDIdes laboratoires pharmaceuiigg).

Sur le site internet

- Un onglet spécifique aux ET a été créeé et il est désormais disponible ;

- Une page a destination des promoteurs industriels a été ajoutée sur le site. Elle indique les modalités de
LINELIR2aAGAZ2Y RQdzy Salaimzye RIa OSe fydZ iSH RYSS yOR 2RIA £ QF RNJ
fQFyySS LINBOSRSyhn®);609¢ dCAt ySyYydaXl LI

- Les annuaires des ET ont été mis a jour par les CM de chaque commission a la fin de chaque semestre. Seuls
les ET répertoriés dans le registre @ihif ¢ NA £ &2y d; r22dziSa t € QF yydz ANB

- CAfySYdzza || O2tfl02NB G2dzi ldz t 2yBSRSIKQYYYFSyl 808 f
des ET soit le plus exhaustif possible.

Perspectives 2022

- Pour répondre a la sollicitation de plus en plus ampante des promoteurs industriels étrangers, il est prévu
de traduire en anglais les chartes de fonctionnement des commissions et les supports de communication

- Mettre a jour les annuaires des ET

- t2dzNBdzZA ONB £ S GNI @I At Rdes tréileraedts. Bahs Ik dfadredls ce@eSnissian,des & S NIJ I
O2YYA&daArz2ya LRdz2NBAJAGNRY({d S GNI GFAft RS @SAtfS adzNJ ¢
médicaments

- Accroitre la visibilité de la Commission ET auprés des laboratoires pharnogesti

- Continuer de participer & la révision des PRI des laboratoireQuatre révisions de PLRD sont prévues
pour le premier trimestre 2022

L@ppela Projets de Filnemus

En décembre 2020, Filnemus avait lancé son premier appsjets pour @nnée 2021 ayant pour objectif de
supporter et renforcer les activités et les actions de |&r€iliCet appeh projets adressé aux candidats faisant
partie dan CRMR CCMRa permis desoutenir finanadrement six projets de recherche-ilnemus a publié les
résultats dans le bulletin@formation hebdomadaire de la Fte et sur son site internet.

Lors de la 8 Journée Annuelle de Filnemus en décembre 2021, les lauréatstéribétés a pésenter leur
projet et unétat des lieux des premiers résultats obtenus.

Perspectives 2022 :

- Face au su@s du premier apped projets, la Fiére a dcidé de lancer ds janvier 2022 un second AAP selon
les mémes crigres que le premier ;

- La Fikre souhaite également apporter son soutien aux associations de patients. Filnemus lancera au début
de @nrée 2022 son premier AARdestination des associations de patients dans le cadr@delioration
du parcours de soins.

9 Prioriser la recherchéranslationnelle sur les maladies rares

Une des priorités de la commission recherche de Filnemus est de développer la recherche translationnelle au
sein de la Fiire. l®@njeu de cette action est@ptimiser le continuum entre recherche fondamentale ehicjue

Sy FI@2NRAlIYy(d f QSYSNHSYOS RS LINE &U ital beddwld'svairtuh pakagey y St a
decompétencesi/ le diagnostic et le dépistage des MNM (identification de biomarqueurs), 2/ la compréhension

des mécanismes pathogépies, et 3/ la mise en placégssais cliniques pour des stratégiesergentes.

Dans ce but, des groupes de travail (GT) thématiques se mettent en place progressivement autour des différentes
problématiques sur le made du Consortium Titine, mis en plage 2017.

A ce jourcing groupes de travail thématiquesnt été créés (Lien). Ces groupes se réunissend 2 fois par an
selon les besoins est sont coordonnés parou deux experts du domaine.


https://www.filnemus.fr/glossaire?tx_dpnglossary_glossary%25255Baction%25255D=show&tx_dpnglossary_glossary%25255Bcontroller%25255D=Term&tx_dpnglossary_glossary%25255Bterm%25255D=9&cHash=4fd3354ee46ed05939e7cf27d2a1b015
https://www.filnemus.fr/recherche/les-groupes-de-travail-recherche-filnemus

Production de vidés d@-learning
Depuis deux ans, la Eile Filnemus a mis en place des modul@sldarning. Ceséquences vidgs p2dagogiques
abordent des thématiques diverses dans le domaine des MNM etasuise de formation gaéraliste. Quatre
vidéos avaient d@ é&é produites en 2020. En 2021ine vidéo sur le ttme de DyperCKénie aété créée et une
autre était en phase derfalisation en fin @nnée. Trois autres vidéos sont en cours de productidoutes les
vidéos sont accessibles sur le site web de Filneitnes)(

1 Formationala méthode GAS (Goal Attainmei&caling)
La Fikre a mis en placdeux journées de formatiomédiéesa QS @ € dz GA2y D! { oD2Ff ! 4Gl
s@adresse en priorité aux ergothérapeutes et kinésittpeutes. Il &git dine échelle @valuation personnalisée
permettant d@stimerpar le patient, la progression@he maladie ou un effet thérapeutique.
La premige journée de formation s'est tenue le 23 mars 2021 en format digital avec au programme une séance
pléniéere suivie @teliers. Ce fut un sués avec de nombreuses inscriptioifies maximum de 40 participants ayant
été atteint. Au vu de la demande et du sasale cette prengre journée de formation, une dewine session a
été organisée, sur le @me format que la prendre, le 17 décembre 2021 avec l&me nombre de participants.
Les retours des participants et des formateurs sur ces deux journées de formatiohédné® positifs.

1 Mise en place de Webinaires sur le site web de Filnemus

Depuis mai 2020, la Eite met en placain jeudi par moisa 18h00 des webinaires thématiquesccessibles en
direct live sur le site web Filnemus. Le principe de ces webinaires est basé sur la prése@agovbdervation

par un expert des MNM qui permet ensuite une discussion pédagogique. |l @girtde dossiers de cas résolus

ou de dossiergjui posent des difficultés diagnostiques. Le live dure environ une heure, avec 30 minutes de
présentation suivie @ne session de 30 minutes de discussion/questiongé géar un modérateur expert. Ces
webinaires connaissent un véritable engouement avec une moyeniT® dennexions par webinaire.

En 2021huit webinairesont éé produits et sont disponibles en replay sur le site web de Filnehieg.(Huit
autres webinaires sont prévus en 2022. Le calendrier est disponible sur le site web de Filoenus (

Devant ce suéss, la Socig Francophone de Neuropathies Périphériques (SFNP) et laéSbcah@ise de
Neurologie (SFN) ont tertucollaborer avec la Fdie pour des sessions webinaires communes. De ce fait, trois
webinaires avec la SFNP sont pran 20222023 et un webinaire avec la SFN est programmeé en septembre
2022.

91 Colliger, hérarchiser et actualiser les supports de documentation pour les maladies neuromusculaires
En 2020, le travail avait essentiellement porté garganisation de@rborescence du site internet dée ala
documentation sur les MNM.

En 2021, le travail a consist&ampkter les onglets qui avaient&créés @nnée précédente, notamment celui
des professionnels de santé

- L@nglet « Professionnel de Santéaété implénenté grace au recueil Qrticles scientifiques et de

documentations spécialisées sélectionnés par des experts de différents domaines du neuromusculaire ;

- Des liens vers la veille bibliographique @M Téléthon ont &é mis en ligne ;

- A partirde la base documentaire d@FMTéléthon, et avec @ide de Sylvie MARION (AFNVEéthon
Myoinfo) et de Nathalie SELLIER (Myobase), nous avons sélectionné un ensemble de documents
pertinents susceptibles@ider les professionnels de santé dans leurgeis charge de patients atteints
de MNM. Ont ¢é retenus :

17 fiches « savoir et comprendse

55 fiches analytiques décrivant les principales MNM

11 documents en lien avec le diagnostic et le conseiétigue

30 documents concernant lesdais techniques

80 documents destinés au patient et sa famillévre avec une maladieusculaire: aspects médicaux,
administratifs, aides techniques, parentaligcolarié

- Les documents g@mis en ligne ont & misajour et les liens utilesnt &€ actualigs.

O O O 0O

Les perspectives annoncées po@rnée 2022


https://www.filnemus.fr/les-formations/e-learning
https://www.filnemus.fr/les-formations/les-webconferences/les-replays
https://www.filnemus.fr/les-formations/les-webconferences/les-replays

- Janvier 2022 : La chargée de mission re@@8tEtienne pour gére@nnuaire des formations sur le site
internet de Filnemus, prendra en charggalement le volet documentation. Son contrat passera de 0,5
ETPa0,7 ETP sur 12 mois, renouvelable ;

- Les réérences bibliographiques seront misagour par sollicitation des experts». Il est prévu de
contacter les experts médicaux (neurologueaetres spéialités) et paramédicaux (kinésithérapeute,
psychologue, nutrition) pour recueillir un ou deux textes princeps dans la discipline ;

- Les liens vers les documents @HMTéléthon seront misajour ;

i DQutres associations de patients seroontactées pour recueillir des document&rdormation sur les
MNM (CMT France, VML, Amis FSH, AFNP XAECA

1 Un questionnaire de satisfaction sera élaboré aspiu public mdical, parangédical et des patients afin
de cibler au mieux les attentes de chacun

I Finemusps @2 A0 RQS{ I 0 CoAtd goyir piédeiief deb atBsQutilds aux professionnels
de santé ainsi g@aux patients.

1 Créer un registre interactif de I'ensemble des Formations qui gravitent autour du domaine médico
scientifiqueneuromusculaire

Enjanvier 2020, Filnemus avait recruté une chargée de miss®#Etienne pour créer et développer le registre

des formations du site internet de la Eite. Son contrat princeps de 0,5 ETP sur 12 mois aMaieéonduit pour

une nouvele anné.

En janvier 2021, la fiche type formation et I'ergonomie du site Filnemusténiaidées et les premies fiches
formation ont éé mises en ligne. Un an plus tag, fiches formation ont & crééeset mises en ligne sur le site
de Filnemus en janvier 2022, da@mniglet« Les Formations et regroupées par catégories de formation.

Plus pré&isment, six catégories ontté créées afin de faciliter la rechercheédde formation de la part des
étudiantset des différents tkmes abordés par les professionnels. Les formations sont réparties comme suit :

- CingDU/DIU Sgcialités Neuromusculaires

- Huit DU/DIU Approche transdisciplinaifgatiques Professionnelles

- UneEcole @2t8

- DeuxFormations Professionnelles

- CingMasters Domaines Neuromusculaires

- Quatre Masters Approche transdisciplinaifratiques Professionnelles

Un travail de veille, de prospection et de communicatioriéaréalis® tout au long de@nnée.

Une vid® deprSa Sy i GA2y RS f QF OG A 2 ferefsédmenRaianeF@nyaton asgiy &Y Sy
NBIAAGNS I SiGS LINF'Razhde Sinemusifeyz OOl aA2y RS I vy

Perspectives 2022 :

- Continuer la prospection pour implémenter le registre des formations ;

- Mettre a jour lesfiches actuellement en ligne (Veldes sites universitaires et mail pour proposer la naise
jour) ;

- Continuer de communiquer autour du registre des formations du site internet Filnemus ;

- Qéer davantage f@hteractions entre le « Registre des Formatiens I@nnuaire des laboratoires (ou les
stages de certaines formations peuvent se dérouler) et la base de données « Documenfatiofaquelle
des supports de cours pourraient appéra).

Cette année, la Fdie Filnemus a accenflsa pésence au sein d@uope :

1 En favorisant sa participation dans les appé¥fcks européns. I@ppel doffre neuropathies héditaires
de type CMT até pré-sélectionné
1 En créant un groupe de recherche européen (cf. axe 5)


https://www.filnemus.fr/documentation/videotheque/le-registre-des-formations-decembre-2021

1 Via la participation du coordonnateur de la &#i et des coordonnateurs de centres aux comités de
recommandations de type ENMC (european neuromuscular centre) sur la SMA, la FSH, la maladie de Pompe
ainsi que @yperthermie maligne.

De plus, la Fére est présente dans de nombreux coegeuropéens enternationaux. En 2022, la Eile (CRMR
CALISSON) organisera le césgnternational Mitonice, et aid€FMTéléthon dans ®rganisation du congs
international de MYology.



1. Communications régudiresa destination des patients et des aidants

Début 2021, les patients et aidants ont pu adeéa I@nsemble des informations concernant la COYeyiéce
aun onglet é&dié présent sur le nouveau site internet. Cet onglet contiénubriques: i) recommandations
i) veille bibliographiqueiii) ressources utilesiv) science et formation.

Le groupe de travail (GT) mis en place en 2020 a contiaws& éunir toutes les semines au cours dé&nnée
2021. Ce GT a permis la mise en place et la @igmr régulere des recommandations concernant la
vaccination. Ce GT a aussi permis la rédacti@n document permettant @xpliquer aux patients le principe
des différents vaccm

De plus, les informations clés telles que les recommandations concernant la vaccinatiag @guerement
relayées sur les réseaux sociaux.

2. Traitements et recherche

Plusieurs enquétes concernant la CO¥fDse sont poursuivies en 2021. Elles éti réalisées sur un grand

Yy2YONB RS LI GASyida OS ljdzh | LISNXYA&a t fF CAfASNB RQl 2d

T [ QSyYlidzs(iS @Aralyid v O2fftAISMpE SEalI TABYTIAASEGSAyi&E

publication sciel A F A |j dzS§ AimdlticeniedziroSs®ctional French study of the impact of COVID

Mp 2y YSdNE YdROWA | NERZAGNFISH ¢ h NLIKF Y W2dzNYFE h¥T wkh

e-poster lors du congrés Rare.
1 Une enquéte plus spécifique concerndes patients atteints de myasthénie a été menée en parallele

etaQSad { NkyRdzALGAS0 fLAFONJG A2y AOASYGATALdzS AydAdGdz SS
CNBYOK /2K2NI 2F aeélalGdKSyAl DN} @Aaé RIya bSdNRTt 2

T [ QSylidzsiS YSysSS $!-@kihdnkohcmdnties @ayents afiéin@ de MNM visant

t RSGUSNNAYSNI f QAYLI OG RS fF ONRAS &l yAidlANB adzNJ f
f Uneenquéteintituléd/aGb SYdza X R2y G t Q202SO0AF Sai RB®cciOR2 yy !l A (N

contre la COVI9 chez les patients neuromusculaires a débuté en 2021. Cette enquéte repertorie a ce
jour 1321 patientsatteints de MNM dontl187 vaccinés

1 Enfin, un projet de recherche concernant la vaccination chez les patients atteimgagmthies séveres
estencours] Q2062SOGAT Sai RQSUGAZRASNI t QSFFAOFOAGS RS
patients ayant une atrophie musculaire majeure.

' TAY RQAYF2NNSNI I dz YASdzE f QSy&aSyot SanRaSCOYIRT) NiBem@@2 Y Y dzy | o

>

OKlljdz§ fdzy RA G(G2dzi tdz t2y3 RS fQlyySS HnumI TFlLALG o

articles scientifiques sur le sujet COMI®et MNM.

3. Parcours @ccompagnement des patients et des aidants

AINRQI 002 YL Iy SNJ I dz YASdzE £S48 LI GASyGa Sy OSGGS LISNA2F
médicaks hebdomadairs, participé activement aux réunions organisées sur cette thématique par les
associationsles patients De plus, FilnemusapartOA LIS t f QSf 62Nl GA2y RS NBO2YYI



1. Développement des outils en ligne

Comme présenté alessus, la Filiere a pu mettre en ligne dés début 2021 un onglet spécifique-COWaDs
lequel médecins, patients et aidants ont pu retrouver toutes les informations, recommandations, dernieres
publications et enquétes mises a jour réigtement.

2. Réalisations d@nquétes par la FSMR su®@rganisation des soins en temps de COMI® (achevées et en
cours)

' TAY RS &aQl 8adzNBNJ RQdzyS LINR&aS Sy OKINHS RS ljdzZfAGS L
continué a enquéteren2H M | dzLINBa RS &aSa OSydNBa &adz2NJ £ adNIiS3IAS
SylidzsiSa 2yiG LISNY¥A&E RQIFOIdzZSNANI RS f QSELISNASYyOS Si R
OKNRYAljdzSa yS adzoAaaSyid Lltendoldpb@idnpelSlasais@iatiars. OS G NF g+ At

Le Coordonnateur de la Filiere a été invité a participer a un congres international qui a eu lieu en Algérie sur la
thématique de la COVHIO et des MNM rares.
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FILSLAN Sclérose Latérale Amyotrophique et autres Maladies Rares

Filitre de Santé Maladies Rares
Sclérose Latérale Amyotrophique

et Maladies du Neurone Moteur Neurone Moteur

FO 9 5QL59b¢LC9

Animateur: Pr Philippe Couratier

Chef(fe) de projet Mme Julie Catteau

9Glr of AaasSy SOHI deRimbgesMdgbiyirér? Avenue Martin Luther King87042 Limoges France
Site internet: https://portail -sla.fr/

ORGANISATION

Coordonnateur Equipe opérationnelle
(3/4 personnes)

Comité stratégique de gouvernance

(9 membres)

. Conseil Scientifique Commissions
: (7 membres) ; F .
: C1: Parcours patient/médicosocial
Hll Groupe Francais d’ Etude sur les €2 : Ethique et accompagnement
Maladies du Neurone moteur €3 : Ventilation/nutrition
: C4 : Aides techniques et e-santé

C5 : Outils diagnostiques

Coordinationdes acteurs C6 : Enseignements/formation/information
C7 : Recommandations
m C8 : Bases de données/registres
___________ €9 : Recherche/essais thérapeutiques
FilSLAN/ARSLA €10 : Europe et internationale

1 Equipe projet:a dzA @A S G RSLI 2 A SY S3062.CBrdposititinl: gbordothatédiifiiedey H N My
cheffe de projet, chargée de mission communication, chargée de mission réseau de recherche AGNBALS
(1/2 ETP), Ingénieur de Recherche Bases de Données, secrétaire.

1 Comité de Gouvernanceorientations stratégiquesggA @A Rdz LJX Iy RQF OlA2ya FALAS
organisation du programme des Journées Nationales Annuelles FilSLAN, diffusion des informations, analyse du
travail des commissions etc.

Composition: le coordonnateur filiére, 2 représentants des @es de Référence Maladies Rares SLA et autres
maladies rares du Neurone MotegqrCRMR SLA/MNMonstitutifs, 3 représentants des Centres de Ressources
et de Compétences Maladies Rares SLA et autres maladies rares du Neurone /GRGMR SLA/MNM, 1
représntant des laboratoires de diagnostic moléculaire, 2 représentants associatifs, 1 représentant des
fro2NF 2ANBa RS NBOKSNODKS AyaitAlddZiaAzyySta RIEya €S OKI
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du jour et comptes rendus diffusés aux memres du comité de gouvernance.

i Comité scientifique force de propositions des projets recherche collaboratifs, suivi des projets, aide a

la réflexion pour le financement et la rédaction, programme des Journées Recherche @langosition:

coordonnateur, 3 représentants laboratoires de recherche institutionnels, 2 représentants de CRMR ou CRCMR
AYAONRG& | dz LINPFAE RQdzyAiSa RS NBOKSNOKSS t NBaARSyid R
(GFEMM), les 2 eorésidents du Congle Scientifigue ARSLA et le VIcdNB & A RSy (i - R&iniohsQ! w{ [ !

bimestrielles avec ordre du jour et comptes rendus.

i Commissions de travail assistent la filiere dans la mise en place et le déroulé de ses actions, leurs
responsables représentent lafiller Rl yd RS& NBdzyA2ya LINRPFSaaAaz2yySttsSa 2d
OSyidNXtSax tF 11'{X tF /b{!Z ! b{ad [ FAELtASNBE O22NR2YY

production des documents engendrés.

1 Coordination des acteurs deux réunions annuelles rythment la coordination de la filiére : (i) les

W2 dz2NySS&a bliaAzylfSa !yydzsSttSa CAtf{[!b oWb! CAf{[!bO
santé impliqués dans les centres et les acteurs contributifs hors cemtregsSO RS& | 1St ASNA R
professionnels, de formation et des ateliers métiers produisant des documents « recommandations
LINEFSaarAz2zyySttSa nx RS&a O2yFSNByOSa RQIOldzr t AGisa Si

Pl

filiere, (ii) lesJournées Recherche (JR FilISLAN/ARSLA) réunissent sur 2 jours médecins et chercheurs pour des
aSaairzya RS LINBaSyidldazya Rdz NI FIAf NBOKSNOKS Sy O:

scientifique par des séniors nationaux et internationaux

PERIMETRE

La Filiere de Santé Maladies Rares FilSLAN Sclérose Latérale Amyotrophique (SLA) et autres Maladies du Neurone
az2iSdz2NJ 6abatd O2dzNB dzy OKIYLI RS y2YoNBdzasSa YlItlRASA |
fQFdGSAY (S odibde ded deurdhash goieursCeentraux et périphériques (déficits moteurs en
territoires bulbaires, des membres et thoraciques, exagération du tonus musculaire et manifestations extra
motrices).

1/ Sclérose Latérale Amyotrophigue (SLAErme générique quiecouvre :

a) lesSLA sporadique¢SLAS, orpha 803-LJt dza RS ymw: RS&a OlFa | SO RAF3IAy2a8GA0
personnesannées soit 1600 nouveaux cas par an en France, pic de fréquen@é @a0s- LINS @ t Sy OS F cnn
en France).

Composé de

- Formes phénotypiques variantes : maladie de Charcot, sclérose latérale primitive (orpha 35689), paralysie
bulbaire progressive (orpha 56965), atrophie musculaire progressive (orpha 454706), syndrome Flail arm ou
diplégie amyotrophique brachiale, symine Flail leg ou forme pseudo polynévritique, forme hémiplégique ou

syndrome de Mills.



- Formes avec atteinte extra motrice : composantes du spectre SLA/DLFT (dégénérescences lobaires fronto
temporales¢ manifestations avérées dans 15% des cas de SLAsgd@ssociées a une dégénérescence Rigro
pallidoluysienne et formes avec dégénérescence cérébelleuse.

b) Les SLA génétiqueés¥ mn t wmp> RSa OFla RS {[!'!0vd alflRASAE 3ASYSi
souvent AD), liées dans > 75% des cas 45& LINRA Yy OA LJ dzE 6/ dhwCTtH LI2dzNJ Fp &3 2
Environ 30 génes connus sont analysés en panel selon les algorithmes biologiques moléculaires FIISLAN/ANPGM,
plus de 40 génes au total reconnus dans la littérature qui représentent autamhaladies distinctes. Les

mutations des génes SOD1 et C9orf72 sont recherchées systématiquement au moment du diagnostic. La
RSYIFIYRS RQdzyS FylteéasS Rdz LI ySt bD{ {[! SdG {[! 5C¢ Sai
du Plan France Médecine @#mique, la filiere a proposé des critéres opérationnels validés par les biologistes
moléculaires.

5lya G2dza tSa OFaxz At yQSEAAGS | OGdzsSttSYSyid I dzO0dzy i
concluants sauf pour les SLA liées & une mutatioh 80 LJ2 dz@F yi 06SYSFAOASNE F LINB& |
thérapie ciblée par oligonucléotides antisens). La prise en charge est actuellement palliative caractérisée par une
adaptation des soins en concordance avec la rapidité évolutive des situations (pcontdtengagé en moyenne

3 ans apres les premiers symptémes), impliquant des évaluations multidisciplinaires trimestrielles. La prise en
charge a partir du centre doit étre en relation avec les professionnels externes. Les adaptations, la surveillance
descriteres de mise en place de suppléances vitales, le contexte émotionnel majeur pour les malades, leur
SyiGi2dzNy 38 SG tS8a az2Aadylyidas tSa SEAISyOSa SiGKAldzSa Gl

8§ RS &2y Syi2dzNT 3 S 3atif 8eifin deQie OrOde itegrgné M|y piise et chaige.

2/ Les autres maladies du neurone moteur (MNMONt représentées par
a) le groupe deparaparésies spastiques héréditairdSPG 02 RS& 2 NLIK| Ydzf GALX S&0 R2VYi
f Q2 NRN&Bn RSN PE ROQ2NAIAYS IASYSiGAIdzS o6LX dza RS 1n 3I8ySa (

complexe et hétérogéne avec un noyau symptomatique commun de disfonctionnement des neurones moteurs
cortico-spinaux plus ou moins associé a des manifestationsahegiques centrales diverses,

b)la maladie de Kennedgorpha 481 incidence de 3/100000 naissances masculines par an et de 0,2 cas/100000
KFroAdlyGas SYy@ANRY Hnn LISNE2YyySa GdSAyGaSa Sy CNIyOS(
(répétition de triplets CAG dans le géne AR),

c) plusieursnaladies des cordons médullairés Y|l f  RAS RQ! f SEIl yYRSNJ 6f Sdz0O2 Ré a (i Np
GFAP), syndrome FOSMN (neuronopathie sensitivomotrice a début facial), les atrophies monoméliques

RQI AN} &I Yl =

d) lesyndrome postpolio,

e) f QI Y& 2 i Nime)Kdrgha ) Jmaladie génétique AR par mutation dans le géne SMN), qui
anatomiguement implique les neurones médullaires, a expression motrice pure, mais exclue des maladies des
neurones moteurs dans la classification CIM10, bien que dans les formeS@tion adolescente ou adulte (type

[l et type V) les malades sont souvent pris en charge dans les centres de la filiére.



l'dz YADSlI dz SdzZNRPLISSY S AYyOaSNYylF A2yl ¢ /waw CAf{[!b a
des maladiey S dzZNB Y dzd Odzf | ANSa Ay OfdzZ yd €Sa YIFflFRASAa Rdz ySdzNE
KAZG2NAjdzSYSyYy (G tQ202S0 RQdzyS ARSYUGATFTAOIGAZ2Y aLISOATAI
USA). Cette spécificité a été reconnue et validéeutlep002 dans un dispositif DGOS pionnier, dit Coordination

RSa /SyaNBa {[!'Z t fQ2NRAIAYS RS I &0GNH2OGdz2NF GA2Y RS ¢

champ.

COMPOSITION

[ FAEASNB CAf{[!b Sad O2yY s JabeR®@d ¢D diRiginet paepam3NI y i f
ASNIAOSa Kz2aLAldlrtASNA y2y flroSfttArasas {{wX fFr0o2NFG2AN
avec les services sociaux hospitaliers, la CNSA, les MDPH et les Conseils départeneenidiex) associatif

(national et Européen) et la recherche institutionnelle (INSERM, CNRS, Universités). Cette organisation est

décrite sur le site de la filierenww.portail-sla.frainsi que dans la charte de fciionnement.

Milieu sanitaire :

1  Centres SLA/MNM labélisés : 1 CRMR coordonnateur, 6 CRMR constitutifs et 12 CRC MR.
1  Disciplines partenaires au niveau des centres avec la Pneumologie, la Nutrition, les Soins Palliatifs et
la Médecine Physique.
1  Services hosfaliers : CHU Pointa-Pitre, Guadeloupe, CHU Fort de France Martinique, CHU Rennes,
CHU Nantes.
f {GNH2OGdzNBa {{w Y I SLAGIEt alNAY RQI SyRI&S o1 SyRI &
Clémenceau (Champcueil), Hopital Maritime de Zuydcootgdzhote).
1 Réseaux de soins dédiés et autres : Réseau SLA IDF (Paris), Réseau SLA PACAiddprsaieau
SEPSLA Auvergne, Réseau NeuroCentre.

1 Laboratoires de diagnostic moléculaires : Paris, Tours, Nimes.

Associations de patient§ f Q! a a 2NOAfl G AROKENIDKS adzNJ £ {[! o!w{[!0OZX

nationale, est incluse dans la filiere avec des partenariats trés forts : développement de projets communs,

F LILJ NG SYyFyOS Fdz / 2yaSAt RQ! RYAYAaGeslcénkes, \2 représ¢nfants RS Y S
dans le comité de gouvernance Filiere, 3 représentants dans le comité scientifique et une présence active aux

Wb! Si IdzE wWwwod 558 ftASya SEA&GSYld @3S0 RQl dziNBa | d42C
partenariat informel a été mis en place avec Europals regroupant les associations Européennes de patients et
ALS/MND Alliance UK.

Médicosocial: des professionnels médicosociaux éducatifs font partie des équipes de chaque centre. Des
relations sont régulieremnt entretenues avec la CNSA, les MDPH et les Conseils Départementaux (APA). La filiere

est parfaitement identifiée au sein de la CNSA et notamment la Direction de la Compensation.


http://www.portail-sla.fr/

Rechercher F oy f1F 02N} G2ANBa RS NB OKEHKIE la filigfe ieursiédmipds2 vy St &

participent régulierement aux Journées Recherche. La filiere a créé, avec ces équipes et les cliniciens chercheurs

des centres, un groupe thématique sur les maladies du neurone moteur. Un annuaire des laboratoires de

recherche partenaires est disponible sur le site internet de la filiére.

Par ailleurs, la filiere est en lien avec des Sociétés Savantes telles que la Société Frangaise de Neurologie, la

Société de Pneumologie de Langue Francaise, la Société FradR@iseO 02 Y LI 3y SYSy i Si

Société Francophone de Nutrition Clinique et Métabolisme et la Société Francaise de Médecine Physique et de

Réadaptation.
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le théeme des maladies
du neurone moteur

Figure n°1 Cartographie des centres rattachés a la filiere FilSLAN

Remarque concernd le transfert de la FSMR Filslan de Nice a Limoges
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processus normal de relabélisatiod FAf ASNBaA® [ y2dzStfS Sldza LIS | G2 dzi
FOGAz2ya Sy O2dz2NBXI YIf3INB fSa RAFFAOMZ §S& RS NBONMziSY
reprendre toutes les conventions existantes pour les prestatai®s, NS &SI dz RS NBOKSNOKS o1l
O2y iNXda Sy O02dz2NE O2YYS whedltoaprde &avail Sle chlgyé StNapr&léle de K| (. 2
f QI y A YhabitheBey della filiere. Toutes ces actions ont nécessité une collaboration avec les services

adml YA&AGNF GAT& Rdz /1! RS [AY23Sasx S&G tF YAasS Sy LxXI OS

la filiere.



ACTIONS ISSUES DU PNMRS3 REALISEES PAR

LA FILIERE FilSLAN EN 2021
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- t2d2NBRdAGS RSa SOKIy3as
du neurone moteur.

- {2dziASy O2yilAydz ldz LINP2SG DO9bL![{ZX LERNILS LI N £S5 t
pour tout patient nouvellement diagnostiqué une mutation du géne SOD1 et C9orf72. Le projet a pour objectif
de connaitre de maniére précise la fréquerReS O0S& Ydzil GA2ya Fdz aSAy RQdzyS L
atteints de SLA. Les critéres cliniques sont colligés pour connaitre le profil évolutif en fonction de chaque type
RS Ydzit GA2yd / SGGS NBOKSNOKS aeais VisindispatrhbleRidns le LINR y O A
O2yGSEGS | OGdzSt RS RS@St2LII5YSyid RS&a LINeB2Sia RS NBOK

- wS0SyasSySyi RS y2dzSI dzE oA2f23Aa0S8a Y2t SOdz  ANBA
nationale. De méme des ci@iens ont été identifiés comme référents des RCP moléculaires afin de maintenir
dzy S O2yliAydzAi (S Rdz RAFIYy280GA0 Sy o0A2t23AS Y2t SOdzf F A NE
est impligué de maniére trés active dans le comité de gouverndada filiere FilSLAN.

- Développement de biomarqueurs, et en particulier dosage des chaines légeres de neurofilament dans
le sang. Ce projet, auquel tous les centres FiISLAN participent, a été porté par un financementaei4d RS f |
filiere en 2021, et léravail du réseau de recherche de la filierACT4ALBIND. Ce dosage sera utilisé pour
faciliter le diagnostic des formes atypiques de maladies du neurone moteur.

Qx¢

F SO hNLKIFySG Sy @dzS RQdzyS

A 1 OGA2Yy MdPo Y 5STAYANI SiG 2NAIFYyAASN f Q ddOBMG 2026zE LI | (i S ¥
«5SFAYANI SG YSGGNB Sy LI I OS dzy RAALRAAGATFT RQlFI O00s8a&a Sy
RAF3Iy2a3GA0 RSa YIfFIRASAE NINBa Sy aQl LlJz2lyd adzNJ f+ Y
concertation pluridisciply F ANB 6w/ t 0 RQIFIY2y(d SiG RQlI@GFf Rdz &aSldzSyc
directement les CRMR et les laboratoires de génétique molécwaire.

- Accompagnement de Fil[SLAN pour consolider le dossier de réponse au Troisieme appel & candidature
PFMG. Travat Sy Y2y (d | @S0 / KNRAGSEES ¢KI dz@AY &l yd LISNYAS
{[! Sy bD{ Si& tQlylrfeéasS Rdz 3Sy2YSo hNEBFYyAaridAaAz2y RS N
pour déterminer de maniére précise lelih OF A2y & RQlF O008a t ftF LXFGSTF2NN¥S 3¢
la relecture du dossier déposé en décembre 2021.

- {SyaroAirtAraliArAzy RSa oA2f23Aa0Sa SG RSa Ot AyAaldAiAsSya
du séquencage a trés haut débitdépendantes des RCP déja mises en place.

A Action 1.4 : Mettre en place un observatoire du diagnostic.

«Les FSMR contribueront a la mise en place de ces observatoires du diagnostic qui se déploieront au sein des
comités multidisciplinaires de chaqusMR »

- Déploiement de BaMaRa datwsus les centres FiISLAAdzA S | dz RSLX 2ASYSy (i Rdz O
mars 2021.

-1 2Y23SysSiralirzy S 202S00GAF RQSEKIdzZAGAGAGS Rdz O2R
guide de codage revu par la BNDMRrtant sur le SDM et présentant les nouveautés a venir dans BaMaRa



SDM génomique et Recueil complémentaire. Ce guide de codage présente une liste de codes orpha et HPO
spécifiques a FiISLAN ainsi que des pages dédiées au codage de certaines patpolagiesnogénéiser les
pratiques.
- wSLR2y&aS LISNE2YYIfA&4SS dzE RSYlFIYyRSa RQlIARS 02y OSSNy
- Soutien financier aux centres pour tendre vers une saisie exhaustive. Cette stratégie a été choisie pour
LISNXYSGiGNBE t OK leljtaiz$on orfpy deldBsie Relbh szAl dfganisation déja en place. Définition
Rdz ONAGSNBE NBLINBaSydal AT Rdz 6Saz2Ay RS OKIljdz$S OSyuGNEB
utilisé pour le calcul des financements. Préparation des conventions desgavent et de la liste des contacts
LINAR @At SIASE LIR2dzNJ OKF Odzy RSE mog ShGlFof Aviase SFINE K2 a8 G
pour tous les centres.
- 5Fhya tQ202S00GAFT RS NBRdAzZANB f QS NNJI y O3 nerrbfitameni2 & G A lj dzS .
a été établi. Il devrait étre mis en place en 2022. La filiére le finance a hauteurda 40e @

A Action 1.5 : Organiser et systématiser les réunions de concertation pluridisciplinaires.
5SAa0NALIIAZ2Y RS Q2 NHI i dd cinkettafion pliridiseipinayfed \RTMIportéeS paNad dzy
C{aw T 9fSYSyi{iad RSAONALIIATA RQdzy | O08a SldAaidlofS £ f

[ S& w/t YAaAaSa Sy LI I OS LINBOSRSYYSyid Fdz aSAy RS I FAf
rythme régulieradapté aux besoins des médecins demandeurs.
Il existe ainsi 2 types de RCP nationales, encadrées par des chartes de fonctionnement, des fiches patients
ALISOATAILdzSa SG RS& Gdziz2zNRASfa LIRdz2NJ FARSNI £ Sa y2dzdSt dzE
- RCP Cliniques sessions organisées en 2021 avec 7 cas soumis.
- RCP moléculairest sessions organisées en 2021 avec 10 cas soumis
[ Q2dziAf Sad G2dz22dzNB £ RA&LRaAAGAZ2Y RS& OSyidNBa | dza
sécurisée. Actellement, les centres de Lille (2 sessions planifiées) et Nice (4 sessions planifiées) utilisent cet
outil fourni par la filiere FilISLAN pour leurs RCP locales.
- Participation au groupeintesF Af AS NSa& Sy dNB f Sa dziAf AalSING deNB2 dEI0A £ CR
LR2AY(d RS @dz8 RS tQdziAfAal(iSdzNJ RSa c{aw Si RS &aSa RSY
- Communication sur le site de la filiéere FilISLAN du calendrier des RCP programmées.

A 10GA2Y MPT Y [/ 2YyFASNI | dzE / wawX I @S Onatiogal dydaidijue RS & C{ aw
personnes en impasse diagnostique a partir de la BNDMR.

O05STAYAGAZ2Y RUIFINBNBE& RS RSOAaAAZ2Y LIRdzNJ €S RAIFIIy2aiGdA0
chaque filiere).

«Le réexamen des dossiers des personnes maddesi Yy SOSaal ANB | dz FdzNJ Si b Y
connaissances et des technologies. Il permettra de réduire les pertes de chance en termes de prise en charge. Il

est particulierement important au plan diagnostigue

5Fya atb f SiidNBLARD&tyeThoR ¥ KéhariE2 eC3A { {

- ScénarioY wSOdzSAf O2YLX SYSyidlFrANB ftAYAGS £ OSNIFAya 3N
HNHME fQAYLE SYSyGlGAzy RS 08 NBOdSAt | SiS O2yRAGAZYVY
NBLINKR&Sa SiG Sad YIAYydSylyid LINBGdz2S t QL dzi2YYyS Hnuud [/
futur recueil complémentaire (Journées de la filiere, guide de codage).

