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file://///Users/lauredescamps/Desktop/Proposition%20rapport%20d'activité%202021.docx%23_Toc134627760
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GLOSSAIRE 
 

AAP : Appel à projets  

ABM : Agence de la Biomédecine 

AFGC : Association Francophone de Génétique Clinique  

AMM : Autorisation de mise sur le marché 

ANECAMSP : Association nationale des équipes contribuant à l'action médico-sociale précoce 

ANPGM : Association nationale des praticiens de génétique moléculaire 

ANSM : Agence nationale de sécurité du médicament et des produits 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 : Banque nationale de données maladies rares 

CCMR : Centre de compétence maladies rares 

CHU : Centre hospitalier universitaire 

CNAM : Caisse nationale de l'Assurance Maladie 

CNHIM : Centre National Hospitalier d'Information sur le Médicament dit le CNHIM 

CNIL : Commission nationale de l'informatique et des libertés 

CNSA : Caisse nationale de solidarité pour l'autonomie 

CODIR : Comité de direction 

COPIL : Comité de pilotage 

CRC : Centre de ressources et de compétences 

CRMR : Centre de référence maladies rares 

DGOS : 5ƛǊŜŎǘƛƻƴ ƎŞƴŞǊŀƭŜ ŘŜ ƭΩƻŦŦǊŜ ŘŜ ǎƻƛƴǎ  

DGS : Direction générale de la santé  

DIU : Diplôme interuniversitaire 

DM : Dispositifs médicaux 

DU : Diplôme universitaire 

EFS : Établissement français du sang 

EJP SHS : The European Joint Programme on humanities and social sciences 

EJP RD : The European Joint Programme on Rare Diseases 

ERHR : Équipes relais handicaps rares  

ERN : European Reference Network (réseaux européens de référence) 
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ETP : Équivalent temps plein 

ETP : Éducation thérapeutique du patient 

FALC : Facile À Lire et à Comprendre  

FEHAP : CŞŘŞǊŀǘƛƻƴ ŘŜǎ ;ǘŀōƭƛǎǎŜƳŜƴǘǎ IƻǎǇƛǘŀƭƛŜǊǎ Ŝǘ ŘΩ!ƛŘŜ Ł ƭŀ tŜǊǎƻƴƴŜ ǇǊƛǾŞǎ ǎƻƭƛŘŀƛǊŜǎ 

F-CRIN : French Clinical Research Infrastructure Network 

FSMR : Filières de santé maladies rares 

GT : Groupe de travail 

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 

PUT-RD : tǊƻǘƻŎƻƭŜ ŘΩ¦ǘƛƭƛǎŀǘƛƻƴ ¢ƘŞǊŀǇŜǳǘƛǉue et Recueil des Données  

RCP : Réunion de concertation pluridisciplinaire  

RTU : Recommandation temporaire d'utilisation  

SDM : Set de Données Minimales  

SDM-MR : Set de Données Minimales ς Maladies Rares 

SFEDN : Société française de dépistage néonatal  

SFEIM : Société française des erreurs innées du métabolisme 

SFR : Société Française de Rhumatologie 

SNFMI : Société Nationale de Médecine Interne 

SNDS : Système National des Données de Santé 

SLA : Sclérose Latérale Amyotrophique 

SOFREMIP : Société Française de Pédiatrie 

Solve-RD : Projet de recherche « Solving the Unsolved Rare Diseases » 

STHD : Analyse de séquençage à très haut débit 

TDI : Trouble dissociatif de l'Identité  

TEC : Technicien(ne) de recherche clinique  

UDNI : Undiagnosed Diseases Network International 
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LES MALADIES RARES 

 

Une maladie est définie comme rare par sa prévalence quand elle concerne Ƴƻƛƴǎ ŘΩǳƴŜ ǇŜǊǎƻƴƴŜ ǎǳǊ 

2 000 en population générale. Les cancers rares et les maladies infectieuses rares ne sont pas dans le 

champ des maladies rares.  

 

En France, les maladies rares représentent un enjeu majeur de santé publique car les 7 000 maladies 

rares identifiées à ce jour concernent près de 3 millions de personnes soit 4,5 % de la population. En 

effet, il est comƳǳƴŞƳŜƴǘ ŀŘƳƛǎ ǉǳŜ ƭŜǎ ƳŀƭŀŘƛŜǎ ǊŀǊŜǎ ƴŜ ǎΩŀǊǊşǘŜƴǘ Ǉŀǎ ŀǳȄ ƳŀƭŀŘŜǎΣ Ƴŀƛǎ ŀǳǎǎƛ Ł 

leurs proches devenant des aidants.  Elles concernent dans la moitié des cas des enfants de moins de 

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

 

 

 

 

 

 

 

 

INTRODUCTION 
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LES FILIERES DE SANTE MALADIES RARES 

 

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

PNMR2. Elles couvrent chacune un champ large et cohérent de maladies rares. Ces champs de 

maladies sont soit proches dans leurs manifestations, leurs conséquences ou leur prise en charge, soit 

ǊŜǎǇƻƴǎŀōƭŜǎ ŘΩǳƴŜ ŀǘǘŜƛƴǘŜ ŘΩǳƴ ƳşƳŜ ƻǊƎŀƴŜ ƻǳ ǎȅǎǘŝƳŜΦ 

 

Chaque FSMR réunit tous les acteurs impliqués dans une thématique définie du champ des maladies 

rares associant soignants, chercheurs, représentants de malades et industriels. LŜ ǘǊŀǾŀƛƭ ŘΩǳƴŜ C{aw 

est significatif : ŎΩŜǎǘ ǳƴ ŎƘŜŦ ŘΩƻǊŎƘŜǎǘǊŜ ŎƻƻǊŘƻƴƴŀƴǘ un écosystème dynamique mêlant parcours de 

soins, recherche et formation. En effet, les FSMR ne font pas de soins mais doivent faciliter et 

homogénéiser le parcours (ETP, PNDS, transition, médico-social, etc..). 

 

[Ŝǎ C{aw ǎΩŀǊǘƛŎǳƭŜƴǘ Ŝƴ ƳƛǊƻƛǊ ŀǾŜŎ les 24 réseaux européens de référence (ERN) maladies rares. Les 

ERN réunissent les professionnels de santé hautement spécialisés des différents états membres de 

ƭΩ¦ƴƛƻƴ ŜǳǊƻǇŞŜƴƴŜ Řŀƴǎ ƭŜǎ ŘƻƳŀƛƴŜǎ ƻǴ ƭΩŜȄǇŜǊǘƛǎŜ Ŝǎǘ ǊŀǊŜ. Ils ont pour objectif une mise en 

commun de leurs compétences. La France assure la coordination de 7 ERNs maladies rares et 1 

spécifique aux cancers rares. 

 

­ [Ŝǎ Ƴƛǎǎƛƻƴǎ ŘΩǳƴŜ C{aw ǎŜ ŘŞŎƭƛƴŜƴǘ ŀǳǘƻǳǊ ŘŜ о ŀȄŜǎ :  

 

 

Amélioration de la prise en charge  

ωImpulseet coordonnelesactionsvisantà amélioreret rendre plus lisible et accessibleƭΩƻŦŦǊŜ
diagnostiqueet de soins;

ωMais aussiƭΩƻŦŦǊŜde prévention,éducative,médico-socialeet socialedansles maladiesrares
et lespartenariatsaveclesassociationsdepersonnesmalades.

Recherche 

ωFavorisele continuumentre recherchefondamentaleet cliniqueet leursapplicationsdansles
CRMR,en veillant à la bonne coordination de ƭΩŜƴǎŜƳōƭŜdes initiatives et des acteurs
(chercheurs,cliniciens,associationsdepersonnesmaladeset partenairesprivés);

ωA cette fin, elle a un rôle de définition et de priorisation des objectifs de rechercheet
ŘΩƛƴƴƻǾŀǘƛƻƴpour lesmaladiesraresde sonpérimètre.

Enseignement, formation et information 

ωDisposeŘΩǳƴrecensement exhaustif des formations et enseignementsexistants sur le
territoire et suscite la création de diplômes universitairesou interuniversitairesdédiés aux
maladies rares qui la concernent. La mise en place ŘΩŀǳǘǊŜǎformations éligibles au
développementprofessionnelcontinu, y comprissousforme ŘΩŜƴǎŜƛƎƴŜƳŜƴǘà distance,est
égalementencouragée;

ωEnlien avecles centreset associationsǉǳΩŜƭƭŜfédère,elle assurela diffusionŘΩƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴǎ
auprèsde tous lespublics(membresde sonréseau,professionnelshospitalierset de proximité,
patientset associationsde patients,grandpublic).
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Anomalies du 

développement 

et déficience 

intellectuelle de 

causes rares 

Maladies rares à expression motrice ou 

cognitive du système nerveux central  

Maladies cardiaques 

héréditaires ou rares 

Maladies rares du 

Neurodéveloppement  

 Maladies auto-immunes 

et auto-inflammatoires 

systémiques rares 

Maladies vasculaires 

rares avec atteinte 

multisystémique 

Maladies 

hépatiques rares 

de l'enfant et de 

l'adulte 

Maladies 

neuromusculaires 

Sclérose Latérale 

Amyotrophique et autres 

maladies du Neurone 

moteur 
Maladies rares en dermatologie 

Maladies rares 

abdomino-

thoraciques 

Maladies rares endocriniennes 

Maladies héréditaires du 

métabolisme 

Maladies rares immuno--

hématologiques 

Maladies constitutionnelles  rares  

du  globule  rouge  et  de  

l érythropoïèse 

Maladies hémorragiques constitutionnelles 

Mucoviscidose et 

affections liées à une 

anomalie de CFTR 

Malformations pelviennes  et  

médullaires  rares  

Maladies rénales 

rares 

 Maladies rares de l'os, du 

calcium et du cartilage 

Maladies 

respiratoires rares 

Maladies rares sensorielles 

Malformations de la tête, 

du cou et des dents 

¶ Les 23 Filières 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 majeur et contribue à la pérennisation de l'excellence française dans ce domaine. A 

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

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

parcours de soins pertinent. Pour une durée de cinq ans (2017-2022), 109 centres de référence 

ƳǳƭǘƛǎƛǘŜǎ ǆǳǾǊŀƴǘ Ł la prise en charge des maladies rares (CRMR) ont été labellisés par le ministère 

des Solidarités Ŝǘ ŘŜ ƭŀ {ŀƴǘŞ Ŝǘ ǇŀǊ ƭŜ ƳƛƴƛǎǘŝǊŜ ŘŜ ƭΩ9ƴǎŜƛƎƴŜƳŜƴǘ ǎǳǇŞǊƛŜǳǊΣ ŘŜ ƭŀ wŜŎƘŜǊŎƘŜ Ŝǘ ŘŜ 

ƭΩLƴƴƻǾŀǘƛƻƴ.  

 

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

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

rares, et qui développe son activité dans les domaines de la prévention, des soiƴǎΣ ŘŜ ƭΩŜƴǎŜƛƎƴŜƳŜƴǘτ

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

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

associations de personnes malades.  

 

­ Les centres coordonnateurs et constitutifs ǆǳǾǊŜƴǘ Ł 5 missions :  

 

 

Missiondecoordination

ωUn centre de référenceidentifie, coordonneet animesonréseaude soins. Il définit et met
en oeuvreun planŘΩŀŎǘƛƻƴǎpour lesmaladiesraresdont il est le référent,en concertationet
encohérenceavecsaFSMRde rattachement. Uncentrede référenceparticipeactivementau
fonctionnementet auxactionsdu ou desréseauxeuropéensde référenceau(x)quel(s)il est
rattaché.

Missiondepriseencharge(proximitéet recours)

ωLes centres assurent une prise en charge pluridisciplinaire et pluri-professionnelle
diagnostique,thérapeutiqueet desuivi.

Missiond'expertise

ωUncentrede référenceestexpertdanslesmaladiesrarespour lesquellesil est labellisé. A ce
titre, il doit organiserƭΩŀŎŎŝǎàƭΩƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴet exercerun rôle de conseilet ŘΩŀǇǇǳƛauprèsde
sespairs,hospitalierset de ville dansle secteursanitaire,maisaussiéducatif,médico-social,
socialet enpartenariataveclesassociationsde personnesmalades.

Missionderecherche

ωValoriséeautraversdesactivitésŘΩƛƴǾŜǎǘƛƎŀǘƛƻƴet depublications.

MissionŘΩŜƴǎŜƛƎƴŜƳŜƴǘet de formation

ωUn centre de référencepromeut, anime ou participe à des enseignementsuniversitaires,
post-universitaireset extra-universitairesdansle domainedes maladiesraresdont il est le
référent, en formation initiale ou éligible au développemet professionnelcontinu. Des
supportsde formationà distancesontélaboréset diffusés.
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Un CRMR peut-şǘǊŜ ƳǳƭǘƛǎƛǘŜǎΦ Lƭ Ŝǎǘ ŎƻƴǎǘƛǘǳŞ ŀƭƻǊǎ ŘΩǳƴ ǎƛǘŜ ŎƻƻǊŘƻƴƴŀǘŜǳǊ Ŝǘ ŘΩǳƴ ƻǳ ǇƭǳǎƛŜǳǊǎ ǎƛǘŜǎ 

ŎƻƴǎǘƛǘǳǘƛŦǎ ŀǾŜŎ ŞǾŜƴǘǳŜƭƭŜƳŜƴǘ ŘŜǎ ŎŜƴǘǊŜǎ ŘŜ ŎƻƳǇŞǘŜƴŎŜΦ /ΩŜǎǘ ǳƴ ŎŜƴǘǊŜ ŜȄǇŜǊǘ Ŝǘ ŘŜ ǊŜŎƻǳǊǎ ǉǳƛ 

a une dimension régionale, interrégionale, nationale, voire internationale. Un centre coordonnateur 

est une structure pouvant être unique ou coordonnant tout un réseau constitué de centres constitutifs 

et de centres de compétence.  

 

Un site constitutif se justifie dans 3 cas :  

- Il apporte une complémentariǘŞ ŘΩŜȄǇŜǊǘƛǎŜΣ ŘŜ ǊŜŎƻǳǊǎΣ de recherche ou de formation pour 

ǳƴŜ ƻǳ ŘŜǎ ƳŀƭŀŘƛŜόǎύ ǊŀǊŜόǎύ ƻǳ ǳƴŜ ŦƻǊƳŜ ǇƘŞƴƻǘȅǇƛǉǳŜ ǇŀǊǘƛŎǳƭƛŝǊŜ ŘΩǳƴŜ ƳŀƭŀŘƛŜ ǊŀǊŜ Řŀƴǎ 

le périmètre du CRMR.  

- Il assure la prise en charge pédiatrique ou adulte complémentaire de celle du site 

coordonnateur et de structurer ainsi la liaison pédiatrie-adulte.  

- Il ŀ ƭŜǎ ƳşƳŜǎ ŀŎǘƛǾƛǘŞǎ ŘΩŜȄǇŜǊǘƛǎŜΣ ŘŜ ǊŜŎƻǳǊǎΣ ŘŜ ǊŜŎƘŜǊŎƘŜ ƻǳ ŘŜ ŦƻǊƳŀǘƛƻƴ ǉǳŜ ƭŜ ǎƛǘŜ 

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

léƎƛǘƛƳŜƴǘ ǎƻƴ ŜȄƛǎǘŜƴŎŜ Ŝǘ ƭΩƻǊƎŀƴƛǎŀǘƛƻƴ ǘŜǊǊƛǘƻǊƛŀƭŜ ǇǊƻǇƻǎŞŜΦ  

 

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

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

charge et le suivi des personnes atteintes de maladies rares au plus proche de leur domicile, sur la base 

ŘΩǳƴ ƳŀƛƭƭŀƎŜ ǘŜǊǊƛǘƻǊƛŀƭ ŀŘŀǇǘŞ Ŝǘ Ŝƴ ƭƛŜƴ ŀǾŜŎ ƭŜ ǊŞǎŜŀǳ ŘŜ /waw Řƻƴǘ ƛƭ ŘŞǇŜƴŘ ŦƻƴŎǘƛƻƴƴŜƭƭŜƳŜƴǘΦ  

Ils participent également Ł ƭΩŜƴǎŜƳōƭŜ ŘŜǎ Ƴƛǎǎƛƻƴǎ Řǳ ǊŞǎŜŀǳ ŀǳǉǳŜƭ ƛƭǎ ŀǇǇŀǊǘƛŜƴƴŜƴǘΦ tƻǳǊ ƭŜǎ Ŧilières 

de santé dédiées à la mucoviscidose, à la sclérose latérale amyotrophique et autres maladies du 

neurone moteur et aux maladies hémorragiques constitutionnelles, les centres de ressources et 

compétences (CRC) assurent une prise en charge de proximité 24h/24h.
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¶ Schéma explicatif du fonctionnement des Filières de santé maladies rares (FSMR) et des centres de référence maladies rares (CRMR) 

CRMRExpertise  + Recours  + Enseignement et formation + Recherche 

CRMR 
coordonnateur

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

+Coordination

Mono-CRMR
(1 seul coordonnateur)

Multi-CRMR RŞgionaux

Multi-CRMR National

FSMR
Coordination et animation 

des relations entre les 
diffŞrents acteurs du 

rŞseau

CRMR

Missions : Expertise  + Recours  + Enseignement et formation + Recherche 

CRMR coordonnateur

+ Mission de coordination

CompŞtenceCompŞtenceCentre de compŞtence

CompŞtence

Centre de compŞtenceCentre de compŞtence

CRMR

Expertise  + Recours  + Enseignement et formation + Recherche 

CRMR 
coordonnateur

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

+Coordination

CompŞtenceCentre de compŞtence

CRMRExpertise  + Recours  + Enseignement et formation + Recherche 

CRMR 
coordonnateur

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

+Coordination

CompŞtenceCompŞtenceCentre de compŞtence

Centre de compŞtenceCentre de compŞtence

Lorsque les maladies rares de la filière de santé maladies rares 

ont une prévalence importante, certaines FSMR auront plusieurs 

CRMR coordonnateurs portant sur les mêmes pathologies afin 

ŘŜ ƳƛŜǳȄ ƳŀƛƭƭŜǊ ǘŜǊǊƛǘƻǊƛŀƭŜƳŜƴǘ ƭΩƻffre de soins. 
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Axe 1 : RÉDUIRE [Ω9ww!b/9 9¢ [ΩLat!{{9 5L!Dbh{¢Lv¦9{ 

Á Action 1.1 : Inciter à la prise en charge de toutes les personnes suspectes ou atteintes de maladies 

rares dans les réseaux des CRMR. 

 

!Ŧƛƴ ǉǳŜ ǘƻǳǘŜǎ ƭŜǎ ǇŜǊǎƻƴƴŜǎ ǎƻǳŦŦǊŀƴǘ ǇƻǘŜƴǘƛŜƭƭŜƳŜƴǘ ŘΩǳƴŜ ƳŀƭŀŘƛŜ ǊŀǊŜ ǎƻƛŜƴǘ ǎȅǎǘŞƳŀǘƛǉǳŜƳŜƴǘ 

adressées aux CRMR et CCMR, et accèdent à un diagnostic plus rapide, plusieurs actions de 

ǎŜƴǎƛōƛƭƛǎŀǘƛƻƴΣ ŘŜ ŎƻƳƳǳƴƛŎŀǘƛƻƴ Ŝǘ ŘΩƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴ sont réalisées par les FSMR.  

Ces actions sont notamment à destination des praticiens de ville. Une collaboration interfilière avec le 

Collège de la Médecine Générale a par exemple été mise en place afin de communiquer sur les 

maladies rares et le parcours du patient auprès des médecins généralistes. Les Filières, seules ou à 

plusieurs, participent à des congrès et colloques pour faire connaître les maladies rares et présenter 

les parcours de soins. 

!Ŏǘƛƻƴ мΦн Υ {ǘǊǳŎǘǳǊŜǊ ƭΩƻŦŦǊŜ ŘŜ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛŎ ƎŞƴŞǘƛǉǳŜ Ŝǘ ƴƻƴ ƎŞƴŞǘƛǉǳŜ  

!ǾŜŎ ƴƻǘŀƳƳŜƴǘ ƭΩŀǇǇǳƛ ŘŜ ƭΩ!ƎŜƴŎŜ ŘŜ ƭŀ .ƛƻƳŞŘŜŎƛƴŜ ό!.aύ Ŝǘ ŘΩhǊǇƘŀƴŜǘΦ 

Au sein des FSMR, près de 72 ҈ ŘŜǎ ǇŀǘƘƻƭƻƎƛŜǎ ǎƻƴǘ ŘΩƻǊƛƎƛƴŜ ƎŞƴŞǘƛǉǳŜΦ !ƛƴǎƛΣ ƛƭ ƛƳǇƻǊǘŜ ŘŜ ǎǘǊǳŎǘǳǊŜǊ 

ƭŜǎ ƻŦŦǊŜǎ ŘŜ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛŎ ǇƻǳǊ ǊŞŘǳƛǊŜ ƭΩŜǊǊŀƴŎŜΣ Ŝƴ ŘƛǎǘƛƴƎǳŀƴǘ ƭŜǎ ǇŀǘƘƻƭƻƎƛŜǎ ŘΩƻǊƛƎƛƴŜ ƎŞƴŞǘƛǉǳŜ ŘŜ 

ŎŜƭƭŜǎ ǉǳƛ ƴŜ ƭŜ ǎƻƴǘ ǇŀǎΣ Řŀƴǎ ƭŜ ōǳǘ ŘΩŀƳŞƭƛƻǊŜǊ ƭŀ ǉǳŀƭƛǘŞ ŘŜ ƭŀ ǇǊƛǎŜ Ŝƴ ŎƘŀǊƎŜ Ŝǘ ŘŜǎ ǎƻƛƴǎΦ  

 

[Ŝǎ C{aw ǎΩŀǇǇƭƛǉǳŜƴǘ Ł ǊŜƴŘǊŜ ƭƛǎƛōƭŜ ƭΩƻŦŦǊŜ ŘŜ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛŎ ǇǊŞǎŜƴǘŜ ǎǳǊ ƭŜǎ ǘŜǊǊƛǘƻƛǊŜǎ Ŝǘ Ł ŘƛŦŦǳǎŜǊ 

cette information auprès des professionnels de santé. Elles mettent à jour régulièrement des annuaires 

Ŝǘ ŘŜǎ ŎŀǊǘƻƎǊŀǇƘƛŜǎ ǉǳƛ ǊŞǇŜǊǘƻǊƛŜƴǘ ƭΩŜƴǎŜƳōƭŜ ŘŜǎ ƭŀōƻǊŀǘƻƛǊŜǎ ŘŜ ƎŞƴŞǘƛǉǳŜ ƻǳ ŘŜǎ ōƛƻƭƻƎƛǎǘŜǎ Řŀƴǎ 

ƭŜ ŘƻƳŀƛƴŜ ŘŜǎ ƳŀƭŀŘƛŜǎ ǊŀǊŜǎΦ /ΩŜǎǘ ƴƻǘŀƳƳŜƴǘ ƭŜ Ŏŀǎ ŘΩ!nDDI-RARES, de FAI2R, de FILNEMUS, de 

FIMARAD, de G2M, de MaRIH, de MHEMO, de MCGRE et de TETECOU. Ces annuaires facilitent la mise 

Ŝƴ ǊŜƭŀǘƛƻƴ ŘŜǎ ŀŎǘŜǳǊǎ ǎŎƛŜƴǘƛŦƛǉǳŜǎ Ŝǘ ŘŜǎ ŎƻƳǇŞǘŜƴŎŜǎΣ ŦŀǾƻǊƛǎŀƴǘ ŀƛƴǎƛ ƭΩŞƳŜǊƎŜƴŎŜ ŘŜ ǇǊƻƧŜǘǎ 

communs. Ils sont la plupart du temps publiés sur les sites internet des FSMR. 

Des groupes de travail ont été mis en place au sein de plusieurs FSMR (CARDIOGEN, FILNEMUS, G2M, 

MHEMO, ORKiD, RespiCL[ύ ǇƻǳǊ ŦŀǾƻǊƛǎŜǊ ƭΩƘŀǊƳƻƴƛǎŀǘƛƻƴ ŘŜǎ ǇǊŀǘƛǉǳŜǎ ŜƴǘǊŜ ƭŜǎ ƭŀōƻǊŀǘƻƛǊŜǎ Ŝǘ ƭŀ 

mise en commun des connaissances. La FSMR CARDIOGEN réunit son groupe de travail environ deux 

fois par an. Les missions menées sont très variées : harmonisation des analyses entre laboratoires, 

ƘŀǊƳƻƴƛǎŀǘƛƻƴ ŘŜǎ ŎƻƳǇǘŜǎ ǊŜƴŘǳǎ ŘΩŀƴŀƭȅǎŜǎ et ŘŜ ƭΩƛƴǘŜǊǇǊŞǘŀǘƛƻƴ ŘŜǎ ǾŀǊƛŀƴǘǎ, réévaluation de la 

pathogénicité des mutations, mise en commun au niveau national des résultats concernant les variants 

t!bhw!a! 59 [Ω!/¢Lhb 59{ CL[L9w9{ 59 {!b¢9 

MALADIES RARES 2021 
SYNTHESE DES ACTIONS ISSUES DU PNMR3 REALISEES PAR LES FILIERES EN 2021 
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ƎŞƴŞǘƛǉǳŜǎ Řŀƴǎ ŘŜǎ ƎŝƴŜǎ ŜƴŎƻǊŜ Ƴŀƭ ŎƻƴƴǳǎΣ ƻǊƎŀƴƛǎŀǘƛƻƴ Ŝǘ ƳƛǎŜ Ŝƴ ǇƭŀŎŜ ŘΩǳƴ ŎƻƴǘǊƾƭŜ ǉǳŀƭƛǘŞ 

ŜǳǊƻǇŞŜƴ ŀƴƴǳŜƭ Ŝǘ ƳƛǎŜ Ŝƴ ǇƭŀŎŜ ŘΩǳƴŜ ƻǊƎŀƴƛǎŀtion centralisée des analyses familiales.  

9ƴ ƭƛŜƴ ŀǾŜŎ ƭŀ ǎǘǊǳŎǘǳǊŀǘƛƻƴ ŘŜ ƭΩƻŦŦǊŜ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛǉǳŜΣ ŘŜǎ ǇǊƻƧŜǘǎ ŘŜ ǊŜŎƘŜǊŎƘŜ ƻƴǘ Ǿǳ ƭŜ ƧƻǳǊΦ /ΩŜǎǘ ƭŜ 

cas par exemple du projet GENIALS supporté par la FSMR FiLSLAN. Le projet a pour objectif de 

connaître de maƴƛŝǊŜ ǇǊŞŎƛǎŜ ƭŀ ŦǊŞǉǳŜƴŎŜ ŘŜ ŘŜǳȄ Ƴǳǘŀǘƛƻƴǎ Řǳ ƎŝƴŜ ό{h5м Ŝǘ /фƻǊŦтнύ ŀǳ ǎŜƛƴ ŘΩǳƴŜ 

population de 1000 patients atteints de SLA. La FSMR FIMARAD, quant à elle, soutient un projet sur le 

ŘƻǎŀƎŜ ŘΩŀƴǘƛŎƻǊǇǎ ǳƭǘǊŀ-sensibles afin de mettre au point et de valider 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 FIRENDO a par exemple élaboré 

un livret à destination des patients sur le diagnostic génétique avec les spécificités propres aux 

pathologies de la FSMR. Plusieurs FSMR, comme ORKID, ont généré des arbres décisionnels pour les 

différentes situations phénotypiques rencontrées pour guider le professionnel de santé vers le 

laboratoire de biologie moléculaire le plus à même de traiter le prélèvement réalisé. 

Á !Ŏǘƛƻƴ мΦо Υ 5ŞŦƛƴƛǊ Ŝǘ ƻǊƎŀƴƛǎŜǊ ƭΩŀŎŎŝǎ ŀǳȄ ǇƭŀǘŜŦƻǊƳŜǎ ŘŜ ǎŞǉǳŜƴœŀƎŜ Ł ǘǊŝǎ Ƙŀǳǘ ŘŞōƛǘ Řǳ tCaD 

2025 

« Définir et ƳŜǘǘǊŜ Ŝƴ ǇƭŀŎŜ ǳƴ ŘƛǎǇƻǎƛǘƛŦ ŘΩŀŎŎŝǎ ŜƴŎŀŘǊŞ ŀǳȄ ǇƭŀǘŜŦƻǊƳŜǎ ƴŀǘƛƻƴŀƭŜǎ Řǳ tCaD нлнр 

ǇƻǳǊ ƭŜ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛŎ ŘŜǎ ƳŀƭŀŘƛŜǎ ǊŀǊŜǎ Ŝƴ ǎΩŀǇǇǳȅŀƴǘ ǎǳǊ ƭŀ ƳŜǎǳǊŜ с ŘŜ ŎŜ Ǉƭŀƴ, et sur la mise en place 

de réunions de concertation pluridisciplinaires όw/tύ ŘΩŀƳƻƴǘ Ŝǘ ŘΩŀǾŀƭ Řǳ ǎŞǉǳŜƴœŀƎŜ Ł ǘǊŝǎ Ƙŀǳǘ 

débit, en impliquant directement les CRMR et les laboratoires de génétique moléculaire. » 

 

Dans le cadre du PFMG 2025, la HAS a lancé deux appels à candidature pour la priorisation des pré-

indications maladies rares ayant accès aux plateformes de séquençage à haut débit. Une troisième 

ǾŀƎǳŜ ŘŜ ŎŀƴŘƛŘŀǘǳǊŜ ŀ Ŝǳ ƭƛŜǳ ŀǳ ŎƻǳǊǎ ŘŜ ƭΩŀƴƴŞŜ нлнмΦ [Ŝǎ C{aw ƻƴǘ ŀŎŎƻƳǇŀƎƴŞ ƭŜǎ ŎŜƴǘǊŜǎ ǇƻǳǊ 

consolider les dossiers de réponse au troisième appel à candidature du PFMG en apportant un soutien 

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

!ǳ ŎƻǳǊǎ ŘŜ ƭΩŀƴƴŞŜ нлнмΣ ƭŜǎ C{aw ƻƴǘ ƻǊƎŀƴƛǎŞ ƭŀ ƳƛǎŜ Ŝƴ ǇƭŀŎŜ ŘŜǎ ŎƛǊŎǳƛǘǎ ŘŜ ǇǊŜǎŎǊƛǇǘƛƻƴ Ŝǘ ŘŜ 

réunions de concertation pluridisciplinaires (RCP), nationales et ƭƻŎŀƭŜǎΣ ŘΩŀƳƻƴǘ όŀŘǊŜǎǎŀƎŜ ŘŜǎ 

ǇŀǘƛŜƴǘǎύ Ŝǘ ŘΩŀǾŀƭ όŀƴŀƭȅǎŜ ŘŜǎ ǊŞǎǳƭǘŀǘǎύΦ ¦ƴŜ ōǊƻŎƘǳǊŜ explicative pour les patients et leurs familles 

ŀ ŞǘŞ ǊŞŘƛƎŞŜ Ŝƴ ƛƴǘŜǊŦƛƭƛŝǊŜΦ [Ŝǎ C{aw ƻƴǘ ǆǳǾǊŞ ǇƻǳǊ ŦŀƛǊŜ Řǳ ƭƛŜƴ ŜƴǘǊŜ ƭΩŞǉǳƛǇŜ ƻǇŞǊŀǘƛƻƴƴŜƭƭŜ Řǳ 

PFMG et les équipes des centres pour répondre aux demandes et aux besoins des différentes parties. 

La FSMR RespiFIL a par exemple mis à jour la fiche de préindications et a identifié des assistants de 

ǇǊŜǎŎǊƛǇǘƛƻƴ ǇƻǳǊ ŦŀŎƛƭƛǘŜǊ ƭŜ ǇŀǊŎƻǳǊǎ ŘŜ ǇǊŜǎŎǊƛǇǘƛƻƴ Ŝǘ ƭΩŀŎŎŝǎ ŘŜǎ patients à un diagnostic génomique 

à haut débit.  

Les RCP se sont progressivement ŘŞǇƭƻȅŞŜǎ Řŀƴǎ ƭΩŜƴǎŜƳōƭŜ ŘŜǎ C{awΦ 9ƭƭŜǎ ƻƴǘΣ ǇƻǳǊ ƭŀ ǇƭǳǇŀǊǘΣ ƭƛŜǳ 

à des intervalles de temps réguliers. La FSMR FAI2R a par exemple mis en place une RCP pré-génomique 

mensuelle pour la pré-indication « maladies auto-immunes ou auto-inflammatoires monogéniques ». 

Elle réunit des généticiens, des cliniciens experts et des chercheurs pour ǾŀƭƛŘŜǊ ƭΩŀŎŎŝǎ aux plateformes 

de séquençage. Cet accès concerne des dossiers ayant été discutés en RCP CRMR (ou FAI²R) et en 

ƛƳǇŀǎǎŜ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛǉǳŜΦ ! ƭŀ Ŧƛƴ ŘŜ ƭΩŀƴƴŞŜ нлнмΣ мтл ŘƻǎǎƛŜǊǎ ƻƴǘ ŞǘŞ ǇǊŞǎŜƴǘŞǎ Ŝǘ мпт ƛƴŘƛŎŀǘƛƻƴǎ ƻƴǘ 

été validées. Deux RCP post-génomiques ont pu être réalisées. Pour 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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ŦƻǊƳŀǘƛƻƴǎΣ Ŝǘ ŎƻƳƳǳƴƛǉǳŜǊ ŀǳǇǊŝǎ ŘŜ ǎŜǎ ƳŜƳōǊŜǎΣ ŦŀŎƛƭƛǘŀƴǘ ŀƛƴǎƛ ƭΩŀŎŎŝǎ Ł ƭŀ w/t ǇƻǳǊ ƭŜǎ 

professionnels de santé. 

 Action 1.4 : Mettre en place un observatoire du diagnostic 

« Les FSMR contribueront à la mise en place de ces observatoires du diagnostic qui se déploieront au 

sein des comités multidisciplinaires de chaque FSMR.  

 

[Ŝǎ C{aw ŎƻƴǘǊƛōǳŜƴǘ Ł ƭŀ ƳƛǎŜ Ŝƴ ǇƭŀŎŜ ŘŜ ƭΩƻōǎŜǊǾŀǘƻƛǊŜ Řǳ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛŎ ŘŜǇǳƛǎ нлмфΦ Lƭ ǾƛǎŜ Ł ǎΩŀǎǎǳǊŜǊ 

ŘΩǳƴŜ ŎƻƘŞǊŜƴŎŜ ŘŜǎ ǇǊŀǘƛǉǳŜǎ Ŝƴ ǘŜǊƳŜǎ ŘŜ ŎƻŘŀƎŜ Ŝǘ ŘŜ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛŎ Ŝǘ ŘŜ ƭŀ ǇǊƛǎŜ Ŝƴ ŎƻƳǇǘŜ ŘŜǎ 

innovations diagnostiques. En 2021, les FSMR se sont appliquées à renforcer le déploiement des 

actions qui ont été pensées ou mises eƴ ǇƭŀŎŜ ǇǊŞŎŞŘŜƳƳŜƴǘΦ [Ŝǎ C{aw ŀȅŀƴǘ ǊŞǇƻƴŘǳ Ł ƭΩŀǇǇŜƭ Ł 

projets 2020 sur lΩŜǊǊŀƴŎŜ Ŝǘ ƭΩƛƳǇŀǎǎŜ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛǉǳŜǎ ont pu lancer les projets prévus dans leur lettre 

ŘΩƛƴǘŜƴǘƛƻƴΦ [ΩhōǎŜǊǾŀǘƻƛǊŜ ŀ ǇƭǳǎƛŜǳǊǎ ƻōƧŜŎǘƛŦǎ :  

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

5ŀƴǎ ƭŜ ŎŀŘǊŜ ŘŜ ƭΩhōǎŜǊǾŀǘƻƛǊŜ Řǳ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛŎΣ ǳƴ ǘǊŀǾŀƛƭ ŘŜ ǊŞǾƛǎƛƻƴ Ŝǘ ŘŜ ƳƛǎŜ Ł ƧƻǳǊ ŘŜǎ ŎƻŘŜǎ Ŝǎǘ 

réalisé en continu. Les FSMR se sont emparées de ce besoin, et ont chacune travaillé sur ce thème. Les 

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

Ŝǘ ŘŜ ŎƻŘŀƎŜΣ ŘΩƛŘŜƴǘƛŦƛŜǊ ƭŜǎ ǇŜǊǎƻƴƴŜƭǎ Ŝƴ ŎƘŀǊƎŜ ŘŜǎ ŀŎǘƛƻƴǎ мΦп Ŝǘ мΦт Řŀƴǎ ŎƘŀǉǳŜ ŞǉǳƛǇŜΣ 

ŘΩƛŘŜƴǘƛŦƛŜǊ ƭŜǎ Ǉƻƛƴǘǎ ŘŜ ōƭƻŎŀƎŜ ŎƻƳƳǳƴǎ et les possibilités de mutualisation. Des ARCs ont été 

recrutés pour réaliser ces travaux de saisie conséquents.  

 

Plusieurs FSMR ont finalisé des guides de codage en y ajoutant des recommandations générales ainsi 

que plus spécifiques à certains centresΦ /ƻƴŎŜǊƴŀƴǘ ƭΩŜǊǊŀƴŎŜ Ŝǘ ƭΩƛƳǇŀǎǎŜ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛǉǳŜΣ ƭŜǎ ŦƛƭƛŝǊŜǎ ǎŜ 

sont attachées à travailler sur des modules complémentaires. La FSMR FAI2wΣ ŀŦƛƴ ŘΩƘƻƳƻƎŞƴŞƛǎŜǊ ƭŜǎ 

pratiques, a décidé de créer un recueil complémentaire pour des patients ciblés en impasse 

ŘƛŀƎƴƻǎǘƛǉǳŜΦ /Ŝƭŀ ǇŜǊƳŜǘǘǊŀ ŘΩŀǾƻƛǊ ǳƴ ŀŎŎŝǎ Ǉƭǳǎ ŦŀŎƛƭŜ Ł ŘŜǎ ƭƛǎǘŜǎ ŘŜ patients présentant les mêmes 

critères pour établir des diagnostics plus rapides. La FSMR MCGRE a mis en place une veille scientifique, 

{ΩŀǎǎǳǊŜǊ ŘΩǳƴŜ ŎƻƘŞǊŜƴŎŜ ŘŜǎ ǇǊŀǘƛǉǳŜǎ Ŝǘ 
de la prise en compte des innovations 

diagnostiques dans la prise en charge des 
ǇŜǊǎƻƴƴŜǎ Ŝƴ ǎΩŀǇǇǳȅŀƴǘ ǎǳǊ ǳƴŜ ǾŜƛƭƭŜ 
scientifique, technologique, clinique, 

réglementaire et éthique.

Permettre de produire des tableaux de 
bord annuels rendant compte notamment 
ŘŜ ƭΩŞǾƻƭǳǘƛƻƴ ŘŜ ƭΩŜǊǊŀƴŎŜ Ŝǘ ŘŜ ƭΩƛƳǇŀǎǎŜ 
ŘƛŀƎƴƻǎǘƛǉǳŜǎ Ŝƴ CǊŀƴŎŜ Ŝƴ ǎΩŀǇǇǳȅŀƴǘ ǎǳǊ 
la Banque nationale de données maladies 

rares (BNDMR).

Interagir avec les instances du PFMG 2025 
et y être représenté.
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ǘŜŎƘƴƻƭƻƎƛǉǳŜ Ŝǘ ǊŞƎƭŜƳŜƴǘŀƛǊŜ ǇŀǊǘŀƎŞŜ ŜƴǘǊŜ ƭŜǎ ǇǊƻŦŜǎǎƛƻƴƴŜƭǎ Ŝǘ ƭΩŞǉǳƛǇŜ ǇǊƻƧŜǘǎ ŘŜ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜΦ La 

veille scientifique est diffusée via le Bulletin recherche de la MCGRE. La FSMR MUCO-CFTR a également 

mis en place un groupe de veille scientifique et technologique.  

À partir de données de registres, la FSMR ORKiD ŀ ƛƴƛǘƛŞ ǳƴ ǘǊŀǾŀƛƭ ŘΩƛŘŜƴǘƛŦƛŎŀǘƛƻƴ ŘŜǎ ŦŀŎǘŜǳǊǎ ǎƻŎƛŀǳȄ 

ƭƛŞǎ Ł ƭŀ ǇǊƻōƭŞƳŀǘƛǉǳŜ ŘΩƛƳǇŀǎǎŜ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛǉǳŜΦ /Ŝ ǘǊŀǾŀƛƭ Ŝǎǘ ǊŞŀƭƛǎŞ Ǿƛŀ une collaboration avec 

ƭΩ!ƎŜƴŎŜ ŘŜ ƭŀ .ƛƻƳŞŘŜŎƛƴŜ ŀƛƴǎƛ ǉǳΩŀǾŜŎ ƭΩŀǇǇǳƛ ŘŜ ƴŞǇƘǊƻƭƻƎǳŜǎ Řǳ /I¦ ŘŜ /ŀŜƴ possédant déjà une 

expertise dans ce domaine.  

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

Un soutien financier a été mis en place pour aider les centres à tendre vers des saisies de données 

exhaustives et accéder à BaMaRa. Cette stratégie a été choisie pour permettre à chaque centre 

ŘΩŀǳƎƳŜƴǘŜǊ ǎƻƴ ǘŜƳǇǎ ŘŜ ǎŀƛǎƛŜ ǎŜƭƻƴ ǎƻƴ ƻǊƎŀƴƛǎŀǘƛƻƴ ŘŞƧŁ Ŝƴ ǇƭŀŎŜΦ 9ƴ ŎŜ ǎŜƴǎΣ certaines FSMR ont 

mené des enquêtes préliminaires afin de mieux comprendre comment construire un indicateur 

représentatif des besoins sur le terrain.  
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FSMR 

 

Mise en place de 

l'observatoire du 

diagnostiC 

 

Commentaires 

AnDDI-Rares Oui ω Lancement des projets de la lettre d'intention 

de la FSMR et mƛǎŜ Ŝƴ ǇƭŀŎŜ ŘΩǳƴ ƎǊƻǳǇŜ ŘŜ 

travail et réalisation de la première trame du 

cartouche génomique, en collaboration étroite 

avec la BNDMR et les 22 autres filières ;  

ω tǊƻƧŜǘ ǊŞǘǊƻǎǇŜŎǘƛŦ Ŝǘ ǇǊƻǎǇŜŎǘƛŦ ǎǳǊ ƭΩƛƳǇŀǎǎŜ 

ŘƛŀƎƴƻǎǘƛǉǳŜ Ŝǘ ƭΩŀǇǇƻǊǘ ŘŜǎ ƴƻǳǾŜƭƭŜǎ 

technologies de génomique au sein de la FSMR. 

BRAIN-TEAM Oui ω ¢ǊŀǾŀƛƭ ŘŜ ǊŞǾƛǎƛƻƴ Ŝǘ ŘŜ ƳƛǎŜ Ł ƧƻǳǊ ŘŜǎ ŎƻŘŜǎ 

Orpha 

ω /ǊŞŀǘƛƻƴ Ŝǘ ƛƴǘǊƻŘǳŎǘƛƻƴ ŘŜ ƴƻǳǾŜŀǳȄ ŎƻŘŜǎ 

HPO codant pour des auto-anticorps ; 

ω Cƛƴŀƭƛǎŀǘƛƻƴ Řϥǳƴ ƎǳƛŘŜ ŘŜ ŎƻŘŀƎŜ ǎǇŞŎƛŦƛǉǳŜ 

pour les maladies neurologiques rares ; 

ω 5ƛŦŦǳǎƛƻƴ ŘŜ ǘǊŀƳŜǎ ŀǳǇǊŝǎ des CRMR. 

Cardiogen En cours de construction ω Au sein des groupes de travail de la FSMR 

impliqués dans la mise en place de l'observatoire 

du diagnostic, échanges quant à la définition du 

périmètre ; 

ω ¢ǊŀǾŀǳȄ ǎǳǊ ƭŀ ŘŞŦƛƴƛǘƛƻƴ Řǳ ŎƻŘŀƎŜ ŘŜǎ 

patients dans BaMaRa. 

DefiScience En cours de construction ω Harmonisation des pratiques de codage des 

patients dans BaMaRa ; 

FAI2R Oui ω  LŘŜƴǘƛŦƛŎŀǘƛƻƴ ŘŜǎ ǇŀǘƛŜƴǘǎ Ŝƴ ƛƳǇŀǎǎŜ 

diagnostique par les ARC de la FSMR, grâce au 

ƴƛǾŜŀǳ ŘΩŀǎǎŜǊǘƛƻƴ ζ ƛƴŘŞǘŜǊƳƛƴŞ η Řǳ 

diagnostic ;  

ω /ǊŞŀǘƛƻƴ ŘΩǳƴ ǊŜŎǳŜƛƭ ŎƻƳǇƭŞƳŜƴǘŀƛǊŜ ǇƻǳǊ ŎŜǎ 

patients en impasse diagnostique, avec un 

phénotype de maladie auto/hyper-

inflammatoire inexpliqué. Pour un patient, ce 

recueil servira à retrouver les patients en 

impasse diagnostic ayant le même phénotype 

lorsquΩun diagnostic est posé grâce à un gène 

spécifique. 
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FAVA-Multi  Oui ω Rédaction de 5 guides de codage ; 

ω !ǇǇƻǊǘ Řϥǳƴ ǎƻǳǘƛŜƴ ŀǳȄ ŎŜƴǘǊŜǎ ŘŜ 

compétence pour la saisie dans BaMaRa, ce qui 

a permis de rassembler davantage de données 

dans la BNDMR concernant le diagnostic des 

ǇŀǘƛŜƴǘǎ ŀǘǘŜƛƴǘǎ ŘΩǳƴŜ ƳŀƭŀŘƛŜ ǾŀǎŎǳƭŀƛǊŜ ǊŀǊŜ. 

Filfoie Oui ω 5ƛŦŦǳǎƛƻƴ ŘΩǳƴŜ ǇǊŜƳƛŝǊŜ ǾŜǊǎƛƻƴ ŘΩǳƴ ƎǳƛŘŜ ŘŜ 

codage Filfoie ;  

ω aƛǎŜ Ŝƴ ǇƭŀŎŜ ŘΩǳƴŜ ǇǊŜƳƛŝǊŜ ǾŜǊǎƛƻƴ Řǳ ǎǳƛǾƛ 

du diagnostic. 

Filnemus Oui ω Cƛƴŀƭƛǎŀǘƛon du projet pilote errance et impasse 

diagnostiques et démarrage du projet de 

ŎƻƴǎƻƭƛŘŀǘƛƻƴ ŘŜ ƭΩƻōǎŜǊǾŀǘƻƛǊŜ. 

FilSLAN Oui ω Déploiement de BaMaRa dans tous les centres 

FilSLAN ; 

ω IƻƳƻƎŞƴŞƛǎŀǘƛƻƴ Ŝǘ ƻōƧŜŎǘƛŦ ŘΩŜȄƘŀǳǎǘƛǾƛǘŞ Řǳ 

codage au sein de tous les centres de la FSMR 

grâce à un guide de codage ; 

ω wŞǇƻƴǎŜ ǇŜǊǎƻƴƴŀƭƛǎŞŜ ŀǳȄ ŘŜƳŀƴŘŜǎ ŘΩŀƛŘŜ 

ŎƻƴŎŜǊƴŀƴǘ ƭŜ ŎƻŘŀƎŜ Ŝǘ ƭΩŀŎŎŝǎ Ł .ŀaŀwŀ ; 

ω {ƻǳǘƛŜƴ ŦƛƴŀƴŎƛŜǊ ŀǳȄ ŎŜƴǘǊŜǎ ǇƻǳǊ ǘŜƴŘǊŜ ǾŜǊǎ 

une saisie exhaustive ;  

ω Mise en place d'un protocole spécifique de 

dosage des neurofilaments dans l'objectif de 

réduire l'errance diagnostique. 

Fimarad Oui ω wŜŎǳŜƛƭΣ ƛƳǇƭŞƳŜƴǘŀǘƛƻƴΣ ƘŀǊƳƻƴƛǎŀǘƛƻƴΣ 

homogénéisation et correction des données de 

la fiche maladies rares des patients saisies dans 

la base de données BaMaRa ; 

ω Suivi du remplissage des données : enquêtes 

pour comprendre qui saisit les données et 

quelles sont les difficultés rencontrées, réunions 

de travail... ; 

ω wŞŘŀŎǘƛƻƴ Řϥǳƴ ƎǳƛŘŜ ŘŜ ŎƻŘŀƎŜ ; 

ω wŞŀƭƛǎŀǘƛƻƴ ŘϥŀǊōƻǊŜǎŎŜƴŎŜǎ ŀŦƛƴ ŘΩŀƛŘŜǊ Ł ƭŀ 

reconnaissance des groupes de 

pathologies/sous-groupes de diagnostics de 

maladies rares saisies dans la fiche maladies 

rares ; 

ω {ƻǳǘƛŜƴ ŦƛƴŀƴŎƛŜǊ ŀǳȄ /waw ǇƻǳǊ ƭŜ 

recrutement de techniciens de recherche 

clinique (TEC) en 0.5ETP, recrutement d'un 
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chargé de mission dédié ; 

ω Mise en place d'un groupe de travail 

"Diagnostic". 

Fimatho Oui ω 5ƛŦŦǳǎƛƻƴ Řϥǳƴ ǉǳŜǎǘƛƻƴƴŀƛǊŜ ŀǳȄ /waw ǇƻǳǊ 

ŎƛōƭŜǊ ƭŜǎ ŘŞŦƛƴƛǘƛƻƴǎ ŘŜ ƭΩŜǊǊŀƴŎŜκƛƳǇŀǎǎŜ 

ŘƛŀƎƴƻǎǘƛǉǳŜΣ ƭŜǎ ŘŞŦƛƴƛǘƛƻƴǎ ŘŜ ƭΩŃƎŜ ŀǳȄ 

premiers signes et au diagnostic ainsi que les 

pathologies concernées ; 

ω/ǊŞŀǘƛƻƴ Řϥǳƴ ƎǳƛŘŜ ŘŜ ŎƻŘŀƎŜ ; 

ω CƻǊƳŀǘƛƻƴ ŘŜǎ ŞǉǳƛǇŜǎ ŘŜǎ ŎŜƴǘǊŜǎ ƳŀƭŀŘƛŜǎ 

ǊŀǊŜǎ Ł ƭΩǳǘƛƭƛǎŀǘƛƻƴ ŘŜ ƭΩŀǇǇƭƛŎŀǘƛƻƴ .ŀaŀwŀ. 

Firendo Oui ω ¢ǊŀǾŀǳȄ Ǿƛǎŀƴǘ Ł ŘŞŦƛƴƛǊ ƭŀ ǎƛǘǳŀǘƛƻƴ ŘϥŜǊǊŀƴŎŜ 

ou d'impasse diagnostique pour un patient de la 

FSMR ; 

ω Réflexion sur la création de différents niveaux 

d'assertion du diagnostic ; 

ω /ǊŞŀǘƛƻƴ Řϥǳƴ ƎǳƛŘŜ ŘŜ ŎƻŘŀƎŜ. 

G2M Oui ω wŞǾƛǎƛƻƴ ŎƻƴǘƛƴǳŜ ŘŜǎ ǎǘŀǘǳǘǎ ŘŜ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛŎ ŀǳ 

niveau de la saisie dans BaMaRa par les ARC de 

la FSMR ; 

ω ±ŜƛƭƭŜ ŘŜǎ ƎŝƴŜǎ ƴƻǳǾŜƭƭŜƳŜƴǘ publiés et/ou 

présentés aux congrès des sociétés savantes 

nationales et internationales. 

MaRIH Oui ω wŞŘŀŎǘƛƻƴ ŘŜ т ƎǳƛŘŜǎ ŘŜ ŎƻŘƛŦƛŎŀǘƛƻƴ ǇƻǳǊ 

harmoniser les règles de saisie dans la base de 

données maladies rares BaMaRa ; 

MCGRE Oui  ω aƛǎŜ Ŝƴ ǇƭŀŎŜ ŘϥǳƴŜ ǾŜƛƭƭŜ ǎŎƛŜƴǘƛŦƛǉǳŜ 

bibliographique par la FSMR, diffusée via son 

bulletin recherche ; 

ω aƛǎŜ Ŝƴ ǇƭŀŎŜ ŘϥǳƴŜ ǾŜƛƭƭŜ ǊŝƎƭŜƳŜƴǘŀƛǊŜ Ŝǘ 
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éthique réalisée en suivant les informations de 

l'ANPGM par les membres du GT Diagnostic. 

MHEMO Oui ω CƻǊƳŀǘƛƻƴ ŘŜǎ /waw Ł ƭϥǳǘƛƭƛǎŀǘƛƻƴ ŘŜ 

BaMaRa ; 

¶ wŞŘŀŎǘƛƻƴ Ŝǘ ŜƴǾƻƛ ŀǳ ŎŜƴǘǊŜǎ ŘΩǳƴŜ ƎǳƛŘŜ ŘŜ 

ŎƻŘŀƎŜ ǎǇŞŎƛŦƛǉǳŜ ǇƻǳǊ ƭΩƛƳǇŀǎǎŜ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛǉǳŜ 

visant à harmoniser les pratiques ; 

¶ wŜŎǊǳǘŜƳŜƴǘ ŘΩ!w/κ¢9/ Ǿƛǎŀƴǘ Ł ǎƻǳǘŜƴƛǊ ƭŀ 

saisie (mutualisation ou via certaines PEMR). 

Muco-CFTR Oui ω wŞŀƭƛǎŀǘƛƻƴ ŘϥǳƴŜ ǾŜƛƭƭŜ ǎŎƛŜƴǘƛŦƛǉǳŜ Ŝǘ 

technologique sur les innovations diagnostiques 

par le groupe GenMucoFrance ;  

ω tǊƻƧŜǘ ŘŜ ǊŜƎƛǎǘǊŜ ŘŜ ǇŀǘƛŜƴǘǎ Ŝƴ ŜǊǊŀƴŎŜ Ŝǘ 

impasse diagnostiques. 

NeuroSphinx Oui ω !ŎŎǳƭǘǳǊŀǘƛƻƴ et familiarisation des praticiens 

des 3 CRMR au changement de paradigme 

ǉǳΩƛƳǇƭƛǉǳŜ ǳƴ ŎƻŘŀƎŜ ǎǇŞŎƛŦƛǉǳŜ ŘŜǎ ǇŀǘƛŜƴǘǎ 

dans BaMaRa avec malformations « associées » 

sans diagnostic génétique identifié, en 

reconsidérant leurs diagnostics comme « 

indéterminés » afin de mieux les identifier dans 

la base ; 

ω 5ƛǎŎǳǎǎƛƻƴ ŘŜ ŎŜǎ ŘƻǎǎƛŜǊǎ ƛŘŜƴǘƛŦƛŞǎ Řŀƴǎ 

BaMaRa (diagnostics « indéterminés ») lors des 

о w/t bŜǳǊƻ{ǇƘƛƴȄ Ŝǘ ƭƻǊǎ ŘŜ ƭŀ w/t ŘΩŀƳƻƴǘ 

"dysraphismes spinaux" pour accéder à un 

éventuel STHD ; 

ω wŜŎŜƴǎŜƳŜƴǘ ŘŜs centres « codeurs » et audit 

national, avec pour objectif de mettre à niveau 

la saisie des dossiers patients dans BaMaRa et 

ŘΩƘŀǊƳƻƴƛǎŜǊ ƭŜ ŎƻŘŀƎŜΦ /ŜǘǘŜ ŘŞƳŀǊŎƘŜ ŀ 

nécessité un data management organisé sur 

toute l'année 2021. 
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ORKiD Oui ω 5ŞǇƭƻƛŜƳŜƴǘ d'un réseau de TEC/ARC pour 

soutenir les centres dans le remplissage de la 

base de données et les sensibiliser à cette 

problématique ; 

ω wŞŀƭƛǎŀǘƛƻƴ Řϥǳƴ ƎǳƛŘŜ ŘŜ ŎƻŘŀƎŜ ; 

ω aƛǎŜ Ŝƴ ǇƭŀŎŜ Řϥǳƴ ǘǊŀǾŀƛƭ ŘϥƛŘŜƴǘƛŦƛŎŀǘƛƻƴ ŘŜǎ 

facteurs sociaux liés à la problématique 

ŘΩƛƳǇŀǎǎŜ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛǉǳŜ Ǿƛŀ ǳƴŜ ŎƻƭƭŀōƻǊŀǘƛƻƴ 

ŀǾŜŎ ƭΩ!ƎŜƴŎŜ ŘŜ ƭŀ .ƛƻƳŞŘŜŎƛƴŜΣ ƭϥƻōƧŜŎǘƛŦ Şǘŀƴǘ 

ŘΩƻǇǘƛƳƛǎŜǊ ƭŜ ǇŀǊŎƻǳǊǎ ŘŜ ǎƻƛƴǎ Řǳ ǇŀǘƛŜƴǘΣ Řǳ 

diagnostic initial de maladie rénale (à un stade 

ǇǊŞŎƻŎŜύ Ł ƭΩƛŘŜƴǘƛŦƛŎŀǘƛƻƴ ŘŜ ƭŀ ŎŀǳǎŜ ǎƻǳǎ-

jacente. 

OSCAR Oui ω wŞŘŀŎǘƛƻƴ Řǳ ƎǳƛŘŜ ŘŜ ǎŀƛǎƛŜ Ŝǘ ƳƛǎŜǎ Ł ƧƻǳǊ ŘŜǎ 

pathologies de la filière OSCAR ; 

ω aƛǎŜ Ł ƧƻǳǊ ŘŜǎ ŘƻƴƴŞŜǎ .ŀaŀwŀ Ŝƴ ŘŞōǳǘŀƴǘ 

par le CRMR CaP. 

RespiFIL Oui ω wŞǾƛǎƛƻƴ ŘŜǎ нфу ŎƻŘŜǎ hwtI! ƴŞŎŜǎǎŀƛǊŜǎ ŀǳ 

codage des diagnostics des patients pris en 

charge dans les centres labellisés de la FSMR ; 

ω wŞŘŀŎǘƛƻƴ Řϥǳƴ ƎǳƛŘŜ ŘŜ ŎƻŘŀƎŜ ; 

ω CƻǊƳŀǘƛƻƴ ŘŜǎ ŞǉǳƛǇŜǎ ŘŜ ƭŀ C{aw Ł 

l'utilisation de l'application BaMaRa ; 

ω wŜŎǊǳǘŜƳŜƴǘ ŘϥǳƴŜ !w/ ƛǘƛƴŞǊŀƴǘŜ ǇƻǳǊ ƭŀ 

saisie de patients pour les centres labellisés d'Ile-

de-France, réalisation de conventions de 

reversement pour renforcer localement les 

moyens humains des centres labellisés. 

SENSGENE Oui ω wŜŎǊǳǘŜƳŜƴǘ ŘΩǳƴ !w/ Ł ǘŜƳǇǎ ǇƭŜƛƴ ; 

ω 9ƴǉǳşǘŜ ǎǳǊ ƭŜ ǇǊƻŦƛƭ ŘŜǎ ŎƻŘŜǳǊǎ Řŀƴǎ .ŀaŀwŀ 

et leur méthode de codage, en vue de 

ƭΩŞƭŀōƻǊŀǘƛƻƴ ŘŜ ƎǳƛŘŜǎ ŘŜ ŎƻŘŀƎŜ ƘŀǊƳƻƴƛǎŞǎ ; 

ω aƛǎŜ ŀǳ Ǉƻƛƴǘ ŘΩǳƴŜ ƳŞǘƘƻŘƻƭƻƎƛŜ 

ŘΩƛŘŜƴǘƛŦƛŎŀǘƛƻƴ ŘŜǎ ǇŀǘƛŜƴǘǎ Ŝƴ ƛƳǇŀǎǎŜ 

diagnostique via BaMaRa en analysant et 

ǊŞǾƛǎŀƴǘ ƭΩŀǎǎŜǊǘƛƻƴ Řǳ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛŎ ŘŜ Ǉƭǳǎ ŘŜ мллл 

ŘƻǎǎƛŜǊǎ ŘΩǳƴ ǎƛǘŜ ǇƛƭƻǘŜ ŀǾŜŎ ƛŘŜƴǘƛŦƛŎŀǘƛƻƴ ŘΩǳƴŜ 

trentaine de patients en impasse réelle 

potentiellement éligibles à une analyse du 

génome entier. 
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TeteCou Oui ω ¢ǊŀǾŀƛƭ ŘϥŀƳŞƭƛƻǊŀǘƛƻƴ ŘŜ ƭϥŜȄƘŀǳǎǘƛǾƛǘŞ ŘŜǎ 

données ; 

ω IƻƳƻƎŞƴŞƛǎŀǘƛƻƴ Řǳ ŎƻŘŀƎŜ Řŀƴǎ .ŀaŀwŀ ; 

ω aƛǎŜ Ŝƴ ǇƭŀŎŜ ŘŜ ƭŜǾƛŜǊǎ ŘΩŀƳŞƭƛƻǊŀǘƛƻƴ Řǳ 

diagnostic : adressage systématique des patients 

dans les CRMR et CCMR, information, PNDS et 

recommandations, RCP, PFMG2025, recherche... 

 

 

Á Action 1.5 : Organiser et systématiser les réunions de concertation 

pluridisciplinaires 

5ŜǎŎǊƛǇǘƛƻƴ ŘŜ ƭΩƻǊƎŀƴƛǎŀǘƛƻƴ Ŝǘ Řǳ ƴƻƳōǊŜ ŘŜ ǊŞǳƴƛƻƴǎ ŘŜ ŎƻƴŎŜǊǘŀǘƛƻƴ ǇƭǳǊƛŘƛǎŎƛǇƭƛƴŀƛǊŜǎ 

όw/tύ ǇƻǊǘŞŜǎ ǇŀǊ ƭŀ C{aw Τ ŞƭŞƳŜƴǘǎ ŘŜǎŎǊƛǇǘƛŦǎ ŘΩǳƴ ŀŎŎŝǎ ŞǉǳƛǘŀōƭŜ Ł ƭΩŜȄǇŜǊǘƛǎŜΦ 

 

[ΩŀƴƴŞŜ нлнм ŀ ŞǘŞ ƭΩƻŎŎŀǎƛƻƴ ŘŜ ǇƻǳǊǎǳƛǾǊŜ ƭŀ ǎȅǎǘŞƳŀǘƛǎŀǘƛƻƴ ŘŜǎ w/t ŘΩŀƳƻƴǘ Ŝǘ ŘΩŀǾŀƭ Řŀƴǎ ƭŜ 

cadre du plan France médecine génomique 2025 ((PFMG)Φ 5ŜǇǳƛǎ нлмфΣ ƭΩŀŎŎŝǎ Ł ŘŜǎ ƻǳǘƛƭǎ ǎŞŎǳǊƛǎŞǎ 

ǇŀǊ ƭΩƛƴǘŜǊƳŞŘƛŀƛǊŜ ŘŜ financements versés aux FSMR (SARA, ROFIM et ShareConfrère anciennement 

LeStaff) a permis le développement continu des RCP à distance. 

 

Les w/t ƻƴǘ ǳƴŜ ǳǘƛƭƛǘŞ ŎǊǳŎƛŀƭŜ ŎŀǊ ŜƭƭŜǎ ǇŜǊƳŜǘǘŜƴǘ ŀǳȄ ǇǊƻŦŜǎǎƛƻƴƴŜƭǎ ŘΩŞŎƘŀƴƎŜǊ ǎǳǊ ƭŜǎ Ŏŀǎ 

complexes de patients concernant leur diagnostic clinique ou génétique, leur suivi thérapeutique ou 

leur soumission aux plateformes de séquençage à très haut débit SeqOIA et AURAGEN dans le cadre 

Řǳ ǇǊƻǘƻŎƻƭŜ Şǘŀōƭƛ ǇŀǊ ƭŜ tCaDΦ [Ŝ ŎƻƴǎŜƴǘŜƳŜƴǘ Řǳ ǇŀǘƛŜƴǘ Ŝǎǘ ƻōƭƛƎŀǘƻƛǊŜ Ŝƴ ŀƳƻƴǘ ŘΩǳƴŜ w/tΦ  

Chaque FSMR ŀ Ǉǳ ƳŜǘǘǊŜ Ŝƴ ǇƭŀŎŜ ŘŜ ƴƻǳǾŜƭƭŜǎ w/t ŎŜǘǘŜ ŀƴƴŞŜΦ ¢ƻǳǘŜŦƻƛǎΣ ƭΩŀŎǘƛǾƛǘŞ ŘŜǎ w/t Ŝǎǘ 

hétérogène en fonction des filières et des CRMR (nombre de sessions totales, durée totale, nombre 

ǘƻǘŀƭ ŘŜ Ŏŀǎ ǘǊŀƛǘŞǎΦΦΦύΦ /ŜǘǘŜ ƘŞǘŞǊƻƎŞƴŞƛǘŞ ǊŜŦƭŝǘŜ ŘŜǎ ƳƻŘŜǎ ŘΩƻǊƎŀƴƛǎŀǘƛƻƴ différents pour ces 

réunions.  

En 2021, les FSMR BRAIN-TEAM, CARDIOGEN, FILFOIE, FILNEMUS, FILSLAN, G2M et ORKiD utilisent le 

logiciel ROFIM pour la tenue de leur RCP. 5ǳǊŀƴǘ ƭΩŀƴƴŞŜ нлнмΣ ŘŜǎ ŞŎƘŀƴƎŜǎ ƳŜƴǎǳŜƭǎ ƻƴǘ Ŝǳ ƭƛŜǳ 

ŜƴǘǊŜ ƭŜǎ ŘƛŦŦŞǊŜƴǘŜǎ ŞǉǳƛǇŜǎ ŘŜ ŎŜǎ ŦƛƭƛŝǊŜǎ Ŝǘ ƭΩŞǉǳƛǇŜ ŘŜ ŘŞǾŜƭƻǇǇŜǳǊǎ ŘŜ whCLa ǇƻǳǊ ƻǇǘƛƳƛǎŜǊ ƭΩƻǳǘƛƭ 

de RCP selon les besoins en temps réel, et analyser les remontées dΩŜǊǊŜǳǊǎ ƭƻƎƛŎƛŜƭ. Quant aux FSMR 

AnDDi-Rares, FAI2R, FIMARAD, NEUROSPHINX, OSCAR, SENSGENE et TETECOU, elles utilisent 

ShareConfrère.  

" ƭΩƛƳŀƎŜ ŘŜǎ ŦƛƭƛŝǊŜǎ ǳǘƛƭƛǎŀƴǘ whCLaΣ ǇƻǳǊ ƭΩƻǳǘƛƭ w/t SARA du GCS-ONCO-AURA, utilisé par les 10 

autres FSMR, les FSMR MHEMO et MUCO-CFTR co-pilotent, le groupe interfilière « RCP » pour faire 

ŞǾƻƭǳŜǊ ƭΩƻǳǘƛƭ Ŝƴ ƭƛŜƴ ŀǾŜŎ ƭΩŞǉǳƛǇŜ ǇǊƻƧŜǘ Řǳ D/{.  
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Des chartes de fonctionnement et des offres de formations ont été mises en place pour tous les 

professionnels de santé des CRMR/CCMR afin de les accompagner à la prise en main des outils de RCP. 

Par exemple, la FSMR TETECOU ŀ Ƴƛǎ Ŝƴ ƭƛƎƴŜ ǳƴ ƎǳƛŘŜ ŘΩǳǘƛƭƛǎŀǘŜǳǊ ζ pas à pas » et un guide 

ŀŘƳƛƴƛǎǘǊŀǘŜǳǊ ŎƻƴŎŜǊƴŀƴǘ ƭΩƻǳǘƛƭ {ƘŀǊŜ/ƻƴŦǊŝǊŜΦ  

La FSMR FAI2R a créé des RCP « urgences » en collaboration avec RespiFIL : le quorum RCP peut être 

réuni dans les 24 à 48h. Ces RCP rassemblent des réanimateurs, des greffeurs, des pneumologues et 

des internes. Ce modèle « RCP urgence η ŀ ǇŜǊƳƛǎ ƭΩŀŎŎŝǎ Ł ƭŀ ƎǊŜŦŦŜ ǇǳƭƳƻƴŀƛǊŜ Ŝƴ ǎǳǇŜǊ ǳǊƎŜƴŎŜ pour 

certaines formes graves. 

Enfin, les FSMR mènent des actions de communication autour de leur RCP. Elles publient 

ǊŞƎǳƭƛŝǊŜƳŜƴǘ ǎǳǊ ƭŜǳǊǎ ǎƛǘŜǎ ƛƴǘŜǊƴŜǘ ƭŜ ŎŀƭŜƴŘǊƛŜǊ ŘŜǎ w/t ŀŦƛƴ ǉǳΩƛƭ ǎƻƛǘ ǾƛǎƛōƭŜ Ǉour tout professionnel 

intéressé. Ainsi la FSMR FIMARAD a mis en place une newsletter hebdomadaire pour informer son 

réseau de professionnels de santé du calendrier des RCP. La FSMR FIMATHO a effectué un travail de 

recensement des RCP régionales qui est disponible sur leur site internet. 
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Á Action 1.7 Υ /ƻƴŦƛŜǊ ŀǳȄ /wawΣ ŀǾŜŎ ƭΩŀǇǇǳƛ ŘŜǎ C{awΣ ƭŀ Ŏƻƴǎǘƛǘǳǘƛƻƴ ŘΩǳƴ ǊŜƎƛǎǘǊŜ ƴŀǘƛƻƴŀƭ 

dynamique des personnes en impasse diagnostique à partir de la BNDMR 

ό5ŞŦƛƴƛǘƛƻƴ ŘϥŀǊōǊŜǎ ŘŜ ŘŞŎƛǎƛƻƴ ǇƻǳǊ ƭŜ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛŎ Ŝǘ ŎƘƻƛȄ ŘΩǳƴ ǎŎŞƴŀǊƛƻ ǇƻǳǊ ƭŜǎ ǇŀǘƛŜƴǘǎ ǎŀƴǎ 

diagnostic de chaque filière). « Le réexamen des dossiers des personnes malades est nécessaire au fur 

Ŝǘ Ł ƳŜǎǳǊŜ ŘŜ ƭΩŞǾƻƭǳǘƛƻƴ ŘŜǎ ŎƻƴƴŀƛǎǎŀƴŎŜǎ Ŝǘ ŘŜǎ ǘŜŎƘƴƻƭƻƎƛŜǎΦ Lƭ ǇŜǊƳŜǘǘǊŀ ŘŜ ǊŞŘǳƛǊŜ ƭŜǎ ǇŜǊǘŜǎ ŘŜ 

chance en termes de prise en charge. Il est particulièrement important au plan diagnostique ». 

 

9ƴ ǎŜǇǘŜƳōǊŜ нлнл ǎΩŜǎǘ ǘŜƴǳ ƭŜ ƧǳǊȅ ŘΩŀǇǇŜƭ Ł ŜƴƎŀƎŜƳŜƴǘ ǇƻǳǊ ƳŜƴŜǊ ƭŜ ǊŜŎŜƴǎŜƳŜƴǘ ŘŜǎ ǇŀǘƛŜƴǘǎ 

Ŝƴ ǊŞŜƭƭŜ ƛƳǇŀǎǎŜ ŘŜ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛŎΦ [Ŝǎ C{aw ƻƴǘ ŎƘŀŎǳƴŜ ǊŜƴŘǳ ǳƴŜ ƭŜǘǘǊŜ ŘΩŜƴƎŀƎŜƳŜƴǘΣ Ŝƴ ŎƘƻƛǎƛǎǎŀƴǘ 

ƭΩǳƴ ŘŜǎ ǘǊƻƛǎ scenarii proposés par la DGOS. Cet appel à engagement fait suite au projet pilote de la 

FSMR FILNEMUS conduit dès ƭΩŀƴƴŞŜ нлмфΦ /Ŝ ǇǊƻƧŜǘ ǇƛƭƻǘŜ ŀǾŀƛǘ ǘǊƻƛǎ ƻōƧŜŎǘƛŦǎ :  

 

 

 

!ƛƴǎƛΣ Ł ƭŀ ǎǳƛǘŜ ŘŜǎ ƭŜǘǘǊŜǎ ŘΩŜƴƎŀƎŜƳŜƴǘΣ ƭŜǎ C{aw ƻƴǘ Ǉǳ ƳŜǘǘǊŜ Ŝƴ ǇƭŀŎŜ ǳƴŜ ǎǘǊŀǘŞƎƛŜ et/ou un plan 

ŘΩŀŎǘƛƻƴs lié au scénario choisi. En 2021, le constat global de mise en place de ces scénarios présente 

des avancées différentes, mais progressives. Les difficultés évoquées sont les mêmes, à savoir la 

capacité de saisie, et surtout de la « bonne saisie η ŘŜǎ ŘƻƴƴŞŜǎΣ Ǉǳƛǎ ƭŀ ƳƛǎŜ Ŝƴ ǇƭŀŎŜ ŘΩǳƴ ǊŜƎƛǎǘǊŜ 

ƴŀǘƛƻƴŀƭ ŘŜ ǇŜǊǎƻƴƴŜǎ Ŝƴ ƛƳǇŀǎǎŜ ŘŜ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛŎΦ ¦ƴŜ ŜƴǉǳşǘŜ ŀ ŘΩŀƛƭƭŜǳǊǎ ŞǘŞ ŎƻƴŘǳƛǘŜ ŀǳǇǊŝǎ ŘŜ 

toutes ƭŜǎ ŦƛƭƛŝǊŜǎ Ŝƴ Ŧƛƴ ŘΩŀƴƴŞŜ нлнл - début 2021 pour faire un état des lieux global des projets. 

Pour y répondre, des réunions ont été organisées. Une 1ère ǊŞǳƴƛƻƴ ǎΩŜǎǘ ǘŜƴǳŜ ƭŜ р ŦŞǾǊƛŜǊ 2021, suivie 

ŘΩŀǘŜƭƛŜǊǎ ǎǳǊ ƭŀ ƳƛǎŜ Ŝƴ ǇƭŀŎŜ ŘŜ ǊŞǎŜŀǳȄ ŘΩ!w/ όŀƴƛƳŞǎ par FILNEMUS et FILFOIE) et de quatre ateliers 

sur le codage et le data management (animés par TETECOU, les 27 avril, 5 mai et 30 novembre). Une 

carte interactive destinée à faciliter le recrutement des ARCs entre les Filières a également été créée. 

Les résultats de ce projet pilote ont été communiqués à plusieurs occasions, notamment dans une 

ǇǳōƭƛŎŀǘƛƻƴ Řŀƴǎ ƭŜǎ /ŀƘƛŜǊǎ ŘŜ aȅƻƭƻƎƛŜ Ŝƴ ŎƻƭƭŀōƻǊŀǘƛƻƴ ŀǾŜŎ ƭΩ!Ca-Téléthon et FILNEMUS.  

La FSMR AnDDI-Rares a porté un travail interfilière pour mettre en place une cartouche génomique 

dans BaMaRa pour caractériser plus finement les données génétiques des patients.  

Scénario 1

ωRecueil de données complémentaire pour tous les patients en errance et impasse
diagnostiques: cela implique la nécessitéde réévaluerles patients déjà rentrés dans la
basede donnéesBaMaRa(choisipar2 filières).

Scénario 2

ωRecueilde donnéescomplémentairespour certainsgroupesde pathologiesde la FSMR
(choisipar2 filières).

Scénario 3

ωRenforcementet homogénéisationdesrèglesde codageet de remplissagedansle Setde
DonnéesMinimalesςMaladiesRares(SDM-MR)(choisipar19filières).
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Axe 3 : PARTAGER LES DONNÉES POUR FAVORISER LE DIAGNOSTIC ET LE DEVELOPPEMENT DE 

NOUVEAUX TRAITEMENTS 

 Action 3.1 : Déploiement de la BNDMR dans les CRMR/CRC/CCMR en lien avec les systèmes 

ŘΩƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴ ƘƻǎǇƛǘŀƭƛŜǊǎΦ 

-  Recensement des maladies et identification des patients 

- Intégration du set de données minimum maladies rares  

- Formation à la saisie de données  

- !ǎǎǳǊŜǊ ƭΩƛƴǘŜǊŦŀŎŜ ŎŜƴǘǊŜǎκ.b5aw  

- Harmonisation des pratiques de codage 

 

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

pour la saisie des données dans BaMaRa. ±ŞǊƛǘŀōƭŜ ŜƴƧŜǳ ŀǳ ƴƛǾŜŀǳ ƴŀǘƛƻƴŀƭΣ ƭΩƘƻƳƻƎŞƴŞƛǎŀǘƛƻƴ Ŝǘ 

ƭΩƛƴǘŜǊƻǇŞǊŀōƛƭƛǘŞ ŘŜǎ ŘƻƴƴŞŜǎ ŎƻƴǎǘƛǘǳŜƴǘ ƭŀ ŎƭŞ ǇƻǳǊ ƭΩŞŎƘŀƴƎŜ Ŝǘ ƭŜ ǇŀǊǘŀƎŜ ŘŜǎ ŎƻƴƴŀƛǎǎŀƴŎŜǎ Řŀƴǎ 

le cadre des maladies rares. Avec cet objectif, des chargés de mission ont été recrutés pour effectuer 

ces missions par toutes les filières sur ƭŜ ǘŜǊǊƛǘƻƛǊŜ ƳŞǘǊƻǇƻƭƛǘŀƛƴ ŀƛƴǎƛ ǉǳΩen Outre-mer. Pour 

accompagner les équipes à la formation BaMaRa, la filière FAI2R a par exemple créé des supports 

όǘǊƛǇǘȅǉǳŜΣ ǾƛŘŞƻǎΣ ŘƻŎǳƳŜƴǘǎ ŘΩŀƛŘŜ Ł ƭŀ ǎŀƛǎƛŜΧύ ŘŜǎǘƛƴés à former les équipes pour le déploiement 

de BaMaRa.  

 

A ce jour, plusieurs FSMR ont formé une grande partie de leurs centres à la saisie des données BaMaRa 

(FAI2R, FAVA-a¦[¢LΣ CLw9b5hΣ a/Dw9Σ ¢9¢9/h¦Σ {9b{D9b9ΧύΦ Ainsi, des contrôles qualité ont pu 

şǘǊŜ Ƴƛǎ Ŝƴ ǇƭŀŎŜ ǇƻǳǊ ǎΩŀǎǎǳǊŜǊ ŘΩǳƴ ōƻƴ ζ post-déploiement » de BaMaRa, et alerter les centres sur 

ŘΩŞǾŜƴǘǳŜƭǎ ƻǳōƭƛǎ ƻǳ ŜǊǊŜǳǊǎ ŘŜ ǎŀƛǎƛŜΦ Par exemple, la FSMR TETECOU réalise des états des lieux 

périodiques concernant la saisie des données dans leurs centres.   

 

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

maladies de leurs filières. La FSMR Defiscience a notamment rédigé des guides de codage en vue 

ŘΩǳƴŜ ƘŀǊƳƻƴƛǎŀǘƛon des pratiques pour coder au sein des centres de la filière. Ces guides sont mis à 

disposition des centres de référence et de compétence de la filière sur une plateforme sécurisée de 

partages de documents. En 2022, cette FSMR désire diffuser ses guides grâce à des formations de 

sensibilisation à leur utilisation dans le cadre du codage des patients dans BaMaRa auprès de 

ƭΩŜƴǎŜƳōƭŜ ŘŜ ƭŜǳǊǎ /waw Ŝǘ //awΦ  

 

{ǳǊ ŎŜǘǘŜ ŀŎǘƛƻƴΣ ŘƛŦŦŞǊŜƴǘǎ ǊŜƎǊƻǳǇŜƳŜƴǘǎ Ŝƴ ƛƴǘŜǊŦƛƭƛŝǊŜ ƻƴǘ Ǿǳ ƭŜ ƧƻǳǊΦ 5ΩŀōƻǊŘ ƎǊŃŎŜ ŀǳ ƎǊƻǳǇŜ ŘŜ 

travail en interfilière BNDMR permettant aux FSMR de se réunir régulièrement pour recenser et 

résoudre les problèmes de saisie avec les CRMR, les FSMR et la BNDMR. Des travaux ont également eu 

ƭƛŜǳ ŜƴǘǊŜ hǊǇƘŀƴŜǘ Ŝǘ ŎŜǊǘŀƛƴŜǎ C{aw ŎƻƴŎŜǊƴŀƴǘ ƭΩŀŎǘǳŀƭƛǎŀǘƛƻƴ Ŝǘ ƭΩƛƴǘŞƎǊŀǘƛƻƴ ŘŜ ƴƻǳǾŜŀǳȄ ŎƻŘŜǎ 

ORPHA dans BaMaRa. Enfin, certaines filières ont fait le choix de se regrouper en mutualisant leurs 

ressources humaines disponibles. Ainsi, les filières FILFOIE et G2M ont mutualisé un réseau de 

ŎƻƻǊŘƛƴŀǘƛƻƴ ŘΩ!w/κ¢9/Φ 

 

Enfin, les FSMR communiquent sur leurs actions de formation. Quelques FSMR ont recensé les 

maladies rares propres à leurs réseaux avec une identification des patients touchés. La FSMR OSCAR a 
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notamment mis à disposition sur son site internet ce recensement. Quant à la FSMR SENSGENE, elle 

communique les informations sur la BNDMR et BaMaRa (avancées, déploiements, notes 

ŘΩƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴǎΣ ŜǘŎΦύ Ǿƛŀ ŘŜǎ ƭŜǘǘǊŜǎ ŘΩƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴ ƳŜƴǎǳŜƭƭŜǎΦ 

 

 

Á Action 3.2 : Accompagner la collection des données clinico-biologiques, de cohortes et de 

registres pour leur constitution, leur utilisation et leur valorisation. 

 

.ƛŜƴ ǉǳŜ ƭŜ ǊŜŎǳŜƛƭ ŘŜǎ ŘƻƴƴŞŜǎ ǎƻƛǘ ƛƳǇƻǊǘŀƴǘΣ ƛƭ Ŝǎǘ ǘƻǳǘ ŀǳǎǎƛ ǇǊƛƳƻǊŘƛŀƭ ŘΩŀŎŎƻƳǇŀƎƴŜǊ ƭŀ 

ǾŀƭƻǊƛǎŀǘƛƻƴ Ŝǘ ƭΩǳǘƛƭƛǎŀǘƛƻƴ ŘŜǎ ŘƻƴƴŞŜǎ ǊŜŎǳŜƛƭƭƛŜǎΦ [ŀ C{aw SENSGENE a créé et mis en place une étude 

nationale épidémiologique, EpiGenRet, sur les patients atteints de dystrophies rétiniennes qui ont 

ŎƻƴǎǳƭǘŞ Řŀƴǎ ƭŜǎ ǇǊƛƴŎƛǇŀǳȄ ŎŜƴǘǊŜǎ ŘŜ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ ŀǾŜŎ ƭΩŀǇǇǳƛ ŘŜǎ ƘƾǇƛǘŀǳȄ ǳƴƛǾŜǊǎƛǘŀƛǊŜǎ ŘŜ {ǘǊŀǎōƻǳǊƎ 

et de Novartis en 2021. La fin des inclusions, avec pour objectif 1000 patients, est prévue pour 

novembre 2022. De plus, un ǇǊƻƧŜǘ ƴƻƳƳŞ wŀwŜ¢ƛ! ŀ ŞǘŞ ŘŞǇƻǎŞ Řŀƴǎ ƭŜ ŎŀŘǊŜ ŘŜ ƭΩŀǇǇŜƭ Ł ǇǊƻƧŜǘ 

ANR/France Cohortes « !ŎŎŞƭŞǊŜǊ ƭŀ ǊŜŎƘŜǊŎƘŜ Ŝǘ ƭΩƛƴƴƻǾŀǘƛƻƴ ǎǳǊ ƭŜǎ aŀƭŀdies Rares grâce aux bases 

de données ». Il a pour but la création du premier entrepôt de données de santé français sur les 

ƳŀƭŀŘƛŜǎ ǊŀǊŜǎ ŘŜ ƭΩǆƛƭ ŀ Ŝƴ ƭƛŜƴ ŀǾŜŎ ƭŀ .b5aw Ŝǘ ƭŜ ǊŜƎƛǎǘǊŜ ŜǳǊƻǇŞŜƴ Řǳ ǊŞǎŜŀǳ 9wb-EYE. 

[ŀ C{aw a/Dw9 ǎΩŜǎǘ ŜƴƎŀƎŞŜ Ł ǎƻǳǘŜƴƛǊ ƭŜ registre NaThalY, registre national français des patients 

atteints de bêta-thalassémie pendant au moins 2 ans. 

La FSMR TETECOU a pu mettre en place de nouvelles collections de données, et a démarré un nouveau 

projet « FACE and SKULL for Key Innovative Data Science ». Ce projet implique les Centres des FSMR 

AnDDI-Rares, OSCAR et TETECOU. Il porte sur ƭŀ ǾŀǊƛŀōƛƭƛǘŞ ŘŜ ƭΩŜȄǇǊŜǎǎƛƻƴ ŘŜǎ ƳŀƴƛŦŜǎǘŀǘƛƻƴǎ ŎǊŀƴƛƻ-

maxillo-faciales et des réponses aux traitements pour quatre groupes de maladies rares. Il devrait 

ǇŜǊƳŜǘǘǊŜ ŘΩŀŎǉǳŞǊƛǊ ŘŜ ƴƻǳǾŜƭƭŜǎ ŎƻƴƴŀƛǎǎŀƴŎŜǎ ǎǳǊ ƭΩŞǘƛƻǇŀǘƘƻƎŞƴƛŜ Ŝǘ ƭΩƘƛǎǘƻƛǊŜ ƴŀǘǳǊŜƭƭŜ ŘŜ ŎŜǎ 
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maladies, mais également développer une prise en charge (diagnostique et thérapeutique) améliorée 

et personnalisée des patients affectés. 

Axe 4 : PROMOUVOIR [Ω!//ÈS AUX TRAITEMENTS DANS LES MALADIES RARES 

« 5ƛǎǇƻǎŜǊ ŘΩǳƴ Şǘŀǘ ŘŜǎ ƭƛŜǳȄΣ ǊŞƎǳƭƛŝǊŜƳŜƴǘ Ƴƛǎ Ł ƧƻǳǊΣ ŘŜǎ ǘƘŞǊŀǇŜǳǘƛǉǳŜǎ όƳŞŘƛŎŀƳŜƴǘǎΣ 

dispositifs médicaux, traitements non médicamenteux) proposées aux malades dans le 

traitement des maladies rares ». 

 

Á !Ŏǘƛƻƴ пΦм Υ ¦ǘƛƭƛǎŜǊ ŘŜ Ŧŀœƻƴ Ǉƭǳǎ ǎȅǎǘŞƳŀǘƛǉǳŜ ƭŜǎ ƳŞŎŀƴƛǎƳŜǎ ŘΩŞǾŀƭǳŀǘƛƻƴ ŘΩŀƳƻƴǘ ŘŞƧŁ 

ŜȄƛǎǘŀƴǘǎ ŀŦƛƴ ŘΩŀŎŎŞƭŞǊŜǊ ƭΩŜƴǊŜƎƛǎǘǊŜƳŜƴǘ ŘŜǎ ƳŞŘƛŎŀƳŜƴǘǎ Ŝǘ ŘŜǎ ŘƛǎǇƻǎƛǘƛŦǎ ƳŞŘƛŎŀǳȄΦ 

Travail avec les associations, experts, laboratoires dans le but ŘΩŀǾƻƛǊ ǊŜŎƻǳǊǎ Ǉƭǳǎ 

ǎȅǎǘŞƳŀǘƛǉǳŜƳŜƴǘ ŀǳ ǇǊƻŎŜǎǎǳǎ ŘΩŞǾŀƭǳŀǘƛƻƴ ŘΩŀƳƻƴǘ ŘŜ ƭŀ I!{Φ 

tƭǳǎƛŜǳǊǎ C{aw ƻƴǘ ǘǊŀǾŀƛƭƭŞ Ł ƭΩŀŎǘƛƻƴ пΦм Ŝǘ ƻƴǘ ǳǘƛƭƛǎŞ ƭŜǎ ƳŞŎŀƴƛǎƳŜǎ ŘΩŞǾŀƭǳŀǘƛƻƴ Ŝƴ ƳŀǘƛŝǊŜ ŘΩŀŎŎŝǎ 

ŀǳȄ ǘǊŀƛǘŜƳŜƴǘǎΦ [ŀ ƳƛǎŜ Ŝƴ ǇƭŀŎŜ ŘŜ ƭΩhōǎŜǊǾŀǘƻƛǊŜ ŘŜǎ ǘǊŀƛǘŜƳŜƴǘǎ, des registres pilotes des pratiques 

ainsi que du SDM-¢ǊŀƛǘŜƳŜƴǘ ŘŜǾǊŀƛŜƴǘ ǇŜǊƳŜǘǘǊŜ Ł ŎƘŀǉǳŜ C{aw ŘΩŀǾƻƛǊ ǳƴŜ ǾǳŜ ƎƭƻōŀƭŜ ŘŜǎ ōŜǎƻƛƴǎ 

ŎƻƴŎŜǊƴŀƴǘ ƭŜǎ ǘƘŞǊŀǇŜǳǘƛǉǳŜǎΦ /Ŝƭŀ ŀƳŝƴŜǊŀ ǇŀǊ ƭŀ ǎǳƛǘŜ ǳƴŜ ƳŜƛƭƭŜǳǊŜ ŜŦŦƛŎŀŎƛǘŞ Řŀƴǎ ƭΩǳǘƛƭƛǎŀǘƛƻƴ ŘŜǎ 

ƳŞŎŀƴƛǎƳŜǎ ŘΩŞǾŀƭǳŀǘƛƻƴ Ŝǘ Řŀƴǎ ƭΩŜƴǊŜƎƛǎǘǊŜƳŜƴǘ ŀŎŎŞƭŞǊŞ ŘŜǎ ƳŞŘƛŎŀƳŜƴǘǎ Ŝǘ ŘƛǎǇƻǎƛǘƛŦǎ ƳŞŘƛŎŀǳȄΦ 

En effet, ce travail nécessite une action régulière de recensement de la liste des traitements selon les 

ŘƛŦŦŞǊŜƴǘǎ ǎǘŀǘǳǘǎ όŀŎŎŝǎ ŎƻƳǇŀǎǎƛƻƴƴŜƭΣ ǇǊŞŎƻŎŜΧύΦ [ΩŜƴƧŜǳ Ŝǎǘ ŘŜ permettre un meilleur accès des 

médicaments aux patients.  

 

Pour améliorer les actions portées par cet axe, plusieurs FSMR ont travaillé directement en lien avec 

des laboratoires ou des autorités de santé. La FSMR FIMARAD a terminé en 2021 un travail de réflexion 

ŀǾŜŎ ǳƴ ƭŀōƻǊŀǘƻƛǊŜ ŘŞǾŜƭƻǇǇŀƴǘ ǳƴ ǇǊƻǘƻŎƻƭŜ ŘΩǳǘƛƭƛǎŀǘƛƻƴ ǘƘŞǊŀǇŜǳǘƛǉǳŜ Ŝǘ ŘŜ ǊŜŎǳŜƛƭ Ŝƴ ƭƛŜƴ ŀǾŜŎ 

ƭΩ!b{a Řŀƴǎ ƭŜ ŎŀŘǊŜ ŘΩǳƴ ǘǊŀƛǘŜƳŜƴǘ ǎǇŞŎƛŦƛǉǳŜΦ [ŀ C{aw DнaΣ ǉǳŀƴǘ Ł ŜƭƭŜΣ ŀ ŎƻƭƭŀōƻǊŞ ŀǾŜŎ ǳƴ 

ƛƴŘǳǎǘǊƛŜƭ ǇƻǳǊ ǳƴŜ ŘŜƳŀƴŘŜ ŘΩŀŎŎŝǎ ǘǊŝǎ ǇǊŞŎƻŎŜΦ 9ƴ collaboration avec la CNAM, cette filière travaille 

ŀǳǎǎƛ ǎǳǊ ƭŀ ƎŜǎǘƛƻƴ ŘŜǎ ǇǊƻōƭŝƳŜǎ ŘŜ ǇǊƛǎŜ Ŝƴ ŎƘŀǊƎŜ ŘŜ ŎŜǊǘŀƛƴǎ ǘǊŀƛǘŜƳŜƴǘǎ ǇŀǊ ƭΩ!ǎǎǳǊŀƴŎŜ aŀƭŀŘƛŜΦ 

[ŀ C{aw a/Dw9 Ŝǘ ƭΩ!b{a ƻƴǘ Ƴƛǎ Ŝƴ ǇƭŀŎŜ ǳƴŜ ǊŞǳƴƛƻƴ Ǿƛǎŀƴǘ ƴƻǘŀƳƳŜƴǘ Ł ŦŀƛǊŜ ƭŜ Ǉƻƛƴǘ ǎǳǊ ƭŜǎ 

dispositifs permettant un accès précoce aux traitements dans la drépanocytose suite à la réforme des 

!ǳǘƻǊƛǎŀǘƛƻƴǎ ǘŜƳǇƻǊŀƛǊŜǎ ŘΩǳǘƛƭƛǎŀǘƛƻƴ ό!¢¦ύ Ŝǘ ŘŜǎ wŜŎƻƳƳŀƴŘŀǘƛƻƴǎ ǘŜƳǇƻǊŀƛǊŜǎ ŘΩǳǘƛƭƛǎŀǘƛƻƴ όw¢¦ύ 

prévue dans la loi de Financement de la Sécurité Sociale 2021. 

 

Plusieurs FSMR participent activement à 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 

ŎƻƳƳƛǎǎƛƻƴǎ ŘŜ ƭΩ!b{a Ǿƛǎŀƴǘ Ł ŀǇǇƻǊǘŜǊ ǳƴ ŞŎƭŀƛǊŀƎŜ ƳŞŘƛŎal sur les nouveaux traitements. La FSMR 

FILNEMUS ŀ ŘŞǎƻǊƳŀƛǎ ƭŜ ǎǘŀǘǳǘ ŘΩŜȄǇŜǊǘ Řŀƴǎ le domaine de maladies neuromusculaires ǇŀǊ ƭΩ!b{a 

et la Commission de TransparenceΦ [ΩŀǾƛǎ ŘŜ ŎŜǘǘŜ ŦƛƭƛŝǊŜ ǉǳŀƴǘ ŀǳ ζ tǊƻǘƻŎƻƭŜ ŘΩ¦ǘƛƭƛǎŀǘƛƻƴ 

Thérapeutique et Recueil des Données » (PUT-RD) est aussi sollicité par des laboratoires 

ǇƘŀǊƳŀŎŜǳǘƛǉǳŜǎ ǎƻǳƘŀƛǘŀƴǘ ŘŞǇƻǎŜǊ ŘŜǎ ŘŜƳŀƴŘŜǎ ŘΩŀǳǘƻǊƛǎŀǘƛƻƴ ŘΩŀŎŎŝǎ ǇǊŞŎƻŎŜ ǇǊŞ- ou post AMM 

ƻǳ ǳƴŜ ŘŜƳŀƴŘŜ ŘΩŀŎŎŝǎ ŎƻƳǇŀǎǎƛƻƴƴŜƭ auprès des autorités de santé.  
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Les FSMR se tournent aussi vers leurs médecins et associations de patients pour participer à des 

évaluations de médicaments ou des retours sur des essais cliniques terminés (FAVA-MULTI, MUCO-

CFTR...). La FSMR MHEMO contribue à évaluer les médicaments en participant activement aux essais  

cliniques multicentriques internationaux. Quant à la FSMR MUCO-CFTR, les discussions effectuées avec 

ƭΩŀǎǎƻŎƛŀǘƛƻƴ ±ŀƛƴŎǊŜ ƭŀ aǳŎƻǾƛǎŎƛŘƻǎŜ Ŝǘ ƭŜǎ ŀǳǘƻǊƛǘŞǎ ŘŜ ǎŀƴǘŞ ƻƴǘ ǇŜǊƳƛǎ ŘΩŀǾŀƴŎŜǊ ǎǳǊ ƭŜ 

remboursement et donc la commercialisation du Kaftrio®, médicament innovant ayant un impact 

ƛƳǇƻǊǘŀƴǘ Řŀƴǎ ƭΩŀƳŞƭƛƻǊŀǘƛƻƴ ŘŜ ƭΩŞǘŀǘ ŘŜ ǎŀƴǘŞ ŘŜǎ ǇŀǘƛŜƴǘǎ ŞƭƛƎƛōƭŜǎ ŀǳ ǘǊŀƛǘŜƳŜƴǘΦ 

 

 

 

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

ƳǳƭǘƛŘƛǎŎƛǇƭƛƴŀƛǊŜǎ ŘΩŞǾŀƭǳŀǘƛƻƴ (gouvernance bureau/copil) dans chaque filière de santé 

maladies rares. 

wŞǳƴƛǊ ŘŜǎ ƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴǎ Ŝǘ ŘƛǎǎŞƳƛƴŀǘƛƻƴ ǎǳǊ ƭŜǎ ǘǊŀƛǘŜƳŜƴǘǎ ŘΩƛƴǘŞǊşǘǎ ό9ȄΦ ƳƛǎŜ Ŝƴ ǇƭŀŎŜ ŘΩǳƴ 

guichet unique). 

 

[ΩƻōƧŜŎǘƛŦ ŘŜ ƭΩƻōǎŜǊǾŀǘƻƛǊŜ Ŝǎǘ ŘΩŞǘŀōƭƛǊ ǳƴ Şǘŀǘ ŘŜǎ ƭƛŜǳȄ Ŝǘ de recenser toutes les thérapeutiques 

prescrites aux patients ayant une maladie rare : médicaments avec ou sans AMM (Autorisation de mise 

sur le marché), dispositifs médicaux (DM), soins (ex : soins infirmiers, kinésithérapie), chirurgies, soins 

de support etc. La DƛǊŜŎǘƛƻƴ ƎŞƴŞǊŀƭŜ ŘŜ ƭŀ {ŀƴǘŞ Ŝǘ ƭŀ ŘƛǊŜŎǘƛƻƴ ƎŞƴŞǊŀƭŜ ŘŜ ƭΩhŦŦǊŜ ŘŜ ǎƻƛƴǎ ƻƴǘ publié 

ŀǳ ǇǊƛƴǘŜƳǇǎ нлнм ǳƴŜ ƴƻǘŜ ŘΩƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴ relative Ł ƭΩhōǎŜǊǾŀǘƻƛǊŜ ŘŜǎ ǘǊŀƛǘŜƳŜƴǘǎ Ŝǘ ŀǳȄ registres 

des traitements hors AMM. Cette note a ensuite été envoyée aux CRMR et CCMR en 2021 pour les 

ƛƴŦƻǊƳŜǊ ŘŜ ƭŀ ƳƛǎŜ Ŝƴ ǇƭŀŎŜ ŘŜ ŎŜǘ ƻōǎŜǊǾŀǘƻƛǊŜ Ŝǘ ƭŜǳǊ ŘŜƳŀƴŘŜǊ ŘΩȅ ŎƻƭƭŀōƻǊŜǊ ŀŎǘƛǾŜƳŜƴǘΦ 

Le champ du médicament, des dispositifs médicaux et des 
pratiques non médicamenteuses

Assurer un repérage régulier des nouvelles molécules en
développement,ŘΩƛƴǘŞǊşǘpour la filière.

Identfier tout médicamentfaisantƭΩƻōƧŜǘde prescriptionshors
AMM, jugé par la filière indispensableau traitement des
patientsafin queƭΩ!ƎŜƴŎŜexerceune vigilanceparticulièresur
toute rupture de stocks ou tout arrêt de commercialisation
affectantou susceptiblesd'affectercesproduits.

Collecterdesdonnéesen vie réelle sur les utilisationsde
ces prescriptions par la mise en place de recueils
complémentaires.
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[ΩƻōǎŜǊǾŀǘƻƛǊŜ ŘŜǎ ǘǊŀƛǘŜƳŜƴǘǎ Řƻƛǘ ŘƻƴŎ şǘǊŜ ƛƳǇƭŞƳŜƴǘŞ ǇŀǊ ŎƘŀǉǳŜ C{awΦ {ƻƴ ŘƻƳŀƛƴŜ 

ŘΩƛƴǘŜǊǾŜƴǘƛƻƴ ŎƻǳǾǊŜ ǘǊƻƛǎ ƎǊŀƴŘŜǎ ǘƘŞƳŀǘƛǉǳŜǎ :  

 

Grâce aux actions initiées dans une volonté de recensement, des collaborations entre instances et 

FSMR ont aussi pu être développées. CƻƴƧƻƛƴǘŜƳŜƴǘ Ł ŘΩŀǳǘǊŜǎ C{aw (CARDIOGEN, FILNEMUS, 

FIRENDO, MCGRE, DefiScience), la FSMR BRAIN-TEAM a initié un groupe de travail de réflexion inter-

FSMR ayant pour projet une base de données répertoriant les pratiques de prescription hors-AMM. En 

collaboration avec le CNHIM qui tient à jour la base du médicament « Thériaque », une étude de 

ŦŀƛǎŀōƛƭƛǘŞ ŘŜ ƳƛǎŜ Ŝƴ ǆǳǾǊŜ de cette base de données « intégrative et évolutive » accessible à tous les 

centres a été réalisée. 

Certaines FSMR ont notamment mis en place un guichet unique améliorant la définition des besoins 

et des pratiques de prescription des cliniciens des FSMR concernées, notamment concernant 

ƭΩǳǘƛƭƛǎŀǘƛƻƴ ƘƻǊǎ-AMM des médicaments.  

 

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

thérapeutiques. 
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FSMR 

 

État 

d'avancement de 

l'observatoire 

des traitements 

 

Commentaires 

AnDDI-Rares Oui ω ;ƭŀōƻǊŀǘƛƻƴ ŘΩǳƴŜ ŜƴǉǳşǘŜ Ŝƴ ǇŀǊǘŜƴŀǊƛŀǘ ŀǾŜŎ 

ƭΩ!ǎǎƻŎƛŀǘƛƻƴ CǊŀƴŎƻǇƘƻƴŜ ŘŜ DŞƴŞǘƛǉǳŜ /ƭƛƴƛǉǳŜ 

(AFGC) afin de réaliser un état des lieux des 

thérapeutiques prescrites au sein de la FSMR ; 

ω aƛǎŜ Ŝƴ ǇƭŀŎŜ Řϥǳƴ ǇǊƻƎǊŀƳƳŜ ŘŜ ŦƻǊmation (DIU 

essais thérapeutiques en maladies rares) et d'un 

groupe de travail sur le même sujet incluant des 

généticiens, pédiatres, pharmaciens, 

(pédo)psychiatres, neuropédiatres ; 

ω wŞŦƭŜȄƛƻƴ ǎǳǊ ƭŜǎ ǘǊŀƛǘŜƳŜƴǘǎ pouvant faire l'objet 

d'un suivi en vie réelle lorsque la BNDMR aura 

déployé le cartouche traitements (SDM-T) ; 

BRAIN-TEAM Oui, pour les 

traitements hors-

AMM 

essentiellement 

ω /ƻƭƭŀōƻǊŀǘƛƻƴ ŀǾŜŎ ƭŜ /bILa ǉǳƛ ǘƛŜƴǘ Ł ƧƻǳǊ ƭŀ 

ōŀǎŜ Řǳ ƳŞŘƛŎŀƳŜƴǘ ζ ¢ƘŞǊƛŀǉǳŜ η ŀŦƛƴ ŘΩŞǾŀƭǳŜǊ ƭŀ 

ŦŀƛǎŀōƛƭƛǘŞ ŘŜ ƳƛǎŜ Ŝƴ ǆǳǾǊŜ ŘΩǳƴŜ ōŀǎŜ ŘŜ ŘƻƴƴŞŜǎ 

intégrative et évolutive, accessible à tous les 

centres. Le cahier des charges a été travaillé par la 

filière et finalisé fin 2021 avec le prestataire « 

Le16com » ;  

ω tǊŞǎŜƴǘŀǘƛƻƴ Řǳ ǇǊƻƧŜǘ ŘŜ ōŀǎŜ ŘŜ ŘƻƴƴŞŜǎ ŀǳȄ 

autres FSMR lors du COPIL FSMR en octobre 2021, 

ƴƻǘŀƳƳŜƴǘ Řŀƴǎ ƭΩƻōƧŜŎǘƛŦ de faciliter le travail en 

inter-FSMR concernant les pratiques de prescription 

hors-AMM au sein des FSMR. Suite à cette 

présentation, plusieurs filières ont montré leur 

intérêt, initiant ainsi un groupe de réflexion inter-

FSMR. 

Cardiogen Objectif en cours 

de réalisation 

ω 5Ŝǎ ǊŞŦƭŜȄƛƻƴǎ ƻƴǘ ŞǘŞ ƳŜƴŞŜǎ ŀǳ ǎŜƛƴ ŘŜ ƭŀ C{aw 

pour aboutir au cadrage du projet qui sera lancé 

activement en 2022. Les principales actions prévues 

sont : la création d'une base de données en lien avec 

le prestataire Thériaque, le recrutement d'un 
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pharmacien pour coordonner les différents groupes 

de travail, la complétion de la base de donnéesΧ 

DefiScience Non ω wŜŎǊǳǘŜƳŜƴǘ ŘϥǳƴŜ ŎƘŀǊƎŞŜ ŘŜ Ƴƛǎǎƛƻƴ Řƻƴǘ ǳƴŜ 

partie des missions sera dédiée à ce projet. 

FAI2R Oui pour les 

traitements hors-

AMM 

ω /ǊŞŀǘƛƻƴ ŘϥǳƴŜ ŎƻƳƳƛǎǎƛƻƴ ƳŞŘƛŎŀƳŜƴǘǎ ; 

ω tŀǊǘƛŎƛǇŀǘƛƻƴ Ł ƭϥŞƭŀōƻǊŀǘƛƻƴ Řϥǳƴ ƻǳǘƛƭ ŘŜ 

recensement des pratiques de prescription hors 

AMM et mise en place de cet outil. 

FAVA-Multi  Oui ω Lƴƛǘƛŀǘƛƻƴ Řϥǳƴ ǘǊŀǾŀƛƭ ŘŜ ǊŜŎŜƴǎŜƳŜƴǘ ŘŜǎ 

traitements utilisés dans chacun des groupes de 

pathologies de la FSMR ; 

ω [ŀƴŎŜƳŜƴǘ Řǳ ǇǊƻŎŜǎǎǳǎ ŘŜ ǊŜŎǊǳǘŜƳŜƴǘ ŎƻƴƧƻƛƴǘ 

avec la FSMR MHEMO d'un pharmacien temps 

plein ; 

ω ;ǾƻŎŀǘƛƻƴ ǊŞƎǳƭƛŝǊŜ ƭƻǊǎ ŘŜǎ /htL[ ƳŜƴǎǳŜƭǎ ŘŜ ƭŀ 

FSMR de la problématique des nouveaux 

traitements et des difficultés associées à leur 

utilisation. 

Filfoie Objectifs en cours 

de réalisation 

ω /ƻƴŎƭǳǎƛƻƴ Řǳ ǇǊƻƧŜǘ ǇƛƭƻǘŜ ŘŜ ǊŜŎŜƴǎŜƳŜƴǘ ŘŜǎ 

traitements hors AMM sur la région Bretagne ; 

ω 9ȄǇƭƻƛǘŀǘƛƻƴ ŘŜǎ ǇǊŜƳƛŜǊǎ ǊŞǎǳƭǘŀǘǎ ; 

ω tǊƻƧŜǘ Ŝƴ ŎƻǳǊǎ ŘΩŀŘŀǇǘŀǘƛƻƴ Ł ƭΩŜƴǎŜƳōƭŜ Řǳ 

territoire national. 

Filnemus Oui pour les 

traitements hors-

AMM 

ω wŜŎǊǳǘŜƳŜƴǘ ŘϥǳƴŜ ŎƘŀǊƎŞŜ ŘŜ Ƴƛǎǎƛƻƴ ǇƻǳǊ 

coordonner la mise en place de l'observatoire ; 

ω /ǊŞŀǘƛƻƴ ŘϥǳƴŜ ƭƛǎǘŜ ŘŜǎ ƳŞŘƛŎŀƳŜƴǘǎ ǇǊŜǎŎǊƛǘǎ 

hors-AMM ; 

ω aƛǎŜ Ŝƴ ǇƭŀŎŜ d'un partenariat avec la base de 

données Thériaque. 
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FilSLAN Oui ω 5ƛŦŦǳǎƛƻƴ ŀǳǇǊŝǎ ŘŜ ǘƻǳǎ ƭŜǎ ŎŜƴǘǊŜǎ ŘŜ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ 

FILSLAN du tableau fourni par la DGOS afin 

ŘΩƛŘŜƴǘƛŦƛŜǊ ŘΩŞǾŜƴǘǳŜƭƭŜǎ ǇŀǊǘƛŎǳƭŀǊƛǘŞǎ ƭƻŎŀƭŜǎ ŘŜ 

prescription. Synthèse des retours, constat ŘΩǳƴŜ 

relative homogénéité des pratiques de prescription 

au sein des différents centres ; 

ω wŜŎŜƴǎŜƳŜƴǘ ŘŜǎ ǘǊŀƛǘŜƳŜƴǘǎ όǇǊŜǎŎǊƛǘǎ ƻǳ ǇǊƛǎ Ŝƴ 

automédication) pris par les patients de la FSMR ; 

ω {ƻǳǘƛŜƴ Ł ƭŀ ōŀǎŜ ŘŜ ǊŜŎƘŜǊŎƘŜ /ƭŜŀƴ²Ŝō 

colligeant tous les traitements pris par les patients. 

Fimarad Oui ω wŜŎŜƴǎŜƳŜƴǘ ŘŜǎ ǘƘŞǊŀǇŜǳǘƛǉǳŜǎ ŘŜǎ ǇŀǘƘƻƭƻƎƛŜǎ 

ayant un PNDS (20 PNDS sont disponibles). Les 

thérapeutiques des autres pathologies prises en 

charge par la filière seront identifiées suite à une 

recherche bibliographique ; 

ω 5ƛǎŎǳǎǎƛƻƴ ŘŜǎ ƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴǎ ǊŜœǳŜǎ Ŝǘ ŞŎƘŀƴƎŞŜǎ 

avec les Autorités de santé et les structures 

impliquées et les démarches effectuées de cette 

ŀŎǘƛƻƴ ŀǳ ǎŜƛƴ Řǳ ƎǊƻǳǇŜ ŘŜ ǘǊŀǾŀƛƭ Ψ¢ǊŀƛǘŜƳŜƴǘǎΩ. 

Fimatho Oui pour les 

traitements hors-

AMM 

ω wŜŎǊǳǘŜƳŜƴǘ ŘϥǳƴŜ ŎƘŀǊƎŞŜ ŘŜ Ƴƛǎǎƛƻƴ ŘŞŘƛŞŜ Τ   

ω ;ǘŀǘ ŘŜǎ ƭƛŜǳȄ ŘŜǎ ǇǊŀǘƛǉǳŜǎ ŘŜǎ ŀǳǘǊŜǎ ŦƛƭƛŝǊŜǎ ŘŜ 

santé maladies rares ; 

ω wŜŎŜƴǎŜƳŜƴǘ ŘŜǎ ǘǊŀƛǘŜƳŜƴǘǎ ǇǊŜǎŎǊƛǘǎ ƘƻǊǎ !aa 

au sein de FIMATHO et remplissage du « Tableau de 

recensement des prescriptions médicamenteuses » 

fourni par la DGOS ; 

ω ;ŎƘŀƴƎŜǎ Ŝƴ ŎƻǳǊǎ ŀǾŜŎ ŘΩŀǳǘǊŜǎ C{aw ǇƻǳǊ 

ƘŀǊƳƻƴƛǎŜǊ ƭŜǎ ƳŞǘƘƻŘŜǎ ŘŜ ǊŜŎǳŜƛƭ ŘΩƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴ 

en continu. 

Firendo Oui pour les 

traitements hors-

AMM 

ω [Ŝ ƎǊƻǳǇŜ ǘƘŞƳŀǘƛǉǳŜ « Médicaments hors AMM 

et en rupture de stock » créé en 2019 a été de 

nouveau mobilisé en 2021, notamment pour 

répondre aux questions de patients ou de CRMR 

ŎƻƴŎŜǊƴŀƴǘ ƭŜǎ ǇǊƻōƭŝƳŜǎ ŘΩŀǇǇǊƻǾƛǎƛƻƴƴŜƳŜƴǘ ƻǳ 

de galénique. 
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G2M Oui  ω tŀǊǘƛŎƛǇŀǘƛƻƴ Ł ŘŜǎ ǊŞǳƴƛƻƴǎ ǊŞƎǳƭƛŝǊŜǎ ŀǾŜŎ ƭŜǎ р 

FSMR pilotes et la DGOS, avec l'ANSM ; 

ω /ƭŀǎǎƛŦƛŎŀǘƛƻƴ ŘŜǎ aIa Ŝǘ ǊŜŎŜƴǎŜƳŜƴǘ ŘŜǎ 

traitements, en incluant le statut réglementaire ; 

ω tǊŞǎŜƴǘŀǘƛƻƴ ŘŜ ƭŀ ƳƛǎŜ Ŝƴ ǇƭŀŎŜ ŘŜ ƭΩƻōǎŜǊǾŀǘƻƛǊŜ 

des traitements aux membres de la FSMR G2M lors 

de différents évènements de la FSMR, lors du 

ŎƻƴƎǊŝǎ ŘŜ ƭŀ {C9La Ŝƴ Ƨǳƛƴ нлнм Ŝǘ ƭƻǊǎ ŘΩǳƴ 

webinar IQVIA à destination des chercheurs et 

cliniciens européens en novembre 2021 ; 

ω /ƻƭƭŀōƻǊŀǘƛƻƴ ŀǾŜŎ ƭΩŞǉǳƛǇŜ .b5awΣ Ŝƴ ƭƛŜƴ ŀvec 

la DGOS, pour la mise en place du SDM-Traitement 

dans BAMARA. 

MaRIH Objectifs en cours 

de réalisation 

ω ¢ǊŀǾŀǳȄ Ŝƴ ŎƻǳǊǎ ǎǳǊ ǳƴŜ ŜƴǉǳşǘŜ ǎǳr les 

molécules prescrites hors-AMM dans les CRMR et 

CCMR. 

MCGRE Objectifs en cours 

de réalisation 

ω aƛǎŜ Ŝƴ place d'un groupe de travail dédié ; 

ω wŜŎǊǳǘŜƳŜƴǘ ǇǊŞǾǳ Řϥǳƴ ŎƘŀǊƎŞ ŘŜ Ƴƛǎǎƛƻƴ ŘŞŘƛŞ. 

MHEMO Oui pour les 

traitements hors-

AMM 

ω LŘŜƴǘƛŦƛŎŀǘƛƻƴ ŘŜǎ ǎƛǘǳŀǘƛƻƴǎ ŎƭƛƴƛǉǳŜǎ ǇƻǳǊ 

ƭŜǎǉǳŜƭƭŜǎ ƭΩǳǘƛƭƛǎŀǘƛƻƴ ŘΩǳƴ ƳŞŘƛŎŀƳŜƴǘ ƘƻǊǎ-AMM 

est envisagée ; 

ω LŘŜƴǘƛŦƛŎŀǘƛƻn des besoins humains nécessaires, 

ƴƻǘŀƳƳŜƴǘ ƭŜ ǊŜŎǊǳǘŜƳŜƴǘ ŘΩǳƴ ǘŜƳǇǎ ǇŀǊǘƛŜƭ ŘŜ 

pharmacien mutualisé avec la filière FAVA-Multi ; 

ω LŘŜƴǘƛŦƛŎŀǘƛƻƴ ŘŜǎ ƳƻƭŞŎǳles actuellement utilisées 

hors-AMM. 

Muco-CFTR Objectifs en cours 

de réalisation 

ω  /ǊŞŀǘƛƻƴ d'un groupe de travail "médicaments" 

chargé notamment du recensement des 

médicaments prescrits hors-AMM. Ce travail devrait 

être finalisé au 1er semestre 2022 et présenté lors de 

nos Journées Francophones de la Mucoviscidose 

(Journées de la FSMR). 

NeuroSphinx N/A ω Lƭ ƴΩȅ ŀ ǇŀǎΣ Ł ŎŜ ƧƻǳǊΣ ŘŜ ǘǊŀƛǘŜƳŜƴǘ ƳŞŘƛŎŀƭ ƻǳ 

chirurgical innovants pour les pathologies de la 

filière. Seul le repositionnement de certaines 

drogues comme ce qui a été fait sur le cannabis 

thérapeutique est au centre de l'intérêt de la FSMR ; 
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ω {ƻǳǘƛŜƴ Řǳ ŘŞǾŜƭƻǇǇŜƳŜƴǘ Řϥǳƴ ŘƛǎǇƻǎƛǘƛŦ ƳŞŘƛŎŀƭ 

innovant (tampon anal). 

ORKiD Non ω  aƛǎŜ Ŝƴ ǇƭŀŎŜ ŘŜ ŎŜǘǘŜ ŀŎǘƛƻƴ ǇǊŞǾǳŜ ǇƻǳǊ нлнн. 

OSCAR Oui ω /ǊŞŀǘƛƻƴ ŘΩǳƴ ƎǊƻǳǇŜ ŘŜ ǘǊŀǾŀƛƭ hōǎŜǊǾŀǘƻƛǊŜ ŘŜǎ 

traitements OSCAR ; 

ω wŞŀƭƛǎŀǘƛƻƴ ŘΩǳƴ recensement des traitements par 

pathologie pour avoir une meilleure connaissance 

des médicaments prescrits et des problématiques 

rencontrées par les médecins prescripteurs de la 

FSMR ; 

ω /ǊŞŀǘƛƻƴ ŘΩǳƴŜ ōŀǎŜ ŘŜ ŘƻƴƴŞŜs : 40 médicaments, 

dont 6 hors-AMM & mise à jour de la classification 

des pathologies OSCAR ; 

ω tǊƻƧŜǘ ŘΩŀƎǊŞƎŀǘƛƻƴ ŘŜ ƭŀ ƭƛǘǘŞǊŀǘǳǊŜ ǇƻǳǊ ƭŜǎ 

ƳŞŘƛŎŀƳŜƴǘǎ ƘƻǊǎ !aa Ŝƴ ǾǳŜ ŘΩǳƴŜ ŘŜƳŀƴŘŜ 

ŘΩŀŎŎŝǎ ǇǊŞŎƻŎŜ ƻǳ ŎƻƳǇŀǎǎƛƻƴƴŜƭ. 

RespiFIL Oui, pour les 

traitements hors-

AMM 

ω ;ǘŀǘ ŘŜǎ ƭƛŜǳȄ ŘŜǎ ǘǊŀƛǘŜƳŜƴǘs hors-AMM prescrits 

ǇƻǳǊ ƭŜǎ ǇŀǘƛŜƴǘǎ ŀǘǘŜƛƴǘǎ ŘΩǳƴŜ ƳŀƭŀŘƛŜ ǊŜǎǇƛǊŀǘƻƛǊŜ 

rare ; 

ω ;ŎƘŀƴƎŜ ǊŞƎǳƭƛŜǊ ŀǾŜŎ ƭŜǎ ƳŜƳōǊŜǎ Řǳ ƎǊƻǳǇŜ ŘŜ 

travail « Thérapeutique » piloté par la DGS / DGOS 

afin de s'inspirer des bonnes pratiques des autres 

FSMR. 

SENSGENE Oui ω wŞŀƭƛǎŀǘƛƻƴ ŘΩǳƴŜ ŜƴǉǳşǘŜ ŀǳ ǎŜƛƴ Řǳ ǊŞǎŜŀǳ ŘŜǎ 

CRMR sur les prescriptions hors-AMM réalisées. Pas 

de prescriptions hors-AMM identifiées en dehors 

des nouveaux traitements innovants de thérapie 

génique encore en ATU (ou accès précoce) en vue 

ŘΩƻōǘŜƴƛǊ ǳƴŜ AMM ;  

ω wŜŎǊǳǘŜƳŜƴǘ ŘΩǳƴ ǇƘŀǊƳŀŎƛŜƴ Ł лΣн 9¢t ŀŦƛƴ ŘŜ 

mettre en place le Comité des traitements de 

SENSGENE. 
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TETECOU Oui, pour les 

traitements hors-

AMM 

ω wŜŎŜƴǎŜƳŜƴǘ ƛƴƛǘƛŞ ŀǳ ǎŜŎƻƴŘ ǎŜƳŜǎǘǊŜ нлнм ǇƻǳǊ 

les médicaments prescrits hors-autorisation de mise 

sur le marché (AMM) par le relevé des molécules 

citées dans les PNDS élaborés, ou en cours 

ŘΩŞƭŀōƻǊŀǘƛƻƴΣ ŀǳ ǎŜƛƴ ŘŜ ƭŀ C{awΣ Řŀƴǎ ƭŜǎ ŘƻǎǎƛŜǊǎ 

de labellisation des Centres de 2017, ainsi que dans 

ƭΩŜƴǉǳşǘŜ ǊŞŀƭƛǎŞŜ ŀǳǇǊŝǎ ŘŜ ǘƻǳǎ ƭŜǎ /ŜƴǘǊŜǎ Ŝǘ ƭŜǎ 

Associations en 2016 ; 

ω tǊŞǎŜƴǘŀǘƛƻƴ ŘŜǎ ǘŜŎƘƴƻƭƻƎƛŜǎ Ŝǘ ŘŜǎ ŘƛǎǇƻǎƛǘƛŦǎ 

médicaux les plus innovants lors des Journées 

Nationales, Journées « Recherche et Innovation » et 

Rencontres des réseaux de CRMR-CCMR annuelles 

et diffusion sur le site Internet de la FSMR. 

 

 Action 4.3 : Générer des connaissances en vie réelle pour renforcer la connaissance des 

ƳŞŘƛŎŀƳŜƴǘǎ ōŞƴŞŦƛŎƛŀƴǘ ŘΩǳƴŜ !aa ǇƻǳǊ ǳƴŜ ƻǳ ǇƭǳǎƛŜǳǊǎ ƛƴŘƛŎŀǘƛƻƴǎ Řŀƴǎ ƭŜ ǘǊŀƛǘŜƳŜƴǘ 

de maladies rares et mettre en place une organisation nationale du suivi en vie réelle des 

médicaments.  

ζ CŀǾƻǊƛǎŜǊ ƭŀ ǊŞŀƭƛǎŀǘƛƻƴ ŘΩŞǘǳŘŜǎ ƳŞŘƛŎƻ-ŞŎƻƴƻƳƛǉǳŜǎ ƻǳ ŘΩŞǘǳŘŜǎ Ŝƴ ǾƛŜ ǊŞŜƭƭŜ ǇƻǳǊ ƎŞƴŞǊŜǊ 

Ŝǘ ŎƻƭƭƛƎŜǊ ŘŜǎ ŘƻƴƴŞŜǎ ǇƻǳǊ ǘƻǳǎ ƭŜǎ ƳŞŘƛŎŀƳŜƴǘǎ ŘƛǎǇƻǎŀƴǘ ŘΩǳƴŜ !aa ǇƻǳǊ ƭŜ ǘǊŀƛǘŜƳŜƴǘ 

ŘΩǳƴŜ ƳŀƭŀŘƛŜ ǊŀǊŜ Ŝǘ ŎŜǊǘŀƛƴǎ ŘƛǎǇƻǎƛǘƛŦǎ ƳŞŘƛŎŀux pertinents ». (Recueil de données par les 

CRMR, CCMR, recueil de données RTU/ATU, exploiter les données recueillies par les malades 

Ŝǘ ƭŜǳǊǎ ŦŀƳƛƭƭŜǎΧύ 

5ŀƴǎ ƭΩŜƴǎŜƳōƭŜΣ ƭŜǎ C{aw ǊŞŀƭƛǎŜƴǘ ǳƴ ǎǳƛǾƛ Ŝƴ Ǿƛe réelle des prescriptions hors-AMM via des registres 

dédiés ou des enquêtes. Par exemple, pour réaliser cet objectif, la FSMR FilSLAN a élaboré un 

ǉǳŜǎǘƛƻƴƴŀƛǊŜ ŀǾŜŎ ƭŀ ŎƻƭƭŀōƻǊŀǘƛƻƴ ŘŜ ƭΩ!w{[! ǇƻǳǊ ǊŜŎŜƴǎŜǊ ǘƻǳǎ ƭŜǎ ǘǊŀƛǘŜƳŜƴǘǎ ό!aa ƻǳ ƘƻǊǎ-

!aaύ ǇǊƛǎ ǇŀǊ ƭŜǎ ǇŀǘƛŜƴǘǎ ǊŞǇƻƴŘŀƴǘǎΣ ǉǳΩƛƭǎ ǎƻƛŜƴǘ ǇǊŜǎŎǊƛǘǎ Ǉar un médecin ou pris en 

automédication.  

 

¢ƻǳǘŜŦƻƛǎΣ ǘƻǳǘŜǎ ƭŜǎ ǇǊŜǎŎǊƛǇǘƛƻƴǎ ƴŜ Ŧƻƴǘ Ǉŀǎ ƭΩƻōƧŜǘΣ Ł ƭΩƘŜǳǊŜ ŀŎǘǳŜƭƭŜΣ ŘΩǳƴ ǎǳƛǾƛ Ŝƴ ǾƛŜ ǊŞŜƭƭŜΣ Řŀƴǎ 

ƭŀ ƳŜǎǳǊŜ ƻǴ ŎŜǊǘŀƛƴŜǎ C{aw ǎƻƴǘ ŀǳ ŎƻƳƳŜƴŎŜƳŜƴǘ ŘŜ ŎŜǘǘŜ ŀŎǘƛƻƴΦ Lƭ ǎΩŀƎƛǘ Řŀƴǎ ǳƴ ǇǊŜƳƛŜǊ ǘŜƳǇǎ 

de sensibiliser les centres à la traçabilité hors-AMM/RTU/ATU. Dans cette optique, la FSMR OSCAR a 

organisé une formation interfilière, avec la participation du Market Access ŘΩǳƴ ƭŀōƻǊŀǘƻƛǊŜ ǇƻǳǊ 

ŎƻƳǇǊŜƴŘǊŜ ƭŜǎ ǇǊƻŎŞŘǳǊŜǎ ŘΩŀŎŎŝǎ ŀǳ ƳŀǊŎƘŞ ŘŜǎ ƳŞŘƛŎŀƳŜƴǘǎΦ !Ŧƛƴ ŘΩŀǘǘŜƛƴŘǊŜ ƭŜǎ ƻōƧŜŎǘƛŦǎ ǇǊŞǾǳǎ 

par cette action, des recrutements et du temps ARC et TEC ont été prévus pour aider au recensement 

des traitements hors-AMM sur plusieurs régions. La filière AnDDI-Rares réfléchit actuellement aux 

ǘǊŀƛǘŜƳŜƴǘǎ ǉǳƛ ǇƻǳǊǊƻƴǘ ŦŀƛǊŜ ƭΩƻōƧŜǘ ŘΩǳƴ ǎǳƛǾƛ Ŝƴ ǾƛŜ ǊŞŜƭƭŜ ƭƻǊǎǉǳŜ ƭŀ .b5aw ŀǳǊŀ ŘŞǇƭƻȅŞ ƭŜ 

Cartouche Traitement. 

 

La filière BRAIN-TEAM (conjointement à 4 autres FSMRύΣ ŀ ǇŀǊǘƛŎƛǇŞ ǘƻǳǘ ŀǳ ƭƻƴƎ ŘŜ ƭΩŀƴƴŞŜ ŀǳ ƎǊƻǳǇŜ 

de travail « Thérapeutique η ǎƻǳǎ ƭŀ ŘƛǊŜŎǘƛƻƴ ŘŜ ƭŀ 5Dh{κ5D{ ŀȅŀƴǘ ǇƻǳǊ ōǳǘ ƭŀ ŎǊŞŀǘƛƻƴ ŘΩǳƴ ǊŜƎƛǎǘǊŜ 

de traitement hors-AMM en vie réelle. Ainsi, dès juillet 2021, BRAIN-TEAM a commencé la conception 



Page 35 sur 501 

 

ŘΩǳƴ recueil en lien avec une data managerΣ ǎŜƭƻƴ ǳƴŜ ƭƛǎǘŜ ŘΩitems travaillés et validés avec un des 

centres BRAIN-TEAM prescripteur de la molécule choisie pour le recueil des données. Quant à la FSMR 

FAI2R, elle a créé des registres en vie réelle pour cinq molécules, avec deux nouveaux registres prévus 

en 2022.   

Dans la même dynamique, la FSMR FILNEMUS a mis en place deux registres permettant de 

suivre en vie réelle le traitement des patients. En outre, plusieurs FSMR participent activement 

à OrphanDEV, un réseau pluridisciplinaire sur les maladies rares favorisant et facilitant ƭΩŀŎŎŝǎ 

aux établissements afin que les patients aient accès à de nouvelles solutions thérapeutiques 

plus rapidement. Enfin, des filières se sont investies dans des études cliniques. La FSMR 

MCGRE prend part à ŘŜǳȄ ŞǘǳŘŜǎ ŦǊŀƴœŀƛǎŜǎ Ǿƛǎŀƴǘ Ł ŞǾŀƭǳŜǊ ƭΩƛƳǇŀŎǘ ƳŞŘƛŎƻ-économique 

Ǝƭƻōŀƭ Ŝǘ ŎŜƭǳƛ ƭƛŞ Ł ŘŜ ƭΩǳǘƛƭƛǎŀǘƛƻƴ ŘŜ ƭΩƘȅŘǊƻȄȅǳǊŞŜ Řŀƴǎ ƭŀ ǇǊƛǎŜ Ŝƴ ŎƘŀǊƎŜ ŘŜǎ ǇŀǘƛŜƴǘǎ 

ŘǊŞǇŀƴƻŎȅǘŀƛǊŜǎ ǇƻǳǊ ƭΩŀǎǎǳrance maladie. La FSMR MHEMO participe au dispositif 

FranceCoag tandis que la FSMR MUCO-/¢w ǎΩŜǎǘ ƳƻōƛƭƛǎŞŜ ŀǳǘƻǳǊ ŘŜ н ǇǊƻƧŜǘǎ ƴŀǘƛƻƴŀǳȄ όƭΩǳƴ 

ǇŞŘƛŀǘǊƛǉǳŜΣ ƭΩŀǳǘǊŜ ŀŘǳƭǘŜύ visant à générer des connaissances en vie réelle de médicaments 

(modulateurs de CFTwύ ōŞƴŞŦƛŎƛŀƴǘ ŘΩǳƴŜ !aaΦ  

 

 

 

 

« Cadre de prescription 
compassionnel : CPC » 

Remplace les ATU 
nominatives et les RTU.

Concerne les produits qui 
ƴΩƻƴǘ Ǉŀǎ ǾƻŎŀǘƛƻƴ Ł şǘǊŜ 

commercialisés.

Supervisé, validé et octroyé 
ǇŀǊ ƭΩ!b{a ǇƻǳǊ ǳƴŜ ŘǳǊŞŜ 

maximale de 3 ans 
(renouvelable une fois). 

[ΩŀŎŎŝǎ ǇǊŞŎƻŎŜ 

Remplace les ATU de 
ŎƻƘƻǊǘŜΣ ƭŜǎ !¢¦ ŘΩŜȄǘŜƴǎƛƻƴ 
ŘΩƛƴŘƛŎŀǘƛƻƴΣ ƭŜǎ Ǉƻǎǘ-ATU et 

les PECT.

Concerne les produits à visée 
commerciale, demandé par 

les industries 
pharmaceutiques 

détentrices du médicament. 

Supervisé, validé et octroyé 
ǇŀǊ ƭΩI!{ ǇƻǳǊ ǳƴŜ ŘǳǊŞŜ 

maximale de 1 an 
(renouvable).
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Á Action 4.4 : Mieux encadrer les pratiques de prescriptions hors-AMM 

« hǊƎŀƴƛǎŀǘƛƻƴ ŘΩǳƴŜ ŜƴǉǳşǘŜ ŎƻƴŦƛŞŜ ŀǳȄ ŦƛƭƛŝǊŜǎ ŘŜ ǎŀƴǘŞ ƳŀƭŀŘƛŜǎ ǊŀǊŜǎ όC{awύ Ŝǘ ŀǳȄ 

centres de référence maladies rares (CRMR/CCMR/CRC) permettant de pré-identifier et 

prioriser les indications et spécialités candidates à une RTU » 

 

Le 1er juillet 2021, de nouvelles nomenclatures encadrant les thérapeutiques sont entrées en vigueur.  

 

[ŀ 5Dh{Σ ƭΩ!b{a Ŝǘ ƭΩI!{ ǎƻǳƘŀƛǘŜƴǘ encadrer les prescriptions hors-AMM effectuées par les FSMR, 

ƴƻǘŀƳƳŜƴǘ Ŝƴ ǘŜǊƳŜǎ ŘΩƛƴŘƛŎŀǘƛƻƴ Ŝǘ ŘŜ ǎŞŎǳǊƛǘŞκǘƻƭŞǊŀƴŎŜ ŀǳ ǘǊŀƛǘŜƳŜƴǘΣ Ŝǘ ǇŜǊƳŜǘǘǊŜ ƭŜǳǊ ǇǊƛǎŜ Ŝƴ 

ŎƘŀǊƎŜ Ŝǘ ǊŜƳōƻǳǊǎŜƳŜƴǘ ǇŀǊ ƭŀ ǎŞŎǳǊƛǘŞ ǎƻŎƛŀƭŜΦ 5ŝǎ ƭƻǊǎΣ ƭŜǎ ŘŜƳŀƴŘŜǎ ŘΩŀŎŎŝǎ ŎƻƳǇŀǎǎƛƻƴƴŜƭ 

devront être justifiées par des preuves scientifiques solides : données de la littérature (études cliniques 

ƻǳ ƻōǎŜǊǾŀǘƛƻƴƴŜƭƭŜǎΣ ǊŜƎƛǎǘǊŜǎΣ ōŀǎŜǎ ŘŜ ŘƻƴƴŞŜǎΣ ŜǘŎΦύΣ ƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴǎ ŘŜǎ tb5{Σ ǇǊŜǳǾŜǎ ŘΩŜȄǇŜǊǘǎ ƻǳ 

ƛǎǎǳŜǎ ŘΩǳƴŜ ŎƻƭƭŜŎǘŜ ŘŜ ŘƻƴƴŞŜǎ Ŝƴ ǾƛŜ ǊŞŜƭƭŜ ǇŀǊ ƭŜǎ /waw ƻǳ //awΦ  

 

La DGOS a donc demandé à 5 FSMR volontaires (BRAIN-TEAM, FAI2R, FILNEMUS, FIMARAD, G2M) de 

développer un registre pilote pour 2 traitements hors-AMM jugés primordiaux et prioritaires. Ils sont 

ŘŞŎǊƛǘǎ Řŀƴǎ ƭŜ ǘŀōƭŜŀǳ ŘŜ ƭΩhōǎŜǊǾŀǘƻƛǊŜ ŘŜǎ ǘǊŀƛǘŜƳŜƴǘǎΣ Ŝǘ ŦŜǊƻƴǘ ƭΩƻōƧŜǘ ŘΩǳƴŜ ŘŜƳŀƴŘŜ ŘΩŀŎŎŝǎ 

ŎƻƳǇŀǎǎƛƻƴƴŜƭΦ [ΩƻōƧŜŎǘƛŦ Ŝǎǘ ŘŜ ŘŞŎǊƛǊŜ ƭŜǳǊǎ ŎŀǊŀŎǘŞǊƛǎǘƛǉǳŜǎΣ Ŝǘ Ǉƭǳǎ ǇŀǊǘƛŎǳƭƛŝǊŜƳŜƴǘ ƭΩŜŦŦƛŎŀŎƛǘŞΣ ƭŀ 

ǘƻƭŞǊŀƴŎŜ Ŝǘ ƭΩŀƳŞƭƛƻǊŀǘƛƻƴ ŘŜ ƭŀ ǉǳŀƭƛǘŞ ŘŜ ǾƛŜ ŘŜǎ ǇŀǘƛŜƴǘǎ όǊŀǇǇƻǊǘ ōŞƴŞŦƛŎŜκǊƛǎǉǳŜ ŦŀǾƻǊŀōƭŜύ Ł ƭΩŀƛŘŜ 

ŘΩǳƴŜ ŎƻƭƭŜŎǘŜ ŘŜ ŘƻƴƴŞŜǎ Ŝƴ ǾƛŜ ǊŞŜƭƭŜΣ ŀŦƛƴ ŘŜ ǊŜŎǳŜƛƭƭƛǊ ƭŜǎ ŘƻƴƴŞŜǎ ƴŞŎŜǎǎŀƛǊŜǎ Ł ƭŀ ǇǊŞǇŀǊŀǘƛƻƴ Řǳ 

ŘƻǎǎƛŜǊ ŘŜ ŘŜƳŀƴŘŜ ŘΩŀŎŎŝǎ ŎƻƳǇŀǎǎƛƻƴƴŜƭΦ /Ŝǎ р ŦƛƭƛŝǊŜǎ ǘǊŀǾŀƛƭƭŜƴǘ ŜƴǎŜƳōƭŜ ǎǳǊ ƭŜ ǇǊƻƧŜǘ Ŝǘ se 

réunissent plusieurs fois par an afin de réfléchir à des critères communs à décrire dans le registre. Cela 

ǇŜǊƳŜǘǘǊŀ ŘΩŀǾƻƛǊ ǳƴ ǎƻŎƭŜ ŘŜ ōŀǎŜ ǉǳƛ ǎŜǊŀ ŎƻƳǇƭŞǘŞ ǇŀǊ ŘŜǎ ŎǊƛǘŝǊŜǎ ǎǇŞŎƛŦƛǉǳŜǎ ŀǳȄ ǇŀǘƘƻƭƻƎƛŜǎ ŘŜ 

chaque FSMR ensuite.  

 

En outre, ces filières ƻƴǘ ŘŜƳŀƴŘŞ Ł ƭŀ 5Dh{ Ŝǘ Ł ƭŀ .b5aw ǎΩƛƭ Şǘŀƛǘ ǇƻǎǎƛōƭŜ ŘŜ ŎƻƭƭŜŎǘŜǊ Řŀƴǎ .ŀaŀwŀ 

les données liées aux traitements, en particulier sur les traitements hors-AMM, et de les extraire pour 

compléter le Registre en vue de la préparation du dossier de demande dǳ ζ ŎŀŘǊŜ ŘΩŀŎŎŝǎ 

compassionnel ». La DGOS a alors proposé de développer le « Cartouche traitement » : le SDM-T. Les 

4 filières pilote sur le registre travaillent actuellement sur le SDM-T en collaboration avec la BNDMR, 

ƭŀ 5Dh{Σ ƭΩ!b{a Ŝǘ ƭΩI!{Φ  

 

Par ailƭŜǳǊǎΣ ƭΩŞǘŀǘ ŘŜǎ ƭƛŜǳȄ ǇƻǳǊ ƛŘŜƴǘƛŦƛŜǊ ƭŜǎ ƳŞŘƛŎŀƳŜƴǘǎ ƘƻǊǎ-AMM a pu être réalisé en étudiant 

les dossiers de labellisation des CRMR/CCMR mais aussi des PNDS réalisés. Plusieurs FSMR ont ainsi 

amélioré les PNDS existants (ORKiD, FIMATHO). 

 

[Ŝǎ C{aw ƻƴǘ ŀǳǎǎƛ ǘǊŀǾŀƛƭƭŞ Ł ƭΩŜƴŎŀŘǊŜƳŜƴǘ ŘŜǎ ǇǊŜǎŎǊƛǇǘƛƻƴǎ ƘƻǊǎ-AMM via différents 

supports pédagogiques :  

- [ΩƻǳǾŜǊǘǳǊŜ ŘΩǳƴ 5L¦ Ŝǎǎŀƛǎ ǘƘŞǊŀǇŜǳǘƛǉǳŜǎ Ŝƴ ƳŀƭŀŘƛŜǎ ǊŀǊŜǎ ǇƛƭƻǘŞ ǇŀǊ AnDDI-Rares et FAI2R 

à la rentrée 2021-2022 pour les médecins des CRMR souhaitant se former à ces questions ; 

- Une vidéo « Flash Info » créée en partenariat avec la DGS disponible sur le site de FAI2R ;  

- Lŀ ǘŜƴǳŜ ŘŜ w/t ƴŀǘƛƻƴŀƭŜǎ ŀǾŜŎ ǇƻǳǊ ƻōƧŜŎǘƛŦ ŘΩƘŀǊƳƻƴƛǎŜǊ ƭŜǎ ǇǊŀǘƛǉǳŜǎ ŘŜ ǇǊŜǎŎǊƛǇǘƛƻƴ ǇƻǳǊ 

la FSMR FILNEMUS ;  

- La diffusioƴ ŘΩƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴǎ ǎǳǊ ŎŜ ǎǳƧŜǘ Ǿƛŀ ƭŜ ǎƛǘŜ ŘŜ ƭŀ C{aw FilSLAN et par courriels 

électroniques.  
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Axe 5 : IMPULSER UN NOUVEL ELAN À LA RECHERCHE SUR LES MALADIES  

 Action 5.2 Υ ŎƻƴǎǘǊǳŎǘƛƻƴ ŘŜ ƭΩ9Wt Ŝǘ ǇŀǊǘƛŎƛǇŀǘƛƻƴ ŘŜǎ ŞǉǳƛǇŜǎ ŦǊŀƴœŀƛǎŜǎ  

(Recensement des CRMR Ŝǘ ŘŜǎ C{aw ƛƳǇƭƛǉǳŞǎ Řŀƴǎ ƭΩ9Wt RD). 

 

En 2021, douze FSMR ont été impliquées dans lΩ9ǳǊƻǇŜŀƴ Wƻƛƴǘ tǊƻƧŜŎǘ. Dans le cadre de cet EJP RD, 

plusieurs FSMR ont mis en place des programmes spéciaux pour y répondre. Par exemple, la FSMR 

AnDDI-Rares a élaboré un programme de e-learning « Diagnostic des maladies rares » avec une 

ƻǊƛŜƴǘŀǘƛƻƴ ǊŜŎƘŜǊŎƘŜΦ !ƛƴǎƛΣ пллл ǇŀǊǘƛŎƛǇŀƴǘǎ ŘŜ мпл Ǉŀȅǎ ǎΩȅ ǎƻnt inscrits, avec une audience très 

large (étudiants, praticiens, chercheurs, patients et représentants de patients...). Quant à la FSMR 

Filnemus, elle a participé à un projet de recherche EJP concernant les biomarqueurs dans les 

neuropathies acquises et héréditaires chez les patients adultes.  

Les FSMR peuvent aussi travailler en lien avec des réseaux plus larges, comme FAI2R avec le réseau 

CRI-IMIDIATE labellisé F-CRIN. Ce réseau (ŀǾŜŎ ƭΩŀƛŘŜ ŘŜ ƭŀ .b5awΣ ŘŜ ƭŀ {CwΣ ŘŜ ƭŀ {hCw9aLt Ŝǘ ŘŜ ƭŀ 

SNFMI) a mis en place le projet EMIR-algo. Le but de ce projet est de développer des algorithmes 

ŘΩƛŘŜƴǘƛŦƛŎŀǘƛƻƴ ŘŜǎ ǇŀǘƛŜƴǘǎ ŀǘǘŜƛƴǘǎ ŘŜǎ ƳŀƭŀŘƛŜǎ ǊŀǊŜǎ ŘŜ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ C!Lчw Řŀƴǎ ƭŜ {b5{Φ  
 

Les FSMR communiquent régulièrement aux centres les actualités européennes et les appels à projets 

ŘŜ ƭΩ9Wt-RD via des supports différents : par le site internet (la FSMR MCGRE a un onglet spécifique sur 

les appels à projets), par des bulletins de recherche, par ŘŜǎ ƭŜǘǘǊŜǎ ŘΩƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴΦΦΦ  

 

Actions réalisées dans le cadre de l'European Joint Program FSMR 

Élaboration d'un programme de e-learning 1 

Réalisation d'un projet de recherche lié aux traitements 1 

Pillar- 2 : Datas & services Innovative coordinated access to data and 

services for a transformative RD Research 1 

Pillar- 4 : TRANSLATIONNAL Research - From Scientific Breakthroughs to 

Breakthroughs for patients 1 

Development of an academic e-learning course on research topics in the 

field of rare diseases 1 

Capacity building and empowerment (WP 16) 1 

Online academic education course (WP7) 1 

Diffusion des AAP 5 

Participation à l'AAP EJP-SHS 1 



Page 38 sur 501 

 

ά{ƻŎƛŀƭ ǎŎƛŜƴŎŜǎ ŀƴŘ IǳƳŀƴƛǘƛŜǎ wŜǎŜŀǊŎƘ ǘƻ ƛƳǇǊƻǾŜ ƘŜŀƭǘƘ ŎŀǊŜ 

ƛƳǇƭŜƳŜƴǘŀǘƛƻƴ ŀƴŘ ŜǾŜǊȅŘŀȅ ƭƛŦŜ ƻŦ ǇŜƻǇƭŜ ƭƛǾƛƴƎ ǿƛǘƘ ŀ ǊŀǊŜ ŘƛǎŜŀǎŜέ 

1 

(Mais projet 

non retenu) 

  

 

 

 

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

Plusieurs FSMR sont actives sur cette thématique. Pour la FSMR SENSGENE, la recherche en sciences 

humaines et sociales occupe une part croissante des sujets de recherche de la filière : annonce 

ŘƛŀƎƴƻǎǘƛǉǳŜΣ ǉǳŀƭƛǘŞ ŘŜ ǾƛŜΧ Deux projets ont été déposés par des CRMR de la filière dans le cadre de 

ƭΩŀǇǇŜƭ à projet EJP-SHS 2021 puis un finalement sélectionné, porté par le CRMR coordinateur de la 

filière.  

Des projets pour différents AAP ont été déposés par ces FSMR et sélectionnés ŀǾŜŎ ƭΩƻōƧŜŎǘƛŦ ŘΩŜƴǊƛŎƘƛǊ 

les connaissances dans le domaine des sciences humaines et sociales, mais aussi améliorer la qualité 

ŘŜ ǾƛŜ Ŝǘ ǊŞŘǳƛǊŜ ƭΩƛƳǇŀŎǘ ǇǎȅŎƘƻƭƻƎƛǉǳŜ Řŀƴǎ ƭŜǎ ƳŀƭŀŘƛŜǎ ǊŀǊŜǎΦ La FSMR MCGRE, en lien avec le 

ŎŀōƛƴŜǘ !ǊƎƻ {ŀƴǘŞΣ ŀ ŎƻƳƳŜƴŎŞ ƭΩŀƴŀƭȅǎŜ ŘŜǎ ǉǳŜǎǘƛƻƴƴŀƛǊŜǎ ǊŜœǳǎ ŘŜǇǳƛǎ нлнл Řŀƴǎ ƭŜ ŎŀŘǊŜ ŘŜ 

ƭΩŜƴǉǳşǘŜ 5ǊŞǇaDREPAtient, portant sur la qualité de vie des patients vivant avec la drépanocytose et 

de leurs aidants. Plus de 1000 questionnaires ont été reçus et plus de 800 sont exploitables. La FSMR 

MUCO-/C¢w ŎƻŦƛƴŀƴŎŜ ŀǾŜŎ ƭΩŀǎǎƻŎƛŀǘƛƻƴ ±ŀƛƴŎǊŜ ƭŀ aǳŎƻǾƛǎŎƛŘƻǎŜ ǳƴ appel à projets sur les SHS. Un 

projet a été soutenu par la Filière en 2021 dont le titre est « tǊƻƳƻǘƛƻƴ ŘŜ ƭΩŀŎǘƛǾƛǘŞ ǇƘȅǎƛǉǳŜ ŎƘŜȊ ƭŜǎ 

ǇŀǘƛŜƴǘǎ ŀǘǘŜƛƴǘǎ ŘŜ a¦/hǾƛǎŎƛŘƻǎŜ Υ ŘŞǾŜƭƻǇǇŜƳŜƴǘ ŘΩƻǳǘƛƭǎ ŘŜ ƳŜǎǳǊŜ ŘŜ ƭŀ .![!ƴŎŜ 5ŞŎƛǎƛƻƴƴŜƭƭŜ 

(MUCO_BALAD) ». 
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Á Action 5.4 : Lancement d'un programme français de recherche sur les impasses 

diagnostiques en lien avec les initiatives européennes UDNI et Solve-RD  

5ΩŀǳǘǊŜǎ ǇǊƻƧŜǘǎ ŘŜ ǊŜŎƘŜǊŎƘŜ ŘΩŜƴǾŜǊƎǳǊŜ ƛƴǘŜǊƴŀǘƛƻƴŀƭŜ όǇƻǳǊ ¦5bL par exemple) ou européenne 

(pour Solve-RD, en lien avec 6 ERNsύ ƻƴǘ ǇƻǳǊ ŀƳōƛǘƛƻƴ ŘŜ ǊŞŘǳƛǊŜ ƭΩƛƳǇŀǎǎŜ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛǉǳŜΦ 5ŜǳȄ C{aw 

(AnDDI-Rares et Filnemus) sont particulièrement impliquées dans ces projets. La FSMR FILNEMUS 

travaille ainsi au projet Solve-w5 ŀǾŜŎ ƭΩ9wb-Euro-NMD. Bien que toutes les FSMR ne soient pas 

directement investies dans ces projets, plusieurs de leurs centres y participent. [ΩƻōƧŜŎǘƛŦ Ŝǎǘ 

ƴƻǘŀƳƳŜƴǘ ŘΩŀǳƎƳŜƴǘŜǊ ƭŜ ƴƻƳōǊŜ ŘŜ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛŎǎ ƳƻƭŞŎǳƭŀƛǊŜǎΣ ŘŜ ŘŞŎǊƛǊŜ ŘŜ ƴƻǳǾŜƭƭŜǎ ŜƴǘƛǘŞǎ 

cliniques des maladies neuromusculaires (NMD) et de nouveaux gènes en cause grâce au partage de 

données au niveau européen. Quant à la FSMR FAI2R, elle est ainsi impliquée dans le projet ImmunAID 

visant à améliorer le diagnostic des maladies auto-inflammatoires en définissant mieux les frontières 

et les caractéristiques de ces maladies. Ce projet doit améliorer la prise en charge des patients 

concernés. 

 

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

Les FSMR SENSGENE et TETECOU se sont vivement impliquées dans la recherche translationnelle. Pour 

SENSGENE, cela a été ǊŞŀƭƛǎŞ ƎǊŃŎŜ Ł ƭΩŀŎŎƻƳǇŀƎƴŜƳŜƴǘ Ł ƭŀ ƳƛǎŜ Ŝƴ ǇƭŀŎŜ Ŝǘ ŀǳ ƭŀƴŎŜƳŜƴǘ Řǳ ǇǊƻƧŜǘ 

/ƛƭwŜǘtŀǎǎ Ŝƴ ǊŞǇƻƴǎŜ Ł ƭΩŀǇǇŜƭ Ł ǇǊƻƧŜǘs (AAP) « Résoudre les impasses diagnostiques » paru en 2020. 

aŀƛǎ ŀǳǎǎƛ ǇŀǊ ƭŜǎ ǎƻǳǘƛŜƴǎ ŀŘǊŜǎǎŞǎ ŀǳȄ ǇǊƻƧŜǘǎ ŘŞǇƻǎŞǎ ǇŀǊ ŘŜǎ ƳŜƳōǊŜǎ ŘŜ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ Ł ƭΩ!!t ζ CƛƭƛŝǊŜǎ 

ŘŜ ǎŀƴǘŞ ƳŀƭŀŘƛŜǎ ǊŀǊŜǎ Υ ǇǊŜǳǾŜǎ ŘŜ ŎƻƴŎŜǇǘǎ ǘƘŞǊŀǇŜǳǘƛǉǳŜǎ ƛƴƴƻǾŀƴǘǎ η ŘŜ ƭΩ!Ca-Fondation 

Maladies Rares en décembre 2021. ». Pour la FSMR TETECOU, cela se matérialise depuis quelques 

ŀƴƴŞŜǎ ǇŀǊ ƭΩŞǘŀōƭƛǎǎŜƳŜƴǘ ŘŜ ǇŀǊǘŜƴŀǊƛŀǘǎ ŀǾŜŎ ƭŜǎ ŞǉǳƛǇŜǎ ŘŜ ǊŜŎƘŜǊŎƘŜ Ƴŀƛǎ ŞƎŀƭŜƳŜƴǘ ŀǾŜŎ ƭŜǎ 

groupements de recherche comme le groupement de recherche CREST-NET (2019) ou le groupement 

de recherche « RŞǇŀǊŜǊ ƭΩƘǳƳŀƛƴ » (2021). 

 

Axe 7 : AMÉLIORER LE PARCOURS DE SOIN  

« /ǊŞŜǊ ŘŜǎ ǘŜƳǇǎ ŘΩŀŎŎƻƳǇŀƎƴŜƳŜƴǘ ǇƻǳǊ ǇŜǊƳŜǘǘǊŜ Ł ƭΩŞǉǳƛǇŜ ƳŞŘƛŎŀƭŜΣ ǎƻƛƎƴŀƴǘŜ Ŝǘ ŘŜ 

soutien psycho-social de mieux encadrer et adapter certains moments clés du parcours des 

malades et leur apporter une information adaptée, progressive et respectueuse. Une attention 

ǇŀǊǘƛŎǳƭƛŝǊŜ ǎŜǊŀ ǇƻǊǘŞŜ Ł ƭΩŀƴƴƻƴŎŜ Řǳ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛŎΣ ŀǳ ǎǳƛǾƛ Ŝƴ Ŏŀǎ ŘΩƛƳǇŀǎǎŜ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛǉǳŜ Ŝǘ Ł 

la transition adolescent-ŀŘǳƭǘŜΦ hǊƎŀƴƛǎŜǊ ƭŜǎ ǎƛǘǳŀǘƛƻƴǎ ŘΩǳǊƎŜƴŎŜ ǎŀƴǎ ǊǳǇǘǳre du parcours. 

LƴǘŞƎǊŜǊ ŀǳ ǎƻƛƴ ŘŜǎ ǇǊƻƎǊŀƳƳŜǎ ŘΩŞŘǳŎŀǘƛƻƴ ǘƘŞǊŀǇŜǳǘƛǉǳŜ ǇŜǊƳŜǘǘŀƴǘ ŀǳ ƳŀƭŀŘŜ ŘΩşǘǊŜ Ǉƭǳǎ 

actif et autonome dans sa prise en charge ». 

 

 Action 7.1 Υ 5ŞǾŜƭƻǇǇŜǊ ƭΩƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴ ǇƻǳǊ ǊŜƴŘǊŜ ǾƛǎƛōƭŜ Ŝǘ ŀŎŎŜǎǎƛōƭŜ ƭŜǎ ǎǘǊǳŎǘǳǊŜǎ 

existantes (Communication sur et au sein de la filière). 

 

tƻǳǊ ƭŜǎ ŦƛƭƛŝǊŜǎΣ ƭŀ ŎƻƳƳǳƴƛŎŀǘƛƻƴ ǘŀƴǘ ƛƴǘŜǊƴŜ ǉǳΩŜȄǘŜǊƴŜ Ŝǎǘ ŜǎǎŜƴǘƛŜƭƭŜ ǇƻǳǊ ǊŜƴŘǊŜ ǾƛǎƛōƭŜ ƭŜǎ 

différentes actions mises en place. Elles font donc particulièrement attention à ƭΩŀŎŎŜǎǎƛōƛƭƛǘŞ ŘŜǎ 

informations communiquées. Chaque filière doit informer de façon continuelle tous les publics 
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(professionnels de ses Centres, professionnels de proximité, Associations de personnes malades, 

personnes malades et leurs familles, grand public) sur son existence et sur les activités de ses centres 

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, 

ou encore plaquettes dΩƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴǎ ǎƻƴǘ ŘŜǎ ǎǳǇǇƻǊǘǎ ŦŀǾƻǊƛǎŞǎ ǇƻǳǊ y arriver.  

 

Des actions communes de communication peuvent aussi être mises en place par les FSMR. Par 

ŜȄŜƳǇƭŜΣ ŜƭƭŜǎ ƻƴǘ Ǉǳ ƳŜǘǘǊŜ Ŝƴ ǇƭŀŎŜ ŘŜ Ŧŀœƻƴ ŎƻƴƧƻƛƴǘŜ ŘŜǎ ƧƻǳǊƴŞŜǎ ŘΩŞŎƘŀƴƎŜǎ ǇƭǳǊƛŘƛǎŎƛǇƭƛƴŀƛǊŜǎΣ 

des webinaires ou encore des groupes de travail portant sur des thématiques spécifiques. En outre, 

ƭŜǳǊ ǇǊŞǎŜƴŎŜ ŎƻƳƳǳƴŜ Ł ŘŜǎ ŎƻƴƎǊŝǎ ƳŞŘƛŎŀǳȄ Ŝǘ ƭŀ ŎǊŞŀǘƛƻƴ ŘŜ ǎǳǇǇƻǊǘǎ ŘΩƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴ ŎƻƳƳǳƴǎ 

renforcent la visibilité globale des filières.  
 

En outre, chaque année, les filières font aussi preuve de créativité en développant leur présence via 

différents vecteurs de communicationΦ [ŀ C{aw /ŀǊŘƛƻƎŜƴ ŀ ŎƻƴǘƛƴǳŞ ƭŀ ǊŞŀƭƛǎŀǘƛƻƴ ŘΩǳƴ serious game 

portant sur la problématique de la transition Enfant/Adulte. Ce jeu se dŞǇƭƻƛŜǊŀ ǎƻǳǎ ƭŀ ŦƻǊƳŜ ŘΩǳƴŜ 

application pour améliorer la période de transition Enfants-Adultes (cible 16-25 ans). Les FSMR 

Fimarad et G2M continuent à produire des contenus pour enrichir leurs chaînes YouTube. 
 

Pour toucher un public plus large, la FSMR Fimatho, qui avait déjà 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 même dynamique, la FSMR MCGRE continue à diffuser son magazine « New 

Globinoscope » à destination des patients et contenant des conseils utiles pour la vie quotidienne, des 

ǘŞƳƻƛƎƴŀƎŜǎ ŘŜ ǇŀǘƛŜƴǘǎ Ŝǘ ŘΩŀǎǎƻŎƛŀǘƛƻƴǎΦ 
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Á !Ŏǘƛƻƴ тΦн Υ DŀǊŀƴǘƛǊ ƭŜǎ ŎƻƴŘƛǘƛƻƴǎ ŘΩǳƴŜ ŀƴƴƻƴŎŜ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛǉǳŜ ŀŘŀǇǘŞŜ  

 

Concernant cette action, soit les FSMR se sont emparées du sujet soit la responsabilité du pilotage de 

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

et pouvant engendrer de facto une 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 permettant de mieux 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 accompagnement soutenu sur ces thématiques.  Pour la FSMR MUCO-

/C¢wΣ ǳƴŜ ŦƻǊƳŀǘƛƻƴ Ł ƭΩŀƴƴƻƴŎŜ Řǳ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛŎ ǇƻǳǊ ƭŜǎ ƳŞŘŜŎƛƴǎ Ŝǘ ƭŜǎ ƛƴŦƛǊƳƛŝǊŜǎ ŎƻƻǊŘƛƴŀǘǊƛŎŜǎ ŀ 

été mise en place dès 2019 et est soutenu par la Filière. Elle est basée sur le principe de la simulation.  

Cette formation met en situation 2 apprenants (1 médecin et 1 infirmière coordinatrice) et 2 

comédiens professionnels qui jouent le rôle des parents. Différents scénarii (appel(s) téléphonique(s), 

différents types d'annonces, différents types de parents) d'une durée de 20 à 30min sont proposés, 

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 

fonction du nombǊŜ ŘΩƛƴǎŎǊƛǘǎΦ  

 

 Action 7.3 Υ CŀŎƛƭƛǘŜǊ ƭΩŀŎŎŝǎ Ł ƭΩŞŘǳŎŀǘƛƻƴ ǘƘŞǊŀǇŜǳǘƛǉǳŜ pour le patient (ETP) 

[ΩŞŘǳŎŀǘƛƻƴ ǘƘŞǊŀǇŜǳǘƛǉǳŜ Řǳ ǇŀǘƛŜƴǘ Ŝǎǘ ŎŜƴǘǊŞŜ ǎǳǊ ƭŜ ǇŀǘƛŜƴǘΣ Ŝǘ ƴƻƴ ƭŀ ƳŀƭŀŘƛŜΣ Ŝǘ Řƻƛǘ ƭΩŀƛŘŜǊ Ł 

mieux vivre au quotidien avec sa maladie chronique. [Ω9¢t ŀ ǇƻǳǊ ōǳǘ ŘŜ ŘŞƭƛǾǊŜǊ ŘŜǎ ƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴǎ ŀǳ 

patient, Ƴŀƛǎ ŀǳǎǎƛ ŘŜ ƭŜ ŦŀƛǊŜ ǇŀǊǘƛŎƛǇŜǊ ǇƻǳǊ ǉǳΩƛƭ ǇǳƛǎǎŜ ŀŎǉǳŞǊƛǊ ŘŜ Ŧŀœƻƴ ǇŜǊǎƻƴƴŀƭƛǎŞŜ ŘŜǎ 

ŎƻƴƴŀƛǎǎŀƴŎŜǎ Ŝǘ ŘŜǎ ŎƻƳǇŞǘŜƴŎŜǎ ǎǳǊ ǎŀ ƳŀƭŀŘƛŜ Ŝǘ ǎŀ ǇǊƛǎŜ Ŝƴ ŎƘŀǊƎŜΦ [ΩƻōƧŜŎǘƛŦ ǇǊŜƳƛŜǊ ŘŜ ƭΩ9¢t Ŝǎǘ 

que le patient puisse améliorer sa qualité de vie. Avec cet objectif, la FSMR FAI2R a créé une « boîte à 

outils ETP transversale » proposant une offre ETP à tout patient (enfant de plus de 12 ans ou adulte) 

ŀǘǘŜƛƴǘ ŘΩǳƴŜ ƳŀƭŀŘƛŜ ŀǳǘƻ-immune ou auto-inflammatoire rare. 

Les FSMR se sont réunies en groupe interfilière pour réfléchir à 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 

ǎǳǊ ƭΩ9¢t Řŀƴǎ ƭŜǎ ƳŀƭŀŘƛŜǎ ǊŀǊŜǎ όƘǘǘps://etpmaladiesrares.com). 

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

ŀǳǎǎƛ Řŀƴǎ ƭŀ ƳƛǎŜ Ŝƴ ǆǳǾǊŜ ŘŜǎ ŘƛŦŦŞǊŜƴǘǎ !!t 9¢tΦ tƭǳǎƛŜǳǊǎ C{aw ƻƴǘ ƴƻǳŞ ŘŜǎ ǇŀǊǘŜƴŀǊƛŀǘǎ ŀǾŜŎ 

des sociétés pour créer des outils numériques de gestion et de suivi en ligne des ETP. En outre, 

plusieurs ŘΩŜƴǘǊŜ ŜƭƭŜǎ ƻƴǘ Ǉǳ ŞǘŀōƭƛǊ ŘŜǎ ǇŀǊǘŜƴŀǊƛŀǘǎ ŀǾŜŎ ŘŜǎ ƛƴǎǘƛǘǳǘǎ ŘŜ ŦƻǊƳŀǘƛƻƴ ƻǳ ŘŜǎ ǎƻŎƛŞǘŞǎ 

savantes pour mieux partager ou organiser des sessions ETP. Par exemple, pour la FSMR Fimarad, un 

ǇŀǊǘŀƎŜ ŘΩƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴs ǎǳǊ ƭŜǎ ǇǊƻƎǊŀƳƳŜǎ ŘΩŞŘǳŎŀǘƛƻƴ ǘƘŞǊŀǇŜǳǘƛǉǳŜ ŘŞǾŜƭƻǇǇŞǎ ǇŀǊ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ ǎŜ Ŧŀƛǘ 

au niveau de la société savante (Société Française de Dermatologie) et via son groupe thématique 

Éducation thérapeutique en Dermatologie (GET). 
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 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 de bonnes pratiques 

portant sur les maladies rares. Ils servent à expliciter aux professionnels concernés les prises en charge 

diagnostique et thérapeutique optimales Ŝǘ ƭŜ ǇŀǊŎƻǳǊǎ ŘŜ ǎƻƛƴǎ ŘΩǳƴ pŀǘƛŜƴǘ ŀǘǘŜƛƴǘ ŘΩǳƴŜ ƳŀƭŀŘƛŜ 

rare donnée.  

 

Ainsi, les FSMR ont continué ƭΩŞŎǊƛǘǳǊŜ ŘŜǎ tb5{ ŎƻǊǊŜǎǇƻƴŘŀƴǘǎ ŀǳȄ ǇŀǘƘƻƭƻƎƛŜǎ Ŝƴ ƭƛŜƴ ŀǾŜŎ ƭŜǳǊ 

filière. La plupart des FSMR ont désormais des PNDS disponibles sur le site de la HAS. Pour améliorer 

ƭŜǎ ŘƛǎǇƻǎƛǘƛŦǎ ŘŜ ǇǊƛǎŜ Ŝƴ ŎƘŀǊƎŜΣ ŘŜǎ ŎŀǊǘŜǎ ŘΩǳǊƎŜƴŎŜ ƻƴǘ ŀǳǎǎƛ ŞǘŞ ǊŞŀƭƛǎŞŜǎ ǇŀǊ certaines FSMR. Dans 

ǳƴŜ ŘŞƳŀǊŎƘŜ ŘŜ ǾƛǎƛōƛƭƛǘŞ Ŝǘ ŘΩŀŎŎŜǎǎƛōƛƭƛǘŞ ŀŎŎǊǳŜΣ ŘŜǎ C{aw ƻƴǘ ŘŞŎƛŘŞ ŘŜ ǘǊŀŘǳƛǊŜ ŎŜǎ tb5{Φ [ŀ 

FSMR FAI2R a passé un accord pour que ses PNDS soient soumis à Orphanet Journal of Rares Diseases 

όhWw5ύ ŀŦƛƴ ǉǳΩƛƭǎ ǇǳƛǎǎŜƴǘ şǘǊŜ ǘǊŀŘǳits en anglais, publiés et donc référencés. Quant à la FSMR G2M, 

elle traduit ses PNDS en vue de publications dans des revues internationales.   

 !Ŏǘƛƻƴ тΦр 5ŞǾŜƭƻǇǇŜǊ ƭŀ ǘŞƭŞƳŞŘŜŎƛƴŜ Ŝǘ ƭΩƛƴƴƻǾŀǘƛƻƴ Ŝƴ Ŝ-santé  

Le contexte sanitaire depuis ces deux dernièrŜǎ ŀƴƴŞŜǎ ŀǳǊŀ ǇŜǊƳƛǎ ŘΩŀŎŎŞƭŞǊŜǊ ƭŀ ǘǊŀƴǎƛǘƛƻƴ ŘŜ ƴƻǘǊŜ 

système de santé vers des solutions numériques plus présentes. Les FSMR ont ainsi pu développer des 

offres multiples de formation en ligne, mais aussi des consultations en distanciel pour les patients. 

Dans un objectif de pérennisation de ces nouveaux formats, la FSMR AnDDI-Rares a initié un travail sur 

la continuité des téléconsultations en génétique (enquête(s), guide(s) de bonnes pratiques, 

consultation(s) délocalisée(s)). 

Plusieurs FSMR ont développé des actions innovantes. Par exemple, la FSMR BRAIN-TEAM a créé une 

plateforme téléphonique en e-ǎŀƴǘŞ ƧǳǊƛŘƛǉǳŜ Ŝƴ ǇŀǊǘŜƴŀǊƛŀǘ ŀǾŜŎ ƭΩŀǎǎƻŎƛŀǘƛƻƴ WǳǊƛǎ{ŀƴǘŞΦ /ŜǘǘŜ 

plateforme répond aux questions des patients et de leurs aidants avec un numéro vert dédié à cette 

filière.   

En collaboration avec la Société Française de la Mucoviscidose, la FSMR MUCO-CFTR, grâce à une 

enquête de besoins, a pu mettre à disposition au domicile de patients sévères des spiromètres 

portables et suivre ainsi la fonction respiratoire de ces malades. Depuis 2020, la FSMR FAVA-Multi a 
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mis en place la plateforme Psy-FAVA-Multi qui permet aux patients touchés par une maladies 

vasculaires rares et à ƭŜǳǊǎ ǇǊƻŎƘŜǎ ŘŜ ōŞƴŞŦƛŎƛŜǊ ŘΩǳƴ ǎƻǳǘƛŜƴ ǇǎȅŎƘƻƭƻƎƛǉǳŜ Ŝǘ ŘΩşǘǊŜ ƻǊƛŜƴǘés pour 

un suivi psychologique proche de chez eux si besoin.  

 

 

!ȄŜ у Υ C!/L[L¢9w [ΩLb/[¦{Lhb 59{ t9w{hbb9{ !¢¢9Lb¢9{ 59 a![!5L9{ w!w9{ 9¢ 59 [9¦w{ 

AIDANTS 

 

 !Ŏǘƛƻƴ уΦм Υ CŀŎƛƭƛǘŜǊ ƭΩŀŎŎŝǎ ŀǳȄ ŘƛǎǇƻǎƛǘƛŦǎΣ ŘǊƻƛǘǎ Ŝǘ ǇǊŜǎǘŀǘƛƻƴǎ ŘŞŘƛŞŜǎ ŀǳȄ ǇŜǊǎƻƴƴŜǎ 

ƘŀƴŘƛŎŀǇŞŜǎ Ŝǘ Ł ƭŜǳǊǎ ŀƛŘŀƴǘǎ όζ ΧŘŞǾŜƭƻǇǇŜǊ ŘŜǎ ƻǳǘƛƭǎ ǎǇŞŎƛŦƛǉǳŜǎΣ ǇŀǊ ŎƘŀǉǳŜ C{aw ƻǳ 

en inter-filières, pour la transmission des informations spécifiques au handicap ») 
 

La réussite de cette action passe par une communication proactive et pédagogique des filières. A cet 

ŜŦŦŜǘΣ ǇƭǳǎƛŜǳǊǎ C{aw ǎŜ ǎƻƴǘ ƳƻōƛƭƛǎŞŜǎ ǇƻǳǊ ŀƳŞƭƛƻǊŜǊ ƭΩŀŎŎŝǎ Ł ƭΩƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴ des personnes 

handicapées et de leurs aidants. La FSMR Firendo, pour promouvoir les questionnaires « qualité de 

vie » conçus par le groupe de travail « Coordination avec le secteur médico-social » a spécialement 

imprimé et distribué des flyers portant un QR code de la version électronique des questionnaires. 

Quant à la FSMR SENSGENE, elle a mis à jour plus de 40 fiches à destination des patients et leurs 

ǇǊƻŎƘŜǎ ǇƻǳǊ ƳƛŜǳȄ ŀōƻǊŘŜǊ ƭΩƻŦŦǊŜ ŘŜǎ ŀƛŘŜǎ ŀŘƳƛƴƛǎǘǊŀǘƛǾŜǎ Řƻƴǘ ƛƭǎ ŘƛǎǇƻǎŜƴǘ Ŝǘ ƭŜǳǊǎ ŘǊƻƛǘǎΦ 9ƴŦƛƴΣ 

concernant les actions médico-sociales, un groupe de travail se réunit en interfilière pour concevoir un 

guide de remplissage du nouveau certificat médiŎŀƭ a5tI ŀƛƴǎƛ ǉǳΩǳƴ ŘƻŎǳƳŜƴǘ ŎƻƳǇƭŞƳŜƴǘŀƛǊŜ 

spécifique aux maladies rares, pour améliorer la communication entre les Centres Maladies Rares et 

les Maisons Départementales des Personnes Handicapées. 
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Á Action 8.2 : Organiser des partenariats avec le dispositif Handicaps rares au niveau national 

et régional 

Des actions conjointes ont été entreprises entre les Filières et le Groupement National de Coopération 

Handicaps Rares, ǎǳƛǘŜ Ł ƭŀ ǊŞŀƭƛǎŀǘƛƻƴ ŘΩǳƴŜ ŜƴǉǳşǘŜ ŀǳǇǊŝǎ ŘŜǎ ǎǘǊǳŎǘǳǊŜǎ ƘŀƴŘƛŎŀǇǎ ǊŀǊŜǎ ŎƻƴŎƭǳŀƴǘ 

à la nécessité de partenariats locaux et nationaux. Certaines filières sont amenées à renforcer leurs 

liens pour assurer une prise en charge optimale aux patients handicapés, notamment en répondant 

ŀǳȄ ŘŜƳŀƴŘŜǎ ŘΩƻǊƛŜƴǘŀǘƛƻƴ Ŝǘ ŘΩƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴ ŘŜǎ ŞǉǳƛǇŜǎ ǊŜƭais handicaps rares. Ainsi, le groupe de 

travail interfilière 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.  

 

Á Action 8.4 : Inciter au ŘŞǾŜƭƻǇǇŜƳŜƴǘ ŘŜ ǇǊƻƧŜǘǎ ŘΩŀŎŎƻƳǇŀƎƴŜƳŜƴǘ Ł ƭΩŀǳǘƻƴƻƳƛŜ Ŝƴ 

santé spécifiques aux maladies rares 

La FSMR DéfiScience a développé toute une documentation en Facile A Lire et à Comprendre (FALC) 

Ǿƛǎŀƴǘ Ł ŀƳŞƭƛƻǊŜǊ ƭΩŀǳǘƻƴƻƳƛŜ Ŝƴ ǎŀƴǘŞ ǎǇŞŎƛŦƛǉǳŜ ŘŜ ŎŜǊǘŀƛƴŜǎ ƳŀƭŀŘƛŜǎ ǊŀǊŜǎΦ [ΩŞŘǳŎŀǘƛƻƴ 

thérapeutique du patient pour les personnes avec des troubles du développement intellectuel leur 

permet de développer leur « ǇƻǳǾƻƛǊ ŘΩŀƎƛǊ Ŝƴ ǎŀƴǘŞ ». Cela leur permet de ǎΩƛƳǇƭƛǉǳŜǊ ŀǳǘŀƴǘ ǉǳŜ 

possible dans la gestion de leur santé. La volonté de DéfiSŎƛŜƴŎŜ Ŝǎǘ ŀǳǎǎƛ ŘΩƛƴǘŜǊǊƻƎŜǊ ƎƭƻōŀƭŜƳŜƴǘ 

ƭΩŀŎŎŜǎǎƛōƛƭƛǘŞ ŘŜ ƭΩŞŘǳŎŀǘƛƻƴ ǘƘŞǊŀǇŜǳǘƛǉǳŜ ŀǳȄ ǇŜǊǎƻƴƴŜǎ ƴƻƴ ζ identifiées » avec un TDI et ayant des 

besoins particuliers. Pour cela, des livrets Santé-BD en FALC ont été diffusés par la FSMR et des sessions 

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

Enfin, des groupes de travail se sont constitués (en interfilière) pour produire des supports jugés 

manquants (un modèle de convocation à la consultation, le consentement éclairé, le déroulement 

ŘΩǳƴŜ Ŏƻƴǎǳƭǘŀǘƛƻƴ ŘŜ ƎŞƴŞǘƛǉǳŜύΦ 

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

Selon les types de maladies rares, les conséquences visibles ne sont pas toutes les mêmes chez les 

enfants. Dans le cas de la FSMR Tetecou, les enfants porteurs de malformations de la tête, du cou et 

des dents ont des scolarités perturbées à cause de troubles fonctionnels, mais aussi à 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 

psychologique pour les accompagner ainsi que leurs parents. Ces différents aspects ont été intégrés 

dans ƭŜǎ tb5{ ǇǳōƭƛŞǎ Ŝƴ нлнм ŀƛƴǎƛ ǉǳŜ Řŀƴǎ ǇƭǳǎƛŜǳǊǎ ǇǊƻƎǊŀƳƳŜǎ ŘΩ9¢tΦ 

Á !Ŏǘƛƻƴ уΦс Υ CŀŎƛƭƛǘŜǊ ƭŜ ƳŀƛƴǘƛŜƴ ƻǳ ƭŜ ǊŜǘƻǳǊ Ł ƭΩŜƳǇƭƻƛ ŘŜǎ ǇŜǊǎƻƴƴŜǎ ŀǘǘŜƛƴǘŜǎ ŘŜ ƳŀƭŀŘƛŜǎ 

rares 

Parallèlement au travail effectué par la filière TETECOU à destination des enfants, cette Filière 

développe des actions en ǎΩŀǎǎƻŎƛant à des professionnels de santé ainsi quΩŁ ŘŜǎ associations. Cela a 

pour but de favoriser ƭΩƛƴǘŞƎǊŀǘƛƻƴ ǇǊƻŦŜǎǎƛƻƴƴŜƭƭŜ ŘŜǎ ǇŜǊǎƻƴƴŜǎ ǇƻǊǘŜǳǎŜǎ ŘΩǳƴŜ ƳŀƭŦƻǊƳŀǘƛƻƴ ŘŜ ƭŀ 

ǘşǘŜΣ Řǳ Ŏƻǳ Ŝǘ ŘŜǎ ŘŜƴǘǎΦ 5Ŝǎ ǇǊƻƧŜǘǎ ƻƴǘ ŞǘŞ Ƴƛǎ Ŝƴ ǆǳǾǊŜ Ŝƴ нлнм Ŝƴ ŎŜ ǎŜƴǎΦ  
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Axe 9 : FORMER LES PROFESSIONNELS DE SANTÉ À MIEUX IDENTIFIER ET PRENDRE EN CHARGE 

LES MALADIES RARES 

Chaque année, la ŘƛǊŜŎǘƛƻƴ ƎŞƴŞǊŀƭŜ ŘŜ ƭΩƻŦŦǊŜ ŘŜ ǎƻƛƴǎ ŘŞƭŝƎǳŜ ŘŜǎ ŎǊŞŘƛǘǎ ǎǇŞŎƛŦƛǉǳŜǎ Ł ƭŀ ŦƻǊƳŀǘƛƻƴ 

ŀǳ ǎŜƛƴ ŘŜǎ CƛƭƛŝǊŜǎΦ tƻǳǊ ƭΩŀƴƴŞŜ нлнмΣ ƭŜǎ C{aw ƻƴǘ ƭŀǊƎŜƳŜƴǘ Ƴƛǎ Ŝƴ ǇƭŀŎŜ ŘŜǎ ŀŎǘƛƻƴǎ Ł ŘŜǎǘƛƴŀǘƛƻƴ 

ŘŜ ƭŀ ŦƻǊƳŀǘƛƻƴ ŘŜǎ ŀŎǘŜǳǊǎ ŘŜ ƭΩŞŎƻǎȅǎǘŝƳŜ ƳŀƭŀŘƛŜǎ ǊŀǊŜǎΦ {ǳǊ ƭŜǎ huit thématiques proposées, 

ƭΩǳǘƛƭƛǎŀǘƛƻƴ ŘŜǎ ŎǊŞŘƛǘǎ ŦƻǊƳŀǘƛƻƴ Ŝǎǘ ƭŀǊƎŜƳŜƴǘ ŘŜǎǘƛƴŞŜ ŀǳȄ ǘƘŞƳŀǘƛǉǳŜǎ ŘŜǎ ŦƻǊƳŀǘƛƻƴǎ ŘŜǎ ƧŜǳƴŜǎ 

ƳŞŘŜŎƛƴǎ ŀƛƴǎƛ ǉǳΩŀǳȄ ŦƻǊƳŀǘƛƻƴǎ ƴŀǘƛƻƴŀƭŜǎ Ŝǘ ŜǳǊƻǇŞŜƴƴŜǎ όŘƻƴǘ hǳǘǊŜ-mer). Toutefois, de 

nombreuses actions sont aussi mises en place dans les autres thématiques : organisation de 

webinaires, de congrès, de journées formation en présentiel, création de jeux, de bourses de voyage 

etcΧ wŀǎǎŜƳōƭŜǊ ƭŜǎ ǇǊƻŦŜǎǎƛƻƴƴŜƭǎΣ ƭŜǎ ǇŀǘƛŜƴǘǎ Ŝǘ ƭΩŜƴǘƻǳǊŀƎŜ Ŝǎǘ ŜǎǎŜƴǘƛŜƭ Řŀƴǎ ƭŜ ŎŀŘǊŜ Řǳ ǎƻƛƴΦ  

 

 

 

 

 

 

Ainsi, les FSMR favorisent cette coopération et mettent en place des formations mixtes. Ces formations 

sensibilisent les professionnels aux données de santé en vie réelle, aux notions autour de la qualité de 

ǾƛŜ ŀƛƴǎƛ ǉǳΩŀǳ ǎŀǾƻƛǊ ŜȄǇŞǊƛŜƴǘƛŜƭ ŘŜǎ ƳŀƭŀŘŜǎΦ [Ŝǎ C{aw ǎƻƴǘ ǘŜƴǳŜǎ ŘΩŀǾƻƛǊ ŘŜǎ ŀǎǎƻŎƛŀǘƛƻƴǎ ŘŜ 

patients dans leur gouvernance pour favoriser les échanges et faire remonter les problématiques des 

ƳŀƭŀŘŜǎ ŀǳ ŎǆǳǊ ŘŜǎ ŘŞŎƛǎƛƻƴǎ Ŝǘ ƻǊƛŜƴǘŀǘƛƻƴǎ ŘŜ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ ŘŜ ǎŀƴǘŞΦ !ƛƴǎƛΣ ǇǊŜǎǉǳŜ ǘƻǳǘŜǎ ƭŜǎ ŦƛƭƛŝǊŜǎ 

proposent des formations nationales englobant de larges sujets, et regroupant à la fois patients et 

professionnels. Neuf FSMR proposent des formations en lien avec les sujets de médecine génomique. 

Légende  
- Axe 1 Υ {ƛǘǳŀǘƛƻƴǎ ŘΩǳǊƎŜƴŎŜ Ŝǘ ŎƻƳǇƭŜȄŜǎ 
- 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 : Éthique en santé 
- Axe 8 : Formations nationales et européennes (dont outre-mer) 
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Sept FSMR intègrent également des formations à la fois pour les patients et pour les professionnels. 

Six FSMR organisent des ateliers entre professionnels et patients. Seize FSMR accompagnent ces 

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

 

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

et biologie. 
 

[Ŝǎ C{aw ƳŜǘǘŜƴǘ Ŝƴ ǆǳǾǊŜ ŘŜǎ ŀŎǘƛƻƴǎ Ł ŘŜǎǘƛƴŀǘƛƻƴ ŘŜǎ ŞǘǳŘƛŀƴǘǎ Ŝƴ ƳŞŘŜŎƛƴŜ ǇƻǳǊ ǊŜƴŦƻǊŎŜǊ ƭŀ 

connaissance des maladies rares pendant les études médicales. Plusieurs FSMR ont noué des liens 

avec des universités de médecins pour intervenir ou créer des modules spécifiques « maladies rares ».  

 

 

tƭǳǎ ǎǇŞŎƛŦƛǉǳŜƳŜƴǘΣ ǾƻƛŎƛ ǉǳŜƭǉǳŜǎ ŜȄŜƳǇƭŜǎ ŘΩŀŎǘƛƻƴǎ ƳŜƴŞŜǎ ǇŀǊ ŘŜǎ C{aw : 

 

 

 

 

 

 

Un stand interfilière a été organisé lors du congrès des 
enseignants en médecine générale (CNGE ςLille).

aƛǎŜ Ŝƴ ǇƭŀŎŜ ŘΩǳƴ ǎǘŀƎŜ ŘŜ ǎŜƴǎƛōƛƭƛǎŀǘƛƻƴ ŀǳ ƘŀƴŘƛŎŀǇ 
des étudiants en 2ème année de médecine : stage 
ŘΩƛƳƳŜǊǎƛƻƴ Řŀƴǎ ŘŜǎ ŞǘŀōƭƛǎǎŜƳŜƴǘǎ ƳŞŘƛŎƻ-sociaux 
accueillant des personnes en situation de handicap 

(tout type de handicap).

Mise en contact au niveau national entre les étudiants 
(ergothérapeutes, kinésithérapeutes, psychologues) et 

les professionnels de santé du réseau pour des 
enquêtes, des renseignements, des questionnaires à 

développer dans le cadre de leur formation.

Diffusion de vidéos 3D permettant de former les jeunes 
professionnels aux procédures chirurgicales.
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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.  

 
 

Les FSMR participent au développement des formations continues dans le domaine des maladies 

rares à plusieurs niveaux. Elles sont impliquées dans de nombreux DIU ou DU, et mettent en place 

plusieurs sƻƭǳǘƛƻƴǎ ŘŜ ŦƻǊƳŀǘƛƻƴ Ŝƴ ƭƛƎƴŜ Ǿƛŀ ŘŜǎ ahh/Σ ŘŜǎ ǿŜōƛƴŀƛǊŜǎΣ ŘŜ ƭΩŜ-learning. Des réunions 

sont aussi organisées pour permettre aux acteurs de partager leurs expertises et compétences sur des 

Ǉƻƛƴǘǎ ǇŀǊǘƛŎǳƭƛŜǊǎ ŜƴǘǊŜ ŎŜƴǘǊŜǎ ŘΩǳƴŜ ƳşƳŜ ŦƛƭƛŝǊŜΦ  

 
 

Par exemple, la FSMR MaRIH organise depuis 2016 des émissions médicales durant une heure et 

diffusées en direct sur Internet sur un sujet donné, transversales à plusieurs pathologies. Elles sont 

ǎǳƛǾƛŜǎ ǇŀǊ ǳƴŜ ŎŜƴǘŀƛƴŜ ŘŜ ǇŀǊǘƛŎƛǇŀƴǘǎ Ŝƴ ƳƻȅŜƴƴŜΦ [ΩŞƳƛǎǎƛƻƴ Ŝǎǘ ƛƴǘŜǊŀŎǘƛǾŜ Ŝǘ ǇŜǊƳŜǘ ŀǳȄ 

participants de poser en direct leurs questions à des experts. Quant à la FSMR ORKiD, elle met en 

place des bourses en soutien au DU maladies rénales. Ainsi, elle a pu apporter une aide financière aux 

ŦǊŀƛǎ ŘΩƛƴǎŎǊƛǇǘƛƻƴ Ŝǘ ŘǊƻƛǘǎ ǳƴƛǾŜǊǎƛǘŀƛǊŜǎ ŘΩǳƴŜ ǾƛƴƎǘŀƛƴŜ ŘŜ ƧŜǳƴŜǎ ǇǊƻŦŜǎǎƛonnels de santé 

(néphrologues, pédiatres, généticiens, internistes, docteurs « juniors »). 

 
 

 Action 9.4 : Encourager les formations mixtes professionnels/malades/entourage  

Les FSMR doivent aussi apporter un soin particulier à la formation des autres acteurs non médicaux 

des maladies rares. Ces formations doivent être à destination des malades, de leur entourage et aussi 

des professionnels de santé non-médecins. Le premier objectif est de renforcer les connaissances de 

ces acteurs sur les maladies rares.  
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Pour la FSMR MUCO-CFTR, le groupe de travail « Kiné » a travaillé à la réalisation de 7 tutoriels 

associant animations et vidéos pour aider les kinésithérapeutes à mieux prendre en charge les patients 

de cette filière. Les séquences organisées en Facebook live par la FSMR NeuroSphinx permettent de 

rapprocher les points de vue des médecins et des associations, ainsi que ceux des patients et de leurs 

proches notamment en leur donnant la possibilité de poser des questions en direct dans un tchat. 

Axe 10 : RENFORCER LE RÔLE DES FSMR DANS LES ENJEUX DU SOIN ET DE LA RECHERCHE 

 Action 10.1 : Attribuer des missions complémentaires aux FSMR par rapport à leurs missions 

actuelles. 

 

o Actions des C{aw ŎƻƴŎŜǊƴŀƴǘ ƭΩhǳǘǊŜ-Mer :  

Á Développer la télémédecine  

Á Développer la formation  

Á Développer la communication  

Á Mise à jour de l'état des lieux pour une évaluation des besoins  

Á DŀǊŀƴǘƛǊ ƭŜǎ ŎƻƴŘƛǘƛƻƴǎ ŘΩǳƴŜ ŀƴƴƻƴŎŜ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛǉǳŜ ŀŘŀǇǘŞŜ  

Á Mobiliser les dispositifs de coordination de la prise en charge  

 

tƻǳǊ ŀƳŞƭƛƻǊŜǊ ƭΩŞƎŀƭƛǘŞ ŘŜ ƭΩŀŎŎŝǎ ŀǳȄ ǎƻƛƴǎ ŜƴǘǊŜ ƭŜ ǘŜǊǊƛǘƻƛǊŜ ƳŞǘǊƻǇƻƭƛǘŀƛƴ Ŝǘ ƭŜǎ ǘŜǊǊƛǘƻƛǊŜǎ hǳǘǊŜ-

Mer, les FSMR sont incitées à étendre leurs actions dans ces territoires et à les intégrer dans leur 

dynamique globale. Même si la problématique principale rencontrée reste celle du décalage horaire, 

les actions (en majorité numérique) ǇŜǊƳŜǘǘŜƴǘ ǳƴ ŀŎŎŝǎ Ŏƻƴǘƛƴǳ ŘŜǎ ǇǊƻŦŜǎǎƛƻƴƴŜƭǎ ŘΩhǳǘǊŜ-Mer aux 

RCP ŀƛƴǎƛ ǉǳΩaux programmes de webconférences ou de formation. La plupart des FSMR intègrent les 

ŎŜƴǘǊŜǎ ŘŜǎ ǘŜǊǊƛǘƻƛǊŜǎ ŘΩhǳǘǊŜ-mer dans leurs RCP, dont la fréquence peut varier (hebdomadaire ou 

mensuelle). 

[Ŝǎ C{aw ƻƴǘ Ǉǳ ŞƭŀǊƎƛǊ ƭŜǳǊ ŎƘŀƳǇ ŘΩŀŎǘƛƻƴ Ŝƴ ƳŜǘǘŀƴǘ Ŝƴ ǇƭŀŎŜ ŘŜǎ ŀŎǘƛƻƴǎ ǎǇŞŎƛŦƛǉues. Pour 

exemple, la FSMR AnDDI-Rares a constitué une commission transversale « Outre-Mer » pour mieux 

accompagner les Centres en Outre-mer dans leurs actions locales. Des événements en interfilière sont 

ŀǳǎǎƛ Ƴƛǎ Ŝƴ ǇƭŀŎŜΣ ŎƻƳƳŜ ƭŜ ŘŞƳƻƴǘǊŜ ƭΩƻǊƎŀƴƛǎŀǘƛƻƴ ŘΩǳƴ ǎŞƳƛƴŀƛǊŜ ŘŜ о ŘŜƳƛ-journées sur les 

maladies rares hématologiques, du 24 au 26 mars 2021 en interfilière (MaRIH, MHEMO, MCGRE).  

o Implication de la FSMR dans les réseaux européens de référence (ex. Soutien de la 

ŦƛƭƛŝǊŜ Ł ŘŜǎ ŎŀƴŘƛŘŀǘǳǊŜǎ I/tΧύ  

 

Toutes les FSMR maintiennent des interactions avec les ERNs avec qui elles sont en lien : participation 

à des réunions et aux actions ERNs, participation aux registres des ERNs, partage de webinaires, 

ǇǳōƭƛŎŀǘƛƻƴ ŘΩŀǊǘƛŎƭŜǎΣ ǊŞǇƻƴǎŜ Ł ŘŜǎ !ppels à ProjetsΧ Un des objectifs propres à toutes les FSMR est 

ŘΩŀƳŞƭƛƻǊŜǊ ƭŀ ŎƻƭƭŜŎǘŜ Ŝǘ ƭŜ ƳƻƴƛǘƻǊƛƴƎ ŘŜ ŘƻƴƴŞŜǎΣ ŀǾŜŎ ƭŀ ƳƛǎŜ Ŝƴ ǇƭŀŎŜ ŘŜ ǊŜŎƻƳƳŀƴŘŀǘƛƻƴǎ Ŝǘ 

ŘΨƘŀǊƳƻƴƛǎŀǘƛƻƴ ŘŜǎ ǇǊŀǘƛǉǳŜǎ ŀǳ ǎŜƛƴ ŘŜǎ ŎŜƴǘǊŜǎ de référence des ERN.  

La FSMR DefiScience participent à différents work package ŘŜ ƭΩ9wb LǘƘŀŎŀΦ 5Ŝǎ C{aw ǎƻǳǘƛŜƴƴŜƴǘ ƭŜǎ 

candidatures de leurs CRMR à des ERNs (NeuroSphinx et FIMATHO par exemple). En participant à tous 

les groupes de travail, la FSMR TETECOU Ŝǎǘ ǘǊŝǎ ŀŎǘƛǾŜ Řŀƴǎ ƭΩ9wN. Chacun des 3 grands axes 
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thématiques (malformations maxillo et crânio-faciales, pathologies ORL, fentes labiales et/ou palatines 

isolées ou syndromiques et anomalies dentaires) est co-ŎƻƻǊŘƻƴƴŞ ǇŀǊ ǳƴ ǇǊƻŦŜǎǎƛƻƴƴŜƭ ŘΩǳƴ /waw 

de la Filière. 

Quant Ł ƭΩ9wb dédié aux maladies rares abdomino-thoraciques (ERNICA), son 4e meeting à Lille a été 

organisé en octobre 2021 avec le concours ŘŜ ƭΩŞǉǳƛǇŜ CLa!¢IhΦ /Ŝǘ ŞǾŞƴŜƳŜƴǘ ŀ ǇŜǊƳƛǎ ƭŀ ǊŜƴŎƻƴǘǊŜ 

en présentiel de plus de 70 professionnels et associations de patients permettant de nombreux 

échanges et des avancées sur les sujets des groupes de travail. 

 

FSMR ERN FSMR ERN 

AnDDI-Rares ITHACA G2M MetabERN 

BrainTeam ERN-RND MARiH EuroBloodNet et RITA 

Cardiogen Guard-Hearth MCGRE EuroBloodNet 

DefiScience 

IthACA, EndoERN et 

EPICare Mhémo EuroBloodNet 

FAI2R ReConnet, RITA MUCO-CFTR ERN-LUNG 

FAVA-Multi  VASCERN NeuroSphinx 

eUrogen, RND, 

ITHACA, ERNICA 

FILFOIE RARE-LIVER ORKiD ERKNet 

FILNEMUS Euro-NMD OSCAR 

ERN BOND, Endo ERN, 

ERN ReCONNET, 

ERKNet 

FilSLAN Euro-NMD RespiFIL ERN-Lung 

FIMARAD ERN-Skin SENSGENE ERN-EYE, ERN CRANIO 

FIMATHO ERNICA TETECOU ERN CRANIO 

FIRENDO ENDO-ERN     
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AMÉLIORATION DE LA PRISE EN CHARGE DES PATIENTS 

 

 

La FSMR a lancé une enquête auprès des centres experts « Anomalies du développement et 

syndromes malformatifs & Malformations des membres » pour estimer la fréquence et les causes des 

ruptures du parcours de soin chez les jeunes patients atteints d'anomalies du développement en 

transition enfant/adulte. Cela sert aussi à recenser les actions mises en place par les centres pour 

favoriser la transition et la continuité du suivi (restitution des résultats le 18/11/2021). 

 

 

9ƴ ǇŀǊǘŜƴŀǊƛŀǘ ŀǾŜŎ !ƭŎƛƳŜŘΣ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ ŀ ǎƻǳǘŜƴǳ ƭŜ ǇǊƻƧŜǘ /ƻƳΩ!ǘŀȄƛŜ ǇƻǊǘŞ ǇŀǊ ƭΩŀǎǎƻŎƛŀǘƛƻƴ 

AFAF, Ŝǘ ǉǳƛ ǇŜǊƳŜǘ ŘŜ ǇǊƻƳƻǳǾƻƛǊ ƭΩŀŎŎŝǎ Ł ŘŜǎ ƻǳǘƛƭǎ ŘŜ ŎƻƳƳǳƴƛŎŀǘƛƻƴ ƴǳƳŞǊƛǉǳŜǎ ǇƻǳǊ ƭŜǎ 

ǇŀǘƛŜƴǘǎ ǇǊŞǎŜƴǘŀƴǘ ŘŜǎ ŘƛŦŦƛŎǳƭǘŞǎ Ł ŎƻƳƳǳƴƛǉǳŜǊ ƭƛŞŜǎ Ł ƭΩŞǾƻƭǳǘƛǾƛǘŞ ŘŜ ƭŜǳǊ ƳŀƭŀŘƛŜ όŀǘǘŜƛƴǘŜǎ 

motrices, dysarthrie, fatigue etc.). BRAIN-¢9!a ŀ ŦƛƴŀƴŎŞ ƭΩŀŎƘŀǘ ŘŜ Řivers matériels pour étoffer le 

parc déjà existant et géré par les ergothérapeutes de APF France Handicap, partenaire du projet. Cette 

ŘŞƳŀǊŎƘŜ ǇŜǊƳŜǘǘǊŀ ŘŜ ŎƻƳǇŜƴǎŜǊ ŎŜǎ ŘƛŦŦŞǊŜƴǘǎ ƘŀƴŘƛŎŀǇǎ ǇǊƻƎǊŜǎǎƛŦǎ ǇƻǳǊ ǇŜǊƳŜǘǘǊŜ ŘΩŀƳŞƭƛƻǊŜǊ 

la communication et ainsi pour le patient de garder une certaine autonomie. 

 

 

             La FSMR a désiré renforcer la place des associations des patients dans la filière. Les associations 

de patients sont dans chacun des groupes de travail créés dans la filière et dans les cellules 

décisionnelles (COPIL et CODIR). En outre, les réunions annuelles « Lien aux associations » avec les 

ǉǳŀǘǊŜ ŀǎǎƻŎƛŀǘƛƻƴǎ ŘŜ ǇŀǘƛŜƴǘǎ ŘŜ ƭŀ C{aw ƻƴǘ ŞǘŞ ǊŜƴŦƻǊŎŞŜǎ ŀǾŜŎ ƭŀ ƳƛǎŜ Ŝƴ ǇƭŀŎŜ ŘΩǳƴ ǊȅǘƘƳŜ 

biannuel en 2021.  

 

 

 

 

La Filière a mis en place un GT dédié aux urgences, piloté par le Pr Bergounioux et le Dr S 

Segovia-Kueny, directrice des actions médicales de l'AFM-Téléthon. 

 

Au sein de la Filière, le contexte national de la pandémie COVID-19 a continué à focaliser les urgences 

autour de la prise en charge de la COVID-мф ŎƘŜȊ ƭŜǎ ƳŀƭŀŘŜǎ ƴŜǳǊƻƳǳǎŎǳƭŀƛǊŜǎΦ ¦ƴ D¢ ǊŜǎǘǊŜƛƴǘ ǎΩŜǎǘ 

réuni à 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 concernant ƭŜǎ ŦƛŎƘŜǎ ŘΩǳǊƎŜƴŎŜ /ƻǾƛŘ-19. Une fiche sur la prise en charge des patients 

ACTIONS COMPLÉMENTAIRES EN 2021 

 

ANDDI-RARES ς RUPTURES DES PARCOURS DE SOINS 

FILFOIE ς ASSOCIATIONS ET GROUPES DE TRAVAIL 

BRAIN-TEAM ς twhW9¢ /ƻƳΩ!ǘŀȄƛŜ 

FILNEMUS ς GROUPE DE TRAVAIL DEDIE AUX URGENCES 
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neuromusculaires en période de COVID élaborée conjointement avec l'AFM-Téléthon destinée à tous 

les SAMU en 2021 a continué à être utilisée. 

 

Les priorités du G¢ ǇƻǳǊ нлннκнлно ƻƴǘ ŞǘŞ ŎŜƴǘǊŞŜǎ ǎǳǊ ƭΩŞƭŀōƻǊŀǘƛƻƴ ŘΩǳƴ ǉǳŜǎǘƛƻƴƴŀƛǊŜ ǎǳǊ ƭŜǎ 

critères de patients remarquables choisis dans les différents CRMR et CCMR en vue du déploiement 

Řǳ ǎȅǎǘŝƳŜ ŘΩƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴ ƴŀǘƛƻƴŀƭ {L {!a¦Σ ƭŀ ǇƻǳǊǎǳƛǘŜ ŘŜ ŘƛŦŦǳǎƛƻƴ ǇƻǳǊ ƭŜǎ Ǉŀtients des différentes 

organisations  de prise en charge des situations urgentes par CRMR /CCMR et la programmation de 

nouvelles formations MNM à destination des médecins, IDE urgences SAMU comme la session à Lille 

avec Filnemus/CHU de Lille/ CRMNM/SAMU/ AFM-Téléthon 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 demande spécifique à la 

CƛƭƛŝǊŜΦ ¦ƴ ŎƛǊŎǳƛǘ ŘŜ ŘŜƳŀƴŘŜ ŀ ŞǘŞ Ƴƛǎ Ŝƴ ǇƭŀŎŜΦ [ŀ CƛƭƛŝǊŜ ƎŝǊŜ ƭŜ ǎǘƻŎƪ ŘŜǎ ŎŀǊǘŜǎ Ŝǘ ǎΩƻŎŎǳǇŜ ŘŜǎ 

ŜƴǾƻƛǎ ǾŜǊǎ ƭŜǎ ŎŜƴǘǊŜǎΦ [ΩŀŎǘǳŀƭƛǎŀǘƛƻƴ ŘŜǎ ŦƛŎƘŜǎ ŘϥǳǊƎŜƴŎŜǎ ŘΩhǊǇƘŀƴŜǘ ŘƛǎǇƻƴƛōƭŜǎ Ŝǎǘ ŦƛƴƛŜΦ  

 

La Filière sΩest aussi penchée sur la thématique de la douleur. Des réunions ont eu lieu avec les centres 

anti-douleur afin de mener une réflexion sur lΩamélioration de la prise en charge dΩun patient 

douloureux. A des fins dΩinformation et de sensibilisation, des webinaires dédiés à la douleur (fatigue/ 

douleur et activité physique) ont dΩores et déjà été planifiés pour 2022. 

 

 

[ŀ C{aw ǎΩŜǎǘ ƛƳǇƭƛǉǳŞŜ ŀǳǘƻǳǊ ŘŜ ƭŀ ƭƻƛ ŘŜ ōƛƻŞǘƘƛǉǳŜ ŀǾŀƴǘ ƳşƳŜ ǎŀ ǇǊƻƳǳƭƎŀǘƛƻƴ ŀǳ ƧƻǳǊƴŀƭ 

officiel (LOI n° 2021-1017 du 2 août 2021). En effet, un article de cette loi concerne les patients atteints 

de variations du développement génital ǉǳƛ ǎƻƴǘ ŘŜǎ ƳŀƭŀŘƛŜǎ ǊŀǊŜǎ Řŀƴǎ ƭŜ ŎƘŀƳǇ ŘΩŜȄǇŜǊǘƛǎŜ ŘŜǎ 

centres de référence maladies rares de FIRENDO. Plusieurs membres de la filière (praticiens 

hospitaliers ou associatifs) participent aux différents groupes de travail proposés par le ministère. De 

plus, de nombreuses discussions avec les organes de gouvernance ont eu lieu, ainǎƛ ǉǳΩŀǾŜŎ ƭŜǎ 

associations de patients membres de FIRENDO.  

 

 

RECHERCHE 

 

 

Le projet de base de données communes au sein de la FSMR, appelée BaMaCoeur, est destiné 

Ł ƭΩŜƴǎŜƳōƭŜ ŘŜǎ //awκ/waw ǇƻǳǊ ƭŜǎ ǘƘŞƳŀǘƛǉǳŜǎ ŘŜǎ ŎŀǊŘƛƻƳȅƻǇŀǘƘƛŜǎ et troubles du rythme 

cardiaque héréditaires ou rares. Chaque CRMR coordinateur gardera la responsabilité des données 

entrées au nom de son réseau, mais la base est construite avec des items uniques et ensuite 

ƭΩŜȄǇƭƻƛǘŀǘƛƻƴ ǎŎƛŜƴǘƛŦƛǉǳŜ ǎŜǊŀ ŘŞŎƛŘŞŜ Ŏƻƭƭégialement au sein de la FSMRΦ [Ωƻǳǘƛƭ ŘΩŜƴǘǊŜǇƾǘ ŘŜ 

ŘƻƴƴŞŜǎ Ŝǎǘ ŘŞǾŜƭƻǇǇŞ ŘŜǇǳƛǎ нлмрΣ Ŝǘ ǎΩŜǎǘ ǇƻǳǊǎǳƛǾƛ Ŝƴ нлнмΦ 

.ŀaŀ/ǆǳǊ a été déclarée en base de soins en 2020 pour le CRMR de Nantes, et en juin 2021 pour le 

CRMR de Paris. Une période de tests de la bŀǎŜ ŘŜ ŘƻƴƴŞŜǎ ŀ ŞǘŞ ƴŞŎŜǎǎŀƛǊŜ ƧǳǎǉǳΩŜƴ нлнлκнлнмΣ ŀǳ 

FIRENDO ς IMPLICATION LOI DE BIOETHIQUE 

CARDIOGEN - BAMACsUR 
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cours de laquelle différentes réunions du bureau exécutif se sont tenues. Ce travail impliquant 

différents acteurs de la filière a permis de valider les items à rajouter. A la fin des différents tests, 

.ŀaŀ/ǆǳǊ ǎŜǊŀ ŘŞŎƭŀǊŞŜ Ŝƴ ŜƴǘǊŜǇƾǘ ŘŜ ŘƻƴƴŞŜǎ Ł ƭŀ /bL[ ǇƻǳǊ ŦŀŎƛƭƛǘŜǊ ƭΩǳǘƛƭƛǎŀǘƛƻƴ Ŝƴ ǊŜŎƘŜǊŎƘŜΣ Ŝǘ 

ƭŀ ōŀǎŜ ƴΩŀǳǊŀ Ǉƭǳǎ ōŜǎƻƛƴ ŘΩşǘǊŜ ŎƭƻƛǎƻƴƴŞŜΦ 

 

 

 

!ǳ ŎƻǳǊǎ ŘŜ ƭΩŀƴƴŞŜ нлнмΣ ƭŀ C{aw ŀ Ŧŀƛǘ ƭŜ ŎƘƻƛȄ ŘŜ soutenir largement la recherche dans les 

différentes pathologies de la filière. En effet, huit projets de recherche soumis par les CRMR, équipes 

de recherche, laboratoires ou associations de patients de la filière ont été financés. Les sujets de ces 

projets de recherche sont variés (Génétique, Biologique, Thérapeutique, Suivi des patients et Qualité 

ŘŜ ǾƛŜύΦ [ŀ ŦƛƭƛŝǊŜ ŀ ŞƎŀƭŜƳŜƴǘ ŦƛƴŀƴŎŞ ƭŀ ƳƛǎŜ Ŝƴ ǇƭŀŎŜ ŘΩǳƴŜ ŎƻƘƻǊǘŜ /ƻƳtŀwŜ ǇƻǳǊ ƭŜ {ȅƴŘǊƻƳŜ ŘŜ 

Marfan et Maladies apparentées (registre dans lequel les données sont entrées par les patients eux-

mêmes). Cette cohorte permettra de réaliser des recherches notamment sur la qualité de vie des 

patients. 

 

 

 

 

La filière et le réseau ACT4ALS-MND 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 patients. En outre, la filière FilSLAN organise 

tous les ans 2 journées de Recherche consacrées aux maladies du neurone moteur regroupant les 

chercheurs et les cliniciens. 

 

 

 

 

             En 2020, le Guichet Unique G2M a subi une refonte sur ǎƻƴ ƳƻŘŜ ŘŜ ŦƻƴŎǘƛƻƴƴŜƳŜƴǘΦ [ΩƻōƧŜŎǘƛŦ 

ŘŜ ŎŜ ƎǳƛŎƘŜǘ Ŝǎǘ ŘŜ ŎŜƴǘǊŀƭƛǎŜǊ ƭŜǎ ŘŜƳŀƴŘŜǎ ŘŜ ǇŀǊǘƛŎƛǇŀǘƛƻƴ Ł ŘŜǎ ŞǘǳŘŜǎ Ŝǘ ŀƛƴǎƛ ŘΩƛƴŦƻǊƳŜǊ ƭŜǎ 

ŎŜƴǘǊŜǎ Dнa ŎƻƴŎŜǊƴŞǎΣ ƭƻǊǎǉǳΩǳƴŜ ŞǘǳŘŜ Ŝǎǘ ƛƴƛǘƛŞŜ Řŀƴǎ ƭΩǳƴ ŘΩŜƴǘǊŜ ŜǳȄΦ  

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

la procédure de fonctionnement (mise à jour et traduite en anglais) et de contacter le comité 

ǎŎƛŜƴǘƛŦƛǉǳŜ ǇƻǳǊ ǘƻǳǘŜ ŘŜƳŀƴŘŜ ŘŜ ǇŀǊǘƛŎƛǇŀǘƛƻƴ Ł ǳƴŜ ŞǘǳŘŜΣ ǉǳΩŜƭƭŜ ǎoit à promotion privée ou 

académique (http://www.filiere-g2m.fr/, rubrique Guichet Unique). En 2021, 15 études ont été 

présentées au Guichet Unique G2M, dont 8 études observationnelles et 5 études interventionnelles.  

 

 

 

 

 

FAVA-MULTI τ SOUTIEN PROJETS DE RECHERCHE 

FILSLAN τ COLLOQUE « SLA ET MALADIES DU MOTONEURONE » 

G2M τ POURSUITE DES ACTIONS DU GUICHET UNIQUE G2M 
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La filière NeuroSphinx favorise le continuum entre recherche fondamentale, translationnelle 

Ŝǘ ŎƭƛƴƛǉǳŜ Ŝǘ ƭŜǳǊǎ ŀǇǇƭƛŎŀǘƛƻƴǎ Řŀƴǎ ƭŜǎ /wawΣ Ŝƴ ǾŜƛƭƭŀƴǘ Ł ƭŀ ŎƻƻǊŘƛƴŀǘƛƻƴ ŘŜ ƭΩŜƴǎŜƳōƭŜ ŘŜǎ 

initiatives. A cette fin, elle joue un rôle de définition, de priorisation des objectifs de recherche et 

ŘΩƛƴƴƻǾŀǘƛƻƴ ǇƻǳǊ ƭŜǎ ƳŀƭŀŘƛŜǎ ǊŀǊŜǎ ŘŜ ǎƻƴ ǇŞǊƛƳŝǘǊŜΦ 

 

¦ƴ ǾŀǎǘŜ ŀǇǇŜƭ Ł ǇǊƻƧŜǘǎ ŘŜ ǊŜŎƘŜǊŎƘŜ ŀ ŞǘŞ ƭŀƴŎŞ Ŝƴ нлнл Ŝǘ ŀ ŞǘŞ ǊŜŎƻƴŘǳƛǘ Ŝƴ нлнмΣ Ŝƴ ǎΩŀǇǇǳȅŀƴǘ 

sur le Comité scientifique de la FSMR. La filière de santé maladies rares NeuroSphinx a publié en juin 

2021 les résultats de son 2ème appel à projets, lancé en février 2021, pour soutenir à nouveau les 

projets de recherche fondamentale, translationnelle ou clinique, relatifs aux maladies rares de la 

filière. 5 projets ont été sélectionnés. 

 

 

FORMATION ET INFORMATION 

 

 

 

Le dispositif START - {ŜǊǾƛŎŜ ¢ŜǊǊƛǘƻǊƛŀƭ ŘΩ!ŎŎŝǎ Ł ŘŜǎ wŜǎǎƻǳǊŎŜǎ ¢ǊŀƴǎŘƛǎŎƛǇƭƛƴŀƛǊŜǎ » est un 

ŘƛǎǇƻǎƛǘƛŦ ǉǳƛ ŀ ǇƻǳǊ ƻōƧŜŎǘƛŦ ŘΩŀƳŞƭƛƻǊŜǊ Ŝǘ ŘŜ ŘŞŎƭƻƛǎƻƴƴŜǊ ƭŜǎ ǇǊŀǘƛǉǳŜǎ ǇǊƻŦŜǎǎƛƻƴƴŜƭƭŜǎ ŘŜ 

ƭΩŀŎŎƻƳǇŀƎƴŜƳŜƴǘ Ŝǘ Řǳ ǎƻƛƴ ŘŜǎ ǇŜǊǎƻƴƴŜǎ ǇǊŞǎŜƴǘŀƴǘ ŘŜǎ ¢ǊƻǳōƭŜǎ Řǳ Neurodéveloppement. Il 

ǎΩŀƎƛǘ ŘΩǳƴ ŘƛǎǇƻǎƛǘƛŦ ǎΩƛƴǎŎǊƛǾŀƴǘ ǇƭŜƛƴŜƳŜƴǘ Řŀƴǎ ƭΩƻōƧŜŎǘƛŦ ƴŀǘƛƻƴŀƭ ŘŜ ǘǊŀƴǎŦƻǊƳŀǘƛƻƴ ŘŜ ƭΩƻŦŦǊŜ ŘŜ 

ǎƻƛƴǎ Ŝǘ ŘŜ ƭΩŀŎŎƻƳǇŀƎƴŜƳŜƴǘ Řŀƴǎ ǳƴŜ ƭƻƎƛǉǳŜ ŘŜ ǇŀǊŎƻǳǊǎ ŀǳ Ǉƭǳǎ ǇǊŝǎ ŘŜǎ ōŜǎƻƛƴǎ ŘŜǎ ǇŜǊǎƻƴƴŜǎΦ 

 

START est co-porté par DéfiScience, des Associations de familles et de malades, les Fédérations 

employeurs (Alliance Maladies Rares, Anecamsp, Collectif DI, Fehap, Nexem, Unapei).  Il a été co-

ŦƛƴŀƴŎŞΣ Ł ǘƛǘǊŜ ŘΩŜȄǇŞǊƛƳŜƴǘŀǘƛƻƴΣ ǇŀǊ ƭŀ /ŀƛǎǎŜ ƴŀǘƛƻƴŀƭŜ ŘŜ ǎƻƭƛŘŀǊƛǘŞ ǇƻǳǊ ƭΩŀǳǘƻƴƻƳƛŜ et deux ARS : 

ƭΩ!w{ !w! Ŝǘ ƭΩ!w{ L5CΦ  

 

 

Source : wŀǇǇƻǊǘ ŘΩŀŎǘƛǾƛǘŞ 59CL{/L9b/9 н021 

 

 

 

NEUROSPHINX τ AAP RECHERCHE 

DEFISCIENCE τ DISPOSITIF START 
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La FSMR a relayé et soutenu plusieurs événements : 

- La communication de l'EFS pour la journée internationale des maladies rares avec la diffusion 

du diaporama "Donner son sang c'est leur permettre de vivre" à laquelle ont participé des 

malades de la filière ; 

- L'inauguration 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 à l'âge 

adulte" ; 

- Le webinaire transition maladies rares inter filières ;  

- 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 adulte de Lille.  

 

 

 

La filière continue de partager sur son site et sur ses réseaux les webinaires du réseau 

européen ERKN qui sont publiés tous les 15 jours et auxquels participent des membres de la filière 

ORKiD. Ces webinaires permettent aux médecins européens de se former et de ǎΩƛƴŦƻǊƳŜǊ ǎǳǊ ƭŜǎ 

ƳŀƭŀŘƛŜǎ ǊŞƴŀƭŜǎ ǊŀǊŜǎΣ ƭŜǎ ǇǊƛǎŜǎ Ŝƴ ŎƘŀǊƎŜǎ Ŝǘ ƭΩŀǾŀƴŎŞŜ ŘŜ ƭŀ ǊŜŎƘŜǊŎƘŜ sur le sujet. 

 

 

Le répertoire des maladies respiratoires rares initié en 2020 par la chargée de mission 

wŜŎƘŜǊŎƘŜ Ŝǘ ŦƻǊƳŀǘƛƻƴ ŀ ŞǘŞ ŞǘŜƴŘǳ Ŝƴ нлнм ŀǾŜŎ ƭŀ ǇǳōƭƛŎŀǘƛƻƴ ŘΩƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴs fiables, à jour, pour 3 

pathologies rattachées à la RespiFIL. Pour ce faire, différents experts des CRMR et CCMR ont été 

contactés. Ces textes respectent tous la même trame et sont illustrés conformément à la charte 

éditoriale de RespiFIL. Ce menu sera enrichi au fiƭ ŘŜǎ ŀƴƴŞŜǎ ǇŀǊ ƭŜǎ ŘŜǎŎǊƛǇǘƛƻƴǎ ŘΩŀǳǘǊŜǎ ƳŀƭŀŘƛŜǎ 

prises en charge par les centres de la filière. 

 

 

 

 

La FSMR a enrichi la rubrique lancée en 2020 dans la newsletter de la filière et sur son site web 

dans laquelle sont mis en lumière des parcours professionnels atypiques de patients atteints de 

maladies rares sensorielles. Plus de 10 témoignages ont été publiés en 2021. Par ces témoignages, la 

filière souhaite présenter des personnes atteintes d'un handicap sensoriel qui ont pu mener une 

carrière professionnelle et ainsi ouvrir le champ des possibles pour ces patients se sentant parfois 

désorientés quant à leur avenir professionnel suite à l'annonce du diagnostic. Un livret sera publié fin 

2022 recensant ces témoignages ainsi que des ressources pour orienter les patients atteints de 

handicap dans leur parcours professionnel. 

 

 

MCGRE τ SOUTIEN DE LA FSMR 

RESPIFIL τ ELARGISSEMENT DU REPERTOIRE MALADIES RESPIRATOIRES 

SENSGENE τ PUBLICATION DE TEMOIGNAGES DE PATIENTS 

ORKID τ WEBINAIRES ERN ERKNet 
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! ƭΩƻŎŎŀǎƛƻƴ ŘŜ ǎŀ WƻǳǊƴŞŜ bŀǘƛƻƴŀƭŜΣ от ƴƻǳǾŜƭƭŜǎ ǇŀƎŜǎ ŘŞŎǊƛǾŀƴǘ ƭŜǎ ǇŀǘƘƻƭƻƎƛŜǎ ƻƴǘ été 

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 les malformations, leurs traitements et le parcours de soins. 

 

Pour les enrichir, la FSMR développe en lien avec les professionnels de ses Centres et ses associations 

ŘŜ ƴƻƳōǊŜǳǎŜǎ ǊŜǎǎƻǳǊŎŜǎ ŘΩƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴ Υ ƭƛǾǊŜǘǎΣ ōǊƻŎƘǳǊŜǎΣ ǾƛŘŞƻǎΣ ǾƛŘŞƻǎ о5Σ Χ Cette action, 

ŘŞōǳǘŞŜ Ŝƴ Ŧƛƴ ŘΩŀƴƴŞŜ нлнмΣ ǇǊŜƴŘǊŀ ŘŜ ƭΩŀƳǇƭŜǳǊ ǘƻǳǘ ŀǳ ƭƻƴƎ ŘŜ ƭΩŀƴƴŞŜ нлннΦ 

 

EUROPE ET INTERNATIONAL 

 

 

Création de bourse pour les juniors (internes et CCA) des CRMR et CCMR qui participent à un 

congrès international afin de faciliter la mobilité et la représentation des jeunes français aux 

événements européens et internationaux en présentant des travaux sur les maladies rares 

inflammatoires de FAI²R.  

 

 

 

Des liens sont renforcés avec les e-t!D όǊŜǇǊŞǎŜƴǘŀƴǘǎ ŘŜǎ ŀǎǎƻŎƛŀǘƛƻƴǎ ŀǳ ƴƛǾŜŀǳ ŘŜ ƭΩ9wb-

Skin) avec la présence ŘŜǎ ǊŜǇǊŞǎŜƴǘŀƴǘǎ ŘΩŀǎǎƻŎƛŀǘƛƻƴ ŦǊŀƴœŀƛǎŜ dans les e-PAG (ERN-Skin). 

 

  

 

 

En 2021, la FSMR a aidé le réseau européen de référence ERNICA (European Reference Network 

for rare Inherited and Congenital (digestive and gastrointestinal) Anomalies) à traduire en français (VO 

Ŝƴ ŀƴƎƭŀƛǎύ п ǾƛŘŞƻǎ ŘΩƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴ Ł ŘŜǎǘƛƴŀǘƛƻƴ ŘŜǎ ŦŀƳƛƭƭŜǎ ŘŜ ǇŀǘƛŜƴǘǎ ŀǘǘŜƛƴǘǎ ŘŜ ƳŀƭŀŘƛŜǎ ǊŀǊŜǎ 

ǆǎƻǇƘŀƎƛŜƴƴŜǎ Υ ŀŎƘŀƭŀǎƛŜΣ Řƛƭŀǘŀǘƛƻƴǎ ǆǎƻǇƘŀƎƛŜƴƴŜǎΣ ǊŜŦƭǳȄ ƎŀǎǘǊƻ-ǆǎƻǇƘŀƎƛŜƴΣ ƎǊŀƴŘƛǊ ŀǾŜŎ ǳƴŜ 

ŀǘǊŞǎƛŜ ŘŜ ƭΩǆǎƻǇƘŀƎŜΦ 

 

 

 

 

Le comité de pilotage de la filière a choisi de traduire le site internet marih.fr et de sous-titrer 

les vidéos expert-ǇŀǘƛŜƴǘǎ Ŝƴ ŀƴƎƭŀƛǎ ŀŦƛƴ ŘΩƛƴŦƻǊƳŜǊ ƭŜǎ ǇǊƻŦŜǎǎƛƻƴƴŜƭǎ Ŝǘ ǇŀǘƛŜƴǘǎ ǎǳǊ ƭΩƻǊƎŀƴƛǎŀǘƛƻƴ 

maladies rares en France (notamment sur les centres de référence susceptibles de prendre en charge 

des patients étrangers en France) et leurs connaissances sur les maladies rares immuno-

hématologiques. 

FIMARAD τ w9tw9{9b¢!b¢{ 5Ω!{{h/L!¢Lhb 

FIMATHO τ ¢w!5¦/¢Lhb ±L59h{ 5ΩLbChwa!¢Lhb 

MARIH τ SITE INTERNET EN ANGLAIS 

TETECOU τ UNE INFORMATION ILLUSTREE 

 

FAI2R τ BOURSES POUR LES JUNIORS 

https://www.fai2r.org/filiere-fai2r/commissions-de-la-filiere/pedagogie/#anchor2
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La FSMR a initié une information auprès de ses membres concernant des appels à projets (AAP) 

recherche via la newsletter et le bulletin de recherche. La filière a mis à disposition un guide 

méthodologique visant à aider les acteurs de la filière à déposer des projets nationaux et européens. 

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

 

 

 

 

 

4 associations européennes de patients dont Vaincre la Mucoviscidose ont collaboré avec CF 

Europe ǇƻǳǊ ƭŀƴŎŜǊ ƭΩŞŘƛǘƛƻƴ ŀƴƴǳŜƭƭŜ Řǳ /ƻƭƭƻǉǳŜ ŜǳǊƻǇŞŜƴ ŘŜǎ ƧŜǳƴŜǎ ŎƘŜǊŎƘŜǳǊǎ όEuropean Young 

Investigator Meeting). Ce colloque se déroule sur 3 jours à Paris et rassemble des jeunes chercheurs 

de toutes nationalités. 40 participants ont ainsi été sélectionnés par un comité scientifique 

international pour y participer. La Filière MUCO-/C¢w ǎΩŜǎǘ ǊŀǇǇǊƻŎƘŞe des organisateurs et sera 

associée en 2022 à cette manifestation. 

 

 

 

Les registres européens EURReCa et BOND de la FSMR ont été fusionnés afin de mettre en 

commun les données disponibles. En 2021, la filière a participé activement au développement de 2 

ƳƻŘǳƭŜǎ ǎǇŞŎƛŦƛǉǳŜǎΣ ŎŜƭǳƛ ǎǳǊ ƭΩƘȅǇƻǇƘƻǎǇƘŀǘŞƳƛŜ ƭƛŞŜ Ł ƭΩ· Ŝǘ ŎŜƭǳƛ ǎǳǊ ƭŜǎ Inactivating PTH/PTH-

related protein signaling disorder (iPPSD). 

 

 

MHEMO τ GUIDE METHODOLOGIQUE POUR DEPOTS DE PROJETS NATIONAUX ET  

EUROPÉENS 

OSCAR τFUSION DE REGISTRES EUROPEENS 

MUCO-CFTR τ COLLOQUE EUROPEEN DES JEUNES CHERCHEURS (European Cystic 

Fibrosis Investigator meeting) 

 

o European Cystic Fibrosis Investigator meeting 
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La crise épidémique de la covid-мф ŀ ŎƻƴǘƛƴǳŞ ǎǳǊ ƭΩŀƴƴŞŜ нлнмΦ Les FSMR se sont organisées en 

fonction de ce contexte.  

 

1- Communications régulières à destination des patients et des aidants  

 

Les FSMR ont continué à actualiser en continu les pages « recommandations et informations 

utiles » sur le Covid sur leurs pages internet. Elles ont aussi diffusé les différentes communications : 

les recommandations de prise en charge Orphanet et les procédure DGS sur les situations pour 

lesquelles une vaccination anti-covid 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 une veille ŘŜǎ ǇǳōƭƛŎŀǘƛƻƴǎ ŘŜǎ ǎƻŎƛŞǘŞǎ ǎŀǾŀƴǘŜǎ Ŝǘ ŘŜ ƭΩ9wb Rare Liver sur les 

recommandations COVID-19. La FSMR FilSLAN a continué à communiquer à distance avec ses patients 

en période Covid grâce au renouvellement de son système ChatBot.  

 

2- Traitements et recherche  

 

Certaines FSMR ont répondu à plusieurs enquêtes concernant la Covid-19 en 2021. Les réponses à 

cŜǎ ŜƴǉǳşǘŜǎ ƻƴǘ ǇŜǊƳƛǎ ŀǳȄ ŦƛƭƛŝǊŜǎ ŘΩŀŦŦƛƴŜǊ ƭŜǳǊǎ ǊŜŎƻƳƳŀƴŘŀǘƛƻƴǎΦ [ŀ C{aw BRAIN-TEAM a diffusé 

Ŝƴ нлнм ƭŀ нŝƳŜ 9ƴǉǳşǘŜ ƛƴǘŜǊƴŀǘƛƻƴŀƭŜ /h±L5 {ƻƳƳŜƛƭ ǉǳƛ Řƻƛǘ ǇŜǊƳŜǘǘǊŜ ŘΩŞǾŀƭǳŜǊ ƭΩƛƳǇŀŎǘ ŘŜ 

ƭΩŞǇƛŘŞƳƛŜ ǎǳǊ ƭŜǎ ƘŀōƛǘǳŘŜǎ ŘŜ ǎƻƳƳŜƛƭΦ /ŜǘǘŜ ŜƴǉǳşǘŜ Ŧŀƛǘ ǇŀǊǘƛŜ ŘΩǳƴŜ ŞǘǳŘŜ ƛƴǘŜǊƴŀǘƛƻƴŀƭŜ ƳŜƴŞŜ 

par des chercheurs de plusieurs pays. Des FSMR ont publié des publications en lien avec des 

pathologies rares et de la Covid-19. La FSMR G2M a lancé une étude clinique-aIa Řƻƴǘ ƭΩƻōƧŜŎǘƛŦ Ŝǎǘ 

ŘΩŞǾŀƭǳŜǊ ƭΩƛƳǇŀŎǘ ŘŜ ƭŀ /h±L5-19 sur la MHM όŀƎƎǊŀǾŀǘƛƻƴ ƻǳ ƴƻƴ ŘŜ ƭŀ ƳŀƭŀŘƛŜΣ ƛƳǇŀŎǘ ǎǳǊ ƭΩŀŎŎŝǎ 

aux traitements).  

 

3- tŀǊŎƻǳǊǎ ŘΩŀŎŎƻƳǇŀƎƴŜƳŜƴǘ ŘŜǎ ǇŀǘƛŜƴǘǎ Ŝǘ ŘŜǎ ŀƛŘŀƴǘǎ  

 

/ƻƴŎŜǊƴŀƴǘ ƭŜǎ ǇŀǊŎƻǳǊǎ ŘΩŀŎŎƻƳǇŀƎƴŜƳŜƴǘ ŘŜǎ ǇŀǘƛŜƴǘǎ Ŝǘ ŘŜǎ ŀƛŘŀƴǘǎΣ ŎƘŀǉǳŜ C{aw ǎΩŜǎǘ 

organisée avec les contraintes de la pandémie. Ainsi les CRMR des FSMR ont pu éditer des protocoles 

ŘΩŀŎŎǳŜƛl et de prises en charge spécifiques lors de la crise sanitaire. Les FSMR ont ensuite eu des rôles 

de relais auprès des associations de patients et des patients pour informer sur ces différents 

protocoles. De nombreuses réunions thématiques ont pu aussi être organisées, notamment sous 

format de webinaires.  

 

 

 

 

 

 

 

I. MAINTIEN DE LA COMMUNICATION ET DES SOINS EN TEMPS DE COVID-19 

FOCUS FSMR & COVID-19 
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1- Développement des outils en ligne  

 

[Ωǳǘƛƭƛǎŀǘƛƻƴ ŘŜǎ ƻǳǘƛƭǎ Ŝƴ ƭƛƎƴŜ ŀ ŦƻǊǘŜƳŜƴǘ ŞǘŞ ŀŎŎǊǳe par la pandémie de la Covid-19. Les 

visioconférences ont permis de maintenir des liens entre les FSMR, les associations de patients et les 

patients eux-ƳşƳŜǎΦ [Ŝǎ w/t ƻƴǘ ŘƻƴŎ Ǉǳ ŎƻƴǘƛƴǳŜǊΦ [ΩŀƴƴŞŜ нлнм ŀ Ǿǳ ǳƴŜ ǇŞǊŜƴƴƛǎŀǘƛƻƴ ŘŜ ŎŜǎ 

outils.  

 

2- wŞŀƭƛǎŀǘƛƻƴǎ ŘΩŜƴǉǳşǘŜǎ ǇŀǊ ƭŀ C{aw ǎǳǊ ƭΩƻǊƎŀƴƛǎŀǘƛƻƴ ŘŜǎ ǎƻƛƴǎ Ŝƴ ǘŜƳǇǎ ŘŜ /h±L5-19 (achevées 

et en cours)  

 

Les FSMR ont mis en place des enquêtes dès 2020 à destination des CRMR/CCMR/CRC pour 

recenser les cas de COVID chez des patients atteints de maladies rares et suivis par 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 enquêtes pour améliorer leurs connaissances des stratégies 

ŘΩŀŘŀǇǘŀǘƛƻƴΦ [Ŝǎ ŜƴǉǳşǘŜǎ ƳŜƴŞŜǎ ǇŜǊƳŜǘǘŜƴǘ ƴƻǘŀƳƳŜƴǘ ŀǳȄ C{aw ŘΩŀƧǳǎǘŜǊ ƭŜǳǊǎ communications 

(publication de recommandations propres à certaines pathologies), et de mieux accompagner leurs 

patients lors de visio-conférence et via leurs réseaux sociaux et leurs newsletters.  

 

 

 

 

Les FSMR ont aussi développé des actions diverses en lien avec la Covid-19. Pour la FSMR FAVA-

MULTI, une partie de son personnel a aidé à la prise en charge des patients ou des équipes soignantes 

(notamment la psychologue), le télétravail a été développé et est toujours utilisé. Quant à la FSMR 

TETECOU, une plateforme ŘΩƛƳǇǊŜǎǎƛƻƴ о5 Ƙŀǳǘ ŘŞōƛǘ ζ 3D COVID » a été mise en place pour 

concevoir, valider, fabriquer et distribuer le matériel urgent nécessaire à la gestion de la COVID-19 par 

ƭŜǎ ǎƻƛƎƴŀƴǘǎ ŘΩLƭŜ-de-France. Elle a, entre autres, développé des applications pour les malformations 

de la tête, du cou et des dents. 

 

 

 

II. FORMATION /INFORMATIONS AUPRES DES PROFESSIONNELS 

III. AUTRES ACTIONS 

La synthèse des actions réalisées par les 23 Filières de santé Maladies Rares a été rédigée par la 

mission Maladies Rares de la ŘƛǊŜŎǘƛƻƴ ƎŞƴŞǊŀƭŜ ŘŜ ƭΩƻŦŦǊŜ ŘŜ ǎƻƛƴǎ ŀǳ ƳƛƴƛǎǘŝǊŜ ŘŜ ƭŀ ǎŀƴǘŞ Ŝǘ ŘŜ ƭŀ 

prévention. Cette synthèse a été proposée aux 23 FSMR pƻǳǊ ǊŜƭŜŎǘǳǊŜΣ ŎŜ ǉǳƛ ŀ ǇŜǊƳƛǎ ŘΩƛƴǘŞƎǊŜǊ 

ƭŜǎ ǊŜǘƻǳǊǎ Ŝǘ ǊŜƳŀǊǉǳŜǎ ŘŜǎ C{awΦ [Ŝǎ ǊŀǇǇƻǊǘǎ ŘΩŀŎǘƛǾƛǘŞ ƻƴǘ ŞǘŞ ǊŞŘƛƎŞǎ ǇŀǊ ŎƘŀŎǳƴŜ ŘŜǎ 23 FSMR ; 

seules des modifications de forme pour homogénéiser les différents rapports ont été apportées. 

Nous remercions les animateurs et animatrices de FSMR ainsi que les chefs et cheffes de projets 

et de mission qui ont contribué à la rédaction du présent rapport. 
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CL/I9 5ΩL59b¢L¢9 

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

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

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

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

 

ORGANISATION 

 

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

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

Bourgogne.  

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

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

des décisions urgentes. 

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

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

Ŝǘ ŘΩǳƴ ƎǊƻǳǇŜ ŘŜ ǘǊŀǾŀƛƭ ŎƻƴǎǘƛǘǳŞ ŘŜ ǊŜǇǊŞǎŜƴǘŀƴǘǎ ŘΩŀǎǎƻŎƛations et de chargées de missions. De nouvelles 

élections des associations membres du Comité de Pilotage ont été organisées en mai 2019 pour une durée de 4 

ans : 3 associations élues titulaires.  

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

interactions. Un ŎƻƳƛǘŞ ŘΩƛƴǘŜǊŦŀŎŜ, composé à minima des deux animateurs, des deux chefs de projet et du 

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

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

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

ƻǳ ŘΩŀǳǘǊŜǎ ǇŜǊǎƻƴƴŜǎ ŎƻƴŎŜǊƴŞŜǎ ǇŀǊ ƭΩƻǊŘǊŜ Řǳ ƧƻǳǊΦ 

 

PERIMETRE 

 

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

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

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

génétique. Elles peuvent associer des particularités crânio-faciales, des malformations viscérales, un retard de 

.L[!b 59 [Ω!/¢Lhb 59{ CL[L9w9{ 59 {!b¢9 a![!5L9{ 
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croissance staturo-pondéral, un retard 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, toutes étiologies confondues. Ces pathologies présentent les caractéristiques 

suivantes : 

 

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

9ƴǾƛǊƻƴ рл҈ ŘŜǎ ǇŀǘƛŜƴǘǎ ƴŜ ōŞƴŞŦƛŎƛŜƴǘ ŀŎǘǳŜƭƭŜƳŜƴǘ Ǉŀǎ ŘΩǳƴ diagnostic étiologique, ce qui impose des 

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

haut débit pangénomique ; 

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

éducatives spécialisées, rééducatives, médicoéducatives, et nécessitant de nombreuses interactions avec 

les partenaires extrahospitaliers ; 

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

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

naturelle, la physiopathologie grâce à des études de cohortes nationales avec en point de mire des 

solutions thérapeutiques tant attendues. 

 

COMPOSITION  

 

La filière AnDDI-Rares est composée de : 

 6 Centres de Référence Maladies Rares (CRMR) coordonnateurs, de 20 CRMR constitutifs (dont 2 dédiés 

aux anomalies du développement des membres) et de 28 Centres de Compétence (CCMR - dont 11 dédiés 

aux anomalies du développement des membres) ; 

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

recherche ; 

 Plus de 74 associations partenaires ; 

 пу ǳƴƛǘŞǎ ŘŜ ŦǆǘƻǇŀǘƘƻƭƻƎƛŜ. 

 

Figure n°1 : Cartographie des centres rattachés à la filière AnDDI-Rares 
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ACTIONS ISSUES DU PNMR3 REALISEES PAR  

LA FILIERE AnDDI-Rares EN 2021 

Axe 1 Υ w;5¦Lw9 [Ω9ww!b/9 9¢ [ΩLat!{{9 5L!Dbh{¢Lv¦9{ 

 !Ŏǘƛƻƴ мΦн Υ {ǘǊǳŎǘǳǊŜǊ ƭΩƻŦŦǊŜ ŘŜ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛŎ ƎŞƴŞǘƛǉǳŜ Ŝǘ ƴƻƴ ƎŞƴŞǘƛǉǳŜ  

!ǾŜŎ ƴƻǘŀƳƳŜƴǘ ƭΩŀǇǇǳƛ ŘŜ ƭΩ!ƎŜƴŎŜ ŘŜ ƭŀ .ƛƻƳŞŘŜŎƛƴŜ ό!.aύ Ŝǘ ŘΩhǊǇƘŀƴŜǘΦ 

 

 {ǳƛǾƛ ŘŜ ƭΩŞǾƻƭǳǘƛƻƴ ŘŜ ƭΩƻŦŦǊŜ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛque dans les laboratoires de la filière en lien avec les évolutions 

des préindications du Plan France Médecine Génomique (PFMG) 

 aƛǎŜ Ł ƧƻǳǊ ŘŜ ƭΩŀƴƴǳŀƛǊŜ ŘŜǎ ōƛƻƭƻƎƛǎǘŜǎ ŘŜ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ Ŝǘ ŘŜ ƭŜǳǊ ŘƻƳŀƛƴŜ ŘΩŜȄǇŜǊǘƛǎŜ 

 Mise à jour des bilans proposés par indication 

 ¢ǊŀǾŀƛƭ ŀǾŜŎ ƭΩŀƎŜƴŎŜ ŘŜ ƭŀ ōƛƻƳŞŘŜŎƛƴŜ ǇƻǳǊ ǳƴŜ ǊŜǎǘƛǘǳǘƛƻƴ ŘŜǎ ƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴǎ όŜȄ Υ ƴƻƳōǊŜ ŘΩŀƴŀƭȅǎŜǎΣ 
ǊŜƴŘŜƳŜƴǘ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛǉǳŜΣ ŘŞƭŀƛ ŘŜ ǊŜƴŘǳ ŘŜ ǊŞǎǳƭǘŀǘΣ Χύ Ł ǇŀǊǘƛǊ ŘŜ ǘƻǳǘŜǎ ƭŜǎ ŘƻƴƴŞŜǎ ŘŜǎ ƭŀōƻǊŀǘƻƛǊŜǎΦ  

 aŀƛƴǘƛŜƴ ŘŜ ƭΩŀŎǘƛǾƛǘŞ ŘŜǎ ŦƻǊǳƳǎ ŘŜ ƭŀ Ŧƛƭƛŝre : AnDDI-Variant et AnDDI-Éthique  
 

 !Ŏǘƛƻƴ мΦо Υ 5ŞŦƛƴƛǊ Ŝǘ ƻǊƎŀƴƛǎŜǊ ƭΩŀŎŎŝǎ ŀǳȄ ǇƭŀǘŜŦƻǊƳŜǎ ŘŜ ǎŞǉǳŜƴœŀƎŜ Ł ǘǊŝǎ Ƙŀǳǘ ŘŞōƛǘ Řǳ tCaD нлнрΦ 

« 5ŞŦƛƴƛǊ Ŝǘ ƳŜǘǘǊŜ Ŝƴ ǇƭŀŎŜ ǳƴ ŘƛǎǇƻǎƛǘƛŦ ŘΩŀŎŎŝǎ ŜƴŎŀŘǊŞ ŀǳȄ ǇƭŀǘŜŦƻǊƳŜǎ ƴŀǘƛƻƴŀƭŜǎ Řǳ tCaD нлнр ǇƻǳǊ ƭŜ 

ŘƛŀƎƴƻǎǘƛŎ ŘŜǎ ƳŀƭŀŘƛŜǎ ǊŀǊŜǎ Ŝƴ ǎΩŀǇǇǳȅŀƴǘ ǎǳǊ ƭŀ ƳŜǎǳǊŜ с ŘŜ ŎŜ Ǉƭŀƴ Ŝǘ ǎǳǊ ƭŀ ƳƛǎŜ Ŝƴ ǇƭŀŎŜ ŘŜ ǊŞǳƴƛƻƴǎ ŘŜ 

ŎƻƴŎŜǊǘŀǘƛƻƴ ǇƭǳǊƛŘƛǎŎƛǇƭƛƴŀƛǊŜ όw/tύ ŘΩŀƳƻƴǘ Ŝǘ ŘΩŀǾŀƭ Řǳ ǎŞǉǳŜƴœŀƎŜ Ł ǘǊŝǎ Ƙŀǳǘ ŘŞōƛǘΣ Ŝƴ ƛƳǇƭƛǉǳŀƴǘ 

directement les CRMR et les laboratoires de génétique moléculaire. » 

 

 Afin de faciliter les prescriptions 

suite à la sélection de la pré-indication de 

la filière : 

o Maintien du support pour la mise 

en place de RCP locales / régionales des 

centres de la filière comme RCP de 

prescription auprès des plateformes (voir 

image ci-dessous) ; 

o Maintien de lΩorganisation avec 

un contact centralisé pour la déclaration 

des RCP et des prescripteurs auprès des 

plateformes et du plan, la mise à jour de 

ŎŜǎ w/tΣ ƭŜǎ ōƛƭŀƴǎ ŘŜ ǇǊŜǎŎǊƛǇǘƛƻƴΧ ; 

o 5ƛŦŦǳǎƛƻƴ ŘΩƛƴŦƻƭŜǘǘǊŜǎ 

spécifiques PFMG2025 pour diffusion de 

ƭΩƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴ ŀǳǇǊŝǎ ŘŜǎ ƳŜƳōǊŜǎ ŘŜ ƭŀ 

filière ; 

 Participation au groupe de travail 

ŘΩƛƴǘŜǊŦŀŎŜ tbawоκtCaD Ŝǘ ŀǳ ƎǊƻǳǇŜ ŘŜ 

travail du CAD en tant que représentant 

interfilière 

 Participation à la réunion 

ŘΩŞŎƘŀƴƎŜ FSMR /PFMG2025 du 29/03/2021  

 Participation à la phase pilote des RCP génomiques 
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 Action 1.4 : Mettre en place un observatoire du diagnostic. 

« Les FSMR contribueront à la mise en place de ces observatoires du diagnostic qui se déploieront au sein des 

comités multidisciplinaires de chaque FSMR. » 

 

 [ŀƴŎŜƳŜƴǘ ŘŜǎ ǇǊƻƧŜǘǎ ŘŜ ƭŀ ƭŜǘǘǊŜ ŘΩƛƴǘŜƴǘƛƻƴ ŘŜ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ !ƴ55L-Rares (en réponse Ł ƭΩŀǇǇŜƭ Ł ǇǊƻƧŜǘ 

2020 Errance et impasse diagnostiques : 

o /ŀǊǘƻǳŎƘŜ ƎŞƴƻƳƛǉǳŜ Υ ƳƛǎŜ Ŝƴ ǇƭŀŎŜ ŘΩǳƴ ƎǊƻǳǇŜ ŘŜ ǘǊŀǾŀƛƭ Ŝǘ réalisation de la première 

ǘǊŀƳŜΣ Ŝƴ ŎƻƭƭŀōƻǊŀǘƛƻƴ ŞǘǊƻƛǘŜ ŀǾŜŎ ƭŀ .b5awΦ wŜƭŜŎǘǳǊŜ Řǳ /ŀǊǘƻǳŎƘŜ ǇŀǊ ƭΩƛƴǘŜǊ-filières et 

réunion d'échange (23/03/2021). Validation du Cartouche en juillet 2021. Participation à 

ƭΩŞǾƻƭǳǘƛƻƴ Řǳ /ŀǊǘƻǳŎƘŜ ǇƻǳǊ ǳƴŜ ƛƴǘŜǊƻǇŞǊŀōƛlité avec les interfaces Hygen et Spice des LBM-

FMG AURAGEN et SeqOIA (réunion du 28/10/2021 puis relecture des propositions par le 

ƎǊƻǳǇŜ ŘŜ ǘǊŀǾŀƛƭ ŀǾŀƴǘ ƭΩŜƴǾƻƛ Ł ƭΩƛƴǘŜǊ-filières). Version finale du Cartouche Génomique 

validée en mars 2022. 

o Projet rétrospectif et prospectif, divisé en 3 work-packages, qui apportera des informations 

ǇŜǊǘƛƴŜƴǘŜǎ ǎǳǊ ƭŀ ǉǳŜǎǘƛƻƴ ŘŜ ƭΩƛƳǇŀǎǎŜ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛǉǳŜ Ŝǘ ƭΩŀǇǇƻǊǘ ŘŜǎ ƴƻǳǾŜƭƭŜǎ ǘŜŎƘƴƻƭƻƎƛŜǎ 

de génomique (détails en 1.7). 

 

 Action 1.5 : Organiser et systématiser les réunions de concertation pluridisciplinaires. 

5ŜǎŎǊƛǇǘƛƻƴ ŘŜ ƭΩƻǊƎŀƴƛǎŀǘƛƻƴ Ŝǘ Řǳ ƴƻƳōǊŜ ŘŜ ǊŞǳƴƛƻƴǎ ŘŜ ŎƻƴŎŜǊǘŀǘƛƻƴ ǇƭǳǊƛŘƛǎŎƛǇƭƛƴŀƛǊŜǎ όw/tύ ǇƻǊǘŞŜǎ ǇŀǊ ƭŀ 

FSMR ; Éléments ŘŜǎŎǊƛǇǘƛŦǎ ŘΩǳƴ ŀŎŎŝǎ ŞǉǳƛǘŀōƭŜ Ł ƭΩŜȄǇŜǊǘƛǎŜΦ 

 

 {ƻǳǘƛŜƴ Ł ƭΩƻŦŦƛŎƛŀƭƛǎŀǘƛƻƴ Ŝǘ Ł l'organisation des circuits de RCP pré et post-test de génomique au sein 

des CRMR/CCMR (voir action 1.3 ci-dessus) (état des lieux du maillage national de RCP réalisé en 2019)  

 wŜŎŜƴǎŜƳŜƴǘ ŘŜǎ ōŜǎƻƛƴǎ Ŝǘ ǎƻǳǘƛŜƴ ŘŜǎ ŎŜƴǘǊŜǎ Řŀƴǎ ƭΩacquisition de l'outil numérique ShareConfrère 

(en remplacement du GCS SARA) pour leur RCP nationales, (inter)régionales et même locales : 

o aƛƎǊŀǘƛƻƴ ŘŜ ƭŀ w/t ƴŀǘƛƻƴŀƭŜ ƳŜƴǎǳŜƭƭŜ ŘŜ ŦǆǘƻǇŀǘƘƻƭƻƎƛŜ Řǳ D/{ {!w! ǾŜǊǎ {ƘŀǊŜ/ƻƴŦǊŝǊŜ 

(début 2021). 

o Création de 12 RCP en moins de 6 mois Ǿƛŀ ƭΩƻǳǘƛƭ {ƘŀǊŜ/ƻƴŦǊŝǊŜΦ [Ŝǎ ǊŜǘƻǳǊǎ ŘŜǎ ŎŜƴǘǊŜǎ 

utilisateurs sont très positifs. 

o tŀǊǘƛŎƛǇŀǘƛƻƴ ŀǳȄ ǊŞǳƴƛƻƴǎ ŘŜ ǊŞŦƭŜȄƛƻƴ ǇƻǳǊ ƭΩŞǾƻƭǳǘƛƻƴ ŘŜ ƭΩƻǳǘƛƭ {ƘŀǊŜ/ƻƴŦǊŝǊŜ Ŝƴ ŦƻƴŎǘƛƻƴ 

des besoins des utilisateurs des différentes  

 

 Action 1.7 : Confier aux CRMR, ŀǾŜŎ ƭΩŀǇǇǳƛ ŘŜǎ C{awΣ ƭŀ Ŏƻƴǎǘƛǘǳǘƛƻƴ ŘΩǳƴ ǊŜƎƛǎǘǊŜ ƴŀǘƛƻƴŀƭ ŘȅƴŀƳƛǉǳŜ ŘŜǎ 

personnes en impasse diagnostique à partir de la BNDMR. 

ό5ŞŦƛƴƛǘƛƻƴ ŘϥŀǊōǊŜǎ ŘŜ ŘŞŎƛǎƛƻƴ ǇƻǳǊ ƭŜ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛŎ Ŝǘ ŎƘƻƛȄ ŘΩǳƴ ǎŎŞƴŀǊƛƻ ǇƻǳǊ ƭŜǎ ǇŀǘƛŜƴǘǎ ǎŀƴǎ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛŎ ŘŜ 

chaque filière). 

« [Ŝ ǊŞŜȄŀƳŜƴ ŘŜǎ ŘƻǎǎƛŜǊǎ ŘŜǎ ǇŜǊǎƻƴƴŜǎ ƳŀƭŀŘŜǎ Ŝǎǘ ƴŞŎŜǎǎŀƛǊŜ ŀǳ ŦǳǊ Ŝǘ Ł ƳŜǎǳǊŜ ŘŜ ƭΩŞǾƻƭǳǘƛƻƴ ŘŜǎ 

connaissances et des technologies. Il permettra de réduire les pertes de chance en termes de prise en charge. Il 

est particulièrement important au plan diagnostique ». 

 

wŞǇƻƴǎŜ Ł ƭΩŀǇǇŜƭ [9 нлнл 9ǊǊŀƴŎŜ Ŝǘ ƛƳǇŀǎǎŜ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛǉǳŜǎ Υ 

 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 la quŜǎǘƛƻƴ ŘŜ ƭΩƛƳǇŀǎǎŜ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛǉǳŜ Ŝǘ ƭΩŀǇǇƻǊǘ ŘŜǎ ƴƻǳǾŜƭƭŜǎ ǘŜŎƘƴƻƭƻƎƛŜǎ ŘŜ 

génomique : 

o WP 1 : Étude ǊŞǘǊƻǎǇŜŎǘƛǾŜ Ŝǘ ǇǊƻǎǇŜŎǘƛǾŜ ǎǳǊ ƭŜǎ ǎƛǘǳŀǘƛƻƴǎ ŘΩƛƳǇŀǎǎŜ Ŝǘ ƭΩƛƴǘŞǊşǘ ŘŜǎ ƴƻǳǾŜƭƭŜǎ 

ǘŜŎƘƴƻƭƻƎƛŜǎΦ [ΩƻōƧŜŎǘƛŦ ǎŜǊŀΣ ŀǳ ǎŜƛƴ ŘŜǎ ŎŜƴǘǊŜǎ !ƴ55L-Rares, de reprendre les dossiers sur 1 

ǎŜƳŀƛƴŜ ǘƛǊŞŜ ŀǳ ǎƻǊǘ ŘŜ ƭΩŀƴƴŞŜ нлмн όŀǾŀƴǘ ŜȄƻƳŜύΣ ŘŜ ǊŜǇŞǊŜǊ ƭŜǎ ǇŜǊǎƻƴnes sans 
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ŘƛŀƎƴƻǎǘƛŎΣ ŘΩŞǾŀƭǳŜǊ ƭŜǳǊ ǇŀǊŎƻǳǊǎ ŀǇǊŝǎ ŎŜǘǘŜ ŘŀǘŜΣ Ŝǘ ŘŜ ƭŜǳǊ ǇǊƻǇƻǎŜǊ ǳƴŜ ǊŞŞǾŀƭǳŀǘƛƻƴ 

diagnostique avec accès aux nouvelles technologies. La même démarche initiale sera réalisée 

sur les dossiers sur la même semaine tirée au sort en 2022 avec accès direct au génome (via 

tCaDύΦ /ŜǘǘŜ ŞǘǳŘŜ ǇŜǊƳŜǘǘǊŀ ŘΩŀƴŀƭȅǎŜǊ ƭŜǎ ǇŀǊŎƻǳǊǎΣ ƭŀ ŘŜƳŀƴŘŜ ŘŜǎ ŦŀƳƛƭƭŜǎΣ Ŝǘ ŞǾŀƭǳŜǊ 

ƭΩŞǾƻƭǳǘƛƻƴ ŘŜǎ ǎƛǘǳŀǘƛƻƴǎ ŘΩŜǊǊŀƴŎŜ Ŝǘ ŘΩƛƳǇŀǎǎŜ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛǉǳŜ ŀǳ ǎŜƛƴ ŘŜ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜΣ ŀǾŜŎ 

ƭΩƛƴǘŞǊşǘ ŘŜǎ ƴƻǳǾŜƭƭŜǎ ǘŜŎƘƴƻƭƻƎƛŜǎ ; 

o WP 2 : Réévaluation 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 à ADN (ACPA) sur le territoire, en partenariat avec le 

réseau Achro-tǳŎŜΦ [ΩƻōƧŜŎǘƛŦ ǎŜǊŀ ŘŜ ǊŜǾƻƛǊ ƭŀ ŎƭŀǎǎƛŦƛŎŀǘƛƻƴ ŀǾŜŎ ƭŜǎ ŎƻƴƴŀƛǎǎŀƴŎŜǎ ŀŎǘǳŜƭƭŜǎ 

et optimiser le diagnostic, mais aussi pouvoir rechercher une autre cause pour les CNV restant 

ŎƭŀǎǎŞǎ Ŝƴ ±h¦{ ƻǳ ǊŜŎƭŀǎǎŞǎ ōŞƴƛƴΣ ǇŀǊ ƭŀ ǇǊƻǇƻǎƛǘƛƻƴ ŘΩŀŎŎŝs aux analyses de génome sur les 

plateformes PFMG ; 

o ²t о Υ {ƻǊǘƛǊ ŘŜ ƭΩŜǊǊŀƴŎŜ ƳƻƭŞŎǳƭŀƛǊŜΣ Ŝƴ ǇŀǊǘŜƴŀǊƛŀǘ ŀǾŜŎ ƭΩ!btDaΦ [ΩƻōƧŜŎǘƛŦ ǎŜǊŀ ŘŜ ǊŜƭŀƴŎŜǊ 

des analyses avec les nouvelles technologies pour des patients présentant un phénotype 

syndromique clinique typique (ex: Syndrome de Kabuki) mais dont les tests moléculaires 

effectués sont revenus négatifs (ou 1 seul évènement si récessif), avec une forte suspicion 

ŘΩŀƴƻƳŀƭƛŜ ƴƻƴ ŜȄƻƴƛǉǳŜ ŀǳ ǎŜƛƴ ŘŜǎ ƎŝƴŜǎ ŘΩƛƴǘŞǊşǘΦ 

o Rédaction du protocole et des documents anneȄŜǎ ŘŜǎ о ²t όƴƻǘƛŎŜǎ ŘΩƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴΣ 

consentements, etc.) et dépôt du projet global au CPP en juillet 2021. Premier passage en 

commission fin octobre 2021, rapport officiel reçu le 22/12/2021 avec acceptation sous 

réserve de modifications mineures des notiŎŜǎ ŘΩƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴΦ wŞǇƻƴǎŜ ŘŜ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ ƭŜ 

06/01/22. Acceptation officielle du projet par le CPP le 24/03/2022. 

o Recrutement des 6 ARC/TEC (1/centre de référence coordonnateur), réunion de présentation 

des projets à tous les centres de la filière (27/09/2021) et lancement de la pré-sélection des 

ǇŀǘƛŜƴǘǎ ŎŀƴŘƛŘŀǘǎ Řŀƴǎ ƭΩŀǘǘŜƴǘŜ Řǳ ǊŜǘƻǳǊ Řǳ /ttΦ 

o tŀǊǘƛŎƛǇŀǘƛƻƴ Ł ƭŀ ǊŞǳƴƛƻƴ ŘŜ ǎǳƛǾƛ ŘŜ ƭΩhōǎŜǊǾŀǘƻƛǊŜ Řǳ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛŎ Řǳ мнκмлκнлнмΦ 

 

 

Axe 3 : PARTAGER LES DONNÉES POUR FAVORISER LE DIAGNOSTIC ET LE DEVELOPPEMENT DE NOUVEAUX 

TRAITEMENTS 

 Action 3.1 Υ 5ŞǇƭƻƛŜƳŜƴǘ ŘŜ ƭŀ .b5aw Řŀƴǎ ƭŜǎ /wawκ/w/κ//aw Ŝƴ ƭƛŜƴ ŀǾŜŎ ƭŜǎ ǎȅǎǘŝƳŜǎ ŘΩƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴ 

hospitaliers. 

-  Recensement des maladies et identification des patients 

- Intégration du set de données minimum maladies rares  

- Formation à la saisie de données  

- !ǎǎǳǊŜǊ ƭΩƛƴǘŜǊŦŀŎŜ ŎŜƴǘǊŜǎ κ .b5aw  

- Harmonisation des pratiques de codage 

 

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

 Mise à jour d'un document en ligne de codage des données .ŀaŀwŀ ŀǾŜŎ ƭŜǎ ǎǇŞŎƛŦƛŎƛǘŞǎ ŘΩ!ƴ55L-Rares 

Ŝǘ ŘŜ ƭŀ ŦǆǘƻǇŀǘƘƻƭƻƎƛŜΣ ǘǊŀǾŀƛƭ ǎǳǊ ƭŀ ƳƛǎŜ Ŝƴ ǇƭŀŎŜ ŘŜ ŎƻƴǘǊƾƭŜǎ ǉǳŀƭƛǘŞ ; 

 Poursuite de l'élaboration des standards reposant sur l'utilisation d'une nomenclature unique des 

maladies du développement, établie avec Orphanet ; 

 Suivi du déploiement de BaMaRa par site en fonction du calendrier de la BNDMR et suivi du 

déploiement du set minimum de données maladies rares dans les dossiers patients informatisés ; 
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 Écriture ŘΩǳƴ ŀǊǘƛŎƭŜ ǎŎƛŜƴǘƛŦƛǉǳŜ ǊŜǇǊŜƴŀƴǘ ƭŜǎ мл ŀƴǎ ŘΩexploitation de données de CEMARA avec 

ƭΩŞǉǳƛǇŜ ŘŜ ƭŀ .b5aw ǇƻǳǊ ǳƴŜ ǎƻǳƳƛǎǎƛƻƴ Ŝƴ нлнлΦ /ƻƳƳǳƴƛŎŀǘƛƻƴ ǇƻǳǊ ƭŜǎ !ǎǎƛǎŜǎ ŘŜ DŞƴŞǘƛǉǳŜ 

2020 ; 

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

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

 Report de la création du guide de codage du Cartouche génomique suite à la modification de la version 

ŦƛƴŀƭŜ ŘŜ ƧǳƛƭƭŜǘ нлнм όŜƴ ƭƛŜƴ ŀǾŜŎ ƭΩƛƴǘŜǊƻǇŞǊŀōƛƭƛǘŞ ŘŜǎ ǎȅǎǘŝƳŜǎ IȅƎŜƴ Ŝǘ {ǇƛŎŜ ŘŜǎ [.a-FMG 

AURAGEN et SeqOIA). 

 

Axe 4 Υ twhah¦±hLw [Ω!//:{ !¦· ¢w!L¢9a9b¢{ 5!b{ [9{ a![!5L9{ w!w9{ 

« 5ƛǎǇƻǎŜǊ ŘΩǳƴ Şǘŀǘ ŘŜǎ ƭƛŜǳȄΣ ǊŞƎǳƭƛŝǊŜƳŜƴǘ Ƴƛǎ Ł ƧƻǳǊΣ ŘŜǎ ǘƘŞǊŀǇŜǳǘƛǉǳŜǎ όƳŞŘƛŎŀƳŜƴǘǎΣ ŘƛǎǇƻǎƛǘƛŦǎ ƳŞŘƛŎŀǳȄΣ 

traitements non médicamenteux) proposées aux malades dans le traitement des maladies rares ». 

 

 !Ŏǘƛƻƴ пΦм Υ ¦ǘƛƭƛǎŜǊ ŘŜ Ŧŀœƻƴ Ǉƭǳǎ ǎȅǎǘŞƳŀǘƛǉǳŜ ƭŜǎ ƳŞŎŀƴƛǎƳŜǎ ŘΩŞǾŀƭǳŀǘƛƻƴ ŘΩŀƳƻƴǘ ŘŞƧŁ ŜȄƛǎǘŀƴǘǎ ŀŦƛƴ 

ŘΩŀŎŎŞƭŞǊŜǊ ƭΩŜƴǊŜƎƛǎǘǊŜƳŜƴǘ ŘŜǎ ƳŞŘƛŎŀƳŜƴǘǎ Ŝǘ ŘŜǎ ŘƛǎǇƻǎƛǘƛŦǎ ƳŞŘƛŎŀǳȄΦ  

Travail avec les associations, ŜȄǇŜǊǘǎΣ ƭŀōƻǊŀǘƻƛǊŜǎ Řŀƴǎ ƭŜ ōǳǘ ŘΩŀǾƻƛǊ ǊŜŎƻǳǊǎ Ǉƭǳǎ ǎȅǎǘŞƳŀǘƛǉǳŜƳŜƴǘ ŀǳ 

ǇǊƻŎŜǎǎǳǎ ŘΩŞǾŀƭǳŀǘƛƻƴ ŘΩŀƳƻƴǘ ŘŜ ƭŀ I!{Φ 

 

Non concerné à ce jour, mais la filière amorce un gros travail de formation des professionnels autour de la 

question thérapeutique et MR par 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 

ŘΩŞǾŀƭǳŀǘƛƻƴ όƎƻǳǾŜǊƴŀƴŎŜ ōǳǊŜŀǳκŎƻǇƛƭύ Řŀƴǎ ŎƘŀǉǳŜ filière de santé maladies rares. 

wŞǳƴƛǊ ŘŜǎ ƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴǎ Ŝǘ ŘƛǎǎŞƳƛƴŀǘƛƻƴ ǎǳǊ ƭŜǎ ǘǊŀƛǘŜƳŜƴǘǎ ŘΩƛƴǘŞǊşǘǎ ό9ȄΦ ƳƛǎŜ Ŝƴ ǇƭŀŎŜ ŘΩǳƴ ƎǳƛŎƘŜǘ ǳƴƛǉǳŜύΦ 

 

 ;ƭŀōƻǊŀǘƛƻƴ ŘΩǳƴŜ ŜƴǉǳşǘŜ Ŝƴ ǇŀǊǘŜƴŀǊƛŀǘ ŀǾŜŎ ƭΩ!ǎǎƻŎƛŀǘƛƻƴ CǊŀƴŎƻǇƘƻƴŜ ŘŜ DŞƴŞǘƛǉǳŜ /ƭƛƴƛǉǳŜ 

(AFGC) afin de réaliser un état des lieux des thérapeutiques prescrites au sein de la filière (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 filière avec les modalités de prescription (AMM : 36%; Hors AMM: 38%; ATU: 

26%). 

 Les prescriptions au sein de la filière 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 filière a 

lancé un programme de formation et mis en place un groupe de travail regroupant des généticiens, des 

pédiatres et des pharmaciens. (Détails en 4.3) 

 

 Action 4.3 : Générer des connaissances en vie réelle pour renforcer la connaissance des médicaments 

bénéficiaƴǘ ŘΩǳƴŜ !aa ǇƻǳǊ ǳƴŜ ƻǳ ǇƭǳǎƛŜǳǊǎ ƛƴŘƛŎŀǘƛƻƴǎ Řŀƴǎ ƭŜ ǘǊŀƛǘŜƳŜƴǘ ŘŜ ƳŀƭŀŘƛŜǎ ǊŀǊŜǎ Ŝǘ ƳŜǘǘǊŜ Ŝƴ 

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

ζ CŀǾƻǊƛǎŜǊ ƭŀ ǊŞŀƭƛǎŀǘƛƻƴ ŘΩŞǘǳŘŜǎ ƳŞŘƛŎƻ-ŞŎƻƴƻƳƛǉǳŜǎ ƻǳ ŘΩŞǘǳŘŜǎ Ŝƴ ǾƛŜ ǊŞŜƭƭŜ ǇƻǳǊ générer et colliger des 

ŘƻƴƴŞŜǎ ǇƻǳǊ ǘƻǳǎ ƭŜǎ ƳŞŘƛŎŀƳŜƴǘǎ ŘƛǎǇƻǎŀƴǘ ŘΩǳƴŜ !aa ǇƻǳǊ ƭŜ ǘǊŀƛǘŜƳŜƴǘ ŘΩǳƴŜ ƳŀƭŀŘƛŜ ǊŀǊŜ Ŝǘ ŎŜǊǘŀƛƴǎ 

dispositifs médicaux pertinents ». (Recueil de données par les CRMR, CCMR, recueil de données RTU/ATU, 

exploiter les données reŎǳŜƛƭƭƛŜǎ ǇŀǊ ƭŜǎ ƳŀƭŀŘŜǎ Ŝǘ ƭŜǳǊǎ ŦŀƳƛƭƭŜǎΧύΦ 

 

 [ΩŜƴǉǳşǘŜ ŎƛǘŞŜ Ŏƛ-ŘŜǎǎǳǎ ŀ ǇŜǊƳƛǎ ŘΩƛŘŜƴǘƛŦƛŜǊ ƭŜǎ ǇǊŀǘƛǉǳŜǎ ŘŜ ǇǊŜǎŎǊƛǇǘƛƻƴ ŀǳ ǎŜƛƴ ŘŜǎ ǎŜǊǾƛŎŜǎ ŘŜ 

génétique. La filière AnDDI-Rares réfléchit actuellement aux traitements ǉǳƛ ǇƻǳǊǊƻƴǘ ŦŀƛǊŜ ƭΩƻōƧŜǘ ŘΩǳƴ 

suivi en vie réelle lorsque la BNDMR aura déployé le Cartouche Traitement. 
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 Action 4.4 : Mieux encadrer les pratiques de prescriptions hors-AMM 

« hǊƎŀƴƛǎŀǘƛƻƴ ŘΩǳƴŜ ŜƴǉǳşǘŜ ŎƻƴŦƛŞŜ ŀǳȄ ŦƛƭƛŝǊŜǎ ŘŜ ǎŀƴǘŞ ƳŀƭŀŘƛŜǎ ǊŀǊŜǎ όC{awύ Ŝǘ ŀǳȄ ŎŜƴǘǊŜǎ ŘŜ ǊŞŦŞǊŜƴŎŜ 

maladies rares (CRMR/CCMR/CRC) permettant de pré identifier et prioriser les indications et spécialités candidates à 

une RTU ». 

 

 [ΩŜƴǉǳşǘŜ ŎƛǘŞŜ Ŝƴ 4.2 a permis de 

o Recenser 42 traitements ainsi que leurs modalités de prescription (AMM : 36% ; Hors AMM: 

38%; ATU: 26%) ; 

o Mettre à jour des essais thérapeutiques menés au sein de la filière. 

 aƛǎŜ Ŝƴ ǇƭŀŎŜ Řǳ ƎǊƻǳǇŜ ŘŜ ǘǊŀǾŀƛƭ ǇƭǳǊƛŘƛǎŎƛǇƭƛƴŀƛǊŜ ŀǳǘƻǳǊ ŘŜ ƭΩƻōǎŜǊǾŀǘƻƛǊŜ ŘŜǎ ǘǊŀƛǘŜƳŜƴǘǎΣ ƛƴŎƭǳŀƴǘ 

des généticiens, pédiatres, pharmaciens, (pédo)psychiatres, neuropédiatres. Choix de 4 traitements 

ǉǳƛ ŦŜǊƻƴǘ ƭΩƻōƧŜǘ ŘŜ ǊŞŀƭƛǎŀǘƛƻƴ ŘŜ ŦƛŎƘŜǎ ǎǇŞŎƛŦƛǉues et de capsules vidéos explicatives (incluant les 

conditions de prescriptions, basées sur la bibliographie et les pratiques courantes, etc.). Ce travail fait 

ƭΩƻōƧŜǘ ŘΩǳƴ ǎǳƧŜǘ ŘΩǳƴŜ ǘƘŝǎŜ ŘŜ ǇƘŀǊƳŀŎƛŜΦ  

 Ouverture du DIU essais thérapeutiques en maladies rares piloté par AnDDI-Rares et FAI²R (rentrée 

2021/22). Financement de la formation pour les médecins des CRMR souhaitant se former à ces 

questions (avec une limite de 40 inscriptions sur 2 ans). 

 

Axe 5 : IMPULSER UN NOUVEL ELAN À LA RECHERCHE SUR LES MALADIES  

 

 Action 5.2 Υ ŎƻƴǎǘǊǳŎǘƛƻƴ ŘŜ ƭΩ9Wt Ŝǘ ǇŀǊǘƛŎƛǇŀǘƛƻƴ ŘŜǎ ŞǉǳƛǇŜǎ ŦǊŀƴœŀƛǎŜǎ  

όwŜŎŜƴǎŜƳŜƴǘ ŘŜǎ /waw Ŝǘ ŘŜǎ C{aw ƛƳǇƭƛǉǳŞǎ Řŀƴǎ ƭΩ9Wt-RD). 

 

 Élaboration ŘΩǳƴ ǇǊƻƎǊŀƳƳŜ ŘŜ Ŝ-learning « Diagnostic des maladies rares » avec une orientation 

ǊŜŎƘŜǊŎƘŜ Řŀƴǎ ƭŜ ŎŀŘǊŜ ŘŜ ƭΩ9ǳǊƻǇŜŀƴ Wƻƛƴǘ tǊƻƧŜŎǘ : mise en place du groupe de travail, une réunion 

de travail mensuelle à partir de septembre 2019 pour une mise en lignŜ Ŝƴ нлнмΦ Lƭ ǎΩŀƎƛǘ Řǳ мer MOOC 

mis en ligne. 4000 participants de 140 pays se sont inscrits, avec une audience large (étudiants, 

ǇǊŀǘƛŎƛŜƴǎΣ ŎƘŜǊŎƘŜǳǊǎΣ ǇŀǘƛŜƴǘǎ ŀƴŘ ǊŜǇǊŞǎŜƴǘŀƴǘǎ ŘŜǎ ǇŀǘƛŜƴǘǎΣ ŜǘŎΦύΦ /ŜǘǘŜ ǊŞŀƭƛǎŀǘƛƻƴ ŀ ŞǘŞ ƭΩƻōƧŜǘ ŘŜ 

diverses communications affichées. 

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

 Réponse de CRMR de la filière à certains AAP. 

 

 Action 5.4 : Lancement d'un programme français de recherche sur les impasses diagnostiques en lien avec les 

initiatives européennes UDNI et Solve-RD  

 

 Recensement des équipes de recherche ciblées sur la question des impasses diagnostiques 

 {ǳƛǾƛ ŘŜǎ ŞǉǳƛǇŜǎ ŎŀƴŘƛŘŀǘŜǎ ǇƻǳǊ ƭΩŀǇǇŜƭ Ł ǇǊƻƧŜǘ Ŝǘ ǊŞŀƭƛǎŀǘƛƻƴ ŘŜǎ ƭŜǘǘǊŜǎ ŘŜ ǎƻǳǘƛŜƴ 

 Financement du projet MultiOmixCare, porté par différents membres de la filière 

 

 

Axe 7 : AMÉLIORER LE PARCOURS DE SOIN  

« /ǊŞŜǊ ŘŜǎ ǘŜƳǇǎ ŘΩŀŎŎƻƳǇŀƎƴŜƳŜƴǘ ǇƻǳǊ ǇŜǊƳŜǘǘǊŜ Ł ƭΩŞǉǳƛǇŜ ƳŞŘƛŎŀƭŜΣ ǎƻƛƎƴŀƴǘŜ Ŝǘ ŘŜ ǎƻǳǘƛŜƴ ǇǎȅŎƘƻ-social 

de mieux encadrer et adapter certains moments clés du parcours des malades et leur apporter une information 

ŀŘŀǇǘŞŜΣ ǇǊƻƎǊŜǎǎƛǾŜ Ŝǘ ǊŜǎǇŜŎǘǳŜǳǎŜΦ ¦ƴŜ ŀǘǘŜƴǘƛƻƴ ǇŀǊǘƛŎǳƭƛŝǊŜ ǎŜǊŀ ǇƻǊǘŞŜ Ł ƭΩŀƴƴƻƴŎŜ Řǳ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛŎΣ ŀǳ ǎǳƛǾƛ 

Ŝƴ Ŏŀǎ ŘΩƛƳǇŀǎǎŜ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛǉǳŜ Ŝǘ Ł ƭŀ ǘǊŀƴǎƛǘƛƻƴ ŀŘƻƭŜǎŎŜƴǘ-ŀŘǳƭǘŜΦ hǊƎŀƴƛǎŜǊ ƭŜǎ ǎƛǘǳŀǘƛƻƴǎ ŘΩǳǊƎŜƴŎŜ sans 
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ǊǳǇǘǳǊŜ Řǳ ǇŀǊŎƻǳǊǎΦ LƴǘŞƎǊŜǊ ŀǳ ǎƻƛƴ ŘŜǎ ǇǊƻƎǊŀƳƳŜǎ ŘΩŞŘǳŎŀǘƛƻƴ ǘƘŞǊŀǇŜǳǘƛǉǳŜ ǇŜǊƳŜǘǘŀƴǘ ŀǳ ƳŀƭŀŘŜ ŘΩşǘǊŜ 

plus actif et autonome dans sa prise en charge ». 

 

 Action 7.1 Υ 5ŞǾŜƭƻǇǇŜǊ ƭΩƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴ ǇƻǳǊ ǊŜƴŘǊŜ ǾƛǎƛōƭŜ Ŝǘ ŀŎŎŜǎǎƛōƭŜ ƭŜǎ ǎǘǊǳŎǘǳǊŜǎ existantes 

(Communication sur et au sein de la filière). 

 

Au sein de la filière 

 Mise à jour des annuaires sur le site de la filière 

 Diffusion des comptes rendus de réunions (CoPil 18 mars 2021, 17 juin 2021, 16 septembre 2021, 16 

décembre 2021, AG 18 novembre 2021) 

 aŀƛƴǘƛŜƴ ŘΩǳƴŜ ŎƻƳƳǳƴƛŎŀǘƛƻƴ ǎƻǳǘŜƴǳŜ ǇŀǊ ƛƴŦƻƭŜǘǘǊŜ ŀǳ Ƴƻƛƴǎ ǘǊƛƳŜǎǘǊƛŜƭƭŜ 

 aƛǎŜ Ŝƴ ǇƭŀŎŜ ŘΩǳƴ ƭƛǾǊŜǘ ŘΩŀŎŎǳŜƛƭ ǇƻǳǊ ƭŜǎ ƴƻǳǾŜƭƭŜǎ ŀǎǎƻŎƛŀǘƛƻƴǎ ŘŜ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ Ŝǘ ŘŜǎ ǊŞǳƴƛƻƴǎ 

ŘΩƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴǎ ǇƻǳǊ ƭŜǎ ŀǎǎƻŎƛŀǘƛƻƴǎ ŘŜ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ  

 Optimisation de la qualité des échanges au sein des CRMR, inter-CRMR, entre la filière et les 

associations, et inter-ŦƛƭƛŝǊŜǎ όŘƻƴǘ ǇƻǳǊǎǳƛǘŜ Řǳ ŎƻƳƛǘŞ ŘΩƛƴǘŜǊŦŀŎŜ ŀǾŜŎ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ 5ŞŦƛ{ŎƛŜƴŎŜύ  

 Travail avec les CRMR en vue des changements de coordonnateurs, et transmission des dossiers 

complets à la DGOS  

 сŝƳŜ ƧƻǳǊƴŞŜ ŘΩŞŎƘŀƴƎŜǎ ǇƭǳǊƛŘƛǎŎƛǇƭƛƴŀƛǊŜǎ ŘŜ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ !ƴ55L-Rares le jeudi 18 novembre 2021  

 {ƻǳǘƛŜƴ Ł ƭŀ ƳƛǎŜ Ŝƴ ǇƭŀŎŜ ŘΩǳƴŜ ŘŞƳŀǊŎƘŜ ǉǳŀƭƛǘŞ ǇŀǘƛŜƴǘ ǘǊŀŎŜǳǊ Υ ǊŞŀƭƛǎŀǘƛƻƴ Ŝǘ ŘƛŦŦǳǎƛƻƴ ŘŜ 

procédure et grille d'évaluation adaptées aux services de génétique 

 

Sur la filière 

 LƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴ ŘŜǎ ǘǊŀǾŀǳȄ ŘŜ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ Ŝǘ ǎŜǎ ŀŎǘƛƻƴǎ ŀǳȄ ǇŀǘƛŜƴǘǎ Ŝǘ ŀǳ ƎǊŀƴŘ ǇǳōƭƛŎΣ ŀƛƴǎƛ ǉǳΩŀǳǇǊŝǎ 

ŘΩhǊǇƘŀƴŜǘΦ 

o Actualisation du site Internet (17 000 utilisateurs et 55 000 pages consultées en 2021), du blog 

(107 articles publiés, 32 000 pages consultées par 17 000 utilisateurs en 2021), des réseaux 

sociaux (9 000 abonnés Facebook, LinkedIn et Twitter) et de la chaîne YouTube (1100 abonnés, 

120 vidéos, 111 000 vues) ; 

o tƭŀǉǳŜǘǘŜ ŘΩƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴ ǎǳǊ les principales actions AnDDI-Rares 2021 ; 

o tƻǳǊ ƭŀ WƻǳǊƴŞŜ ƛƴǘŜǊƴŀǘƛƻƴŀƭŜ ŘŜǎ ƳŀƭŀŘƛŜǎ ǊŀǊŜǎ нлнм Υ wŞŀƭƛǎŀǘƛƻƴ Ŝǘ ŘƛŦŦǳǎƛƻƴ ŘΩǳƴ ŦƛƭƳ ǘƛǊŞ 

ŘŜ ƭŀ ǇƛŝŎŜ ŘŜ ǘƘŞŃǘǊŜ ά[Ŝ ¢ƛǊƻƛǊ - La Vie cachée" (Alain Jung - 25 min) et débat en ligne avec des 

médecins, des ǊŜǇǊŞǎŜƴǘŀƴǘǎ ŘΩŀǎǎƻŎƛŀǘƛƻƴǎ ŘŜ ǇŀǘƛŜƴǘǎΣ ƭŜǎ ŦƛƭƛŝǊŜǎ ŘŜ ǎƻƛƴǎ ƴŀǘƛƻƴŀƭŜǎ Ŝǘ ǳƴŜ 

ǇŀǊǘƛŜ ŘŜ ƭΩŞǉǳƛǇŜ Řǳ ŦƛƭƳΦ ну ŦŞǾǊƛŜǊ нлнм Υ ŎƛƴŞ-débat en ligne à destination du grand public ; 

9 mars 2021 : ciné-débat en ligne dédié aux classes de lycées 

 Information sur la prise en charge des maladies rares du développement 

o tǳōƭƛŎŀǘƛƻƴ ŘΩŀǊǘƛŎƭŜǎ Řŀƴǎ ƭŜ blog du Pr Folk 

o Poursuite des films syndromes : réalisation de la vidéo sur le syndrome de Noonan et 

démarrage de la vidéo sur le syndrome Kabuki. 

 ¢ǊŀǾŀƛƭ ŘΩƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴ ŀǳǇǊŝǎ Ŝǘ ŀǾŜŎ ƭŜǎ ǊŞǎŜŀǳȄΥ 

o Partenariat FSMR ς Maladies Rares Info Services - Collège Médecine Générale 

o Poursuite du partenariat avec le dispositif Handicaps rares au niveau national et régional, avec 

ƭΩƻǊƎŀƴƛǎŀǘƛƻƴ ŎƻƴƧƻƛƴǘŜ ŘŜ ŎƻƭƭƻǉǳŜǎ Ŝǘ ƭΩƛƳǇƭƛŎŀǘƛƻƴ Řŀƴǎ ŘŜǎ ƛƴƛǘƛŀǘƛǾŜǎ 9wIwΦ ŜȄ Υ ²ŜōƛƴŀƛǊŜ 

sur la déficience intellectuelle le 21/09/2021. 

o Coordination avec les acteurs du parcours de soins et de vie : collaboration avec de nombreux 

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

o Participation aux travaux de la Communauté de pratiques Épilepsies et handicaps Bretagne - 

Pays de la Loire : mallette de sensibilisation aux épilepsies dans les écoles. 

o Participation aux travaux inter-filières sur le document complémentaire de transmission 

ŘΩƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴǎ Ł ƭŀ a5tI Υ ŜȄǇŞǊƛƳŜƴǘŀǘƛƻƴ Řǳ ŘƻŎǳƳŜƴǘ Ŝƴ нлнмΦ 

http://blog.maladie-genetique-rare.fr/
https://formation.anddi-rares.org/project/syndrome-de-noonan/
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o wŞŀƭƛǎŀǘƛƻƴ ŘΩǳƴ ŦƛƭƳ ǇƻǳǊ ǇǊŞǎŜƴǘŜǊ ƭΩŜȄŀƳŜƴ ŦǆǘƻǇƭŀŎŜƴǘŀƛǊŜΥ ǇǊŞǎŜƴǘŀǘƛƻƴ ŘŜ ƭΩŜȄŀƳŜƴ 

ŦǆǘƻǇŀǘƘƻƭƻƎƛǉǳŜ ŀǳȄ ǇŀǊŜƴǘǎΣ Řƻƴǘ ƭΩƻōƧŜŎǘƛŦ Ŝǎǘ ŘŜ ƭŜǳǊ ǇŜǊƳŜǘǘǊŜ ŘŜ ƳƛŜǳȄ ŎƻƳǇǊŜƴŘǊŜ ƭŜ 

ǇŀǊŎƻǳǊǎΣ ƭŜǎ ƳƻŘŀƭƛǘŞǎ Ŝǘ ƭΩƛƴǘŞǊşǘ ŘŜ ƭΩŜȄŀƳŜƴ Řǳ ŦǆǘǳǎΦ 

o Organisation de la journée SOFFOET européenne : la réunion « Best of » européenne partage 

ŘŜ Ŏŀǎ ŘŜ ǇŀǘƘƻƭƻƎƛŜ ŦǆǘŀƭŜ ƻǳ ǇƭŀŎŜƴǘŀƛǊŜ ǎΩŜǎǘ ŘŞǊƻǳƭŞŜ ƭŜ мр ƻŎǘƻōǊŜ нлнм Ŝƴ 

visioconférence. 123 participants (Afrique du sud, Argentine, Australie, Autriche, Belgique, 

Canada, Danemark, Espagne, France, Grèce, Irlande, Israël, Philippines, Portugal, Pérou, 

Roumanie, Suède, Suisse, UK, USA) dont 65 de France. 

o Mise en place des webinaires AnDDI-Focus à destination de la filière de soins et des associations 

de patients, sur des thématiques phares de la filière. Le premier webinaire (16 mars 2021) a 

été consacré aux démarches diagnostiques dans les maladies du développement en 2021 avec 

un focus sur le séquençage à haut débit. Le second AnDDI-CƻŎǳǎ ά;Ǿŀƭǳŀǘƛƻƴ ƳƻǊǇƘƻƭƻƎƛǉǳŜ Ŝǘ 

¢b5έ Řǳ мт ƴƻǾŜƳōǊŜ ŀ ǘǊŀƛǘŞ ƭŀ ǘƘŞƳŀǘƛǉǳŜ ŘŜ ƭΩŞǾŀƭǳŀǘƛƻƴ ŘΩǳƴ ǇŀǘƛŜƴǘ ŀǾŜŎ ŀƴƻƳŀƭƛŜ Řǳ 

développement. Chaque AnDDI-focus est réalisé en direct puis disponible en replay.  

 

 !Ŏǘƛƻƴ тΦн Υ DŀǊŀƴǘƛǊ ƭŜǎ ŎƻƴŘƛǘƛƻƴǎ ŘΩǳƴŜ ŀƴƴƻƴŎŜ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛǉǳŜ ŀŘŀǇǘŞŜ  

 

 aƛǎŜ Ŝƴ ǇƭŀŎŜ ŘΩǳƴ ƎǊƻǳǇŜ ŘŜ ǘǊŀǾŀƛƭ et ŎǊŞŀǘƛƻƴ ŘΩǳƴŜ ŦƻǊƳŀǘƛƻƴ pour les spécialistes prescripteurs, 

ƛƴǘƛǘǳƭŞŜ άCƻǊƳŀǘƛƻƴ ƎŞƴƻƳƛǉǳŜ Υ ŘŜ la prescription au rendu de résultatsέΣ ǎƻǳǎ ŦƻǊƳŜ ŘŜ ƳƛǎŜ Ŝƴ 

ǎƛǘǳŀǘƛƻƴ ŀǾŜŎ ƭŀ ǇŀǊǘƛŎƛǇŀǘƛƻƴ ŘΩǳƴŜ ǘǊƻǳǇŜ ŘϥŀŎǘŜǳǊǎ ǇǊƻŦŜǎǎƛƻƴƴŜƭǎΦ 5ŀǘŜ ŘŜ ƭŀ ŦƻǊƳŀǘƛƻƴ ŘŞŎŀƭŞŜ 

plusieurs fois suite aux contraintes sanitaires. Ouverture des inscriptions en septembre 2021 et 

formation fixée ŀǳ нфκлоκнлннΦ wŞŀƭƛǎŀǘƛƻƴ ŘΩǳƴ teaser, mis en ligne le 3 juin 2021. 

 5ƛŦŦǳǎƛƻƴ ŎƻƴǘƛƴǳŜ Řǳ ŘƻŎǳƳŜƴǘ ŘΩŀƴƴƻƴŎŜ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛŎ ŘΩǳƴŜ ǇŀǘƘƻƭƻƎƛŜ ǳƭǘǊŀ ǊŀǊŜ ǉǳƛ Ŝǎǘ ŞƎŀƭŜƳŜƴǘ 

répertorié sur le site de la filière AnDDI-Rares 

 wŞŦƭŜȄƛƻƴ ǎǳǊ ƭŀ ƳƛǎŜ Ŝƴ ǇƭŀŎŜ ŘŜǎ ŜȄŀƳŜƴǎ ŎƭƛƴƛǉǳŜǎ ƻōƧŜŎǘƛŦǎ Ŝǘ ǎǘǊǳŎǘǳǊŞǎ ό9/h{ύ ŀǳǘƻǳǊ ŘŜ ƭΩŀƴƴƻƴŎŜ 

ŘƛŀƎƴƻǎǘƛǉǳŜ ŘΩǳƴŜ ƳŀƭŀŘƛŜ ŎƘǊƻƴƛǉǳŜ ǇƻǳǊ ƭŜǎ ŞǘǳŘƛŀƴǘǎ Ŝƴ ƳŞŘŜŎƛƴŜ 

 Diffusion continue ŘΩǳƴ ƭƛǾǊŜǘ ŘϥŀŎŎƻƳǇŀƎƴŜƳŜƴǘ ǇƻǳǊ ŦŀŎƛƭƛǘŜǊ ƭΩŀŎŎŝǎ ŀǳȄ ŘƛǎǇƻǎƛǘƛŦǎ ŘŜǎ ǇŜǊǎƻƴƴŜǎ 

sans diagnostic ; 

 Diffusion continue ŘΩǳƴ ƎǳƛŘŜ ǎǳǊ ƭŜǎ ǇŀǊǘƛŎǳƭŀǊƛǘŞǎ Řǳ ǇǊƻǘƻŎƻƭŜ ŘŜ ǊŜƴŘǳ ŘŜǎ ǊŞǎǳƭǘŀǘǎ ŘΩǳƴ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛŎ 

ultra-rare ;                                

 

 Action 7.3 Υ CŀŎƛƭƛǘŜǊ ƭΩŀŎŎŝǎ Ł ƭΩŞŘǳŎŀǘƛƻƴ ǘƘŞǊŀǇeutique (ETP). 

 

 Soutien aux Centres du Réseau AnDDI-Rares pour le dépôt de leur(s) programme(s) auprès des ARS.  

 {ƻǳǘƛŜƴ Ł ƭŀ ǾƛǎƛōƛƭƛǘŞ ŘŜǎ ǇǊƻƎǊŀƳƳŜǎ Ł ƭΩǆǳǾǊŜ Υ ǊŜƭŀƛ ǎǳǊ ƭŜǎ ǎƛǘŜǎ ƛƴǘŜǊ-filières ETP et Transition 

 Mise en relation des équipes ŘƛǎǇŜƴǎŀǘǊƛŎŜǎ ŜƴǘǊŜ ŜƭƭŜǎ ƻǳ ŘΩŞǉǳƛǇŜǎ ǎƻǳƘŀƛǘŀƴǘ ƳŜǘǘǊŜ Ŝƴ ǆǳǾǊŜ ƭΩ9¢t 

avec des équipes déjà engagées dans la démarche. 

 tǊŞǇŀǊŀǘƛƻƴ ŘΩǳƴŜ ƧƻǳǊƴŞŜ wŜǘƻǳǊ ŘΩŜȄǇŞǊƛŜƴŎŜ 9¢t Ŝƴ нлнн ǎǳǊ ƭŀ ƳƛǎŜ Ŝƴ ǆǳǾǊŜ ŘŜǎ ǇǊƻƎǊŀƳƳŜǎ 

nationaux et régionaux, les difficultés, les solutions apportées et une projection sur les futurs besoins 

et mises à jour.  

 Journée ETP inter-filières le 18 juin 2021. 

 

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

 Poursuite du soutien organisationnel et administratif des coordonnateurs de PNDS ; 

 wŞǇƻƴǎŜ Ł ƭΩ!!t нлнл Υ нл ŘƻǎǎƛŜǊǎ ŎƻƳǇƭŜǘǎ ŘŞǇƻǎŞǎΣ нл tb5{ ŀŎŎŜǇǘŞǎ 

 Actuellement 22 PNDS sont en cours de rédaction, 16 PNDS publiés en 2021 sur le site de la HAS 

(Aplasie radiale -Prise en charge de la main bote radiale ; Syndrome associé au gène 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 à 

DYRK1A ; Syndrome de 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
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supérieur (ATMS) ; Syndrome CHARGE ; Pathologies malformatives liées aux mutations du gène CDH1 

; Syndrome de Phelan-McDermid (délétion 22q13) ; Syndrome de Pitt-Hopkins ; MCPH (Microcéphalie 

primitive - microcéphalie vera)) 

 39 ŎŀǊǘŜǎ ŘΩǳǊƎŜƴŎŜ réalisées, dont 15 en 2021.  