- Scénario 3 Renforcement et homogénéisation des regles de codage striplissage dans le SDM.

- vdzSt ljdzS az2Aiid S a0OSyFrNAR2:z I TFAEtASNBE aqQSaid Sy3l:
FAYIFYOASNE ljdzA aASNBANI t fQFYSEA2NIGA2Y RS I ljdzZ ft AGS
du recueilcomplémentaire

-/ 2YYdzyAOFGA2Y @Al €S 3FdzARS RS O2RF3IS &adzNJ £ RSTFAY
ROSNNJI yOS RAIFI3Iy2aiGAldsSa



-t P NOAOALI GA2Y | dzE | GSEASNE AYyGSNFAfASNBA &dzNJ f QA
NB (i 2 dxgdriende @tSune action ciblée spécifique aux besoins de la filiére FilShlARt reversement
FAYFYOASNI jdzS NBONMzESYSyida RQ!'w/ X Y2Aya FRFLWGS & €1
O2yGSEGS RQIGGSY(HS Rdz NBOdzSAt O2YLX SYSyil ANBO®

- Financemat et soutien logistique au projet de dosage des neurofilaments (cf action 1.2), notamment
via le réseau de recherche de la filigReCT4ALLE b 50X | FAY RQF02YRSNJ f Q20aSNBI G2 A
aAldzZ GA2ya RQAYLI aaS Siék2dz RQSNNI yOSo

Action3.1Y 5SLJ 2ASYSydG RS tF . b5aw RIya fSa /wawk/ w/k// a:
hospitaliers.

- Recensement des maladies et identification degepts

- Intégration du set de données minimum maladies rares

- Formation a la saisie de données

-1 34 dzNBNJ f QAYGSNFI OS OSyiNBa k .bb5aw

- Harmonisation des pratiques de codage

- Tous les centres SLA sont déployés depuis mars 2021.
- Diffusion systématiqudes informations provenant de la BNDMR sur les évolutions apportées a BaMaRa
(sous forme de newsletter, de mail aux responsables des centres, sur le site de la filiere, pendant les réunions du
Comité de Gouvernance)
- Harmonisation des pratiques de codagépBnse aux questions posées par les utilisateurs concernant
BaMaRa et le codage des activités (la formation initiale des centres ayant déja été en grande partie achevée
f QI yySS LINBOSRSyYy &GS LI NJ I (OkdeNdgd, efoSreinefil@@Ad 2y RS CAf {]
- /I NBFEGA2Y S RAFFdzaA2y | dzLINB& RSa NBalLRyalofSa R
spécificités de la filiere FIISLAN (exemple de codages particuliers, liste des codes ORPHA et HPO liés aux critéres
de diagnostic BaMaRa, bonnpgratiques du codage, informations aux patients, changements a venir dans la
oasSxod® /S FdzZARS | SiGS FAylFfAasS FLINBA GFIftARFGAZY RS f
- I NBFGA2Y RQdzyS LI 3S & LISIkasFpol} aeSa.fr/andzhbarhad) godr i S A y G ¢
centraliser toutes les informations et les rendre plus accessibles a tous les publics
- Accompagnement du centre Breton dans la gestion de la problématique liée a la saisie dans BaMaRa
des activités des 3 sites (Bré®ennes eBaint. NA SdzO0 X adzA 4GS F dz OKI y3SYSyid RS NI
RQlFOO0OdzSAft @ / SGGS ljdzSadAiazy | SGS RQIFdzilyd LI dza A YLR NI
exclusivement sur les saisies dans BaMaRa et de la campagne de relabellisatiimgaii nécessite une saisie
exhaustive des files actives pour le respect des criteres de candidature

«5AaLIR &SN RQdzy Sl G RS& f ASdzES NB 3 drertss dispositdsynédicaix,a + 22
traitements non médicamenteux) proposées aux malades dans le traitement des maladies rares

w

' OGA2Y nom Y ' GAfAASNI RS Floe2y L¥Xda a28adSYlGAldsS

RQI OO0Sft SNB NItfeQriédibeBéhts atilldsBiapSsififs médicaux.
¢ NI O Af I oSO tSa I a
LINEOS&aadza RQSOI f dzl (A
- aAasS Sy LXIFOS RQdzy t NER 2 Of2ff ISo RN

RQdzy 2t A32ydzO0f S2G4ARS yiAaSya Fyaa
des données cliniques et paracliniques avec le dosage des neurofilaments.

alt @3 @ yt @IShr{Lae N
RIFIya tSa T2N¥

~ ==
>
(6]


https://portail-sla.fr/bndmr-bamara/

A Action 4.2 : Créer unbservatoire des traitements placé au sein des comités consultatifs multidisciplinaires
RQSQOI fdz GA2Y 032dz@SNY I yOS 06dzNBF dzxk O2LIAfT 0 RIya OKIFI|jdzS
wSdzy AN RS&a AYyT2NXIGA2ya S RAAASYYYLIiADE RNyt Sdz:A OKS |

RESEAU DE RECHERCHE AGVNEY S

Le réseau deecherche ACT4AHBNDE NBX INR dzLJ yi f QSyaSyot S RS&a / waw SiG [/
f Q202SOGAT RS FTFOATtAGSNE Reyl YA aS NleSdmaihaniBsYnaladi@du NJ £ | N
neurone moteur et notamment de 1/ Soutenir les projets de recherche académiques en apportant un soutien
méthodologique et logistique aux investigateurs, faire une veille des appels d'offres type PIA/PHRC de nature
académiques oindustriels, 2/ Promouvoir les essais thérapeutiques industriels et académiques en permettant

une porte d'entrée (guichet unique), évaluation de faisabilité avec définition des prérequis organisationnels et
0§SOKYyAljdzSa RATFdzaSa tLSaESBYwaASSOECAdZREA2YSREABAY QtlzdzHlA 2 v 3
I'élaboration des grilles de surcodts, respect des bonnes pratiques et formation des expérimentateurs, 3/ Assurer

un lien actif avec le consortium de recherche clinique européen TRICALStiemipaidentification du réseau,
collaborations, diffusions des informations, 4/ Préparer la labélisation du réseau dans le dispOBitN F

- 1ldz O2dz2NE RS fQlFlYYSS HanumMI AYUGSNBSYyGA2y adzNJ LJ dza A Sc
soutenusLJF NJ ¢wL/ ! [{ FFAY RQSGFOfANI RS&E IANREESa 06dzZRISOI AN
impliqués dans les essais thérapeutiques PHOENIX (Amylyx) et ADORE (Ferrer International). Un suivi a
SALESYSYyl SiS AYAGAS Ilc&dedes &sshalsGOJds GeNtleN) £ S& YA asSa Sy L

- I'ARS YSUGK2R2f23AljdzS SiG SELISNIAAS OfAyAldzS RIya fQ
G20AS3GS FNIycerAasS LyTFtSOlGAaa .A2a0ASy0S8Sed ' ARS RIya fI
f QSGdzRS® / 2ttt 02N A2y | @SO S alLlyaz2N) (2dz22dz2Na Sy
budgétaire, en lien avec la CRO et le centre coordonnateur national).

- ACT4ALSIND a été sollicité par Biogen pour un support dans le recruteragntiveau national dans
le protocole ATLAS. En effet, le protocole bien que réalisé dans le centre SLA de Paris, nécessite le recrutement
des participants au niveau national. Le réseau établi un lien entre le centre investigateur et les centres experts
nationaux.

- [ASYy | @SSO ftQSYUNBLINAR&S t¢/ ¢KSNI LSdzixda AyOd O2YY
S LINIfIF adzAadS RlIya fF NBfSOGdzZNBE RS fF INREES 0dzRISH
niveau national.

Au niveauacadémique

- Accélération de la mise en place du projet FILSNAXDosage des neurofilaments pour le diagnostic de

certitude de SLA) initié et financé par la filiere. Aide au montage du dossier de promotion APBIPAiRRdor),
YA&S Sy LI INGS YRsQidgy? R2dzIBIFA Ij dzS L2 dzNJ £ QS dzZRSY RSTFAYAGAZ2Y
RS fQltlt SG ONBIFIGAZY RS tQS/wC LISNX¥YSGillFyld S NBOdzSA
dans la communication auprés des centres et suivides ihdug @ O RS & 1jdzQStf Sa I dzZNByd RS
des centres experts.

- CNYGFAT adz2NI £t QAYGISAINFGA2Y RQdzyS O2K2NILS RS LI GASy
GNI @FAf O2tf 1 02N GAT ySOSaaAridsS dzyube paryrodis¥galeriehtuge a OA Sy
réflexion sur le suivi des analyses métagénomiques et leur appariement aux données cliniques qui seront
recueillies dans les centres experts. Ce travail se poursuit en 2022.

- Actualisation permanente de la liste des protocoleértpeutiques en cours, sur le site de la filiére
Filslan

- ldz O2dzNAE RS tQlFlyySS HnumI ©OSYNBaAFEdzRE SHBEBEXSK A
structure FCRINFrench Clinical Research Infrastructure Network)ahel FCRINobtenu en janvier 2022) est


https://www.fcrin.org/propos-de-f-crin/label-f-crin

«une reconnaissancee qualitéetde performanceR I y & fI 02y O

fQlaa20AliA2y RS tSIFRSNER RQ2LAYAZYy SG RQS
L2aAldA2yySYSyid £t tQAYOGSNYIFGA2y Lt ®

Gréace a ce labde réseau ACT4AHEND pourra bénéficier.
1 «R Q @i;gincement de ressources humaines et de frais de fonctionnement,
f RS tF YAaS t RAALRAAGAZ2Y RQ2dziAfa 2LISNI GA2YYy St a ¢
FOGADPSEa RS LI GASydGazr LINPOSRdA:INBa @FfARSSaz Xou:z
1 de formations ciblées a la recherche wime sur des thématiques aux enjeux forts pour la recherche
biomédicale,
f RQ2dziAfta RQAYF2NXNIGAZ2Y Si RS &adzllll2NIa RS O02YYdzyAc
presse),
f RQdzy &dzLILIR2 NI FTRYAYAAUNI GAFE FAYIFIYOASNI S 2dzNA RA | dz
1 RQdzyS OAabyNCAASNOENRLIS QI O05a RANBOG t f QAYFNI &N
b £ Q9dzNRP LIS RS& LINP2SiGa OftAyAldzSa t O22NRAYIFGAZ2Y ¥
études multinationales,
f SG &adzNL2dziz RS f Qélgdydmifue auSe@&RIBRZ f £ SOGA GBS S
Ce label permettra notamment a la filiere FIISLAR  LJ2 NIISNJ RSa LINEP2Sia RS NBOKSN
internationale et de diffuser des publications scientifiquse

A Action 4.3 : Générer des connaissances en vie eépbur renforcer la connaissance des médicaments
OSYSTAOALIY(G RQdzyS ! aa LJ2dzNJ dzyS 2dz LJ dzZaASdzNB AYRAOI (A
place une organisation nationale du suivi en vie réelle des médicaments.

« Favoriser la réalisatioR QS i dZRSBO¥$RX DR dzSa 2dz RQSiGdzRSa Sy @AS NBSH
R2YyYySSa LIdzNJ (i2dza f£Sa YSRAOFNYSyida RA&ALRAFY(H RQdzyS ! a
dispositifs médicaux pertinents ». (Recueil de données par les CRIWR, recueil de données RTU/ATU,

SELX 2A0SN) £ Sa R2yySSa NBOdzSAttASa LINt£Sa YItlRSa Si

- 9fF02NF A2y RQdzy 1jdzSaidiAz2yylrANB @S0 1 O2ftftF 62N}
(AMM ou horst aa0 LINA& LI NJ £Sa LIGASYGa NBLRYRIy(Gasz ||jdzQAf &
Fdzi 2 YSRAOFGA2Yy 6OF S3l ftHef&ing (in élat@ésAiuy desitditements fispehiol&sS O G A
pour les maladies du neurone moteur en tentant de recenser les traitements pris a la fois sur le plan étiologique
et sur le plan symptomatique

- Poursuite du soutien & la base de rechercleanWelgui collige tous les traitements pris par les
patients

A Action 4.4 : Mieux encadrer les pratiques de prescriptions hakéM

«hNBFYyAalGA2y RQdzyS SyljdzssiS O2yFASS | dzE FAEASNBaA RS
maladies rares(CRMR/CCMR/CRC) permettant de préidentifier et prioriser les indications et spécialités
candidates a une RTY

- BAFFdzAA2Y | dzLUINBa RS (2dza tSa OSyaNBa RS fF FAfASN
RQSOSy(dzSt t Sa dde pEsariptiort Syithiese Sles refodret dorstat de la relative homogénéité
des pratiques de prescription au sein des différents centres.

- I FAY RQIF@2AN) I 0084 FdzE AYF2NXIGA2y&a RS GAS NBSt S
élaboréencob f 02N> GA2y SyiNB I FAEASNBE SiG tQlFraaz2zo0AalidArazy 1.\
enquéte a recu plus de 100 réponses en un mois, confirmant la demande des patients de participer a
f QI YSEAZ2NIGA2Y RSa O2 yingden lieddvet B8 pathdldgiy¥. Lettd enguédte & pSranis de2 Y |



O2YFANNSNE | dz Y2Aya O2yOSNYylyid tSa&a LI GASyGa lijda 2yia |
RS LI GASyida Sy O2dNB RS (NI AdGSYSyid SEudSeSpsidnfsisont RI y &
GNB&a |dz FIAG RSa NBadzZ GFia RSa Saalaa S az2dzKlAGSNI A

accés compassionnel
- Desla mise a disposition du Tofersen par le laboratoire BIOGEN, tous les dossiers des patientssconcer
identifiés par leur centre de prise en charge, ont été présentés en RCP nationale moléculaire FiISLAN sur ROFIM,
FFAY RS @It ARSNIfQAYRAOFGA2Y t € LINBAONARLIIA2Y Rdz ¢27F
- BAFFdzAAZ2Y @Al €S &aA0GS RS I ¥ A hsipatgBes SotsAMMIetNI O 2 dzNN.
GNFAGSYSyGa RQAYGISNBUG 6O0SAttS aOASYGATFAIdzSO | dzLINB & RS
- Actualisation de la liste des traitements a visée symptomatique utilisés hors AMM dans le traitement
des maladies du neurone moteur (PNDS)
- Harmonisatiyy RS fI 02YYdzyAOlI GA2Y YSRAOIFIES O2y OSSNyl yid f S
la rubrigue communiqués FilSLAN du site de la filieseemple de cannabis thérapeutique.

«/ NBSNJ RS&a GSYLBA 2RINICOSNMY ByNSBY Sty Gf Q.$ 1) dzA LIS Y S-Bokidd | £ ST &z
de mieux encadrer et adapter certains moments clés du parcours des malades et leur apporter une information
adaptée, progressive et respectueuse. Une attention particuliére seraQJorIIé tQFyy2y0S Rdz RAI 3y

Sy OlFa RQAYLI aas I?AI-EIy’Zéﬁ-AIRd&S(]S@ Hnw\uar\er\wav\ﬁé\zgx b d2l
NHzLJG dzZNB Rdz LI ND2dzNEP® Ly d§SINBNI | dz AY RSa LINPBINIYYSa
plus actif et autonome dans sa prise en chasge

A Action 7.1Y 5S@St 2LIISNI f QAYTF2NNIGA2Y LIdz2NJ NBYRNBE @A&aAo
(Communication sur et au sein de la filiere).

- 1LINBA dzy oO0Afl Yy RS& 06S4&2Ayallaflias ld &cidioda é¥rptisg p&rYSy i R
dzy NBONHzi SYSYyd Sy Hnum RQdzyS OKIFINHSS RS YAaaarzy O0O2YY
f OARSY(GAGS RS fF FAEASNB CAf{[!bX RS NBO2f tifpoits f Sa Ay 7
de communication de la filiére, notamment le site internet, et de veiller & leur bonne diffusion auprés des cibles
visées.

IDENTITE FILSLAN

-/ NBFGAZ2Y RQdzyS &GN} iS3IAS RS O02YYdzyAOlF A2y

-/ NBFEGA2Y RQdzyS OKI NIiS 3NI LIoh ifjedutife viRuslle t | FAE ASNB Si

- 5STAYAGAZ2Y RSa&a 2dziAfta RS O2YYdzyAOI@EY SdI ®IRdzA RS 2
fI YAaS Sy LXIFOS RS LINROSRdAz2NBE RQI OKFid RS YIFGSNRSE Si
filiere

- MiseajolNJ RSa R2O0dzySyida S0 Si AYLINRAYS&A f2NE Rdz OKIl y3
auprés des organismes externes

{QLbChwa9w

- Participation aux réunions du comité éditorial des filieres de santé maladies rares

- Inscription aux newsletters des différes réseaux pour une veille des informations maladies rares
- ahdaS Sy LXIOS RQdzyS @SAttS RS& AYF2NNIGA2ya &dzNJ €

INFORMER
- LYSEAZ2NYGA2Yy O2yiAydzZS RS ft QSNH2y2YASY RS I @GA&A0
- w$®)\a7\2y RS iDLﬁSIDKi(ﬁQWﬁZﬁLBLJRNZ] dzys NJSQ}\a)\Z)/ S tQl
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- Production de contenu et rédaction des pageggmple : BNDMR, COWAD®Y, développement de la
rubriqgue Recherche, de la documentation
- Actualisation continue des annuaires professionnels des centres, laboratoires de biologie moléculaire et
laboratoires de recherche, agenda, formations, essais cliniques en cours, programmes ETP
- Animation de la partie blogu site internet par la création réguliere de communiqués de la filiere sur
son activité ou celle de sonréseaulS O dzyS Y2eSyyS RQdzyS I OlGdzr £t AGS LI NJ &8
- Définition de la RGPD sur le site de la filieiformation des cookies et des mentions |égadepres
des internautes
- ¢NJ @FAf &adzNJ £ QF 0O0OSaaArAoAtAdS Rdz aAGS AYydSNYySd L2 dzN
NBFtAalFIiA2Y RQdzy | dzRAG RQlIFI OOSaaAiAoAtAidS Fdz wD!'! | @S0 d
- aAasS t 22dz2NJ RS f Q2rdathih SLA podr kirf akcasacilité\NaRx¢pérsdikszed gitdatios
de handicap moteur, gréceAauxvaouvements de la téte A A 3 )
- VFFAOKFIS RS I FA{ASNE adz2NJ D223€tS LI NI fF ONBIUAZ2
YouTube
- Rédaction et mise a jour du cmmu des supports de communication imprimés (administratif,

plaquettes, interne et externe)

- Le réseau ACT4AMIND, en lien avec la filiere, a participé a la création de la page des essais cliniques
maintenant disponible sur le site de la filiére. Cette @agrmet a tous (médecins, patients, professionnels de
santé) de prendre connaissance des essais actuellement en cours au niveau national et également de voir quels
sont les centres impliqués dans ces essais sur le territoire.

- Réponse par mail et par télapne aux questions et sollicitations (patients sur le territoire national et a
f QSGNF YyISNE FARIFIYy(das LINRPTFTSaaAz2yySt aoddentst®roed=Spatiertsr NJ £ | 7
vers le centre ou le professionnel le plus adapté, réporames questions des patients et des aidants par les
experts des centres, conseils pour la prise en charge et les aides techniques spécialisées. Beaucoup de
sollicitations concernent les protocoles thérapeutiques disponibles.

COMMUNIQUER / DIFFUSER

- ¢NI @At RS O02tfSOGS RSa R2yySSa SYIFAf L3R2dzNJ St NHAI
et la centralisation des données

- Renforcement de la fréquence des newsletters FilISLAN, comprenant les actualités de recherche,
RQSOPSYySYSydsS5at §dz2Ny 66 LI Iy RQFOGA2Y CAf{[!b Si RSa Ay

- Diffusion ciblée des informations en fonction du public concerné (cliniciens, chercheurs, personnels des
OSyiNBaszx LI GASydaz I aaz2O0Ah luieimgilédreeffidagitdddMbksiage + f 1 ySgat S

- Diffusion verticale des informations des organisations maladies rares vers les publics concernés

- Presse diffusion de la filiere auprés des partenaires (newsletter Effik, Accolade ARSIa, site Accessman,
Orphanews)

« RETOUR SUR INVESTISSEMENT

- Mise en place des statistiques de navigation du Portail 84uentation, acquisition et comportement
des internautes et des prises de contact avec la filiere

- Mise en place de statistique des newslettersomportement desutilisateurs de la newsletter et
S@2 t dzii A deyice RoBr uh dblagizualitatif.

1 O A2y ToH Y DENIYGAN £3a O2yRAGAZ2YE RQdzyS Iyy2yO0S$ R

- Validation par les RCP nationale moléculaire du caractére pathogéne ou non des mutationsrevec do
dzy NBYyF2NDOSYSyd RS I LISNIAYySyOS RS ftQlylrfeasS aASySiAl



A Acton7.3Y ClF OAtAGSNI £ QF 008 &(EEP).f QSRdAzOI G A2y G KSNI LISdzi A lj dzS

- Accompagnement et informations aux centres concernés par les échéances de retours. Dans le cadre de
f Qpel a Projet DGOSETP2020: rendu des référentiels de compétences pour les 3 programmes sélectionnés
CRMR SLA de Limoges, CRMR SLA de Nice et réseacétrg@vec le CRMR SLA de TdDasis le cadre de
f Q! ! t:dépdtdepprogrammessurleSit RS f Q! w{ Sy y2@SYo0oNB -SLA pont® t NB I N.
par le Dr Gaélle Bruneteau, du CRMR de Paris et programme ETP RESPI SLA porté par le Dr Nathalie Guy du
CRCMR SLA de Clerméetrrand.
- Accompagnement du travail collaboratif de ces centres pSurlOK2 A E RQdzy 2dziAf Ay TF2N
Sy @dz2S RQdzyS LRGSYGASttS YdzidzZ t AallGAzy SydiNBS tSa OSyd
- aAasS t 22dz2NJ RS tQFyydzr ANBE RS& LINPINIYYSE 9¢t RS
présents sur le siteh(tps://portail -sla.fr/educatiortherapeutiquedu-patient/).

A Action 7.4: Mobiliser les dispositifs de coordination de la prise en charge (AAP PNDS).

Accompagnement des centres dans les démardiges au dépét des PNDS sur le site de la HAS
- PNDS SLA génétique, porté par le Pr Philippe CORCIA, déposeé sur le site de la HAS fin 2021
- PNDS Sclérose Latérale Primitive en cours de rédaction
- PNDS Syndrome pegbliomyélite en cours de rédaction
- PNDS Sclése Latérale Amyotrophique, réactualisation

A 10OGA2Y Tdp 5SOSE2LIISNI £ -sanf SYSRSOAYS Sl f QAYyy20 (A2

- Outil ChatBot prolongation du contrat débuté en 2020 avec la société BOTdesign afin de garder le
contact avec les patients a domicile tidd Sy @2 A RS { a{ ® { A E -KeBad) INUS,dyor, NieeNR S I dzE
et Toulouse) participent a ce projet. 784 patients ont recu plusieurs séries de message.

- {2dziASy | dzE OSy (i NXBa &2dzKLI AETP gulun BUEIA&IE avedl pRsiidndzy” LINE 3
RQdzyS FdzidzNB LINAAS Sy OKFNHBS Rdz O2y GNI G ljdzA LISNXSG G NI

- Version virtuelle des JNA en 2021 avec pour them&lB (i 2 dzNJ RQSE LIS NASafidde Sy v d2)
partager les innovations et adagtatignbsgr\fées pendapt IaApanQémive (je Cotftlavec notamment un atelier o A
ergothérapeutesintitulé [ S RSYSEt 2LIISYSYU RS fQ2FFNB Sy y2dz0Sff Sa
aidants : veille technologique, communication entre les différents acteumitils collaboratifs » ou un atelier
kinésithérapeutes intitulé « Pas de kiné : Quelles conséquences ? Quelles stratégies ? »

A Action 9.2 : Renforcer politique de formation initiale sur les cursus médecine, pharmacie et biologie.

- Lien permanent et mise en contact au niveau national entre les étudiants (ergothérapeutes,
kinésithérapeutes, psychologues) et les professionnels de santé du réseau desurenquétes, des
renseignements, des questionnaires a développer dans le cadre de leur formation

- Participation au DIU Maladies Neurodégénératives Nowadjeitaine

- CNY @GFAET &adzN) £ QSEF062NF GA2Y Rdz LINPINI YYS Rdz ¥FdzidzNJ 5

A Action 9.3: Développer les formations continues dans le domaine des maladies rares.
Consolidation des connaissances des professionnels de santé et autres.


https://portail-sla.fr/education-therapeutique-du-patient/

- Organisation des Journées Nationales Annuelles des centres (version virtuelle en 2021). Comme chaque
année,0Sa 22dz2NySSa 2yiG Ll2dzNJ 202SO0GAF RS NBYF2NOSN £ QAyYy (¢
de la FSMR Filslan, de faire évoluer les prises en charge dans le contexte du développement des technologies
YdzYSNR I dzS&as RQA Y (3 NS NIIN &S §yS a0 AMNWIGES RIS t QAY LI AOI GA2
RS &QFRILIISNI I dzE O2y N} AYy(iSa RS tQS@2ftdziAazy &20ASOl
RQI dziNBa YIflFRAS&E NI NB&a Rdz ySdzNRegrBaisyadcespdandda farnse deJ NI | 3
O2yFSNByOSasx RQIGSt ASNER NB I NR dzLJF y i OKIljdz§ LINRPFSaaaAz
Ergothérapeutes, Kinésithérapeutes, Assistantes sociales, Attachés de Recherche Cliniques, Infirmier(e)s de
coordination, D8 i A OASy oy Svaz taedOKz2f23dz85az bSdzZNR LA OK2f 23d
AYUSNILINRFSaaAz2yySta adz2NJ RSa (KsYSa RQlIOldzZ t A4S RIya ¢

- Intervention du réseau de Recherche ACT4MND dans toutes les manifestationsganisées par la
filiere (JNA, JR) afin de partager les connaissances et actualités concernant les nouveaux protocoles de recherche
thérapeutiques ou non, disponibles pour les patients

-t FNIAOALI GA2y £ fQ2NEBIyAal (A2 y6deRssntéelaiityef&igionR S T 2 NI
intéractives et axées sur le partage des compétenSeg) O2ft f I 62NIF GA2Yy | SO Q! w{ |
laboratoire Effik. Réunion des Infirmiéres de coordination en mai 2021 et réunion des médecins et octobre 2021

A Action 9.4 : Encourager les formations mixtes professionnels/malades/entourage
Renforcement des connaissances des patients et des familles.

- aA3dNI GA2Yy &dzNJ €S aAaGS RS f I-leafihg (hodirdBuizd dt edédutcdst { [ !
complémentaires), destiné aux aidants et aux professionnels de santé des centres et libéraux. Cette migration
LISNXYSG dzyS &aAYLX AFAOFGAZ2Y RS tQF0O0s8a Si RS fQdziAtaa
programmes ETP

- 1 0Gdzt tAalGA2yY O2y(dAydzST adzaNJ €S aaxasS RS €1 TFTAEfASNS

RAFFSNByGa OSyidNB { [ I A hAdpi/plirddSslaldoriNation®drofessfornell&sfi £ S& |

ax

A Action 10.1: Attribuer des missions complémentaires aux FSMR par rapport a leurs missions actuelles.
o ! 0GAz2ya RS tI C{aer: 02y OSNYI vyl t QhdziNB
Développer la télémédecine
Développer la formation
Développer la communication
Mise a jour de I'état des lieux pour une évaluation des besoins
DFN}Y YGANI £ S& O2yRAGAZ2Ya RQdzyS | yy2yO0S RAF3Iy2a
Mobiliser les dispositifs de coordination de ls@ren charge

v v > B D> D

Acceés facilité des professionnels basés en ouoter aux événements de la filiere (JNA et JR) du fait de leur
maintien en version virtuelle. Information largement diffusée et inscription gratuite pour toucher un public qui
ne se déplacait men métropole précédemment.

o Implication de la FSMR dans les réseaux européens de référence (ex. Soutien de la filiere a des
OFYRARF(GdzZNBa |1 Ot NBIA&AGNBa 9wbXo
- 1 2YYS Sy HanunI £S YIAYOGASY SiG tQAYaONRLIGAZ2Y 3INI Gd
aux JR8, en format virtuel a permis a des professionnels de santé européens (notamment belges et suisses)
impliqués dans la prise en charge de malatldésNBS & RS y SdzZNRy S Y2GSdz2NJ RQe | aaArai
- ¢ OSyiNBa {[! &az2yid ARSYOGATANMm Sy GFyd [jdQlI /t |dz ¥y


https://portail-sla.fr/formations-professionnelles/

- Amélioration de la prise en charge en situati®hQ dzNH Sy O S
Diffusion des cartes urgence Maladies Rares du neurone moteur sur requéte des centres
- 1L YSEA2NBNI §t QAYGSNFI OS @Attt Sk/ wawkab5tl @3S0 tF [/ b{!

9YGUNBGASY 02y ldAydz RQdzy f ASy T2 NiseaS GUANDF, ré€skall SUAPKC S & S
structures de répit, CNSA et services hospitaliers partenaires. Invitation et participation des partenaires de soins
aux Journées Nationales Annuelles de la filiere Filslan.

1 Concevoir et faciliter la mise en place des projets de recheodiaboratifs au sein de la FSMR

- Organisation degournées Recherch@IR8) de la filiere (181 participants en 2021) avec conférences
invitées, appel a communication (18 communications orales et 25 posters), table ronde. Cet événement a été
organisé en version virtuelle pour la deuxiéme fois en 2021, maintenant ainsi @ezeous annuel important,
malgré la pandémie.

- Organisation deséunions du Comité Scientifiqué-ilslan (5 réunions en 2021) dont font partie 9
membres représentatifs des laboratoires de recherche partenaires et des centréddNBUAmMpliqués dans les
recheaches fondamentale et clinique. Missions du Comité Scientifiqu&uivre les projets de recherche
précliniques pilotés par FilslanCoordonner les réponses aux AAP rechergchfeder au montage de dossier
recherche ou a la mise en place de partenariathercheg{ dzA NB € Qdzi At A&l GA2Y RS LINBf :
cerveaux et de moelle NewGEB¢ Aider a mettre en place des études cliniques avec les promoteurs
académiques et industriels Proposer de nouveaux projets collaboratif®iffuser aprées de€RMR et des CRC
CrAfatly RS& LINRPOSRdAz2NBa RQAYGSNI OlAzy F@8SO tSa 5w/ L Lk
les standards européerg® f 6 2 NBENJ £ S LINPINI YYS RSaE WwW2dzN)ySSa RS wSOK
en support di CS Filslanplanification et organisation des réunions, suivi des actions, rédaction et diffusion des
O2YLXiSa NBYyRdzaz F002YLI 3IySYSyld RlIya tQStlFo2NrdAzy R
newsletters, listes de diffusion).

- Lafiliere ete réseau ACT4AIMIND ont été intégrés, en 2021, au comité de pilotage du collogBeA«
et maladies du motoneuronequelles pistes pour demaih» organisé par France Biotech, le réseau FCRIN
OrphanDev et des associations de patients. Ce colloque ew®elel 17 mars 2022 et a réuni experts dans le
domaine de la SLA (médecins, chercheurs), industries pharmaceutiques, investisseurs et associations de patients
dans un méme buttrouver des solutions pour accélérer la recherche de traitements dans la SLA.

- 1 00dz-ftAaliGAz2y |yydsSttS RS fQlyydzaANS RS& fF 062N G:
filiere

- wSLR2yasS t fQllt lbw Ly@SadAN Q! gSYAND ! LIISE ¢t
F OOSt SNBNJ £ NBOK S NDaSes & idonhéBsh Soyhsisgion ik ojet fraaienand FG dzE
Coals fin avril 2021 et audition le 6 juillet 2021. Ce projet ANR esbawlonné par le Pr Couratier et par le Dr
[ dzO 5dzlddzAia oLb{9waX {(GN}aoz2dz2NAHO P t Prdhidel ANAS K& financéQ St | 6 2
Sy Glryid 1jdzQAy3ISYASdz2NI RS NBEOKSNOKS LI N fF FAEASNBS® Lf
Des réunions ont été organisées avec les partenaires allemands



i Action 3.2: Accompagner la collection dedonnées clinicebiologiques, de cohortes et de registres
pour leur constitution, leur utilisation et leur valorisation

Optimisation du fonctionnement de la banque de cerveaux NeZEB. Diffusion des informations et

des procédures via le site Filslaneggt Sy G G A2y RS a2y T2y OQGA2yySYSyid t Q¢
- 5tya tS O2yGSEGS RQdzy AyGSNxiG ONRA&&LFYyG RS& LI GA

microbiote intestinal et ses relations potentielles avec la SLA, Filslan collabor&dvdz W ! 9 FiemtNGut S

Project», consistant a étudier le microbiote intestinal de volontaires, y compris de patients atteints de SLA. La

FAEASNSE YSG Sy LI I OS dzyS YSGK2R2t23AS LISN¥YSGalyd tQSE



Communications réguliéres a destination des patients et des aidants

- aAasS Sy LXI OS RQdzyS LI IS RSRASS | dzE-19%yfepdedil G A2y a
https://portail -sla.fr/covid19/ .

- Communiqués (¥accin antiCovid et SLA en janvier 2021, knquétes vaccination antCovid des
personnes atteintes de SkAen avril 2021 puis vaccin antiCovid et SLA en octobre 2021) et newsletters
RAFTFdzaSS&s aQFRFLIIYyG | dzE S@2tdziazya RSa O2yylAaalyos
les pergnnes atteintes de SLA ou de maladies du neurone moteur

- Renouvellement du systéeme ChatBot, initié en 2020 et porté par le Dr Pascal Cintas, permettant de
IFNRSNJ €S O2yal OG 9SO tSa LI GASyGa bt R2-NekaOR[illE GAl £ C
Lyon, Nice et Toulouse) participent a ce projet. 784 patients ont regu plusieurs séries de message. Ce systeme a
permis de garder le contact & distance avec des patients en période de Covid.

Traitements et recherche

- Lademiére sériedemes3ssa Sy @2eSa @Al fQ2dziAt /KFd. 20 O2yaira
vaccination antCovid: estSt €t S FFAGS 2dz y2y S RIya OS OF &3z LI dzNJj dz?
AYTFSOGA2Y [/ 2@AR Iy i S NhiSubsRffel SeEondailes. Bek féSiltats deSéits enguetd G S @
sont disponibles depuis mai 2021 sur le site de Filstaos:/portail -sla.fr/enguetevaccinationanti-covidsla/

t | N 2 aiziddpadhénent des patients et des aidants

- Mise en évidence sur la page CotRisur site de la filiere des fiches conseils en kinésithérapie contenant
des exercices pour pallier une interruption de séances de kinésithérapie. Ces fiches sont accompaygitées d
réalisées par les kinésithérapeutes du CH de Toulouse et du CHU de Nice.

Développement des outils en ligne
- aAas8S Sy LXI OS RQdzyS LI 3S RSRASS | dzE-19%yfepddddll (A 2y a
https://portail -sla.fr/covid19/

wSkfAaliGAz2ya RQSylidzs iSa LI N feinps Ge{COWDX(ahelébs@PeNEDUrsf A a | { A 2
- [/ 2Y0GAYdzAGS RS tQSyljdzsiS YAaS Sy LI FOS Sy WHaunI t |

recenser les cas de COVID chez des patients atteints de SLA et pris en charge par les centres labélisés. Recueill

des informations anonymisées sur leur prise en charge.

Travail avec la BNDMR pour le codage des patients Ca9ID

- I NBLFGA2Y RQdzyS LI 3S RSRASS | dzE19, Jety présédant lds2 y &  O2
recommandations de bonnes pratiques de codage dVIDQ9 dans BaMaRa, pour une information facilement
disponible.


https://portail-sla.fr/covid-19/
https://portail-sla.fr/enquete-vaccination-anti-covid-sla/
https://portail-sla.fr/covid-19/

FILIERE FIMARAD
ara d Maladies dermatologiques rares

CL/ 19 5QL59b¢LC;

Animateur: Pr Christine BODEMERyistine.bodemer@aphp.fr

Chef(fe) de projet Rébecca GENEbecca.gene@aphp.fr
90 0f AaasSsyY SHppital Reake®EnGuizSMakdes, 149 rue de Sévres, 75015 Paris

Site internet: http://www.fimarad.org/

ORGANISATION

[ FAfASNB CLa!w!5 aQ2NHIYA&S |dziz2zdzNJ RS RSdzE 2NHIySa R

 LebureaudelafiiereRSFAYAG fSa 3ANIYyRS& fAIySa adGNIGS3IAIldSa
est constitué par les 5 coordinatesidermatologues des CRMR, 1 représentant des CCMR et 1 avis
consultatif (président de la Société Francaise de Dermatologie (SFD)) soit 7 membres. Le bureau se
réunit physiqguement ou par téléphone au moins 1 a 2 fois par an, en fonction des besoins.