 [ƛŜƴ ŜƴǘǊŜ ƭŜǎ ŀǎǎƻŎƛŀǘƛƻƴǎ Ŝǘ ƭŜǎ /wawκ//aw ǇƻǳǊ ŞǾŀƭǳŜǊ ƭΩŀŘŞǉǳŀǘƛƻƴ ŀǾŜŎ ƭŜs besoins, et en lien 

ŀǾŜŎ ƭΩ9wb L¢I!/! ǇƻǳǊ ǘǊŀǾŀƛƭƭŜǊ Ŝƴ ƭƛŜƴ ŀǾŜŎ ƭŜǎ ƛƴƛǘƛŀǘƛǾŜǎ ŜǳǊƻǇŞŜƴƴŜǎΦ 

 5ŞǾŜƭƻǇǇŜƳŜƴǘ Řϥǳƴ ƎǳƛŘŜ ŘŜ ǎŀƴǘŞ ŞƭŜŎǘǊƻƴƛǉǳŜ Υ ŎǊŞŀǘƛƻƴ ŘΩǳƴ ƎǊƻǳǇŜ ŘŜ ǘǊŀǾŀƛƭ Ŝǘ ŘŞŦƛƴƛǘƛƻƴ Řǳ 

contenu de la V1 et les objectifs de la V2. Participation aux ateliers co-design e-santé de la Fondation 

aŀƭŀŘƛŜǎ wŀǊŜǎ όнт Ƨǳƛƴ нлмфύΦ /ƘƻƛȄ ŘΩǳƴ ǇƛƭƻǘŜ ǎǳǊ ƭŜ ǎȅƴŘǊƻƳŜ ŘŜ ²ƛƭƭƛŀƳǎ-Beuren et partage du 

ǇǊƻƧŜǘ ŀǾŜŎ ƭŜǎ ŘŜǳȄ ŀǎǎƻŎƛŀǘƛƻƴǎ ŘŜ ŦŀƳƛƭƭŜǎ ŎƻƴŎŜǊƴŞŜǎ όнлнлύΦ ;ŎǊƛǘǳǊŜ ŘΩǳƴ ŎŀƘƛŜǊ ŘŜǎ ŎƘŀǊƎŜǎ ǇƻǳǊ 

avancer suǊ ƭŜ ŎƘƻƛȄ Řǳ ǇǊŜǎǘŀǘŀƛǊŜΦ нлнм Υ /ƻƴǎǳƭǘŀǘƛƻƴ ŘΩǳƴ ǇǊŜǎǘŀǘŀƛǊŜ ǇƻǳǊ ƭΩŀŎŎƻƳǇŀƎƴŜƳŜƴǘ ŀǳ 

ŘŞǾŜƭƻǇǇŜƳŜƴǘ ŘŜ ƭŀ ǎƻƭǳǘƛƻƴΦ wŞŀƭƛǎŀǘƛƻƴ ŘΩǳƴ ƳƻŎƪǳǇ ŘŜ ƭΩƻǳǘƛƭΦ 

 CƻǊƳŀǘƛƻƴ ŘŜ с ǇŜǊǎƻƴƴŜǎ ŘŜ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ ŀǳ C![/ όн ǇǊƻŦŜǎǎƛƻƴƴŜƭǎ Ŝǘ п ŀǎǎƻŎƛŀǘƛƻƴǎύ ǇŀǊ ƭΩ¦b!t9LΦ 

Transcription de deux documents en FALC :  [ΩŀƳƴƛƻŎŜƴǘŝǎŜ Ŝǘ ƭŀ ōƛƻǇǎƛŜ ŘŜ ǘǊƻǇƘƻōƭŀǎǘŜΦ 

 

 !Ŏǘƛƻƴ тΦр 5ŞǾŜƭƻǇǇŜǊ ƭŀ ǘŞƭŞƳŞŘŜŎƛƴŜ Ŝǘ ƭΩƛƴƴƻǾŀǘƛƻƴ Ŝƴ Ŝ-santé  

¶ tǊƻƳƻǘƛƻƴ ŘŜ ƭŀ ƳƛǎŜ Ŝƴ ǇƭŀŎŜ ŘΩŀŎǘƛǾƛǘŞǎ ŘŜ ǘŞƭŞƳŞŘŜŎƛƴŜ όǘŞƭŞŜȄǇŜǊǘƛǎŜ Ŝǘ ǘŞƭŞŎƻƴǎǳƭǘŀǘƛƻƴǎ ŀǳ 

domicile des patients) 

¶ Lƴƛǘƛŀǘƛƻƴ ŘΩǳƴ ǘǊŀǾŀƛƭ ǎǳǊ ƭŀ ǇŞǊŜƴƴƛǎŀǘƛƻƴ ŘŜǎ ǘŞƭŞŎƻƴǎǳƭǘŀǘƛƻƴǎ Ŝƴ ƎŞƴŞǘƛǉǳŜ (enquête, guide de 

bonnes pratiques, consultations délocalisées) 

 

Axe 9 : FORMER LES PROFESSIONNELS DE SANTÉ À MIEUX IDENTIFIER ET PRENDRE EN CHARGE LES MALADIES 

RARES 

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

 

 Participation à la mise en place de Formation Spécialisées Transversales (FST) intégrées dans le cursus 

des internes du DES de génétique médicale : 

o Génétique et médecine moléculaire bioclinique : Jean Louis Guéant et Damien Sanlaville 

(représentant pour le Collège de génétique : Damien Sanlaville) ; 

o Bioinformatique médicale : Pascal Roy et Claire Bardel (représentant pour le Collège de 

génétique : Martin Krahn) ; 

o CǆǘƻǇŀǘƘƻƭƻƎƛŜ : Tania Attié-Bitach et Sophie Collardeau-Frachon (représentant pour le 

Collège de génétique : Tania Attié-Bitach). Consolidation du DIU-C{¢ CǆǘƻǇŀǘƘƻƭƻƎƛŜ 

 Soutien de la pérennisation de consultations simulées 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 et autres 

 Implication et coordination de diverses formations universitaires diplômantes : 

o DIU de dysmorphologie ; 

o DIU diagnostic de précision et médecine personnalisée ; 

o DIU essais thérapeutiques en maladies rares 

o 5L¦ ǇŀǘƘƻƭƻƎƛŜ ŦǆǘŀƭŜ Ŝǘ ǇƭŀŎŜƴǘŀƛǊŜ Ŝǘ C{¢ ŘŜ CǆǘƻǇŀǘƘƻƭƻƎƛŜ 

Mise à disposition de la plateforme de e-learning Elffe Théia : paramétrage des sessions avec 

création des comptes étudiants, dépôt des cours, des sujets d'examens, nécessitant un 

administrateur permanent, formé, qui gère l'ensemble des fonctionnalités de la plateforme. 

http://anddi-rares.org/nos-actions/soigner/carte-durgence.html
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 hǳǾŜǊǘǳǊŜ ŘΩǳƴŜ ǎŜŎƻƴŘŜ ǎŜǎǎƛƻƴ Řǳ ahh/ .LD ǎǳƛǘŜ ŀǳ ǎǳŎŎŝǎ ŘŜ ƭŀ ǇǊŜƳƛŝǊŜ ǎŜǎǎƛƻƴ ŀǾŜŎ Ǉƭǳǎ ŘŜ 

5000 participants. Cette seconde session sera accessible en version française et anglaise, sur une 

ǇŞǊƛƻŘŜ ŘΩǳƴ ŀƴ ŀŦƛƴ ǉǳŜ ƭŜǎ ǇŀǊǘƛŎƛǇŀƴǘǎ ƎŝǊŜnt les apprentissages à leur rythme. Rappel :  MOOC BIG 

- Bio-informatique pour la Génétique Médicale. Formation en ligne (vidéos, documents et exercices) 

qui abordent ƭϥŜƴǎŜƳōƭŜ ŘŜǎ ŞǘŀǇŜǎ ƴŞŎŜǎǎŀƛǊŜǎ Ł ƭŀ ǇǊƻŘǳŎǘƛƻƴ Ŝǘ Ł ƭΩƛƴǘŜǊǇǊŞǘŀǘƛƻƴ ŘŜ ŘƻƴƴŞŜǎ Řǳ 

séquençage génomique à visée médicale (réalisé en 2019 et présenté aux Assises de Génétique 2020 

et reconduit en 2021). 

 aŀƛƴǘƛŜƴ Řǳ ǎƻǳǘƛŜƴ ŀǳȄ ŦƻǊƳŀǘƛƻƴǎ ŘŜ ƭΩ!btDa ǉǳƛ sont l'évolution de la formation « Formation SHD 

et Médecine génomique en différents niveaux » mise en place par AnDDI-Rares, en collaboration avec 

5ŞŦƛ{ŎƛŜƴŎŜ Ŝǘ ƭΩ!btDa :   

o Mise à disposition de la plateforme Elffe Théia pour les formations CLIN-NGS et CLIN-BIO de 

ƭΩ!btGM (gestion du paramétrage et des inscriptions des apprenants);  

o aƛǎŜ Ŝƴ ǇƭŀŎŜ ŘΩǳƴŜ ŦƻǊƳŀǘƛƻƴ ŎƻƳǇƭŞƳŜƴǘŀƛǊŜ ŀǳȄ н ŦƻǊƳŀǘƛƻƴǎ ŘŜ ƭΩ!btDa Ł ŘŜǎǘƛƴŀǘƛƻƴ 

des spécialistes pour la prescription génomique (format jeux de rôles). Initialement prévue en 

2020, celle-ci a été reportée plusieurs fois pour des raisons sanitaires. Cette formation aura 

lieu le 29 mars 2022. 

 Gestion du DPC : action suspendue en 2020 dans le cadre des contraintes sanitaires 

  Formations validées DPC : 

o Formation CLIN-NGS ANPGM en ligne : Introduction au Séquençage Haut Débit à destination 

des médecins cliniciens le 30/09/2021 

o Formation BIO-NGS ANPGM en classe virtuelle synchrone 

 Organisation de la 16ème Journée des Associations AnDDI-Rares le 11/06/2021 en ligne : flash 

actualités, présentation de GénIDA, information à la parentèle et focus PFMG 2025, démarches 

médico-sociales/intervention ERHR. 

 Colloque inter-filières sur la transition enfant/adulte en ligne le 20/03/2021 (initialement prévu en 

présentiel à Angers - reporté en présentiel à 2022)   

 

 Action 9.4 : Encourager les formations mixtes professionnels/malades/entourage  

Renforcement des connaissances des patients et des familles. 

 aƛǎŜ Ŝƴ ǇƭŀŎŜ ŘŜ ƭŀ ŦƻǊƳŀǘƛƻƴ άtŀǘƛŜƴǘ-Partenaires-CƻǊƳŀǘŜǳǊǎέΣ destinée à un public de patients, 

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

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

 En partenariat avec le programme Data Santé, ǊŞŀƭƛǎŀǘƛƻƴ ŘΩǳƴŜ ǾƛŘŞƻ ŘŜ ǎŜƴǎƛōƛƭƛǎŀǘƛƻƴ Řǳ ƎǊŀƴŘ ǇǳōƭƛŎ 

et des professionnels non spécialisés aux conséquences des tests génétiques récréatifs proposés en 

libre accès. Mise en ligne le 1er avril 2021);  

 Organisation de rencontres Patients/Cliniciens/Chercheurs sur des pathologies ultra-rares : Syndrome 

de White Sutton (mutations du gène POGZ) le 12/03/2021 en ligne, Syndrome de Primrose (mutations 

du gène ZBTB20) le 01/10/2021 en ligne. Prévision des prochaines réunions. 

 

Axe 10 : RENFORCER LE RÔLE DES FSMR DANS LES ENJEUX DU SOIN ET DE LA RECHERCHE 

 

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

o !Ŏǘƛƻƴǎ ŘŜ ƭŀ C{aw ŎƻƴŎŜǊƴŀƴǘ ƭΩhǳǘǊŜ-Mer : 

 Développer la télémédecine 

 Développer la formation 

 Développer la communication 

 Mise à jour de l'état des lieux pour une évaluation des besoins 

 DŀǊŀƴǘƛǊ ƭŜǎ ŎƻƴŘƛǘƛƻƴǎ ŘΩǳƴŜ ŀƴƴƻƴŎŜ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛǉǳŜ ŀŘŀǇǘŞŜ 

 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
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[ƻǊǎ ŘŜ ǎŀ ƭŀōŜƭƭƛǎŀǘƛƻƴ ǇŀǊ ƭŀ 5Dh{Σ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ ǎΩŜǎǘ ǊŞƻǊƎŀƴƛǎŞŜ Ŝǘ ŀ ŎƻƴǎǘƛǘǳŞ ǳƴŜ commission transversale 

« Outre-Mer » pour mieux accompagner les Centres en Outre-mer dans leurs actions locales. Ce groupe de 

travail réunit des médecins, des chargées de mission 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.  

o hǊƎŀƴƛǎŀǘƛƻƴ ŘΩǳƴŜ ǊŞǳƴƛƻƴ ŘΩŞŎƘŀƴƎŜǎ ŀǾŜŎ ƭŜǎ /Ŝƴǘres Outre-Mer et AURAGEN, sur les progrès et 

les difficultés potentielles par rapport aux prescriptions du PFMG 2025. 

o Mise à disposition des captations des présentations des 3e jeudi de génétique et autres séminaires 

organisés par la filière ; 

o RCP nationale de ŦǆǘƻǇŀǘƘƻƭƻƎƛŜ Υ ǇŀǊǘƛŎƛǇŀǘƛƻƴ ŀǳȄ ǊŞǳƴƛƻƴǎ ŘŜǎ ŞǉǳƛǇŜǎ ŘΩhǳǘǊŜ-Mer 

o Préparation de la réunion Outre-Mer AnDDI-Rares aux Assises de génétique. Financement du 

ǾƻȅŀƎŜ ŘΩǳƴ ƳŜƳōǊŜ ǇŀǊ ǎƛǘŜ outremarin. 

 

o Implication de la FSMR dans les réseaux européens de référence (ex. Soutien de la filière à des 

ŎŀƴŘƛŘŀǘǳǊŜǎ IŎtΣ ǊŜƎƛǎǘǊŜǎ 9wbΧύ  

o aŀƛƴǘƛŜƴ ŦƻǊǘ ŘŜǎ ƛƴǘŜǊŀŎǘƛƻƴǎ ŀǾŜŎ ƭΩ9wb L¢I!/! coordonné par le Pr Alain Verloes, membre 

AnDDI-Rares ; 

o Relai continu des informations ITHACA au sein de la filière (CoPil, newsletters) 

o Participation de différents membres de la filière AnDDI-wŀǊŜǎ Řŀƴǎ ŘƛŦŦŞǊŜƴǘǎ ǿƻǊƪ ǇŀŎƪŀƎŜ ŘŜ ƭΩ9wb 

ITHACA 

o Interaction avec le réseau européen de référence ITHACA dans le projet de formation (lΩŀƴƛƳŀǘǊƛŎŜ 

de la filière AnDDI-Rares est la coordinatrice du work package Training and Education),  

Ṋ /ƻƻǊŘƛƴŀǘƛƻƴ Řǳ ŘŞǾŜƭƻǇǇŜƳŜƴǘ ŘΩǳƴŜ ŦƻǊƳŀǘƛƻƴ Ŝ-learning sur le diagnostic des maladies 

ǊŀǊŜǎ Řŀƴǎ ƭŜ ŎŀŘǊŜ ŘŜ ƭΩ9ǳǊƻǇŜŀƴ Wƻƛƴǘ tǊƻƧŜŎǘ ǇŀǊ ƭΩŀƴƛƳŀǘǊƛŎŜ ŘŜ la filière ; 

Ṋ Développement du MOOC BIG également en anglais, co-ŦƛƴŀƴŎŞ ǇŀǊ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ Ŝǘ ƭΩ9wb Řŀƴǎ 

le cadre du projet INSTEAD ; 

Ṋ ¢ǊŀǾŀƛƭ Ł ƭŀ ƳƛǎŜ Ŝƴ ǇƭŀŎŜ ŘŜ ²ŜōƛƴŀƛǊŜǎ L¢I!/! Ł ƭΩŀǘǘŜƴǘƛƻƴ ŘŜǎ ǇǊƻŦŜǎǎƛƻƴƴŜƭǎ Řǳ ǊŞǎŜŀǳ 

européen de référence avec un objectif au premier déploiement en 2021 

Ṋ Continuité dans le recensement des ressources pédagogiques de haute qualité avec une 

attention particulière des ressources produites en France et anticipation de la traduction 

pour transfert au réseau européen de référence.  

Ṋ LƳǇƭƛŎŀǘƛƻƴ Řŀƴǎ ƭŜǎ ƻǊƎŀƴƛǎŀǘƛƻƴǎ ŘŜ ƭŀ ²ƛƴǘŜǊ {ŎƘƻƻƭ ŀǳȄ ŎƾǘŞǎ ŘΩ9ǳǊƻǊŘƛǎΦ 

o Forte implication de la filière dans le projet H2020 Solve-RD, avec ouverture des inclusions au projet 

AnDDI-Solve-RD, et rappel régulier des contours du projet ; 

o Lien avec lΩ9wb L¢I!/! ǇƻǳǊ ƭŜǎ ŀǇǇŜƭǎ Ł ŎƻƭƭŀōƻǊŀǘƛƻƴ ǘǊŀƴǎƳƛǎ ŘŜ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ !ƴ55L-Rares au réseau 

européen de référence ITHACA en cas de demande du déposant 

o Incitation des membres de la filière à la saisie de dossiers dans le Clinical Patient Management 

System ; 

o CrŞŀǘƛƻƴ ŘΩǳƴ ƎǊƻǳǇŜ ŘŜ ǘǊŀǾŀƛƭ ŜǳǊƻǇŞŜƴ ŘŜ ŦǆǘƻǇŀǘƘƻƭƻƎƛǎǘŜǎ Ŝǘ ǇŀǊǘƛŎƛǇŀǘƛƻƴ Ł ƭΩƛƳǇƭŞƳŜƴǘŀǘƛƻƴ 

ŘŜ ƭΩhƴǘƻƭƻƎƛŜ ǇǊŞƴŀǘŀƭŜ ŀǾŜŎ ŘŜ ƴƻǳǾŜŀǳȄ ƛǘŜƳǎ ŘŜ ǘŜǊƳŜǎ ŘŜ ƭŀ ƳŞŘŜŎƛƴŜ ǇǊŞƴŀǘŀƭŜ 
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AMÉLIORATION DE LA PRISE EN CHARGE DES PATIENTS 

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

 Enquête auprès des centres experts Anomalies du développement et syndromes malformatifs & 

Malformations des membres pour estimer la fréquence et les causes des ruptures du parcours 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 18/11/2021) 

 

RECHERCHE 

 

 Partage de données pour améliorer le transfert diagnostique du NGS 

o Poursuite des appels à collaboration des membres de la filière AnDDI-Collaboration : 37 en 2021, 

aboutissant à de nombreuses publications communes, thèses et mémoires ; 

o Incitation aux projets collaboratifs issus du séquençage haut débit : « 15 min NGS » et « appels à 

collaboration » au cours des 3e jeudi de génétique. 

 

 Participation des CRMR/CCMR de la filière aux projets communs de recherche 

o PRME DISSEQ : Évaluation médico-économique des différentes stratégies de technologies de 

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

Inclusions terminées, publications en cours. 

o DEFIDIAG : Participation active des centres de de la filière. Fin des inclusions des patients ayant déjà 

ōŞƴŞŦƛŎƛŞ ŘΩŜȄǇƭƻǊŀǘƛƻƴǎ ƎŞƴŞǘƛǉǳŜǎ Ŝǘ ƻǳǾŜǊǘǳǊŜ ŘŜ ƭŀ ǇǊŞƛƴŘƛŎŀǘƛƻƴ 5ŞŦƛŎƛŜƴŎŜ ƛƴǘŜƭƭŜŎǘǳŜƭƭŜ ǎǳǊ 

tout le territoire pour ces patients. 

o FASTGEN : PHRC interrégional Étude ŘŜ ƭΩƛƴǘŞǊşǘ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛǉǳŜ ŘŜ ƭΩŀƴalyse « rapide » de séquençage 

Ƙŀǳǘ ŘŞōƛǘ ŘŜ ƎŞƴƻƳŜ Ŝƴ ǎƛǘǳŀǘƛƻƴ ŘΩǳǊƎŜƴŎŜ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛǉǳŜΦ Fin des inclusions en 2021. Pour les 

ŎŜƴǘǊŜǎ ƴΩŀȅŀƴǘ Ǉŀǎ ŘΩŀŎŎŝǎ ƭƻŎŀƭΣ ǳƴŜ ƻŦŦǊŜ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛǉǳŜ ŀ ŞǘŞ ƳƛǎŜ Ŝƴ ǇƭŀŎŜ Ǿƛŀ hǊǇƘŀƴƻƳƛȄ ό/I¦ 

Dijon).  

o AnDDI-PRENATOME : Projeǘ ǇƛƭƻǘŜ ŘΩŞǾŀƭǳŀǘƛƻƴ ŘŜ ƭŀ ŦŀƛǎŀōƛƭƛǘŞ ŘΩǳǘƛƭƛǎŜǊ ƭŜ ǎŞǉǳŜƴœŀƎŜ Ƙŀǳǘ ŘŞōƛǘ 

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

Finalisation des 150 inclusions prévues en 2021, 44% de diagnostics portés. Pour les ŎŜƴǘǊŜǎ ƴΩŀȅŀƴǘ 

Ǉŀǎ ŘΩŀŎŎŝǎ ƭƻŎŀƭΣ ǳƴŜ ƻŦŦǊŜ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛǉǳŜ ŀ ŞǘŞ ƳƛǎŜ Ŝƴ ǇƭŀŎŜ Ǿƛŀ hǊǇƘŀƴƻƳƛȄ ό/I¦ 5ƛƧƻƴύΦ ¦ƴ ǊŜƭŀƛǎ 

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

exome. 

o SHS-Prenatome Υ aƛǎŜ Ŝƴ ǇƭŀŎŜ ŘΩǳƴŜ ŞǘǳŘŜ ǎǳǊ ƭŜǎ ƛƳǇƭƛŎŀǘƛƻƴǎ ŘŜ ƭΩŀǊǊƛǾŞŜ ŘŜ ƭΩŜȄƻƳŜ ŀƴǘŞƴŀǘŀƭ 

ǇƻǳǊ ƭŜǎ ǇŀǘƛŜƴǘǎ Ŝǘ ƭŜǎ ŞǉǳƛǇŜǎ ǎƻƛƎƴŀƴǘŜǎΣ ǇŀǊ ƭΩǳǘƛƭƛǎŀǘƛƻƴ ŘŜ ƳŞǘƘƻŘƻƭƻƎƛŜǎ ǉǳŀƭƛǘŀǘƛǾŜǎΦ 

o AnDDI-Solve-RD : о ŎŜƴǘǊŜǎ CǊŀƴœŀƛǎ ǇŀǊǘƛŎƛǇŜƴǘ ŀǳ ǇŀǊǘŀƎŜ ŘŜǎ ŘƻƴƴŞŜǎ ŘΩŜȄƻƳŜ ό5ƛƧƻƴΣ tŀǊƛǎ w5.Σ 

BoǊŘŜŀǳȄύΣ Ŝǘ ƭΩŜƴǎŜƳōƭŜ ŘŜǎ /wawκ//aw ŎŀƴŘƛŘŀǘǎ ǇŜǳǾŜƴǘ ǇŀǊǘƛŎƛǇŜǊ Ł ƭΩŜƴǾƻƛ ŘΩŞŎƘŀƴǘƛƭƭƻƴ ǇƻǳǊ 

les cohortes déterminées dans le cadre du projet. Participation de la filière au DITF (Data 

Interpretation Task Force) et DATF (Data Analysis Task Force), avec participation aux réunions Zoom 

tous les 15 jours et présentielle 1 fois par an. Forte participation de la France dans la cohorte 

¦ƴǎƻƭǾŀōƭŜǎΣ Ŝǘ Řŀƴǎ ƭŜ ƴƻƳōǊŜ ŘΩŜȄƻƳŜǎ ǇŀǊǘŀƎŞǎΦ 

o RaDiCo-sƛƭ Υ tǊƻƧŜǘ ŘŜ ŎƻƘƻǊǘŜ ǇƻǳǊ ƳƛŜǳȄ ŎƻƳǇǊŜƴŘǊŜ ƭΩƘƛǎǘƻƛǊŜ ƴŀǘǳǊŜƭƭŜ ŘŜǎ malformations 

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

ACTIONS COMPLÉMENTAIRES REALISEES EN 2021  

 



Page 73 sur 501 

 

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

de la filière. 

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

ŘŞŦƛŎƛŜƴŎŜ ƛƴǘŜƭƭŜŎǘǳŜƭƭŜ Ŝǘ ōŀǎŜǎ ƳƻƭŞŎǳƭŀƛǊŜǎ ƻǳ ŎȅǘƻƎŞƴŞǘƛǉǳŜǎ ŎƻƴƴǳŜǎ Ŝƴ CǊŀƴŎŜ ƻǳ Ł ƭΩŞǘǊŀƴƎŜǊ 

Řŀƴǎ ƭΩŀƳŞƭƛƻǊŀǘƛƻƴ ŘŜǎ ŎƻƴƴŀƛǎǎŀƴŎŜǎ ŀǳǘƻǳǊ ŘŜ ƭŜǳǊ ǇŀǘƘƻƭƻƎƛŜΦ /ƻƳƳǳƴƛŎŀǘƛƻƴ ŎƻƴǘƛƴǳŜ ŀǳ ǎŜin 

de la filière, et accompagnement du comité scientifique du projet. 

o tŀǊǘƛŎƛǇŀǘƛƻƴ ŀǳ ǇǊƻƧŜǘ {I{ /!{t9w! ό/ƻƴŦƛƎǳǊŀǘƛƻƴǎ ŘΩ!ƛŘŜǎ Ŝǘ {ƛǘǳŀǘƛƻƴǎ ŘΩ9ƳǇƭƻƛ ǇƻǳǊ ƭŜǎ 

PRochesAidants. Le cas des enfants atteints de maladies rares avec déficience intellectuelle).  

o Publication de la synthèse ŘŜ ƭΩŞǘǳŘŜ ŜȄǇƭƻǊŀǘƻƛǊŜ ǎǳǊ ƭΩŀŎŎŝǎ ŀǳȄ ǇǊŜǎǘŀǘƛƻƴǎ ǎƻŎƛŀƭŜǎ ŘŜǎ ŦŀƳƛƭƭŜǎ 

ŘΩŜƴŦŀƴǘǎ ŀǘǘŜƛƴǘǎ ƻǳ ǎǳǎǇŜŎǘŞǎ ŘΩǳƴŜ ƳŀƭŀŘƛŜ ǊŀǊŜ ŀǾŜŎ ŀƴƻƳŀƭƛŜ Řǳ ŘŞǾŜƭƻǇǇŜƳŜƴǘΦ  

o aƛǎŜ Ŝƴ ǇƭŀŎŜ ŘΩǳƴ ƎǊƻǳǇŜ ŘŜ ǘǊŀǾŀƛƭ ǇƻǳǊ ǊŞŘƛƎŜǊ ǳƴ ǇǊƻƧŜǘ ŘŜ ǊŜŎƘŜǊŎƘŜ ǎǳƛǘŜ Ł ƭΩƻǳǾŜǊǘǳǊŜ ŘŜǎ 

accès aux données du PFMG2025 via le CAD. 

 Cƛƴŀƭƛǎŀǘƛƻƴ ŘŜ ƭΩŀŎŎƻƳǇŀƎƴŜƳŜƴǘ ŘΩǳƴŜ ǘƘŝǎŜ ŘŜ ǎŎƛŜƴŎŜǎ ŘŜ ƳŞŘŜŎƛƴŜ ƎŞƴŞǊŀƭŜ sur la place du médecin 

ƎŞƴŞǊŀƭƛǎǘŜ Řŀƴǎ ƭŜ ǇŀǊŎƻǳǊǎ ŘŜ ǎƻƛƴ ŘŜ ǇŀǘƛŜƴǘǎ ŀǘǘŜƛƴǘǎ ŘΩǳƴŜ ƳŀƭŀŘƛŜ ǊŀǊŜΣ soutenue en novembre 2021 

(Dr Pierre-Henri Roux-Lévy) 

 {ƻǳǘƛŜƴ Ł ƭŀ ƳƛǎŜ Ŝƴ ǇƭŀŎŜ ŘΩǳƴŜ ƴƻǳǾŜƭƭŜ ŦƻǊƳŀǘƛƻƴ ǎǳǊ ƭŜǎ Ŝǎǎŀƛǎ ŎƭƛƴƛǉǳŜǎ ƭŜǎ мр Ŝǘ мсκлпκнлнм Ł !ƴƎŜǊǎ 

avec le CRC. 
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ORGANISATION 

 
La filière BRAIN-¢9!a Ŝǎǘ ŀŘƳƛƴƛǎǘǊŞŜ ŀǳǘƻǳǊ ŘΩǳƴ ƻǊƎŀƴƛƎǊŀƳƳŜ ŎƻƳǇǊŜƴŀƴǘ п ƻǊƎŀƴŜǎ ŘŜ ƎƻǳǾŜǊƴŀƴŎŜ Υ 
 
Le collège des CRMR assure un rôle de conseil expert sur la stratégie générale de développement de la filière et 
statue sur les recrutements et les modalités de financement. Il est composé de deux représentants par Centres 
de Référence (CRMR), nommés pour cinq ans. Il se réunit deux fois par an. 
 
[ΩŞǉǳƛǇŜ ǇǊƻƧŜǘ de la filière conduit et coordonne le projet filière dans sa globalité. Elle a la charge ŘΩƛŘŜƴǘƛŦƛŜǊ 
ƭŜǎ ōŜǎƻƛƴǎΣ ŘŜ ƳŜǘǘǊŜ Ŝƴ ǇƭŀŎŜ ƭŜǎ ŀŎǘƛƻƴǎΣ ŘΩŜƴ ŀǎǎǳǊŜǊ ƭŜǳǊ ǇƛƭƻǘŀƎŜΣ ƭŜǳǊ ǎǳƛǾƛ Ŝǘ ƭŜǳǊ ŞǾŀƭǳŀǘƛƻƴ ƎƭƻōŀƭŜΦ 9ƭƭŜ 
ŦŞŘŝǊŜ ƭŜǎ ŘƛǾŜǊǎ ǇŀǊǘŜƴŀƛǊŜǎ ŘŜ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ ŀǳǘƻǳǊ ŘŜ ǇǊƻƧŜǘǎ ŎƻƳƳǳƴǎΣ Ŝǘ ǎΩŀǎǎǳǊŜ ŘŜ ƭΩŀǇǇƭication des directives 
nationales demandées par la DGOS en lien avec les partenaires externes, notamment dans le cadre du PNMR3. 
tƻǳǊ ƭΩŀƴƴŞŜ нлнмΣ ŜƭƭŜ ǎŜ ŎƻƳǇƻǎŜ ŘΩǳƴ ŀƴƛƳŀǘŜǳǊΣ Şƭǳ ǇƻǳǊ Ŏƛƴǉ ŀƴǎΣ ǳƴ ŎƘŜŦ ŘŜ ǇǊƻƧŜǘΣ ǳƴ ŎƘŜŦ ŘŜ ǇǊƻƧŜǘ 
adjoint, un chargé de mission médico-social, un chargé de mission recommandations/ documentation et un 
chargé de mission communication. 
 
Le conseil de filière ŀ ǳƴ ǊƾƭŜ ŘŞŎƛǎƛƻƴƴŜƭ ǎǳǊ ƭΩƻǊƛŜƴǘŀǘƛƻƴ Ŝǘ ƭŜ ŘŞǾŜƭƻǇǇŜƳŜƴǘ ŘŜǎ ǇǊƻƧŜǘǎ ŦƛƭƛŝǊŜΦ Lƭ Ŝǎǘ ŎƻƳǇƻǎŞ 
actuellement de membres représentant les différents acteurs et partenaires de la filière (équipe projet, collège 
ŘŜǎ /wawΣ ǊŜǇǊŞǎŜƴǘŀƴǘ ŘŜ ŎŜƴǘǊŜǎ ŘŜ ŎƻƳǇŞǘŜƴŎŜǎ ŀŘǳƭǘŜǎ Ŝǘ ŜƴŦŀƴǘǎΣ ǊŜǇǊŞǎŜƴǘŀƴǘ ŘΩŀǎǎƻŎƛŀǘƛƻƴǎ ŘŜ ǇŀǘƛŜƴǘΣ 
établissement social et médico-social, neurologue de ville). Il se réunit une fois par an lors de la Journée Nationale 
filière. 
 
Les commissions de pilotage ŀǎǎǳǊŜƴǘ ǳƴŜ Ƴƛǎǎƛƻƴ ŘŜ ǇƛƭƻǘŀƎŜΣ ŘŜ ǎŞƭŜŎǘƛƻƴ Ŝǘ ŘŜ ƳƛǎŜ Ŝƴ ǆǳǾǊŜ ŘŜǎ ŀŎǘƛƻƴǎ 
ŦƛƭƛŝǊŜ Ŝƴ ŀŎŎƻǊŘ ŀǾŜŎ ƭŜǎ ŀȄŜǎ Řǳ Ǉƭŀƴ ŘΩŀŎǘƛƻƴ ŘŜ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜΦ /ƘŀŎǳƴŜ ŘΩŜƴǘǊŜ ŜƭƭŜǎ Ŝǎǘ ŎƻƳǇƻǎŞŜ ŘŜǎ ŎƘŜŦǎ ŘŜ 
projet ou chargés de mission, de représentants de CRMR, de représentants des associations de patients et enfin 
de professionnels de soutien en lien avec la thématique de la commission. 
 

PERIMETRE 

 
BRAIN-TEAM couvre ǳƴ ŎƘŀƳǇ ŘŜ ǇŀǘƘƻƭƻƎƛŜǎ ǊŀǊŜǎ ƴŜǳǊƻƭƻƎƛǉǳŜǎ ǘǊŝǎ ƘŞǘŞǊƻƎŝƴŜ ǉǳŜ ƭΩƻƴ ǇŜǳǘ ǊŜƎǊƻǳǇŜǊ Ŝƴ 
с ƎǊŀƴŘǎ ƎǊƻǳǇŜǎ ŘΩŀǘǘŜƛƴǘŜǎ Υ ƳƻǘǊƛŎŜǎΣ ŎƻƎƴƛǘƛǾŜǎΣ ƛƴŦƭŀƳƳŀǘƻƛǊŜǎ ϧ ŀǳǘƻ-immunes, vasculaires, atteintes de la 
substance blanche, et enfin troubles du sommeil. Chaque ǘȅǇŜ ŘΩŀǘǘŜƛƴǘŜ ǊŀǎǎŜƳōƭŜ ŘŜǎ ƎǊƻǳǇŜǎ ŘŜ ǇŀǘƘƻƭƻƎƛŜǎ 
qui sont directement prises en charge par les CRMR de la filière. Parmi elles, citons : 

 

FILIERE BRAIN-TEAM 

Maladies rares à expression motrice ou cognitive du système nerveux 
central 
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Maladies  vasculaires rares du 
ŎŜǊǾŜŀǳ Ŝǘ ŘŜ ƭΩǆƛƭ 

Maladies  inflammatoires rares 
du cerveau et de la moelle 

Syndromes neurologiques 
paranéoplasiques 

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

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

 

COMPOSITION  

 
BRAIN-TEAM fédère un réseau de : 

¶ 10 CRMR coordonnateurs et 20 CRMR constitutifs, appuyés par 141 centres de compétence adultes et 
enfants, répartis dans une centaine de sites hospitaliers dans 35 villes françaises. 

¶ 45 laboratoires de diagnostic et 59 laboratoires de recherche. 

¶ 28 associations de patients. 

¶ Un partenariat avec 3 sociétés savantes.  

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

¶ ¦ƴ ǇŀǊǘŜƴŀǊƛŀǘ ŘŜ ǘŜǊǊŀƛƴ ŀŎǘƛŦ ŀǾŜŎ ƭŜǎ ǊŜǎǇƻƴǎŀōƭŜǎ ŘŜǎ ǇƭŀǘŜŦƻǊƳŜǎ ŘΩŜȄǇŜǊǘƛǎŜ ƳŀƭŀŘƛŜǎ ǊŀǊŜǎ ŘŜ 
méǘǊƻǇƻƭŜ Ŝǘ ŘΩƻǳǘǊŜ-mer et les pilotes des 12 équipes Relais Handicaps Rares. 

¶ 3 partenariats avec des associations nationales : APF France Handicap, Association Française des Aidants et 
Juris Santé. 

¶ Des partenaires institutionnels complètent la composition des membres non-permanents de la filière 
ό.b5awΣ /b{!Σ a5tIΣ tƭŀǘŜŦƻǊƳŜ aŀƭŀŘƛŜǎ wŀǊŜǎ Ŝǘ ƭΩŞǉǳƛǇŜ ŎƻƻǊŘƛƴŀǘǊƛŎŜ ŘŜ ƭΩ9wb-RND) et peuvent être 
invités à siéger dans la gouvernance selon les besoins identifiés et à la demande de la filière. 

 

Figure n°1 : Cartographie des centres rattachés à la filière BRAIN-TEAM 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

http://brain-team.fr/les-membres/les-centres-de-reference/
http://brain-team.fr/les-membres/les-reseaux-de-competences/
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ACTIONS ISSUES DU PNMR3 REALISEES PAR  

LA FILIERE BRAIN-TEAM EN 2021 

Axe 1 Υ w;5¦Lw9 [Ω9ww!b/9 9¢ [ΩLat!{{9 5L!Dbh{¢Lv¦9{ 

 !Ŏǘƛƻƴ мΦн Υ {ǘǊǳŎǘǳǊŜǊ ƭΩƻŦŦǊŜ ŘŜ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛŎ ƎŞƴŞǘƛǉǳŜ Ŝǘ ƴƻƴ ƎŞƴŞǘƛǉǳŜ  

!ǾŜŎ ƴƻǘŀƳƳŜƴǘ ƭΩŀǇǇǳƛ ŘŜ ƭΩ!ƎŜƴŎŜ ŘŜ ƭŀ .ƛƻƳŞŘŜŎƛƴŜ ό!.aύ Ŝǘ ŘΩhǊǇƘŀƴŜǘΦ 

 
Action non déployée en 2021. 
 

 !Ŏǘƛƻƴ мΦо Υ 5ŞŦƛƴƛǊ Ŝǘ ƻǊƎŀƴƛǎŜǊ ƭΩŀŎŎŝǎ ŀǳȄ ǇƭŀǘŜŦƻǊƳŜǎ ŘŜ ǎŞǉǳŜƴœŀƎŜ Ł très haut débit du PFMG 2025. 

« 5ŞŦƛƴƛǊ Ŝǘ ƳŜǘǘǊŜ Ŝƴ ǇƭŀŎŜ ǳƴ ŘƛǎǇƻǎƛǘƛŦ ŘΩŀŎŎŝǎ ŜƴŎŀŘǊŞ ŀǳȄ ǇƭŀǘŜŦƻǊƳŜǎ ƴŀǘƛƻƴŀƭŜǎ Řǳ tCaD нлнр ǇƻǳǊ ƭŜ 

ŘƛŀƎƴƻǎǘƛŎ ŘŜǎ ƳŀƭŀŘƛŜǎ ǊŀǊŜǎ Ŝƴ ǎΩŀǇǇǳȅŀƴǘ ǎǳǊ ƭŀ ƳŜǎǳǊŜ с ŘŜ ŎŜ Ǉƭŀƴ Ŝǘ ǎǳǊ ƭŀ ƳƛǎŜ Ŝƴ ǇƭŀŎŜ ŘŜ ǊŞǳƴƛƻƴǎ ŘŜ 

concertatƛƻƴ ǇƭǳǊƛŘƛǎŎƛǇƭƛƴŀƛǊŜ όw/tύ ŘΩŀƳƻƴǘ Ŝǘ ŘΩŀǾŀƭ Řǳ ǎŞǉǳŜƴœŀƎŜ Ł ǘǊŝǎ Ƙŀǳǘ ŘŞōƛǘΣ Ŝƴ ƛƳǇƭƛǉǳŀƴǘ 

directement les CRMR et les laboratoires de génétique moléculaire. » 

 

¶ En 2021, 2 nouvelles pré-indications ont été soumises à la HAS par les centres BRAIN-TEAM pour accéder aux 
ǇƭŀǘŜŦƻǊƳŜǎ ŘŜ ǎŞǉǳŜƴœŀƎŜ Řŀƴǎ ƭŜ ŎŀŘǊŜ Řǳ tCaDнлнрΦ ¦ƴŜ ŜȄǘŜƴǎƛƻƴ ŘΩǳƴŜ ǇǊŞ-indication existante a été 
également validée. La filière a accompagné les équipes pour la soumission de ces dossiers.  

¶ Toutes les équipes des centres qui souhaitaient créer leurs RCP dans le cadre de ces pré-indications ont été 
ŀŎŎƻƳǇŀƎƴŞŜǎ ǇƻǳǊ ƭŀ ŦƻǊƳŀǘƛƻƴ Ł ƭΩƻǳǘƛƭ ŘŜ w/t wƻŦƛƳ ǇǊƻǇƻǎŞ Ŝǘ ŦƛƴŀƴŎŞ ǇŀǊ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜΦ 

¶ En 2021, la filière a participé aux réunions inter-FSMR / PFMG et à toutes les sollicitations du PFMG pour mettre 
à jour leur site internet et publier les procédures établies pour chacune des pré-indications BRAIN-TEAM. 
 

 Action 1.4 : Mettre en place un observatoire du diagnostic. 

« Les FSMR contribueront à la mise en place de ces observatoires du diagnostic qui se déploieront au sein des 

comités multidisciplinaires de chaque FSMR. » 

 

¶ La filière a poursuivi son travail récurrent de révision et de mise à jour des codes Orpha, en collaboration avec 
ses CRMR et les chefs de projet nomenclature BNDMR. Ces codes permettront le bon remplissage de tous les 
registres, bases de données etc. 

¶ Dans le cadre de nouvelles règles communes de référencement et de codage des maladies liées à des anticorps,    
les auto-anticorps listés par les deux centres de référence de la filière 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 filière. Des codes HPO ont été créés qui ont été intégrés courant 2021 dans le référentiel BaMaRa, en 
attendant leur intégration dans Collemara et Orbis-MR. 

¶ En 2021, la filière a complété et finalisé le guide de codage spécifique à ses maladies neurologiques rares 
(génétiques ou non) en y regroupant des recommandations générales fournies par la BNDMR et des 
recommandations spécifiques à chaque CRMR.  

¶ [ŀ ŦƛƭƛŝǊŜ ŀ ǊŜƴŦƻǊŎŞ ƭŀ ŘƛŦŦǳǎƛƻƴ ŘŜ ŎŜǎ ǘǊŀƳŜǎ ŀǳǇǊŝǎ ŘŜǎ /wawΣ ŀŦƛƴ ŘŜ ǇŜǊƳŜǘǘǊŜ ƭŀ ƳƛǎŜ Ŝƴ ǇƭŀŎŜ ŘΩǳƴ 
observatoire du diagnostic au sein de la filière. 

 

 Action 1.5 : Organiser et systématiser les réunions de concertation pluridisciplinaires. 

5ŜǎŎǊƛǇǘƛƻƴ ŘŜ ƭΩƻǊƎŀƴƛǎŀǘƛƻƴ Ŝǘ Řǳ ƴƻƳōǊŜ ŘŜ ǊŞǳƴƛƻƴǎ ŘŜ ŎƻƴŎŜǊǘŀǘƛƻƴ ǇƭǳǊƛŘƛǎŎƛǇƭƛƴŀƛǊŜǎ όw/tύ ǇƻǊǘŞŜǎ ǇŀǊ ƭŀ 

C{aw Τ ;ƭŞƳŜƴǘǎ ŘŜǎŎǊƛǇǘƛŦǎ ŘΩǳƴ ŀŎŎŝǎ ŞǉǳƛǘŀōƭŜ Ł ƭΩŜȄǇŜǊǘƛǎŜΦ 

 
¶ Depuis 2019, La filière développe ǎŜǎ w/t ƎǊŃŎŜ Ł ƭΩƻǳǘƛƭ wƻŦƛƳΣ ǇƭŀǘŜŦƻǊƳŜ ǇŀǊǘŀƎŞŜ Ŝǘ ŘŞǾŜƭƻǇǇŞŜ 

conjointement et en continu depuis 2020, avec les filières Filfoie, G2M, Cardiogen, et Filslan. En 2021, les filières 
OrKid et FILNEMUS ont également rejoint Rofim. 
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¶ En 2021, 28 RCP sont mises en place par la filière (+7 p/r à 2020 Τ р ƻƴǘ ŞǘŞ ŎǊŞŞŜǎ Ŝƴ ǘƻǳǘŜ Ŧƛƴ ŘΩŀƴƴŞŜύΣ ǇŀǊƳƛ 
elles 20 fonctionnent en routine. Ces RCP peuvent être diagnostiques, génomiques (dans le cadre du PFMG) ou 
mixtes.  

¶ Fin 2021, 8 des 10 CRMR BRAIN-TEAM organisent leurǎ w/t Ǿƛŀ ƭΩƻǳǘƛƭ wƻŦƛƳ ŀǾŜŎ ǳƴŜ ŀŎǘƛǾƛǘŞ ǎƻǳǘŜƴǳŜ : sur 
ƭΩŀƴƴŞŜ нлнмΣ ǇƻǳǊ ƭŀ ƎƭƻōŀƭƛǘŞ ŘŜǎ /waw ŎƻƴǘǊƛōǳǘŜǳǊǎ ŎŜƭŀ ŎƻǊǊŜǎǇƻƴŘ Ł мсрƘ ŘŜ ǊŞǳƴƛƻƴǎ w/t ǇƻǳǊ ммм 
sessions organisées (+91 p/r à 2020) et 923 cas cliniques traités (+781 p/r à 2020). 

¶ Néanmoins, ƭΩŀŎǘƛǾƛǘŞ ŘŜ ŎŜǎ w/t Ŝǎǘ ƘŞǘŞǊƻƎŝƴŜ Ŝǘ ǇŜǳǘ ǎŜ ǊŜǇǊŞǎŜƴǘŜǊ ǇŀǊ ƭΩƘƛǎǘƻƎǊŀƳƳŜ Ŏƛ-dessous illustrant 
le nombre de sessions totale, leur durée totale, et le nombre total de cas traités, représentés par RCP pour 
ƭΩŀƴƴŞŜ нлнмΦ /ŜǘǘŜ ƘŞǘŞǊƻƎŞƴŞƛǘŞ ǊŜŦƭŝǘŜ ŘŜǎ ƳƻŘŜǎ ŘƛŦŦŞǊŜƴǘƛŜƭǎ ŘΩƻǊƎŀƴƛǎŀǘƛƻƴ ŘŜ ŎŜǎ ǊŞǳƴƛƻƴǎΣ ŎŜǊǘŀƛƴǎ 
ǊŜǎǇƻƴǎŀōƭŜǎ ǇǊƛǾƛƭŞƎƛŀƴǘ ƭŜǎ ǊŞǳƴƛƻƴǎ ŦǊŞǉǳŜƴǘŜǎ ŀǾŜŎ ǇŜǳ ŘŜ ŎŀǎΣ ǉǳŀƴŘ ŘΩŀǳǘǊŜǎ ǇǊŞŦŝǊŜƴǘ Ƴƻƛƴǎ ŘŜ ǊŞǳƴƛƻƴǎ 
Ƴŀƛǎ Ǉƭǳǎ ƭƻƴƎǳŜǎ Ŝǘ ŀǾŜŎ Ǉƭǳǎ ŘŜ ŎŀǎΦ /ŜǘǘŜ ƘŞǘŞǊƻƎŞƴŞƛǘŞ ŘΩƻǊƎŀƴƛǎŀǘƛƻƴ ŘŜǾǊŀƛǘ şǘǊŜ considérée dans les 
ǊŜƳƻƴǘŞŜǎ ŘΩŀŎǘƛǾƛǘŞ ŘŜǎ ŎŜƴǘǊŜǎ Ǿƛŀ ƭΩƻǳǘƛƭ tƛǊŀƳƛƎΦ 

 

 
  

¶ En 2021, la filière 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 souhaitaient. Toǳǘ ŎŜƴǘǊŜ ŘŜ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ ǎΩŜǎǘ Ǿǳ ǇǊƻǇƻǎŞ ƭΩŀŎŎŝǎ 
Ł ƭΩƻǳǘƛƭ ŘŜ w/tΣ ƭΩŀƛŘŜ Ł ƭŀ ƳƛǎŜ Ŝƴ ǇƭŀŎŜ Ŝǘ ƭŀ ŦƻǊƳŀǘƛƻƴ ŘŜ ǎŜǎ ŞǉǳƛǇŜǎΦ 

¶ /Ŝǎ w/t ǇŜǊƳŜǘǘŜƴǘ ŀǳȄ ǇǊƻŦŜǎǎƛƻƴƴŜƭǎ ŘΩŞŎƘŀƴƎŜǊ ǎǳǊ ƭŜǎ Ŏŀǎ ŎƻƳǇƭŜȄŜǎ ŘŜ ǇŀǘƛŜƴǘǎ ŎƻƴŎŜǊƴŀƴǘ ƭŜǳǊ 
diagnostic clinique et/ou génétique, leur suivi thérapeutique ou leur soumission aux plateformes SeqOIA ou 
AURAGEN dans le cadre du protocole établi par le PFMG. 

¶ 5ǳǊŀƴǘ ƭΩŀƴƴŞŜ нлнмΣ ŘŜ ƴƻƳōǊŜǳȄ ŞŎƘŀƴƎŜǎ ƳŜƴǎǳŜƭǎ ƻƴǘ Ŝǳ ƭƛŜǳ ŜƴǘǊŜ ƭŀ ŎƘŜŦ ŘŜ ǇǊƻƧŜǘ ŀŘƧƻƛƴǘΣ ƭŜǎ 
représentants des autres fƛƭƛŝǊŜǎ ƛƳǇƭƛǉǳŞŜǎ Ŝǘ ƭΩŞǉǳƛǇŜ ŘŜ ŘŞǾŜƭƻǇǇŜǳǊǎ ŘŜ wƻŦƛƳΣ ǇŜǊƳŜǘǘŀƴǘ ŘΩƻǇǘƛƳƛǎŜǊ 
ƭΩƻǳǘƛƭ w/t Ŝƴ ǘŜƳǇǎ ǊŞŜƭ όǇƻǳǊ ǎŀǘƛǎŦŀƛǊŜ ŀǳȄ ōŜǎƻƛƴǎ ŘŜǎ ƳŞŘŜŎƛƴǎύ Ƴŀƛǎ ǎǳǊǘƻǳǘ ǇƻǳǊ ŘŞōƭƻǉǳŜǊ ƭŜǎ ǊŜƳƻƴǘŞŜǎ 
ŘŜ ōǳƎ ŘŜ ƭΩƻǳǘƛƭΦ 

 

 !Ŏǘƛƻƴ мΦт Υ /ƻƴŦƛŜǊ ŀǳȄ /wawΣ ŀǾŜŎ ƭΩŀǇǇǳƛ ŘŜǎ C{awΣ ƭŀ Ŏƻƴǎǘƛǘǳǘƛƻƴ ŘΩǳƴ ǊŜƎƛǎǘǊŜ ƴŀǘƛƻƴŀƭ ŘȅƴŀƳƛǉǳŜ ŘŜǎ 

personnes en impasse diagnostique à partir de la BNDMR. 

 ό5ŞŦƛƴƛǘƛƻƴ ŘϥŀǊōǊŜǎ ŘŜ ŘŞŎƛǎƛƻƴ ǇƻǳǊ ƭŜ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛŎ Ŝǘ ŎƘƻƛȄ ŘΩǳƴ ǎŎŞƴŀǊƛƻ ǇƻǳǊ ƭŜǎ ǇŀǘƛŜƴǘǎ ǎŀƴǎ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛŎ ŘŜ 

chaque filière). « Le réexamen des dossiers des personnes malades est nécessaire au fur et à mesure de 

ƭΩŞǾƻƭǳǘƛƻƴ ŘŜǎ ŎƻƴƴŀƛǎǎŀƴŎŜǎ Ŝǘ ŘŜǎ ǘŜŎƘƴƻƭƻƎƛŜǎΦ Lƭ ǇŜǊƳŜǘǘǊŀ ŘŜ ǊŞŘǳƛǊŜ ƭŜǎ ǇŜǊǘŜǎ ŘŜ ŎƘŀƴŎŜ Ŝƴ ǘŜǊƳŜǎ ŘŜ ǇǊƛǎŜ 

en charge. Il est particulièrement important au plan diagnostique ». 
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¶ Les CRMR BRAIN-TEAM ayant régulièrement rapporté le manque de ressources (humaines, temps, outil DPI 
fonctionnel) à disposition pour réaliser le recueil de données au niveau national, la filière a fait le choix dès 
нлнл ŘΩǳƴ ŘŞǇƭƻƛŜƳŜƴǘ ŘŜ ǊŜǎǎƻǳǊŎŜǎ ŘŜ ǘŜǊǊŀƛƴ ǇŜǊƳŜǘǘŀƴǘ ƭΩŀǇǇƭƛŎŀǘƛƻƴ ŘŜǎ ǊŝƎƭŜǎ ŘŜ ŎƻŘŀƎŜ ƘƻƳƻƎŝƴŜǎ 
ǇƻǳǊ ƭŀ Ŏƻƴǎǘƛǘǳǘƛƻƴ ŘΩǳƴ ǊŜƎƛǎǘǊŜ ƴŀǘƛƻƴŀƭ ŘŜǎ ǇŜǊǎƻƴƴŜǎ Ŝƴ ƛƳǇŀǎǎŜ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛǉǳŜΣ ǇŜǊǘƛƴŜƴǘ Ŝǘ ƻǇŞǊŀǘƛƻƴƴŜƭΦ 

¶ /ƻǳǊŀƴǘ нлнмΣ ǎǳƛǾŀƴǘ ƭŀ ǎǘǊŀǘŞƎƛŜ ǇǊŞǎŜƴǘŞŜ Řŀƴǎ ǎŀ ƭŜǘǘǊŜ ŘΩŜƴƎŀƎŜƳŜƴǘ Ł ƭŀ DGOS (scénario 3), et qui vise à 
renforcer les règles de codage, BRAIN-¢9!a ŀ ŀƛƴǎƛ ǊŜŎǊǳǘŞ п ¢9/ ŀŦƛƴ ŘΩŀƛŘŜǊ Ł ƭŀ ŎƻƳǇƭŞǘƛƻƴ ŘŜ .ŀaŀwŀ 
ŎŜǊǘŀƛƴǎ ŎŜƴǘǊŜǎ ŘŜ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ ǎŞƭŜŎǘƛƻƴƴŞǎ ǎŜƭƻƴ ŘŜǎ ŎǊƛǘŝǊŜǎ ƻōƧŜŎǘƛŦǎ όǇǊŞǎŜƴŎŜ ŘΩǳƴ 5tLΣ ŘŞǇƭƻƛŜƳŜƴǘ .ŀaŀwŀ 
tardif, faible mobilisation du centre etc.). 2 TEC sont déployés sur Paris, 1 sur Montpellier et 1 temps partiel sur 
Angers.  

¶ 9ƴ нлнмΣ ƭŜ ǘǊŀǾŀƛƭ ǇǊƛƴŎƛǇŀƭ ŘŜǎ п ¢9/ ǎΩŜǎǘ ŎƻƴŎŜƴǘǊŞ ǳƴƛǉǳŜƳŜƴǘ ǎǳǊ Řǳ ǊŀǘǘǊŀǇŀƎŜ Ł ƭŀ ǎŀƛǎƛŜ ŘŜǎ ŘƻƴƴŞŜǎ 
(initié dès fin janvier 2021 dans tous les centres de référence BRAIN-TEAM, sauf à Angers qui ne disposait pas 
ŘŜ .ŀaŀwŀύ Ŝǘ Ǉŀǎ ŜƴŎƻǊŜ Ł ŘŜ ƭΩƛŘŜƴǘƛŦƛŎŀǘƛƻƴ ŘŜ ǇŀǘƛŜƴǘǎ Ŝƴ ƛƳǇŀǎǎŜ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛǉǳŜΦ 

¶ En septembre 2021, la couverture des centres aidés par les TEC concernait ainsi 11 centres de la filière répartis 
sur 4 sites hospitaliers. 

¶ [ΩŀŎǘƛǾƛǘŞ ǇǊƻǇǊŜ ŘŜǎ ¢9/ Ŝƴ нлнм ŀ ŎƻƳǇƻǊǘŞ 4 missions principales Υ мκ ǎŀƛǎƛŜ ŘΩŀŎǘƛǾƛǘŞ нκ ζ nettoyage » de 
ŘƻƴƴŞŜǎ ŘŜǎ ŎŜƴǘǊŜǎ Ŝƴ ǎΩŀǇǇǳȅŀƴǘ ǎǳǊ ƭŜ ƎǳƛŘŜ ŘŜ ŎƻŘŀƎŜ ǇǊƻŘǳƛǘ ǇŀǊ .w!Lb-TEAM 3/ échanges et points 
ǊŞƎǳƭƛŜǊǎ ŀǾŜŎ ƭŜǎ ŎƘŀǊƎŞǎ ŘŜ Ƴƛǎǎƛƻƴ ŘŜ ƭŀ ǇŀƎŜ ƳŀƭŀŘƛŜǎ ǊŀǊŜǎ ŘΩhw.L{ ǇƻǳǊ ǊŞǎƻǳŘǊŜ ƭŜǎ ōǳƎǎ ŘŜ ǘǊŀƴǎŦŜǊǘΣ 
ŜǊǊŜǳǊǎ ŘΩƛŘŜƴǘƛŦƛŎŀǘƛƻƴ ŘŜ ǎƛǘŜǎ Řŀƴǎ ƭŜ 5tL ŜǘŎΦ пκ ŞŎƘŀƴƎŜǎ ŀǾŜŎ ƭŜ ŎƘŜŦ ŘŜ ǇǊƻƧŜǘ ŀŘƧƻƛƴǘ ŘŜ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜΦ 

¶ Le bilan 2021 est très positif avec une progression remarquable des files actives déclarées dans BaMaRa par les 
centres de la filière, grâce notamment à leur mobilisation mais aussi au support des TEC : en global on est passé 
de ~6000 patients entrées pour la totalité des centres BRAIN-TEAM à fin 2020, à presque 12000 à fin 2021 soit 
un doublement des entrées en 2021. Cet effort est représenté par centre dans le graphique ci-dessous : 

 

 
  

¶ /ƻƴŎŜǊƴŀƴǘ ƭΩƛŘŜƴǘƛŦƛŎŀǘƛƻƴ ŘŜ ƭΩƛƳǇŀǎǎŜ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛǉǳŜ en 2021 : 98% des dossiers BRAIN-TEAM renseignent les 
ƴƛǾŜŀǳȄ ŘΩŀǎǎŜǊǘƛƻƴ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛǉǳŜΦ [ŀ ǊŞǇŀǊǘƛǘƛƻƴ ŘŜ ŎŜǎ ƴƛǾŜŀǳȄ ŘΩŀǎǎŜǊǘƛƻƴ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛǉǳŜ Ŝǎǘ ǊŜǇǊŞǎŜƴǘŞŜ Řŀƴǎ 
le graphique ci-dessous avec 828 dossiers déclarés en niveau « indéterminé » soit près de 10% des dossiers 
pouvant être considérés en iƳǇŀǎǎŜ Ŝǘ ǉǳƛ ŘŜǾǊƻƴǘ ŦŀƛǊŜ ƭΩƻōƧŜǘ ŘΩǳƴŜ ǊŞǾƛǎƛƻƴ ǇŀǊ ƭŜǎ ¢9/Φ  
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¶ Ces dossiers considérés en impasse sont concentrés pour 65% dans un seul CRMR de la filière, sur lequel nos 

efforts de révision des dossiers devront être priorisés en 2022. 

¶ En 2021, la ŦƛƭƛŝǊŜ ŀ ŎƻƴǘƛƴǳŞ Ł ǎΩƛƳǇƭƛǉǳŜǊ Řŀƴǎ ƭŜ ƎǊƻǳǇŜ ŘŜ ǘǊŀǾŀƛƭ ƛƴǘŜǊŦƛƭƛŝǊŜ ǎǳǊ ƭŜ Řŀǘŀ ƳŀƴŀƎŜƳŜƴǘΣ Ƴŀƛǎ 
ƴŜ ǎƻǳƘŀƛǘŜ Ǉŀǎ ǊŜŎǊǳǘŜǊ ŘŜ Řŀǘŀ ƳŀƴŀƎŜǊ ǘŀƴǘ ǉǳΩƛƭ ƴŜ ǎŜǊŀ Ǉŀǎ ǇƻǎǎƛōƭŜ ŘΩŀŎŎŞŘŜǊ Ł ƭΩŜƴǎŜƳōƭŜ ŘŜǎ ŘƻƴƴŞŜǎ 
individuelles collectées et à les vérifier avec des contrôles de cohérence automatisés. 
 

Axe 3 : PARTAGER LES DONNÉES POUR FAVORISER LE DIAGNOSTIC ET LE DEVELOPPEMENT DE NOUVEAUX 

TRAITEMENTS 

 Action 3.1 Υ 5ŞǇƭƻƛŜƳŜƴǘ ŘŜ ƭŀ .b5aw Řŀƴǎ ƭŜǎ /wawκ/w/κ//aw Ŝƴ ƭƛŜƴ ŀǾŜŎ ƭŜǎ ǎȅǎǘŝƳŜǎ ŘΩƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴ 

hospitaliers. 

-  Recensement des maladies et identification des patients 

- Intégration du set de données minimum maladies rares  

- Formation à la saisie de données  

- !ǎǎǳǊŜǊ ƭΩƛƴǘŜǊŦŀŎŜ ŎŜƴǘǊŜǎ κ .b5aw  

- Harmonisation des pratiques de codage 

 

¶ Recensement des maladies neurologiques rares et identification des patients : En 2021, la filière est toujours 
en attente de la création de nouvelles maladies dans les classifications Orphanet concernant : « Maladies 
Inflammatoires Rares du Cerveau et de la Moelle » et « Syndrome Neurologiques Paranéoplasiques et 
Encéphalites auto-immunes ». Ces 2 révisions ont été suggérées par la filière et les CRMR concernés dès 2017. 

¶ Déploiement de BaMaRa, formation des CRMR & harmonisation des pratiques de codage : En 2021, seule 
ƭΩŞǉǳƛǇŜ Řǳ /I¦ ŘΩ!ƴƎŜǊǎ ŀ ŞǘŞ ŦƻǊƳŞŜ Ł .ŀaŀwŀΦ ¢ƻǳǘŜǎ ƭŜǎ ǇŜǊǎƻƴƴŜǎ ŘŜǎ ŎŜƴǘǊŜǎ ŘŜ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ ŦƻǊƳŞŜǎ ƻƴǘ 
ǊŜœǳ ǳƴŜ ŘƻŎǳƳŜƴǘŀǘƛƻƴ ŎƛōƭŞŜ ǎǳǊ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ όŎƻŘŜǎ hwtI!Σ C!vΧύΦ [ϥŞǉǳƛǇŜ .w!Lb-TEAM suit les évolutions de 
l'application BaMaRa et du projet BNDMR. Elle transmet toutes les mises à jour de BaMaRa ainsi que les 
informations concernant la BNDMR et répond aux questions des utilisateurs régulièrement. 

Axe 4 Υ twhah¦±hLw [Ω!//:{ !¦· ¢w!L¢9a9b¢{ 5!b{ [9{ a![!5L9{ w!w9{ 

« 5ƛǎǇƻǎŜǊ ŘΩǳƴ Şǘŀǘ ŘŜǎ ƭƛŜǳȄΣ ǊŞƎǳƭƛŝǊŜment mis à jour, des thérapeutiques (médicaments, dispositifs 
médicaux, traitements non médicamenteux) proposées aux malades dans le traitement des maladies rares ». 
 

 

 !Ŏǘƛƻƴ пΦм Υ ¦ǘƛƭƛǎŜǊ ŘŜ Ŧŀœƻƴ Ǉƭǳǎ ǎȅǎǘŞƳŀǘƛǉǳŜ ƭŜǎ ƳŞŎŀƴƛǎƳŜǎ ŘΩŞǾŀƭǳŀǘƛƻƴ ŘΩŀƳƻƴǘ ŘŞƧŁ ŜȄƛǎǘŀƴǘǎ ŀŦƛƴ 

ŘΩŀŎŎŞƭŞǊŜǊ ƭΩŜƴǊŜƎƛǎǘǊŜƳŜƴǘ ŘŜǎ ƳŞŘƛŎŀƳŜƴǘǎ Ŝǘ ŘŜǎ ŘƛǎǇƻǎƛǘƛŦǎ ƳŞŘƛŎŀǳȄΦ  

¢ǊŀǾŀƛƭ ŀǾŜŎ ƭŜǎ ŀǎǎƻŎƛŀǘƛƻƴǎΣ ŜȄǇŜǊǘǎΣ ƭŀōƻǊŀǘƻƛǊŜǎ Řŀƴǎ ƭŜ ōǳǘ ŘΩŀǾƻƛǊ ǊŜŎours plus systématiquement au 

ǇǊƻŎŜǎǎǳǎ ŘΩŞǾŀƭǳŀǘƛƻƴ ŘΩŀƳƻƴǘ ŘŜ ƭŀ I!{Φ 

¶ Action non déployée au titre de la filière en 2021. Certains CRMR de BRAIN-TEAM déclarent conseiller 
régulièrement des laboratoires pharmaceutiques souhaitant évaluer des nouveaux traitements, notamment 
dans le montage de leurs essais.  

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

ŘΩŞǾŀƭǳŀǘƛƻƴ όƎƻǳǾŜǊƴŀƴŎŜ ōǳǊŜŀǳκŎƻǇƛƭύ Řŀƴǎ ŎƘŀǉǳŜ ŦƛƭƛŝǊŜ ŘŜ ǎŀƴǘŞ ƳŀƭŀŘƛŜǎ ǊŀǊŜǎΦ 

Réunir ŘŜǎ ƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴǎ Ŝǘ ŘƛǎǎŞƳƛƴŀǘƛƻƴ ǎǳǊ ƭŜǎ ǘǊŀƛǘŜƳŜƴǘǎ ŘΩƛƴǘŞǊşǘǎ ό9ȄΦ ƳƛǎŜ Ŝƴ ǇƭŀŎŜ ŘΩǳƴ ƎǳƛŎƘŜǘ ǳƴƛǉǳŜύΦ 

 
¶ En 2020, la filière avait initié un recueil des prescriptions hors-AMM au sein du réseau de ses CRMR. Ce recueil 

nécessitant une actualisation annuelle par 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 à jour de ce recueil auprès de nos 
172 centres BRAIN-TEAM.  

¶ Dès juillet 2021, nous avons donc initié une collaboration avec le CNHIM qui tient à jour la base du médicament 
« Thériaque η ŀŦƛƴ ŘΩŞǾŀƭǳŜǊ ƭŀ ŦŀƛǎŀōƛƭƛǘŞ ŘŜ ƳƛǎŜ Ŝƴ ǆǳǾǊŜ ŘΩǳƴŜ ōŀǎŜ ŘŜ données intégrative et évolutive, 
accessible à tous les centres. Le cahier des charges a été travaillé par la filière et finalisé fin 2021 avec le 
prestataire « 16 digital ». 

¶ Dès 2020, une analyse inter-ŦƛƭƛŝǊŜ ŀǾŀƛǘ ƳƻƴǘǊŞ ǉǳΩŀǳ Ƴƻƛƴǎ п ǘǊŀƛǘŜƳŜƴǘǎ ŎƛǘŞǎ ǇŀǊ ƭŜǎ ŎŜƴǘǊŜǎ .w!Lb-TEAM 
ŞǘŀƛŜƴǘ ŞƎŀƭŜƳŜƴǘ ŎƛǘŞǎ ǇƻǳǊ ŘŜǎ ƳŀƭŀŘƛŜǎ ǇǊƻǇǊŜǎ Ł ŘΩŀǳǘǊŜǎ ŦƛƭƛŝǊŜǎΣ Ǉƻƛƴǘŀƴǘ-là une néŎŜǎǎƛǘŞ ŘΩǳƴ ǘǊŀǾŀƛƭ Ŝƴ 
commun pour répertorier les pratiques de prescription hors-!aa ŀǳ ǎŜƛƴ ŘŜǎ C{awΦ /ΩŜǎǘ ǇƻǳǊǉǳƻƛ ƴƻǳǎ ŀǾƻƴǎ 
présenté notre projet de base de données aux autres filières lors du COPIL FSMR en octobre 2021. Suite à cette 
présentation, plusieurs filières ont montré leur intérêt, initiant ainsi un groupe de réflexion inter-FSMR auquel 
nous sommes associés. 

 
 Action 4.3 : Générer des connaissances en vie réelle pour renforcer la connaissance des médicaments 

ōŞƴŞŦƛŎƛŀƴǘ ŘΩǳƴŜ !aa ǇƻǳǊ ǳƴŜ ƻǳ plusieurs indications dans le traitement de maladies rares et mettre en 

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

ζ CŀǾƻǊƛǎŜǊ ƭŀ ǊŞŀƭƛǎŀǘƛƻƴ ŘΩŞǘǳŘŜǎ ƳŞŘƛŎƻ-ŞŎƻƴƻƳƛǉǳŜǎ ƻǳ ŘΩŞǘǳŘŜǎ Ŝƴ ǾƛŜ ǊŞŜƭƭŜ ǇƻǳǊ ƎŞƴŞǊŜǊ Ŝǘ ŎƻƭƭƛƎŜǊ ŘŜǎ 

ŘƻƴƴŞŜǎ ǇƻǳǊ ǘƻǳǎ ƭŜǎ ƳŞŘƛŎŀƳŜƴǘǎ ŘƛǎǇƻǎŀƴǘ ŘΩǳƴŜ !aa ǇƻǳǊ ƭŜ ǘǊŀƛǘŜƳŜƴǘ ŘΩǳƴŜ ƳŀƭŀŘƛŜ ǊŀǊŜ Ŝǘ ŎŜǊǘŀƛƴǎ 

dispositifs médicaux pertinents ». (Recueil de données par les CRMR, CCMR, recueil de données RTU/ATU, 

exploiter les données recueillies par les maladeǎ Ŝǘ ƭŜǳǊǎ ŦŀƳƛƭƭŜǎΧύΦ 

 
¶ /ŜǘǘŜ ŀŎǘƛƻƴ ǎΩƛƴǎŎǊƛǘ Řŀƴǎ ƭŜǎ ǊŞŦƭŜȄƛƻƴǎ Řǳ DǊƻǳǇŜ ŘŜ ¢ǊŀǾŀƛƭ ŎƻƴŎŜǊƴŀƴǘ ƭŜǎ ŘƛǎǇƻǎƛǘƛƻƴǎ Řǳ ǇǊƻƧŜǘ ŘŜ ŘŞŎǊŜǘ 
ŘΩŀǇǇƭƛŎŀǘƛƻƴ ŘŜ ƭŀ ƳŜǎǳǊŜ ǊŜƭŀǘƛǾŜ Ł ƭΩŀŎŎŝǎ ŎƻƳǇŀǎǎƛƻƴƴŜƭΣ ƛƴǘǊƻŘǳƛǘŜ Ł ƭΩŀǊǘƛŎƭŜ [Φ рмнм-12-1 du code de la 
santé publique, 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. 

¶ BRAIN-TEAM faisant partie des 5 filières pilotes pour la création de registre de traitement hors-AMM en vie 
ǊŞŜƭƭŜΣ ƴƻǳǎ ŀǾƻƴǎ ǇŀǊǘƛŎƛǇŞ ǘƻǳǘ ŀǳ ƭƻƴƎ ŘŜ ƭΩŀƴƴŞŜ нлнм ŀǳȄ ŘƛǾŜǊǎŜǎ ǊŞǳƴƛƻƴǎ Řǳ DǊƻǳǇŜ ŘŜ ¢ǊŀǾŀƛƭ ζ 
Thérapeutique » avec les 4 autres filières, sous la direction de la DGOS/DGS.  

¶ Dans ce cadre, la filière a été moteur pour lancer le travail avec la FSM, opérateur recommandé par la 
5Dh{κ5D{Σ ǇƻǳǊ ƭΩƘŞōŜǊƎŜƳŜƴǘ ŘŜǎ ǊŜƎƛǎǘǊŜǎΦ 5ŝǎ ƧǳƛƭƭŜǘ нлнмΣ .w!Lb-¢9!a ŀ ŎƻƳƳŜƴŎŞ ƭŀ ŎƻƴŎŜǇǘƛƻƴ ŘΩǳƴ 
ǊŜŎǳŜƛƭ Ŝƴ ƭƛŜƴ ŀǾŜŎ ƭŀ Řŀǘŀ ƳŀƴŀƎŜǊ ŘŜ ƭŀ C{aΣ ǎŜƭƻƴ ǳƴŜ ƭƛǎǘŜ ŘΩƛǘŜƳ ǘǊŀǾŀƛƭƭŞǎ Ŝǘ ǾŀƭƛŘŞǎ ŀǾŜŎ ǳƴ ŘŜǎ centres 
BRAIN-TEAM prescripteur de la molécule choisie pour le recueil des données. 

¶ En septembre 2021, BRAIN-TEAM a initié un travail de conventionnement avec la FSM pour cadrer les 
ŎƻƴŘƛǘƛƻƴǎ Řǳ ǇŀǊǘŜƴŀǊƛŀǘΦ !ǇǊŝǎ ǇƭǳǎƛŜǳǊǎ ǎŜƳŀƛƴŜǎ ŘΩŞŎƘŀƴƎŜǎΣ ƛƭ ǎΩŜǎǘ avéré que la FSM qui devait héberger 
ŎŜǎ ǊŜƎƛǎǘǊŜǎ ƴŜ ǇƻǳǾŀƛǘ ŦƛƴŀƭŜƳŜƴǘ Ǉŀǎ ƎŞǊŜǊ ƭŜǎ ŀǎǇŜŎǘǎ ǊŞƎƭŜƳŜƴǘŀƛǊŜǎ ŘΩǳƴ ŎƻƳǇƭŞƳŜƴǘ ŘŜ ŎƻƭƭŜŎǘŜ ŘŜ 
ŘƻƴƴŞŜǎΣ ǎŜƭƻƴ ƭŜǎ ƳƻŘŀƭƛǘŞǎ ƛƴǎŎǊƛǘŜǎ Ł ƴƻǘǊŜ ŎŀƘƛŜǊ ŘŜǎ ŎƘŀǊƎŜǎΦ tŀǊ ŀƛƭƭŜǳǊǎΣ ƭΩ!b{a ǉǳƛ ƳŜǘ Ŝƴ ǇƭŀŎŜ ƭŜ 
nouveau ǎȅǎǘŝƳŜ ŘΩŀŎŎŝǎ ŎƻƳǇŀǎǎƛƻƴƴŜƭ ŘŜǇǳƛǎ Ƴƛ нлнмΣ ƴΩŀȅŀƴǘ Ǉŀǎ ŜƴŎƻǊŜ ǇŀǊǘŀƎŞ ǎŜǎ ǊŜŎƻƳƳŀƴŘŀǘƛƻƴǎ 
pour nous accompagner dans ce travail (via un set de données minimum qui permettrait de valider ces registres 
en vie réelle), BRAIN-¢9!a ŀ ŘƻƴŎ ŘŞŎƛŘŞ Ŧƛƴ нлнм ŘΩabandonner (provisoirement) sa participation à ce projet 
ǇƛƭƻǘŜΣ ǇŀǊ ŘŞŦŀǳǘ ŘŜ ǇƛƭƻǘŀƎŜ Ŝǘ ŘΩŀŎŎƻƳǇŀƎƴŜƳŜƴǘ ŘŜǎ ƻǇŞǊŀǘŜǳǊǎ ƳŀƴŘŀǘŞǎΦ 

 

 Action 4.4 : Mieux encadrer les pratiques de prescriptions hors-AMM 

« hǊƎŀƴƛǎŀǘƛƻƴ ŘΩǳƴŜ ŜƴǉǳşǘŜ ŎƻƴŦƛŞŜ ŀǳȄ ŦƛƭƛŝǊŜǎ ŘŜ ǎanté maladies rares (FSMR) et aux centres de référence 

maladies rares (CRMR/CCMR/CRC) permettant de préidentifier et prioriser les indications et spécialités candidates à 

une RTU ». 

 

¶ 5ŝǎ нлнлΣ ǎǳƛǘŜ Ł ƭΩŞǘŀǘ ŘŜǎ ƭƛŜǳȄ ƛƴƛǘƛŞ ŀǳǇǊŝǎ ŘŜǎ /waw ŎƻƴŎŜǊƴŀƴǘ ƭŜ Ǌecueil des prescriptions hors-AMM, il 
était prévu de lancer cette partie du projet dédiée à la priorisation des indications candidates à une RTU.  
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¶ /ŜǘǘŜ ŀŎǘƛƻƴ ǎΩŜƴǾƛǎŀƎŜ ƴŞŀƴƳƻƛƴǎ Ŝƴ ŎƻƴǘƛƴǳƛǘŞ ŘƛǊŜŎǘŜ Ł ƭŀ ƳƛǎŜ Ŝƴ ǇƭŀŎŜ ŘŜ ƭΩƻōǎŜǊǾŀǘƻƛǊŜ ŘŜǎ ǘǊŀƛǘŜƳŜƴǘǎ 
au sein de la filière (voire en inter-filière selon les traitements), que nous avons initié en 2021 (voir point ci-
dessus). Ainsi, cette action sera déployée en 2022 dès la mise en place de la base de données traitements par 
la filière. 

 

Axe 5 : IMPULSER UN NOUVEL ELAN À LA RECHERCHE SUR LES MALADIES  

 Action 5.2 Υ ŎƻƴǎǘǊǳŎǘƛƻƴ ŘŜ ƭΩ9Wt Ŝǘ ǇŀǊǘƛŎƛǇŀǘƛƻƴ ŘŜǎ ŞǉǳƛǇŜǎ ŦǊŀƴœŀƛǎŜǎ  

όwŜŎŜƴǎŜƳŜƴǘ ŘŜǎ /waw Ŝǘ ŘŜǎ C{aw ƛƳǇƭƛǉǳŞǎ Řŀƴǎ ƭΩ9Wt-RD). 

 
¶ Action non déployée au titre de la filière en 2021.  

¶ Certains CRMR de BRAIN-¢9!a ŘŞǇƭƻǊŜƴǘ ǉǳŜ ƭΩ9Wt-RD a malheureusement exclu certaines maladies rares 
ƴŜǳǊƻŘŞƎŞƴŞǊŀǘƛǾŜǎ ŎƻƳƳŜ ƭΩ!a{ Ŝƴ ƭŜǎ ƻǊƛŜƴǘŀƴǘ ǾŜǊǎ ƭŜǎ !h Řǳ Wtb5Φ  
 

 Action 5.4 : Lancement d'un programme français de recherche sur les impasses diagnostiques en lien avec les 

initiatives européennes UDNI et Solve-RD  

¶ 1 seul CRMR de la filière participe au programme Solve-RD en tant que membre du consortium (CRMR 
Neurogénétique, Pr Alexandra Durr). La filière ne participe pas à la coordination des actions de ses CRMR pour 
cette initiative européenne. 
 

Axe 7 : AMÉLIORER LE PARCOURS DE SOIN  

« /ǊŞŜǊ ŘŜǎ ǘŜƳǇǎ ŘΩŀŎŎƻƳǇŀƎƴŜƳŜƴǘ ǇƻǳǊ ǇŜǊƳŜǘǘǊŜ Ł ƭΩŞǉǳƛǇŜ ƳŞŘƛŎŀƭŜΣ ǎƻƛƎƴŀƴǘŜ Ŝǘ Ře soutien psycho-
social de mieux encadrer et adapter certains moments clés du parcours des malades et leur apporter une 
ƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴ ŀŘŀǇǘŞŜΣ ǇǊƻƎǊŜǎǎƛǾŜ Ŝǘ ǊŜǎǇŜŎǘǳŜǳǎŜΦ ¦ƴŜ ŀǘǘŜƴǘƛƻƴ ǇŀǊǘƛŎǳƭƛŝǊŜ ǎŜǊŀ ǇƻǊǘŞŜ Ł ƭΩŀƴƴƻƴŎŜ Řǳ 
ŘƛŀƎƴƻǎǘƛŎΣ ŀǳ ǎǳƛǾƛ Ŝƴ Ŏŀǎ ŘΩƛƳpasse diagnostique et à la transition adolescent-adulte. Organiser les situations 
ŘΩǳǊƎŜƴŎŜ ǎŀƴǎ ǊǳǇǘǳǊŜ Řǳ ǇŀǊŎƻǳǊǎΦ Τ LƴǘŞƎǊŜǊ ŀǳ ǎƻƛƴ ŘŜǎ ǇǊƻƎǊŀƳƳŜǎ ŘΩŞŘǳŎŀǘƛƻƴ ǘƘŞǊŀǇŜǳǘƛǉǳŜ ǇŜǊƳŜǘǘŀƴǘ 
ŀǳ ƳŀƭŀŘŜ ŘΩşǘǊŜ Ǉƭǳǎ ŀŎǘƛŦ Ŝǘ ŀǳǘƻƴƻƳŜ Řŀƴǎ ǎŀ ǇǊƛǎŜ Ŝƴ ŎƘŀǊƎŜ ». 
 

¶ Action 7.1 Υ 5ŞǾŜƭƻǇǇŜǊ ƭΩƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴ ǇƻǳǊ ǊŜƴŘǊŜ ǾƛǎƛōƭŜ Ŝǘ ŀŎŎŜǎǎƛōƭŜ ƭŜǎ ǎǘǊǳŎǘǳǊŜǎ ŜȄƛǎǘŀƴǘŜǎ 

(Communication sur et au sein de la filière). 

¶ En 2021, actualisation permanente du site internet avec créations de 3 nouvelles pages dédiées à nos actions 
filière : ETP, PNDS, centre national de ressources psychologiques. 

¶ En 2021, les 2 campagnes DGOS de changement de coordonnateurs/responsables de centres ont permis la 
mise à jour pour 11 centres au total. Les changements ont été actualisés dans la base de données BRAIN-TEAM, 
puis publiés par la filière (mailing interne, InfoLettre publique, site internet). 

¶ La documentation BRAIN-TEAM a été mise à jour ainsi que le livret inter-filière. 

¶ 5Ƕ Ł ƭŀ ŎǊƛǎŜ ǎŀƴƛǘŀƛǊŜΣ ŀǳŎǳƴŜ ŎƻƳƳǳƴƛŎŀǘƛƻƴ Ŝƴ ǇǊŞǎŜƴǘƛŜƭ ƴΩŀ Ǉǳ şǘǊŜ faite en 2021 permettant la promotion 
de nos structures ; les stands des quelques congrès en distanciel étaient quant à eux très peu visités (voir 
rubrique « Actions complémentaires ς partie Communication).  

¶ Par contre 4 InfoLettres, dont 1 médico-sociale ont été publiées et envoyées à tout le réseau BRAIN-TEAM en 
2021. 

¶ 9ƴ нлнмΣ ŎǊŞŀǘƛƻƴ ŘΩǳƴŜ ǇƭŀǉǳŜǘǘŜ ŘΩƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴ ǎǳǊ ƭŜ ǊŞǎŜŀǳ ŘŜǎ ŞǘŀōƭƛǎǎŜƳŜƴǘǎ ƳŞŘƛŎƻ-sociaux ressources 
pour les maladies rares du système nerveux central dans les territoires. Ce réseau est déployé par la filière pour 
ŎƻƳǇƭŞǘŜǊ ƭΩŜȄǇŜǊǘƛǎŜ ƳŞŘƛŎŀƭŜ ŘŜǎ ŎŜƴǘǊŜǎ ŘŜ ǊŞŦŞǊŜƴŎŜ Ŝǘ ŘŜ ŎƻƳǇŞǘŜƴŎŜ Ŝǘ ǇǊƻǇƻǎŜǊ ŘŜǎ ǎƻƭǳǘƛƻƴǎ 
ŘΩŀŎŎƻƳǇŀƎƴŜƳŜƴǘ ƴƻǘŀƳƳŜƴǘ Řŀƴǎ ƭŜǎ ǎƛǘǳŀǘƛƻƴǎ ǳǊƎŜƴǘŜǎ ŀŦƛƴ ŘΩŞǾƛǘŜǊ ƭŜǎ ǊǳǇǘǳǊŜǎ ŘŜ ǇŀǊŎƻǳǊǎΦ /Ŝ 
document recense aussi les services sociaux hospitaliers des centres experts de la filière. La diffusion du 
document est planifiée pour la fin du premier semestre 2022. Une version numérisée sera aussi accessible sur 
le site internet de BRAIN-TEAM. 

 Action 7.2 : Garantir les conditiƻƴǎ ŘΩǳƴŜ ŀƴƴƻƴŎŜ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛǉǳŜ ŀŘŀǇǘŞŜ  

¶ Action non prévue par la filière, les centres sont autonomes sur ce point. 
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 Action 7.3 Υ CŀŎƛƭƛǘŜǊ ƭΩŀŎŎŝǎ Ł ƭΩŞŘǳŎŀǘƛƻƴ ǘƘŞǊŀǇŜǳǘƛǉǳŜ (ETP). 

 

¶ 9ƴ нлнмΣ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ ŀ ǇƻǳǊǎǳƛǾƛ ǎƻƴ ǘǊŀǾŀƛƭ ŘΩŀŎŎƻƳǇŀƎƴŜƳŜƴǘ ŀǳǇǊŝǎ ŘŜǎ CRMR ayant répondu aux AAP DGOS 
нлмф ϧ нлнл ǇƻǳǊ ƭŜ ŦƛƴŀƴŎŜƳŜƴǘ ŘŜ ǇǊƻƎǊŀƳƳŜ 9¢tΦ Cƛƴ нлнмΣ ƭŜǎ п ǇǊƻƎǊŀƳƳŜǎ ŘŜ ƭΩ!!t нлмф ŞǘŀƛŜƴǘ 
déposés auprès de leurs ARS respectives Τ н ŘŜǎ у ǇǊƻƎǊŀƳƳŜǎ ŦƛƴŀƴŎŞǎ ǇŀǊ ƭΩ!!t нлнл ŞǘŀƛŜƴǘ ŞƎŀƭŜƳŜƴǘ 
déposés avant la date limite du 15/11/22. 

¶ En 2021, la filière a poursuivi sa collaboration avec la société Os-care afin de proposer un outil de gestion et de 
ǎǳƛǾƛ Ŝƴ ƭƛƎƴŜ ŘŜǎ ǇǊƻƎǊŀƳƳŜǎ ŘΩ9¢tΦ Iǳƛǘ ŞǉǳƛǇŜǎ ǇƻǊǘŜǳǎŜǎ ŘŜǎ ǇǊƻƎǊŀƳƳŜǎ ǎŞƭŜŎǘƛƻƴƴŞǎ ǇŀǊ ƭŀ 5Dh{ ό!!t 
2019 &2020) ont souhaité bénéficier de ce soutien organisationnel fourni par la filière. Des réunions 
ǇǊŞǇŀǊŀǘƻƛǊŜǎ ƻƴǘ Ŝǳ ƭƛŜǳ ŀǾŜŎ ŎŜǎ /waw ŀŦƛƴ ŘΩƛƴƛǘƛŜǊ ƭŜǎ ǇǊƻƧŜǘǎΦ Fin 2021, 3 des 12 programmes fonctionnaient 
ŀǾŜŎ ƭΩƻǳǘƛƭΦ 

¶ Le 18 juin 2021, la filière a participé à la 2ème édition 100% digitale de la journée interfilière de santé maladies 
ǊŀǊŜǎ ǇƻǳǊ ƭΩŞŘǳŎŀǘƛƻƴ ǘƘŞǊŀǇŜǳǘƛǉǳŜ Řǳ ǇŀǘƛŜƴǘ όǇƛƭƻǘŀƎŜ C!Lнwύ ŀǾŜŎ ǇƻǳǊ ǘƘŞƳŀǘƛǉǳŜ Υ ƭΩ9¢t ŘǳǊŀƴǘ ƭŀ ǇŞǊƛƻŘŜ 
épidémique COVID-19. 

¶ En 2021, BRAIN-TEAM a proposé et soutenu financièrement 2 places à la formation « parent-expert » organisée 
par Fimatho en inter-filière. Cette formation est à destination des parents voulant intégrer des programmes 
9¢t Ŝƴ ǘŀƴǘ ǉǳŜ ŘƛǎǇŜƴǎŀǘŜǳǊǎΦ [Ŝǎ н ǇŀǊŜƴǘǎ ƻƴǘ Ǉǳ ŦŀƛǊŜ ǳƴ ǊŜǘƻǳǊ ŘΩŜȄǇŞǊƛŜƴŎŜ Ł ƭŀ Ƨournée des associations 
BRAIN-¢9!a Ŝƴ ƴƻǾŜƳōǊŜ нлнмΦ [ΩŜȄǇŞǊƛŜƴŎŜ Şǘŀƛǘ ǘǊŝǎ ǎŀǘƛǎŦŀƛǎŀƴǘŜ Ŝǘ ƭŜǳǊ ŀ ǇŜǊƳƛǎ ŘŜ ŎǊŞŜǊ ŘŜǎ ƎǊƻǳǇŜǎ ŘŜ 
discussion. Elle doit donc être renouvelée pour les années à venir. 

¶ En 2021, la filière a initié le montage de son programme ŘΩŀŎŎƻƳǇŀƎƴŜƳŜƴǘ ŘŜǎ ŀƛŘŀƴǘǎ ζ AIDAN » (voir $9.4), 
notamment en recrutant des experts dispensateurs des différents modules. La co-construction de ce 
programme se fait avec des experts-aidant membres de nos associations partenaires. 

 

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

¶ PNDS Υ 9ƴ нлнмΣ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ ŀ ǇƻǳǊǎǳƛǾƛ ǎƻƴ ǘǊŀǾŀƛƭ ŘΩŀŎŎƻƳǇŀƎƴŜƳŜƴǘ ŀǳǇǊŝǎ ŘŜǎ /waw ŀȅŀƴǘ ǊŞǇƻƴŘǳ ŀǳȄ !!t 
DGOS 2019 & 2020 pour la rédaction de leurs PNDS : des réunions ont eu lieu avec chaque porteur pour un 
ŀŎŎƻƳǇŀƎƴŜƳŜƴǘ ǎǇŞŎƛŦƛǉǳŜ Ł ƭŜǳǊ ōŜǎƻƛƴΦ [ŀ ŦƛƭƛŝǊŜ ŀ ƴƻǘŀƳƳŜƴǘ ŀƛŘŞ о ŘΩŜƴǘǊŜ ŜǳȄ ǇƻǳǊ ƭŀ ǊŜŎƘŜǊŎƘŜ 
ōƛōƭƛƻƎǊŀǇƘƛǉǳŜΦ [ΩŞǉǳƛǇŜ ŦƛƭƛŝǊŜ ŀ ǾŞǊƛŦƛŞ ǉǳŜ ƭŜǎ ŘƻŎǳƳŜƴǘǎ ǇǊƻŘǳƛǘǎ όǘŜȄǘŜ Řǳ tb5{ ŀǾŜŎ ǎƻƴ ǾƻƭŜǘ ƳŞŘƛŎƻ-
social, argumentaire, synthèse aux médecins traitants, DPI) correspondaient aux recommandations de la HAS 
et a effectué une relecture approfondie des textes (cohérence avec les dernières données mises à jour, 
ƻǊǘƘƻƎǊŀǇƘŜΣ ƳƛǎŜ Ŝƴ ŦƻǊƳŜύΦ {ǳǊ ƭŜǎ мл ǇǊƻƧŜǘǎ ŀŎŎŜǇǘŞǎ ǇƻǳǊ ƭΩAAP PNDS 2019, 8 ont été publiés en 2021 sur 
ƭŜ ǎƛǘŜ ŘŜ ƭŀ I!{ όм ƭΩŀǾŀƛǘ ŞǘŞ Ŝƴ нлнл Ŝǘ м ŀǳǘǊŜ ŀ ŞǘŞ ŘŞŎŀƭŞ Ł нлннύΦ 9ƴ нлнмΣ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ ŎƻƴǘƛƴǳŜ Ł ŀŎŎƻƳǇŀƎƴŜǊ 
ƭŜǎ с ǇƻǊǘŜǳǊǎ ŘŜ ǇǊƻƧŜǘǎ tb5{ ǾŀƭƛŘŞǎ ƭƻǊǎ ŘŜ ƭΩ!!t 5Dh{ нлнлΦ 
Suite au départ en octobre 2021 de la chargée de mission dédiée à la coordination des PNDS, mise en place 
ŘΩǳƴ ǊŜŎǊǳǘŜƳŜƴǘ ŘΩǳƴ ƴƻǳǾŜŀǳ ŎƘŀǊƎŞ ŘŜ Ƴƛǎǎƛƻƴ ǇƻǳǊ ŎƻƻǊŘƻƴƴŜǊ ƭŜǎ tb5{ .w!Lb-TEAM. 

¶ Action à destination des médecins traitants Υ 5Ƕ Ł ƭŀ ŎǊƛǎŜ ǎŀƴƛǘŀƛǊŜ Ŝǘ Ł ƭΩŀƴƴǳƭŀǘƛƻƴ Řǳ ŎƻƴƎrès annuel du 
/aDCΣ ƴƻǳǎ ƴΩŀǾƻƴǎ Ǉŀǎ ǘŜƴǳ ŘŜ ǎǘŀƴŘ ǇǊƻƳƻǳǾŀƴǘ ƴƻǎ ǎǘǊǳŎǘǳǊŜǎ ŀǳǇǊŝǎ ŘŜ ŎŜ ǇǳōƭƛŎ ŎƛōƭŜΦ tŀǊ ŀƛƭƭŜǳǊǎΣ ƭŜ мer 
partenariat tripartite initié dès 2018 entre le CMG, Maladies Rares Info Services et 19 Filières de Santé Maladies 
Rares a été finalisé et son bilan publié. Le 2nd ǇŀǊǘŜƴŀǊƛŀǘ ŜƴǘǊŜ ƭŜ /aD Ŝǘ ƭΩŜƴǎŜƳōƭŜ ŘŜǎ но C{aw ŀ ŞǘŞ ǊŜƭŀƴŎŞ 
en 2021 : BRAIN-TEAM représente les 23 FSMR dans ce partenariat aux côtés des filières MaRIH et Sensgène. 
Dès juillet 2021, le 1er travail partenarial a été iƴƛǘƛŞ ŎƻƴŎŜǊƴŀƴǘ ƭŀ ŎƻƴŎŜǇǘƛƻƴ ŘΩǳƴ ŘƻŎǳƳŜƴǘ ŘΩŀƛŘŜ ŘŞŎƛǎƛƻƴƴŜƭ 
Ł ƭΩƻǊƛŜƴǘŀǘƛƻƴ ŘΩǳƴ ǇŀǘƛŜƴǘ ƳŀƭŀŘƛŜǎ ǊŀǊŜǎΦ tƻǳǊ ƭŀ мère fois, les FSMR ont par ailleurs participé au 21e Congrès 
national du CNGE Collège Académique à Lille en décembre 2021 afin de présenter leurs outils dédiés aux 
médecins généralistes dont pour la 1ère ŦƻƛǎΣ ƭΩƻǳǘƛƭ ŘŜ C!Lнw ζ les clés du diagnostic ». 

¶ Promouvoir la transition enfant-adulte : La filière a participé au groupe de travail inter-filières Transition en 
collaboration avec la plaǘŜŦƻǊƳŜ ǊŞƎƛƻƴŀƭŜ ŘΩƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴ Ŝǘ ŘΩƻǊƛŜƴǘŀǘƛƻƴ ŘŜǎ ƳŀƭŀŘƛŜǎ ǊŀǊŜǎ twLhw ǇƻǳǊ 
ƭΩƻǊƎŀƴƛǎŀǘƛƻƴ ƭŜ ǎŀƳŜŘƛ нл ƳŀǊǎ нлнм ŘΩǳƴ ǿŜōƛƴŀƛǊŜ ŘΩƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴ ǎǳǊ ƭŀ ¢Ǌŀƴǎƛǘƛƻƴ ŀŘƻ-adulte. Cette action, 
ǇƛƭƻǘŞŜ ǇŀǊ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ CLa!¢IhΣ ŀǾŀƛǘ ǇƻǳǊ ƻōƧŜŎǘƛŦ ŘΩŀǇǇƻǊǘŜǊ ǳƴ premier élément de réponse aux 
ǇŀǘƛŜƴǘǎκŦŀƳƛƭƭŜǎ ǉǳƛ ǎΩƛƴǘŜǊǊƻƎŜƴǘ ǎǳǊ ƭŀ ǘǊŀƴǎƛǘƛƻƴ ŘŜǎ ǎƻƛƴǎ ǇŞŘƛŀǘǊƛǉǳŜǎ ǾŜǊǎ ƭŜǎ ǎƻƛƴǎ ǇƻǳǊ ŀŘǳƭǘŜǎ Ŝǘ ŘŜ 
discuter des principaux enjeux de cette transition sur le plan médical, psychosocial et émotionnel. Cette 
démarche sera poursuivie par les mêmes acteurs en 2022 avec une journée « transition enfants/adultes » 
organisée le 18 mai 2022 à Angers. BRAIN-TEAM fait partie du comité organisateur. 

¶ Développer la fonction de coordination du parcours : En 2021, BRAIN-TEAM a continué les prises de contact et 
entretiens avec certains responsables de PEMR-PCOM : des réunions communes de représentantes des PMER-
FSMR sont par ailleurs organisées régulièrement par BRAIN-TEAM et Rare-Breizh. La 1ère réunion commune 
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inter-FSMR / inter-PEMR a eu lieu le 1er avril 2021 permettant de présenter les organisations respectives des 
structures pour fluidifier la mise en place des actions. 

¶ Partenariat ERHR/GNCRH : Le 1er octobre 2021, sollicitée par la CNSA, la chargée de mission médico-social de 
la filière a présenté le partenariat entre les ERHR et la filière lors du lancement du 3ème schéma des Handicaps 
wŀǊŜǎ Υ ζ 9ƴƧŜǳȄ ŘŜ ƭΩŀǊǘƛŎǳƭŀǘƛƻƴ - filières de santé maladies rares et ERHR, Illustrations de coopérations". 

¶ Fonction ressource : En 2021, la filière, 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 médico-sociaux avec 
qui la filière a un partenariat privilégié. Les livrables amènent la filière à poursuivre sa réflexion sur la 
ǾŀƭƻǊƛǎŀǘƛƻƴ ŘŜ ŎŜǘǘŜ ŦƻƴŎǘƛƻƴ ǊŜǎǎƻǳǊŎŜ Ŝǘ ƭŀ ƳƛǎŜ Ŝƴ ǇƭŀŎŜ ŘΩŀŎǘƛƻƴǎ ŘŜ ŎƻƳƳǳƴƛŎŀǘƛƻƴ ŀǳǇǊŝǎ Řǳ ǊŞǎŜŀǳ 
médico-social de la filière (mention dans la plaquette du réseau médico-social).   

¶ Cartes urgences : le projet de refonte des cartes urgences BRAIN-TEAM prévu en 2020 avec le partenaire Rofim 
ŀ ŞǘŞ ǊŜǇƻǊǘŞ Ł нлнн όŀŦƛƴ ŘŜ ǇǊƛƻǊƛǎŜǊ ƭŜ ŘŞǾŜƭƻǇǇŜƳŜƴǘ ŘŜ ƭΩƻǳǘƛƭ ŘŜ w/tύ ; Rofim devant à terme prendre 
ŞƎŀƭŜƳŜƴǘ Ŝƴ ŎƘŀǊƎŜ ƭŜ ŘŞǾŜƭƻǇǇŜƳŜƴǘ ŘŜ ƭΩƻǳǘƛƭ ŎŀǊǘŜ ǳǊƎŜƴŎŜ Ǿƻulu par la filière. 

¶ DMP Υ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ ŀ ǇŀǊǘƛŎƛǇŞ Ł ƭŀ ǊŞǳƴƛƻƴ ƻǊƎŀƴƛǎŞŜ ǇŀǊ ƭŀ 5Dh{ ǎǳǊ ƭŜ ǇǊƻƧŜǘ ŘΩƛƴŎƭǳǎƛƻƴ ŘŜǎ ǎǇŞŎƛŦƛŎƛǘŞǎ aŀƭŀŘƛŜǎ 
wŀǊŜǎ ŀǳ ǎŜƛƴ Řǳ 5ƻǎǎƛŜǊ aŞŘƛŎŀƭ tŀǊǘŀƎŞ ǉǳƛ ŀ ŞǘŞ ǊŜƳƛǎ Ł ƭΩƻǊŘǊŜ Řǳ ƧƻǳǊ Ŝƴ нлнмΦ bƻǳǎ ŀǾƻƴǎ ƴƻǘŀƳƳŜƴǘ 
ǇŀǊǘƛŎƛǇŞ Ł ƭΩŜnquête en ligne FSMR et relayé auprès de nos associations cette enquête. 
 

 !Ŏǘƛƻƴ тΦр 5ŞǾŜƭƻǇǇŜǊ ƭŀ ǘŞƭŞƳŞŘŜŎƛƴŜ Ŝǘ ƭΩƛƴƴƻǾŀǘƛƻƴ Ŝƴ Ŝ-santé  

¶ Télémédecine Υ !ǇǊŝǎ ǳƴŜ ŀƴƴŞŜ нлнл ƻǴ ƭŀ ǘŞƭŞŎƻƴǎǳƭǘŀǘƛƻƴ ŀ ŞǘŞ ŦŀǾƻǊƛǎŞŜ Ŝǘ ƻǴ ƭΩŀŎŎŝǎ ŀǳȄ ƻǳǘƛƭǎ ƴǳƳŞǊƛǉǳŜǎ 
se mettait en place avec la mise à disposition gratuite de certains outils comme Rofim durant le plan blanc, en 
2021 les centres BRAIN-TEAM se sont naturellement reportés sur les outils développés par leurs ARS pour la 
ǘŞƭŞƳŞŘŜŎƛƴŜΦ /ŜǇŜƴŘŀƴǘ ƭΩƻǳǘƛƭ wƻŦƛƳ ǊŜste privilégié pour les RCP (28 RCP fin 2021 sur Rofim). 

¶ Centre de Ressources Psychologiques BRAIN-TEAM : En 2021, le projet de centre de ressource filière a vu le 
jour et est opérationnel. Les deux psychologues ont contacté les responsables associatifs de la filière afin de 
connaître leurs besoins mais également leurs ressources psychologiques. Elles ont également recensé les 
ressources des centres BRAIN-¢9!a ŀŦƛƴ ŘΩƛŘŜƴǘƛŦƛŜǊ ƭŜǳǊ ǊŞǎŜŀǳ ŘŜ ǇǊƻŦŜǎǎƛƻƴƴŜƭǎ ŘƛǎǇƻǎŀƴǘ ŘΩǳƴŜ ŜȄǇŞǊƛŜƴŎŜ 
des maladies BRAIN-TEAM au niveau national. Fin 2021, une page dédiée à ce centre a été créée sur le site de 
la filière afin de diffuser toutes les informations nécessaires, et tous les outils de communications ont été créés 
pour promouvoir les activités de ce service. Fin 2021, les deux psychologues ont commencé à recruter un 
ƎǊƻǳǇŜ ŘŜ ǘǊŀǾŀƛƭ ŘΩŀƛŘŀƴǘǎ Ŝǘ ǎƻƴǘ ŘŞƧŁ ƛƴǘŜǊǾŜƴǳŜǎ ŀǳǇǊŝǎ ŘŜ моκну ŀǎǎƻŎƛŀǘƛƻƴǎ .w!Lb-TEAM. 

¶ Plateforme téléphonique en e-santé juridique Υ 9ƴ нлнмΣ ŎŜ ǎŜǊǾƛŎŜ ƧǳǊƛŘƛǉǳŜ ŀ ŞǘŞ ƭŀƴŎŞ Ł ƭΩƻŎŎŀǎƛƻƴ ŘŜ ƭŀ 
jourƴŞŜ ƛƴǘŜǊƴŀǘƛƻƴŀƭŜ ŘŜǎ ƳŀƭŀŘƛŜǎ ǊŀǊŜǎΣ Ŝƴ ǇŀǊǘŜƴŀǊƛŀǘ ŀǾŜŎ ƭΩŀǎǎƻŎƛŀǘƛƻƴ WǳǊƛǎ {ŀƴǘŞ ǉǳƛ ǊŞǇƻƴŘ ŀǳȄ 
questions des patients et de leurs aidants avec un numéro vert dédié à BRAIN-TEAM.  Ce service est aussi ouvert 
aux assistantes sociale des centres hospitaliers de la filière BRAIN-TEAM. Cet outil innovant est largement 
plébiscité et le contrat initial a dû être revu 2 fois afin de répondre aux demandes croissantes des utilisateurs. 
138 personnes ont sollicité Juris Santé en 2021, dont une très grande majorité sont des aidants. Les questions 
concernent en majorité des patients entre 40 et 59 ans. Les sujets traités sont variés et spécifiques à chaque 
ǎƛǘǳŀǘƛƻƴ Ƴŀƛǎ ƻƴ ǊŜǇŝǊŜ о ƎǊŀƴŘǎ ŘƻƳŀƛƴŜǎ ŘΩƛƴǘŜǊǾŜƴǘƛƻƴ ŘŜ WǳǊƛǎ {ŀƴǘŞ liés aux conflits (MDPH, sécurité 
sociŀƭŜΣ ŜƳǇƭƻȅŜǳǊΦΦΦύΣ ŀǳ ǘǊŀǾŀƛƭ όƛƴǾŀƭƛŘƛǘŞΣ ŘƛƳƛƴǳǘƛƻƴ ǘŜƳǇǎ ŘŜ ǘǊŀǾŀƛƭΣ ŀƳŞƴŀƎŜƳŜƴǘ ŘΩƘƻǊŀƛǊŜǎΧύ Ŝǘ ŀǳȄ 
mesures de protection juridiques. 
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¶ E-consultation pour des conseils de conciliation/médiation Υ ǇƻǳǊ ŎƻƳǇƭŞǘŜǊ ǎƻƴ ƻŦŦǊŜ ŘΩŀǎǎƛǎǘŀƴŎŜ Ł ŘƛǎǘŀƴŎŜΣ 
ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ ŀ ƛƴƛǘƛŞ Ŝƴ нлнм ǳƴ ǇǊƻƧŜǘ ƛƴƴƻǾŀƴǘ ŎƻƴŎŜǊƴŀƴǘ ƭΩŀŎŎƻƳǇŀƎƴŜƳŜƴǘ Ł ƭŀ ƳŞŘƛŀǘƛƻƴ Ŝǘ Ł ƭŀ ŎƻƴŎƛƭƛŀǘƛƻƴ 
dans le secteur médico-ǎƻŎƛŀƭ όŎƻƴŎƛƭƛŀǘƛƻƴ ŀǾŜŎ ƭŜǎ a5tIΣ ƭŀ /t!aΧύΦ /Ŝ ǇŀǊǘŜƴŀǊƛŀǘ Ǿŀ ǇŜǊƳettre dès 2022 
ƭŜ ŘŞǇƭƻƛŜƳŜƴǘ ŘŜ ǿŜōƛƴŀƛǊŜǎ ŘΩƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴ όǇƻǳǊ ƭŜǎ ǇŀǘƛŜƴǘǎΣ ƭŜǳǊǎ ŀƛŘŀƴǘǎ Ŝǘ ƭŜǎ ŀǎǎƻŎƛŀǘƛƻƴǎ ŘŜ ǇŀǘƛŜƴǘǎύ Ŝǘ 
une proposition de conseils à distance sous forme de e-consultation. Ce soutien est construit dans une logique 
de subsidiarité.  

¶ Os-care : cet outil de e-santé permettant la e-gestion des programmes ETP pour les CRMR BRAIN-TEAM a été 
ŘŞǇƭƻȅŞ ŀǳǇǊŝǎ ŘŜǎ ŎŜƴǘǊŜǎ ŘŜƳŀƴŘŜǳǊǎΦ [ΩŀŘƘŞǎƛƻƴ Ŝǎǘ ǳƴŀƴƛƳŜ Ŝǘ ŎŜǘ ƻǳǘƛƭ ǎŜǊŀ ǇǊƻǇƻǎŞ ŘŜ Ŧŀœƻƴ 
systématique à tout centre se lançant dans un programme ETP. 

Axe 9 : FORMER LES PROFESSIONNELS DE SANTÉ À MIEUX IDENTIFIER ET PRENDRE EN CHARGE LES MALADIES 

RARES 

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

 

¶ En 2021, la filière a assuré une présentation du panorama des maladies rares neurologiques aux internes de 
neurologie (Pr Verny ς CHU Angers). 
¶ Un stand inter-filière a été organisé lors du congrès des enseignants en médecine générale (CMGE ς Lille) : 
Cŀƛнw Ŝǘ wŜǎǇƛŦƛƭ ƻƴǘ ŎƻƻǊŘƻƴƴŞ ƭΩƻǊƎŀnisation de ce stand où des informations ciblées maladies rares étaient 
présentées : PNDS, clés du diagnostic Fai2R, Infographie Parcours de Vie, site web inter-FSMR etc. Les chefs de 
projet BRAIN-TEAM ont constaté un réel intérêt de ces médecins pour les informations 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 filière a présenté au Collège des enseignants de neurologiŜ ǎƻƴ Ǉƻƛƴǘ ŘΩŀŎǘǳŀƭƛǘŞ ŀƴƴǳŜƭ ŎƻƴŎŜǊƴŀƴǘ ƭŀ ǇǊƛǎŜ 
en charge des maladies rares neurologiques (Pr Verny).  

¶ Dans le cadre de ses actions médico-sociales, la filière a poursuivi le déploiement de ses colloques régionaux 
ŘΩƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴ Ŝǘ ŘŜ ǎŜƴǎƛōƛƭƛǎŀǘƛƻƴ ŀǳx maladies rares du système nerveux central auprès des professionnels 
des établissements et services médico-sociaux (ESMS) en collaboration avec les Equipes Relais Handicap Rares 
des territoires concernés. En 2021, les colloques programmés à Angers, Dijon, Bastia et Ajaccio ont dû être 
reportés sur 2022 et 2023 compte tenu de la crise sanitaire. 

¶   9ƴ нлнмΣ ƭŀ ŎǊƛǎŜ ǎŀƴƛǘŀƛǊŜ ƴΩŀ Ǉŀǎ ǇŜǊƳƛǎ ƭŜ ŘŞǇƭƻƛŜƳŜƴǘ ŘŜ ƭŀ ŦƻǊƳŀǘƛƻƴ 5t/ ŘŜ п ƧƻǳǊǎ όнȄн ƧƻǳǊǎύ Ł 
destination des professionnels sociaux et médico-sociaux, expérimentée en région Bretagne et Pays de La Loire 
en 2019 et qui devait être déployée depuiǎ нлнлΦ [ŀ ŦƻǊƳŀǘƛƻƴ ǇǊŞǾǳŜ ǎǳǊ ƭŜ ǎŜŎǘŜǳǊ ŘŜ ¢ƻǳƭƻǳǎŜ ƴΩŀ Ǉŀǎ Ǉǳ 
être maintenue. En 2021, la filière 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 les autres établissements du territoire. 
En attendant, ne pouvant pas intervenir sur site en présentiel, la filière a aussi travaillé avec les ESMS sur une 
formation à distance avec un format de 2h. Reportée 2 fois sur 2021 sur le secteur de Limoges (pour cause de 
COVID dans les ESMS à former), la formation en distanciel est reprogrammée pour avril 2022. Cette modalité 
sera développée sur 2022/2023. Elle répond à un besoin des ESMS et complète les actions de montée en 
compétences des professionnels sociaux et médico-sociaux déjà proposées par la filière. 

¶ BRAIN-TEAM a organisé le 17 novembre 2021 la journée annuelle des services sociaux à destination des 
ŀǎǎƛǎǘŀƴǘŜǎ ǎƻŎƛŀƭŜǎ ŘŜǎ /wawΣ ǉǳΩŜƭƭŜ ƻǊƎŀƴƛǎŜ ŘŜǇǳƛǎ нлмтΦ /Ŝ ǘŜƳǇǎ ŘŜ ŦƻǊƳŀǘƛƻƴ ŀ ŞǘŞ ƻǳǾŜǊǘ Ŝƴ нлнм ŀǳȄ 
services sociaux des ESMS ressources du réseau médico- social développé par la filière. Il a permis des échanges 
entre le secteur sanitaire et le secteur social et médico-social ce qui a été très apprécié des participants. Cette 
formation sera renouvelée sous un format de 1,5 jour en 2022. 

¶ Dans le cadre du déploiement du réseau médico-social, BRAIN-TEAM a organisé pour la première fois la 
« Journée des équipes interdisciplinaires médico-sociales » le 25 novembre 2021. Les échanges ont permis la 
ƳƛǎŜ Ŝƴ ǇƭŀŎŜ ŘΩǳƴe communauté de pratiques professionnelles médico-sociales sur les maladies rares du 
système nerveux central et une synergie des professionnels travaillant sur des territoires différents. Cette 
journée fait partie de notre projet de montée en compétences des ESMS ressource et sera renouvelée en 2022. 

¶ En complément des journées annuelles médico-sociales (assistantes sociales et équipes pluridisciplinaires), 
BRAIN-TEAM a organisé plusieurs webinaires sur les thématiques proposées par les professionnels. 3 
webinaires sur 2021 ont été développés : « le parcours du dossier MDPH » (aussi ouvert aux associations de 
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patients) ς  9 février 2021, « spécificité des mesures de protection juridique pour les maladies rares du Système 
Nerveux Central » - 25 mars 2021 et « quelle réponse adaptée à la complexité des droits des proches aidants 
pour les maladies rares du SNC » - 16 septembre 2021. /ŜǘǘŜ ƴƻǳǾŜƭƭŜ ŦƻǊƳŜ ŘΩŞŎƘŀƴƎŜǎ Ŝǘ ŘŜ ƳƻƴǘŞŜ Ŝƴ 
compétences proposée par BRAIN-TEAM - ǎΩŀŘŀǇǘŀƴǘ ŀǳȄ ŎƻƴǘǊŀƛƴǘŜǎ ƘƻǊŀƛǊŜǎ ŘŜǎ professionnels et à 
ƭΩŞŎƭŀǘŜƳŜƴǘ ŘŜ ƭŜǳǊ ǎƛǘŜ ŘŜ ǘǊŀǾŀƛƭ - sera renouvelée en 2022 car le format est apprécié et le nombre de 
ǇŀǊǘƛŎƛǇŀƴǘǎ ƳƻƴǘǊŜ ƭΩƛƴǘŞǊşǘ ŘŜ ŎŜǘǘŜ ŀŎǘƛƻƴΦ !ǳ ǘƻǘŀƭΣ ǳƴŜ ŎŜƴǘŀƛƴŜ ŘŜ ǇǊƻŦŜǎǎƛƻƴƴŜƭǎ ƻƴǘ ǇŀǊǘƛŎƛǇŞ Ł ŎŜǎ 
webinaires.    

¶ BRAIN-TEAM a poursuivi en 2021 son soutien auprès du Centre de Référence Maladie de Huntington du CHU 
ŘŜ [ƛƭƭŜ Ŝǘ ŀǳǇǊŝǎ Řǳ /ŜƴǘǊŜ ŘŜ /ƻƳǇŞǘŜƴŎŜ Řǳ /I¦ ŘΩ!ƳƛŜƴǎ Řŀƴǎ ƭŀ ƳƛǎŜ Ŝƴ ǇƭŀŎŜ ŘΩǳƴŜ ƧƻǳǊƴŞŜ ŘŜ ŦƻǊƳŀǘƛƻƴ 
sur la maladie de Huntington en Région Nord à destination des professionnels médico-sociaux. La crise sanitaire 
ƴΩŀ Ǉŀǎ ǇŜǊƳƛǎ ŘŜ ǇƻǳǊǎǳƛǾǊŜ ƭΩŀŎǘƛƻƴ ǎǳǊ ƭŜ ǎŜŎǘŜǳǊ ŘŜ Raimbeaucourt (région Hainaut) et Lille (région Pas de 
Calais). 
¶ 5ŀƴǎ ƭŜ ŎŀŘǊŜ ŘŜ ǎƻƴ ǊŞǎŜŀǳ ƴŀǘƛƻƴŀƭ ŘΩ9{a{ ƳŞŘƛŎƻ-sociaux ressources, BRAIN-TEAM a organisé son deuxième 

séminaire annuel à destination des directions des ESMS en mai 2021 (report de décembre 2019), en 
visioconférence sur 2 demi-journées.  Le 3ème séminaire prévu en décembre 2021 en présentiel a aussi dû être 
réajusté sous un format webinaire sur 2 demi-journées. Malgré les perturbations organisationnelles, les 
ǿŜōƛƴŀƛǊŜǎ ƻƴǘ ŀōƻǳǘƛ Ł ƭŀ ǘŜƴǳŜ ŘΩǳƴŜ ǊŞǳƴƛƻƴ ƳŜƴǎǳŜƭƭŜ Ŝƴ Ǿƛǎƛƻ ŀǾŜŎ ƭΩŜƴǎŜƳōƭŜ ŘŜǎ 9{a{ Řǳ ǊŞǎŜŀǳΦ 
¶ BRAIN-¢9!a ŘŜǾŀƛǘ ŎƻƴǘǊƛōǳŜǊ ƭŜ лмκлсκнлнм Ł ƭΩƛƴŀǳƎǳǊŀǘƛƻƴ ŘŜ ƭΩÉquipe ressources de la MAS Hauts de Sèvre 

(Mortagne sur Sèvre) dont la filière a soutenu le projet financé par les ARS Pays de la Loire. Cette manifestation 
ŀ ŘǶ şǘǊŜ ŀƴƴǳƭŞŜ ǇƻǳǊ ŎŀǳǎŜ Řǳ /h±L5Φ ¦ƴŜ ǇƭŀǉǳŜǘǘŜ ŘΩƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴ ŀ ŞǘŞ ǊŞŀƭƛǎŞŜ ǇŀǊ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ Ŝǘ ŘƛŦŦusée. 
¶ [ŀ ŦƛƭƛŝǊŜ ŀ ƛƴƛǘƛŞ ƭŀ ŎǊŞŀǘƛƻƴ Ŝǘ ƭΩƻǊƎŀƴƛǎŀǘƛƻƴ ŘΩǳƴ 5ΦLΦ¦ ζ 5ǳ ǎƻƛƴ Ł ƭΩŀŎŎƻƳǇŀƎƴŜƳŜƴǘ ƳŞŘƛŎƻ-social dans les 

maladies rares neuro dégénératives ». Cette formation de 112h de cours est innovante car allie les parcours 
sanitaires et médico-sociaux Ŝƴ ŀǇǇƻǊǘŀƴǘ ŘŜǎ ŎƻƴƴŀƛǎǎŀƴŎŜǎ ǘǊŀƴǎǾŜǊǎŀƭŜǎ ǎǳǊ ƭΩŜƴǎŜƳōƭŜ ŘŜǎ ŞǘŀǇŜǎ 
ƛƴŘƛǎǇŜƴǎŀōƭŜǎ Ł ƭΩŀŎŎƻƳǇŀƎƴŜƳŜƴǘ ŘŜǎ ǇŜǊǎƻƴƴŜǎ ŎƻƴŎŜǊƴŞŜǎ ǇŀǊ ƭŜǎ ƳŀƭŀŘƛŜǎ ǊŀǊŜǎ ƴŜǳǊƻ-évolutives. Elle 
ǇŜǊƳŜǘǘǊŀ ŀǳȄ ǇŀǊǘƛŎƛǇŀƴǘǎ ŘΩŀǇǇǊŞƘŜƴŘŜǊ Řŀƴǎ ǎŀ ƎƭƻōŀƭƛǘŞ ƭΩŜƴǾƛǊƻƴƴŜƳŜƴǘ ŘŜǎ Ƴaladies rares et la spécificité 
des pathologies de la filière de BRAIN-TEAM. Le public visé comporte à la fois des professionnels issus du 
secteur de la santé (centres de référence et de compétence, plateformes Maladies Rares...) mais aussi des 
structures sociales et médico-sociales (MAS, FAM, EHPAD, IEM, Foyers de vie, services à domicile, etc.) et des 
ƛƴǎǘƛǘǳǘƛƻƴǎ ό5!/Σ 9wIwΣ 5Dh{Σ a5tIΧύΦ [ŀ ŦƻǊƳŀǘƛƻƴ ǎŜǊŀ ƻǊƎŀƴƛǎŞŜ Ŝǘ ŀǎǎǳǊŞŜ ǇŀǊ ŘŜǎ ǇǊƻŦŜǎǎƛƻƴƴŜƭǎ Ł ƭŀ 
fois issus du secteur sanitaire et du secteur médico-social.  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 filière a poursuivi son programme ŘΩŀŎŎƻƳǇŀƎƴŜƳŜƴǘκŦƻǊƳŀǘƛƻƴ Ł ŘŜǎǘƛƴŀǘƛƻƴ ŘŜǎ ŀƛŘŀƴǘǎ ǉǳƛ ǎƻƴǘ ǎƻǳǾŜƴǘ 
ŀǳ ŎŜƴǘǊŜ ŘŜ ƭΩŀŎŎƻƳǇŀƎƴŜƳŜƴǘ ŘŜǎ ǇŀǘƛŜƴǘǎ Řŀƴǎ ƭŜ ŎŀŘǊŜ ŘŜǎ ǇŀǘƘƻƭƻƎƛŜǎ ƴŜǳǊƻŘŞƎŞƴŞǊŀǘƛǾŜǎ : la 
construction de ce programme, AIDAN, interrompu en 2020 pour cause de crise sanitaire, a été repris en 
ǎŜǇǘŜƳōǊŜ нлнм ŀǾŜŎ ƭŜ ǊŜŎǊǳǘŜƳŜƴǘ ŘŜǎ ǇǊŜǎǘŀǘŀƛǊŜǎ ŜȄǇŜǊǘǎ Ŝǘ ƭΩƻǊƎŀƴƛǎŀǘƛƻƴ ŘŜ с ǊŞǳƴƛƻƴǎ ǇǊŞǇŀǊŀǘƻƛǊŜǎ 
avec les experts-aidant de notre filière afin de statuer sur le programme et le format des modules. 
¶ BRAIN-TEAM a maintenu sa 6ème journée annuelle des services sociaux des centres experts de la filière en 

proposant un format présentiel sur une journée en novembre 2021. 
¶ 5ǳǊŀƴǘ ƭΩŀƴƴŞŜ нлнмΣ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ ŀ ǘǊŀǾŀƛƭƭŞ ǎǳǊ ƭŀ ŎƻƴǎǘǊǳŎǘƛƻƴ ŘŜ ǇǊƻƎǊŀƳƳŜǎ Ŝƴ ǿŜōƛƴŀƛǊŜ Ł ŘŜǎǘƛƴŀǘƛƻƴ ŘŜǎ 

services sociaux des CRMR et des associations de patients de BRAIN-TEAM. 6 webinaires ont été programmés 
en 2021 : Certaines à destination uniquement des professionnels sociaux et médico-sociaux, ou uniquement 
ŘŜǎ ŀǎǎƻŎƛŀǘƛƻƴǎ ŘŜ ǇŀǘƛŜƴǘǎ Ŝǘ ŘΩŀǳǘǊŜǎ Ŝƴ ζ mixte » (ex : « le parcours du dossier MDPH »). 
¶ Juris Santé est aussi intervenu en 2021 sur 2 webinaires à destination des patients, aidants et associations de 

patients concernant les aides et les droits en lien avec les problématiques repérées sur la ligne téléphonique : 
« Le coaching juridique en e-santé » - 25 mars 2021 et « /ƘƻƛȄ ŘΩǳƴŜ ƳŜǎǳǊŜ ŘŜ ǇǊƻǘŜŎǘƛƻƴ ƧǳǊƛŘƛǉǳŜ ǇƻǳǊ ƭŜǎ 
maladies rares du SNC » - 16 septembre 2021. Au total 70 patients et aidants ont participé à ces 2 webinaires. 
Les retours très positifs sur la qualité des échanges et du contenu des interventions amèneront la filière à 
poursuivre cette action en 2022. Les thématiques des webinaires sont choisis en collaboration avec les 
associations de patients de la filière. 

¶ En 2021, BRAIN-TEAM a travailƭŞ ǎǳǊ ƭŀ ŎǊŞŀǘƛƻƴ ŘΩǳƴŜ ǇƭŀǘŜŦƻǊƳŜ ŘŜ ŦƻǊƳŀǘƛƻƴ Ł ŘƛǎǘŀƴŎŜ ǇƻǳǊ ƭŜǎ ŀƛŘŀƴǘǎΣ Ŝƴ 
collaboration avec : les associations de patients (experts patients, un centre de formation expert sur « ƭΩŞŎƻƭŜ 
digitale » (expert formation à distance), des établissements médico-sociaux du réseau BRAIN-TEAM (experts 
médico-sociaux), des assistantes sociales de CRMR (experts sanitaires), Juris-Santé (expert juridique). Cette 
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ǇƭŀǘŜŦƻǊƳŜ ǾƛŜƴǘ ŎƻƳǇƭŞǘŜǊ ƭŜ ǇǊƻƎǊŀƳƳŜ !L5!b ŘŞǾŜƭƻǇǇŞ ǇŀǊ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜΦ Lƭ ǇǊƻǇƻǎŜǊŀ Ł ǘŜǊƳŜ ƭΩŀŎŎŝǎ Ł distance 
ŘΩƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴǎ Ŝǘ ŘŜ ƳƻŘǳƭŜǎ ŘŜ ŦƻǊƳŀǘƛƻƴ ŀŘŀǇǘŞŜ ŀǳȄ ƳŀƭŀŘƛŜǎ Řǳ ǎȅǎǘŝƳŜ ƴŜǊǾŜǳȄ ŎŜƴǘǊŀƭΦ {ǳǊ нлнмΣ ƭŀ 
thématique retenue pour créer les outils et supports est sur « le dossier MDPH ». Des représentants MDPH sont 
ainsi partenaires dans le comité éditorial de ce premier module. 
 

Axe 10 : RENFORCER LE RÔLE DES FSMR DANS LES ENJEUX DU SOIN ET DE LA RECHERCHE 

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

o !Ŏǘƛƻƴǎ ŘŜ ƭŀ C{aw ŎƻƴŎŜǊƴŀƴǘ ƭΩhǳǘǊŜ-Mer : 

 Développer la télémédecine 

 Développer la formation 

 Développer la communication 

 Mise à jour de l'état des lieux pour une évaluation des besoins 

 DŀǊŀƴǘƛǊ ƭŜǎ ŎƻƴŘƛǘƛƻƴǎ ŘΩǳƴŜ ŀƴƴƻƴŎŜ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛǉǳŜ ŀŘŀǇǘŞŜ 

 Mobiliser les dispositifs de coordination de la prise en charge 

 

¶ [ΩŀƴƛƳŀǘŜǳǊ /ƘǊƛǎǘƻǇƘŜ ±ŜǊƴȅ Ŝǘ ƭŀ ŎƘŜŦ ŘŜ ǇǊƻƧŜǘ {ƻǇƘƛŜ .ŜǊƴƛŎƘǘŜƛƴ ǎŜ ǎƻƴǘ ǊŜƴŘǳǎ Ŝƴ aŀǊǘƛƴƛǉǳŜ Ł ƭΩƛƴǾƛǘŀǘƛƻƴ 
du Dr Rémi Bellance responsable du CERCA et des centres de compétence maladie de Huntington pour BRAIN-
TEAM et de référence maladies neuromusculaires (FSMR FILNEMUS). Cette visite a permis une consolidation 
des rapports privilégiés initiés en 2019 pour réaliser une évaluation précise des besoins à déployer pour ce 
centre. Des rencontres avec les acteurs institutionnels (ARS, DG du CHU) et associatifs martiniquais ont 
ŞƎŀƭŜƳŜƴǘ ŎƻƳǇƭŞǘŞ ŎŜǘ Şǘŀǘ ŘŜǎ ƭƛŜǳȄ ŘŜǎ ōŜǎƻƛƴǎΦ ! ƭΩƛǎǎǳŜ ŘŜ ŎŜǘǘŜ ǾƛǎƛǘŜΣ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ ǎΩŜǎǘ ŜƴƎŀƎŞŜ Ł ŀƛŘŜǊ ƭŀ 
saisie des données des maladies BRAIN-¢9!a Řŀƴǎ .ŀaŀwŀ Ŝǘ Ł ǎƻǳǘŜƴƛǊ ǳƴ ǇǊƻƧŜǘ ŘŜ ŘŞǇƭƻƛŜƳŜƴǘ ŘΩŀǎǎƛǎǘŀnts 
de prescription par le PFMG dans les territoires ultra-marins. 
¶ En 2021, des contacts et des réunions régulières en distanciel ont été organisés avec les professionnels du 

secteur médico-ǎƻŎƛŀƭ ŘŜ [ŀ wŞǳƴƛƻƴ ŀŦƛƴ ŘΩƻǊƎŀƴƛǎŜǊ ǳƴ ŎƻƭƭƻǉǳŜ ƳŞŘƛŎƻ-social en 2024 sur leur territoire. 
¶ 5Ŝ ƳŀƴƛŝǊŜ Ǉƭǳǎ ƎƭƻōŀƭŜΣ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ ŀ ŎƻƴǘƛƴǳŞ ŘŜ ǎǳƛǾǊŜ ƭΩŜƴǎŜƳōƭŜ ŘŜ ǎŜǎ ŎŜƴǘǊŜǎ ǳƭǘǊŀ-marins et de répondre 

à leurs éventuelles sollicitations.  

Implication de la FSMR dans les réseaux européens de référence (ex. Soutien de la filière à des candidatures 
IŎtΣ ǊŜƎƛǎǘǊŜǎ 9wbΧύ  

¶ 9ƴ нлнмΣ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ ŀ ŎƻƴǘƛƴǳŞ ŘŜ ǊŜǇǊŞǎŜƴǘŜǊ ǎƻƴ ǊŞǎŜŀǳ Ł ǘƻǳǘŜǎ ƭŜǎ ǊŞǳƴƛƻƴǎ ŘŜ ƭΩ9wb-RND : Board et Réunion 
annuelle de juin 2021. 
¶ ! ƭΩƻŎŎŀǎƛƻƴ ŘŜ ƭŀ ƧƻǳǊƴŞŜ ƛƴǘŜǊƴŀǘƛƻƴŀƭŜ нлнм la chef de projet a représenté les centres français afin de 
ǇǊŞǎŜƴǘŜǊ ƭƻǊǎ ŘΩǳƴ ǿŜōƛƴŀƛǊŜ ƭŜ ƳƻŘŝƭŜ ŦǊŀƴœŀƛǎ ŀǳǇǊŝǎ Řǳ ǊŞǎŜŀǳ ŘŜ ƭΩ9wb-RND. 
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AMÉLIORATION DE LA PRISE EN CHARGE DES PATIENTS 

¶ Toutes les actions de formation ont été décrites dans les ACTIONS ISSUES DU PNMR3, action 9.3. 
¶ [ŀ ŦƛƭƛŝǊŜ ŀ ǇƻǳǊǎǳƛǾƛ ǎƻƴ ǇǊƻƧŜǘ ŘΩŜƴǾŜǊƎǳǊŜ ŎƻƴŎŜǊƴŀƴǘ ƭŀ ƳƛǎŜ Ŝƴ ǇƭŀŎŜ ŘΩǳƴ ǊŞǎŜŀǳ ŘΩ9{a{ ŎƻƭƭŀōƻǊŀǘƛŦǎΣ Ǿƛŀ 
ǳƴ ǇǊƻƎǊŀƳƳŜ ŘΩŀŎŎƻƳǇŀƎƴŜƳŜƴǘ Ŝǘ ŘŜ ǇŀƛǊ-aidance régionale. Les réunions préparatoires avec les 20 
directions des ESMS ressources (conventionnés avec la filière) se sont poursuivies en 2021, notamment autour 
ŘŜ ƭŀ ŎǊŞŀǘƛƻƴ ŘΩǳƴ ƭƛǾǊŜǘ ŘŜ ǇǊŞǎŜƴǘŀǘƛƻƴ Řǳ ǊŞǎŜŀǳΦ 
¶ [ŀ ŦƛƭƛŝǊŜ ŀ ǇƻǳǊǎǳƛǾƛ ƭΩŞƭŀōƻǊŀǘƛƻƴ ŘΩǳƴ ŘƻŎǳƳŜƴǘ ŎƻƳǇƭŞƳŜƴǘŀƛǊŜ Ře transmission à la MDPH, au sein du 

Groupe de Travail inter-Filières Médico-{ƻŎƛŀƭ ǉǳΩŜƭƭŜ ǇƛƭƻǘŜΦ [ΩŞǾŀƭǳŀǘƛƻƴ ƴŀǘƛƻƴŀƭŜ ŘŜ ŎŜ ŘƻŎǳƳŜƴǘ ŀ ŞǘŞ 
ƭŀƴŎŞŜ Ŝǘ ǎΩŜǎǘ ŀŎƘŜǾŞŜ Ŝƴ ŘŞŎŜƳōǊŜ нлнмΦ [Ŝǎ ǊŞǎǳƭǘŀǘǎ ƳƻƴǘǊŜƴǘ ƭΩƛƴǘŞǊşǘ Řǳ ŘƻŎǳƳŜƴǘ Ŝǘ ǳƴŜ ǾŜǊǎƛƻƴ ŦƛƴŀƭŜ 
serŀ ǇǊƻǇƻǎŞŜ Ŝƴ Ŧƛƴ ŘΩŀƴƴŞŜ нлннΦ 
¶ En 2021, la filière a poursuivi le projet COMPQUADH pour lequel elle a été lauréate en 2019 (projet recherche 

SHS de la Fondation Groupama) Υ ŀǾŜŎ ǇƻǳǊ ƻōƧŜŎǘƛŦ ŘϥŀƳŞƭƛƻǊŜǊ ƭΩŀŎŎƻƳǇŀƎƴŜƳŜƴǘ Ł ŘƻƳƛŎƛƭŜ ŘŜǎ ǇŀǘƛŜƴǘǎ 
atteint de la maladie de Huntington en mettant à jour les compétences des auxiliaires de vie intervenant auprès 
ŘŜ ŎŜǎ ǇŀǘƛŜƴǘǎΦ Lƭ ǎΩŀƎƛǘ ŘΩǳƴ ǇǊƻƧŜǘ ƛƴǘŜǊŘƛǎŎƛǇƭƛƴŀƛǊŜ ōŀǎŞ ǎǳǊ ƭŀ ŎƻƭƭŀōƻǊŀǘƛƻƴ ŘŜ ƴƻƳōǊŜǳȄ ŀŎǘŜǳǊǎ Υ ƭŜ 
Laboratoire de Psychologie des Pays de la LoiǊŜΣ ƭŜ /ŜƴǘǊŜ ŘŜ wŞŦŞǊŜƴŎŜ ŘŜ ƭŀ ƳŀƭŀŘƛŜ ŘŜ IǳƴǘƛƴƎǘƻƴ ŘΩ!ƴƎŜǊǎΣ 
ƭΩ!ǎǎƻŎƛŀǘƛƻƴ IǳƴǘƛƴƎǘƻƴ CǊŀƴŎŜΣ ŘŜǎ ŜȄǇŜǊǘǎ ŘŜ ƭΩŀŎŎƻƳǇŀƎƴŜƳŜƴǘ Ł ŘƻƳƛŎƛƭŜ ό!tC CǊŀƴŎŜ IŀƴŘƛŎŀǇ ŘŜǎ tŀȅǎ 
de la Loire), des experts en formation des professionnels médicaux sociaux intervenant à domicile (Centre de 
CƻǊƳŀǘƛƻƴ Ŝǘ ŘŜ wŜŎƘŜǊŎƘŜ Ł ƭŀ wŜƭŀǘƛƻƴ ŘΩ!ƛŘŜ Ŝǘ ŘŜ {ƻƛƴǎ ό/9Cw!{ύ ŘŜ /ƘŜƳƛƭƭŞύΦ 9ƴ Ŧƛƴ ŘΩŀƴƴŞŜ нлнмΣ ǳƴ 
premier bilan permet de conclure que ƭΩŀŎŎƻƳǇŀƎƴŜƳŜƴǘ Ł ƭƻƴƎ ǘŜǊƳŜ ŘŜ ƭŀ ƳŀƭŀŘƛŜ ŘŜ IǳƴǘƛƴƎǘƻƴ ƴŞŎŜǎǎƛǘŜ 
des compétences ciblées des professionnels médico-ǎƻŎƛŀǳȄ ǇƻǳǊ ŦŀǾƻǊƛǎŜǊ ƭΩŀŘŀǇǘŀǘƛƻƴ ŀǳȄ ōŜǎƻƛƴǎ ŘŜǎ 
ǇŀǘƛŜƴǘǎ Ŝǘ ŘŜǎ ŀƛŘŀƴǘǎ Ŝǘ ǉǳΩƛƭ Ŝǎǘ ƴŞŎŜǎǎŀƛǊŜ ŘΩŜƴǾƛǎŀƎŜǊ ǳƴŜ ƧƻǳǊƴŞŜ ŘŜ ŦƻǊƳŀǘƛƻƴ ŀǳ ζ début » de 
ƭΩƛƴǘŜǊǾŜƴǘƛƻƴΦ ¦ƴŜ ǎǳƛǘŜ Ł ŎŜǘǘŜ ŞǘǳŘŜ ŀ ŞǘŞ ƛƴƛǘƛŞŜ Ŝƴ Ŧƛƴ ŘΩŀƴƴŞŜ нлнм ŀǾŜŎ ƭΩŜƴǎŜƳōƭŜ ŘŜǎ ǇŀǊǘŜƴŀƛǊŜǎ Řǳ 
projet qui souhaitent « aller plus loin » suite aux conclusions et résultats.   
¶ En 2021, la filière a poursuivi ses 2 conventions de partenariat nationales : avec APF France Handicap (actions 

de sensibilisation et de montées en compétences des professionnels médico-sociaux de leurs structures 
όǎŜŎǘŜǳǊ ƧŜǳƴŜǎ Ŝǘ ŀŘǳƭǘŜǎύΣ Ŝǘ ƭΩ!ǎǎƻŎƛŀǘƛƻƴ CǊŀƴœŀƛǎŜ ŘŜǎ ŀƛŘŀƴǘǎ όǇŀǊǘƛŎƛǇŀǘƛƻƴ Ł ƭΩŞǘǳŘŜ ǎǳǊ ƭŜ ōŜǎƻƛƴ Ŝƴ ǊŞǇƛǘ 
des aidants, participation réciproques aux colloques et journées de formation, participation au projet AIDAN, 
ǇŀǊǘƛŎƛǇŀǘƛƻƴ ŘŜ .w!Lb ¢9!a ŀǳ ǇǊƻƧŜǘ ƴŀǘƛƻƴŀƭ ǎǳǊ ƭŜǎ ŀƛŘŀƴǘǎ ŘŜ ƭΩ!C!ΣΧΧύΦ  
¶ 9ƴ нлнмΣ ŎǊŞŀǘƛƻƴ Ŝǘ ŞƭŀōƻǊŀǘƛƻƴ ŘΩǳƴŜ ŎŀǊǘƻƎǊŀǇƘƛŜ ζ médico-sociale » interactive pour faciliter le repérage 

des acteurs pouvant réponŘǊŜ Ł ǳƴ ŀŎŎƻƳǇŀƎƴŜƳŜƴǘ ŘŜǎ ǇŀǘƛŜƴǘǎ Ŝǘ ŘŜ ƭŜǳǊǎ ŦŀƳƛƭƭŜǎΦ [Ωƻǳǘƛƭ ƴΩŀ Ǉŀǎ ǇƻǳǊ 
objectifs de recenser toutes les ressources de chaque territoire mais de repérer les « grands acteurs » dans la 
prise en charge médico-sociale.  
¶ 5ŞƳŀǊǊŀƎŜ ŘΩǳƴŜ ŞǘǳŘŜ ŘŜ ŎǊŞŀǘƛƻƴ ŘΩǳƴŜ ǇƭŀǘŜŦƻǊƳŜ ŎƻƭƭŀōƻǊŀǘƛǾŜ ƳŞŘƛŎƻ-sociale afin de partager les 

connaissances et savoirs médico-sociaux développé par le réseau des ESMS ressources de BRAIN-TEAM. Cette 
plateforme pourrait aussi être accessible aux patients et aidants et notamment sur la partie de la plateforme 
de soutien et de formation. Cet outil est attendu par les partenaires médico-ǎƻŎƛŀǳȄ ŘŜ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ ŀŦƛƴ ŘΩŀƳŞƭƛƻǊŜǊ 
ƭŜ ǇŀǊǘŀƎŜ ŘŜǎ ŎƻƴƴŀƛǎǎŀƴŎŜǎ Ŝǘ ƭΩŀŎŎŝǎ Ł ƭΩƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴΦ  
¶ En partenariat avec Alcimed, la filière a soutenu le ǇǊƻƧŜǘ /ƻƳΩ!ǘŀȄƛŜ ǇƻǊǘŞ ǇŀǊ ƭΩŀǎǎƻŎƛŀǘƛƻƴ !C!CΣ Ŝǘ ǉǳƛ ǇŜǊƳŜǘ 
ŘŜ ǇǊƻƳƻǳǾƻƛǊ ƭΩŀŎŎŝǎ Ł ŘŜǎ ƻǳǘƛƭǎ ŘŜ ŎƻƳƳǳƴƛŎŀǘƛƻƴ ƴǳƳŞǊƛǉǳŜǎ ǇƻǳǊ ƭŜǎ ǇŀǘƛŜƴǘǎ ǇǊŞǎŜƴǘŀƴǘ ŘŜǎ ŘƛŦŦƛŎǳƭǘŞǎ 
Ł ŎƻƳƳǳƴƛǉǳŜǊ ƭƛŞŜǎ Ł ƭΩŞǾƻƭǳǘƛǾƛǘŞ ŘŜ ƭŜǳǊ ƳŀƭŀŘƛŜ όŀǘǘŜƛƴǘŜǎ ƳƻǘǊƛŎŜǎΣ ŘȅǎŀǊǘƘǊƛŜΣ Ŧatigue etc.). BRAIN-TEAM 
ŀ ŦƛƴŀƴŎŞ ƭΩŀŎƘŀǘ ŘŜ ŘƛǾŜǊǎ ƳŀǘŞǊƛŜƭǎ ǇƻǳǊ ŞǘƻŦŦŜǊ ƭŜ ǇŀǊŎ ŘŞƧŁ ŜȄƛǎǘŀƴǘ Ŝǘ ƎŞǊŞ ǇŀǊ ƭŜǎ ŜǊƎƻǘƘŞǊŀǇŜǳǘŜǎ ŘŜ !tC 
France Handicap, partenaire du projet. Cette démarche permettra de compenser ces différents handicaps 
progressifs pour ǇŜǊƳŜǘǘǊŜ ŘΩŀƳŞƭƛƻǊŜǊ ƭŀ ŎƻƳƳǳƴƛŎŀǘƛƻƴ Ŝǘ ŀƛƴǎƛ ǇƻǳǊ ƭŜ ǇŀǘƛŜƴǘ ŘŜ ƎŀǊŘŜǊ ǳƴŜ ŎŜǊǘŀƛƴŜ 
autonomie. 
¶ En 2021, la filière a décidé de soutenir des projets innovants, portés par son réseau, à destination des patients : 

ainsi, 5 projets ont été retenus pour ce 1er Appel à projet BRAIN-TEAM lancé en juin 2021 afin de soutenir 
ƭΩŞƳŜǊƎŜƴŎŜ ŘŜ ǇǊƻƧŜǘǎ ǘǊŀƴǎǾŜǊǎŀǳȄ ǇƻǊǘŞǎ ǇŀǊ ŘŜǎ ŎŜƴǘǊŜǎ ƻǳ ŘŜǎ ŀǎǎƻŎƛŀǘƛƻƴǎ ǇŀǊǘŜƴŀƛǊŜǎ ŘŜ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ Υ 

I. Application smartphone pour ados sains dans famille de malade porté par le Dr Clémence 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. 

ACTIONS COMPLÉMENTAIRES REALISEES EN 2021  
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II. Bouge BRAIN-TEAM porté par le Dr Claire Ewenczyk (CRMR Neurogénétique ; Pitié-Salpêtrière ; MPR 
ŀŘǳƭǘŜΣ IƾǇƛǘŀƭ ƳŀǊƛƴ ŘΩIŜƴŘŀȅŜ Τ atw ǇŞŘƛŀǘǊƛǉǳŜ ¢ǊƻǳǎǎŜŀǳύ Υ CŀǾƻǊƛǎŜǊ ƭŀ ǊŞŞŘǳŎŀǘƛƻƴ ƳƻǘǊƛŎŜ Ŝǘ 
ƭΩŀǳǘƻǊŞŞŘǳŎŀǘƛƻƴ ŘŜǎ ǇŀǘƛŜƴǘǎΦ 

III. Autonomie et vivre mieux porté par le Pr Marie Vidailhet (CRMR Neurogénétique et Syndrome Gilles 
de la Tourette ; Pitié-{ŀƭǇşǘǊƛŝǊŜ Τ ŀǎǎƻŎƛŀǘƛƻƴ !ƳŀŘȅǎύ Υ tǊƻǇƻǎŜǊ ǳƴ ǇǊƻƎǊŀƳƳŜ ŘΩŞŘǳŎŀǘƛƻƴ 
ǘƘŞǊŀǇŜǳǘƛǉǳŜ ǇƻǳǊ ŜƴŎƻǳǊŀƎŜǊ ƭΩŀŘƘŞǎƛƻƴ ǘƘŞǊŀǇŜǳǘƛǉǳŜ Ŝǘ ŦŀǾƻǊƛǎŜǊ ƭΩŀǳǘƻƴƻƳƛŜ Řŀƴǎ ƭŜ ǎƻƛƴΣ 
réduire autant que possible le retentissement personnel et émotionnel lié à la maladie dans les 
dystonies et le syndrome de Gilles de la Tourette. 

IV. DEDALE porté par Jacques Vairon (Associations Aramise, Moya-Moya, Amadys) : Outil numérique 
ŦŀŎƛƭƛǘŀƴǘ ƭΩŀŎŎŝǎ ŀǳȄ ŀƛŘŜǎ ƳŞŘƛŎƻ-sociales pour les patients et leurs aidants familiaux et 
professionnels. 

V. Walk-up porté par Pauline Lallemand (Médecine Physique et de Réadaptation pédiatrique ; Trousseau 
; ICM ; association ASL) : Évaluation par une étude randomisée ouverte à 2 bras en cross-over de 
ƭΩŜŦŦƛŎŀŎƛǘŞ ŘΩǳƴ ŜƴǘǊŀƛƴŜƳŜƴǘ ǇƘȅǎƛǉǳŜ ƛƴǘŜƴǎƛŦ όол Ƴƛƴ Ȅо κ ǎŜƳŀƛƴŜ ǇŜƴŘŀƴǘ р ǎŜƳŀƛƴŜǎύ ǎǳǊ ƭŀ 
spasticité et la qualité de la marche dans une population adulte de PSH. 

Ces projets concernent le soutien financier dans des champs pluridisciplinaires Υ ƭΩamélioration de la prise en 
ŎƘŀǊƎŜ ŘŜǎ ǇŀǘƛŜƴǘǎΣ ƭΩ9¢tΣ ƭŀ ǊŜŎƘŜǊŎƘŜΣ ƭŀ ŎǊŞŀǘƛƻƴ ŘŜ ǎƻƭǳǘƛƻƴ Ŝ-ǎŀƴǘŞΣ ƻǳ ŜƴŎƻǊŜ ŘΩƻǳǘƛƭǎ ƳŞŘƛŎƻ-sociaux. 

 

RECHERCHE 

¶ En 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 système nerveux central. Un COPIL a été constitué avec des représentants 
ŘŜ ǇŀǘƛŜƴǘǎΣ ŘŜǎ ŜȄǇŜǊǘǎ ǎǳǊ ƭŜ ǊŞǇƛǘΣ ŘŜǎ ŜȄǇŜǊǘǎ ǎǳǊ ƭŀ ǇǊƻōƭŞƳŀǘƛǉǳŜ ŘŜǎ ŀƛŘŀƴǘǎΣ ŘŜǎ ǇǊƻŦŜǎǎƛƻƴƴŜƭǎ ŘΩ9{a{ 
ǎǇŞŎƛŀƭƛǎŞǎ ǎǳǊ ƭΩŀŎŎǳŜƛƭ ǘŜƳǇƻǊŀƛǊŜ Ŝǘ ŘΩǳƴ ǎƻŎƛƻƭƻƎǳŜΦ ¦ƴŜ ǇǊŞǎŜƴǘŀǘƛƻƴ ŘŜ ŎŜ ǇǊƻƧŜǘ ŀ ŞǘŞ ǊŞŀƭƛǎŞŜ ƭŜǳǊ ŘŜ ƭŀ 
ƧƻǳǊƴŞŜ ŀƴƴǳŜƭƭŜ ŘŜǎ ŀǎǎƻŎƛŀǘƛƻƴǎ ŘŜ ǇŀǘƛŜƴǘǎ Ŝƴ ƴƻǾŜƳōǊŜ нлнмΦ tƻǳǊ Ǌŀƛǎƻƴ ŘŜ /h±L5Σ ƭΩŜƴǉǳşǘŜ ǇǊŞǾǳŜ Ŝƴ 
Ŧƛƴ ŘΩŀƴƴŞŜ нлнм ŀ ŘǶ şǘǊŜ ǊŜǇƻǊǘŞŜ ŀǳ ǇǊŜƳƛŜǊ ǎŜƳŜǎǘǊŜ нлннΦ [Ŝǎ ǊŞǎǳƭǘŀts seront transmis en 2022 avec des 
ǇǊƻǇƻǎƛǘƛƻƴǎ ŘΩŀŎǘƛƻƴǎΦ 

FORMATION ET INFORMATION 

¶ Renforcement de la visibilité de la filière (patients et grand public) : 
- Sur le site internet, en 2021, intégration de 3 nouvelles pages présentant 1/ la liste des PNDS avec les 

documents nécessaires pour leur création, les recommandations Τ ƭŜǎ ƳƻŘŀƭƛǘŞǎ ŘΩŀŎŎƻƳǇŀƎƴŜƳŜƴǘ ŘŜ ƭŀ 
ŦƛƭƛŝǊŜ нκ ƭŜǎ ǇǊƻƎǊŀƳƳŜǎ ŘΩ9¢t ŘŞƧŁ ƻǇŞǊŀǘƛƻƴƴŜƭǎ ƻǳ Ŝƴ ŎƻǳǊǎ ŘŜ ŎǊŞŀǘƛƻƴ ; les modalités 
ŘΩŀŎŎƻƳǇŀƎƴŜƳŜƴǘ ŘŜ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ  Ŝǘ оκ ƭŀ ǇǊŞǎŜƴǘŀǘƛƻƴ Ŝt les offres de service du centre national de 
ressources psychologiques. Bien-sûr les autres pages du site sont actualisées en continu. 

- Dynamisation continue des réseaux sociaux (Facebook et Twitter) et de la chaîne YouTube. Bilan 2021 : 909 
abonnés Facebook (doublement en 1 an) et 454 abonnés sur Twitter. Au 21 janvier 2021, arrivée de BRAIN-
¢9!a ǎǳǊ ƭŜ ǊŞǎŜŀǳ [ƛƴƪŜŘLƴΣ ǇŜǊƳŜǘǘŀƴǘ ǳƴŜ ƳŜƛƭƭŜǳǊŜ ǾƛǎƛōƛƭƛǘŞ ŘŜ ǎŜǎ ŀŎǘƛƻƴǎ ŀǳǇǊŝǎ ŘΩǳƴ ǊŞǎŜŀǳ ŞƭŀǊƎƛ 
de professionnels, notamment dans la communauté maladies rares : déjà 250 abonnés en 1 an. 

- 3 InfoLettres annuelles généralistes diffusées en mars, juillet et novembre 2021 présentant les avancées 
ŘŜǎ ǘǊŀǾŀǳȄ ŘŜ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜΣ ŀƛƴǎƛ ǉǳŜ ǘƻǳǘŜ ƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴ ŘΩƛƴǘŞǊşǘ ŎƻƴŎŜǊƴŀƴǘ ƭŜǎ ƳŀƭŀŘƛŜǎ ǊŀǊŜǎΣ ŀǳǇǊŝǎ ŘŜ смт 
abonnés ; la 2ère InfoLettre médico-sociale de la filière a été publiée également en février 2021. 

 
¶ Renforcement de la communication au sein de la filière et entre les filières : 

- Diffusion renforcée (notamment durant la crise sanitaire) de la newsletter hebdomadaire à destination des 
ол /waw Ŝǘ ŘŜ ƭŀ ƴŜǿǎƭŜǘǘŜǊ ƳŜƴǎǳŜƭƭŜ ŀǳȄ /waw Ŝǘ ŀǳȄ //aw ŀƛƴǎƛ ǉǳΩŁ ǘƻǳǘŜ ǇŜǊǎƻƴƴŜ ad hoc du réseau 
des centres. 

- 3 Infolettres annuelles diffusées auprès du réseau des partenaires de la filière. 
- Organisation de 3 journées nationales BRAIN-TEAM en 2021 : la 6ème journée nationale de la filière 

(distanciel en mars), la 7ème journée des Associations de patients (format hybride en novembre), et la 
5ème journée nationale des services sociaux filière, (format présentiel en novembre).  

- Une réunion du collège des CRMR a été organisée en format hybride début juillet.  
- Une réunion du conseil de la filière a été organisé en distanciel en mars 2021. 
- Comme en 2020, animation réduite des commissions de pilotage BRAIN-TEAM due à la mobilisation 

restreinte des partenaires par la crise sanitaire. 
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¶ Actions de communication maladies rares en inter-filière : 
ü Informer les patients à Paris comme en régions  
- WƻǳǊƴŞŜ ƛƴǘŜǊƴŀǘƛƻƴŀƭŜ ŘŜǎ aŀƭŀŘƛŜǎ wŀǊŜǎ ƭŜ ну ŦŞǾǊƛŜǊ нлнм Υ ŎƻƭƭŀōƻǊŀǘƛƻƴ Ł ƭŀ ǇǊƻƳƻǘƛƻƴ ŘŜ ƭΩŀŎǘƛƻƴ de 
ƭΩ!ƭƭƛŀƴŎŜ aŀƭŀŘƛŜǎ wŀǊŜǎΦ /ƻ-ƻǊƎŀƴƛǎŀǘƛƻƴ ŘŜ ƭΩŞǾŝƴŜƳŜƴǘ ŀǳ /I¦ ŘΩ!ƴƎŜǊǎ ŀǾŜŎ ƭŀ t9aw tǊƛƻǊ-Exmara et 
participation du Pr Verny à la table ronde de clôture de la journée. 
ü Participation active au comité éditorial inter-filière  
- Co-création & diffusion de tous les outils de communication inter-filière réalisés en 2021 dont une brochure 
Ł ŘŜǎǘƛƴŀǘƛƻƴ ŘŜǎ ƳŞŘŜŎƛƴǎ Ŝǘ ŘŜǎ ǇŀǘƛŜƴǘǎ ǇƻǳǊ ŜȄǇƭƛǉǳŜǊ ƭŜ ǎŞǉǳŜƴœŀƎŜ ƎŞƴƻƳƛǉǳŜ Řŀƴǎ ƭŜ ŎŀŘǊŜ ŘΩǳƴŜ 
proposition de test diagnostic génétique. 

- organisation des e-stand interfilières aux divers congrès 2021 virtuels dont celui à RARE 2021. 
- validation des avancées du site inter-ŦƛƭƛŝǊŜ ǇǳōƭƛŞ Ŝƴ ƻŎǘƻōǊŜ нлнмΦ /Ŝ ǎƛǘŜ ǎŜ ǾŜǳǘ ǳƴ ǇƻǊǘŀƛƭ ŘΩƻǊƛŜƴǘŀǘƛƻƴ 

qui renvoie vers les sites pertinents tels que les sites des filières qui eux répertorient toutes les informations 
dans leurs domaines de compétence (liste des centres de référence et compétence, associations, descriptifs 
ŘŜǎ ƳŀƭŀŘŜǎΣ tb5{Σ ǇǊƻƎǊŀƳƳŜǎ ŘΩ9¢tύ Τ ƛƭ Ŝǎǘ ŞƎŀƭŜƳŜƴǘ ǳƴ ǇƻǊǘŀƛƭ ŘŜ ǾƛǎƛōƛƭƛǘŞ ǊŞǇŜǊǘƻǊƛŀƴǘ ƭΩŜƴǎŜƳōƭŜ 
des outils produits en interfilière par les FSMR. 
ü Information aux professionnels de santé et congrès inter-filière 

- Sensibilisation des Médecins Généralistes : cf action 7.3 
- Co-ƻǊƎŀƴƛǎŀǘƛƻƴ Řǳ {ŞƳƛƴŀƛǊŜ ŘŜ DŞƴŞǘƛǉǳŜ ŘŜ ƭΩhǳŜǎǘ ŀǳ /ǊƻƛǎƛŎ Ŝƴ ǎŜǇǘŜƳōǊŜ нлнмΦ 

 

GESTION INTER-FILIERE 

¶ Gestion des réunions mensuelles des Chefs de Projets : organisation, ordre du jour, animation et compte-rendu 
par BRAIN-TEAM. 
¶ Comité éditorial inter-filière Υ ǇŀǊǘƛŎƛǇŀǘƛƻƴ ŀŎǘƛǾŜ ŀǳȄ ǇǊƻƧŜǘǎ Ŝǘ ǎƻǳǘƛŜƴ Ł ƭŀ ŎǊŞŀǘƛƻƴ ŘΩƻǳǘƛƭǎ ŎƻƳƳǳƴs. 
¶ Coordination du Groupe de Travail inter-filière Médico-Social : préparation & animation des réunions, suivi et 

mise en place des projets en intra et avec les partenaires extérieurs. 
¶ Co-organisation du partenariat FSMR/CMG avec les filières MaRIH et Sensgène. 
¶ Participation active au groupe de travail RCP Rofim : correction des bugs, suggestion de développements, 

participations aux réunions mensuelles. 
¶ Participation active au groupe de travail inter-filière GT Diagnostic 
¶ Participation active au groupe de travail des 5 FSMR pilotes du GT Traitement 
¶ Co-coordination du groupe inter-FSMR / inter-t9aw ŀǾŜŎ !ƴƴŜ tǊŜǎǘŜƭ ǇƻǳǊ ƭΩƛƴǘŜǊ-PEMR et co-organisation 

des réunions communes. 
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1- Communications régulières à destination des patients et des aidants 

¶ 9ƴ нлнмΣ ŀŎǘǳŀƭƛǎŀǘƛƻƴ ŀǳ Ŧƛƭ ŘŜ ƭΩŜŀǳ ŘŜ ƭŀ ǇŀƎŜ ŎƻǾƛŘ ǎǳǊ ƭŜ ǎƛǘŜ ƛƴǘŜǊƴŜǘ ƻǴ ǎƻƴǘ ǊŀǎǎŜƳōƭŞŜǎ ǘƻǳǘŜǎ ƭŜǎ 
recommandations et informations utiles. 

¶ Toute recommandation/documentation transmise par les CRMR, CCMR, les associations de patients 
ŘŜ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜΣ Ŝǘ ƭŜǎ 9wbΣ ǎƻŎƛŞǘŞǎ ǎŀǾŀƴǘŜǎ Ŝǘ ŀǳǘǊŜǎ ǇŀǊǘŜƴŀƛǊŜǎ ƻƴǘ Ŧŀƛǘ ƭΩƻōƧŜǘ ŘΩǳƴ ǊǳōǊƛŎŀƎŜ Řŀƴǎ ƭŀ 
page dédiée : 18 rubriques et 40 documents sont répertoriés fin 2021. 

¶ Participation à la communication grand public maladies rares inter-filière concernant les 
recommandations de prise en charge (affiche réorientation filières publiée par Orphanet). 

¶ Diffusion de la procédure DGS urgent concernant les situations pour lesquelles une vaccination anti-
covid est déconseillée. 

 

2- Traitements et recherche 

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

¶ Diffusion en juin 2021 du lancement de la 2ème Enquête Internationale COVID Sommeil permettant 
ŘΩŞǾŀƭǳŜǊ ƭΩƛƳǇŀŎǘ ŘŜ ƭΩŞǇƛŘŞƳƛŜ ǎǳǊ ƭŜǎ ƘŀōƛǘǳŘŜǎ ŘŜ ǎƻƳƳŜƛƭΦ /ŜǘǘŜ ŜƴǉǳşǘŜ Ŧŀƛǘ ǇŀǊǘƛŜ ŘΩǳƴŜ ŞǘǳŘŜ 
internationale menée par des chercheurs de plusieurs pays, représentés pour la France par le Pr Yves 
Dauvilliers, coordonnateur du CRMR Narcolepsies et Hypersomnies Rares (CHU Montpellier, site Gui 
de Chauliac) et le Pr Damien Léger responsable du site constitutif AP-HP, site Hôtel-Dieu. 
 

3- tŀǊŎƻǳǊǎ ŘΩŀŎŎƻƳǇŀƎƴŜƳŜƴǘ ŘŜǎ ǇŀǘƛŜƴǘǎ Ŝǘ ŘŜǎ ŀƛŘŀƴǘǎ 

¶ 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 
BRAIN-TEAM en partenariat avec les ESMS du territoire et lΩŀǎǎƻŎƛŀǘƛƻƴ !w!aL{9Φ /Ŝƭŀ ŎƻƴŎŜǊƴŜ  
ƭΩǳǘƛƭƛǎŀǘƛƻƴ ŘΩǳƴŜ ǎƻƭǳǘƛƻƴ ζ ƴƻǳǾŜƭƭŜ ƎŞƴŞǊŀǘƛƻƴ η ŘŜ ŎƻƳƳǳƴƛŎŀǘƛƻƴ Ŝǘ ŘŜ ǎǘƛƳǳƭŀǘƛƻƴ όǎƻƛǘ н ƻǳǘƛƭǎΣ 
une tablette pour le recueil du carnet de vie et un robot) pour améliorer la qualité de vie des personnes 
porteuses ŘΩǳƴŜ ƳŀƭŀŘƛŜ ǊŀǊŜ ƴŜǳǊƻŘŞƎŞƴŞǊŀǘƛǾŜ Ł ŘƻƳƛŎƛƭŜ ƻǳ Ŝƴ ŞǘŀōƭƛǎǎŜƳŜƴǘ Ŝǘ Ǉƭǳǎ 
particulièrement н ƴƻǳǾŜŀǳȄ ƻǳǘƛƭǎ ŘΩŀƛŘŜ Ł ƭŀ ŎƻƳƳǳƴƛŎŀǘƛƻƴ Ŝǘ Ł ƭŀ stimulation, au service de la 
prévention en période épidémique pour les maladies rares neuro-évolutives. Ces outils ont été 
ŜȄǇŞǊƛƳŜƴǘŞǎ Řŀƴǎ ǳƴ ǇǊŜƳƛŜǊ ǘŜƳǇǎ Ŝƴ ǊŞƎƛƻƴ tŀȅǎ ŘŜ ƭŀ [ƻƛǊŜ Ǉǳƛǎ Ł ǘŜǊƳŜΣ ŀǳ ǎŜƛƴ ŘΩŀǳǘǊŜǎ 9{a{ Ŝǘ 
ǎŜǊǾƛŎŜǎ ŘΩŀƛŘŜ Ł ŘƻƳƛŎƛƭŜ ǊŞǇŀǊǘƛǎ ǎǳǊ ǘƻǳǘ ƭŜ ǘŜǊǊƛǘƻƛǊŜ ŦǊŀƴœŀƛǎΦ [ŀ ŎǊƛǎŜ ǎŀƴƛǘŀƛǊŜ ŀ ŎŜǇŜƴŘŀƴǘ 
considérablement perturbé le projet et des délais supplémentaire pour expérimentés les outils ont été 
accordé par les ARS Pays de la Loire. Seules les tablettes ont pu être expérimentées par les partenaires. 
Les premiers résultats montrent que cet outil répond aux besoins du public jeunes et au public adulte 
ǎŜƭƻƴ ƭŜ ŘŜƎǊŞ ŘΩŀǳǘƻƴƻƳƛŜΦ Lƭ ǇƻǳǊǊŀƛǘ ǊŞǇƻƴŘǊŜ ŀǳǎǎƛ Ł ǳƴ ōŜǎƻƛƴ ŘŜ ζ carnet de liaison » entre le 
patient et les professionnels qui interviennent à domicile avec une adaptation du vocabulaire et de 
présentation. Le deuxième outil (robot) du projet sera expérimenté en 2022. 

 
 
 
 

N/A 

 

 

Distribution de masques et de gel hydroalcoolique BRAIN-TEAM 

 

 

 

 

FOCUS FSMR & COVID-19 

I. MAINTIEN DE LA COMMUNICATION ET DES SOINS EN TEMPS DE COVID-19 

II. FORMATION /INFORMATIONS AUPRES DES PROFESSIONNELS 

III. AUTRES ACTIONS 



Page 91 sur 501 

 

 

 

 

 

CL/I9 5ΩL59b¢L¢9 

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

Cheffe de projet : Lisa Lalouette : lisa.lalouette@aphp.fr et contact@filiere-cardiogen.fr 

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

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

ORGANISATION 

 

La filière Cardiogen, dont le Pr tƘƛƭƛǇǇŜ /I!wwhb Ŝƴ Ŝǎǘ ƭΩŀƴƛƳŀǘŜǳǊΣ Ŝǎǘ ŀŘƳƛƴƛǎǘǊŞŜ ŀǳǘƻǳǊ ŘΩǳƴ ƻǊƎŀƴƛƎǊŀƳƳŜ 

comprenant 3 organes de gouvernance : 

 

Le bureau exécutif est un organe de concertation et de décision afin de dessiner les grandes orientations de la filière, 

en accord avec les objectifs et missions confiés aux Filières de Santé Maladies Rares par la DGOS. Il se compose de 7 

membres et réunit régulièrement, environ une fois tous les deux mois, lors de réunions à distance ou physiques. 

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

ƭŜǎ ǇǊƻƧŜǘǎ Ŝǘ ŘΩŀŎǘŜǊ ƭŜǎ ŎƘƻƛȄ ǎǘǊŀǘŞƎƛǉǳŜǎΣ Ł ǇŀǊǘƛǊ ŘŜǎ ƻǊƛentations établies par le bureau exécutif. Le comité de 

pilotage se réuni physiquement a minima deux fois par an.  

 

Pour avancer concrètement dans la structuration des projets de la filière, les groupes de travail sont chargés de 

mettre en place les actions, de suivre leur bonne réalisation et de les évaluer. La filière est structurée en 7 groupes 

de travail (Diagnostic et prise en charge, Recherche clinique et bases de données, Recommandations et 

enseignement, Europe et international, Communication, Tests génétiques diagnostiques, Centre de ressources 

psychologiques). Chaque groupe de travail est animé par deux coordonnateurs, le groupe est composé de divers 

ƳŜƳōǊŜǎ όŘƻƴǘ ƭŜǎ ǇƛƭƻǘŜǎ ŘΩŀŎǘƛƻƴύ Ŝǘ Ł ŎƘŀǉǳŜ Ŧƻƛǎ ǉǳŜ ǇƻǎǎƛōƭŜ ŘΩǳƴ ǊŜǇǊŞǎŜƴǘŀƴǘ ŘΩŀǎǎƻŎƛŀǘƛƻƴǎ Ře patients. 

 

PERIMETRE 

 

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

cardiaque. Elles regroupent trois grands groupes de maladies : 

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

FILIERE CARDIOGEN 

Maladies cardiaques héréditaires ou rares 

mailto:philippe.charron@aphp.fr
mailto:lisa.lalouette@aphp.fr
http://www.filiere-cardiogen.fr/
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¶ Les troubles du rythme isolés (syndrome du QT long, du QT court, syndrome de Brugada, tachycardie 
ventriculaire catécholergique, syndrome de repolarisation précoce, etc.) ; 

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

 

Ces maladies représentent des ŎŀǳǎŜǎ ƳŀƧŜǳǊŜǎ ŘŜ ƳƻǊǘ ǎǳōƛǘŜ Ŝǘ ŘΩƛƴǎǳŦŦƛǎŀƴŎŜ ŎŀǊŘƛŀǉǳe du sujet jeune. La 

prévalence de ces divers groupes de pathologies est de 1/2500 à 1/5000 pour les principales des 

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

de multiples entités nosologiques ŘŜ ǇǊŞǾŀƭŜƴŎŜ ғ мκрллл ŎƻƳƳŜ ƭŀ ƳŀƭŀŘƛŜ ŘŜ CŀōǊȅ ƻǳ ƭΩŀƳȅƭƻǎŜ ƎŞƴŞǘƛǉǳŜύΦ 

Les malformations cardiaques congénitales touchent collectivement un nouveau-né sur 100 mais leur très grande 

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

ǊƾƭŜ ŘΩŜȄǇŜǊǘƛǎŜ ǇƭǳǊƛŘƛǎŎƛǇƭƛƴŀƛǊŜ ǇƻǳǊ ƭŜǎ ƳŀƭŦƻǊƳŀǘƛƻƴǎ ŎƻƳǇƭŜȄŜǎΦ  

Plus de 15 000 patients passent chaque année par les centres de référence et de compétence du réseau. 

COMPOSITION  

La filière Cardiogen regroupe de nombreuses structures :  

¶ 4 CRMR coordonnateurs dont 3 sont multisites, 9 CRMR constitutifs et 64 CCMR répartis en Métropole et 
en Outre-Mer 

¶ 10 laboratoires de recherche (Paris : UMR1166 - Institut Imagine - UnitŞ Inserm U970 (PARCC) - UnitŞ 
Inserm UMR 999 Equipe CEpiA - IMRB UnitŞ Inserm U955 - INSERM U-1018, CESP, ;pidŞmiologie clinique 
Nantes : UMR 1087, Lyon : INMG, Bordeaux : IHU LIRYC - CRCTB UnitŞ Inserm U1045) 

¶ 10 laboratoires hospitaliers de diagnostic génétique (Paris-PitiŞ, Lyon, Nantes, Paris-HEGP, Amiens, CrŞteil, 
Marseille, Grenoble, Saint-Etienne, Bordeaux)  

¶ 10 associations de patients  
¶ 4 sociétés savantes et fédérations partenaires (SociŞtŞ Franœaise de Cardiologie, SociŞtŞ Franœaise de 

GŞnŞtique Humaine, ANPGM, Collŝge des Cardiologues LibŞraux). 
 

 

  Figure 1 : Cartographie des centres 

rattachés à la filière CARDIOGEN 
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http://www.filiere-cardiogen.fr/public/qui-sommes-nous/association-de-patients-2/
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ACTIONS ISSUES DU PNMR3 REALISEES PAR  

LA FILIERE CARDIOGEN EN 2021 

Axe 1 : RÉDUIRE [Ω9ww!b/9 9¢ [ΩLat!{{9 5L!Dbh{¢Lv¦9{ 

 

 !Ŏǘƛƻƴ мΦн Υ {ǘǊǳŎǘǳǊŜǊ ƭΩƻŦŦǊŜ ŘŜ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛŎ ƎŞƴŞǘƛǉǳŜ Ŝǘ ƴƻƴ ƎŞƴŞǘƛǉǳŜ  

!ǾŜŎ ƴƻǘŀƳƳŜƴǘ ƭΩŀǇǇǳƛ ŘŜ ƭΩ!ƎŜƴŎŜ ŘŜ ƭŀ .ƛƻƳŞŘŜŎƛƴŜ ό!.aύ Ŝǘ ŘΩhǊǇƘŀƴŜǘΦ 

 

[ΩƻŦŦǊŜ ŘŜ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛŎ ƎŞƴŞǘƛǉǳŜ Ŝƴ CǊŀƴŎŜ ǇƻǳǊ ƭŜǎ aŀƭŀŘƛŜǎ /ŀǊŘƛŀǉǳŜǎ ƘŞǊŞŘƛǘŀƛǊŜǎ ƻǳ ǊŀǊŜǎ Ŝǎǘ ƻǊƎŀƴƛǎŞŜ 

autour de 8 laboratoires hospitaliers. (Paris ς Pitié Salpêtrière, Paris- HEGP, Créteil- Henri Mondor, Lyon, Nantes, 

Amiens, Marseille, Bordeaux) qui traitent 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 :  

Å Harmonisation des analyses entre laboratoires : définition des stratégies diagnostiques et mise en place 

ŘΩŀǊōǊŜs décisionnels de prise en charge des patients dépendant de leur phénotype. Évaluation des panels 

de gènes et des stratégies mises en place. Adaptation du contenu des panels de gènes afin de les adapter 

ŀǳȄ ŎƘŀƴƎŜƳŜƴǘǎ ǘŜŎƘƴƻƭƻƎƛǉǳŜǎ Ŝǘ Ł ƭΩŞǾƻƭǳǘƛƻƴ ŘŜǎ Ŏonnaissances. Un nouvel arbre décisionnel pour les 

cardiomyopathies hypertrophiques a été mis en place en 2021 avec un panel implémenté à 16 gènes, 

ƛƴŎƭǳŀƴǘ Ŝƴ ǇǊŜƳƛŝǊŜ ƛƴǘŜƴǘƛƻƴ ƭΩŀƴŀƭȅǎŜ ǎȅǎǘŞƳŀǘƛǉǳŜ ŘŜǎ ƎŝƴŜǎ D[! Ŝǘ ¢¢w ŘŜǾŀƴǘ ǘƻǳǘŜ ŎŀǊŘƛƻƳȅƻǇŀǘƘƛŜ 

hypertrophique  

Å IŀǊƳƻƴƛǎŀǘƛƻƴ ŘŜ ƭΩƛƴǘŜǊǇǊŞǘŀǘƛƻƴ ŘŜǎ ǾŀǊƛŀƴǘǎ : selon les recommandations internationales et nationales.  

Å IŀǊƳƻƴƛǎŀǘƛƻƴ ŘŜǎ ŎƻƳǇǘŜǎ ǊŜƴŘǳǎ ŘΩŀƴŀƭȅǎŜǎ ŜƴǘǊŜ ǘƻǳǎ ƭŜǎ /ŜƴǘǊŜǎΦ  

Å Ré-évaluation de la pathogénicité des mutations au regard des nouvelles données de fréquence allélique 

et de la littérature. Cette action nous a mené à mettre en place des RCP « interprétation de variants » 

ǇŜǊƳŜǘǘŀƴǘ ǳƴ ǊŜƴŘǳ ŘŜ ŎŜǎ ǾŀǊƛŀƴǘǎ ƘƻƳƻƎŝƴŜ ǇƻǳǊ ƭΩŜƴǎŜƳōƭŜ ŘŜǎ ŀŎǘŜǳǊǎΦ bƻǳǎ ƻǊƎŀƴƛǎƻƴǎ ǘƻǳǎ ƭŜs 3 

Ƴƻƛǎ ŘŜǎ ǊŞǳƴƛƻƴǎ ƻǴ ǎƻƴǘ ŘƛǎŎǳǘŞǎ ǳƴŜ ƭƛǎǘŜ ŘŜ ǾŀǊƛŀƴǘǎ Řƻƴǘ ƭΩƛƴǘŜǊǇǊŞǘŀǘƛƻƴ Ŝǎǘ ǎǳƧŜǘǘŜ Ł ŘƛǎŎǳǎǎƛƻƴǎΦ  

Å Mise en commun au niveau National des résultats concernant les variants génétiques dans des gènes 

ŜƴŎƻǊŜ Ƴŀƭ Ŏƻƴƴǳǎ όŜȄ ![tYоύ ŀŦƛƴ ŘΩŀƳŞƭƛƻǊŜǊ ƭΩƛƴǘŜǊǇǊŞǘŀǘƛƻƴ ŘŜ ŎŜǎ ƎŝƴŜǎ Ŝǘ ŞǾŀƭǳŜǊ ƭŜǳǊ ƳƻŘŜ ŘŜ 

transmission et leur causalité dans les phénotypes cardiaques.  

Å Organisation centralisée des analyses familiales : ŎƻƴǎƛǎǘŜ Ł ŀŘǊŜǎǎŜǊ ƭΩŀƴŀƭȅǎŜ ŘŜǎ ŀǇǇŀǊŜƴǘŞǎ ŘΩǳƴ Ŏŀǎ 

index génotypé dans un centre unique. Cette action, indispensable à la vérification des corrélations 

génotype-ǇƘŞƴƻǘȅǇŜ ƴŞŎŜǎǎƛǘŜ ǳƴŜ ƛƴǘŜǊŀŎǘƛƻƴ ǇŜǊƳŀƴŜƴǘŜ ŜƴǘǊŜ ƭŜǎ ƭŀōƻǊŀǘƻƛǊŜǎ ŀŦƛƴ ŘΩŞŎƘŀƴƎŜǊ ŘŜǎ 

prélèvements des apparentés adressés par les différentes consultations en France. 

Å Organisaǘƛƻƴ Ŝǘ ƳƛǎŜ Ŝƴ ǇƭŀŎŜ ŘΩǳƴ /v9 ŀƴƴǳŜƭ (contrôle qualité) technique et analytique, et interprétation 

des variants identifiés.  

Å Participation au Contrôle de Qualité Européen (EMQN) annuel, visant à évaluer la fiabilité des analyses, 

des interprétations et des comptes rendus.  

Å Participation active à la conception de la base de données BaMaCoeur pour le module de génétique 

moléculaire (Paris, Nantes et Lyon).  

Activité en termes ŘΩŀƴŀƭȅǎŜǎ ŘŜ ƎŞƴŞǘƛǉǳŜ ƳƻƭŞŎǳƭŀƛǊŜ ŀǳ ƴƛǾŜŀǳ bŀǘƛƻƴŀƭ 

¶ Cardiomyopathies 8600 tests + 35 diagnostics de maladie de Fabry + 924 tests pour Amylose 

¶ Troubles du rythme : 924 tests réalisés 

¶ Malformations cardiaques congénitales : 168 tests  
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Nota bene : les 3 Laboratoires hospitaliers diagnostiques rattachés à la filière (PSL, Nantes, Lyon) ont été 

labellisés « Laboratoires de Biologie Médicale de Référence » pour les Cardiomyopathies et les troubles du 

rythme. JORF / Arrêté du 15 juillet 2021 fixant la liste des laboratoires de biologie médicale de référence 

 Action 1.3 : Définir et organiser ƭΩŀŎŎŝǎ ŀǳȄ ǇƭŀǘŜŦƻǊƳŜǎ ŘŜ ǎŞǉǳŜƴœŀƎŜ Ł ǘǊŝǎ Ƙŀǳǘ ŘŞōƛǘ Řǳ tCaD 

2025. 

« 5ŞŦƛƴƛǊ Ŝǘ ƳŜǘǘǊŜ Ŝƴ ǇƭŀŎŜ ǳƴ ŘƛǎǇƻǎƛǘƛŦ ŘΩŀŎŎŝǎ ŜƴŎŀŘǊŞ ŀǳȄ ǇƭŀǘŜŦƻǊƳŜǎ ƴŀǘƛƻƴŀƭŜǎ Řǳ tCaD нлнр 

ǇƻǳǊ ƭŜ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛŎ ŘŜǎ ƳŀƭŀŘƛŜǎ ǊŀǊŜǎ Ŝƴ ǎΩŀǇǇǳȅŀƴǘ ǎǳǊ ƭŀ ƳŜǎǳǊŜ с ŘŜ ŎŜ Ǉƭŀƴ Ŝǘ ǎǳǊ la mise en place 

ŘŜ ǊŞǳƴƛƻƴǎ ŘŜ ŎƻƴŎŜǊǘŀǘƛƻƴ ǇƭǳǊƛŘƛǎŎƛǇƭƛƴŀƛǊŜ όw/tύ ŘΩŀƳƻƴǘ Ŝǘ ŘΩŀǾŀƭ Řǳ ǎŞǉǳŜƴœŀƎŜ Ł ǘǊŝǎ Ƙŀǳǘ ŘŞōƛǘΣ 

en impliquant directement les CRMR et les laboratoires de génétique moléculaire. » 

 

[Ŝ ǊƾƭŜ ŘŜ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ ŀ ŞǘŞ ƳŀƧŜǳǊ Řŀƴǎ ƭΩŞƭŀōƻǊŀǘƛon du processus de réflexion en amont de la soumission des 

ǇǊƻƧŜǘǎ ǇƻǳǊ ƭŜ tCaD Ŝƴ нлмфΣ Ǉǳƛǎ Ŝƴ нлнлΣ Řŀƴǎ ƭΩŀŎŎƻƳǇŀƎƴŜƳŜƴǘ ŘŜ ƭŀ ƳƛǎŜ Ŝƴ ǇƭŀŎŜΣ ŀǾŜŎ ǳƴ ǎƻǳŎƛ ŘΩǳƴŜ 

ŎƻƻǊŘƛƴŀǘƛƻƴ ƴŀǘƛƻƴŀƭŜ Ŝǘ ŘΩǳƴŜ ǎǘǊǳŎǘǳǊŀǘƛƻƴ ǇǊŞŎƛǎŜ ŀǾŜŎ ŘŜǎ ōƛƴƾƳŜǎ ŀǎǎƻŎƛŀƴǘ ǎȅǎǘŞƳŀǘƛquement 

généticiens cliniciens et cardiologues dans la coordination des RCP et des prescripteurs locaux. 

Une page dédiée sur le site de la filière est disponible décrivant les 3 pré-indications de la filière 

https://www.filiere-cardiogen.fr/pre-indications-de-la-filiere/ : 

Les troubles du rythme héréditaires « isolés » :  

Cliniciens référents : Pr Vincent PROBST (Nantes) & Dr Isabelle DENJOY (Paris-Bichat) ; 

Biologistes référentes : Dr Florence KYNDT (Nantes) & Dr VŞronique FRESSART (Paris-Pitié-Salpêtrière). 

Les troubles du rythme cardiaque « isolés » (sans cardiopathie structurelle sous-jacente) constituent une des 

causes importantes de mort subite chez le sujet jeune. 

/Ŝǎ ŘŞǎƻǊŘǊŜǎ ŞƭŜŎǘǊƛǉǳŜǎ ǎǳǊ ŎǆǳǊ ǎǘǊǳŎǘǳǊŜƭƭŜƳŜƴǘ ǎŀƛƴ ǎƻƴǘ ŦǊŞǉǳŜƳƳŜƴǘ ŘΩƻǊƛƎƛƴŜ ƎŞƴŞǘƛǉǳŜ ŀǾŜŎ ǳƴŜ 

transmission le plus souvent autosomique dominante, et plus de 30 gènes impliqués.  

Après analyse par panel ciblé, plus de 50% des familles restent en impasse diagnostique génétique. 

Les Cardiomyopathies familiales constituent un élargissement Ł l'ensemble des cardiomyopathies 

(hypertrophiques, restrictive, ventriculaires droites, dilatées) du périmètre de prŞ-indication acceptée lors du 

1er AAP :  

Cliniciens référents : Pr Philippe CHARRON & Dr Estelle GANDJBAKHCH (Paris-Pitié-Salpêtrière); 

Biologiste référente : Dr Pascale RICHARD (Paris-Pitié-Salpêtrière) 

[Ŝǎ ŎŀǊŘƛƻƳȅƻǇŀǘƘƛŜǎ ŎƻƴǎǘƛǘǳŜƴǘ ŘŜǎ ŎŀǳǎŜǎ ƳŀƧŜǳǊŜǎ ŘΩƛƴǎǳŦŦƛǎŀƴŎŜ ŎŀǊŘƛŀǉǳŜ Ŝǘ ŘŜ ƳƻǊǘ ǎǳōƛǘŜ chez le sujet 
jeune. 
/Ŝǎ ƳŀƭŀŘƛŜǎ Řǳ ƳȅƻŎŀǊŘŜ ǎƻƴǘ ŦǊŞǉǳŜƳƳŜƴǘ ŘΩƻǊƛƎƛƴŜ ƎŞƴŞǘƛǉǳŜ ŀǾŜŎ ǳƴŜ ǘǊŀƴǎƳƛǎǎƛƻƴ ƭŜ Ǉƭǳǎ ǎƻǳǾŜƴǘ 
autosomique dominante, et plus de 70 gènes impliqués.  
Après analyse par panel large, environ 50% des familles restent en impasse diagnostique. 
 
Les malformations cardiaques congénitales complexes : Formes syndromiques ou familiales.  

Cardiologues référents : Dr Julie THOMAS (Bordeaux) & Pr. Jean-Benoit THAMBO (Bordeaux) 

Généticienne référente : Pr Caroline ROORYCK-THAMBO (Bordeaux). 

https://www.filiere-cardiogen.fr/pre-indications-de-la-filiere/
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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 cardiaques congénitales 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 diagnostique (15%-40%) pour 
une préindication en demande croissante de conseil génétique. 
9ƴ нлнлΣ ǳƴ ǘǊŀǾŀƛƭ ŘΩƻǊƎŀƴƛǎŀǘƛƻƴ ƭƻƎƛǎǘƛǉǳŜ ǇƻǳǊ ƭŀ ƳƛǎŜ Ŝƴ ǇƭŀŎŜ ŘŜǎ w/t ǊŞƎǳƭƛŝǊŜǎ ŀ ŞǘŞ Ƴƛǎ Ŝƴ ǆǳǾǊŜ Ŝƴ 
ǳǘƛƭƛǎŀƴǘ ƭΩƻǳǘƛƭ ŘŜ ǇƭŀǘŜŦƻǊƳŜ ǎŞŎǳǊƛǎŞŜ wƻŦƛƳΣ 9ƴ нлнм ŎŜǘǘŜ ƻǊƎŀƴƛǎŀǘƛƻƴ Ŝƴ ŀƳƻƴt a permis la tenue régulière, 
mensuelle pour la plupart des RCP PFMG. 
 
Chaque famille de RCP est coordonnée par 2 médecins référents et un administrateur. 
Les RCP du PFMG se tiennent selon ce schéma : 
PFMG « Les troubles du rythme héréditaires isolés » Nord et Sud ; 
PFMG « Cardiomyopathies familiales » Sud ; 
PFMG « Cardiomyopathies » Nord ; 
PFMG « Malformations cardiaques congénitales complexes » Nord et Sud. 
 
Tableau 1 : Bilan 2021 des RCP, sessions via Rofim dans le cadre des 3 préindications de la filière 

 

 

Nb de 

sessions 

effectuées 

Durée 

moyenne des 

RCP 

Nb total de 

cas 

Nb minimum de 

cas soumis par 

session 

Nb maximum de 

cas soumis par 

session 

Nb moyen 

d'invités 

PFMG « Les troubles du rythme 

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 « Cardiomyopathies 

familiales » Auragen Sud 5 72 minutes 21 2 8 32 

PFMG « Malformations cardiaques 

congénitales complexes » Nord et Sud 4 105 minutes 20 1 8 32 

 

Tableau 2 : Activité par préindication en fin 2021 
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Á Action 1.4 : Mettre en place un observatoire du diagnostic. 
« Les FSMR contribueront à la mise en place de ces observatoires du diagnostic qui se déploieront au sein des 

comités multidisciplinaires de chaque FSMR. » 

[ŀ ƳƛǎŜ Ŝƴ ǇƭŀŎŜ ŘΩǳƴ ƻōǎŜǊǾŀǘƻƛǊŜ Řǳ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛŎ Řŀƴǎ ƭŜ ŎŀŘǊŜ ŘŜ ƭΩŀŎǘƛƻƴ мΦп ǇƻǳǊ ǊŞŘǳƛǊŜ ƭΩŜǊǊŀƴŎŜ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛǉǳŜ 

est en cours de construction. En 2021, plusieurs échanges au sein des groupes de travail de la filière impliqués 

dans la construction des missions en lien avec les actions 1.7 et 1.4 ont eu lieu, nous sommes sur la définition du 

périmètre. Pour développer cette action, un codage des patients dans BaMaRa fiable et homogène est 

ƴŞŎŜǎǎŀƛǊŜΣ ƻǊ ƭΩŀƴƴŞŜ нлнм ŀ ŞǘŞ ǘƻǳǊƴŞŜ ǾŜǊǎ ŎŜǘǘŜ ŀŎǘƛƻƴ préalable nécessaire en amont (voir section « Action 

мΦт Υ /ƻƴŦƛŜǊ ŀǳȄ /wawΣ ŀǾŜŎ ƭΩŀǇǇǳƛ ŘŜǎ C{awΣ ƭŀ Ŏƻƴǎǘƛǘǳǘƛƻƴ ŘΩǳƴ ǊŜƎƛǎǘǊŜ ƴŀǘƛƻƴŀƭ ŘȅƴŀƳƛǉǳŜ ŘŜǎ ǇŜǊǎƻƴƴŜǎ 

en impasse diagnostique à partir de la BNDMR »). Nous déploierons cette action en 2022. 

Par aƛƭƭŜǳǊǎΣ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ /ŀǊŘƛƻƎŜƴ ǎΩŜǎǘ ƛƳǇƭƛǉǳŞŜ Řŀƴǎ ƭŜǎ ŞŎƘŀƴƎŜǎ ŎƻƴŎŜǊƴŀƴǘ ƭŀ ƳƛǎŜ Ŝƴ ǇƭŀŎŜ Řǳ ŎŀǊǘƻǳŎƘŜ 

génomique implémenté dans BaMaRa. 

 

Á Action 1.5 : Organiser et systématiser les réunions de concertation pluridisciplinaires. 
5ŜǎŎǊƛǇǘƛƻƴ ŘŜ ƭΩƻǊƎŀƴƛǎŀǘƛon et du nombre de réunions de concertation pluridisciplinaires (RCP) portées par la 

FSMR ; Éléments ŘŜǎŎǊƛǇǘƛŦǎ ŘΩǳƴ ŀŎŎŝǎ ŞǉǳƛǘŀōƭŜ Ł ƭΩŜȄǇŜǊǘƛǎŜΦ 

Une page dédiée aux RCP de la filière est présente sur le site de CARDIOGEN : https://www.filiere-

cardiogen.fr/rcp-nationales-cardiogen/). 

5Ωǳƴ Ǉƻƛƴǘ ŘŜ ǾǳŜ ζ technique » ƭŜ ǎǳƛǾƛ ŘŜǎ ŘŞǾŜƭƻǇǇŜƳŜƴǘǎ ŘŜ ƭΩƻǳǘƛƭ wƻŦƛƳ ǇƻǳǊ ƭŜǎ w/t ŀ ŞǘŞ ŀƳƻǊŎŞ Ŝƴ 

novembre 2019 grâce à un groupe de travail réunissant les 5 filières 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 « FSMR Rofim η ǇŜǊƳŜǘǘŀƴǘ ƭΩƛŘŜƴǘƛŦƛcation de bugs, ou de tests avant la mise en 

production. 

En 2021, 7 filières ont contractualisé avec Rofim : CARDIOGEN, BRAIN-TEAM, G2M, FILFOIE, FILNEMUS, FILSLAN, 

ORKID. Une réunion se tient tous les mois avec les responsables de Rofim (programmateurs, administrateurs) et 

les représentants des FSMR. Ces réunions permettent de faire le point sur les blocages, les bugs, les ajustements, 

ƭŜ ǎǳƛǾƛ ŘŜǎ ŘŜƳŀƴŘŜǎ ŘΩŀƳŞƭƛƻǊŀǘƛƻƴ Ŝǘ ŘŜ ƴƻǳǾŜƭƭŜǎ ŦƻƴŎǘƛƻƴƴŀƭƛǘŞǎΦ 

5Ωǳƴ Ǉƻƛƴǘ ŘŜ ǾǳŜ ζ logistique » et « thématique » aǳ ǎŜƛƴ ŘŜ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜΣ ƭΩƻōƧŜŎǘƛŦ ŘŜ ƭŀ ƳƛǎŜ Ŝƴ ǇƭŀŎŜ ŘŜ w/t 

όŀǾŜŎ ƭΩƻǳǘƛƭ wƻŦƛƳύ ŀ ŞǘŞ ŘŞōŀǘǘǳ Ŝǘ ƛƭ ŀ ŞǘŞ ǊŜǘŜƴǳ ƭΩƻōƧŜŎǘƛŦ Řǳ ŘŞǾŜƭƻǇǇŜƳŜƴǘ ŘŜ w/t ζ nationales recours » 

pour la prise en charge des patients par thématique, visant à permettre aux divers CCMR/CRMR de soumettre 

ƭŜǎ Ŏŀǎ ŎƻƳǇƭŜȄŜǎ Ŝǘ ŘΩƻōǘŜƴƛǊ ƭΩŀǾƛǎ ŘŜǎ ŜȄǇŜǊǘǎΣ ǊŜƴǘǊŀƴǘ ǘȅǇƛǉǳŜƳŜƴǘ Řŀƴǎ ǳƴ ƻōƧŜŎǘƛŦ ŘΩŞǉǳƛǘŞ Řŀƴǎ ƭΩŀŎŎŝǎ Ł 

ƭΩŜȄǇŜǊǘƛǎŜ ŘŜ ǇǊƛǎŜ Ŝƴ ŎƘŀǊƎŜΦ  

En 2020, le travail de recueil des thématiques a été amorcé. Chaque famille de RCP réunit (i) 2 coordonnateurs 

ƻǳ ƳŞŘŜŎƛƴǎ ǊŞŦŞǊŜƴǘǎΣ όƛƛύ ǳƴ ǉǳƻǊǳƳ ƻǳ ƎǊƻǳǇŜ ŘΩŜȄǇŜǊǘǎ ǇƭǳǊƛŘƛǎŎƛǇƭƛƴŀƛǊŜǎ όŎŀǊŘƛƻƭƻƎǳŜǎΣ ƎŞƴŞǘƛŎƛŜƴǎΣ 

ŎƻƴǎŜƛƭƭŜǊǎ Ŝƴ ƎŞƴŞǘƛǉǳŜǎΣ ǇǎȅŎƘƻƭƻƎǳŜǎ ŜǘŎΧύ ŎƻƴǾƛŞ Ł ŎƘŀǉǳŜ ǎŜǎǎƛƻƴ w/t ŀǾŜŎ ǳƴŜ ǾƻƭƻƴǘŞ ŘΩƻǳǾǊƛǊ ƭŜ ǉǳƻǊǳƳ 

avec des médecins déployés sur le territoire national, et (iii) un administrateur qui assure le suivi logistique de la 

tenue des RCP. 

[Ŝǎ ǘƘŞƳŀǘƛǉǳŜǎ ƛŘŜƴǘƛŦƛŞŜǎ ǎƻƴǘ ƭŜǎ ǎǳƛǾŀƴǘŜǎ όƭŀ ƭƛǎǘŜ ƴΩŜǎǘ Ǉŀǎ ŜƴŎƻǊŜ ŀǊǊşǘŞŜΣ ƭŜ ǘǊŀǾŀƛƭ ǎŜ ǇƻǳǊǎǳƛǘύΣ ŀǾŜŎ ƭŜ 

déploiement en 2021 de la quasi-totalité des thématiques identifiées (la date de la 1ère session est indiquée) : 

¶ Troubles du rythme/canalopathies : 26 août 2021 

¶ Cardiomyopathies (hors amyloses) : 4 juin 2021 

¶ Amyloses cardiaques : 29 mars 2021 

https://www.filiere-cardiogen.fr/rcp-nationales-cardiogen/
https://www.filiere-cardiogen.fr/rcp-nationales-cardiogen/
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¶ Prise en charge de la grossesse : 8 décembre 2021 

¶ Rythmologie pédiatrique et congénitale => 2022 

¶ Sport autorisé => 2022 

¶ Recherche => 2022 
 

Tableau 3 : Bilan 2021 des RCP Nationales Recours (les chiffres sont hétérogènes car toutes les familles de RCP 

ƴΩƻƴǘ Ǉŀǎ ŘŞōǳǘŞ Ŝƴ ƳşƳŜ ǘŜƳǇǎύ 

 

Nombre de 

sessions 

effectuées 

Durée moyenne 

des RCP 

Nb total 

de cas 

Nb minimum de cas 

soumis par session 

Nb maximum de 

cas soumis par 

session 

Nb moyen 

d'invités 

Amyloses Cardiaques 6 65 minutes 21 2 6 29 

Cardiomyopathies (hors amylose) 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 

 

Á !Ŏǘƛƻƴ мΦт Υ /ƻƴŦƛŜǊ ŀǳȄ /wawΣ ŀǾŜŎ ƭΩŀǇǇǳƛ ŘŜǎ C{awΣ ƭŀ Ŏƻƴǎǘƛǘǳǘƛƻƴ ŘΩǳƴ ǊŜƎƛǎǘǊŜ ƴŀǘƛƻƴŀƭ ŘȅƴŀƳƛǉǳŜ ŘŜǎ 
personnes en impasse diagnostique à partir de la BNDMR. 
ό5ŞŦƛƴƛǘƛƻƴ ŘϥŀǊōǊŜǎ ŘŜ ŘŞŎƛǎƛƻƴ ǇƻǳǊ ƭŜ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛŎ Ŝǘ ŎƘƻƛȄ ŘΩǳƴ ǎŎŞƴŀǊƛƻ ǇƻǳǊ ƭŜǎ ǇŀǘƛŜƴǘǎ ǎŀƴǎ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛŎ ŘŜ 

chaque filière). 

« [Ŝ ǊŞŜȄŀƳŜƴ ŘŜǎ ŘƻǎǎƛŜǊǎ ŘŜǎ ǇŜǊǎƻƴƴŜǎ ƳŀƭŀŘŜǎ Ŝǎǘ ƴŞŎŜǎǎŀƛǊŜ ŀǳ ŦǳǊ Ŝǘ Ł ƳŜǎǳǊŜ ŘŜ ƭΩŞǾƻƭǳǘƛƻƴ ŘŜǎ 

connaissances et des technologies. Il permettra de réduire les pertes de chance en termes de prise en charge. Il 

est particulièrement important au plan diagnostique ». 

Le déploiement de BaMaRa/BNDMR au sein des Centres de la Filière Cardiogen est récent et très progressif, avec 

un nombre restreint de centres qui remplissent la base, avec un problème logistique majeur de saisie des 

données de par la file active très importante des malades dans la filière. 

En 2020, la réflexion menée avec les membres de la filière autour de la lettre dΩengagement pour lΩaction 1.7, 
nous a conduit à se positionner sur le scenario 2 avec un ajout restreint dΩitems Ł certains groupes de pathologies. 
En effet nous voulions utiliser lΩitem de degrŞ de validation du diagnostic (en cours, probable, confirmŞ, 
indŞterminŞ) pour chacun des 2 niveaux diagnostiques. Il est indispensable dΩavoir une vraie vision de la 
problŞmatique par groupes de pathologies, et lΩajout de cet item aurait présenté un intérêt majeur pour 
lΩexploitation des donnŞes et la dŞfinition de lΩimpasse diagnostique. Or, cet ajout nΩa pas été accepté. 

9ƴ ŀǳǘƻƳƴŜ нлнлΣ ŀǇǊŝǎ ƴƻǘƛŦƛŎŀǘƛƻƴ ŘŜ ƭΩŜƴǾŜƭƻǇǇŜ ŀƭƭƻǳŞŜ Řŀƴǎ ƭŜ ŎŀŘǊŜ ŘŜ ƭΩŀŎǘƛƻƴ мΦтΣ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ ŀ ŘŞŎƛŘŞ ŘŜ 

façon collégiale avec les membres du bureau et les coordonnateurs des centres de référence de ventiler la 

ǎƻƳƳŜ ŀǳȄ /waw ŘŜ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ ǎΩŀǇǇǳȅŀƴǘ ǎǳǊ ǳƴ ǇŀǊǘŀƎŜ ŞǉǳƛǘŀōƭŜ Ŝƴ ǘŜƴŀƴǘ ŎƻƳǇǘŜ ŘŜǎ ŦƛƭŜǎ ŀŎǘƛǾŜǎ ŘŜ ŎƘŀǉǳŜ 

ŎŜƴǘǊŜΦ [Ŝ ōǳŘƎŜǘ ŀƭƭƻǳŞ ǇŜǊƳŜǘǘǊŀ ƭΩŀǇǇǳƛ Ł ƭŀ ǎŀƛǎƛŜ ŘŜ .ŀaŀwŀ όǇƻǳǊ ŘŜǎ ǊŜŎǊǳǘŜƳŜƴǘǎύ ǎǳǊ ƭŜǎ ŘƛŦŦŞǊŜƴǘǎ ǎƛǘŜǎΦ 

Par ailleurs, la filière a ajouté 50 000 euros aux 135 000 euros allouées. 

9ƴ нлнм ŎΩŜǎǘ ŘƻƴŎ ǳƴŜ ŜƴǾŜƭƻǇǇŜ ŘŜ мул лпл ŜǳǊƻǎ όŀǇǊŝǎ ƭƛǎǎŀƎŜ ŘŜǎ Ƴƻƴǘŀƴǘǎύ ǉǳƛ ŀ ŞǘŞ ǾŜƴǘƛƭŞŜ Ł ǘƻǳǎ ƭŜǎ 

CRMR de la filière pour appuyer un recrutement local et ainsi dynamiser la complétion des dossiers patients dans 

BaMaRa. 

[ΩŜƴǾŜƭƻǇǇŜ ŀ ŞǘŞ ŘŞŎƻǳǇŞŜ ǎŜƭƻƴ ƭŀ ŦƛƭŜ ŀŎǘƛǾŜ ŘŜ ŎƘŀŎǳƴ ŘŜǎ ŎŜƴǘǊŜǎ : 
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Tableau 4 Υ CƭŞŎƘŀƎŜ ŘŜ ƭΩǳǘƛƭƛǎŀǘƛƻƴ ŘŜ ƭΩŜƴǾŜƭƻǇǇŜ 5Dh{ Řŀƴǎ ƭŜ ŎŀŘǊŜ ŘŜ ƭΩŀŎǘƛƻƴ мΦт ζ Impasse diagnostique 

Coordonnateurs CRMR 

File 

Active 

% de la file 

active totale 

équivalent ETP 

sur 4,5 ETP 

Pourcentage 

ETP 

Montant 

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. Ladouceur HEGP total 1629 10,20868584 0,459390863 46 % ETP 18380 

S. Hascoët 

Marie 

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 Henri Mondor 1525 9,556934261 0,430062042 43 % ETP 17205 

  total 15957 100 4,5   180040 

 

Le travail de la filière a été déterminant dans la rédaction de toutes les conventions de reversement de crédit, le 

ǎǳƛǾƛ ŘŜǎ ŎƛǊŎǳƛǘǎ ŘŜ ǎƛƎƴŀǘǳǊŜΣ Ŝǘ ƭΩŀŎŎǳŜƛƭ via des formations aux personnes recrutées sur site. 

/Ŝǘ ŀǇǇǳƛ ŀ ǇŜǊƳƛǎ ŘŜ ǊŜƴŦƻǊŎŜǊ ŀŎǘƛǾŜƳŜƴǘ ƭŀ ŘȅƴŀƳƛǉǳŜ ǇƻǳǊ ƭŀ ŎƻƳǇƭŞǘƛƻƴ ŘŜǎ ŘƻǎǎƛŜǊǎ Řŀƴǎ .ŀaŀwŀΦ [ΩŜŦŦƻǊǘ 

ŎƻƴǎƛŘŞǊŀōƭŜ ŘŜǎ ŎŜƴǘǊŜǎ ŘŜ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ ŀǳ ŎƻǳǊǎ ŘŜ ƭΩŀƴƴŞŜ нлнм Ŝǎǘ Ł ƴƻǘŜǊΣ ǎŜǳƭǎ ƭŜǎ ǎƛǘŜǎ ŘŜ bŜŎƪŜǊ Ŝǘ ŘΩ!ƳōǊƻƛǎŜ 

Paré sont encore en difficulté. 

Tableau 5 : États des lieux de la file active rentrée dans BaMaRa au 1er ŀǾǊƛƭ нлнн ǇƻǳǊ ƭΩŀŎǘƛǾƛǘŞ нлнм όǘŀōƭŜŀǳ 

transmis par la BNDMR) 

Site Hôpital 

File active 

2021 (au 

01/04/2022) 

File active 

2020 

Piramig 

Delta  

2021-2020 

01/04/2022 

Variation en 

% 

01/03/2022 

CRMR M3C - Coordonnateur 

HU NECKER ENFANTS MALADES 

APHP 508 2301 -1793 -90,00 

CRMR M3C - Constitutif HOPITAL MARIE LANNELONGUE 988 4000 -3012 -78,65 

CRMR Cardiomyopathies et Troubles du 

Rythme - Constitutif 

HU NECKER ENFANTS MALADES 

APHP 184 298 -114 -38,26 

CRMR Cardiomyopathies et Troubles du 

Rythme - Constitutif HU PARIS NORD SITE BICHAT APHP 672 1034 -362 -36,36 

CRMR Cardiomyopathies et Troubles du 

Rythme - Constitutif 

HU OUEST SITE AMBROISE PARE 

APHP 426 600 -174 -62,00 
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CRMR Cardiomyopathies et Troubles du 

Rythme - Coordonnateur HU PITIE SALPETRIERE APHP 2334 3010 -676 -24,15 

CRMR Cardiomyopathies et Troubles du 

Rythme - Constitutif 

HU HENRI MONDOR SITE HENRI 

MONDOR APHP 1685 1887 -202 -20,51 

CRMR Cardiomyopathies et Troubles du 

Rythme - Constitutif 

HU PARIS OUEST SITE G POMPIDOU 

APHP 840 798 42 3,38 

CRMR Troubles du Rythme - Coordonnateur CHU DE NANTES 1204 1044 160 15,42 

CRMR Troubles du Rythme - Coordonnateur HOSPICES CIVILS DE LYON 1159 1001 158 15,58 

CRMR M3C - Constitutif CHU DE BORDEAUX 1317 1126 191 16,79 

CRMR Troubles du Rythme - Constitutif CHU DE BORDEAUX 956 672 284 42,26 

CRMR M3C - Constitutif 

HU PARIS OUEST SITE G POMPIDOU 

APHP 1208 368 840 207,07 

 

Pour aider également les CCMR dans cette dynamique, la filière Cardiogen a également alloué deux enveloppes 

chacune de 50 000 euros à destination (i) des 3 CCMR de Lille qui couvrent les 3 groupes de pathologies de la 

filière, et (ii) des 3 CCMR de Marseille qui couvrent également les 3 groupes de pathologies de la filière. 

Chaque enveloppe permettra de recruter un ARC/TEC à temps plein pour compléter les dossiers dans BaMaRa. 

9ƴ ǇŀǊŀƭƭŝƭŜΣ ƭŀ ŘƛǎŎǳǎǎƛƻƴ ǎǳǊ ƭΩŞǘŀǘ ŘŜǎ ƭƛŜǳȄ ŘŜ ǊŜƳǇƭƛǎǎŀƎŜΣ ƭŜǎ ǇǊƻōƭŝƳŜǎ ǇƻǎŞǎ spécifiquement sur les codages 

ŘƛŀƎƴƻǎǘƛǉǳŜǎ Ŝǘ ƭΩƛƴǘŜǊǇǊŞǘŀǘƛƻƴ ŘŜ ŎƘŀŎǳƴ ŀ ŎƻƴŘǳƛǘ ƭŀ ŎƻƴǎǘǊǳŎǘƛƻƴ ŘŜ о ƎǊƻǳǇŜǎ ŘŜ ǘǊŀǾŀƛƭ όǳƴ ǇŀǊ ƎǊƻǳǇŜ ŘŜ 

pathologies de la filière : (i) Troubles du rythme ; (ii) Cardiomyopathies ; (iii) Cardiopathies congénitales 

comǇƭŜȄŜǎύ Ŝƴ ǾǳŜ ŘŜ ŘŞŦƛƴƛǊ ǳƴŜ ǎǘǊŀǘŞƎƛŜ ŘΩƘƻƳƻƎŞƴŞƛǎŀǘƛƻƴ ŘŜǎ ŎƻŘŀƎŜǎΦ [Ŝǎ ƎǊƻǳǇŜǎ ŘŜ ǘǊŀǾŀƛƭ ǎŜ ǎƻƴǘ ǊŞǳƴƛǎ 

depuis le début 2021 et ont travaillé sur les points suivants : 

¶ Élaboration de guide de remplissage de BaMaRa ; 
¶ Définition des degrés de validation des statuts de diagnostic ; 
¶ Définition des éléments devant être réunis pour répondre et poser un diagnostic (investigations cliniques, 

génétiques, biologiques, biochimiques...) ; 
¶ Définition des codages appropriés par maladie (thésaurus Orphanet  +/- HPO, CIM-10) > exemple : Pb de la 

CMH/maladie rare ; 
¶ ±ŀƭƛŘŜǊ ƭŀ ŘŞŦƛƴƛǘƛƻƴ Ŝǘ ƭΩŀǇǇƭƛŎŀōƛƭƛǘŞ ŘŜ ζ ƭΩƛƳǇŀǎǎŜ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛǉǳŜ ». 
 

Ce travail de coordination initié en 2020 a permis en 2021 de construire un guide de codage où tous les points 

ci-dessus sont détaillés. Le guide de codage est transmis à tout le réseau de la filière en mai 2022. 

Axe 3 : PARTAGER LES DONNÉES POUR FAVORISER LE DIAGNOSTIC ET LE DEVELOPPEMENT DE 

NOUVEAUX TRAITEMENTS 

Á Action 3.1 : Déploiement de la BNDMR dans les CRMR/CRC/CCMR en lien avec les ǎȅǎǘŝƳŜǎ ŘΩƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴ 
hospitaliers. 
-  Recensement des maladies et identification des patients 

- Intégration du set de données minimum maladies rares  

- Formation à la saisie de données  

- !ǎǎǳǊŜǊ ƭΩƛƴǘŜǊŦŀŎŜ ŎŜƴǘǊŜǎ κ .b5aw  

- Harmonisation des pratiques de codage 
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Un chargé de mission (recruté en 2015) dédié aux missions « Bases de données » de la filière Cardiogen, a été 

ƛŘŜƴǘƛŦƛŞ ŀǳ ǎŜƛƴ ŘŜ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ Ŝƴ нлмуΣ ƛƭ ǎΩŜǎǘ ŦƻǊƳŞ Ł ƭŀ ǇǊƻōƭŞƳŀǘƛǉǳŜ Ŝǘ ŀ Ǉǳ ŜƴǎǳƛǘŜ ŘŞƳŀǊǊŜǊ Ŝƴ нлмф ŘŜǎ 

sessions de formation des CCMR/CRMR pour accompagner le déploiement de BaMaRa/BNDMR et développer la 

saisie.   

Plusieurs sessions de formation se sont tenues en 2021 : 

¶ Site Necker : 08/10/21 et 03/12/21 
¶ Site Ambroise Paré : 21/10/21. 

 
Par ailleurs, les actions décrites en 1.7 et le déploiement des personnes recrutées ont constitué un véritable 

tournant pour la Filière Cardiogen en 2021 avec le développement majeur de la saisie dans BaMaRa/BNDMR.  

Axe 4 Υ twhah¦±hLw [Ω!//ÈS AUX TRAITEMENTS DANS LES MALADIES RARES 

« 5ƛǎǇƻǎŜǊ ŘΩǳƴ Şǘŀǘ ŘŜǎ ƭƛŜǳȄΣ ǊŞƎǳƭƛŝǊŜƳŜƴǘ Ƴƛǎ Ł ƧƻǳǊΣ ŘŜǎ ǘƘŞǊŀǇŜǳǘƛǉǳŜǎ όƳŞŘƛŎŀƳŜƴǘǎΣ ŘƛǎǇƻǎƛǘƛŦǎ ƳŞŘƛŎŀǳȄΣ 

traitements non médicamenteux) proposées aux malades dans le traitement des maladies rares ». 

Á Action 4.1 : ¦ǘƛƭƛǎŜǊ ŘŜ Ŧŀœƻƴ Ǉƭǳǎ ǎȅǎǘŞƳŀǘƛǉǳŜ ƭŜǎ ƳŞŎŀƴƛǎƳŜǎ ŘΩŞǾŀƭǳŀǘƛƻƴ ŘΩŀƳƻƴǘ ŘŞƧŁ ŜȄƛǎǘŀƴǘǎ ŀŦƛƴ 
ŘΩŀŎŎŞƭŞǊŜǊ ƭΩŜƴǊŜƎƛǎǘǊŜƳŜƴǘ ŘŜǎ ƳŞŘƛŎŀƳŜƴǘǎ Ŝǘ ŘŜǎ ŘƛǎǇƻǎƛǘƛŦǎ ƳŞŘƛŎŀǳȄΦ  
¢ǊŀǾŀƛƭ ŀǾŜŎ ƭŜǎ ŀǎǎƻŎƛŀǘƛƻƴǎΣ ŜȄǇŜǊǘǎΣ ƭŀōƻǊŀǘƻƛǊŜǎ Řŀƴǎ ƭŜ ōǳǘ ŘΩŀǾƻƛǊ ǊŜŎƻǳǊǎ Ǉƭǳǎ ǎȅǎtématiquement au 

ǇǊƻŎŜǎǎǳǎ ŘΩŞǾŀƭǳŀǘƛƻƴ ŘΩŀƳƻƴǘ ŘŜ ƭŀ I!{Φ 

Certains coordinateurs de sites de CRMR, tels que les Pr Philippe Charron et Thibaud Damy, ont participé en 2020 
à divers Board associant industrie pharmaceutique et associations de patients dans lŜ ōǳǘ ŘΩŀŎŎƻƳǇŀƎƴŜǊ ŀǳ 
ƳƛŜǳȄ ƭŜǎ ŘƻǎǎƛŜǊǎ ŘΩŜƴǊŜƎƛǎǘǊŜƳŜƴǘ ǊŞƎƭŜƳŜƴǘŀƛǊŜ όŘŜƳŀƴŘŜ ŘΩ!aaύ ǇƻǳǊ ŘŜǎ ƳƻƭŞŎǳƭŜǎ ƛƴƴƻǾŀƴǘŜǎ όŘŀƴǎ 
ƭΩŀƳȅƭƻǎŜ ŎŀǊŘƛŀǉǳŜ ƴƻǘŀƳƳŜƴǘύΦ 

Á Action 4.2 : Créer un observatoire des traitements placé au sein des comités consultatifs multidisciplinaires 
ŘΩŞǾŀƭǳŀǘƛƻƴ όƎƻǳǾŜǊƴŀƴŎŜ ōǳǊŜŀǳκŎƻǇƛƭύ Řŀƴǎ ŎƘŀǉǳŜ ŦƛƭƛŝǊŜ ŘŜ ǎŀƴǘŞ ƳŀƭŀŘƛŜǎ ǊŀǊŜǎΦ 
wŞǳƴƛǊ ŘŜǎ ƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴǎ Ŝǘ ŘƛǎǎŞƳƛƴŀǘƛƻƴ ǎǳǊ ƭŜǎ ǘǊŀƛǘŜƳŜƴǘǎ ŘΩƛƴǘŞǊşǘǎ ό9ȄΦ ƳƛǎŜ Ŝƴ ǇƭŀŎŜ ŘΩǳƴ ƎǳƛŎƘŜǘ ǳƴƛǉǳŜύΦ 

 

9ƴ нлнм ǎǳƛǘŜ ŀǳ ƭŀƴŎŜƳŜƴǘ ŘŜ ƭΩ!ǇǇŜƭ ŘŜ ƭŀ 5Dh{ ǇƻǳǊ ƭŀ ŎǊŞŀǘƛƻƴ ŘΩǳƴ ƻōǎŜǊǾŀǘƻƛǊŜ ŘŜǎ ǘǊŀƛǘŜƳŜƴǘǎΣ ǇƭǳǎƛŜǳǊǎ 

pistes de réflexion ont été discutées au sein de la filière. 

Nous avons abouti au cadrage du projet qui sera lancé activement en 2022 selon le schéma ci-dessous : 

Å /ǊŞŀǘƛƻƴ ŘΩǳƴŜ base de données avec le prestataire Thériaque afin de réaliser un remplissage fiable et une 

ŀŎǘǳŀƭƛǎŀǘƛƻƴ ǊƛƎƻǳǊŜǳǎŜ ŘŜǎ ƛǘŜƳǎ ŀǘǘŜƴŘǳǎ ǇŀǊ ƭŀ 5Dh{ ŎƻƭƭƛƎŞǎ Řŀƴǎ ƭŜ ŦƛŎƘƛŜǊ ŜȄŎŜƭΦ [ΩƻōǎŜǊǾŀǘƻƛǊŜ ŘŜǎ 

traitements permettra de repérer régulièrement les nouvelles molécules en développement, signaler à 

ƭΩ!b{a ǘƻǳǘ ƳŞŘƛŎŀƳŜƴǘ Ŧŀƛǎŀƴǘ ƭΩƻōƧŜǘ ŘŜ ǇǊŜǎŎǊƛǇǘƛƻƴ ƘƻǊǎ !aa ƧǳƎŞ ƛƴŘƛǎǇŜƴǎŀōƭŜ ǇŀǊ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜΣ ǉǳŜ 

ƭΩ!b{a ŜȄŜǊŎŜ ǳƴŜ ǾƛƎƛƭŀƴŎŜ ǇŀǊǘƛŎǳƭƛŝǊŜ ǎǳǊ ǘƻǳǘŜ ǊǳǇǘǳǊŜ ŘŜ ǎǘƻŎƪǎ ƻǳ ǘƻǳǘ ŀǊǊşǘ ŘŜ ŎƻƳƳŜǊŎƛŀƭƛǎŀǘƛƻƴΣ ōŃǘƛǊ 

une stratégie partagée spécifique à la filière avec des spécificités pour chaque groupe de pathologies et les 

ǘǊŀƛǘŜƳŜƴǘǎ ŀŘǳƭǘŜ Ǿǎ ǇŞŘƛŀǘǊƛǉǳŜǎΧ /ŜǘǘŜ ŀŎǘƛƻƴ Ŧŀƛǘ ǎǳƛǘŜ Ł ŘŜǎ ŞŎƘŀƴƎŜǎ ŀǾŜŎ ƭŀ C{aw ǇƛƭƻǘŜ .w!Lb-TEAM 

qui ont en amont a construit le développement de la base avec Thériaque. La filière Cardiogen a été charnière 

ǇƻǳǊ ŦŞŘŞǊŜǊ ŘΩŀǳǘǊŜǎ C{aw Řŀƴǎ ŎŜ ǇǊƻƧŜǘΦ 9ƴ нлнн ŎΩŜǎǘ ŘƻƴŎ с ŦƛƭƛŝǊŜǎ ό/!w5LhD9bΣ .w!Lb-TEAM, 

FILNEMUS, FIRENDO, MCGRE, DEFISCIENCE) qui ont décidé de rejoindre Thériaque. Ce travail collectif a 

ǇŜǊƳƛǎ ŘŜ ǊŞŘǳƛǊŜ ƭŜ ŎƻǶǘ ƛƴŘƛǾƛŘǳŜƭ Ŝǘ ǇŜǊƳŜǘǘǊŀ Ŝƴ нлнн ŘΩƘƻƳƻƎŞƴŞƛǎŜǊ ƭŜǎ ǇǊƻōƭŞƳŀǘƛǉǳŜǎ ζ Maladies 

Rares » pour la création des bases de données « Traitement ». 

Å 9ƴ ǇŀǊŀƭƭŝƭŜ Ł ƭŀ ŎǊŞŀǘƛƻƴ ŘΩǳƴŜ ōŀǎŜ ŘŜ ŘƻƴƴŞŜǎ ζ automatisée » la filière a décidé de recruter sous forme 

de prestations un pharmacien, qui, en 2022 coordonnera avec les groupes de travail correspondants aux 3 

groupes de pathologies la complétion des données dans la base « Thériaque ». 
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Á Action 4.3 : Générer des connaissances en vie réelle pour renforcer la connaissance des médicaments 
ōŞƴŞŦƛŎƛŀƴǘ ŘΩǳƴŜ !aa ǇƻǳǊ ǳƴŜ ƻǳ ǇƭǳǎƛŜǳǊǎ ƛƴŘƛŎŀǘƛƻƴǎ Řŀƴǎ ƭŜ ǘǊŀƛǘŜƳŜƴǘ ŘŜ ƳŀƭŀŘƛŜǎ ǊŀǊŜǎ Ŝǘ ƳŜǘǘǊŜ Ŝƴ 
place une organisation nationale du suivi en vie réelle des médicaments.  
« Favoriser la réalisation dΩŞǘǳŘŜǎ ƳŞŘƛŎƻ-ŞŎƻƴƻƳƛǉǳŜǎ ƻǳ ŘΩŞǘǳŘŜǎ Ŝƴ ǾƛŜ ǊŞŜƭƭŜ ǇƻǳǊ ƎŞƴŞǊŜǊ Ŝǘ ŎƻƭƭƛƎŜǊ ŘŜǎ 

ŘƻƴƴŞŜǎ ǇƻǳǊ ǘƻǳǎ ƭŜǎ ƳŞŘƛŎŀƳŜƴǘǎ ŘƛǎǇƻǎŀƴǘ ŘΩǳƴŜ !aa ǇƻǳǊ ƭŜ ǘǊŀƛǘŜƳŜƴǘ ŘΩǳƴŜ ƳŀƭŀŘƛŜ ǊŀǊŜ Ŝǘ ŎŜǊǘŀƛƴǎ 

dispositifs médicaux pertinents ». (Recueil de données par les CRMR, CCMR, recueil de données RTU/ATU, 

ŜȄǇƭƻƛǘŜǊ ƭŜǎ ŘƻƴƴŞŜǎ ǊŜŎǳŜƛƭƭƛŜǎ ǇŀǊ ƭŜǎ ƳŀƭŀŘŜǎ Ŝǘ ƭŜǳǊǎ ŦŀƳƛƭƭŜǎΧύΦ 

 

Grâce à la réalisation de la base de données décrite en 4.2, cette action pourra être menée en 2022. 

 

Á Action 4.4 : Mieux encadrer les pratiques de prescriptions hors-AMM 
« hǊƎŀƴƛǎŀǘƛƻƴ ŘΩǳƴŜ ŜƴǉǳşǘŜ ŎƻƴŦƛŞŜ ŀǳȄ ŦƛƭƛŝǊŜǎ ŘŜ ǎŀƴǘŞ ƳŀƭŀŘƛŜǎ ǊŀǊŜǎ όC{awύ Ŝǘ ŀǳȄ ŎŜƴǘǊŜǎ ŘŜ ǊŞŦŞǊŜƴŎŜ 

maladies rares (CRMR/CCMR/CRC) permettant de pré identifier et prioriser les indications et spécialités 

candidates à une RTU ». 

Grâce à la réalisation de la base de données décrite en 4.2, cette action pourra être menée en 2022. 

Axe 5 : IMPULSER UN NOUVEL ELAN À LA RECHERCHE SUR LES MALADIES  

 

Á Action 5.2 Υ ŎƻƴǎǘǊǳŎǘƛƻƴ ŘŜ ƭΩ9Wt Ŝǘ ǇŀǊǘƛŎƛǇŀǘƛƻƴ ŘŜǎ ŞǉǳƛǇŜǎ ŦǊŀƴœŀƛǎŜǎ  
(Recensement ŘŜǎ /waw Ŝǘ ŘŜǎ C{aw ƛƳǇƭƛǉǳŞǎ Řŀƴǎ ƭΩ9Wt-RD). 

[ŀ όƭŜǎύ CƛƭƛŝǊŜόǎύ ƴΩŀόƻƴǘύ Ǉŀǎ ŞǘŞ ǎƻƭƭƛŎƛǘŞŜόǎύ ǇƻǳǊ ŎƻƻǊŘƻƴƴŜǊ ƭŜǎ ǊŞǇƻƴǎŜǎ ŀǳȄ !!t ŘŜ ƭΩ9WtΣ ǉǳƛ ŎƻƴŎŜǊƴŜ ƭŜǎ 

centres individuellement. 

Á Action 5.4 : Lancement d'un programme français de recherche sur les impasses diagnostiques en lien avec les 
initiatives européennes UDNI et Solve-RD  
[ŀ όƭŜǎύ CƛƭƛŝǊŜόǎύ ƴΩŀόƻƴǘύ Ǉŀǎ ŞǘŞ ǎƻƭƭƛŎƛǘŞŜόǎύ Ŝǘ ƭΩ9wb DǳŀǊŘ-IŜŀǊǘ ƴΩŀ Ǉŀǎ ƭŀƴŎŞ ŘΩƛƴƛǘƛŀǘƛǾŜ Ŝƴ ŎŜ ǎens. 

Axe 7 : AMÉLIORER LE PARCOURS DE SOIN  

« /ǊŞŜǊ ŘŜǎ ǘŜƳǇǎ ŘΩŀŎŎƻƳǇŀƎƴŜƳŜƴǘ ǇƻǳǊ ǇŜǊƳŜǘǘǊŜ Ł ƭΩŞǉǳƛǇŜ ƳŞŘƛŎŀƭŜΣ ǎƻƛƎƴŀƴǘŜ Ŝǘ ŘŜ ǎƻǳǘƛŜƴ ǇǎȅŎƘƻ-social 

de mieux encadrer et adapter certains moments clés du parcours des malades et leur apporter une information 

ŀŘŀǇǘŞŜΣ ǇǊƻƎǊŜǎǎƛǾŜ Ŝǘ ǊŜǎǇŜŎǘǳŜǳǎŜΦ ¦ƴŜ ŀǘǘŜƴǘƛƻƴ ǇŀǊǘƛŎǳƭƛŝǊŜ ǎŜǊŀ ǇƻǊǘŞŜ Ł ƭΩŀƴƴƻƴŎŜ Řǳ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛŎΣ ŀǳ ǎǳƛǾƛ 

Ŝƴ Ŏŀǎ ŘΩƛƳǇŀǎǎŜ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛǉǳŜ Ŝǘ Ł ƭŀ ǘǊŀƴǎƛǘƛƻƴ ŀŘƻƭŜǎŎŜƴǘ-ŀŘǳƭǘŜΦ hǊƎŀƴƛǎŜǊ ƭŜǎ ǎƛǘǳŀǘƛƻƴǎ ŘΩǳǊƎŜƴŎŜ ǎŀƴǎ 

rupture du parcours. Intégrer ŀǳ ǎƻƛƴ ŘŜǎ ǇǊƻƎǊŀƳƳŜǎ ŘΩŞŘǳŎŀǘƛƻƴ ǘƘŞǊŀǇŜǳǘƛǉǳŜ ǇŜǊƳŜǘǘŀƴǘ ŀǳ ƳŀƭŀŘŜ ŘΩşǘǊŜ 

plus actif et autonome dans sa prise en charge ». 

Á Action 7.1 Υ 5ŞǾŜƭƻǇǇŜǊ ƭΩƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴ ǇƻǳǊ ǊŜƴŘǊŜ ǾƛǎƛōƭŜ Ŝǘ ŀŎŎŜǎǎƛōƭŜ ƭŜǎ ǎǘǊǳŎǘǳǊŜǎ ŜȄƛǎǘŀƴǘŜ 
(Communication sur et au sein de la filière). 
 

Informations aux professionnels de santé et aux Patients/Familles 

[ŀ ŎƻƳƳǳƴƛŎŀǘƛƻƴ ǎǳǊ Ŝǘ ŀǳ ǎŜƛƴ ŘŜ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ ǎΩŜŦŦŜŎǘǳŜ ǇŀǊ ǇƭǳǎƛŜǳǊǎ ǘȅǇŜǎ ŘŜ ζ médias » : 

¶ Site Internet de la filière, avec des pages dédiées aux différentes missions/actions de la filière 
¶ Animation des réseaux sociaux (Facebook, LinkedIn, Instagram, Twiter) 
¶ tŀǊǳǘƛƻƴ ŘΩǳƴŜ bŜǿǎƭŜǘǘŜǊ ǊŞƎǳƭƛŝǊŜ ŀǊǘƛŎǳƭŞŜ en 5 grandes parties i) Du côté de la filière ; ii) Du côté des 

CRMR/CCMR ; iii) Du côté des associations de patients ; iv) Du côté des maladies rares Τ Ǿύ ƭΩŀƎŜƴŘŀΦ 
¶ Actualisation de la plaquette de la filière Cardiogen 
¶ LƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴ Ŝǘ ŘƛŦŦǳǎƛƻƴ ŘŜǎ ōǊƻŎƘǳǊŜǎ ŘΩƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴ Ł ŘŜǎǘƛƴŀǘƛƻƴ ŘŜǎ ǇǊƻŦŜǎǎƛƻƴƴŜƭǎ ŘŜ ǎŀƴǘŞ όŎƻƴǎŜƴǎǳǎ 
ŘΩŜȄǇŜǊǘǎύ Ŝǘ ŘŜǎ ǇŀǘƛŜƴǘǎ ǎǳǊ ƭŜǎ ŘƛŦŦérents évènements. En 2021 les évènements en présentiel restaient 
très restreints, mais Cardiogen était présente (i) en décembre 2021 à Lille au CMGE (Congrès des Médecins 
DŞƴŞǊŀƭƛǎǘŜǎ 9ƴǎŜƛƎƴŀƴǘǎύ ŀǾŜŎ ŘΩŀǳǘǊŜǎ ŦƛƭƛŝǊŜ ǇƻǳǊ ŘƛŦŦǳǎŜǊ ƭŜǎ ǎǳǇǇƻǊǘǎ ŘŜ ŎƻƳƳǳƴication InterFSMR, (ii) 
en décembre 2021 à Paris à la Journée Amyloses avec Fai2R et MARIH. 



Page 102 sur 501 

 

¶ La filière Cardiogen fait partie du comité éditorial et prend part aux orientations et décisions de la 
communication InterFSMR. Ainsi la construction du Site InterFSMR, la brochure « Génomique » ont été des 
ŀǾŀƴŎŜƳŜƴǘǎ ŎƭŞ ŘŜ ƭΩŀƴƴŞŜ нлнмΦ 

 

Renforcement des connaissances des patients et des familles 

La journée annuelle de la filière ouverte aux familles et au grand public a pour objet la présentation des actions 

de la Filière, la poursuite de tables rondes et réunions de groupes de travail, la présentation de projets de 

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

ǇŀǘƛŜƴǘǎ όŘƻƴǘ ƭΩƻǊƎŀƴƛǎŀǘƛƻƴ ŘΩŀǘŜƭƛŜǊǎ ŀǾŜŎ ƭŜǎ ŦŀƳƛƭƭŜǎύΦ 9ƴ нлнл Ŝǘ нлнм ŎŜǘ évènement a été annulé mais a 

donné place à une réflexion sur des RDV patients familles plus réguliers.  

La construction de ces e-RDV CARDIOGEN initié en 2020 a débuté en janvier 2021, une thématique est abordée 

mensuellement sous forme de conférence Zoom. Ces eRDV Cardiogen Patients et Familles sont co-organisés et 

co-animés par les associations de patients et les professionnels de santé de la filière Cardiogen. Tous les replays 

sont disponibles sur la page dédiée du site : https://www.filiere-cardiogen.fr/rdv-cardiogen/ 

Ces RDV rencontrent un franc succès et se poursuivront en 2022 : 

Å 07/01/21 Le test génétiquŜ Ŝǘ ƭΩŀƴƴƻƴŎŜ Řǳ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛŎ, C. Thambo, ML Babonneau, AMRYC : 104 inscrits 
Å 04/02/21 La pratique du sport avec ma canalopathieΣ LΦ 5ŜƴƧƻȅΣ CΦ /ŀǊǊŞΣ [Ŝǎ ƳŀǳȄ Řǳ /ǆǳǊ : 126 inscrits 
Å 04/03/21 Le projet de grossesse et son déroulement, M. Ladouceur, J. NizardΣ tŜǘƛǘ ŎǆǳǊ ŘŜ .ŜǳǊǊŜκ/ǆǳǊ 

de mamans : 90 inscrits 
Å 06/05/21 Le défibrillateur, pour qui pourquoi et comment, F. Sacher, Apodec/La ligue contre la 

cardiomyopathie : 142 inscrits 
Å 03/06/21 vǳŜƭ ƛƳǇŀŎǘ ǇƻǳǊ ƭŀ ŦŀƳƛƭƭŜ ŀǇǊŝǎ ƭŜ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛŎ ŘΩǳƴŜ ƳŀƭŀŘƛŜ ŎŀǊŘƛŀǉue héréditaire, P. Charron, 

S. Staraci, APFM (Fabry) : 137 inscrits 
Å 07/10/21 /Ŝ ǉǳΩƛƭ Ŧŀǳǘ ǎŀǾƻƛǊ ǇƻǳǊ ǎΩŀǎǎǳǊŜǊ ŀǾŜŎ ǳƴŜ ƳŀƭŀŘƛŜ ŎŀǊŘƛŀǉǳŜ ƘŞǊŞŘƛǘŀƛǊŜ ƻǳ ŎƻƴƎŞƴƛǘŀƭŜ, P. 

Thébault, MP Masseron : 180 inscrits 
Å 02/12/21 La transplantation cardiaque, S. Varnous, Louise Droguet de La Ligue contre la 
ŎŀǊŘƛƻƳȅƻǇŀǘƘƛŜκCŞŘŞǊŀǘƛƻƴ CǊŀƴŎŜ DǊŜŦŦŜǎ /ǆǳǊκtƻǳƳƻƴǎ : 93 inscrits 

 

wŞŀƭƛǎŀǘƛƻƴ ŘΩǳƴ ǎŜǊƛƻǳǎ ƎŀƳŜ ǇƻǳǊ ƭŀ ǇǊƻōƭŞƳŀǘƛǉǳŜ ŘŜ ƭŀ ǘǊŀƴǎƛǘƛƻƴ 9ƴŦŀƴǘκ!ŘǳƭǘŜ 

9ƴ нлнмΣ ƭŜ ǇǊƻƧŜǘ ŘŜ ǊŞŀƭƛǎŀǘƛƻƴ ŘΩǳƴ ǎŜǊƛƻǳǎ ƎŀƳŜ « Transition η ƛƴƛǘƛŞ ǎǳƛǘŜ Ł ƭΩ!!t /ŀǊŘƛƻƎŜƴ нлму ŀ ǊŜǇǊƛǎ 

grâce à la contractualisation en 2021 avec le prestataire Stimulab. 

[Ŝ ǎŜǊƛƻǳǎ ƎŀƳŜ ǎŜ ŘŞǇƭƻƛŜǊŀ ǎƻǳǎ ŦƻǊƳŜ ŘΩǳƴŜ ŀǇǇƭƛŎŀǘƛƻƴ ǇƻǳǊ ŀƳŞƭƛƻǊŜǊ ƭŀ ǇŞǊƛƻŘŜ ŘŜ ǘǊŀƴǎƛǘƛƻƴ 9ƴŦŀƴǘǎ-

Adultes (cible 16-25 ans). 

Le patient personnalisera son avatar dans un environnement type ville avec accès à différents modules 

comprenant un questionnaire et des informations. 

En fonction des modules visités et des réponses aux questions, un système de points sera débloqué et de barre 

de progression donnant accès au fur et à mesure à des accessoires pour personnaliser de plus en plus son avatar.  

[ŀ ǎƻŎƛŞǘŞ ǎǘƛƳǳƭŀō ŀ ŘŞǾŜƭƻǇǇŞ ǘƻǳǘ ƭΩŜƴǾƛǊƻƴƴŜƳŜƴǘ όǾƛƭƭŜύ Ŝǘ ƭŜǎ ŀǾŀǘŀǊǎΦ 

10 modules avaient été créés en 2019 et ont été actualisés en 2021 Υ {ƛƎƴŜǎ ŘΩŀƭŜǊǘŜ κ ǎƛǘǳŀǘƛƻƴǎ Ł ǊƛǎǉǳŜΣ 

aŞŘƛŎŀƳŜƴǘǎΣ /ƻƴƴŀƛǎǎŀƴŎŜ ŘŜ ǎŀ ƳŀƭŀŘƛŜΣ [Ŝǎ ǾŀŎŀƴŎŜǎΣ ǾƻȅŀƎŜ ǎŎƻƭŀƛǊŜ Ŝǘ Ł ƭΩŞǘǊŀƴƎŜǊΣ [Ŝǎ ŎƻƴŘǳƛǘŜǎ Ł 

risque, Le sport, La transmission / la génétique / les enjeux de procréation, grossesse, sexualité, parcours de soin, 

Prises en charges médico-sociales, Le bureau des psychologues.  

https://www.filiere-cardiogen.fr/rdv-cardiogen/
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[ŀ ǎƻǊǘƛŜ ŘŜ ƭΩŀǇǇƭƛŎŀǘƛƻƴ Ŝǎǘ ǇǊŞǾǳŜ ŀǳ ǇǊƛƴǘŜƳǇǎ нлннΦ 

Renforcement des connaissances des professionnels de santé 

[Ŝǎ ŜȄǇŜǊǘǎ ǊŜǇǊŞǎŜƴǘŜƴǘ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ ƭƻǊǎǉǳΩƛƭǎ ǎŜ ǊŜƴŘŜƴǘ et interviennent dans divers congrès « généraux » 

(médecins généralistes, internes, urgentistes, etc.) et aux congrès des sociétés savantes (société française de 

cardiologie, société française de génétique humaine). 

La cheffe de projet et les chargés de missions de la filière partagent les informations de CARDIOGEN avec la tenue 

de stands aux différents évènements, colloques, symposiums autours des maladies rares. 

La 7ème édition des Journées annuelles de la filière réservées aux professionnels de santé qui devait se tenir à 

Paris a basculé pour des raisons sanitaires en distanciel les 1er et 2 avril 2021. 

/ŜǘǘŜ ŞŘƛǘƛƻƴ млл҈ ŘƛƎƛǘŀƭ ŀ ǊŞǳƴƛ опт ƛƴǎŎǊƛǘǎΣ ƴƻǳǎ ŀǾƻƴǎ ŜƴǊŜƎƛǎǘǊŞ ƧǳǎǉǳΩŁ нлл ǇŜǊǎƻƴƴŜǎ ŎƻƴƴŜŎǘŞŜǎΣ ƭŜǎ 

replays des sessions plénières ont été diffusées suite à notre événement. 

[ΩŀǊŎƘƛǘŜŎǘǳǊŜ ŘŜǎ ƧƻǳǊƴŞŜǎ ŀƴƴǳŜƭƭŜǎ ŘŜ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ ǊŞǎŜǊǾŞŜǎ ŀǳȄ ǇǊƻŦŜǎǎƛƻƴƴŜƭǎ ŘŜ ǎŀƴǘŞ ǎŜ ǇǊŞǎŜƴǘŜ ŀƛƴǎƛ ŘŜǇǳƛǎ 

2019 : 

¶ Une journée orientée vers les innovations de la recherche avec des sessions plénières le matin et 3 sessions 
ǇŀǊŀƭƭŝƭŜǎ ƭΩŀǇǊŝǎ-midi, une session par groupe de pathologie : (i) Cardiomyopathies ; (ii) Troubles du 
Rythme ; (iii) Cardiopathies Congénitales Complexes ; 

¶ Une journée pratique dédiée au soin avec des sessions plénières le matin dont une session dédiée à « La 
filière en pratique ηΣ о ǎŜǎǎƛƻƴǎ ǇŀǊŀƭƭŝƭŜǎ ƭΩŀǇǊŝǎ-ƳƛŘƛ ǳƴŜ ǇŀǊ ƎǊƻǳǇŜ ŘŜ ǇŀǘƘƻƭƻƎƛŜ ŘŜ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ ǎǳǊ ƭΩŞǘǳŘŜ 
de cas cliniques complexes, et enfin des tables rondes sur des situations difficiles de prise en charge des 
patients. 

¶ Tous les anǎ ǳƴ ŀǇǇŜƭ Ł ŎƻƳƳǳƴƛŎŀǘƛƻƴ Ŝǎǘ ŀŘǊŜǎǎŞ Ł ƭΩŜƴǎŜƳōƭŜ ŘŜǎ ŀŎǘŜǳǊǎ ŘŜ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ ǇƻǳǊ ǳƴ ǎǳƧŜǘ ŘŜ 
communication orale et/ou un poster. 

¶ Trois prix sont remis aux meilleures communications, un lauréat par groupe de pathologies. 
 

Élaboration ŘΩǳƴ ŜƴǎŜƳōƭŜ ŘŜ 7 vidéos sur le diagnostic de la maladie de Fabry 

Lƭ ǎΩŀƎƛǘ ŘΩǳƴ programme de formation médicaleΣ ŞƭŀōƻǊŞ ǇŀǊ ǳƴ /ƻƳƛǘŞ {ŎƛŜƴǘƛŦƛǉǳŜ ŎƻƳǇƻǎŞ ŘΩŜȄǇŜǊǘǎ ŘŜǎ 

cardiomyopathies hypertrophiques, et conçu en partenariat avec la Filière nationale Cardiogen, la Société 

Française de Cardiologie (via son Groupe de Travail Insuffisance Cardiaque et Cardiomyopathies ς GICC), et le 

laboratoire Amicus Therapeutics. 

Membres du Comité Scientifique : P. Charron (Paris-Pitié-Salpêtrière), E. Donal (Rennes), G. Habib (Marseille), A. 

Jobbe-Duval (Lyon), F. Labombarda (Caen), O. Lairez (Toulouse), N. Lamblin (Lille), V. Probst (Nantes), P. Réant 

(Bordeaux). 

1. .ƛƭŀƴ ŞǘƛƻƭƻƎƛǉǳŜ ƎŞƴŞǊŀƭ ŘΩǳƴŜ /aI 701 vues G.Habib / A.Jobbe Duval 

2. vǳΩŜǎǘ-ce que la maladie de Fabry et pourquoi en parler ? 1000 vues  N.Lamblin / P.Charron 

3. Quand penser à la maladie de Fabry en cardiologie  331 vues  P.Réant / E.Donal 

пΦ {ƛƎƴŜǎ ŘΩŀǇǇŜƭ ŘŜ ƭŀ ƳŀƭŀŘƛŜ ŘŜ CŀōǊȅ Ł ƭΩ9/D  294 vues  F.Labombarda / V.Probst 

рΦ {ƛƎƴŜǎ ŘΩŀǇǇŜƭ ŘŜ ƭŀ ƳŀƭŀŘƛŜ ŘŜ CŀōǊȅ Ł ƭΩŞŎƘƻ  268 vues  E.Donal / P.Réant 

сΦ {ƛƎƴŜǎ ŘΩŀǇǇŜƭ ŘŜ ƭŀ ƳŀƭŀŘƛŜ ŘŜ CŀōǊȅ Ł ƭΩLwa 289 vues O.Lairez / F.Labombarda 

7. Comment dépister et confirmer la maladie de Fabry ? 635 vues P.Charron / V.Probst 
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Élaboration de podcast sur La chaîne de podcasts dédiés aux Maladies Rares « ÉCOUTER POUR MIEUX DÉPISTER 

Aucun traitement qui soulage ? Pas de diagnostic ? Patient en souffrance ? 9ǘ ǎƛ ŎΩŞǘŀƛǘ ǳƴŜ aŀƭŀŘƛŜ wŀǊŜ Κ 

Un contenu scientifique clair, facile à écouter, qui peut vous aider à mieux comprendre et à mieux dépister. » 

5 épisodes dédiés aux Amyloses cardiaques ont été réalisés par des acteurs professionnels de santé de la filière 

CARDIOGEN : 

мΦ vǳΩŀǇǇŜƭƭŜ-t-on Amyloses cardiaques, Dr Jean-Christophe Eicher, CHU de Dijon 

2. Diagnostiquer les Amyloses cardiaques, Pr. Olivier Lairez, CHU Toulouse 

оΦ tǊŜƴŘǊŜ Ŝƴ ŎƘŀǊƎŜ ƭΩ!ƳȅƭƻǎŜ !¢¢w, Pr. Thibaud Damy, Hôpital Henri-Mondor 

пΦ tǊŜƴŘǊŜ Ŝƴ ŎƘŀǊƎŜ ƭΩ!ƳȅƭƻǎŜ ![, Dr Fabien Le Bras, Hôpital Henri Mondor 

5. Vivre avec une Amylose cardiiaque, Mr Houlot, association AFCA  

Á !Ŏǘƛƻƴ тΦн Υ DŀǊŀƴǘƛǊ ƭŜǎ ŎƻƴŘƛǘƛƻƴǎ ŘΩǳƴŜ ŀƴƴƻƴŎŜ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛǉǳŜ ŀŘŀǇǘŞŜ  
 

La filière CARDIOGEN dans ses actions, et la construction du Centre National de Ressources Psychologiques a 
ǘƻǳƧƻǳǊǎ Ƴƛǎ ǳƴ ŀŎŎŜƴǘ ŦƻǊǘ ǎǳǊ ƭΩŀƴƴƻƴŎŜ Řǳ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛc avec la valence « psychologique » importante. 

Dans ce sens, le coordonnateur de la filière Pr Philippe Charron a la volonté de construire un document réunissant 
ƭŜǎ ŀŎǘŜǳǊǎ ǇƭǳǊƛŘƛǎŎƛǇƭƛƴŀƛǊŜǎ ŘŜ ƭΩŀƴƴƻƴŎŜ Řǳ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛŎΣ ŎŀǊŘƛƻƭƻƎǳŜǎΣ ƎŞƴŞǘƛŎƛŜƴǎΣ ŎƻƴǎŜƛllers en génétiques et 
psychologues qui permettra de fournir des éléments clés aux professionnels de santé. Or, la crise sanitaire en 
нлнлΣ Ŝǘ ƭΩŀōǎŜƴŎŜ όǇƻǳǊ Ǌŀƛǎƻƴ ƳŞŘƛŎŀƭŜ ŘŜǎ ǇǎȅŎƘƻƭƻƎǳŜǎ ŘŜ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜύ Ŝƴ нлнм ŀ Ƴƛǎ Ł Ƴŀƭ ƭΩŞǘŀōƭƛǎǎŜƳŜƴǘ Řǳ 
document. 

Plusieurs formations allouées par les professionnels de santé de la filière CARDIOGEN, forment les médecins à 
ƭΩŀƴƴƻƴŎŜ Řǳ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛŎ : 

¶ Le développement du DIU des maladies cardiaques héréditaires (voir plus bas) comporte des enseignements 
en relation avec ŎŜǘǘŜ ǉǳŜǎǘƛƻƴΦ 5Ŝ ǇƭǳǎΣ ƭŜ 5L¦ ƛƴŎƭǳǘ ŀǳǎǎƛ ǳƴ ǎǘŀƎŜ ŘΩƛƳƳŜǊǎƛƻƴ Řŀƴǎ ǳƴ /waw ǇƻǳǊ 
améliorer la prise en charge pratique. 

¶ Le cycle de formation des internes DES de cardiologie inclut depuis 2020 tout un module (que le Pr Philippe 
Charron coordonne) consacré aux maladies génétiques et comporte des enseignements transversaux sur les 
ŀǎǇŜŎǘǎ Řǳ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛŎ ƎŞƴŞǘƛǉǳŜ Ŝǘ ŘŜ ƭΩŀƴƴƻƴŎŜΦ 

¶ Un cours existe aussi sur cette question depuis quelques années pour le DES de Génétique (intervention du 
Pr Philippe Charron). Au sein de cette formation, un cours de mise en situation est également alloué par 
ƭΩŞǉǳƛǇŜ Řǳ /waw ŘŜ ƭŀ tƛǘƛŞ-Salpêtrière : Céline Bordet, conseillère en génétique et Dr Carole Maupain. 

 

Á Action 7.3 Υ CŀŎƛƭƛǘŜǊ ƭΩŀŎŎŝǎ Ł ƭΩŞŘǳŎŀǘƛƻƴ ǘƘŞǊŀǇŜǳǘƛǉǳŜ (ETP). 
 

{ǳƛǘŜ ŀǳȄ !!t 9¢t 5Dh{ ŘŜ нлмф Ŝǘ нлнлΣ ƭΩŀƴƴŞŜ нлнм ŀ ŞǘŞ ǘƻǳǊƴŞŜ ǾŜǊǎ ƭŜ ŘŞǇƭƻƛŜƳŜƴǘ ŘŜǎ ǇǊƻƎǊŀƳƳŜǎ 

ƭŀǳǊŞŀǘǎ ŀǾŜŎ ǳƴŜ ǾŀƭŜƴŎŜ ŦƻǊǘŜ ǎǳǊ ƭŜ ŘŞǾŜƭƻǇǇŜƳŜƴǘ ŘŜ ƭΩŜ9¢tΦ 

Nous avons recruté dès janvier 2021 une chargée de mission dédiée aux mission ETP de la filière. 

tƻǳǊ ǊŀǇǇŜƭ т ǇǊƻƧŜǘǎ 9¢t ƻƴǘ ŞǘŞ ƭŀǳǊŞŀǘǎ ǎǳǊ ƭŜǎ у ǇǊƻƎǊŀƳƳŜǎ ŎŀƴŘƛŘŀǘǎ Ł ƭΩ!!t 5Dh{ нлнлΦ 

 

En 2021, nous avons contractualisé avec Stimulab ǇƻǳǊ ƭŀ ŎǊŞŀǘƛƻƴ ŘΩǳƴŜ ǇƭŀǘŜŦƻǊƳŜ Ŝ9¢t ǳƴƛǉǳŜ ǇƻǳǊ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ 

ŀǾŜŎ ƭŀ ǇƻǎǎƛōƛƭƛǘŞ ŘΩƛƳǇƭŞƳŜƴǘŜǊ нр ǇǊƻƎǊŀƳmes. Cette plateforme entièrement financée par la filière, permet 

ŀǳȄ ǇƻǊǘŜǳǊǎ ŘŜ ǇǊƻƎǊŀƳƳŜǎ 9¢t ŘŜ ōŞƴŞŦƛŎƛŜǊ Řǳ ŘŞǇƭƻƛŜƳŜƴǘ ŘŜ ƭΩŜ9¢t ŀǾŜŎ ǳƴŜ ƛƴǘŜǊŦŀŎŜ ǇƻǳǊ ƭŜ 

professionnel de santé et une interface pour le patient. Les outils développés individuellement par les équipes 
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ǇƻǳǊǊƻƴǘ ōŞƴŞŦƛŎƛŜǊ ŀǳȄ ŀǳǘǊŜǎ ǇǊƻƎǊŀƳƳŜǎΦ [ŀ ǇƭŀǘŜŦƻǊƳŜ 9¢t /ŀǊŘƛƻƎŜƴ ŀ ǇƻǳǊ ƻōƧŜŎǘƛŦ ŘŜ ŦŀǾƻǊƛǎŜǊ ƭΩŀŎŎŝǎ Ł 

ƭΩŞŎƘŜƭƭŜ ƴŀǘƛƻƴŀƭŜ ŘŜ ǇŀǊŎƻǳǊǎ ŘΩ9¢t ǎǳǊ ǘƻǳǘ ƭŜ ǘŜǊǊƛǘƻƛǊŜΦ 

 

Le cahier des charges avec Stimulab se dessine ainsi : 

Mise en service :  
ω !ŎŎƻƳǇŀƎƴŜƳŜƴǘ ǎǳǊ ƭŀ ƳƛǎŜ Ŝƴ ǇƭŀŎŜ ŘΩǳƴ ǇǊƻƎǊŀƳƳŜ 9¢t ƴǳƳŞǊƛǉǳŜ  
ω 5ƛƎƛǘŀƭƛǎŀǘƛƻƴ Řǳ ǇǊƻƎǊŀƳƳŜ 9¢t  
ω CƻǊƳŀǘƛƻƴ ŘŜ ƭΩŞǉǳƛǇŜ ŞŘǳŎŀǘƛǾŜ  
ω IŞōŜǊƎŜƳŜƴǘ Ŝǘ ǎŞŎǳǊƛǎŀǘƛƻƴ ŘŜǎ ŘƻƴƴŞŜǎ ŘŜ ǎŀƴǘŞ όϧ ƭŀ ǊŜǎǘƛǘǳǘƛƻƴ ǎǳǊ ŘŜƳŀƴŘŜύ  
Accès patients et soignants aux fonctionnalités de la plateforme 
ω !ŎŎŝǎ ŀǳȄ ǎƻƛƎƴŀƴǘǎ Ł ƭΩŜƴǎŜƳōƭŜ ŘŜǎ ŦƻƴŎǘƛƻƴƴŀƭƛǘŞǎ Υ !ƎŜƴŘŀ ǇŀǊǘŀƎŞΣ ŘƻǎǎƛŜǊ ŞŘǳŎŀǘƛŦ Řǳ ǇŀǘƛŜƴǘΣ ǇŀǊŎƻǳǊǎ 
ƴǳƳŞǊƛǉǳŜΣ ŜƴǾƻƛǎ ŘŜ ǎƳǎ ϧ ŜƳŀƛƭǎΣ ƎŞƴŞǊŀǘƛƻƴ ŘŜǎ ǊŀǇǇƻǊǘǎ ŘΩŀŎǘƛǾƛǘŞǎΣ ǘŀōƭŜŀǳ ŘŜ ōƻǊŘ ǇŜǊǎƻƴƴŀƭƛǎŞΧ  
ω !ŎŎŝǎ ŀǳȄ ǇŀǘƛŜƴǘǎ Ł ƭΩŀǇǇƭƛŎŀǘƛƻƴ ǿŜō Ŝǘ ƳƻōƛƭŜ Υ !ƎŜƴŘŀΣ ǉǳŜǎǘƛƻƴƴŀƛǊŜǎΣ ǎǳƛǾƛ Řǳ ǇŀǊŎƻǳǊǎΧ  
Télé-ETP  
ω {ƻƭǳǘƛƻƴ ŘŜ Ǿƛǎƛƻ ŎƻƴŦŞǊŜƴŎŜ I5{ ǇƻǳǊ Ŏƻƴǎǳƭǘŀǘƛƻƴ ƛƴŘƛǾƛŘǳŜƭƭŜ Ŝǘ ŀǘŜƭƛŜǊ ŎƻƭƭŜŎǘƛŦΣ Ł ŘƛǎǘŀƴŎŜΣ ǎŀƭƭŜ ŘΩŀǘǘŜƴǘŜ 
ǾƛǊǘǳŜƭƭŜΧ  
Contenu éducatif numérique  
ω [ŀ ƳƛǎŜ Ŝƴ ŦƻǊƳŜ ƴǳƳŞǊƛǉǳŜ ŘŜ ŎƻƴǘŜƴǳ ǘƘŞǊŀǇŜǳǘƛǉǳŜ όahh/Σ ǇƻŘŎŀǎǘΣ ǾƛŘŞƻΧύ  
Mais le choix des options est indépendant à chaque programme, et à externaliser de la prestation de mise ne 
place de la plateforme. 
 
Le travail de suivi des équipes dans ce projet par la chargée de mission ETP a permis depuis février 2021 la 

collaboration active de plusieurs parcours : 

¶ Prévention Endocardite enfant/adulte - équipe Bordeaux 
¶ Transition Cardiopathies Congénitales Complexes ς équipe Bordeaux 
¶ Syndrome QT long et Tachycardies Ventriculaires Catécholergiques enfant (6 à 18 ans) ς équipe Nantes 
¶ Cardiomyopathies Hypertrophique et Dilatée adulteς équipe Bordeaux 
¶ Télésurveillance Cardiopathies Congénitales Complexes (parent nouveau-nés 0 à 12 mois) ς équipe 

Bordeaux 
¶ Cardiopathies Congénitales Complexes adulte - équipe Paris HEGP 
¶ AVK pédiatrique ς équipe Paris Necker 
¶ Transplantation pédiatriqueς équipe Paris Necker 
 

tƭǳǎƛŜǳǊǎ ŎƻƭƭŀōƻǊŀǘƛƻƴǎ Ǿƻƴǘ ǎŜ ǇƻǳǊǎǳƛǾǊŜ ŀǾŜŎ ŘΩƻǊŜǎ Ŝǘ ŘŞƧŁ ŘŜǎ ŘƛǎŎǳǎǎƛƻƴǎ ƛƴƛǘƛŞŜǎ ǎǳǊ plusieurs parcours : 

¶ Équipe Île de la Réunion : Cardiopathies Congénitales Complexes pédiatriques 
¶ Équipe Lyon : Insuffisance cardiaque ς endocardite ς transplantation pédiatrique 
¶ Équipe Paris Marie Lannelongue : endocardite enfant/adulte 
 

Le Centre National de Ressources psychologique de la filière dans le contexte de ƭΩ!ƳŞƭƛƻǊŀǘƛƻƴ Řǳ ǇŀǊŎƻǳǊǎ 

ŘŜ ǎƻƛƴΣ όƧΩƛƴǘŝƎǊŜ ƛŎƛ ŎŜ ǇŀǊŀƎǊŀǇƘŜ ŎŀǊ ŎŜƭŀ ǎŜƳōƭŜ ǇŜǊǘƛƴŜƴǘ ŘŜ ƭŜ ǇƭŀŎŜǊ Řŀƴǎ ƭΩŀȄŜ т ǎǳǊ ƭŀ ǾƛǎƛōƛƭƛǘŞΣ 

ƭΩŀŎŎƻƳǇŀƎƴŜƳŜƴǘΣ ƭΩŀƳŞƭƛƻǊŀǘƛƻƴ Řǳ ǇŀǊŎƻǳǊǎ ŘŜ ǎƻƛƴύ 

 

Le Centre national de ressources psychologiques de la filière a 4 grandes missions : (i) Orientation ; (ii) Conseil 

et Informations ; (iii) Alimenter le réseau de psychologues sur le territoire ; (iv) Formations des patients et des 

professionnels de santé. 

Dans ce volet « Amélioration du parcours de soin » le CNRP joue un rôle central pour les patients atteints de 

ǇŀǘƘƻƭƻƎƛŜǎ ŎŀǊŘƛŀǉǳŜǎ ƘŞǊŞŘƛǘŀƛǊŜǎ ƻǳ ǊŀǊŜǎ Řŀƴǎ ǎƻƴ ŀŎǘƛǾƛǘŞ ŎƭƛƴƛǉǳŜ ŘΩƻǊƛŜƴǘŜǊ ƭŜǎ ǇŀǘƛŜƴǘǎ ǾŜǊǎ ŘŜǎ 

psychologues déployés sur le territoire. [Ŝǎ н ǇǎȅŎƘƻƭƻƎǳŜǎ ŎƻƻǊŘƛƴŀǘǊƛŎŜǎ ƻƴǘ ŀƛƴǎƛ ŀǳ ŎƻǳǊǎ ŘŜ ƭΩŀƴƴŞŜ нлнм 

via des entretiens téléphoniques traité 160 dossiers, les échanges ont permis 112 orientations ou conseil pour 

les patients et leurs proches. Elles ont également reçu 48 sollicitations de professionnels de santé pour les 

ŎƻƴǎŜƛƭǎ ŘΩŀŎŎƻƳǇŀƎƴŜƳŜƴǘΦ 

[Ŝǎ ǇǊƛƴŎƛǇŀƭŜǎ ŘŜƳŀƴŘŜǎ ǎΩƛƴǎŎǊƛǾŜƴǘ Řŀƴǎ ƭŜǎ ǇǊƻōƭŞƳŀǘƛǉǳŜǎ ǎǳƛǾŀƴǘŜǎ : 

¶ Morts subites récupérés et le deuil ; 
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¶ [ŀ ǇƻǎŜ ŘΩǳƴ ŘŞŦƛōǊƛƭƭŀǘŜǳǊ ; 
¶ 5Ŝǎ ǎƻƭƭƛŎƛǘŀǘƛƻƴǎ ǎǳƛǘŜ Ł ƭΩŀƴƴƻƴŎŜ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛǉǳŜ ; 
¶ [ΩƛƳǇŀŎǘ ŘŜ ƭΩŞǾƻƭǳǘƛƻƴ ŘŜ ƭŀ ƳŀƭŀŘƛŜ ǎǳǊ ƭŜ ƳƻŘŜ ŘŜ ǾƛŜ ; 
¶ Des questionnements de parents au sujet des enfants, comment parler de la maladie, accompagner 
ƭΩŀƴƎƻƛǎǎŜ ; 

¶ [Ŝǎ ǇǊƻƧŜǘǎ ŘŜ ǾƛŜ ǘŜƭǎ ǉǳŜ ƭŜ ǇǊƻƧŜǘ ŘŜ ƎǊƻǎǎŜǎǎŜ ƻǳ ŘΩŀŎƘŀǘ ƛƳƳƻōƛƭƛŜǊ ; 
¶ [ΩƛƳǇŀŎǘ ǎǳǊ ƭa fratrie, le couple, les relations au travail. 
 

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

9ƴ нлнл ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ ŀǾŀƛǘ ŎƻƻǊŘƻƴƴŞ ƭΩƛŘŜƴǘƛŦƛŎŀǘƛƻƴ ŘŜ ǇǊŜǎǘŀǘŀƛǊŜǎ ǇƻǳǊ ŀǇǇǳȅŜǊ ƭŀ ǊŞŘŀŎǘƛƻƴ ŘŜǎ с tb5{ Řƻƴǘ ƭŜ 

budget était fléché vers le fond Cardiogen sur les 9 PNDS Lauréats. Sur les 6 prestataires contactés, deux nous 

ont paru fiables et à la hauteur des missions attendues de coordination logistique et rédactionnelle de chaque 

PNDS « Maladies Cardiaques Rares ». 

Nous avions donc contractualisé avec « Emma » et « Calypse ». 

 

9ƴ нлнм ǘƻǳǎ ƭŜǎ tb5{ ŘŜ ƭΩ!!t нлмф ƻƴǘ ŞǘŞ ǎƻǳƳƛǎ Ŝǘ Ƴƛǎ Ŝƴ ƭƛƎƴŜ ǎǳǊ ƭŜ ǎƛǘŜ ŘŜ ƭŀ I!{ : 
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Tableau 6 Υ ;ǘŀǘǎ ŘŜǎ ƭƛŜǳȄ ŘŜǎ ǎƻǳƳƛǎǎƛƻƴǎ Ŝǘ ƳƛǎŜ Ŝƴ ƭƛƎƴŜ ŘŜǎ tb5{ ǊŞǇƻƴŘŀƴǘ Ł ƭΩ!!t 5Dh{ нлмф 

Titre PNDS CRMR/Porteur 

Date de 

soumission à la 

HAS 

En ligne sur le site de la HAS 

Amyloses 

cardiaques 

CRMR des cardiomyopathies et des 

troubles du rythme cardiaque 

héréditaires ou rares, Pr Thibaud 

Damy 

31/08/21  

https://www.has-

sante.fr/jcms/p_3306904/fr/amylose-

cardiaque  

Syndrome de 

Brugada 

CRMR des troubles du rythme 

cardiaque héréditaires ou rares de 

ƭΩhǳŜǎǘΣ /I¦ bŀƴǘŜǎΣ tǊ ±ƛƴŎŜƴǘ 

Probst  

14/09/21  

https://www.has-

sante.fr/jcms/p_3289995/fr/syndrome-de-

brugada 

Syndrome du QT 

long 

CRMR des cardiomyopathies et des 

troubles du rythme cardiaque 

héréditaires ou rares, Paris, Dr 

Isabelle Denjoy 

24/09/21  

https://www.has-

sante.fr/jcms/p_3290161/fr/syndrome-du-qt-

long 

Dysplasie 

ventriculaire 

droite 

arythmogène 

CRMR des cardiomyopathies et des 

troubles du rythme cardiaque 

héréditaires ou rares, Paris, Pr Estelle 

Gandjbakhch 

30/09/21  

https://www.has-

sante.fr/jcms/p_3293825/fr/cardiomyopathie-

ventriculaire-droite-arythmogene 

Cardiomyopathie

s hypertrophiques 

CRMR des cardiomyopathies et des 

troubles du rythme cardiaque 

héréditaires ou rares, Paris, Pr 

Nicolas Mansencal, Pr Philippe 

Charron 

01/10/21 

https://www.has-

sante.fr/jcms/c_1100272/fr/cardiomyopathie-

hypertrophique 

Troubles du 

rythme et de la 

conduction des 

Cardiopathies 

Congénitales 

Complexes chez 

ƭΩŀŘǳƭǘŜ 

CRMR des malformations cardiaques 

congénitales complexes (M3C), 

Bordeaux, Pr Jean-Benoît Thambo, Pr 

Frédéric Sacher 

04/10/21 

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 

Prise en charge de 

la grossesse des 

patientes avec 

une cardiopathie 

congénitale 

complexe 

CRMR des Malformations Cardiaques 

Congénitales Complexes (M3C), 

HEGP, Pr Magalie Ladouceur 

21/09/21 

https://www.has-

sante.fr/jcms/p_3297986/fr/prise-en-charge-

de-la-grossesse-chez-les-patientes-avec-une-

cardiopathie-congenitale-complexe 

Cardiopathie 

univentriculaire  

CRMR des Malformations Cardiaques 

Congénitales Complexes 

(M3C), Necker, Pr Damien Bonnet 

15/11/21 

https://www.has-

sante.fr/jcms/p_3313020/fr/prise-en-charge-

des-patients-ayant-une-cardiopathie-

univentriculaire 

Canal 

atrioventriculaire 

CRMR des Malformations Cardiaques 

Congénitales Complexes 

(M3C), Necker, Pr Damien Bonnet 

15/11/21 

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_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
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En 2021 la rédaction des 3 Pb5{ [ŀǳǊŞŀǘǎ ŘŜ ƭΩ!!t 5Dh{ нлнл ǎΩŜǎǘ ǇƻǳǊǎǳƛǾƛŜ : 

1) Tachycardie Ventriculaire Catécholergique (TVC), LEENHARDT Antoine, Centre de référence (site constitutif) 

des cardiomyopathies et des troubles du rythme cardiaque héréditaires ou rares, AP-HP Site Bichat. 

2) Les laminopathies (avec présentation cardiaque), CHARRON Philippe, Centre de référence des 

cardiomyopathies et des troubles du rythme cardiaque héréditaires ou rares, AP-HP Site Pitié- Salpêtrière. 

оύ .ƛƭŀƴ ŘΩǳƴŜ ƳƻǊǘ ǎǳōƛǘŜ όa{ύ ƛƴŜȄǇƭƛǉǳŞŜ Řǳ sujet jeune, PROBST Vincent, Centre de référence des 

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 PNDS et rendre 

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. 

 

Á Action 7.5 Développer la télémédecine et ƭΩƛƴƴƻǾŀǘƛƻƴ Ŝƴ Ŝ-santé  
[ΩƛƴƴƻǾŀǘƛƻƴ Ŝƴ Ŝ-ǎŀƴǘŞ ǎΩŜǎǘ ŀȄŞŜ ǇǊƛƴŎƛǇŀƭŜƳŜƴǘ ǎǳǊ ƭŜ ŘŞǇƭƻƛŜƳŜƴǘ Ŝƴ нлнм ŘŜ ƭΩŜ9¢tΣ ǾƻƛǊ ƭŀ ǎŜŎǘƛƻƴ 

précédente. 

wŞŀƭƛǎŀǘƛƻƴ ŘŜǎ /ŀǊǘŜǎ ¦ǊƎŜƴŎŜ όƧΩƛƴǘŝƎǊŜ ƛŎƛ ŎŜ ǇŀǊŀƎǊŀǇƘŜ ŎŀǊ ŎŜƭŀ ǎŜƳōƭŜ ǇŜǊǘƛƴŜƴǘ ŘŜ ƭŜ ǇƭŀŎŜǊ Řŀƴǎ ƭΩŀȄŜ т 

sur ƭŀ ǾƛǎƛōƛƭƛǘŞΣ ƭΩŀŎŎƻƳǇŀƎƴŜƳŜƴǘΣ ƭΩŀƳŞƭƛƻǊŀǘƛƻƴ Řǳ ǇŀǊŎƻǳǊǎ ŘŜ ǎƻƛƴύ 

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 carte reprend le format proposé par la DGOS et ont un QR code qui renverra vers la page du site de la 

filière dédiée à la pathologie concernée avec les documents ressources pour des médecins en situation de prise 

Ŝƴ ŎƘŀǊƎŜ ŘΩǳǊƎŜƴŎŜΦ 

¶ Cardiomyopathies ς Patricia Réant, Philippe Charron, Diala Khraiche et associations La ligue contre la 
cardiomyopathie, APMF (Fabry), AFCA (Amyloses) 

9 CU réalisées : Cardiomyopathie hypertrophique, Cardiomyopathie dilatée, Non compaction ventricule gauche, 

Amyloses cardiaques, Maladie de Fabry, Cardiomyopathie ventriculaire droite arythmogène, cardiomyopathie 

restrictive, Laminopathie, Cardiomyopathie mitochondriale 

¶ Troubles du rythme ς Isabelle Denjoy, Vincent Probst, Philippe Maury et association AMRYC 
4 CU réalisées : Syndrome du QT Long, Tachycardie ventriculaire catécholergique, Syndrome de Brugada, 

Syndrome du QT Court 

¶ Cardiopathies Congénitales Complexes ς Caroline Ovaert, Sebastien Hascoët, Julie Blanc, JB Thambo, Damien 
.ƻƴƴŜǘΣ WǳƭƛŜ ¢ƘƻƳŀǎ Ŝǘ ŀǎǎƻŎƛŀǘƛƻƴǎ tŜǘƛǘ /ǆǳǊ ŘŜ .Ŝurre et ANCC 

5 CU réalisées/identifiées : Tétralogie de Fallot non opérée et équivalent, Trouble du rythme TSV du nourrisson, 

/ŀǊŘƛƻǇŀǘƘƛŜ ǇŀƭƭƛŞŜ ǇŀǊ ǳƴŜ ŀƴŀǎǘƻƳƻǎŜ ŜƴǘǊŜ ƭΩŀƻǊǘŜ Ŝǘ ƭΩŀǊǘŝǊŜ ǇǳƭƳƻƴŀƛǊŜΣ Ŝƴ Ǌŀƛǎƻƴ ŘΩǳƴ ǘǊŀƛǘŜƳŜƴǘ ǇŀǊ 

anticoagulant, CU personnalisable 

Les cartes urgence seront imprimées en 2022. 
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Axe 9 : FORMER LES PROFESSIONNELS DE SANTÉ À MIEUX IDENTIFIER ET PRENDRE EN CHARGE 

LES MALADIES RARES 

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

En 2020, un travail de réflexion a été initié, pour améliorer la connaissance des maladies cardiaques héréditaires 

ou rares au sein des formations de soignants, en particulier les sage-ŦŜƳƳŜΦ 9ƴ ŜŦŦŜǘΣ Ŝƴ ƭƛŜƴ ŀǾŜŎ ƭΩŀǎǎƻŎƛŀǘƛƻƴ 

« /ǆǳǊ ŘŜǎ ƳŀƳŀƴǎ : priorité & prévention », nous aimerions accéder aux formations pour faire connaître 

certaines pathologies dont la prise en charge précoce éviterait des complications, voire une mortalité. 

9ƴ нлнмΣ ƭΩŀǎǎƻŎƛŀǘƛƻƴ ζ /ǆǳǊ ŘŜǎ ƳŀƳŀƴǎ : Priorité & prévention η ǎΩŜǎǘ ǘƻǳǊƴŞŜ ǾŜǊǎ ƭŜǎ ƎǊƻǳǇŜǎ de sage-

ŦŜƳƳŜ Ł ƭΩŞŎƘŜƭƭŜ ǊŞƎƛƻƴŀƭŜ όbƻǊƳŀƴŘƛŜύΦ [Ŝ ǇǊŞǎƛŘŜƴǘ ŀ ǇǊŞǎŜƴǘŞ ƭŀ ǇǊƻōƭŞƳŀǘƛǉǳŜ ŘŜ ƭŀ ŎŀǊŘƛƻƳȅƻǇŀǘƘƛŜ Řǳ 

ǇŞǊƛǇŀǊǘǳƳΣ ƛƭ ŀ ŀǇǇǳȅŞ ƭŀ ƴŞŎŜǎǎƛǘŞ ŘΩǳƴ ǎǳƛǾƛ ŎŀǊŘƛŀǉǳŜ ǎȅǎǘŞƳŀǘƛǉǳŜ ǎƛƳǇƭŜ ǎƻǳǎ ŦƻǊƳŜ Řǳ ǉǳŜǎǘƛƻƴƴŀƛǊŜ Řǳ 

docteur Fett permettant de détecǘŜǊ ǳƴŜ ŀƭǘŞǊŀǘƛƻƴ Řǳ ŎǆǳǊ ǇŜƴŘŀƴǘ ƻǳ ƧǳǎǘŜ ŀǇǊŝǎ ǳƴŜ ƎǊƻǎǎŜǎǎŜΦ [Ŝǎ 

ŎŀƳǇŀƎƴŜǎ ŘŜ ǎŜƴǎƛōƛƭƛǎŀǘƛƻƴΣ Ŝǘ ŦƻǊƳŀǘƛƻƴǎ ƻƴǘ ŎƻƳƳŜ ŀƳōƛǘƛƻƴ ŘŜ ǎŜ ŘŞǾŜƭƻǇǇŜǊ ŀǳ ŎƻǳǊǎ ŘŜ ƭΩŀƴƴŞŜ 

2022/2023. A Paris, un cours a été donné en 2021 spécifiquement aux sage-femmes formés par Sorbonne-

Université pour présenter la Filière Cardiogen et la problématique des maladies cardiaques héréditaires ou rares 

lors de la Grossesse (cours donné par C Maupain, médecin et C Bordet, conseillière en génétique). 

Par ailleurs le réseau et les actions de la Filière CARDIOGEN sont présentés régulièrement dans divers autres 

cursus de santé, notamment en médecine dans le cursus des DES en Génétique et celui des DES de Cardiologie. 

 

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

Formation des professionnels 

Diplôme Interuniversitaire (DIU) des facultés de Lyon, Paris et Nantes, sur les Maladies Cardiaques Héréditaires 

[ŀ ŦƻǊƳŀǘƛƻƴ ŀ ŞǘŞ ŎǊŞŞŜ Ŝƴ нлмтκнлму Ŝǘ ƻǊƎŀƴƛǎŞŜ ǇŀǊ ƭŀ CƛƭƛŝǊŜΦ [ŀ ǾŀƭƛŘŀǘƛƻƴ Řǳ ŘƛǇƭƾƳŜ ǎΩŀǇǇǳƛŜ ǎǳǊ ƭΩŀǎǎƛŘǳƛǘŞ 

ŀǳȄ ŎƻǳǊǎ ƳŀƎƛǎǘǊŀǳȄΣ Ł ƭŀ ǊŞŀƭƛǎŀǘƛƻƴ ŘΩǳƴ ǎǘŀƎŜ ŀǳ ǎŜƛƴ ŘŜǎ ŎŜƴǘǊŜǎ ŜȄǇŜǊǘǎΣ Ŝǘ Ł ƭΩŞǾŀƭǳŀǘƛƻƴ Řǳ ƳŞƳƻƛǊŜ 

όǊŞŘŀŎǘƛƻƴ Ŝǘ ǎƻǳǘŜƴŀƴŎŜύΦ [ΩŞǉǳƛǇŜ ǇŞŘŀƎƻƎƛǉǳŜ Ŝǎǘ ǘǊŝǎ ƳƻōƛƭƛǎŞŜ Ŝǘ ƛƳǇƭƛǉǳŞŜ Řŀƴǎ ƭΩƻǊƎŀƴƛǎŀǘƛƻƴ Řǳ 5L¦Σ 

assurant une pérennité de la formation.   

¶ Concernant la 4ème édition, 39 étudiants se sont inscrits à la promotion 2020/2021 : Les cours se sont tenus 

la 3ème semaine de mars 2021, les stages se sont déroulés au printemps 2021 et la soutenance de stage en 

automne 2021 en distanciel.  

 

La 4ème Masterclass dédiée aux Amyloses Cardiaques (Pr. Damy, CRMR paris-aƻƴŘƻǊύ ǎΩŜǎǘ ǘŜƴǳŜ ƭŜ jeudi 16 

décembre 2021, en format mixte présentiel à Paris 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 journée des Amyloses Cardiaques (JACC) ǇƻǳǊ ƭŜǎ ŎŀǊŘƛƻƭƻƎǳŜǎ ǎΩŜǎǘ ǘŜƴǳŜ ƭŜ 17 décembre 2021 en 

format mixte présentiel à Paris et distantiel. Cette journée permet de débattre librement des nouveautés 

ǎŎƛŜƴǘƛŦƛǉǳŜǎΣ ŎƭƛƴƛǉǳŜǎ Ŝǘ ǘƘŞǊŀǇŜǳǘƛǉǳŜǎ ŘŜ ƭΩŀƳȅƭƻǎŜΦ [Ŝǎ ƴouveaux outils dans le diagnostic sont exposés et 

évalués. Les actualités sur les traitements sont présentées afin de suivre au plus près les évolutions en pleine 

expansion.  
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La 2de édition de la Masterclass sur la maladie de Fabry ǎΩŜǎǘ ǘŜƴǳŜ ǎƻǳǎ ǳƴ ŦƻǊƳat 100% digital le 5 février 

2021, elle a recueilli 55 inscrits. Les sessions étaient enregistrées et mises en ligne. 

La 1ère Masterclass sur la maladie de Fabry avait été organisée le 29 novembre 2019 à la Faculté de Médecine 

Sorbonne Université avait accueilli 38 participants (inscriptions limitées). Cette journée est dédiée à la maladie 

de Fabry sous un angle volontairement pratique et destinée à des cliniciens déjà intéressés et ayant une première 

expérience de ces patients. La masterclass a comme ambition de devenir un RDV annuel. Elle est majoritairement 

faite par des cardiologues pour des cardiologues avec les meilleurs experts français dans les diverses disciplines. 

[ΩƻōƧŜŎǘƛŦ Ŝǎǘ ŘŜ ǇŀǊǘŀƎŜǊ ƭŜǎ ŜȄǇŞǊƛŜƴŎŜǎΣ ƘƻƳƻƎŞƴŞƛǎŜǊ Ŝǘ ŀƳŞƭƛƻǊŜǊ ƭŀ ǇǊƛǎŜ Ŝn charge diagnostique et 

thérapeutique de la maladie de Fabry par les cardiologues en France. 

[ΩƻǊƎŀƴƛǎŀǘƛƻƴ ŘŜ ƭŀ оème édition est déjà initiée, elle se tiendra le 14 octobre 2022 à Paris. 

Le Centre National de Ressources Psychologiques (CNRP) forme des psychiatres et psychologues libéraux en 

régions (Aquitaine, Ile de France, Pays de la Loire, Auvergne-Rhône-Alpes) avec environ 65 participants par 

ǎŜǎǎƛƻƴΦ hǊΣ ƭŜ ŎƻƴǘŜȄǘŜ ǎŀƴƛǘŀƛǊŜ ŘŜ нлнл Ŝǘ нлнм ƴΩŀ Ǉŀǎ ǇŜǊƳƛǎ ŘŜ ǊŞŀƭƛǎŜǊ ƭŜǎ ŦƻǊƳŀǘƛƻƴǎ ǇǊŞǾǳŜǎΦ 5Ŝ Ǉƭǳǎ, une 

ŘŜǎ ŘŜǳȄ ǇǎȅŎƘƻƭƻƎǳŜǎ Řǳ /bwt ŘŜ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ ŀ ŞǘŞ ƳƻōƛƭƛǎŞŜ ǇƻǳǊ ƭŜ Ǉƭŀƴ ōƭŀƴŎ ŘŜ ƭΩƘƾǇƛǘŀƭ tƛǘƛŞ {ŀƭǇşǘǊƛŝǊŜ Řŀƴǎ 

le cadre du suivi psychologique, des soignants impliqués dans la prise en charge des patients COVID. Puis un arrêt 

ƳŀƭŀŘƛŜ ŘΩǳƴŜ ŘŜǎ Ǉǎychologues coordinatrices et le congé maternité de notre autre psychologue coordinatrice 

a mis à mal les formations allouées. La dynamique de nouveau relancée fin 2021 nous permettra en 2022 de 

reconduire les formations fortement attendues par nos associations de patients. 

Par ailleurs une enquête a été lancée en 2021 auprès des acteurs professionnels de santé de la filière Cardiogen 

pour promouvoir des formations par les psychologues sur plusieurs thématiques parfois complexes à articuler 

dans la prise en charge des patients :  

https://docs.google.com/forms/d/1MTO4md9zqu9LK_GmIRClxY99efcKHqEuY7VdCLZwfjM/edit?ts=61ee6129 

5 grandes thématiques sont proposées : 

¶ [ΩŞŎƻǳǘŜ ; 

¶ La gestion des émotions (celles du professionnel de santé et celles du patient) ; 

¶ [ΩŀƴƴƻƴŎŜ ŘΩǳƴŜ ƳŀǳǾŀƛǎŜ ƴƻǳǾŜƭƭŜ όŘƛŀƎƴƻǎǘƛŎΣ ǊƛǎǉǳŜ ŘŜ ƳƻǊǘ ǎǳōƛǘŜ ǇƻǳǊ ƭŜ ǇŀǘƛŜƴǘΣ ǎŀ ŦŀƳƛƭƭŜύ ; 

¶ Le choix des mots à partir de cas, situations cliniques que le professionnel de santé a rencontrées ; 

¶ Comment accompagner le refus du soin. 

 

Cette enquête 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 avec la participation des psychologues coordinatrices du CNRP 

au sein : 

¶ Du DIU cardiogénétique, sur les aspects génétiques et l'impact de la maladie cardiaque ; 
¶ Du DIU Maladies génétiques, avec une approche transdisciplinaire. 

Enfin, concernant les programmes ETP, les psychologues de la filière 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.  

Après un audit en 2020 auprès de plusieurs preǎǘŀǘŀƛǊŜǎ ǇƻǳǊ ƭŀ ŎǊŞŀǘƛƻƴ ŘΩǳƴ ŀƴƴǳŀƛǊŜ ŘŜ ǇǎȅŎƘƻƭƻƎǳŜǎ 

déployés sur le territoire national pour orienter les patients vers un suivi psychologique au plus près de leur 

ŘƻƳƛŎƛƭŜΦ [Ŝ ǇǊŜǎǘŀǘŀƛǊŜ ¦ǇǿƻǊŘ ŀ ŞǘŞ ŎƘƻƛǎƛ Ŝƴ ŘŞŎŜƳōǊŜ нлнлΣ ƭΩŀƴƴǳŀƛǊŜ ǎΩŜǎǘ ŎƻƴǎǘǊǳit le 1er trimestre 2021, 

Il est partagé avec le CNRP de la filière Fava-Multi. 

 

https://docs.google.com/forms/d/1MTO4md9zqu9LK_GmIRClxY99efcKHqEuY7VdCLZwfjM/edit?ts=61ee6129
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Á Action 9.4 : Encourager les formations mixtes professionnels/malades/entourage  
Renforcement des connaissances des patients et des familles. 

 

Formation coordonnée par la ŦƛƭƛŝǊŜ CLa!¢Ih ŀŘǊŜǎǎŞŜ ŀǳȄ ǇŀǊŜƴǘǎ Řƻƴǘ ƭΩŜƴŦŀƴǘ Ŝǎǘ ǎǳƛǾƛ Řŀƴǎ ǳƴ ŎŜƴǘǊŜ 

maladies rares 

Å Le candidat doit avoir un projet en lien avec la formation parents experts : investissement auprès de centres 
maladies rares et/ou associations, interventions lors dŜ ƧƻǳǊƴŞŜǎΣ ŀǘŜƭƛŜǊǎ ŘΩ9¢t Řǳ ǇŀǘƛŜƴǘΣ ŎƻƴƎǊŝǎ ŜǘŎΧ 

Å La formation est ouverte en priorité aux personnes affiliées à une association de patients 
Å 2 sessions par an 
Å Chaque session est ouverte à 12 patients 
Å Prestataire Empatient  
Å Contenu Υ [Ŝǎ ƭƛƳƛǘŜǎ ŘŜ ƭΩƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴ ƻǊŀƭŜΣ ŘŞŦƛƴƛǘƛƻƴ ŘŜ ƭΩ9¢tΣ ŘŞŦƛƴƛǘƛƻƴ ŘŜ ƭΩŞŎƻǳǘŜ ŀŎǘƛǾŜ Ŝǘ ŘŜ ƭŀ ǊŜƭŀǘƛƻƴ 
ŘΩŀƛŘŜΣ ƛƴǘǊƻŘǳŎǘƛƻƴ ŀǳ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛŎ ŞŘǳŎŀǘƛŦΣ ƭŜǎ ǎǘŀŘŜǎ ŘΩŀŎŎŜǇǘŀǘƛƻƴ Řŀƴǎ ƭŀ ƳŀƭŀŘƛŜ ŎƘǊƻƴƛǉǳŜΣ ƭŜǎ ƻǳǘƛƭǎ 
ŘΩŀƴƛƳŀǘƛƻƴ ŘŜǎ ǎŞŀƴŎŜǎ ŘΩ9¢tΣ ŞŎǊƛǘǳǊŜ Ŝǘ ŀƴƛƳŀǘƛƻƴ ŘΩǳƴŜ ǎŞŀƴŎŜ ŘΩ9¢tΣ ŎƻƴƴŀƞǘǊŜ ƭΩŀǎǎǳǊŀƴŎŜ ƳŀƭŀŘƛŜ Ŝǘ 
ƭŜǎ ŀƛŘŜǎ ǎƻŎƛŀƭŜǎ ǇƻǳǊ ƭŜǎ ŜƴŦŀƴǘǎ Ŝǘ ƭŜǎ ǇŀǊŜƴǘǎ όa5tIΣ /!CΧύΣ ƭŀ t9/ ŘŜǎ ŀŘǳƭǘŜǎ ƘŀƴŘƛŎŀǇŞǎΣ ƻǊƎŀƴƛǎŀǘƛƻƴ 
Ŝǘ ǘǊŀœŀōƛƭƛǘŞ ŘŜ ƭΩŞǾŀƭǳŀǘƛƻƴ ŘŜǎ ǇǊƻƎǊŀƳƳŜǎ 9¢tΣ  

 

Invitation à toutes les associations de la filière CARDIOGEN à candidater, 2 candidatures reçues et acceptées : 

Å Clotilde Devert en 2020/2021 
Å Olivia Lavergne en 2022 

 

Axe 10 : RENFORCER LE RÔLE DES FSMR DANS LES ENJEUX DU SOIN ET DE LA RECHERCHE 

Á Action 10.1 : Attribuer des missions complémentaires aux FSMR par rapport à leurs missions actuelles. 
o !Ŏǘƛƻƴǎ ŘŜ ƭŀ C{aw ŎƻƴŎŜǊƴŀƴǘ ƭΩhǳǘǊŜ-Mer : 

Á Développer la télémédecine 
Á Développer la formation 
Á Développer la communication 
Á Mise à jour de l'état des lieux pour une évaluation des besoins 
Á DŀǊŀƴǘƛǊ ƭŜǎ ŎƻƴŘƛǘƛƻƴǎ ŘΩǳƴŜ annonce diagnostique adaptée 
Á Mobiliser les dispositifs de coordination de la prise en charge 

 

[Ωǳƴ ŘŜǎ ƻōƧŜŎǘƛŦǎ Řǳ ŘŞǾŜƭƻǇǇŜƳŜƴǘ ŘŜ ƭΩƻǳǘƛƭ ŘŜ w/tΣ ŀǾŜŎ ǳƴŜ ǇƭŀǘŜŦƻǊƳŜ ǳƴƛǉǳŜ ǎŞŎǳǊƛǎŞŜ ǇƻǳǊ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ ǎǳǊ 

ǘƻǳǘ ƭŜ ǘŜǊǊƛǘƻƛǊŜ Ŝǎǘ ŘŜ ǇŜǊƳŜǘǘǊŜ ƭΩŞǉǳƛǘŞ Ŝƴ Outre-aŜǊΦ tƭǳǎƛŜǳǊǎ Ŏŀǎ ƻƴǘ ŞǘŞ ǇǊƻǇƻǎŞǎ ǇŀǊ ƭŜǎ ŞǉǳƛǇŜǎ ŘΩOutre-

Mer ŀǳ ǎŜƛƴ ŘŜǎ ǎŜǎǎƛƻƴǎ w/t wŜŎƻǳǊǎ bŀǘƛƻƴŀƭŜǎΣ ǇƻǳǊ ǎƻƭƭƛŎƛǘŜǊ ŘŜǎ ŀǾƛǎ ŘΩŜȄǇŜǊǘǎΦ 

[Ŝ ŘŞǇƭƻƛŜƳŜƴǘ ŘŜ ƭΩŜ9¢t Ǿƛŀ ƭŀ ǇƭŀǘŜŦƻǊƳŜ ǳƴƛǉǳŜ ŘŜ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ ǇŜǊƳŜǘ ŞƎŀƭŜƳŜƴǘ ŘΩşǘǊŜ ŀǳ Ǉƭǳǎ ǇǊƻŎƘŜ ŘŜs 

ōŜǎƻƛƴǎ ŘŜǎ ŞǉǳƛǇŜǎΣ ƭŜ ǇŀǊŎƻǳǊǎ 9¢t ǇƻǳǊ ƭŜǎ ŎŀǊŘƛƻǇŀǘƘƛŜǎ ŎƻƴƎŞƴƛǘŀƭŜǎ ǎǳǊ ƭΩLƭŜ ŘŜ ƭŀ wŞǳƴƛƻƴ Ŝǎǘ Ŝƴ ŎƻǳǊǎ ŘŜ 

déploiement. 

 

o Implication de la FSMR dans les réseaux européens de référence (ex. Soutien de la filière à des 
candidatures HcP, registres ERNΧύ  
 

¶ La filière, à travers 3 de ses CRMR, a participé régulièrement aux ǊŞǳƴƛƻƴǎ Ŝǘ ŀŎǘƛƻƴǎ ŘŜ ƭΩ9wb Guard-Heart 

en 2021. 

¶ Les CRMR de la filière participent activement, en tant ǉǳΩŜȄǇŜǊǘǎ ƛƴǾƛǘŞǎ Ŝǘ Ŝƴ ǘŀƴǘ ǉǳŜ ŘŜƳŀƴŘŜǳǊǎ ŘΩŀǾƛǎΣ 

ŀǳ ǎȅǎǘŝƳŜ ŘΩŀǾƛǎκw/t ŜǳǊƻpéennes via le système CMPS (Clinical Patient Management System). 

¶ Les CRMR de la Filière participent aux divers ǊŜƎƛǎǘǊŜǎ ŘŜ ƭΩ9wb. Les centers français participent notamment 

à un registre mis en place en 2020 sur le sport dans les troubles du rythme héréditaires et à un registre mis 

Ŝƴ ǇƭŀŎŜ Ŝƴ нлнм ǎǳǊ ƭŜǎ ŎŀǊŘƛƻƳȅƻǇŀǘƘƛŜǎ ƭƛŞŜǎ ŀǳ ƎŝƴŜ CI[мΦ 5ŞŎƛǎƛƻƴ Ŝƴ нлнм ǇŀǊ ƭΩ9wb ŘŜ ǇǊƻƳƻǳǾƻƛǊ ƭŀ 

ŎǊŞŀǘƛƻƴ ŘΩǳƴ ƴƻǳǾŜŀǳ ǊŜƎƛǎǘǊŜ ŜǳǊƻǇŞŜƴΣ ŎƻƻǊŘƻƴƴŞ ǇŀǊ tŀǊƛǎΣ ǎǳǊ ƭŜǎ ƭŀƳƛƴƻǇŀǘƘƛŜǎΦ  

¶ [ΩŀŎǘǳŀƭƛǘŞΣ ƭŜǎ ƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴǎ ŘŜ ƭΩERN sont transmises lors des journées de la Filière et dans les newsletters. 



Page 112 sur 501 

 

¶ Participation active de la filière, au travers de son coordinateur faisant partie du Board, à ƭΩŞǾŀƭǳŀǘƛƻƴ ŘŜǎ 

candidatures des divers centres européens (existing HCPs) pour les nouvelles thématiques mises en place 

ŀǳ ǎŜƛƴ ŘŜ ƭΩ9wb Ŝƴ нлнм (cardiopathies congénitales, maladies rares non génétiques) : plusieurs réunions de 

ŎƭŀǎǎŜƳŜƴǘ ŘŜǎ ŎŀƴŘƛŘŀǘǳǊŜǎΣ Ǉǳƛǎ ǊŜƳƛǎŜ Ŝƴ нлнм ŘŜǎ ŎƻƴŎƭǳǎƛƻƴǎ ŘŜ ƭΩ9wb Ł ƭΩ¦9 ǇƻǳǊ ƭŜǎ ŞǘŀǇŜǎ ǎǳƛǾŀƴǘŜǎΦ  

¶ Plus spécifiquement pour la France, la filière Cardiogen a coordonné la constitution des dossiers français de 

ŎŀƴŘƛŘŀǘǳǊŜ Ł ƭΩ!!t ŘŜ ƭΩ¦9 ǇƻǳǊ ƭŀ ƭŀōŜƭƭƛǎŀǘƛƻƴ ŘŜ ŎŜƴǘǊŜǎ ŜȄƛǎǘŀƴǘǎ όI/tǎύ ǇƻǳǊ ŘŜ ƴƻǳǾŜƭƭŜǎ ǘƘŞƳŀǘƛǉǳŜǎ 

ŀǳ ǎŜƛƴ ŘŜ ƭΩ9wbΦ 9ƭƭŜ ŀ ǎƻǳǘŜƴǳ la candidature du centre Paris-Necker pour la thématique des cardiopathies 

congénitales complexes, le centre de Créteil-Mondor pour la thématique des maladies rares (Amylose 

cardiaque), le centre de Paris-Pitié pour la thématique des maladies rares (myocardites). Cette action a ainsi 

ǇŜǊƳƛǎ Ŝƴ нлнм ƭŀ ǾŀƭƛŘŀǘƛƻƴ ǇŀǊ ƭΩ9wb DǳŀǊŘ-Heart de ces nouvelles thématiques pour les centres existants, 

ŀǾŜŎ ƭŀōŜƭ ƻŦŦƛŎƛŜƭ ŘŜ ƭΩ¦9 ŀǘǘŜƴŘǳ Ŝƴ нлннΦ 

¶ Enfin, le coordonnateur de la filière, le Pr. Philippe Charron, participe au Board régulier ŘŜ ƭΩ9wb Ŝǘ ŀǳȄ 

actions développées. 
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AMÉLIORATION DE LA PRISE EN CHARGE DES PATIENTS 

Début 2020, une réflexion pour redynamiser le groupe de travail « Handicap Invisible » a été initiée avec la filière 

Fava-aǳƭǘƛΦ hǊΣ ƭŀ ǇǊƛƻǊƛǎŀǘƛƻƴ ŘŜǎ ŀŎǘƛƻƴǎ ŀǾŜŎ ƭŀ ŎǊƛǎŜ ǎŀƴƛǘŀƛǊŜΣ ƴΩŀ Ǉŀǎ ǇŜǊƳƛǎ ŘŜ ǎǘǊǳŎǘǳǊŜǊ ƭŜǎ Ƴƛǎǎƛƻƴǎ Ł ǾŜƴƛǊΦ 

/Ŝ ǘǊŀǾŀƛƭ ƴΩŀ Ǉǳ şǘǊŜ Ƴƛǎ Ŝƴ ǇƭŀŎŜ ǉǳΩŜƴ нлнмΣ ŀǾŜŎ ǳƴŜ ǇǊŜƳƛŝǊŜ ǊŞǳƴƛƻƴ ǉǳƛ ǎΩŜǎǘ ǘŜƴǳŜ ƭŜ мф Ƴŀƛ нлнмΦ ¦ƴ 

cadre des actions, et une structuration des missions ont pu être identifiés. Le groupe de travail historiquement 

animé par Cardiogen et Fava-Multi a été ouvert à plusieurs filières, Fai2R (qui réalise des actions sur la 

problématique Handicap Invisible), Neurosphinx, G2M, SensGene. 