Lecomité de pilotage@l t ARS S YS&G Sy LIXIFOS ¢S LXFy RQlIOGAZ2)
RSNXI G2t 23dz8a RSa /wawX RQM NBLINBaSydlyd LI N &Ad:
CCMR, de 3 représentants titulaires (qui peuvent se faire reraplaar 3 représentants suppléants si
AYRAALRYAOf Sa0 RSa aaz20AlrdA2ya RS YIflFIRSa @IftARS
représentants des laboratoires de diagnostic, soit 29 membres. Le comité de pilotage se3réaisit

par an
581LJzA & HnampI S F2yOiAz2yySYSyid 2LISNIGA2yySt RS tF FALfA:
YA&aS Sy dzoNBs S adzai @A Si fQS@lFtda GAz2y RSa | OGAaz2ya RS
depilotage. Ef S FTSRSNB fSa RAFFSNBydGa FOGSdz2NBE RS I FAfASNE |

directives nationales demandées par la DGOS. En 2020, elle est constituaa dhef de projet de la filiére, un

praticien attaché, un chef de pj scientifique, une chargée de mission médsozial et deux chargés de mission

SNNI yOS SG AYLI &4S RAFIAYy2a0GAI1 dzSk G NI A G S-ErBayits diadades, i 6 S Sj d
actuellement complétée par 4 chargés de mission en 0,5 ETEs kasrégion et coordonnés par le chef de projet

RS fI FTA{ASNB® [ QSIjdzA LIS LINB2Si NBYR O02YLWGS RS YIYyASNBE |
compte rendu de suivi systématiquement archivé. Depuis 2015, des groupes de travaé onganhisés au sein de

fl FTAEASNB® Lfa azyid RSFAyAa Sy FT2yOiAz2y RSa AYLISNI GAT
en tenant compte également des besoins transversaux. Ces groupes sont constitués par les professionnels médicaux

et paramédicaux des centres et des membres des associations de malades.

PERIMETRE

La filiere FIMARAD regroupe les acteurs concernés par les maladies dermatologiques rares : les maladies rares de la
LIS dz S RSa YdzjdzSdzaSa RQz2nmidosesi (WA, led BiafafiésiblilldnSes dofo@ries y S dzNP F
(MBAI) et les dermatoses bulleuses toxiques et toxidermies sévéres (DBT).


mailto:christine.bodemer@aphp.fr
mailto:rebecca.gene@aphp.fr
http://www.fimarad.org/

{2y 20280GAF Sali dzyd LINR&AS 8y OKINEHS RQSEOStfSyoOsS RS ¢
expertise médicalet paramédicale continuellement optimisée en lien étroit avec les avancées de la connaissance

St RS fI &aOASYyOS>: RATFTFAzaSS Sl LISNBYYyAaSS LI N f QAYF2NXI
hépital efficace, valorisée au travers de cerions étroites avec les réseaux internationaux et une recherche active

centrée sur le patient et ses besoins.

Lt SEA&GS LX dzaASdz2NBE OSyidlAySa RS YIfFRASE RSNXYIF G2t 23Al
adulte. La majorité de ces maladi concernent le développement (génodermatoses, incluant des anomalies
génétiques constitutionnelles et somatiques) ou sont a probable prédisposition génétique (ex. maladies bulleuses
auto-immunes, toxidermies sévéres). Les génodermatoses, incluant leaicisrses cutanés pigmentaires (ex.

naevus congénital) et vasculaires (ex. malformations et tumeurs vasculaires), apparaissent habituellement trés
précocement dans la vie, souvent dés la naissance. Les dermatoses bulleusesnautes et les toxidermies

sé8 NBad adzZNBASYyySyid LXdza FTNBIdzZSYYSyd t €t QN3IS F Rdzf §Sd / SLS
par chacun de ces groupes de maladies.

[ QSyaSyofS RSa YIflIRASAE NINB&a RS fF LSIdz 2yd Sy 02YY
cancérisation), leur risque vital non exceptionnel, leur retentissement général et fonctionnel, leur chronicité en
fQFr6aSy0S RS GNIAGSYSyid OdzNX GAT SG tS O2HiG SO f1 RATFTA
difficiles et colteuxL £ a4 QF 3A 4 RS @NIrASa YIflIRASA adadsSYAldzSa L2 dzNS
prise en charge multidisciplinaire médicale et paramédicale. Le fardeau physique, psychologique et économique est
important pour le patient et sa famille, souvemtS 02 yydz SG y2y NBO2yydzd [ QAY i SINI (.
impossible (apparence, longueur des soins et épuisement, handicap fonctionnel secondaire).

La filiere a également pour objectif la prise en charge et la recherche concernant des patierntdesyaffections
RSNXI G2t 23A1dz84a NI NBa SiG O2yvyL)X SES&E R2yid S RAF3Iy248GA0

COMPOSITION

Les différents acteurs de la filiere sont les suivants :
1 5 CRMR coordonnateurs et 14 CRMR constitutifs ainsi que 68 centres déteanes répartis sur toute la
France métropolitaine, en Guadeloupe, en Martinique et a la Réunion.
20 laboratoires de diagnostic.
2 sociétés savantes.
21 associations de malades.
Le réseau de santé qui comprend : les partenaires méshetaux, les indtitions (BNDMR, CNSA,
tfFA0SF2NX¥SaE YIEFRASE NINBaov SiG £Sa RAFFSNByida 2NAIy

=A =4 =4 =4

ot Fionh v Y o —— CANTOGRAPHIE DE LA FSMR FIMARAD

. Site coordonnateur Sites constitutifs CCMR b i LAl

Figure n°1 Cartographie des centres rattachés a la filiere FIMARAD




A

ACTIONS ISSUES DU PNMRS3 REALISEES PAR

LA FILIERE FIMARAD EN 2021

F'OGA2Y MO®H Y {GNUzOGdzNEN) f Q2 FTFNBJRSE RR2LBY¥SU A Of @5 IBJHzA

RS I . A2YSRSOAYS o6!. a0 SiG RQhNLKIySio
Un état des lieux du fonctionnement et des besoins a couiédait en 2020 avec des premieres actions mises
enplace 1)[ Q2FFNE RS RAIFIAYy240GA0 Y2i{SOdzf  ANB I SiS SGSyRdz

Cutis Laxa et les maladies du tissu de soutien (diagnostic moléculaire directement sur S2yOing

proposition de parcours de soinsGutis Laxa a été faite en lien avec Bordeaux/Pa§.Dans le cas des

maladies bulleuses auwtionmunes (MBAI), le site MALIBBbuen a proposé le projet suivante dosage

RQF y G A O2 NLJAmisizAuf N yalSky@IATOA RS G A2y RQdzyS y2dzSttS YSGUK2RS
MBAI dont le diagnostic de la forme est suspecté. La méthode consiste a détecter les ACs dirigés contre les
différentes protéines de la JDE restés négatifs suite aux tests actaBlsifimunoblot, ELISA) et leurs sous

classes, spécifiques de certaines formes de MBAI en impasse diagnostique. Ce projet est en cours. Il a recu une
R2GlFrGA2y RS I FAEASNS lF&lyd SGS dzy RSa I dz2NBFda RIy:

Acton o Y S5SFAYANI S 2NHFYA&SNI £t QF 0084& | dzE LI I GSF2N¥YS
«5SFAYANI SG YSGGNB Sy LI I OS dzy RAALRAAGATF RQlFI O00s8a&a Sy
RAIFIIy2aGA0 RSa YI I RAS &ureNalddd® planBtysur fatnisé dinigidce geiéurdodsNie £ | Y
O2y OSNIFGA2Yy L dzZNARAAOALE AYIFANB 6w/ t0 RQlFIY2y(d Si RQ
directement les CRMR et les laboratoires de génétique molécwaire.

En 2019, lors de &€ canpagne de priorisation des piédications dans le cadre du PFMG2025, la filiere a

organisé un groupe de travail porteur de ce projet associant des compétences de dermatologue, généticien,
clinicien et biologiste. Les 2 grands centres maités (Nord etSud) pour les maladies génétiques rares de la

LISk dzZ ljdzA | aada2NByd dzy YFAt€F3IS RS tQSyaSyoftS Rdz GSNJ
dossier a ainsi été préparé et déposé par les porteurs du préfetSmail HaelRabia (Paris), Dr FaniMorice

Picard (Bordeaux), Dr Dominique Vidaud (Paris) et Pr Christine Bodemer (coordinatrice FIMARAD, Paris). La pré
indication retenue est celle qui conceriess Génodermatose&a mise en place des RCP pour cette activité, en

lien avec les séancesREP A2y f S& RS CLa! w!5 O2yOSNyssSaz aqQsad 7Tl
2020 et en 2021. En 2021 pour SeqOIA, 5 réunions de restitution/discussion se sont tenues avec 17 dossiers
présentés dont 10 ont fait I'objet de comptes rendus et sontwiés, 7 sont en cours de finalisation. Pour la

plateforme AURAGEN, 9 dossiers ont été présentés.

5SLJzAa wHnanmpX dzyS OKIFINIGS RS 62y F2yO00Az2yySYSyid Si R
moléculaires et le réseau des centres maladies de ladfifMMARAD a été mise en place. Ceci dans un objectif
RQdzyS 3SadAizy KIFIN¥Y2yAasSS RS& NBadzZ GrFrda Y2t sSOdzZ I ANBa
nécessaires a leur analyse. Les responsables de laboratoires de diagnostic et les responsa@iitdéRids la
FAEASNE 2yd aArA3dysS OSGGS OKIFINIS aadzaNI yild dzyS FfdzARAG:
résultats obtenus.

Dans le méme temps et depuis 2015, une cartographie des laboratoires de diagnostic moléculaires experts dans
lesmaladies rares de la peau, ayant signé la charte de fonctionnement a été mise en place. Cette cartographie

est disponible sur le site internet de la filiere ainsi que la liste des panels de génes analysés dans chaque
laboratoire agréé. Une mise a jour dette cartographie a été effectuée en 2021 sur le site internet de la filiere.

Les porteurs du projet des piigdications au sein de la filiere participent au groupe de trav&hrtouche

génomique», coordonné par la filiere Andélares.

Action 1.4 MiseSy LJ I OS RQdzy 206&aSNIF 2ANB Rdz RAIFI 3y2a4dA0 | R2a



«Les FSMR contribueront a la mise en place de cet observatoire qui se déploiera au sein des comités
Ydzf GARAAOALI Ayl ANBA RS OKLI lrazSersal{dépendaStidu domiité deNdiloaGeNE R Qo
(COPIL) des FSMR (cf Actions 10.1 et £0.2)

[ Q2 0 a S Hpsidudsobjastifs1){ QF a 8 dzZNBNJ RQdzyS O2KSNByOS RSa LINI GAJj
AYy20FiGA2ya RAIFIy2adAiljdzsSa RIEya 1 LINARaS Sy OKINEBS R
technologique, clinique, réglementaire et éthique) Permettre de produire desableaux de bord annuels
NEBYRIyYyldG O02YLIGS y2aGFYYSyld RS tQS@2ftdziaAzy RS f QSNNI yOS
sur la banque nationale de données maladies rares (BND3YIR}eragir avec les instances du PFMG 2025 et y

étre représenté

La filiere FIMARAD effectue les actions demangéesle PNMR3 : recueillir, implémenter, harmoniser,
homogénéiser et corriger les données de la fiche maladies rares des patients atteints de maladies
dermatologiques rares qui ont été saisies dans la lsesdonnées BaMaRa. Ces actions de mises a jour et de
corrections sont effectuées principalement par les chargés de mission et ARC, et supervisées par les médecins
coordinateurs des centres.

Une enquéte préliminaire a été effectuée afin de comprendgudles sont les personnes qui saisissent les

données (ARC, chargé de mission, médecins, infirmiéres, paramédicaux, etc.), le mode de saisie (directement

dans BaMaRa ou via le DPI), les effectifs patients totaux et par file active des centres, les pripaipalegies

ddzA A SEAs tSa SOdzSAfta NByO2yiNBa Si S 0Sa2Ay S@OSyddzsSt
Des réunions de travail sont effectuées régulierement avec les chargés de mission, ARC, chefs de projets des
centres qui saisissent les donnéesdansBaMl | FAY S FIFANB dzy LRAY(G &dzNJ f QS
Un guide de codage est en cours de rédaction. Il servira de support a la saisie des données de la fiche maladies
rares dans le DPI et dans BaMdRare action 3.1).

Les arborescences des principalesgath2 3AS& 2y i SiS SFFSOGdzSSa | FAY RQI AR
pathologies/pathologies/sougroupes de diagnostics de maladies rares saisies dans la fiche maladies rares.

En 2021, la filiéere a apporté son soutien financier aux CRMR pour lgem@emt de techniciens de recherche

Of AYAljdzS 0¢9/ 0 Sy nop9¢t s LIdzNJtF alFAairsS S f QAYLI SYS
DPI. 17 sites ont bénéficié de ce soutien financier, pour une durée de 1 an. Un chargé de mission déjhié au pr

I S3ItSYSyid NBONHziS Fdz a&aSAYy RS fQSljdzA LIS 2LISNI A2y y St
Les actions sont discutées au sein du groupe de travaibgnostic», qui comprend également 2 membres

RQlI 8a20AldA2y&a RS YIflIRSao

Action 1.5 : Organiser et systématiser les réunions de caatien pluridisciplinaires. Description de

f Q2NBFyAal A2y S Rdz y2YONB RS NBdzyA2ya RS O2yOSNIF G
RSAONALIGATAE RQdzy | O0s8& SldaAaidloftS £ fQSELISNIAA&ASD

Depuis 2018, la filiere a mis en place des RCPrradéie pour 5 thématiques : angiomes, neurofibromatoses de

type 1, génodermatoses, dermatoses bulleuses toxiques & toxidermies graves et maladies bulleuses auto
AYYdzySad [ S OK2AE Rdz t23A0ASt | dz aSAy R&hafterde TAf A § NJ
fonctionnement a été mise en place dans le cadre de ce projet. Le calendrier de ces séances de RCP est
disponible sur le site internet de la filiere et chaque séance est rappelée par des newsletters hebdomadaires.
Depuis 2020, une®B¢thématiqueRCP nationale a été mise en placeurofiboromatose de type 2.

Une reconnaissance de ces thématiques de RCP nationales au titre du Développement Professionnel Continu
(DPC) a été validée en 2021 et ceci depuis 2018. Cette offre de formation DPCeet& aux professionnels

RS alyidsS Fdz aSAy SiG Sy RSK2NBER RS fF FTALASNBD® [ QAYyTF2I
internet de la filiere, des newsletters et la Société Francaise de Dermatologie (SFD).

Les chiffres en 2021 : nomhi@tal de séances RCP nationales : 36. Nombre total de dossiers présentés et validés

: 229. Nombre total de participants : 304.

Ces séances de RCP nationales de la filiéere ne se substituent pas a des RCP locaiess]iguatiennent

compte de la dimesion de la prise en charge multidisciplinaire de nombreux patients au sein des CRMR.

5SLJzZA & HAnumMI dzy OKIy3aSYSyid RS LIXFGSF2NX¥S w/t | SGS
{ KFNB/ 2y FNBENB 6S3l f SYS y:iiNeudaSphibxDECAR, TETRCOR OSENSGENES FARR,f A § |



AnDDiRares) pour une meilleure interactivité sécurisée entre les professionnels de santé et une adaptabilité
avec les différents réseaux informatiques des hopitaux du réseau FIMARAD.

- Depuis 2021, la RCP FIMARABNngiomesest jumelée avec celle de la RCP FAVAMWIAV, sous la
responsabilité de 2 coordinatrices, les Dr Olivia Boccara et Dr Annouck Bisdorff.

A Action1.7:/ 2y FASNI [ dzE / wawX | @#SO f QF LJIJzA RS& C{awz I 02y
personnes en impasse diagnostique a partir de la BND#MEe réexamen des dossiers des personnes malades
Sad ysSOSaal ANB I dz FdzNJ S iissahcesrefdesiediholdgibs. [EperRefira teddfdirelgs RS &
pertes de chance en termes de prise en charge. Il est particulierement important au plan diagnestique

Les principales actions sont :

-/ 2y aiNUzZA NB dzy NBIAA0GNE yIdirded gohrées He/ldiBSINRR pSUXIesoper&nn8sy & QI
identifiées « sans diagnostic » dans le set minimal de données.

- Favoriser la réalisation de travaux de recherctieake 5) : ce registre aidera a la réalisation de travaux de
recherche sur les impasses gistiques. Il sera associé chaque fois que possible a ddsabgues déja

constituées ou a de nouvelles Himnques en fonction des besoins identifiés,

- 2YyFASNI £ LINRPRdAzOGAZ2Y RQdzy oO0AflYy | yydzsSt R&areB2yySSa
action 1.4).

- La filiere prend en charge 4 grands groupes de pathologies extrémement hétérogenes au sein des différents
ANRAzZLISE S G2ANB | dz A YA YISHO®RENYS VS &8 S8R drlIf Q8RET yOS RAL S
groupes de patholdgs. En revanche, 2 grands groupes, les génodermatoses EBA$ présenteraient, pour
certaines pathologies ~10% de patients considérés en impasse diagnostiquesamitdiagnostis.

- Registre national dynamique des pathologies rares, incluant lesmatidentifiés «ans diagnostie : Les
R2yySSa RSa LI GASydGa FidGdSAyda RQdzyS YIFIfFRAS NINB RS
directement dans la base de données BaMaRa ou via le DPI, puis implémentées et mises a jour au furet a mesu
des consultations des patients. Il a été convenu de réserver le statut de diagnostieterminé» aux patients
en impasse diagnostique/sans diagnostic afin de pouvoir les identifier, les dénombrer et ressortir le dossier
LI GASy{d RI yaoutelzs BdnygudsIoiekameén$ serdient mis au point pouvant permettre de
poser/préciser le diagnostic.

- Compléments au SDM.a filiere suit le scénario 2. Comme demandé, les éléments complémentaires au SDM ont
SGS LINBLINBa& LI N {53a@NPAzZLISG RENIIWAVAATL WERI AP5aw LI2 dzNJ
ajouter plusieurs informations 1) des précisions supplémentaires sur les investigations effectuées
immunologiques (types, résultats), anatomopatholgiques/histologiques (biopsies érgamnésultat principal)
etc)2)LINSOA &SN £ RIFEGS RS 6ftQN3IS Lo fF LINBYASNB O2yadzZ GF
0ft QN3IS | dz0 R A3) sBpAreried ihfdmativhsk opricdindes B diagnostic clinique et le diagnostic
généique (dans la mesure ou les analyses génétiques ne sont pas toujours nécessaires a la pose du diagnostic).

- Arbresdedécisioin / 2YYS RSONA(G LINBOSRSYYSyids tI FA{ASNB | RSOA
du fait de la grande hétérogénéitdes pathologies rares dermatologiques, des symptdmes présentés (type,
sévérité, etc.), des examens complémentaires réalisés, et donc des étapes des cheminements complexes qui
ménent au diagnostic.

- Réexamen des dossiers patieftertains dossiers patieah impasse diagnostiqueayant un diagnostic inconnu,
étant«dya RAFIYy2a2GA0 n RlIya fF FTAOKS YIFI{lIRASA NINBa 2y
saisies dans la fiche maladies rares, en priorité le diagnostic par comparaison aéesi@nésentes dans le
dossier patient, et de les valider avec un médecin. Le dossier pourra étre évalué/réévalué en RCP si besoin. La
vérification a débuté sur un échantillon de patients ayant une génodermatoseégxlermolyses bulleuses
héréditaires® . | 00 | dz aSAYy RSa OSNIlIAy&a /waw oa! D9/ RS . 2NRS
RQI dziNBa LI GK2f23ASad

- Actions mises en place par la filiere pour réduire les impasses diagnostigudgre a proposé 1) pour les
génodermatosesAdzI YSY G SNJ t I FNBIdzSyO0S RS NRGFGA2yY (déuBerleld y St a
nombre annuel de trios étudiés sur chaque panelOan). Il existe 2 panels a Bordeaux (albinismes et maladies
cassantes), 1 panel a Toulouse (ichtyoses), 1 paiNgcker Paris (génodermatoses, ichtyoses, maladies de la



1SN GAYyAalGA2YT 59! X0 S m LIySt t /20KAY tINR&A 06y SdzN
NBY F2NOSNI £ QSljdzA LIS Rdz f I 62 NI (i 2eAfandS mata@d (Fatis) et fairé fack auk S G A |j dzS
RSYFYRSa RQlFylFfe&asS adzNJ G2dzi 2fp6urts Baddiksib@IeudEs avitmidudms) £ S NB a
. Identifier certaines formes dMBAI non dépistées par les tests actuels. Danjets sont en coursLe ' est

unR2al 3S RQIy{iAO@NLE Iddz (LN AaySlykaAoftASRE G A2y RQdzyS y2dzoSft f
avec une MBAI dont le diagnostic de la forme est suspecté. La méthode consiste a détecter les ACs dirigés contre

les différentes protéines de la BEDestés négatifs suite aux tests actuels (IFD, immunoblot, ELISA) et ledrs sous
classes, spécifiques de certaines formes de MBAI en impasse diagnostiqifevite 2 mettre au point/valider

un score de sévérité simplifié (Investigator Global Assessri@A):. dans la pemphigoide bulleuse. Ces 2 projets

2y NBoedz dzy S R20GF A2y RS I FAEASNB Felyd SGS f1I dzNBI
2021 (cf. AAP Recherche» de la filiere).

A Action3.1Y 5SLX 2ASYSyd RS I .b5aw RlIya tSa /wawk// awk/ w

hospitaliers.

9Y HAHMI fF F2N¥IFIGAZ2Y L fQFLIWIXAOIGAR2Y . lalwl aQSad L
les chargés de mission et les ARC/TEC recrutés au sein des sites de référence.

Les chargés de mission de la filiére ont assuré un appui aYaferA 2y RIFya £ Sa OSyidNBa Si
de la BNDMR. lIs ont été formés a compléter la fiche maladie rare de leur DPI (quand cela est possible) ou de
BaMaRa, pour ensuite assurer une formation aupres des équipes de leur centre.

Une réflexion plugglobale conduite en lien avec le réseau ERNA Y adzNJ f QK N2y Aal GAz2y
YFE I RASa RSNXNI G2t 23AljdzSa NI NB0R0. Chag@dicSordumfeur des/CRNR fdit2 NIi R
LI NI AS RQdzy 3INRAzZLIS G KSYI (Skih azSein BuuelMin fraval s argariék aidca RS
hNLIKFYSG L3R2dzNJ £+ NBFOGdzZr t AaliAz2y RSa y2YSyOf!l Gdz2NBa S
RS©®St 2LIISYSyYy i R QdaskinNBe3thapparNI®gigdeinénd ¢sdentid gque, dés mainteriant,
NEFTfSEA2Y RS f QKIFENX2yAral GA2y RS& O2RIF3S8S& | dz yADBSI dz yI
en particulier une approche semblable concernant les patients « sans diagnostic ».

Un guide de codage est en cours de rédaction. |l setérsupport & la saisie des données de la fiche maladies

rares dans le DPI et dans BaMaRa. Une réflexion a déhutdes principaux points de vigilance, les codes

(ORPHA, HPO, CIN), les diagnostics/pathologies (synonymes), les termes obsolétes rdesescences

comportant les groupes de pathologies/pathologies et styes, etc. La liste de pathologies prises en charges

par la filiere FIMARAD a été préparé a partir du set Orphadata mis a disposition par Orphanet. Ces informations
serontreportéesdgfd S JFdzZARS T FAY RQ200GSYyAN)I dzyS &l Aaias €t LXd
RATFSNByiGa OSyiNBSa RS I FAEASNB® [ S (UNXgFAf &aQS¥F¥SO
qui forment a la saisie des données (chargés desion, ARC, chefs de projet, etc.).

' OGA2Y nom Y | GAftAASNI RS Floe2y LXdza aeadsylidaAaldzsS S
RQFOOSt SNBNJ f QSy NB 3 A tdésNiBpossifg inédicabedles\assoiations WeSmalades efles

experts des maladies pourront se rapprocher des laboratoires dans le but de les inviter a avoir recours plus
a2ad0SYFdAdzSYSyY G | dz LINE OSa a dzERendR&n{gd précaztsprac@dyre duQl Y 2 y i
WYSRAOFYSyYy( LINB ardeKigys/ prycgddréslagtéléDsEs, ekel) & (

y GNI} @FAf RS NBFfSEAZ2Y &aQS&aid FIAG I oSO RS& f1 02N G2

I

|

RS NBOdzSAt = Sy I 002 NRurite@bSnigdicdafdnt2Sgs@roduis lddisar@éyANSN, dan§ & S
fS OFRNB RQdzyS ! ¢! y2YAYIl (A A%bomBire ANRYD ®ledgelzS10)ans B Y Sy
OF RNB Rdz G4NIAGSYSyld RS f QSLIARSN)N2f &4a&S oathrfutieS #8021S R& & (i NJ



tFNJ FAfESdNES RSa RSYIyYRSa RSNRIHG2ANBa S0 SEOSWIA2Y
faites au cas par cas en fonction de la pathologie et du traitement potentiellement efficace (concept de preuve
scientifique) presci  F LINB & | dA & Tl @2Nro6fS RS fF /blax tF RSYLlYy
expliquant le recours au traitement hors AMM. Ce sont ces demandes particulieres de prescription hors AMM

jdzS tQ!'b{az ftQI!{ S tI /b! ag@daBdzZRSAGISYRSSTY gRENBRI QORL
(voir action 4.4.

Action 4.2 : Créer un observatoire des traitements placé au sein des comités consultatifs multidisciplinaires
RQOSOI fdz GA2Y 632dz@SNY I yOS oledaiBde dektela2tiol efsté: - déleofed deD K | |j dzS
y2dzSttSa Y2fSOdzZ S& RQAYGSNbs (G 2dz £ NBLRAAGAMYYSNE R
pertinents et des approches nomédicamenteuses intéressantesidentifier les DM innovants permettant

RQI YSt A2 NXB Nbarfel et/ouIIsiive desS ffaladesjdentifier des besoins en développement ou
investissement | LJLJdz2 SNJ £ S RS@St 2LIISYSYy (i RQlI @Aa RSailAysSa b Oz2y
RIya £S OK2AE RQ202SiGa Opzijeyd ®WSiables ¢ Sddicdlemghtipertidgntzd | y (i s
Cette action se déploiera en articulation étroite avec les opérateurs nationaux (ANSM, HAS, CNAMTS, OMEDIT,
ARS), mais également avec les opérateurs europgens

[ Q202SO0GAT RS f Q20 éd deWlleuk 2theddserIduties |6 M&apeudques Pk sciaex

patients ayant une maladie raremédicaments avec ou sans AMM, dispositifs médicaux (DM), soinsdis

infirmiers, kinésithérapie), chirurgies, soutien psychologique, éducatiorapetitique (ETP), etc.

[ 5Dh{ I LINBLI NB dzy RSONB{i YAYyAaGSNASt NBtIFIGAT £ f Qh
hors AMM. Ce décret a été envoyé aux centres des filieres en 2021 pour les informer de la mise en place de cet
observatoire et leur demander@@ O2f f F 6 2NBNJ I OGABSYSyid [ S NBOdzSAf RS:
Excel proposé par la DGOS.

La filiere a choisi de commencer par le recensement des thérapeutiques des pathologies ayant un PNDS (20
PNDS sont disponibles, 3 nouveaux sont@g& dzNA RQSONAR (G dzNE Si RSONI ASyid si
thérapeutiques des autres pathologies prises en charge par la filiere seront identifiées dans les articles de la
littérature, suite a une recherche bibliographique. Le focus sera fait sur lenrents prescrits hors AMM,

jugés prioritaires et qui font consensus auprés des médecins.

Ce travail se fait en collaboration avec les médecins de la filiere, selon leur spécialité. lls doivent compléter
plusieurs informationyy £ QF y i S NA 2udJauisgin de$a FEMRS YINIY 2N Ip NB Renugey SSa 0 =
consensus sur la pratique au sein de la FSMR (Fort, Modéré, Faible), le nombre de patients sous traitement hors

AMM dans la situation cliniqie f QS @il gelcdaBrfe owiregistre en cours avexproduit la suggestion

RS NBLRaAAGA2YYSYSyild | dzLlINBE&a RQdzy [F62NI G2ANB LIKEFNYI O
l'indication considérée, la constitution d'un dossier de signalement de la pratigue a I'ANSM en vue de
I'établissement d'un cadre derescription compassionnelle (CPC, ancienne RTU). Les traitements hors AMM qui
FSNRYy(d tQ202Si RQdzyS RSYlIYRS RQ! 008a O2YLJ aarz2yySt &
[ Sa GFoftSldzE O2YL)X SiSa aSNeRyid SyadadS Sygaesa | dzE
SOSyGdzStt SYSyid RSa AYyF2NNIFGA2YEA ljdzZA yQl dzZNk ASyd LIl a S
par les médecins des CRMR et CCMR de la filiere, selon leur spécialité. Le travail est en cours.

Les tableaux ont ainsi été complétés utilisant les informations présentes dans les PNDS, les données de la
littérature, les données du site Orphanet pour les informations sur les pathologies, du site Vidal pour les
informations sur les médicaments (classes thérapeutiques, formes, ddsag&si OP0 > Rdz aAiS RS f ¢
Si tQAYRAOFIGA2YX SO Rdz aAGS RSa [F02NFG2ANBA LIKIFN)NI OF
informations.

Les informations regues et échangées avec les Autorités de santé et les structures ingpditji@Sedémarches
§FTS00dzSSa RS 08GGS 10GA2y az2yid RA&AOdziSSa Il dz Aa8Ay Rdz
Des réunions réguliéres sont organisées entre les filieres et les Autorités devsantél 5 Dh {2 f I . b5 aw:
fQl 1 {5 8000 diBusdogfabords. 1KsYS RS



Action 4.3 : Générer des connaissances en vie réelle pour renforcer la connaissance des médicaments
OSYSTAOALIY(G RQdzyS ! aa LJ2dzNJ dzyS 2dz LJX dzaA SdzNB AYRAOI (A
place une organisation nationie du suivi en vie réelle des médicamenfs. [ Q2 0 2 S Okmvofiser&a & RS
NBFEEtAAFGAZ2Y -RASYI20MRASjadzSYES RAD 2R QS dzZRSE Sy @A S NBStEES LR
G2dza € Sa4 YSRAOIFIYSyGa RAaLRAl yi RdedafeSet cedams disiodias) f S G N
médicaux pertinents,Recueillir les données par les CRMR/CCMR selon une méthodologie permettant le suivi de

0Sa R2yySSa Sy @OAS NBStfS: y2y L) dza& YSRAOIYSyd LI N YS
de données, registres et cohortes existanté&évoir, pour toutes prescriptionshdrsa a = £ S NBOdzSAf RQ
LI NJ £Sa /waw I FAY RQSOfFANBNI fF LINFGAdzS® ! OSGGS FAy
délais possibles,D | NJ- yfiedtiié du €8ueil de données mis en place dans le cadre des RTU/ATU établies

ou délivrées dans le traitement des maladies rar&sploiter les données recueillies par les malades et familles,

- Pour les dispositifs médicaux, la CNEDIMTS, dans @ carS a2y S@F fdz2 GA2y RQdzy RA&L
de dispositifs peut demander des études complémentaires ou des études en vie réelle

Peu de pathologies rares de la peau prise en charge par la filiere bénéficient de traitements curatifs, et parmi
cesi N} AGSYSyida (NBa L)Sdz 2y dzyS ' aa RIya tSa AYyRAOIGAZ
cours dans la filiere. Il existe pour certaines maladies des traitements symptomatiques, exaligplesitifs

YSRA Ol dzE LJ2 dzNJ f28/4 RidE INSSEIMS [LQ K INGEISH A2 dzNJ £ S& Tl YAt f Sa
cadre des épidermolyses bulleuses héréditaires (EBHREB : « Changes in the See@mnomic Burden of
Epidermolysis Bullosa in Europe b9.site MAGE®ecker participe a c@ NI @+ Af LJ2dzNJ £ Sa 9.1 |
O2ya2NIiAdzy AYOGSNYFGA2y Lt &adzAdGS b dzy LISt t LINRP2SG R
L € 4 Ql BBR RD JR@zCalp021-"Social sciences and Humanities Research to improve health care
implenSy 41 GA2y YR S@SNERIF& f ATFS »X€ cohsbruinire§rouper3diCH @& o6 A (i K
f Q 9Skif coordonné par le Pr Christine Bodemer.

Action 4.4 : Mieux encadrer les pratiques de prescriptions h&kéM « Des propositions, a expertiser ken

I S0 tQ!'b{ax tSa Cc{awx fSa /waw Si fSa LINIASE LINBy!l Yy
RFya S OFRNBE Rdz tbawo FFAY RQStIFI02NBNJ RSa LINBLIZAAGA:
maladies rares. Elles@ | LILJdzA SNR y (i f XARINBY §HWAR | EideNIyY RQdzyS Syljdzs S O3
maladies rares (FSMR) et aux centres de référence maladies rares (CRMR) permettaidiedifigéet prioriser

les indications et spécialités candidates a une RTdd#\compassionnef I YA &S Sy L} I OS RQdzy &
des prescriptions hotAMM a partir du module maladies rares des dossiers patient informatisés-(Déd),
LINE(G202t8a ylIGA2yl dzE RS &d2Aya S RS RAEdeyeReaderlld®d Ot b5 {
médicaments prescrits ha SMM, mentionneront les prescriptions hors AMM considérées comme pertinentes

LI NJ £t Sa Cc{aw Si tSa /waw t fQA&dadzS RS tQSyljdzs (S LINJ
médicaments concernés nefontfa2 6 2S G RQdzyS LINAAS Sy OKINHS LJ N fQl a
[ O2yRdzA S RQSaalAa Of AyAaljdzSa Sy RSYFYRIEYydG |dzE C{aw
appels a projets « Réseaux Hospitaliers Universitaires »), Prograomepéalier de recherche clinique (PHRC),

F LISt & £ LINRP2Siia LRdzNJ €S FAylFyOSYSyid RS NBOKSNDODKSa t
les données disponibles sur les pratiques de prescription hors AMM priorisées au sein de chracgenglik

perspective de les rendre éligibles a une RTU/Acceés compassionnel.

Les autorités de santé ont effectué un changement de nomenclatures entrées en viguéljuidet 2021.

[ QI O0s&a O2YLI daAz2yySt sCafdide pdEsdifin doihphssidnOeticP® saidblacSlgsi t S ¢
¢! y2YAYlLFLGA@Sa SiG tSa we! d Lf O2yOSNYyS tSa LINRRdz (2
adzZLISNIDA&SE @GFEEARS SiG 20G4NRe@S LI N £fQ!b{a L32dz2NI dzy S Rdz\
pré02 OS NBYLX  OS £84& 1 ¢! RS 02K2 NI AIU €t IEPECTEI contetdSlesi Sy & A
produits a visée commerciale, demandé par les industries pharmaceutiques détentrices du médicament. Il sera
adzLISNBAASTI Gl tARS Si 200GNRe&S LI NI fQl!{

[ 5Dh{Z fQ!'b{a SG tQI!{ a2dzKIFIAGSYyld SyOFIRNBN fSa LINB:
ROAYRAOIGAZ2Y SG RS &aSOdNAGSkiG2f SN} yOS IFdz N AGSYSyixz
sécurité sociale. Ainsi, les demadde RQl 008§ a O2YLJ aaA2yySt RSONRBYyG siNB 2«



solides: données de la littérature (études cliniques ou observationnelles, registres, bases de données, etc.),
AYF2NXIGA2ya RSa tb5{ 3 LINE dz@&adonmesSeh LidSrébliedpar le® CRMR aua dzSa |
CCMR.

La DGOS a ainsi demandé a 5 filieres volontaires, dont FIMARAD, de développer un registre pilote pour 2

GNF AGSYSyiia K2NA !aa 2dzZ3S& LINAY2NRALI dzEX LINierfieN® (i A NB & =
S ljdA FSNRyld fQ202S0 RQdzyS RSYIFIYyRS RQlFIOO0Osa O2YLJIl aar
LJ dz& LI NI AOdzf ASNBYSyild fQSFFAOFOAGSET 1 (2t SNIyOS Si
bénéficelrisque favoraB 0 = t f QF ARS RQdzyS 02ttt SOGS RS R2yysSSa Sy
ySOSaalANBa t fI LINBLINIGAZ2Y Rdz R2a3aASNJ RS RSYlIYRS G
Le choix des 2 traitements hors AMM a été effectué en concertation avec les médecins dedaafifié
RQARSYUGATASNI M GNIAGSYSyd L}RdzNJfSa ISYy2RSNY¥YIFG2asSa Si
par la DGOS. Les médecins des filieres ont proposé de décrire des traitements relativement récents, peu décrits

dans la littérature. Le A 2 G KSNI LIAS&a 2yiG SGS | OOSLIESSa LI NIEIl 5Dh{
f1 02N G2ANB LIKIFNYIF OSdziAljdzS ljdza fSa RSOGASYidd [ S OK2AE
ysSOSaalANBa t fI RSYlIYyRSERQI 0O08s§a O2YLI aaraz2yySt &aASNI ¢

Les 5 filiéres travaillent ensemble et échangent régulierement au cours de réunionFiatér A § NS ad | y 2 G SN
FAEASNSE aQSaid NBGOANBS Rdz LINP2SO LWAE2GS adaAdS Fdz YFyljd
I £ RSYIFIYRS RS f I fiseRddntadiicé fuSun $ofle coninauiX (liste 8eicritéres a décrire

dans le registre), qui a été complété par des critéres spécifiques aux pathologies de chaque filiere. Ces critéres
ASNRyYyil RA&Odzisa | SO tQ!'b{a I@lFlyli RS O02YYSyOSNJ G2dzi$

I QG dzSttSYSyiaz tQ!'b{a GNIY@IrAftS G2dz22dzNAR adz2NJ £ S R2a&AS
dossier de demande de RTU). Elle transmettra le draft pour avis aux 4 filieres

La filiere FIMARAD a effectué un draft de questionnairegcquoiportera également des questions spécifiques a

la dermatologie des échelles de sévérité (eXBPDAI Bullous Phemphigoid Area Index,) et des auto
questionnaires patients (exDLQY 5 SNX I (2t 23& [ A TS v dzjubstiohriaires PEVMSE LV 2dz R
PatientNB LJ2 NIi SR 2dzi 02YS YSI &adaNBaovod Lf aSNI TFAylrftAaas | @S
YSRSOAya RS I FAEASNB RSa v 3INRdzZJISE RS LI GK2f23ASa O
la tolérance du traitemen®2 Yy OSNY' S Si t QS@2ft dziAz2zy RS €I ljdzrftAGS RSa
SO tSa YSRSOAya RS I FTAEASNBE |TAY RQSGFOf AN dzy S Y
prises en charge par FIMARAD, et seront décrit darmminiprotocole.