 

п ƎǊŀƴŘǎ ŀȄŜǎ ŘŜ ŎƻƳƳǳƴƛŎŀǘƛƻƴ ŀ ŞǘŞ ŎƻƴǎǘǊǳƛǘ Ł ƭΩƛǎǎǳŜ ŘŜ ŎŜǘǘŜ мère réunion. 

 

Public visé - Cible Message à transmettre/Compétences à 

acquérir 

Outils déjà développés et outils à proposer 

1.Le patient Pouvoir en parler, expliquer, trouver les 

mots pour parler de son handicap invisible 

όǎƛ ƭŜ ǇŀǘƛŜƴǘ ƭŜ ŘŞǎƛǊŜύΣ ǎΩŀǇǇǊƻǇǊƛŜǊ ŘŜǎ 

outils (ex : vidéos) pour parler de son 

handicap. 

-Exemple des vidéos Fai2R 

-Brochures patients, exemple de celle pour la 

mucoviscidose « Parler ou pas au travail ? Suis-je 

obligé ? »  

-{ƛǘŜ ƛƴǘŜǊƴŜǘ ŀƭƛƳŜƴǘŞ ŀǾŜŎ ŘŜǎ ǎǳǇǇƻǊǘǎ ŘΩƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴ 

(car le site concernerait des personnes déjà sensibilisées) 

pour répondre à des personnes « en souffrance » dans ce 

contexte  

 

нΦ[ΩŜƴǘƻǳǊŀƎŜ 

professionnel et 

familial du patient 

Accepter la différence, faire preuve de 

ŎƻƳǇǊŞƘŜƴǎƛƻƴ Ŝǘ ŘΩŜƳǇŀǘƘƛŜΦ 

Il est relevé une grande méconnaissance 

du Handicap Invisible, exemple au sein 

des structures en étude supérieure avec 

accès pour les fauteuils roulants mais pas 

ŘΩŀŘŀǇǘŀǘƛƻƴ ŀǳȄ ŀǳǘǊŜǎ ŦƻǊƳŜǎ ŘŜ 

Handicap 

Exemples des vidéos SNCF pour le milieu professionnel 

-{ƛǘŜ ƛƴǘŜǊƴŜǘ ŀƭƛƳŜƴǘŞ ŀǾŜŎ ŘŜǎ ǎǳǇǇƻǊǘǎ ŘΩƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴ 

(car le site concernerait des personnes déjà sensibilisées) 

pour répondre à des personnes « en souffrance » dans ce 

contexte 

3.Le grand public Connaissance du handicap invisible, « Et si 

ŎΩŞǘŀƛǘ ǳƴ ƘŀƴŘƛŎŀǇ ƛƴǾƛǎƛōƭŜ ? » 

9ƴ ǘŜǊƳŜǎ ŘΩŜȄŜƳǇƭŜǎ ƳŀǊǉǳŀƴǘǎΣ ǳƴŜ ǇŜǊǎƻƴƴŜ ǎƻǊǘ ŘŜ 

voiture garée sur une place handicapée mais visiblement 

« ŜƭƭŜ ƴΩŀ ǊƛŜƴ » le grand public est en général suspicieux, 

ŀƭƻǊǎ ǉǳŜ ƭŀ ǇŜǊǎƻƴƴŜ Ŝǎǘ ŀǘǘŜƛƴǘŜ ŘΩǳƴŜ ǇŀǘƘƻƭƻƎƛŜ Řƻƴǘ 

ƭŜ ƘŀƴŘƛŎŀǇ ƴΩŜǎǘ Ǉŀǎ ǾƛǎƛōƭŜ όaǳŎƻǾƛǎŎƛŘƻǎŜΣ ƛƴŎƻƴǘƛƴŜƴŎŜ 

ŦŞŎŀƭŜΣ ǇŀǘƘƻƭƻƎƛŜǎ ŎŀǊŘƛŀǉǳŜǎ ŜǘŎΧύ 

Exemple contacter la mission différence de France TV  

4.Les institutions Faire connaître et reconnaître le handicap 

invisible 

Se rapprocher du GT Médico social en amont pour éviter 

ŘŜǎ ǎǳǇŜǊǇƻǎƛǘƛƻƴǎ ŘΩŀŎǘƛƻƴǎΦ tŀǊ ŜȄŜƳǇƭŜ ƭŀ 

ACTIONS COMPLÉMENTAIRES REALISEES EN 2021  
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reconnaissance du Handicap dans de nombreuses 

ǎǘǊǳŎǘǳǊŜǎ ǘŜƭƭŜǎ ǉǳΩŀǳ ǎŜƛƴ ŘŜǎ a5tI 

 

!ǳ ŎƻǳǊǎ ŘΩǳƴŜ нŘŜ ǊŞǳƴƛƻƴΣ ƴƻǳǎ ŀǾƻƴǎ ƛƴƛǘƛŞ ŀǾŜŎ CŀǾŀ-aǳƭǘƛ ƭŀ ƳƛǎŜ Ŝƴ ǇƭŀŎŜ ŘΩǳƴŜ ŜƴǉǳşǘŜ ǇƻǳǊ ǊŜƭŜǾŜǊ ƭŜǎ 

freins et leviers au quotidien pour recueillir les points où des actions pourraient être menées. 

[ΩŜƴǉǳşǘŜ Ŝǎǘ ǘƻǳƧƻǳǊǎ Ŝƴ ŎƻǳǊǎ ŘŜ ŎƻƴǎǘǊǳŎǘƛƻƴ Ŝǘ ǎŜǊŀ ŀŘǊŜǎǎŞŜ Ŝƴ Interfilière. 

RECHERCHE 

Base de données BaMaCoeur 

Le projet de base de données commune au sein de la Filière, appelée BaMaCoeur, est ŘŜǎǘƛƴŞ Ł ƭΩŜƴǎŜƳōƭŜ ŘŜǎ 

CCMR/CRMR pour les thématiques des cardiomyopathies et troubles du rythme cardiaque héréditaires ou rares. 

Chaque « CRMR coordinateur » gardera la responsabilité des données entrées au nom de son réseau, mais la 

base est construite ŀǾŜŎ ŘŜǎ ƛǘŜƳǎ ǳƴƛǉǳŜǎ Ŝǘ ŜƴǎǳƛǘŜ ƭΩŜȄǇƭƻƛǘŀǘƛƻƴ ǎŎƛŜƴǘƛŦƛǉǳŜ ǎŜǊŀ ŘŞŎƛŘŞŜ ŎƻƭƭŞƎƛŀƭŜƳŜƴǘ ŀǳ 

sein de la filière. 

¶ [Ωƻǳǘƛƭ ŘΩŜƴǘǊŜǇƾǘ ŘŜ ŘƻƴƴŞŜǎ ǎΩŜǎǘ ŘŞǾŜƭƻǇǇŞ ŘŜǇǳƛǎ нлмрΣ Ŝǘ ǎΩŜǎǘ ǇƻǳǊǎǳƛǾƛ Ŝƴ нлнмΦ 

¶ La définition des items du tronc commun et des fiches spécifiques par pathologie a été finalisée début 2020. 

BaMaCoeur a été déclarée en base de soin en 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 éléments suivants ont été validés : 

¶ Pas de nécessité du consentement des patients (non opposition); 

¶ bƻǘŜ ŘΩƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴ ; 

¶ Recherche : déclaration aux autorités compétentes. 

 

¦ƴŜ ǇŞǊƛƻŘŜ ŘŜ ǘŜǎǘǎ ŘŜ ƭŀ ōŀǎŜ ŘŜ ŘƻƴƴŞŜǎ ŀ ŞǘŞ ƴŞŎŜǎǎŀƛǊŜ ƧǳǎǉǳΩŜƴ нлнлκнлнмΣ ŀǳ ŎƻǳǊǎ ŘŜ ƭŀǉǳŜƭƭŜ ŘƛŦŦŞǊŜƴǘŜǎ 

réunions du bureau exécutif se sont tenues. Ce travail impliquant différents acteurs de la filière a permis de 

valider les items à rajouter.  

UƴŜ Ŧƻƛǎ ƭŀ ŎƻƴǎƻƭƛŘŀǘƛƻƴ Řǳ ǎƻŎƭŜ ŘŜ ƭŀ ōŀǎŜ ŘŜ ŘƻƴƴŞŜǎ ŜŦŦŜŎǘƛǾŜΣ ƭŜ ǘǊŀǾŀƛƭ ŘΩŞŎƘŀƴƎŜǎ ǉǳƛ ǎΩŜǎǘ ǘŜƴǳ ǇŜƴŘŀƴǘ 

plusieurs mois avec IDBC, notre prestataire, a permis de vérifier rigoureusement les corrections. La production 

ŘŜ ƭΩƻǳǘƛƭ .ŀaŀ/ƻŜǳǊ ŀ ŞǘŞ Ŧƛƴŀƭisée le 7 juillet 2020. 

[ŀ ƎƻǳǾŜǊƴŀƴŎŜΣ Ŝǘ ƭŀ ǇǊƻŎŞŘǳǊŜ ŘΩŞǾŀƭǳŀǘƛƻƴ ζ qualité η ŘŜ ƭΩƻǳǘƛƭǎ ƻƴǘ ŞǘŞ ŘƛǎŎǳǘŞŜǎ Ŝƴ нлнл Ŝƴ ǇŀǊŀƭƭŝƭŜ Řǳ 

développement de la base de données, avec une version préfinalisée fin 2020. La construction des documents 

se poursuit avec ajustement en cours en 2021 

Etat des lieux 2021 

 

La base BaMaCoeur de Soin  

¶ Nantes : réimportation des données du CRMR et de ses CCMR en cours de finalisation avec des autorisation 
définitives en attente. 

¶ Paris : (i) Finalisation des correspondances des items entre ses bases et BaMaCoeur afin de préparer les 
fichiers pour le réimport, (ii) Discussion avec les DPO de la Pitié Salpêtrière pour permettre la saisie des 
données des centres APHP dans la base 

¶ Lyon : (i) Préparation de la correspondance des items 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. 
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Actions déjà menées : finalisation des items de la base et corrections de bugs, vérification du respect 

réglementaire de la base (accès et utilisation), démarches auprès des DPO, création des documents 

ŘΩƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴ Ł ŘŜǎǘƛƴŀǘƛƻƴ ŘŜǎ ǇŀǘƛŜƴǘǎΦ  

Acteurs concernés : CHU, CRCM, CCMR, DPO, DSI et DNS 

 

La base BaMaCoeur de Recherche :  

¶ Projet de recherche possible en respectant MR004 ou autre méthodologie selon la nature du protocole. 
Utiliser la base pour des projets de recherche (attention une démarche par projet) 

¶ Déclarer la base recherche : entrepôt de données 
 

Actions déjà menées : échanges avec les Directions de la Recherche des hôpitaux, avec les services 

informatiques, échanges avec la CNIL sur les démarches nécessaires pour la déclaration de la base (Référentiel 

Nov. 2021)  

Acteurs concernés : CHU, CRCM, CCMR, DPO, DNS, DRC et CNIL   

tŀǊ ƭŀ ǎǳƛǘŜΣ .ŀaŀ/ƻŜǳǊ ǎŜǊŀ ŘŞŎƭŀǊŞŜ Ŝƴ ŜƴǘǊŜǇƾǘ ŘŜ ŘƻƴƴŞŜǎ Ł ƭŀ /bL[ ǇƻǳǊ ŦŀŎƛƭƛǘŜǊ ƭΩǳǘƛƭƛǎŀǘƛƻƴ Ŝƴ ǊŜŎƘŜǊŎƘŜΣ 

Ŝǘ ƭŀ ōŀǎŜ ƴΩŀǳǊŀ Ǉƭǳǎ ōŜǎƻƛƴ ŘΩşǘǊŜ ŎƭƻƛǎƻƴƴŞŜΦ 

[Ŝǎ ŀǊōǊŜǎ ƎŞƴŞŀƭƻƎƛǉǳŜǎ ǎƻƴǘ ƛƴǘŞƎǊŞǎ Řŀƴǎ ƭŀ ōŀǎŜ ŘŜ ŘƻƴƴŞŜǎΣ ƭΩƛƳǇƭŞƳŜƴǘation du logiciel PedigreeXP a été 

finalisée en 2020. 

Par ailleurs, un auto-questionnaire de suivi aux patients a été décidé en 2020 et ce module est en cours de 

ǇǊƻŘǳŎǘƛƻƴ ŀǾŜŎ L5./ Ŝƴ нлнм όǇǊŜǎǘŀǘŀƛǊŜ ǉǳƛ ŎƻƻǊŘƻƴƴŜ ƭŀ ŎǊŞŀǘƛƻƴ ŘŜ ƭŀ ōŀǎŜ ŘŜ ŘƻƴƴŞŜǎύΦ [Ωŀǳǘƻ-

quesǘƛƻƴƴŀƛǊŜ ǊŞǳƴƛǘ ǳƴ ǇƘŞƴƻǘȅǇŜ ŀǘǘŜƛƴǘ Ŝǘ ǾŀƭƛŘŞΣ ƭŜ ŘŜǊƴƛŜǊ ǎǳƛǾƛ ŘŜ ƭŀ ōŀǎŜ Řŀǘŀƴǘ ŘŜ Ǉƭǳǎ ŘΩǳƴ ŀƴΣ Ŝǘ ǇƻǳǊ ƭŜǎ 

majeurs. 4 questions figurent :  

¶ Avez-vous changé de coordonnées 

¶ Avez-vous eu un suivi ?  

¶ Avez-vous eu des symptômes ?  

¶ Avez-vous changé de traitement ?  

Les réponses seront intégrées automatiquement dans la base BaMaCoeur. 

AAP CARDIOGEN 2021 

En dehors des APP de la DGOS, la filière CARDIOGEN propose à tous ses acteurs (médecins, paramédicaux, 

ŎƘŜǊŎƘŜǳǊǎΣ ŀǎǎƻŎƛŀǘƛƻƴǎ ŘŜ ǇŀǘƛŜƴǘǎ Χύ ǳƴ ŀǇǇŜƭ Ł ǇǊƻƧŜǘǎ ǉǳƛ ŎƻƴŎŜǊƴŜ ŘŜǎ ƻǳǘƛƭǎ ŘΩƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴǎ Ŝǘκƻǳ 

ŘΩŞŘǳŎŀǘƛƻƴ Ŝǘ ŘŜ recherche. Les projets acceptés se voient attribuer un budget maximal de 10 000 euros TTC. 

[ΩŀǇǇŜƭ Ł ǇǊƻƧŜǘ Ŝǎǘ ƭŀƴŎŞ Ŝƴ ƧǳƛƴΣ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ ǊŜŎŜƴǘǊŜ ǘƻǳǎ ƭŜǎ ŘƻǎǎƛŜǊǎ ŘŜ ŎŀƴŘƛŘŀǘǳǊŜΦ ¦ƴ ŎƻƳƛǘŞ ŘΩŞǾŀƭǳŀǘƛƻƴ Ŝǎǘ 

constitué, il étudie tous les dossiers, évalue la pertinence, la rigueur et la faisabilité de chacun selon une grille 

ŘΩŞǾŀƭǳŀǘƛƻƴ ǊƛƎƻǳǊŜǳǎŜΦ 

Plusieurs réunions des rapporteurs sont organisées aboutissant à une première sélection communiquée en 

septembre. Certains candidats sont invités à retravailler leur dossier avant une nouvelle soumission. La décision 

finale est arrêtée en octobre/novembre.  

Un projet de recherche a été proposé et retenu : 

Smart QT ς Apport des électrocardiogrammes issus de dispositifs mobiles et montres connectées chez les 

ǇŀǘƛŜƴǘǎ ǇƻǊǘŜǳǊǎ ŘΩǳƴ ǎȅƴŘǊƻƳŜ Řǳ v¢ ŎƻƴƎŞƴƛǘŀƭΦ Philippe Chevalier, CHU de Lyon. 
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FORMATION ET INFORMATION 

5ŀƴǎ ƭŜ ŎŀŘǊŜ ŘŜ ƭΩ!!t /!w5LhD9b ŘŞŎǊƛǘ Řŀƴǎ ƭŜ ǇŀǊŀƎǊŀǇƘŜ ǇǊŞŎŞŘŜƴǘΣ Ŝƴ нлнмΣ мн projets de 

communication/informations/éducation ont été soumis, nous avons retenu 6 projets : 

Å CICALbum ς Améliorer chez les patients et leurs familles le vécu global des cicatrices de chirurgie(s) 

ŎŀǊŘƛŀǉǳŜόǎύ ǇŀǊ ƭŀ ŎǊŞŀǘƛƻƴ ŘΩǳƴ ŀƭōǳƳ ǇƘƻǘƻ ǘƘŞǊŀǇŜǳǘƛǉǳŜ. Cécile Escobedo, Service des cardiopathies 

congénitales enfants adultes du CHU de Bordeaux ς Hôpital Haut-Lévêque 

Å [ΩŜ.ƻƻƪ ς Déployer et diffuser en format numérique, type e-Book, le livre pratique des pathologies et soins 

en réanimation Chirurgie Cardiaque Pédiatrique destiné aux paramédicaux publié par le Centre M3C Necker. 

Nadir Tafer, CHU Bordeaux ς Hôpital Haut-Lévêque.  

Å Fiches Essentielles ς Créer et imprimer des fiches essentielles pour informer les personnes concernées par 

les cardiopathies congénitales sur leur parcours de santé. Marie-Claire Leguay, !ǎǎƻŎƛŀǘƛƻƴ tŜǘƛǘ /ǆǳǊ ŘŜ 

Beurre. 

Å WŜǳ ŞŘǳŎŀǘƛŦ ŘŜǎǘƛƴŞ ŀǳ ǇŀǘƛŜƴǘ ǇƻǊǘŜǳǊ ŘΩǳƴŜ ǇǊƻǘƘŝǎŜ ǊȅǘƘƳƛǉǳŜ ŎŀǊŘƛŀǉǳŜ ς Informer de façon ludique 

ƭŜǎ ǇŀǘƛŜƴǘǎ ƛƳǇƭŀƴǘŞǎ ŘΩǳƴŜ ǇǊƻǘƘŝǎŜ ǊȅǘƘƳƛǉǳŜ ŎŀǊŘƛŀǉǳŜ ǎǳǊ ƭŜs précautions à prendre dans la vie courante 

Ŝǘ ƭŜǎ ǊƛǎǉǳŜǎ ŘΩƛƴǘŜǊŦŞǊŜƴŎŜ ŞƭŜŎǘǊƻƳŀƎƴŞǘƛǉǳŜΦ Alice Maltret, Service de cardiologie pédiatrique et 

congénitale, Hôpital Marie Lannelongue 

Å Enzo a grandi avec son syndrome du QT long ς Information et éducation thérapeutique sous format BD 

ŘŜǎǘƛƴŞ ŀǳȄ ŀŘƻƭŜǎŎŜƴǘǎ ǇƻǊǘŜǳǊǎ ŘΩǳƴ ǎȅƴŘǊƻƳŜ Řǳ v¢ ƭƻƴƎ ŎƻƴƎŞƴƛǘŀƭ ŀŦƛƴ ŘŜ ǇǊŞǾŜƴƛǊ ŎŜǊǘŀƛƴǎ 

comportements de santé inadaptés. Adeline Banos et Aude Cathala, Centre de Référence des Maladies 

Rythmiques Héréditaires de BordeauxΣ {ŜǊǾƛŎŜ ŘΩŞƭŜŎǘǊƻǇƘȅǎƛƻƭƻƎƛŜ Ŝǘ ŘŜ ǎǘƛƳǳƭŀǘƛƻƴ ŎŀǊŘƛŀǉǳŜΦ 

Å 5ƛǎǇƻǎƛǘƛŦ ŘΩŀǳǘƻ-éducation du patient incluant les patients présentant des cardiopathies héréditaires ou 

rares ς Améliorer le parcours de soin du patient, notamment en cardiologie, par le déploiŜƳŜƴǘ ŘΩǳƴ 

dispositif éducatif et informatif à travers une signalétique présente dans les services. Patricia Réant et Mr 

Luc Durand, CHU de Bordeaux ς Hôpital Haut-Lévêque. 
 

EUROPE ET INTERNATIONAL 

Production et publication de plusieurs articles en 2021 associant les CRMR de la Filière et des équipes 

européennes, incluant : 

- Des registres internationaux sur les maladies cardiaques héréditaires (notamment dans le cadre du registre 

européen « EORP ESC » sur les Cardiomyopathies, coordinateur Ph Charron): 

o Prospective follow-up in various subtypes of cardiomyopathies: insights from the ESC EORP Cardiomyopathy 

Registry. Eur Heart J Qual Care Clin Outcomes. 2021 Mar 15;7(2):134-142. PMID: 33035297  

o Current use of cardiac magnetic resonance in tertiary referral centres for the diagnosis of cardiomyopathy: 
the ESC EORP Cardiomyopathy/Myocarditis Registry. Eur Heart J Cardiovasc Imaging. 2021 Jun 

22;22(7):781-789. PMID: 33417664.  

o Differences between familial and sporadic dilated cardiomyopathy: ESC EORP Cardiomyopathy & 

Myocarditis registry. Cardiomyopathy & Myocarditis Registry Investigators Group. ESC Heart Fail. 

2021 Feb;8(1):95-105. PMID: 33179448  

o Cadherin 2-Related Arrhythmogenic Cardiomyopathy: Prevalence and Clinical Features. Circ Genom Precis 

Med. 2021 Apr;14(2):e003097. PMID: 33566628  

o Association of Left Ventricular Systolic Dysfunction Among Carriers of Truncating Variants in Filamin C With 
Frequent Ventricular Arrhythmia and End-stage Heart Failure. JAMA Cardiol. 2021 Aug 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/
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o 2020 APHRS/HRS expert consensus statement on the investigation of decedents with sudden unexplained 
death and patients with sudden cardiac arrest, and of their families. Arrhythm. 2021 Apr 8;37(3):481-534. 

PMID: 34141003  

- 5Ŝǎ ǘǊŀǾŀǳȄ ǎŎƛŜƴǘƛŦƛǉǳŜǎ ǎǳǊ ƭΩƛŘŜƴǘƛŦƛŎŀǘƛƻƴ ŘŜ ƴƻǳǾŜŀǳȄ ǾŀǊƛŀƴǘǎ ƎŞƴŞǘƛǉǳŜǎ Řŀƴǎ ƭŜǎ ƳŀƭŀŘƛŜǎ ŎŀǊŘƛŀǉǳŜǎ  

o Genome-wide association analysis in dilated cardiomyopathy reveals two new players in systolic heart 

failure on chromosomes 3p25.1 and 22q11.23. Eur Heart J. 2021 May 21;42(20):2000-2011PMID: 33677556  

o Shared genetic pathways contribute to risk of hypertrophic and dilated cardiomyopathies with opposite 

directions of effect. Nat Genet. 2021 Feb;53(2):128-134. PMID: 33495596 

-De multiples autres travaux scientifiques, dont : 

o A novel risk model for predicting potentially life-threatening arrhythmias in non-ischemic dilated 

cardiomyopathy (DCM-SVA risk). Int J Cardiol. 2021 Sep 15;339:75-82. PMID: 34245791  

o A Primary Prevention Clinical Risk Score Model for Patients With Brugada Syndrome (BRUGADA-RISK). JACC 

Clin Electrophysiol. 2021 Feb;7(2):210-222. 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/
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Les actions en relation avec la COVID-19 ont été particulièrement marquées en 2020. 

 

4- Communications régulières à destination des patients et des aidants 
 

9ƴ нлнмΣ ƭΩŀŎǘǳŀƭƛǎŀǘƛƻƴ ŘŜǎ ǊŜŎƻƳƳŀƴŘŀǘƛƻƴǎ ƛƴƛǘƛŞes en 2020 ont été transmises aux patients atteints de 

ǇŀǘƘƻƭƻƎƛŜǎ ŎŀǊŘƛŀǉǳŜǎ ƘŞǊŞŘƛǘŀƛǊŜǎ ƻǳ ǊŀǊŜǎ Ŝǘ ŀƛŘŀƴǘǎΦ [ΩŀŎŎŜƴǘ ŀ ŞǘŞ ǇƭŀŎŞ ŀǳ ŎƻǳǊǎ ŘŜ ƭΩŀƴƴŞŜ нлнм ǎǳǊ ƭŀ 

campagne de vaccination des patients atteints de pathologies cardiaques héréditaires ou rares. 

Une page dédiée sur le site de la filière permet aux patients, aidants et soignants de trouver tous ces documents 

ainsi que les documents des institutions. Cette page est structurée comme suit : 

- Recommandations de la filières CARDIOGEN ; 

- Recommandations et actions des associations de patients ; 

- Recommandations des sociétés savantes ; 

- Recommandations des autres filières de santé maladies rares ; 

- Liens utiles et aides psychologiques ; 

- Recommandations du gouvernement ; 

- Recommandations pour les enfants. 
 

5- Traitements et recherche 
 

tŀǎ ŘΩŀŎǘƛƻƴ ƳŜƴŞŜǎ ǎǇŞŎƛŦƛǉǳŜƳŜƴǘ ǎƻǳǎ ƭΩŞƎƛŘŜ ŘŜ ƭŀ CƛƭƛŝǊŜ όƳŀƛǎ ƛƴŘƛǾƛŘǳŜƭƭŜƳŜƴǘ ǇŀǊ ƭŜǎ /wawύΦ 

Quelques publications: 

-A monocyte/dendritic cell molecular signature of SARS-CoV-2-related multisystem inflammatory syndrome in 

children with severe myocarditis. Med (N Y). 2021 Sep 10;2(9):1072-1092.e7. PMID: 34414385  

- Endothelial Dysfunction as a Component of Severe Acute Respiratory Syndrome Coronavirus 2-Related 

Multisystem Inflammatory Syndrome in Children With Shock.  

Crit Care Med. 2021 Nov 1;49(11):e1151-e1156. PMID: 34049308  

- Multisystem Inflammatory Syndrome in Children: An International Survey. Pediatrics. 2021 

Feb;147(2):e2020024554. PMID: 33234669  

6- tŀǊŎƻǳǊǎ ŘΩŀŎŎƻƳǇŀƎƴŜƳŜƴǘ ŘŜǎ ǇŀǘƛŜƴǘǎ Ŝǘ ŘŜǎ ŀƛŘŀƴǘǎ 
 

tŀǎ ŘΩŀŎǘƛƻƴ ƳŜƴŞŜǎ ǎǇŞŎƛŦƛǉǳŜƳŜƴǘ ǎƻǳǎ ƭΩŞƎƛŘŜ de la Filière (mais individuellement par les CRMR). 

Documents de recommandations de prise en charge synthétique au niveau de la filière, diffusé via newsletter et 

via le site web 

FOCUS FSMR & COVID-19 

I. MAINTIEN DE LA COMMUNICATION ET DES SOINS EN TEMPS DE COVID-19 

https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/34049308/
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/34049308/
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/33234669/
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1- Développement des outils en ligne 
 

La page dédiée du site de la filière permet aux soignants de trouver les informations, recommandations 

pertinentes pour eux et à transmettre aux patients. 

2- wŞŀƭƛǎŀǘƛƻƴǎ ŘΩŜƴǉǳşǘŜǎ ǇŀǊ ƭŀ C{aw ǎǳǊ ƭΩƻǊƎŀƴƛǎŀǘƛƻƴ ŘŜǎ ǎƻƛƴǎ Ŝƴ ǘŜƳǇǎ ŘŜ /h±L5-19 (achevées et en 
cours) 
 

tŀǎ ŘΩŀŎǘƛƻƴ ƳŜƴŞŜǎ ǎǇŞŎƛŦƛǉǳŜƳŜƴǘ ǎƻǳǎ ƭΩŞƎƛŘŜ ŘŜ ƭŀ CƛƭƛŝǊŜ όƳŀƛǎ ƛƴŘƛǾƛŘǳŜƭƭŜƳŜƴǘ ǇŀǊ ƭŜǎ /wawύΦ 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

II. FORMATION /INFORMATIONS AUPRES DES PROFESSIONNELS 



Page 120 sur 501 

 

 

  

 

 

 

CL/I9 5ΩL59b¢L¢9 

 

 

Animateur : Pr Vincent DES PORTES, vincent.desportes@chu-lyon.fr  

Cheffe de projet : Cassandre BONNET, cassandre.bonnet@chu-lyon.fr  

9ǘŀōƭƛǎǎŜƳŜƴǘ ŘΩŀŎŎǳŜƛƭ : Hospices Civils de Lyon, 3 quai des Célestins, 69002 Lyon 

Site internet : http://www.defiscience.fr/ 

 

ORGANISATION 

 

[ŀ ŦƛƭƛŝǊŜ 5ŞŦƛ{ŎƛŜƴŎŜ Ŝǎǘ ŎƻƻǊŘƻƴƴŞŜ ǇŀǊ ƭŜ tǊƻŦŜǎǎŜǳǊ ±ƛƴŎŜƴǘ ŘŜǎ tƻǊǘŜǎΣ ƴŜǳǊƻǇŞŘƛŀǘǊŜ Ł ƭΩƘƾǇƛǘŀƭ Femme-

Mère-Enfant aux Hospices Civils de Lyon, coordonnateur du centre de référence constitutif « Déficiences 

intellectuelles de causes rares ». 

 

4Equipe opérationnelle 

tƻǳǊ ǊŞǇƻƴŘǊŜ Ł ǎŜǎ Ƴƛǎǎƛƻƴǎ Ŝǘ ƳŜǘǘǊŜ Ŝƴ ǆǳǾǊŜ ǎƻƴ tƭŀƴ ŘΩ!ŎǘƛƻƴǎΣ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ 5ŞŦƛ{ŎƛŜƴŎŜ ǎΩŀǇǇǳƛŜ ǎǳǊ ǳƴŜ 

ŞǉǳƛǇŜ ƻǇŞǊŀǘƛƻƴƴŜƭƭŜ ŎƻƳǇƻǎŞŜ ŘΩǳƴŜ ŎƘŜŦŦŜ ŘŜ ǇǊƻƧŜǘ ŦƛƭƛŝǊŜΣ ŘŜ п ŎƘŀǊƎŞŜǎ ŘŜ Ƴƛǎǎƛƻƴ ǊŜǎǇƻƴǎŀōƭŜǎ ŘŜ ǇƾƭŜǎ 

ŘΩŀŎǘƛƻƴ Ł ǘŜƳǇǎ ǇŀǊǘƛŜƭ ƻǳ Ł ǘŜƳǇǎ ǇƭŜƛƴΣ ŘΩǳƴŜ ŎƘŜŦŦŜ ŘŜ ǇǊƻƧŜǘ {¢!w¢ Ŝǘ ŘŜ ŎƘŀǊƎŞŜǎ ŘŜ Ƴƛǎǎƛƻƴ ŀŦŦŜŎǘŞŜǎ Ł 

temps partiel aux cinq thématiques de la filière. 

 

4Gouvernance 

Le comité de direction 

[Ŝ ŎƻƳƛǘŞ ŘŜ ŘƛǊŜŎǘƛƻƴ Ŝǎǘ ŎƻƳǇƻǎŞ ŘŜ ƭΩŀƴƛƳŀǘŜǳǊΣ ŘŜǎ Ŏƛƴǉ ƳŞŘŜŎƛƴǎ ŎƻƻǊŘƻƴƴŀǘŜǳǊǎ ŘŜǎ /waw Ŝǘ ŘŜ ƭŀ ŎƘŜŦŦŜ 

de projet. Le comité de direction se réunit tous les mois. Le Comité de direction décide des actions à mettre en 

ǆǳǾǊŜ ŎƻƴŦƻǊƳŞƳŜƴǘ ŀǳȄ ŘƛǊŜŎǘƛǾŜǎ ŘƻƴƴŞŜǎ ǇŀǊ ƭŀ 5Dh{ Ŝǘ ŀǳȄ ƻǊƛŜƴǘŀǘƛƻƴǎ ǇǊƛǎŜǎ Ŝƴ ŎƻƳƛǘŞ ǎǘǊŀǘŞƎƛǉǳŜΦ Lƭ 

ŀŎŎƻƳǇŀƎƴŜ ƭΩŞǉǳƛǇŜ ƻǇŞǊŀǘƛƻƴƴŜƭƭŜ Řŀƴǎ ƭŀ ƳƛǎŜ Ŝƴ ǆǳǾǊŜ ŘŜǎ ŀŎǘƛƻƴǎ Ŝǘ ǎΩŀǎǎǳǊŜ ŘŜ ƭŜǳǊ ōƻƴ ŘŞǊƻǳƭŜƳŜƴt. 

 

Le comité stratégique 

Le Comité Stratégique est composé du comité de direction, des représentants des centres de référence 

ŎƻƴǎǘƛǘǳǘƛŦǎ Ŝǘ ŘŜǎ ŎŜƴǘǊŜǎ ŘŜ ŎƻƳǇŞǘŜƴŎŜ ŘŜǎ Ŏƛƴǉ /wawΣ ŘŜǎ ǊŜǇǊŞǎŜƴǘŀƴǘǎ ŘΩƻǊƎŀƴƛǎŀǘƛƻƴǎ ŀǎǎƻŎƛŀǘƛǾŜǎΣ 

membres permanents du Comité Stratégique en raison des partenariats historiques et/ou opérationnels avec la 

filière, de représentants des associations syndromiques. 

Le Comité Stratégique est une instance de concertation et de décision. Il est consulté pour toutes les décisions 

ŎƻƴŎŜǊƴŀƴǘ ƭŜǎ ƻǊƛŜƴǘŀǘƛƻƴǎ ǎǘǊŀǘŞƎƛǉǳŜǎΦ Lƭ ǾŀƭƛŘŜ ƭŀ ŘŞŎƭƛƴŀƛǎƻƴ Řǳ Ǉƭŀƴ ŘΩŀŎǘƛƻƴǎ Ŝǘ ƛƭ Ŝǎǘ ǘŜƴǳ ƛƴŦƻǊƳŞ ŘŜ ǎƻƴ 

avancement. 

 

[Ŝ /ƻƳƛǘŞ ŘΩƛƴǘŜǊŦŀŎŜ ŀǾŜŎ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ !ƴŘŘƛ-Rares 

!Ŧƛƴ ŘΩƻǇǘƛƳƛǎŜǊ ƭŜǎ ƛƴǘŜǊŀŎǘƛƻƴǎ ŜƴǘǊŜ ƭŜǎ ŘŜǳȄ ŦƛƭƛŝǊŜǎΣ ǳƴ ŎƻƳƛǘŞ ŘΩƛƴǘŜǊŦŀce a été mis en place. Cette instance 

est composée a minima des deux animateurs, des deux chefs de projet, du représentant        AnDDI-Rares nommé 

comme représentant de la filière aux comités stratégiques de DéfiScience, et du représentant DéfiScience 

FILIERE DéfiScience 

Maladies Rares du neurodéveloppement 

 

mailto:vincent.desportes@chu-lyon.fr
mailto:cassandre.bonnet@chu-lyon.fr
http://www.defiscience.fr/
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nommé comme représentant de la filière aux comités de pilotage AnDDI-Rares. Le comité se réunit au moins une 

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

 

PERIMETRE 

 

La filière DéfiScience est dédiée aux maladies rares du neurodŞǾŜƭƻǇǇŜƳŜƴǘ Ł ƭΩƻǊƛƎƛƴŜ ŘŜ ǘǊƻǳōƭŜǎ ŎƻƎƴƛǘƛŦǎ 

ǎƻǳǾŜƴǘ ǎŞǾŝǊŜǎ ǇƻǳǾŀƴǘ şǘǊŜ ŀǎǎƻŎƛŞǎ Ł ŘΩŀǳǘǊŜǎ ǇŀǘƘƻƭƻƎƛŜǎ Υ ŞǇƛƭŜǇǎƛŜǎΣ ǘǊƻǳōƭŜǎ ƳƻǘŜǳǊǎΣ ǘǊƻǳōƭŜǎ 

psychiatriques et troubles du comportement alimentaire. Cette population est estimée à                                  170 

000 personnes en ne considérant que celles nécessitant un accueil en établissement médicosocial. 

 

[ŀ ŦƛƭƛŝǊŜ ǊŀǎǎŜƳōƭŜ Ŏƛƴǉ ǊŞǎŜŀǳȄ ŘΩŜȄǇŜǊǘƛǎŜǎ ŎƻƳǇƭŞƳŜƴǘŀƛǊŜǎ ǉǳƛ ǇŜǊƳŜǘǘŜƴǘ ŘŜ ǇǊŜƴŘǊŜ Ŝƴ ŎƻƳǇǘŜ ƭΩŜƴǎŜƳōƭŜ 

des troubles ou pathologies, rencontrés à divers degrés dans les maladies rares du neurodéveloppement : 

- Réseau Déficiences intellectuelles de causes rares 

- Réseau Epilepsies rares 

- Réseau Maladies rares à expression psychiatrique 

- Réseau Prader-Willi et autres obésités de causes rares avec trouble du comportement alimentaire 

- Réseau Maladies et Malformations congénitales du cervelet 

 

DéfiScience et AnDDI-wŀǊŜǎ ǇŀǊǘŀƎŜƴǘ ǳƴŜ ǇŀǊǘƛŜ ŘŜ ƭŜǳǊ ŎƘŀƳǇ ŘΩƛƴǘŜǊǾŜƴǘƛƻƴǎ ǇƻǳǊ ƭŜǎ ǎȅƴŘǊƻƳŜǎ ƳŀƭŦƻǊƳŀǘƛŦǎ 

ŀǾŜŎ ŘŞŦƛŎƛŜƴŎŜ ƛƴǘŜƭƭŜŎǘǳŜƭƭŜΦ [Ŝǎ ŎƘŀƳǇǎ ŘΩŜȄǇŜǊtise sont complémentaires, la filière DéfiScience, ayant une 

expertise dans les maladies et troubles du neurodéveloppement avec une approche pluridisciplinaire, et la filière 

AnDDI-Rares ayant une expertise dans les syndromes poly-malformatifs avec ou sans déficience intellectuelle. 

Le schéma ci-ŘŜǎǎƻǳǎ ŜȄǇƭƛŎƛǘŜ ŎŜǎ ǇŞǊƛƳŝǘǊŜǎ Ŝǘ ƳŜƴǘƛƻƴƴŜƴǘ ŘΩŀǳǘǊŜǎ ŦƛƭƛŝǊŜǎ Řƻƴǘ ŎŜǊǘŀƛƴŜǎ ƳŀƭŀŘƛŜǎ ǊŀǊŜǎ 

ǊŜƭŝǾŜƴǘ Ŝƴ ŎƻƳǇƭŞƳŜƴǘ ŘŜǎ ŜȄǇŜǊǘƛǎŜǎ ŘŜ 5ŞŦƛ{ŎƛŜƴŎŜ Ŝǘ ŘΩ!ƴ55ƛ-Rares 

 

 

 

COMPOSITION  

 

La Filière DéfiScience est composée  

V de 27 centres de référence et 79 centres de compétences répartis en 5 réseaux  

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

V ŘΩǳƴƛǘŞǎ ŘŜ ǊŜŎƘŜǊŎƘŜ ŀǾŜŎ ǳƴŜ ǳƴƛǘŞ ŘΩŀŦŦƛƭƛŀǘƛƻƴ ŘŜ ƳŞŘŜŎƛƴǎ ŎƻƻǊŘƻƴƴŀǘŜǳǊǎ ŘŜǎ ŎŜƴǘǊŜǎ ŘŜ ǊŞŦŞǊŜƴŎŜ ŘŜ 

la filière et des équipes de recherche partenaire dans le champ des Sciences Humaines et Sociales du 

Handicap 

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


Page 122 sur 501 

 

V ŘΩŀǎǎƻŎƛŀǘƛƻƴǎ ŘŜ ŦŀƳƛƭƭŜǎ Ŝǘ ŘŜ ǇŀǘƛŜƴǘǎ Ŝǘ ŘŜ ŦŞŘŞǊŀǘƛƻƴǎ 

V  

Figure n°1 : Cartographie des centres rattachés à DéfiScience 
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ACTIONS ISSUES DU PNMR3 REALISEES PAR 

LA FILIERE DéfiScience EN 2021 

Axe 1 Υ w;5¦Lw9 [Ω9ww!b/9 9¢ [ΩLat!{{9 5L!Dbh{¢Lv¦9{ 

 
Á !Ŏǘƛƻƴ мΦн Υ {ǘǊǳŎǘǳǊŜǊ ƭΩƻŦŦǊŜ ŘŜ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛŎ ƎŞƴŞǘƛǉǳŜ Ŝǘ ƴƻƴ ƎŞƴŞǘƛǉǳŜ  

9ƴ ǇŀǊǘŜƴŀǊƛŀǘ ŀǾŜŎ ƭΩ!btDa ό!ǎǎƻŎƛŀǘƛƻƴ bŀǘƛƻƴŀƭŜ ŘŜǎ tǊŀǘƛŎƛŜƴǎ ŘŜ DŞƴŞǘƛǉǳŜ aƻƭŞŎǳƭŀƛǊŜύΣ ƭŜǎ ŦƛƭƛŝǊŜǎ !ƴ55L-

Rares et DéfiSciŜƴŎŜ ƻƴǘ ƛƴƛǘƛŞ Ŝƴ нлнл ƭŀ ŎǊŞŀǘƛƻƴ ŘΩǳƴ ŀƴƴǳŀƛǊŜ ŘŜǎ ƭŀōƻǊŀǘƻƛǊŜǎ ŘŜ ŎȅǘƻƎŞƴŞǘƛǉǳŜ Ŝǘ ƎŞƴŞǘƛǉǳŜ 

moléculaire. Cet annuaire interne aux deux filières aura pour objectif de toujours mieux orienter les médecins et 

patients vers un diagnostic génétique au plus près de chez eux. En 2021, cet annuaire a progressivement été 

enrichi par les centres de référence des deux filières. Il devrait être mis à disposition des équipes des filières 

courant 2022. 

 

Á !Ŏǘƛƻƴ мΦо Υ 5ŞŦƛƴƛǊ Ŝǘ ƻǊƎŀƴƛǎŜǊ ƭΩŀŎŎŝǎ ŀǳȄ ǇƭŀǘŜŦƻǊƳŜǎ ŘŜ séquençage à très haut débit du PFMG 2025. 

4Pré-indications Plateformes Seqoia et Auragen  

La filière Défiscience organise depuis 2020 des RCP régionales et nationales autour de différentes pré-indications 
dans le cadre des Plateformes génétiques  Seqoia et Auragen. Les pré-indications concernées sont :  

¶ Déficience intellectuelle 

¶ Malformations cérébrales 

¶ Epilepsies pharmacorésistantes à début précoce 

¶ Malformations et maladies congénitales et très précoces du cervelet et du tronc cérébral 

¶ Schizophrénie syndromique 

¶ Troubles du spectre autistique ou troubles précoces et sévères du neuro-développement-sans 
déficience intellectuelle, de formes monogéniques 

 

{ǳǊ ƭΩŀƴƴŞŜ нлнмΣ 21 RCP dédiées aux pré-indications ƻƴǘ ŞǘŞ ƻǊƎŀƴƛǎŞŜǎ ŀǾŜŎ ƭŜ ǎƻǳǘƛŜƴ ŘŜ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ ǎǳǊ ƭΩƻǳǘƛƭ 

SARA. La préindication « Epilepsies pharmacorésistantes à début précoce » a notamment 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.  

 

Á Action 1.4 : Mettre en place un observatoire du diagnostic. 

Á Action 1.7 : Confier aux CRMR, aǾŜŎ ƭΩŀǇǇǳƛ ŘŜǎ C{awΣ ƭŀ Ŏƻƴǎǘƛǘǳǘƛƻƴ ŘΩǳƴ ǊŜƎƛǎǘǊŜ ƴŀǘƛƻƴŀƭ ŘȅƴŀƳƛǉǳŜ ŘŜǎ 

personnes en impasse diagnostique à partir de la BNDMR. 

Les spécificités des troubles du neurodéveloppement, notamment la primauté du diagnostic fonctionnel sur le 

diagnostic étiologique, associées à un manque de définition commune au sein de la filière sur un diagnostic et 

une prise en charge harmonisés de la grande majorité des pathologies, ont retardé la mise en place de 

ƭΩƻōǎŜǊǾŀǘƻƛǊŜ Řǳ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛŎΦ [ŀ ǇǊŜƳƛŝǊŜ ŜǎǘƛƳŀǘƛƻƴ Řǳ ƴƻƳōre de patients en errance de diagnostic génétique 

atteignait 6 000 patients pour la filière. Mais ce nombre est bien en-deça de la réalité.  

 

Afin de mieux comptabiliser les patients sans diagnostic génétique dans les centres, la filière a axé sa stratégie 

Řŀƴǎ ƭΩƘŀǊƳƻƴƛǎŀǘƛƻƴ ŘŜǎ ǇǊŀǘƛǉǳŜǎ ŘŜ ŎƻŘŀƎŜ ŘŜǎ ǇŀǘƛŜƴǘǎ Řŀƴǎ ƭŜǎ ƻǳǘƛƭǎ .ŀaŀwŀ Ŝǘ .b5aw όcf action 3.1) afin, 

Řŀƴǎ ǳƴ ǎŜŎƻƴŘ ǘŜƳǇǎΣ ŘΩŞǘŀōƭƛǊ ǳƴ ƻōǎŜǊǾŀǘƻƛǊŜ Řǳ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛŎ ŎƻƘŞǊŜƴǘ ǎǳǊ ƭΩŜƴǎŜƳōƭŜ ŘŜǎ ŎŜƴǘǊŜǎ ŘŜ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜΣ 

avec des définitions communes à chacune des équipes.  

 

Á Action 1.5 : Organiser et systématiser les réunions de concertation pluridisciplinaires. 
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5ŜǇǳƛǎ нлнлΣ 5ŞŦƛ{ŎƛŜƴŎŜ ǳǘƛƭƛǎŜ ƭΩƻǳǘƛƭ {!w! ŎƻƳƳŜ ǇƭŀǘŜŦƻǊƳŜ w/t Ŝǘ ŀ ǘǊŀǾŀƛƭƭŞ Ŝƴ ŎƻƭƭŀōƻǊŀǘƛƻƴ ŞǘǊƻƛǘŜ ŀǾŜŎ 

le groupe inter-filières et le développeur SiS-RA pour adapter la plateforme aux besoins recensés par les filières 

et DéfiScience plus particulièrement.  

 

4Mise en place des RCP   

En 2021, la filière a co-ƻǊƎŀƴƛǎŞ ŀǾŜŎ ƭŜǎ ŎŜƴǘǊŜǎ ŘŜ ǊŞŦŞǊŜƴŎŜ ǳǘƛƭƛǎŀƴǘ ƭΩƻǳǘƛƭ {!w! 48 séances de RCP permettant 

ainsi le traitement de plus de 160 dossiers patients.  

[Ωǳǘƛƭƛǎŀǘƛƻƴ ŘΩǳƴ ƻǳǘƛƭ ŘŜ w/t ǘŜƭ ǉǳŜ {!w! ǇŜǊƳŜǘ ŘŜ ŘŞǇƭƻȅŜǊ ƭŜǎ w/t ŘŜ ƭΩŞŎƘŜƭƭŜ ǊŞƎƛƻƴŀƭŜ ǾŜǊǎ ƭΩŞŎƘŜƭƭŜ 

nationale. La filière soutient les réseaux Déficiences intellectuelles de causes rares, le réseau Malformations et 

Maladies Congénitales du Cervelet et le réseau Épilepsies Rares dans la mise en ǇƭŀŎŜ ŘŜ ŎŜǎ w/t Ł ƭΩŞŎƘŜƭƭŜ 

nationale. En 2022, la filière soutiendra la mise en place de RCP du réseau Maladies Rares à expression 

ǇǎȅŎƘƛŀǘǊƛǉǳŜ Ł ƭΩŞŎƘŜƭƭŜ ƴŀǘƛƻƴŀƭŜΦ  

 

Axe 3 : PARTAGER LES DONNÉES POUR FAVORISER LE DIAGNOSTIC ET LE DEVELOPPEMENT DE NOUVEAUX 

TRAITEMENTS 

Á Action 3.1 Υ 5ŞǇƭƻƛŜƳŜƴǘ ŘŜ ƭŀ .b5aw Řŀƴǎ ƭŜǎ /wawκ/w/κ//aw Ŝƴ ƭƛŜƴ ŀǾŜŎ ƭŜǎ ǎȅǎǘŝƳŜǎ ŘΩƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴ 

hospitaliers. 

9ƴ нлнлΣ ƭΩŀǇǇŜƭ Ł ƭŜǘǘǊŜ ŘΩŜƴƎŀƎŜƳŜƴǘ Řŀƴǎ ƭŜ ŎŀŘǊŜ Řǳ Ǉƭŀƴ ŘΩŀŎǘƛƻƴ ζ Errance et impasse diagnostique » a 

ǇŜǊƳƛǎ ŘŜ ŘŞŦƛƴƛǊ ǳƴŜ ǎǘǊŀǘŞƎƛŜ ǇƻǳǊ ƭΩŜƴǎŜƳōƭŜ ŘŜ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜΦ [Ŝǎ ŦƻƴŘǎ ŀƭƭƻǳŞǎ ǎǇŞŎƛŦƛǉǳŜƳŜƴǘ Ł ŎŜǘǘŜ ŀŎǘƛƻƴ ǎǳǊ 

les trois années à venir permettent progressivement de lever les obstacles concernant le codage des patients 

ŀǘǘŜƛƴǘǎ ŘŜ ƳŀƭŀŘƛŜǎ ǊŀǊŜǎ Řǳ ƴŜǳǊƻŘŞǾŜƭƻǇǇŜƳŜƴǘ Ŝǘ ŘΩŀƳŞƭƛƻǊŜǊ ƭŜ ǊŜŎŜƴǎŜƳŜƴǘ ŘŜǎ ǎƛǘǳŀǘƛƻƴǎ ŘΩƛƳǇŀǎǎŜ ƻǳ 

ŘΩŜǊǊŀƴŎŜ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛǉǳŜǎΦ  

 

Une étude portée préalablement en 2020 a montré que la majorité des fiches patients étaient codées par les 

médecins eux-ƳşƳŜǎ ŀǳ ǎŜƛƴ ŘŜ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜΣ Ŝǘ ǎŀƴǎ ŀǳŎǳƴŜ ƘŀǊƳƻƴƛǎŀǘƛƻƴ ŘΩǳƴ ǊŞǎŜŀǳ Ł ƭΩŀǳǘǊŜΣ ƻǳ ŘΩǳƴ ŎŜƴǘǊŜ Ł 

ƭΩŀǳǘǊŜ ŀǳ ǎŜƛƴ ŘΩǳƴ ƳşƳŜ ǊŞǎŜŀǳΦ [ŀ ǇǊŜƳƛŝǊŜ ŀŎǘƛƻƴ ŘŜ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ ǎŜǊŀ ŘƻƴŎ ŘΩƘŀǊƳƻniser les pratiques de codage 

afin de pouvoir ensuite construire, dans la mesure du possible, un registre national uniforme des personnes en 

impasse diagnostique (cf actions 1.4 et 1.7). 

 

En 2021, la filière a recruté un chargé de mission dédié à ces questƛƻƴǎ ŘΩƘŀǊƳƻƴƛǎŀǘƛƻƴ ŘŜǎ ǇǊŀǘƛǉǳŜǎΦ DǊŃŎŜ Ł 

la coordination de ce chargé de mission qui a travaillé avec des médecins et des représentants organisationnels 

ŘŜ ŎƘŀǉǳŜ ǊŞǎŜŀǳ ǘƘŞƳŀǘƛǉǳŜΣ с ƎǳƛŘŜǎ ŘŜ ŎƻŘŀƎŜ ƻƴǘ ŞǘŞ ǊŞŘƛƎŞǎ Ŝƴ ǾǳŜ ŘΩǳƴŜ ƘŀǊƳƻƴƛǎŀǘƛƻƴ ŘŜǎ ǇǊŀǘƛques de 

codage au sein des centres de la filière. Parmi ces guides, 1 guide est générique et transversal et 5 sont plus 

spécifiques aux pathologies des 5 réseaux. Ces guides sont mis à disposition des centres de référence et de 

compétence de la filière sur une plateforme sécurisée de partages de documents. Ces guides seront mis à 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 décembǊŜ нлнмΦ [ΩŀƴƴŞŜ нлнн 

ǎŜǊŀ ŎƻƴǎŀŎǊŞŜ Ł ƭŀ ŘƛŦŦǳǎƛƻƴ ŘŜ ŎŜǎ ƎǳƛŘŜǎ ƴƻǘŀƳƳŜƴǘ ƎǊŃŎŜ Ł ŘŜǎ ŦƻǊƳŀǘƛƻƴǎ ŘŜ ǎŜƴǎƛōƛƭƛǎŀǘƛƻƴ Ł ƭΩǳǘƛƭƛǎŀǘƛƻƴ ŘŜ 

ŎŜǎ ƎǳƛŘŜǎ Řŀƴǎ ƭŜ ŎŀŘǊŜ Řǳ ŎƻŘŀƎŜ ŘŜǎ ǇŀǘƛŜƴǘǎ Řŀƴǎ .ŀaŀwŀ ŀǳǇǊŝǎ ŘŜ ƭΩŜƴǎŜƳōƭŜ ŘŜǎ /waw Ŝǘ //aw ŘŜ ƭŀ 

filière.  

 

Un tǊŀǾŀƛƭ Ŝǎǘ ƳŜƴŞ ŘŜǇǳƛǎ нлнл ŀǾŜŎ ƭŜǎ ŞǉǳƛǇŜǎ ŘΩhǊǇƘŀƴŜǘ ŀŦƛƴ ŘŜ ƳŜǘǘǊŜ Ł ƧƻǳǊ ƭŜǎ ¢ƘŜǎŀǳǊǳǎ ǇŜǊƳŜǘǘŀƴǘ ŘŜ 

coder les pathologies diagnostiquées au sein des centres de la filière. Une fois que ces Thesaurus seront 

opérationnels, les données codées seront pluǎ ŜȄƘŀǳǎǘƛǾŜǎ Ŝǘ Ǉƭǳǎ ǇǊŞŎƛǎŜǎΣ ǇŜǊƳŜǘǘŀƴǘ ŀƛƴǎƛ ŘŜ ŦŀƛǊŜ ŘŜ ƭΩŀƴŀƭȅǎŜ 

ŘŜ ŘƻƴƴŞŜǎ Ŝǘ ŘŜ ǎŜ ǊŜǇǊŞǎŜƴǘŜǊ ƭΩŞǘŀǘ ŘŜǎ ƭƛŜǳȄ Řǳ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛŎ ŘŜǎ ƳŀƭŀŘƛŜǎ ǊŀǊŜǎ Řǳ ƴŜǳǊƻŘŞǾŜƭƻǇǇŜƳŜƴǘ ǎǳǊ ƭŜ 

territoire dans le cadre des actions 1.4 et 1.7.  
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Stratégie de la filière DéfiScience pour la mise en place du chantier « CODAGE et SANS DIAGNOSTICS » 

 

Axe 4 Υ twhah¦±hLw [Ω!//:{ !¦· ¢w!L¢9a9b¢{ 5!b{ [9{ a![!5L9{ w!w9{ 

« 5ƛǎǇƻǎŜǊ ŘΩǳƴ Şǘŀǘ ŘŜǎ ƭƛŜǳȄΣ ǊŞƎǳƭƛŝǊŜƳŜƴǘ Ƴƛǎ Ł ƧƻǳǊΣ ŘŜǎ ǘƘŞǊŀǇŜǳǘƛǉǳŜǎ όƳŞŘƛŎŀƳŜƴǘǎΣ ŘƛǎǇƻǎƛǘƛŦǎ médicaux, 
traitements non médicamenteux) proposées aux malades dans le traitement des maladies rares ». 
 
[ŀ ŦƛƭƛŝǊŜ ŀ ǎƻǳƘŀƛǘŞ ƳŜǘǘǊŜ ƭŜǎ ǊŜǎǎƻǳǊŎŜǎ ƴŞŎŜǎǎŀƛǊŜǎ ǎǳǊ ŎŜ ǇǊƻƧŜǘ Ŝǘ ƭΩŀƴƴŞŜ нлнм ŀ ŞǘŞ ŎƻƴǎŀŎǊŞŜ ŀǳ 

ǊŜŎǊǳǘŜƳŜƴǘ ŘΩǳƴŜ ŎƘŀǊƎŞŜ ŘŜ Ƴƛǎǎƛƻƴ Řƻƴǘ ǳƴŜ ǇŀǊǘƛŜ ŘŜǎ Ƴƛǎǎƛƻƴǎ ǎŜǊŀ ŎƻƴǎŀŎǊŞŜ Ł ƭΩƻōǎŜǊǾŀǘƻƛǊŜ Řǳ 

traitement. Nous espérons que cette action sera donc pleinement déployée en 2022.  

 
Axe 5 : IMPULSER UN NOUVEL ELAN À LA RECHERCHE SUR LES MALADIES  

 

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

 

CŀŎŜ Ł ƭŀ ǘǊŀƴǎǾŜǊǎŀƭƛǘŞ ŘŜ ǎŜǎ ǘƘŞƳŀǘƛǉǳŜǎΣ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ ǎΩƛƴǾŜǎǘƛǘ ǎǳǊ ŘŜǎ ǎǳƧŜǘǎ ǇƻǳǾŀƴǘ ǘƻǳŎƘŜǊ ƭŀ ƳŀƧƻǊƛǘŞ ŘŜǎ 
patients pris en charge par les différents CRMR et CCMR de la filière. Les projets de recherche en sciences 
humaines et sociales sont une opportunité de mettre en avant la pluridisciplinarité des acteurs impliqués dans 
ƭŜ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛŎΣ ƭŀ ǇǊƛǎŜ Ŝƴ ŎƘŀǊƎŜ Ŝǘ ƭΩŀŎŎƻƳǇŀƎƴŜƳŜƴǘ ŀǳ ǉǳƻǘƛŘƛŜƴ ŘŜǎ ǇŀǘƛŜƴǘǎ ŀǘǘŜƛƴǘǎ ŘŜ ƳŀƭŀŘƛŜǎ ǊŀǊŜǎ Řǳ 
neurodéveloppement.  
 

4 Etude DABS-F : 5ŞǾŜƭƻǇǇŜƳŜƴǘ Ŝǘ ǾŀƭƛŘŀǘƛƻƴ CǊŀƴœŀƛǎŜ ŘΩǳƴ ǉǳŜǎǘƛƻƴƴŀƛǊŜ ŘŜ ŎƻƳǇƻǊǘŜƳŜƴǘ ŀŘŀǇǘŀǘƛŦ 

(Diagnostic Adaptive Behavior Scale) reproduisant les propriétés psychométriques de la version originale 

[ŀ ŦƛƭƛŝǊŜ 5ŞŦƛ{ŎƛŜƴŎŜ ǎΩŜǎǘ ŀǎǎƻŎƛŞŜ Ł ƭΩ¦ƴƛǾŜǊǎƛǘŞ ŘŜ CǊƛōƻǳǊƎ ŀŦƛƴ ŘŜ ŘŞǾŜƭƻǇǇŜǊ Ŝǘ ǾŀƭƛŘŜǊ ǳƴ ƻǳǘƛƭ ŘΩŞǾŀƭǳŀǘƛƻƴ 

du comportement adaptatif, la DABS.  

Les déficits du fonctionnement adaptatif font partie des critères diagnostiques de la déficience intellectuelle (DI). 

Dans la dernière définition de ƭΩ!ƳŜǊƛŎŀƴ !ǎǎƻŎƛŀǘƛƻn on Intellectual and Developmental Disabilities (AAIDD) ainsi 

que dans le DSM-V, le comportement adaptatif a pris un rôle central car les niveaux de sévérité de la DI sont 

désormais basés sur le comportement adaptatif plutôt que sur le QI. Malgré cela, le fonctionnement adaptatif 

Ŝǎǘ ŜƴŎƻǊŜ ǘǊƻǇ ǊŀǊŜƳŜƴǘ ŞǾŀƭǳŞ Řŀƴǎ ƭŀ ǇǊŀǘƛǉǳŜ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛǉǳŜΦ [ΩǳƴŜ ŘŜǎ Ǌŀƛǎƻƴǎ ŜȄǇƭƛǉǳŀƴǘ ŎŜǘǘŜ ǇǊŀǘƛǉǳŜ Ŝǎǘ 

ƭŜ ƳŀƴǉǳŜ ŘΩƛƴǎǘǊǳƳŜƴǘǎ ŞǾŀƭǳŀƴǘ ƭŜ ŎƻƳǇƻǊǘŜƳŜƴǘ ŀŘŀǇǘŀǘƛŦ ŘŜ ƳŀƴƛŝǊŜ ŜŦŦƛŎŀŎŜ Ŝǘ ǇŜǊǘƛƴŜƴǘŜ ǇƻǳǊ ƭŜ 

processus diagnostic lié à la DI. Dans ce cadre, la DABS est le premier instrument spécifiquement élaboré pour 

şǘǊŜ ŦƛŀōƭŜ ŀǳȄ ƴƛǾŜŀǳȄ ŘŜ ŎƻƳǇƻǊǘŜƳŜƴǘ ŀŘŀǇǘŀǘƛŦ ǎƛǘǳŞǎ ŀǳǘƻǳǊ Řǳ ǎŜǳƛƭ ŎƭƛƴƛǉǳŜ ŘŜ ƭŀ 5LΦ [Ω¦ƴƛǾŜǊǎƛǘŞ ŘŜ 

Fribourg, en partenariat avec la filière DéfiScience poǳǊ ƭŀ CǊŀƴŎŜΣ ŀ ŘƻƴŎ ŘŞŎƛŘŞ ŘΩŞƭŀōƻǊŜǊ Ŝǘ ŘŜ ǾŀƭƛŘŜǊ ǳƴŜ 

ǾŜǊǎƛƻƴ ŦǊŀƴŎƻǇƘƻƴŜ Ŝǘ ŜǳǊƻǇŞŜƴƴŜ ŘŜ ƭΩƛƴǎǘǊǳƳŜƴǘΦ Lƭ ǎΩŀƎƛǘ ŘƻƴŎ ŘΩǳƴ ǇǊƻƧŜǘ ŘŜ ǊŜŎƘŜǊŎƘŜ Ƴǳƭǘƛ-sites qui 

impliquera plus de 1000 participants en trois pays différents : Belgique, France et Suisse. 

(https://perso.unifr.ch/claudio.straccia/projets-en-cours/).  

CƻǊǘŜ ŘŜ ǎƻƴ ŜȄǇŞǊƛŜƴŎŜ Řŀƴǎ ƭŜ ǊŜŎǳŜƛƭ ŘŜǎ ƻǳǘƛƭǎ ŘΩŞǾŀƭǳŀǘƛƻƴ ŘŜ ƭŀ ŘŞŦƛŎƛŜƴŎŜ ƛƴǘŜƭƭŜŎǘǳŜƭƭŜΣ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ ŀ ǇŀǊǘƛŎƛǇŞ 

Ł ƭŀ ǘǊŀŘǳŎǘƛƻƴ ŦǊŀƴœŀƛǎŜ ŘŜ ƭΩŞŎƘŜƭƭŜ 5!.{ Ŝƴ нлнл Ŝǘ нлнмΦ 5ŀƴǎ ƭŀ ǎŜŎƻƴŘŜ ǇŀǊǘƛŜ ŘŜ ƭΩŞǘǳŘŜΣ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ ŀ ǇƻǳǊ 
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rôle de coordonner cette validation au niveau français, en fédérant 4 centres investigateurs. En 2021, les dossiers 

administratifs ont été soumis aux autorités compétentes afin de pouvoir commencer les inclusions en 2022 et 

valider ou non la pertinence de cette échelle auprès de patients atteints de déficience intellectuelle.  

 

4 Projet CASEPRA Υ /ƻƴŦƛƎǳǊŀǘƛƻƴǎ ŘΩŀƛŘŜǎ Ŝǘ ǎƛǘǳŀǘƛƻƴǎ ŘΩŜƳǇƭƻƛǎ ǇƻǳǊ ƭŜǎ ǇǊƻŎƘŜǎ ŀƛŘŀƴǘǎ ŘΩŜƴŦŀƴǘǎ ŀǘǘŜƛƴǘǎ 

de maladies rares avec déficience intellectuelle  

9ƴ нлнмΣ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ 5ŞŦƛ{ŎƛŜƴŎŜΣ ŀǳȄ ŎƾǘŞǎ ŘŜ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ !ƴŘŘƛΩwŀǊŜΣ Ŝǎǘ ŘŜǾŜƴǳŜ ǇŀǊǘŜƴŀƛǊŜ ŘŜ ƭΩ¦niversité de 

Bourgogne pour accompagner la mise en place du projet CASEPRA. Cette recherche vise à identifier, décrire et 

ŀƴŀƭȅǎŜǊ ƭŜǎ ǎƛǘǳŀǘƛƻƴǎ ŘΩŀƛŘŜ ŀǇǇƻǊǘŞŜ ǇŀǊ ƭŜǎ ǇŀǊŜƴǘǎ-aidants aux enfants atteints de Maladies Rares (MR) avec 

Déficience Intellectuelle (dont certains sont porteurs de Handicap Rare, HR) et les répercussions de cette aide 

ǎǳǊ ƭŀ ǎƛǘǳŀǘƛƻƴ ŘΩŜƳǇƭƻƛ Ŝǘ ƭŀ ǾƛŜ ǇǊƻŦŜǎǎƛƻƴƴŜƭƭŜ ŘŜǎ ŀƛŘŀƴǘǎ όƘǘǘǇǎΥκκƭŜŘƛΦǳ-bourgogne.fr/toute-lactualite/451-

projets-de-recherche-caseprapil-et-casepra.html). La filière DéfiScience a participé en 2021 à la rédaction et à la 

Ŧƛƴŀƭƛǎŀǘƛƻƴ Řǳ ǉǳŜǎǘƛƻƴƴŀƛǊŜ Ł ŘŜǎǘƛƴŀǘƛƻƴ ŘŜǎ ŀƛŘŀƴǘǎΦ tƻǳǊ ƭŀ ǎǳƛǘŜ ŘŜ ƭΩŞǘǳŘŜΣ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ 5ŞŦƛ{ŎƛŜƴŎŜ Ŝǎǘ 

ǇŀǊǘŜƴŀƛǊŜ ǉǳŀƴǘ ŀǳ ŘŞǇƭƻƛŜƳŜƴǘ ŘŜ ƭΩŞǘǳŘŜΣ Ŝǘ Ł ƭΩƻǊƎŀƴƛǎŀǘƛƻƴ ǇƻƴŎǘǳŜƭƭŜ ŘΩŞǾŝƴŜƳŜƴǘǎ Ŝƴ ƭƛŜƴ ŀǾŜŎ ƭΩŞǘǳŘŜΦ  

 

Axe 7 : AMÉLIORER LE PARCOURS DE SOIN  

 

Á Action 7.1 Υ 5ŞǾŜƭƻǇǇŜǊ ƭΩƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴ ǇƻǳǊ ǊŜƴŘǊŜ ǾƛǎƛōƭŜ Ŝǘ ŀŎŎŜǎǎƛōƭŜ ƭŜǎ ǎǘǊǳŎǘǳǊŜǎ ŜȄƛǎǘŀƴǘŜǎ 

(Communication sur et au sein de la filière). 

4Communication sur les réseaux sociaux 

En нлнмΣ ǎǳƛǘŜ Ł ƭΩƻǳǾŜǊǘǳǊŜ ŘŜ ƭŀ ǇŀƎŜ CŀŎŜōƻƻƪ ƭΩŀƴƴŞŜ ǇǊŞŎŞŘŜƴǘŜΣ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ ŀ Ł ƴƻǳǾŜŀǳ ƛƴǾŜǎǘƛ ƭŜǎ ǊŞǎŜŀǳȄ 

ǎƻŎƛŀǳȄ ǇŀǊ ƭŀ ŎǊŞŀǘƛƻƴ ŘΩǳƴ ŎƻƳǇǘŜ [ƛƴƪŜŘLƴΦ {ƛ CŀŎŜōƻƻƪ Ŝǎǘ ƭΩƛƴǘŜǊŦŀŎŜ ƭŀ Ǉƭǳǎ ŀŘŀǇǘŞŜ ǇƻǳǊ ǎΩŀŘǊŜǎǎŜǊ ŀǳ 

grand public et toucher les associatiƻƴǎ ŘŜ ǇŀǘƛŜƴǘǎΣ ƭŜ ǊŞǎŜŀǳ [ƛƴƪŜŘLƴ ǇŜǊƳŜǘ Ł ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ ŘΩŀǾƻƛǊ ǳƴŜ ŀǇǇǊƻŎƘŜ 

Ǉƭǳǎ ǘƻǳǊƴŞŜ ǾŜǊǎ ƭŜǎ ǇǊƻŦŜǎǎƛƻƴƴŜƭǎΦ [ΩŞǉǳƛǇŜ ƻǇŞǊŀǘƛƻƴƴŜƭƭŜ ŘŜ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ ǳǘƛƭƛǎŜ ŘƻƴŎ ŎŜǎ ǇƭŀǘŜŦƻǊƳŜǎ ǇƻǳǊ 

diffuser les actualités de la filière mais aussi de ses partenaires.  

 

9ƴ ǇŀǊŀƭƭŝƭŜΣ ŦƻǊǘŜ ŘŜǎ ƴƻƳōǊŜǳȄ ǎǳǇǇƻǊǘǎ ǾƛŘŞƻǎ ŎǊŞŞǎ Řŀƴǎ ƭŜ ŎŀŘǊŜ ŘŜ ŦƻǊƳŀǘƛƻƴ ƻǳ ŘΩŞǾŝƴŜƳŜƴǘǎΣ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ ŀ 

créé sa chaîne Youtube. Cette chaîne, référencée et donc facilement accessible, propose du contenu sous forme 

de vidéos, plus ou moins courtes, généralistes ou spécifiques. Elles abordent à la fois les troubles du 

neurodéveloppement, certains syndromes et pathologies pris en charge dans la filière, les métiers de référence 

au sein du parcours de soin. 

 

Fin 2021, un chantier de rénovation du site internet 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 visiteurs : les patients et leurs aidants, les professionnels du sanitaire et du médico-social 

ainsi que le grand public. 

4Communication grâce aux newsletters 

[ΩŀƴƴŞŜ нлнм ŀ ŀǳǎǎƛ ŞǘŞ ƭΩƻŎŎŀǎƛƻƴ ŘŜ ǇŞǊŜƴƴƛǎŜǊ н ƴŜǿǎƭŜǘǘŜǊǎ ŜƴǾƻȅŞŜǎ ǇŀǊ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜΦ 5ŞŦƛbŜǿǎΣ ƭŀ ƴŜǿǎƭŜǘǘŜǊ 

des partenaires de la filière, est envoyée 2 fois par an et regroupe les actualités de la filière et de ses partenaires. 

[Ω9ǎǎŜƴǘƛŜƭ Ŝǎǘ ŜƴǾƻȅŞ п Ŧƻƛǎ ǇŀǊ ŀƴ ǳƴƛǉǳŜƳŜƴǘ ŀǳȄ ŎŜƴǘǊŜǎ ŘŜ ǊŞŦŞǊŜƴŎŜ Ŝǘ ŘŜ ŎƻƳǇŞǘŜƴŎŜ ŘŜ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜΦ /Ŝǎ 

deux newsletters ont permis de créer une communauté autour de la filière et un partage de pratiques et 

ŘΩŀŎǘǳŀƭƛǘŞ ƛƴǘŞǊŜǎǎŀƴǘΦ 

4Animation du réseau de professionnels de la filière DéfiScience 

4 Organisation de la journée de la filière 

9ƴ Ƴŀƛ нлнмΣ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ ŀ ƻǊƎŀƴƛǎŞ ǳƴŜ ƧƻǳǊƴŞŜ ƴŀǘƛƻƴŀƭŜ ǊŜƎǊƻǳǇŀƴǘ ƭΩŜƴǎŜƳōƭŜ ŘŜǎ ŎŜƴǘǊŜǎ ŘŜ ǊŞŦŞǊŜƴŎŜ Ŝǘ 

compétences de la filière, ainsi que les partenaires associatifs et du médico-social.  
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/ŜǘǘŜ ƧƻǳǊƴŞŜ ǎΩŜǎǘ ŘŞǊƻǳƭŞŜ ŜƴǘƛŝǊŜƳŜƴǘ Ł ŘƛǎǘŀƴŎŜ Ŝǘ ŀ ǊŀǎǎŜmblé plus de 120 personnes. Le programme de la 

ƧƻǳǊƴŞŜ Şǘŀƛǘ ƻǊƎŀƴƛǎŞ Ŝƴ н ǘŜƳǇǎ ŘΩŞŎƘŀƴƎŜ : un premier temps en plénière et un second par réseau 

thématique. 

 

Le temps en plénière était principalement consacré aux actions de formation portées par la filière. La journée 

Şǘŀƛǘ ƭΩƻŎŎŀǎƛƻƴ ŘŜ ǇǊŞǎŜƴǘŜǊ ƭΩŜƴǎŜƳōƭŜ Řǳ ŎŀǘŀƭƻƎǳŜ ŘŜ ŦƻǊƳŀǘƛƻƴ ŘŜ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜΣ ŀŦŦƛƴŞ ŀǳ ǇǊƛƴǘŜƳǇǎ нлнмΦ /Ŝǎ 

formations sont dispensées directement par les équipes de la filière DéfiScience (qui est organisme de 

formation) ou par des partenaires institutionnels.  

 
Catalogue de formations de la filière DéfiScience, présentée au court de la journée de la filière 2021 

 

[ŀ ǎŜŎƻƴŘŜ ǇŀǊǘƛŜ ŘŜ ƭŀ ƧƻǳǊƴŞŜ Şǘŀƛǘ ŎƻƴǎŀŎǊŞŜ Ł ƭΩ9¢tΦ aƳŜ !ƴƴŜ-Sophie Lapointe, cheffe de projet de la 

Mission Maladies Rares au sein de la DGOS, est intervenue pour aborder « [Ω9¢t : un enjeu et un moyen de 

ƳŜǘǘǊŜ Ŝƴ ǇƭŀŎŜ ǳƴ ǇŀǊŎƻǳǊǎ ŘŜ ǾƛŜ ŎŜƴǘǊŞ ǎǳǊ ƭŜǎ ōŜǎƻƛƴǎ ŘŜ ƭŀ ǇŜǊǎƻƴƴŜ ŀǘǘŜƛƴǘŜ ŘΩǳƴŜ ƳŀƭŀŘƛŜ ǊŀǊŜ ηΦ {ΩŜƴ 

sont suivies des présentations de 3 programmes ETP développés par les équipes de centres de la filière : 

- Le programme ETP PRADORT présenté par le Pr Christine Poitou-Bernert du CRMR Prader-Willi et autres 

obésités de causes rares avec troubles du comportement alimentaire (PRADORT) à la Pitié Salpêtrière 

(Paris) et MǊ !ƴŘƻƴƛ !ƭƭƛ Řǳ /waw tw!5hw¢ ŘΩIŜƴŘŀȅŜΦ  

- Le programme ETP Explore Ton Potentiel présenté par le Dr Christelle Rougeot-Jung et le Dr Amélie 

/ƭŞƳŜƴǘ Řǳ /waw 5ŞŦƛŎƛŜƴŎŜǎ LƴǘŜƭƭŜŎǘǳŜƭƭŜǎ ŘŜ ŎŀǳǎŜǎ ǊŀǊŜǎ Ł ƭΩICa9 ό[ȅƻƴύΦ  

- Le programme ETP Polyhandicap présenté par le Dr Adélaïde Brosseau-Beauvir du CRMR Déficience 

intellectuelle de causes rares et Polyhandicap de Brest. 

/Ŝǎ ǊŜǘƻǳǊǎ ŘΩŜȄǇŞǊƛŜƴŎŜ ŘŜ ǇǊƻƎǊŀƳƳŜǎ ŀōƻǳǘƛǎ ƻǳ Ŝƴ ŎƻƴǎǘǊǳŎǘƛƻƴΣ Ŝǘ ǇƭǳǊƛǎƛǘŜǎ ǇƻǳǊ ƭŀ ǇƭǳǇŀǊǘΣ ƻƴǘ ŞǘŞ 

particulièrement appréciés. 

Le dernieǊ ǘŜƳǇǎ ŘŜ ŎŜǘǘŜ ƧƻǳǊƴŞŜ Şǘŀƛǘ ŎƻƴǎŀŎǊŞ Ł ŘŜǎ ŞŎƘŀƴƎŜǎ ŜƴǘǊŜ /waw Ŝǘ //aw ŘΩǳƴ ƳşƳŜ ǊŞǎŜŀǳ 

ǘƘŞƳŀǘƛǉǳŜΣ ǘŀƴŘƛǎ ǉǳΩǳƴŜ ǘŀōƭŜ ǊƻƴŘŜ ŀǾŜŎ ƭŜǎ ǇŀǊǘŜƴŀƛǊŜǎ ŀǎǎƻŎƛŀǘƛŦǎ ŘŜ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ ǎŜ ŘŞǊƻǳƭŀƛǘ ŀǳǘƻǳǊ ŘŜ ƭŀ 

question « ETP : quelles ambitions, quelle pérennité, quels moyens ? ».  

 

4 Séminaire des personnes relais 

5ŀƴǎ ƭŀ ƭƛƎƴŞŜ ŘŜ ƭΩŀƴƛƳŀǘƛƻƴ Řǳ ǊŞǎŜŀǳ ŘŜ /waw Ŝǘ //aw ŘŜ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ 5ŞŦƛ{ŎƛŜƴŎŜΣ ƭΩŞǉǳƛǇŜ ƻǇŞǊŀǘƛƻƴƴŜƭƭŜ ŀ 

souhaité identifier dans chacun des CRMR des personnes dites « relais ». Leurs missions principales sont : 

- 9ǘǊŜ ƭŜǎ ŎƻƴǘŀŎǘǎ ƭƻŎŀǳȄ ŘŜ ƭΩŞǉǳƛǇŜ ƻǇŞǊŀǘƛƻƴƴŜƭƭŜ ǇƻǳǊ ŀǾƻƛǊ ŀŎŎŝǎ ŘƛǊŜŎǘŜƳŜƴǘ ŀǳȄ ǊŞǎŜŀǳȄ Ŝǘ ŀǳȄ 

ŎŜƴǘǊŜǎ ŀƛƴǎƛ ǉǳΩŁ ƭΩŞŎƻǎȅǎǘŝƳŜ ŘŜǎ ǇŀǊǘŜƴŀƛǊŜǎ Ŝƴ ǊŞƎƛƻƴΦ 

- Etre acteurs des missions de la filière et diffusent en local ce que la filière attend des centres et des 

réseaux 
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- 9ǘǊŜ ƭŜǎ ǎƻǳǊŎŜǎ ŘΩƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴǎ ƭƻŎŀƭŜǎ Ŝǘ ŘŜ ǇŀǊǘŀƎŜ ŘŜ ōƻƴƴŜǎ ǇǊŀǘƛǉǳŜǎΦ 

[ŀ ŦƛƭƛŝǊŜ ǊŜŎŜƴǎŜ ŀǳƧƻǳǊŘΩƘǳƛ ǳƴŜ ŘƛȊŀƛƴŜ ŘŜ ǇŜǊǎƻƴƴŜǎ ǊŜƭŀƛǎΦ !Ŧƛƴ ŘŜ ŎǊŞŜǊ ǳƴŜ ŘȅƴŀƳƛǉǳŜ ŀǳ ǎŜƛƴ ŘŜ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜΣ 

un séminaire de 2 jours a permis de réunir ces personnes relais, de faire émerger des idées nouvelles et de créer 

ŘŜǎ ƭƛŜƴǎ ŜƴǘǊŜ ŎŜƴǘǊŜǎ ŘΩǳn même réseau ou de réseaux distincts mais avec des problématiques transverses. Ce 

ǎŞƳƛƴŀƛǊŜ Ŧǳǘ ǳƴ ǎǳŎŎŝǎ Ŝǘ ǎŜǊŀ Ł ƴƻǳǾŜŀǳ ƻǊƎŀƴƛǎŞ Ŝƴ нлннΣ ŀǾŜŎΣ ƴƻǳǎ ƭΩŜǎǇŞǊƻƴǎΣ Ǉƭǳǎ ŘŜ ŎŜƴǘǊŜǎ ǊŜǇǊŞǎŜƴǘŞǎΦ  

 

 

 

4 Séminaire équipe opérationnelle et têtes de réseaux 

En maǊǎ Ŝǘ ƻŎǘƻōǊŜ нлнмΣ ƭΩŜƴǎŜƳōƭŜ ŘŜǎ ŎƻƻǊŘƻƴƴŀǘŜǳǊǎ ŘŜǎ р ǊŞǎŜŀǳȄ ŘŜ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ ǎŜ ǎƻƴǘ ǊŀǎǎŜƳōƭŞǎ ŀǾŜŎ 

ƭΩŞǉǳƛǇŜ ƻǇŞǊŀǘƛƻƴƴŜƭƭŜ Ŝǘ ƭΩŀƴƛƳŀǘŜǳǊ ŘŜ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ 5ŞŦƛ{ŎƛŜƴŎŜ ŀŦƛƴ ŘŜ ǊŞŦƭŞŎƘƛǊ ŜƴǎŜƳōƭŜ Ł ƭŀ ǎǘǊŀǘŞƎƛŜ ŘŜ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ 

permettant de répondre de façon la plus pertinente aux missions confiées à la filière et aux centres maladies 

rares dans le cadre du PNMR3. 

 

4/ŀǊǘŜǎ ŘΩǳǊƎŜƴŎŜ 

Une première série de 7 cartes ς dont quatre sont communes © avec la filière AnDDI-Rares sont désormais 

disponibles : Handicap intŜƭƭŜŎǘǳŜƭ Ŝǘ aŀƭŀŘƛŜǎ ǊŀǊŜǎ Řǳ ƴŜǳǊƻŘŞǾŜƭƻǇǇŜƳŜƴǘϭΣ {ȅƴŘǊƻƳŜ ŘΩ!ƴƎŜƭƳŀƴ ϭΣ 

Syndrome X-Fragile ©, Syndrome de Sturge Weber ©, Syndrome de Dravet, Syndrome de Joubert, Syndrome de 

Prader-Willi.  

/ƘŀǉǳŜ ŎŜƴǘǊŜ ŘŜ ƭŀ CƛƭƛŝǊŜ ŀ ŞǘŞ ŘƻǘŞ ŘΩǳƴ ƧŜǳ ŘŜǎ ǎŜǇǘ ŎŀǊǘŜǎ ŘΩǳǊƎŜƴŎŜ ŞŘƛǘŞŜǎΦ  

Lƭǎ ŘƛǎǇƻǎŜƴǘ ŀƛƴǎƛ ŘΩǳƴ ƴƻƳōǊŜ ŘŜ ŎŀǊǘŜǎ Ŝƴ ŦƻƴŎǘƛƻƴ ŘŜ ƭŀ ŦƛƭŜ ŀŎǘƛǾŜ ŘŜ ǇŀǘƛŜƴǘǎ ǇƻǊǘŜǳǊǎ Řǳ ǎȅƴŘǊƻƳŜ ǾƛǎŞ Ƴŀƛǎ 

aussi de quelques exemplaires de pathologies moins fréquemment retrouvées dans leur centre.  

 

Á Action 7.2 : Garantir les ŎƻƴŘƛǘƛƻƴǎ ŘΩǳƴŜ ŀƴƴƻƴŎŜ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛǉǳŜ ŀŘŀǇǘŞŜ  

4Groupe de travail « outils génétique »  

 

¦ƴ ƎǊƻǳǇŜ ŘŜ ǘǊŀǾŀƛƭ ǘǊŀƴǎǾŜǊǎŀƭ Ł ƭΩŜƴǎŜƳōƭŜ ŘŜǎ р ǊŞǎŜŀǳȄ ŀȅŀƴǘ ǇƻǳǊ ƻōƧŜǘ ŘŜ ǊŜŎŜƴǎŜǊΣ ŀŘŀǇǘŜǊ ƻǳ ŎǊŞŜǊ ŘŜǎ 

ǎǳǇǇƻǊǘǎ ŘΩƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴ ŀǳǘƻǳǊ ŘŜ ƭŀ ŎƻƳǇǊŞƘŜƴǎƛƻƴ ŘŜǎ ŀǎǇŜŎǘǎ ƎŞƴŞǘƛǉǳŜǎ ŘΩǳƴ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛŎ ǎΩŜǎǘ ŎƻƴǎǘƛǘǳŞΦ  

Actions en cours :  

- En accord avec la Filière Respifil, adaptation à nos pathologies et notre environnement de leur livret 

« Les tests génétiques : guide pratique » 

- wŜŎŜƴǎŜƳŜƴǘ ŘŜǎ ōŜǎƻƛƴǎ Ŝǘ ŀǘǘŜƴǘŜǎ Ŝƴ ǾǳŜ ŘŜ ƭΩŞōŀǳŎƘŜ ŘΩǳƴ ŎŀƘƛŜǊ ŘŜǎ ŎƘŀǊƎŜǎ ǇƻǳǊ ƭŀ ǊŞŀƭƛǎŀǘƛƻƴ 

ŘΩǳƴ ƻǳǘƛƭ о5 ǎƻǳǘƛŜƴ Ł ƭŀ consultation de génétique 

- LŘŜƴǘƛŦƛŎŀǘƛƻƴ ŘŜǎ ǎǳǇǇƻǊǘǎ ŘΩƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴǎ ŜȄƛǎǘŀƴǘǎ Ŝƴ C![/  

 
Á Action 7.3 Υ CŀŎƛƭƛǘŜǊ ƭΩŀŎŎŝǎ Ł ƭΩŞŘǳŎŀǘƛƻƴ ǘƘŞǊŀǇŜǳǘƛǉǳŜ (ETP). 

9ƴ нлнмΣ мф ǇǊƻƎǊŀƳƳŜǎ ƻƴǘ ŞǘŞ ŜƴǊŜƎƛǎǘǊŞǎ ŀǳǇǊŝǎ ŘΩǳƴŜ !w{ Řƻƴǘ п ǇƻǳǊ ǳƴŜ ŀŎǘǳŀƭƛǎŀǘƛƻƴ ƛƴŎƭǳŀƴǘ ŘŜs 

ŀƧǳǎǘŜƳŜƴǘǎ ǎǳƛǘŜ Ł ƭΩ!!t нлмф :  

- « RESPIRARE » pour les patients atteints de 

pathologies respiratoires obstructives et/ou 

restrictives dans le cadre de leur maladie rare 

(Endocrinienne mais aussi neurologique) et 

Diabomare 

- 9¢t ŘŜǎ 9ƴŦŀƴǘǎ Ŝǘ !ŘƻƭŜǎŎŜƴǘǎ ŘΩşƎŜ ǎŎƻƭŀƛǊŜ 

présentant un handicap neurologique ou 

intellectuel, et de leurs parents, pour 

ŀƳŞƭƛƻǊŜǊ ƭŜǳǊ ŀŎŎŝǎ Ł ƭΩŜƴǎŜƛƎƴŜƳŜƴǘΦ  

- ETP « Epilepsie et Sport » : mieux vivre au 

quotidien son épilepsie 

- C!/LƭƛǘŜǊ [Ω9ŘǳŎŀǘƛƻƴ ŀǳ ǊŞƎƛƳŜ /9¢hƎŝƴŜ 

pour les enfants et adolescents et leurs 

aidants » (FACILECETO) 

- tǊƻƎǊŀƳƳŜ ŘΩ9¢t ǇƻǳǊ ƭŜǎ ǇŀǘƛŜƴǘǎ ŀǾŜŎ 

maladies rares et développant des troubles 

ǇǎȅŎƘƻǘƛǉǳŜǎ Ł ƭΩŀŘƻƭŜǎŎŜƴŎŜ 

- CervEduc 
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- « Explore Tes Potentiels ».  

- ETP_PRADORT pour les personnes adultes 

ayant un syndrome de Prader-Willi ou une 

Obésité Rare avec Troubles du comportement 

alimentaire et leurs aidants 

 

 

 

4Productions du Groupe de travail « ETP mutualisation » 

Un groupe de travail interne rassemble des équipes des CRMR de la filière ǇƻǊǘŀƴǘ ŘŜǎ ǇǊƻƎǊŀƳƳŜǎ ŘΩ9¢tΦ [Ωǳƴ ŘŜ 

leurs objectifs est de capitaliser sur les programmes et innovations portées par chacun afin de créer des outils 

mutualisables et diffusables pour être utilisés par tous les centres. Deux premiers thèmes transversaux concernant 

les patients présentant une déficience intellectuelle ont été ciblés Υ ƭŀ ƎŜǎǘƛƻƴ ŘŜǎ ŞƳƻǘƛƻƴǎ Ŝǘ ƭΩŀǾŜƴǘǳǊŜ 

administrative. Cela a permis la réalisation de 3 productions basées sur une charte graphique ETP commune à 

ƭΩŜƴǎŜƳōƭŜ ŘŜǎ ƻǳǘƛƭǎ ƛǎǎǳǎ Ře la mutualisation. Cette charte facilite notamment le transfert des outils ainsi que celui 

ŘŜǎ ǇǊƻƎǊŀƳƳŜǎ ƻǳ ŘŜǎ ǇǊŀǘƛǉǳŜǎ ŘΩǳƴ ŎŜƴǘǊŜ Ł ƭΩŀǳǘǊŜΦ 

4Soutien à la formation des équipes 

La crise sanitaire ayant limitée les possibilités de formation avec les UTET locales nous avons proposé, pour 

répondre aux besoins en lien avec les AAP, une Formation-ŀŎǘƛƻƴ Ł ƭΩ9¢t όbƛǾŜŀǳ мψпл Ƙύ Ŏƻ-construite avec 

ƭΩ!ǎǎƻŎƛŀǘƛƻƴ CǊŀƴŎƻǇƘƻƴŜ ǇƻǳǊ ƭŜ 5ŞǾŜƭƻǇǇŜƳŜƴǘ ŘŜ ƭΩ;ŘǳŎŀǘƛƻƴ ǘƘŞǊŀǇŜǳǘƛǉǳŜΣ !C59¢Φ !ƛƴǎƛ нп ǇǊƻŦŜǎǎƛƻƴƴŜƭǎ 

 

 

 

 

 

 

 

En savoir plus ? Introduction 

9ƴǎŜƳōƭŜ ŘΩŀǘŜƭƛŜǊǎ 

permettant de travailler la 

reconnaissance et la gestion 

des émotions avec des jeunes 

adultes vivant avec un TDI  

 

En savoir plus ? Introduction 

Version pour les aidants  

Atelier et outils permettant, à 

partir de situation du quotidien, 

ŘΩŞǾƻǉǳŜǊ ƭŜǎ ǉǳŜǎǘƛƻƴǎ 

administratives liées.    

En savoir plus ? www.brainpuzzle.fr 

! ƭΩƻǊƛƎƛƴŜ ƻǳǘƛƭ ŘΩŀƛŘŜ Ł ƭŀ ŎƻƳǇǊŞƘŜƴǎƛƻƴ Řǳ 

fonctionnement du cerveau pour les jeunes 

épileptiques sans TDI.  

Travail en cours avec la créatrice sur deux   

versions « DéfiScience » : une transversale aux 

TND et son adaptation à un public vivant avec 

un TDI. 

 

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
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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 avec un TDI. 

 

 

Poster, détaillant le parcours de formation et ses 

particularités, présenté au Congrès de la Société 

ŘΩ;ŘǳŎŀǘƛƻƴ ¢ƘŞǊŀǇŜǳǘƛǉǳŜ 9ǳǊƻǇŞŜƴƴŜ ό{9¢9ύ  

 le 7mai 2022. 

 

 

4Lƴǎǘƛǘǳǘƛƻƴ ŘΩǳƴŜ WƻǳǊƴŞŜ !ƴƴǳŜƭƭŜ 9¢t  

Consulter le programme : ici 

/ŜǘǘŜ ǊŜƴŎƻƴǘǊŜ ŘŜ ǘǊŀǾŀƛƭ ǎΩŀŘǊŜǎǎŜ ŀǳȄ ŞǉǳƛǇŜǎ ƳƻōƛƭƛǎŞŜǎ ǇŀǊ ƭΩ9¢tΣ ŀǾŜŎ ǳƴ ƻǳ ŘŜǎ ǇǊƻƎǊŀƳƳŜǎ Ŝƴ ŎƻǳǊǎ ƻǳ 
Ŝƴ ǇǊƻƧŜǘΣ ŀƛƴǎƛ ǉǳΩŀǳȄ ŀǎǎƻŎƛŀǘƛƻƴǎ ǉǳƛ ƭŜǎ ŀŎŎƻƳǇŀƎƴŜƴǘΦ 9ƭƭŜ Ŝǎǘ ƭΩƻŎŎŀǎƛƻƴ ŘŜ ŦŀƛǊŜ ƭŜ Ǉƻƛƴǘ ǎǳǊ ƭŜǎ ŦǊǳƛǘǎ ŘŜ ƭŀ 
mutualisation engagée. 
 

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

 

{ǳƛǘŜ Ł ƭΩŀǇǇŜƭ Ł ǇǊƻƧŜǘ ό!!tύ ǇƻǊǘŞ ǇŀǊ ƭŀ 5Dh{ нлмфΣ ƭŜǎ /ŜƴǘǊŜǎ ŘŜ wŞŦŞǊŜƴŎŜ ŘŜ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ ƻƴǘ ǊŞŘƛƎŞ Ŝǘ ǎƻǳƳƛǎ 

à la HAS 18 Protocoles Nationaux de Diagnostic et de Soins (PNDS) sur les pathologies de la filière. Ces PNDS 

sont disponibles sur le site de la HAS ainsi que sur le site de la filière : 

http://www.defiscience.fr/diagnostic/pnds/  

Liste des PNDS publiés en 2021 : 

¶ {ȅƴŘǊƻƳŜ ŘΩ!ƴƎŜƭƳŀƴ 

¶ Syndrome de Coffin Siris  

¶ Sydndrome de Borjeson-Forssman Lehmann 

(BFLS)  

¶ Syndrome de Pitt-Hopkins  

¶ PNDS Générique : Obésités syndromiques 

¶ PNDS Générique : Polyhandicap  

¶ Syndrome de Joubert  

¶ Syndrome EPOCS  

¶ Duplication du gène MECP2  

¶ Syndrome de Prader-Willi (révision)  

¶ Syndrome X-Fragile 

¶ Syndrome de Dravet  

¶ Syndrome CDKL5 

¶ Syndrome Sclérose Tubéreuse de 

Bourneville  

¶ Syndromes Oro-Facio-Digitaux  

¶ MCAP (macrocéphalie-malformation 

capillaire)  

¶ Syndrome Allan Herndon-Dudley (SAHD) 

https://www.linscription.com/pro/activite.php?P1=68439
http://www.defiscience.fr/diagnostic/pnds/
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4Harmonisation des pratiques d'évaluation et de diagnostic fonctionnel  

[ŀ ŎŀǊŀŎǘŞǊƛǎŀǘƛƻƴ ŎƭƛƴƛǉǳŜ Řǳ ǘǊƻǳōƭŜ Řǳ ƴŜǳǊƻŘŞǾŜƭƻǇǇŜƳŜƴǘ ŀƛƴǎƛ ǉǳŜ ŘŜǎ ǘǊƻǳōƭŜǎ ŀǎǎƻŎƛŞǎΣ ŜǘƭΩŞǾŀƭǳŀǘƛƻƴ 

multidimensionnelle tout au long de la vie, sont des facteurs-ŎƭŞ ŘΩŀƳŞƭƛƻǊŀǘƛƻƴ ŘŜǎ ǇŀǊŎƻǳǊǎ ŘŜ ǎƻƛƴǎ Ŝǘ 

ŘΩaccompagnement des patients relevant de la filière. 

!Ŧƛƴ ŘΩƘŀǊƳƻƴƛǎŜǊ ƭŜǎ ǇǊŀǘƛǉǳŜǎ ŘŜ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛŎǎΣ ŘΩŞǾŀƭǳŀǘƛƻƴǎ Ŝǘ ŘŜ ǎƻƛƴǎΣ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ ŀ Ƴƛǎ Ŝƴ ǇƭŀŎŜ Ŝƴ нлмф ǳƴ 

groupe de travail multidisciplinaire constitué de psychologues, neuropsychologues, neuro-pédiatres, 

orthophonistes, ergothérapeutes, psychomotriciens, psychiatres et pédopsychiatre, des équipes des CRMR de la 

filière travaillant auprès de publics divers avec des pratiques différentes. Ce groupe de travail poursuit deux 

objectifs : sélectionner les tests les plus pertinents ǇƻǳǊ ƭΩŞǾŀƭǳŀǘƛƻƴ ŘŜ ǇŀǘƛŜƴǘǎ 5L Ŝƴ ŦƻƴŎǘƛƻƴ Řǳ ƴƛǾŜŀǳ ŘŜ 

déficience et du domaine évalué, rédiger un guide des évaluations à destination des professionnels concernés.  

Finalisé en 2021, la parution du « DǳƛŘŜ ŘŜ ƭΩŞǾŀƭǳŀǘƛƻƴ Ŧƻnctionnelle multidimensionnelle dans la déficience 

intellectuelle », est prévue pour 2022. 

 

!ȄŜ у Υ C!/L[L¢9w [ΩLb/[¦{Lhb 59{ t9w{hbb9{ !¢¢9Lb¢9{ 59 a![!5L9{ w!w9{ 9¢ 59 [9¦w{ !L5!b¢{ 

 

Á Action 8.4 Υ LƴŎƛǘŜǊ ŀǳ ŘŞǾŜƭƻǇǇŜƳŜƴǘ ŘŜ ǇǊƻƧŜǘǎ ŘΩŀŎŎƻƳǇŀƎƴŜƳŜƴǘ Ł ƭΩŀǳǘƻƴƻƳƛŜ Ŝƴ ǎŀƴǘŞ ǎǇŞŎƛŦƛǉǳŜǎ 

aux maladies rares 

 

 4La filière développe toute une documentation en Facile A Lire et à Comprendre (FALC) 

 

¢ǊŀǾŀƛƭƭŜǊ Ł ƭΩŀŎŎŜǎǎƛōƛƭƛǘŞ ŘŜ ƭΩ9¢t ŀǳȄ ǇŜǊǎƻƴƴŜǎ ŀǾŜŎ ¢5LΣ ŘŞǾŜƭƻǇǇŜ ƭŜǳǊ ǇƻǳǾƻƛǊ ŘΩŀƎƛǊ Ŝƴ ǎŀƴǘŞ ǇŀǊ ƭŜǎ ƳƻȅŜƴǎ 

ǉǳƛ ƭŜǳǊ ǎƻƴǘ ŘƻƴƴŞǎ ǇƻǳǊ ǎΩƛƳǇƭƛǉǳŜǊ ŀǳǎǎƛ ŀŎǘƛǾŜƳŜƴǘ ǉǳŜ ŎŜƭŀ ƭŜǳǊ Ŝǎǘ ǇƻǎǎƛōƭŜ Řŀƴǎ ƭŀ ƎŜǎǘƛƻƴ ŘŜ ƭŜǳǊ ǎŀƴǘŞ Ŝǘ 

ƛƴǘŜǊǊƻƎŜ Ǉƭǳǎ ƭŀǊƎŜƳŜƴǘ ƭΩŀŎŎŜǎǎƛōƛƭƛǘŞ ŘŜ ƭΩŞŘǳŎŀǘƛƻƴ ǘƘŞǊŀǇŜǳǘƛǉǳŜ ŀǳȄ ǇŜǊǎƻƴƴŜǎ ƴƻƴ ζ identifiées » avec un 

TDI mais avec des besoins paǊǘƛŎǳƭƛŜǊǎ Ŝǘ Ł ƴƻǳǎ ǘƻǳǎΣ Ŝƴ ǊŜƭŀǘƛƻƴ ŀǾŜŎ ƭŀ ƴƻǘƛƻƴ ŘΩŀŎŎŜǎǎƛōƛƭƛǘŞ ǳƴƛǾŜǊǎŜƭƭŜΦ 

 

- Les livrets Santé-BD, en Facile A Lire et à Comprendre (FALC) sont largement diffusés par la filière qui 

ǎΩŜƴ Ŧŀƛǘ ƭΩŀƳōŀǎǎŀŘŜǳǊ ŀǳǇǊŝǎ ŘŜǎ ǇǊƻŦŜǎǎƛƻƴƴŜƭǎ Ŝǘ ǎŜǊǾƛŎŜǎ ǊŜŎŜǾant des patients en situation de 

handicap et des établissements médico-sociaux. 

 

- Deux sessions de formation aux FALC ont été proposées soit 32 personnes, professionnel et aidants 

ŦŀƳƛƭƛŀǳȄ ŎƻƴŎŜǊƴŞǎΦ [ΩŜƴǎŜƳōƭŜ ŘŜ ƭΩŞǉǳƛǇŜ ƻǇŞǊŀǘƛƻƴƴŜƭƭŜ ŘŜ 5ŞŦƛ{ŎƛŜƴŎŜ Ŝǎǘ formé ce qui va 

permettre de faire évoluer les contenus produits. 

 

- En parallèle du groupe de travail « outils génétique » et en collaboration avec AnDDi-rares un autre 

ƎǊƻǳǇŜ ŘŜ ǘǊŀǾŀƛƭΣ Ŧŀƛǎŀƴǘ ǎǳƛǘŜ Ł ƭŀ ǇǊŜƳƛŝǊŜ ǎŜǎǎƛƻƴ ŘŜ ŦƻǊƳŀǘƛƻƴ ŀǳ C![/Σ ǎΩŜǎǘ Ŏƻƴǎtitué afin de 

produire les supports jugés manquant comme un modèle de convocation à la consultation, le 

ŎƻƴǎŜƴǘŜƳŜƴǘ ŞŎƭŀƛǊŞΣ ƭŜ ŘŞǊƻǳƭŜƳŜƴǘ ŘΩǳƴŜ Ŏƻƴǎǳƭǘŀǘƛƻƴ ŘŜ ƎŞƴŞǘƛǉǳŜ ΧΦΦ [Ŝǎ ǇǊŜƳƛŝǊŜǎ ǊŞŀƭƛǎŀǘƛƻƴǎ 

seront disponibles mi-2022.  

- 9ƭŀōƻǊŀǘƛƻƴ ŘΩǳƴŜ ƎǊƛƭƭŜ ŘŜ ŎǊƛǘŝǊŜǎ ǉǳŀƭƛǘŞ ŘΩǳƴŜ ŞŘǳŎŀǘƛƻƴ ǘƘŞǊŀǇŜǳǘƛǉǳŜ ŀŎŎŜǎǎƛōƭŜ ŀǳȄ ǇŜǊǎƻƴƴŜǎ 

avec trouble du développement intellectuel. 
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- [ΩŜƴǘǊŞŜ ζ spécificité » permet de questionner 
ƭΩŀŎŎŜǎǎƛōƛƭƛǘŞ ŘŜ ƭΩ9¢t Ł ƭŀ ǇƻǇǳƭŀǘƛƻƴ ƎŞƴŞǊŀƭŜ 
notamment pour des personnes ayant une faible 
LS   

- [ΩŜƴǘǊŞŜ ζ priorité » permet de fixer une 
ǇƭŀƴƛŦƛŎŀǘƛƻƴ ŘŜǎ ƳƛǎŜǎ Ŝƴ ǆǳǾǊŜ ŀǳ ŎƻǳǊǎ ŘŜ ƭŀ ǾƛŜ 
du programme notamment en bénéficiant de 
ƭΩŜȄǇŜǊǘƛǎŜ ŘŜǎ ǇŜǊǎƻƴƴŜǎ ŎƻƴŎŜǊƴŞŜǎ ƭƻǊǎ ŘŜǎ 
premières sessions.  

 

Axe 9 : FORMER LES PROFESSIONNELS DE SANTÉ À MIEUX IDENTIFIER ET PRENDRE EN CHARGE LES MALADIES 

RARES 

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

Les personnes en situation de handicap, enfants et adultes, notamment lorsque le handicap est associé à des 

troubles du comportement et/ou de la communication et/ou à une grande dépendance, ne bénéficient pas de 

Ŧŀœƻƴ ŞǉǳƛǘŀōƭŜ ŘΩǳƴ ŀŎŎŝǎ ŀǳȄ ǎŜǊǾƛŎŜǎ ƘƻǎǇƛǘŀƭƛŜǊǎΣ ŀǳȄ ǇƭŀǘŜŀǳȄ ǘŜŎƘƴƛǉǳŜǎ ƻǳ ǘƻǳǘ ǎƛƳǇƭŜƳŜƴǘ ŀǳȄ ǎŜǊǾƛŎŜǎ 

ŘΩǳǊƎŜƴŎŜΣ Ŝƴ Ǌŀƛǎƻƴ ŘŜ ƭŜǳǊ ǎƛǘǳŀǘƛƻƴ ŘŜ ƘŀƴŘƛŎŀǇΣ ŎƻƴǎŞǉǳŜƴŎŜ ŘŜ ƭŜǳǊ ƳŀƭŀŘƛŜΦ 

La HAS a publié en juillet 2017 un guide dédié à ce grave problème « Accueil, accompagnement et organisation 

des soins en établissement de santé pour les personnes en situation de handicap ». Par ailleurs, la Charte Romain 

Jacob « ¦ƴƛǎ ǇƻǳǊ ƭΩŀŎŎŝǎ Ł ƭŀ ǎŀƴǘŞ ŘŜǎ ǇŜǊǎƻƴƴŜǎ Ŝƴ ǎƛǘǳŀǘƛƻƴ ŘŜ IŀƴŘƛŎŀǇ η ŀ ŞǘŞ ǎƛƎƴŞŜ ǇŀǊ  de très 

nombreuses structures hospitalières 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 médecine, eǎǘ ƭŀ ǊŞŀƭƛǎŀǘƛƻƴ ǘǊŝǎ ǇǊŞŎƻŎŜ ŀǳ ŎƻǳǊǎ Řǳ ŎǳǊǎǳǎ ǳƴƛǾŜǊǎƛǘŀƛǊŜ ŘΩǳƴ ǎǘŀƎŜ Ŝƴ 

secteur médico-social.  

 

tŀǊŎŜ ǉǳŜ ƭŀ ƎǊŀƴŘŜ ƳŀƧƻǊƛǘŞ ŘŜǎ ǇŀǘƛŜƴǘǎ ǊŜƭŜǾŀƴǘ ŘŜ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ ǎƻƴǘ Ŝƴ ǎƛǘǳŀǘƛƻƴ ŘŜ ƘŀƴŘƛŎŀǇΣ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ ǎΩŜƴƎŀƎŜ 

avec ses partenaires pour soutenir la ƳƛǎŜ Ŝƴ ǇƭŀŎŜ ŘΩǳƴ ǎǘŀƎŜ ŘŜ ǎŜƴǎƛōƛƭƛǎŀǘƛƻƴ ŀǳ ƘŀƴŘƛŎŀǇ ŘŜǎ ŞǘǳŘƛŀƴǘǎ Ŝƴ 

нŝƳŜ ŀƴƴŞŜ ŘŜ ƳŞŘŜŎƛƴŜΣ ǎǘŀƎŜ ŘΩƛƳƳŜǊǎƛƻƴ Řŀƴǎ ŘŜǎ ŞǘŀōƭƛǎǎŜƳŜƴǘǎ ƳŞŘƛŎƻ-sociaux accueillant des 

personnes en situation de handicap (tout type de handicap).  

[ΩŞǾŀƭǳŀǘƛƻƴ Řǳ ŘƛǎǇƻǎƛǘƛŦ ŜȄǇŞǊƛƳŜƴǘŞ ǇŀǊ ƭŀ ŦŀŎǳƭǘŞ ŘŜ wŜƛƳǎΣ ŀǳȄ ŎƾǘŞǎ ŘŜ ƭΩ¦/[ [ƛƭƭŜ Ŝǘ /ǊŞǘŜƛƭ ŀ ŎƻƴŦƛǊƳŞ ƭŜ 

ŦƻǊǘ ƛƴǘŞǊşǘ ǊŜǎǇŜŎǘƛŦ ǉǳΩŜƴ ƻƴǘ ǘƛǊŞ ƭŜǎ ŞǘǳŘƛŀƴǘǎ Ŝǘ ƭŜǎ ǇǊƻŦŜǎǎƛƻƴƴŜƭǎ ŘŜǎ ŞǘŀōƭƛǎǎŜƳŜƴǘǎΦ  

 

[ŀ ŦƛƭƛŝǊŜ ǎΩŜǎǘ ŜƴƎŀƎŞŜ Řŀƴǎ ƭŀ ŎƻƻǊŘƛƴŀǘƛƻƴ du dispositif afin de mettre en place ce dispositif au sein de la faculté 

de Médecine Lyon Sud aux côtés du collectif Handicap 69.  

 

9ƴ Ǌŀƛǎƻƴ ŘŜ ƭŀ ǎƛǘǳŀǘƛƻƴ ǎŀƴƛǘŀƛǊŜΣ ŎŜ ǎǘŀƎŜ ƴΩŀ Ǉŀǎ Ŝǳ ƭƛŜǳ ƴƛ Ŝƴ нлнл ƴƛ Ŝƴ нлнм Ƴŀƛǎ ŘŜǾǊŀƛǘ ǇƻǳǾƻƛǊ ǎŜ ǘŜƴƛǊ Ŝƴ 

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. 

 

Suite à ces expérimentations, un modèle réplicable sur le territoire sera proposé par la filière pour déployer 

ŎŜǘǘŜ ƛƴƛǘƛŀǘƛǾŜ Řŀƴǎ ŘΩŀǳǘǊŜǎ ŦŀŎǳƭǘŞǎΦ  

 

Á Action 9.3 : Développer les formations continues dans le domaine des maladies rares.  

Consolidation des connaissances des professionnels de santé et autres. 

La filière coordonne et anime deux Diplômes InterUniversitaires (DIU) :  
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V le DIU « Déficience intellectuelle ς Handicap mental » Ŝƴ ǇŀǊǘŜƴŀǊƛŀǘ ŀǾŜŎ ƭΩ¦ƴƛǾŜǊǎƛǘŞ /ƭŀǳŘŜ .ŜǊƴŀǊŘ 

[ȅƻƴ мΣ {ƻǊōƻƴƴŜ ¦ƴƛǾŜǊǎƛǘŞΣ tŀǊƛǎ Ŝǘ ƭΩ¦ƴƛǾŜǊǎƛǘŞ aƻƴǘǇŜƭƭƛŜǊ мΦ 

http://www.defiscience.fr/wp-

content/uploads/2021/05/Formation_DIU_Deficience_intellectuelle_2021.pdf    

Formation diplômante, éligible au DPC, permettant à des professionnels de santé du secteur médico-social 

ou éducatif de découvrir une approche transdisciplinaire de la déficience intellectuelle. Elle délivre un socle 

ŘŜ ŎƻƴƴŀƛǎǎŀƴŎŜǎ ǘǊŀƴǎǾŜǊǎŀƭŜǎ ǇŜǊƳŜǘǘŀƴǘ ŘΩŀŎǉǳŞǊƛǊ ǳƴ ƭŀƴƎŀƎŜ ŎƻƳƳǳƴ Ŝǘ ŘΩŜƴǊƛŎƘƛǊ ƭŜǎ ǇǊŀǘƛǉǳŜǎ 

professionnelles.  

Plus de 450 professionnels de santé ont été formés depuis la création de ce DIU en 2008. 

En 2021, la promotion a accueilli 39 nouveaux étudiants.  

 

V le DIU « Neurodéveloppement » Ŝƴ ǇŀǊǘŜƴŀǊƛŀǘ ŀǾŜŎ ƭΩ¦ƴƛǾŜǊǎƛǘŞ /ƭŀǳŘŜ .ŜǊƴŀǊŘ [ȅƻƴ м Ŝǘ ƭŜǎ ǳƴƛǾŜǊǎƛǘŞǎ 

suivantes : Aix-Marseille, Amiens (Université Picardie Jules Verne), Angers, Bordeaux, Clermont-Ferrand 

(Université Clermont Auvergne), Lille, Montpellier, Nancy (Université de Lorraine), Paris V (Descartes), 

Paris VII (Diderot), Paris XI (Paris-Sud), Toulouse (Université Toulouse III Paul Sabatier), Tours et 

Strasbourg. 

http://www.defiscience.fr/wp-

content/uploads/2021/06/Formation_DIU_Neurodeveloppement_2021.pdf  

CƻǊƳŀǘƛƻƴ ŘƛǇƭƾƳŀƴǘŜΣ ŞƭƛƎƛōƭŜ ŀǳ 5t/Σ ǎΩŀŘǊŜǎǎŀƴǘ Ł ŘŜǎ ƳŞŘŜŎƛƴǎ ƻǳ Ł ŘŜǎ ƛƴǘŜǊƴŜǎ Ŝƴ ƳŞŘŜŎƛƴŜΣ ǉǳƛ 

ǇŜǊƳŜǘ ŘΩŀŎǉǳŞǊƛǊ ǳƴŜ ŎƻƳǇŞǘŜƴŎŜ ŘŜ ζ médecin développementaliste » de proximité, afin ŘΩŀǎǎǳǊŜǊ ƭŜ 

ǊŜǇŞǊŀƎŜ ǇǊŞŎƻŎŜΣ ƭŜ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛŎ Ŝǘ ƭŀ ǇǊƛǎŜ Ŝƴ ŎƘŀǊƎŜ ŘΩŜƴŦŀƴǘǎ ǇǊŞǎŜƴǘŀƴǘ ǳƴ ǘǊƻǳōƭŜ Řǳ 

neurodéveloppement. 

Depuis la création de ce DIU en 2018, 156 médecins ont été formés et 64 ont été diplômés. En 2021, 73 

étudiants étaient inscrits pour ƭŜ 5L¦ όŘƻƴǘ пп ŀǾŀƛŜƴǘ ŘǶ ǊŜǇƻǊǘŞ ƭŜǳǊ ŦƻǊƳŀǘƛƻƴ ŘΩǳƴ ŀƴ Ŝƴ Ǌŀƛǎƻƴ ŘŜ ƭŀ 

pandémie en 2020).  

 

{ǳǊ ƭΩŀƴƴŞŜ ǳƴƛǾŜǊǎƛǘŀƛǊŜ нлнл-2021, trois séminaires de formation ont pu être organisés en présentiel, les autres 

ont été maintenus en visioconférence. 

4Poursuite 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 

ƭŀ ŎŀǇǘŀǘƛƻƴ Řǳ ǘŞƳƻƛƎƴŀƎŜ ŘŜǎ ŦŀƳƛƭƭŜǎ ǎǳǊ ƭŜǎ ǘƘŞƳŀǘƛǉǳŜǎ ŘŜ ƭΩŀƴƴƻƴŎŜ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛŎΣ ƭŀ scolarité, la fratrie, 

ƭΩŜƴǘǊŞŜ Řŀƴǎ ƭŀ ǾƛŜ ŀŘǳƭǘŜΣ ƭŜ ŎƻǳǇƭŜ ΧΦ 

Les aspects médicaux de ces deux modules et la production de 2 autres au moins sont programmés pour 2022. 

Les modules existants ont été, pour certains, enrichis de ressources complémentaires notamment suite au 

Workshop sur le X Fragile  

 

4CƻǊƳŀǘƛƻƴ Ł ƭΩŞŎƘŜƭƭŜ ŘΩŞǾŀƭǳŀǘƛƻƴ du comportement adaptatif Vineland II 
Consulter le programme ici 
/ŜǘǘŜ ŞŎƘŜƭƭŜ ǇŜǊƳŜǘ ŘΩŞǾŀƭǳŜǊ ƭŜ ŎƻƳportement socio-adaptatif, de préciser les points forts et les points faibles 

ŘŜ ƭŀ ǇŜǊǎƻƴƴŜ ǇŀǊ ǊŀǇǇƻǊǘǎ Ł ǎŜǎ ǇǊƻǇǊŜǎ ŎƻƳǇŞǘŜƴŎŜǎ Ŝǘ ŘΩŞǾŀƭǳŜǊ ƭŜǎ ŎƻƳǇƻǊǘŜƳŜƴǘǎ ǇǊƻōƭŞƳŀǘƛǉǳŜǎΦ 

Co-construit et co-coordonnée par la filière et les centres de références déficience intellectuelle de causes rare 

de Rennes et Brest, les deux sessions de formation animées par Mme Nathalie Touil ont permis de former 48 

professionnels issus des CRMR mais aussi de structures partenaires telles que les ADAPEI locales.  

 

4DéfiGame, 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
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Dans ce jeu interactif accessible en ligne depuis février 2021, le joueur 
incarne un médecin généraliste qui suit quatre jeunes patients, Lina, 
Tom, Alex et Gaël.  
[Ŝǎ ŘƛŦŦŞǊŜƴǘǎ ǎŎŞƴŀǊƛƛ ǇŜǊƳŜǘǘŜƴǘ ŘΩŀǇǇǊƻŦƻƴŘƛǊ ƭŜǎ ŎƻƴƴŀƛǎǎŀƴŎŜǎ ǎǳǊ ƭŜ 
neurodéveloppement et ŘŜ ǎΨŀǇǇǊƻǇǊƛŜǊ ƭŜǎ ǊŜŎƻƳƳŀƴŘŀǘƛƻƴǎ 
concernant la coordinaǘƛƻƴ ŘΩǳƴ ǇŀǊŎƻǳǊǎ ŘŜ ǇǊŜǎŎǊƛǇǘƛƻƴ Ŝǘ ŘŜ ǎƻƛƴǎ 
ǇŜǊǘƛƴŜƴǘΣ ŘŜ ƭŀ ǊŜŎƘŜǊŎƘŜ ŘΩǳƴ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛŎ Ł ƭŀ ǇǊƛǎŜ Ŝƴ ŎƘŀǊƎŜ ǇǊŞŎƻŎŜ ŘŜǎ 
¢b5 ŀƛƴǎƛ ǉǳŜ ƭŀ ǇŀǊǘƛŎƛǇŀǘƛƻƴ Ł ƭΩŀŎŎƻƳǇŀƎƴŜƳŜƴǘ ŘŜǎ ŦŀƳƛƭƭŜǎ ŀǳ 
ƳƻƳŜƴǘ Ŝǘ ǎǳƛǘŜ Ł ƭΩŀƴƴƻƴŎŜ ŘΩǳƴ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛŎ ŘŜ ƳŀƭŀŘƛŜ ǊŀǊŜΦ 
Défi DŀƳŜ ŀōƻǊŘŜ ƭŜǎ ǉǳŜǎǘƛƻƴǎ ŘŜ ǊŜǇŞǊŀƎŜΣ ŘΩŀŎŎƻƳǇŀƎƴŜƳŜƴǘ ǇǊŞŎƻŎŜ 
ŘΩǳƴ ǘǊƻǳōƭŜ Řǳ ƴŜǳǊƻ-ŘŞǾŜƭƻǇǇŜƳŜƴǘΣ ŘŜ ŎƻƴǎŜƛƭ ƎŞƴŞǘƛǉǳŜΣ ŘΩŞǾŀƭǳŀǘƛƻƴ 
ŘŜ ƭŀ ŘƻǳƭŜǳǊΣ ŘΩŞǾŀƭǳŀǘƛƻƴ ŘŜǎ ǘǊƻǳōƭŜǎ Řǳ ŎƻƳǇƻǊǘŜƳŜƴǘΣ ŘŜǎ ǘǊƻǳōƭŜǎ 
associés et du soutien aux proches aidants. 

 

 

DéfiGame a été lauréat, dans la catégorie Handicap, des trophées de la e-santé de 

ƭΩ¦ƴƛǾŜǊǎƛǘŞ ŘΩŞǘŞ Ŝ-santé 2021.  

 

 

Á Action 9.4 : Encourager les formations mixtes professionnels/malades/entourage  

Renforcement des connaissances des patients et des familles. 

 

4Les Journées syndromiques ou thématiques 

 

- Le e-Workshop international X Fragile et maladies associées à la prémutation les 18 & 19 mars2021.  

Cette réunion de travail collaborative a eu comme objectif de mettre en lien les chercheurs et les 

médecins cliniciens qui travaillent sur le syndrome X Fragile et les maladies associées afin de consolider 

ou de faire émerger de nouvelles pistes thérapeutiques. 

Programme ici  

 

- Autour du gène KCNQ2 :  Webinaire, le 22 avril 2021, qui a permis aux parents et aux professionnels de 

« passer un moment autour de cette maladie génétique rare avec des médecins et chercheurs qui 

essayent de mieux comprendre et traiter les symptômes de cette maladie. »  [ΩŜƴǊŜƎƛǎǘǊŜƳŜƴǘ ŘŜ ŎŜǘ 

évènement a permis la mise à disposition de ressources actualisées.  

 

- « Mieux comprendre, Mieux accompagner » Syndrome du X Fragile, à Reims le 24 juin 2021 en 

ǇŀǊǘŜƴŀǊƛŀǘ ŀǾŜŎ ƭŜǎ 9wIwΣ ƭΩ!/t9L Ŝǘ ŦǊŀƎƛƭŜ · CǊŀƴŎŜΣ ǇǊƻƎǊŀƳƳŜ ici  . 

Cette journée a été couplée, le 25 juin au matin, à une action de sensibilisation, auprès des étudiants 

en santé et social, « Maladies rares du neurodéveloppement : Quels acteurs territoriaux et nationaux ? 

Quels enjeux pour les familles ? LƭƭǳǎǘǊŀǘƛƻƴ ŘΩǳƴŜ ŘȅƴŀƳƛǉǳŜ ŘŜ ǊŞǎŜŀǳȄΦ » programme ici  

 

- Webinaire « La déficience intellectuelle » Grand est, action co-contruite avec la Filière AnDDi-rares et 

les ERHR , 21 septembre,  programme ici . Cette journée, ouverte au grand public (familles et 

ǇǊƻŦŜǎǎƛƻƴƴŜƭǎύΣ ŀ ǇŜǊƳƛǎ ŘŜ ƳŜǘǘǊŜ Ŝƴ ƭǳƳƛŝǊŜ ŘŜǎ ǎŜǊǾƛŎŜǎ ŘŜ ǎƻƛƴǎ Ŝǘ ŘΩŀŎŎƻƳǇŀƎƴŜƳŜƴǘ pour les 

personnes concernées par des troubles du développement intellectuel et leurs proches dans le Grand 

9ǎǘΦ 9ƭƭŜ ŀ ŞǘŞ ǇƻƴŎǘǳŞŜ ǇŀǊ ŘŜǎ ǘŜƳǇǎ ŘΩŞŎƘŀƴƎŜǎ Ŝǘ ŘŜ ǇǊŞǎŜƴǘŀǘƛƻƴǎ ŘŜ ǊŜǎǎƻǳǊŎŜǎ ƴŀǘƛƻƴŀƭŜǎΦ 

 

- 4ème Rencontre régionale de l'épilepsie « FACILITER LE PARCOURS DE VIE DES PERSONNES EN 

{L¢¦!¢Lhb 5Ω9tL[9t{L9 w!w9 », le vendredi 3 décembre, comme chaque année co-organisée avec le 

CRMR créer de Marseille et les ERHR. Programme ici 

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
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Axe 10 : RENFORCER LE RÔLE DES FSMR DANS LES ENJEUX DU SOIN ET DE LA RECHERCHE 

o Implication de la FSMR dans les réseaux européens de référence (ex. Soutien de la filière à des 

candidatǳǊŜǎ IŎtΣ ǊŜƎƛǎǘǊŜǎ 9wbΧύ  

La filière DéfiScience est représentée au sein de 3 ERN : IthACA, EndoERN et EPICare.  

9ƴ нлнмΣ ƭŜǎ ŞǉǳƛǇŜǎ Řǳ ǊŞǎŜŀǳ 9ǇƛƭŜǇǎƛŜǎ ŘŜ ŎŀǳǎŜǎ ǊŀǊŜǎ ƻƴǘ ŞǘŞ ǘǊŝǎ ƛƳǇƭƛǉǳŞŜǎ ŀǳȄ ŎƾǘŞǎ ŘŜ ƭΩ9wb 9tL/ŀǊŜ ǇƻǳǊ 

définir les thesaurus Orphanet les plus adaptés aux épilepsies. Ce travail est en cours de validation avec 

Orphanet. 

9ƴ ƴƻǾŜƳōǊŜ нлнм ǎΩŜǎǘ ǘŜƴǳ ƭŜ {ȅƳǇƻǎƛǳƳ 9ƴŘƻ9wbΦ [Ŝǎ ŞǉǳƛǇŜǎ Řǳ ǊŞǎŜŀǳȄ {ȅƴŘǊƻƳŜ ŘŜ tǊŀŘŜǊ-Willi et autres 

obésités rares avec troubles du comportement alimentaire ont présenté, avec le soutien de la filière, une vidéo 

mettant en avant le rôle du coordonnateur de parcours de santé dans la prise en charge des patients atteints du 

syndrome de Prader-Willi et autres obésités de causes rares. Cette vidéo est mise à disposition sur la chaîne 

Youtube de la filière, dans une version française sous-titrée anglais 

(https://www.youtube.com/watch?v=Tikny0mZQxg).  

Les professionnels du réseau Déficience Intellectuelle de causes rares ont été impliqués dans des groupes de 

travail de ƭΩ9wb LǘƘ!/! ƴƻǘŀƳƳŜƴǘ ŀǳǘƻǳǊ ŘŜ ƭŀ ŘƛŦŦǳǎƛƻƴ Ł ƭΩŞŎƘŜƭƭŜ ŜǳǊƻǇŞŜƴƴŜ ŘŜǎ ǊŜŎƻƳƳŀƴŘŀǘƛƻƴǎ ƛǎǎǳŜǎ 

de différents PNDS.  
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FORMATION ET INFORMATION 

tƛƭƻǘŀƎŜ ŘŜ ƭŀ ŎƻƴŎŜǇǘƛƻƴΣ ŘŜ ƭŀ ŘƛŦŦǳǎƛƻƴΣ ŘŜ ƭΩŞǾŀƭǳŀǘƛƻƴ-modélisation-transfert du dispositif START  

5ŞŎƭƻƛǎƻƴƴŜƳŜƴǘ ŘŜǎ ǎǘǊŀǘŞƎƛŜǎ ǇǊƻŦŜǎǎƛƻƴƴŜƭƭŜǎ ŘŜ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛŎΣ ŘŜ ǎƻƛƴ Ŝǘ ŘΩŀŎŎƻƳǇŀƎƴŜƳŜƴǘ ŘŜǎ ǇŜǊǎƻƴƴŜǎ 

présentant des troubles du neuro-développement. 

Le dispositif START - {ŜǊǾƛŎŜ ¢ŜǊǊƛǘƻǊƛŀƭ ŘΩ!ŎŎŝǎ Ł ŘŜǎ wŜǎǎƻǳǊŎŜǎ ¢ǊŀƴǎŘƛǎŎƛǇƭƛƴŀƛǊŜǎ » est un dispositif qui a pour 

ƻōƧŜŎǘƛŦ ŘΩŀƳŞƭƛƻǊŜǊ Ŝǘ ŘŜ ŘŞŎƭƻƛǎƻƴƴŜǊ ƭŜǎ ǇǊŀǘƛǉǳŜǎ ǇǊƻŦŜǎǎƛƻƴƴŜƭƭŜǎ ŘŜ ƭΩŀŎŎƻƳǇŀƎƴŜƳŜƴǘ Ŝǘ Řǳ ǎƻƛƴ ŘŜǎ 

personnes présentant des Troubles du Neuro-Développement, en territoires. 

 

/Ŝ ŘƛǎǇƻǎƛǘƛŦΣ ƛƴƛǘƛŞ ǇŀǊ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ 5ŞŦƛ{ŎƛŜƴŎŜΣ Ŝǎǘ Ŝƴ ŜŦŦŜǘ ǳƴ ŘƛǎǇƻǎƛǘƛŦ ǎΩƛƴǎŎǊƛǾŀƴǘ ǇƭŜƛƴŜƳŜƴǘ Řŀƴǎ ƭΩƻōƧŜŎǘƛŦ 

ƴŀǘƛƻƴŀƭ ŘŜ ǘǊŀƴǎŦƻǊƳŀǘƛƻƴ ŘŜ ƭΩƻŦŦǊŜ ŘŜ ǎƻƛƴǎ Ŝǘ ŘŜ ƭΩŀŎŎƻƳǇŀƎƴŜƳŜƴǘ Řŀƴǎ ǳƴŜ ƭƻƎƛǉǳŜ ŘŜ ǇŀǊŎƻurs au plus 

près des besoins des personnes. Il est en phase avec les différentes réformes engagées ces dernières années, 

Ǿƛǎŀƴǘ Ł ǊŜŎƻƴŦƛƎǳǊŜǊ ƭΩƻŦŦǊŜ ǎŀƴƛǘŀƛǊŜ Ŝǘ ƳŞŘƛŎƻ-sociale et constitue un outil original de la stratégie nationale 

Autisme au sein des TND. 

 

START est co-porté par DéfiScience, des Associations de familles et de malades, les Fédérations employeurs 

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

Il a été co-ŦƛƴŀƴŎŞΣ Ł ǘƛǘǊŜ ŘΩŜȄǇŞǊƛƳŜƴǘŀǘƛƻƴΣ ǇŀǊ ƭŀ /b{! Ŝǘ ŘŜǳȄ !w{ Υ ƭΩ!w{ !w! Ŝǘ ƭΩ!w{ L5CΦ  

La filière 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 origine. Dans le prolongement de plus 

de 3 années de travaux multi-partenariaux et transdisciplinaires de conception puis de diffusion en ARA et en IDF 

ǎǳƛǾƛŜ ŘΩǳƴŜ ǇƘŀǎŜ ŘΩŞǾŀƭǳŀǘƛƻƴ Ŝǘ ŘŜ ƳƻŘŞƭƛǎŀǘƛƻƴ Ŝƴ ǾǳŜ ŘŜ ǎŀ ǇŞǊŜƴƴƛǎŀǘƛƻƴΣ le projet START, tout en restant 

multi-ǇŀǊǘŜƴŀǊƛŀƭΣ ǎΩŜǎǘ ǊŀǇǇǊƻŎƘŞ ŘŜ ƭΩ!b/w9!L Ŝǘ Řǳ ǊŞǎŜŀǳ ŘŜǎ /w9!L Řŀƴǎ ƭŀ ǇŜǊǎǇŜŎǘƛǾŜ ŘΩǳƴ ŜǎǎŀƛƳŀƎŜ 

ƴŀǘƛƻƴŀƭ ǇǊƻƎǊŜǎǎƛŦ ŘŜǎ ŦƻǊƳŀǘƛƻƴǎ ŎǊƻƛǎŞŜǎ Ŝƴ ǘŜǊǊƛǘƻƛǊŜǎ ŀƛƴǎƛ ǉǳŜ ŘŜ ƭŀ ƳƛǎŜ Ŝƴ ǆǳǾǊŜ ŘΩǳƴŜ /ƻƳƳǳƴŀǳǘŞ 

de Pratiques Professionnelles dans le champ des TND.  

Muriel Poher accompagne ƭŜ ǇǊƻƧŜǘ ŀǳ ǎŜƛƴ ŘŜ ƭΩ!ƴŎǊŜŀƛ Ŝƴ ǘŀƴǘ ǉǳŜ ǊŜǎǇƻƴǎŀōƭŜ ǇǊƻƧŜǘΣ ±ƛƴŎŜƴǘ ŘŜǎ tƻǊǘŜǎ ǊŜǎǘŜ 

conseiller scientifique et représentera la filière DéfiScience dans le nouveau Copil National. 

 

[ΩŀƴƴŞŜ нлнм ŀ ŀƛƴǎƛ Ǿǳ : 

- La poursuite du déploiement de START en ARA et en IDF,  

- Les négociations entre les parties prenantes, CNSA, ANCREAI, Filière DéfiScience, pour la pérennisation 

du dispositif,  

- ƭŜǎ ǇǊŜƳƛŝǊŜǎ ǎŜƴǎƛōƛƭƛǎŀǘƛƻƴǎ ŀǳ ǇǊƻƧŜǘ Řǳ ǊŞǎŜŀǳ ŘŜǎ /w9!L Ŝǘ ŘŜǎ !w{ Ŝƴ ǾǳŜ ŘŜ ƭΩŜǎǎŀƛƳŀƎŜ ǇǊƻƎǊŜǎǎƛŦ 

national. 

 

[ΩŞŎƻǎȅǎǘŝƳŜ Řŀƴǎ ƭŜǉǳŜƭ ƭŜ ǇǊƻƧŜǘ ǎŜ ƳŜǘǘǊŀ Ŝƴ ǆǳǾǊŜ Ŝǎǘ ǎǳǇŜǊǇƻǎŀōƭŜ Ł ŎŜƭǳƛ ŜȄǇŞǊƛƳŜƴǘŞ Ŝǘ ŎƻƳǇǊŜƴŘǊŀ : 

- ¦ƴŜ ŞǉǳƛǇŜ ǇǊƻƧŜǘ ŀǳ ǎŜƛƴ ŘŜ ƭΩ!ƴŎǊŜŀƛ 

- Un comité de pilotage national des financeurs et partenaires 

- Des comités de pilotage régionaux des financeurs et partenaires régionaux 

- ¦ƴ ŎƻƳƛǘŞ ǇŞŘŀƎƻƎƛǉǳŜ ŘŜ он ŜȄǇŜǊǘǎΣ ƛǎǎǳǎ Řǳ ǎƻƛƴΣ ŘŜ ƭΩŀŎŎƻƳǇŀƎƴŜƳŜƴǘΣ ŘŜǎ ŀƛŘŀƴǘǎ Ŝƴ 

responsabilité associative, des institutionnels, validant les contenus conçus en transdisciplinarité 

- 8 groupes thématiques constitués de professioƴƴŜƭǎ Řǳ ǎƻƛƴΣ ŘŜ ƭΩŀŎŎƻƳǇŀƎƴŜƳŜƴǘ Ŝǘ ŘΩŀƛŘŀƴǘǎ 

- Un animateur porteur du projet en région, au sein de chaque Creai 

ACTIONS COMPLÉMENTAIRES REALISEES EN 2021  
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- 5Ŝǎ ŞǉǳƛǇŜǎ ŘŜ ŦƻǊƳŀǘŜǳǊǎ ǇŀƛǊǎ Řŀƴǎ ŎƘŀŎǳƴŜ ŘŜǎ ǊŞƎƛƻƴǎΣ ŦƻǊƳŞǎ Ł ƭΩƻŎŎŀǎƛƻƴ ŘŜ ŦƻǊƳŀǘƛƻƴ ŘŜ 

formateurs 

  

 

 

2020 - 2021 Υ ǇƻǳǊǎǳƛǘŜ ŘŜ ƭΩŜȄǇérimentation en ARA et IDF 

2022 et 2023 Υ 9ǎǎŀƛƳŀƎŜ Řŀƴǎ ŘΩŀǳǘǊŜǎ ǊŞƎƛƻƴǎ Ŝǘ ƳƛǎŜ Ŝƴ ǆǳǾǊŜ ŘŜ ƭΩŜȄǇŞǊƛƳŜƴǘŀǘƛƻƴ ŘŜǎ ŎƻƳƳǳƴŀǳǘŞǎ ŘŜ 

pratiques professionnelles 
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CL/I9 5ΩL59b¢L¢9 

Coordonnateurs : Pr Eric HACHULLA, eric.hachulla@chru-lille.fr et Pr Alexandre BELOT, alexandre.belot@chu-lyon.fr  

Cheffe de projet : Dr Hélène MAILLARD, helene.maillard@chru-lille.fr  

9ǘŀōƭƛǎǎŜƳŜƴǘ ŘΩŀŎŎǳŜƛƭ : CHU Lille, 2 avenue Oscar Lambret, 59000 LILLE 

 

Site internet : https://www.fai2r.org  

 

ORGANISATION 

 

C!Lчw Ŝǎǘ ŀƴƛƳŞŜ ǇŀǊ н ŎƻƻǊŘƻƴƴŀǘŜǳǊǎΣ ƭŜ tǊ ;ǊƛŎ I!/I¦[[! όƳŞŘŜŎƛƴ ŘΩŀŘǳƭǘŜύ Ŝǘ ƭŜ tǊ !ƭexandre BELOT 
όǇŞŘƛŀǘǊŜύΣ ǘƻǳǎ ŘŜǳȄ ǊŜǎǇƻƴǎŀōƭŜǎ ŘΩǳƴ /wawΦ Lƭǎ ƻƴǘ ƴƻƳƳŞ ǳƴŜ ŎƘŜŦŦŜ ŘŜ ǇǊƻƧŜǘΣ ƭŜ 5Ǌ IŞƭŝƴŜ a!L[[!w5Φ 

 
Le comité de pilotage comprend 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 présentiel 2 fois par an. 
 
Un conseil scientifique se réunit tous les 3 mois par visioconférence, au lendemain du comité de pilotage des 
filières de santé maladies rares de la DGOS pour résumer la journée au Ministère et prendre des décisions 
importantes concernant le fonctionnement de la filière. 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 filière, un représentant de la structure partenaire de recherche CRI-IMIDIATE, 
un représentant des laboratoires de diagnostic et 5 représentant.es des associations de patients. 
 
Le comité de pilotage et le conseil scientifique peuvent être réunis de façon exceptionnelle sur une 
problématique spécifique. 

 

PERIMETRE 

La filière FAI²R regroupe les maladies auto-immunes et auto-inflammatoires rares comme les arthrites juvéniles 
idiopathiques, le lupus systémique, la maladie de Sjögren, la sclérodermie systémique, les vascularites, les 
maladies auto-ƛƴŦƭŀƳƳŀǘƻƛǊŜǎΣ ƭΩŀƳȅƭƻǎŜ ƛƴŦƭŀƳƳŀǘƻƛǊŜΧ  
Ces pathologies sont nombreuses, on en dénombre une centaine actuellement, et elles ne sont probablement 
Ǉŀǎ ŜƴŎƻǊŜ ǘƻǳǘŜǎ ƛŘŜƴǘƛŦƛŞŜǎ Υ ōŜŀǳŎƻǳǇ ŘŜ ǇŀǘƛŜƴǘǎ ƴΩƻƴǘ Ǉŀǎ ŘŜ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛŎ ƴƻǎƻƭƻƎƛǉǳŜ ǇǊŞŎƛǎ όŜȄŜƳǇƭŜ Υ 
maladie auto-inflammatoire inclassée). On estime à 60 000 environ le nombre de personnes en France qui 
ǎŜǊŀƛŜƴǘ ŀǘǘŜƛƴǘŜǎ ŘΩǳƴŜ ƳŀƭŀŘƛŜ ŀǳǘƻ-immune ou auto-inflammatoire rare, dont environ 11 % sont en impasse 
diagnostique. 
Ces pathologies sont pour la grande majorité des maladies chroniques évoluant par poussées. Le patient alterne 
ŘŜǎ ǇƘŀǎŜǎ ŘΩŀŎǘƛǾƛǘŞ ŘŜ ƭŀ ƳŀƭŀŘƛŜ Ŝǘ ŘŜ ŎŀƭƳŜ ǊŜƭŀǘƛŦΣ ǇŀǊŦƻƛǎ ŀǎǎƻŎƛŞŜǎ Ł ŘŜǎ ǎŞǉǳŜƭƭŜǎ ŘŜǎ ǇƻǳǎǎŞŜǎ ǇƻǳǾŀƴǘ 

FILIERE FAI²R 

Maladies auto-immunes et auto-inflammatoires rares  

 

FILIÈRE FILFOIE 

aŀƭŀŘƛŜǎ wŀǊŜǎ Řǳ CƻƛŜ ŘŜ ƭΩŀŘǳƭǘŜ Ŝǘ ŘŜ ƭΩŜƴŦŀƴǘ 

 

FILIERE FAI²R 

Maladies auto-immunes et auto-inflammatoires rares 

mailto:eric.hachulla@chru-lille.fr
mailto:alexandre.belot@chu-lyon.fr
mailto:helene.maillard@chru-lille.fr
https://www.fai2r.org/
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ŜƴǘǊŀƞƴŜǊ ǳƴ ƘŀƴŘƛŎŀǇΦ /ŜǊǘŀƛƴŜǎ ŘŜ ŎŜǎ ǇŀǘƘƻƭƻƎƛŜǎ ŘŞōǳǘŜƴǘ Řŝǎ ƭΩŜƴŦŀƴŎŜ Ŝǘ ǎŜ ǇƻǳǊǎǳƛǾent tout au long de la 
ǾƛŜΦ 5ΩŀǳǘǊŜǎ ƴŜ ǘƻǳŎƘŜƴǘ ǉǳŀǎƛƳŜƴǘ ǉǳŜ ƭΩŀŘǳƭǘŜ Ŝǘ ǎƻƴǘ ŜȄŎŜǇǘƛƻƴƴŜƭƭŜǎ ŎƘŜȊ ƭΩŜƴŦŀƴǘΦ 
Certaines de ces maladies sont identifiées, du fait des progrès de la génétique, en particulier pour les formes à 
début précoce associées à des mǳǘŀǘƛƻƴǎ ƎŞƴŞǘƛǉǳŜǎΣ ŘŞŦƛƴƛǎǎŀƴǘ ŘΩŀǳǘƘŜƴǘƛǉǳŜǎ ƳŀƭŀŘƛŜǎ ƛƴŦƭŀƳƳŀǘƻƛǊŜǎ 
monogéniques.  
Lƭ ƴΩŜȄƛǎǘŜ Ǉŀǎ ŀŎǘǳŜƭƭŜƳŜƴǘ ŘŜ ǘǊŀƛǘŜƳŜƴǘ ŎǳǊŀǘƛŦ ǇƻǳǊ ƭŀ ǇƭǳǇŀǊǘ ŘŜ ŎŜǎ ǇŀǘƘƻƭƻƎƛŜǎΣ ƭŜǎ ǘǊŀƛǘŜƳŜƴǘǎ ǳǘƛƭƛǎŞǎ ǎƻƴǘ 
seulement suspensifs, ils permettent de traiter la poussée mais pas la maladie. Ces traitements associent en 
ƎŞƴŞǊŀƭ ǳƴŜ ŎƻǊǘƛŎƻǘƘŞǊŀǇƛŜΣ ŀǾŜŎ ƻǳ ǎŀƴǎ ƛƳƳǳƴƻǎǳǇǇǊŜǎǎŜǳǊǎ Ŝǘ Ŝƴ Ŏŀǎ ŘΩŞŎƘŜŎ ƻǳ ǇŀǊŦƻƛǎ Ŝƴ ǇǊŜƳƛŝǊŜ ƭƛƎƴŜ 
des traitements ciblés qui constituent de réelles innovations thérapeutiques pour les patients mais avec un coût 
financier important. En outre, les corticoïdes se révèlent être parmi les principaux pourvoyeurs de séquelles au 
long cours, justifiant le recours à des thérapies innovantes.  
 
 

COMPOSITION  

FAI²R regroupe : 

- 6 CRMR coordonnateurs, 12 CRMR constitutifs et 68 centres de compétence (35 CCMR adultes et 33 

CCMR pédiatriques) 

- 43 laboratoires de diagnostic et de recherche  

- 8 sociétés savantes 

- 16 associations de patients 

 

Figure n°1 : Cartographie de Centres rattachés à FAI²R 

 

  

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
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ACTIONS ISSUES DU PNMR3 REALISEES PAR  

LA FILIERE FAI²R EN 2021 

Axe 1 Υ w;5¦Lw9 [Ω9ww!b/9 9¢ [ΩLat!{{9 5L!Dbh{¢Lv¦9{ 

- !Ŏǘƛƻƴ мΦн Υ {ǘǊǳŎǘǳǊŜǊ ƭΩƻŦŦǊŜ ŘŜ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛŎ ƎŞƴŞǘƛǉǳŜ Ŝǘ ƴƻƴ ƎŞƴŞǘƛǉǳŜ 

Mise à jour annuelle de ƭΩŀƴƴǳŀƛǊŜ ŘŜǎ ƭŀōƻǊŀǘƻƛǊŜǎ ŘŜ ƎŞƴŞǘƛǉǳŜ : cet annuaire publié sur notre site internet 

depuis 2017 a une double entrée et permet d'une part de savoir quels sont les tests réalisés par un laboratoire 

donné (avec accès au formulaire de demande) et d'autre part de savoir dans quels laboratoires est réalisé un 

test donné (avec accès au formulaire de demande). 

Depuis 2019, a été rajouté ŀƴƴǳŀƛǊŜ ŘŜǎ ƭŀōƻǊŀǘƻƛǊŜǎ ŘΩƛƳƳǳƴƻ-diagnostic avec leurs offres dans le domaine 

des maladies rares (auto-anticorps, signature interféron) ainsi que le détail des modalités de prélèvement et 

ŘΩŜƴǾƻƛΦ 

 

- Action 1.3 : Définir et organiser lΩŀŎŎŝǎ ŀǳȄ ǇƭŀǘŜŦƻǊƳŜǎ ŘŜ ǎŞǉǳŜƴœŀƎŜ Ł ǘǊŝǎ Ƙŀǳǘ ŘŞōƛǘ Řǳ tCaD нлнрΦ 

La pré-indication « maladies auto-immunes ou auto-inflammatoires monogéniques » ayant été validée en 

première vague, FAI²R a mis en place une RCP pré-génomique depuis 2019. Cette RCP maintenant mensuelle 

ǊŞǳƴƛǘ ŘŜǎ ƎŞƴŞǘƛŎƛŜƴǎΣ ŘŜǎ ŎƭƛƴƛŎƛŜƴǎ ŜȄǇŜǊǘǎ Ŝǘ ŘŜǎ ŎƘŜǊŎƘŜǳǊǎ ŀŦƛƴ ŘŜ ǾŀƭƛŘŜǊ ƭΩŀŎŎŝǎ ŀǳȄ ǇƭŀǘŜŦƻǊƳŜǎ ŘŜ 

séquençage de dossiers ayant été discutés en RCP CRMR ou FAI²R et en impasse diagnostique. Au 31 décembre 

2021, мтл ŘƻǎǎƛŜǊǎ ƻƴǘ ŞǘŞ ǇǊŞǎŜƴǘŞǎΣ мпт ƛƴŘƛŎŀǘƛƻƴǎ ƻƴǘ ŞǘŞ ǾŀƭƛŘŞŜǎ όŘƻƴǘ ом ŀǇǊŝǎ ǊŞŀƭƛǎŀǘƛƻƴ ŘΩŜȄŀƳŜƴǎ 

complémentaires). Deux RCP post-génomiques ont été réalisées en mai et août 2021. 

 

- Action 1.4 : Mettre en place un observatoire du diagnostic. 

Une commission « errance et impasse diagnostiques » a été créée au sein de FAI²R. La première tâche de cette 

ŎƻƳƳƛǎǎƛƻƴ Ŝƴ нлмф ŀ ŞǘŞ ŘŜ ƳŜƴŜǊ ǳƴŜ ǊŞŦƭŜȄƛƻƴ ǎǳǊ ƭŜǎ ŘŞŦƛƴƛǘƛƻƴǎ ŘŜ ƭΩŜǊǊŀƴŎŜ Ŝǘ ŘŜ ƭΩƛƳǇŀǎǎŜ ǇƻǳǊ ƭŜǎ 

personnes atteintes de maladies auto-immunes ou auto-ƛƴŦƭŀƳƳŀǘƻƛǊŜǎ ǊŀǊŜǎΣ Ŝƴ ǾǳŜ ŘΩƘƻƳƻƎŞƴŞƛǎŜǊ ƭŜǎ 

pratiques au sein de la filière, en particulier dans le cadre de la saisie des données du SDM-MR dans BaMaRa.  

!ǳ ǎŜƛƴ ŘŜ ƴƻǘǊŜ ŦƛƭƛŝǊŜΣ ƭŜǎ ǇŀǘƛŜƴǘǎ Ŝƴ ƛƳǇŀǎǎŜ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛǉǳŜ ǎƻƴǘ Ŝƴ ƳŀƧƻǊƛǘŞ ƛǎǎǳǎ ŘΩǳƴ ƳşƳŜ ƎǊƻǳǇŜΥ ƭŜǎ 

patients avec fièvre récurrente ou maladie auto-inflammatoire inexpliquée et amylose AA. Les dossiers de ces 

patients sont souvent discutés en RCP thématiques (la RCP maladies auto-ƛƴŦƭŀƳƳŀǘƻƛǊŜǎ ŀ ŘΩŀƛƭƭŜǳǊǎ Ŏƻƴƴǳ ǳƴŜ 

forte augmentation : 30 dossiers en 2018, 50 en 2019, 82 en 2020 et 74 en 2021) ou en RCP génomiques. Pour 

ces patients, les phénotypes sont assez semblables, avec quelques atypies.  

Notre projet de recueil complémentaire repose donc sur ce groupe de patients hyper-inflammatoires. Les ARCs 

ŘŜ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜΣ Řŀƴǎ ƭŜ ŎŀŘǊŜ ŘŜ ƭΩŀŎŎƻƳǇŀƎƴŜƳŜƴǘ ŘŜǎ ŎŜƴǘǊŜǎ Ł ƭŀ ǎŀƛǎƛŜΣ ƛŘŜƴǘƛŦƛŜƴt les patients en impasse 

ŘƛŀƎƴƻǎǘƛǉǳŜΣ ƎǊŃŎŜ ŀǳ ƴƛǾŜŀǳ ŘΩŀǎǎŜǊǘƛƻƴ ζ ƛƴŘŞǘŜǊƳƛƴŞ η Řǳ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛŎΦ  

bƻǳǎ ŀǾƻƴǎ ǘǊŀǾŀƛƭƭŞ Ł ƭŀ ŎǊŞŀǘƛƻƴ ŘΩǳƴ ǊŜŎǳŜƛƭ ŎƻƳǇƭŞƳŜƴǘŀƛǊŜ ǇƻǳǊ ŎŜǎ ǇŀǘƛŜƴǘǎ Ŝƴ ƛƳǇŀǎǎŜ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛǉǳŜΣ ŀǾŜŎ 

un phénotype de maladie auto/hyper-inflammatoire inexpliquée. En effet, très souvent, la cause est génétique. 

Les panels évoluent rapidement. Nous espérons que si pour un patient donné, nous établissons un diagnostic 

grâce à un gène spécifique, nous pourrons extraire de la BNDMR la liste des patients avec le même phénotype 

(que nos ARCs auront donc pu compléter en détail dans ce recueil complémentaire), et ainsi prescrire la même 

analyse génétique (voire discuter un exome ou un WGS systématique en 1ere intention) à ce groupe de patients 

Řŀƴǎ ƭŜ ōǳǘ ŘΩétablir un diagnostic. 

 

 

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
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- Action 1.5 : Organiser et systématiser les réunions de concertation pluridisciplinaires. 

FAI²R poursuit ses RCP hebdomadaires ƳƛǎŜǎ Ŝƴ ǇƭŀŎŜ ŘŜǇǳƛǎ ƧŀƴǾƛŜǊ нлмуΣ ƛƴƛǘƛŀƭŜƳŜƴǘ ŀǾŜŎ ƭΩƻǳǘƛƭ Řǳ D/{-SARA 

(anciennement GCS-{L{w!ύΣ ǎŞŎǳǊƛǎŞ Ŝǘ ŀƎǊŞŞ ƘŞōŜǊƎŜƳŜƴǘ ŘŜ ŘƻƴƴŞŜǎ ŘŜ ǎŀƴǘŞ Ǉǳƛǎ ŀǾŜŎ ƭΩƻǳǘƛƭ {ƘŀǊŜ-Confrère 

ŘŜǇǳƛǎ ŀǾǊƛƭ нлнмΦ 9ƴ нлмфΣ ƭΩƻŦŦǊŜ ŘŜ ŎŜǎ w/t ǎΩŜǎǘ ŜƴǊƛŎƘƛŜ ŀǾŜŎ ƭŀ ŎǊéation de la RCP « amyloses 

inflammatoires » et de la RCP « grossesse et préconception ». 204 dossiers ont été présentés lors des 59 RCP 

qui se sont tenues en 2021. 

En 2021, la filière FAI²R a créé des RCP urgence pour les formes grave de pneumopathies interstitielles associées 

aux maladies systémiques relevant de la filière. Le quorum de cette RCP peut être réuni dans les 24 à 48h ; il 

rassemble des réanimateurs, des greffeurs, des pneumologues et des internistes. Cette RCP urgence a permis 

Řŀƴǎ ŎŜǊǘŀƛƴŜǎ ŦƻǊƳŜǎ ƎǊŀǾŜǎ ƭΩŀŎŎŝǎ Ł ƭŀ ƎǊŜŦŦŜ ǇǳƭƳƻƴŀƛǊŜ Ŝƴ ǎǳǇŜǊ ǳǊƎŜƴŎŜΦ 5ŀƴǎ ƭŜǎ ŀǳǘǊŜǎ ŎŀǎΣ ŜƭƭŜ ǇŜǊƳŜǘ 

ŀǾŜŎ ǳƴ ǇŀƴŜƭ ŘΩŜȄǇŜǊǘǎ ŘŜ ŎƻƴǎŜƛƭƭŜǊ ƭŀ ƳŜƛƭƭŜǳǊŜ ǇǊƛǎŜ Ŝƴ ŎƘŀǊƎŜΦ /ette RCP urgence a débuté en septembre 

нлнм Ŝǘ ŀ ǇŜǊƳƛǎ ŘΩŜȄŀƳƛƴŜǊ т ŘƻǎǎƛŜǊǎ ŜƴǘǊŜ ǎŜǇǘŜƳōǊŜ Ŝǘ ŘŞŎŜƳōǊŜ нлнмΦ  

[ŀ ŦƛƭƛŝǊŜ ŀƛŘŜ ŞƎŀƭŜƳŜƴǘ ƭŜ ŘŞǇƭƻƛŜƳŜƴǘ ŘΩƻǳǘƛƭ ŘŜ w/t ǇƻǳǊ ƭŜǎ //aw Ŝǘ /waw Ŝƴ ŦƻǳǊƴƛǎǎŀƴǘ ŘŜǎ ǎŀƭƭŜǎ ŀŦƛƴ ŘŜ 

ǇŜǊƳŜǘǘǊŜ ƭΩƻǊƎŀƴƛǎŀǘƛƻƴ ŘŜ ǎŞŀnces locales aux responsables de centres qui le souhaitent. Cette action mise en 

ǇƭŀŎŜ Ŝƴ нлнм ŀ ŎƻƴŘǳƛǘ Ł ƭΩƻǳǾŜǊǘǳǊŜ ŘŜ мт ǎŀƭƭŜǎ ǇƻǳǊ мр ŎŜƴǘǊŜǎΦ  

 

- !Ŏǘƛƻƴ мΦт Υ /ƻƴŦƛŜǊ ŀǳȄ /wawΣ ŀǾŜŎ ƭΩŀǇǇǳƛ ŘŜǎ C{awΣ ƭŀ Ŏƻƴǎǘƛǘǳǘƛƻƴ ŘΩǳƴ ǊŜƎƛǎǘǊŜ ƴŀǘƛƻƴŀƭ ŘȅƴŀƳƛǉǳŜ ŘŜs 

personnes en impasse diagnostique à partir de la BNDMR. 

FAI²R avait initialement choisi le scénario 3 consistant à travailler au ǊŜƴŦƻǊŎŜƳŜƴǘ Ŝǘ Ł ƭΩƘƻƳƻƎŞƴŞƛǎŀǘƛƻƴ Řǳ 

codage et du remplissage du SDM-MR. Les chargé.e.s de mission se déplaçant dans les centres pour la formation 

à BaMaRa assurent un suivi post-formation afin de répondre aux questions des centres pour les aider à saisir au 

mieux les données. Deux postes de chargé.e.s de mission en lien avec les centres de la filière pour aider au 

remplissage des dossiers des patients en impasse diagnostique ont été créés en 2020 afin de renforcer la qualité 

Ŝǘ ƭΩƘƻƳƻƎŞƴŞƛǘŞ ŘŜǎ ŘƻƴƴŞŜǎ Řǳ ǊŜƎƛǎǘǊŜ ƴŀǘƛƻƴŀƭ ŘȅƴŀƳƛǉǳŜ ŘŜǎ ǇŜǊǎƻƴƴŜǎ Ŝƴ ƛƳǇŀǎǎŜ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛǉǳŜΦ 

En 2021, nƻǳǎ ŀǾƻƴǎ ǘǊŀǾŀƛƭƭŞ ŀǾŜŎ ƭŀ .b5aw Ł ƭŀ ǊŞŘŀŎǘƛƻƴ ŘΩǳƴ ǊŜŎǳŜƛƭ ŎƻƳǇƭŞƳŜƴǘŀƛǊŜ ǇƻǳǊ ǳƴ ƎǊƻǳǇŜ ŘŜ 

patients ciblés.  

 

Axe 3 : PARTAGER LES DONNÉES POUR FAVORISER LE DIAGNOSTIC ET LE DEVELOPPEMENT DE NOUVEAUX 

TRAITEMENTS 

- Action 3.1 : Déploiement de la BNDMR Řŀƴǎ ƭŜǎ /wawκ/w/κ//aw Ŝƴ ƭƛŜƴ ŀǾŜŎ ƭŜǎ ǎȅǎǘŝƳŜǎ ŘΩƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴ 

hospitaliers. 

Le codage ORPHA des pathologies de la filière a été mis à jour en juin 2016 et validé par Orphanet. Depuis 2018, 

3 de nos chargé.e.s de mission (équivalant à 1 ETP) formées à BaMaRa par la BNDMR se déplacent dans tous les 

centres de la filière selon le calendrier de déploiement de BaMaRa pour proposer une formation en présentiel 

ƻǳ Ŝƴ ŘƛǎǘŀƴŎƛŜƭ Ŝǘ ǘǊŀƴǎƳŜǘǘǊŜ ŘŜǎ ǎǳǇǇƻǊǘǎ όǘǊƛǇǘȅǉǳŜΣ ǾƛŘŞƻΣ ŘƻŎǳƳŜƴǘǎ ŘΩŀƛŘŜ Ł ƭŀ ǎŀƛǎƛŜΧύ Ŏƻƴœǳǎ Ǉŀr FAI²R. 

Ces chargé.e.s de mission assurent le soutien post-ŦƻǊƳŀǘƛƻƴ ŘŜǎ ŎŜƴǘǊŜǎ Ŝǘ ƭΩƛƴǘŜǊƳŞŘƛŀƛǊŜ ŀǾŜŎ ƭŀ .b5aw όŀŦƛƴ 

ŘŜ ŦŀƛǊŜ ǊŜƳƻƴǘŜǊ ƭŜǎ ŘƛŦŦƛŎǳƭǘŞǎ ǊŜƴŎƻƴǘǊŞŜǎ Ŝǘ ƭŜǎ Ǉƻƛƴǘǎ Ł ŀƳŞƭƛƻǊŜǊύΦ !ǇǊŝǎ ƭŀ ŦƻǊƳŀǘƛƻƴ ŘΩǳƴ ŎŜƴǘǊŜ Ł .ŀaŀwŀΣ 

nos chargé.e.s de mission 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 plus de 40 000 patients ont été inclus. Un onglet 

dédié avec tous les documents ressources est mis à jour régulièrement 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
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Axe 4 Υ twhah¦±hLw [Ω!//:{ !¦· ¢w!L¢9a9b¢{ 5!b{ [9{ a![!5L9{ w!w9{ 

Á Action 4.1 : UtiliseǊ ŘŜ Ŧŀœƻƴ Ǉƭǳǎ ǎȅǎǘŞƳŀǘƛǉǳŜ ƭŜǎ ƳŞŎŀƴƛǎƳŜǎ ŘΩŞǾŀƭǳŀǘƛƻƴ ŘΩŀƳƻƴǘ ŘŞƧŁ ŜȄƛǎǘŀƴǘǎ ŀŦƛƴ 

ŘΩŀŎŎŞƭŞǊŜǊ ƭΩŜƴǊŜƎƛǎǘǊŜƳŜƴǘ ŘŜǎ ƳŞŘƛŎŀƳŜƴǘǎ Ŝǘ ŘŜǎ ŘƛǎǇƻǎƛǘƛŦǎ ƳŞŘƛŎŀǳȄΦ  

[ŀ ŦƛƭƛŝǊŜ ŀ ŘŞǾŜƭƻǇǇŞ ŘŜǇǳƛǎ ǇƭǳǎƛŜǳǊǎ ŀƴƴŞŜǎ ǳƴŜ ŎƻƭƭŀōƻǊŀǘƛƻƴ ŀǾŜŎ ƭΩ!b{aΣ ŀŦƛƴ ŘŜ ŦŀŎƛƭƛǘŜǊ ƭΩŞǾŀƭǳŀǘƛƻƴ ŘŜ 

médicaments potentiellement intéressants pour les pathologies de la filière. Toutefois, la réorganisation récente 

ŘŜ ƭΩ!b{a ƴΩŀ Ǉŀǎ ǇŜǊƳƛǎ ŘŜ ǇƻǳǊǎǳƛǾǊŜ ŎŜ ŘŞǾŜƭƻǇǇŜƳŜƴǘΦ 

En outre, la filière est membre du comité stratégique OrphanDev, et participe aux réunions de travail dédiées à 

ƭΩŀŎǘƛƻƴ пΦо Řǳ Ǉƭŀƴ ƴŀǘƛƻƴŀƭ ƳŀƭŀŘƛŜǎ ǊŀǊŜǎ нлму-2022. OrphanDev vient de proposer toute une série de mesures 

Ǿƛǎŀƴǘ Ł ŀŎŎŞƭŞǊŜǊ ƭΩŜƴǊŜƎƛǎǘǊŜƳŜƴǘ ŘŜǎ ƴƻǳǾŜŀǳȄ ƳŞŘƛŎŀƳŜƴǘǎ ŘŞŘƛŞǎ ŀǳȄ ƳŀƭŀŘƛŜǎ ǊŀǊŜǎ Ŝƴ ǇǊƻǇƻǎŀƴǘ ŘΩinclure 

les filières et leurs experts pour être interlocuteur auprès de la HAS pour les procédures compassionnelles et les 

accès précoces. 

 
 

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

ŘΩŞǾŀƭǳŀǘƛƻƴ όƎƻǳǾŜǊƴŀƴŎŜ ōǳǊŜŀǳκŎƻǇƛƭύ Řŀƴǎ ŎƘŀǉǳŜ ŦƛƭƛŝǊŜ ŘŜ ǎŀƴǘŞ ƳŀƭŀŘƛŜǎ ǊŀǊŜǎΦ 

Une commission « médicaments » a été mise en place au sein de notre filière dont les objectifs multiples sont 

les suivants : 

¶ Faire un état des lieux des besoins thérapeutiques dans le champ de nos maladies rares et mener les 

actions nécessaires pour répondre à ces besoins ; 

¶ Mettre en place un partenariat privilégié avec les instances réglementaires comme la CNAM section 

ƳŀƭŀŘƛŜǎ ǊŀǊŜǎκ ƭΩ!b{a ŀŦƛƴ ŘŜ ƳŜǘǘǊŜ Ŝƴ ǇƭŀŎŜ ŘŜǎ ŀŎǘƛƻƴǎ ǇƻǳǊ ŦŀŎƛƭƛǘŜǊ ƭΩŀŎŎŝǎ ŀǳȄ ǎǇŞŎƛŀƭƛǘŞǎ 

pharmaceutiques existantes et pouvant répondre aux besoins de traitement de nos patients ; 

¶ Etre un guichet unique entre ces instances et les CRMR/CCMR de notre filière ; 

¶ /ƻƳƳǳƴƛǉǳŜǊ ǎǳǊ ƭŜǎ ǇǊƻƧŜǘǎ Ŝǘ ŀŎǘǳŀƭƛǘŞǎ ŀŎŎŝǎ ƳŞŘƛŎŀƳŜƴǘǎ ǇŀǊ ƭŜ ōƛŀƛǎ ŘΩǳƴ ƻƴƎƭŜǘ ŀŎŎŝǎ 

médicaments sur le site de la filière : https://www.fai2r.org/acces-medicaments/. 

La filière ŀ ǇŀǊǘƛŎƛǇŞ Ŝƴ нлнл Ŝǘ нлнм ŀǾŜŎ ƭŀ 5Dh{ Ł ƭΩŞƭŀōƻǊŀǘƛƻƴ ŘΩǳƴ ƻǳǘƛƭ ŘŜ ǊŜŎŜƴǎŜƳŜƴǘ ŘŜǎ ǇǊŀǘƛǉǳŜǎ 

de prescription hors AMM des médicaments. La commission médicaments à conduit dès 2020 la mise en 

place et le recensement des prescriptions hors AMM sous la foǊƳŜ ŘΩǳƴ ƻōǎŜǊǾŀǘƻƛǊŜΦ ¦ƴ Şǘŀǘ ŘŜǎ ƭƛŜǳȄ ŘŜǎ 

prescriptions hors AMM au sein de FAI²R via un questionnaire à 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 le document « observatoire des traitements » ŦƻǳǊƴƛ Ǉŀǎ ƭŀ 5Dh{Φ [Ŝǎ ŘƻƴƴŞŜǎ ŘŜ ƭΩƻōǎŜǊǾŀǘƻƛǊŜ 

ǇƻǳǊǊŀƛŜƴǘ ǇŜǊƳŜǘǘǊŜ Ł ƳƻȅŜƴ ǘŜǊƳŜ ŘΩƛƴǘŞƎǊŜǊ ƭΩǳǎŀƎŜ ŘŜ ŎŜǎ ƳƻƭŞŎǳƭŜǎ Řŀƴǎ ƭŜ ŎŀŘǊŜ ŘŜ ƭŀ ǇǊŜǎŎǊƛǇǘƛƻƴ 

compassionnelle. 

 
- Action 4.3 : Générer des connaissances en vie réelle pour renforcer la connaissance des médicaments 

ōŞƴŞŦƛŎƛŀƴǘ ŘΩǳƴŜ !aa ǇƻǳǊ ǳƴŜ ƻǳ ǇƭǳǎƛŜǳǊǎ ƛƴŘƛŎŀǘƛƻƴǎ Řŀƴǎ ƭŜ ǘǊŀƛǘŜƳŜƴǘ ŘŜ ƳŀƭŀŘƛŜǎ ǊŀǊŜǎ Ŝǘ ƳŜǘǘǊŜ Ŝƴ 

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

Les projets de la commission sont de sensibiliser les centres à la traçabilité de la prescription hors-AMM et 

w¢¦κ!¢¦Ŏ όǊŜŎŜƴǎŜǊ Ŝǘ ŘƛŦŦǳǎŜǊ ƭŜǎ ǎǇŞŎƛŀƭƛǘŞǎ ōŞƴŞŦƛŎƛŀƴǘ ŘΩǳƴŜ ƛƴŘƛŎŀǘƛƻƴ Ŝƴ w¢¦κ!¢¦Ŏ Řŀƴǎ ƭŜ ŎŀŘǊŜ ŘΨǳƴŜ 

a!LчwύΦ 5ŀƴǎ ŎŜ ŎŀŘǊŜΣ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ C!Lчw Ŝǎǘ ƭΩǳƴŜ ŘŜǎ р CSMR pilote travaillant sur la mise en place de registre de 

suivi en vie réelle de la prescription hors AMM de 2 molécules. Etant donné le nombre de pathologies dans le 

périmètre des maladies de FAI²R, nous proposons de suivre 3 molécules : 

¶ Baricitinib dans les Interféronopathies de Type I monogéniques (dont JAK1 gof) 

¶ Anakinra dans les maladies auto-inflammatoires rares et anti-IL-1 dans les Amyloses AA 

¶ Tocilizumab dans Fibrose pulmonaire liée à la sclérodermie systémique 

https://www.fai2r.org/acces-medicaments/
https://www.fai2r.org/acces-medicaments/
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Ce projet est en attente d'instruction de l'action qui se développera en 2022. Ces travaux devraient aider à 

ƛŘŜƴǘƛŦƛŜǊ ƭŜǎ ƳŞŘƛŎŀƳŜƴǘǎ ǳǘƛƭƛǎŞǎ ƘƻǊǎ !aa ƧǳǎǘƛŦƛŀƴǘ ŘΩǳƴ ŀŎŎŝǎ ŎƻƳǇŀǎǎƛƻƴƴŜƭ ŜƴŎŀŘǊŞ ǉǳƛ ŦŜǊŀ ǎǳƛǘŜ όŘŀƴǎ 

le cadre de la future) à la disparition des RTU. 

La mise en ǇƭŀŎŜ ŘΩǳƴ ƴƻǳǾŜŀǳ ǊŜƎƛǎǘǊŜ ǇƻǳǊ ƭŜ ǎǳƛǾƛ Ŝƴ ǾƛŜ ǊŞŜƭƭŜ ŘŜ ƳŞŘƛŎŀƳŜƴǘǎ ǇǊŜǎŎǊƛǘǎ ƘƻǊǎ !aa Ŝƴ 

ŎƻƭƭŀōƻǊŀǘƛƻƴ ŀǾŜŎ ƭŀ CŞŘŞǊŀǘƛƻƴ ŘŜǎ {ǇŞŎƛŀƭƛǘŞǎ aŞŘƛŎŀƭŜǎ ƴΩŀ Ǉŀǎ Ǉǳ ǎŜ ŎƻƴŎǊŞǘƛǎŜǊΦ ¢ƻǳǘŜŦƻƛǎΣ ƭŜ ǇǊƻƧŜǘ ǎŜ 

ǇƻǳǊǎǳƛǘ ŀǾŜŎ ŘΩŀǳǘǊŜǎ ǎǳǇǇƻǊǘǎΦ bƻǳǎ ǳǘƛƭƛǎŜǊƻƴǎ ŎŜǊtains registres nationaux ou internationaux déjà existants, 

qui pourront être adaptés au projet. 

En 2021, des premiers patients traités par Tocilizumab dans la fibrose pulmonaire liée à la sclérodermie 

systémique ont été inclus dans le registre TATA (TArgeted Therapies in Auto-immune diseases), registre des 

immunothérapies et Jak-inhiteurs chez les patients enfants et adultes atteints de maladies auto-immunes, dans 

le cadre du suivi en vie réelle. 

En 2022, nous prévoyons de développer 2 autres registres de suivis en vie réelle pour les 2 autres molécules :  

¶ eƴ ŎŜ ǉǳƛ ŎƻƴŎŜǊƴŜ ƭΩ!ƴŀƪƛƴǊŀ Řŀƴǎ ƭŜǎ ƳŀƭŀŘƛŜǎ ŀǳǘƻ-inflammatoires rares et les anti-IL-1 dans les 

ŀƳȅƭƻǎŜǎ !!Σ ƴƻǳǎ ǇǊŞǾƻȅƻƴǎ ƭŜ ŘŞǾŜƭƻǇǇŜƳŜƴǘ ŘΩǳƴ ƳƻŘǳƭŜ Řŀƴǎ ƭŜ ǊŜƎƛǎǘǊŜ 9ǳǊƻǇŞŜƴ WLwŎƻƘƻǊǘŜ ŘŜǎ 

maladies auto-inflammatoires rares. 

¶ [Ŝ ǎǳƛǾƛ Ŝƴ ǾƛŜ ǊŞŜƭƭŜ ŘΩǳƴ ǘǊŀƛǘŜƳŜƴǘ ǇŀǊ Baricitinib dans les Interféronopathies de Type I 

monogéniques (dont les maladies liées à des mutations gain de fonction du gène JAK1) se fera dans le 

registre TATA (cité précédemmentύ Řŀƴǎ ƭŜ ŎŀŘǊŜ Řǳ ŘŞǾŜƭƻǇǇŜƳŜƴǘ ŘΩǳƴŜ ǇŀǊǘƛŜ ǇŞŘƛŀǘǊƛǉǳŜΦ 

 

- Action 4.4 : Mieux encadrer les pratiques de prescriptions hors-AMM 

La commission « médicaments » en place au sein de notre filière a établi la liste des spécialités pharmaceutiques 

prescrites hors-AMM, des RTU et ATU de cohorte disponibles et en cours dans le champ des maladies rares de 

la filière FAI²R.  

La commission « médicaments η ŀ ŞƎŀƭŜƳŜƴǘ ŘŞǾŜƭƻǇǇŞ ŘŜǎ ƻǳǘƛƭǎ ŘŜ ŦƻǊƳŀǘƛƻƴ ǇƻǳǊ ƭΩƛƴŎƭǳǎƛƻƴ ŘŜǎ ǇŀǘƛŜƴǘǎ 

dans les ATU ou RTU. Elle participe auǎǎƛΣ Ŝƴ ƭƛŜƴ ŘƛǊŜŎǘ ŀǾŜŎ ƭΩ!b{aΣ Ł ƭΩƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴ ŘŜǎ ƳŞŘŜŎƛƴǎ ŀǳȄ !¢¦ Ŝǘ 

RTU déjà disponibles. 

La filière FAI²R par le biais de la commission « médicaments η ŀ ǘǊŀƴǎƳƛǎ Ł ƭΩ!b{a ǳƴ ǎƛƎƴŀƭŜƳŜƴǘ ŘŜ ǎǇŞŎƛŀƭƛǘŞ 

ǇƘŀǊƳŀŎŜǳǘƛǉǳŜ ǊŜƭŜǾŀƴǘ ŘΩǳƴ ŎŀŘǊŜ ŘŜ ǇǊŜǎŎǊƛǇǘƛƻn compassionnelle concernant le Tocilizumab dans le 

traitement de la pneumopathie interstitielle diffuse chez les patients atteints de sclérodermie systémique. Nous 

ǎƻƳƳŜǎ Ŝƴ ŀǘǘŜƴǘŜ ŘΩǳƴ ǊŜǘƻǳǊ ŘŜ ƭΩ!b{aΦ 

Par ailleurs, le registre TATA vise à collecter les informations des patients avec maladie auto-immune rare mis 

sous traitement ciblé hors-!aaΦ [ΩƛƴŘƛŎŀǘƛƻƴ ƘƻǊǎ-AMM doit être justifiée, et les participants sont invités à 

présenter leur dossier aux RCP des CRMR de la filière ou à la RCP de la filière. Ce registre, promu par les hôpitaux 

universitaires de Strasbourg est soutenu par la filière et permettra de lister les situations hors-!aa ŘΩǳǘƛƭƛǎŀǘƛƻƴ 

de traitements déjà disponibles dans une autre indication. Ce registre permettra, en outre, de renseigner 

ƭΩŜŦŦƛŎŀŎƛǘŞ Ŝǘ ƭŀ ǘƻƭŞǊŀƴŎŜ ŘŜ ŎŜǎ ǘǊŀƛǘŜƳŜƴǘǎ Řŀƴǎ ŎŜǎ ƛƴŘƛŎŀǘƛƻƴǎ ƘƻǊǎ-AMM. 

Enfin, pour mieux encadrer la prescription hors-AMM, une vidéo « Flash Info » en partenariat avec la DGS est 

consultable sur le site : https://www.fai2r.org/flash-infos/atu-rtu/ . 

 

 

 

 

https://www.fai2r.org/flash-infos/atu-rtu/
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Axe 5 : IMPULSER UN NOUVEL ELAN À LA RECHERCHE SUR LES MALADIES  

- Action 5.2 Υ ŎƻƴǎǘǊǳŎǘƛƻƴ ŘŜ ƭΩ9Wt Ŝǘ ǇŀǊǘƛŎƛǇŀǘƛƻƴ ŘŜǎ ŞǉǳƛǇŜǎ ŦǊŀƴœŀƛǎŜǎ 

Implication de CRI IMIDIATE, réseau labellisé F-CRIN, pour le déploiement de projet européen des membres de 

C!LчwΦ !ŎŎƻƳǇŀƎƴŜƳŜƴǘ Ŝƴ нлмф Řǳ ǇǊƻƧŜǘ D9bL¦{ Řǳ tǊ !ƭŜȄŀƴŘǊŜ .9[h¢ ǇƻǳǊ ƭΩ!!t 9Wt-RD omics et maladies 

rares (non retenu après 2ème ŞǘŀǇŜ ŘΩŞǾŀƭǳŀǘƛƻƴύΦ 

Le comité scientifique de CRI-IMIDIATE accompagne les porteurs de PHRC retenus au stade de la lettre 

ŘΩƛƴǘŜƴǘƛƻƴΣ Ŝƴ ŀǳŘƛǘƛƻƴƴŀƴǘ ƭŜǎ ǇǊƻƧŜǘǎ ŎƻƳǇƭŜǘǎ ŀǾŀƴǘ ƭŀ ǎƻǳƳƛǎǎƛƻƴ ŦƛƴŀƭŜ ŀŦƛƴ ŘΩŜƴ ƛŘŜƴǘƛŦƛŜǊ ƭŜǎ ŦƻǊŎŜǎ Ŝǘ ƭŜǎ 

faiblesses. En 2020, les 3 projets auditionnés ont obtenu le PHRC.  

Le réseau CRI-IMIDIATE en collaboration avec la filière FAI²R, la BNDMR, la SFR, la SOFREMIP et la SNFMI a mis 

en place le projet EMIR-ŀƭƎƻ Řƻƴǘ ƭŜ ōǳǘ Ŝǎǘ ŘŜ ŘŞǾŜƭƻǇǇŜǊ ŘŜǎ ŀƭƎƻǊƛǘƘƳŜǎ ŘΩƛŘŜƴǘƛŦƛŎŀǘƛƻƴ ŘŜǎ ǇŀǘƛŜƴǘǎ ŀǘǘŜƛƴǘǎ 

deǎ ƳŀƭŀŘƛŜǎ ǊŀǊŜǎ ŘŜ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ C!Lчw Řŀƴǎ ƭŜ {b5{Φ /Ŝ ǇǊƻƧŜǘ Ŝǎǘ ŦƛƴŀƴŎŞ ǇŀǊ ƭŀ {Cw Ŝǘ ƭΩŀǇǇŜƭ Ł ƳŀƴƛŦŜǎǘŀǘƛƻƴ 

BOAS du Health Date Hub. 

Depuis 2018, est organisée la journée scientifique annuelle conjointe du réseau CRI-IMIDIATE et de la filière 

FAI²R. Cette réunion annuelle, qui rassemble les chercheurs des centres de référence et de compétence, est 

ƭΩƻŎŎŀǎƛƻƴ ŘŜ ǇŀǊǘŀƎŜǊ ƭŜǎ ŘŜǊƴƛŝǊŜǎ ŀǾŀƴŎŞŜǎ ǎŎƛŜƴǘƛŦƛǉǳŜǎ ŘŜ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ C!L2R.  

- Action 5.4 : Lancement d'un programme français de recherche sur les impasses diagnostiques en lien avec les 

initiatives européennes UDNI et Solve-RD 

Le projet ImmunAID, co-porté par la Pr GEORGIN-LAVIALLE, est un projet de recherche de grande envergure 

ǎƻǳǘŜƴǳ ǇŀǊ ƭΩ9ǳǊƻǇŜ IнлнлΣ Ǿƛǎŀƴǘ Ł ŀƳéliorer le diagnostic des maladies auto-inflammatoires et permettre de 

mieux définir les frontières et les caractéristiques de ces maladies pour améliorer la prise en charge des patients. 

Axe 7 : AMÉLIORER LE PARCOURS DE SOIN  

 

- Action 7.1 Υ 5ŞǾŜƭƻǇǇŜǊ ƭΩƛƴformation pour rendre visible et accessible les structures existantes 

(Communication sur et au sein de la filière). 

[Ŝǎ ŀŎǘƛƻƴǎ ŘŜ ŎƻƳƳǳƴƛŎŀǘƛƻƴ ǇǊŞŎŞŘŜƳƳŜƴǘ ƳƛǎŜǎ Ŝƴ ǇƭŀŎŜ ƻƴǘ ŞǘŞ ǇƻǳǊǎǳƛǾƛŜǎ Ŝǘ ŀƳŞƭƛƻǊŞŜǎ Υ ŜƴǾƻƛ ŘΩǳƴŜ 

newsletter bimestrielle à tous les membres (3649), présence sur les réseaux sociaux (Twitter, Facebook, 

LinkedIn et depuis novembre 2020 sur Instagram), mise en ligne régulière de vidéos de type tutoriels, web 

conférences ou flash infos actualités maladies rares sur le site et la chaine YouTube de la filière. 

En 2021, la filière 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.fai2r.orgύ Ŝǎǘ ŘŜ тоф упл ǾǳŜǎ ǳƴƛǉǳŜǎ όм срм руф ǇŀƎŜǎ ǾǳŜǎύΣ онп мму utilisateurs comptabilisés 

sur 2лнм όмсс нрр ǳǘƛƭƛǎŀǘŜǳǊǎ Ŝƴ нлнлύ. 

En 2020, nous avons lancé une nouvelle rubrique sur notre site appelée « Questions de patients », spécialement 

destinée aux patients et qui répond aux questions les plus fréquentes sur les pathologies de la filière. 

!ǳƧƻǳǊŘΩƘǳƛΣ ŎŜ ǎƻƴǘ Ǉƭǳǎ ŘΩǳƴŜ ǉǳƛƴȊŀƛƴŜ ŘŜ ǇŀǘƘƻƭƻƎƛŜǎ ŎƻǳǾŜǊǘŜǎ ǇŀǊ ŎŜǘǘŜ ƴƻǳǾŜƭƭŜ ǊǳōǊƛǉǳŜΦ 

 

Parallèlement, FAI²R participe aux actions communes avec les autres FSMR : présence à différents congrès 

ƳŞŘƛŎŀǳȄΣ ǊŞŘŀŎǘƛƻƴ ŘΩǳƴ ƭƛǾǊŜǘ ŘΩƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴǎ ǎǳǊ ƭŜǎ ŦƛƭƛŝǊŜǎ Ŝǘ ǎǳǇǇƻǊǘǎ ŘΩƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴ ŎƻƳƳǳƴǎΣ ŀŎǘƛƻƴ ŘŜ 

ŎƻƳƳǳƴƛŎŀǘƛƻƴ ŎƻƳƳǳƴŜ ŀǾŜŎ aŀƭŀŘƛŜǎ wŀǊŜǎ LƴŦƻǎ {ŜǊǾƛŎŜΣ ŞǾŝƴŜƳŜƴǘǎ ƭƻŎŀǳȄ Ŝǘ ƴŀǘƛƻƴŀǳȄ Ł ƭΩƻŎŎŀǎƛƻƴ ŘŜ ƭŀ 

Journée Internationale des Maladies Rares, développement du site internet commun aux 23 filières de santé 

maladies rares mis en ligne en octobre 2021 (www.filieresmaladiesrares.fr)... 

 

 

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/
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- Action 7.2 : Garantir les ŎƻƴŘƛǘƛƻƴǎ ŘΩǳƴŜ ŀƴƴƻƴŎŜ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛǉǳŜ ŀŘŀǇǘŞŜΦ 

En 2021, le groupe de travail constitué avec les associations de patients a créé un document à remettre par le 

médecin aux patients au moment de leur annonce (reprenant les sites où ils peuvent trouver de l'information 

fiable, les ressources existantes : assistante sociale, psychologue...). Ce document est diffusé sur le site de la 

filière, sur lequel un nouvel onglet a été créé, pour regrouper les actions et documents existants autour de 

ƭΩŀƴƴƻƴŎŜΦ  

 
- Action 7.3 Υ CŀŎƛƭƛǘŜǊ ƭΩŀŎŎŝǎ Ł ƭΩŞŘǳŎŀǘƛƻƴ ǘƘŞǊŀǇŜǳǘƛǉǳŜ (AAP ETP). 
C!Lчw Ŝǎǘ ǘǊŝǎ ƛƳǇƭƛǉǳŞŜ Řŀƴǎ ƭΩŞŘǳŎŀǘƛƻƴ ǘƘŞǊŀǇŜǳǘƛǉǳŜ Řǳ ǇŀǘƛŜƴǘ : 

¶ /ǊŞŀǘƛƻƴ ŘΩǳƴŜ ζ boite à outils ETP transversale » qui permet de proposer une offre ETP à tout patient 

όŜƴŦŀƴǘ ŘŜ Ǉƭǳǎ ŘŜ мн ŀƴǎ ƻǳ ŀŘǳƭǘŜύ ŀǘǘŜƛƴǘ ŘΩǳƴŜ ƳŀƭŀŘƛŜ ŀǳǘƻ-immune ou auto-inflammatoire rare ; 

la diffusion de cet outil dans les centres a été retardée en raison de la situation sanitaire car la mallette 

ƴΩŀ ŞǘŞ ŘƛǎǇƻƴƛōƭŜ ǉǳΩŜƴ ǎŜǇǘŜƳōǊŜ нлнлΦ [ŀ ŘƛŦŦǳǎƛƻƴ ŀǳȄ ŎŜƴǘǊŜǎ ŀ ŘƻƴŎ ŎƻƳƳŜƴŎŞ Ŝƴ нлнм Ŝǘ р 

centres ont pu être formés. 

¶ {ƻǳǘƛŜƴ Ŝǘ ŀƛŘŜ Ł ƭŀ ƳƛǎŜ Ŝƴ ǇƭŀŎŜ ŘΩǳƴ ǇǊƻƎǊŀƳƳŜ 9¢t ŘŜǎǘƛƴŞ ŀǳȄ ŀŘƻƭŜǎŎŜƴǘǎ ŀǘǘŜƛƴǘǎ ŘΩ!WLΣ ŀƴƛƳŞ 

en mode connecté (Web-Educ-AJI) 

¶ /ǊŞŀǘƛƻƴ ŘΩǳƴ ŀǘŜƭƛŜǊ ǳƴƛǾŜǊǎŜƭ ŀƴƛƳŞ Ŝƴ ƳƻŘŜ ŎƻƴƴŜŎǘŞ ǎǳǊ ƭŜǎ ǘǊŀƛǘŜƳŜƴǘǎ ƛƳƳǳƴƻǎǳǇǇǊŜǎǎŜǳǊǎ Ŝǘ 

les biothérapies au cours des maladies auto-immunes et auto-inflammatoires rares 

¶ Suivi et mise à jour du site www.etpmaladiesrares.com (13835 vues et 5647 visiteurs en 2021). 

¶ Co-animation avec NeuroSphinx du groupe inter-filière « ETP et Transition η ǉǳƛ ŀ ǇŜǊƳƛǎ ŘΩŞƭŀōƻǊŜǊ ǳƴ 

guide pour les professionnels accompagnant des adolescents atteints de maladie rare, lors de la 

période de transition. Ce guide regroupe un référentiel de compétences transversales, des pistes 

ŘΩŀŎŎƻƳǇŀƎƴŜƳŜƴǘ Řŀƴǎ ƭŜ ǎƻƛƴ Ŝǘ ŘŜǎ ǇƛǎǘŜǎ ŘΩŀŎǘƛƻƴǎ ŞŘǳŎŀǘƛǾŜǎΣ ŀƛƴǎƛ ǉǳΩǳƴ ǊŜŎŜƴǎŜƳŜƴǘ ŘŜǎ 

ressources et outils existants. 

¶ Relais et orƎŀƴƛǎŀǘƛƻƴ ŘŜ ƭΩ!!t 9¢t 5Dh{ ŀǾŜŎ мм ǎǳǊ мн ŘƻǎǎƛŜǊǎ ŀŎŎŜǇǘŞǎ Ŝƴ нлмф ǉǳƛ ƻƴǘ Ǉǳ şǘǊŜ 

ŘŞŎƭŀǊŞǎ Ł ƭΩ!w{ Ŝƴ нлнмΦ 

¶ Co-organisation de la seconde journée ETP Inter-Filières. 

 

- Action 7.4 : Mobiliser les dispositifs de coordination de la prise en charge (AAP PNDS, DMP, fiche urgence). 

¦ƴ ōƛƴƾƳŜ ŦƻǊƳŞ ǇŀǊ ƭŀ ŎƘŜŦŦŜ ŘŜ ǇǊƻƧŜǘ Ŝǘ ǳƴŜ ŎƘŀǊƎŞŜ ŘŜ Ƴƛǎǎƛƻƴ ǎǇŞŎƛŦƛǉǳŜ ǎŜ ŎƘŀǊƎŜ ŘŜ ƭΩŀƛŘŜ ƭƻƎƛǎǘƛǉǳŜ 

apportée aux CRMR dans la rédaction ou la mise à jour de PNDSΥ ǇǊƻǇƻǎƛǘƛƻƴ ŘΩǳƴŜ méthode de travail, contact 

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 

AutoritŞ ŘŜ {ŀƴǘŞΦ ! ŎŜ ƧƻǳǊΣ му tb5{ ŘŜ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ C!Lчw ǎƻƴǘ ǇǳōƭƛŞǎ ǎǳǊ ƭŜ ǎƛǘŜ ŘŜ ƭΩI!{Φ C!Lчw ŀ ŞƎŀƭŜƳŜƴǘ ǇŀǎǎŞ 

un accord pour que les PNDS soient soumis à Orphanet Journal of Rares Diseases όhWw5ύ ŀŦƛƴ ǉǳΩƛƭǎ ǎƻƛŜƴǘ ǘǊŀŘǳƛǘǎ 

en anglais, publiés et donc référencés. En 2021, 2 nouveaux PNDS ont été publiés (Polychondrite atrophiante et 

Vascularites cryoglobulinémiques).  

Titre du PNDS (AAP 2020) 9ǘŀǘ ŘΩŀǾŀƴŎŜƳŜƴǘ όƳŀƛ нлннύ 

Syndrome des antiphospholipides En cours de finalisation 

Polychondrite atrophiante Publié en 2021 

Vascularites cryoglobulinémiques Publié en 2021 

Sjögren Publié en 2022 

Thérapies cellulaires En cours de finalisation 

Fièvre méditerranéenne familiale (actualisation) En cours de rédaction 

 

Titre du PNDS (hors AAP) 9ǘŀǘ ŘΩŀǾŀƴŎŜƳŜƴǘ (mai 2022) 

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/
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Maladie associée aux IgG4 En cours de rédaction 

Syndrome des anti-synthétases En cours de mise en place 

 

 

Á !Ŏǘƛƻƴ тΦр 5ŞǾŜƭƻǇǇŜǊ ƭŀ ǘŞƭŞƳŞŘŜŎƛƴŜ Ŝǘ ƭΩƛƴƴƻǾŀǘƛƻƴ Ŝƴ Ŝ-santé  

¶ La période de la pandémie 2020-2021 a été propice au recours à la télémédecine. Aussi Un premier bilan 

des pratiques en termes de téléconsultations et autres actions à distance durant cette période, 

ƴƻǘŀƳƳŜƴǘ ŀǳ ŎƻǳǊǎ ŘŜ ƭŀ ǇŞǊƛƻŘŜ ŘŜ ǘǊŀƴǎƛǘƛƻƴ ŘŜǎ ǎƻƛƴǎ ǇŞŘƛŀǘǊƛǉǳŜǎ ŀǳȄ ǎƻƛƴǎ ŘΩŀŘǳƭǘŜǎΣ ŀ ŞǘŞ ƭŀƴŎŞ 

fin 2021. 

¶ C!Lчw ŀ ǎƻǳǘŜƴǳ ǳƴ ǇǊƻƧŜǘ ŘΩŀǇǇƭƛŎŀǘƛƻƴ ǎŀƴǘŞ ǇƻǳǊ ƭΩŀŎǘƛǾƛǘŞ ǇƘȅǎƛǉǳŜ ŀŘŀǇǘŞŜ ŘŜǎ ǇŀǘƛŜƴǘǎ ŀŘƻƭŜǎŎŜƴǘǎ 

atteints de maladies chroniques inflammatoires (APAcadabra). 

Axe 9 : FORMER LES PROFESSIONNELS DE SANTÉ À MIEUX IDENTIFIER ET PRENDRE EN CHARGE LES MALADIES 

RARES 

[ŀ ŦƛƭƛŝǊŜ ǎΩŜǎǘ ŘƻǘŞŜ ŘΩǳƴŜ Commission Pédagogie formée de pédiatres, internistes, rhumatologues et 

ǊŜǇǊŞǎŜƴǘŀƴǘǎ ŘΩŀǎǎƻŎƛŀǘƛƻƴ ŘŜ ǇŀǘƛŜƴǘǎΦ /ŜǘǘŜ ŎƻƳƳƛǎǎƛƻƴ ŀ ǇƭǳǎƛŜǳǊǎ ŜƴƧŜǳȄ Υ 

o Former et informer sur les maladies auto-immunes et auto-inflammatoires rares 

o Donner accès à cette formation et information au plus grand nombre (médecins, soignants, 

ǎŎƛŜƴǘƛŦƛǉǳŜǎΣ ǇǊƻŦŜǎǎƛƻƴƴŜƭǎ ŘŜ ǎŀƴǘŞΣ ǇŀǘƛŜƴǘǎΧύ 

 

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

En 2019, la filière FAI²R avaiǘ ǘǊŀǾŀƛƭƭŞ Ŝƴ ǇŀǊǘŜƴŀǊƛŀǘ ŀǾŜŎ ƭŀ ŎƻƴŦŞǊŜƴŎŜ ŘŜǎ ŘƻȅŜƴǎ ŀŦƛƴ ŘΩƛƴǘŞƎǊŜǊ ǳƴ 

enseignement sur les maladies rares durant le 2ème cycle de la formation initiale. Le programme de 

ŎƻƴƴŀƛǎǎŀƴŎŜ ǊŞŀŎǘǳŀƭƛǎŞ ŎƻƳǇƻǊǘŜ ост LǘŜƳǎΦ [ΩLǘŜƳ нн Ŝǎǘ ƛƴǘƛǘǳƭŞ ζ ƳŀƭŀŘƛŜǎ Ǌŀres ». Il a été intégré en 2020 

ŀǳ ǇǊƻƎǊŀƳƳŜ Řǳ нŝƳŜ ŎȅŎƭŜΦ Lƭ ǇŜǊƳŜǘǘǊŀ ŀǳȄ ŞǘǳŘƛŀƴǘǎ ŘŜ ŎƻƴƴŀƞǘǊŜ ƭΩƻǊƎŀƴƛǎŀǘƛƻƴ ŘŜǎ ǎƻƛƴǎ Ŝǘ ŘŜǎ ŦƛƭƛŝǊŜǎ ŘŜ 

diagnostic et de prise en charge (CRMR, CCMR, FSMR, Associations de patients, Orphanet, Maladies Rares Info 

ServƛŎŜΣ ƴƻǘƛƻƴǎ ŘΩŜǊǊŀƴŎŜΣ ŘΩƛƳǇŀǎǎŜ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛǉǳŜ Ŝǘ ŎǳƭǘǳǊŜ Řǳ ŘƻǳǘŜ ƴƻǘŀƳƳŜƴǘύΦ 

 

- Action 9.3 : Développer les formations continues dans le domaine des maladies rares.  

¶ ²Ŝō ŎƻƴŦŞǊŜƴŎŜ ƳŜƴǎǳŜƭƭŜ ŘΩǳƴŜ ƘŜǳǊŜ ŘŜǎǘƛƴŞŜ ŀǳ ƭŀǊƎŜ ǇǳōƭƛŎ ŘŜ ǎƻƛƎƴŀƴǘǎ ŘŜ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜΦ Ce 

programme est appelé « Les jeudis de la filière ». Les programmes sont renouvelés chaque année 

¶ Mise en place en 2021 des « CLES» du diagnostic : ces « CLES » (Cibler, Lier, Eliminer, Statuer) 

ǇǊŞǎŜƴǘŜƴǘ ŘŜǎ ŀƭƎƻǊƛǘƘƳŜǎ ŘΩƻǊƛŜƴǘŀǘƛƻƴ ŘŜǾŀƴǘ ǳƴ ǎȅƳǇǘƾƳŜ ŘΩŀƭƭǳǊŜ ōŀƴŀƭ ŀŦƛƴ ŘΩƻǊƛŜƴǘŜǊ ƭŜ 

diagnostic vers une maladie rare ou éliminer cette hypothèse. Un projet inter-filières est en cours. Un 

partenariat avec les enseignants de médecine générale a été mis en place. 

¶ Veille bibliographique mensuelle proposant un résumé des principales publications concernant les 

maladies auto-immunes et auto-inflammatoires rares (79 résumés publiés en 2020) 

¶ Depuis 2018, un nouveau format de vidéos courtes appelées « Flash infos Actualités Maladies Rares» 

ǇŜǊƳŜǘ ŘΩƛƴŦƻǊƳŜǊ ƴƻǎ ƳŜƳōǊŜǎ ŘŜǎ ŞǾŝƴŜƳŜƴǘǎ ŘΩŀŎǘǳŀƭƛǘŞ ƳŀǊǉǳŀƴǘǎ ƻǳ ƛƳǇƻǊǘŀƴǘǎ ό5atΣ ǎƻǊǘƛŜ 

ŘŜǎ tb5{Σ ƳƛǎŜ ǎǳǊ ƭŜ ƳŀǊŎƘŞ ŘΩǳƴ ƴƻǳǾŜŀǳ ƳŞŘƛŎŀƳŜƴǘΧύ 

¶ Depuis septembre 2020, nous avons lancé une série de podcast ǇŜǊƳŜǘǘŀƴǘ ŘΩŀǾƻƛǊ ǳƴ ŀŎŎŝǎ ŀǳŘƛƻ Ł 

ƴƻǎ tb5{Φ 9ƴ Ǉƭǳǎ ŘΩǳƴ ŀŎŎŝǎ ǎǳǊ ƭŜ ǎƛǘŜ ŘŜ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜΣ ŎŜ ƴŜ ǎƻƴǘ Ǉŀǎ Ƴƻƛƴǎ ŘΩǳƴŜ ǾƛƴƎǘŀƛƴŜ ŘΩŞǇƛǎƻŘŜǎ 

qui sont désormais disponibles sur les différentes plateformeǎ ŘΩŞŎƻǳǘŜ ǘŜƭƭŜǎ ǉǳŜ 5ŜŜȊŜǊΣ {ǇƻǘƛŦȅΣ 

Apple Podcasts, Podcast addict, Google Podcasts, Castbox, Overcast, Castro (plus de 1660 écoutes 

depuis leur mise à disposition sur ces plateformes) 

¶ Un DIU maladies rares avait été créé en 2016, il a été fusionné avec un projet de DIU en copilotage avec 

la filière AnDDI-Rares 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
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spécificités de 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 de e-learning pour permettre aux 

apprenants une formation compatible avec leur activité professionnelle, et des modules présentiels 

ǇƻǳǊ ǇŜǊƳŜǘǘǊŜ ƭŜ ǇŀǊǘŀƎŜ ŘΩŜȄǇŞǊƛŜƴŎŜ Ŝǘ ƭŜǎ ǘǊŀǾŀǳȄ ǇǊŀǘƛǉǳŜǎΦ [Ŝ ǇǳōƭƛŎ ŎƛōƭŜ Ŝǎǘ ƭŀǊƎŜ όƳŞŘƛŎŀǳȄΣ 

ǇŀǊŀƳŞŘƛŎŀǳȄΣ ǎŎƛŜƴǘƛŦƛǉǳŜǎΣ ǊŜǇǊŞǎŜƴǘŀƴǘǎ ŘŜ ǇŀǘƛŜƴǘǎΧύ Ŝǘ ƛƴǘŜǊ-FSMR. 27 étudiant.e.s composent 

cette première promotion 2021-2022.  

¶ C!Lчw ŀ ƭŀƴŎŞ Ŝƴ нлнм ǳƴŜ ƧƻǳǊƴŞŜ ŀƴƴǳŜƭƭŜ ǘƘŞƳŀǘƛǉǳŜ ŘŞŘƛŞŜ Ł ƭΩƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴ Ŝǘ ƭŀ ŦƻǊƳŀǘƛƻƴ ŘŜǎ 

paramédicaux.ales et professionnel.le.s non hospitaliers.ères impliqué.e.s dans la prise en charge des 

maladies auto-immunes et auto-inflammatoires (IDE hospitaliers.ères et libéraux.ales, médecins 

ƎŞƴŞǊŀƭƛǎǘŜǎΣ ǇƘŀǊƳŀŎƛŜƴǎΦƛŜƴƴŜǎ ŘΩƻŦŦƛŎƛƴŜΧύΦ Cette première édition en version webinaire, avait pour 

thématique les biothérapies et a rassemblé une trentaine de participants. 

¶ Mise en place de la rubrique « les 6 minutes de la Filière ». Ce nouveau format répond au besoin de 

ǎƻǳǘŜƴƛǊ Ŝǘ ŀƛŘŜǊ ƭŜǎ ǎƻƛƎƴŀƴǘΦŜΦǎ ƴƻƴ ƳŞŘŜŎƛƴǎ Ŝǘ ǇŀǊŀƳŞŘƛŎŀǳȄΦŀƭŜǎ ŘŜ ƴƻǘǊŜ ŦƛƭƛŝǊŜΦ [ΩƻōƧŜŎǘƛŦ Şǘŀƴǘ 

ŘΩŜȄǇƭƛǉǳŜǊ ŀǎǎŜȊ ŦŀŎƛƭŜƳŜƴǘ ŎŜ ǉǳΩŜǎǘ ƭŀ ƳŀƭŀŘƛŜ ǊŀǊŜ ŘƻƴƴŞŜ Ŝƴ ƭŀ ǇǊŞǎŜƴǘŀƴǘ ǇŀǊ ŘŜ ŎƻǳǊǘŜǎ ǾƛŘŞƻǎ 

animées : les principaux signes cliniques, la population touchée et la prévalence, les spécificités de la 

ƳŀƭŀŘƛŜΣ ǎŀ ǇƘȅǎƛƻǇŀǘƘƻƭƻƎƛŜΣ ƭŜǎ ǇǊƛƴŎƛǇŜǎ Řǳ ǘǊŀƛǘŜƳŜƴǘΣ ƭŜǎ ŎƛǊŎƻƴǎǘŀƴŎŜǎ ŘŜ ǾŜƴǳŜ Ł ƭΩƘƾǇƛǘŀƭΣ 

ƭΩƛƳǇŀŎǘ ǎǳǊ ƭŀ ǾƛŜ ǉǳƻǘƛŘƛŜƴƴŜΦ 5Ŝǎ ǾƛŘŞƻǎ ǎǳǊ ǇƭǳǎƛŜǳǊǎ ǇŀǘƘƻƭƻƎƛŜǎ ǎƻƴǘ ǇǊƻǇƻǎŞŜǎ ǇŀǊ ƭŜǎ ŜȄǇŜǊts 

ƴŀǘƛƻƴŀǳȄΣ ǘƻǳǘ ŀǳ ƭƻƴƎ ŘŜ ƭΩŀƴƴŞŜΦ {ƛȄ ǾƛŘŞƻǎ ǎƻƴǘ ŘŞƧŁ ŘƛǎǇƻƴƛōƭŜǎ ǎƻǳǎ ŎŜ ŦƻǊƳŀǘΦ 

 

- Action 9.4 : Encourager les formations mixtes professionnels/malades/entourage (Renforcement des 

connaissances des patients et des familles). 

¶ Web conférence ǘǊƛƳŜǎǘǊƛŜƭƭŜ ŘΩǳƴŜ ƘŜǳǊŜ ŀƴƛƳŞŜ ǇŀǊ ǳƴ ōƛƴƾƳŜ ŀǎǎƻŎƛŀǘƛƻƴ ŘŜ ǇŀǘƛŜƴǘ Ŝǘ ŜȄǇŜǊǘ ŘŜ ƭŀ 

maladie 

¶ Réalisation de tutoriels mis en ligne sur le site et sur la chaine YouTube 

¶ Participation à la réimpression et à la diffusion de livrets « Χ Ŝƴ млл ǉǳŜǎǘƛƻƴǎ » 

 

Axe 10 : RENFORCER LE RÔLE DES FSMR DANS LES ENJEUX DU SOIN ET DE LA RECHERCHE 

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

Actions de la FSMR concernant ƭΩhǳǘǊŜ-Mer : 

De nombreuses actions de FAI²R sont numériques permettant ainsi un accès facile en Outre-Mer : 

¶ RCP hebdomadaires, de 13h30 à 15h afin que cet horaire soit compatible avec le décalage horaire en 

Outre-Mer 

¶ Programmes de web-conférences à destination des patients et des soignants, visibles gratuitement sur 

le site internet ou sur la chaine YouTube 

¶ bƻƳōǊŜǳǎŜǎ ǾƛŘŞƻǎ ŎƻǳǊǘŜǎ όǘǳǘƻǊƛŜƭǎΣ ŦƭŀǎƘ ŀŎǘǳŀƭƛǘŞǎΧύΣ ǾƛǎƛōƭŜǎ ƎǊŀǘǳƛǘŜƳŜƴǘ ǎǳǊ ƭŜ ǎƛǘŜ ƛƴǘŜǊƴŜǘ ƻǳ 

sur la chaine YouTube 

¶ !ŎŎƻƳǇŀƎƴŜƳŜƴǘ Ŝƴ ǾƛǎƛƻŎƻƴŦŞǊŜƴŎŜ ǇƻǳǊ ƭŀ ŦƻǊƳŀǘƛƻƴ Ł .ŀaŀwŀ ŘŜǎ ŎŜƴǘǊŜǎ ŘΩhǳǘǊŜ-Mer 

 

Implication de la FSMR dans les réseaux européens de référence (ex. Soutien de la filière a des candidatures 

HcP, ǊŜƎƛǎǘǊŜǎ 9wbΧύΦ 

LƳǇƭƛŎŀǘƛƻƴ ŘŜ C!Lчw ŀǳ ǎŜƛƴ ŘŜ ƭΩ9wb wŜ/ƻƴƴŜǘ : 

¶ Publication d'un article sur les besoins et attentes des médecins européens en ETP 

¶ Création d'un DIU européen de 20h en ETP (EULAR), lancé en octobre 2021 

¶ Partage des webinars en 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
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¶ Accompagnement des CRMR candidats à la deuxième vague de labellisation pour les filières RITA et 

RECONET 

 

 

 

AMÉLIORATION DE LA PRISE EN CHARGE DES PATIENTS 

o Transition : 

¶ 5ƛŦŦǳǎƛƻƴ ŘŜǎ ƻǳǘƛƭǎ ŞƭŀōƻǊŞǎ ǇǊŞŎŞŘŜƳƳŜƴǘ ǇŜǊƳŜǘǘŀƴǘ ŀǳȄ ǇǊƻŦŜǎǎƛƻƴƴŜƭǎ ŘΩŀŎŎƻƳǇŀƎƴŜǊ 

plus aisément le patient au cours du processus de transition. Ces outils sont associés à une 

check-listΣ ŎǊŞŞŜ Řŀƴǎ ƭŜ ŎŀŘǊŜ ŘΩǳƴ ǇǊƻƧŜǘ ŜǳǊƻǇŞŜƴΣ ǉǳƛ ŘŞŎǊƛǘ ƭŜǎ ŘƛŦŦŞǊŜƴǘŜǎ ŞǘŀǇŜǎ Ŝǘ ƭŜǎ 

ŞƭŞƳŜƴǘǎ Ł ŀōƻǊŘŜǊ ǇǊƻƎǊŜǎǎƛǾŜƳŜƴǘ ŀǾŜŎ ƭŜ ƧŜǳƴŜ ǇŀǘƛŜƴǘ ŀŦƛƴ ŘŜ ƭΩŀŎŎƻƳpagner dans 

ƭΩŀǳǘƻƴƻƳƛǎŀǘƛƻƴ Ŝǘ ŦŀŎƛƭƛǘŜǊ ƭŜ ǇǊƻŎŜǎǎǳǎ ŘŜ ǘǊŀƴǎƛǘƛƻƴ Ŝǘ ƭŜ ǘǊŀƴǎŦŜǊǘ ŘŜ ƭŀ ǇŞŘƛŀǘǊƛŜ ŀǳ ǎŜŎǘŜǳǊ 

adulte pour le suivi de la maladie.  

¶ Rédaction de recommandations pour la transition dans les maladies auto-immunes et auto-

inflammatoires rares, publiées en septembre 2021 dans la Revue de Médecine Interne. Une 

version plus longue intégrant la description des outils mis à disposition et les étapes de la 

check-list a été mise en ligne sur le site de la filière. 

¶ Réflexion sur les relations ado-jeunes-ŀŘǳƭǘŜǎκƳŞŘŜŎƛƴǎ Ł ǘǊŀǾŜǊǎ ǳƴŜ ŜƴǉǳşǘŜ ŀǳǇǊŝǎ ŘΩǳƴŜ 

ŎŜƴǘŀƛƴŜ ŘŜ ƧŜǳƴŜǎ Ŝǘ ŘΩǳƴŜ ŎŜƴǘŀƛƴŜ ŘŜ ǇŞŘƛŀǘǊŜǎ Ŝǘ ƳŞŘŜŎƛƴǎ ŘΩŀŘǳƭǘŜΣ Ŝǘ Řƻƴǘ ƭŜǎ ǊŞǎǳƭǘŀǘǎ 

sont soumis pour publication. 

¶ aƛǎŜ Ł ƧƻǳǊ ŘŜ ƭΩannuaire des « référents transition »Σ ǇŜǊƳŜǘǘŀƴǘ Ŝƴ ǇŀǊǘƛŎǳƭƛŜǊ ŘΩƛŘŜƴǘƛŦƛŜǊ 

ŘŜǎ ƳŞŘŜŎƛƴǎ ŘΩŀŘǳƭǘŜ ƘŀōƛǘǳŞǎ Ł ƭŀ ǇǊƛǎŜ Ŝƴ ŎƘŀǊƎŜ ŘŜǎ ƳŀƭŀŘƛŜǎ ŘŜ C!Lчw Ł ŘŞōǳǘ ǇŞŘƛŀǘǊƛǉǳŜΣ 

sǳǊ ƭΩŜƴǎŜƳōƭŜ Řǳ ǘŜǊǊƛǘƻƛǊŜΦ 

¶ aƛǎŜ Ł ƧƻǳǊ ŘŜ ƭΩƻƴƎƭŜǘ ŘŞŘƛŞ Ł ƭŀ ǘǊŀƴǎƛǘƛƻƴ ǎǳǊ ƭŜ ǎƛǘŜ ƛƴǘŜǊƴŜǘ ŘŜ C!Lчw 

https://www.fai2r.org/transition  

¶ [ŀƴŎŜƳŜƴǘ ŘΩǳƴŜ enquête sur les pratiques de téléconsultations et autres actions à distance 

ŀǳ ŎƻǳǊǎ ŘŜ ƭŀ ǇŞǊƛƻŘŜ ŘŜ ǘǊŀƴǎƛǘƛƻƴ ŘŜǎ ǎƻƛƴǎ ǇŞŘƛŀǘǊƛǉǳŜǎ ŀǳȄ ǎƻƛƴǎ ŘΩŀŘǳƭǘŜǎ Ŝƴ нлнл-2021. 

5ŜǳȄ ǉǳŜǎǘƛƻƴƴŀƛǊŜǎ ƻƴǘ ŞǘŞ ŘƛŦŦǳǎŞǎ Ŧƛƴ ŘŞŎŜƳōǊŜ ŀŦƛƴ ŘŜ ǊŜŎǳŜƛƭƭƛǊ ƭΩŜȄǇŞǊƛŜƴŎŜ ŘΩǳƴŜ ǇŀǊǘ 

ŘŜǎ ǎǇŞŎƛŀƭƛǎǘŜǎ ǇŞŘƛŀǘǊŜǎ Ŝǘ ƳŞŘŜŎƛƴ ŘΩŀŘǳƭǘŜǎ ŘŜ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜΣ Ŝǘ ŘΩŀǳǘǊŜ ǇŀǊǘ ŘŜǎ ŀŘƻƭŜǎŎŜƴǘǎ Ŝǘ 

jeunes adultes de 12 à 25 ans. 

¶ Organisation de la Journée Transition annuelle en format Webinaire sur la thématique de 

ƭΩŀǇǇƻǊǘ ŘŜǎ ǘŜŎƘƴƛǉǳŜǎ ŘŜ ōƛŜƴ-être et relaxation à destination des adolescents/jeunes 

ŀŘǳƭǘŜǎ Ŝƴ ǇŞǊƛƻŘŜ ŘŜ ǘǊŀƴǎƛǘƛƻƴΦ /ŜǘǘŜ ƧƻǳǊƴŞŜ ǘǊŀƴǎƛǘƛƻƴ ŀ ǇŜǊƳƛǎ ŞƎŀƭŜƳŜƴǘ ŘΩŞŎƘŀƴƎŜǊ 

autour des pratiques et des collaborations entres les centres experts de la filière, avec la 

ǇǊŞǎŜƴǘŀǘƛƻƴ ŘŜ ŘŜǳȄ ǊŜǘƻǳǊǎ ŘΩŜȄǇŞǊƛŜƴŎŜǎ ǎǳǊ ƭΩƻǊƎŀƴƛǎŀǘƛƻƴ ŘŜ ƭŀ ǘǊŀƴǎƛǘƛƻƴ ŀǳ ǎŜƛƴ ŘŜ 

ōƛƴƾƳŜǎ ǇŞŘƛŀǘǊŜǎ Ŝǘ ƳŞŘŜŎƛƴǎ ŘΩŀŘǳƭǘŜǎ ŘŜ ŎŜƴǘǊŜǎ ŘƛŦŦŞǊŜƴǘǎ /waw Ŝǘ //awΦ 

¶ Participation au groupe de travail inter-Filières (NeuroSphinx), notamment pour le 

ŘŞǾŜƭƻǇǇŜƳŜƴǘ ŘΩƻǳǘƛƭǎ ŎƻƳƳǳƴǎ ǘǊŀƴǎǾŜǊǎŀǳȄ Ŝǘ ŘŜ ƳŜŘƛŀ ŘŜ ŎƻƳƳǳƴƛŎŀǘƛƻƴ ǘǊŀƴǎǾŜǊǎŀƭŜΦ 

 

o Médico-social : 

¶ wŞŦƭŜȄƛƻƴ ǎǳǊ ƭΩŀŎŎŝǎ ŀǳȄ ŀǎǎǳǊŀƴŎŜǎ Υ ǊŜŎǳŜƛƭ Ŝǘ ŘƛŦŦǳǎƛƻƴ ŘŜ témoignages de patients, 3 

nouveaux témoignages en 2021 

¶  Reprise du groupe de travail inter-filières sur le handicap invisible. 

¶ wŞŀƭƛǎŀǘƛƻƴ ŘΩǳƴŜ ǎŞǊƛŜ ŘŜ ǾƛŘŞƻǎ όмтύ ǎǳǊ ƭŜǎ thérapies complémentaires et bien-être à la 

demande des associations de patients pour informer sur les prises en charge alternatives, 

notamment pour la gestion de la fatigue et de la douleur. 

ACTIONS COMPLÉMENTAIRES REALISEES EN 2021  

 

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/
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¶ aƛǎŜ Ł ƧƻǳǊ ŘŜ ƭΩƻƴƎƭŜǘ ŘŞŘƛŞ ŀǳ ƳŞŘƛŎƻ-social sur le site https://www.fai2r.org/vie-

quotidienne 

¶ 5ƛŦŦǳǎƛƻƴ ǎǳǊ ƭŜ ǎƛǘŜ ŘŜ ƭΩinfographie (Filières/Maladies Rares Info Service). 

¶ Participation à la formation Parents-experts proposée par FIMATHO 

¶ Organisation de la Journée annuelle des associations de patients partenaires de FAI²R sur le 

thème de la Recherche. 

RECHERCHE 

o Poursuivre le lien avec F-CRIN/ CRI-IMIDIATE: FAI²R encourage la recherche clinique et translationnelle 

via le réseau CRI-IMIDIATE qui représente la structure privilégiée pour les travaux de recherche de la 

filière afin de faciliter le rapprochement entre les équipes de recherche et les équipes de soins, de 

repérer et diffuser des appels à projets dans le domaine des maladies auto-immunes ou auto-

inflammatoires rares et de fournir une aide méthodologique aux projets de recherche (PHRC, registres). 

Trois projets soutenus par notre filière ont été retenus ŀǳ ǎǘŀŘŜ ŘŜ ƭŀ ƭŜǘǘǊŜ ŘΩƛƴǘŜƴǘƛƻƴ Ŝƴ нлнл Ŝǘ 

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. 

o Mise à jour annuelle des annuaires BDD/registres/cohortes existants. 

o Mise à jour bimestrielle de l'annuaire des protocoles de recherche clinique en cours. 

o hǊƎŀƴƛǎŀǘƛƻƴ ŘΩǳƴŜ journée Recherche annuelle afin de faire rencontrer les équipes de recherche des 

différents CRMR de la filière. 

o Depuis avril 2021, ŎǊŞŀǘƛƻƴ ŘΩǳƴ ƎǊƻǳǇŜ ŘŜ ǘǊŀǾŀƛƭ C!Lчwκ/wL-IMIDIATE/Associations de patients sur 

ƭΩƛƳǇƭƛŎŀǘƛƻƴ ŘŜǎ ǇŀǘƛŜƴǘǎ Ǉƭǳǎ ǘƾǘ Řŀƴǎ ƭŀ ǊŜŎƘŜǊŎƘŜ Τ ŎŜ ƎǊƻǳǇŜ ŘŜ ǘǊŀǾŀƛƭ ǎŜ ǊŞǳƴƛǘ ǘƻǳǎ ƭŜǎ о ƳƻƛǎΦ 

FORMATION ET INFORMATION 

La commission pédagogie ŘŜ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ ǆǳǾǊŜ ǇƻǳǊ ǉǳŜ ƭŀ ŦƻǊƳŀǘƛƻƴ ǎƻƛǘ ŀŎŎŜǎǎƛōƭŜ Ł ǘƻǳǎΦ !ǳǎǎƛΣ ŘŜǇǳƛǎ Ŧƛƴ нлмфΣ 

elle propose de prendre en charge annuellement les frais dΩƛƴǎŎǊƛǇǘƛƻƴΣ ŘŜ ǘǊŀƴǎǇƻǊǘ Ŝǘ ŘΩƘŞōŜǊƎŜƳŜƴǘ ŘΩǳƴΦŜ 

ƛƴǘŜǊƴŜ ƻǳ ǳƴΦŜ ǇŀǊŀƳŞŘƛŎŀƭΦƭŜ ǇŀǊ ŎŜƴǘǊŜ ŘŜ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜΣ ŀŦƛƴ ŘŜ ƭǳƛ ǇŜǊƳŜǘǘǊŜ ŘΩŀǎǎƛǎǘŜǊ Ł ǳƴ ŎƻƴƎǊŝǎ ό{hCw9aLtΣ 

SNFMI, SFR) ou à une journée annuelle FAI2w όwŜŎƘŜǊŎƘŜΣ 9¢tΣ ¢ǊŀƴǎƛǘƛƻƴύΦ /ŜǘǘŜ ƳŜǎǳǊŜ ǎΩŀǇplique également 

ǇƻƴŎǘǳŜƭƭŜƳŜƴǘ Ł ŘΩŀǳǘǊŜǎ ŞǾŞƴŜƳŜƴǘǎ ŎƻƳƳŜ ƭŜ мer congrès européen sur la maladie de Kawasaki EURO-KiDs 

Ŝƴ ƧŀƴǾƛŜǊ нлнмΦ aŀƭƎǊŞ ƭŜ ǇŜǳ ŘΩŞǾŞƴŜƳŜƴǘǎ Ŝƴ ǇǊŞǎŜƴǘƛŜƭ Ŝƴ Ǌŀƛǎƻƴ ŘŜ ƭŀ ǇŀƴŘŞƳƛŜΣ Ŝƴ нлнмΣ ор ǇŜǊǎƻƴƴŜǎ ƻƴǘ 

pu bénéficier de cette mesure. 

 

EUROPE ET INTERNATIONAL 

¶ Création de bourse pour les juniors (internes et CCA) des CRMR et CCMR qui participent à un congrès 

international afin de faciliter la mobilité et la représentation des jeunes français aux événements 

européens et internationaux en présentant des travaux sur les maladies rares inflammatoires de FAI²R.  

¶ 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
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Toutes ces actions sont regroupées sur une page unique de notre site : 

 COVID-19 et maladies auto-immunes auto-inflammatoires (fai2r.org) 

 

 

 

1- Communications régulières à destination des patients et des aidants 

Dès la mise en place du confinement en mars 2020, FAI²R 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 leur quotidien 

avec une MAI²R en temps de Covid (Bien vivre le confinement, le télétravail, les courses, le port du masque, la 

ǾŀŎŎƛƴŀǘƛƻƴΧύΦ /Ŝǎ ŦƛŎƘŜǎ ƻƴǘ ǊŜƴŎƻƴǘǊŞ ǳƴ ƎǊŀƴŘ ǎǳŎŎŝǎ ǉǳŜ ŎŜ ǎƻƛǘ ǎǳǊ ƴƻǘǊŜ ǎƛǘŜ ƻǳ ǎǳǊ ƴƻǎ ǊŞǎŜŀǳȄ ǎƻŎƛŀǳȄ : 

la page actualités Covid-19 de notre site a comptabilisé 134 838 vues uniques. La rubrique dédiée au Covid-19 

comptabilise 39 176 vues uniques.  

La fiche « Bien vivre le confinement η ŀ ŞǘŞ ǘǊŀŘǳƛǘŜ Ŝƴ мс ƭŀƴƎǳŜǎ ŀŦƛƴ ŘΩşǘǊŜ ŘƛŦŦǳǎŞŜ ŀǳ Ǉƭŀƴ ŜǳǊƻǇŞŜƴΦ 

Plus de 15 vidéos « Flash actualités » ont également été tournées et mises en ligne sur la thématique du Covid-

19. Plusieurs interview du Pr Ficher (plus de 48000 vues ǇƻǳǊ ƭΩǳƴŜ ŘΩŜƴǘǊŜ ŜƭƭŜǎύ ƻƴǘ ŞǘŞ ǊŞŀƭƛǎŞŜǎ Ł ŘŜǎǘƛƴŀǘƛƻƴs 

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 immunodéprimés Řǳ Ŧŀƛǘ ŘΩǳƴ ǘǊŀƛǘŜƳŜƴǘ ƛƳƳǳƴƻǎǳǇǇǊŜǎǎŜǳǊ ŦƻǊǘ ƻǳ ŀƴǘƛ /5нлΦ 

9ƴŦƛƴΣ ƭŜǎ ǊŞǎŜŀǳȄ ǎƻŎƛŀǳȄ ƴƻǳǎ ƻƴǘ ǇŜǊƳƛǎ ŘΩŞŎƘŀƴƎŜǊ Ŝǘ ŘŜ ǊŞǇƻƴŘǊŜ Ł ŘŜ ƴƻƳōǊŜǳǎŜǎ ƛƴǘŜǊǊƻƎŀǘƛƻƴǎ ŘŜ 

patients via les commentaires et messages privés. 

 

2- Traitements et recherche 

Une cohorte collaborative appelée « French RMD Covid19 cohort » a été construite en lien avec plusieurs 

sociétés savantes (Société Française de Rhumatologie, Société Nationale Française de Médecine Interne, Société 

Francophone pour la Rhumatologie & les Maladies Inflammatoires en Pédiatrie et Club Rhumatismes et 

LƴŦƭŀƳƳŀǘƛƻƴύ ŀŦƛƴ ŘΩƛŘŜƴǘƛŦƛŜǊ ǳƴ ŞǾŜƴǘǳŜƭ ǎǳǊ ǊƛǎǉǳŜ ŘŜ ŦƻǊƳŜ ǎŞǾŝǊŜ ŘŜ ŎŜǘǘŜ ƛƴŦŜŎǘƛƻƴ Řŀƴǎ ƭŜ ŎƻƴǘŜȄǘŜ ŘŜǎ 

maladies auto-immunes et inflammatoires et des traitements corticoïdes ou immunosuppresseurs. Le recueil 

ǎΩŜǎǘ ǇƻǳǊǎǳƛǾƛ Ŝƴ нлнм ƧǳǎǉǳΩŁ ǎŀ ŎƭƾǘǳǊŜ ƭŜ у ƻŎǘƻōǊŜΣ ŘŀǘŜ Ł ƭŀǉǳŜƭƭŜ ƭŀ ŎƻƘƻǊǘŜ ŎƻƳǇǘŀƛǘ нлфн ǇŀǘƛŜƴǘǎΦ 9ƭƭŜ ŀ 

ŘŞƧŁ Ŧŀƛǘ ƭΩƻōƧŜǘ ŘŜ ǇǳōƭƛŎŀǘƛƻƴǎ όAnnals of Rheumatic Diseases et Lancet Rheumatology) et plusieurs études 

ancillaires sont en cours. Elle ŀ ŀǳǎǎƛ ǇŜǊƳƛǎ ŘΩƛŘŜƴǘƛŦƛŜǊ ƭŜǎ ǇŀǘƛŜƴǘǎ ƭŜǎ Ǉƭǳǎ Ł ǊƛǎǉǳŜ ŘŜ ŦƻǊƳŜ ǎŞǾŝǊŜ Ŝǘ ŀƛƴǎƛ 

ŘΩƻǳǾǊƛǊ ƭŀ ǾŀŎŎƛƴŀǘƛƻƴ ŀǳȄ ǇŀǘƛŜƴǘǎ Ł ǘǊŝǎ Ƙŀǳǘ ǊƛǎǉǳŜΣ Ŝǘ ǇƻǳǊ ŎŜǊǘŀƛƴ ƭΩŀŎŎŝǎ Ł ǳƴŜ оème dose. Ces données ont 

été versées dans la cohorte mondiale de la Global Rheumatology Alliance pour, là encore, implémenter les 

recommandations internationales de prise en charge des patients souffrants de maladies auto-immunes ou 

auto-inflammatoires systémiques. 

[ŀ ŦƛƭƛŝǊŜ Ŝǎǘ ŀǳǎǎƛ Ł ƭΩƻǊƛƎƛƴŜ ŘŜ ƭŀ ǎǳǊǾŜƛƭƭŀƴŎŜ ƴŀǘƛƻƴŀƭŜ ŘŜǎ Ŏŀǎ ŘŜ ǎȅƴŘǊƻƳŜǎ ƛƴŦƭŀƳƳŀǘƻƛǊŜǎ ƳǳƭǘƛǎȅǎǘŞƳƛǉǳŜǎ 

pédiatriques (PIMS) avec Santé Publique France et les sociétés savantes associées. Un comité de pilotage animé 

par FAI²R se réunit tous les mois depuis mai 2020 et les travaux associés ont permis de décrire plus précisément 

ƭŜǎ ǎƛƎƴŜǎ ŎŀǊŀŎǘŞǊƛǎǘƛǉǳŜǎ ŀƛƴǎƛ ǉǳŜ ŘŜ ƳŜǘǘǊŜ Ŝƴ ŀǾŀƴǘ ƭŀ ƴŞŎŜǎǎƛǘŞ ŘΩǳƴ ǘǊŀƛǘŜƳŜƴǘ ǇŀǊ ŎƻǊǘƛŎƻǘƘŞǊŀǇƛŜΦ /Ŝǎ 

ǘǊŀǾŀǳȄ ƻƴǘ Ŧŀƛǘ ƭΩƻōƧŜǘ ŘŜ ǇǳōƭƛŎŀǘƛƻƴǎ όbŜǿ 9ƴƎƭŀƴŘ Journal of Medicine, Eurosurveillance, JAMA).  Le COPIL a 

émis des recommandations sur la vaccination des patients PIMS en lien avec le COSV et le CTV. Enfin, le COPIL 

a réalisé un travail sur les manifestations inflammatoires post-ǾŀŎŎƛƴŀƭŜǎ ŀǾŜŎ ƭΩ!b{a Ŝǘ ƭŜ ǊŞǎŜŀǳ ŘŜ 

pharmacovigilance français.  

FAI²R fait également le relai des études dans le champ des MAI²R et du Covid comme le registre Covax européen 

sur la tolérance de la vaccination anti-Covid dans cette population. 

 

3- tŀǊŎƻǳǊǎ ŘΩŀŎŎƻƳǇŀƎƴŜƳŜƴǘ ŘŜǎ ǇŀǘƛŜƴǘǎ Ŝǘ ŘŜǎ ŀƛŘŀƴǘǎ 

FOCUS FSMR & COVID-19 

I. MAINTIEN DE LA COMMUNICATION ET DES SOINS EN TEMPS DE COVID-19 

https://www.fai2r.org/covid19#anchor3
https://www.youtube.com/watch?v=pXtdvUEP7tI
https://www.fai2r.org/actualites/covid-19/
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!ǳ ŎƻǳǊǎ ŘŜ ƭΩŞǇƛŘŞƳƛŜ /ƻǾƛŘΣ ŘŜǎ ǿŜōƛƴŀƛǊŜǎ Ŝǘ ŘŜǎ ŦƛŎƘŜǎ ǇǊŀǘƛǉǳŜǎ ŀŎǘǳŀƭƛǎŞŜǎ ǊŞƎǳƭƛŝǊŜƳŜƴǘ ƻƴǘ ŞǘŞ Ƴƛǎ Ŝƴ 

place pour accompagner les patients : conseils apportés à la vaccination et à la protection des risques de 

contamination par le SARS-CoV-нΣ ŘƛŦŦǳǎƛƻƴ ŘŜ ǎŞŀƴŎŜǎ ŘΩŀǇǇǊŜƴǘƛǎǎŀƎŜ Ł ƭŀ ƎŜǎǘƛƻƴ Řǳ ǎǘǊŜǎǎ όǎƻǇƘǊƻƭƻƎƛŜΣ 

ƘȅǇƴƻǎŜΣ ƳŞŘƛǘŀǘƛƻƴΣ ȅƻƎŀΧύΦ 

 

 

 

1- Développement des outils en ligne 

Nos outils habituels de communication et de formation à destination des professionnels ont été utilisés pour 

diffuser les connaissances sur le Covid-19 : articles dans notre veille bibliographique, web-conférences sur cette 

thématique (vaccƛƴŀǘƛƻƴΣ ōƛƎ ŘŀǘŀΣ ƭŜŎǘǳǊŜ ŎǊƛǘƛǉǳŜ ŘΩŀǊǘƛŎƭŜΧύΦ 

Une liste de liens utiles a également été constituée. 

Toutes ces informations sont regroupées sur une page spécifique de notre site afin que le lecteur y ait accès 

facilement : COVID-19 et maladies auto-immunes auto-inflammatoires (fai2r.org/covid19). 

Exemples de flash-infos et de webconférences mis en ligne : 

¶ COVID-19 : Pas de couverture vaccinale malgré un schéma vaccinal complet, que faire ? par le 

Professeur Alain FISCHER 

¶ Vaccination COVID-19 à l'ère de OMICRON - Questions/Réponses par le Pr Alain FISCHER 

¶ Vaccination COVID-19 des enfants et adolescents - Questions/Réponses par le Professeur Alain FISCHER 

¶ Anticorps monoclonaux en prévŜƴǘƛƻƴ ŘŜ ƭΩƛƴŦŜŎǘƛƻƴ Ł {!w{-CoV-2 : pour quels patients de la filière 

FAI²R ? par le Professeur Alain FISCHER 

¶ COVID-19 Schéma vaccinal initial et doses de rappel : Quand et pour qui ? par le Professeur Alain 

FISCHER 

¶ Pourquoi faut-il vacciner contre la COVID-19 les enfants et adolescents avec maladies auto-immunes 

ou auto-inflammatoires ? par le Professeur Alain FISCHER 

¶ Questions/Réponses : Vaccination adulte COVID-19 et maladies auto-immunes auto-inflammatoires 

par le Professeur Alain FISCHER 

¶ Vaccination contre la COVID-19 et risques thrombotiques chez les patients avec 

antiphospholipides/lupus systémique : Point de vue d'expert par le Professeur Zahir AMOURA 

¶ J'ai ou j'ai déjà fait des allergies, puis-je me faire vacciner contre la COVID-19 ? 

Série de questions/réponses par le Pr Delphine STAUMONT-SALLE 

¶ Hypersensibilité immédiate aux vaccins contre la COVID-19 : Quels mécanismes et comment prévenir 

? Vidéo destinée aux professionnels de santé par le Pr Delphine STAUMONT-SALLE 

¶ Troubles du sommeil en période COVID-19 par le Professeur Pierre PHILIP 

¶ Vivre sa jeunesse en temps de COVID par le Docteur Charles-Edouard NOTREDAME 

¶ Vaccination contre le Covid-19 et maladies auto immunes par le Professeur Alain FISCHER 

¶ Infection au Covid-19 et traitement immunosuppresseur par le Docteur Emmanuel FAURE 

¶ Vaccination contre le Covid-19 des patients immunodéprimés par le Professeur Odile LAUNAY 

¶ Risques thrombotiques et vaccin à vecteur viral non répliquant contre le Covid-19 par le Professeur 

Marc MICHEL 

¶ Vaccination contre le Covid-19 et maladies auto immunes et auto inflammatoires : quand et quel vaccin 

par le Professeur Karine LACOMBE 

 

2- Travail avec la BNDMR pour le codage des patients COVID-19 

¦ƴ ǘǊŀǾŀƛƭ ŀ ŞǘŞ ǊŞŀƭƛǎŞ ŀǾŜŎ hǊǇƘŀƴŜǘ ǉǳƛ ŀ ǇŜǊƳƛǎ ŘΩŀōƻǳǘƛǊ Ł ƭŀ ŎǊŞŀǘƛƻƴ ŘΩǳƴ ŎƻŘŜ hwtI! ǇƻǳǊ ƭŜ tLa{ 

(Pediatric Inflammatory Multisystem Syndrome), maladie uniquement liée au Covid-19.   

 

 

 

II. FORMATION /INFORMATIONS AUPRES DES PROFESSIONNELS 

https://www.fai2r.org/covid19
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Organisation de la Journée scientifique CRI-IMIDIATE/FAI²R en janvier 2021, axée sur la prise en charge des 

patients atteints de Covid-мфΣ ŀǾŜŎ ƳƛǎŜ Ł ŘƛǎǇƻǎƛǘƛƻƴ ŘΩǳƴŜ rediffusion de plusieurs interventions de cette 

journée. 

¶ Inventaires des activités de recherche autour des PIMS et facilitation des travaux en réseaux. 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

III. AUTRES ACTIONS 

https://www.fai2r.org/videos-pedagogiques/rediffusions-journees/jrecherche-2021
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CL/I9 5ΩL59b¢L¢9 

 

Animateur : Pr Guillaume JONDEAU 

Chef(fe) de projet : Julie CHASSAGNE 

Établissement ŘΩŀŎŎǳŜƛƭ : AP-HP Nord site Bichat-Claude Bernard 

Site internet : https://www.favamulti.fr 

 

ORGANISATION 

 

1 comité de gouvernance : Chef de projet, médecin coordinateur, secrétaire. Ce comité se réunit de façon 

systématique 1 fois par semaine, et plus si besoin, pour faire un point complet de l'avancement des actions.   

Des responsables de missions qui rendent compte sur une base quotidienne à la chef de projet, et de façon 

ƘŜōŘƻƳŀŘŀƛǊŜ ŀǳ ŎƻƳƛǘŞ ŘŜ ƎƻǳǾŜǊƴŀƴŎŜΦ /ƘŀŎǳƴ Ŝǎǘ ǊŜǎǇƻƴǎŀōƭŜ ŘΩǳƴŜ ƻǳ ǇƭǳǎƛŜǳǊǎ ŀŎǘƛƻƴǎΦ [ŀ ƭƛǎǘŜ ŘŜǎ ǇŜǊǎƻƴƴŜǎ 

ŀ ǾƻŎŀǘƛƻƴ Ł şǘǊŜ ƳƻŘƛŦƛŞŜ Ŝƴ ŦƻƴŎǘƛƻƴ ŘŜ ƭΩŞǾƻƭǳǘƛƻƴ Řǳ Ǉƭŀƴ ŘΩŀŎǘƛƻƴǎ Υ ŎƻƳmunication : 1 temps ; bases de données 

: 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 réseaux (RO, MVR, MFS, MAV)   

- Un représentant des laboratoires de diagnostic   

- Un représentant des équipes de recherche   

- Un représentant de chacune des associations de patients.   

 [Ŝ ŎƻƳƛǘŞ ƛƳǇǳƭǎŜ ƭŀ Ǿƛǎƛƻƴ ŘŜ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜΣ ǾŀƭƛŘŜ ƭΩŀƭƭƻŎŀǘƛƻƴ ŘŜǎ ǊŜǎǎƻǳǊces et définit la stratégie à moyen terme. Le 

comité de pilotage se réunit une fois par mois, par conférence téléphonique.  

 

PERIMETRE 

La filière FAVA-Multi 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 filière prend donc en charge :  

FILIERE FAVA-Multi 

Maladies Vasculaires Rares avec atteintes multi systémiques 
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- Le syndrome de Marfan et les syndromes apparentés (MFS), Syndrome de Loeys-5ƛŜǘȊΣ {ȅƴŘǊƻƳŜ ŘΩŀǊǘƘǊƻǎŜ-

ŀƴŞǾǊƛǎƳŜΣ {ȅƴŘǊƻƳŜ ŘΩƘȅǇŜǊǘƻǊǘǳƻǎƛǘŞΣ ƭŜǎ ŦƻǊƳŜǎ ŦŀƳƛƭƛŀƭŜǎ ŘΩŀƴŞǾǊƛǎƳŜ κ ŘƛǎǎŜŎǘƛƻƴ ŘŜ ƭΩŀƻǊǘŜ ǘƘƻǊŀŎƛǉǳŜ   

- Maladie de Rendu-Osler (RO)   

- {ȅƴŘǊƻƳŜ ŘΩ9ƘƭŜǊǎ-Danlos vasculaire (SEDv)  

- Dysplasie Fibromusculaire Artérielle   

- Maladie de Takayasu   

- Maladie de Buerger   

- [ȅƳǇƘǆŘŝƳŜ ǇǊƛƳŀƛǊŜ   

- Malformations artério-veineuses superficielles (MAVs)   

- Malformations artério-veineuses de la moelle et du cerveau  

 - Syndrome de Sturge-Weber 

 
COMPOSITION  

 

La filière de santé maladies rares FAVA-Multi fédère les acteurs suivants :   

- 4 centres de référence maladies rares coordonnateurs   

o Marfan et apparentés : (Hôpital Bichat-Claude Bernard, AP-HP Paris Nord) Guillaume Jondeau, 

coordinateur   

o Maladie de Rendu Osler : (HCL, Hôpitaux Civils de Lyon) Sophie Dupuis Girod, coordinatrice   

o Maladies vasculaires rares : (HEGP, Hôpital Européen Georges Pompidou, AP-HP Paris) Xavier 

Jeunemaitre, coordinateur   

o Malformations artérioveineuses de la moelle et du cerveau (Kremlin-Bicêtre, AP-HP) Laurent 

Spelle, coordinateur   

- 7 centres de référence maladies rares constitutifs   

o Marfan et apparentés   

Á Hôpital Purpan, CHU Toulouse, Yves Dulac   

Á AP-HM Marseille, La Timone, Laurence Bal   

o [ȅƳǇƘǆŘŝƳŜ ǇǊƛƳŀƛǊŜ   

Á Hôpital Cognacq-Jay, Paris, Stéphane Vignes   

Á CHU de St Eloi, Montpellier, Isabelle Quéré  

o Malformations artérioveineuses superficielles   

Á Hôpital Lariboisière AP-HP nord, Paris, Annouk Bisdorff    

o Malformations artério-veineuses de la moelle et du cerveau   

Á Fondation A. de Rothschild, Paris, Michel Piotin  

Á Hôpital Foch, Suresnes, Georges Rodesch   

- 54 centres de compétences maladies rares   

o 10 pour les syndromes de Marfan et apparentés   

o 16 pour la maladie de Rendu-Osler   

o 18 pour les maladies vasculaires rares   

o 10 pour les malformations artério-veineuses de la moelle et du cerveau   
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- 4 laboratoires de diagnostic approfondi (tels que formalisés dans le PNMR2)   

o Laboratoire de diagnostic approfondi, Syndrome de Marfan et apparentés ς Hôpital Bichat (Paris)   

o Laboratoire de diagnostic approfondi, Maladie de Rendu-Osler et MAV médullaires et cérébrales - 

Hôpital Pitié-Salpêtrière (Paris)   

o Laboratoire de diagnostic approfondi, Maladie de Rendu-Osler ς Hospices Civils de Lyon (Lyon) 

o Laboratoire de diagnostic approfondi, Maladies vasculaires rares - Hôpital Européen Georges 

Pompidou (Paris)   

- 8 associations représentant les personnes malades :  

o Marfans  

o AMRO-HHT-France    

o !ǎǎƻŎƛŀǘƛƻƴ CǊŀƴœŀƛǎŜ Řǳ {ȅƴŘǊƻƳŜ ŘΩ9ƘƭŜǊǎ-Danlos (AFSED)   

o ¦ƴƛƻƴ bŀǘƛƻƴŀƭŜ ŘŜǎ {ȅƴŘǊƻƳŜǎ ŘΩ9ƘƭŜǊǎ-Danlos (UNSED)  

o Association Française Syndrome de Sturge-Weber - Vanille-Fraise   

o Association syndrome Cloves   

o Association Vivre Mieux le [ȅƳǇƘǆŘŝƳŜ  

o NEURO MAV France  

o /ǊŞŀǘƛƻƴ ŘΩǳƴŜ ŀǎǎƻŎƛŀǘƛƻƴ ǇƻǳǊ ƭŜǎ a!± ǎǳǇŜǊŦƛŎƛŜƭƭŜǎ Ŝƴ ŎƻǳǊǎ 
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ACTIONS ISSUES DU PNMR3 REALISEES PAR  

LA FILIERE FAVA-Multi EN 2021 

Axe 1 Υ w;5¦Lw9 [Ω9ww!b/9 9¢ [ΩLat!{{9 5L!Dbh{¢Lv¦9{ 

 
Á !Ŏǘƛƻƴ мΦн Υ {ǘǊǳŎǘǳǊŜǊ ƭΩƻŦŦǊŜ ŘŜ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛŎ ƎŞƴŞǘƛǉǳŜ Ŝǘ ƴƻƴ ƎŞƴŞǘƛǉǳŜ  

!ǾŜŎ ƴƻǘŀƳƳŜƴǘ ƭΩŀǇǇǳƛ ŘŜ ƭΩ!ƎŜƴŎŜ ŘŜ ƭŀ .ƛƻƳŞŘŜŎƛƴŜ ό!.aύ Ŝǘ ŘΩhǊǇƘŀƴŜǘΦ 

 

Au sein de la filière FAVA-aǳƭǘƛ ƭŀ ƎǊŀƴŘŜ ƳŀƧƻǊƛǘŞ ŘŜǎ ǇŀǘƘƻƭƻƎƛŜǎ ǎƻƴǘ ƭŀ ŎƻƴǎŞǉǳŜƴŎŜ ŘΩǳƴŜ Ƴǳǘŀǘƛƻƴ 

génétique.   

  

En 2021, la filière a financé un projet de recherche ŞƳŀƴŀƴǘ ŘΩǳƴ ŘŜ ǎŜǎ ƭŀōƻǊŀǘƻƛǊŜǎ ŘŜ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛŎ ŀȅŀƴǘ ǇƻǳǊ 

ƻōƧŜŎǘƛŦ ŘΩŞƭŀǊƎƛǊ ƭΩƻŦŦǊŜ ŘŜ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛŎ ƎŞƴŞǘƛǉǳŜ Υ   

- Exploration génétique somatique des malformations vasculaires à partir de biopsies liquides (Mélanie 

EYRIES) 

 

La mise en place et la pérennisation des RCP dans chacun des groupes de pathologies de la filière contribue 

ŞƎŀƭŜƳŜƴǘ Ł ǎǘǊǳŎǘǳǊŜǊ ƭΩƻŦŦǊŜ ŘŜ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛŎ ƎŞƴŞǘƛǉǳŜΦ 

Une nouvelle pré-indication ŘΩŀŎŎŝǎ ŀǳ ǎŞǉǳŜƴœŀƎŜ ƎŞƴƻƳƛǉǳŜΣ « [ȅƳǇƘǆŘŝƳŜǎ ǇǊƛƳŀƛǊŜǎ », a été validée par 

ƭŜ ŘŜǊƴƛŜǊ /haht Řǳ tCaD όŘŞōǳǘ нлннύ Ŝǘ ǎΩŀƧƻǳǘŜ ŀǳȄ п ǇǊŞ-indications déjà existantes pour la filière FAVA-

Multi. 

 

La filière travaille également étroitement avec VASCERN afin de faire remonter les besoins de création ou 

ƭΩŀŎǘǳŀƭƛǎŀǘƛƻƴ ŘŜ ƭŀ ƴƻƳŜƴŎƭŀǘǳǊŜ Orphanet (plusieurs centres de référence de la filière sont des « full member 

HCP » de VASCERN).   

 

Á !Ŏǘƛƻƴ мΦо Υ 5ŞŦƛƴƛǊ Ŝǘ ƻǊƎŀƴƛǎŜǊ ƭΩŀŎŎŝǎ ŀǳȄ ǇƭŀǘŜŦƻǊƳŜǎ ŘŜ ǎŞǉǳŜƴœŀƎŜ Ł ǘǊŝǎ Ƙŀǳǘ ŘŞōƛǘ Řǳ tCaD нлнрΦ 

« DéfƛƴƛǊ Ŝǘ ƳŜǘǘǊŜ Ŝƴ ǇƭŀŎŜ ǳƴ ŘƛǎǇƻǎƛǘƛŦ ŘΩŀŎŎŝǎ ŜƴŎŀŘǊŞ ŀǳȄ ǇƭŀǘŜŦƻǊƳŜǎ ƴŀǘƛƻƴŀƭŜǎ Řǳ tCaD нлнр ǇƻǳǊ ƭŜ 

ŘƛŀƎƴƻǎǘƛŎ ŘŜǎ ƳŀƭŀŘƛŜǎ ǊŀǊŜǎ Ŝƴ ǎΩŀǇǇǳȅŀƴǘ ǎǳǊ ƭŀ ƳŜǎǳǊŜ с ŘŜ ŎŜ Ǉƭŀƴ Ŝǘ ǎǳǊ ƭŀ ƳƛǎŜ Ŝƴ ǇƭŀŎŜ ŘŜ ǊŞǳƴƛƻƴǎ ŘŜ 

ŎƻƴŎŜǊǘŀǘƛƻƴ ǇƭǳǊƛŘƛǎŎƛǇƭƛƴŀƛǊŜ όw/tύ ŘΩŀƳƻƴǘ Ŝǘ ŘΩŀǾŀƭ Řǳ ǎŞǉǳŜƴœŀƎŜ Ł ǘǊŝǎ Ƙŀǳǘ ŘŞōƛǘΣ Ŝƴ ƛƳǇƭƛǉǳŀƴǘ 

directement les CRMR et les laboratoires de génétique moléculaire. » 

 

La filière compte cinq préindications validées dans le cadre du PFMG 2025, pour lesquelles des RCP nationales 

ont été mises en place, et qui sont les suivantes : 

Á Syndrome de Marfan & apparentés (Pr Guillaume Jondeau, Dr Nadine Hanna)  

Á Maladie de Rendu-Osler (Dr Sophie Dupuis-Girod, Dr Sophie Giraud)  

Á MAV (superficielles, spinales ou cérébrales) (Dr Annouk Bisdorff, Dr Mélanie Eyriès)  

Á Artères de moyen calibre (Pr Xavier Jeunemaître, Dr Clarisse Billon)   

Á Lymphoedème Primaire (Pr Isabelle Quere, Dr Stephane Vignes), depuis 2022 

 

Les RCP de la filière sont organisées une fois par mois via le logiciel ShareConfrere.   

 

Les premiers résultats du séquençage à très haut débit commencent à être disponibles par les plateformes. Ainsi, 

ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ ŀ ŎƻƳƳŜƴŎŞ Ł ǊŞŦƭŞŎƘƛǊ Ł ƭΩƻǊƎŀƴƛǎŀǘƛƻƴ ŘŜǎ w/t ŘΩŀǾŀƭΦ [ΩƻǊƎŀƴƛǎŀǘƛƻƴ ƛƴƛǘƛŀƭŜ ǊŜǘŜƴǳŜ Ŝǎǘ ŘΩŀǾƻƛǊ ǳƴ 

ǘŜƳǇǎ ŘŞŘƛŞ ŀǳȄ w/t ŘΩŀǾŀƭ Ŝƴ ƳşƳŜ ǘŜƳǇǎ ǉǳŜ ƭŜǎ w/t ƳŜƴǎǳŜƭƭŜǎ ŘΩŀƳƻƴǘ ǇƻǳǊ ŞǾƛǘŜǊ ǳƴŜ ŘŞƳǳƭǘƛǇƭƛŎŀǘƛƻƴ 

ŘŜǎ ǊŞǳƴƛƻƴǎ Ŝǘ ǇƻǳǊ ǇŜǊƳŜǘǘǊŜ ŀǳȄ ǇŜǊǎƻƴƴŜǎ ǇǊŞǎŜƴǘŜǎ ƭƻǊǎ ŘŜǎ w/t ŘΩŀƳƻƴǘ ŘΩŜƴǘŜƴŘǊŜ ƭŜ ǊŞǎǳƭǘŀǘ ŘŜǎ Ŏŀǎ 

discutéǎΦ ¦ƴŜ ŀǳǘǊŜ ǎƻƭǳǘƛƻƴ ǎŜǊŀ ǊŜŎƘŜǊŎƘŞŜ ǎƛ ƭŜ ƴƻƳōǊŜ ŘŜ ǊŜƴŘǳ ŘŜǾƛŜƴǘ ƛƳǇƻǊǘŀƴǘ Ŝǘ ƭΩƻǊƎŀƴƛǎŀǘƛƻƴ ǇǊƻǇƻǎŞŜ 
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ƛƴƛǘƛŀƭŜƳŜƴǘ ŘŜǾƛŜƴǘ ƛƴǎǳŦŦƛǎŀƴǘŜΦ ! ŎŜ ƧƻǳǊΣ ƛƭ ƴΩȅ ŀ Ǉŀǎ Ŝǳ ŘŜ ǊŜǘŀǊŘ Ł ƭŀ ŘƛǎŎǳǎǎƛƻƴ ŘŜǎ ŘƻǎǎƛŜǊǎΦ tŜƴŘŀƴǘ ǳƴŜ 

courte période, les RCPs ont été organisées tous les 15 jours pour répondre à une demande plus forte pour 

ŎŜǊǘŀƛƴŜǎ ǇŀǘƘƻƭƻƎƛŜǎ όaŀǊŦŀƴ Ŝǘ ŀǇǇŀǊŜƴǘŞǎύΣ Ƴŀƛǎ ŎŜŎƛ ƴΩŜǎǘ Ǉƭǳǎ ƴŞŎŜǎǎŀƛǊŜΣ ǇŜǳǘ-être du fait des RCPs locales ? 

La filière et son organisation ont été perturbés par le développement des RCPs locales qui se tiennent sans que 

des médecins experts des pathologies soient forcément présents, et avec des indications portées qui ne sont pas 

transmises à la filière de référence ni aux centres de référence correspondants, qui ne peuvent être donc tenues 

pour responsable des indications portées. Les chiffres rapportés sont ceux des indications portées par les RCPs 

nationales de la filière. 

Au 3 mars 2022 : 

Indication Dossiers 

prescrits 

Auragen 

Dossiers 

prescrits 

SeqOIA 

Total 

dossiers 

prescrits 

Dossiers 

rendus 

Auragen 

Dossiers 

rendus 

SeqOIA 

Total 

dossiers 

rendus 

Maladie de Rendu-Osler 3 0 3 0 0 0 

Maladies des artères de 

moyen calibre 

2 9 11 0 4 4 

Malformations 

artérioveineuses 

superficielles et du SNC à 

potentiel agressif 

1 4 5 1 0 1 

Syndrome de Marfan et 

pathologies apparentées, 

formes familiales 

ŘΩŀƴŞǾǊȅǎƳŜǎ ŘŜ ƭΩŀƻǊǘŜ 

thoracique 

14 32 46 7 8 15 

 

 

Action 1.4 : Mettre en place un observatoire du diagnostic. 

« Les FSMR contribueront à la mise en place de ces observatoires du diagnostic qui se déploieront au sein des 

comités multidisciplinaires de chaque FSMR. » 

 

/ƛƴǉ ƎǳƛŘŜǎ ŘŜ ŎƻŘŀƎŜ Ŝǎǘ ƻƴǘ ŞǘŞ ǊŞŘƛƎŞǎ ǇƻǳǊ ƭΩŜƴǎŜƳōƭŜ ŘŜǎ ǇŀǘƘƻƭƻƎƛŜǎΣ ǊŜƎǊƻǳǇŞ ǇŀǊ ƎǊƻǳǇŜ ŘŜ ǇŀǘƘƻƭƻƎƛŜǎ 

(https://favamulti.fr/espace-professionnels/bndmr-et-bamara/). La filière a recruté une TEC à temps pleins fin 

2021 (puis un 2ème en 2022) au sein de la filière pour aider les centres de compétence à saisir dans BaMaRa, soit 

Ŝƴ ǎŜ ŘŞǇƭŀœŀƴǘ Řŀƴǎ ƭŜǎ ŎŜƴǘǊŜǎΣ Ł ǇŀǊǘƛǊ ŘƻǎǎƛŜǊ ƛƴŦƻǊƳŀǘƛǎŞ ŘŜ ƭΩƘƾǇƛǘŀƭΣ ǎƻƛǘ Ł ƭΩŀƛŘŜ ŘŜ ŦƛŎƘŜǎ ŘŜ ǎŀƛǎƛŜ ǇŀǇƛŜǊ 

que les centres nous envoient par courrier ou 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 

ŘΩǳƴŜ ƳŀƭŀŘƛŜ ǾŀǎŎǳƭŀƛǊŜ ǊŀǊŜΦ  

 

Suite à un Appel à Projet de la filière, la filière a également 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 Rendu-Osler du CHU de Montpellier (Sophie RIVIERE) 

- Centre de compétence de la maladie de Rendu-Osler du CHU de Strasbourg (Murielle RONDEAU-LUTZ) 

- Centre de compétence Maladies Vasculaires Rares de Saint-Etienne (Claire LE HELLO) 

Cet AAP a été reconduit en 2022 avec le financement de temps TEC ou ARC ou AMA pour 10 centres de 

compétence. 
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Ces actions ont permis une amélioration importante de la saisie dans BAMARA (421 patients saisis en 2021 pour 

ŎŜǎ п ŎŜƴǘǊŜǎ ŀǾŜŎ ŘŜǎ ǊŜŎǊǳǘŜƳŜƴǘǎ Ŧŀƛǘ ŀǳ ŘŜǳȄƛŝƳŜ ǎŜƳŜǎǘǊŜ нлнм ǇƻǳǊ ǳƴŜ ŘǳǊŞŜ ŘΩǳƴ ŀƴύ 

 

Á Action 1.5 : Organiser et systématiser les réunions de concertation pluridisciplinaires. 

5ŜǎŎǊƛǇǘƛƻƴ ŘŜ ƭΩƻǊƎŀƴƛǎŀǘƛƻƴ Ŝǘ Řǳ ƴƻƳōǊŜ ŘŜ ǊŞǳƴƛƻƴǎ ŘŜ ŎƻƴŎŜǊǘŀǘƛƻƴ ǇƭǳǊƛŘƛǎŎƛǇƭƛƴŀƛǊŜǎ όw/tύ ǇƻǊǘŞŜǎ ǇŀǊ ƭŀ 

C{aw Τ 9ƭŞƳŜƴǘǎ ŘŜǎŎǊƛǇǘƛŦǎ ŘΩǳƴ ŀŎŎŝǎ ŞǉǳƛǘŀōƭŜ Ł ƭΩŜȄǇŜǊǘƛǎŜΦ 

 

La FSMR FAVA-aǳƭǘƛ ŀ ŎƘƻƛǎƛ ƭΩƻǳǘƛƭ {ƘŀǊŜ/ƻƴŦǊŜǊŜ ǉǳƛ ǊŞǇƻƴŘ ŀǳȄ ƴƻǊƳŜǎ ŘŜ ǎŞŎǳǊƛǘŞ ƴŞŎŜǎǎŀƛǊŜΦ /Ŝ ƭƻƎƛŎƛŜƭ 

répond aux exigences souhaitées, à savoir :   

- Gestionnaire de RCP  

- Web-conférence sécurisée  

- 9ŎƘŀƴƎŜǎ Ŝǘ Ǿƛǎǳŀƭƛǎŀǘƛƻƴ ŘŜ ǊŞǎǳƭǘŀǘǎ ŘΩŜȄŀƳŜƴǎ ŘΩƛƳŀƎŜǊƛŜ ƳŞŘƛŎŀƭŜ Υ ƭΩƻǳǘƛƭ ŘŜ ǾƛǎƛƻŎƻƴŦŞǊŜƴŎŜ ǇŜǊƳŜǘ ǳƴ 

ǇŀǊǘŀƎŜ ŘΩŞŎǊŀƴΦ  

  

[Ŝ ƳŞŘŜŎƛƴ ǳǘƛƭƛǎŀǘŜǳǊ ǎŜ ŎƻƴƴŜŎǘŜ Ł ƭΩƻǳǘƛƭ ƎǊŃŎŜ Ł ǳƴ ŎƻƳǇǘŜ ǉǳƛ ƭǳƛ Ŝǎǘ ǇŜǊǎƻƴƴŜƭΣ ŀǾŜŎ ǳƴ ǎȅǎǘŝƳŜ ŘŜ ŘƻǳōƭŜ-

authentification permettant une connexion sécurisée ς un code est envoyŞ ǇŀǊ ǎƳǎ Ł ƭΩǳǘƛƭƛǎŀǘŜǳǊ ǉǳƛ Řƻƛǘ ƭŜ 

ǎŀƛǎƛǊ Řŀƴǎ ƭΩƛƴǘŜǊŦŀŎŜ ŀŦƛƴ ŘŜ ǇƻǳǾƻƛǊ ŀŎŎŞŘŜǊ Ł ǎƻƴ ŎƻƳǇǘŜΦ /ƘŀǉǳŜ ŘƻǎǎƛŜǊ ŘƛǎŎǳǘŞ Ŧŀƛǘ ƭΩƻōƧŜǘ ŘΩǳƴŜ ŘŜƳŀƴŘŜ 

ŘŜ ŎƻƴǎŜƴǘŜƳŜƴǘ Řǳ ǇŀǘƛŜƴǘΦ 5Ŝǎ w/t ŦƛƭƛŝǊŜǎ ƴŀǘƛƻƴŀƭŜǎ ƳŜƴǎǳŜƭƭŜǎ ǇƻǳǊ ƭΩƛƴŘƛŎŀǘƛƻƴ ŘŜǎ ƎŞƴƻƳŜǎ 

diagnostiǉǳŜǎ ǎƻƴǘ Ŝƴ ǇƭŀŎŜ Řŀƴǎ ǘƻǳǎ ƭŜǎ ƎǊƻǳǇŜǎ ŘŜ ǇŀǘƘƻƭƻƎƛŜǎ ŘŜ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜΦ [Ωƻǳǘƛƭ ǇŜǊƳŜǘ ƭŀ ǇƭŀƴƛŦƛŎŀǘƛƻƴ ŘŜ 

RCP, ainsi que la constitution de fiche patient selon des trames prédéfinies qui sont spécifiques du groupe de 

pathologie (Marfan, RO, EDSv, malformatƛƻƴǎ ŀǊǘŞǊƛƻǾŜƛƴŜǳǎŜǎΣ ŜǘŎΧύ Ŝǘ ƳƻŘƛŦƛŀōƭŜǎ ǇŀǊ ƭŜ ƎŜǎǘƛƻƴƴŀƛǊŜ ŘŜ ƭŀ 

w/tΦ Lƭ ǇŜǊƳŜǘ ŞƎŀƭŜƳŜƴǘ ŘΩŞǘŀōƭƛǊ ŘŜǎ ŎƻƳǇǘŜ-ǊŜƴŘǳΦ [Ωƻǳǘƛƭ {ƘŀǊŜ/ƻƴŦǊŜǊŜ Ŝǎǘ ƻǇŞǊŀǘƛƻƴƴŜƭ ǇƻǳǊ р ƎǊƻǳǇŜǎ ŘŜ 

ǇŀǘƘƻƭƻƎƛŜǎ ŘŜ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜΦ tƻǳǊ ŎƘŀǉǳŜ ƎǊƻǳǇŜ ŘŜ ǇŀǘƘƻƭƻƎƛŜΣ ƭΩŜƴǎŜƳōƭŜ ŘŜǎ centres de référence et de 

compétences sont informés et invités à participer aux RCP. Chaque médecin est libre de proposer un ou 

plusieurs patients à chaque RCP.  Le calendrier des RCP est affiché sur le site internet de la filière ainsi que les 

adresses mŀƛƭǎ ŘŜǎ ǇŜǊǎƻƴƴŜǎ Ł ŎƻƴǘŀŎǘŜǊ ǇƻǳǊ ǇŀǊǘƛŎƛǇŜǊ Ł ƭŀ w/tΣ ŎŜ ǉǳƛ ƎŀǊŀƴǘƛ ǳƴ ŀŎŎŝǎ ŞǉǳƛǘŀōƭŜ Ł ƭΩŜȄǇŜǊǘƛǎŜ 

(https://favamulti.fr/espace-professionnels/reunions-de-concertation-pluridisciplinaire/). Un mail est envoyé à 

ƭΩŜƴǎŜƳōƭŜ ŘŜǎ ǇǊƻŦŜǎǎƛƻƴƴŜƭǎ ƛƴǎŎǊƛǘǎ ŀǳȄ ŘƛŦŦŞǊŜƴǘŜǎ w/t Ŝƴ ŀƳƻƴǘ ŘŜ ŎƘŀŎǳƴŜΦ {Ŝ ǇƻǎŜ ƭŀ ǉǳŜǎǘƛƻƴ ŘŜ ƭŀ 

nécessité de rentrer les données médicales dans plusieurs systèmes indépendants, ce qui est consommateur de 

ǘŜƳǇǎΣ Ŝǘ ƛƭ Ŝǎǘ ǉǳŜǎǘƛƻƴ ŘΩǳƴŜ ǳǘƛƭƛǎŀǘƛƻƴ ŘŜǎ ƻǳǘƛƭǎ ƛƴŦƻǊƳŀǘƛǉǳŜǎ ŘŜǎ ǇƭŀǘŜŦƻǊƳŜǎ ŘŜ ǎŞǉǳŜƴœŀƎŜ ǇƻǳǊ ǊŞŀƭƛǎŜǊ 

les RCP qui éviterait la double saisie. 

 

Á !Ŏǘƛƻƴ мΦт Υ /ƻƴŦƛŜǊ ŀǳȄ /wawΣ ŀǾŜŎ ƭΩŀǇǇǳƛ ŘŜǎ C{awΣ ƭŀ Ŏƻƴǎǘƛǘǳǘƛƻƴ ŘΩǳƴ ǊŜƎƛstre national dynamique des 

personnes en impasse diagnostique à partir de la BNDMR. 

ό5ŞŦƛƴƛǘƛƻƴ ŘϥŀǊōǊŜǎ ŘŜ ŘŞŎƛǎƛƻƴ ǇƻǳǊ ƭŜ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛŎ Ŝǘ ŎƘƻƛȄ ŘΩǳƴ ǎŎŞƴŀǊƛƻ ǇƻǳǊ ƭŜǎ ǇŀǘƛŜƴǘǎ ǎŀƴǎ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛŎ ŘŜ 

chaque filière). 

« Le réexamen des dossiers des personnes ƳŀƭŀŘŜǎ Ŝǎǘ ƴŞŎŜǎǎŀƛǊŜ ŀǳ ŦǳǊ Ŝǘ Ł ƳŜǎǳǊŜ ŘŜ ƭΩŞǾƻƭǳǘƛƻƴ ŘŜǎ 

connaissances et des technologies. Il permettra de réduire les pertes de chance en termes de prise en charge. Il 

est particulièrement important au plan diagnostique ». 

 

A la suite du PNMR 3 dans lequel il est demandé aux filières de constituer un registre dynamique des personnes 

en impasse diagnostique, FAVA-Multi a demandé à chacun de ses centres de référence de lister les patients qui 

leur ont été adressés, pour lesquels une pathologie est reconƴǳŜ Ƴŀƛǎ ƻǴ ƭΩƻƴ ƴŜ ǘǊƻǳǾŜ Ǉŀǎ ŘŜ ƎŝƴŜ ǊŜǎǇƻƴǎŀōƭŜ 

ƴƛ ŘŜ ƳŀƭŀŘƛŜ ŎƻƴƴǳŜΦ hǊΣ ƛƭ ǎŜƳōƭŜǊŀƛǘ ǉǳŜ ƭŜǎ ǇŀǘƘƻƭƻƎƛŜǎ ŘŜ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ ǎƻƛŜƴǘ ǇŜǳ ŎƻƴŎŜǊƴŞŜǎ ǇŀǊ ƭΩŜǊǊŀƴŎŜ Ŝǘ 

ƭΩƛƳǇŀǎǎŜ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛǉǳŜΦ [ŀ ŘŞŎƛǎƛƻƴ ŀ ŞǘŞ ǇǊƛǎŜ ŘŜ ǊŜƴǘǊŜǊ ŘŜǎ ǇŀǘƛŜƴǘǎ Ǿǳǎ Řŀƴǎ ƭŜ Ŏŀǎ ŘΩǳƴ bilan diagnostic et 

non simplement les patients avec un diagnostic établi dans les registres déjà opérationnels de la filière (Marfan, 

Rendu-Osler, SEDv). Un registre européen est en cours de constitution pour les malformations artérioveineuses 

et pour leǎ ƳŀƭŀŘƛŜǎ ƭȅƳǇƘŀǘƛǉǳŜǎΣ ǉǳƛ ǎƻƴǘ ƭŜǎ н ǎŜǳƭǎ ƎǊƻǳǇŜǎ ǉǳƛ ƴΩƻƴǘ Ǉŀǎ ŘŜ ōŀǎŜ ŘŜ ŘƻƴƴŞŜǎ Řŀƴǎ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜΦ 

Dès que ces registres seront fonctionnels, ils seront utilisés au niveau français, et alors toutes les pathologies de 

la filière auront un registre dédié qui permettra de reconnaitre les patients en impasse diagnostique 

https://favamulti.fr/espace-professionnels/reunions-de-concertation-pluridisciplinaire/
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ƴƻǘŀƳƳŜƴǘΦ [ŀ ŦƛƭƛŝǊŜ ŀ Ŧŀƛǘ ǳƴ ǘǊŀǾŀƛƭ ŘΩƘƻƳƻƎŞƴŞƛǎŀǘƛƻƴ ǎŞƳŀƴǘƛǉǳŜ Ŝǘ ŘŜǎ ŎƻŘŀƎŜǎ hǊǇƘŀƴŜǘ ŀŦƛƴ ŘŜ ǇƻǳǾƻƛǊ 

identifier au mieux les personnes en errance et impasse diagnostique au sein de la filière.  

[ŀ ŦƛƭƛŝǊŜ ŀ ŞƎŀƭŜƳŜƴǘ ǎƻƭƭƛŎƛǘŞ ƭŀ ŘƛǊŜŎǘƛƻƴ ŘŜ ƭΩŞǘŀōƭƛǎǎŜƳŜƴǘ ƭΩƘŞōŜǊƎŜŀƴǘ ό!tItύ ǇƻǳǊ ǊŜŎǊǳǘŜǊ ŘŜǳȄ !w/ǎ 

ǎǳǇǇƭŞƳŜƴǘŀƛǊŜǎ ŀŦƛƴ ŘŜ ǇǊƻƎǊŜǎǎŜǊ ǎǳǊ ƭΩƘƻƳƻƎŞƴŞƛǎŀǘƛƻƴ Ŝǘ ŀŎŎǊƻƞǘǊŜ ƭŜǎ ǎŀƛǎƛŜǎ Řŀƴǎ .ŀaŀwŀ Ŝƴ ŀǎǎƛǎǘŀƴǘ ƭŜǎ 

centres de compétence. En effet, suite à un état des lieux réalisé entre fin 2020 et début 2021, il est apparu que 

les centres de référence de la filière saisissaient en grande partie dans BaMaRa, alors que les centres de 

compétence avaient de plus grandes difficultés. Pour pouvoir générer un registre national pertinent des 

ǇŜǊǎƻƴƴŜǎ Ŝƴ ŜǊǊŀƴŎŜ Ŝǘ ƛƳǇŀǎǎŜ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛǉǳŜΣ ƴƻǳǎ ŜǎǘƛƳƻƴǎ ǉǳΩƛƭ Ŝǎǘ ŀǾŀƴǘ ǘƻǳǘ ŜǎǎŜƴǘƛŜƭ ŘΩŀǳƎƳŜƴǘŜǊ ƭŜ 

ƴƻƳōǊŜ ŘŜ ǇŀǘƛŜƴǘǎ ǎŀƛǎƛǎ Řŀƴǎ .ŀaŀwŀΦ [Ŝ ǊŜŎǊǳǘŜƳŜƴǘ ŘΩǳƴŜ ¢9/ ŀ ŞǘŞ ǊŞŀƭƛǎŞ Ŧƛƴ нлнм Ŝǘ ƭŜ ǊŜŎǊǳǘŜƳŜƴǘ ŘΩǳƴ 

ARC a eu lieu en 2022. 

Axe 3 : PARTAGER LES DONNÉES POUR FAVORISER LE DIAGNOSTIC ET LE DEVELOPPEMENT DE NOUVEAUX 

TRAITEMENTS 

Á Action 3.1 Υ 5ŞǇƭƻƛŜƳŜƴǘ ŘŜ ƭŀ .b5aw Řŀƴǎ ƭŜǎ /wawκ/w/κ//aw Ŝƴ ƭƛŜƴ ŀǾŜŎ ƭŜǎ ǎȅǎǘŝƳŜǎ ŘΩƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴ 

hospitaliers. 

-  Recensement des maladies et identification des patients 

- Intégration du set de données minimum maladies rares  

- Formation à la saisie de données  

- !ǎǎǳǊŜǊ ƭΩƛƴǘŜǊŦŀŎŜ ŎŜƴǘǊŜǎ κ .b5aw  

- Harmonisation des pratiques de codage 

 

Il existe actuellement 3 bases de données fonctionnelles dans la filière autres que la BNDMR :  

- Base Marfan (4D, Marfan HTAD)  

- Base Rendu-Osler (CIROCO)  

- Base Ehlers-Danlos Vasculaire (RADICO) 

 

Ces bases sont en grande partie alimentées par deux chargées de mission base de données de la filière.   

[ΩƛƴǘŜǊŦŀŎŜ ŜƴǘǊŜ ƭŜǎ ŎŜƴǘǊŜǎ Ŝǘ ƭŀ .b5aw Şǘŀƛǘ ŀǎǎǳǊŞŜ ŀǳ ŘŞōǳǘ ŘŜ ƭΩŀƴƴŞŜ ǇŀǊ ƭŜǎ ŘŜǳȄ ŎƘŀǊƎŞŜǎ ŘŜ Ƴƛǎǎƛƻƴ 

bases de données de la filière puis, depuis son arrivée, par la TEC recrutée dans le cadre du projet 

Errance&Impasse Diagnostique. Cette dernière gère 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, Rendu-Osler, et SEDv).   

5ŜǇǳƛǎ Ŧƛƴ нлнлΣ ƭΩŜƴǎŜƳōƭŜ ŘŜǎ ŎŜƴǘǊŜǎ de référence et compétence de la filière ont été formés à BaMaRa, soit 

ǇŀǊ ƭŜǎ ŎƘŀǊƎŞŜǎ ŘŜ Ƴƛǎǎƛƻƴ ŘŜ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜΣ ǎƻƛǘ ǇŀǊ ǳƴ ǇǊƻŦŜǎǎƛƻƴƴŜƭ ŘΩǳƴŜ ŀǳǘǊŜ ŦƛƭƛŝǊŜ όŜǘ ƴƻǘǊŜ ŦƛƭƛŝǊŜ ŀ ŞƎŀƭŜƳŜƴǘ 

ǇŜǊƳƛǎ ƭŀ ŦƻǊƳŀǘƛƻƴ ŘŜ ŎŜƴǘǊŜǎ ŘΩŀǳǘǊŜǎ ŦƛƭƛŝǊŜǎύΦ !ǳ ōŜǎƻƛƴ ƭŜǎ chargées de mission de la filière répondent aux 

questions des centres ou proposent une réactualisation des connaissances ou prennent contact avec la BNDMR 

pour faire remonter les difficultés ou questions.  

La filière a demandé et soutenu les centres de référence dans la sélection des codes Orphanet à utiliser pour 

chaque groupe de pathologies. A partir de ces informations, la filière a rédigé des guides de codages et des 

fiches de saisie BaMaRa personnalisées pour les pathologies de la filière. Ces fiches ont été envoyées à 

ƭΩŜƴǎŜƳōƭŜ ŘŜǎ ŎŜƴǘǊŜǎ ŘŜ ŎƻƳǇŞǘŜƴŎŜ Ŝǘ ǎƻƴǘ ŘƛǎǇƻƴƛōƭŜǎ Ł ǘƻǳǘ ƳƻƳŜƴǘ ǎǳǊ ƭŜ ǎƛǘŜ ƛƴǘŜǊƴŜǘ ŘŜ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ 

(https://favamulti.fr/espace-professionnels/bndmr-et-bamara/).   
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Axe 4 Υ twhah¦±hLw [Ω!//:{ !¦· ¢w!L¢9a9b¢{ 5!b{ [9{ a![!5L9{ w!w9{ 

« 5ƛǎǇƻǎŜǊ ŘΩǳƴ Şǘŀǘ ŘŜǎ ƭƛŜǳȄΣ ǊŞƎǳƭƛŝǊŜƳŜƴǘ Ƴƛǎ Ł ƧƻǳǊΣ ŘŜǎ ǘƘŞǊŀǇŜǳǘƛǉǳŜǎ όƳŞŘƛŎŀƳŜƴǘǎΣ ŘƛǎǇƻǎƛǘƛŦǎ ƳŞŘƛŎŀǳȄΣ 
traitements non médicamenteux) proposées aux malades dans le traitement des maladies rares ». 
 
 

Á !Ŏǘƛƻƴ пΦм Υ ¦ǘƛƭƛǎŜǊ ŘŜ Ŧŀœƻƴ Ǉƭǳǎ ǎȅǎǘŞƳŀǘƛǉǳŜ ƭŜǎ ƳŞŎŀƴƛǎƳŜǎ ŘΩŞǾŀƭǳŀǘƛƻƴ ŘΩŀƳƻƴǘ ŘŞƧŁ ŜȄƛǎǘŀƴǘǎ ŀŦƛƴ 

ŘΩŀŎŎŞƭŞǊŜǊ ƭΩŜƴǊŜƎƛǎǘǊŜƳŜƴǘ ŘŜǎ ƳŞŘƛŎŀƳŜƴǘǎ Ŝǘ ŘŜǎ ŘƛǎǇƻǎƛǘƛŦǎ ƳŞŘƛŎŀǳȄΦ  

Travail avec les associations, experts, ƭŀōƻǊŀǘƻƛǊŜǎ Řŀƴǎ ƭŜ ōǳǘ ŘΩŀǾƻƛǊ ǊŜŎƻǳǊǎ Ǉƭǳǎ ǎȅǎǘŞƳŀǘƛǉǳŜƳŜƴǘ ŀǳ 
ǇǊƻŎŜǎǎǳǎ ŘΩŞǾŀƭǳŀǘƛƻƴ ŘΩŀƳƻƴǘ ŘŜ ƭŀ I!{Φ 
 
[ΩŀŎŎŝǎ ŀǳȄ ƴƻǳǾŜŀǳȄ ƳŞŘƛŎŀƳŜƴǘǎ Ŝǘ ƴƻǘŀƳƳŜƴǘ ŀǳȄ ŀƴǘƛ-angiogéniques dans le domaine des maladies 
vasculaires rares représente un enjeu important pour les patients avec maladie de rendu-Osler, malformations 
ŀǊǘŞǊƛƻǾŜƛŜǳǎŜǎ ǎǳǇŞǊŦƛŎƛŜƭƭŜǎ ƻǳ ƴƻƴΣ ǉǳƛ ǎƻƴǘ Řŀƴǎ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜΦ !Ŧƛƴ ŘŜ ŎƻƳƳǳƴƛǉǳŜǊ Ŝǘ ŘΩŞŎƘŀƴƎŜǊ ŜƴǘǊŜ 
professionnels de santé sur les essais cliniques terminés ou en cours avec des anti-angiogéniques, une rencontre 
scientifique « anti-angiogéniques dans les maladies vasculaires rare » a été organisée par la filière début 2022. 
Par ailleurs, la filière est représentée par le centre de référence Rendu-Osler (Sophie Dupuis-Girod), directement 
concernée par cette problématique, est en relation étroite avec FCrin et participe aux différentes réunions 
notamment à dimension européenne. Ceci est facilité par le lien étroit entre ERN et filière, et le fait que le centre 
de Lyon est également full HCP de lΩ9wb ±!{/9wbΦ 
 

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

ŘΩŞǾŀƭǳŀǘƛƻƴ όƎƻǳǾŜǊƴŀƴŎŜ ōǳǊŜŀǳκŎƻǇƛƭύ Řŀƴǎ ŎƘŀǉǳŜ ŦƛƭƛŝǊŜ ŘŜ ǎŀƴǘŞ ƳŀƭŀŘƛŜǎ ǊŀǊŜǎΦ 

Réunir des informations et dissémination sur lŜǎ ǘǊŀƛǘŜƳŜƴǘǎ ŘΩƛƴǘŞǊşǘǎ ό9ȄΦ ƳƛǎŜ Ŝƴ ǇƭŀŎŜ ŘΩǳƴ ƎǳƛŎƘŜǘ ǳƴƛǉǳŜύΦ 

 

La filière 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 médicament, 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 filière a également pris contact avec la filière MHEMO aƛƴǎƛ ǉǳŜ ƭŜǎ ŘƛǊŜŎǘƛƻƴǎ ŘŜ ƭΩ!tIt Ŝǘ ŘŜǎ I/[ ŀŦƛƴ ŘŜ 

pouvoir recruter un pharmacien temps plein, à mi-temps sur la filière FAVA-Multi et mi-temps sur la filière 

MHEMO. Le recrutement de ce pharmacien devrait être effectif en 2022. 

Enfin, la problématique des nouveaux traitements et des difficultés associées à leur utilisation est évoquée très 

régulièrement dans les COPIL mensuels de la filière FAVAMulti. 

 
Á Action 4.3 : Générer des connaissances en vie réelle pour renforcer la connaissance des médicaments 

ōŞƴŞŦƛŎƛŀƴǘ ŘΩǳƴŜ !aa ǇƻǳǊ ǳƴŜ ƻǳ ǇƭǳǎƛŜǳǊǎ ƛƴŘƛŎŀǘƛƻƴǎ Řŀƴǎ ƭŜ ǘǊŀƛǘŜƳŜƴǘ ŘŜ ƳŀƭŀŘƛŜǎ ǊŀǊŜǎ Ŝǘ ƳŜǘǘǊŜ Ŝƴ 

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

ζ CŀǾƻǊƛǎŜǊ ƭŀ ǊŞŀƭƛǎŀǘƛƻƴ ŘΩŞǘǳŘŜǎ ƳŞŘƛŎƻ-ŞŎƻƴƻƳƛǉǳŜǎ ƻǳ ŘΩŞǘǳŘŜǎ Ŝƴ ǾƛŜ ǊŞŜƭƭŜ ǇƻǳǊ ƎŞƴŞǊŜǊ Ŝǘ ŎƻƭƭƛƎŜǊ ŘŜǎ 

ŘƻƴƴŞŜǎ ǇƻǳǊ ǘƻǳǎ ƭŜǎ ƳŞŘƛŎŀƳŜƴǘǎ ŘƛǎǇƻǎŀƴǘ ŘΩǳƴŜ !aa ǇƻǳǊ ƭŜ ǘǊŀƛǘŜƳŜƴǘ ŘΩǳƴŜ ƳŀƭŀŘƛŜ ǊŀǊŜ Ŝǘ ŎŜǊǘŀƛƴǎ 

dispositifs médicaux pertinents ». (Recueil de données par les CRMR, CCMR, recueil de données RTU/ATU, 

ŜȄǇƭƻƛǘŜǊ ƭŜǎ ŘƻƴƴŞŜǎ ǊŜŎǳŜƛƭƭƛŜǎ ǇŀǊ ƭŜǎ ƳŀƭŀŘŜǎ Ŝǘ ƭŜǳǊǎ ŦŀƳƛƭƭŜǎΧύΦ 

 

Les centres de référence de la filière, concernés par les nouvelles thérapeutiques mettent en place des études 

de recherche clinique (notamment dans le Rendu Osler qui a déjà réalisé de nombreuses études avec les 

nouveaux traitements). Les traitements pris par les patients de la filière font partie des données entrées dans 

les bases de données spécifiques des différentes pathologies. Les registres de la filière permettent donc de 

dériver des études observationnelles qui répondent à cet objectif, ainsi que de retrouver facilement les patients 

à étudier pour rechercher les effets bénéfiques ou non de traitements spécifiques.  

 

Á Action 4.4 : Mieux encadrer les pratiques de prescriptions hors-AMM 
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« hǊƎŀƴƛǎŀǘƛƻƴ ŘΩǳƴŜ ŜƴǉǳşǘŜ ŎƻƴŦƛŞŜ ŀǳȄ ŦƛƭƛŝǊŜǎ ŘŜ ǎŀƴǘŞ ƳŀƭŀŘƛŜǎ ǊŀǊŜǎ όC{awύ Ŝǘ ŀǳȄ ŎŜƴǘǊŜǎ ŘŜ ǊŞŦŞǊŜƴŎŜ 
maladies rares (CRMR/CCMR/CRC) permettant de préidentifier et prioriser les indications et spécialités 
candidates à une RTU ». 
 

La filière 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 médicament, 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 filière sont différemment concernées par cette problématique, mais le sujet 

est évoqué en COPIL filière. 

 

Axe 5 : IMPULSER UN NOUVEL ELAN À LA RECHERCHE SUR LES MALADIES  

 

Á Action 5.2 Υ ŎƻƴǎǘǊǳŎǘƛƻƴ ŘŜ ƭΩ9Wt Ŝǘ ǇŀǊǘƛŎƛǇŀǘƛƻƴ ŘŜǎ ŞǉǳƛǇŜǎ ŦǊŀƴœŀƛǎŜǎ  

(Recensement des CRMR et des C{aw ƛƳǇƭƛǉǳŞǎ Řŀƴǎ ƭΩ9Wt-RD). 

 

[ŀ ŦƛƭƛŝǊŜ Ŝǎǘ ƛƳǇƭƛǉǳŞŜ Řŀƴǎ ƭΩ9Wt-RD en tant que partenaire du réseau européen VASCERN. Tous les centres de 

ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ ǉǳƛ ǎƻƴǘ Ŧǳƭƭ ƳŜƳōŜǊ Řŀƴǎ ƭŜ ǊŞǎŜŀǳ ŜǳǊƻǇŞŜƴ ǇŀǊǘƛŎƛǇŜƴǘ Ł ƭΩ9Wt-RD (HEGP Paris, Bichat Paris, 

Lariboisière Paris, HCL Lyon). 

 

Á Action 5.4 : Lancement d'un programme français de recherche sur les impasses diagnostiques en lien avec les 

initiatives européennes UDNI et Solve-RD  

 

tŀǎ ŘΩŀŎǘƛǾƛǘŞ ǎǇŞŎƛŦƛǉǳŜ ŘŜ ƭŀ ŦƭƛŝǊŜ 

Axe 7 : AMÉLIORER LE PARCOURS DE SOIN  

« /ǊŞŜǊ ŘŜǎ ǘŜƳǇǎ ŘΩŀŎŎƻƳǇŀƎƴŜƳŜƴǘ ǇƻǳǊ ǇŜǊƳŜǘǘǊŜ Ł ƭΩŞǉǳƛǇŜ ƳŞŘƛŎŀƭŜΣ ǎƻƛƎƴŀƴǘŜ Ŝǘ ŘŜ ǎƻǳǘƛŜƴ ǇǎȅŎƘƻ-social 
de mieux encadrer et adapter certains moments clés du parcours des malades et leur apporter une information 
adaptée, progressive et respectueuse. UƴŜ ŀǘǘŜƴǘƛƻƴ ǇŀǊǘƛŎǳƭƛŝǊŜ ǎŜǊŀ ǇƻǊǘŞŜ Ł ƭΩŀƴƴƻƴŎŜ Řǳ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛŎΣ ŀǳ ǎǳƛǾƛ 
Ŝƴ Ŏŀǎ ŘΩƛƳǇŀǎǎŜ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛǉǳŜ Ŝǘ Ł ƭŀ ǘǊŀƴǎƛǘƛƻƴ ŀŘƻƭŜǎŎŜƴǘ-ŀŘǳƭǘŜΦ hǊƎŀƴƛǎŜǊ ƭŜǎ ǎƛǘǳŀǘƛƻƴǎ ŘΩǳǊƎŜƴŎŜ ǎŀƴǎ 
ǊǳǇǘǳǊŜ Řǳ ǇŀǊŎƻǳǊǎΦ LƴǘŞƎǊŜǊ ŀǳ ǎƻƛƴ ŘŜǎ ǇǊƻƎǊŀƳƳŜǎ ŘΩŞŘǳŎŀǘƛƻƴ ǘƘŞǊŀǇŜǳǘƛǉǳŜ ǇŜǊƳŜǘǘŀƴǘ ŀǳ ƳŀƭŀŘŜ ŘΩşǘǊŜ 
plus actif et autonome dans sa prise en charge ». 
 
Á Action 7.1 Υ 5ŞǾŜƭƻǇǇŜǊ ƭΩƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴ ǇƻǳǊ ǊŜƴŘǊŜ ǾƛǎƛōƭŜ Ŝǘ ŀŎŎŜǎǎƛōƭŜ ƭŜǎ ǎǘǊǳŎǘǳǊŜǎ ŜȄƛǎǘŀƴǘŜǎ 

(Communication sur et au sein de la filière). 

 

Nous sommes depuis longtemps persuadés que la visibilité des structures qui sont mises à disposition des 

ǇŀǘƛŜƴǘǎ ŀǾŜŎ ǳƴŜ ƳŀƭŀŘƛŜ ǊŀǊŜ Ŝǎǘ ǳƴ ǇŀǊŀƳŝǘǊŜ ŦƻƴŘŀƳŜƴǘŀƭ Ŝǘ ƭƛƳƛǘŀƴǘ Řŀƴǎ ƭΩǳǘƛƭƛǎŀǘƛƻƴ ǇŀǊ ƭŜǎ ǇŀǘƛŜƴǘǎ ŘŜǎ 

outils disponibles. Depuis le début de son existence, la filière a mis un 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 la filière. Elles ont pour rôle de favoriser les échanges entre les différents acteurs de prise en charge 

ŘŜǎ ǇŀǘƛŜƴǘǎ ǇƻǊǘŜǳǊǎ ŘŜ ƳŀƭŀŘƛŜǎ ǊŀǊŜǎ Řŀƴǎ ƭŀ ǊŞƎƛƻƴ Řŀƴǎ ƭŀǉǳŜƭƭŜ ŜƭƭŜǎ ƻƴǘ ƭƛŜǳΦ [ΩŜȄǇŞǊƛŜƴŎŜ ŀ ƳƻƴǘǊŞ ǉǳŜ 

bien que travaillant pour les mêmes patients dans la même région, ces structures ne se connaissaient pas bien, 

ŎŜ ǉǳƛ ǎƻǳƭƛƎƴŜ ƭΩƛƳǇƻǊǘŀƴŎŜ Ŝǘ ƭŀ ŘƛŦŦƛŎǳƭǘŞ ŘŜ ƭŀ ŎƻƳƳǳƴƛŎŀǘƛƻƴ ǎǳǊ ŎŜǎ ƳŀƭŀŘƛŜǎ ǊŀǊŜǎΦ [ŀ ŎǊƛǎŜ ǎŀƴƛǘŀƛǊŜ ƭƛŞŜ Ł 
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ƭŀ /h±L5 ƴΩŀ Ǉŀǎ ǇŜǊƳƛǎ ŘΩƻǊƎŀƴƛǎŜǊ ŘŜ ¢ƻǳǊ ŘŜ CǊŀƴŎŜ ŜƴǘǊŜ Ƨǳƛƴ нлнл Ŝǘ décembre 2021. La filière envisage 

ŘΩƻǊƎŀƴƛǎŜǊ ǳƴ ¢ƻǳǊ ŘŜ CǊŀƴŎŜ Ŝƴ Ŧƛƴ ŘΩŀƴƴŞŜ нлнн Ł /ŀŜƴ ŎƻƳƳŜ ŎŜƭŀ Şǘŀƛǘ ǇǊŞǾǳ ǇƻǳǊ décembre 2020.   

  

[Ŝǎ ǊŞƎƛƻƴǎ Řŀƴǎ ƭŜǎǉǳŜƭƭŜǎ ƴΩƻƴǘ Ǉŀǎ ŜƴŎƻǊŜ ŞǘŞ ƻǊƎŀƴƛǎŞŜǎ ŘŜ ǊŜƴŎƻƴǘǊŜǎ ǎƻƴǘ ƭΩLƭŜ-de-France, le Pays de-la-

Loire Ŝǘ ƭΩhǳǘǊŜ-aŜǊΦ Lƭ ǎŜƳōƭŜ ǉǳŜ ƭŜ ǊŜƭŀƛ ŀƛǘ ŞǘŞ ǇǊƛǎ ǇŀǊ ƭΩ!ƭƭƛŀƴŎŜ ƳŀƭŀŘƛŜǎ ǊŀǊŜǎΣ Ŝǘ ƭŀ ƴŞŎŜǎǎƛǘŞ ŘŜ ǇƻǳǊǎǳƛǾǊŜ 

cette action par la filière sera ré-évaluée dans ce contexte. 

  

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

- Actualisation du site Internet (https://favamulti.fr/) qui est très fréquenté (5000 visiteurs par mois), des 

ǊŞǎŜŀǳȄ ǎƻŎƛŀǳȄ CŀŎŜōƻƻƪ όмплл ŀōƻƴƴŞǎύΣ [ƛƴƪŜŘLƴ όпму ŀōƻƴƴŞǎύ Ŝǘ ¢ǿƛǘǘŜǊ όснп ŀōƻƴƴŞǎύ Ŝǘ ŘΩǳƴŜ ŎƘŀƞƴŜ 

YouTube (877 abonnés) 

- Diffusion de la newsletter mensuelle  

- La filière a réactualisé son annuaire (https://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 maladies vasculaires 

rares en maladies artérielles disséquantes (EDv), malformations artérioveineuses et lymphatiques, et 

lymphoedèmes primitifs, comme le souhaitent les patients, avec 3 réseaux de centres de référence et de 

compétence distincts).   

- La filière oriente les patients ou professionnels (MG, structures du médico-social) vers les centres labellisés les 

plus proches en répondant aux questions directes qui lui sont posées ou informent directement les patients 

sur les questions médico-sociales.  

- Participation Ł ƭŀ WƻǳǊƴŞŜ LƴǘŜǊƴŀǘƛƻƴŀƭŜ ŘŜǎ aŀƭŀŘƛŜǎ wŀǊŜǎ ƻǊƎŀƴƛǎŞŜ ǇŀǊ ƭΩ!ƭƭƛŀƴŎŜ aŀƭŀŘƛŜǎ wŀǊŜǎΦ 9ƴ нлнмΣ 

la filière a réalisé deux vidéos témoignages sur deux des pathologies de la filière et une vidéo sur les 

ǇǊƻƎǊŀƳƳŜǎ ŘŜ ǊŜŎƘŜǊŎƘŜ Ŝƴ ƭƛŜƴ ŀǾŜŎ ƭΩ9ǳǊƻǇŜ Ŝǘ Ŝƴ Ŏƻurs dans une autre pathologie. Ces vidéos ont bénéficié 

chacune de plus de 500 vues.   

- Envoie de flyers pour présenter la filière et la plateforme Psy-FAVA-aǳƭǘƛ ŀǳȄ ŎŜƴǘǊŜǎ ŘŜ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ ŀŦƛƴ ǉǳΩƛƭǎ 

soient distribués aux patients ou disponibles dans les sŀƭƭŜǎ ŘΩŀǘǘŜƴǘŜΦ 9ƴ нлннΣ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ ŀ ŎǊŞŜǊ Ŝǘ ŘƛǎǘǊƛōǳŞ ǳƴ 

3ème ŦƭȅŜǊ ǇƻǳǊ ǇǊŞǎŜƴǘŜǊ ǎƻƴ ǎŜǊǾƛŎŜ ŘΩŀǎǎƛǎǘŀƴǘŜ ǎƻŎƛŀƭŜ Ł ŘŜǎǘƛƴŀǘƛƻƴ ŘŜǎ ǇŀǘƛŜƴǘǎ ŀǘǘŜƛƴǘǎ ŘŜ ƳŀƭŀŘƛŜǎ 

vasculaires rares. 