[ S& FAEASNBA LAE20S adzNJ £ S NBEIAAGNBE RSa R2yySSa K2Na
de collecter dans BaMaRa les données liées aux traitements, en particuliers sur les traitements hors AMM, et de

les extrairepour compléter le Registre en vue de la préparation du dossier de demandeDdu R NS R QI 008§ &
compassionneb. La DGOS a alors proposé de développerCartouche traitement» : le SDMT. Les 4 filieres

pilote sur le registre travaillent actuellement ser$DM¢ Sy O2ft t F 62N> GA2Yy | SO I . bt
tQl! {o

Cartouche traitement SDMTY [ Q206 2SOGA T RS f I moyeh SeaollectBrides Rdhinéesdhs]: NB NJ
fS OFRNB RS&a /t/ Si 02 Y-RBdavs2ec&ie dd? OdmBnidiQl [diiRNR AR dz At2ly¢ R
précoces. La collecte des données des traitements spécifiques par les filieres se fera aprés
contractualisatiofF A Y Y OASNB o0SyidiNB fF . b5awX S 102N i2ANB L
trouvent la démarche peu éthiqueac la collecte des données est sélective, elle ne concerne pas tous les

GNI AGSYSyida Si R2y0O LI} a (G2dza tSa LI GASyGaaz Si SttS &
données. Ainsi, les données relatives aux traitements disponibles eictikies seront partielles et insuffisantes

pour les dossiers de demande de CPC.

Les filiéres ont donc demandé a la BNDMR @mmnsidérer la notionle collecte de données pouous les
traitementsY f I O2ftf SOGS Si t QSE{ Nensidévahignt && égaldfmeny efiBsSgiest A S
L2 dzNJ £ S4 RSYIFYyRSa RQFOOs8& O2YLJIl aarz2zyyStsx ljdzA AydSN
RSYIYyRSa RQ! 0084 LINEO20OS®

La filiere a investigué avec quelles structures il serait possible de préparardistres. La DGOS avait suggéré

que les registres soient préparés dans le formaggistre des pratiques en collaboration avec la Fédération

Sa
Ba



RSa {LISOALFIfAGSAE aSRAOIFITSa 6C{avd /SLSYyRIyGz $EifS yQST¥T
seront nécessaires a la collecte de certaines données prospectives telles que celles issues des auto
dzSadA2yylrANBa LI GASydiad [ Sa /whx LINBaidlalrANSa RIya
taches requises pour la préparation degistres.

A Action52Y O2y aidiNHzZOGAZ2Y RS f Q9 Wt S {iRetdnseificht@ds CRMRAeRd¢s FRNRA S |j d:
AYLX Alj dzS&RDRI ya f Q9 Wt

- [ O22NRAYIGNAROS CLa! wS8BKin TSUS les sted gobiiratgursidesICRMR de & filietr@ 9 wb
2yid SOGS @I t A RSkin. Les/sites doistitahifs qui@®t déposé un dossier pour cette validation HCP
fQ2yid SGS St ENVESYHW-SRIS t6Es®E MIOP Rah¢aig font partie de la leader team des
groupes thématiques.

- L'ERNSkin a participé et participe toujours au projet EJP (aux Pillars 2atc#dessous les thématiques) via,
physiquement, la general coordinatiolR S £-Ski@webi implique au niveau francais le Pr Christine Bodemer
(CRMR MAGEC, Hopital NeeBey T yiad YItI RS&A0X /I GKSNAYS / KIY¥YLASAE o
skin, financé grace au support financier de08® euros de la DGOS aux animagede filieres également
O22NRAYI 0SdzZNE RQ9wboO ®
[ S& AYTF2NXIFGA2ya O2yOSNY I yi f Sa -$kinpadCatherimrehampshiBel 9 Wt
R2yO t (G2dza t£Sa 1/t FNIyolAad /St | LDSAeH lesrésit&s LI NI A C
azyid Sy [ QI /t DbSOTSNI I 200GSydz dzy 3IAINFyd 9 Wt
f Q2NHIFyAal A2y Rdz 2NeNduial 2 EIRDORese&oh Trainipy Workshog")Call
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w
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c
w
©

9y f Ql 6aSyO0S Rebtaira aud#iCcP $rghcas,daldhdtgs de travail inhérente a la participation au
NB&SIdz NBYR RAFTFAOAES dzyS AYLI AOFGAZ2Yy L} dza F2NIS RI
essentiel.
V Pillar2: Datas & services Innovative coordinated axé& data and services for a transformative RD
Research

V Pillar4d: TRANSLATIONNAL ReseaFshm Scientific Breakthroughs to Breakthroughs for patients
V  Accelerating the Translation of High Potential Projects and Enhancing the Use of Best Methodologies
for New Therapies
¢t2dza £Sa 1/t FNIyceAa Sy GFyd 1jdzQQ9wb LI NGAOALISYG I|dz L
and support action)Nom du call EUH2020/Topic : SGHCG20-2020
A Action 5.4 : Lancement d'un programme francais de rechersheles impasses diagnostiques en lien avec les
initiatives européennes UDNI et SohRD
- Ce travail nous semble étre celui du groupe miroir (Groupe Coordination Recherche Maladies Rares (PNMR3 et
EJPRD) duministére de la Recherchuui fait le lien entre les ERN et les EJP.

«/ NBSNJ RSa GSYLA RQIOO2YLI IySYSyd LJ2dzNJ LISNY) SstcieNBE + f Q
de mieux encadrer et adapter certains moments clés du parcasrsnalades et leur apporter une information

FRFLIGSSSES LINPINBaaA@dS S NBaLSO(GdzSdzaSed !'yS FidSyiaazy |1
Sy Ola RQAYLI&aasS RAIFAy2a04RdSGS® h NBEH Y AIINGeNIa Fafish 2 § A & dzk
NHzLJG dzZNB Rdz LI ND2dzNEP® LYy G SINBENI dz a2Ay RSa LINBINI YYSa

plus actif et autonome dans sa prise en chasge

A Action 71Y 5S@St 2LIISNI f QAYF2NXNIF GA2Y LJ2dzNJ NESRMS OAaACd
(Communication sur et au sein de la filiere).
- Dans le cadre de JIMR2021, la filiere a organisé une campagne de sensibilisation pressecéaiite attachée
de presse, comme chaque année. Un communiqué de presse a été mis en place aveasioa ditfprés des
YSRAIFA Si RS&a Fr3Sy0Sa RS LINBKaaS YSRAOFItES® [+ FAfASNDS



Rares (AMR) et les autres filieltes St € S + SGS €S NBfFA RS O02YYdzyAOF A2y
communicatia.

Deux réunions du comité de pilotage FIMARAD ont eu lieu les 19 mars et 18 juin, ces deux réunions ont permis

RS FIANB S LRAYy(d adzNJ t QF @l yOSYSyid RSa LINepa2SiGa RS 1
En 2021, la filiére a organisé deux journées thématiques®9dadurnée scierifique, le jeudi 25ovembreet la

6°me Journée nationale, le vendredi 26 Novembre en format hybride. Toutes les présentations et les replays des
interventions sont accessibles sur le site internet de la filiere. Plus de 200 personnes (médicaux, pammédica

et associations de malades) au total étaient connectées pendant ces 2 journées.

Un atelier de formation a destination des associations de malades a eu lieu en 2021 avec comme théme choisi

par les associations« Comment assurer ma présence sur les atésesociaux dans un contexte associatif
YSRAOIFIET K¢ nao /SG FGStASNI I Sdz t ASda) GéatioRdexdntentOA St S
pour les réseaux sociauX) Apprendre a maitriser la diffusion sur Facebook et InstagB@pmmentprendre

la parole sur Linkedld)/ 2 YYSy (G O2yaiNHZANB dzy aAGS 6So ljdadyR 2y yS
par petits groupes restreints afin de favoriser les échanges.-Cetuété animé par un prestataire extérieur

spécialiste de la théntgue.

I £ RSYFYRS RSa O022NR2yyl (0Sdz2NBE RSa /wawX f QSljdzA LIS LJ
centres de référence de la filiérain point sur les projets de la filiére est détaillé.

Des publications réguliéres dans la revue oradile référencée de dermatologie les\rnales de Dermatologie

et Vénéreéologie> sur un théme de la filiéreau moins 3 articles filiére par an. (Comité de pilotage : Pr Christine

Bodemer, Dr Dominique Vidaud, Pr Saskia Oro, membres associés du conmtéestresponsables de CRMR).

La chaine Youtube de la filiere permet de diffuser les vidéos éducatives et les vidéos des sessions des journées
nationales, notamment celles de I&¢ljournée scientifique et de 1a®3¢journée nationale.

Des newsletterd J2 dzNJ A Y F2 N SNJ £ S&a YSYoNBa Rdz NBaSkdz RS f Ql Odd
f QI Olidzr t A0S RSa YIflIRASAE NINBao

La filiere est présente sur les réseaux sociaux avec Facebook, plus de 4000 abonnés et Youtube (plus de 1200
abonnés et 52 vidéos)

Une présentation de la filiere est assurée aux Congres des sociétés savantes de dermatologie (JDP) a travers un
stand (Décembre 2021).

9y HnumMI fQIEffAlLYyOS alfl RASE wlkNBaxz alflRASAE wlkNBa Ly
diffusSNJ dzy S | FFAOKS Ay @Aildltyd fSa LI GASydazr fSdNE Fl YAf
jdzSadAz2y £ ONRASNI S aAirfSyOSx /SdiaGS FFFAOKS &SN} R.
LINR LI2&SS S3FtSYSyil (Ard2Ey & doLlubeRNgizsS ROINGFRNNS G RAIAGEE SO
largement possible. Dans le cadre de ce projet, un article a été rédigé dans le Communiqué Spécial
S5SNXYI G2t 23AST DNIyYyR !y3tSs S a2y RSermatcloguasliidradxetzy RS a
hospitaliers.

! flI RSYFrYRS RSa |aa20AliA2yad RS YIfFrRS&a RS I TFAfA
équivalence pour les associations de patients de maladies rares, permettant a leurs représentants permanents
RQSESNODSNI £t Sa YsYSa YaaaArzya jdzS £S&a LI GASydGa SELISNIG
desJDP2028y iNB f Sa LI NIAS&a LINBylyidSa Y fQSldALIS LINR2SGxz
le prestataire qui va accompagner projet. La 2°S G LIS Rdz LINP2SG &SN} fQ2060Sy AN
valorisation du travail fourni a la collectivité par les responsables des associations de patient. Ce projet est en

cours en 2022.

En 2021, le site internet a connu une refonteueie d'abord, avec une modification du design et de la mise en

page, structurelle ensuite avec la mise en avant du contenu et de nouvelles fonctionnalités pour améliorer le
référencement et avoir un maximum de visibilité au niveau des recherches web.

La fliere participé et assisté a 18222 dzNy/ SS FNI yel AaS RS fQFrfoAYyAAYSI | dzA
100% digital. Lors de cette journée, le chef de projet a rappelé les missions des filieres et les actions qui ont été
menéesenlienavecldih &S Sy OKIFI NHS RS fQlfoAyAaYSo



A

' OGA2Y TdH Y DFENIYGANI £Sa O2yRAGAZ2Y A RQdzyS Fyy2yO0S R
Les annonces diagnostiques sont organisées au sein de chaque site en tenant compte de la diversité des
YFfFRASaE SGO RS fF ALISOAFAOAGS Rdz aAiil$naiSsancedfantsf QNIS R
annonce aux parents avec la présence de daalogues, psychologues et service néonatolog)@ge adulte

annonce aux patients.

Action7.3Y Cl OAf AGSNI £ QF OO8 &a(ETIP).f QSRdzOF G A2y G KSNJI LISdzi A lj dzS
{dzZA 0SS £ tQ!!'t 9¢t Sy HAnuAnX o: LINPINIYYSa 2yi SGiS NBOS)
1) Programme ETP ETALOM (Lyd#hs YS LINA Y ANB Rdz YSYONBO

2) Programme ETP Neurofibromatoses de type 1

3) Programme ETP Lésions tumorales chez les patients atteints de Xéroderma Pigmentosum

En 2021, il a été envoyé les référentiels de compétences a la DGOS pour ces 3 programmesXigenpes

tfS OFLft SYRNASNI RS ftQ!!lt o

t NI FAEESdzZNATZ dzy LI NIIF3IS RQAYF2NNIGAZ2Y &adzNJ £ Sa LINE 3 NJ
se fait au niveau de la société savante (Société Francaise de Dermatologie, SFD) et son groupe thématique
Eduwcation thérapeutique en Dermatologie (GET). Le Pr Christine Bodemer, Helene Dufresne, le Dr Sébastien
Barbarot (CCMR MAGEC) sont des membres actifs du GET.

La filiere a participé aux réunions de préparation et a assisté d"fgaurnée nationale interfiere de santé
YIfFRASA NINBa L}RdzNJf QSRAzOF A2y GKSNI LISdzi AljdzS Rdz LI G A
«t Q9¢t RdzNI yid tF LISNA2RS SLARSNXNAIdZS /hzL5mMpd

[ FAEASNB | aaArads | dz ¢S o-adyite brydbié paergyddpe dedfavail inery & dzNJ f
filieres Transition en collaboration avec la plateforme régionale d'information et d'orientation des maladies

rares PRIOR, le samedi 20 mars 2021.

Action 7.4: Mobiliser les dispositifs de coordination de la prise @mrge (AAP PNDS).

{dAGS £ tQ!'!lt tb5{ HAM®pI ™Mo R2aaiPemphigoideybillleuseies | OOS LI
« Syndromes hypertrophiques liés au gene PIK3CA (PROS) sans atteinte cétésralmdromes CLOVES et de
KlippelTrenaunay) ont étéLJdzo f A S& o6 Ol dzZt t Aal GA2y S y2dz8Stdz tb5{0
(Epidermolyses bulleuses héréditaires, Ichtyoses héréditaires, Malformations lymphatiques kystique, Neevus
O2y3aASYAllfs bSONRBfe&asS SLIARSNNA lipdzs NedfibriomatoseSdeFypey2ji = b Sdz
Pseudoxanthome élastique et Xéroderma Pigmentosum) ont été publiés (actualisation et nouveau PNDS) sur le
arasS RS tQl!l{o

Actuellement les cartes d'urgence au sein de la filiére sont les suivantes : carte d'allergiéec(iBir),

Ichtyoses, Epidermolyses bulleuses héréditaires et les maladies bulleuseisnautaes. En 2021, la filiere a
O2yiAydzS £ RATFTTFAzaSNI £ Sa OINISa RQdAzNHSYyOS Sy T2y O0Az2)
Odzii ySS 05. tuigehce[s@idiffi@éeddu Sain diRr@seau BSRN et sont traduites en différentes

langues en fonction du pays.

Action 9.2 : Renforcer la politique dermation initiale sur les cursus médecine, pharmacie et biologie.

Au sein des services qui sont sites de CRMR, des cours sont organisés pour les internes sur la thématique des
YFfFRASE NI NBa R2yid az2yd SELISNI& a Sva {0 RAGNS aN® NeS-ay &y (¢
été inscrite dans le cursus des études en médecine, pharmacie, ou biologie. Cette adaptation des programmes

yS LISdzi siNB S FIFLAG RSa FTAEASNBA ljdzA yQ2yid | dzOdzyS S
Une réflexion a été menée pourle miseenacR Qdzy 5L! YIfFRSa RSNXIF(G2f 23Al dzS

Action 9.3 : Développer les formations continues dans le domaine des maladies r@mssolidation des
connaissances des professionnels de santé et autres.



En 2021, 5 thématiques de RCP nationales ont été re@mau titre du Développement Professionnel Continu

(DPC), ceci depuis 2018. Ces séances sont le lieu de nombreux apprentissages basés sur des cas concrets et réels.

[ S48 YSYoNBa Rdz ljdz2 NHdzYy &aQF LILJ AljdzSyd t SELX AljdzSNI £ Sa O
Des publicatias réguliéres dans la revue nationale référencée de dermatologie (Annales de Dermatologie et
Vénéréologie) sur un theme de la filiere vers un large public médical et francophone avec au moins 3 articles

filiere par an.

En Novembre 2021, une journée défi¢ + f QF OlGdzr t AGS &aOASYGATAILdzS Si
dermatologiques rares a été organisée.

Depuis 2015, des Formations Médicales Continues (FMC) concernant chacun des thémes des CRMR sur la
thématique «maladies rares dermatologiques sont orgarsés dans le cadre du congrés annuel national de
RSNXYIFG2ft23AS oW5t0 ljdzA | fASdz Y2A4a4 RS RSOSYONB® 9y H
de projet Rebecca Gene et le responsable en communication le Dr Charles Taieb. Ce stand se tient dans

espace appelé Maison de la dermatologie dans lequel les différentes associations des maladies rares de la filiere
FIMARAD peuvent aussi avoir un espace et étre représentées. Cette organisation est possible grace au lien étroit

qui existe entre la filiee et la société savante SFD (Société Francaise de Dermatologie). Le site de la SFD permet

aussi de relayer largement auprés de la communauté scientifique dermatologique des informations concernant

la filiere FIMARAD.

''yS NBTFESEA2Y || SGS YSyYySS | dz &S Aefnirig 8n étrdite chliadoratorNG  LJ2 dzN
avec les coordonnateurs des centres de référence, les responsables des sites constitutifs, les responsables des
centres de compétences ainsi qfiedd Slj dzA LIS RS O22NRAYy Il GA2y CLa!w!5® /S
avec le réseau européen EfSKin, les 2 réseaux étant coordonnés par le Pr Christine Bodemer. Les objectifs du

projet elearning FIMARAD est de former les professionnels de daaidipes médicales et paramédicales),
RQ2LIGAYAASNI £t Sa O2yylAaalyOSa aOASYyGAFAldzSax £S RALF I,
dermatologiques rares. En 2021, trois vidéos ont été tournéesidéo concernant les maladies bubes aute

immunes avec le Pr Pascal Joly (CRMR MALIBUL, site Rouen), celle concernant les dermatoses bulleuses toxiques

et toxidermies graves avec le Pr Saskia Oro (CRMR TOXIBUL, site Henri Mondor, Créteil) et celle avec le Dr Laura
Fertitta sur les neurdfiromatoses (CRMR CERENEF, site Henri Mondor, Créteil).

Action 9.4 : Encourager les formations mixtes professionnels/malades/entourage

Renforcement des connaissances des patients et des familles.

Vidéos éducativeyy / Sa @ARS24a 2y NI ISAdzNIOBARYE] (dASING  FB@AS Gif2IAZANG vy ( a
famille pour optimiser sa prise en charge dans son environnement quotidien de vie. En 2020, une vidéo portant

sur le «handicap esthétique a été publiée sur le site internet de la filiére et saioha¥outube. Au total 12

GARS24& 2y SGS LlzmtASSa RSLWzAad fQFyySS wnmrod [ S a0Sy
Faad20AF0GA2ya RS YIflFRSa 02y OSNYy SSao-Skina tradhifles giddéds CLa! w
éducativesen langue anglaise, permettant ainsi une valorisation des outils développés par la filiere nationale
frangaise (mentionnée) au niveau européen.

Ateliers de formation & destination des associations de malattes [ Q26 2SO0 AF RS 0S& I GSt A
alE | 4420ALGA2ya RS YIflIRS&E RQlIylfeaSNI RSa &aAildz Gazya
adéquates a ces situations et de mieux connaitre et mobiliser des ressources existantes a leur disposition.

Formation patientsexperts/partenaires: En 2020, une réflexion a été menée avec les associations pour la mise

Sy LX I OS RQdzyS -SEAMMILEKALF NSy Ax dWha Sy tASy | gSO tQ!y
Tourette¢ dzZNHA & S al NBEfAYyS wSoAf f 2usdinklugrdipeiddtiavdil assbciatiofsS & (I LJ2
de malades de la filiere.

Formation parentsexperts: La filiere FIMARAD a participé aux réunions du GT pargrart, coordonné par

la filiere FIMATHO. Cette formation a été proposée aux associations de maldddgi¢ie. Et la filiere a financé

dzy S AYAONRLIIAZ2Y LJRdzNJ dzy YSYONB RQlI &aa20AlFGA2ya RS YI fI



Action 10.1: Attribuer des missions complémentaires aux FSMR par rappdeuds missions actuelles.
o !'OGAz2ya RS I C{ aMer: D& sfopdemN/ télémédeding Dévéldpier la formation,

Développer la communication, Mise a jour de I'état des lieux pour une évaluation des besoins, Garantir
f Sa 02y RAI(A 2 yiagnoRiquezsdSptée, WgbRisérdeS didRositifs de coordination de la prise
en charge

[ S4 YSRSOAya RS-MerddsyfiligkRMartiidbie, GuadeldzipédyBa Réunion) ont participé aux

RCP nationales de la filiere.

Ly LR AYG adzN) patestNTeins de rhalndies dernfatblagiques rares a été présenté lors de la

journée nationale. Le Dr Nicola Briand (CCMR Martinique) a notamment fait une présentation sur le prise en

charge en Martinique et les difficultés.

''yS LINARAS Sy OKIFINHBHS S&i LINE Limardir participer Al évaédemeédiddeia Sa RS2

filiere FIMARAD (journées nationales, journée paramédicale, réunion COPIL).

o Implication de la FSMR dans les réseaux européens de référence gakiels de la filiere a des
OF YRARLF(GdzZNBa |1 Ot NBIA&AGNBa 9wbXxo

¢2dza tSa& /waw &2yid NSHINBRSISEieScaordinateurs dntylabdligeP | LesSived
constitutifs ont été sollicités en 2017 pour participer au dossier de labtdiisBRNSkin. Tous les sites francais
gui souhaitaient participer a cette démarche ont été soutenus pour la constitution de leur dossier par le Pr
Christine Bodemer (coordinatrice EfSKin) et Marie Guillou (chef de projet ERBKIn). Le site coordinatediu
/ waw a! D9/ 06aAiS bSO SNI tIkiNkes soorfirateursGite® CRVR PARNSKNZNI RS
F2yd (2dza LI NIAS RSa f SI RS NE-Skin$dghoupBs3h@matoNgs)dradsila sorit K S Y I (0
souvent cechair du groupe thématiquef-ci-dessous

. . Institut Vice Chair i
Subthematic group CoChair name . Institut
Localisation Name Localisation
Autoimmune bullous
diseases  and  sever pascal Joly Rouen, France
cutaneous drug reaction
Diseases (AIB)
Cutaneous diseases relate .
. . Fanny Morice
to DNA Repair Disorderg Picard Bordeaux
(DNA)
Christine

Epidermolysis Bullosa (EB)| Bodemer Paris, France

Ectodermal Dysplasig _ .
. . . y p_ 1 Smail HadRabia .
Incontinentia Pigmenti & Paris, France

unclassified disorders(ED)

Juliette
Mazereeuw Toulouse, France
Hautier

Ichthyosis & Palmoplanta
Keratoderma (IKPP)

ToxiTEN, Severe Cutaneo

Drug Reactions - Toxic| Saskia Oro Créteil, France Pierre Créteil, France
Bullous Diseases - Wolkenstein
SCAR, LYELL, TEN

Christine Chiaverini (Nice) participe guoupe thématique Epidermolyses Bulleuses




En 2021, une chargée de mission méeiogial(Nelly Seddiki) a été recruté au sein de la filiere. Ce recrutement
permet de renforcer toutes les activités et démarches dans le domaine du mgalital au sein de notre filiere.
/'S NBONHziSYSyid yQl LIl a @20FiGA2y t NBYLX FOSNI tSa | aaj
O22NRAYIl GA2Yy I RaSeckepdaedsibnyiels$Sles carites dalladitibre.
CERFAPEAU {dzA S t fI OFYLI3IYS RQS@GItdzZ GA2Yy Rdz R20dzySyi
le groupe de travail interfiliere médiesocial, un formulaire spécifique aux maladies dermatologiquo
élaboré avec les associations de malades et la Fédération Francaise de la Peau a été mis en place. Le document
Sad O0ldzsStftSYSyld RlIya £Sa YFIAYyAd RQdzy 3ANRdAzLIS RS (NI O
aux professionnels des MDP RS YA SdzE | LILINBKSYRSNJ £t $& RAFTTAOdzZ GSa N
soient rejetés par méconnaissance.
Accompagnement du GT Formation/Information et des associations de malades de la filiere par une attachée
de presse: [ Q20 2SOUAT RFSOSHiI SOAYIRQI YSE A2NBNJ £ QGAAAOAL A
(CRMR, CCMR, associations de malades$e en charge des maladies, recherche, formation. Au cours de
fQFYYSS HnumXI LJ dzAASdzNE | NI A Of Sa 2 ifformagidch Sle INFidRaAt I Sa LI N
deux émissions radio (PODCAST) ont été enregistrées :
1 2 Articles «Quotidien du médecim : Spécial maladies rares en dermatologie en septembre 2021 et
Prescription et délivrance hors AMM en novembre 2021
1 1 Aticle dans Le MONEUR des pharmacies, n°3389 du 30 octobre 2@240s questions de comptoir
par Yolande GAUTHIER » et Matthieu VANDENDRIESSCHE.
f  1¢* émission PODCAST PHARMA RADIOrddio pour les pharmacien®) / QS &G ljd2 A dzy S
dermatologique rard&k / QS ané FIM&2 X QS ad |j de2 A Q8B &! WHB A? dzy [/ wawk /
1 2°™e émission PODCAST PHARMA RADEDmatose rare ce que les dermatologues attendent des
LIKI NXYI OASya RQ2FFAOAYS
Les associations de malades bénéficient également de cet accompagnemer®afiddi dzZNB NJ dzy S NBf SO
Oz2yasSiata Si RSa O2YYSyidlIANBa RSa R2ada4ASNaBR RS LINBaas$s
expriment le besoin et également de permettre la plus large diffusion des dossiers de presse et donc des actions
desl 8420Al GA2y&a RS YIfFTRSa CLa!w!5 | dzZLJNBa RS& LINRPFS&aaA

Deux études observationnelles sont en cours de réalisation au sein de la¥Yiliere Q S (i dzR RaDiQdl y el A &4 S
FARD) S G f QS i dzRSovmNRIRARE Skin/Diseades

Etude RaDicdARDY / QS &G dzyS SGdzRS 20 &SNIBI (A 2y y S:leds onné#dP & LIS O (i 7
RQAY Ot dzaAA2Y S LlJdzAia RS adzZAi @Az azyd O02fttS0GSSa | dz FdzNJ ¢
RQI Y St kahridiSshdce de 9 maladies rares dermatologiques (épidermolyse bulleuse héréditaire (EBH),
dysplasie ectodermique anhidrotique (DEA), neurofibromatose de type 1 (NF1), ichtyose, incontinentia pigmenti

(IP), albinisme, pemphigus, pemphigoide des membramegueuses, kératodermie palmoplantaire (KPP)) en
RSONARGIYy(d S FINRSIdz AYRAGARIZSt 1jdzQSttSa SyaSyRNByl
La cohorte RaDi@@! w5 | L2 dzNJ 206 2SOGATFT RQl YS{ A 26bBaijueRapiizg  LJ2 A y
en charge degpatients atteints de maladies cutanées rares en (i) en évaluant le fardeau, (ii) permettant une

analyse descriptive compléte de toutes les ressources (médicales et hon médicales) utilisées par la cellule
familiale pour gérer la maladie (iii) en mettant place des stratégies médicales et non médicales visant a le
NBRAZANB® | LI NIANI RS OSa O2K2NIlSa o6ASy OFNIOGSNR&ASS
ancillaires, propres a chaque groupe de maladies.



[ QSO fdzf GA2Y Rdz FIYNRS IRk SA WBAMASRASE LRNI (IS LI GASyd a
dzSadA2yyl ANBa . dzZNRSy O2YLX SGSa LI N £Sa LIGASydGa 2dz ¢
et a distance de 1 et 2 ans. Les aqgteestionnaires Burden ont été testés, iddls et publiés pour la plupart
RQSYGNB SdzE RSLJzA & Hamdpd [ QSiEdzRS Said Sy O2dzNE®

Etude COVIEL9 and Rare Skin Diseas¥s / QSad dzyS SidzZRS 20aSNBI GA2yySttS N
place en France dans les centres de la filiere FIMARAD et au nivegéen dans les centres du réseau ERN

{1AYy® [ Q202S0O0AF RBKEREE dRENBRISSRWNS (0 LIB dzZNIND @y SdzONJ QA
COVIEL9 sur les comorbidités, la symptomatologie, et la prise en charge thérapeutique des patients@nése

des maladies rares de la peau. Un focus sera fait chez les patients ayant eu une infection-29C&8Vépe ou

une forme asymptomatiqueCette étude permettra égalementl) de caractériser les signes cliniques décrits

dans le cadre de cette infection R QS @I £ dzSNJ £ I FNBIdzSyO0S RSa F2N¥Sa | aey
particuliere 3)R QS @I f dzZSNJ £ S NBGSyYy A aasSYSyid LI2GSysonthiteméhs f QAY F
4) de répondre au questionnement des patients quant au facteur de risques que peut représenter leur maladie

Si a2y GNIAGSYSyld RIya £S OFRNB RS O0SiGS SLARSYASO |
prolongée de 18 moisgga |j dzZQt FAY HAHH &dZAGS lFdz YIEAYGASY RS tF LIy
mesure et les requétes envoyées pour correction. Deux newsletters sont envoyées régulierement aux centres
FIMARAD et du réseau européen ERN Skin (respectivementrgaifrat en anglais) afin de les informer de
fQsitrd RQlI @l yOSYSyid RS fQSidzZRSo®

Appel a Projet (AAP) Recherche de la filierEn 2021, FIMARAD a mis en place $8A&AP Recherche dont
fQ202SOGAT Said RS a2dziSyANI f I s)NB BKnGaMdEK Gresod® k pefik |j dzS S i
était ouvert a tous les membres des CRMR et CCMR (personnel médical, paramédical etédusadif), et a

également été ouvert aux membres des associations de malBdes ce cas, les projets devaient étre adsss

a un CRMR ou CCMR de la Filiere, et étre portés de maniére conjointe avec un membre de la filiere de ce CRMR
OUCCMR [ S&a Y2RIFIfAGSAE RS az2dzvAaarzy SiG RQS@OFftdz:iAz2y RS
https://fimarad.org/aaprecherchel En 2021es 5 projets acceptésont les suivants :

1) Développement et validation du Neurofiboromas Area Severity Index-Q$¢FIndex de sévérité lié aux
Fibromes cutanés au cours de la Neurofiboromatosdyge 1- Etude SkifFASI. Porteur de projet : Dr
Laura FERTITTA, CRMR Neurofibromatoses (coordind®eurierre Wolkenstein), APH®@pital Henri
Mondor (Créteil).

2) Incontinentia pigmenti et aut@nticorps antinterférons de type |. Porteurs de projetPr Christine
BODEMER / Mr Jérémie ROSAIN, CRMR MAGEC (coordirrateQhristine Bodemer), APHRCHU
NeckerEnfants Malades (Paris).

3) Méthodologie (designs) des études thérapeutiques dans les anomalies vasculaires rares a expression
cutanée :revue systémi A lj dz§ S Syljdzs i S | dzLINB & RERIEDESISUAY. a4 St 2y
Porteurs de projet : Pr Bruno GIRAUDEAU / Pr Annabel MARUANI, CRMR MAGEC (coorBinateur
Annabel Maruani), CHRU de Touk#dpital Clocheville (Tours).

4) Caractérisation du fluiel sudoral chez des patients atteints de Génodermatoses. Porteur de projet : Pr
Smail HADRABIA, CRMR MAGEC (coordinatgRir Christine Bodemer), APHZEHU NeckeEnfants
Malades (Paris).

5+ fARFGA2Y RQdzy &a02NB RS a essshidieit:IGARdanslatpanphigpiBe 6 Ly O ¢
bulleuse. Porteur de projet : Dr Vivien HEBERT, CRMR MALIBUL (coordiRateascal Joly), CHU de
Rouen- Hopital CharledNicolle (Rouen).

{dzAGS £t fQAYGASNBG SELINARYS LI NI f hiales veGanbrOdollicés, RS ét& | FAf
RSOARS RS NBO2YRIANB Q! !t wSOKSNDKS 8y wunuus 8iG RIya
Appel a Projet (AAP) OOSt SNBENJ f I wSOKSNOKS Si tQLYy2@8F0dA2Yy 6! alLuy
données (BDD): En 2021, FIMARAD a répondu a cet AAP organisé gat bw 0! 3Sy O0S bl GA2Yyl
Recherche)réalisé en collaboration avec les équigeaDiCo/Inserm Transfert.

FIMARAD a proposé le pro@ORADDSCOhortes des maladies RAres en Dermatelegacces au snDSUB

les centres de la filiere auraient été impliqué® CRMR et 68 CCMR). Toutes les pathologies étaient concernées,
cependant certaines pathologies avaient été choisies pour chaque grand groupe de pathologies (les



https://fimarad.org/aap-recherche/

épidermolyses budluses dystrophiques héréditaires, les ichtyoses congénitales et les albinismes pour le groupe
des Génodermatosedes pemphigoides bulleuses et les pemphigus pour le groupe des Maladies bulleuses auto
immunes (MBAISs), les nécrolyses épidermiques poudepe des Dermatoses bulleuses toxiques et toxidermies
graves (DBTTGsgt la neurofibromatose de typ# pour le groupe des Neurofiboromatoses). Ce projet englobait
le projet EpNE sur les maladies bulleuses toxiques et Toxidermies graves (financemefit 8ansOl RNE RS  Q
YwSOKSNOKSQ RS fF FAEASNBOS® [ RdzZNBS Rdz LINP2SiG SidlAd
Le contexte projet était le suivaniQSy aSYof S RSa a2dz2NDOSa RS R2yysSSa Y .| a
des Données de Santé) qui regroupe le SNIIRAM (Systeme Nadtlaf@mation InterRégimes de I'Assurance
altl RASO SG €S ta{L O6tNRANIXYYS RS aSRAOIfAAlIGAZ2Y R
complémentaires pour : caractériser le parcours de soins des patients, identifier de nouveaux facteurs
pronostiquesS @1 £ dzSNJ f QA Y LI O RS& tb5{ 6tNR:G202tS4& bl A2yl dzE
globale des patients dans les CRMR/CCMR et en dehors, et enfin évaluer en dehors des essais cliniques (difficiles
a mettre en place pour les pathologies ea) les différentes prises en charge thérapeutiques.
Lesobjectifs spécifigqueR dz LIN2 2S00 aQF NI A OdzA  ASyid &dzNJ o ES& Y

1 AxelY / NBFGA2Yy SiG @GFrtARFGA2Y RQIFfI2NAGKYSA RAF3Ay2ai;

prises en charge dans le cadre de FIMARAD,
1 Axe 2: Evaluation de la morbnortalité des maladies cutanées rares et identification de nouveaux facteurs

pronostiques,
1 Axe 3: Prise en charge thérapeutique et évaluation de la balance bénéfice/risque des différentes options
thérapeutiques.
[ S LINP2Sh | SiGS O022NR2YyYyS LI N S t NI-Bst\Ckéfeihval d§ Mamm& A | v = L.

etRSNXI (2 2 3-dipitaltHenti Mondor (Créteil, CRMR du Pr Wolkenstein). Le projet proposé par la
FAEASNSE ClLa!w!5 yQF LI & SGS NBGSydzo

Des liens sont renforcés avec IeBAG (représentants des associations au nivedu ©e9Skitn) avec implication

RS&4 NBLINBaSyidGlyida RQl &az2 ORPAGI(ERSKN). Exemyleddarie-@l&idetBoitguk A NB LI
RS tQlaaz20AlGA2y [ dziAa [PAG ERNLYAGYSINY YGRS YALljf dzSF | {Al{idzA S ANITING
DEBRArance, membre desRAG.

Un projet «A patient journey» (Questionnaire de Satisfaction des Patients/ Parcours du Patient) a été mis en

place au sein desBAG. Ce projet a été présenté lors de&3ournée nationale de la filiére par Mai@laude

Boteux.

¢2dza t£S&a /waw az2yid NBIkiNIasSes GitSsicootdidatedrs étayit |aRefisEP Cesv b

/ waw a2ydG AYLX AljdzSa RIFEya tS& Lzt AOI GA2Yy a-saRoriedyli A Of Sa
Le projet elearning de a filiere FIMARAD se fait en étroite collaboration avec le réseau européeiSERN

permettant ainsi un échange des contenus pour les membres appartenant aux 2 réseaux.

[ Sa @ARS24a SRdzOF GA@®Sa S tSa& Ol NI S asoR Raithtds ys@isduSt | 6 2 N
réseau européen ERSKin.

Les appels a projet recherche EJP sont diffusés sur le site internet de la filiere.



Communications réguliéres a destination des patients et des aidants
La filiere a mis en place des recommandations générales pour les maladies dermatologiques rares dans le cadre
de la crise sanitaire COVID19. Ces recommandations spécifiques pour cgmbaipes de maladies ont été
également mises en place. Toutes ces recommandations sont disponibles sur le site internet de la filiére. Elles
ont été diffusées par newsletters au réseau maladies rares.
La filiere a mis en place des recommandations généedlphis spécifiques a chaque groupe des maladies rares
de la peau concernant la vaccination COVIDaminisme, DEA, IP, EB et maladies avec fragilité cutanée,
ichtyoses et KPP, maladies bulleuses dmmunes, maladies monogéniques du tissu conjonctif,
neurofibromatoses, réactions cutanées graves aux médicaments ou toxidermies, tumeurs vasculaires,
malformations vasculaires, hémangiomes, naevus congénitaux, troubles pigmentaires et XP. Toutes ces
recommandations sont disponibles sur le site internet déiliare. Elles ont été diffusées par newsletters au
réseau maladies rares.