- wŞŘŀŎǘƛƻƴ ŘΩŀǊǘƛŎƭŜǎ Řŀƴǎ ƭŜǎ ƴŜǿǎƭŜǘǘŜǊǎ ŘŜǎ ŀǎǎƻŎƛŀǘƛƻƴǎ ǇŀǊǘŜƴŀƛǊŜs de la filière 

9ƴ нлннΣ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ ŀ ǊŜŎǊǳǘŞ ǳƴŜ ŎƘŀǊƎŞŜ ŘŜ ŎƻƳƳǳƴƛŎŀǘƛƻƴ ŀŦƛƴ ŘΩŀƳŞƭƛƻǊŜǊ ƭŀ ŎƻƳƳǳƴƛŎŀǘƛƻƴ ǎǳǊ ǎŜǎ ŘƛŦŦŞǊŜƴǘŜǎ 

actions. La communication de la filière a été élargie : initialement centrée sur les différents acteurs de la prise en 

charge des 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 à disposition 

ŘΩǳƴŜ ŀǎǎƛǎǘŀƴǘŜ ǎƻŎƛŀƭŜΦ 

Il est prévu en 2022 que la filière participe au stand interfilière du congrès des Urgences et tienne un stand au 

congrès de la SFMV. 

  

Information délivrée par Orphanet sur les centres de la filière 

- [Ŝ ǎƛǘŜ hǊǇƘŀƴŜǘ ǊŜǎǘŜ ƭΩǳƴ ŘŜǎ Ǉƭǳǎ ŎƻƴǎǳƭǘŞǎ ǇŀǊ ƭŜǎ ǇǊƻŦŜǎǎƛƻƴƴŜƭǎ ǇƻǳǊ avoir des informations et pour 

orienter les patients. La filière a relevé toutes les modifications à apporter sur les différentes pages des centres 

de la filière (changement de responsables, mise à jour des numéros de téléphone, mise à jour des adresses 

maƛƭΧύΦ /Ŝƭŀ ŀ ŞǘŞ ǊŜƳƻƴǘŞ Ł ƭΩŞǉǳƛǇŜ ŘΩhǊǇƘŀƴŜǘΦ   

  

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

- Participation à des évènements pour informer sur la filière (Tour de France du Club des Jeunes Médecins 

Vasculaires, Rencontres Nationales Marfans, Rencontre du réseau Rendu-Osler).  

https://favamulti.fr/annuaire/
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Renforcement de la communication en inter-filières  

- Participation aux réunions inter-filières (RCP, médico-ǎƻŎƛŀƭΣ ŎƻƳƛǘŞ ŞŘƛǘƻǊƛŀƭΧύ 

 

Á !Ŏǘƛƻƴ тΦн Υ DŀǊŀƴǘƛǊ ƭŜǎ ŎƻƴŘƛǘƛƻƴǎ ŘΩǳƴŜ ŀƴƴƻƴŎe diagnostique adaptée  

 

9ƴ ǎƻǳǘŜƴŀƴǘ ƭŀ ǊŞŘŀŎǘƛƻƴ ŘŜ tb5{ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ ŜƴŎƻǳǊŀƎŜ ƭŜǎ ǇǊƻŦŜǎǎƛƻƴƴŜƭǎ Ł ŦƛȄŜǊ ƭŜǎ ŎƻƴŘƛǘƛƻƴǎ ŘΩǳƴŜ ŀƴƴƻƴŎŜ 

diagnostique adaptée.   

  

!Ŧƛƴ ŘΩŀƳŞƭƛƻǊŜǊ ƭΩŀƴƴƻƴŎŜ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛǉǳŜ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ ŀ ŎƘƻƛǎƛ ŘΩŀǇǇƻǊǘŜǊ ǳƴŜ ŀƛŘŜ ŦƛƴŀƴŎƛŝǊŜ Ł ǎŜǎ ŎŜƴǘǊŜǎ ŘŜ 

ŎƻƳǇŞǘŜƴŎŜ ŀŦƛƴ ŘΩŀƳŞƭƛƻǊŜǊ ƭŀ ǇǊƛǎŜ Ŝƴ ŎƘŀǊƎŜ ŘŜǎ ǇŀǘƛŜƴǘǎ Ŝǘ ŎŜΣ Řŝǎ ƭΩŀƴƴƻƴŎŜ Řǳ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛŎ Ǿƛŀ ǳƴ !!t 

« Parcours de soin ».   

  

Une aide psychologique est également fournie par la filière (https://favamulti.fr/aide-psychologique/). En effet, 

ŘŜǳȄ ǇǎȅŎƘƻƭƻƎǳŜǎ ǎƻƴǘ ŘƛǎǇƻƴƛōƭŜǎ Ŝǘ ǇǊƻǇƻǎŜƴǘ ŘŜǎ ǘŜƳǇǎ ŘΩŞŎƘŀƴƎŜ Ŝǘ ǳƴŜ ƻǊƛŜƴǘŀǘƛƻƴ ǾŜǊǎ ǳƴ ǇǊƻŦŜǎǎƛƻƴƴŜƭ 

de proximité. Ce service permet notamment aux patƛŜƴǘǎ Ł ǉǳƛ ƭΩƻƴ ǾƛŜƴǘ ŘΩŀƴƴƻƴŎŜǊ ƭŜ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛŎΣ ŘΩŞŎƘŀƴƎŜǊ 

ŀǾŜŎ ǳƴŜ ǇǎȅŎƘƻƭƻƎǳŜ ǎΩƛƭ ƭŜ ǎƻǳƘŀƛǘŜ ƭƻǊǎǉǳŜ ƭŜǳǊ ŎŜƴǘǊŜ ƴŜ ōŞƴŞŦƛŎƛŜ Ǉŀǎ ŘŜ ǇǎȅŎƘƻƭƻƎǳŜΦ [Ŝǎ ǇǎȅŎƘƻƭƻƎǳŜǎ 

organisent également des groupes de parole à destination des patients sur différents thèƳŜǎ Řƻƴǘ ƭΩŀƴƴƻƴŎŜ Řǳ 

diagnostic. 

 
Á Action 7.3 Υ CŀŎƛƭƛǘŜǊ ƭΩŀŎŎŝǎ Ł ƭΩŞŘǳŎŀǘƛƻƴ ǘƘŞǊŀǇŜǳǘƛǉǳŜ (ETP). 

 

[Ŝǎ ŘŜǳȄ ƴƻǳǾŜŀǳȄ ǇǊƻƧŜǘǎ ŘΩ9¢t ǉǳƛ ŀǾŀƛŜƴǘ ŞǘŞ ǊŜǘŜƴǳǎ Řŀƴǎ ƭŜ ŎŀŘǊŜ ŘŜ ƭΩ!!t нлмф ƭŀƴŎŞ ǇŀǊ ƭŀ 5Dh{ ƻƴǘ ŞǘŞ 

ŘŞǇƻǎŞ Ł ƭΩ!w{Φ [Ŝ ǇǊŜƳƛŜǊ Ŝǎǘ ŀŎǘƛŦ Ŝǘ ƭŜ Řeuxième en cours de finalisation. 

/ƻƴŎŜǊƴŀƴǘ ƭŜǎ ǇǊƻƧŜǘǎ ǊŜǘŜƴǳǎ ƭƻǊǎ ŘŜ ƭΩ!!t нлнлΣ ƭΩǳƴ ŘŜǎ ǇǊƻƧŜǘǎ ŘΩŀŎǘǳŀƭƛǎŀǘƛƻƴ ŘΩ9¢t ŀ ŘŞƧŁ ŞǘŞ ŘŞǇƻǎŞ Ł 

ƭΩ!w{ Ŝǘ ǘǊƻƛǎ ŀǳǘǊŜǎ όǳƴŜ ŀŎǘǳŀƭƛǎŀǘƛƻƴ Ŝǘ ŘŜǳȄ ƴƻǳǾŜŀǳȄ ǇǊƻƎǊŀƳƳŜǎ ŘΩ9¢tύ ǎƻƴǘ ŜƴŎƻǊŜ Ŝƴ ŎƻǳǊǎ 

ŘΩŞƭŀōƻǊŀǘƛƻƴΦ  

La filière a soutenu financièrement, par un AAP, la conception et la mise en place dΩun programme ETP pour la 

Maladie de Rendu-Osler et les Syndromes de Marfan et apparentés au CHU de Caen (Laurent CHAUSSAVOINE) 

et le deploiement du programme ETP « ştre uniques » au sein du centre de compétence Marfan et syndromes 

apparentés du CHU de Rennes (Nolwenn JEAN-MAR4AIS). 

[ŀ ŦƛƭƛŝǊŜ ŀǎǎƛǎǘŜ ŞƎŀƭŜƳŜƴǘ ƭŜǎ ǇƻǊǘŜǳǊǎ ŘŜ ǇǊƻƎǊŀƳƳŜ ŘΩ9¢t Řŀƴǎ ƭŜǳǊ ŎƻƴǎǘǊǳŎǘƛƻƴ Ŝǘ ŎǊŞŀǘƛƻƴ Ŝƴ ŀǇǇƻǊǘŀƴǘ 

une aide technique et organisatiƻƴƴŜƭƭŜ Υ ǎƻǳǘƛŜƴ ŀǳ ŘŞǾŜƭƻǇǇŜƳŜƴǘΣ Ł ƭŀ ŘƛŦŦǳǎƛƻƴ Ŝǘ Ł ƭΩŀƴŀƭȅǎŜ ŘΩŜƴǉǳşǘŜ ŘŜ 

ōŜǎƻƛƴǎΣ ŜƴǾƻƛ ŘŜ ƎǳƛŘŜ ǎǳǊ ƭΩ9¢tΦ 

Aussi, la filière offre un soutien communicationnel aux centres pour faire connaître les programmes existants : 

diffusion sur le site internet ƛƴǘŜǊŦƛƭƛŝǊŜ ŘŞŘƛŞ Ł ƭΩ9¢tΣ ŘƛŦŦǳǎƛƻƴ ǎǳǊ ƴƻǘǊŜ ǎƛǘŜ ƛƴǘŜǊƴŜǘ Ŝǘ ƴƻǎ ǊŞǎŜŀǳȄ ǎƻŎƛŀǳȄ ŘŜǎ 

programmes existants.   

La filière a organisé un financé une formation « Patient Partenaire dans les maladies vasculaires rares » qui a 

permis la formation de 10 patients dont certains sont maintenant intégrés dans des programmes ETP. 

9ƴ нлннΣ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ ǇǊŞǾƻƛŜ ŘΩƻǊƎŀƴƛǎŜǊ ǳƴŜ ƧƻǳǊƴŞŜ ŎƻƴǎŀŎǊŞ Ł ƭΩ9¢t ŀŦƛƴ ǉǳŜ ƭŜǎ ŘƛŦŦŞǊŜƴǘǎ ŎŜƴǘǊŜǎ ŘŜ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ 

puissent échanger leurs pratiques, transférer des programmes ETP déjà étŀōƭƛǎ Řŀƴǎ ŘΩŀǳǘǊŜǎ ŎŜƴǘǊŜǎ ƻǳ 

ŘŞǾŜƭƻǇǇŜǊ ƭΩŜ-9¢tΦ [ŀ ŦƛƭƛŝǊŜ ǇǊƻǇƻǎŜ ŞƎŀƭŜƳŜƴǘ ŘŜ ŦƛƴŀƴŎŜǊ ŘŜǎ ŦƻǊƳŀǘƛƻƴǎ плƘ Ł ƭΩ9¢t ŀǳȄ ǇǊƻŦŜǎǎƛƻƴƴŜƭǎ ŘŜ 

santé et patients partenaires des centres et de prendre en charge les frais de déplacements des professionnels 

de sŀƴǘŞ ǎƻǳƘŀƛǘ ŀǎǎƛǎǘŜǊ ŀǳȄ ǇǊƻƎǊŀƳƳŜǎ 9¢t ŘΩŀǳǘǊŜǎ ŎŜƴǘǊŜǎ ŀŦƛƴ ŘŜ ƭŜǎ ŘŞǾŜƭƻǇǇŜǊ ŜƴǎǳƛǘŜ Řŀƴǎ ƭŜǳǊ ŎŜƴǘǊŜΦ 

 

 

 

 

 



Page 164 sur 501 

 

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

 

A ce jour, au sein de la filière FAVA-Multi 4 PNDS ont été publiés :   

- PNDS Marfan (2018) 

- PNDS Rendu Osler (2018) 

- PNDS Lymphoedème primaire (2019) 

- PNDS Artérite de Takayasu (2020)  

- Malformations artério-veineuses superficielles (2021) 

 

La filière soutien la rédaction de deux autres PNDS en apportant des ressources humaines qui participent à la 

ǊŞŘŀŎǘƛƻƴ Ŝǘ ǳƴŜ ŀƛŘŜ ƻǊƎŀƴƛǎŀǘƛƻƴƴŜƭƭŜ ǇƻǳǊ ƎŞǊŜǊ ƭŜǎ ǊŞǳƴƛƻƴǎΦ [Ωǳƴ ŘŜ ŎŜǎ tb5{ ŀ ŞǘŞ ǊŜǘŜƴǳ Řŀƴǎ ƭŜ ŎŀŘǊŜ ŘŜ 

ƭΩ!!t tb5{ нлнлΦ  vǳŀǘǊŜ CƛŎƘŜǎ ¦Ǌgence ont été rédigées au sein de la filière FAVA-Multi. La filière possède 

une nouvelle carte urgence pour les Malformations Artérioveineuses cérébrales et médullaires. Les documents 

de prise en charge des patients porteurs de maladies vasculaires lors de situations médicales fréquentes 

όƎǊƻǎǎŜǎǎŜΣ ƛƴŘƛŎŀǘƛƻƴ Ł ǳƴ ŀƴǘƛŎƻŀƎǳƭŀƴǘΣ ŎƘƛǊǳǊƎƛŜΧύ ǎƻƴǘ ŞƎŀƭŜƳŜƴǘ ŘƛǎǇƻƴƛōƭŜǎ ǎǳǊ ƭŜ ǎƛǘŜ ŘŜ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ όǇŀǊ ŜȄ 

https://favamulti.fr/wp -content/uploads/2020/11/SYNDROME-DE-MARFAN-ET-APPARENTES.pdf). 

 

Á !Ŏǘƛƻƴ тΦр 5ŞǾŜƭƻǇǇŜǊ ƭŀ ǘŞƭŞƳŞŘŜŎƛƴŜ Ŝǘ ƭΩƛƴƴƻǾŀǘƛƻƴ Ŝƴ Ŝ-santé  

La filière FAVA-Multi a mis en place en 2020 la plateforme Psy-FAVA-Multi (https://favamulti.fr/aide-

psychologique/) qui permet aux patients touchés par une maladies vasculaires rares et leurs proches de 

ōŞƴŞŦƛŎƛŜǊ ŘΩǳƴ ǎƻǳǘƛŜƴ ǇǎȅŎƘƻƭƻƎƛǉǳŜ Ŝǘ ŘΩşǘǊŜ ƻǊƛŜƴǘŜǊ ǇƻǳǊ ǳƴ ǎǳƛǾƛ ǇǎȅŎƘƻƭƻƎƛǉǳŜ ǇǊƻŎƘŜ ŘŜ ŎƘŜȊ ŜǳȄ ǎƛ 

besoin. En 2021, 40 patients ont bénéficié de la plateforme (qui a été fermée plusieurs mois, le temps de 

recruter une nouvelle psychologue). Les psychologues de la filière proposent également aux patients de 

participer à des groupes de paroles en visioconférence. 16 groupes de paroles ont été organisés depuis 2021 

dont 12 en partenariat avec des associations. 

9ƴ нлннΣ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ ǇǊƻǇƻǎŜ ŀǳȄ ǇŀǘƛŜƴǘǎ ŀǘǘŜƛƴǘǎ ŘΩǳƴŜ ƳŀƭŀŘƛŜ ǾŀǎŎǳƭŀƛǊŜ ǊŀǊŜ ƭŜǎ ǎŜǊǾƛŎŜǎ ŘΩǳƴŜ ŀǎǎƛǎǘŀƴǘŜ 

sociale par téléphone. 

Enfin, des programmes de e-9¢t ƻƴǘ ŞǘŞ ŘŞǾŜƭƻǇǇŞ ŀǾŜŎ ƭΩŀƛŘŜ ŘŜ ƭŀ filière. 

 

Axe 9 : FORMER LES PROFESSIONNELS DE SANTÉ À MIEUX IDENTIFIER ET PRENDRE EN CHARGE LES MALADIES 

RARES 

 

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

 

Un e-learning (https://e-learningfavamulti.fr/) sur les maladies vasculaires rares avec atteintes multisystémique 

a été développé en 2018. En 2020 ce e-learning a été mis à 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 FAVA-Multi. La filière sollicite ses membres pour promouvoir le e-learning auprès de leurs étudiants 

et diffuse le e-learning à chaque rentrée universitaire auprès des étudiants.   

En 2021, un nouveau module, sur les Malformations Artério-Veineuses Cérébrales et Medullaires a été réalisé. 

Il devrait être ajouté sur la plateforme courant 2022. 

Ce e-ƭŜŀǊƴƛƴƎ Ŝǎǘ Ŝƴ ŎƻǳǊǎ ŘŜ ŘƛŦŦǳǎƛƻƴ Ł ƭΩŜǳǊƻǇŜ : la traduction en anglais a déjà été réalisée, et la validation 

ǇŀǊ ƭŜǎ ŘƛŦŦŞǊŜƴǘǎ ŎŜƴǘǊŜǎ ŘŜ ƭΩ9wb Ŝǎǘ Ŝƴ ŎƻǳǊǎΦ 

 

 

Á 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
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Le e-learning est également ouvert aux professionnels de santé qui souhaitent actualiser leurs connaissances 

sur les maladies vasculaires rares.  Les membres de la filière participent à de nombreux DIU, séminaires de DES 

sur les maladies rares (DIU Maladies rares : de la Recherche au Traitement, DES génétique, DIU imagerie, DIU 

ŘȅǎƳƻǊǇƘƻƭƻƎƛŜΧύ Ŝǘ ƭŀ Ŧilière est en train de mettre en place un DIU spécifique sur les maladies vasculaires 

rares.  

La filière FAVA-aǳƭǘƛ ōŞƴŞŦƛŎƛŜ ŞƎŀƭŜƳŜƴǘ ŘΩǳƴ ŀōƻƴƴŜƳŜƴǘ Ł ǳƴ ƻǳǘƛƭ ŘŜ ǾƛǎƛƻŎƻƴŦŞǊŜƴŎŜ ƭǳƛ ǇŜǊƳŜǘǘŀƴǘ ŘŜ 

rendre accessible du contenu informatif et formatif. Ainsi, depuis octobre 2020 la filière a réalisé 24 

webconférences sur les pathologies de la filière à destination des professionnels et des patients. Ces 

webconférences sont disponibles en replay sur la chaîne YouTube de la filière. Elles sont également diffusées 

par les associations de patients et une communication importante est réalisée sur les réseaux sociaux de la 

filière (https://favamulti.fr/webconferences/).    

En 2022, la filière a organisé sa première « Rencontre Scientifique » dont le thème était « les anti angiogéniques 

dans les maladies vasculaires rares » qui a permis des échanges entre les membres de la filière sur la recherche 

fondamentale et les essais cliniques terminés ou en cours avec ce type de traitement. 

 

Á Action 9.4 : Encourager les formations mixtes professionnels/malades/entourage  

Renforcement des connaissances des patients et des familles. 

 

La filière a financé une formation patients partenaires ǇƻǳǊ ƭŜǎ ǇŀǘƛŜƴǘǎ ŀǘǘŜƛƴǘǎ ŘΩǳƴŜ ƳŀƭŀŘƛŜ ǾŀǎŎǳƭŀƛǊŜ ǊŀǊŜ Ł 

ŀǘǘŜƛƴǘŜ ƳǳƭǘƛǎȅǎǘŞƳƛǉǳŜΦ 5ŀƴǎ ƭŜ ŎŀŘǊŜ ŘŜ ƭΩƻǊƎŀƴƛǎŀǘƛƻƴ ŘŜ ŎŜǘǘŜ ŦƻǊƳŀǘƛƻƴΣ ǳƴ ǿŜōƛƴŀƛǊŜ ŘŜ ǎŜƴǎƛōƛƭƛǎŀǘƛƻƴ 

ŘŜǎ ǇŀǘƛŜƴǘǎ Ŝǘ ŘŜǎ ǇǊƻŦŜǎǎƛƻƴƴŜƭǎ Ł ƭΩŀǇǇǊƻŎƘŜ ǇŀǘƛŜƴǘ ǇŀǊǘŜƴŀƛǊŜ ŀ ŞǘŞ ǊŞŀƭƛǎŞ ŀǾŜŎ comme intervenantes le Pr 

TOURETTE-¢¦wDL{ όCƻƴŘŀǘǊƛŎŜ Ŝǘ 5ƛǊŜŎǘǊƛŎŜ ŘŜ ƭΩ¦ƴƛǾŜǊǎƛǘŞ ŘŜǎ tŀǘƛŜƴǘǎύ Ŝǘ ǳƴŜ ǇŀǘƛŜƴǘŜ ǇŀǊǘŜƴŀƛǊŜ ŘŞƧŁ ŦƻǊƳŞŜΦ 

La formation est complète et regroupe 12 patients, 1 proche et 1 professionnel membre de la Société Française 

de Chirurgie Thoracique et Cardio-±ŀǎŎǳƭŀƛǊŜΦ [ΩƻōƧŜŎǘƛŦ ŘŜ ŎŜǘǘŜ ŦƻǊƳŀǘƛƻƴ Ŝǎǘ ŘŜ ŦƻǊƳŜǊ ŘŜǎ ǇŀǘƛŜƴǘǎ Ŝƴ 

ŎŀǇŀŎƛǘŞ ŘΩŀƳŞƭƛƻǊŜǊ ƭŜ ǇŀǊŎƻǳǊǎ ŘŜ ǇǊƛǎŜ Ŝƴ ŎƘŀǊƎŜ ŘŜǎ ŀǳǘǊŜǎ ǇŀǘƛŜƴǘǎ Ŝǘ ŘŜ ǘǊŀǾŀƛƭƭŜǊ ŀǾŜŎ ƭŜǎ ŞǉǳƛǇŜǎ 

soignantes.   

13 patients ont suivi la formation en 2021. 

Le e-learning de la filière est également ouvert aux patients. 

 

Axe 10 : RENFORCER LE RÔLE DES FSMR DANS LES ENJEUX DU SOIN ET DE LA RECHERCHE 

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

o Actioƴǎ ŘŜ ƭŀ C{aw ŎƻƴŎŜǊƴŀƴǘ ƭΩhǳǘǊŜ-Mer : 

Á Développer la télémédecine 

Á Développer la formation 

Á Développer la communication 

Á Mise à jour de l'état des lieux pour une évaluation des besoins 

Á DŀǊŀƴǘƛǊ ƭŜǎ ŎƻƴŘƛǘƛƻƴǎ ŘΩǳƴŜ ŀƴƴƻƴŎŜ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛǉǳŜ ŀŘŀǇǘŞŜ 

Á Mobiliser les dispositifs de coordination de la prise en charge 

 

Au sein de la filière FAVA-Multi deux centres de compétence sont situés en Outre-Mer : le Centre de 

compétences Syndrome de Marfan et maladies apparentées à La Réunion et le Centre de compétences 

Anomalies Vasculaires 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 à la Journée Annuelle de la 

filière.   

  

[ŀ ŦƛƭƛŝǊŜ ŀ ŞǘŞ Ł ƭΩƛƴƛǘƛŀǘƛǾŜ ŘŜ ƭŀ ŎǊŞŀǘƛƻƴ ŘŜǎ ŎŜƴǘǊŜǎ ŘŜ ƳŀƭŀŘƛŜǎ ǊŀǊŜǎ Řŀƴǎ ƭΩhǳǘǊŜ-Mer et répondra à la 

sollicitation des structures qui sont en cours de mise en place. La filière a tous les outils prêts pour répondre à 

la demande (telemédecine, RCP en teleconférence, avis génétiquesΣ ŜǘŎΧύΦ  

https://favamulti.fr/webconferences/
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o Implication de la FSMR dans les réseaux européens de référence (ex. Soutien de la filière à des 

ŎŀƴŘƛŘŀǘǳǊŜǎ IŎtΣ ǊŜƎƛǎǘǊŜǎ 9wbΧύ  

 

Une aide technique et organisationnelle a été apportée au Centre de Référence Maladies Vasculaires Rares ς site 

ŎƻƻǊŘƛƴŀǘŜǳǊ ŘŜ ƭΩIƾǇƛǘŀƭ [ŀǊƛōƻƛǎƛŝǊŜ ς AP-HP, dans le cadre de sa candidature HCP. En effet, la filière a contribué 

Ł ƳƻƴǘŜǊ ƭŜ ŘƻǎǎƛŜǊ ŘΩŀǳŘƛt du centre. En fait la filière a également aidé un deuxième centre de référence 

ό/9w±/hύ ǉǳƛ Řƻƛǘ ǊŜƧƻƛƴŘǊŜ ƭŜ ǊŞǎŜŀǳ 9ǳǊƻǇŞŜƴ ±!{/9wbΣ ōƛŜƴ ǉǳΩŜƭƭŜ ƴΩŀǇǇŀǊǘƛŜƴƴŜ Ǉŀǎ Ł ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ C!±!-Multi. 

Cette aide a été grandement appréciée.  

Les registres de VASCERN sont des extensions des registres de la filière pour les pathologies Ehlers Danlos 

vasculaire, Marfan et apparentés, et Rendu Osler. Les liens entre ERN et filière sont très étroits les équipes 

partageant les mêmes locaux, et de nombreux centres étant impliqués dans les 2 structures. 
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AMÉLIORATION DE LA PRISE EN CHARGE DES PATIENTS 

Depuis juin 2020, la filière a lancé sa plateforme Psy FAVA-aǳƭǘƛ ǉǳƛ ǾƛǎŜ Ł ŀǇǇƻǊǘŜǊ ǳƴ ǘŜƳǇǎ ŘΩŞŎƻǳǘŜ Ŝǘ ǳƴŜ 

ƻǊƛŜƴǘŀǘƛƻƴ ŀǳȄ ǇŀǘƛŜƴǘǎ ŀǘǘŜƛƴǘǎ ŘΩǳƴŜ ƳŀƭŀŘƛŜ ǾŀǎŎǳƭŀƛǊŜ ǊŀǊŜ Ł ŀǘǘŜƛƴǘŜ ƳǳƭǘƛǎȅǎǘŞƳƛǉǳŜ ƻǳ Ł ƭŜǳǊǎ ǇǊƻŎƘŜǎΦ 

Deux constats ont amené la filière à mettre en place une telle plateforme : les difficultés psychologiques que 

ǇŜǳǾŜƴǘ ǎǳōƛǊ ƭŜǎ ǇŀǘƛŜƴǘǎ ŀǘǘŜƛƴǘǎ ŘΩǳƴŜ ƳŀƭŀŘƛŜ ǊŀǊŜ όŀƴƴƻƴŎŜ Řǳ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛŎΣ ŎǳƭǇŀōƛƭƛǘŞ ŘŜ ƭŀ ǘǊŀƴǎƳƛǎǎƛƻƴ 

ƎŞƴŞǘƛǉǳŜΣ ƘŀƴŘƛŎŀǇ ǊŀǊŜ Ŝǘ ƛƴǾƛǎƛōƭŜΧύ Ŝǘ ƭΩŀōǎŜƴŎŜ ŘŜ ǘŜƳǇǎ ǇǎȅŎƘƻƭogue dans certains centres labellisés. 

Depuis juin 2020, 79 patients ont contacté la plateforme Psy FAVA-Multi.   

  

La filière a également mis en place des groupes de parole (https://favamulti.fr/espace-patient/groupes-de-

parole-2/) en partenariat avec 5 de ses associations de patients. Ces groupes de parole proposés à distance via 

Webex sont co-ŀƴƛƳŞǎ ǇŀǊ ƭŀ ǇǎȅŎƘƻƭƻƎǳŜ ŘŜ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ Ŝǘ ǳƴ ōŞƴŞǾƻƭŜ ŘΩǳƴŜ ŀǎǎƻŎƛŀǘƛƻƴΦ [ΩƻōƧŜŎǘƛŦ Ŝǎǘ ŘΩƻŦŦǊƛǊ 

ŀǳȄ ǇŀǘƛŜƴǘǎ Ŝǘκƻǳ ŀǳȄ ǇǊƻŎƘŜǎ ŀǘǘŜƛƴǘǎ ŘΩǳƴŜ ƳŀƭŀŘƛŜ ǾŀǎŎǳƭŀƛǊŜ rare avec atteinte multisystémique un espace 

ŘΩŞŎƻǳǘŜ Ŝǘ ŘΩŞŎƘŀƴƎŜ ŀǳǘƻǳǊ ŘŜ ƭŜǳǊ ǇŀǘƘƻƭƻƎƛŜΦ 9ƴ ŜŦŦŜǘΣ ƭΩŜȄƛǎǘŜƴŎŜ ŘŜ ƴƻƳōǊŜǳȄ ƎǊƻǳǇŜǎ ŘŜ ŘƛǎŎǳǎǎƛƻƴ 

CŀŎŜōƻƻƪ ŜƴǘǊŜ ǇŀǘƛŜƴǘǎ ǇŜǊƳŜǘ ŘŜ ŎƻƴǎǘŀǘŜǊ ǳƴ ǊŞŜƭ ōŜǎƻƛƴ ŘΩŞŎƘŀƴƎŜ ŜƴǘǊŜ ǇŀǘƛŜƴǘǎΦ [ŀ ŦƛƭƛŝǊŜ ŀ ŞƎŀƭŜƳŜƴt 

choisi de mettre en place des groupes de parole aux thématiques transversales entre les différentes pathologies 

de la filière.  16 groupes de paroles ont été organisés depuis 2021 dont 12 en partenariat avec des associations. 

Pour aider les centres de compétence à améliorer la prise en charge des patients, la filière a lancé un AAP 

« Parcours de soin du patient » et financé 11 projets ǇŜǊƳŜǘǘŀƴǘ ƴƻǘŀƳƳŜƴǘ ƭΩŀƳŞƭƛƻǊŀǘƛƻƴ ŘŜ ƭΩƻŦŦǊŜ ŘŜ ǎƻƛƴΣ ƭŀ 

gestion de la file active ou la création de programmes ETP. 

RECHERCHE 

!ǳ ŎƻǳǊǎ ŘŜ ƭΩŀƴƴŞŜ нлнмΣ C!±!-Multi a fait le choix de soutenir largement la recherche dans les différentes 

pathologies de la filière. En effet, huit projets de recherche soumis par les CRMR, équipes de recherches, 

laboratoires ou associations de patients de la filière ont été financés. Les sujets de ces projets de recherche sont 

variés (Génétique, Biologique, Thérapeutique, Suivi des patients et Qualité de vie). La filière a également financé 

ƭŀ ƳƛǎŜ Ŝƴ ǇƭŀŎŜ ŘΩǳƴŜ ŎƻƘƻǊǘŜ /ƻƳtŀwŜ ǇƻǳǊ ƭŜ {ȅƴŘǊƻƳŜ de Marfan et Maladies apparentées (registre dans 

lequel les données sont entrées par les patients eux-memes). Cette cohorte permettra de réaliser des recherches 

notamment sur la qualité de vie des patients.   

La filière a lancé une étude sur les complications de la grossesse associées aux maladies vasculaires rares qui sont 

ŘŜ ǎƻƴ ŘƻƳŀƛƴŜΦ [ΩŞǘǳŘŜ Ŝǎǘ ŎƻƻǊŘƻƴƴŞŜ Ł [ȅƻƴ ǇŀǊ ƭŜ 5Ǌ {ƻǇƘƛŜ 5ǳǇǳƛǎ DƛǊŀǳŘΣ Ŝǘ ŀ ƛƴŎƭǳǎ мну ŦŜƳƳŜǎΣ мну 

ƎǊƻǎǎŜǎǎŜǎΦ Lƭ ǎΩŀƎƛǘ ŘŜ ǉǳŜǎǘƛƻƴƴŀƛǊŜǎ ǊŜƳǇƭƛǎ Ł ŘƛŦŦŞǊŜƴǘǎ ƳƻƳŜƴǘǎ ŘŜ ƭŀ ƎǊƻǎǎesse qui ont pour but de 

comprendre les complications de la pathologie sur la grossesse, de façon prospective, ce qui la différentie des 

études précédentes.  

Cette année encore, la filière a animé une Journée Annuelle de Recherche durant laquelle les différents projets 

de recherche financés lors des derniers AAP FAVA-Multi ont été présentés.   

La filière propose un soutien financier à ses membres en proposant de financer leurs frais de publication ou de 

ǘǊŀŘǳŎǘƛƻƴ Ŝǘ ŘŜ ǇǊŜƴŘǊŜ Ŝƴ ŎƘŀǊƎŜ ƭŜǎ ŦǊŀƛǎ ŘΩƛƴǎŎǊƛǇtion aux congrès pour les jeunes médecins des centres de la 

filière. 

ACTIONS COMPLÉMENTAIRES REALISEES EN 2021  
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La filière a également publié, de façon trimestrielle depuis 2016, 19 Bulletins recherche, qui ont pour but de 

vulgariser et mettre en avant les publications scientifiques des membres de la filière. Ces Bulletins recherche 

sont publiés sur les réseaux sociaux de la filière et disponibles sur le site internet. 

FORMATION ET INFORMATION 

Un e-learning sur les maladies vasculaires rares a été créé en 2019 avec 6 modules sur 6 maladies vasculaires 

rares. Un septième module est en cours de création et sera disponible courant 2022. Plus de 500 personnes se 

sont inscrites au e-learning à ce jour. 

La filière a organisé 24 webconférences ayant pour objectif la formation des professionnels de santé et la 

ŦƻǊƳŀǘƛƻƴ Ŝǘ ƭΩƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴ ŘŜ ǇŀǘƛŜƴǘǎΦ /Ŝǎ ǿŜōŎƻƴŦŞǊŜƴŎŜǎ ƻƴǘ ǇƻǳǊ ǘƘŝƳŜ ƭŜ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛŎΣ ƭŜ ǎǳƛǾƛ Ŝǘ ƭŀ ǇǊƛǎŜ Ŝƴ 

charge et la recherche dans les maladies vasculaires rares. Ces webconférences continuent en 2022. 

Un DIU « Maladies Vasculaires Rares et génétique » est également en cours de création au sein de la filière. Enfin 

participation à de nombreux DIU et DU. 

EUROPE ET INTERNATIONAL 

[ŀ ŦƛƭƛŝǊŜ ŜƴǘǊŜǘƛŜƴǘ ŘŜǎ ƭƛŜƴǎ ŞǘǊƻƛǘǎ ŀǾŜŎ ƭΩ9wb ±!{/9wbΦ !ǳǎǎƛΣ Ŝƴ нлнмΣ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ ŀ ŀǇǇƻǊǘŞ ǳƴŜ ŀƛŘŜ ŦƛƴŀƴŎƛŝǊŜ 

de сл лллϵ Ł ±!{/9wbΦ  

VASCERN a également mis en place une application mobile qui vise à orienter les patients étrangers sur le sol 

ŦǊŀƴœŀƛǎ ǾŜǊǎ ƭŜǎ ŎŜƴǘǊŜǎ ƭŀōŜƭƭƛǎŞǎ Ŝƴ Ŏŀǎ ŘŜ ōŜǎƻƛƴ Ŝǘ ƭŜǎ ǇŀǘƛŜƴǘǎ ŦǊŀƴœŀƛǎ ǾŜǊǎ ƭŜǎ ŎŜƴǘǊŜǎ ŜǳǊƻǇŞŜƴǎ ƭƻǊǎǉǳΩŜƴ 

vacances Ł ƭΩŞǘǊŀƴƎŜǊΦ [ŀ ŦƛƭƛŝǊŜ ŀ ǘǊŀǾŀƛƭƭŞ ŀǾŜŎ ±!{/9wb Ŝǘ ǎŜǎ ŎŜƴǘǊŜǎ ǇƻǳǊ ŦƻǳǊƴƛǊ ƭŜǎ ƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴǎ ƴŞŎŜǎǎŀƛǊŜǎ 

pour que les centres soient référencés correctement.   
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- Communications régulières à destination des patients et des aidants 

! ƭΩŀƛŘŜ ŘŜ ǎŜǎ ŘƛŦŦŞǊŜƴǘǎ ǊŞǎŜŀǳȄ ǎƻŎƛŀǳȄ Ŝǘ ŘŜ ǎƻƴ ǎƛǘŜ ƛƴǘŜǊƴŜǘΣ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ ŀ ǊŞǇƻƴŘǳ ŀǳȄ ŘƛŦŦŞǊŜƴǘŜǎ 

interrogations des patients concernant leur pathologie et la COVID-19. Pour cela la filière est également 

ǇǊŞǎŜƴǘŜ ǎǳǊ ƭΩŜƴǎŜƳōƭŜ ŘŜǎ ƎǊƻǳǇŜǎ ŘŜ ŘƛǎŎǳǎǎƛƻƴΦ [ŀ ŦƛƭƛŝǊŜ ŀ ŞƎŀƭŜƳŜƴǘ ŀƛŘŞ Ł ƭŀ ǘŜƴǳŜ Ł ƧƻǳǊ ŘŜǎ ǎƛǘŜǎ 

internet des centres de référence 

 

- Traitements et recherche 

 

La COVID-мф ƴΩŜƴǘǊŀƛƴŀƴǘ Ǉŀǎ ŘŜ surrisque ǇƻǳǊ ƭŜǎ ǇŀǘƛŜƴǘǎ ŀǘǘŜƛƴǘǎ ŘΩǳƴŜ ƳŀƭŀŘƛŜ ǾŀǎŎǳƭŀƛǊŜ ǊŀǊŜ ŀǾŜŎ 

ŀǘǘŜƛƴǘŜ ƳǳƭǘƛǎȅǎǘŞƳƛǉǳŜΣ ŎŜǘǘŜ ǾƻƛŜ ƴΩŀ Ǉŀǎ ŞǘŞ ƛƴǾŜǎǘƛŜ ǇŀǊ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ 

 

- tŀǊŎƻǳǊǎ ŘΩŀŎŎƻƳǇŀƎƴŜƳŜƴǘ ŘŜǎ ǇŀǘƛŜƴǘǎ Ŝǘ ŘŜǎ ŀƛŘŀƴǘǎ 

 

Les Cwaw ƻƴǘ ŞŘƛǘŞ ŘŜǎ ǇǊƻǘƻŎƻƭŜǎ ŘΩŀŎŎǳŜƛƭ Ŝǘ ŘŜ ǇǊƛǎŜ Ŝƴ ŎƘŀǊƎŜ ǎǇŞŎƛŦƛǉǳŜ ƭƻǊǎ ŘŜ ƭŀ ŎǊƛǎŜ ǎŀƴƛǘŀƛǊŜΦ [ŀ 

filière a eu un rôle de relai auprès des associations de patients et des patients pour informer sur ces 

différents protocoles.   

 

 

 

- Développement des outils en ligne 

 

[ŀ ŦƛƭƛŝǊŜ ŀ ƳŀƛƴǘŜƴǳ ǎŀ WƻǳǊƴŞŜ !ƴƴǳŜƭƭŜ Ŝƴ ƻǊƎŀƴƛǎŀƴǘ ǳƴŜ ǾƛǎƛƻŎƻƴŦŞǊŜƴŎŜΦ 5ΩŀǳǘǊŜǎ ǘŜƳǇǎ ŘΩŞŎƘŀƴƎŜǎ 

entre les centres ont été mis en place grâce aux outils de visioconférence.  Les actions, formations, eς

learning, video, webconférences réalisées par la filière sont disponibles sur le site internet. La filière a 

participé à la page en Français du réseau européen VASCERN  

  

5Ŝ ƴƻƳōǊŜǳǎŜǎ ǿŜōŎƻƴŦŞǊŜƴŎŜǎ ƻƴǘ ŞǘŞ ǊŞŀƭƛǎŞŜǎ ǇŀǊ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ ŀŦƛƴ ŘŜ ƳŀƛƴǘŜƴƛǊ ƭΩŀŎǘƛǾƛǘŞ ŘŜ ŦƻǊƳŀǘƛƻƴ Ŝǘ 

ŘΩƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴΦ  

 

Les RCP utilisent les outils en ligne, de même que de nombreuses réunions rendues nécessaires par 

ƭΩƻǊƎŀƴƛǎŀǘƛƻƴ ŘŜ ƭŀ ǇǊƛǎŜ Ŝƴ ŎƘŀǊƎŜ ŘŜǎ ǇŀǘƛŜƴǘǎ ǇƻǊǘŜǳǊǎ ŘŜ ƳŀƭŀŘƛŜǎ ǾŀǎŎǳƭŀƛǊŜǎ ǊŀǊŜǎ ǎǳǊ ƭŜ ǘŜǊǊƛǘƻƛǊŜΦ 

 

- wŞŀƭƛǎŀǘƛƻƴǎ ŘΩŜƴǉǳşǘŜǎ ǇŀǊ ƭŀ C{aw ǎǳǊ ƭΩƻǊƎŀƴƛǎŀǘƛƻƴ ŘŜǎ soins en temps de COVID-19 (achevées et en cours) 

 

La COVID-мф ƴΩŜƴǘǊŀƛƴŀƴǘ Ǉŀǎ ŘŜ surrisque ǇƻǳǊ ƭŜǎ ǇŀǘƛŜƴǘǎ ŀǘǘŜƛƴǘǎ ŘΩǳƴŜ ƳŀƭŀŘƛŜ ǾŀǎŎǳƭŀƛǊŜ ǊŀǊŜ ŀǾŜŎ 

ŀǘǘŜƛƴǘŜ ƳǳƭǘƛǎȅǎǘŞƳƛǉǳŜΣ ŎŜǘǘŜ ǾƻƛŜ ƴΩŀ Ǉŀǎ ŞǘŞ ƛƴǾŜǎǘƛŜ ǇŀǊ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜΦ   

 

- Travail avec la BNDMR pour le codage des patients COVID-19 

 

¦ƴŜ ōŀƛǎǎŜ ŘŜ ƭΩŀŎǘƛǾƛǘŞ ŀ ŞǘŞ ƴƻǘŞŜ ƭƻǊǎ ŘŜ ƭŀ ǇŞǊƛƻŘŜ ŎƻǾƛŘΣ Ƴŀƛǎ ƛƭ ƴΩȅ ŀ Ǉŀǎ Ŝǳ ŘΩŜƴǉǳşǘŜ ǎǇŞŎƛŦƛǉǳŜ ǊŞŀƭƛǎŞŜ ǎǳǊ 

ce sujet. 

 

FOCUS FSMR & COVID-19 

I. MAINTIEN DE LA COMMUNICATION ET DES SOINS EN TEMPS DE COVID-19 

II. FORMATION /INFORMATIONS AUPRES DES PROFESSIONNELS 
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[ŀ ŦƛƭƛŝǊŜ ǎΩŜǎǘ ŀŘŀǇǘŞŜ ŎƻƳƳŜ ǘƻǳǎ ƭŜǎ ŎŜƴǘǊŜǎ ŀǳ ŎƻǾƛŘΦ ¦ƴŜ ǇŀǊǘƛŜ ŘŜ ǎƻƴ ǇŜǊǎƻƴƴŜƭ Ŝǎǘ ŀƭƭŞ ŀƛŘŜǊ Ł ƭŀ ǇǊƛǎŜ Ŝƴ 

charge des patients ou des équipes soignantes (notamment la psychologue), le télétravail a été développé et est 

toujours utilisé. 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

III. AUTRES ACTIONS 
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CL/I9 5ΩL59b¢L¢9 

 

Animateur : Pr Olivier CHAZOUILLERES, olivier.chazouilleres@aphp.fr   

Chef(fe) de projet : en cours de recrutement : arrivée au 1er juin 2022 de Mme Tewtel Mylène (départ de Mme Aurélie 
Nègre le 30 novembre 2021) 
 
;ǘŀōƭƛǎǎŜƳŜƴǘ ŘΩŀŎŎǳŜƛƭ : Hôpital Saint Antoine, 184 rue du Faubourg Saint-Antoine, 75012 Paris 

Site internet : https://www.filfoie.com (version en anglais : https://en.filfoie.com)  

 

ORGANISATION 

 

[ŀ ŦƛƭƛŝǊŜ ŘŜ ǎŀƴǘŞ ƳŀƭŀŘƛŜǎ ƘŞǇŀǘƛǉǳŜǎ ǊŀǊŜǎ ŘŜ ƭΩŀŘǳƭǘŜ Ŝǘ ŘŜ ƭΩŜƴŦŀƴǘ όCL[ChL9ύ ǎΩƻǊƎŀƴƛǎŜ de la manière suivante : 

ü [ΩŞǉǳƛǇŜ ŘΩŀƴƛƳŀǘƛƻƴ pilote la partie opérationnelle de la filière. Elle monte et gère les projets validés par le 
/ƻƳƛǘŞ 5ƛǊŜŎǘŜǳǊΣ ǇǊŞǎŜƴǘŜ ƭΩŀǾŀƴŎŜƳŜƴǘ Řǳ Ǉƭŀƴ ŘΩŀŎǘƛƻƴǎΣ ǊŜƳƻƴǘŜ ŀǳȄ ŘƛŦŦŞǊŜƴǘǎ ŎƻƳƛǘŞǎ ƭŜǎ ŘŜƳŀƴŘŜǎ ǉǳƛ ƭǳƛ 
parviŜƴƴŜƴǘ Ŝǘ ŀǎǎǳǊŜ ƭŜ ƭƛŜƴ ŀǾŜŎ ƭŀ 5Dh{Φ 9ƭƭŜ Ŝǎǘ ōŀǎŞŜ Řŀƴǎ ƭŜ ǎŜǊǾƛŎŜ ŘΩƘŞǇŀǘƻƭƻƎƛŜ ŘŜ ƭΩƘƾǇƛǘŀƭ {ŀƛƴǘ-Antoine 
Ł tŀǊƛǎΦ 9ƭƭŜ Ŝǎǘ ŎƻƳǇƻǎŞŜ ŘŜ ƭΩŀƴƛƳŀǘŜǳǊΣ ŘŜ ƭŀ ŎƘŜŦŦŜ ŘŜ ǇǊƻƧŜǘΣ ŘΩǳƴŜ ŎƘŀǊƎŞŜ ŘŜ Ƴƛǎǎƛƻƴ ζ coordination 
recherche ηΣ ŘΩǳƴŜ ŎƘŀǊƎŞŜ ŘŜ Ƴƛǎǎƛƻƴ « amélioration de la prise en charge du patient ηΣ ŘΩǳƴ ŎƘŀǊƎŞ ŘŜ Ƴƛǎǎƛƻƴ 
« Information ς Formation ηΣ ŘΩǳƴŜ ŎƘŀǊƎŞŜ ŘŜ Ƴƛǎǎƛƻƴ ζ BaMaRa et errance/impasse diagnostiques », ainsi que 
ŘŜ ŎƘŀǊƎŞǎ ŘŜ Ƴƛǎǎƛƻƴ ǊŞƎƛƻƴŀǳȄ ŘŞŘƛŞǎ ŀǳ ǇǊƻƧŜǘ .b5aw Ŝǘ Ł ƭΩŀƛŘŜ ŀǳȄ Şǘudes cliniques. 
 

ü Le Comité Directeur ǾŀƭƛŘŜ ƭŜǎ ŎƘƻƛȄ ǎǘǊŀǘŞƎƛǉǳŜǎ ǇǊƻǇƻǎŞǎΣ ǎǳƛǘ ƭΩŀǾŀƴŎŜƳŜƴǘ Ǝƭƻōŀƭ Řǳ Ǉƭŀƴ ŘΩŀŎǘƛƻƴǎ Ŝǘ ǾŀƭƛŘŜ 
les propositions des Comité de Pilotage et Comité Scientifique. Il se réunit trois fois par an et est composé de 32 
membres issus des différentes structures faisant partie de la filière. 

 
ü Le Comité de Pilotage propose la politique générale et la stratégie des quatre axes de la filière, propose une 

répartition du budget et établit un calendrier de travail dont il assure le suivi. Il se réunit deux fois par an et est 
composé de 11 membres permanents issus des différentes structures faisant partie de la filière (incluant les 
représentants des associations de patients). 

 
ü Le Comité Scientifique émet des recommandations sur les projets de recherche qui lui sont soumis et apporte au 
ōŜǎƻƛƴ ǳƴŜ ŀƛŘŜ ƳŞǘƘƻŘƻƭƻƎƛǉǳŜ Ŝǘ ǎǘŀǘƛǎǘƛǉǳŜ Ł ƭŀ ƳƛǎŜ Ŝƴ ǇƭŀŎŜ ŘΩŞǘǳŘŜǎ ŀǳ ǎŜƛƴ ŘŜ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜΦ Lƭ ǎŜ ǊŞǳƴƛǘ Ł ƭŀ 
demande et au moins deux fois par an. Il est composé de 8 membres. 

 
ü Des groupes de travail sont progressivement mis en place pour chaque action engagée afin de permettre 
ŘΩŀǾŀƴŎŜǊ ŎƻƴŎǊŝǘŜƳŜƴǘ ǎǳǊ ƭŜǎ ŀȄŜǎ ŘŜ ǘǊŀǾŀƛƭ ǇǊƻǇƻǎŞǎ Řŀƴǎ ƭŜ Ǉƭŀƴ ŘΩŀŎǘƛƻƴǎ ŘŜ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜΦ 

 

 

 

 

FILIÈRE FILFOIE 

aŀƭŀŘƛŜǎ wŀǊŜǎ Řǳ CƻƛŜ ŘŜ ƭΩŀŘǳƭǘŜ Ŝǘ ŘŜ ƭΩŜƴŦŀƴǘ 

mailto:olivier.chazouilleres@aphp.fr
https://www.filfoie.com/
https://en.filfoie.com/
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PERIMETRE 

 

[ŀ ŦƛƭƛŝǊŜ ŘŜ ǎŀƴǘŞ ƳŀƭŀŘƛŜǎ ƘŞǇŀǘƛǉǳŜǎ ǊŀǊŜǎ ŘŜ ƭΩŀŘǳƭǘŜ Ŝǘ ŘŜ ƭΩŜƴŦŀƴǘ όCL[ChL9ύ ǊŞǳƴƛǘ ǳƴŜ ŜȄǇŜǊǘƛǎŜ ƳŞŘƛŎŀƭŜ ŀǳǎǎƛ 

ōƛŜƴ ǇŞŘƛŀǘǊƛǉǳŜ ǉǳΩŀŘǳƭǘŜ ǎǳǊ Ǉƭǳǎ ŘŜ сл ƳŀƭŀŘƛŜǎ ǊŀǊŜǎ Řǳ ŦƻƛŜ Υ 

- Atrésie des Voies Biliaires et Cholestases Génétiques : Atrésie des Voies Biliaires, Cholestases Génétiques, 
{ȅƴŘǊƻƳŜ ŘΩ!ƭŀƎƛƭƭŜΧ 

- Maladies Inflammatoires des Voies Biliaires et Hépatites Auto-Immunes : Cholangite Biliaire Primitive, 
Cholangite Sclérosante Primitive, Syndrome LPAC, Hépatites Auto-LƳƳǳƴŜǎΧ 

- Maladies Vasculaires : Syndrome de Budd-Chiari, Thrombose portale non cirrhotique, Maladie porto-
sinusoïdale, Maladie veino-ƻŎŎƭǳǎƛǾŜΣ CƛǎǘǳƭŜǎ tƻǊǘƻŎŀǾŜǎ /ƻƴƎŞƴƛǘŀƭŜǎΧ 

- Mais aussi : 5ŞŦƛŎƛǘ Ŝƴ ʰм-ŀƴǘƛǘǊȅǇǎƛƴŜΣ 5ŞŦƛŎƛǘ ŎƻƴƎŞƴƛǘŀƭ ŘŜ ǎȅƴǘƘŝǎŜ ŘŜǎ ŀŎƛŘŜǎ ōƛƭƛŀƛǊŜǎΧ 
 
Le nombre de patients relevant de la filière est estimé actuellement à plus de 12 500 patients. 
Les patients partagent des caractéristiques cliniques et donc leurs principes thérapeutiques associés (traitement 
ƳŞŘƛŎŀƭΣ ǊŀŘƛƻƭƻƎƛǉǳŜΣ ŜƴŘƻǎŎƻǇƛǉǳŜΣ ŎƘƛǊǳǊƎƛŎŀƭ ƛƴŎƭǳŀƴǘ ƭŀ ǘǊŀƴǎǇƭŀƴǘŀǘƛƻƴ ƘŞǇŀǘƛǉǳŜύΦ Lƭǎ ǎΩƛƴǎŝǊŜƴǘ Řŀƴǎ ǳƴ 
paysage de 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 sont de favoriser les avis à 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 filière FILFOIE se constitue autour de : 

- 9 centres de référence et 69 centres de compétences répartis entre 3 réseaux (AVB-CG Atrésie des voies 

biliaires et cholestases génétiques, Maladies inflammatoires des voies biliaires et hépatites auto-

immunes (MIVB-H), 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 à la filière FILFOIE 

  

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/
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ACTIONS ISSUES DU PNMR3 REALISEES PAR  

LA FILIERE FILFOIE EN 2021 

{ǳǊ ƭΩŀƴƴŞŜ 2021, il est à noter que le poste de chef de projet a été retranché de 5 mois (4 mois congé maternité + 

fin de contrat fin novembreύΦ /Ŝƭŀ ŀ Ŝǳ ǳƴ ƛƳǇŀŎǘ ǎǳǊ ƭΩŀŎǘƛǾƛǘŞ ŘŜ ƭΩŞǉǳƛǇŜΦ [ŀ ŎƘŜŦŦŜ ŘŜ ǇǊƻƧŜǘ ƴΩŀȅŀƴǘ Ǉŀǎ ŞǘŞ 

ǊŜƳǇƭŀŎŞŜΣ ŎΩŜǎǘ ƭΩŞǉǳƛǇŜ ǉǳƛ ǎΩŜǎǘ ŎƘŀǊƎŞŜ ŘŜ ǊŞŀƭƛǎŜǊ ƭŜǎ ǘŃŎƘŜǎ ŘŜ ŎƘŜŦŦŜǊƛŜ ǘƻǳǘ Ŝƴ Ŏƻƴǘƛƴǳŀƴǘ ƭŜǳǊǎ ǇǊƻǇǊŜǎ ŀŎǘƛƻƴǎ 

à mener.  

Á Axe 1 Υ w;5¦Lw9 [Ω9ww!b/9 9¢ [ΩLat!{{9 DIAGNOSTIQUES 

Á Action 1.1 : Inciter à la prise en charge de toutes les personnes suspectes ou atteintes de maladies rares dans 

les réseaux des CRMR. 

 

ü Recensement des maladies et identification des patients 

Mutualisation du réseau de 4 ARC/TEC Filfoie régionaux avec la filière G2M, avec un passage de 4 à 8 

!w/κ¢9/ ǇƻǳǊ ŀƳŞƭƛƻǊŜǊ ƭŀ ŎƻǳǾŜǊǘǳǊŜ ǊŞƎƛƻƴŀƭŜ Ŝǘ ǇŞǊŜƴƴƛǎŜǊ ƭŜ ǊŞǎŜŀǳΦ [ΩƻōƧŜŎǘƛŦ ǇǊƛƻǊƛǘŀƛǊŜ ŘŜ ŎŜ 

ǊŞǎŜŀǳ ǊŞƎƛƻƴŀƭ ǊŜǎǘŜ ŘΩŀƛŘŜǊ ƭŜǎ //aw ŘŜǎ ŘŜǳȄ ŦƛƭƛŝǊŜǎ Ł ǎŀƛǎƛǊ ƭŜǳǊǎ ǇŀǘƛŜƴǘǎ Řŀƴǎ .ŀaŀwŀ Ŝǘ Řŀƴs les 

fiches MR. Mutualisation initiée en juin 2020 qui continue avec succès et satisfaction de la part des 

centres de deux filières. À la fin 2021, le remplissage dans BaMaRa et dans les fiches MR pour Filfoie est 

estimé à plus de 160% du nombre de patienǘǎ ǊŜŎŜƴǎŞǎΣ ǇŀǊ ǊŀǇǇƻǊǘ Ł ƭΩŜǎǘƛƳŀǘƛƻƴ ƛƴƛǘƛŀƭŜ ŘŜ мн 500 

patients en 2017 (19 940 patients saisis à fin octobre 2021). 

hǳǾŜǊǘǳǊŜ .ŀaŀwŀκŦƛŎƘŜ aw Ŝǘ ŀŎŎƻƳǇŀƎƴŜƳŜƴǘ ŘŜǎ ŎŜƴǘǊŜǎ ŘŜ ƭΩ!tIt Ŝǘ Řǳ /I¦ ŘŜ {ǘǊŀǎōƻǳǊƎ Ł ƭŀ 

saisie des patients de la file active Filfoie. 

 

ü Mutualisation du réseau des ARC/TEC régionaux entre Filfoie et G2M 

wŜŘƛǎǘǊƛōǳǘƛƻƴ Řǳ ǇŞǊƛƳŝǘǊŜ ŘŜǎ !w/κ¢9/ Ŝƴ ŦƻƴŎǘƛƻƴ ŘŜǎ ŘŞǇŀǊǘǎ Ŝǘ ƴƻǳǾŜƭƭŜǎ ŀǊǊƛǾŞŜǎ ŘΩ!w/Φ !ƛŘŜ Ł ƭŀ 

saisie et ouverture des centres du Nord-9ǎǘ ŘΩŀƻǶǘ нлнм Ł ŦŞǾǊƛŜǊ нлннΣ ŀǾŜŎ Ǉerspective de pérennisation 

ŘŜ ƭΩŀƛŘŜ ǇƻǳǊ ƭŀ ǊŞƎƛƻƴ όǳƴ ƴƻǳǾŜƭ !w/ ǇƻǳǊ ƭŜ bƻǊŘ 9ǎǘ ǎŜǊŀ ǊŜŎǊǳǘŞ Ŝƴ Ŧƛƴ нлннύΦ    

9ƴ нлнлΣ ƳƛǎŜ Ŝƴ ǇƭŀŎŜ ŘΩǳƴŜ ǎǘǊǳŎǘǳǊŜ CƛƭŦƻƛŜκDнa ŘŜ ŎƻƻǊŘƛƴŀǘƛƻƴ ŘŜǎ !w/κ¢9/Σ ŀŦƛƴ ŘŜ ŘƻƴƴŜǊ ǳƴ 

ǎŜƴǘƛƳŜƴǘ ŘΩƛŘŜƴǘƛǘŞ ƛƴǘŜǊŦƛƭƛŝǊŜ όǇƻƛƴǘǎ ōimensuels avec les ARC/TEC, points de coordination mensuels 

CƛƭŦƻƛŜκDнaΣ ƳƛǎŜ Ŝƴ ǇƭŀŎŜ ŘΩǳƴŜ ōƻƞǘŜ Ł ƻǳǘƛƭǎ Ŝǘ ŘΩǳƴŜ C!vΣ ƳƛǎŜ Ŝƴ ǇƭŀŎŜ ŘΩǳƴ ǎȅǎǘŝƳŜ ŘŜ ǘǳǘƻǊŀǘ ŜƴǘǊŜ 

!w/κ¢9/ ƴƻǳǾŜŀǳȄκŀƴŎƛŜƴǎ Ŝǘ ŘΩǳƴ !w/ ǊŞŦŞǊŜƴǘ ǇŀǊ ŦƛƭƛŝǊŜΣ ǊŞŘŀŎǘƛƻƴ Ŝǘ ŀǇǇƭƛŎŀǘƛƻƴ ŘΩǳƴ Ǉlan de 

ŎƻƳƳǳƴƛŎŀǘƛƻƴ ŘŞŘƛŞΣ ŦƻǊƳŀǘƛƻƴǎ ŀǳȄ ƳŀƭŀŘƛŜǎ ǊŀǊŜǎ ŘŜǎ ŦƛƭƛŝǊŜǎΧύ Ą En 2021, organisation pérennisée, 

avec bon retour des ARC, Cheffe de projet et Coordinatrice Recherche et augmentation de la cohésion 

ŘΩŞǉǳƛǇŜΦ  

Possibilité pour chacun des ARC/TEC ŘΩŀƛŘŜǊ ƭŜǎ //aw Ł ǇŀǊǘƛŎƛǇŜǊ ŀǳȄ ŞǘǳŘŜǎ ŎƭƛƴƛǉǳŜǎ ǎƻǳǘŜƴǳŜǎ ǇŀǊ 

ƭΩǳƴŜ ƻǳ ƭΩŀǳǘǊŜ ŘŜǎ ŦƛƭƛŝǊŜǎ όƻōƧŜŎǘƛŦ ǎŜŎƻƴŘŀƛǊŜ Řǳ ǊŞǎŜŀǳ ǊŞƎƛƻƴŀƭύΦ 

Présentation de la mutualisation Filfoie/G2M lors de la Journée Annuelle filière 2021, avec présence des 

ARC. 

 

Á Action 1Φо Υ 5ŞŦƛƴƛǊ Ŝǘ ƻǊƎŀƴƛǎŜǊ ƭΩŀŎŎŝǎ ŀǳȄ ǇƭŀǘŜŦƻǊƳŜǎ ŘŜ ǎŞǉǳŜƴœŀƎŜ Ł ǘǊŝǎ Ƙŀǳǘ ŘŞōƛǘ Řǳ tCaD нлнрΦ 

« 5ŞŦƛƴƛǊ Ŝǘ ƳŜǘǘǊŜ Ŝƴ ǇƭŀŎŜ ǳƴ ŘƛǎǇƻǎƛǘƛŦ ŘΩŀŎŎŝǎ ŜƴŎŀŘǊŞ ŀǳȄ ǇƭŀǘŜŦƻǊƳŜǎ ƴŀǘƛƻƴŀƭŜǎ Řǳ tCaD нлнр ǇƻǳǊ ƭŜ 

ŘƛŀƎƴƻǎǘƛŎ ŘŜǎ ƳŀƭŀŘƛŜǎ ǊŀǊŜǎ Ŝƴ ǎΩŀǇǇǳȅŀƴǘ ǎǳǊ ƭŀ ƳŜsure 6 de ce plan et sur la mise en place de réunions de 

ŎƻƴŎŜǊǘŀǘƛƻƴ ǇƭǳǊƛŘƛǎŎƛǇƭƛƴŀƛǊŜ όw/tύ ŘΩŀƳƻƴǘ Ŝǘ ŘΩŀǾŀƭ Řǳ ǎŞǉǳŜƴœŀƎŜ Ł ǘǊŝǎ Ƙŀǳǘ ŘŞōƛǘΣ Ŝƴ ƛƳǇƭƛǉǳŀƴǘ 

directement les CRMR et les laboratoires de génétique moléculaire. » 

 

ü Suivi de la préindication Filfoie : « maladies rares du foie à début pédiatrique » : 

La préindication « maladies rares du foie à début pédiatrique » a été validée début 2020 et une 

organisation RCP nord/sud a depuis été mise en place par le réseau AVB-CG, sur la base de la répartition 
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AURAGEN/SeqOIA. Les réseaux adultes et pédiatriques sont invités à participer à cette RCP génomique 

afin de présenter leurs dossiers. Augmentation constante du nombre de dossiers présentés au cours des 

années. 

 

ü Suivi de la communication entre les instances PFMG et le CRMR porteur de la préindication  

Participation aux réunions PFMG et aux entretiens PFMG/CRMR 

 

Á Action 1.5 : Organiser et systématiser les réunions de concertation pluridisciplinaires. 

5ŜǎŎǊƛǇǘƛƻƴ ŘŜ ƭΩƻǊƎŀƴƛǎŀǘƛƻƴ Ŝǘ Řǳ ƴƻƳōǊŜ ŘŜ ǊŞǳƴƛƻƴǎ Ře concertation pluridisciplinaires (RCP) portées par la 

FSMR ; Éléments ŘŜǎŎǊƛǇǘƛŦǎ ŘΩǳƴ ŀŎŎŝǎ ŞǉǳƛǘŀōƭŜ Ł ƭΩŜȄǇŜǊǘƛǎŜΦ 

 

ü 5ŜǳȄ ǊŞŦŞǊŜƴǘǎ ǳǘƛƭƛǎŀǘŜǳǊǎ ŀǳ ǎŜƛƴ ŘŜ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ ǇƻǳǊ ŀŎŎƻƳǇŀƎƴŜǊ ƭŜ ŘŞǇƭƻƛŜƳŜƴǘ ŘŜ ƭΩƻǳǘƛƭ Ŝǘ ƭΩƛƴǎŎǊƛǇǘƛƻƴ 

des utilisateurs au sein des trois réseaux Filfoie 

 

ü {ǳƛǾƛ ŘŜǎ wŞǳƴƛƻƴǎ ŘŜ ŎƻƴŎŜǊǘŀǘƛƻƴ ǇƭǳǊƛŘƛǎŎƛǇƭƛƴŀƛǊŜ όw/tύ ŀǾŜŎ ƭΩƻǳǘƛƭ ǎŞŎǳǊƛǎŞ whCLa 

Suivi des RCP pédiatriques et génomiques sous ROFIM (organisateurs comme participants très 

satisfaits) : rythme trimestriel. 

 

ü Mise en place dŜǎ w/t ŀǾŜŎ ƭΩƻǳǘƛƭ ǎŞŎǳǊƛǎŞ whCLa ǇƻǳǊ ƭŜǎ ŘŜǳȄ ǊŞǎŜŀǳȄ ŀŘǳƭǘŜǎ ŘŜ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜΦ 

Suite à une phase de test en 2020, démarrage des RCP sous ROFIM en 2021 : 

Á Réseau MIVBH : rythme hebdomadaire 

Á Réseau MVF : selon la demande 

 

ü Création, mise à jour et diffusion de documentation utilisateurs 

Mise à jour des procédures utilisateurs pour chacun des trois réseaux de la filière en fonction de leur 

particularité. 

 

ü Développement et amélioration continue du logiciel ROFIM 

wŞǳƴƛƻƴ ŀƴƴǳŜƭƭŜ ŀǾŜŎ ƭΩŞŘƛǘŜǳǊ ǇƻǳǊ ŘŞŦƛƴƛǊ ƭŀ Ǌoadmap de développements 2021. 

Suivi tous les mois et demi des bugs et développements en cours (GT interfilière ROFIM/développeur) 

 

Á Action 1.4 : Mettre en place un observatoire du diagnostic. 

 

Á !Ŏǘƛƻƴ мΦт Υ /ƻƴŦƛŜǊ ŀǳȄ /wawΣ ŀǾŜŎ ƭΩŀǇǇǳƛ ŘŜǎ C{awΣ ƭŀ Ŏƻƴǎǘƛǘǳǘƛƻƴ ŘΩǳƴ ǊŜƎƛǎǘǊŜ ƴŀǘƛƻƴŀƭ ŘȅƴŀƳƛǉǳŜ ŘŜǎ 

personnes en impasse diagnostique à partir de la BNDMR. 

ü 5ƛŦŦǳǎƛƻƴ ŘΩǳƴŜ ǇǊŜƳƛŝǊŜ ǾŜǊǎƛƻƴ ŘΩǳƴ ƎǳƛŘŜ ŘŜ ŎƻŘŀƎŜ CƛƭŦƻƛŜ 

Á 5ƛŦŦǳǎƛƻƴ ŘΩǳƴŜ ǇǊŜƳƛŝǊŜ ǾŜǊǎƛƻƴ Řǳ ƎǳƛŘŜ ŘŜ ŎƻŘŀƎŜ ŘŜ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜΣ ŀǾŜŎ ƛŘŜƴǘƛŦƛŎŀǘƛƻƴ Řes cas 

particuliers et rappel des bonnes pratiques de codage. 

 

ü aƛǎŜ Ŝƴ ǇƭŀŎŜ ŘΩǳƴŜ ǇǊŜƳƛŝǊŜ ǾŜǊǎƛƻƴ Řǳ ǎǳƛǾƛ Řǳ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛŎΦ 

Á hōǘŜƴǘƛƻƴ ŘŜǎ ŀǳǘƻǊƛǎŀǘƛƻƴǎ wDt5 ǇƻǳǊ ƭŀ ƳƛǎŜ Ŝƴ ǇƭŀŎŜ ŘΩǳƴŜ ǾŜǊǎƛƻƴ ŘŜ ŦƛŎƘƛŜǊ 9ȄŎŜƭ ŘŜ ǎǳƛǾƛ 

des patients en errance/impasse, et dŞŦƛƴƛǘƛƻƴ ŘΩǳƴŜ ŦǊŞǉǳŜƴŎŜ ŘŜ ƳƛǎŜ Ł ƧƻǳǊ ŘŜǎ ŘƻƴƴŞŜǎΦ 

Á Obtention des autorisations RGPD pour le partage du registre de suivi entre les ARCs/TECs sur 

un réseau sécurisé « DISPOSE ». 

Á Une première analyse statistique a été effectuée et rapportée aux centres en se basant sur le 

registre de suivi des patients. 

Á Le registre est pérennisé par les ARCs/TECs en attendant le recrutement du data manager. 
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Axe 3 : PARTAGER LES DONNÉES POUR FAVORISER LE DIAGNOSTIC ET LE DEVELOPPEMENT DE NOUVEAUX 

TRAITEMENTS 

Á Action 3.1 : 5ŞǇƭƻƛŜƳŜƴǘ ŘŜ ƭŀ .b5aw Řŀƴǎ ƭŜǎ /wawκ/w/κ//aw Ŝƴ ƭƛŜƴ ŀǾŜŎ ƭŜǎ ǎȅǎǘŝƳŜǎ ŘΩƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴ 

hospitaliers. 

ü Recensement des maladies et identification des patients 

Mutualisation du réseau de 4 ARC/TEC Filfoie régionaux avec la filière G2M, avec un passage de 4 à 8 

!w/κ¢9/ ǇƻǳǊ ŀƳŞƭƛƻǊŜǊ ƭŀ ŎƻǳǾŜǊǘǳǊŜ ǊŞƎƛƻƴŀƭŜ Ŝǘ ǇŞǊŜƴƴƛǎŜǊ ƭŜ ǊŞǎŜŀǳΦ [ΩƻōƧŜŎǘƛŦ ǇǊƛƻǊƛǘŀƛǊŜ ŘŜ ŎŜ 

ǊŞǎŜŀǳ ǊŞƎƛƻƴŀƭ ǊŜǎǘŜ ŘΩŀƛŘŜǊ ƭŜǎ //aw ŘŜǎ ŘŜǳȄ ŦƛƭƛŝǊŜǎ Ł ǎŀƛǎƛǊ ƭŜǳǊǎ ǇŀǘƛŜƴǘǎ Řŀƴǎ .ŀaŀwŀ Ŝǘ Řŀƴǎ ƭŜǎ 

fiches MR : à la fin 2021, le remplissage dans BaMaRa et dans les fiches MR pour Filfoie est estimé à 

ŜƴǾƛǊƻƴ ƭŜ мсл҈ Řǳ ƴƻƳōǊŜ ŘŜ ǇŀǘƛŜƴǘǎ ǊŜŎŜƴǎŞǎΣ ǇŀǊ ǊŀǇǇƻǊǘ Ł ƭΩŜǎǘƛƳŀǘƛƻƴ ƛƴƛǘƛŀƭŜ ŘŜ мн 500 patients 

en 2017 (19940 patients saisis à fin octobre 2021). 

Ouverture BaMaRa/fiche MR et accompagnement des ŎŜƴǘǊŜǎ ŘŜ ƭΩ!tIt Ŝǘ I¦ ŘŜ {ǘǊŀǎōƻǳǊƎ Ł ƭŀ ǎŀƛǎƛŜ 

des patients de la file active Filfoie 

 

ü Mutualisation du réseau des ARC/TEC régionaux entre Filfoie et G2M 

Redistribution du périmètre des ARC/TEC en fonction des nouveaux arrivants G2M 

hǊƎŀƴƛǎŀǘƛƻƴ ŘΩǳƴŜ structure Filfoie/G2M de coordination des ARC/TEC, afin de donner un sentiment 

ŘΩƛŘŜƴǘƛǘŞ ƛƴǘŜǊŦƛƭƛŝǊŜ : points bimensuels avec les ARC/TEC, points de coordination mensuels Filfoie/G2M, 

ƳƛǎŜ Ŝƴ ǇƭŀŎŜ ŘΩǳƴŜ ōƻƞǘŜ Ł ƻǳǘƛƭǎ Ŝǘ ŘΩǳƴŜ C!vΣ ƳƛǎŜ Ŝƴ ǇƭŀŎŜ ŘΩǳƴ ǎȅstème de tutorat entre ARC/TEC 

ƴƻǳǾŜŀǳȄκŀƴŎƛŜƴǎ Ŝǘ ŘΩǳƴ !w/ ǊŞŦŞǊŜƴǘ ǇŀǊ ŦƛƭƛŝǊŜΣ ǊŞŘŀŎǘƛƻƴ Ŝǘ ŀǇǇƭƛŎŀǘƛƻƴ ŘΩǳƴ Ǉƭŀƴ ŘŜ ŎƻƳƳǳƴƛŎŀǘƛƻƴ 

ŘŞŘƛŞΧ 

5ŞŦƛƴƛǘƛƻƴ ŘΩǳƴŜ ǎǘǊŀǘŞƎƛŜ ǇƻǳǊ ƭŜ ǊŜŎŜƴǎŜƳŜƴǘ ŘŜǎ IƻǊǎ [ŀōŜƭΣ ŀŦƛƴ ŘΩŀƳŞƭƛƻǊŜǊ ƭŀ ŎƻǳǾŜǊǘǳǊŜ Řǳ 

recensement pédiatrique Filfoie grâce aux centres G2M. 

tƻǎǎƛōƛƭƛǘŞ ǇƻǳǊ ŎƘŀŎǳƴ ŘŜǎ !w/κ¢9/ ŘΩŀƛŘŜǊ ƭŜǎ //aw Ł ǇŀǊǘƛŎƛǇŜǊ ŀǳȄ ŞǘǳŘŜǎ ŎƭƛƴƛǉǳŜǎ ǎƻǳǘŜƴǳŜǎ ǇŀǊ 

ƭΩǳƴŜ ƻǳ ƭΩŀǳǘǊŜ ŘŜǎ ŦƛƭƛŝǊŜǎ όƻōƧŜŎǘƛŦ ǎŜŎƻƴŘŀƛǊŜ Řǳ ǊŞǎŜŀǳ ǊŞƎƛƻƴŀƭύΦ 

Très bons retours de la part des centres, souhait de pérennisation du système de mutualisation. Résultats 

ǘŀƴƎƛōƭŜǎ ŎƻƴŎŜǊƴŀƴǘ ƭΩŀǳƎƳŜƴǘŀǘƛƻƴ ŎƻƴǎǘŀƴǘŜ ŘŜ ƭŀ ǎŀƛǎƛŜ .ŀaŀwŀ Ŝǘ ƭŀ ǇŀǊǘƛŎƛǇŀǘƛƻƴ ŀǳȄ ŞǘǳŘŜǎ 

cliniques et registres des deux filières.    

 

ü Formation et soutien aux utilisateurs 

Extractions et interprétation 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) 

  

ü !ǎǎǳǊŜǊ ƭΩƛƴǘŜǊŦŀŎŜ ŎŜƴǘǊŜǎ κ .b5aw  

Remontée ŘŜǎ ǉǳŜǎǘƛƻƴǎ Ŝǘ ǇǊƻōƭŝƳŜǎ ǘŜŎƘƴƛǉǳŜǎ Ł ƭŀ .b5aw Ŝǘ Ł ƭΩŞǉǳƛǇŜ hw.L{ ǇƻǳǊ ƭΩL5C 

Diffusion auprès des centres et des ARC/TEC utilisateurs des informations émises par la BNDMR 

!ŎŎƻƳǇŀƎƴŜƳŜƴǘ ŘŜǎ ŎŜƴǘǊŜǎ Řŀƴǎ ƭŀ ƳƛǎŜ Ŝƴ ŎƻƴŦƻǊƳƛǘŞ ŘŜ ƭΩƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴ ǇŀǘƛŜƴǘ 

 

ü Harmonisation des pratiques de codage 

Suivi des demandes ORPHANET : 

Maladies Vasculaires Porto-Sinusoïdales Ą ǎǳƛǾƛ ŘŜ ƭŀ ŘŜƳŀƴŘŜ Ŝƴ ƭƛŜƴ ŀǾŜŎ ƭΩ9wb w!w9-LIVER 

(validation obtenue début 2021) Ą Codes publiés dans la version de juillet 2021 de la nomenclature 

hǊǇƘŀƴŜǘ Ŝǘ ƛƳǇƭŞƳŜƴǘŞǎ Řŀƴǎ ƭΩŀǇǇƭƛŎŀǘƛƻƴ .ŀaŀwŀ Ŝƴ ǎŜǇǘŜƳōǊŜ нлнмΦ 9ƴ ŀǘǘŜƴǘŜ ŘΩƛƳǇƭŞƳŜƴǘŀǘƛƻƴ 

dans la fiche MR ORBIS. 

Échanges entre les médecins des CRMR demandeurs et les équipes ORPHANET, en lien avec les Working 

DǊƻǳǇǎ ŘŜ ƭΩ9wb w!w9-LIVER 

Vérificatƛƻƴ ŘŜ ƭΩƛƴǘŞƎǊŀǘƛƻƴ ŘŜǎ ƴƻǳǾŜŀǳȄ ŎƻŘŜǎ Řŀƴǎ .ŀaŀwŀ Ŝǘ ŎƻƳƳǳƴƛŎŀǘƛƻƴ ŀǳȄ ŎŜƴǘǊŜǎ Ŝǘ 

ARC/TEC régionaux  
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Axe 4 Υ twhah¦±hLw [Ω!//:{ !¦· ¢w!L¢9a9b¢{ 5!b{ [9{ a![!5L9{ w!w9{ 

« 5ƛǎǇƻǎŜǊ ŘΩǳƴ Şǘŀǘ ŘŜǎ ƭƛŜǳȄΣ ǊŞƎǳƭƛŝǊŜƳŜƴǘ Ƴƛǎ Ł ƧƻǳǊΣ ŘŜǎ ǘƘŞǊŀǇŜǳǘƛǉǳŜǎ όƳŞŘƛŎŀƳŜnts, dispositifs médicaux, 
traitements non médicamenteux) proposées aux malades dans le traitement des maladies rares ». 
 
 

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

ŘΩŞǾŀƭǳŀǘƛƻƴ όƎƻǳǾŜǊƴŀƴce bureau/copil) dans chaque filière de santé maladies rares. 

wŞǳƴƛǊ ŘŜǎ ƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴǎ Ŝǘ ŘƛǎǎŞƳƛƴŀǘƛƻƴ ǎǳǊ ƭŜǎ ǘǊŀƛǘŜƳŜƴǘǎ ŘΩƛƴǘŞǊşǘǎ ό9ȄΦ ƳƛǎŜ Ŝƴ ǇƭŀŎŜ ŘΩǳƴ ƎǳƛŎƘŜǘ ǳƴƛǉǳŜύΦ 

 

ü wŜŎǊǳǘŜƳŜƴǘ ŘΩǳƴ 5ŀǘŀ aŀƴŀƎŜǊ Υ ±ŀƭƛŘŀǘƛƻƴ ōǳŘƎŞǘŀƛǊŜ ƻōǘŜƴǳŜ ŎƻǳǊŀƴǘ нлнм ǇƻǳǊ ƳƛǎŜ Ŝƴ ǇƭŀŎŜ ŘΩǳƴ 

observatoire des traitements, sur la base des résultats du pilote de 2020 (voir action 4.3). Diffusion de 

ƭΩƻŦŦǊŜ ŘŜ ǇƻǎǘŜ Ŝƴ Ŧƛƴ нлнмΣ ǎŞƭŜŎǘƛƻƴǎ ŘŜ ǇǊƻŦƛƭǎ en cours.  

 

Á Action 4.3 : Générer des connaissances en vie réelle pour renforcer la connaissance des médicaments 

ōŞƴŞŦƛŎƛŀƴǘ ŘΩǳƴŜ !aa ǇƻǳǊ ǳƴŜ ƻǳ ǇƭǳǎƛŜǳǊǎ ƛƴŘƛŎŀǘƛƻƴǎ Řŀƴǎ ƭŜ ǘǊŀƛǘŜƳŜƴǘ ŘŜ ƳŀƭŀŘƛŜǎ ǊŀǊŜǎ Ŝǘ ƳŜǘǘǊŜ Ŝƴ 

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

ζ CŀǾƻǊƛǎŜǊ ƭŀ ǊŞŀƭƛǎŀǘƛƻƴ ŘΩŞǘǳŘŜǎ ƳŞŘƛŎƻ-ŞŎƻƴƻƳƛǉǳŜǎ ƻǳ ŘΩŞǘǳŘŜǎ Ŝƴ ǾƛŜ ǊŞŜƭƭŜ ǇƻǳǊ ƎŞƴŞǊŜǊ Ŝǘ ŎƻƭƭƛƎŜǊ ŘŜǎ 

ŘƻƴƴŞŜǎ ǇƻǳǊ ǘƻǳǎ ƭŜǎ ƳŞŘƛŎŀƳŜƴǘǎ ŘƛǎǇƻǎŀƴǘ ŘΩǳƴŜ !aa ǇƻǳǊ ƭŜ ǘǊŀƛǘŜƳŜƴǘ ŘΩǳƴŜ ƳŀƭŀŘƛŜ ǊŀǊŜ Ŝǘ ŎŜǊǘŀƛƴǎ 

dispositifs médicaux pertinents ». (Recueil de données par les CRMR, CCMR, recueil de données RTU/ATU, 

ŜȄǇƭƻƛǘŜǊ ƭŜǎ ŘƻƴƴŞŜǎ ǊŜŎǳŜƛƭƭƛŜǎ ǇŀǊ ƭŜǎ ƳŀƭŀŘŜǎ Ŝǘ ƭŜǳǊǎ ŦŀƳƛƭƭŜǎΧύΦ 

 

ü 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, grâce au 

ŎƻƴŎƻǳǊǎ Řǳ ǊŞǎŜŀǳ ǊŞƎƛƻƴŀƭ ŘΩ!w/κ¢9/ CƛƭŦƻƛŜ όт //awΣ мот ǇŀǘƛŜƴǘǎ ŀŘǳƭǘŜǎ Ŝǘ мм ǇŀǘƛŜƴǘǎ ŜƴŦŀƴǘǎύ 

Exploitation des premiers résultats pour restitution structurée 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 hors-AMM. 

tǊƻƧŜǘ Ŝƴ ŎƻǳǊǎ ŘΩŀŘŀǇǘŀǘƛƻƴ ŀǾŜŎ ƭŀ bh¢E D'INFORMATION N° DGS/PP2/DGOS/2021/106 du 20 mai 2021 

ǊŜƭŀǘƛǾŜ Ł ƭŀ ƳƛǎŜ Ŝƴ ǇƭŀŎŜ ŘΩǳƴ ƻōǎŜǊǾŀǘƻƛǊŜ ŘŜǎ ǘǊŀƛǘŜƳŜƴǘǎ ŀǳ ǎŜƛƴ ŘŜ ŎƘŀǉǳŜ ŦƛƭƛŝǊŜ ŘŜ ǎŀƴǘŞ ƳŀƭŀŘƛŜǎ ǊŀǊŜǎΣ 

ǊŜœǳŜ Ŝƴ ƧǳƛƭƭŜǘ нлнмΣ ŀǾŀƴǘ ŜȄǘŜƴǎƛƻƴ Řǳ ǇǊƻƧŜǘ Ł ƭΩŜƴǎŜƳōƭŜ Řǳ ǘŜǊǊƛǘƻƛǊŜ ƴŀǘƛƻƴŀƭΦ 

 

Axe 5 : IMPULSER UN NOUVEL ELAN À LA RECHERCHE SUR LES MALADIES  

Voir actions complémentaires pour les actions ciblées recherche. 

Axe 7 : AMÉLIORER LE PARCOURS DE SOIN  

« /ǊŞŜǊ ŘŜǎ ǘŜƳǇǎ ŘΩŀŎŎƻƳǇŀƎƴŜƳŜƴǘ ǇƻǳǊ ǇŜǊƳŜǘǘǊŜ Ł ƭΩŞǉǳƛǇŜ ƳŞŘƛŎŀƭŜΣ ǎƻƛƎƴŀƴǘŜ Ŝǘ ŘŜ soutien psycho-social 
de mieux encadrer et adapter certains moments clés du parcours des malades et leur apporter une information 
ŀŘŀǇǘŞŜΣ ǇǊƻƎǊŜǎǎƛǾŜ Ŝǘ ǊŜǎǇŜŎǘǳŜǳǎŜΦ ¦ƴŜ ŀǘǘŜƴǘƛƻƴ ǇŀǊǘƛŎǳƭƛŝǊŜ ǎŜǊŀ ǇƻǊǘŞŜ Ł ƭΩŀƴƴƻƴŎŜ Řǳ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛŎΣ ŀǳ ǎǳƛǾƛ 
Ŝƴ Ŏŀǎ ŘΩƛƳǇŀsse diagnostique et à la transition adolescent-ŀŘǳƭǘŜΦ hǊƎŀƴƛǎŜǊ ƭŜǎ ǎƛǘǳŀǘƛƻƴǎ ŘΩǳǊƎŜƴŎŜ ǎŀƴǎ 
ǊǳǇǘǳǊŜ Řǳ ǇŀǊŎƻǳǊǎΦ LƴǘŞƎǊŜǊ ŀǳ ǎƻƛƴ ŘŜǎ ǇǊƻƎǊŀƳƳŜǎ ŘΩŞŘǳŎŀǘƛƻƴ ǘƘŞǊŀǇŜǳǘƛǉǳŜ ǇŜǊƳŜǘǘŀƴǘ ŀǳ ƳŀƭŀŘŜ ŘΩşǘǊŜ 
plus actif et autonome dans sa prise en charge ». 
 
Á Action 7.1 Υ 5ŞǾŜƭƻǇǇŜǊ ƭΩƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴ ǇƻǳǊ ǊŜƴŘǊŜ ǾƛǎƛōƭŜ Ŝǘ ŀŎŎŜǎǎƛōƭŜ ƭŜǎ ǎǘǊǳŎǘǳǊŜǎ ŜȄƛǎǘŀƴǘŜ 

(Communication sur et au sein de la filière). 

 

ü Renforcement de la visibilité de la filière et des maladies rares 

LƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴ ǎǳǊ ƭΩŜȄƛǎǘŜƴŎŜ ŘŜ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ Ŝǘ ǎes actions aux patients et au grand public 
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Á Actualisation du site Internet, des réseaux sociaux Facebook, Twitter, Instagram et LinkedIn 

Á Actualisation des coordonnées des centres, associations et laboratoires de la filière 

Á 5ƛŦŦǳǎƛƻƴ ŘΩǳƴŜ ƴŜǿǎƭŜǘǘŜǊ trimestrielle 

Á 5ƛŦŦǳǎƛƻƴ ŘΩǳƴ ōǳƭƭŜǘƛƴ ǊŜŎƘŜǊŎƘŜ ǎŜƳŜǎǘǊƛŜƭ 

LƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴ ǎǳǊ ƭŀ ǇǊƛǎŜ Ŝƴ ŎƘŀǊƎŜ ŘΩǳƴŜ ƳŀƭŀŘƛŜ ǊŀǊŜ Řǳ ŦƻƛŜ ŀǳȄ ǇŀǘƛŜƴǘǎ 

Á wŞŀƭƛǎŀǘƛƻƴ ŘŜ ǾƛŘŞƻǎ ǇǊŞǎŜƴǘŀƴǘ ƭŀ ǇǊƛǎŜ Ŝƴ ŎƘŀǊƎŜ ŘΩǳƴŜ ƳŀƭŀŘƛŜ ǊŀǊŜ Řǳ ŦƻƛŜ Ł ŘŜǎǘƛƴŀǘƛƻƴ ŘŜǎ 

patients ayant pour but de présenter les circonstances de découverte, les causes, le diagnostic, 

et les différents examens 

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

Á Participation à des congrès ciblés de professionnels de la santé en hépatologie (GFHGNP, 

CREGG, EASL, SFMPP, ANGH, AFEF, etc.) 

Á Renforcement du catalogue de formations et bibliothèque numérique à visée pédagogique, 

ŀǾŜŎ ƳƛǎŜ Ŝƴ ƭƛƎƴŜ ǊŞƎǳƭƛŝǊŜ ŘΩŜȄǇƻǎŞǎ ǎŎƛŜƴǘƛŦƛǉǳŜǎ Ŝǘ ǿŜōƛƴŀƛǊŜǎ ŘŜǎ ƳŜƳōǊŜǎ ŘŜ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ 

Participation à la Journée Internationale des Maladies Rares 2021 sur les réseaux sociaux avec  

Á Diffusion des éléments de communication maladies rares 

Reconduction et renforcement du partenariat Filfoie/DigH@cktion 

Á tŀǊǘƛŎƛǇŀǘƛƻƴ ŀǳ IŀŎƪŀǘƘƻƴ ŘŜ Ƨǳƛƴ нлнм Ŝǘ ǊŜƳƛǎŜ ŘΩǳƴ ǇǊƛȄ ŘΩŀŎŎƻƳǇŀƎƴŜƳŜƴǘ aŀƭŀŘƛŜǎ wŀǊŜǎ 

Á tŀǊǘƛŎƛǇŀǘƛƻƴ Ł ƭΩŞŘƛǘƛƻƴ нлнм-2022 

Á Soutien à la communication du DigH@cktion sur les réseaux dédiés de la filière, et incitation des 

ŀǎǎƻŎƛŀǘƛƻƴǎ Ŝǘ ǇǊƻŦŜǎǎƛƻƴƴŜƭǎ ŘŜ ǎŀƴǘŞ CƛƭŦƻƛŜ Ł ǎƻǳƳŜǘǘǊŜ ǳƴ ǇǊƻƧŜǘ ŘΩƛƴƴƻǾŀǘƛƻƴ Řƛgitale 

aŀƭŀŘƛŜǎ wŀǊŜǎ ǇƻǳǊ ƭΩŞŘƛǘƛƻƴ нлнм-2022 

 

ü Renforcement de la communication au sein de la filière et entre les filières 

wŜƴŎƻƴǘǊŜǎ ŀǳ ǎŜƛƴ ŘŜ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ Ŝǘ ŀǾŜŎ ŘΩŀǳǘǊŜǎ ŦƛƭƛŝǊŜǎ 

 

Á Organisation des Journées Annuelles Maladies Rares du Foie 2021 avec les centres de 

référence : Atrésie des Voies Biliaires et Cholestases Génétiques (Hôpital Bicêtre, AP-HP), 

Maladies Inflammatoires des Voies Biliaires et Hépatites Auto-Immunes (Hôpital Saint-Antoine, 

AP-HP), et Maladies Vasculaires du Foie (Hôpital Beaujon, AP-HP) 

Á tŀǊǘƛŎƛǇŀǘƛƻƴ ŀǳ /ƻƳƛǘŞ 9ŘƛǘƻǊƛŀƭ ƛƴǘŜǊŦƛƭƛŝǊŜ ŎƻƳǇƻǎŞǎ ŘŜ ƳŜƳōǊŜǎ ŘŜǎ но ŦƛƭƛŝǊŜǎ ǉǳƛ ǎΩƻŎŎǳǇŜ 

des actions de communications communes aux 23 FSMR 

Á tŀǊǘƛŎƛǇŀǘƛƻƴ ŀǳ ƎǊƻǳǇŜ ŘŜ ǘǊŀǾŀƛƭ ǎǳǊ ƭΩŞƭŀōƻǊŀǘƛƻƴ Řǳ ǎƛǘŜ ƛƴǘŜǊƴŜǘ ƛƴǘŜǊŦƛƭƛŝǊŜ fsmr.fr à 

destination des professionnels de santé et travail sur la partie « privé » du site, réservé aux 

membres des filières, où est mis en ligne le Kit du Nouvel Arrivant. 

 
Á Action 7.3 Υ CŀŎƛƭƛǘŜǊ ƭΩŀŎŎŝǎ Ł ƭΩŞŘǳŎŀǘƛƻƴ ǘƘŞǊŀǇŜǳǘƛǉǳŜ (ETP). 

ü Recensement des programmes ETP de la filière 

Mise à jour en continu du recensement des ETP de la filière Filfoie auprès des centres 

 

ü /ƻƴǘƛƴǳǳƳ Řǳ ƎǊƻǳǇŜ ŘŜ ǘǊŀǾŀƛƭ 9¢t ŀǳ ǎŜƛƴ ŘŜ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ ŀǾŜŎ о ǊŞǳƴƛƻƴǎ ǎǳǊ ƭΩŀƴƴŞŜ нлнмΦ 

Objectifs du GT en 2021 : 

Á Recenser les besoins en termes de plateforme e-ETP, 

Á Rencontrer et choisir la plateforme e-ETP. 

 

ü Contractualisation avec la plateforme e-ETP STIMULAB. 
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ü Soutien et accompagnement méthodologique des centres sur leurs projets ETP 

Suivi des projets lauréats de 2019 et 2020 : mise en relation aux U¢9tΣ ǊŜǘƻǳǊ ŘΩŜȄǇŞǊƛŜƴŎŜ ƛƴǘŜǊŦƛƭƛŝǊŜΣ 

ŎƻƳƳǳƴƛŎŀǘƛƻƴ ŘŜ ŎƻƻǊŘƻƴƴŞŜǎ ŘŜ ǇǊŜǎǘŀǘŀƛǊŜǎ ŘΩ9¢t ŘƛƎƛǘŀǳȄΣ ǊŜƭŀƴŎŜǎΣ ŜǘŎΦ 

/ƻƳƳǳƴƛŎŀǘƛƻƴ ŀǳȄ ŎŜƴǘǊŜǎ ŘŜǎ ƴƻǳǾŜŀǳȄ ŎŀƭŜƴŘǊƛŜǊǎ ǎǳƛǘŜ Ł ƭΩƛƳǇŀŎǘ /h±L5-19. 

Respect des dates et envoi des dossiers à la DGOS : 

Á Des référentiels de compétences à acquérir et des enquêtes de besoins des programmes ETP 

ƭŀǳǊŞŀǘ ŘŜ ƭΩ!!t нлнлΦ 

Á Des preuves de dépôt à ƭΩ!w{ ŘŜǎ ǇǊƻƎǊŀƳƳŜǎ 9¢t ƭŀǳǊŞŀǘ ŘŜ ƭΩ!!t нлмфΦ 

 

 

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

 

ü Soutien et accompagnement méthodologique des centres sur leurs projets PNDS 

!ŎŎƻƳǇŀƎƴŜƳŜƴǘ ŘŜǎ ŞǉǳƛǇŜǎ ŘŜ ǊŞŘŀŎǘƛƻƴ ƭŀǳǊŞŀǘŜǎ Ŝƴ нлмф Ŝǘ нлнл ǇƻǳǊ ƎŀǊŀƴǘƛǊ ƭΩŀǇǇƭƛŎŀǘƛƻƴ ŘŜ ƭŀ 

méthodologie HAS. 

Réalisation des argumentaires scientifiques des PNDS CBP et HAI. 

/ƻƳƳǳƴƛŎŀǘƛƻƴ ŀǳȄ ŎŜƴǘǊŜǎ ŘŜǎ ƴƻǳǾŜŀǳȄ ŎŀƭŜƴŘǊƛŜǊǎ ǎǳƛǘŜ Ł ƭΩƛƳǇŀŎǘ /h±L5-19. 

Publication en 2021 des PNDS « Maladie Vasculaire Porto-Sinusoïdale (MVPS) », « Hépatite Auto-

Immune (HAI) » et « Cholangite Biliaire Primitive (CBP) ». 

 

ü Transition 

Suivi du sous-D¢ ŘŞŘƛŞ ŀǳ ǇǊƻƧŜǘ ŘŜ ƳƛǎŜ Ŝƴ ǇƭŀŎŜ ŘΩǳƴŜ ōŀǎŜ ŘŜ ŘƻƴƴŞŜǎ ŘŜ ƭŀ ¢Ǌŀƴǎƛǘƛƻƴ ŀǳ ǎŜƛƴ ŘŜ ƭŀ 

filière Filfoie (action plébiscitée en priorité N°1 par le GT Transition). En attente du recrutement du data 

manager pour pouvoir avancer sur cette thématique. 

Participation au GT Transition en interfilière et au sous-groupe de travail lié à la mise en place de journée 

transition interfilière (initiative Fimatho). 

 

ü Procédure de recours ALD 

tǊŞǎŜƴǘŀǘƛƻƴ Ł ƭŀ /b!a ŘΩǳƴŜ ŎƻƳǇƛƭŀǘƛƻƴ ŘΩŜȄŜƳǇƭŜǎ ŘŜ ǊŜŦǳǎ ![5 ǇƻǳǊ analyse avec discussions et 

pistes de solution en élaboration. 

aƛǎŜ Ŝƴ ǇƭŀŎŜ ŘΩǳƴŜ ƴƻǳǾŜƭƭŜ ƻǊƎŀƴƛǎŀǘƛƻƴ ŘŜ ǘǊŀǾŀƛƭ en 2021 : réunion de travail par réseau afin 

ŘΩŞƭŀōƻǊŜǊ ŘŜǎ ŘƻŎǳƳŜƴǘǎ ǇǊƻǇǊŜǎ ŀǳȄ ōŜǎƻƛƴǎ ŘŜ ŎƘŀŎǳƴΦ 9ƴ нлнмΣ ƭŀ ǊŞǳƴƛƻƴ ŘŜ ǘǊŀǾŀƛƭ ŀǾŜŎ ƭŜ réseau 

MVF a eu lieu.  

2022 : prévoir réunion avec le groupe MIVBH, continuer la rédaction des documents et organiser une 

réunion de présentation à la CNAM. 

Seulement 2 réunions ont eu lieu en 2021, la situation 2021 au sein de la filière (congé maternité de la 

ŎƘŜŦŦŜ ŘŜ ǇǊƻƧŜǘ Ŝǘ ǎƻƴ ŘŞǇŀǊǘ Ŝƴ Ŧƛƴ ŘΩŀƴƴŞŜύ ŀ ŜƴƎŜƴŘǊŞ ƭŀ ƳƛǎŜ Ŝƴ ǎǘŀƴŘ-by de cette action. 

 

ü Autres actions médico-sociales de coordination de la prise en charge 

Participation au GT médico-social en interfilière 

 

ü Cartes urgence 

Impression et diffusion des cartes existantes aux centres du réseau et associations de patients (en 

continu). 
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Axe 9 : FORMER LES PROFESSIONNELS DE SANTÉ À MIEUX IDENTIFIER ET PRENDRE EN CHARGE LES MALADIES 

RARES 

Á Action 9.3 : Développer les formations continues dans le domaine des maladies rares.  

Consolidation des connaissances des professionnels de santé et autres. 

 

ü Renforcement du catalogue de formations et bibliothèque numérique à visée pédagogique 

Actualisation régulière du catalogue (en continu) 

Sollicitation des sociétés savantes nationales et internationales pour récupérer des topos et 

ŜƴǊŜƎƛǎǘǊŜƳŜƴǘǎ ŘŜ ǿŜōƛƴŀƛǊŜǎ ŘΩƛƴǘŞǊşǘ ǎǳǊ ƭŜǎ ƳŀƭŀŘƛŜǎ ŘŜ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ Ŝǘ ƭŜǎ ƛƴǘŞƎǊŜǊ Ł ƭŀ ōƛōƭƛƻǘƘŝǉǳŜ 

numérique 

 

ü Organisation des Journées Annuelles Maladies Rares du Foie 2021 

 

ü Gestion du Comité pédagogique au sein de la filière 

Objectifs Υ ŀŎŎƻƳǇŀƎƴŜǊ ƭŜǎ ŘŜǳȄ ǇǊƻƧŜǘǎ ŘΩŜƴǾŜǊƎǳǊŜ ŘŜ CƛƭŦƻƛŜ ǎǳǊ ƭŀ ŦƻǊƳŀǘƛƻƴ όǊŞŀƭƛǎŀǘƛƻƴ ŘΩǳƴ ahh/ 

à destination des hépato-gastro-ŜƴǘŞǊƻƭƻƎǳŜǎ ŘŜ ǾƛƭƭŜ ǇŞŘƛŀǘǊŜǎ Ŝǘ ŀŘǳƭǘŜǎΣ Ŝǘ ŎǊŞŀǘƛƻƴ ŘΩǳƴ 5L¦ aŀƭŀŘƛŜǎ 

Rares du foie) 

 

ü Projet de MOOC à destination des hépato-gastro-entérologues de villes 

Á Début du travail sur les documents de base de la formation, par binôme 

Á Elaboration du plan du MOOC et choix des différents sujets à aborder 

Á aƛǎŜ Ŝƴ ŎƻƳƳǳƴ ǇŀǊ ƭŜ ǇǊŜǎǘŀǘŀƛǊŜ Ŝǘ ǇǊƻǇƻǎƛǘƛƻƴ ŘΩǳƴ ǎŎŞƴŀǊƛƻ ŘŞǘŀƛƭƭŞ 

 

ü Journée Maladies Rares du foie en région 

Soutien logistique et financier à l'organisation d'une journée Maladies Rares du foie à Caen, qui devait se déroulée 

en 2020 mais reportée à 2021. Le format 100% digital a été privilégié. 

 

Á Action 9.4 : Encourager les formations mixtes professionnels/malades/entourage  

Renforcement des connaissances des patients et des familles. 

 

ü Participation au GT ƛƴǘŜǊŦƛƭƛŝǊŜ ǎǳǊ ƭŀ ƳƛǎŜ Ŝƴ ǇƭŀŎŜ ŘΩǳƴŜ ŦƻǊƳŀǘƛƻƴ ǇŀǊŜƴǘǎ-experts 

 

Axe 10 : RENFORCER LE RÔLE DES FSMR DANS LES ENJEUX DU SOIN ET DE LA RECHERCHE 

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

o Actions ŘŜ ƭŀ C{aw ŎƻƴŎŜǊƴŀƴǘ ƭΩhǳǘǊŜ-Mer : 

ü Mobiliser les dispositifs de coordination de la prise en charge 

Á {ǳƛǾƛ Ŝǘ ǎƻǳǘƛŜƴ Ł ƭΩŞƭŀōƻǊŀǘƛƻƴ Řǳ ǇǊƻƎǊŀƳƳŜ 9¢t ƭŀǳǊŞŀǘ ŘŜ нлмф 

Á Reversement par convention interhospitalière du financement DGOS alloué pour le 

programme 9¢t όƭŜ //aw ŘŜ DǳŀŘŜƭƻǳǇŜ Ŧŀƛǎŀƛǘ ǇŀǊǘƛŜ ŘŜǎ ƭŀǳǊŞŀǘǎ ŘŜ ƭΩ!!t 9¢t нлмфΣ ŀǾŜŎ ǳƴ 

fléchage filière) 

o Implication de la FSMR dans les réseaux européens de référence (ex. Soutien de la filière à des 

ŎŀƴŘƛŘŀǘǳǊŜǎ IŎtΣ ǊŜƎƛǎǘǊŜǎ 9wbΧύ  

 

ü Faciliter le lien entre ƭŜǎ ŎŜƴǘǊŜǎΣ ƭŜǎ ŀǎǎƻŎƛŀǘƛƻƴǎ ŘŜ ǇŀǘƛŜƴǘǎ Ŝǘ ƭΩ9wb 

Á Recensement ŘŜǎ ƛƴƛǘƛŀǘƛǾŜǎ ǇƻǎǎƛōƭŜǎ ŘŜ ƭΩŞǉǳƛǇŜ ŘΩŀƴƛƳŀǘƛƻƴ ǇƻǳǊ ŘŞŎƘŀǊƎŜǊ ƭŜǎ /waw ŘŜǎ 

tâches ERN : 

- tǊƻǇƻǎƛǘƛƻƴ ŘΩǳƴŜ ǎƻƭǳǘƛƻƴ ŀŘƻǇǘŞŜ Ŝƴ ŀŎŎƻǊŘ ŀǾŜŎ ƭΩ9wb Ŝǘ ƭŜǎ ŎŜƴǘǊŜǎ ǇƻǳǊ ǎƻǳƳƛǎǎƛƻƴ 

des rapports (depuis adoption, 6/6 rapports soumis dans les temps par les CRMR Filfoie 



Page 180 sur 501 

 

Ł ƭΩ9wbΣ ŀǾŜŎ ǇǊƻǇƻǎƛǘƛƻƴǎ ŘΩŀƳŞƭƛƻǊŀǘƛƻƴ ǇƻǳǊ ǊŜŎŜƴǎŜƳŜƴǘ Ǉƭǳǎ ŜȄƘŀǳǎǘƛŦ ŘŜǎ 

maladies) 

Á Présence ŘŜ ƭΩŞǉǳƛǇŜ ŦƛƭƛŝǊŜ ƭƻǊǎ ŘŜǎ ǊŞǳƴƛƻƴǎ ζ YŜŜǇ-in-¢ƻǳŎƘ η ŘŜ ƭΩ9wb Ŝǘ ŘŜ ƭΩ!ƴƴǳŀƭ aŜŜǘƛƴƎ 

à Hambourg le 3 et 4 septembre 2021 

Á Transmission des actualités Europe lors de chaque Comité Directeur 

Á Relais des demandes ERN auprès des acteurs Filfoie 

Á Soutien aux acteurs Filfoie pour la finalisation des procédures règlementaires visées à la 

participation aux registres européens  

 

ü Participation au nom des centres au CEF 2020 

wŞǇƻƴǎŜ ŘŜ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ Ł ƭΩŀǇǇŜƭ Ł ǇǊƻƧŜǘǎ ζ Connecting Europe Facility » au nom des trois CRMR 

coordonnateurs du réseau 

Objectifs du projet : amélioration de la collecte et le monitoring de données, mise en place de 

recommandations et harmonisation des pratiques au sein des centres ERN 

Très bonne ǊŞŎŜǇǘƛƻƴ ŘŜ ƭŀ ǇŀǊǘ ŘŜǎ ŎŜƴǘǊŜǎ ŘΩşǘǊŜ ǊŜǇǊŞǎŜƴǘŞǎ ǇŀǊ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ ǉǳƛ ǇƻǳǊǊŀ ŜȄǇƻǎŜǊ ƭŜǎ 

initiatives françaises comme le remplissage BNDMR, le maintien à jour des thésaurus et le projet sur 

ƭΩŜǊǊŀƴŎŜκƛƳǇŀǎǎŜ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛǉǳŜǎ 

Ą Début du projet repoussé en janvier 2022 

 

ü ¢ǊŀǾŀƛƭ ŘΩŀŘŀǇǘŀǘƛƻƴ Ŝǘ ǘǊŀŘǳŎǘƛƻƴ ŘΩǳƴŜ ōǊƻŎƘǳǊŜ ǇŀǘƛŜƴǘǎ ǎǳǊ ƭŀ tCL/ 

/ƻƻǊŘƛƴŀǘƛƻƴ ŘŜǎ ŞŎƘŀƴƎŜǎ ŜƴǘǊŜ ƭΩ9wb w!w9-LIVER et le /waw ŎƻƻǊŘƻƴƴŀǘŜǳǊ ǎǳǊ ƭΩŀŘŀǇǘŀǘƛƻƴ Ŝƴ 

ŦǊŀƴœŀƛǎ ŘΩǳƴŜ ōǊƻŎƘǳǊŜ ǇŀǘƛŜƴǘǎ ǎǳǊ ƭŀ tCL/ 

wŜƭŜŎǘǳǊŜ ŘŜ ƭŀ ǘǊŀŘǳŎǘƛƻƴ ŀǳǘƻƳŀǘƛǉǳŜ ŦƻǳǊƴƛŜ ǇŀǊ ƭΩ9wb Ŝǘ ǎƻǳƳƛǎǎƛƻƴ ŘΩǳƴŜ ǇǊŜƳƛŝǊŜ ǾŜǊǎƛƻƴ ŀǳ 

CRMR, pour revue par les membres du CoDir dédié 

 

ü Soutien administratif et méthodologique aux HcP candidats 

Suivi administratif ŘŜǎ IŎt ŎŀƴŘƛŘŀǘǎ Ł ƭΩ9wbΣ ŀǾŜŎ ǊŜƭŀƴŎŜǎ ŀŘǊŜǎǎŞŜǎ Ł ƭΩ9wb ǇƻǳǊ ŎƻƴƴŀƞǘǊŜ ƭŜ ǊŞǎǳƭǘŀǘ 

des candidatures. Au cours du 2021, nomination de deux nouveaux Centres Full Members (HCL ς Lyon 

et Paul Brousse) et de deux nouveaux Collaborative Partners (CHU de Caen et CHRU de Tours) parmi les 

centres FILFOIE 

 

ü Implication des centres Filfoie dans le logiciel de RCP européen CPMS 

Participation forte des CRMR français aux panels ERN 

 

ü Implication des centres Filfoie daƴǎ ƭŀ ǇŀǊǘƛŎƛǇŀǘƛƻƴ ŀǳȄ ǿŜōƛƴŀǊǎ ƻǊƎŀƴƛǎŞǎ ǇŀǊ ƭΩ9wb όŜȄΦ : Maladies 

vasculaires porto sinusoïdales, Hépatite Autoimmune, Fistules porto systémiques congénitales etc.) 
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AMÉLIORATION DE LA PRISE EN CHARGE DES PATIENTS 

ü Renforcement de la place des associations de patients dans la filière 

Représentation des associations de patients dans chacun des groupes de travail créés dans la filière et 

dans les cellules décisionnelles (COPIL et CODIR). 

Renforcement des réunions annuelles « Lien aux associations » avec les 4 associations de patients de la 

ŦƛƭƛŝǊŜ ŀǾŜŎ ƭŀ ƳƛǎŜ Ŝƴ ǇƭŀŎŜ ŘΩǳƴ ǊȅǘƘƳŜ ōƛŀƴƴǳŜƭ Ŝƴ нлнмΦ 

Participation aux événements des associations (Mois Jaune, Course des Héros, etc.) 

 

RECHERCHE 

ü Organisation ŘΩǳƴ Prix de thèse Prix Filfoie 2021 destiné à récompenser des travaux de Master 2 ou de 

thèse sur un thème de médecine, de sciences ou de biologie, dans le périmètre des maladies rares du foie 

de la Filière FILFOIE. 

5ƛŦŦǳǎƛƻƴ Řǳ tǊƛȄ CƛƭŦƻƛŜ Řŀƴǎ ƭŜ ŎƻǳǊŀƴǘ ŘŜ ƭΩŞǘŞ нлнмΣ ƻǳǾŜǊǘ ŀǳȄ ŞǘǳŘƛŀƴǘǎ Ŝǘ ƧŜǳƴŜǎ médecins ayant 

obtenu un diplôme de Master 2 ou de thèse de médecine, de sciences ou de biologie sur les thématiques 

des maladies rares du foie de la Filière FILFOIE, aǳ ŎƻǳǊǎ ŘŜ ƭΩŀƴƴŞŜ ŎƛǾƛƭŜ нлнл όŘƻǘŀǘƛƻƴ ƎƭƻōŀƭŜ ŘŜ мл 

лллϵύ 

Revue des dossiers candidats par un jury constitué des membres du Comité Scientifique et de Pilotage 

de la filière 

Sélection de 4 lauréats : 

- Marie LAZARETH - LƴǘŞǊşǘ ŘŜ ƭΩŞƭŀǎǘƛŎƛǘŞ ƘŞǇŀǘƛǉǳŜ ƳŜǎurée par élastographie impulsionnelle 

ǳƭǘǊŀǎƻƴƻǊŜ όCƛōǊƻ{Ŏŀƴϰύ ǇƻǳǊ ƭŜ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛŎ ƴƻƴ ƛƴǾŀǎƛŦ ŘŜ ƭŀ ƳŀƭŀŘƛŜ ǾŀǎŎǳƭŀƛǊŜ ǇƻǊǘƻ-

sinusoïdale avec hypertension portale 

- Juliette PAILLET - Le lien entre auto- immunité et immunosurveillance des cancers dans le cas 

des cholangites et du cholangio- carcinome 

- Pierre Antoine SORET - Étude PPAROCA - Étude ŘŜ ƭΩŜŦŦŜǘ ŘŜ ƭŀ ŎƻƳōƛƴŀƛǎƻƴ ŘΩ!¦5/Σ !ŎƛŘŜ 

Obéticholique et Fibrates dans le traitement de la cholangite biliaire primitive avec réponse 

ƛƴǎǳŦŦƛǎŀƴǘŜ Ł ƭΩ!¦5/ Ŝǘ ŀǳȄ ǘhérapies de 2e ligne 

- Alice TIRET - [ΩŞŎƘƻƎǊŀǇƘƛŜ ŎŀǊŘƛŀǉǳŜ Υ ǳƴ ŜȄŀƳŜƴ ǇǊŞ-endoscopique utile dans la prédiction 

ŘŜ ǾŀǊƛŎŜǎ Ł Ƙŀǳǘ ǊƛǎǉǳŜ ŘŜ ǎŀƛƎƴŜƳŜƴǘ ŎƘŜȊ ƭŜǎ ŜƴŦŀƴǘǎ ŀǘǘŜƛƴǘǎ ŘΩŀǘǊŞǎƛŜ ŘŜǎ ǾƻƛŜǎ ōƛƭƛŀƛǊŜǎ 

opérée. Étude prospective sur 70 patients 

 

/ƻƻǊŘƛƴŀǘƛƻƴ ŘŜǎ ŀŎǘƛƻƴǎ ŘŜ ǊŜŎƘŜǊŎƘŜ Ł ƭΩŞŎƘŜƭƭŜ ƴŀǘƛƻƴŀƭŜ Ŝǘ ƛƴǘŜǊƴŀǘƛƻƴŀƭŜ : 

 

ü Veille des appels à projets et des bourses 

Veille nationale, européenne et internationale des appels à projets du périmètre des maladies de la 

filière 

Identification de nouvelles structures diffusant des appels à projets Maladies Rares 

aƛǎŜ Ŝƴ ƭƛŜƴ ŘŜǎ ŀŎǘŜǳǊǎ ŘŜ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ ŀǾŜŎ ŘŜǎ ǎǘǊǳŎǘǳǊŜǎ ŘΩŀƛŘŜ ƭƻŎŀƭŜǎ όǇǊƻƧŜǘǎ ŜǳǊƻǇŞŜƴǎΣ ǾŀƭƻǊƛǎŀǘƛƻƴ 

ŘŜ ƭŀ ǊŜŎƘŜǊŎƘŜΣ Ŏƭǳō th/ ŘŜ ƭŀ CƻƴŘŀǘƛƻƴ aŀƭŀŘƛŜǎ wŀǊŜǎΧύ 

 

ü !ƛŘŜ Ł ƭΩŞƭŀōƻǊŀǘƛƻƴ Ŝǘ ŀǳ ŘŞǇƾǘ ŘŜ ŘƻǎǎƛŜǊǎ Ŝƴ ǊŞǇƻƴǎŜ Ł ŘŜǎ ŀǇǇŜƭǎ ŘΩƻŦŦǊŜǎ 

Soutien méthodologique et administratif au dossier DIVA (projet de migration de base de données 

locale du CRMIVB-H et ouverture en multicentrique) 

SǳƛǾƛ Řǳ ŘƻǎǎƛŜǊ ŎƻƴŎŜǊƴŀƴǘ ƭΩŞƭŀōƻǊŀǘƛƻƴ ŘΩǳƴ ƳƻŘŝƭŜ ŘŜ consentement harmonisé pour études 

ŜǳǊƻǇŞŜƴƴŜǎ Ŝǘ ƴŀǘƛƻƴŀƭŜǎΣ Ŝƴ ƭƛŜƴ ŀǾŜŎ ƭΩ¦w/ Ŝǘ ƭŀ 5w/L 

ACTIONS COMPLÉMENTAIRES REALISEES EN 2021  
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ü Information et communication sur les actions recherche  

Recensement national des laboratoires de recherche, des projets de recherche précliniques, des 

registres, cƻƘƻǊǘŜǎ Ŝǘ Ŝǎǎŀƛǎ ŎƭƛƴƛǉǳŜǎ ŘŞŘƛŞǎ ŀǳȄ ƳŀƭŀŘƛŜǎ ǊŀǊŜǎ Řǳ ŦƻƛŜΦ [ΩŜƴǎŜƳōƭŜ ŘŜ ŎŜǎ 

ƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴǎ Ŝǎǘ ŘƛǎǇƻƴƛōƭŜ ǎǳǊ ƭŜ ǎƛǘŜ ǿŜō ŘŜ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ Řŀƴǎ ƭΩƻƴƎƭŜǘ ζ wŜŎƘŜǊŎƘŜ ηΦ 

Veille bibliographique trimestrielle envoyée aux membres de la filière (articles des acteurs du réseau) 

 

ü wŞŀƭƛǎŀǘƛƻƴ ŘΩǳƴ ōǳƭƭŜǘƛƴ ŘŜ ǊŜŎƘŜǊŎƘŜ ǎŜƳŜǎǘǊƛŜƭ  

Diffusion du bulletin de recherche clinique : juin 2021 

Préparation du bulletin de recherche Hors-série Spécial Actions Recherche 2021 

 

ü Appui régional aux études cliniques sans promoteur industriel 

Sélection des projets soutenus par la filière en Comité Scientifique 

Aide des ARC/TEC recrutés pour la mission de recueil des données BNDMR aux études cliniques 

sélectionnées (pré-ǎŎǊŜŜƴƛƴƎΣ ǊŜŎǳŜƛƭ ŘŜ ŘƻƴƴŞŜǎΧύ : 

Á ENVIE 

Á APIS 

Á RaDiCo-COLPAC 

Á DEFI-ALPHA 

Á Évolution après chirurgie abdominale chez les patients atteints de cavernome porte 

Á LOCAPORT 

Á TRANSVAS 

Á .9½!{/[9wΧ 

 

ü hǊƎŀƴƛǎŀǘƛƻƴ ŘΩǳƴŜ WƻǳǊƴŞŜ wŜŎƘŜǊŎƘŜ ŘŜ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ CL[ChL9 

Á Mise en place et tenue de la première Journée recherche de la filière FILFOIE le 14 octobre 

нлнм Ł ƭΩLƴǎǘƛǘǳǘ La!DLb9 Ł tŀǊƛǎΣ ŀǾŜŎ ƭΩƻōƧŜŎǘƛŦ ŘŜ ƳŜǘǘǊŜ Ŝƴ ǾŀƭŜǳǊ ƭŀ ǊŜŎƘŜǊŎƘŜ 

fondamentale, translationnelle et préclinique autour des maladies rares du foie. Participation 

ŘΩƛƴǘŜǊǾŜƴŀƴǘǎ ŘŜ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ όƳŞŘŜŎƛƴǎΣ ŎƘŜǊŎƘŜǳǊǎΣ ǊŜǇǊŞǎŜƴǘŀƴǘǎ ŘŜǎ ŀǎǎƻŎƛŀǘƛƻƴǎ ŘŜ ǇŀǘƛŜƴǘǎύ 

Ŝǘ ŘΩƛƴǘŜǊǾŜƴŀƴǘǎ ŜȄǘŜǊƴŜǎ όŀŎǘŜǳǊǎ ŦǊŀƴœŀƛǎ ƛƳǇƭƛǉǳŞǎ Řŀƴǎ ƭŜǎ ƳŀƭŀŘƛŜǎ ǊŀǊŜǎ ς LEEM, 

Fondation Maladies Rares, Start-ups dédiées à la thérapie génique - LƴǘŜǊǾŜƴǘƛƻƴ ŘΩǳƴ ŜȄǇŜǊǘ 

international).  

Á hǊƎŀƴƛǎŀǘƛƻƴ ŘΩǳƴ tǊƛȄ ŎƻƳƳǳƴƛŎŀǘƛƻƴ ƧŜǳƴŜǎ ŎƘŜǊŎƘŜǳǊǎ ŘŜ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜΣ ŀǾŜŎ ǾƻǘŜ Ŝƴ ŘƛǊŜŎǘ Ŝǘ 

remise des prix au cours de la journée recherche.  

Sélection de deux lauréats :  

- Élodie MAREUX - Correction in ǾƛǘǊƻ ŘŜ ƭŀ ŦƻƴŎǘƛƻƴ ŘŜ ǾŀǊƛŀƴǘǎ ŘΩ!./.мм ǇŀǊ ŘŜǎ 

molécules potentiatrices : une thérapie ciblée pour la PFIC2 

- Anaïs CARDON - !ƴŀƭȅǎŜ ŘŜ ƭΩŞƳŜǊƎŜƴŎŜ ŘŜǎ ƭȅƳǇƘƻŎȅǘŜǎ ¢ /5пҌ ǎǇŞŎƛŦƛǉǳŜǎ ŘΩǳƴ 

ŀƴǘƛƎŝƴŜ ƘŞǇŀǘƻŎȅǘŀƛǊŜ Υ ƭŜǎ ǇǊŞƳƛŎŜǎ ŘŜ ƭΩƘŞǇŀǘƛǘŜ ŀǳǘƻ-immune ?  

Très bons retours des instances de la filière avec souhait de renouveler cette journée dans les années à venir.   

 

FORMATION ET INFORMATION 

 

EUROPE ET INTERNATIONAL 

±ƻƛǊ ǇŀǊǘƛŜ ŦƛȄŜ Řǳ ǊŀǇǇƻǊǘ ŘΩŀŎǘƛǾƛǘŞǎΦ 
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4- Communications régulières à destination des patients et des aidants 

ü ±ŜƛƭƭŜ ŘŜǎ ǇǳōƭƛŎŀǘƛƻƴǎ ŘŜǎ ǎƻŎƛŞǘŞǎ ǎŀǾŀƴǘŜǎ Ŝǘ ŘŜ ƭΩ9wb wŀǊŜ [ƛǾŜǊ ǎǳǊ ƭŜǎ ǊŜŎƻƳƳŀƴŘŀǘƛƻƴǎ /h±L5-

19 

ü Partage des communications et ǊŜŎƻƳƳŀƴŘŀǘƛƻƴǎ ŘŜǎ ǎƻŎƛŞǘŞǎ ǎŀǾŀƴǘŜǎ Ŝǘ ŘŜ ƭΩ9wb wŀǊŜ [ƛǾŜǊ ǎǳǊ 

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 analyse des e-CRF 

proposés et de la charge de travail requise. 

[ŀ ŦƛƭƛŝǊŜ CL[ChL9 ŀ ŎƘƻƛǎƛ ŘŜ ǎƻǳǘŜƴƛǊ ƭŜ ǊŜƎƛǎǘǊŜ ζ /h±L5ϧCƻƛŜ η ŘŜ ƭΩ!C9C Υ ƭŜǎ !w/κ¢9/ ǊŞƎƛƻƴŀǳȄ CƛƭŦƻƛŜ ƻƴǘ ƛƴŎƭǳǎ 

dans les CRMR et CCMR les patients maladies rares du foie, de juin 2020 au 31 décembre 2021 (date de fin des 

inclusions). 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

FOCUS FSMR & COVID-19 

I. MAINTIEN DE LA COMMUNICATION ET DES SOINS EN TEMPS DE COVID-19 
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Coordinateur : Pr Shahram ATTARIAN ; shahram.attarian@ap-hm.fr 

Cheffe de projet : Annamaria MOLON (jusquΩen janvier 2022) ; annamaria.molon@ap-hm.fr  

Etablissement dΩaccueil : Assistance Publique - Hôpitaux de Marseille, 80 rue Brochier ς 13005 Marseille 

Site internet : http://www.filnemus.fr/  

 
ORGANISATION 

 

La filière FILNEMUS sΩorganise autour dΩun organigramme spécifique comprenant un coordonnateur national (Pr 
S. Attarian, PU-PH 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 de coordination) et des 
organes de fonctionnement (comité de pilotage et commissions de travail). Entre 2020 et 2021 la Filière a recruté 
différents chargés de mission pour pouvoir avancer efficacement sur des projets phares. Ils ont été affectés sur 
les projets suivants : errance et impasse diagnostiques, génétique, essais thérapeutiques, observatoire des 
traitements, organisation nationale et régionale des RCP, recherche, formation et un chargé administratif a 
également été recruté. 

Stratégie de suivi des actions: Afin dΩaméliorer le suivi de toutes les actions présentées dans le plan dΩaction, la 
Filière a mis en place un système de monitoring trimestriel qui prévoit un entretien téléphonique du chef de 
projet avec les responsables dΩactions et leurs éventuels chargés de mission pour pouvoir discuter de 
lΩavancement de lΩaction et des éventuels points de blocage. A la suite de cet entretien un compte rendu est 
rédigé et envoyé à tous les participants. Un tableau de bord (Excel et Word) est rempli et mis à jour régulièrement 
afin dΩavoir une visibilité sur lΩavancement progressif des actions.  

Comité de pilotage : Il est composé du coordinateur de la Filière, de sept médecins experts dans le domaine des 
maladies neuromusculaires (MNM) adulte et enfant, de la cheffe de projet, de deux chargées de mission et de la 
secrétaire. Il se réunit une fois par semaine pour discuter de lΩactualité, des besoins de la Filière, répondre aux 
demandes des membres de la Filière, suivre les actions en cours et accompagner leur réalisation, assurer la 
gestion du budget de la Filière en concertation avec les représentants de lΩadministration hospitalière de lΩAP-
HM en charge de cette mission. Quarante réunions ont été organisées en 2021.  

Comité de coordination : Il est composé du comité de 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 (AFM-Téléthon, AFNP, AMMi, CMT-France, Association Française contre lΩAmylose, 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 à informer et à discuter de lΩorientation globale de la Filière, de lΩavancement des actions de la 
Filière et des travaux de chacune des commissions de travail, identifier les obstacles, faciliter et promouvoir des 
ŀŎǘƛƻƴǎ ŘŜ ƭΩŞǘŀōƭƛǎǎŜƳŜƴǘ ŀƴƴǳŜƭ Řǳ Ǉƭŀƴ ŘΩaction et du budget.  Chaque réunion fait lΩobjet dΩun compte-rendu 
écrit diffusé aux membres dudit comité. Trois réunions ont été organisées en 2021.  

Commissions de travail : 9 commissions de travail thématiques ont été identifiées afin de garantir ƭΩŀǾŀƴŎŜƳŜƴǘ 
des 27 actions de la Filière.  

FILIERE FILNEMUS 

Maladies rares neuromusculaires 

http://www.filnemus.fr/
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PERIMETRE 

La Filière de Santé Maladies Rares (FSMR) FILNEMUS est dédiée à la prise en charge des maladies 
neuromusculaires (MNM). Près de 300 formes différentes de MNM sont répertoriées à ce jour. DΩun point de 
vue anatomoclinique, celles-ci vont des affections du muscle (dystrophies musculaires, myopathies congénitales, 
myopathies métaboliques, myopathies inflammatoires, canalopathies musculaires, etc.), aux maladies de la 
jonction neuromusculaire (myasthénie et syndromes myasthéniques), aux maladies rares du nerf périphérique 
(neuropathies amyloïdes familiales, neuropathies dysimmunitaires rares, maladie de Charcot-Marie-Tooth, etc.) 
et à certaines maladies du motoneurone (amyotrophies spinales héréditaires SMN). Il a été convenu avec la 
Filière FILSLAN que les amyotrophies spinales liées au gène SMN, étaient dans le champ dΩexpertise de 
FILNEMUS. Les pathologies mitochondriales ont une expression multisystémique mais le plus souvent 
prédominante sur le système neuromusculaire. Depuis lΩannée 2015, les deux CRMR prenant en charge ces 
maladies ont rejoint la Filière FILNEMUS.  
Les MNM, prises dans leur ensemble et incluant les pathologies mitochondriales, sont très nombreuses et leur 
prévalence cumulée importante. A ce jour, on compte en France entre 50.000 et 60.000 personnes atteintes de 
pathologies neuromusculaires.  

Dans un contexte européen, la Filière FILNEMUS fait partie du réseau européen de référence « ERN Euro-NMD » 
qui a été labellisé officiellement en janvier 2017. Ce réseau inclut les pathologies du motoneurone, du nerf 
périphérique, de la jonction neuromusculaire, du muscle et de la mitochondrie. Dix CRMR et/ou 
regroupements/consortium appartenant à la Filière FILNEMUS sont labellisés : CHU Pitié-Salpêtrière, CHU 
Bicêtre, CHU Raymond-Poincaré, CHU de La Timone, CHU de Limoges, CHU de Nice, CHU de Nantes, CHU de 
Saint-Etienne, CHU de Bordeaux et CHU de Strasbourg. La coordination de lΩERN est basée à lΩInstitut de Myologie 
à Paris. 

COMPOSITION  

La Filière FILNEMUS a pour vocation de coordonner, faciliter et favoriser les interactions professionnelles entre 
les différents acteurs des MNM :  

46 centres de référence 
coordonnateurs 

429 laboratoires de génétique 
moléculaire 

 48 associations de patients 

426 centres de référence 
constitutifs 

444 laboratoires de recherche (82 
équipes de recherche) 

4Des partenaires médico-sociaux 

438 centres de compétences 48 sociétés savantes 4Des partenaires institutionnels 
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Figure n°1 : Cartographie des centres rattachés à la Filière Filnemus 
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ACTIONS ISSUES DU PNMR3 REALISEES PAR  

LA FILIERE FILNEMUS EN 2021 
 

Axe 1 Υ w;5¦Lw9 [Ω9ww!b/9 9¢ [ΩLat!{{9 5L!Dbh{¢Lv¦9{ 

 !Ŏǘƛƻƴ мΦн Υ {ǘǊǳŎǘǳǊŜǊ ƭΩƻŦŦǊŜ ŘŜ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛŎ ƎŞƴŞǘƛǉǳŜ Ŝǘ ƴƻƴ ƎŞƴŞǘƛǉǳŜ  

!ǾŜŎ ƴƻǘŀƳƳŜƴǘ ƭΩŀǇǇǳƛ ŘŜ ƭΩ!ƎŜƴŎŜ ŘŜ ƭŀ .ƛƻƳŞŘŜŎƛƴŜ ό!.aύ Ŝǘ ŘΩhǊǇƘŀƴŜǘΦ 

En 2021, La Filière Filnemus a finalisé un annuaire des laboratoires de recherche. CΩest un annuaire répertoriant 
les équipes de recherche travaillant sur les MNM en France, permettant de connaître les acteurs scientifiques et 
leurs compétences afin de favoriser l'émergence de projets communs. C'est une base de données évolutive, 
ergonomique qui va permettre à chaque équipe de renseigner en ligne ses spécialités, expertises, modèles 
ŘΩŞǘǳŘŜ όŎŜƭƭǳƭŀƛǊŜκŀƴƛƳŀǳȄύΣ ǇƻǎǎƛōƛƭƛǘŞǎ ŘŜ ǊŜŎƘŜǊŎƘŜ ǇŀǊ Ƴƻǘǎ-clés et/ou la carte interactive et la possibilité de 
recherche par mots-clés, communs avec lΩannuaire des formations. Une première version de lΩannuaire a été mis 
en ligne (Lien), sur la base de la mise à jour effectuée courant 2020 et 2021. Un contrôle qualité (correction de 
fautes de frappe, de liens non fonctionnels etc), la mise en production dΩune interface permettant dΩeffectuer 
les inscriptions en ligne, les mises à jour des laboratoires et des équipes et lΩimplémentation de recherche par 
code orphanet sont en cours. 

De plus, plusieurs groupes de travail (GT) ont été créés tels que les GT de génétique (Dr Mireille Cossée), 
dΩimmunologie (Dr Delmont), dΩimagerie (Dr Cintas, Pr Carlier) et dΩélectromyographie (Pr Peréon). Un travail 
sur lΩharmonisation des examens dΩIRM de recherche a été fait (Dr Bendahan). Ces GT se réunissent plusieurs 
fois par an. De plus des réunions de formations dans ces domaines sont proposées aux centres. 

Enfin, les appels à projets (AAP) proposés en 2021 par la Filière ont permis de financer 6 projets afin de faire 
progresser les actions de la Filière (cf. partie Recherche). 

 Actƛƻƴ мΦо Υ 5ŞŦƛƴƛǊ Ŝǘ ƻǊƎŀƴƛǎŜǊ ƭΩŀŎŎŝǎ ŀǳȄ ǇƭŀǘŜŦƻǊƳŜǎ ŘŜ ǎŞǉǳŜƴœŀƎŜ Ł ǘǊŝǎ Ƙŀǳǘ ŘŞōƛǘ Řǳ tCaD нлнрΦ 

« 5ŞŦƛƴƛǊ Ŝǘ ƳŜǘǘǊŜ Ŝƴ ǇƭŀŎŜ ǳƴ ŘƛǎǇƻǎƛǘƛŦ ŘΩŀŎŎŝǎ ŜƴŎŀŘǊŞ ŀǳȄ ǇƭŀǘŜŦƻǊƳŜǎ ƴŀǘƛƻƴŀƭŜǎ Řǳ tCaD нлнр ǇƻǳǊ ƭŜ 

ŘƛŀƎƴƻǎǘƛŎ ŘŜǎ ƳŀƭŀŘƛŜǎ ǊŀǊŜǎ Ŝƴ ǎΩŀǇǇǳȅŀƴǘ ǎǳǊ la mesure 6 de ce plan et sur la mise en place de réunions de 

ŎƻƴŎŜǊǘŀǘƛƻƴ ǇƭǳǊƛŘƛǎŎƛǇƭƛƴŀƛǊŜ όw/tύ ŘΩŀƳƻƴǘ Ŝǘ ŘΩŀǾŀƭ Řǳ ǎŞǉǳŜƴœŀƎŜ Ł ǘǊŝǎ Ƙŀǳǘ ŘŞōƛǘΣ Ŝƴ ƛƳǇƭƛǉǳŀƴǘ 

directement les CRMR et les laboratoires de génétique moléculaire. » 

 

Aux 3 préindications existantes de la Filière Filnemus : « Maladies Mitochondriales » (Dr Cécile Rouzier, Pr 

Vincent Procaccio), « Hypotonies néonatales périphériques suspectes de MNM » (Dr Mireille Cossée, Dr Claude 

Cancès) et « Myopathies non étiquetées après résultat négatif des panels thématiques correspondants » (Dr 

France Leturcq, Dr Tanya Stojkovic), un nouveau projet de préindication intitulé « Neuropathies périphériques 

héréditaires » (Dr Nathalie Bonello, Pr Shahram Attarian ) a été soumis en 2021 et accepté début 2022. 

Progressivement, grâce à un travail collaboratif entre cliniciens, généticiens et les plateformes, un équilibre 
fonctionnel semble ǎΩŞǘŀōƭƛǊ :  

¶ RCP amont et aval (outil ROFIM) 

¶ 9ƴǾƻƛǎ ŘΩŞŎƘŀƴǘƛƭƭƻƴǎ ŀǳȄ ǇƭŀǘŜŦƻǊƳŜǎ όŀǾŜŎ ƭΩŀƛŘŜ ŘΩŀǎǎƛǎǘŀƴǘǎ ŘŜ Ŝ-prescription) 

¶ 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 a permis une montée en puissance des analyses sur les plateformes même si quelques points restent à être 
améliorés (notamment le nombre dΩinterprétateurs sur la plateforme Auragen). 

.ƛƭŀƴ ŎƘƛŦŦǊŞ ŘŜǎ ǇƭŀǘŜŦƻǊƳŜǎ {¢I5 όƧǳǎǉǳΩŁ fin 2021) :  

 

https://www.filnemus.fr/carte-interactive/les-laboratoires
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Pré-indication Maladies 
mitochondriales 

Hypotonies 
néonatales 

Myopathies non 
étiquetées 

Dossiers présentés en RCP 176 37 115 

Dossiers validés en RCP 90 32 87 

Échantillons envoyés aux plateformes 87 30 84 

Échantillons séquencés 63 24 56 

Résultats 18 8 11 

Perspectives :  

¶ Augmenter le nombre dΩinterprétateurs sur les plateformes : conventions pour les interprétateurs 
externes et formation aux logiciels dΩanalyse pour permettre un rendu de résultats plus conséquent. 

¶ Mener une réflexion concertée entre biologistes des laboratoires, de SEQOIA et Auragen, et cliniciens, 
ǎƻǳǎ ƭΩŞƎƛŘŜ ŘŜ CƛƭƴŜƳǳǎΣ ŀŦƛƴ ŘΩidentifier les freins encore existants pour la prescription et lΩanalyse des 
données de séquençage de génome. Le fruit de ces réflexions sera partagé avec les coordonnateurs du 
Plan, les autres Filières et lΩANPGM (Association Nationale des Praticiens de Génétique Moléculaire). 

De plus, la Filière Filnemus est groupe pilote auprès des plateformes pour la mise en place dΩune stratégie de 
RNAseq. Le CRefIX et la Filière étudient la faisabilité dΩimplémentation dΩoutils bio-informatiques dédiés pour 
inclure lΩidentification des variants dΩépissage à partir de données RNA-Seq pour les pré-indications 
« myopathies non étiquetées après résultat négatif des panels thématiques correspondants » et « hypotonies 
néonatales périphériques suspectes de MNM ». LΩŞtape 1 a déjà été réalisée avec lΩenvoi dΩéchantillons dΩARN 
contrôles de patients possédant des mutations identifiées. 22 échantillons au total ont été envoyés au CEA, 
après une phase de purification, ils sont en cours de séquençage. Ceci va permettre de faire une analyse 
comparative (άbenchmarkingέ) des différents outils afin dΩaméliorer les pipelines existants. Les laboratoires de 
Filnemus sont activement impliqués dans cette analyse comparative, avec lΩimplication des bioingénieurs des 
différents laboratoires impliqués. [ΩŞtape 2 sera de faire une analyse couplée de données de génome_RNA-seq 
à partir de tissu musculaire de patients (notamment patients hétérozygotes pour des variants dans des gènes 
connus pour être impliqués dans des pathologies autosomiques récessives).  

Actions en génétique 2021 : harmonisation nationale du diagnostic moléculaire 

¶ Finalisation de lΩhomogénéisation nationale du diagnostic moléculaire : les listes de gènes des panels 
et la stratégie de diagnostic moléculaire des pathologies de types « neuropathies périphériques 
héréditaires » ont été publiées en février 2022 (Benquey, Pion et al., Genes 2022, 13, 318).  

¶ Filnemus est projet pilote pour le projet de recodage des indications de diagnostic moléculaire 
des Filières maladies rares pour les bilans dΩactivités à lΩAgence de la Biomédecine. Un travail de 
recodage des indications a été réalisé pour les indications concernant les myopathies, les 
mitochondriopathies et est en cours de réalisation pour les neuropathies.  

¶ Description clinique et génétique dΩune cohorte de 400 patients testés par séquençage haut débit dans 
les laboratoires du réseau MITODIAG : recensement des variants pathogènes dans des gènes nucléaires, 
article en cours de rédaction pour soumission dans Annals of Neurology. 

¶ Scoring de lΩactionnabilité des gènes des listes Filnemus : article finalisé pour soumission début 2022 à 
Journal of Neurology, Neurosurgery and Psychiatry. 

¶ Co-coordination du consortium Titine pluridisciplinaire (2 réunions/an - Lien avec la commission 
recherche avec G. Bonne).  

¶ Communication : présentation par affiche du projet sur les gènes actionnables à lΩESHG du 28 au 31 aout 
2021 et à la WMS du 22 au 24 septembre 2021. Présentation des avancées du PFMG au sein de la Filière 
Filnemus à la journée Filnemus le 17 décembre 2021.   
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Perspectives : 
Poursuivre les actions dΩhomogénéisation nationale du diagnostic moléculaire : mise à jour des listes de gènes 
des panels de NGS pour les myopathies. Une revue des listes ClinGen, Panelapp et GeneCC va permettre dΩajouter 
les gènes identifiés comme responsables de myopathies depuis lΩarticle de Krahn et al, Eur J Hum Genet 2018. 
Une valorisation sous forme de lettre est prévue (idéalement dans Eur J Hum Genet) pour réactualiser la liste de 
gènes Filnemus.  

 

 Action 1.4 : Mettre en place un observatoire du diagnostic. 

« Les FSMR contribueront à la mise en place de ces observatoires du diagnostic qui se déploieront au sein des 

comités multidisciplinaires de chaque FSMR. » 

 

9ƴ нлнмΣ ŀǾŜŎ ƭŀ Ŧƛƴŀƭƛǎŀǘƛƻƴ ŘŜ ǎŀ ǇƘŀǎŜ ǇƛƭƻǘŜ Ŝǘ ƭŜ ŘŞƳŀǊǊŀƎŜ ŘΩǳƴŜ ǇƘŀǎŜ ŘŜ ŎƻƴǎƻƭƛŘŀǘƛƻƴ ŘŜ ƭΩƻōǎŜǊǾŀǘƻƛǊŜΣ 
la Filière Filnemus a continué ŘŜ ŦŀƛǊŜ ŘŜ ŎŜǘǘŜ ŀŎǘƛƻƴ ǎŀ ǇǊƛƻǊƛǘŞΦ [ΩŜƴǎŜƳōƭŜ ŘŜ ŎŜǎ ǊŞǎǳƭǘŀǘǎ Ŝǎǘ ŘŞŎǊƛǘ Řŀƴǎ ƭŜ 
paragraphe action 1.7. 

 

 Action 1.5 : Organiser et systématiser les réunions de concertation pluridisciplinaires. 

5ŜǎŎǊƛǇǘƛƻƴ ŘŜ ƭΩƻǊƎŀƴƛǎŀǘƛƻƴ Ŝǘ Řǳ ƴƻƳōǊŜ ŘŜ ǊŞǳƴƛƻƴǎ ŘŜ concertation pluridisciplinaires (RCP) portées par la 

C{aw Τ ;ƭŞƳŜƴǘǎ ŘŜǎŎǊƛǇǘƛŦǎ ŘΩǳƴ ŀŎŎŝǎ ŞǉǳƛǘŀōƭŜ Ł ƭΩŜȄǇŜǊǘƛǎŜΦ 

 

CŀŎŜ Ł ƭΩƛƳǇƻǊǘŀƴŎŜ ŘŜ ƭΩŀŎǘƛǾƛǘŞ w/t ŘŜ ƭŀ CƛƭƛŝǊŜΣ ǳƴŜ ŎƘŀǊƎŞŜ ŘŜ Ƴƛǎǎƛƻƴ ŀ ŞǘŞ ǊŜŎǊǳǘŞŜ Ł лΣр 9¢t Řŝǎ Ƨǳƛƴ нлнлΣ 

ŀŦƛƴ ŘΩŀǎǎǳǊŜǊ ƭΩƻǊƎanisation logistique des nombreuses RCP ainsi que la gestion du calendrier sur le site web de 

Filnemus. 

5Şōǳǘ нлнмΣ ƭŀ CƛƭƛŝǊŜ CL[b9a¦{ ŎƻƻǊŘƻƴƴŀƛǘ у w/tΣ ƻǊƎŀƴƛǎŞŜǎ ŀǾŜŎ ƭΩƻǳǘƛƭ {!w! ŎƻƳƳŜ ǎǳǇǇƻǊǘ Υ  

¶ 6 RCP régionales de pré-indication 

¶ 2 RCP nationales 

Pour permettre la mise en place de nouvelles RCP, une transition de la plateforme SARA vers ROFIM a débuté en 

ŦŞǾǊƛŜǊ нлнм ǇƻǳǊ ǎΩŀŎƘŜǾŜǊ Ł ƭŀ Ƴƛ-avril. En parallèle, 8 nouvelles RCP y ont progressivement été déployées tout 

ŀǳ ƭƻƴƎ ŘŜ ƭΩŀƴƴŞŜΦ 

Fin 2021, on pouvait ainsi dénombrer : 

¶ 12 RCP régionales dont 10 RCP de pré-indication 

¶ 5 RCP nationales 

Pour 2021, cela représente 71 séances ǘŜƴǳŜǎ ǎǳǊ ƭΩƻǳǘƛƭ whCLa Ŝǘ ŀȅŀƴǘ ǇŜǊƳƛǎ ƭŀ discussion de 395 dossiers. 

!ǳ ŘŜǊƴƛŜǊ ǘǊƛƳŜǎǘǊŜ нлнмΣ ƭŜ ǊȅǘƘƳŜ ƳŜƴǎǳŜƭ Şǘŀƛǘ ŘΩŜƴǾƛǊƻƴ 10 séances par mois. 

!ǳ ŎƻǳǊǎ ŘŜ ƭΩŀƴƴŞŜΣ ŘŜǎ ŎƘŀǊǘŜǎ ƻƴǘ ŞǘŞ ƳƛǎŜǎ Ŝƴ ǇƭŀŎŜ ŀǾŜŎ ǇƻǳǊ ƻōƧŜŎǘƛŦ ŘŜ ŘŞŎǊƛǊŜ ƭΩƻǊƎŀƴƛǎŀǘƛƻƴ Ŝǘ ƭŜ 

fonctionnement de chaque RCP de la Filière. Fin 2021, 10 chartes étaient établies et consultables sur le site 

internet de FILNEMUS. 

9ƴ ǇŀǊŀƭƭŝƭŜΣ ƭŀ ǎƛƎƴŀǘǳǊŜ ŘΩŜƴƎŀƎŜƳŜƴǘǎ ŘŜ ŎƻƴŦƛŘŜƴǘƛŀƭƛǘŞ Ŝƴ ŀƳƻƴǘ ŘŜ ƭŀ ǇŀǊǘƛŎƛǇŀǘƛƻƴ Ł ǳƴŜ w/t ŀ ŞǘŞ 

systématisée. La signature de cet engagement se fait une unique fois par participant et vaut pour toutes les RCP 

de la Filière. En 2021, 132 engagements de confidentialité ont été signés. 

9ƴ нлннΣ ƛƭ Ŝǎǘ ŘΩƻǊŜǎ Ŝǘ ŘŞƧŁ ǇƭŀƴƛŦƛŞ ƭΩŀǊǊƛǾŞŜ ŘŜ trois nouvelles RCP nationales et de deux RCP régionales au 

cours du premier semestre 2022. 

Enfin, le développement des chartes sera poursuivi en collaboration avec les médecins coordonnateurs de 

ŎƘŀǉǳŜ w/t ǇƻǳǊ ƭŀǉǳŜƭƭŜ ǳƴŜ ŎƘŀǊǘŜ ƴΩŜǎǘ Ǉŀǎ ŜƴŎƻǊŜ ŞǘŀōƭƛŜΦ 9ƴ ǇŀǊŀƭƭŝƭŜΣ ƭŜǎ ŜƴƎŀƎŜƳŜƴǘǎ ŘŜ ŎƻƴŦƛŘŜƴǘƛŀƭƛǘŞ 

ŎƻƴǘƛƴǳŜǊƻƴǘ ŘΩşǘǊŜ ǊŜǉǳƛǎ ǇƻǳǊ ǇŀǊǘƛŎƛǇŜǊ Ŝǘ ŘΩşǘre recueillis. 