Traitements et recherche
l'yS SGdzRS 20aASNBFGA2YyYSttS 9dzNBLISSYY S19RHez IésQBiehS y G dzS ¢
atteints de maladies rares de la peau estoeuirs au sein de la filiére (voirRiS & & dza { Q-$addfR&re / h £ L 5
Skin Diseases, dans la section Recherche).
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Animateur: Professeur FrédériGottrand

Cheffe de projet Audrey Barbet

EtablissemenR Q I O (Ci$ lilie Hopital Jeanne de Flandre, Avenue Eugéne Avib8637 Lille

Site internet: https://www.fimatho.fr/

ORGANISATION

LafiliereCLa! ¢1 h &aQI NIAOdz S | dzi2dzNJ RS W AyaidlyodSa S RQdzyS

Le Comité de DirectiohJNRA 2 NR & S fS IOu 2yaz RSGUGSNNXAYS Si O22NR2Y.
FAEASNB® Lf R2yyS S3l YSy i dzy | @flidre. hsdzMlintt tOuszgsideuk & | G A 2 y
mois.

Le Conseil Scientifiquest consulté de maniére réguliére par le comité de direction et se réunit deux fois par an.

Lt S@lItdzS tS&a LINBa2SGa Sid f SdzNJ FI Aal oAdppeliaprojgtydelal YYSy i
FAEASNBOD Lt Sad F2NOS RS LINRPLRAAGAZ2Y LI2dzNJ £ S LINRPINI Y
LIy RQIFIOGAZ2yaod

[ QSlj dzA LBSy AN 2Sdia jdz2 GARASY fF FAEASNE Si Y&iREHE EOANS
O22NR2Y Yyl iSdzZNJ YSRAOIf FaaAxadsS Rdz OKST RS LINeeSixz RS
attachés de recherche clinique et une assistante administrative. Les quatre chargés de missions de la filiére sont
NB3IA2Yy L f A aagp@lus pracheyesRdlesird déd filiere. lls sont chacun responsables de groupe de travail

au sein de la filiere (éducation thérapeutique, communication, transition, mésbeaal, associations...).

PERIMETRE

Les maladies rares abdomitinoraciques comprennent : les affections chroniques et malformatives de

f Qdza2LKIF3IS o/ waw /w!/ahoX fSa YIFI{F2N¥VFdA2ya RAFLKNI3IY
fSa YIfFRASE NINBa RAISaiGABSE o/ waw al ws fexcEptéfaSa Y I
mucoviscidose) et les maladies rares du pancréas inflammatoires et tumorales kystiques bénignes (CRMR
PaRaDis).

COMPOSITION

La filiere réunit :


https://www.fimatho.fr/

- 13 centres de référence dont 4 centres coordonnateurs :
1 / 8yGiNB RS wSTSNBYOS RSa | FFS80GA2YyaA
1 Centre de référence de la Hernie de Coupole Diaphragmatique
1 Centre de référence des Maladies Rares Digestives (MaRDi)
1 Centre de référence des Maladies Rares du PasqfiéaRaDis)
- 95 centres de compétence répartis sur le territoire national (métropole et enieg)

-MmMm Faa20AldA2ya RS LIGASydaz R2yid wmn
- 1 association de parenfsrofessionnels impliqués dans les troublestd® 2 NJ £ A
- 21 structures de recherche

- 5 laboratoires de diagnostic

- 11 sociétés savantes

- La fédération des Centres Pluridisciplinaires de Diagnostic PréNatal (CPDPN)

Figure n°1 Cartographie des centres rattachés diliare FIMATHO

a
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| KNRYyAljdzSa $i

2y YSYoNBa RS

0 D NP dzLJS
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ACTIONS ISSUES DU PNMRS3 REALISEES PAR

LA FILIERE FIMATHO EN 2021

l QGA2y mMPo Y 5STAYANI S 2NBIFIyAaSN £ QF 00s8a FdzE LI | GS¥F:

Lafiliere FIMATHO a apporté son soutien au centre de référence des maladies rares du pancréas (PaRaDis) dans
fl YAaS Sy LI OS RS wSdzyAz2ya RS /2yOSNIFGA2Y tf dzZNRRA
pré-indication Pancréatite chronique digine génétique qua été validée en 2022.

Action 1.4 : Mettre en place un observatoire du diagnostic.

La filiere FIMATHO se positionne sur le scénario 3 concernant le déploiement du registre des patients sans
diagnostic: renforcement et homogénéisatiodes régles de codage et de remplissage dans le SDM (Set de
52yySSa aAyAYlFf0o RS tQFOGA2Y mMOT ®

Un questionnairea été diffusé aux centres de référence maladies rares (CRMR) pour cibler les définitions de

f QSNNI yOSKAYLI 848 RAF IS0 AHjddES 3 LINESYAA SRNET AyM TR 4S (RS &
pathologies concernées.

Unguide de codaga été proposé aux CRMR, les validations seront finalisées au premier semestre 2022.

9y LI NXrfftsftS RS 0OSa 3 ddodm&iandestéQiped S gentreskmalgdieSrareésSAMNGI S & dzN
F2NXEFGA2y SO b f Qdzi At A.aDeixiaaghéeR G rechReicHallclinigu® KARG) iyt été | a | w
recrutées (en juin et en septembre 2021) pour assister les équipes des centres de compétence.

Action 1.5 :Organiser et systématiser les réunions de concertation pluridisciplinaires.

9y HnHumMXI fI FAEASNB CLa!¢lh O2ydAydzS RQIOO2YLI Iy SNI S
leurs RCPcommunication par mail auprés des réseaux de médecinsecois ou via la newsletter FIMATHO,
FaaArAadlryOS GSOKyAldzS t2NAR RSa GAaA202yFSNByOSaszx al Aaa
Par ailleurs, un travail de recensement des RCP régionales réalisées par les centres maladies rares de la filier

a été effectué.] QSyaSYot S RSa A y(iom Nevia RCP 2régin, NasalitezSde paftidiption et

calendrier des prochaines réunions) est disponible sur la p&@€Re: du site internet FIMATHO.

5SLJzA & wamdpz I Ttof de ROBSARA{EE pat I8 GESGRRIAPMENt de Soofédation
{FYAGFANS {2ai8YS RRONEFE2NSB&GARIA SYWISNEBDSENABFESLINRE OS a4 & dz&a
patient dans une Réunion de Concertation Pluridisciplinaire, de maniére simplgié¢r FIMATHO propose une

YA&S t RA&ALRAAGAZ2Y RS fQ2dziAf SG dzyS F2NXIGA2Y t &l L

Enfin, FIMATHO fait partie du « comité utilisateurs » mis en place par le GCS §#Rs& réunit tous les

trimestresk FAY RQSOKIYy3ISNI adzNJ £ S F2yO0lA2yySYSyid RS fQ2dziAft
SGS AYAGASS Sy Hnanum | @SO y2a4FYYSyid tF ONBIFIGAZ2Y RQdzyS
fQ2dziAt w/t {!w!d [ COBdstioh dey foriRulaiey RGP2agp@é & Hybrid 3 Bstiz S
également en phase de test et devrait étre disponible courant 2022.



I QGA2Yy mMdT Y [ 2YyFASNI dzE / wawX | @SSO f Ql LIJdzhk RS& C{aw
personnes en impassdiagnostique a partir de la BNDMR.

La filiere FIMATHO se positionne sur le scénario 3 concernant le déploiement du registre des patients sans
diagnostic. renforcement et homogénéisation des regles de codage et de remplissage dans le SDM (Set de
Données Nhimal).

[ FAEASNB I AyAdGAS tSa FOGAzya &AdAGIy(iSasr LINB@dzZS& RI

- Participation aux réunions intdilieres (février 2021)

- wSEFtA&LFGA2Y S RATTFAzZAA2Y RQdzy [dzS&iGA2Yy Yyl ANB | dzE [/ we
queles pathologies concernées

- Révision de la liste des codes ORPHA des différents centres maladies rares (CMR)

- /I NBFGA2Y RQdzy 3dzARS RS O2RI3S L2dz2NJ dzyS KIFNX¥2Y A&l (
O2y OSNYSSa LI NIt QSNNI vy G&ddsCRMRAa &S RAF Iy 2aiGAljdzS | SO

- 5SEAONALIIAZY RS& yAOSIdzE RQIFAaASNIA2Yy Rdz RAIF3Iy2aidad
RAFIy2&80GAldz2S | SO t QFARS RSa [/ waw

- tNBaSyidlrdazy RS fQF@FryOSYSyd Rdz LINP2SG t2NB RS&a 220

- ExtractionvialaBNDMRS & R2yySSa alAaiasSa LI N fSa /awl:Ei2dzNJ O2Y
2020, 20% des centres maladies rares de la filiere FIMATHO saisissaient dans BaMaRa. Fin 2021, la filiére
FIMATHO observait au sein de son réseau 104 centres maladies rgtegésdé(sur 108) dont 69 pour
lesquels des données avait déja été saisies dans BaMaRa (soit environ 66%). Cet accroissement important
dans la saisie des données sur BaMaRa est principalement d( au recrutement des 2 attachées de recherche
clinique

- CréationRS RSdzE L12aiSa RQIGGlI OKSa RS NBOKSNOKS Of AyAldzS
Si ARSYGATASNI £Sa LI GASYGa LRGSYGASttSYSyd 02y OSNY S

- C2NXFGA2Y RSa SldALSa t fQdziAfAdBRAAAY RSt QSANWY O8&3
diagnostique

Action3.1Y 5SLJ 2ASYSydG RS tF .b5aw RlFIya fSa /wawk/w/k// a:

hospitaliers

9y HnumI £S RSLI2ASYSyid RS tQFLIWX AOIGAZ2Y . lFalwl &aQSai

LI NJ £+ ONBlIGA2Y RQdzyS FAOKS YIfl RAS codnadtBs> des cfrirest S& 5 2 ¢

maladies rares.

Cidessous un résumé des actions réalisees

- Participation a un groupe de travail BNDMR du centre de référence des MaRDi.

- Participation au groupe de travail intéiieres BNDMR

- Extraction via la BNDMR des données saisies par les CMR pour comparaisbrSatec R2 Yy SSa RS f ¢
2020

- I NBFiA2Yy RQdzy adzLJL2NI RS F2NX¥IFGA2Yy £ fQF LXK AOlFGAZ2Y

- Formation des équipes des centres maladies rares en visioconférence ou sur site avec la réalidation de
sessions de formation en ligne entre mars et octobre 2021



- Recutement de deux ARC pour assister les équipes des CCMR et participer a la formation BaMaRa
visites effectuées dans 16 CHU différents. Au total, 38 centres maladies rares de la filiere ont été assistés
en présentiel et plus de 1000 fiches ont été coréfdes
- Participation au groupe de travaildéploiement de la fiche maladies rares du DPI de t.i(lecette des
RAFTFSNBy(iSa @0SNAA2ya SO NBY2y(iSS RS& NBG2dzZNE RQSE
- Présentation de la fiche maladies rares du DPI de Lille auxesdépLille
- aArasS t 22dzNJ RS&a 02NRSNBIFdzE LI LASNE RQFARS t ftF &l A
- 90KIy3Sa | SO tQSljdzA LIS hwtl ! b9¢ LI2dzNJ £ QF Oldz f Aal GA
- Communication via les newsletters de la filiere

NY 0O)

b20NBE FAEASNE aQAYyGSNBaasS YI22NARGFANBYSyd £ RSa Yl R
artificielle. Peu de traitements médicamenteux ou dispositifs innovants sepbdibles ou en développement
F OGdzStt SYSylid vdzStljdzSa GNIAGSYSyida K2NAR !aa az2yid OSLIS

Action 4.2 : Créer un observatoire des traitements placé au sein des comités consultatifs multidisciplinaires
RQSOI fdzr iA2Y 632dz@SNY I yOS 0dzNBI dzk O2LIAf 0 RFya OKI I|jdzS

Une chargée de mission a été recrutée afin de créer un observatoire des traitements au sein de la filiere
FIMATHO. Un état des lieux des pratiques des autres filieresad® maladies rares a été effectué. Un
recensement des traitements prescrits hors AMM a été effectué au sein de FIMATHO afin de compléter le

« Tableau de recensement des prescriptions médicamentesdesirni par la DGOS. Des échanges sont en
coursavec@ | dzi NB& FAfASNBAEA LI2dzNJ KFNXY2yAaSNI fSa YSiK2RSa R:

Action 4.4 : Mieux encadrer les pratiques de prescriptions hkéM

Un recensement des traitements prescrits hors AMM a été effectué a partir des dossiers de labeltsatio

CRMR et CCMR de 2017 et des PNDS publiés ou en cours de rédaction. Une liste des traitements prescrits hors
AMM a été établie pour chague Centre de Référence Maladies Rares de la filiére. Chaque liste a été soumise au
Coordonnateur de chaque CentrSd wSTSNBYy OS alflRASa wkNBa FFAYy RQsi!
CRACMO a validé sa liste en 2021, celui de la HCD en janvier 2022, les listes des CRBtRPRR&IS sont

en cours de revue.

Une molécule sous forme galénique spécifique pédiatrique & &tentifiée comme prioritaire pour un acces

précoceY S 0dzRSa2yARS &2dza F2NX¥YS RS 23St EReldt)cétt@A Yy RA Ol |
IFESYAljdzS ' YSTEAZ2NB t QFOGA2y RS I Y2tS0OdzAZ S vYdsthia ySOS
O2YYSNOAIFItAASS RIEIya RQlIdziNBa LI e&a RQOAZNRBLIS® [+ O2Y)
comprimés orodispersiblesW2 NI S @I mY 30 OA SaiR02R DedfilieneBst eh detr &rdittadec 18 v
laboratoire Dr Falk pharma afin de medta disposition forme pédiatrique le plus rapidement possible en France

(étude de phase 3 en cours).

Action 7.1Y 5S@SEt2LIISNI f QAYF2NXIFGA2Y LIRdz2NJ NBYRNB GA&AOT
(Communicatiorsur et au sein de la filiére).



7.1.1 Site internet
En 2021, la filiere FIMATHO continue de développer et enrichir son site internet afin de toucher un plus large
public. Cette annéde site internet a accueilli prés de 100 000 visiteurs, soit 2 fodzal 1j dzQ.9Ws a jour H N
quasilf dzZ2 0 ARASYYySYSyiGs S aAGS CLa! ¢l h S&aid &zeNdddes ROQAY T 21
mais également sur des problématiques plus larges telles que la transition des soins pédiatriques vers les soins
pouradd 4§ Sa> f QI9RdzOF GA2Y ¢KSNI LISdziAljdzS Rdz tF GASYd 069¢t 03
fQ2NIfAGST SGOo®
9y HnAnHMI f QI NDb2NB&OSy O difffdnted tuliri§uestdéjiSpiéSentdsBur NBit® bnk téf S S @
NE2NBIFIyAaSSad RS YIFIYyASNE L dza LISNIAYSYydS | EdgagmeRQl YST Az
RS y2dz0SttS& NUzNRIdzSa Sik2dz LI 3 8réplugd nblie etxdnPletdiiBeS & |+ TA Y
visiteurs (formation parents experts, observatoire des traitements, replay des évenements, etc.).
5Sa NX&aaz2dzNOSa dziiaiftSazx tASya Si R20dzySyida RQAYF2NNI {7
sont égalemenRA A L2 yAof Sad {2dza F2N¥S RS OFNISI QI yydz ANB L
filtres ou de motsclés, les centres maladies rares de la filiére, les associations de patients partenaires et relais
régionaux, les professionnels diplomés BIU oralité ou encore les centres labellisés Nutrition Parentérale A
Domicile (NPAD) partout en France et Outrer.
'y 3SYRI LISNXYSG RS NBLISNI2NASN t QSyaSyofS RSa S@SyS
YIfFRASA& NI NB mationesgnuzdslirBsScongiRetcy). T 2 NJ
La filiére procéde également & une veille des appels a projets. Cette rubrique mise a jour de maniere mensuelle,
répertorie les appels a projets, bourses et prix en cours, pouvant intéresser les membres du réseau FIMATHO
Enfin, suite a la traduction en anglais du contenu du site FIMATHO en 2020, la filiere a travaillé en 2021 sur la
traduction des sites des centres de référence CRACMO, Hernie de Coupole Diaphragmatique, PaRaDis et
MaRDj leur pourcentage de visiteurs doghones se situant entre 15 et 25%. Les versions anglaises des sites
RS&4 OSyiNBa a2yl RS&2N¥XIAa | OO0OSaaroftsSa RSLMzA&a f SdzNJ LI

9y O2YLX SYSy(G Rdz 8A0GS AyGSNYySisz tQFrOGAGAGS RS 1 FALA
sesinformations et celles de son réseau de collaborateurs tout en réalisant une veille des actualités. La filiére
FIMATHO est principalement active sur Facebook, ciblant majoritairement les familles et les associations de
patients, sur Twitter, pour la vedllet le partage avec les autres réseaux de santé et sur LinkedIn et ResearchGate

gui concernent principalement les professionnels de santé et de la rechdgch2021, FIMATHO a débuté son
FOGAGAGS adz2NJ £ S NB&aSIH dz Ly a iherAdtdmivient lds lusyeunBsQ St | NAANI &2y

7.1.2 Newsletter et bulletin recherche
9Y HnAHMX f FAEASNB LRdNEIAG fI RAFTFddzZAA2Y O0AYSAUGNRSE
NBLINBYYSyid fQF OGdz ft AGS RSa ehtdavéhik Sganishs pdaiilEre suParses a! ¢ 1 h
associations, par le groupe int8rA f A8 NBa Si fS&a O2y3aINBA& RQAYISNBI®
Fin 2021 a été initiée la rédaction du second bulletin recherche, publié en janvier @@&ihée a couvrir
l'actualité de la recherchéondamentale, translationnelle et clinique au sein du réseau des maladies rares
abdominothoraciques.
I £tQFARS RS alAateSiz tF FA{ASNB LINPOSRS STlap8¥Syid +t
projets FIMATHO, propositionsdeforrha2 y & + f Q2dziAt . Falwlk ¢gSo63x OF YLI 3IYyS
de centre, etc.

TOMPo +ARS23a ROAYF2NNIGAZ2Y SdG LIR2ROFA
LYAGAS Sy wnunx S LINR2Si RS @GARS23a AYyF2NXNIGABSE &aQS:
séquences filmées (A ydzi S&40 RQSELISNI A RIya fSdz2NJ GKSYIl (Al dzS L2 dzN
malformations abdominethoraciques.Ces courtes interviews sont diffusées sur nos plateformes internet et
réseaux sociaux, pour informer et former les professionnelsefamilles concernés.
Ainsi la filiére a profité de la présence de nombreux acteurs de la filiére lors des journées annuelles de la filiére
et de ses centres de référence en juin 2021 a Lille pour réaliser 34 vidémsliffusion des premieres vidéas




RS0dziS Sy &aSLIiSYoNB H n-séneintitilé dddminttéds poucoidpienidre, RéQainyii€e ¢ S o
sur une page spécifique de notre site internet et dans une playlist publiqgue sur YouTube.
https://www.fimatho.fr/actualites-agenda/webserie-3-minutespour-comprendre
9 vidéos ont été diffusées en 2021
- Lafiliere FIMATHO
- Structuration et organisation des maladies rares en France
- Les journées oralité dEIMATHO
- [ S&a LINRP2SGa Fdzi2dzNJ RS fQ2NIfAGS FEAYSYGEFrANB RS CL
- [ QF LXK AOFGAZ2Y . Falwl SG fI .b5aw
- Le centre de référence de la hernie diaphragmatique
- Le centre de référence des maladies rares digestives (MaRDi)
- Les missions du centre MaRDi
- LecentredNBFSNBEYyOS RSa I TFFSOlAz2ya OKNRBRyYyAldzSa SaG YIf T2

Afin de promouvoir les actions de la filiere dans le domaine des troubles alimentaires pédiatrigaesdéoa

SiS NBIFfA&ASS O2yOSNYlyid fS&a 22dNySSa 2NIfAGS -LINPLIR2A&S
Miam. Cette vidéo a pour objectif de montrer le déroulement de ces journées a destination des professionnels

de santé et des famillesfin de promouvoir ses événements en 2022. Elle a été tournée en octobre 2021 lors de
journées oralité du CHU de Grenoble. Elle intégre des plans pris lors des journées et des interviews des différents
personnes impliquées (chargée de missions FIMATHBgmmbniste intervenante, médecins référents locaux

RS&4 /wawX Y&§NBa RQdzyS SyFlryid @SSO (GNBdzotS&a tAYSydalr AN
9y 2dzAf £ S HAnumMI fQ2NIK2LK2yAaGS RS f lpod@dt& DS CLa! ¢
Santé Famille>RS f I C2yRIGA2Yy RQSYUGUNBLINAAS Lw/ 9ad t f dza i Sdz2NA
SisS FIrAGSa SyGaNB 2HiG Si 20G26NB Hnume [ S LINR2SiG RS LI
alimentaires pédia NA lj dzSa® [ S&a Ay iSNBSylyda SiFASyd Y dzy OKSNOK
et ayant eu des difficultés alimentaires et une orthophoniste. Le podcast a été enregistré en octobre 2021 et

diffusé en novembre 2021.

Enfin, en 2021, la filiereIMATHO a aidé le réseau européen de référence ERNICA (European Reference Network

for rare Inherited and Congenital (digestive and gastrointestinal) Anomalies) a traduire en francais (version
2NRAIAYLFES Sy y3ftlrAao n A REiks de Raidnis RikeiNdvie indladliy rare RS a G 7
dz8 2 LK YA SYOKS f I AaASS RAfFGFGA2¢7a2 dRRAKE AR SYNISERA NS F & 826
f Qdza2 LK 3S® [ Sa @GARS2a Sy OSNEAZ2Y TFTNIycelAaS yiQ2yd LI
anglaiseci).

7.1.4 Outils de communication
FIMATHO met a jour et propose des outils de communication imprimés pour divers événements flixggts
posters). Ces outils sont mis a disposition des centres expélyer général FIMATHO, triptyqueressources
utiles», livrets sur les pathologies de la filiére, kit naissance.
I LI NIANI RQF2HG HaumMI y2dza Isddany ées jpuMidedlddagité. CetiipQUNB I G A 2 v
sUNB FT2dz2NYA FdzE OSYyiNB& RSaAaANBdzE RQ2NAIFYyA&SNI O0Sa 22 dz
flyer final a été validé et imprimé en décembre 2021. Il est désormais a disposition paublgsi NS & SiG f QS|
de lafiliere afin de promouvoir les journées oralité.

7.1.5 Congres, journées thématiques
5So0dzi HnumMXI € aAixiddz dAz2y alyAdrANBS I RS y2dzSIdz AYLI O
FIMATHO a des congrés.

Lahf ASNB | G(G2dziSF2Aa 2NHIFIYAAS 2dz LI NIHAOALIS £ t Q2NEIF YA


https://www.fimatho.fr/actualites-agenda/web-serie-3-minutes-pour-comprendre
https://www.youtube.com/watch?v=rOgxTdQ167g&feature=emb_imp_woyt
https://www.youtube.com/channel/UCh9TWUGK-OxG29sOBr3oEtg/playlists?view=50&sort=dd&shelf_id=2

- 10mars202¥ GSOAYIANB RQAYTF2NNIGAZ2Y &dzNJ £ Q9¢t Sid T [+
associations de patients maladies rares

- 20 mars2021Y g SO0AYlF ANB RQAYT2N)YI (i Aafluffe adddshidation desljeies a A G A 2 y
patients atteints de maladies rares et leurs parents (événement Hfiitéres en collaboration avec la

LX F 0STF2NY¥S RQSELISNIAAS YaliokrePRIGR) NI NB RS I NBIAZ2Y t
- 1let12juin202¥ G6SO0AYlIFANB RQAYTF2NXIFGA2Yy adz2NJ £ Sa (NRdzmf Sa&
professionnels et familles

- 21, 22, 23 juin 2021journées annuelles de la filiere et des centres de référence CRACMO, Hernie
diaphragmatique et MaRDi (format hybride, présentiel et distanciel)

- 10 décembre 2021présentation du projet Parent Expert a la journée des associations de la filiere G2M

Fin 2021, une reprise progressive de la participation a des événements en présentighassitie. La filiere
FIMATHO a notamment tenu des stands lors de congreés :
- G.F.H.G.N.P les 23 et 24 septembre 2021 a Carcassonne
- Journées Francophones de Nutrition les 10, 11 et 12 novembre 2021 a Lille
- Et a organisé plusieurs événemeats présentiel :
- 0let 02 octobre 2021 journées de sensibilisation aux troubles alimentaires pédiatriques a destination
des professionnels et familles a Grenoble
- 26 et 27 novembre 2021 journées de sensibilisation aux troubles alimentaires pédiatriques a
destination des pfessionnels et familles a Nancy

7.1.6 Communication intefiliéres
[ FAEASNE LI NI AOALIS ¢L-ilieres b de€iiNddn dlds Profesdority duddseas A y (i &
YItFRASE NINBaed /S &aAdS | SiS YAa Sy LINRPRdAzOGA2Y Sy 2
interfiliere SG R Qdzy S ediffsialh @y FBMARHO. La filiére participe activement a la mise a jour du
contenu du site web.

7.1.7 Rencontres avec les centres de la filiere

[ QF NNA @SS RSa !w/ tdz aSAy RS I FAt{ASNB CLa!gdth | FI (
favorisé les échanges. 8 visites ont été effectuées par les chargées de missions, accompagnés ou non des ARC,
adzNJ £t QFyySS HAHM

- CHU de Grenoble 30 juin 2021

- /1) RQ! yASaK20M wmn

- CHU de Dijon09 septembre 2021

- CHU de Nantes : 1820 od¢obre 2021

- CHU de Rouen9 novembre 2021

- CHU de Caen : 1516 novembre 2021

- Hépital Beaujon APHR29 novembre 2021

- Hépital Bicétre APHPL6 décembre 2021

Du 21 au 23 juin 2021, FIMATHO a organisé les journées annuelles de la filiére et de trois de ses centres de
référence (CRACMO, MaRDi et Hernie de coupole diaphragmatique) en visioconférence. Ces journées ont permis
de présenter les actions et avancéesfréada SSa LJ NJ OKI Odzy S RQSOKI y3ISNI &dzNJ f

- Action7.2Y DIFEN} yGANI £t S4 O2yRAGAZ2Y & RQdzyS yy2yO0S RAF3Iy2ai
[ QS+t i RS&a tASdzE YSRAO2420ALf NBIFtAAS dz AaSdkgeORS € | ¥
RS&a I OlAz2ya O2yOSNYIyid fQlyy2yO0S RQdzy RAIFIy2aG6A0 RS Y
Deux actions ont été proposéeslu point de vue des professionnels de santé, recenser les plateformes de
simulation ou de formation, et proposer des jeux de roles afin de formetJssR F SaaA 2y y Sfada t f Qf



deuxiéme est de proposer des supports papier sous forme de fiche ou livret, a disposition des professionnels, a
dzi At A&ESNJ f2NB RS fQlyy2y0S RS I YIfFRASO® ! ydt. NBSFf SEA

Action7.3Y CIF OAf AGSNI £ QF O08 &A(ETP).f QSRdzOF (i1 A 2

[ QF 002YLI Iy SYSyid RSa OSyiaNBa YIlIflRASaA

sur la digitalisation des programmes en lien avec la filiére.

Cides dza f Sa I OGAz2ya NBlItAaASSa Sy tASy SO tQ9¢c¢t

- Accompagnement des équipes des centres maladies rares au déploiement des programmes lauréat des
1t 9¢t 5Dh{ ounmd St HAHAO® t I NI SESYLX S3 y2daa | @2y
R Q dzyicatS8uRen activité physique adaptée

- 1 002YLX 3ySYSyili RSa SldzAalL)Sa tAtf2AaSa £ fF NBIFfAAFGA
ETP en mars 2021

- wWSIFfA&aFrGA2Y RS FEe@SNE LJ32dz2NJ £ Sa LINPINIYYSAE RQO¢t fAf

- /2Tt 02N GA2Y F@SO t£Q!'¢9t oO6!yAlS ¢NIYAOSSNEIES RQI9R
gastro pédiatrie de Lille

- 90KlIy3aSa | SO fQSljdzALS al ws5A Rdz /1! RS ¢2dzf 2dza S I dz
Mars 2021

- Participation a groupe de travail ETP du centre de référence MaRDi

- Participation & la préparation de la journée irfdieres ETP de juin 2021

- {StSOGA2Y RQAIaETPLSIRVEUIAB)Ipour Aider 168 yent@s maladies rares de la filiere a la
digitalisation de leurs programme<Ce projet a débuté par une phase de prospection au sein des centres
RS fF FAfASNB LlzA & R@ISdiiNG LILIRISA SNENE & QSELISNA Sy OS

- 1 002YLX 3ySYSyidi RS fQSljdzAlJS RS [AffS RIFIya S RS@St 21

- TravaileninteF A £t AS§NBa &dzNJ £t NBOKSNODKS RQAYRAOI ( SEERE LIS NI

NI LIS dzii A Ij dz8

y UK$
NI} NBa L2 dNJ f SdzN

[ Q2NIK2LK2yAAGS RIS FRNNGNB 2ly RSYFRKOBY 9¢t | FAY R
aQ0Sad AYLI AIdzSS Sy wHnum RIEya S LINPINIYYS RQO9¢t ¢NERc
programme au sein des centres de la filiere intéressés est envisagé qlitsiéurs sollicitations recues, une

enquéte de besoins est prévue en 2022.

Action 7.4: Mobiliser les dispositifs de coordination de la prise en charge (AAP PNDS).

La filiere soutient activement les groupes de travail pour la rédactioilPNBS(rédacteurs, relecteurs) en

apportant un soutien méthodologique et logistique permanent grace a un chargé de mission déthéa la

constitution des groupes de travail, organisation des réunions de travail et suivi de-aielsesvi de projet,

rédacfon, support administratif), rédaction et synthése, bibliographie, support méthodologique et lien avec la

HAS, communication et diffusion des PNDS.

o tb5{ flFdNBFIia RS fQFLIISt t LINB2SG RS ftF 5Dh{ Sy HJ
Hypocholestérolémie intestinale génétique, Pseudo Obstruction Intestinale Chronique, Syndrome de gréle

02 dzNII OKST f QI Rdzt S

9Y HANHNI o tb5{ 2yiG SGS flFdNBFia RS f ShdidhdSde Peutz LINE 2 S i
WSIKSNAE OKNI HSQORSFHYWG ¥ dfiNB i A2y SYisSNItS OKST tQSyFlyl
rédaction des PNDS a été initiée en 2021 selon la méthodologie de la HAS, et se poursuivra en 2022 pour une
publication attendue avant septembre 2022.

Action7.5Dé8f 2 LILISNJ f I (St SYSRS@méyS Si f QAyy2@8FGA2y Sy S

'y LINR2SG RQFLILX AOIFGAR2Y Y20AftS t RSadGAylrGA2y RS& LI N
GNRdzotf Sa FEfAYSYyGFrANBa LISRAFGNRIdzZSE Said Softhophdniger RS Y2
référente des projets oralité.



[§ O2YAdlS RS RANBOGAZ2Y | L+ OOSLIS RS FAYIYOSNI O8GaGS
financements complémentaires extérieurs, la filiere a donc engagé des démarches dans ce sens (rencontre des
foyR& RS R20lFdA2ya RS& /1!3 NBLRyaSa |ldzE FLIIStfa t LINR2

Les actions menées pour ce projet en 2021 sont
A airadsS t 22dzNJ Rdz OF KASNJ RS&a OKI NBS&a RSGlFAftSSa 2 dz
domaine digital et numérique pour élaborati de devis estimatifs.
A Mise en relation avec la cellule achat / marché public du CHU de Lille pour amorcer les démarches en
parallele de la recherche de financements.
A wSdzyAz2zya RS (NI @FAf NBIdzZ ASNBa 02y OS wNilitagéiet f QI ND 2
f QF NOKA GSOG dzNB o

A wSyO2yiNBa SO RSa LI NByida O2yOSNysa SiG RSa lFaaz
des fonctionnalités envisagées et pour recueillir les attentes et besoins des familles.

A Avril et novembre 2021échanges awela Caisse Régionale Groupama Nestl

A Novembre 202¥ SOKI y3aSa | @SSO tI+ RHPWBOGAZ2Y Rdz YSOSyYyl G RS

A Novembre 202y Ol YRARF GdzNB £ Q! !t C2yRFEGA2Y / NBRAG ! 3INJ

A Décembre 2021 prise de contact avec la Fondation Roquette pawsanté

Action 9.2 : Renforcer la politique de formation initiale sur les cursus médecine, pharmacie et biologie.
Dans la continuité des actions eeprises les années précédentes, les membres de la filiere FIMATHO

LI NOIAOALSYG £ tF F2N¥YFGA2Y RS& SldzZRAIFyG& Sy 2NIK2LIK?2
stagiaires.

Action 9.3 : Développer les formations continues dans le domaine matadies rares (Consolidation des
connaissances des professionnels de santé et autres).

931 S5ALISYS AVISNI dzyAPSNEAGEFEANBE RS&a (NRdzof Sa RS f Q2 NI

La filiére FIMATHO poursuit sa collaboration avec la faculté de médecin#éedet celle de Paris Diderot pour
organiser le diplome intedzy A 3SNEAGF ANS RSa {(NRdzof Sa RS fQ2NIfAGS ¢
/'S 5L! ljdzA aS RSNRdz S adzNJ o aSYlFAySa omnn KSdz2NBa RS
assignées aux centreke références maladies rares par le Ministére de la Santé et la Haute Autorité de Santé:

assurer une formation complémentaire pour les médecins et les paramédicaux confrontés & des enfants
LINBaSyidlyd RSa&a (NRBdzot S& RS évamatbidef de firiSe eh ¢harge Préviéritive BtE R I y 3
curative; améliorer les pratiques professionnelles dans une approche transdisciplinaire. Les missions de
FIMATHO consistent en un soutien logistique et administratif.

9.3.2. Formations aux maladies rares digBves aux professionnels de la filiere (partenariat avec le DIU
ROKSLJI (23 3J+aidNRPSYGiGSNRf23aAS S ydziNAGA2Y LISRALF GNRIj dzSo
LYAGAS Sy HnmyZ OS LINILSYFNRIFG @SO £ QSljdzA LIS LISRE3I23IA
maladies rares sontegroupé€s sur une méme journée a chaque session et ouverts en auditeur libre aux
professionnels prenant en charge des patients atteints de maladies rares abdthoieiques. La
communication et les inscriptions sont gérées par la filiere FIMATHO. lienséssnai 2021 portant sur le tube

digestif bas a pu bénéficier a 12 médecins de la filiere.




z

hPodm {Saarzya ROAYF2NNIEGA2Y Si RS aSyarocAiftAraldrzy &

f £OQ'wt{ hNIK2LIK2yAaGSa . NBGlFI3IyS SiG& €S {Lh.
LaFAfASNSE CLa! ¢l hs Sy LINISYFNARIG SO fQ!wt{ RSa 2
AYGSNRSLI NGSYSyiltf RSa 2NIK2LK2yA&diS4a8 RS -coNBentedy Soz |

RQAYT2NXI GA2Yy S RS les Sliyhéntaites fédiairiquést @eg soiiceaNaibn® & dediinddoozo
des professionnelles de santé (paramédical, médical, petite enfance) de la région Bretagne.

- Le vendredi 9 avril 20218 participantes

- Levendredi 11 juin 20219 participantes

- Le vendredL® octobre 2021 7 participantes

- Le vendredi 3 décembre 202B1 participants
Au total, 55 professionnels de santé, de 12 professions différentes, ont été sensibilisés a la question des troubles
alimentaires pédiatriques.
Un questionnaire de satisfactioa permis de recueillir les retours des participants qui sont trés positifs et
F LILJdzZA Sy 4 fF LI dzNBRdzZA GS L2 dzNJ f QI YYSS HAHHOD

9 [ Q! 3a20A1 GA2Y DNRdzLIS aAlY aiAlyY

[ FAEASNB CLa! ¢l h Sy LJ- NI S yMiakddeévéloppe@épdis 2010 debssidn®A | (G A 2 Y
ROAYTF2NXI GA2y SG RS aSyaroArtAaaldAazy FdzE GNRdzof S& €A
ROQILIRNIGAE (KS2NARljdzSad 9ffSa a8 RSOt AySyid Sy w GSYLBEA VY
destinée aux familles.

Ces journées, réalisées dans les centres de référence et de compétence de la filiere, permettent de sensibiliser

un maximum de professionnels de terrain (médecins hospitaliers, infirmiers, puériculteurs, auxiliaires de
puériculture, etc.) a cette problémifue et faire émerger les compétences et initiatives locales. Elles permettent

l dzZa&aA | dzE FlIYAffSa RS 4SS NByO2y(iNBNE RQSOKIYy3ISNI SyidN
centres.

4 sessions ont été organisées en 2021 et des adaptationsiat hybride visio ou présentiel) ont été faites
comptetenu de la situation sanitaire

- 19-20 mars 2021 Hopital Trousseau a Paris, 20 professionnels et 11 parents, en visio
- 1112 juin 2022 CHU de Limoges, 26 professionnels et 7 parents, en visio

- 1-2 octobre 2021 CHU de Grenoble, 33 professionnels et 12 parents, en présentiel

- 26-27 novembre 2021 CHU de Nancy, 13 professionnels et 14 parents, en présentiel

- Action 9.4 : Encourager les formations mixtes professionnels/malades/entourggenforcemet des
connaissances des patients et des familles).

9.4.1 Journée internationale des maladies rares
Comme chaque année, la filiere apporte son soutien aux centres souhaitant réaliser un événement en lien avec
fl W2dz2NYSS LYGSNyragaAz2yrtS RSa alflFRASa wlkNBa oWLaw)O®

proposésEn 2021, lafiliecreda OO02 YLJI Iy S 1T OSYyGNBa YIflFRASAE NI NBa LJ2dzN.
en lien avec cette journée spécifique.

[ FAEASNB CLa'¢lh I LINIAOALIS Sy LINISYFNRIG | 980 ¢
pour la quatriéme année consgni A S £ f I mMnYS WLawd t 2dzNJ aQI RILJGi SNI |
virtuelle dédiée aux professionnels, aux patients et a leurs familles sur la thématiqu@&dey y 2 y 0S RS I Y



a été organisée. 158 personnes ont assisté a cette table ronueéanpar M Lobry, Directeur de la chaine de
télévision WEO.

9.4.2 Journées transition adolesceadulte

La filiere FIMATHO a créé legournées transition> en 2018. Ce projet est développé depuis 2020 en 4inter

filieres et porté par le groupe de travaiansitioninter-filieres piloté par FIMATHO pour cette action spécifique.

Les journéegransitionsont organisées dans les CHU volontaires sur I'ensemble du territoire frahears.
202S8S00GAT LINAYOALIf Sad RQSELIIANBZNA | OF LidzG3 By Gal | Rt
de soins pédiatriques vers les services de soins pour adultes et quels sont ses principaux enjeux sur le plan
médical, psychosocial et émotionnel.

La premiére journée intefilieres initialement prévue en 2020lay 3 SNA y QF Lldz | @2 ANJ £ A Sdz
sanitaire liée a la covil9 et a été remplacée par un webinaire de 2h sur la thématique en mars 2021. Cette
FOGA2Y | SGS NBFfA&ASS Sy O02ftlo02NIGA2y | @SO fF LI LGS
Fin20m> S 3ANRdzLIS RS (NI @GFAfX Sy | O02NR | @SO tSa LINRTS
transition Angevine pour mai 2022.

9.4.3 Coordination de la formation parents experts»

/' SGGS F2NXNIFGA2YS | 48420ASS RQOED dzSHAISKNANE Y DEED JINXSE ¢
AYUSNIBSYANI RFya RS& LINPINIYYSE RQ9¢t 2dz RIFIya RSa | aa:s
RQI dziNBa FFARIyda SG RS LI GASyida Rdz OKI YLI Pécliqudl f I RA S

a une maladie rare et aborde des thématiques transversales suivantes :

- LesF2yRIYSyYyGl dzE RS f QSRdzOIF GA2y GKSNI LISdziiAljdz§ Rdz LI (A
- [ Qdzy A @S Ndacial(MigKet &&Gmpagnements possibles) ;

- La communicatioifau sein de la famille, auprées professionnels) ;

- [ Sa Yz2eSya RQSYUNIARS SG RS a2dziaASy SyGNB fSa LI NBy
- La période de transitian

La filiere a coordonné le déroulement de la premiéere session de février a juin 2021 suivie par 12 parents puis
RQdzyS R2dzf S &Saaafwier OR adabuelie SAparenS onk participé.

Les actions suivantes ont également été menées

- Réalisation de questionnaires a-parcours et en fin de formation

- WSOKSNOKS RQAYGISNBSYlyiGa SEGSNASdNA LJ2dz2NJ Sy NAROKANJ f

- Présentation de la fonation parents experts lors de la journée des associations de la filiere G2M le 10
décembre 2021

- hNBFYA&Ll (A2nd decdidry dedaSEsion 1 en présentiel sur Ratisy y dzf S FI dziS RQAY
dans le contexte de crise sanitaire)

- Action 10.1: Attribuer des missions complémentaires aux FSMR par rapport a leurs missions actuelles.
10.1.1 Actionsde la FSMR concernantQ h daérN3S

La mission @utre-mer» incluantdesf 2 NY' I A2y ax RSa O2yadzZ dFidAazya | @SSO f1I
centres de référence a di étre a nouveau reportée vu le contexte sanitaire actuel.



10.1.2 Implication de la FSMR dans les réseaux européens de référence (ex. Soutien de la filiere a des
canlRA RF G dz2NBa | Ot = NBEIAaAUNBa 9wbXovd

Le réseau européen de référence dédié aux maladies rares abddhuoraciques (ERNICA) a organisé 4en

meeting a Lille les 30 septembre et 1ler octobre 223 S O t S & dzLJLJ2 NI . RaSiliefe 2 ootk LIS CL a
sonai LJ2dzNJ £ S RSOSEt2LIISYSY(d Rdz LINPINF YYS ONBOKSNOKS RC
format hybride) a permis la rencontre en présentiel de plus de 70 professionnels et associations de patients
LISNXYSGGlryd RS y2YoNDBdzroupeSaeltrgvaSa Si t QF g yO0SS RS

La filiere a accompagné la candidature du CRMR de Lyon pour intégrer ERNICA (conseils, rédaction et relecture
Rdz R244ASNE SELISNIA&AS | dz aSAYy RQ9wbL/ ! 0x OS ljdzA | SiS



1. {SONFX IS RS I vy dzii NJ {iSEjauys deéSsgvitaGeNik b utritdikedtierald QSy T I y

La filiere a coordonné le groupe de travail sur les sevrages rapides de la nutrition entérdle@i®e®y FI y i 0 Sj dzA
O02YL}2&aSS Rdz {{w alND {ldziStSiG RS zAftftSySdzwS RQ! all=x
2NIK2LIK2yAa43S Rdz /1) RS [AffS0 SiG O2yiNRO6dzS L f Q2NAIlY
Elle a accompagné les SSR dans ldlaxién sur la facon de pouvoir valoriser cette activité
- Les pratiques de codages ont été revues
- [ Qllw{dzida RS CNIyOS I SGS az2fttA0AGSS LIdzNJ £ O2yai
(loi de financement de la sécurité sociale de 0ispositif permettant d'expérimenter de nouvelles
organisations en santé reposant sur des modes de financement inédits). Ce travail a été initié en 2021 et se
poursuivra en 2022 conjointement avec les 2 SSR cités plus haut.
- 5 QI diiitefives francaiSa a2y d F O02YLI IySSa LI NIt FAEASNBI f
une offre de soin régionalisée et couvrant les besoins nationaux.

2. Groupe de travail Recommandations et oralité en néonatalogie
' £ Qldzi2zYYS wnunx €S |/ waphragiatique la sdlliGtéN34 filiSre RMATHORpdelrJ2 £ S
fQStF02NX A2y RS NBO2YYIlI yRFEGAZ2Yy A R&s Hosialsészen gehabled A |j dzS a
néonatale a risque de développer des troubles alimentaires pédiatriquEs. novembre 2020, FIMATHO
organisé un appel a participations pour monter un groupe de travail pluridisciplinaire et national autour de cette
LINPOE SYF(GALdzS® ' dz G2dGFt= pn OFYRARFGdzZNBAE 2y i SGS RSL
travail a également été construite.

Les actions réalisées en 2021 concernant ce projet:sont
A Montage du groupe de travail a partir des 54 candidatures recues
A hNBIyAalGAz2zy SG YAAS Sy dzzoNB RS NBdzyiAz2ya RS GNF Gl
des membres du groupegdaction de comptaendu)
A 1ARS t tQStF02NrdA2Y RQdzy 1jdzSaidA2yylANB RQSYIdzs (S
NEBFfAalGAZ2Y RQdzyS (GK§aS RS YSRSOAYS adzNJ €S adzSi

1. Appels a projet nationaux (ANR/PIA)support de la filiere pour le montage des dossiers de
candidature
FIMATHO a aidé au montage de 2 projets de recherche initiés par le centre de référence CRACMO concernant
f QI GNBaAS RS  Qdza 2 ISKéuRiGn® deftravailFrddigéiIésmesrendu® faibl¢ ligrieat@
les équipes impliquées, aidé a la rédaction/correction des dossiers de candidatures, réalisé le dép6t sur les
interfaces en ligne des candidatures.
- Le projet «Oesomics>a été lauréatR' S f QF LILJISE + LINBP2SG 3IASYSNRIdzS RS f
Recherche), AAPG2021 Recherche translationnelle en santé, sur plus de 6500ppo@ositions.
«{AIYl GdzZNBa Y2t SOdzZ  ANBa RS fUlFIiNBaAS Raesdel dza 2 LIKI |
RAFTFSNByGSa F2N¥Sa RUF(IGNBaAS RS 5QEnzS2 RKINBES &KE dey |




Sy O2ttl 02Nl GA2y @S0 t Q' yABSNEAGS Rfofmatiue)S o6 LI |
et le laboratoire PRISM (INSERM, r@ YA Ij dzS0 | SiGS FAYI yOS 0O2y22AyiGSYS
- Le projet «TransEAsomel SGS €I dzZNBF G RS f QF LILAEEIérer la Nchefohd Sa G | G A
SG tQAYY201LGA2y &adzNJ £ S& al ft hRA8dzA Wi BB &raghamiNed S R B dzE Q
Ly@SaiaAraasSySySidSRAING Sy ANy G SNYS RS f QF GNB&AAS RS
f QF R2t Pt OGHYISY OS L2 dzNJ dzyS RdzNBS RS ¢ Fyas OS LINee
(plateformes de biologie moléculaire eie bioA Y F2 NXY | GAljdzS0> f QLb{9wa ofl 02
labélisé par #F wL b RQAYy@SadAIr A2y Of AyAljdzS LISRALFGNRI dzS t
I'Cl!'h 61Fa3a20AF0A2y CNIyolAdS RS Q! GNB&aAS RS f Qdza?2

2. [ yOSYSyili RS :fineHadedsieSes Benttes rationaux
[ QSGdzZRS 5! b!'h 6+S0dz LAeOK2t23AldzS RS&a LI NByidia RQSYyTl
moment du diagnostic) est une étude observationnelle, multicentrique nationale, transversale en psychologie
R2y i f Q246 @&if@ieticAmpadal l@s niveaux de réactions ol dzy' I G AljdzSa RSa YsSNBa ¢
RAIFIIy23a0GA0 RQFGIGNBaAaAS RS fQdza2LKIFI3IS RS fSdz2NJ SyFryilo
[ QK@ LR (1KsaS RS fQSGdzRS S&aid dzS €S Y2YSyid Rdz RAIF3Iy2aidA
posti NI dzY | GAljdzS& LI NByidltSa RS& RSdzE LINBYASNBA yysSa
RS f Qdza2LKI3ISo
La filiere FIMATHO a accompagné le CRMR CRACMO dans la mise en place de ce projet de recherche. La premiére
AyOt dzaA2y R2dA/A F#zNBSFhGc FYFA Hnum £ [AfESd [ FALASNBZ
LJI2dzNJ £ Sa SOKIFy3dSa RQAYF2NN¥IGA2ya SYyiGNB S 022NR2yy Il GS
recherche.

3. Projet «KIDSRARE destiné a impliqer les jeunes patients et leurs familles en recherche clinique
pédiatrique dans le champ des maladies rares
FIMATHO travaille depuis 2019 en collaboration avec le groupe KIDS France (Kids and families Impacting Disease
through Sciences) sur le projet KilsRE ¢ 5S @St 2 LILISNI f QAYLIX AOFGA2y RSa 2§
recherche clinique pédiatrique dans le champ des maladies rares ». Ce projet a pour but de développer, avec les
jeunes patients et leurs familles, la recherche clinique pédiatriipidemain dans le champ des maladies rares.

Les principaux objectifs du projet sont :

- P LI NIGSNI dzyS F2NXIGA2Yy | RFELIGSS | dzE 2SdzyS&a LI GASYyh
2dz RS&a aiNHzOGdzZNBa RS NBOKSNEEKISqua;2 dzKIF Al yd &QAYLIX A

- {2aldSYFGAASNI f QAYLX AOFGA2Y RSa LI GASyda SG RS f Sadz
des maladies rares.

{dAGS £ tF @GFEARFGAZ2Y Rdz LINPG202tS LINIES /2YAUS RQSI
ar tS8a 2SdzySa Si tSdNB FlIYAftSa &az2dzKIAGSYd &QAYLI A
OLI NIAOALI GA2Y £ RSa NBdzyA2ya |yydsSttSa 2dz GNAYSAGI
guestionnaire en ligne a été rédigé, décliné3versions. une pour les parents/aidants, une pour les enfants de

8-12 ans, une pour les adolescents dellBans. Il a été diffusé en intéiliéres, toutes les filieres maladies rares

étant concernées par cette thématique. Son analyse est en cours.

Laff ASNB CLa!¢lh | NBIfAAS dzyS .lIyRS 585aaAysSS SELXAO
O2YLINBYySyid LXdza FFOAftSYSyl -&3AwgBeStonnarg RS f QS dzRS S

4. Aide ala publication et a la recherche
5Fya tS OFIRNBet &Buel fded4a flidirdS5 projets de recherche clinique et fondamentale ont été
soutenus financiérement a hauteur de 95680 INNOS | dz NBf Aljdzt & Rdz 60dzZR3ISG RS13
annulées suite au COVID).




' TAY RQSy 02 dzNI 3is dblaffilkere, N QuikiriaIdukste intedzesauiien a la recherche a été

créée. Dans ce cadre, deux projets de recherche conduits par des internes en médecine ont été soutenus
financierement (prise en charge des déplacements pour le recueil deédsndans les CHU participants aux
projets) et 10 publications dans des journaux scientifiques ont été également soutenues financiérement par
FIMATHO en 2021.

1. Action 10.6: Encourager les établissements de santé A mettreenplRc&d  LJX I § STF2N¥VSa RQS
YFEE RASE NI NBa LJ2dzNJ NiegesFan delD SellEtdblRdemdnts bde de giusieuss Ay G S|
centres labellisés

La filiere FIMATHO hébergée par le CHU de Lille a joué un rdle moteur dans la candidature deNé dernié QI LILJIS £
£ LINeR2Sia RS fF 5Dh{ LIRdNJftl YAasS Sy LI} I OS RQdzyS LI} I i
FIMATHO est détaché depuis 2020 a 20% de son temps pour la coordination de PLEMARA afin de faciliter la mise

en place de cette nouVe structure. Cette double fonction permet une articulation plateforme /filiére facilitée

OLI NGAOALI GA2Yy | dzE INRdzLJSa RQSOKIy3ISa OKSTa RS LINBeSi

2. Coordination des associations de patients maladies 1re
- wSFfAaAlGA2Y RQdzy LINBYASNI 6S0AYFANB RQAYF2NNIGA2Y L
rares et familles

[ S YSNONBRA wmMn YIFENBR Hnum &aQSaid GSydz €S LINBYHMSNI 6SoA
patients maladies rareslelafi f AS NS ClLa! ¢l hd yp LISNER2YyySa aQe az2yid 02

Pensé initialement par et pour les associations partenaires de la filiére, le webinaire a finalement été ouvert a

f QSyaSyotS RSa Faamofilerei A2z2ya RS LI GASyda RS tQ

5 oratrices issues du monde aswuif et professionnel se sont succédées afin de discuter et échanger sur :

f QSRdzOl GA2Y GKSNI LISdziAljdzS Rdz t F GASyd o69¢tov SG ¢ [ YU
Ly jdzSaiAz2yyrANB RS &l GA&aFIOGA2Y | LIS NNes dteneSet 162 y F A NI S
FES&E RQIFYStAZ2NI GAZ2Y LIdzNJ dzy LINBOKIAY 6S0AYlIANBO®

- Soutien aux actions initiées par les associations

5Fya fF O2yliAydzAidS RS tQFyySS wnun3 uw LINRP2Sia YSysSa L

plusieurs évenements

- UnasSe2dzNJ £ RSalAylFiA2y RS&a LI GASYyGa LI NILAOALIY(H t dz

- H FOGSEtASNE Odzf Ayl ANBa 2NHIFIyAasSa LIN QI clh 6! aaz2o0Al
RQSYyTlyidia YSYoNBa RS tQlFaaz20Al GAz2nyare Sy tASy @S0 f1

- Nouvelles associations FIMATHO

[ FAEASNB CLa! ¢l h ONX@rAattsS (2dzi Fdz f2y3 RS fQlyysSS
réunions «associations) a2y d NBIfAadSSa (2dziSa fSa c asdtvaliddgsSa Si L
maladies rares en France et au sein du réseau FIMATHO mais également de discuter de projets communs a
développer.

[ S INRdzLIS Faaz20AlGA2ya RS CLa! ¢l h O2yGAydz
APIMEO (Associgtiy t 2dzNJ f ALY F2NXIF GA2y &adz2NJ £ Sa al fl
Déficience Congénitale en Saccharase et Isomaltase).

S a
RASa t



3 tNRPINIYYS ROAYY2@lIGA2Y 5LDI!/Y¢Lhb
En 2021, la filiere FIMATHO continue de faire partie du comité de pilotage du Digh@cktion et de participer aux
NBdzyA2ya RQ2NBFIyAalGA2y Si RS adZA@A O0AYSAUNRSEtSao
[ QS RA G R@®Y duDigm@cktion a pris fin au printemps 2021 lors du vesekde hackathordj dzA & QS & i
déroulélesl8 et 19juin2028y wmnw: RAIAGEE | dzjdzSt CLa! ¢l h LI NI AOAL
du hackathon, 4 projets ont été récompensés. Les filieres FIMATHO et FILFOIE ont également paris un
RQI 002 YLJ 3y SHiSyAFAGL | & D2 @ARDOA2Y FNI yelAdaS RS fQ+iNBaAAS
AFAOn RS ONXBIFGA2y RS LI 3S&8 ROQAYTF2NNXIGA2y&a £ RSAGAYIFGA2
de suivi du projet €-AFAQO» ont été réalisées.
[ QS RA (2®3%du Digh@uktionesn coursRQ2 NB I yA &l GA2yd [ FAEASNB ClLa! ¢l
£t O02YYdzyAOlFGA2Y | dzi2dz2NJ RS f QS@SYySYSyido

En 2021, comme évoqué précédemment, la filiere FIMATHO a aidé le réseau européen deecER&ICA

(European Reference Network for rare Inherited and Congenital (digestive and gastrointestinal) Anomalies) a

GNF RdZANB Sy FNIyeelAad O0OSNEBAZ2ZY 2NAIAYFES Sy y3ItlAao
atteints de maladies r&a dza 2 LIKY AR QK SBBAASY RAfFOF GA297282 dIRRAKE@AX S
AN YRANI | SO dzyS GiNBaAS RS fQdza2LKIISd

Elle a comme détaillé cllessus2 NHI YA &S t [AffS Sy wnum fSa NByO2y(iNBa
t £ dza A SdzZNBR 2 2 NJ LI Oanim8sSpar desOnSemlirds /(HCP) &€ 14 (iliere, notamment sur les

LI K2t 23ASa NINBa RS fQdza2LKIF3ISY ftQAyadzFFAaAalyOS AyidSa
CLa!¢lh FFAG LINIAS Rdz 621 NR RQO9wbL/! &

Lt ¥iwa Bdz RQIFIOGA2Y &LISOATFAIdzS RSGSt2LIISS Sy wHnum Sy
diffusion sur le site FIMATHO et les newsletters des recommandations officielles DGOS et sociétés savantes pour
la scolarisation, notamment pour lestnts immunodéprimés.



FILIERE FIRENDO

]
F k R E N D O Maladies endocriniennes rares

CL/ 19 5QL59b¢LCO9

Animateur: Pr Jérome BERTHERAT
Cheffe de projet DrMaria Givony

EtablissemenR Q I O O\deStharfce PubliqueHopitaux de Paris, Groupe hospitalier Cergrgniversité de Paris,
hépital Cochin

Site internet: www.firendo.fr

ORGANISATION

La filiere FIRENDO a été mise en place en 2013 par laDirecfiof ® t S RS f QhTFFNB RS {2AYya

le Plan National Maladies Rares 2. Dans la méme ligne du Plan National Maladies Rares 3, FIRENDO a obtenu la

re-labellisation pour la période 2032022 en juin 2019.

[ QFYAYFGA2Y RS f assuréelde RGLBIB 2022 pardeb 5 lérordei Rertherat, endocrinologue

RQlFRdzf §SY O22NRAYI SdzNJ Rdz / SYyiNB RS NBFSNBYyOS YIflFRAS

LINB @2 A U HjydxOvokyUSA 202 A Y T2 N St £ S a2 A G nihaledr gzMdpsl edtInddécidzy’ LIS R A

RQlFRdzf §S SG @AOS @SNBIF® [S t N Wdzf AlyS [ SaASNE O22NRA

croissance et du développement assure ce réle.

9y LX dz& RS f QFYAYF{dSdz2NE S T hyhefidd mojeyafemSyléin, Bass adptes FA £ A

RS fQFYAYF{iSdz2NJ RS CLw9b5h RSLIHzi& wHamnd C¢NRAA L2ad

StlroftAaasSySyda RQIOOdzSAt RS OSyiNBa RS 02YLISGiSyOS YS

attachéde recherche cliniqu8 S L}2adsS t . NBad Sad Sy O2daNa RS NBON

(Clermont Ferrand, chargée de mission scientifique avec un doctorat en sciences) avec un rayonnement sur les

&0 NHzOGdzNBa YSYOoNBa CLvassird la cduvgrure 8aficngledzBd 2071, 4lafathgs dBR Q

recherche clinique ont été recrutés amiSYLJA RIFya £S OFRNB RS I YAiaairzy RS

les centres de compétence a position stratégique de leur région (Lille, Nantes, GreXiagleposte a pourvoir

a Strasbourg).

[ FAEASNB CLw9b5h RA & LRraaSigrardzy corsNE Jaiyii epdReSsurd 2 dz@SNY | y O S
@ unodzNBIl dz ljdzA FaadaNB S adzAa@A RS& | OliAGAiSa RS QS|
@ et un college qui assure le suivi des grandes orientations de la filiére.

Les instances de gouvernance et leurs modalités de fonctionnement sont détailléesladaarte de

fonctionnement FIRENDO, adoptée par le college en avril 2017 et signée par toutes les parties preoemtes (

son textq.

[ S OKFYLI RQlFIOGA2y RS I FAEASNB Sad 2NEHIFyAasS t GNI @SH

RSa NBTtSEA2ya &dzNJ £ S& 3INIF yYyRSA leb disHa/is®riéici Bshbjddiifside ges £ Y Sy ¢

groupes thématiques (observatoires ou comités multidisciplinaires) correspondent aux groupesliéres

prévus par la PNMR3 et sont en adéquation desactions de FIRENDO proposées pour la période- 2042,

S
S,
Y



http://www.firendo.fr/
http://www.firendo.fr/filiere-firendo/organigramme/
http://www.firendo.fr/fileadmin/user_upload/Centre_public_de_documentation/FIRENDO___fonctionnement_documents_publics/FIRENDO_Charte_v06_23-03-2017.pdf
http://www.firendo.fr/fileadmin/user_upload/Centre_public_de_documentation/FIRENDO___fonctionnement_documents_publics/FIRENDO_Charte_v06_23-03-2017.pdf
http://www.firendo.fr/filiere-firendo/groupes-thematiques/

PERIMETRE

La filiere FIRENDO a pour vocation de mutualiser des expertises et des compétences pluridisciplinaires afin de
répondre aux problématiques de santé liées aux maladies BrgsR 2 ONRA YA SYyy Sa RS LésQSy Tl y i
LI GK2f 23ASa O2yOSNYysSa LI NI CLwOb5h az2yid tSa&a FdGgSAydSa
thyroide, du systéme reproductif féminin, les pathologies endocriniennes rares de la croisséhée ef QA y & dzf A ¥ 2
sécrétion et insulinesensibilité. Ces pathologies ont pour la plupart en commun un déréglement de la sécrétion
K2NX2ylF{tS 2dz RSa YSOlIyAaayYSa RQIOGA2Yy RSa K2N¥2ySao /¢
déficit hormonal, ouund f 4§ SN GA2y RS I aSyairoAftAidsS t fQK2N¥2yS
hormonal transmis aux tissus cibles. Ceci cause la morbidité de ces maladies qui sont en grande majorité
OKNRYAljdzSa SiG FfGdsNByd €1 ljdZiNAASSRSY @A BEILISH LINK NF 2 dz2
thérapeutique peuvent causer la mortalité.
Le diagnostic des maladies de la filiere repose sur une expertise endocrinienne clinique et biologique. Les
hormones étant des molécules circulant par voie sanguine, laséctpences des déréglements des glandes
SYR2ONAYSa&a LISdz@Syid sONB Ydz GAa@adiSYAldzSad [ LINR&S Sy
COMPOSITION

Les acteurs de la filiere FIRENDO sont les centres experts maladies rares (CRMR et CGi3stiR)jatess de
patients, les laboratoires de diagnostic et de recherche et les sociétés savantes. La campagne de labellisation des
OSyiNBa RS NBFSNBYyOSkO2YLISGiSyOS | O2yRdzAlG Sy wnwmt t f
de référence ecompétence de la filiere. En 2021, les centres maladies rares suivant ont changé de coordination
LI NJ NI} LILI2 NI £ fQFNNBGS RS tFoSttAalGA2yY Sy wHawmT
CCMR Strasbourg du réseau DEVGEN : Sylvie Rossignol a la place de Sylvie Soskin ;
CCMR Poitiers du réseBIEEVGEN : Diana Potop a la place de Guillaume Levard ;
CCMR Nancy du réseau DEVGEN : Emeline Renard a la place de Bruno Leheup ;
CCMR Strasbourg du réseau TRH : Marie Mansilla a la place de Sylvie Soskin
CCMR Nancy du réseau TRH : Emeline Renapacéade Bruno Leheup ;
CCMR Nancy du réseau CRMERCD : Emeline Renard & la place de Bruno Leheup ;
CCMR Toulouse du réseau HYPO : Céline Mouly a la place de Philippe Caron ;
CCMR Neurochirurgie du Dr Stephan Gaillard du réseau HYPO: changement de idocalisat
RQSiGlofAaasSYSyid RS &t yi S-SapbtrieteOWHAIAGFf C20K t f QQK
La filiere FIRENDO est maintenant constituée de:
@ 21 centres de référenceAdont’ 7 centres cogrdinAateuvrs etV14 centres constitutijs comportant desvservicgsA
de pédiatrieetdd a SNWWA OSa RQSYR2ONAY2f23AS LI2dzNJ I Rdzf S
@ 174 centres de compétences qui assurent une couverture régignale
@ oo flFL02NIG2ANBA RQI @ 19 associations de patients
@ 32 laboratoires de diagnostic génétique @ 19 équipes de recherche
@ 5sociétés savantes.
Pour accéder a un annuaire actualisé, rendeas sur laubrigue Annuaire interactif de firendo.fr
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Cartoaraphie des centres rattachés a FIRENDO

. Site coordonnateur Sites constitutifs O nombre de CCMR

différents par ville


http://www.firendo.fr/annuaire-des-membres-de-la-filiere/

ACTIONS ISSUES DU PNMRS3 REALISEES PAR

LA FILIERE FIRENDO EN 2021

1 OGA2Y MOH Y {GNHOGANBNI f Q2 FFNBE RS RAFIy24GA0 ISYSaAl
Le groupe thématique FIRENDO « Diagnostic génétigeeSetJA a G 38 y S22yl Gt n aQSad NB
notamment pour discuter

@ les versions des arbres diagnostiques a intégrer dans les PNDS qui allait étre publiés dsngdal
OFRNBE RS fQFLIJSE £ LINR2SG wnmep T

@ £t QSt 02N GA2Y RQdey pafieat€dNiSlél diagnosicSanétigué laved |8syspécificités
LINR LINBE FdzE LI GK2f23AS48 Rdz LISNAYSGNB RS CLw9b5h 6

@ RA&OdziSNI €S LINP2SG RS tIF YAaS Sy LXIFOS RQdzyS ol a:
filiere FIRENDO, déédérantles approchebio-informatiquestrés disparates a ce stade. Le but de cette
oFasS &SN} AUl RQFARSNI Idz RAIFIy2aiGdA0 SiG Syo@dral 3SNI RS
complémentaires, Recherche, actiodwbilisation face aux appelgéojet de recherche dans le cadre
du PNRM3 et le projet de la base de données de variants FIRENDO

@ aider a la préparation des candidatures pour les nouvellesmi€ations dans le cadre du Plan France
aSRSOAYS DSY2YAl dzS H nolammedt@hatkeNeh rel@iondes pogeyirs olinfcens> Sy
avec les futurs interprétateurs des données de séquengage

@ RSYIFNNJ IS Rdz G4NIGFAf | @SSO Q! ASyO0S RS . A2YSRSOAY
jdzS§ LI2NIS RQSY(INBS RESHA2NOBW AfONANB X2y i 3SFSARSRQR?2
laboratoires de diagnostic génétique pour leur rapport annuel. Cette évolution pourrait se montrer
propice a enclencher une éventuelle interopérabilité entre la partieatadies rares de ce rapport
et labase BaMaRa.

I OGA2Yy MdPo Y 5STFAYANI S 2NAIFIYyAASNI f QI 0084 FdzE LX I (0S¥

En 2021, les patients diagnostiqués par une de huit pathologies endocriniennes rares du périmétre de la filiere
FIRENDO sont éligiblessgguencage du génome entier a trés haut délaibs le cadre du Plan France Médecine
Génomique 202%pathologies nommeées pré-indications») :

@ 1y2YlItASa a4SOUsSNBa RS fI RAFTFSNBYOAL (hypophysadir8 EdzSt £ S
(sélectionnée er2019)
Insuffisance ovarienne primitive (sélectionnée en 2019)
584F2yOiAz2y RS fQFIES (KeNB2INRLIS 064StSOlAz2yySS Sy
Diabéte néonatal (sélectionnée en 2020)
Hypersécrétions hormonales hypophysaires (sélectionnée en 2020)
Diabétes rares du sujet jeune @iabétes lipoatrophiques (sélectionnée en 2020)
5STAOAGA KeLRLKealANBa O2YO0AYSa& o6bldz Y2AYA H RSTAOJ
tardive (sélectionnée en 2020)

@  Syndrome de Cushing par hyperplasie nodulaire bilatérale des surréngliestimnée en 2020).
Concernant deux préndications historiques du périmétre de la filiére FIRENDO, premiéres a étre sélectionnées
LI NI € F 11 {ZX f£QSIdALIS RQIYAYlIUGA2Y RS CLw9b5h O2yiAydzsS

@ Entretenir la liste des prescripteursdans le souci de communication sur la RCP France Médecine
Génomique en question. Les prescripteurs ont été nommés par les coordinateurs des centres de
compétence membres de FIRENDO.

EeELEEO



@ Assurerla communication sur la RCP nationale France Médec@@omique 4nsuffisance ovarienne

primitive et Anomalies sévéres de la différentiation sexuelle d'origine gonadique et hypothalamo
hypophysaire) jdzA  O2y GAydzS RQIF@2AN) t ASdz (G2dza fS&a HSYS:
séances de cette RCP ont eu liepdzA & f QSEA &GSy O0S RS tF w/it Sy wHamo
validés et 47 dossiers complets (échantillons compris) ont été envoyés aux plateformes de séquencage
I'w! D9b S {SlihL! ® t2dzNJ CLW9b5hs Af amgh@usles RS RAT
prescripteurs et membres de la RCP ainsi en publiant des actualités sur firendo.fr. FIRENDO assure
SIAILESYSyid fF NBLINIAGAZ2Y Rdz N6t S RS fQ2NBIFYyA&l (Sdz
pré-indications

Les porteurs des prildications nommées en 2020 organisent leurs propres RCP et tiennent a jour leur liste de

LINS&ONR LIG SdzNB ® [ QSljdzA LIS RQFYAYF A2y RS tF FAEASNB CLv

maintenir a jourf QI ISy Rl RSa w/ t-ind&afions Frahige MEJECH® Géndinin RRENDO a

également créé en 202line page sur son site internetfin de présenter les différentes pigdications et

expliquer le fonctionnement des différentes RCP qui abordent les dossiers de ces patients éligibles.

[ QS| dahimi8ion FIRENDO a également contribué au déploiement de laGR@@EMmique« Insuffisance

ovarienne primitive et Anomalies sévéres de la différentiation sexuelle d'origine gonadique et hypothalamo

KeLlRLIKealANB n RlIEya f Q2auRAE2 X NIJwfl QIRGH X X2 N /R A YSES thd O tha

gestion des RCP nationales de FIRENDO.

FIRENDO préserve un temps de discussion sur le Plan France Médecine Génomique & chaque réunion de

gouvernance en 2021. Ainsi, 3 nouveaux candidats awindiéationsont été validés et leurs dossiers de

OF YRARIGdz2NB 2y SGS a2dziSydzi FAY HAaum LI NI € QFYAYLF (SdzN

@ Puberté LINBEO20S OSYyidNI S Sy (-indicétion lj«dnarBakted S4iéres g la RS  f |

différentiation sexuelle d'origine gonadique legpothalamehypophysaire» ;

@ Infertilités masculines rares
@  Syndromede MayerRokitanskyHauser (MRKH) ou aplasie utéraginale.
Action 1.4 : Mettre en place un observatoire du diagnostic.

[ RSTAYAGAZY RS f QAYLI &&S eRoutlafifi@eaRIRENDO fedndtantn@ny ¢dh SES
codage dans la base de données BaMaRa. Le groupe thématBpidaRa et Observatoire du diagnostiest

arrivé a un consensus en juin 2021 sur la définition du patient @mance et impasse diagnostiquepourla

filiere FIRENDO

@  Avec un diagnostic cliniqgue et/ou hormonal confirmé mais sans étiologie retrouvée (ex sans étiologie
génétique).

@ vdzZA @GF sUiNB 2dz I SiS LINBaSyiasS Sy wSdzyizy RS /2yO0S
France Médecine G2 YA |j dzS8 6t CaDO0O h! 1jdzS tQ2y I dz2NF AdG | AYS LIN
pas au critére de la disponibilité des apparentés.

@  Avec un ensemble de signes cliniques endocriniens sans pathologie et/ou géne identifiés.

Par la suite, cette définition a étéésentée lors des formations a BaMaRa, aux Attachés de Recherche Clinique
6!'w/ 0 RS&a /waw SiG t tF 22dz2NYySS Iyyds$SttS RS tF FAfASNE
diagnostique, Sabine GhenimgionnageN ).

Contrairement aux autres filieres maladies rares qui manquaient des codes ORPHA pour décrire leurs diagnostics,

les patients atteints des pathologies de la filiere FIRENDO ne pourraient pas se classer dans seulement 4 niveaux
RQI & & Giagiiodtigug (€n cours>, «Confirmé», «Probable» et «Indéterminé») car il manquait dans

.lalwl dzyS RAAGAYOGA2Y RS fQlF aaSNIA2y RiEya S RAFIy2a
RS fQAYLI 84S RAFIYBBGRI 880 NHm iSARSRSYy2YoNBdz&R § SOKI y38S:
RQIYAYFGA2Y CLwO9b5hX f Sa NBBRANERASt\Ohskryaioite diRdizgnashie? l1dzLJS § K S Y
Banque Nationale de Données Maladies Rares. La volonté de coder ces patients ee idiggsostique par


http://www.firendo.fr/agenda/?tx_news_pi1%5BoverwriteDemand%5D%5Bcategories%5D=121&cHash=4af96f635970ea9ff847034412de43ad
http://www.firendo.fr/prise-en-charge-du-patient/france-medecine-genomique-documents/
https://youtu.be/TjTsD1T-_ao

RQl dzi NB& yAGSlIdzE RQlIaaSNIA2Yy Rdz RAFIy2adGA0 + NBLINBa&S)
filiere FIRENDO qui jusciee (certains depuis 2009) ne codaient que les patients pour qui le diagnostic a été
confirmé.

Lafiche patient FIREND@ef), qui regroupe la liste des pathologies labellisées pour les CRMR de ladikéde,

mise a jour avec validation des CRMR et les porteurs demgications PFMG au sein de FIRENDO fin 2021. Sur
cette fiche qui est un guide de codage simplifiée, ont été mises en surbrillance lexljwations PFMG (8 en
HNHME @2 A NJnfy @ekrdDve Xgal¥ment @es @ohsighes de codage pour les pathologies avec un code
Orpha « groupe de pathologies » (potentiellement en impasse diagnostique selon définition FIRENDO car
étiologie inconnue). La fiche patient FIRENDO a été présentée lorsjderige annuelle de la filiere puis
diffusée.

A Action 1.5 : Organiser et systématiser les réunions de concertation pluridisciplinaires.
{St2y fI RSOA&AA2Y RS a2y o0dz2NBldz Si aSt2y fSa LINBNBI dz
en 2019 @ dzNJ f+ &az2fdziAzy {! w! 3 RAuai(ERS REOnellpdsl Alivergnd\BA If A a Y S
demande de SARA, FIRENDO a nommé comme son référent en 2019 la chargée de mission basée a CCMR de
Bordeaux, Fabienne Larrieu, qui pendant sorenips dédié a cette msion remonte les données RCP des
YSYoNBa CLw9b5h £ {!w! S& F F2N¥S tS& /waw CLw9b5h
déployées. La premiére RCP France Médecine Génomique x FIRENDO qui traite les dossiers en lien avec les pré
indications «nsuffisance ovarienne primitive et «<Anomalies sévéres de la différentiation sexuelle d'origine
gonadique et hypothalambiypophysaire» a été finalement déployée en 2021. Les autres RCP France Médecine
Génomique sont soit déja en train de fonctionnand SARA car fusionnées avec la RCP nationale du CRMR, soit
en réflexion sur le déploiement (notamment la RCP France Médecine Génomique -Hypdhyse qui
regroupe 3 préindications FIRENDO sélectionnées en 2020).

Egalementune premiére convention defctionnement a été signée par les parties prenantes en 2021 (ONCO

ldzNF = 1 2aLIA0OSa / A@Afta RS [eé2y SO tQKSLIAGEE / 20KAYy S
utilisation et de plafonner la facturation. De cette maniére, FIRENDO a repriharge le financement de deux

RCP nationales organisées par les sites lyonnais des CRMR membres de FIRENDO qui fonctionnaient sur la
solution SARA depuis longue date.

Finalement, sur neuf RCP nationales des CRMR membres de FIRENDO, toutes ont été déplogées t Q2 dzii A ¢
SARA sauf la RCP nationale du centre coordinateur Maladies Rares de I'Hypophyse a Marseille qui selon leur
propre souhait a continué de fonctionner sans SARA yers ldiste compléte des RCP nationales FIRENDO

En octobre 2021 et & la demande de SARA, une harmonisation des fiches RCP nationales des membres de
FIRENDO a été menée par la chargée de mission FIRENDO référente des RCP en concert avec les représentants
des CRIR membres de FIRENDO.

A 10GA2Yy MdT Y [/ 2yFASNI I dzE / wawX @S0 fQF LIJzA RS& C{aw
personnes en impasse diagnostique a partir de la BNDMR.

[ S NBONHziSYSyd RQI GG O&SXLIRS L& B8 fddeES des patidpszah £ Y A
«errance / impasse diagnostiquea été effectué au sein des CCMR ciblés. Il a été partiel avec un recrutement
LINPINB&EAATF &dzNJ wnum SG n RS&a p GAftftSa O2dz0%NBsSa Sy ¥
entretiens individuels avec les 5 responsables médicaux choisis et des allers retours entre les hépitaux

LI NI SyFrANBa SiG fF RANBOGA2Y RS CLw9b5h LJ2dzNJ @I f ARF GA:
attaché de recherche de FIREND@auge son autre miemps auprés de la filiere FILNEMUS, un bel exemple de
mutualisation du recrutement entre les filieres maladies rares.

Chague ARC est recruté atmmps et a été formé individuellement par la cheffe de projet FIRENDO et un chargé
demisd 2y CLw9b5h RS F2N¥IGA2Y t . lFalwlkld Lf 0SYSFAOAS RQ
NB a L2y al erfasce RifpasbeQdfagnostiqgue 6 G St SLIK2y Sz Yl Afaz OKFGou Si
ressources humaines.


http://www.firendo.fr/fileadmin/user_upload/Centre_public_de_documentation/Veille_epidemio_public/Fiche_patient_BaMaRa_FIRENDO.pdf
http://www.firendo.fr/prise-en-charge-du-patient/rcp/

La coordination entre lesiall  OKSa RS NBOKSNOKS Of AyAljdzS Sad | aadz2NBS
CLw9b5h NXaL#grghae/ dripse Bi&gnobtifue basée a ReimElle participea la rédaction du

NI LILI2 NI | yydzSt F dz YAYAad sdisndiddisepiemibra?® 2 2DENNIS buiide fehd®e Rdz RA
celuici, il a été utile de créer un rapport mensuel pour les attachés de recherche clinique de la filiere, avant
YsYS RQI@2AN) £t Sa O2yd2dz2NAE Of F ANBYSYyld RSTAYA RSa FGdSy
9y O2dzNBA RQIj¥aXEBE WRMOU VI YELS2Y CLwW9b5h F RS y2dz0SI dz S
médicaux des attachés de recherche cliniguenpasse» a propos de précisions sur les évolutions de codage

FAyair 1jdzS €S NI LISt 1jdzS OSNIFAya AdGSYad NBfs§GSyld RQdzyS
Les membres de FIRENDO ont eu un rappel de toutes lemgitations PFMG, pour que leurs patients (en

AYLI 84S0 LA daSyid oSYSTFAOASNI RQdzyS LINBaSyidldAazy Sy w
O2YLX 8§ (1S Riande Ohpassaidhgistiolie» a eu lieu lors de la journée annuelle de la filiére.

' SO tS NBASIdz RQIFGGElI OKSa RS NBOKSNOKS Ot AyAljdzS Ayadl
en «errance et impasse selon la définition de la filiere pour revenir ses ldossiers au sein de BaMaRa et ainsi

les compléter si évolution, ou les saisir le cas échéant.

Action3.1: Déploiement de la BNDMR dans leswa wk / w/ k/ / aw Sy fASy I @SO fSa

hospitaliers.

[ QLYY SS HnumM | @dz G2dza fSa ardsSa K2aLAGFEASNAR //aw S
Fdzi2y2YS t f QSEOSLIIA2Y RQdzy &SdzZ 6/ diutilis@eyit’CBMaRd-par2 NA (L
fS LIaaszs tQlFlyySS wnanum F SGS YIFNJdzS LI NI £+ FSN¥SGdzN
données entre les deux bases. Douze sites hospitaliers hébergeant les membres de FIRENDO bénéficient du
mode connectédela@sS . I al wl X R2ydG mn 2yiG @dz a2y F NNAGBSS Sy Hun

comptait 2 chargés de mission qui pendant untemps ont continué de former le personnel des centres
SELISNI& YSYONBA t f QdziAf A&l (A&yhenRdans lalumiere des Bgles d&@S | 7
O2RII3S Y2RAFASA [ FAY RQARSYUGATASNI €t Sa LI GASyida Sy AY
par une convention de reversement entre FIRENDO (hépital Cochin) et les CHU partenaires (Reims et Bordeaux)

et de repartir leur temps selon le schéma suivant

Reims Bordeaux

Sabine Ghenim Fabienne Larrieu
Mission 1 F 2 NI GA2y t fQdziAftAaldAzy RS . tFal wk
Centres restant & former Centres formés Centres formés
Amiens, Brest, Caen, Nante Paris, BesanconDijon, Grenoble, Bordeaux, Limoges, Montpellie
Rouen, Rennes Lyon, Nancy, Reims Marseille, Nice, Poitiers, Toulous

Tours, Institut Montsouris (Paris
Créteil, Lille, Strasbourg
Mission 2: mise en place des registre Mission2Y YA a$S Sy LJX |

RQAYLI] &84S RAIl 3y 2 unique au sein de FIRENDO.

5SLJzA & 2dzAf £ SG wnunI €S LI2AGS RQdzy OKIFINHS RBurwiA daizy
[ QAYVGSNFI OS SyiaNB tSa /waw YSYoONBA RS CLw9b5h Sd ft
@ Transmissions réguliéres aux coordinateurs des CRMR lors des réunions de bureau et college
@ hNBFYyAalFdA2Y RQdzyS (St SO2y TS NdGheoH clihitiudldeCARMRB &fis h | @S
RQFaadz2NBNJ fF GNryavYAdaairzy RANBOGS RS t QAYF2NXNIFGA2
@ Communication écrite via le site firendo.fr et la newsletter concernant les déploiements de BaMaRa en
mode autonomeou connecté, ou la fermeterde CeMaRa.



A Action 4.2 : Créer un observatoire des traitements placé au sein des comités consultatifs multidisciplinaires
RQSQOI fdzt A2y 632dz@SNY I yOS 0 dzMinbladied@dsIAf 0 RIFya OKI |j dzS

Depuis les débuts de son existence en juillet 2019, le groupe thématique "Médicaments hors AMM et en rupture

de stock” de la filiere FIRENDO se mobilise pour répondre notamment aux questions des patients ou des centres

de référence mema O2y OSNYIFyid fSa LINRPofsYSa RQILILINRGAAAZ2YYS
f Oho&ASNIIF §2ANB RSa&a GNIAGSYSyida LIRdzNJ £Sa YIFflFRASA NI NJ
avec les patients atteints de diabéte insipide central concertemlisparition de la forme galénique de spray

endo-nasal de leur traitement et les a mis en relation avec le centre de référence le plus concerné. Une autre
association a soulevé les questionnements de leurs adhérents concernant la formulation et géteiigption

des médicaments pédiatriques dans les préparations magistrales. Concernant la place des biosimilaires dans le
PFLSS 2022 alors que la loi était en discussion a I'Assemblée nationale, une autre association de patients a
souhaité alerter les profssionnels de santé FIRENDO sur la pharmacovigilance accrue en cas de changement de

fI F2NX¥dz F A2y RS fQK2NX2yS RS ONRBAAaalyOSz air fF azy
CLwWw9b5h fQF YA&S Sy NBfLI A2y (SFEOS & SFES avantice GeingnieSces a I g1
AYldzAi SidzRSa t Q! b{ad

A Action 4.3 : Générer des connaissances en vie réelle pour renforcer la connaissance des médicaments
O0SYSTAOAILIY(d RQdzyS !aa L}RdzNJ dzyS 2dz LX dzid A S danditre any RA O (0 A
place une organisation nationale du suivi en vie réelle des médicaments.

La cheffe de projet de la filiere FIRENDO a pu participer tout au long de 2021 au groupe de tEaahilation

des médicaments du réseau ORPHANDEYV et a ainsinfaumer les membres de la filiére et les autres filieres

ddzNJ f 1 NBTF2NX¥S RS& NBIAYSE RSNRIFG2ANBaz tfF R2O00GNRAYyS
YIfFRASA NI NBoatreepertise koffeitivelj méfe si un expert membreeda filiére avait déja

participé dans une recherche sur le produit de santé concerné. Il en a été aussi question tout au long de 2021

de la place des filieres maladies rares dans le « dédommagement » des établissements hospitaliers pour le
recueildesdof SS& RS @AS NBStftS RIya t£S OFRNB Rdz LINP(G202t S
étre mis en place par les industrigls £ I OKSFFS RS LINRP2SG CLw9b5h | aSNIDJ
filieres maladies rares et aux organes de gooasace FIRENDO.

A Action 4.4 : Mieux encadrer les pratiques de prescriptions hakéM

Le travail de recensement des besoins spécifiques des médicaments hors autorisation de mise sur le marché

6l aal LRdz2NJ fS& YLl RASA NI NBaa éd 24adéled & 2013 paNds CRMRE LIS NJi
LISRAIF GNRIjdzS&4 YSYONB&A RS CLw9b5h Sy NBLRyaS t dzyS RSY!
t SRAFUONRILdzS S tQ!'b{ad /SGGS YSiK:2\RER & atélthaGspoRédgur B O dzS A f
recensement des indications hors AMM pour les adultes, travail effectué par une chargée de mission FIRENDO

et un ancien groupe de travail FIRENDO en 2017. Depuis, cette liste des médicame#tsikoas sein de
CLwW9b5h yQF LI & SGS | Olidzr t AaSSo

En2021,cettt OG A2y | O2yydz dzy AYLERNIFyYyd O2dzJ RS L}R2dz0OS adzA i S
RS&a GNIXAGSYSyiGas OS ljdzA | LISNXYAA £ CLw9b5h RS Y20Af A
R Q| -dmfrepreneur pendant les 3 derniers moRS f QFyySSe® [ S LIKIFNXYIFOASY YAa:
directement avec les représentants des CRMR membres de FIRENDO afin de les familiariser avec le format du
NEOSYy&asSYSyid RSYIYRS ldzE FAfASNBA LI N f1 y20SdesRQAY T2 N
traitements, et adapter le recensement déja effectué datant de 2017 au format demandé par le Ministére. Tous

fSa OSyidNBa yQlelyid LI & NBLR2YRdz £t fQSylijdzsi Sz €S (NI gt



A Action52Y O2y&aiNHOGAZ2ZY RS tQowt SiG LINIGAOALIGAZY RSA Sljd:

Pr Jérome Bertherat, coordinateur du CRMR Surrénale et animateur de la filiere FIRENB@e des équipes

def Q9w LI NI SYyRBNB 8 R GEIOWhy & LI NIAOALIS Sy HRDHM RIya
« Development of an academiclearning course on research topics in the field of rare diseaspermettant

de fairef QS i+ i RS& f ASdZES REBEdzZEMNP AMRNIYYSEY ¥FSAaySYSyid Sia
en Europe.

A Action 7.1Y 5S@St 2LIISNI f QAYTF2NNIGA2Y LI2dz2NJ NBYRNB @JAaAcd
(Communication sur et au sein defitiére).

Renforcement de la visibilité générale des filieres et des maladies:rares
U LYF2NXIGAZ2Y &dzNJ f QSEA&AGSYOS RS fF FAEA&ENB CLwO9b5h §

@ Actualisation réguliére du site Internet, et notamment la mise en pRé&dzy’ S NXzo NA |j dz§ NXB 3
toutes les fiches pathologies sur lesquelles il est possible de trouver une information souvent
absente de la page correspondante dans Orphanet (programme ETP ou dipldme universitaire ou
réunion de concertation pluridisciplinaire 8 82 OA S SEAa(GSy 0SS RQdzyS NB&aa
comme une vidéo ou une recommandatidfign G, Ot A lj dzZSNJ RQI 6 2 NR adzNJ dzy S 3
path2 t 23AS RIya tF tAa4S FFAY RQIOOSRSNI t al 7FAOKE

@ 9y @2Aa& RQAYT2auSabanNSlicteiitdh YSa G NA St £ S

@ / NBFGA2Yy RQdzyS OARS2 [&gneNifadquiliddelianSeitidanyléscdeS a Y S A S
de référence maladies rares, et donne une idée de la diversité des missions et la nécessité de
RA&LIZAaSNI RQdzy LISNER2YYSt aLISOAL f AaSlesSnfim@rasSy T2 NI
les diététicien(ne)s, les psychologues et les attacteésedherche clinique. Tous les tournages ont
eu lieu en 2021 et la vidéo peétre visionnée ici.

@ 5SYI NN} IS RQdzyS aSNRAS RSa @ARS2a O02dz2NIiSa o6c YA
périmétre FIRENDO, destination des étudiants en médicine ou du personnel paramédical,
LISNXYSGiGlFyd RS aQAYT2NNSNI NI LIARSYSyiG RS& LRAyGA
traitement et le pronostic des patients (voir action 9.2). Ces vidéos restent publiquestei fait
FO0OS&aaroftSa dzE LI GASyGaz ljdQata LISdz@Syid RAaOo
spécialiste.

0 Renforcement de la communication au sein de la filliRENDO :

@ aAaS t 22d2NJ RS fQIl FFAOKS o RS fI FA{ASNS CLwOb5
RS ljdzZrt A0S RS @OAS £ RSalGAylrGAz2y RS& LI GASyGa F4d
8.1),téléchargeable ici

@ / NBFiA2Y RQdzy fAGNBG RSa ada20AFdA2ya RS LI GAS
FIRENDO et réunit les fickksy F 2 NXY' I G A 2y R $stam leur pein®yeleNS ceStie§ dd a = ¢
référence membres auxquels elles entretiennent des liens étr@itSchargeable icj

@ hotSyidrazy RS fQFOO0O2NR RS ¢t LI NI RS fI  FAfASNE
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de rédiser une création adaptée au diagnostic génétique des pathologies FIRENDO et aux
spécificités des laboratoires de diagnostic membres. Le travail a été démarré fin 2021 ;

@ Journée annuelle de la filiere le 8 décembre 2021 pour rassembler la communauidienakres
endocriniennes, en présentiel avec 57 participants présents sur 65 insgetsnnageN ;



http://www.firendo.fr/prise-en-charge-du-patient/guide-des-maladies-rares-endocriniennes/
http://www.firendo.fr/newsletters/
https://youtu.be/5aiBiHzeSfI
http://www.firendo.fr/fileadmin/user_upload/Centre_public_de_documentation/Communication_et_graphismes/
http://www.firendo.fr/fileadmin/user_upload/Centre_public_de_documentation/FIRENDO___fonctionnement_documents_publics/FIRENDO_livret-associations_sept2021_bdef.pdf
https://youtube.com/playlist?list=PL1RHo8FgtaGWHrXbd5UQMWjTGo8t5UHbc

@ Colloque Recherche le 7 décembre 2021 avec pour theBteugture chhomatinienne et ARN nen
codant dans les maladies rares endocriniennesi» présentiel ave68 participants présents sur 84
inscrits: visionnageN _(voir la partie «Actions complémentaires réalisées en 20Hecherche)

@ Journée paramédicale FIRENDO le 18 novembre 20@tmation aux maladies rares
endocriniennes destinée aux paramédicaux hospitaliers ou libéraux (infirmiers, cadres
paramédicauxpsychologues, assistants sociaux, diététiciens lienG S @2 ANJ:f QI Ol A2y

@ t I NOGAOALI GA2Y L+ dzE O2y3aINBA YIGA2YylI dzE RQ91AR2 ONR y 2
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pratiques estampillés KIREND® lors du congrésde I { 2 OAS{S CNI yoel A4S RQOY|
Tous les autres congres habituels ont été annulés en 2021 pour la cause de crise sanitaire

@ Participation aux réunions annuelles du réseau des laboratoires de diagnostic génétiqgue en
endocrinologie, a distancé Ay aA 1lj dzQSy LINBaSydAsSt LISyRIFEIyd €S
RQIYR2ONAY2f 23AS®

A Action7.3Y CI OAf AGSNI f QF 008 &a(EEP).t QSRdzOF G A2y ( KSNJI LISdzi A |j dzS
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programmes existants a permis de réaliser 6 nouveaux projets et actualiser 2 programmes ETP déja existants.

[ Sa LINBdzSa RS I YAaasS Sy LXIFOS RS O0Sa LINRPBINrXYYSasz y
SisS OSy(dNItAasSa onde INilidgreFRENDOleISemBriEs §14 DGOS én novembre 2021, a temps

pour permettre aux lauréats de bénéficier de la seconde tranche de leur financement.

9Y HAHNZ fQFLIISE £ LINRP2SG L2dzNJ £+ LINBRdzOG AignylesRSa y2d
programmes existants a bénéficié aux 4 lauréats porteurs des nouveaux programmes ETP et a un lauréat pour

f QF Oldzl t A&l GA2Y RQdzy 9¢t SEAaGIYyGd [ S& NBFSNByiAaASta R
RQI YAYL (A2 FIRENDO &t remohtés aAls8DGEOS en juillet 2021. Les preuves de réalisations pour ces
programmes seront a présenter en novembre 2022 afin de bénéficier de la seconde tranche de leur financement.

Début 2021, FIRENDO a mené une étude approfondie des ressalisponibles sur les sites des ARS, ainsi

j dzQdzy S NBf SOGdzNBE | §iSyiAgdS RSa fSGGNSa RS Y2iAQFGA2Yy
maladies rares depuis le démarrage des campagnes en 2019. Tout programme en lien avec le périmétre FIRENDO,
congu par un centre membre et disponible sur un site ARS maidédaré a FIRENDO a été exhorté de remplir

dzy F2NXdz I ANB RS RSYIYRS RQAY T 2MNNbué ded pfoglafindey EGReS  LJ2 dz@2 A
fiches pathologies correspondan®es RA &LI2y Aot S& &adzNJ £ S &aAGS FTANBYR2 oF N
RFya fF ftSGGNB RS Y20AQIGA2y RSa adzRGEaNBNEE L Ol lw{ O
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le site de la filiere FIRENDO. Les programmesmgnOf | NBa& t Q! w{ yS az2yid LI & @Az
filiere mais signalés aux associations de patients membres pour en informer leurs adhérents locaux
potentiellement intéressés. En 2022, FIRENDO espére pouvoir convertir son catalogue des programmes ETP en

une carte interactive permettant au patient de trouver un programme prés de chez lui en cherchant par
pathologie ou public cible (patients pédiatriques, Bse des aidants, moduleETP, etc).

A Action 7.4: Mobiliser les dispositifs de coordination de la prise en charge (AAP PNDS).

[ FAEASNB CLwO9b5h | RS2t AYAGAS Sy RSoOdzi wnmy dzy LINR
scientifiquepour un projet pilote, celui du PNDS sur les Insuffisances Ovariennes Précoce (IOP), une pathologie
endocrinienne qui recoupe les périmétres des plusieurs CRMR membres. Une société de rédaction médicale a
SGS Sy3arassS LRdzNJ f QStdO02NLINE2Y ROy thnwyWd®I ARSI NI LIKA SR f €


https://youtube.com/playlist?list=PL1RHo8FgtaGXej45M3bfzCF6fnxGFXHeI
http://www.firendo.fr/actualites/journee-paramedicale-2021/
http://www.firendo.fr/formations-et-education-therapeutique-etp/formation/document/?type=c
http://www.firendo.fr/guide-des-maladies-rares-endocriniennes/
http://www.firendo.fr/guide-des-maladies-rares-endocriniennes/

(finalisé 2019), chapitrage et la rédaction du PNDS (2020). Le PNDS IOP, finalisé par cette démarche entierement
financée par la filiere FIRENDO, agtélié sur le site de la H/&S premier trimestre 2021.

9y HampE fQFLIISE t LINRBP2SG 5Dh{ &adzNJ fl LINRBRdzOGAZ2Y RSa
2 actualisations) portées par leentres de référence membres de FIRENDO qui ont recéf®lérainche de
financement. Sur 9, 7 sujets ont pu étre publiés sur le site de la HAS

@ Déficitshypophysaires multiples congénitaux
@ Syndrome lipodystrophique de Dunnigan
@ Polyadénomatose mammaire ;
@ Phéochromocytome et parangliome ;
@ Syndromede SilveiRussell
@ Acromégalie
@ Aplasie utérevaginale o syndrome MRKH.
[ QS dzA LIS RQFYyAYFdA2y RS tF FAfASNB CLwO9b5h F LI NIAOAL

@ en assurant la relance des porteurs,

@ Sy t£Sa AYyF2N¥Iyld Rdz O2ydal O4G RS

@ encentralisant des différénd f ASya |1 { kR2aaa
la HAS au moment de la remontée vers la DGOS,

@ en centralisant tous les nouveaux PNDS sur une page unigue du site internet, permettant un acces
rapide et un téléchargement faité (lien)

& AYyGSNX 20dzi SdzNB ¢
SNB O2YLX SiGa aQif a

Grace a cette remontée des PNDS publiés dans le temps, les 7 porteurs ont pu bénéficier du versement de la
secondedranche de financement fin 2021.

Le groupe thématiqgue RNDS et recommandations de bonnes pratiguede la filiere FIRENDO a ainsi pu
NBEOdzSAtfANI fSa GSY2A3yl3Sa RSa fFdzaNBFGA £ € QFLIISE t L
ei Lzt AOFGA2Yy RS& tb5{ FFAY RQFARSNIfSa flIdz2NBFcia HnH
FIRENDO. Les coordinatrices du groupes ont été notamment mises en relation avec le responsable des PNDS au
sein de la HAS dont les conseils ptaurédaction et publication ont été trés appréciés. Elles ont livré leurs
SyaSAaaySySyida f2NB RQdzyS Ay iSNIBSydA2y:vikiondaheN W2 dzNI/ SS !y

Finalement, afin de promouvoir cescammandations frangaises que ce sont les PNDS auprés de la communauté
internationale, une discussion a été engagée a K021 au sein du bureau FIRENDO concernant leur traduction

Sy Fy3ftlriaa Si Lzt AOlFi{A2Yy RI yRRENDBO, t®i3 piabliatiohs eh ahdgiafsedf | (A 2 y
SiS NBIFIfAasSSa RIya tSa !'yylritSa RQIYR2ONAY2RPRNDIAS O6NB
Phéochromocytome et parangliome, PNDS Acromégalie (les deux lauréats AAP 2019) étsRNiB&ces

Ovariennes Précoq®NDS entiérement financé par FIRENDO).

I QGA2Yy yodm Y CFOAfAGSNI £t QFO084& | dzE RAALIZAAGATAI RNERA
aidl yida 67 XRS@St 2LIISNI RSa 2 dzi A tinkerfil@ie)pAuA IF thatjsdeSsioir ded J- NJ OK |
informations spécifiques au handicap »)

Les patients atteints de maladies rares endocriniennes couvertes par FIRENDO souffrent, en plus de leur
condition trés souvent chronique, des handicaps invisibles. Ces situations, trop souvent rapportées par les
associations de patients, mettent en avamteuvraie urgence sociale dans la prise en charge mésticale des
maladies rares endocriniennes. Le groupe thématique FIREQOG»rdination avec le secteur médisocial»,
(réunissant les médecins endocrinologues, pédiatres, gériatres, assistantelesaans les centres adultes et
pédiatriques, psychologues, et associations de patients) a élaboré en Rfi§&jtestionnaires différents de
gualité de vie spécifiques aux maladies rares endocriniennes : un pour les patients adultes, un pour les enfants


https://www.has-sante.fr/jcms/p_3264990/fr/insuffisance-ovarienne-prematuree-iop
https://www.has-sante.fr/jcms/p_3301031/fr/deficit-hypophysaire-congenital
https://www.has-sante.fr/jcms/p_3236803/fr/syndrome-lipodystrophique-de-dunnigan
https://www.has-sante.fr/jcms/p_3289826/fr/polyadenomatose-mammaire
https://www.has-sante.fr/jcms/p_3292734/fr/pheochromocytomes-et-paragangliomes
https://www.has-sante.fr/jcms/p_3294999/fr/syndrome-de-silver-russell
https://www.has-sante.fr/jcms/p_3292767/fr/acromegalie
https://www.has-sante.fr/jcms/p_3300390/fr/aplasies-utero-vaginales-syndrome-de-mayer-rokitansky-kuster-hauser
http://www.firendo.fr/filiere-firendo/espace-telechargement/outils-pratiques/fal/document/detail/pnds-existants/
https://youtu.be/W5B68akP69Y
https://www.sciencedirect.com/science/article/abs/pii/S0003426621010684
https://www.sciencedirect.com/science/article/abs/pii/S0003426621010684

FGGSAYyGa Ayar | deodylterlige lomNjudstiuziidis enfiints B ydieits sont liés. Tous les
guestionnares sont en format PDF interactif, permettant de les remplir électroniquement puis les imprimer pour

les signer et le joindre a leur dossier MDPH. Le but a terme est que ces questionnaires puissent aider les patients
dans la complétion du dossier MDPH,pamticulier pour la description de la journée type.

Afin de promouvoir au maximum des questionnaires qualité de vie concus par le groupe de travail « Coordination
avec le secteur médica 2 OAF f n= I FAEASNB CLw9b5h aQSad Y20AfAaS

@ imprimer et distribuer les flyers portant le code QR vers la version électronique des questionnaires,
notamment a diffuser aux services membres de FIRENDO, qui distribueront les flyers a leur tour aux
patients lors des consultatiorfggléchargeable iyi;

@ YSGGNB t 22dz2NE AYLINAYSN) SG RAAGNAOAzZSNI £ QF FFAOKS !
intégre un nouveau ghapitre» mettant en valeur ces questionnaires de qualité de vie comme une
AYVF2NXIGA2Y S8aSyidAasSttsS £ O02YYdzyAljdzSNI | dzE LI GA Sy
santé et de ses missiornglgchargeable i}i;

@ 5STSYRNB I ysSOSaaraitsS RS RAaALIZASNI RQdzy GSt 2dziAf 2
f QS Eed ded Autfes plus génériques, notamment lors des réunions du griotediliere Médico-
social;

@ Promouvoir ces guestionnaires de qualité de vie, en les diffusant par mail

@ tous les 3 mois aux centres de référence et compétence membres de FIRENDO, alemand
y20il YYSy(d | dzE OSyGiNBa& RS NBFTSNBYyOS RQIFFFAOKSN
internet respectifs
@ directement au personnel médiesocial embauché par les centres de référence mempres
@ t G2dza tSa&a YSYONBA RS ciirologi¢ 2t04 Sacisté ReaNdaigecel A a S
ROIYR2ONAY2f 23AS S 5AF0SG2t23AS t SRAF ONAI dzSX
@ aux assistantes sociales opérants dans les centres de la filiere 8BURqui a gracieusement
mis a disposition de FIRENDO soinuaire des professionnels, leur proposant de faire suivre
OSa jdSadArz2yylANBa t fSdzNBR O2ftts§3Sa Sy SyR2ONJ
médicosocial dans les centres de compétence membres de FIRENDO)
@ a toutes les Maisons Départementaldes Personnes Handicapées, pour information afin

j dzQStf Sa a2ASyd aSyarorfrassSa £ fQSEA&AGSYOS RS
@ aux10plateF 2 N¥Sa RQSELISNIAA&AS YIf I RA S-nerNdurBalsade SG RS
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guestionnaires sur les sites internet
@ SG FAYFIESYSyd t hNLKFYSGz ljdza | | O0OSLIIS RQAYO
Cahier Orphanet Vivre avec une maladie rare en Franéédes et Prestations, Série Rigue
de santé, décembre 2021&{échargeable i¢i
[ & GSEGSE RS& FdzidzNB tb5{= Il dzNBFIG&a £ f QF LILIST
permettant de renvoyer les professionnels de santé vers ces questionnaires de qualité de vie congus
par FIRENDO.

A Action 9.2 : Renforcer la politique de fmation initiale sur les cursus médecine, pharmacie et biologie.

Une consultation de la filiere AnDBRbres avec le college des université de Bourgogne en 2019 a décelé un

constat intéressant «f QI LILINByY GAaal 35S LI NI @A Bbréche fpludady étuttiaNts anii  dzy' S
médecine, car ils seraient potentiellement moins passionnés de suivre des cours sur des maladies rares, mais par
O2yiNB IGGiANBa RS NB3IINRSNI RSa OARS23a RABSMEMSsi> OSNI |
I dze 2 dzNeRp@rkodza initial des études en médecine intégre désormais un module maladies rares, il est


http://www.firendo.fr/filiere-firendo/espace-telechargement/outils-pratiques/fal/document/detail/medico-social/
http://www.firendo.fr/fileadmin/user_upload/Centre_public_de_documentation/Communication_et_graphismes/FIRENDO_Carte-visite_Pub_HD_2022.pdf
http://www.firendo.fr/fileadmin/user_upload/Centre_public_de_documentation/Communication_et_graphismes/FIRENDO_Carte-visite_Pub_HD_2022.pdf
https://www.orpha.net/orphacom/cahiers/docs/FR/Vivre_avec_une_maladie_rare_en_France.pdf
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abordant brievement et de mand NB & dzLISNFAOA Sttt S / QSadG 1+ NIAazy LI dz
2021 une série des vidéos courtes (6 min) sur une pathologie rare endocrinienne du périmétre FIRENDO, a
destination des étudiants en médicine ou du personnel paramédica¥; feti G Y i RS aQAYF2NXSNI N
points clés concernant les symptémes, le diagnostic, le traitement et le pronostic des patients. Chaque année,

f QSljdzA LIS RS i 2 dzNJY/ | -dAsfel de@aiviftBrvedisdr irSsiteSséldetdmndziai chaque reent

de référence membre afin de présenter une pathologie de leur choix (le site coordinateur, le site constitutif ou
YsYS dzy OSYdiNB RS O02YLISGSYyOSO® 5Fya dzyS Ysy¥&ag@ARS2>
peuvent étre le médecin et le patiert, S YSRSOAY S f QA WT RN RIANKIS BIidzEISRS R
médecins junior et senior, deux médecins de deux spécialités différentes relévantes pour la pathologie
J3eysSO2t23dz2S SiG SYyR2O0NAy2f 23dzS X [ sbrune@htR@raeiunidugde 1 @2
formation des étudiants en médecine, idée initialement proposée en 2019 par la filiére A@DEN.

Les tournages de sept pathologies ont tous eu lieu en 2021. Les vidéos finalisées seront publiées dans une
playliste Youtube nique: visionnageN

A Action 9.3 : Développer les formations continues dans le domaine des maladies rares.
Consolidation des connaissances des professionnels de saniifest
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Y2AYa TANBSO2ydzzZ GF GA2Y RANBOGS I @S0 @diyH | WIHRS AMy2dy [RS &
SOSYSYSyil tS/Nm nlpdzE £ S F2NXI G RA&GHYOASE | SGS 2dz3sS Ay
RSa SOKIyYy3aS& LINRPLINB Idz adz2Si @ [ SHASIYASSYNIS SG/L wINGSSAHS yI( ALSd
2NBFYA&FY(d LI2dzNJ € LINGAWVYAESNB GFFA & 2d2K3 Yy ORAERNYAY LI NI A OA
LIX dz& A S dzNED tKIStLIARIV (dzELIJR & dzA @ WIS )yef phrdcipdd auX EcBadey €0ét 40 odateurs

présents, dont les thémes développés abordent notamment

@ les généralités sur les maladies rares endocriniennes, les structures afférentes (CR, CC, filieres..)

@ le parcours de soin des patients pour plusieuraladies rares endocriniennes qui représentent chaque

catégorie : Gonades, Surrénales, Hypophyse, Thyroide, Croissance, Gynécologie

la prise en charge des handicaps engendrés par les maladies rares endocriniennes

fSa LINPINFYYSA RSigieax@Rrdz@l seih & FIRENOS NI LIS dzi

f QAYLI Ol LAeOK2t23AldzS Rdz NBiGSyiArAaaSySy;i RSa YItl RA
le réle des associations de patients,

f S& LINAYOALISE R-audig BussiNI yaArAldAizy Sy Tl yi

des exemples de vie réelle du paues des patients au sein du service du Centre de référence maladies rares

RS tF &d2NNByIlfS: LINBaSydsS t n @2AE LIN S YSRSOAYZ

I tQA&a&adzS RS tF F2NNIGA2Y I dzy S X paricants kidsiighe/desRsGpportd NI A O A
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de satisfaction de 100% par rapport au programme et 100% la volonté de recommander cette formation aux
O2ff83dz2S4a> RS&a a4dz33SadAizya RQIYSEA2NI GA2Y L}R2dzNJ fSa | alLX
sur une prochaine séance.

[ Sa OAffSa 2NAFYAAlFIGNROSaE @2y OKFYy3ISN RQdzy ideyAind f QI dzi |
le public ciblé serait surtout les professionnels paramédicaux des villes voisines et les colts de déplacement seront
Y2AYRNB&SE Fdz LINPFAG RS fQldzZ@3YSyidlridAz2y RS y2YONB RS LI N

(DN ONONONONO!


https://youtube.com/playlist?list=PL1RHo8FgtaGVc_uuL01fsYOPqFEpJvit1
http://www.firendo.fr/actualites/journee-paramedicale-2021/
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ALISOAL f CLOANOADBING dB/IS INBNINB & LISOGA BS adzNJ f S& O2yFSNByOS.
SYR2ONAYASYySa ljdzA FEAYSYGSNRyYyd S ardsS MBUGNENGNSFIO IRSD &
NBRAISSE aSNIASyil OAaRéz 8% G 8B LB RA DT WByIASS NBBU | LASONIYS AyE S y
OF GSA8NKBdzNI & dzNJ RS 84S B DA WAL S& &adzNJ £ S aAGS AyGaSNYySiG C
CAYlLfSYSyids L}RdzNJ OFdzaS RS t1 &aAildz GA2y al yAGIFEANB | &44¢
LJ2 dzNJ LJ- NI A OA LESNgiladzE O2 y INB & & dzA

@ ICE (International Congress of Endocrinology) en distanciel en février 2021 : 2 boursiers financés,

@ 9/9 069dzNRLISIFY /2y3dINBaa 2F 9yR2ONAy2f23esx O2y3aNBa
distanciel en mai 2021 : 6 boursiers financés,

@ /2y3INBA RS tQ9{t9 6{20ASGS 9dzNRPLISSYyyS RS f Q9yR2 ONX


https://kera-medical.io/courses/transition-dans-les-maladies-rares-endocriniennes/
http://www.firendo.fr/
http://www.firendo.fr/actualites/?tx_news_pi1%5BoverwriteDemand%5D%5Bcategories%5D=10&tx_news_pi1%5B%40widget_0%5D%5BcurrentPage%5D=3&cHash=8eb3d8364d57e91d0b2026293a134232

: 1 boursier financé,
@ /2y3INB& RS I {C9 06{20AS0S CNIyee AaS RQIYR2ONAY 2!
financés, 7 paramédicaux finate
[ S& NBaSNVIGAz2ya Si tSa AyaONRLIiAzya az2yid ST¥SOGdzsSa
LISNE2YyYy St RS I FTA{ASNBE CLwO9b5h SAQyFgHNEEXBYHE RRI NBS
OF YRARIF (1 dzZNB & NS fdS302FTH ANE REAXLwOb5h LI2dzNJ SO f dzk A2
0N} yaYSGGNB (2dz2iSa tSa AyTF2N¥VIGA2ya t Ul 3Sy0S RS g2
F2NXS SG SyFAy tSa LI2aGSNI 4dz2NJ FANBYR2 ©F N3

A Action 9.4 : Encouragees formations mixtes professionnels/malades/entourage
Renforcement des connaissances des patients et des familles.

Suite aux travaux du groupe thématiqueFermation» de la filiere FIRENDO en 2019, notamment concernant

f OARSYGAFTAOIGAZ2Y RSa LI GASyGa | dz aSAy RS& | aaz20AlidAz2ya
et établir leur besoin en formatioh RRAGA 2y Yy St £ S | FAY 1jdzQAf & LldziaaSyid RSGS
LINEINI YYSa RQSRdzOF A2y GKSNI LISdziAljdzS&aX CLw9dncehuned QSGF A
formation «Parents experts. FIRENDO a participé a plusieurs iéns de ce groupe intefiliere en 2021 et a
NBLIZYyRdz £ fQF LISt RS tfF FA{ASNB ClLa! ¢l h Sy AyaONRgIyi
membres ASFLIP et Surrénales, pour la session débutant en septembre 2021. Le premier d&EMROE qui a

terminé sa session de formation en juin 2021, a pu faire part de sa satisfaction par la formation lors des réunions du
groupe thématique FIRENDRCBupport aux associations de patiemts

A Action 10.1: Attribuer des missions complémentaires aux FSMR par rapport a leurs missions actuelles.
o ! 0OGAz2ya RS tI C{aer:02yOSNYI yid t QhdziNB

Dr Muriel Cogne, endocrinologue au CHU de la Réunion aaim¢ et coordinateudu centre de compétence

du réseau HYPO est aussi la représentante des centres de compétence FIRENDO dans le bureau et le college de
direction FIRENDO. Elle a donc participé a distance aux quatre réunions en 2021 mobilisant les représentants des
centres decompétence FIRENDO.

[ QS dZA LIS RQIYAYFOGA2Yy S ftQFYAYIF{GSdz2NJ RS fF FAE{ASNS ClLv
plateforme de coordination Outrener en Guadeloupe (KARUKERARES) en aolt 2021. Un des sujets de cette
réunion adistancé SGiS RQARSYGAFTASNI RSa LRGSYyidASta y2dzSI dzE Y
CLw9b5h yS RA&LIR&S RQldzOdzy OSYiNB RS NBTFTSNByOS yaA
RQIYAYLFGAZY S CLw9b5h I Llz rddudstiorinéments dta i SplatéddBne? y R NB
YIw! YOow! wo{ Fya fQFyySS LI N SOKFy3IS RS&a YlIAfao
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La filiere FIRENDO a financé la participation a la formatiBarentexpertn R Qdzy S LI GASy (S | RK
fQlFraaz20Al A2y {dNNBYIl f S& NiBaicheRlk pfise décorftakt aupreidgsidifféfehts |j dzA S
centres de compétence a la Réunion pour intervenir pendant les ateliers des programmes ETP locaux.

o Implication de la FSMR dans les réseaux européens de référence (ex. Soutien de la filiere a des
candidatuSa | Ot ¥ NBIAAGNBa 9wbXo

5SLJza a f QF LISt RQ2FFNB Hnamc LIRdzNJ £ O2yaidAaddzianzy RSa
ont été reconnus en tant que Healthcare Providers (HcP) dans le cadre du réseau européen des maladies rares
endocrinienne$ENDQERN). Deux des 8 groupesltithématiquesd a ¢ D0 R £RN sl dod&rdonnées par

RS&4 NBalLkRyalotSa RS /waw RS CLw9b5h Sid f QF yABRNG SdzNJ RS
" 0SS GAGNBI tQFIYyAYIGSHAMI &Y #hnFAO2YNSE Cedz@bbEBal | Yaah



f Q9 #EBMNqui a été tenue en ligne pour cause de la situation sanitaire liée a la pandémie d&Covid

En 2019, le Health Care Providesansortium APHR Y S Y 6 NB -BRN, régd@phnb fiusiesisites CRMR
YSYONBa RS CLwO9b5h adzNJ £ Qltlt ow20SNI 5 SSuNsiEe)aSO1 SNE
42dzKIAGS @2AN £t QSEGSyarzy RS &l 02YLISGSyOS | dzE G(KSY
thématique a été inexistante asein de FIRENDO au moment de la labellisation de ce Health Care Provider en
Hamc OFNJfS OSYyGidNB RS NBFSNBYOS YIflFIRASAE NINBa twlL{L{
[ FAEASNB CLwO9b5h | a2dziSynSoOT SKI ¢RNIRT ZiddNBO Oy 2R3 yii G
6t NJ +A32dzNRPdzE0 t f QSfFNBAAaASYSyld RSERN&N20A. O02YLISGSYyOS
Dés 2019, FIRENDO a également soutenu la candidature du consortiuAlEB@HIE aux Hospices Civils de

Lyon (rgroupant les services du Pr Raverot et Pr Mouriquand et réunissant les CRMR HYPO et CRMR DEVGEN,
G2dza £S48 RSdzE YSYONB&A RS CLw9b5h0 | dz -BRN: Endeffet, Betz | S| f i
sitotAaasSySyd yQl LI a ERNEWEA RSF f @H VLRISR | R2F TINBI QY BAFIH |
T NI y cel A E&RM et dnimatéubde la filiere FIRENDO, Pr Bertherat, a continué de soutenir cette candidature

tout au long de 2021 pout afin aboutir & une nomination officielle en tant que HCP neetiobplein droit en

2022.



[ FAEtASNB CLwO9b5h aQSad AYLI AljdzSS | dzi2dz2NJ RS tF f2A R
(LOI n°2021-1017 du 2 aolt 2021). En effet, cette loi concerne les patients atteints de variations du
RSOSt2LIISYSyYy(d 3ISyAdlrt o6+5D0 ljdzA a2y d RS& YIFIfFRASA NI N
de FIRENDO. Plusieurs membres de la filiere (matidiospitaliers ou associatifs) participent aux différents

groupes de travail proposés par le ministere. De plus, de nombreuses discussions avec les organes de
I2dz@SNY I yOS 2yl Sdz t ASdzZ Ayair 1jdzQl @SO tSa aa20AF (A2

[ QHNII AoO1 RS €I f2A LINB@2AG dzy NI LR NI Fdz LI NI SYSyid RI
comprendra un aspect sur le fonctionnement des centres maladies rares compétents, un sur le respect des
normes internationales et un autre sur daspects chiffrés. Afin de connaitre ces derniers, le groupe de travail 3

a élaboré une étude portant sur le nombre de personnes avec une VDG, le nombre et la nature des actes
médicaux réalisés chaque année sur ces personnes. Une chargée de mission RIREBIP®Oa ce groupe de

GNF @1 Af G2dzi +Fdz t2y3 RS fQlFlYyYySS Hnanum ljdzA | SOKFy3S |
Professeur Bertherat étant membre du comité de pilotage. Dans le but de mener a bien cette étude, la Direction
Généraledd Q2 FTNB RS 4d42Ay&a | RSRAS RSdzE FAYylIyOSYSyia &aLISO)

a la Banque Nationale Maladies Rares (BNDMR) en deuxiéme partie de 2021. Cette somme dédiée a FIRENDO va
LISNYSGGNB S NBONXzi S Y yuii coRniedeyr leltdd/allecgligcteide dbrhée& gh ROR21zS

Mise a jour réguliere du site internet firendo.fr sur les sujets de la recherche dans les maladies rares
endocriniennesA travers la rubrique de son site dédiée a la Rechergtie® ), la filiere FIRENDO recense

[ S& FLIJSta £ LINePeSia RS NBOKSNOKS 3IASYSNAIdzSa Sia OAof
européens ou internationaux (ANR, AHMIéthon Fondation Maladies Rares, Fondation pour la Recherche
Médicale, association IFCAH, sociétés savantes SFE et SFEIR, Hizon2020 dont ERC et MSCA, etc).

Les conférences et congres scientifiques ainsi que les événements grand public traitant deéesn@res
endocriniennes (Congres des sociétés savantes en endocrinologie et endocrinologie pédiatrique SFE, SFEDP, ESE,
ESPE, ICE, Colloque annuel de la Fondation Maladies Rares, Rencontres RARE, IRDIRC, journées scientifiques des
centres de référenceetc).

[ S& Lzt AOFrGAz2ya RSa YSYoONBA RS I TFAtASNB NBt SOy
endocriniennes. Des résumés vulgarisés des articles scientifiques recensés sont également disponibles en
FNI yoeltAa FFFAY RS Fl GRAITATIIEN 2§50 REBQ SyQORV0FNINYINIARRZY & OASY
FIRENDO, pour qui la lecture et la compréhension des publications en anglais est difficile.

La filiere FIRENDO diffuse également ces informations via des newsletters, bulletins Recheutliegt2ops
du bulletin trés complet en 2023 visualiser dans la rubrigue Newsledteflash info ou par communication
ciblée aupres de ces membres.

Référencer les ressources et outils pourégherche La filiere FIRENDO souhaite mettre a disposition de ses

membres une base de données des ressources utiles pour la recherche sur les maladies rares endocriniennes.

Sur la base du volontariat, les membres de la filiere peuvent renseigner grdes farmulaires en ligne les

Y2RS5t S48 RQS(GdzZRS 6FyAYldze Sié OStfdzZ I ANBEAO SiG fSa 02Kz2N
biomarqueurs, tests diagnostiques et approches thérapeutiques misent en évidence ainsi que les projets de


http://www.firendo.fr/recherche-maladies-rares/
http://www.firendo.fr/actualites/newsletters/

recherde et les essais cliniques menés dans leur structure. A terme, ces informations seront complétées par
OStftSa AaadzSa RS I oFaS RS R2yySSa RQhNLKIyYySG adzNJ
transfert des données), finalisé en 2021, permetttus les 6 mois le transfert entre Orphanet et FIRENDO des

détails des projets de recherche des membres FIRENDO ou sur les thématiques du périmétre FIRENDO.
Finalement, ces informations seront disponibles en ligne pour les membres de la filiere FIRENEBGaziliter

la réalisation des projets de recherche et susciter ainsi de nouvelles collaborations entre les membres de
FIRENDO.

Veille bibliographique sur des thématiques précises a la demande des membres de FIRENEargée de
mission scientifige a notamment participé en 2021 a la réalisation de la bibliographie et la coordination de la
mise a jour de la nomenclature Orphanet des maladies rares endocriniennes (dont syndrome de sensibilité
réduite aux hormones thyroidiennegs)

Promotion de la reberche scientifique sur les maladies rares endocrinienn®site a I'édition 2018 du Colloque
Recherche de FIRENDO sur le "dimorphisme sexuel dans les maladies rares endocriniennes”, la filiere FIRENDO a
voulu promouvoir cette thématique de recherche groasorisant la publication d'une revue spéciale reprenant

fSa 02y FTSNByOSa& Rdz / 2t t 2| diSténatiohal Jauinial BfMolecHet SZiEISINRA (A 2 v
1422:0067), section "Molecular Endocrinology and Metabolism", éditée par les rDe-Raule Gimenez

Roqueplo et Antoine Martinez, membres de la filiere. Elle comprend 7 articles de revue, en open access, dont les
frais de publication ont été pris en charge par la filiere FIRENDO dans la cadre de la diffusion de la recherche
scientifiquesur les maladies rares endocriniennes. Cette édition spéciale est devenue accessible en ligne en 2021
surce lien

¢t2dz22dzNB &adzZA 4GS | dz / 2f f 2| dd6 duvdn@rphBid&xGel dams ley Maladiag raleiNE 2 S
SYR2ONAYASYyySa | Sis tlyOs Si Said LAt2GS LINI fSa O220n
fl OKFNHSS RS YAaaAirzy aOASYGATAIldz$S RS fprojeffepdsd =INS X LINB
f QSGdzRS RSa R2yySSa RS LI GASyGa O2ttSOGSSa LI NI EF .
premiere analyse des données agrégées a été présenté via un poster lors du Congres de la Société Francaise
RQ9Y R2 ONR y 2 tnddobrs 20R1dnné prégeNtBtionSyui a valu au projet le prix du jury. Afin de réaliser

dzy S SGdzRS LJ dza FAYSI dzy LI NISYyFNARIFIG Sad Sy O2dz2Na RS
I tAYAldzS RS f QK& LIAG I/ 2406 Au¥ doBniées homgrégéess aw Ry a €S 0 dzi

Animation du groupe thématique Recherche de la filiere FIRENDQ@e groupe thématique Recherche est
composeé de 13 membres issus du paysage francais de la recherche clinique et fondamentale en endocrinologie,
ourepréserii  yi RSa |aa20AlFdA2y&a RS LI GASYyGad /S INRAZIS &QS
@2t 2yi0S RS LINBY2dz82ANJ Si RQFOOSt SNENJ £ NBOKSNOKS & dzN
Mobilisation face aux appels a projet de recherche dans le cadRN&RM3 et le projet de la base de données de
variants FIREND® S 3INR dzLJS wSOKSNOKS aQSaid R2yySS LIRdzZNJ YA
collaborations en recherche F QG A2y ljdzA aQSad y20l YYSyd O2yONBGA&S
plud A SdzZNB YSYoNBa RS I FTAEASNB RQK2NAI 2ya RAGSNASA ¢t
clinicobiologiques, de cohortes et de registres pour leur constitution, leur utilisation et leur valorisation » en

2021, dont un projet FIRENDO sesarEat (Pr Assié) et sera présenté lors de la Journée Annuelle 2021

(visionnageN ).

Le groupe Recherchey a4 QSGF Al Sy @XaY3SLi2 NI KR&MNIF RO dzf ddANR 2 S:G OF Yy RA |
«/ NB I ( A dase de<vdrdrfis géniques rares dans les maladies endocriniennes du périmétre de FIRENDO
Fdyd RS RSOARSNI RS fIAadaSNJ YHINANI OS LINB2Sizx y2il YYS
FIRENDO, Riagnostic génétique et dépistage néonataSuite & une réunion des deux groupes FIRENDO en

octobre 2021, ce seront finalement deux représentants de chaque groupe qui porteront ce projet qui sera
entierement financé par la filiere FIRENDO (prestataire pour la constitution de la base, hébergemlest sur

a
S


https://www.mdpi.com/journal/ijms/special_issues/Sexual_Dimorphism
https://youtu.be/SOPI-7o79aw

ASNWSdzNBE S YIFIAYyGSylFryOS:T LINBY2GUA2Y | dzLINBEA RSa YSYoNB:
scientifique au sein de la filiere FIRENDO en 2022, avec une forte valence en bioinformatique, contribuera
fINBSYSYyid t fQF gyOSYSyd RS OS LINRa2SG®

Organisation du Colloqgue Recherche FIRENDO 2Q@21groupe thématique Recherche> organise chaque

année depuis 2017 une journée dédiée a la recherche sur les maladies rares endocriniennes. Poéadim5,

la thématique de la journée futStructue chromatinienne et ARN nerodant dans les maladies rares
endocriniennes> (visionnageN ). 14 orateurs se sont succédés tout au long de la journée pour présenter cet

aspect du diagnostic génétique et les avancées dans la compréhension des mécanismes des maladies rares
SYR2ONAYASYYySad alf3INB I aAildLaviemyce GoHogue Reachenddd a QUNRA G A |j d
étre organisé en présentiel (Garticipantg et en présence de tous les orateurs.

'ARS t fI NBRIFEOGAZ2Y Sl &az2dzyridaaizy RSa LINR2Sia RQSy@S!
maladies rares endocrinignes: 9y HamMy > S ANRAzLIS CLw9b5h T wSOKSNOKS n
des projets de recherche concernant les pathologies du périmétre FIRENDO et a fait le méme constat que
fQlyrteasS RFEGlIyd RS wnmc Y dayuneaila dagfiondeNeleRlagiitiqug dlaa S RS:
NBLR2Yy&aS |dzE LISt a t LINRP2Sia SdNRLISSya SiG AYOGSNY!Il GAz
RQFOGAgyrnmnR® FAYlI YyOSNI dzyS LINBadGl A2y RQFARSses tI NBI
a0 NHzOGdzZNBa YSYOoONBa &az2dza OSNIFAySa O2yRAGAZ2Yy&a Y MmO ¢
SAZNR LISSYyyYyS 2dz AYUGSNYIFGA2Y IS 61l wnunT 9dzNRBLISHY W2AYGH t
endocriniennes rares doivent étiellaboratif(s) et réunir deux ou plusieurs équipes FIRENDO. En préparation

de cette action, la chargée de mission scientifique de la filiere FIRENDO a fait notamment une étude des appels

a projets dans le cadre du programme Horizon Europe émergeant 2h, 20ncernant les maladies rares et

I dzElj dzSf & €S LISNAYSGNB CLwO9b5h LI2d2NNIAG &8 LINBGSND |
LY dza A SdzNBR NBdzyA2ya | @SO f Q! Bgdleméngdéux féunidns def prospéctioh ant R Q! t |
ététodl yAasSa I @SO dzy OFLoAySi RS O2yaSAft FTNryewAa RIya
pour les candidats membres de FIRENDO intéressés dans le montage des dossiers. Ces deux réunions ont permis
de poser les échéances, définir un cahies @barges et cerner le budget. Malheureusement et malgré une
O2YYdzyAOFGA2y tIFNHBSZ Sy Hnanum | dzOdzy OF Y RA RlegimoyeSsyo NB RS
2y0 SGS NBLIR2NISAE LIRdzNI f QFyYySS HAHHD
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https://youtube.com/playlist?list=PL1RHo8FgtaGXej45M3bfzCF6fnxGFXHeI

GCommunications réguliéres a destination des patients et des aidants

9y HnumzZ f8a&a OSYyiNB& YSRAOIdzE SELISNIA&A RS I FAfASNB C
gouvernemental pour la stratégie vaccinale a@tivid, en établissant en mars une liste des pathologies du

périmetre FIRENDO dont les patiestmt jugés prioritaires pour la vaccination. Suite a la publication de cette

liste prioritaire des patients FIRENDO via les actualités du site firendo.fr et par la newsletter en mars et en mai,

il a été donc conseillé aux patients atteints de ces malagiess endocriniennes de discuter dés que possible

avec leur médecin de la vaccination. Lors des réunions des organes de gouvernance, un tour de table permettait

RS & @2AN) aQAf @& @Al Sdz RS& LINR O &vouSdevaddiBarod svacS & LI NJ
une attestation signée par un médecin de centre de référence ou de compétence. Avant méme ces-zgtients

ce sont les patients atteints par la polyendocrinopathie amtonune de type 1 (APECED), également une

maladie rare endocriniennejui ont été parmi les ultrgrioritaires & recevoir la premiére dose de vaccin, en

paralléle avedes personnes agéeke 75 ans et plus. Les enfants atteints de cette pathologie ont été également

parmi les premiers a étre autorisés de recevoir une premiage de vaccinanti 2 AR R8§& S Y2Aia R

[ S& OSyiNB& YSRAOIdzE SELISNI& YSYONB&A RS CLwO9b5h yQzy
contre-indication médicale faisant obstacle a la vaccination contre le Gogo® [ QS |j dzA LISENR@F Y A Y I i .
dirigeait les demandes individuelles des patients vers les centres de référence ou centre de compétence les plus
proches pour discuter de leur demande au cas par cas.
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ORGANISATION
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COMPOSITION

Equipe de coordination
Animatrice de la filiere
Cheffe de projet 1ETP

cldzZA LIS RQFYAYIFGAZ2Y

Chargé de mission (pharmaciefjraitements, Pharmacie, Recherche, Europe: 0,8 ETP

Chargé de mission (diététicie) 5A SGSGAlj dzST t NPINI YYSEA RQORdAzOI GA2Y ¢ KSNJ
Chargée de missianUrgencegcertificats d'urgence), Orgasdtion et Harmonisation des pi#ospitalisations 4

vacations

Chargée de mission Formation et Médi8ocial 1 ETP

Chargée de mission basée a LillEommunication : 1 ETP

Infirmiére de Coordination1 ETP

Gestion des Bi®anques 0,8 ETP

Doctoranteen Psychologie financée par la filiere pour le projet y 2 y OS RA I 3y 2&a0GAljdzS RlIya €8S
néonatal»: 1 ETP

ARCs mobiles

Chargée de mission BNDMR/ARXCB ETP
ARC Parisl ETP

ARC Lillel ETP

ARC Limogesl ETP

ARC Renned,5 ETP

ARC Strasbourgl ETP

Organisation des réunions de coordination filiere
[ S& SljdzAlLlSa RS O22NRAYIFGA2Yy SO RQFYAYFGAZ2Y &S- NBdzyAa.
hebdomadaire les lundis et jeudis, depuis juillet 2019. Une réunion avechlefs de projet, chargés de


http://www.filiere-g2m.fr/

communication, secrétaires de coordination des centres coordonnateurs a lieu 2 fois par mois pour assurer le relais
au niveau des centres et assurer un lien permanent et régulier entre filiere et coordination des centres depuis
septembre 2020.

Organisation des réunions de coordination réseau ARCs

Une réunion est organisée entre cheffes de projet des filieres 82M CAf F2AS Rl ya S OF RNB
LJ2dzNJ £ Q2NBIF yA &l GA2y Rdz NBaSlres UR€rbunidniest Wrgadisi déntkeded deBx/ (i NB
OKSTF¥FSAa RS LINR2Sid S tS NBaShkdz RQ!'w/ a FTA{ASNBE G2dza f
de la saisie BNDMR. Une réunion est également organisée une fois par mois avec le groayltikcre de cette

action et la cheffe de projet filiere G2M. Des formations sont assurées aupres des ARCs par des membres de la filiere
G2M.

S

COPIL FILIERE
Membres:
. Les responsables des centres de référence coordonnateurs et constitutifs. Leur biologiste est invité car le duo
métabolicien C biologiste est important.

. Deux représentant au titre de responsables de laboratoire de tests diagnostiques : #Frdeais BENOIST,
Dr Cxile ACQUAVIVA.

. Deux représentant au titre de responsables de tests diagnostiques, de coordonnateurs de résepentsiet
de chercheurs Pr Thierry LEVADE, Pr Stine AUSSEIL.

;
t

a

® vdzZl iNBE NBLINBASY Gl yiantdedt sugpgadty G 02 iE2R8 LR BYSYd&axyR

Lysosomales» (VML) f QI & alzORelxFallgtsT § Q! aa20Al GA2y O2yGNB tSa a

(AMMI) ; IQxAssociation Francophone des Glygogses» (AFG).

Ces COPHG2Mcomprennen un ordre du jour précis annoncé 15 jours avant la réunion, des questions diverses
et un compte rendu. Lors de chaque CGBHM les informations émanant de la DGOS (CO®DS) sont
diffusées et discutées. En ce sens, les Ca@F2Msont donc en générarganisés une semaine aprés les COPILs

5Dh{ LlzA & &2y NBA&dzYsSaNByzRigr O 272NN NI OvlkyA O 21Ydzlii SY S Y o N
ySsat SGGSNI F RNBaassS t tQSyaSyotS RSa YSYoNBa RS I Fa

A trois reprises, une réunion zoom a été proposéa &uite de ces COPIL aux coordinateurs des centres de
compétence.

GROUPES DE TRAVAIL

Un groupe de travail est constitué pour chaque action des 6 axes de travail de la filiere. Il existe 21 groupes de

travail contenant 194 membres inscrits de la filigfeS dzNJ O2y A A GdziA2y Sad Sy Oz2yaily

les opportunités de concrétisation des nouvelles actions de la filiere. Afin de mettre a jour régulierement les
groupes de travail, des relances réguliéres sont faites lors des CGRMsinsi que par «emailingn £ f QF ARS
RQdzy 1jdzSaiiAz2yylFrANB ¢ D223ftS C2NX nX RAAGNRAOIzS | dzLINEB &
et fonctions confondus : médecins, biologistes, pharmaciens, chercheurs, généticiens, diététiciens, gfirmier
psychologues, travailleurs sociaux, représentaf@ssbciations de patients, etc. La composition de ces groupes

est officialisée annuellement aprés chaque Assembl§eXale (AG). La derniére mise a jour a été finalisée lors

RS f Q! D R Qisteastdiffusée miaipludieurs documents et outiisret 20212022 de la filiere, édition

une newsletter spécifique, mise en ligne sur le site internet de la filiere, édition en format papier distribuée a

tous les centres de la filiere.

[ QI @I ¢5@rBj&s el assurée principalement par conférences téléphoniques réguliéres [@@gmande

RSa O22NR2YyYylGSdNR RS OKLljdS +FOGA2yS 8G RS 22dNysSsa
juillet 2019.

;



CHARTE DE FONCTIONNEMENT

Elle a été validée par le CO®RRM en 2020.

- Les comptesendus (CR). Les décisions prises au cours de chaque G2kt TC sont consignées dans un
compterendu exhaustif, validées par les acteurs concernés puis diffusissemble de la filiere sous forme

de «Newsletter Générale

- Les newtetters (NL). Elles consolident la diffusion du contenu des CR aprés chaque COPIL, et permettent aussi
dzy S RAFTFdzaAzy Sy Yl aasS RQIOGdz tAiSa O2yOSNYyIyid RAGSNE
en plusieurs thématiquesRecheche, ETP, RCP/CliniBmlogique, AG, etc. Une NL est également faite aprées les

journées organisées par la filiere.

-[S aAiGsS AYyGaSNyYySaG S fS& NBa&SI dzEcrééearCchrpizHabs I€&syéseauxH 1 & d
sociauxsuivant : Facetok, Instagram, Twitter et LinkedIn.

PERIMETRE

Les Maladies Héréditaires du Métabolisme (MHM) sont la conséquence du déficit d'origine génétique d'une
Syil @YSs RUdzy GNIFYyalLR2NISdzNI 2dz RQdzyS Y2t SOdz S A YLIX Al dzS
classées en 3 groupes, selon une physiopathologie commune

A Les Maladies par intoxication
A Les Maladies par déficit énergétique
A Les Maladies des molécules complexes

Les MHM sont individuellement trés rares (fréquence de 1/5 HAG500 000) mais restennéanmoins trés

nombreuses puisqu'il est admis que sur les 4106@00 maladies potentiellement existantes, seules 500 environ

sont actuellement identifiées, avec de nouvelles descriptions de maladies parfois difficidésser.

Les deux premiersrgupes sont aussi souvent désignés comme des anomalies du métabolisme intermédiaire,
impliquant le métabolisme des protéines, des sucres, des lipides. Ces maladiesisgué de décompensation
FA3dzs8d® 554 ReafFz2yOlAz2ya RQBUE de/N\dH. Cee "délresed metabaliGeS'a Ry
peuvent se présentek tout age, sous différentes formes. Il est trés important deQesquer car la plupart sont

traitables. Le traitement sauve la iscourt terme et change le pronostic, notamment nelagique,t moyen

et plus long terme.

Au-dek Qe la démarche diagnostique et thérapeutique qui sont souvent mélées et complexes au vu ded4 raret

RSa LI GK2f23A8Sax Af Sad LINAY2NRAFE RS al g2ANvatSG G NB S
de confier le patient. des équipes expérimentées, au sein des Centres de Référence et de Compétence.



Les 28 centres maladies héréditaires du métabolisme
9 1 Marseille : Pr Brigitte

: A 7 Lile:DrDries DOBBELAERE
® 2.4 Lyon : Or Nathalie GUFFON
— o Lo d Nancy : Pr Francois F
[ [ ) @ we Paris La Salpétriére :

Paris Necker : Pr Pascale Do LO!
_Owg o Of Toulouse : Or Pierre BROUE

Tours : Pr Frangols LABARTHE

. 20  Amiens: Dr Giles morin
o
Angers : Dr Magalie BARTH
o o og¥ serltns
w0 o Besangon : Dr Cécilia ALTUZARRA

Bordeaux : Dr Delphine

oS [} Caen : Dr ;ImaAlea .
Dijon : Dr Nada Centre de compétence
@ vexi Oom ' Granoble : Dr Gérard BESSON
Lille : Dr Caroline MOREAU
y— { Limoges : Dr Céclle LAROCHE
Marseille : Pr Christophe langon
Montpellier : Pr Agathe ROUBERTIE.
Nantes : Dr Alice KUSTER

o i waseeie Poitiors : Pr Brigitte GILBERT-DUSSARDIER
vt Reims : Pr Nathalio BEDNAREK
Rennes : Dr Léna DAMAJ

Saint-Etienne : Dr Claire GAY
Strasbourg : Dr Mathieu ANHEIM

Strasbourg : Dr Marie-Thérése ABI WARD

Moladias
Hareditoires du

.?n Fapotiove Figure n°1 Cartographie des centres rattachés a la filiere Maladies
L] Héréditaires Métaboliques G2M

COMPOSITION

1 DixneufCentres de Référence Maladies Rares "CRMR", dont 7 coordonnateurs et 12 constitutifs, et 47 Centres
de Compétence Maladies Rares "CCMR".

1 Un réseau de plus de 40 laboratoires francgais im@@i&dans le diagnostic et la prise en charge des maladies
héréditaires métaboliques

1 Des structures de recherche.

1 Une trentaine d'associations de patient$ittp://www.filiere -g2m.fr/parcourspatient/les-associationsie-

patients/
1 Sociétés savantesSFEIM et ses sogsoupes SFEIMA ET CETL
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http://www.filiere-g2m.fr/parcours-patient/les-associations-de-patients/
http://www.filiere-g2m.fr/parcours-patient/les-associations-de-patients/
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1. MALADIES;HR DITAIRES DU; MABOLISME

CRMR coordonnateur

Marseille¢ CHU de Marseille, ARM, Hbpital de la Timone EnfantsPr Brigitte CHABROL

CRMR constitutifgn=7)

Lyon¢ CHU de Lyon, Hospices Civils de Lyon
Lille¢ CHRU de Lille, Hopital Jeanne de Flandres
Nancy¢ CHU de Nancy, Hopitaux de Brabois
Paris¢ CHU de APIP. Centre, Hbpital Neek
Paris¢ CHU de APP. Est, Hopital P@iSalpetriere
Toulouseg CHU de Toulouse, Hopital des enfants
Toursq CHRU de Tours, Hopital Clocheville

CCMR (n=20)

Strasbourgg CHU de Strasbourg, Hépital de Hautepierre
Strasbourg CHU de Strasbourg, Hopital de Haute Pierre
Besancorg CHU de Besancon, Hopital Jean Minjoz
Caen¢ CHU de Caen, Hépitdé la Cdte de Nacre
Angersc/ | ! RQ! yISNRBRZI | §LIAGIH €
Reims; CHU de Reims, American Memorial Hospital
Grenobleg CHU de Grenoble, Hopital Site Nord (La Tronche)
Renneg; CHU de Rennes, Hépital Sud
SaintEtienne¢ CHU de SairtEtienne, Hbpital Nord
Poitiers¢ CHU de Poitiers, La Miletrie

Dijon¢/ I ! RS 5A22yX | SLIAGLIT
Nantes¢ CHU de Nantes, Hopital MéEnfant
Bordeaux; CHU de Bordeaux, Groupe Hospitalier Pellegrin
Marseille¢ CHU de Marseille ARM Hdpital de la Conception
Limoges; CHU de Limoges! § LA Gl f RS f I
Lille¢ CHU de Lille Hépital Roger Salengro

Amiensg¢ CHU de AmiensHopital CHU Amiens Picardj&ite Sud
Montpellier ¢ CHU de Montpellier, H@al Gui de Chauliac
Brest¢ CHU de Bregt Hopital de Morvan

Roueng CHU de RoueqHbpital Charles Nicolle

R dz

2. MALADIES LYSOSOMALES

Dr Nathalie GUFFON

Dr Dries DOBBELAERE
Pr Frameis FEILLET

Pr Pascale DE LONLAY

Dr Fanny MOCHEL

Dr Pierre BROUE

Pr Frangois LABARTHE

Dr MarieThérése ABI WARDE
Dr Mathieu ANHEIM

Dr Cécilia ALTUZARRA

Dr Alina ARION

Dr MagaliBARTK 3 S NJ

Pr Nathalie BEDNAREK

Dr Gérard BESSON

Dr Léna DAMAJ

Dr Claire GAY

Pr Brigitte GILBERTDUSSARDIER

R Q9 YPFHAréd&iiaHUET

Dr Alice KUSTER
Dr Delphine LAMIREAU
Pr Christophe LANCON

Dr MOREAU Caroline
Dr Gilles MORIN

Pr Agathe ROUBERTIE
Dr Elise SACAZE

Dr Stéphanie TORRE

a & NOB CéBilé LARGCHE QO Y T I v i



Les 7 centres maladies lysosomales

3 Clchy: Or Nodia BELWATOUG
Pars (Cro t-Simon) - Pr Olvir LIDOVE
Paris APHP Pié-Salpgiire - Or Yarn NADJAR

. 3 ClomontFomand: Pr Marc BERGER
Rtk o ARt
~ v Toulouse : Or Francis Gaches

CRMR coordonnateur

Paris¢ CHU, ARHP, Hopital pédiatrigel Armand Trousseau
CRMR constitutifs (n=3)

Paris¢ CHU, ARHP, Hopital Beaujon

Paris¢ GH Diaconesses Croix St Simon

Parisg CHU, AP, Hopital Pig-Salpetriére

CCMR (n=3)

ClermontFerrandc CHU de Clermor€ S NNJ Y R =
Renneg; CHU de Rennes, Hépital Sud

Toulouseg Hopital Joseph Ducuing

Dr Benedicte HERON

Dr Nadia BELMATOUG
Dr Olivier
DrYann NADJAR

LIDOVE

| & LIAFr Mérc BERGER (i | A y 3
Dr Bérengére CAD@GRROUSSEAU
Dr Francis GACHES

3. MALADIE DE WILSON ET AUTRES MALADIES;EA&RES$ CUIVRE

1 Paris: DrAuél POUICIS

Lyon (Bron) : Pr Alain LACHAUX

. \ A f

\\\ 1
\“ ]
’\V
. » 8 Besangon: Or Clare VANLEMMENS
% S
. Lile - vA
\ Marsolle - Or Frédraue FLUCHERE
)/ Paris : Pr Dc Maladie de Wilson et
e~ / Villjif: Dr Rodoiphe SOBESKY, 6 Srmﬂﬂﬂf?mm
Rennes : P Edouard BARDOU-JACQUET
2 A V. *"
Y - “ /
g 3 Ly
W ey

CRMR coordonnateur
Parig; Hopital Fondation AdolphRothschild
CRMR constitutif

Dr Aurélia POUJOIS

Lyon¢ CHU Lyon, Hospices Civils de Lyon, GH Est
CCMR (n=8)

Rennes; CHU Rennes, Hbpital Pontchaillou

Lille¢ CHU Lille, Hépital Claude Huriez

Bordeaux; CHU Bordeaux, Hbpital Hauévéque

Paris¢ CHU Paris ARP, Hopital Necker Enfants Malades
Marseille¢ CHU Marseille, ARM, Hépital de La Timone
Toulouseg CHU Toulouse, Hopital Purpan

Paris¢ CHU Paris, ARP, Hépital Paul Brousse

Pr Alain LACHAUX

Dr BARDOUACQUET

Dr Valérie Dr CANVA

Pr Victor DE LEDINGHEN
Pr Dominigue DEBRAY

Dr Frédérique FLUCHERE
Dr Fabienne ORYMAGNE
Dr Rodolphe SOBESKY
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Besancorg, CHJ Besancon, Hopital Jean Minjoz

Dr Claire VANLEMMENS

4. H, MOCHROMATOSES ET AUTRES MALADWESOUMIQUES DU FER

Les 11 centres hémochromatose et autres maladies du métabolisme du fer

9 1  Rennes Pr Edouard BARDOU-JACQUET

. 10 Bobigny - Pr Nathato GANNE- CARRIE
late LOUSTAUD-RATT!

Lyon (loe Sapke): O Snéphane Sungt
e BGTTAERDLUNG

CRMR Coordonnateur

Rennes CHU Rennes,gital Pontchaillou

CCMR (n=1Q)

Montpellier ¢ CHU deMontpellier,Hopital Saint Eloi

atricia AGUILAR-MARTINEZ

Pr Edouard BARDQIACQUET

Pr Patricia AGUILAR MARTINEZ

Marseille¢ CHU Marseille, AHM La Timone (demande en cours) Pr Danielle BOTTAFRIDLUND

Toulouseg CHU Toulouse Hopital Purpan
Orléans; CHR OrléansHopital La 8urce

Pr Christophe BUREAU
Dr Xavier CAUSSE

Mulhouse¢ GHR de Mulhouse Sud Alsace, Hopital Emile Muller Dr Bernard DRENOU

Paris¢ CHU APHP, Hopital Beaujon

Lyon¢ CHU de Lyon, Hospices Civils de Lyon GHSud
Paris¢ CHU APHP, Igiial Jean Verdier

Limoges; CHU Limoges, Hopital Dupuytren

Parisg¢ ARHP, Paul Brousse (demande en cours)

5. MALADIE DE FABRY

Pr DURAND Francgois

Dr Stéphane, DURUPT

Dr Nathalie GANNECARRIE

Dr Véronique LOUSTAWMRATTI
Pr Gilles PELLETIER

Les 5 centres maladie de Fabry

9 1 Paris (Garches) : Pr Dominique GERMAIN

i
~
o)

&

CRMR Coordonnateur

Paris¢ CHU AP, Hpital Raymond Poinc&

CCMR (n=4)

Toulouseg CHU de Toulouse, Hopital Purpan

Marseille¢ CHU de Marseille, ARM, Hdopital de la Conception
Bordeaux; CHU de Bordeaux, GH PellegEnple de sageemmes

ussol
v Svasbourg : Or Nobl ESTHER

Pr Dominique GERMAIN
Pr Stéphane DECRAMER

Pr Bertrand DUSSOL
Pr Didier LACOMBE
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Strasbourg; CHU de Strasbourg, Hépital Civil Dr Esther NOEL

6. MALADIES;HR DITAIRES DU; MABOLISME; RATIQUE

Les 3 centres maladies héréditaires du métabolisme hépatique

)
‘\ -
/ o)

% L

°
\! . 2 Paris: Dr Martin BIOSSE-DUPLAN
Kromiin-Bicbto : Or Emmanuel GONZALES

CRMR coordonnateur

Parisg CHU AP, Hpital Antoine BxlSre Pr Philippe LABRUNE
CCMR compétence (n=2)

Paris¢ CHU ARHP, Hpital Bretonneau Dr Martin BIOSSE
DUPLAN

Paris¢ CHU ARHP, Hépital Bitre Pr Emmanuel
GONZALES

7. PORPHYRIES ET MNES RARES DU TBOLISME DU FER

CRMR coordonnateur
PariscCHU ARHP, Hopital Louis Mourier Pr Laurent GOUYA