 

 !Ŏǘƛƻƴ мΦт Υ /ƻƴŦƛŜǊ ŀǳȄ /wawΣ ŀǾŜŎ ƭΩŀǇǇǳƛ ŘŜǎ C{awΣ ƭŀ Ŏƻƴǎǘƛǘǳǘƛƻƴ ŘΩǳƴ ǊŜƎƛǎǘǊŜ ƴŀǘƛƻƴŀƭ ŘȅƴŀƳƛǉǳŜ ŘŜǎ 

personnes en impasse diagnostique à partir de la BNDMR. 

ό5ŞŦƛƴƛǘƛƻƴ ŘϥŀǊōǊŜǎ ŘŜ ŘŞŎƛǎƛƻƴ ǇƻǳǊ ƭŜ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛŎ Ŝǘ ŎƘƻƛȄ ŘΩǳƴ ǎŎŞƴŀǊƛƻ Ǉƻur les patients sans diagnostic de 

chaque filière). 
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« [Ŝ ǊŞŜȄŀƳŜƴ ŘŜǎ ŘƻǎǎƛŜǊǎ ŘŜǎ ǇŜǊǎƻƴƴŜǎ ƳŀƭŀŘŜǎ Ŝǎǘ ƴŞŎŜǎǎŀƛǊŜ ŀǳ ŦǳǊ Ŝǘ Ł ƳŜǎǳǊŜ ŘŜ ƭΩŞǾƻƭǳǘƛƻƴ ŘŜǎ 

connaissances et des technologies. Il permettra de réduire les pertes de chance en termes de prise en charge. Il 

est particulièrement important au plan diagnostique ». 

!ǳ ŎƻǳǊǎ ŘŜ ƭΩŀƴƴŞŜ нлнмΣ ƴƻǳǎ ŀǾƻƴǎ Ǉǳ ŦƛƴŀƭƛǎŜǊ ƭŜ ǇǊƻƧŜǘ ǇƛƭƻǘŜ ŜǊǊŀƴŎŜ Ŝǘ ƛƳǇŀǎǎŜ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛǉǳŜǎ Ŝǘ ŘŞƳŀǊǊŜǊ 
ƭŜ ǇǊƻƧŜǘ ŎƻƴǎƻƭƛŘŀǘƛƻƴ ŘŜ ƭΩƻōǎŜǊǾŀǘƻƛǊŜΦ  

Le projet pilote : 
Le projet pilote sΩest déroulé de septembre 2020 à juin 2021. 32 CRMR et 7 CCMR ont été impliqués dans ce 
projet grâce aux recrutements de 30 ARCs. 

Les objectifs de ce projet pilote pour les centres participants étaient de : 

¶ Traiter tous les dossiers de patients sans diagnostic sur une période rétrospective de 2 à 3 ans ;  

¶ 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 effectués 

ǇƻǳǊ ƭŜǎ ǇŀǘƛŜƴǘǎ ǎƻǳŦŦǊŀƴǘ ŘΩǳƴŜ aba ǊŀǊŜ ǎŀƴǎ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛŎ ǇǊŞŎƛǎ Τ 

¶ Mettre à jour les statuts du diagnostic sur BaMaRa et de corriger les erreurs de codage.  

En juin 2021, 28519 dossiers de patients ont été traités par les ARCs. Parmi ces dossiers, 1191 erreurs de codage 
ont été repérées et corrigées et tous les statuts du diagnostic ont été vérifiés et mis à jour. Au total, 5358 dossiers 
ont été retenus dans le cadre du projet et ont eu un recueil complété. 

 
Grâce à une coordination nationale de ce projet, tous les ARCs recrutés ont bénéficié de formations (BaMaRa, 
projet Χ).  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 régulier du projet et une homogénéisation 
de ce travail. LΩensemble des documents créés en 2020 (FAQ, homogénéisation, guide de codage) a été mis à 
jour au fil de lΩeau. Et un onglet spécifique à ce projet regroupant tous les documents et les informations liées à 
ce projet a été créé sur le site internet Filnemus (Lien). 
LΩobjectif final des 15 000 dossiers traités a été atteint et dépassé et nous avons pu dès Juin 2022 démarrer la 
phase de consolidation de lΩobservatoire. 

Phase de consolidation :   
Cette phase consiste à intégrer lΩensemble des centres de la Filière et à réévaluer les dossiers de patients 
possédant déjà un recueil complémentaire afin de déterminer sΩil y a eu une évolution de leur diagnostic ou prise 
en charge. En 2021, plusieurs documents, questionnaires, et réunions dΩinformations ont été réalisés pour 
informer la totalité des centres Filnemus de ce projet. Les recueils complémentaires ont été rendus accessibles 
pour lΩensemble des centres. 
Depuis le démarrage de cette phase en 2021, 18 centres ont été financés, 16 conventions/avenants ont été 
établis et 15 ARCs ont été recrutés pour cette phase. 
En décembre 2021, 881 dossiers ont été traités dont 231 nouveaux patients inclus dans le projet ; 434 dossiers 
ont été réévalués et 120 patients ont pu obtenir un diagnostic confirmé. 
En 2022, suite aux recrutements dΩARC et à lΩimplication des centres Filnemus, tous les dossiers de la phase pilote 
seront réévalués et les nouveaux patients des centres seront intégrés dans le projet.  

Autres actions : 

¶ Analyse des résultats : Des analyses sur les résultats du projet pilote (>5000 dossiers) ont été effectuées 
en collaboration avec la BNDMR. Des analyses plus fines sur des groupes spécifiques de patients sont 
en cours.  

¶ Projet interfilière : Filnemus en collaboration avec la Filière Tetecou a pu animer un groupe de travail 
interfili ère dont le but était de partager notre expérience avec les autres Filières. Deux ateliers sur le 
thème du recrutement et des conventions avec lΩaide de Filfoie ont été organisés. Une carte intéractive 
destinée à faciliter le recrutement des ARCs entre les Filières a été créée. 

¶ Communication : Un rapport indiquant les résultats du projet pilote a été envoyé à la DGOS en juillet.  
Sept bulletins dΩinformation sur lΩavancée des travaux à destination de lΩensemble des membres de 
Filnemus, de la DGOS et des autres Filières ont été rédigés. Un webinaire ainsi quΩun podcast ont été 

https://www.filnemus.fr/recherche/projet-errance-et-impasse-diagnostiques
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produit. Le projet a été présenté lors du congrès Rare en octobre 2021 (présentation orale + e-poster). 
Enfin, en collaboration avec lΩAFM-Téléthon, les avancées du projet ont fait lΩobjet dΩune publication 
dans les Cahiers de Myologie.  
 
 
 
 
 

ǐ Action 2.2 : Accélérer la mise en place de nouveaux dépistages néonataux 

La Filière FILNEMUS a mis en place en collaboration avec lΩAFM-Téléthon un groupe de travail pluridisciplinaire 
depuis 2019 composé de médecins de la Filière, de généticiens, de psychologues et de représentants 
dΩassociations de patients. Deux sous-groupes de travail se sont constitués : lΩun dédié à lΩamyotrophie spinale 
(SMA), lΩautre à la Dystrophie Musculaire de Duchenne (DMD).  

¶ Le groupe SMA avait étudié en 2020 la faisabilité du diagnostic néonatal, en collaboration avec la DGOS, 

ƭŀ 5D{Σ ƭŀ I!{Σ ƭΩ!.a Ŝǘ ƭŜǎ !w{ ŎƻƴŎŜǊƴŞŜǎΦ 5ŜǳȄ ǊŞƎƛƻƴǎ ŀǾŀƛŜƴǘ ŞǘŞ ŎƘƻƛǎƛŜǎ Ǉƻur réaliser ce projet 

pilote : la Région Grand-Est sous la responsabilité du Pr Laugel et la Nouvelle-Aquitaine sous la 

ǊŜǎǇƻƴǎŀōƛƭƛǘŞ ŘŜǎ 5Ǌ 9ǎǇƛƭ Ŝǘ tǊ [ŀŎƻƳōŜ ǇƻǳǊ ǳƴ ŘŞƳŀǊǊŀƎŜ ŘŜ ƭΩŞǘǳŘŜ ŀǳ ǇǊŜƳƛŜǊ ǎŜƳŜǎǘǊŜ нлннΦ  

En 2021, de nouveaux échanges ont eu lieu avec la Société Française de Dépistage Néonatal, permettant une 
Ŧƛƴŀƭƛǎŀǘƛƻƴ Řǳ ǇǊƻǘƻŎƻƭŜ Ŝǘ Řǳ ōǳŘƎŜǘ ŘŜ ƭΩŞtude. Le dépôt réglementaire, jugé recevable administrativement, 
sera réalisé en mars 2022 pour un passage en commission en avril 2022. Pour ce faire, plusieurs échanges avec 
les ARS et les réseaux périnatalités ont eu lieu, permettant ainsi de présenter le projet, dΩy faire adhérer les 
maternités des deux régions concernées et de récupérer les CVs nécessaires à la constitution du dossier 
réglementaire pour le CPP.  

En parallèle, un appel dΩoffres marché public a permis lΩidentification du prestataire qui fournira les kits de 
ŘŞǇƛǎǘŀƎŜǎ ŘŜ ƭŀ {a! Řŀƴǎ ƭŜ ŎŀŘǊŜ ŘŜ ƭΩŞǘǳŘŜΦ !ƛƴǎƛΣ ǳƴ ǎƻǳǎ-groupe impliquant les laboratoires de dépistage 
des deux régions et coordonné par la chargée de mission financée par lΩAFM- Téléthon auprès de la DRCI des 
HUS de Strasbourg, a élaboré lΩensemble des pièces constitutives nécessaires à cet appel dΩoffres. La décision 
finale a été rendue publique en avril 2022. 

Concernant le financement du projet, des avancées significatives ont été réalisées. En effet, en plus des 
financements obtenus auprès de la DGOS, de lΩARS Grand Est, de FILNEMUS et de lΩAFM-Téléthon, des demandes 
de financement auprès des industriels du médicament intéressés au projet se sont concrétisées par des 
engagements écrits, rendant ainsi le projet viable financièrement. 

Les perspectives pour le deuxième semestre 2022 et le premier trimestre 2023 sont le lancement opérationnel 
ŘŜ ƭΩŞǘǳŘŜ Ŝǘ ƭŜǎ ǇǊemières inclusions de nouveau-nés. Une analyse intermédiaire sera réalisée au bout dΩun an, 
permettant lΩobtention de résultats préliminaires et peut être lΩouverture précoce du Dépistage Néonatal de la 
SMA à dΩautres régions.  

¶ Le groupe DMD avait initié en 2020 un travail sur la définition des seuils créatine kinase, définition du 
panel de gènes, idée de construire un projet pilote Ile-de-France. 

En 2021 et 2022, des réunions ont permis dΩavancer sur lΩétat des lieux du dépistage néonatal DMD à 
lΩinternational. 

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 première intention (test de dosage de la créatine kinase 
musculaire est désormais disponible, validé par la FDA et reconnu par lΩEMA) puis un séquençage du gène de la 
dystrophine comme confirmation. 

Axe 2 : FAIRE EVOLUER LE DEPISTAGE NEONATAL ET LES DIAGNOSTICS PRENATAL ET 

PREIMPLANTATOIRE POUR PERMETTRE DES DIAGNOSTICS PLUS PRECOCES 
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Aussi, il pourrait être envisagé de lancer un projet pilote basé sur ce test biochimique (dosage des CKM) en 
première intention, suivi dΩun séquençage de la dystrophine et, pour les patients ne présentant pas de mutation 
dans la dystrophine, lΩoption dΩun panel de gènes impliqués dans les pathologies neuromusculaires.  

Les perspectives pour le deuxième semestre 2022 et le premier trimestre 2023 sont de travailler sur la 
détermination des bénéfices quΩapporterait un dépistage néonatal et sur la constitution des preuves. Certaines 
dimensions pourraient être approfondies via des groupes de travail dédiés (incluant représentants de patients, 
professionnels de santéΣ Χ) ou des études pilotes si nécessaires. 

Axe 3 : PARTAGER LES DONNÉES POUR FAVORISER LE DIAGNOSTIC ET LE DEVELOPPEMENT DE NOUVEAUX 

TRAITEMENTS 

 

 Action 3.1 : Déploiement de la BNDMR dans les CRMR/CRC/CCMR en lien avec les systèmes ŘΩƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴ 

hospitaliers. 

-  Recensement des maladies et identification des patients 

- Intégration du set de données minimum maladies rares  

- Formation à la saisie de données  

- !ǎǎǳǊŜǊ ƭΩƛƴǘŜǊŦŀŎŜ ŎŜƴǘǊŜǎ κ .b5aw  

- Harmonisation des pratiques de codage 

Deux établissements supplémentaires ont été déployés όƭŜ /waw Ŝǘ ƭŜ //aw ŘΩ!ƴƎŜǊǎ Ŝǘ ƭŜ //aw ŘŜ ƭŀ wŞǳƴƛƻƴύ 
et ont rejoint les 67 centres Filnemus possédant BaMaRa. Pour les centres déployés en 2021, la Filière a : i) mis 
à jour la liste des personnes déployées, ii) fait le lien entre la BNDMR et les centres concernant lΩenvoi et la 
gestion des queries Cemara, iii) informé et formé les centres sur lΩagenda de déploiement, les procédures 
dΩinscriptions, les aspects réglementaires et sur le fonctionnement et lΩimportance du remplissage de BaMaRa. 
En lien avec la BNDMR, un suivi et des formations post-déploiement ont été proposés à lΩensemble des centres 
déjà déployés. 
Un recensement des problèmes de codage permettant la mise à jour des guides de codage Filnemus est en cours. 
Grâce au projet pilote errance et impasse diagnostiques le taux de remplissage de BaMaRa a fortement 
augmenté. De plus, des audits auprès des centres ont été réalisés afin dΩhomogénéiser le remplissage de 
BaMaRa, de corriger les erreurs de codage et de compléter le remplissage des dossiers.  
Enfin, un webinaire de formation BamaRa ŘŜǎǘƛƴŞ Ł ƭΩŜƴǎŜƳōƭŜ ŘŜǎ ǳǘƛƭƛǎŀǘŜǳǊǎ CƛƭƴŜƳǳǎ Ŝǎǘ ǇǊŞǾǳ ŘŞōǳǘ нлннΦ 

Axe 4 Υ twhah¦±hLw [Ω!//:{ !¦· TRAITEMENTS DANS LES MALADIES RARES 

 
Au sein de la Filière Filnemus, ŎΩŜǎǘ la Commission essais thérapeutiques (ET) qui coordonnent les actions 
relatives à ƭΩŀȄŜ 4 du PNMR3. 

 !Ŏǘƛƻƴ пΦм Υ ¦ǘƛƭƛǎŜǊ ŘŜ Ŧŀœƻƴ Ǉƭǳǎ ǎȅǎǘŞƳŀǘƛǉǳŜ ƭŜǎ ƳŞŎŀƴƛǎƳŜǎ ŘΩŞǾŀƭǳŀǘƛƻƴ ŘΩŀƳƻƴǘ ŘŞƧŁ ŜȄƛǎǘŀƴǘǎ ŀŦƛƴ 

ŘΩŀŎŎŞƭŞǊŜǊ ƭΩŜƴǊŜƎƛǎǘǊŜƳŜƴǘ ŘŜǎ ƳŞŘƛŎŀƳŜƴǘǎ Ŝǘ ŘŜǎ ŘƛǎǇƻǎƛǘƛŦǎ ƳŞŘƛŎŀǳȄΦ  

¢ǊŀǾŀƛƭ ŀǾŜŎ ƭŜǎ ŀǎǎƻŎƛŀǘƛƻƴǎΣ ŜȄǇŜǊǘǎΣ ƭŀōƻǊŀǘƻƛǊŜǎ Řŀƴǎ ƭŜ ōǳǘ ŘΩŀǾƻƛǊ ǊŜŎours plus systématiquement au 

ǇǊƻŎŜǎǎǳǎ ŘΩŞǾŀƭǳŀǘƛƻƴ ŘΩŀƳƻƴǘ ŘŜ ƭŀ I!{Φ 

 
Le travail effectué par la Commission ET depuis sa mise en place a été tel que ƭΩ!b{a et la Commission de 
Transparence de la HAS reconnaissent désormais son statut ŘΩŜȄǇŜǊǘ dans le domaine des MNM. De ce fait, de 
plus en plus de laboratoires pharmaceutiques qui souhaitent déposer auprès de ces autorités de santé des 
demandes ŘΩŀǳǘƻǊƛǎŀǘƛƻƴ ŘΩŀŎŎŝǎ précoce pré- ou post AMM ou une demande ŘΩŀŎŎŝǎ compassionnel sollicitent 
ƭΩŀǾƛǎ de la Filière quant au « Protocole ŘΩ¦ǘƛƭƛǎŀǘƛƻƴ Thérapeutique et Recueil des Données » (PUT-RD). 
[ƻǊǎǉǳΩǳƴ laboratoire pharmaceutique sollicite la Commission ET pour avoir son avis, le PUT-RD est envoyé aux 
experts de la Commission ET afin ŘΩşǘǊŜ révisé puis il est discuté en réunion et des modifications sont proposées. 
Un compte-rendu récapitulant les commentaires et suggestions alors discutés est envoyé au laboratoire. Ce 
courrier officiel est signé par le Coordonnateur de la Filière et les noms des médecins ayant participé à la révision 
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du PUT-RD y sont listés. Une réponse est rendue au laboratoire pharmaceutique dans les sept jours qui suivent 
la réunion.  
Un PUT-RD a été révisé en 2021 ; quatre autres révisions sont prévues pour le premier trimestre 2022. 

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

ŘΩŞǾŀƭǳŀǘƛƻƴ (gouvernance bureau/copil) dans chaque filière de santé maladies rares. 

wŞǳƴƛǊ ŘŜǎ ƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴǎ Ŝǘ ŘƛǎǎŞƳƛƴŀǘƛƻƴ ǎǳǊ ƭŜǎ ǘǊŀƛǘŜƳŜƴǘǎ ŘΩƛƴǘŞǊşǘǎ ό9ȄΦ ƳƛǎŜ Ŝƴ ǇƭŀŎŜ ŘΩǳƴ ƎǳƛŎƘŜǘ ǳƴƛǉǳŜύΦ 

En 2020, la commission ET avait commencé à travailler, en collaboration avec lΩAFM-TŞlŞthon, sur la mise en 
place dΩun observatoire des médicaments prescrits hors AMM dans les MNM rares. Une première liste de 
molécules avait été obtenue.  
Les informations qui avaient été recensées ont été transposées dans le fichier Excel transmis par la DGOS lors de 
lΩenvoi de la note dΩinformation N°DGS/PP2/DGOS/2021/106 du 20 mai 2021 relative à la mise en place dΩun 
observatoire des traitements au sein de chaque FSMR. 
 
Afin de poursuivre ce travail : 

¶ Une chargée de mission a été recrutée à 0,5 ETP en novembre 2021 afin de coordonner la mise en place 
des actions 4.2 et 4.4; 

¶ La liste des médicaments prescrits hors AMM dans les MNM rares est en cours de complétion et la 
Filière a établi le plan ŘΩŀŎǘƛƻƴ suivant pour ƭΩŀƴƴŞŜ 2022: 

- Compléter la liste des molécules prescrites hors AMM en se basant sur plusieurs supports 
ŘΩƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴǎ : le référentiel de ƭΩ!b{a répertoriant les médicaments bénéficiant ŘΩǳn accès 
compassionnel ; les PNDS établis par la Filière ; les données de la littérature scientifique et les bases de 
données de médicaments telles que Vidal et Thériaque ; 

- Solliciter les experts des MNM rares de la Filière et solliciter les associations de patients pour compléter 
et valider la liste qui aura été établie. 

En parallèle, la Filière Filnemus, de même que quatre autres FSMR ont décidé ŘΩŞǘŀōƭƛǊ un partenariat avec la 
base de données du médicament Thériaque afin de créer une base de données qui constituera leur observatoire 
des traitements.  
Lors de la 8E journée de la Filière, une présentation dédiée aux actions 4.2 et 4.4 a été faite en collaboration avec 
lΩAFM-Téléthon (Christophe Duguet) et un e-poster a également été réalisé et mis en ligne sur le site web de la 
Filière (lien). 
 
Par ailleurs, Filnemus sΩest fortement investi dans le groupe de travail dédié au risque de pénurie des 
Immunoglobulines intraveineuses (IgIVs) qui avait été mis en place par lΩANSM en 2020. Cet investissement sΩest 
poursuivi tout au long de lΩannée 2021.  
En septembre 2021, la France a fait face à une pénurie grave des IgIVs liée à la diminution des importations de 
ce traitement, elle-même causée par une baisse de la production pendant la pandémie COVID-19. Filnemus a 
travaillé en étroite collaboration avec les associations de patients AFNP (Jean-Philippe Plançon) et AFM-Téléthon 
(Hervé Nabarette), avec la participation dΩautres acteurs dont les Filières FAI²R et MaRIH, également concernés 
par cette problématique. Ce travail a permis dΩidentifier des stratégies et des actions pour que la prise en charge 
du patient ne soit pas impactée par la rupture.  
 
La Filière a également déposé un projet de PHRC pour lΩutilisation de la metformine, un médicament anti-
diabétique, dans la maladie de Steinert (ou Dystrophie myotonique de type I, DM1).  
En effet, ce médicament est prescrit par certains médecins chez les patients atteint de DM1 en se basant 
uniquement sur un article rapportant son intérêt potentiel chez 20 patients. Or, à part le nombre faible de 
patients inclus, ƭΩŞǘǳŘŜ ƴΩŀ pas montré une amélioration significative du critère de jugement principal. Etant 
donné le risque de cette prescription, la Filière a décidé ŘΩŞǘǳŘƛŜǊ son intérêt par une étude académique. Ce 
projet a été sélectionné pour un dépôt final. 

 Action 4.3 : Générer des connaissances en vie réelle pour renforcer la connaissance des médicaments 

ōŞƴŞŦƛŎƛŀƴǘ ŘΩǳƴŜ !aa ǇƻǳǊ ǳƴŜ ƻǳ ǇƭǳǎƛŜǳǊǎ ƛƴŘƛŎŀǘƛƻƴǎ Řŀƴǎ ƭŜ ǘǊŀƛǘŜƳŜƴǘ ŘŜ ƳŀƭŀŘƛŜǎ ǊŀǊŜǎ Ŝǘ ƳŜǘǘǊŜ Ŝƴ 

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

ζ CŀǾƻǊƛǎŜǊ ƭŀ ǊŞŀƭƛǎŀǘƛƻƴ ŘΩŞǘǳŘŜǎ ƳŞŘƛŎƻ-ŞŎƻƴƻƳƛǉǳŜǎ ƻǳ ŘΩŞǘǳŘŜǎ Ŝƴ ǾƛŜ ǊŞŜƭƭŜ ǇƻǳǊ ƎŞƴŞǊŜǊ Ŝǘ ŎƻƭƭƛƎŜǊ ŘŜǎ 

ŘƻƴƴŞŜǎ ǇƻǳǊ ǘƻǳǎ ƭŜǎ ƳŞŘƛŎŀƳŜƴǘǎ ŘƛǎǇƻǎŀƴǘ ŘΩǳƴŜ !aa ǇƻǳǊ ƭŜ ǘǊŀƛǘŜƳŜƴǘ ŘΩǳƴŜ ƳŀƭŀŘƛŜ ǊŀǊŜ Ŝǘ ŎŜǊǘŀƛƴǎ 

https://www.filnemus.fr/les-evenements/les-journees-annuelles-de-filnemus/8journee-annuelle-de-filnemus-2021
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dispositifs médicaux pertinents ». (Recueil de données par les CRMR, CCMR, recueil de données RTU/ATU, 

ŜȄǇƭƻƛǘŜǊ ƭŜǎ ŘƻƴƴŞŜǎ ǊŜŎǳŜƛƭƭƛŜǎ ǇŀǊ ƭŜǎ ƳŀƭŀŘŜǎ Ŝǘ ƭŜǳǊǎ ŦŀƳƛƭƭŜǎΧύΦ 

Il existe peu de médicaments bénéficiant dΩune AMM dans les MNM rares. La Filière avait néanmoins mis en 
place deux registres permettant de suivre en vie réelle le traitement des patients. Ces deux registres permettent 
le suivi de lΩadministration du nusinersen chez des patients atteints de la SMA et du Myozyme dans la maladie 
de Pompe. La Filière a poursuivi ce travail en 2021. De plus, depuis 2021, un troisième registre est dédié à la 
thérapie génique (ZOLGENSMA) de patients atteints de SMA de type 1. 

Une étude rétrospective des données SNDN de la sécurité de lΩadministration du Myozyme en milieu hospitalier 
a également été réalisée pour la demande de sa rétrocession en ville auprès de ƭΩ!b{aΦ  

Par ailleurs, la Filière participe activement à ORPHANDEV, un réseau pluridisciplinaire sur les maladies rares qui 
favorise et facilite ƭΩŀŎŎŝǎ aux ET afin que les patients aient accès à de nouvelles solutions thérapeutiques plus 
rapidement. 
 

 Action 4.4 : Mieux encadrer les pratiques de prescriptions hors-AMM 

« hǊƎŀƴƛǎŀǘƛƻƴ ŘΩǳƴŜ ŜƴǉǳşǘŜ ŎƻƴŦƛŞŜ ŀǳȄ ŦƛƭƛŝǊŜǎ ŘŜ ǎŀƴǘŞ ƳŀƭŀŘƛŜǎ ǊŀǊŜǎ όC{awύ Ŝǘ ŀǳȄ ŎŜƴǘǊŜǎ ŘŜ ǊŞŦŞǊŜƴŎŜ 

maladies rares (CRMR/CCMR/CRC) permettant de préidentifier et prioriser les indications et spécialités candidates à 

une RTU ». 

La Filière avait mis en place quatre RCP nationales ayant pour objectif lΩhomogénéisation des pratiques : RCP 
thérapies innovantes traitant du Nusinersen chez les adultes et les enfants dans le traitement de la SMA ; RCP 
des neuropathies amyloƠdes familiales ; RCP de la maladie de Pompe ; RCP des polyradiculonévrites complexes.  
Plusieurs réunions ont eu lieu au cours de lΩannée. 

Les filières Filnemus, Brain-Team, Fai2R, Fimarad et G2M se sont portées volontaires pour travailler sur ƭΩŞǘǳŘŜ 
pilote de mise en place dΩun registre des pratiques hors AMM. Ces 5 Filières se sont réunies régulièrement tout 
au long de lΩannée afin de partager leurs réflexions. 

Fin 2021, la Filière Filnemus a décidé de collaborer avec lΩAFM-Téléthon sur la mise en place dΩun registre des 
pratiques dédié à la Myasthénie. Cette base de données permettra de recueillir suffisamment de données en 
vie réelle de patients atteints de cette pathologie afin de déposer des dossiers de demande dΩautorisation de 
cadre de prescription compassionnelle. Un groupe de travail dédié à la mise en place de ce registre sera mis en 
place en 2022. 

La rédaction ŘΩǳƴŜ revue systématique sur ƭΩǳǘƛƭƛǎŀǘƛƻƴ de la duloxétine dans les douleurs neuropathiques a été 
faite et elle est en cours de finalisation en attendant les nouvelles recommandations de ƭΩ!b{aΦ 

 
Axe 5 : IMPULSER UN NOUVEL ELAN À LA RECHERCHE SUR LES MALADIES  

Axe 5 : IMPULSER UN NOUVEL ELAN À LA RECHERCHE SUR LES  

 Action 5.2 Υ ŎƻƴǎǘǊǳŎǘƛƻƴ ŘŜ ƭΩ9Wt Ŝǘ ǇŀǊǘƛŎƛǇŀǘƛƻƴ ŘŜǎ ŞǉǳƛǇŜǎ ŦǊŀƴœŀƛǎŜǎ  

(Recensement des /waw Ŝǘ ŘŜǎ C{aw ƛƳǇƭƛǉǳŞǎ Řŀƴǎ ƭΩ9Wt-RD). 

La Filière en tant que représentant des centres a participé à un projet de recherche EJP concernant les 
biomarqueurs dans les neuropathies acquises et héréditaires chez les patients adultes.  
De plus, un GT intitulé « Aide à la recherche de financements » coordonné par le Pr Paquis-Flücklinger et le Dr 
Bonne a été mis en place avec une 1ère réunion le 20 Septembre 2021. 
 
Les objectifs de ce GT sont : 

ω DΩaider les acteurs de la Filière à trouver des financements nationaux et européens pour la réalisation 
de projets de recherche; 

ω Mettre en place une commission pour aider les équipes de Filnemus dans leur recherche de 
financements. 

Composition de la commission 

ω 3 binômes dans les thématiques de Filnemus 
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                   Muscle: Emmanuelle Salort-Campana, Rémi Mounier 
                   Nerf périphérique: Emilien Delmont, Jérome Devaux 
                   Mitochondrie: Cécile Rouzier, Agnès Rötig 
ω ERN-Euro-NMD: Teresinha Evangelista 
ω Coordinatrices : Gisèle Bonne, Véronique Paquis-Flücklinger 
ω Chargée de mission Recherche Filnemus 

Actions envisagées : 
ω Veille des AAP : 
ω Identifier et diffuser les AAP aux CRMR via le site internet de FILNEMUS. Chacun des binômes diffusera 

régulièrement les AAP, dans sa thématique respective, au chargé de mission pour diffusion via le billet du lundi 
et affichage sur le site de Filnemus. 

ω Aide à la coordination des réponses entre unités de recherche, centres de référence et autres 
partenaires : 

ω Mise en relation des chercheurs avec les coordonnateurs des centres de références Filnemus. 
ω Cette action sera facilitée par la mise à jour de lΩannuaire des laboratoires de recherche dans les 

thématiques de Filnemus ; un des objectifs de cet annuaire étaƴǘ ŘŜ ŦŀǾƻǊƛǎŜǊ ƭΩŞƳŜǊƎŜƴŎŜ ŘŜ ǇǊƻƧŜǘǎ ŎƻƳƳǳƴǎΦ 
ω Création dΩun réseau de recherche (RDR) pour les pathologies prises en charge par FILNEMUS avec la 

collaboration de chercheurs et de cliniciens, à lΩŞŎƘŜƭƭŜ ƴŀǘƛƻƴŀƭŜ Ŝǘ ƛƴǘŜǊƴŀǘƛƻƴŀƭŜΣ ŦŀŎƛƭƛǘŞŜ ǇŀǊ ƭŀ Ƴƛǎe en place 
des GT thématiques de la commission recherche de Filnemus. 

Plan dΩactions proposé 
1) Mettre en place une plateforme sur Filnemus sur le modèle « Gene Matcher » où cliniciens et 

chercheurs pourront définir leurs besoins pour monter des projets de recherche ; 
2) Faire une journée annuelle avec infos, table ronde entre chercheurs et cliniciens en partenariat avec 

Filnemus. 
 

Action 5.4 : Lancement d'un programme français de recherche sur les impasses diagnostiques en lien avec les 

initiatives européennes UDNI et Solve-RD  

 

Un dossier réglementaire intitulé Solve-NMD a été validé en 2019 afin de permettre aux différentes CRMR NMD 
de participer au Projet européen SOLVE-RD. 
En date de décembre 2021, un total de 85 dossiers correspondants à 29 familles de patients atteints de MNM en 
impasse diagnostique ont été intégrés au projet Solve-RD. Après avoir obtenus des consentements ad hoc de la 
part des patients et leur apparentés, les données génomiques (Exome) et phénotypiques sous forme dΩORPHA 
codes ont été téléchargées sur le site RD-CONNECT-D!t!Σ ŀŦƛƴ ŘΩşǘǊŜ ǊŞanalysées par les outils bio-informatiques 
développées au sein du projet Solve-RD. Les réanalyses sont encore en cours. Deux dossiers sont en cours de 
confirmation par des études fonctionnelles, les deux concernent des variants structuraux de grandes tailles 
(CAPN3 et TTN) qui nΩavaient pas été identifiés lors des premières analyses dΩexome. 
 
Axe 7 : AMÉLIORER LE PARCOURS DE SOIN  

 Action 7.1 Υ 5ŞǾŜƭƻǇǇŜǊ ƭΩƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴ ǇƻǳǊ ǊŜƴŘǊŜ ǾƛǎƛōƭŜ Ŝǘ ŀŎŎŜǎǎƛōƭŜ les structures existantes 

(Communication sur et au sein de la filière). 

La communication externe est une action prioritaire pour la Filière car il est essentiel que lΩensemble des acteurs 
des maladies rares (médecins, chercheurs, associations etc)  ainsi que les patients soient informés de toutes les 
évolutions, les projets et les actions mises en place. 

¶ Site internet : 
Le nouveau site internet mis en ligne le 15 Février 2021 a été pensé afin dΩoptimiser ce transfert dΩinformations. 
Pour cela, il contient 5 grandes nouveautés qui sont : lΩannuaire des essais thérapeutiques, la base documentaire, 
le registre des formations, lΩannuaire des laboratoires de recherche et un onglet errance et impasse 
diagnostiques. 

¶ Infolettre : 
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En 2021, deux infolettres ont été publiées. Ces infolettres permettent dΩinformer près de 2000 membres de la 
Filière des avancées majeures avec des zooms spécifiques sur les projets phares. En 2022, il est envisagé 
dΩaugmenter le nombre dΩinfolettres. 

¶ Les réseaux sociaux : 
!Ŧƛƴ ŘΩşǘǊŜ ŀǳ Ǉlus proche de nos collaborateurs, des associations, des laboratoires mais aussi des patients, 
Filnemus est de plus en plus présent sur la toile en publiant régulièrement des actualités sur ces réseaux sociaux 
: Linkedin (253 abonnées en 2021), Facebook (146 abonnés) et Twitter (110 abonnés). Une page Youtube 
permettant de rassembler lΩensemble des vidéos faite par la Filière a été créée. 

¶ 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 permettent à chaque leader dΩaction de présenter les avancées de ces actions en 
quelques minutes (contexte, objectifs, résultats, perspectives). A ce jour, 7 vidéos ont été publiées. 

¶ Congrès : 
Filnemus a été présent à plusieurs congrès virtuels/présentiels (congrès Rare, congrès /a¢Χ) au niveau national 
et international et a organisé le congrès neuromusculaire de Marseille. La présence à ces congrès et la mise à 
disposition de Flyers présentant la Filière, la commission essais thérapeutiques et les réseaux sociaux ont permis 
dΩaugmenter la visibilité de la Filière. 

¶ Podcast : 
En collaboration avec « RARE à lΩŞŎƻǳǘŜ », Filnemus a réalisé des podcasts. Ces podcasts sont destinés à tous les 
professionnels de santé, mais aussi aux patients, leurs familles et les aidants. 
Trois séries de podcasts ont été enregistrées en 2021. La première était dédiée à lΩamylose héréditaire à 
transthyrétine et a comporté cinq épisodes; un épisode a été consacré au projet errance et impasse 
diagnostiques et a été écouté plus de 500 fois; cinq épisodes ont porté sur la maladie de Charcot-Marie-Tooth. 
Les orateurs invités à sΩexprimer sur ces thématiques étaient des médecins experts, des associations de patients 
et des patients. En 2022, il est aussi prévu dΩorganiser dΩautres épisodes, notamment une série dΩépisodes sur la 
SMA en collaboration avec le laboratoire Novartis. De plus, face à ce succès, la Filière souhaite renforcer sa 
collaboration avec la chaîne « RARE à lΩŞŎƻǳǘŜ » en participant notamment aux « Live patient », des épisodes 
organisés en direct live et destinés aux patients. 
 

¶ Journées thématiques : 
Quatres journées thématiques ont été organisées en 2021 : la journée Ethique en collaboration avec la Filière 
G2M, la journée Thérapie innovante, le congrès neuromusculaire de Marseille sur les MNM en 2030 et la journée 
de la Filière sur les bases de données.   
En 2022, dΩautres journées sont dΩores et déjà prévues : la journée ETP, la journée maladie de Pompe, la journée 
rhabdomyolyse (Filnemus/ G2M) et la journée dermatomyosite juvénile (Filnemus/ Fai2R). 

Les communications au sein de la Filière se font grâce à de nombreuses réunions entres les différentes 
commissions, le bureau, le comité de pilotage et le comité de coordination. Toutes ces réunions permettent 
dΩinformer les membres sur lΩavancement du plan dΩaction et sur lΩutilisation du budget alloué à la Filière.  
DΩautres outils permettant dΩoptimiser cette communication (rapidité, communication large etc.) sont en place 
tels que : 

¶ Billet du lundi : 
En 2021, 38 billets du lundi ont été adressés à lΩensemble des acteurs de la Filière afin de les informer des 
nouvelles actualités, des événements (séminaires, webinaires, conférences, journées thématiques etc.) et des 
appels à collaboration. 

¶ Journée Filnemus : 
Afin de réunir lΩensemble des acteurs de la Filière, Filnemus a organisé sa journée annuelle sous format digital 
en décembre 2021. Au cours de cette journée, lΩensemble des projets et des perspectives a pu être présenté et 
discuté. 

¶ Bulletin dΩinformation : 
Les bulletins dΩinformations permettent de tenir informer les membres de la Filière de lΩavancée dΩaction 
spécifiques. En 2021, 8 bulletins dΩinformations concernant lΩerrance diagnostique ont été publiés. 

¶ Re-labellisation/ campagne PIRAMIG : 
Dans le cadre de la relabellisation et de la campagne PIRAMIG, Filnemus a tenu à apporter tout son soutien à 
lΩensemble de ses centres. Pour cela, des webinaires en lien avec la BNDMR ont été organisés afin dΩinformer 
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au mieux les centres des dernières directives. De plus, Filnemus a décidé dΩauditionner lΩensemble de ses centres 
par région de coordination. Ces auditions auront lieu début 2022.  
 

 !Ŏǘƛƻƴ тΦн Υ DŀǊŀƴǘƛǊ ƭŜǎ ŎƻƴŘƛǘƛƻƴǎ ŘΩǳƴŜ ŀƴƴƻƴŎŜ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛǉǳŜ ŀŘŀǇǘŞŜ  

Tout au long de cette année, la collaboration avec lΩAFM-Téléthon concernant le projet « un diagnostic pour 
chacun η ǎΩest poursuivie. Au cours de ce projet, des outils dédiés au diagnostic ont été créés (plaquettes 
dΩinformation, fiche dΩaide à la consultation, guide dΩaccompagnement) en partenariat avec les consultations afin 
de former, sensibiliser, informer et accompagner au mieux les malades. En 2021, la Filière a poursuivi la 
promotion de ces outils en publiant en collaboration avec lΩAFM-Téléthon un numéro spécial sur ce travail dans 
les Cahiers de Myologie.  
Des démarches similaires sont entreprises avec les associations de patients CMT-France, AFNP et Association 
CǊŀƴœŀƛǎŜ ŎƻƴǘǊŜ ƭΩ!ƳȅƭƻǎŜΦ [Ŝǎ ŀǎǎƻŎƛŀǘƛƻƴǎ Familles SMA France, Association Francophone des Glycogénoses, 
AMMi et LAMA2 France, seront également sollicitées. 
 

 Action 7.3 Υ CŀŎƛƭƛǘŜǊ ƭΩŀŎŎŝǎ Ł ƭΩŞŘǳŎŀǘƛƻƴ ǘƘŞǊŀǇŜǳǘƛǉǳŜ (ETP). 

Programme ETP : 
Suite à lΩAAP 2019 de la DGOS pour la production de programmes dΩEducation Thérapeutique du Patient (ETP) 
pour les maladies rares sur 10 programmes retenus par le jury  en 2021, 6 ont déjà reçu lΩautorisation de lΩARS 
et 4 ont été soumis aux ARS. 

Formation Parent-expert : 
La formation Parents-Experts Maladies Rares est une action interfilière visant à former les parents dΩenfants 
porteurs de maladies rares à la construction ou co-construction de programmes ETP avec les équipes soignantes. 
Cette formation comporte 40 heures dΩenseignement. La Filière Filnemus a informé ses associations de cette 
formation Parent-Expert et un parent dΩenfant atteint de pathologie neuromusculaire a pu la suivre et la valider 
en 2021. DΩautres sessions de formations sont à venir. 

 

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

En 2020, la commission de travail dédiée à la coordination et la publication de PNDS a travaillé sur la publication 
de 2 PNDS. LΩAAP 2020 de la DGOS a permis à la Filière dΩaider et appuyer ses CRMR pour la production de 
nouveaux PNDS. Cette aide sΩest révélée très bénéfique car 8 PNDS ont pu être déposés et validés par la HAS en 
2021 : 

1.       -Glycogénose de Type III (GSD III pour Glycogen Storage Disease Type III) (Février 2021) 

2.       -Amyotrophie spinale infantile  (Mars 2021) 

3.       -Syndromes myasthéniques congénitaux  (Mars 2021) 

4.       -Polyradiculoneuropathie Inflammatoire Démyélinisante Chronique (PIDC)  (Avril 2021) 

5.       -Atrophie Optique Dominante OPA1  (Juillet 2021) 

6.       -Myosite à inclusions sporadique  (Novembre 2021) 

7.       -Syndrome de Guillain-Barré  (Décembre 2021) 

8.       -Maladies mitochondriales apparentées au MELAS (Décembre 2021) 

DΩautres PNDS sont prévus pour 2022 : un PNDS est en cours de publication (janvier 2022) et 2 autres sont en 
phase de révision. 

 !Ŏǘƛƻƴ тΦр 5ŞǾŜƭƻǇǇŜǊ ƭŀ ǘŞƭŞƳŞŘŜŎƛƴŜ Ŝǘ ƭΩƛƴƴƻǾŀǘƛƻƴ Ŝƴ Ŝ-santé  

Les thématiques de la télémédecine et lΩinnovation ont été au centre de plusieurs grands projets de la Filière en 
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
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¶ Projet télémédecine Corse : 
En collaboration avec lΩAFM-Téléthon et lΩARS Corse, dans le cadre de lΩarticle 51, la Filière a finalisé en 2021 la 
mise en place dΩun projet de téléconsultation et téléexpertise. La particularité des consultations de télémédecine 
ǊŞǎƛŘŜ Řŀƴǎ ǎƻƴ ŎŀǊŀŎǘŝǊŜ ƳǳƭǘƛŘƛǎŎƛǇƭƛƴŀƛǊŜ Ŧŀƛǎŀƴǘ ƛƴǘŜǊǾŜƴƛǊ ƭΩŜƴǎŜƳōƭŜ ŘŜǎ ǇŜǊǎƻƴƴŜƭǎ ǎƻƛƎƴŀƴǘǎ ŀŘǳƭǘŜǎ Ŝǘ 
enfant (médecins experts, Kinésithérapeutes, infirmières, psychologues et ergothérapeutes) en coordination 
ŀǾŜŎ ƭŜǎ wt{ ŘŜ ƭΩ!Ca -TéƭŞǘƘƻƴΦ Lƭ Ŝǎǘ ǇǊŞǾǳ ŘΩƛƴŎƭǳǊŜ млл Ŏƻƴǎǳƭǘŀǘƛƻƴǎ ƳǳƭǘƛŘƛǎŎƛǇƭƛƴŀƛǊŜǎ Ŝƴ ǘŞƭŞŎƻƴǎǳƭǘŀǘƛƻƴ 
ǇŀǊ ƭŜǎ ŎŜƴǘǊŜǎ ŘŜ bƛŎŜ Ŝǘ aŀǊǎŜƛƭƭŜΦ ¦ƴ ǇǊƻƧŜǘ ŘŜ ǊŜŎƘŜǊŎƘŜ ŞǾŀƭǳŀƴǘ ƭΩƛƴǘŞǊşǘ ŘŜ ŎŜǘǘŜ ŀŎǘƛƻƴ ǎŜǊŀ ƳŜƴŞ Ŝƴ 
parallèle en 2022. 

¶ Projet télémedecine ville : 
En collaboration avec lΩAFM-Téléthon, une réflexion a été menée sur la mise en place dΩun projet de 
télésurveillance et de téléconsultation impliquant les pathologies chroniques et complexes  (la SMA, la 
myasthénie et la maladie de Duchenne). Ce projet vise à mettre en place un réseau de ville incluant les 
pharmaciens, les infirmiers, les kinésithérapeutes, et les médecins généralistes dans le but dΩaméliorer la prise 
en charge, le suivi et lΩobservance des traitements des patients à domicile. LΩobjectif est de construire ce projet 
en 2022, afin de débuter un projet pré-pilote en 2023. [ΩŀƳōƛǘƛƻƴ Ŝǎǘ ŘΩƛƴŎƭǳǊŜ рлл ǇŀǘƛŜƴǘǎ ǇŜƴŘŀƴǘ ƭŀ ǇƘŀǎŜ 
pré-pilote. 

¶ Congrès : 
Dans le cadre de lΩinnovation, de la e-santé, de lΩintelligence artificielle et des bases de données, la Filière a 
organisé en septembre 2021 le congrès neuromusculaire de Marseille. La richesse du programme et des 
interventions ont permis dΩinformer sur les innovations dans le domaine de la santé et plus précisément dans le 
domaine neuromusculaire et a contribué à lΩŞƳŜǊƎŜƴŎŜ ŘŜ ǊŞŦƭŜȄƛƻƴǎ Řŀƴǎ ŎŜ ŘƻƳŀƛƴŜΦ 

¶ Commission essais thérapeutiques : 
Grâce aux échanges fréquents entre la commission ET et les laboratoires, plusieurs essais concernant des 
dispositifs médicaux innovants (casques virtuelsΧ) dans le domaine neuromusculaire sont en cours. 

¶ E-ETP : 
La Filière FIlnemus a vu naître en 2021 ses premières formations en ligne à destination des patients. 
Actuellement, 3 E-ETP sont disponibles. DΩautres programmes sont à lΩétude.  

Axe 9 : FORMER LES PROFESSIONNELS DE SANTÉ À MIEUX IDENTIFIER ET PRENDRE EN CHARGE LES MALADIES 

RARES 

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

La Filière a mis en place et intervient dans 5 DIU dans le domaine des MNM (Cf. partie formation et information). 
De plus, elle intervient lors des congrès des médecins généralistes, des pharmaciens et des biologistes.  

 Action 9.3 : Développer les formations continues dans le domaine des maladies rares.  

Consolidation des connaissances des professionnels de santé et autres. 

!Ŧƛƴ ŘŜ ŎƻƴǎƻƭƛŘŜǊ ƭŜǎ ŎƻƴƴŀƛǎǎŀƴŎŜǎ ŘŜǎ ǇǊƻŦŜǎǎƛƻƴƴŜƭǎ ŘŜ ǎŀƴǘŞ Ŝǘ ŘŜ ŦŀǾƻǊƛǎŜǊ ƭΩŞƳŜǊƎŜƴŎŜ ŘŜ ŎƻƭƭŀōƻǊŀǘƛƻƴ Ŝǘ 
dΩactions, la Filière organise chaque année des journées thématiques. En 2021, trois journées thématiques ont 
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 en 
2020 sΩest concrétisé en 2021. Six vidéos en motion design à destination de la formation/ éducation ont été 
réalisées au cours de cette année et seront rendues publiques début 2022. Ce travail a été réalisé sous la 
direction, de lΩAssociation Française contre les Neuropathies Périphériques (JP Plançon) et FILNEMUS 
(subvention  du projet). 
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Axe 10 : RENFORCER LE RÔLE DES FSMR DANS LES ENJEUX DU SOIN ET DE LA RECHERCHEES ENJE SOIN ET DE 

LAECHERCHE 

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

o !Ŏǘƛƻƴǎ ŘŜ ƭŀ C{aw ŎƻƴŎŜǊƴŀƴǘ ƭΩhǳǘǊŜ-Mer : 

 Développer la télémédecine 

 Développer la formation 

 Développer la communication 

 Mise à jour de l'état des lieux pour une évaluation des besoins 

 DŀǊŀƴǘƛǊ ƭŜǎ ŎƻƴŘƛǘƛƻƴǎ ŘΩǳƴŜ ŀƴƴƻƴŎŜ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛǉǳŜ ŀŘŀǇǘŞŜ 

 Mobiliser les dispositifs de coordination de la prise en charge 

¶ Intégration des centres ultra-marins dans les RCP nationales et régionales: 

Actions entreprises par la Filière : 

- CƛƭƴŜƳǳǎ ŀ ƛƴŎƛǘŞ Ŝǘ ŦŀǾƻǊƛǎŞ ƭΩƛƴŎƭǳǎƛƻƴ ŘŜǎ /waw ŘΩhǳǘǊŜ-Mer dans les projets de recherche, la rédaction 
des PNDS et des publications ; 

- aƛǎŜ Ŝƴ ǇƭŀŎŜ ŘŜǎ ŀŎǘƛƻƴǎ ŘΩƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴ Ŝǘ ŘŜ ŦƻǊƳŀǘƛƻƴ ; 
- Association des centres de La Réunion et de Fort de France aux RCP régionales organisées par les CRMR 

coordonnateurs afin de permettre une homogénéisation et une standardisation des pratiques. De façon plus 
ƻŎŎŀǎƛƻƴƴŜƭƭŜ Ŝǘ Ŝƴ ŦƻƴŎǘƛƻƴ ŘŜǎ ōŜǎƻƛƴǎΣ ƭΩŞǉǳƛǇŜ ŘŜ ƴŜǳǊƻƭƻƎƛŜ ŘŜ bƻǳƳŞa sollicite lΩexpertise des RCP du 
centre AOC (Atlantique Occitanie Caraïbes). 

¶ Création dôun annuaire des personnes impliquées dans la prise en charge des maladies 

neuromusculaires dans la zone Caraïbes 

Lƭ ŀ ŞǘŞ ǇǊƻƎǊŀƳƳŞ ƭŀ ƳƛǎŜ Ŝƴ ǇƭŀŎŜ ŘΩǳƴ ŀƴƴǳŀƛǊŜ ŘŜǎ ǇǊƻŦŜǎǎƛƻƴƴŜƭǎ ƳŞŘƛŎŀǳȄ Ŝǘ ǇŀǊŀƳŞŘƛŎŀǳȄ susceptibles de 

prendre en charge les patients en Guadeloupe et Martinique. 

¶ Aide à la mise en place dôun programme dôETP 

Afin dΩaider le centre de Fort de France à mettre en place un programme dΩETP dédié aux MNM rares, le centre 

AOC a aidé à la réalisation des démarches administratives et a mis à disposition la trame des ateliers du 

programme « AGIR dans les maladies neuromusculaires » développé par le centre de Bordeaux et labellisé par 

lΩARS Nouvelle Aquitaine en 2021. LE CRMR AOC financera la formation du médecin coordonnateur du 

programme dΩETP. 

 

o Implication de la FSMR dans les réseaux européens de référence (ex. Soutien de la filière à des 
candidatures HcP, registres ERNΧύ  

 

Plusieurs échanges ont eu lieu entre la chargée de mission Europe et la Filière afin de partager les informations 
sur le fonctionnement de nos réseaux. Actuellement, 10 centres ont intégré le réseau ERN. Le coordonnateur de 
la Filière fait partie du board ERN-ENMD et plusieurs experts de la Filière interviennent dans les webinaires, les 
réunions et les congrès organisés par lΩERN-ENMD. Ces experts participent également aux recommandations 
émises par les ERN concernant les MNM rares et à lΩharmonisation des soins au niveau de lΩEurope. Enfin, la 
Filière participe au registre ERN sur les dystrophies myotoniques et propose une formation Summer school.  
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AMÉLIORATION DE LA PRISE EN CHARGE DES PATIENTS 

La Filière a mis en place un GT dédié aux urgences, piloté par le Pr Bergounioux et le Dr S Segovia-Kueny, directrice 
des actions médicales de l'AFM-Téléthon. 
Au sein de la Filière, le contexte national de la pandémie COVID-19 a continué à focaliser les  urgences autour de 
la prise en charge de la COVID-19 chez les malades neuromusculairesΦ ¦ƴ D¢ ǊŜǎǘǊŜƛƴǘ ǎΩŜǎǘ ǊŞǳƴƛ Ł ǳƴŜ 
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 pour les ŦƛŎƘŜǎ ŘΩǳǊƎŜƴŎŜ 
Covid-19. Une fiche destinée à tous les SAMU en 2021 sur la prise en charge des patients neuromusculaires en 
période de COVID élaborée conjointement avec l'AFM-Téléthon a continué à être utilisée. 

Les priorités du GT ǇƻǳǊ нлннκнлно ƻƴǘ ŞǘŞ ŎŜƴǘǊŞŜǎ ǎǳǊ ƭΩŞƭŀōƻǊŀǘƛƻƴ ŘΩǳƴ questionnaire sur les critères de 
patients remarquables choisis dans les différents CRMR et CCMR en vue du déploiement du système 
ŘΩƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴ ƴŀǘƛƻƴŀƭ {L {!a¦Σ ƭŀ ǇƻǳǊǎǳƛǘŜ ŘŜ ŘƛŦŦǳǎƛƻƴ ǇƻǳǊ ƭŜǎ Ǉŀǘƛents des différentes organisations  de prise 
en charge des situations urgentes par CRMR /CCMR et la programmation de nouvelles formations MNM à 
destination des médecins, IDE urgences SAMU comme la session à Lille avec Filnemus/CHU de Lille/ 
CRMNM/SAMU/ AFM-Téléthon 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 demande spécifique à la Filière. Un circuit de 
ŘŜƳŀƴŘŜ ŀ ŞǘŞ Ƴƛǎ Ŝƴ ǇƭŀŎŜΦ [ŀ CƛƭƛŝǊŜ ƎŝǊŜ ƭŜ ǎǘƻŎƪ ŘŜǎ ŎŀǊǘŜǎ Ŝǘ ǎΩƻŎŎǳǇŜ ŘŜǎ ŜƴǾƻƛǎ ǾŜǊǎ ƭŜǎ ŎŜƴǘǊŜǎΦ 
[ΩŀŎǘǳŀƭƛǎŀǘƛƻƴ ŘŜǎ ŦƛŎƘŜǎ ŘϥǳǊƎŜƴŎŜǎ ŘΩhǊǇƘŀƴŜǘ ŘƛǎǇƻƴƛōƭŜǎ Ŝǎǘ ŦƛƴƛŜΦ  

La Filière sΩest aussi penchée sur la thématique de la douleur. Des réunions ont eu lieu avec les centres anti-
douleur afin de mener une réflexion sur lΩamélioration de la prise en charge dΩun patient douloureux. A des fins 
dΩinformation et de sensibilisation, des webinaires dédiés à la douleur (fatigue/ douleur et activité physique) 
sont dΩores et déjà planifiés pour 2022. 

RECHERCHE 

La cellule de coordination des essais thérapeutiques 

[ŀ CƛƭƛŝǊŜ CƛƭƴŜƳǳǎ Ŝǎǘ ŎƻƴǎǘƛǘǳŞŜ ŘΩǳƴŜ ŎŜƭƭǳƭŜ ŘŜ ŎƻƻǊŘƛƴŀǘƛƻƴ ŘŜǎ Ŝǎǎŀƛǎ ǘƘŞǊŀǇŜǳǘƛǉǳŜǎ ό9¢ύΣ ƭŀǉǳŜƭƭŜ Ŝǎǘ 
subdivisée en deux sous commissions : la commission ET pédiatriques et la commission ET adultes.  
[ŜǳǊǎ ƻōƧŜŎǘƛŦǎ ǎƻƴǘ ŘΩƛƴŦƻǊƳŜǊ Ŝǘ ŘŜ ŎƻƳƳǳƴƛǉǳŜǊ ǎǳǊ ƭŜǎ 9¢Σ ǇǊƻƳƻǳǾƻƛǊ ƭŀ ǊŞŀƭƛǎŀǘƛƻƴ ŘŜǎ 9¢Σ ŀƳŞƭƛƻǊŜǊ Ŝǘ 
ƻǇǘƛƳƛǎŜǊ ƭΩŀŎŎŝǎ ŘŜǎ ǇŀǘƛŜƴǘǎ ŀǳȄ 9¢ Ŝƴ ƛƴŎƭǳŀƴǘ ǳƴ ƳŀȄƛƳǳƳ ŘŜ ŎŜƴǘǊŜǎΣ ŀǇǇƻǊǘŜǊ ǳƴŜ ŜȄǇŜǊǘƛǎŜ ŀǳǇǊŝǎ ŘŜǎ 
autorités de santé (ANSM, HAS).  
La cellule de coordination des ET collabore également avec les associations de patients pour mettre en place un 
ƻōǎŜǊǾŀǘƻƛǊŜ ŘŜǎ ǘǊŀƛǘŜƳŜƴǘǎ ŀƛƴǎƛ ǉǳΩǳƴ ǊŜƎƛǎǘǊŜ ŘŜǎ ǇǊŀǘƛǉǳŜǎΦ /Ŝǎ ŀŎǘƛƻƴǎ ǎƻƴǘ ŘŞǘŀƛƭƭŞŜǎ Řŀƴǎ ƭŀ ǇŀǊǘƛŜ ζ axe 
4 » de ce document. 

La Commission ET adultes est composée de 2 co-coordonnateurs, 16 médecins experts dont 2 experts de la 
commission ET pédiatriques, 1 chargée de mission (CM) à 0,5 ETP. Elle se réunit une à deux fois par mois pour 
discuter des essais proposés par les promoteurs industriels, mettre en place des actions autour des 
thérapeutiques (alerter les autorités de santé sur les risques de pénurie pouvant être liées à des ruptures de 
ǎǘƻŎƪǎΣ ŘŜǎ ǇǊƻōƭŝƳŜǎ ŘΩŀǇǇǊƻǾƛǎƛƻƴƴŜƳŜƴǘ Τ ƘƻƳƻƎŞƴŞƛǎŜǊ ƭŜǎ ǇǊŀǘƛǉǳŜǎΧύΦ  
Concernant la Commission ET pédiatrique, 2 coordonnateurs, 13 médecins experts et une CM recrutée à 0,2 ETP 
ƭŀ ŎƻƳǇƻǎŜƴǘΦ 9ƭƭŜ ǎŜ ǊŞǳƴƛǘ ŘŜǳȄ Ŧƻƛǎ ǇŀǊ Ƴƻƛǎ ƭƻǊǎ ŘŜ w/t ƻǳ ŘŜ ǊŞǳƴƛƻƴ ŘΩǳǊƎŜƴŎŜΦ [Ŝǎ ŘŜǳȄ ŎƻƳƳƛǎǎƛƻƴǎ 
ŎƻƭƭŀōƻǊŜƴǘ ŞǘǊƻƛǘŜƳŜƴǘ ƭΩǳƴŜ ŀǾŜŎ ƭΩŀǳǘǊŜΦ 

Selon les chartes de fonctionnement mises en place, il a été établi que tout ET proposé à la Filière doit être évalué 
ǇŀǊ ƭŜǎ ŎƻƳƳƛǎǎƛƻƴǎΦ [Ŝǎ ŎƘŀǊǘŜǎ ƛƴŘƛǉǳŜƴǘ ƴƻǘŀƳƳŜƴǘ ǉǳŜ ƭŀ ǇǊƛǎŜ ŘŜ ŘŞŎƛǎƛƻƴ Řƻƛǘ şǘǊŜ ŎƻƭƭŞƎƛŀƭŜ Ŝǘ ǉǳΩŜƴ Ŏŀǎ 

ACTIONS COMPLÉMENTAIRES REALISEES EN 2021  
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ŘΩŀǾƛǎ ŦŀǾƻǊŀōƭŜΣ ƭŀ ƭƛǎǘŜ ŘŜǎ ŎŜƴǘǊŜǎ ƛƴǘŞǊŜǎǎŞǎ ǇŀǊ ƭΩŜǎǎŀƛ ǎŜǊŀ ǘǊŀƴǎƳƛǎŜ ŀǳ ǇǊƻƳƻǘŜǳǊΦ [Ŝ ǘŜƳǇǎ ŘŜ ǊŞǇƻƴǎŜ ŀǳ 
laboratoire est court, une à deux semaines. 
[Ŝǎ ŘŜǳȄ ŎƻƳƳƛǎǎƛƻƴǎ ǎƻƴǘ ǘǊŝǎ ŘȅƴŀƳƛǉǳŜǎ ƎǊŃŎŜ Ł ƭŀ ƳƻǘƛǾŀǘƛƻƴ Ŝǘ ƭΩƛƳǇƭƛŎŀǘƛƻƴ ŘŜǎ ƳŞŘŜŎƛƴǎ ŜȄǇŜǊǘǎΦ [Ŝ ǘǊŀǾŀƛƭ 
effectué par la Commission ET a été tel que son ǎǘŀǘǳǘ ŘΩŜȄǇŜǊǘ est désormais reconnu par les autorités de santé 
ANSM et Commission de la Transparence de la HAS (cf. axe 4, action 4.1 décrivant le travail démarré par la 
Commision en 2021 sur la révision des PUT-RD des laboratoires pharmaceutiques).  

Sur le site internet : 
- Un onglet spécifique aux ET a été créé et il est désormais disponible ;   
- Une page à destination des promoteurs industriels a été ajoutée sur le site. Elle indique les modalités de 
ǇǊƻǇƻǎƛǘƛƻƴ ŘΩǳƴ Ŝǎǎŀƛ Ł ƭŀ ŎŜƭƭǳƭŜ ŘŜ ŎƻƻǊŘƛƴŀǘƛƻƴ ŘŜǎ 9¢ ƴƻǘŀƳƳŜƴǘ Ǿƛŀ ƭΩŀŘǊŜǎǎŜ ŜƳŀƛƭ ǉǳƛ ŀǾŀƛǘ ŞǘŞ ŎǊŞŞŜ 
ƭΩŀƴƴŞŜ ǇǊŞŎŞŘŜƴǘŜ ό9¢ΦCƛƭƴŜƳǳǎϪŀǇ-hm.fr) ; 

- Les annuaires des ET ont été mis à jour par les CM de chaque commission à la fin de chaque semestre. Seuls 
les ET répertoriés dans le registre CliniŎŀƭ ¢Ǌƛŀƭ ǎƻƴǘ ŀƧƻǳǘŞǎ Ł ƭΩŀƴƴǳŀƛǊŜ ; 

- CƛƭƴŜƳǳǎ ŀ ŎƻƭƭŀōƻǊŞ ǘƻǳǘ ŀǳ ƭƻƴƎ ŘŜ ƭΩŀƴƴŞŜ ŀǾŜŎ ƭŜ ƎǊƻǳǇŜ aȅƻƛƴŦƻ ŘŜ ƭΩ!Ca-¢ŞƭŞǘƘƻƴ ŀŦƛƴ ǉǳŜ ƭΩŀƴƴǳŀƛǊŜ 
des ET soit le plus exhaustif possible. 

Perspectives 2022 : 
- Pour répondre à la sollicitation de plus en plus importante des promoteurs industriels étrangers, il est prévu 

de traduire en anglais les chartes de fonctionnement des commissions et les supports de communication ; 
- Mettre à jour les annuaires des ET ; 
- tƻǳǊǎǳƛǾǊŜ ƭŜ ǘǊŀǾŀƛƭ ŘŜ ƳƛǎŜ Ŝƴ ǇƭŀŎŜ ŘŜ ƭΩƻōǎŜǊǾŀǘƻƛǊŜ des traitements. Dans le cadre de cette mission, les 
ŎƻƳƳƛǎǎƛƻƴǎ ǇƻǳǊǎǳƛǾǊƻƴǘ ƭŜ ǘǊŀǾŀƛƭ ŘŜ ǾŜƛƭƭŜ ǎǳǊ ƭŜǎ ǊƛǎǉǳŜǎ ŘŜ ǊǳǇǘǳǊŜ ŘŜ ǎǘƻŎƪ Ŝǘ ŘΩŀǇǇǊƻǾƛǎƛƻƴƴŜƳŜƴǘ ŘŜǎ 
médicaments ; 

- Accroitre la visibilité de la Commission ET auprès des laboratoires pharmaceutiques ; 
- Continuer de participer à la révision des PUT-RD des laboratoires. Quatre révisions de PUT-RD sont prévues 

pour le premier trimestre 2022 ; 

 LΩAppel à Projets de Filnemus 

En décembre 2020, Filnemus avait lancé son premier appel à projets pour lΩannée 2021 ayant pour objectif de 
supporter et renforcer les activités et les actions de la Filière. Cet appel à projets adressé aux candidats faisant 
partie dΩun CRMR/ CCMR, a permis de soutenir financièrement six projets de recherche. Filnemus a publié les 
résultats dans le bulletin dΩinformation hebdomadaire de la Filière et sur son site internet. 
Lors de la 8ème Journée Annuelle de Filnemus en décembre 2021, les lauréats ont été invités à présenter leur 
projet et un état des lieux des premiers résultats obtenus. 

Perspectives 2022 : 
- Face au succès du premier appel à projets, la Filière a décidé de lancer dès janvier 2022 un second AAP selon 

les mêmes critères que le premier ; 
- La Filière souhaite également apporter son soutien aux associations de patients. Filnemus lancera au début 

de lΩannée 2022 son premier AAP à destination des associations de patients dans le cadre de lΩamélioration 
du parcours de soins. 

¶ Prioriser la recherche translationnelle sur les maladies rares 

Une des priorités de la commission recherche de Filnemus est de développer la recherche translationnelle au 
sein de la Filière. LΩenjeu de cette action est dΩoptimiser le continuum entre recherche fondamentale et clinique 
Ŝƴ ŦŀǾƻǊƛǎŀƴǘ ƭΩŞƳŜǊƎŜƴŎŜ ŘŜ ǇǊƻƧŜǘǎ ǘǊŀƴǎƭŀǘƛƻƴƴŜƭǎ Řŀƴǎ ŘŜǎ ŘƻƳŀƛƴŜǎ ƻù il y a un réel besoin d'avoir un partage 
de compétences: 1/ le diagnostic et le dépistage des MNM (identification de biomarqueurs), 2/ la compréhension 
des mécanismes pathogéniques, et 3/ la mise en place dΩessais cliniques pour des stratégies émergentes. 

Dans ce but, des groupes de travail (GT) thématiques se mettent en place progressivement autour des différentes 
problématiques sur le modèle du Consortium Titine, mis en place en 2017. 

A ce jour, cinq groupes de travail thématiques ont été créés (Lien). Ces groupes se réunissent 1 à 2 fois par an 
selon les besoins est sont coordonnés par un ou 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
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FORMATION ET INFORMATION 

 Production de vidéos dΩe-learning 
Depuis deux ans, la Filière Filnemus a mis en place des modules dΩe-learning. Ces séquences vidéos pédagogiques 
abordent des thématiques diverses dans le domaine des MNM et sont à visée de formation généraliste. Quatre 
vidéos avaient déjà été produites en 2020. En 2021, une vidéo sur le thème de lΩhyperCKémie a été créée et une 
autre était en phase de finalisation en fin dΩannée. Trois autres vidéos sont en cours de production. Toutes les 
vidéos sont accessibles sur le site web de Filnemus (Lien). 

¶ Formation à la méthode GAS (Goal Attainment Scaling) 
La Filière a mis en place deux journées de formation dédiées à lΩŞǾŀƭǳŀǘƛƻƴ D!{ όDƻŀƭ !ǘǘŀƛƴƳŜƴǘ {ŎŀƭƛƴƎύ ǉǳƛ 
sΩadresse en priorité aux ergothérapeutes et kinésithérapeutes. Il sΩagit dΩune échelle dΩévaluation personnalisée 
permettant dΩestimer par le patient, la progression dΩune maladie ou un effet thérapeutique. 
La première journée de formation s'est tenue le 23 mars 2021 en format digital avec au programme une séance 
plénière suivie dΩateliers. Ce fut un succès avec de nombreuses inscriptions, le maximum de 40 participants ayant 
été atteint. Au vu de la demande et du succès de cette première journée de formation, une deuxième session a 
été organisée, sur le même format que la première, le 17 décembre 2021 avec le même nombre de participants. 
Les retours des participants et des formateurs sur ces deux journées de formation ont été très positifs. 

¶ Mise en place de Webinaires sur le site web de Filnemus 
Depuis mai 2020, la Filière met en place un jeudi par mois à 18h00 des webinaires thématiques accessibles en 
direct live sur le site web Filnemus. Le principe de ces webinaires est basé sur la présentation dΩune observation 
par un expert des MNM qui permet ensuite une discussion pédagogique. Il peut sΩagir de dossiers de cas résolus 
ou de dossiers qui posent des difficultés diagnostiques. Le live dure environ une heure, avec 30 minutes de 
présentation suivie dΩune session de 30 minutes de discussion/questions, géré par un modérateur expert. Ces 
webinaires connaissent un véritable engouement avec une moyenne de 70 connexions par webinaire. 

En 2021, huit webinaires ont été produits et sont disponibles en replay sur le site web de Filnemus (Lien). Huit 
autres webinaires sont prévus en 2022. Le calendrier est disponible sur le site web de Filnemus (Lien). 

Devant ce succès, la Société Francophone de Neuropathies Périphériques (SFNP) et la Société Française de 
Neurologie (SFN) ont tenu à collaborer avec la Filière pour des sessions webinaires communes. De ce fait, trois 
webinaires avec la SFNP sont prévus en 2022-2023 et un webinaire avec la SFN est programmé en septembre 
2022.  

¶ Colliger, hiérarchiser et actualiser les supports de documentation pour les maladies neuromusculaires  
En 2020, le travail avait essentiellement porté sur lΩorganisation de lΩarborescence du site internet dédiée à la 
documentation sur les MNM. 

En 2021, le travail a consisté à compléter les onglets qui avaient été créés lΩannée précédente, notamment celui 
des professionnels de santé : 

-   LΩonglet « Professionnel de Santé » a été implémenté grâce au recueil dΩarticles scientifiques et de 
documentations spécialisées sélectionnés par des experts de différents domaines du neuromusculaire ; 

- Des liens vers la veille bibliographique de lΩAFM-Téléthon ont été mis en ligne ; 
- A partir de la base documentaire de lΩAFM-Téléthon, et avec lΩaide de Sylvie MARION (AFM- Téléthon 

Myoinfo) et de Nathalie SELLIER (Myobase), nous avons sélectionné un ensemble de documents 
pertinents susceptibles dΩaider les professionnels de santé dans leur prise en charge de patients atteints 
de MNM. Ont été retenus : 

o   17 fiches « savoir et comprendre » 
o   55 fiches analytiques décrivant les principales MNM 
o   11 documents en lien avec le diagnostic et le conseil génétique 
o   30 documents concernant les aides techniques 
o   80 documents destinés au patient et sa famille - vivre avec une maladie musculaire : aspects médicaux, 
administratifs, aides techniques, parentalité, scolarité 
-   Les documents déjà mis en ligne ont été mis à jour et les liens utiles ont été actualisés. 

Les perspectives annoncées pour lΩannée 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
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-   Janvier 2022 : La chargée de mission recrutée à St-Etienne pour gérer lΩannuaire des formations sur le site 
internet de Filnemus, prendra en charge également le volet documentation. Son contrat passera de 0,5 
ETP à 0,7 ETP sur 12 mois, renouvelable ; 

-   Les références bibliographiques seront mises à jour par sollicitation des « experts ». Il est prévu de 
contacter les experts médicaux (neurologue et autres spécialités) et paramédicaux (kinésithérapeute, 
psychologue, nutrition) pour recueillir un ou deux textes princeps dans la discipline ; 

-   Les liens vers les documents de lΩAFM-Téléthon seront mis à jour ; 

ǐ DΩautres associations de patients seront contactées pour recueillir des documents dΩinformation sur les 
MNM (CMT France, VML, Amis FSH, AFNP, AFCAΧ) ; 

ǐ Un questionnaire de satisfaction sera élaboré auprès du public médical, paramédical et des patients afin 
de cibler au mieux les attentes de chacun ; 

ǐ  Filnemus prŞǾƻƛǘ ŘΩŞǘŀōƭƛǊ ǳƴ ƭƛŜƴ ŀǾŜŎ ζ CoActis » pour présenter des outils utiles aux professionnels 
de santé ainsi quΩaux patients. 
 

¶ Créer un registre interactif de l'ensemble des Formations qui gravitent autour du domaine médico-
scientifique neuromusculaire  

En janvier 2020, Filnemus avait recruté une chargée de mission à St-Etienne pour créer et développer le registre 
des formations du site internet de la Filière. Son contrat princeps de 0,5 ETP sur 12 mois avait été reconduit pour 
une nouvelle année. 

En janvier 2021, la fiche type formation et l'ergonomie du site Filnemus ont été validées et les premières fiches 
formation ont été mises en ligne. Un an plus tard, 25 fiches formation ont été créées et mises en ligne sur le site 
de Filnemus en janvier 2022, dans lΩonglet « Les Formations » et regroupées par catégories de formation. 

Plus précisément, six catégories ont été créées afin de faciliter la recherche dΩune formation de la part des 
étudiants et des différents thèmes abordés par les professionnels. Les formations sont réparties comme suit : 

-   Cinq DU/DIU Spécialités Neuromusculaires  
-   Huit DU/DIU Approche transdisciplinaire-Pratiques Professionnelles 
-   Une Ecole dΩŞté  
-   Deux Formations Professionnelles 
-   Cinq Masters Domaines Neuromusculaires  
-   Quatre Masters Approche transdisciplinaire-Pratiques Professionnelles  

Un travail de veille, de prospection et de communication a été réalisé tout au long de lΩannée. 

Une vidéo de prŞǎŜƴǘŀǘƛƻƴ ŘŜ ƭΩŀŎǘƛƻƴ Ŝǘ Řǳ ŦƻƴŎǘƛƻƴƴŜƳŜƴǘ ŘŜ ǊŞférencement d'une formation au sein du 
ǊŜƎƛǎǘǊŜ ŀ ŞǘŞ ǇǊƻŘǳƛǘŜ Ł ƭΩƻŎŎŀǎƛƻƴ ŘŜ ƭŀ уème journée Filnemus (Lien).  

Perspectives 2022 : 
- Continuer la prospection pour implémenter le registre des formations ; 
- Mettre à jour les fiches actuellement en ligne (veille des sites universitaires et mail pour proposer la mise à 

jour) ; 
- Continuer de communiquer autour du registre des formations du site internet Filnemus ; 
- Créer davantage dΩinteractions entre le « Registre des Formations », « lΩAnnuaire des laboratoires » (où les 

stages de certaines formations peuvent se dérouler) et la base de données « Documentation » (sur laquelle 
des supports de cours pourraient apparaître). 
 

EUROPE ET INTERNATIONAL 

Cette année, la Filière Filnemus a accentué sa présence au sein de lΩEurope : 

¶ En favorisant sa participation dans les appels dΩoffres européens. LΩappel dΩoffre neuropathies héréditaires 
de type CMT a été pré-sélectionné; 

¶ En créant un groupe de recherche européen (cf. axe 5) ; 

https://www.filnemus.fr/documentation/videotheque/le-registre-des-formations-decembre-2021
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¶ Via la participation du coordonnateur de la Filière 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 lΩhyperthermie maligne. 

De plus, la Filière est présente dans de nombreux congrès européens et internationaux. En 2022, la Filière (CRMR 
CALISSON) organisera le congrès international Mitonice, et aide lΩAFM-Téléthon dans lΩorganisation du congrès 
international de MYyology.  
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1. Communications régulières à destination des patients et des aidants 

Début 2021, les patients et aidants ont pu accéder à lΩensemble des informations concernant la COVID-19 grâce 
à un onglet dédié présent sur le nouveau site internet. Cet onglet contient 4 rubriques : i) recommandations ; 
ii) veille bibliographique ; iii) ressources utiles ; iv) science et formation. 

Le groupe de travail (GT) mis en place en 2020 a continué de se réunir toutes les semaines au cours de lΩannée 
2021. Ce GT a permis la mise en place et la mise à jour régulière des recommandations concernant la 
vaccination. Ce GT a aussi permis la rédaction dΩun document permettant dΩexpliquer aux patients le principe 
des différents vaccins. 
De plus, les informations clés telles que les recommandations concernant la vaccination ont été régulièrement 
relayées sur les réseaux sociaux.  

2. Traitements et recherche 

Plusieurs enquêtes concernant la COVID-19 se sont poursuivies en 2021. Elles ont été réalisées sur un grand 
ƴƻƳōǊŜ ŘŜ ǇŀǘƛŜƴǘǎ ŎŜ ǉǳƛ ŀ ǇŜǊƳƛǎ Ł ƭŀ CƛƭƛŝǊŜ ŘΩŀƧǳǎǘŜǊ ǘƻǳǘ ŀǳ ƭƻƴƎ ŘŜ ƭΩŀƴƴŞŜ ǎŜǎ ǊŜŎƻƳƳŀƴŘŀǘƛƻƴǎΦ 
 

¶ [ΩŜƴǉǳşǘŜ Ǿƛǎŀƴǘ Ł ŎƻƭƭƛƎŜǊ ƭŜǎ ǇŀǘƛŜƴǘǎ ŀǘǘŜƛƴǘǎ ŘŜ aba /h±L5-мфҌ Ŝǎǘ ŦƛƴŀƭƛǎŞŜΦ 9ƭƭŜ ŀ Ŧŀƛǘ ƭΩƻōƧŜǘ ŘΩǳƴŜ 
publication scienǘƛŦƛǉǳŜ ƛƴǘƛǘǳƭŞŜ Υέ A multicenter cross-sectional French study of the impact of COVID-
мф ƻƴ ƴŜǳǊƻƳǳǎŎǳƭŀǊ ŘƛǎŜŀǎŜǎέ Řŀƴǎ ƭŜ ƧƻǳǊƴŀƭ hǊǇƘŀƴ WƻǳǊƴŀƭ hŦ wŀǊŜ 5ƛǎŜŀǎŜ Ŝǘ ŘΩǳƴŜ ŎƻƳƳǳƴƛŎŀǘƛƻƴ 
e-poster lors du congrès Rare.  

¶ Une enquête plus spécifique concernant les patients atteints de myasthénie a été menée en parallèle 
et ǎΩŜǎǘ ǘǊŀŘǳƛǘŜ ǇŀǊ ǳƴŜ ǇǳōƭƛŎŀǘƛƻƴ ǎŎƛŜƴǘƛŦƛǉǳŜ ƛƴǘƛǘǳƭŞŜ έLƳǇŀŎǘ ƻŦ /ƻǊƻƴŀǾƛǊǳǎ 5ƛǎŜŀǎŜ нлмф ƛƴ ŀ 
CǊŜƴŎƘ /ƻƘƻǊǘ ƻŦ aȅŀǎǘƘŜƴƛŀ DǊŀǾƛǎέ Řŀƴǎ bŜǳǊƻƭƻƎȅΦ  

¶ [ΩŜƴǉǳşǘŜ ƳŜƴŞŜ Ŝƴ ŎƻƭƭŀōƻǊŀǘƛƻƴ ŀǾŜŎ ƭΩ!Ca-Téléthon concernant les patients atteints de MNM visant 
Ł ŘŞǘŜǊƳƛƴŜǊ ƭΩƛƳǇŀŎǘ ŘŜ ƭŀ ŎǊƛǎŜ ǎŀƴƛǘŀƛǊŜ ǎǳǊ ƭŜǳǊ Şǘŀǘ ǇǎȅŎƘƻƭƻƎƛǉǳŜ Ŝǎǘ Ŝƴ ŎƻǳǊǎ ŘΩŀƴŀƭȅǎŜΦ  

¶ Une enquête intitulée Va-C-bŜƳǳǎΣ Řƻƴǘ ƭΩƻōƧŜŎǘƛŦ Ŝǎǘ ŘŜ ŎƻƴƴŀƛǘǊŜ ƭŀ ǎŞŎǳǊƛǘŞ Ŝǘ ƭΩŜŦŦƛŎŀŎƛǘŞ ŘŜs vaccins 
contre la COVID-19 chez les patients neuromusculaires a débuté en 2021. Cette enquête repertorie à ce 
jour 1321 patients atteints de MNM dont 1187 vaccinés. 

¶ Enfin, un projet de recherche concernant la vaccination chez les patients atteints de myopathies sévères 
est en cours. [ΩƻōƧŜŎǘƛŦ Ŝǎǘ ŘΩŞǘǳŘƛŜǊ ƭΩŜŦŦƛŎŀŎƛǘŞ ŘŜ ƭŀ ǾŀŎŎƛƴŀǘƛƻƴ ǇŀǊ ƭŀ ǾƻƛŜ ƛƴǘǊŀƳǳǎŎǳƭŀƛǊŜ ŎƘŜȊ ŘŜǎ 
patients ayant une atrophie musculaire majeure.  

 
!Ŧƛƴ ŘΩƛƴŦƻǊƳŜǊ ŀǳ ƳƛŜǳȄ ƭΩŜƴǎŜƳōƭŜ ŘŜ ƴƻǘǊŜ ŎƻƳƳǳƴŀǳǘŞ ǎǳǊ ƭŜǎ ŀǾŀƴŎŞŜǎ ŎƻƴŎŜǊƴant la COVID-19, Filnemus 
ŀΣ ŎƘŀǉǳŜ ƭǳƴŘƛ ǘƻǳǘ ŀǳ ƭƻƴƎ ŘŜ ƭΩŀƴƴŞŜ нлнмΣ Ŧŀƛǘ ǳƴŜ ǾŜƛƭƭŜ ōƛōƭƛƻƎǊŀǇƘƛǉǳŜ ǊŞǇŜǊǘƻǊƛŀƴǘ ǘƻǳǎ ƭŜǎ ƴƻǳǾŜŀǳȄ 
articles scientifiques sur le sujet COVID-19 et MNM.  
 
3. Parcours dΩaccompagnement des patients et des aidants 

Afin ŘΩŀŎŎƻƳǇŀƎƴŜǊ ŀǳ ƳƛŜǳȄ ƭŜǎ ǇŀǘƛŜƴǘǎ Ŝƴ ŎŜǘǘŜ ǇŞǊƛƻŘŜ ŘŜ ŎǊƛǎŜ ǎŀƴƛǘŀƛǊŜΣ CƛƭƴŜƳǳǎ ŀΣ Ŝƴ Ǉƭǳǎ ŘŜǎ ǊŞǳƴƛƻƴǎ 
médicales hebdomadaires, participé activement aux réunions organisées sur cette thématique par les 
associations des patients. De plus, Filnemus a partƛŎƛǇŞ Ł ƭΩŞƭŀōƻǊŀǘƛƻƴ ŘŜ ǊŜŎƻƳƳŀƴŘŀǘƛƻƴǎ ƛƴǘŜǊƴŀǘƛƻƴŀƭŜǎΦ  

 
 
 
 
 

FOCUS FSMR & COVID-19 

I. MAINTIEN DE LA COMMUNICATION ET DES SOINS EN TEMPS DE COVID-19 
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1. Développement des outils en ligne 

 
Comme présenté ci-dessus, la Filière a pu mettre en ligne dès début 2021 un onglet spécifique COVID-19 dans 
lequel médecins, patients et aidants ont pu retrouver toutes les informations, recommandations, dernières 
publications et enquêtes mises à jour régulièrement.  
 
2. Réalisations dΩenquêtes par la FSMR sur lΩorganisation des soins en temps de COVID-19 (achevées et en 

cours) 
 
!Ŧƛƴ ŘŜ ǎΩŀǎǎǳǊŜǊ ŘΩǳƴŜ ǇǊƛǎŜ Ŝƴ ŎƘŀǊƎŜ ŘŜ ǉǳŀƭƛǘŞ ǇƻǳǊ ǎŜǎ ǇŀǘƛŜƴǘǎ Řŀƴǎ ŎŜǘǘŜ ǇŞǊƛƻŘŜ ŘŜ ŎǊƛǎŜΣ CƛƭƴŜƳǳǎ ŀ 
continué à enquêter en 2лнм ŀǳǇǊŝǎ ŘŜ ǎŜǎ ŎŜƴǘǊŜǎ ǎǳǊ ƭŀ ǎǘǊŀǘŞƎƛŜ ŘΩŀŘŀǇǘŀǘƛƻƴ ŘŜǎ ŎŜƴǘǊŜǎ ŦŀŎŜ Ł ƭŀ ŎǊƛǎŜΦ /Ŝǎ 
ŜƴǉǳşǘŜǎ ƻƴǘ ǇŜǊƳƛǎ ŘΩŀŎǉǳŞǊƛǊ ŘŜ ƭΩŜȄǇŞǊƛŜƴŎŜ Ŝǘ ŘΩŀǇǇƻǊǘŜǊ ŘŜǎ ǎƻƭǳǘƛƻƴǎ ǊŀǇƛŘŜǎ ŀŦƛƴ ǉǳŜ ƭŜǎ ǇŀǘƛŜƴǘǎ 
ŎƘǊƻƴƛǉǳŜǎ ƴŜ ǎǳōƛǎǎŜƴǘ ǇŀǎΦ [ΩŜƴǎŜƳōƭŜ ŘŜ ŎŜ ǘǊŀǾŀƛƭ ŀ ŞǘŞ Ŧŀit en collabation avec les associations.  

 

 
Le Coordonnateur de la Filière a été invité à participer à un congrès international qui a eu lieu en Algérie sur la 
thématique de la COVID-19 et des MNM rares. 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

II. FORMATION /INFORMATIONS AUPRES DES PROFESSIONNELS 

III. AUTRES ACTIONS 
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FICI9 5ΩL59b¢L¢9 

Animateur : Pr Philippe Couratier 

Chef(fe) de projet : Mme Julie Catteau 

9ǘŀōƭƛǎǎŜƳŜƴǘ ŘΩŀŎŎǳŜƛƭ : CHU de Limoges Dupuytren ς 2 Avenue Martin Luther King ς 87042 Limoges  - France 

Site internet : https://portail -sla.fr/ 

 

ORGANISATION 

 

 

 

¶ Équipe projet : ǎǳƛǾƛ Ŝǘ ŘŞǇƭƻƛŜƳŜƴǘ Řǳ Ǉƭŀƴ ŘΩŀŎǘƛƻƴ нлму-2022. Composition : coordonnateur filière, 

cheffe de projet, chargée de mission communication, chargée de mission réseau de recherche ACT4ALS-MND 

(1/2 ETP), Ingénieur de Recherche Bases de Données, secrétaire. 

¶ Comité de Gouvernance : orientations stratégiques, sǳƛǾƛ Řǳ Ǉƭŀƴ ŘΩŀŎǘƛƻƴǎ ŦƛƭƛŝǊŜΣ ŦƻǊŎŜ ŘŜ ǇǊƻǇƻǎƛǘƛƻƴǎΣ 

organisation du programme des Journées Nationales Annuelles FilSLAN, diffusion des informations, analyse du 

travail des commissions etc.  

Composition : le coordonnateur filière, 2 représentants des Centres de Référence Maladies Rares SLA et autres 

maladies rares du Neurone Moteur ς CRMR SLA/MNM-constitutifs, 3 représentants des Centres de Ressources 

et de Compétences Maladies Rares SLA et autres maladies rares du Neurone Moteur ς CRCMR SLA/MNM, 1 

représentant des laboratoires de diagnostic moléculaire, 2 représentants associatifs, 1 représentant des 

ƭŀōƻǊŀǘƻƛǊŜǎ ŘŜ ǊŜŎƘŜǊŎƘŜ ƛƴǎǘƛǘǳǘƛƻƴƴŜƭǎ Řŀƴǎ ƭŜ ŎƘŀƳǇ ŘΩƛƴǘŞǊşǘ ŘŜ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜΦ wŞǳƴƛƻƴǎ ōƛƳŜǎǘǊƛŜƭƭŜǎ ŀǾŜŎ ƻǊŘǊŜ 

FILIERE FilSLAN 

Sclérose Latérale Amyotrophique et autres Maladies Rares du 

Neurone Moteur 

https://portail-sla.fr/
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du jour et comptes rendus diffusés aux membres du comité de gouvernance.  

¶ Comité scientifique : force de propositions des projets recherche collaboratifs, suivi des projets, aide à 

la réflexion pour le financement et la rédaction, programme des Journées Recherche filière. Composition : 

coordonnateur, 3 représentants laboratoires de recherche institutionnels, 2 représentants de CRMR ou CRCMR 

ƛƴǎŎǊƛǘǎ ŀǳ ǇǊƻŦƛƭ ŘΩǳƴƛǘŞǎ ŘŜ ǊŜŎƘŜǊŎƘŜΣ tǊŞǎƛŘŜƴǘ Řǳ DǊƻǳǇŜ CǊŀƴœŀƛǎ ŘΩ;ǘǳŘŜ ǎǳǊ ƭŜǎ aŀƭŀŘƛŜǎ Řǳ aƻǘƻƴŜǳǊƻƴŜ 

(GFEMM), les 2 co-présidents du Conseil Scientifique ARSLA et le vice-ǇǊŞǎƛŘŜƴǘ ŘŜ ƭΩ!w{[! - Réunions 

bimestrielles avec ordre du jour et comptes rendus. 

¶ Commissions de travail : assistent la filière dans la mise en place et le déroulé de ses actions, leurs 

responsables représentent la filièrŜ Řŀƴǎ ŘŜǎ ǊŞǳƴƛƻƴǎ ǇǊƻŦŜǎǎƛƻƴƴŜƭƭŜǎ ƻǳ ŀǾŜŎ ƭŜǎ ŘƛǊŜŎǘƛƻƴǎ ŘΩŀŘƳƛƴƛǎǘǊŀǘƛƻƴǎ 

ŎŜƴǘǊŀƭŜǎΣ ƭŀ I!{Σ ƭŀ /b{!Σ !b{aΦ [ŀ ŦƛƭƛŝǊŜ ŎƻƻǊŘƻƴƴŜ ƭŜǳǊǎ ǊŞǳƴƛƻƴǎ Ŝǘ ŀǎǎƛǎǘŜ ƭŀ ƭƻƎƛǎǘƛǉǳŜ ŘΩƻǊƎŀƴƛǎŀǘƛƻƴ Ŝǘ ŘŜ 

production des documents engendrés. 

¶ Coordination des acteurs : deux réunions annuelles rythment la coordination de la filière : (i) les 

WƻǳǊƴŞŜǎ bŀǘƛƻƴŀƭŜǎ !ƴƴǳŜƭƭŜǎ Cƛƭ{[!b όWb! Cƛƭ{[!bύ ǊŞǳƴƛǎǎŜƴǘ ǎǳǊ н ƧƻǳǊǎ ƭΩŜƴǎŜƳōƭŜ ŘŜǎ ǇǊƻŦŜǎǎƛƻƴƴŜƭǎ ŘŜ 

santé impliqués dans les centres et les acteurs contributifs hors centres ŀǾŜŎ ŘŜǎ ŀǘŜƭƛŜǊǎ ŘΩŞŎƘŀƴƎŜǎ 

professionnels, de formation et des ateliers métiers produisant des documents « recommandations 

ǇǊƻŦŜǎǎƛƻƴƴŜƭƭŜǎ ηΣ ŘŜǎ ŎƻƴŦŞǊŜƴŎŜǎ ŘΩŀŎǘǳŀƭƛǘŞǎ Ŝǘ ŘŜǎ ǘŜƳǇǎ ŘΩƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴǎ ǎǳǊ ƭŜ ŦƻƴŎǘƛƻƴƴŜƳŜƴǘ Ŝǘ ƭŜǎ ŀŎǘƛƻƴǎ 

filière, (ii) les Journées Recherche (JR FilSLAN/ARSLA) réunissent sur 2 jours médecins et chercheurs pour des 

ǎŜǎǎƛƻƴǎ ŘŜ ǇǊŞǎŜƴǘŀǘƛƻƴǎ Řǳ ǘǊŀǾŀƛƭ ǊŜŎƘŜǊŎƘŜ Ŝƴ ŎƻǳǊǎ ǇŀǊ ŘŜǎ ŘƻŎǘƻǊŀƴǘǎ Ŝǘ ŘŜǎ ŎƻƴŦŞǊŜƴŎŜǎ ŘΩŀŎǘǳŀƭƛǘŞ 

scientifique par des séniors nationaux et internationaux. 

 

PERIMETRE 

La Filière de Santé Maladies Rares FilSLAN Sclérose Latérale Amyotrophique (SLA) et autres Maladies du Neurone 

aƻǘŜǳǊ όabaύ ŎƻǳǾǊŜ ǳƴ ŎƘŀƳǇ ŘŜ ƴƻƳōǊŜǳǎŜǎ ƳŀƭŀŘƛŜǎ ǊŀǊŜǎ ŘŜ ƭΩŀŘǳƭǘŜΣ Ł ŜȄǇǊŜǎǎƛƻƴ ƴŜǳǊƻƭƻƎƛǉǳŜ ƭƛŞŜǎ Ł 

ƭΩŀǘǘŜƛƴǘŜ Ǉƭǳǎ ƻǳ Ƴƻƛƴǎ Ŏombinée des neurones moteurs centraux et périphériques (déficits moteurs en 

territoires bulbaires, des membres et thoraciques, exagération du tonus musculaire et manifestations extra-

motrices). 

1/ Sclérose Latérale Amyotrophique (SLA) : terme générique qui recouvre : 

a) les SLA sporadiques (SLAs ς orpha 803 - Ǉƭǳǎ ŘŜ ул҈ ŘŜǎ Ŏŀǎ ŀǾŜŎ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛŎ ŘŜ {[!ύ ƛƴŎƛŘŜƴŎŜ Ғ нΦрκмлл ллл 

personnes-années soit 1600 nouveaux cas par an en France, pic de fréquence 70 - 75 ans - ǇǊŞǾŀƭŜƴŎŜ Ғ сллл Ŏŀǎ 

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, syndrome Flail leg ou forme pseudo polynévritique, forme hémiplégique ou 

syndrome de Mills. 
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- Formes avec atteinte extra motrice : composantes du spectre SLA/DLFT (dégénérescences lobaires fronto-

temporales ς manifestations avérées dans 15% des cas de SLAs), formes associées à une dégénérescence nigro-

pallido-luysienne et formes avec dégénérescence cérébelleuse. 

b) Les SLA génétiques όҒ мл Ł мр҈ ŘŜǎ Ŏŀǎ ŘŜ {[!ύΦ aŀƭŀŘƛŜǎ ƎŞƴŞǘƛǉǳŜǎ ƳƻƴƻƎŞƴƛǉǳŜǎ ǘǊŀƴǎƳƛǎǎƛōƭŜǎ όƭŜ Ǉƭǳǎ 

souvent AD), liées dans > 75% des cas à 4 gèƴŜǎ ǇǊƛƴŎƛǇŀǳȄ ό/фhwCтн ǇƻǳǊ Ғрл҈Σ {h5м Ғ ǇƻǳǊ нр҈Σ ¢5tпоΣ C¦{ύΦ 

Environ 30 gènes connus sont analysés en panel selon les algorithmes biologiques moléculaires FilSLAN/ANPGM, 

plus de 40 gènes au total reconnus dans la littérature qui représentent autant de maladies distinctes. Les 

mutations des gènes SOD1 et C9orf72 sont recherchées systématiquement au moment du diagnostic. La 

ŘŜƳŀƴŘŜ ŘΩǳƴŜ ŀƴŀƭȅǎŜ Řǳ ǇŀƴŜƭ bD{ {[! Ŝǘ {[! 5C¢ Ŝǎǘ ǾŀƭƛŘŞŜ ŀǳ ŎƻǳǊǎ ŘŜǎ w/t ƳƻƭŞŎǳƭŀƛǊŜǎΦ 5ŀƴǎ ƭŜ ŎŀŘǊŜ 

du Plan France Médecine Génomique, la filière a proposé des critères opérationnels validés par les biologistes 

moléculaires. 

5ŀƴǎ ǘƻǳǎ ƭŜǎ ŎŀǎΣ ƛƭ ƴΩŜȄƛǎǘŜ ŀŎǘǳŜƭƭŜƳŜƴǘ ŀǳŎǳƴ ǘǊŀƛǘŜƳŜƴǘ ŎǳǊŀǘƛŦ όƴƻƳōǊŜǳȄ Ŝǎǎŀƛǎ ǘƘŞǊŀǇŜǳǘƛǉǳŜǎ ƴƻƴ 

concluants sauf pour les SLA liées à une mutation SO5м ǇƻǳǾŀƴǘ ōŞƴŞŦƛŎƛŜǊΣ ŀǇǊŝǎ ŀŎŎƻǊŘ ŘŜ ƭΩ!b{aΣ ŘΩǳƴŜ 

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 (pronostic vital engagé en moyenne 

3 ans après les premiers symptômes), impliquant des évaluations multidisciplinaires trimestrielles. La prise en 

charge à partir du centre doit être en relation avec les professionnels externes. Les adaptations, la surveillance 

des critères de mise en place de suppléances vitales, le contexte émotionnel majeur pour les malades, leur 

ŜƴǘƻǳǊŀƎŜ Ŝǘ ƭŜǎ ǎƻƛƎƴŀƴǘǎΣ ƭŜǎ ŜȄƛƎŜƴŎŜǎ ŞǘƘƛǉǳŜǎ ǘŀƴǘ Řŀƴǎ ƭΩŀƴƴƻƴŎŜ ǉǳŜ Řŀƴǎ ƭΩŀŎŎƻƳǇŀƎƴŜƳŜƴǘ Řǳ ƳŀƭŀŘŜ 

Ŝǘ ŘŜ ǎƻƴ ŜƴǘƻǳǊŀƎŜΣ Ŝǘ ƭΩŀŎŎƻƳǇŀƎƴŜƳŜƴǘ Ǉŀƭƭiatif de fin de vie font partie intégrante de la prise en charge. 

 

2/ Les autres maladies du neurone moteur (MNM) sont représentées par 

a) le groupe des paraparésies spastiques héréditaires (SPG - ŎƻŘŜǎ ƻǊǇƘŀ ƳǳƭǘƛǇƭŜǎύ Řƻƴǘ ƭΩƛƴŎƛŘŜƴŎŜ Ŝǎǘ ŘŜ 

ƭΩƻǊŘǊŜ ŘŜ рκмлллллΣ ŘΩƻǊƛƎƛƴŜ ƎŞƴŞǘƛǉǳŜ όǇƭǳǎ ŘŜ тл ƎŝƴŜǎ Ŏƻƴƴǳǎύ Ŝǘ ǉǳƛ ŦƻǊƳŜƴǘ ǳƴ ŜƴǎŜƳōƭŜ ǎȅƴŘǊƻƳƛǉǳŜ 

complexe et hétérogène avec un noyau symptomatique commun de disfonctionnement des neurones moteurs 

cortico-spinaux plus ou moins associé à des manifestations neurologiques centrales diverses, 

b) la maladie de Kennedy (orpha 481 ς incidence de 3/100000 naissances masculines par an et de 0,2 cas/100000 

ƘŀōƛǘŀƴǘǎΣ ŜƴǾƛǊƻƴ нлл ǇŜǊǎƻƴƴŜǎ ŀǘǘŜƛƴǘŜǎ Ŝƴ CǊŀƴŎŜύΣ Ł ǘǊŀƴǎƳƛǎǎƛƻƴ ƭƛŞŜ Ł ƭΩ·Σ ŘǳŜ Ł ǳƴŜ Ƴǳǘŀǘƛƻƴ ǎǇŞŎƛŦƛǉǳŜ 

(répétition de triplets CAG dans le gène AR), 

c) plusieurs maladies des cordons médullaires Υ ƳŀƭŀŘƛŜ ŘΩ!ƭŜȄŀƴŘŜǊ όƭŜǳŎƻŘȅǎǘǊƻǇƘƛŜ ǇŀǊ Ƴǳǘŀǘƛƻƴ Řŀƴǎ ƭŜ ƎŝƴŜ 

GFAP), syndrome FOSMN (neuronopathie sensitivomotrice à début facial), les atrophies monoméliques 

ŘΩIƛǊŀȅŀƳŀΣ 

d) le syndrome post-polio, 

e) ƭΩŀƳȅƻǘǊƻǇƘƛŜ ǎǇƛnale, (orpha 70) (maladie génétique AR par mutation dans le gène SMN), qui 

anatomiquement implique les neurones médullaires, à expression motrice pure, mais exclue des maladies des 

neurones moteurs dans la classification CIM10, bien que dans les formes à révélation adolescente ou adulte (type 

III et type IV) les malades sont souvent pris en charge dans les centres de la filière. 
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!ǳ ƴƛǾŜŀǳ ŜǳǊƻǇŞŜƴ Ŝǘ ƛƴǘŜǊƴŀǘƛƻƴŀƭΣ с /waw Cƛƭ{[!b ǎƻƴǘ ƛŘŜƴǘƛŦƛŞǎ Řŀƴǎ ƭΩ9wb 9ǳǊƻba5 ǉǳƛ ŎƻǳǾǊŜ ƭΩŜƴǎŜƳōƭŜ 

des maladies ƴŜǳǊƻƳǳǎŎǳƭŀƛǊŜǎ ƛƴŎƭǳŀƴǘ ƭŜǎ ƳŀƭŀŘƛŜǎ Řǳ ƴŜǳǊƻƴŜ ƳƻǘŜǳǊΦ ! ƴƻǘŜǊ ǉǳΩŜƴ CǊŀƴŎŜ ƭŜǎ aba Ŧƻƴǘ 

ƘƛǎǘƻǊƛǉǳŜƳŜƴǘ ƭΩƻōƧŜǘ ŘΩǳƴŜ ƛŘŜƴǘƛŦƛŎŀǘƛƻƴ ǎǇŞŎƛŦƛǉǳŜ όŎƻƳƳŜ Řŀƴǎ ǇƭǳǎƛŜǳǊǎ Ǉŀȅǎ ŜǳǊƻǇŞŜƴǎ ƻŎŎƛŘŜƴǘŀǳȄ Ŝǘ ŀǳȄ 

USA). Cette spécificité a été reconnue et validée depuis 2002 dans un dispositif DGOS pionnier, dit Coordination 

ŘŜǎ /ŜƴǘǊŜǎ {[!Σ Ł ƭΩƻǊƛƎƛƴŜ ŘŜ ƭŀ ǎǘǊǳŎǘǳǊŀǘƛƻƴ ŘŜ Cƛƭ{[!bΦ 9wb Ŝǘ C{aw ƴŜ ǎŜ ǊŜŎƻǳǇŜƴǘ Ǉŀǎ ǘƻǘŀƭŜƳŜƴǘ ǎǳǊ ŎŜ 

champ. 

 

COMPOSITION 

[ŀ ŦƛƭƛŝǊŜ Cƛƭ{[!b Ŝǎǘ ŎƻƳǇƻǎŞŜ ŘΩŀŎǘŜǳǊǎ ŎƻǳǾǊŀƴǘ ƭŜ ǎŀƴƛǘŀƛǊŜ (centres labellisés et disciplines partenaires, 

ǎŜǊǾƛŎŜǎ ƘƻǎǇƛǘŀƭƛŜǊǎ ƴƻƴ ƭŀōŜƭƭƛǎŞǎΣ {{wΣ ƭŀōƻǊŀǘƻƛǊŜǎ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛǉǳŜǎΣ ǊŞǎŜŀǳȄ ŘŜ ǎƻƛƴǎΧύΣ ƭŜ ƳŞŘƛŎƻǎƻŎƛŀƭ όŜƴ ƭƛŜƴ 

avec les services sociaux hospitaliers, la CNSA, les MDPH et les Conseils départementaux), le milieu associatif 

(national et Européen) et la recherche institutionnelle (INSERM, CNRS, Universités). Cette organisation est 

décrite sur le site de la filière : www.portail-sla.fr ainsi que dans la charte de fonctionnement. 

Milieu sanitaire : 

¶ Centres SLA/MNM labélisés : 1 CRMR coordonnateur, 6 CRMR constitutifs et 12 CRC MR. 

¶ Disciplines partenaires au niveau des centres avec la Pneumologie, la Nutrition, les Soins Palliatifs et 

la Médecine Physique. 

¶ Services hospitaliers : CHU Pointe-à-Pitre, Guadeloupe, CHU Fort de France Martinique, CHU Rennes, 

CHU Nantes. 

¶ {ǘǊǳŎǘǳǊŜǎ {{w Υ IƾǇƛǘŀƭ aŀǊƛƴ ŘΩIŜƴŘŀȅŜ όIŜƴŘŀȅŜύΣ IƾǇƛǘŀƭ {ŀƴ {ŀƭǾŀŘƻǳǊ όIȅŝǊŜǎύΣ IƾǇƛǘŀƭ DŜƻǊƎŜǎ 

Clémenceau (Champcueil), Hôpital Maritime de Zuydcoote (Zuydcoote). 

¶ Réseaux de soins dédiés et autres : Réseau SLA IDF (Paris), Réseau SLA PACA (Marseille-Nice), Réseau 

SEP-SLA Auvergne, Réseau NeuroCentre. 

¶ Laboratoires de diagnostic moléculaires : Paris, Tours, Nîmes. 

Associations de patients Υ ƭΩ!ǎǎƻŎƛŀǘƛƻƴ ǇƻǳǊ ƭŀ ǊŜŎƘŜǊŎƘŜ ǎǳǊ ƭŀ {[! ό!w{[!ύΣ ǇǊƛƴŎƛǇŀƭŜ ŀǎǎƻŎƛŀǘƛƻƴ Ł ƭΩŞŎƘŜƭƭŜ 

nationale, est incluse dans la filière avec des partenariats très forts : développement de projets communs, 

ŀǇǇŀǊǘŜƴŀƴŎŜ ŀǳ /ƻƴǎŜƛƭ ŘΩ!ŘƳƛƴƛǎǘǊŀǘƛƻƴ !w{[! ŘŜ ƳŞŘŜŎƛƴǎ Ŝǘ ǇǊƻŦŜǎǎƛƻƴƴŜƭǎ Řes centres, 2 représentants 

dans le comité de gouvernance Filière, 3 représentants dans le comité scientifique et une présence active aux 

Wb! Ŝǘ ŀǳȄ WwΦ 5Ŝǎ ƭƛŜƴǎ ŜȄƛǎǘŜƴǘ ŀǾŜŎ ŘΩŀǳǘǊŜǎ ŀǎǎƻŎƛŀǘƛƻƴǎ Ł ǘǊŀǾŜǊǎ ŘŜǎ ŎƻƴǘŀŎǘǎ ǊŞƎƛƻƴŀǳȄ ŀǾŜŎ ƭŜǎ ŎŜƴǘǊŜǎΦ ¦ƴ 

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 régulièrement entretenues avec la CNSA, les MDPH et les Conseils Départementaux (APA). La filière 

est parfaitement identifiée au sein de la CNSA et notamment la Direction de la Compensation. 

http://www.portail-sla.fr/
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Recherche Υ Ғ оу ƭŀōƻǊŀǘƻƛǊŜǎ ŘŜ ǊŜŎƘŜǊŎƘŜ ƛƴǎǘƛǘǳǘƛƻƴƴŜƭǎ ǎƻƴǘ ŀǎǎƻŎƛŞǎ ŀǳx actions de la filière, leurs équipes 

participent régulièrement aux Journées Recherche. La filière 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 filière. 

Par ailleurs, la filière est en lien avec des Sociétés Savantes telles que la Société Française de Neurologie, la 

Société de Pneumologie de Langue Française, la Société Française ŘΩ!ŎŎƻƳǇŀƎƴŜƳŜƴǘ Ŝǘ ŘŜ ǎƻƛƴǎ tŀƭƭƛŀǘƛŦǎΣ ƭŀ 

Société Francophone de Nutrition Clinique et Métabolisme et la Société Française de Médecine Physique et de 

Réadaptation. 

 
 

Figure n°1 : Cartographie des centres rattachés à la filière FilSLAN 

 

Remarque concernant le transfert de la FSMR Filslan de Nice à Limoges 

нлнм ŀ ŞǘŞ ǳƴŜ ŀƴƴŞŜ ǇŀǊǘƛŎǳƭƛŝǊŜ ǇƻǳǊ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ Cƛƭǎƭŀƴ ǇǳƛǎǉǳŜ ƭΩŀƴƛƳŀǘƛƻƴ ŀ ŞǘŞ ǘǊŀƴǎŦŞǊŞŜ Řǳ tǊ 5ŜǎƴǳŜƭƭŜΣ Ł 

bƛŎŜΣ ŀǳ tǊ /ƻǳǊŀǘƛŜǊΣ Ł [ƛƳƻƎŜǎΣ ŀǾŜŎ ǘƻǳǘŜǎ ƭŜǎ ŎƻƴǎŞǉǳŜƴŎŜǎ ǉǳΩǳƴ ǘŜƭ ŎƘŀƴƎŜƳŜƴǘ ƛƳǇƭƛǉǳŜ Ŝƴ ŘŜƘƻǊǎ Řǳ 
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processus normal de relabélisation dŜǎ ŦƛƭƛŝǊŜǎΦ [ŀ ƴƻǳǾŜƭƭŜ ŞǉǳƛǇŜ ŀ ǘƻǳǘ Ƴƛǎ Ŝƴ ǆǳǾǊŜ ǇƻǳǊ ǳƴŜ ŎƻƴǘƛƴǳƛǘŞ ŘŜǎ 

ŀŎǘƛƻƴǎ Ŝƴ ŎƻǳǊǎΣ ƳŀƭƎǊŞ ƭŜǎ ŘƛŦŦƛŎǳƭǘŞǎ ŘŜ ǊŜŎǊǳǘŜƳŜƴǘ ǉǳΩŜƭƭŜ ŀ ǊŜƴŎƻƴǘǊŞŜǎΦ /ŜŎƛ ŀ ŎƻƴǎƛǎǘŞΣ ŜƴǘǊŜ ŀǳǘǊŜǎΣ Ł 

reprendre toutes les conventions existantes pour les prestataires, lŜ ǊŞǎŜŀǳ ŘŜ ǊŜŎƘŜǊŎƘŜ ōŀǎŞ Ł ƭΩL/aΣ ƭŜǎ 

ŎƻƴǘǊŀǘǎ Ŝƴ ŎƻǳǊǎ ŎƻƳƳŜ whCLaΣ ǎƛǘŜ ƛƴǘŜǊƴŜǘ /Ƙŀǘ.ƻǘΧ : beaucoup de travail de calage et parallèle de 

ƭΩŀƴƛƳŀǘƛƻƴ ζ habituelle » de la filière. Toutes ces actions ont nécessité une collaboration avec les services 

admƛƴƛǎǘǊŀǘƛŦǎ Řǳ /I¦ ŘŜ [ƛƳƻƎŜǎΣ Ŝǘ ƭŀ ƳƛǎŜ Ŝƴ ǇƭŀŎŜ ŘΩǳƴ ǊŞŦŞǊŜƴǘ aŀƭŀŘƛŜǎ wŀǊŜǎ ǇƻǳǊ ƭŜ ǎǳƛǾƛ ŘŜǎ ŀŎǘƛƻƴǎ ŘŜ 

la filière.   
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ACTIONS ISSUES DU PNMR3 REALISEES PAR  

LA FILIERE FilSLAN EN 2021 

Axe 1 Υ w;5¦Lw9 [Ω9ww!b/9 9¢ [ΩLat!{{9 5L!Dbh{¢Lv¦9{ 

 
Á Action 1.2 : {ǘǊǳŎǘǳǊŜǊ ƭΩƻŦŦǊŜ ŘŜ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛŎ ƎŞƴŞǘƛǉǳŜ Ŝǘ ƴƻƴ ƎŞƴŞǘƛǉǳŜ  

!ǾŜŎ ƴƻǘŀƳƳŜƴǘ ƭΩŀǇǇǳƛ ŘŜ ƭΩ!ƎŜƴŎŜ ŘŜ ƭŀ .ƛƻƳŞŘŜŎƛƴŜ ό!.aύ Ŝǘ ŘΩhǊǇƘŀƴŜǘΦ 

 

- tƻǳǊǎǳƛǘŜ ŘŜǎ ŞŎƘŀƴƎŜǎ ŀǾŜŎ hǊǇƘŀƴŜǘ Ŝƴ ǾǳŜ ŘΩǳƴŜ ŀŎǘǳŀƭƛǎŀǘƛƻƴ ŘŜǎ ŎƻŘŜǎ hwtI! ǇƻǳǊ ƭŜǎ ƳŀƭŀŘƛŜǎ 

du neurone moteur.  

- {ƻǳǘƛŜƴ Ŏƻƴǘƛƴǳ ŀǳ ǇǊƻƧŜǘ D9bL![{Σ ǇƻǊǘŞ ǇŀǊ ƭŜ tǊ /ƻǊŎƛŀΣ ŘŜ ¢ƻǳǊǎΣ Řƻƴǘ ƭΩƻōƧŜŎǘƛŦ Ŝǎǘ ŘŜ ǊŜŎƘŜǊŎƘŜǊ 

pour tout patient nouvellement diagnostiqué une mutation du gène SOD1 et C9orf72. Le projet a pour objectif 

de connaitre de manière précise la fréquence ŘŜ ŎŜǎ Ƴǳǘŀǘƛƻƴǎ ŀǳ ǎŜƛƴ ŘΩǳƴŜ ǇƻǇǳƭŀǘƛƻƴ ŘŜ мллл ǇŀǘƛŜƴǘǎ 

atteints de SLA. Les critères cliniques sont colligés pour connaitre le profil évolutif en fonction de chaque type 

ŘŜ ƳǳǘŀǘƛƻƴΦ /ŜǘǘŜ ǊŜŎƘŜǊŎƘŜ ǎȅǎǘŞƳŀǘƛǉǳŜ ŘŜǎ ǇǊƛƴŎƛǇŀƭŜǎ Ƴǳǘŀǘƛƻƴǎ Ŝǎǘ ŘΩŀǳǘŀƴǘ Ǉlus indispensable dans le 

ŎƻƴǘŜȄǘŜ ŀŎǘǳŜƭ ŘŜ ŘŞǾŜƭƻǇǇŜƳŜƴǘ ŘŜǎ ǇǊƻƧŜǘǎ ŘŜ ǊŜŎƘŜǊŎƘŜ ǘƘŞǊŀǇŜǳǘƛǉǳŜ Ŏƛōƭŀƴǘ ƭΩǳƴŜ ŘŜ ŎŜǎ ƳǳǘŀǘƛƻƴǎΦ 

- wŜŎŜƴǎŜƳŜƴǘ ŘŜ ƴƻǳǾŜŀǳȄ ōƛƻƭƻƎƛǎǘŜǎ ƳƻƭŞŎǳƭŀƛǊŜǎ ŀǳ ǎŜƛƴ ŘŜǎ о ƭŀōƻǊŀǘƻƛǊŜǎ ǊŞŦŞǊŜƴŎŞǎ Ł ƭΩŞŎƘŜƭƭŜ 

nationale. De même des cliniciens ont été identifiés comme référents des RCP moléculaires afin de maintenir 

ǳƴŜ ŎƻƴǘƛƴǳƛǘŞ Řǳ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛŎ Ŝƴ ōƛƻƭƻƎƛŜ ƳƻƭŞŎǳƭŀƛǊŜΦ [Ŝ tǊ ±ƻǳǊŎΩƘΣ ōƛƻƭƻƎƛǎǘŜ ƳƻƭŞŎǳƭŀƛǊŜ ŀǳ /I¦ ŘŜ ¢ƻǳǊǎΣ 

est impliqué de manière très active dans le comité de gouvernance de la filière FilSLAN. 

- Développement de biomarqueurs, et en particulier dosage des chaines légères de neurofilament dans 

le sang. Ce projet, auquel tous les centres FilSLAN participent, a été porté par un financement de 40 лллϵ ŘŜ ƭŀ 

filière en 2021, et le travail du réseau de recherche de la filière : ACT4ALS-MND. Ce dosage sera utilisé pour 

faciliter le diagnostic des formes atypiques de maladies du neurone moteur. 

 

Á !Ŏǘƛƻƴ мΦо Υ 5ŞŦƛƴƛǊ Ŝǘ ƻǊƎŀƴƛǎŜǊ ƭΩŀŎŎŝǎ ŀǳȄ ǇƭŀǘŜŦƻǊƳŜǎ ŘŜ ǎŞǉǳŜƴœŀƎŜ Ł ǘǊŝǎ Ƙŀǳǘ ŘŞōƛǘ du PFMG 2025. 

« 5ŞŦƛƴƛǊ Ŝǘ ƳŜǘǘǊŜ Ŝƴ ǇƭŀŎŜ ǳƴ ŘƛǎǇƻǎƛǘƛŦ ŘΩŀŎŎŝǎ ŜƴŎŀŘǊŞ ŀǳȄ ǇƭŀǘŜŦƻǊƳŜǎ ƴŀǘƛƻƴŀƭŜǎ Řǳ tCaD нлнр ǇƻǳǊ ƭŜ 

ŘƛŀƎƴƻǎǘƛŎ ŘŜǎ ƳŀƭŀŘƛŜǎ ǊŀǊŜǎ Ŝƴ ǎΩŀǇǇǳȅŀƴǘ ǎǳǊ ƭŀ ƳŜǎǳǊŜ с ŘŜ ŎŜ Ǉƭŀƴ Ŝǘ ǎǳǊ ƭŀ ƳƛǎŜ Ŝƴ ǇƭŀŎŜ ŘŜ ǊŞǳƴƛƻƴǎ ŘŜ 

concertation pluridisciplƛƴŀƛǊŜ όw/tύ ŘΩŀƳƻƴǘ Ŝǘ ŘΩŀǾŀƭ Řǳ ǎŞǉǳŜƴœŀƎŜ Ł ǘǊŝǎ Ƙŀǳǘ ŘŞōƛǘΣ Ŝƴ ƛƳǇƭƛǉǳŀƴǘ 

directement les CRMR et les laboratoires de génétique moléculaire. » 

 

- Accompagnement de FilSLAN pour consolider le dossier de réponse au Troisième appel à candidature 

PFMG. Travaƛƭ Ŝƴ ŀƳƻƴǘ ŀǾŜŎ /ƘǊƛǎǘŜƭƭŜ ¢ƘŀǳǾƛƴ ŀȅŀƴǘ ǇŜǊƳƛǎ ŘŜ ƳƛŜǳȄ ŘŞƭƛƳƛǘŜǊ ƭŜǎ ƛƴŘƛŎŀǘƛƻƴǎ ŘΩŀŎŎŝǎ ŀǳ ǇŀƴŜƭ 

{[! Ŝƴ bD{ Ŝǘ ƭΩŀƴŀƭȅǎŜ Řǳ ƎŞƴƻƳŜΦ  hǊƎŀƴƛǎŀǘƛƻƴ ŘŜ ǊŞǳƴƛƻƴǎ ŜƴǘǊŜ ƭŜǎ ōƛƻƭƻƎƛǎǘŜǎ ƳƻƭŞŎǳƭŀƛǊŜǎ Ŝǘ ƭŜǎ ŎƭƛƴƛŎƛŜƴǎ 

pour déterminer de manière précise les inŘƛŎŀǘƛƻƴǎ ŘΩŀŎŎŝǎ Ł ƭŀ ǇƭŀǘŜŦƻǊƳŜ ƎŞƴƻƳƛǉǳŜΦ !ƛŘŜ Ł ƭŀ ǊŞŘŀŎǘƛƻƴ Ŝǘ Ł 

la relecture du dossier déposé en décembre 2021. 

- {Ŝƴǎƛōƛƭƛǎŀǘƛƻƴ ŘŜǎ ōƛƻƭƻƎƛǎǘŜǎ Ŝǘ ŘŜǎ ŎƭƛƴƛŎƛŜƴǎ ǇƻǳǊ ƭŀ ƳƛǎŜ Ŝƴ ǇƭŀŎŜ Ŝƴ нлнн ŘŜ w/t ŘΩŀƳƻƴǘ Ŝǘ ŘΩŀǾŀƭ 

du séquençage à très haut débit, indépendantes des RCP déjà mises en place.  

 

 

Á Action 1.4 : Mettre en place un observatoire du diagnostic. 

« Les FSMR contribueront à la mise en place de ces observatoires du diagnostic qui se déploieront au sein des 

comités multidisciplinaires de chaque FSMR. » 

 

- Déploiement de BaMaRa dans tous les centres FilSLAN ǎǳƛǘŜ ŀǳ ŘŞǇƭƻƛŜƳŜƴǘ Řǳ ŎŜƴǘǊŜ ŘΩ!ƴƎŜǊǎ Ŝƴ 

mars 2021. 

- IƻƳƻƎŞƴŞƛǎŀǘƛƻƴ Ŝǘ ƻōƧŜŎǘƛŦ ŘΩŜȄƘŀǳǎǘƛǾƛǘŞ Řǳ ŎƻŘŀƎŜ ŀǳ ǎŜƛƴ ŘŜ ǘƻǳǎ ƭŜǎ ŎŜƴǘǊŜǎ ŘŜ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ ƎǊŃŎŜ Ł ǳƴ 

guide de codage revu par la BNDMR, portant sur le SDM et présentant les nouveautés à venir dans BaMaRa : 
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SDM génomique et Recueil complémentaire. Ce guide de codage présente une liste de codes orpha et HPO 

spécifiques à FilSLAN ainsi que des pages dédiées au codage de certaines pathologies, pour homogénéiser les 

pratiques. 

- wŞǇƻƴǎŜ ǇŜǊǎƻƴƴŀƭƛǎŞŜ ŀǳȄ ŘŜƳŀƴŘŜǎ ŘΩŀƛŘŜ ŎƻƴŎŜǊƴŀƴǘ ƭŜ ŎƻŘŀƎŜ Ŝǘ ƭΩŀŎŎŝǎ Ł .ŀaŀwŀΦ  

- Soutien financier aux centres pour tendre vers une saisie exhaustive. Cette stratégie a été choisie pour 

ǇŜǊƳŜǘǘǊŜ Ł ŎƘŀǉǳŜ ŎŜƴǘǊŜ ŘΩŀǳƎƳenter son temps de saisie selon son organisation déjà en place. Définition 

Řǳ ŎǊƛǘŝǊŜ ǊŜǇǊŞǎŜƴǘŀǘƛŦ Řǳ ōŜǎƻƛƴ ŘŜ ŎƘŀǉǳŜ ŎŜƴǘǊŜ όƴƻƳōǊŜ ŘŜ ƴƻǳǾŜŀǳȄ ǇŀǘƛŜƴǘǎ ǎǳǊ ƭΩŀƴƴŞŜ ǇǊŞŎŞŘŜƴǘŜύΣ 

utilisé pour le calcul des financements. Préparation des conventions de reversement et de la liste des contacts 

ǇǊƛǾƛƭŞƎƛŞǎ ǇƻǳǊ ŎƘŀŎǳƴ ŘŜǎ мф ŞǘŀōƭƛǎǎŜƳŜƴǘǎ ƘƻǎǇƛǘŀƭƛŜǊǎΦ /Ŝ ŦƛƴŀƴŎŜƳŜƴǘ ǎΩŞƭŝǾŜǊŀ Ł мнт уллϵ ǾŜǊǎŞǎ Ŝƴ нлнн 

pour tous les centres.  

- 5ŀƴǎ ƭΩƻōƧŜŎǘƛŦ ŘŜ ǊŞŘǳƛǊŜ ƭΩŜǊǊŀƴŎŜ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛǉǳŜΣ ǳƴ ǇǊƻǘƻŎƻƭŜ ǎǇŞŎƛŦƛǉǳŜ ŘŜ ŘƻǎŀƎŜ des neurofilaments 

a été établi. Il devrait être mis en place en 2022. La filière le finance à hauteur de 40 лллϵΦ 

 

Á Action 1.5 : Organiser et systématiser les réunions de concertation pluridisciplinaires. 

5ŜǎŎǊƛǇǘƛƻƴ ŘŜ ƭΩƻǊƎŀƴƛǎŀǘƛƻƴ Ŝǘ Řǳ ƴƻƳōǊŜ ŘŜ ǊŞǳƴions de concertation pluridisciplinaires (RCP) portées par la 

C{aw Τ 9ƭŞƳŜƴǘǎ ŘŜǎŎǊƛǇǘƛŦǎ ŘΩǳƴ ŀŎŎŝǎ ŞǉǳƛǘŀōƭŜ Ł ƭΩŜȄǇŜǊǘƛǎŜΦ 

 

[Ŝǎ w/t ƳƛǎŜǎ Ŝƴ ǇƭŀŎŜ ǇǊŞŎŞŘŜƳƳŜƴǘ ŀǳ ǎŜƛƴ ŘŜ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ ǎǳǊ ƭΩƻǳǘƛƭ whCLa ǎŜ ǎƻƴǘ ǇŞǊŜƴƴƛǎŞŜǎ Ŝǘ ƻƴǘ ƭƛŜǳ Ł ǳƴ 

rythme régulier, adapté aux besoins des médecins demandeurs.  

Il existe ainsi 2 types de RCP nationales, encadrées par des chartes de fonctionnement, des fiches patients 

ǎǇŞŎƛŦƛǉǳŜǎ Ŝǘ ŘŜǎ ǘǳǘƻǊƛŜƭǎ ǇƻǳǊ ŀƛŘŜǊ ƭŜǎ ƴƻǳǾŜŀǳȄ ǳǘƛƭƛǎŀǘŜǳǊǎ Řŀƴǎ ƭŜǳǊ ǇǊƛǎŜ Ŝƴ Ƴŀƛƴ ŘŜ ƭΩƻǳǘƛƭΦ 

- RCP Cliniques : 5 sessions organisées en 2021 avec 7 cas soumis. 

- RCP moléculaires : 4 sessions organisées en 2021 avec 10 cas soumis 

[Ωƻǳǘƛƭ Ŝǎǘ ǘƻǳƧƻǳǊǎ Ł ŘƛǎǇƻǎƛǘƛƻƴ ŘŜǎ ŎŜƴǘǊŜǎ ǉǳƛ ǎƻǳƘŀƛǘŜƴǘ ƭΩǳǘƛƭƛǎŜǊ ǇƻǳǊ ƭŜǳǊǎ w/t ƭƻŎŀƭŜǎΣ ŘŜ ƳŀƴƛŝǊŜ 

sécurisée. Actuellement, les centres de Lille (2 sessions planifiées) et Nice (4 sessions planifiées) utilisent cet 

outil fourni par la filière FilSLAN pour leurs RCP locales. 

- Participation au groupe inter-ŦƛƭƛŝǊŜǎ ŜƴǘǊŜ ƭŜǎ ǳǘƛƭƛǎŀǘŜǳǊǎ Ŝǘ ƭΩŞǉǳƛǇŜ ŘŜ whCLa ǇƻǳǊ ŀƳŞƭƛƻǊŜǊ ƭΩƻǳǘƛƭ Řǳ 

Ǉƻƛƴǘ ŘŜ ǾǳŜ ŘŜ ƭΩǳǘƛƭƛǎŀǘŜǳǊ ŘŜǎ C{aw Ŝǘ ŘŜ ǎŜǎ ŘŜƳŀƴŘŜǎ ǎǇŞŎƛŦƛǉǳŜǎΦ  

- Communication sur le site de la filière FilSLAN du calendrier des RCP programmées. 

 

Á !Ŏǘƛƻƴ мΦт Υ /ƻƴŦƛŜǊ ŀǳȄ /wawΣ ŀǾŜŎ ƭΩŀǇǇǳƛ ŘŜǎ C{awΣ ƭŀ Ŏƻƴǎǘƛǘǳǘƛƻƴ ŘΩǳƴ ǊŜƎƛǎǘǊŜ national dynamique des 

personnes en impasse diagnostique à partir de la BNDMR. 

ό5ŞŦƛƴƛǘƛƻƴ ŘϥŀǊōǊŜǎ ŘŜ ŘŞŎƛǎƛƻƴ ǇƻǳǊ ƭŜ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛŎ Ŝǘ ŎƘƻƛȄ ŘΩǳƴ ǎŎŞƴŀǊƛƻ ǇƻǳǊ ƭŜǎ ǇŀǘƛŜƴǘǎ ǎŀƴǎ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛŎ ŘŜ 

chaque filière). 

« Le réexamen des dossiers des personnes malades Ŝǎǘ ƴŞŎŜǎǎŀƛǊŜ ŀǳ ŦǳǊ Ŝǘ Ł ƳŜǎǳǊŜ ŘŜ ƭΩŞǾƻƭǳǘƛƻƴ ŘŜǎ 

connaissances et des technologies. Il permettra de réduire les pertes de chance en termes de prise en charge. Il 

est particulièrement important au plan diagnostique ». 

 

5ŀƴǎ ǎŀ ƭŜǘǘǊŜ ŘΩŜƴƎŀƎŜƳŜƴǘΣ Cƛƭ{LAN a fait le choix des scénarii 2 et 3.  

- Scénario 2 Υ wŜŎǳŜƛƭ ŎƻƳǇƭŞƳŜƴǘŀƛǊŜ ƭƛƳƛǘŞ Ł ŎŜǊǘŀƛƴǎ ƎǊƻǳǇŜǎ ŘŜ ǇŀǘƘƻƭƻƎƛŜǎ ǇǊŞǎǳƳŞŜǎΦ 5ǳǊŀƴǘ ƭΩŀƴƴŞŜ 

нлнмΣ ƭΩƛƳǇƭŞƳŜƴǘŀǘƛƻƴ ŘŜ ŎŜ ǊŜŎǳŜƛƭ ŀ ŞǘŞ ŎƻƴŘƛǘƛƻƴƴŞŜ Ł ŎŜƭƭŜ Řǳ {5a ƎŞƴƻƳƛǉǳŜ ǉǳƛ ŀ ŞǘŞ ǊŜǘŀǊŘŞŜ Ł ǇƭǳǎƛŜǳǊǎ 

ǊŜǇǊƛǎŜǎ Ŝǘ Ŝǎǘ ƳŀƛƴǘŜƴŀƴǘ ǇǊŞǾǳŜ Ł ƭΩŀǳǘƻƳƴŜ нлннΦ /ƻƳƳǳƴƛŎŀǘƛƻƴ ǊŞƎǳƭƛŝǊŜ ǎǳǊ ƭŜǎ ƻōƧŜŎǘƛŦǎ Ŝǘ ƭŜ ŎƻƴǘŜƴǳ Řǳ 

futur recueil complémentaire (Journées de la filière, guide de codage). 

- Scénario 3 : Renforcement et homogénéisation des règles de codage et de remplissage dans le SDM.  

- vǳŜƭ ǉǳŜ ǎƻƛǘ ƭŜ ǎŎŞƴŀǊƛƻΣ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ ǎΩŜǎǘ ŜƴƎŀƎŞŜ Ł ǎƻǳǘŜƴƛǊ ƭŜǎ ŎŜƴǘǊŜǎ ǇƻǳǊ ƭŜǳǊ ŀǇǇƻǊǘŜǊ ǳƴŜ ŀƛŘŜ 

ŦƛƴŀƴŎƛŝǊŜ ǉǳƛ ǎŜǊǾƛǊŀ Ł ƭΩŀƳŞƭƛƻǊŀǘƛƻƴ ŘŜ ƭŀ ǉǳŀƭƛǘŞ Ŝǘ ŘŜ ƭΩŜȄƘŀǳǎǘƛǾƛǘŞ ŘŜǎ ŘƻƴƴŞŜǎ Řǳ {5a Ŝǘ Ł ƭŀ ƳƛǎŜ Ŝƴ ǇƭŀŎŜ 

du recueil complémentaire 

- /ƻƳƳǳƴƛŎŀǘƛƻƴ Ǿƛŀ ƭŜ ƎǳƛŘŜ ŘŜ ŎƻŘŀƎŜ ǎǳǊ ƭŀ ŘŞŦƛƴƛǘƛƻƴ ǎǇŞŎƛŦƛǉǳŜ Ł ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ ŘŜǎ ƴƻǘƛƻƴǎ ŘΩƛƳǇŀǎǎŜ Ŝǘ 

ŘΩŜǊǊŀƴŎŜ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛǉǳŜǎ 
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- tŀǊǘƛŎƛǇŀǘƛƻƴ ŀǳȄ ŀǘŜƭƛŜǊǎ ƛƴǘŜǊŦƛƭƛŝǊŜǎ ǎǳǊ ƭΩƛƳǇŀǎǎŜ Ŝǘ ƭΩŜǊǊŀƴŎŜ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛǉǳŜǎ ǇƻǳǊ ǳƴ ǇŀǊǘŀƎŜ ŘŜǎ 

ǊŜǘƻǳǊǎ ŘΩŜxpérience et une action ciblée spécifique aux besoins de la filière FilSLAN : plutôt reversement 

ŦƛƴŀƴŎƛŜǊ ǉǳŜ ǊŜŎǊǳǘŜƳŜƴǘǎ ŘΩ!w/Σ Ƴƻƛƴǎ ŀŘŀǇǘŞ Ł ƭŀ ǎǘǊǳŎǘǳǊŜ ƎŞƻƎǊŀǇƘƛǉǳŜ Řǳ ǊŞǎŜŀǳ ŘŜǎ ŎŜƴǘǊŜǎ Ŝǘ ŀǳ 

ŎƻƴǘŜȄǘŜ ŘΩŀǘǘŜƴǘŜ Řǳ ǊŜŎǳŜƛƭ ŎƻƳǇƭŞƳŜƴǘŀƛǊŜΦ  

- Financement et soutien logistique au projet de dosage des neurofilaments (cf action 1.2), notamment 

via le réseau de recherche de la filière (ACT4ALS-ab5ύΣ ŀŦƛƴ ŘΩŀōƻƴŘŜǊ ƭΩƻōǎŜǊǾŀǘƻƛǊŜ Řǳ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛŎ Ŝǘ ǊŞŘǳƛǊŜ ƭŜǎ 

ǎƛǘǳŀǘƛƻƴǎ ŘΩƛƳǇŀǎǎŜ Ŝǘκƻǳ ŘΩŜǊǊŀƴŎŜΦ  

Axe 3 : PARTAGER LES DONNÉES POUR FAVORISER LE DIAGNOSTIC ET LE DEVELOPPEMENT DE NOUVEAUX 

TRAITEMENTS 

Á Action 3.1 Υ 5ŞǇƭƻƛŜƳŜƴǘ ŘŜ ƭŀ .b5aw Řŀƴǎ ƭŜǎ /wawκ/w/κ//aw Ŝƴ ƭƛŜƴ ŀǾŜŎ ƭŜǎ ǎȅǎǘŝƳŜǎ ŘΩƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴ 

hospitaliers. 

-  Recensement des maladies et identification des patients 

- Intégration du set de données minimum maladies rares  

- Formation à la saisie de données  

- !ǎǎǳǊŜǊ ƭΩƛƴǘŜǊŦŀŎŜ ŎŜƴǘǊŜǎ κ .b5aw  

- Harmonisation des pratiques de codage 

 

- Tous les centres SLA sont déployés depuis mars 2021. 

- Diffusion systématique des informations provenant de la BNDMR sur les évolutions apportées à BaMaRa 

(sous forme de newsletter, de mail aux responsables des centres, sur le site de la filière, pendant les réunions du 

Comité de Gouvernance) 

- Harmonisation des pratiques de codage. Réponse aux questions posées par les utilisateurs concernant 

BaMaRa et le codage des activités (la formation initiale des centres ayant déjà été en grande partie achevée 

ƭΩŀƴƴŞŜ ǇǊŞŎŞŘŜƴǘŜ ǇŀǊ ƭŀ ŎƘŀǊƎŞŜ ŘŜ Ƴƛǎǎƛƻƴ ŘŜ Cƛƭ{[!b Ł bƛŎŜ : Lucie Jourdan, et/ou en interfilière).  

- /ǊŞŀǘƛƻƴ Ŝǘ ŘƛŦŦǳǎƛƻƴ ŀǳǇǊŝǎ ŘŜǎ ǊŜǎǇƻƴǎŀōƭŜǎ ŘŜ ŎŜƴǘǊŜǎ ŘΩǳƴ ƎǳƛŘŜ ŘŜ ŎƻŘŀƎŜ ǇǊŞǎŜƴǘŀƴǘ ƭŜǎ 

spécificités de la filière FilSLAN (exemple de codages particuliers, liste des codes ORPHA et HPO liés aux critères 

de diagnostic BaMaRa, bonnes pratiques du codage, informations aux patients, changements à venir dans la 

ōŀǎŜΧύΦ /Ŝ ƎǳƛŘŜ ŀ ŞǘŞ ŦƛƴŀƭƛǎŞ ŀǇǊŝǎ ǾŀƭƛŘŀǘƛƻƴ ŘŜ ƭŀ .b5awΦ 

- /ǊŞŀǘƛƻƴ ŘΩǳƴŜ ǇŀƎŜ ǎǇŞŎƛŦƛǉǳŜ ǎǳǊ ƭŜ ǎƛǘŜ ƛƴǘŜǊƴŜǘ όhttps://port ail-sla.fr/bndmr-bamara/) pour 

centraliser toutes les informations et les rendre plus accessibles à tous les publics 

- Accompagnement du centre Breton dans la gestion de la problématique liée à la saisie dans BaMaRa 

des activités des 3 sites (Brest-Rennes et Saint-.ǊƛŜǳŎύΣ ǎǳƛǘŜ ŀǳ ŎƘŀƴƎŜƳŜƴǘ ŘŜ ǊŜǎǇƻƴǎŀōƭŜ Ŝǘ ŘΩŞǘŀōƭƛǎǎŜƳŜƴǘ 

ŘΩŀŎŎǳŜƛƭΦ /ŜǘǘŜ ǉǳŜǎǘƛƻƴ ŀ ŞǘŞ ŘΩŀǳǘŀƴǘ Ǉƭǳǎ ƛƳǇƻǊǘŀƴǘŜ Řŀƴǎ ƭŜ ŎƻƴǘŜȄǘŜ ŘŜǎ ŎŀƭŎǳƭǎ tLw!aLD нлнн ōŀǎŞǎ 

exclusivement sur les saisies dans BaMaRa et de la campagne de relabellisation à venir qui nécessite une saisie 

exhaustive des files actives pour le respect des critères de candidature. 

Axe 4 Υ twhah¦±hLw [Ω!//:{ !¦· ¢w!L¢9a9b¢{ 5!b{ [9{ a![!5L9{ w!w9{ 

« 5ƛǎǇƻǎŜǊ ŘΩǳƴ Şǘŀǘ ŘŜǎ ƭƛŜǳȄΣ ǊŞƎǳƭƛŝǊŜƳŜƴǘ Ƴƛǎ Ł ƧƻǳǊΣ ŘŜǎ ǘƘŞǊŀǇŜǳǘƛǉǳŜǎ όƳŞŘƛŎŀments, dispositifs médicaux, 
traitements non médicamenteux) proposées aux malades dans le traitement des maladies rares ». 
 

Á !Ŏǘƛƻƴ пΦм Υ ¦ǘƛƭƛǎŜǊ ŘŜ Ŧŀœƻƴ Ǉƭǳǎ ǎȅǎǘŞƳŀǘƛǉǳŜ ƭŜǎ ƳŞŎŀƴƛǎƳŜǎ ŘΩŞǾŀƭǳŀǘƛƻƴ ŘΩŀƳƻƴǘ ŘŞƧŁ ŜȄƛǎǘŀƴǘǎ ŀŦƛƴ 

ŘΩŀŎŎŞƭŞǊŜǊ ƭΩŜƴǊŜƎƛǎǘǊŜƳŜƴt des médicaments et des dispositifs médicaux.  

¢ǊŀǾŀƛƭ ŀǾŜŎ ƭŜǎ ŀǎǎƻŎƛŀǘƛƻƴǎΣ ŜȄǇŜǊǘǎΣ ƭŀōƻǊŀǘƻƛǊŜǎ Řŀƴǎ ƭŜ ōǳǘ ŘΩŀǾƻƛǊ ǊŜŎƻǳǊǎ Ǉƭǳǎ ǎȅǎǘŞƳŀǘƛǉǳŜƳŜƴǘ ŀǳ 
ǇǊƻŎŜǎǎǳǎ ŘΩŞǾŀƭǳŀǘƛƻƴ ŘΩŀƳƻƴǘ ŘŜ ƭŀ I!{Φ 
 

- aƛǎŜ Ŝƴ ǇƭŀŎŜ ŘΩǳƴ tǊƻǘƻŎƻƭŜ ŘΩ¦ǘƛƭƛǎŀǘƛƻƴ ¢ŜƳǇƻǊŀƛǊŜ Ŝƴ ŎƻƭƭŀōƻǊŀǘƛƻƴ ŀǾŜŎ ƭΩ!b{a ǇƻǳǊ ƭΩǳǘƛƭƛǎŀǘƛƻƴ 

ŘΩǳƴ ƻƭƛƎƻƴǳŎƭŞƻǘƛŘŜ ŀƴǘƛǎŜƴǎ ŀƴǘƛ {h5м Řŀƴǎ ƭŜǎ ŦƻǊƳŜǎ ƎŞƴŞǘƛǉǳŜǎ ŘŜ {[! ŀǾŜŎ Ƴǳǘŀǘƛƻƴ {h5мΦ /Ŝ t¦¢ ǊŜŎǳŜƛƭƭŜ 

des données cliniques et paracliniques avec le dosage des neurofilaments. 

https://portail-sla.fr/bndmr-bamara/
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Á Action 4.2 : Créer un observatoire des traitements placé au sein des comités consultatifs multidisciplinaires 

ŘΩŞǾŀƭǳŀǘƛƻƴ όƎƻǳǾŜǊƴŀƴŎŜ ōǳǊŜŀǳκŎƻǇƛƭύ Řŀƴǎ ŎƘŀǉǳŜ ŦƛƭƛŝǊŜ ŘŜ ǎŀƴǘŞ ƳŀƭŀŘƛŜǎ ǊŀǊŜǎΦ 

wŞǳƴƛǊ ŘŜǎ ƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴǎ Ŝǘ ŘƛǎǎŞƳƛƴŀǘƛƻƴ ǎǳǊ ƭŜǎ ǘǊŀƛǘŜƳŜƴǘǎ ŘΩƛƴǘŞǊşǘǎ ό9ȄΦ ƳƛǎŜ Ŝƴ ǇƭŀŎŜ ŘΩǳƴ ƎǳƛŎƘŜǘ ǳƴƛǉǳŜύΦ 

 

RESEAU DE RECHERCHE ACT4ALS-MND 

 

Le réseau de recherche ACT4ALS-MNDΣ ǊŜƎǊƻǳǇŀƴǘ ƭΩŜƴǎŜƳōƭŜ ŘŜǎ /waw Ŝǘ /w/aw {[!Σ ŀ ŞǘŞ ŎǊŞŞ Ŝƴ нлнл Řŀƴǎ 

ƭΩƻōƧŜŎǘƛŦ ŘŜ ŦŀŎƛƭƛǘŜǊΣ ŘȅƴŀƳƛǎŜǊ Ŝǘ ǇǊƻƳƻǳǾƻƛǊ ƭŀ ǊŜŎƘŜǊŎƘŜ ŎƭƛƴƛǉǳŜ Ŝƴ CǊŀƴŎŜ Řŀƴǎ le domaine des maladies du 

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 ou industriels, 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 

ǘŜŎƘƴƛǉǳŜǎ ŘƛŦŦǳǎŞǎ Ł ƭΩŜƴǎŜƳōƭŜ ŘŜǎ ƳŜƳōǊŜǎ Řǳ ǊŞǎŜŀǳΣ ŞǾŀƭǳŀǘƛƻƴ ŘŜǎ ƛƴŎƭǳǎƛƻƴǎ Ł ƭΨŞŎƘŜƭƭŜ ƴŀǘƛƻƴŀƭŜΣ ŀƛŘŜ Ł 

l'élaboration des grilles de surcoûts, respect des bonnes pratiques et formation des expérimentateurs, 3/ Assurer 

un lien actif avec le consortium de recherche clinique européen TRICALS, en particulier identification du réseau, 

collaborations, diffusions des informations, 4/ Préparer la labélisation du réseau dans le dispositif F-CRIN. 

- !ǳ ŎƻǳǊǎ ŘŜ ƭΩŀƴƴŞŜ нлнмΣ ƛƴǘŜǊǾŜƴǘƛƻƴ ǎǳǊ ǇƭǳǎƛŜǳǊǎ ǇǊƻƧŜǘǎ ǘƘŞǊŀǇŜǳǘƛǉǳŜǎΣ ƴƻǘŀƳƳŜƴǘ ǇƻǳǊ ŘŜǎ Ŝǎǎŀƛǎ 

soutenus ǇŀǊ ¢wL/![{ ŀŦƛƴ ŘΩŞǘŀōƭƛǊ ŘŜǎ ƎǊƛƭƭŜǎ ōǳŘƎŞǘŀƛǊŜǎ ƘƻƳƻƎŝƴŜǎ Ŝǘ ƧǳǎǘŜǎ ǇƻǳǊ ƭΩŜƴǎŜƳōƭŜ ŘŜǎ ŎŜƴǘǊŜǎ 

impliqués dans les essais thérapeutiques PHOENIX (Amylyx) et ADORE (Ferrer International). Un suivi a 

ŞƎŀƭŜƳŜƴǘ ŞǘŞ ƛƴƛǘƛŞ ŀŦƛƴ ŘΩŀŎŎŞƭŞǊŜǊ ƭŜǎ ƳƛǎŜǎ Ŝƴ Ǉƭŀce de ces essais dans les centres.  

- !ƛŘŜ ƳŞǘƘƻŘƻƭƻƎƛǉǳŜ Ŝǘ ŜȄǇŜǊǘƛǎŜ ŎƭƛƴƛǉǳŜ Řŀƴǎ ƭΩŞƭŀōƻǊŀǘƛƻƴ ŘΩǳƴ ǇǊƻǘƻŎƻƭŜ ǘƘŞǊŀǇŜǳǘƛǉǳŜ ƛƴƛǘƛŞ ǇŀǊ ƭŀ 

ǎƻŎƛŞǘŞ ŦǊŀƴœŀƛǎŜ LƴŦƭŜŎǘƛǎ .ƛƻǎŎƛŜƴŎŜΦ !ƛŘŜ Řŀƴǎ ƭŀ ŦŀƛǎŀōƛƭƛǘŞ ŘŜ ƭΩŜǎǎŀƛ Ŝƴ ǊŜŎǳŜƛƭƭŀƴǘ ƭΩƛƴǘŞǊşǘ ŘŜǎ ŎŜƴǘǊŜǎ Ǉƻǳr 

ƭΩŞǘǳŘŜΦ /ƻƭƭŀōƻǊŀǘƛƻƴ ŀǾŜŎ ƭŜ ǎǇƻƴǎƻǊ ǘƻǳƧƻǳǊǎ Ŝƴ ŎƻǳǊǎ όƭŜ ǊŞǎŜŀǳ ƛƳǇƭƛǉǳŞ Řŀƴǎ ƭŀ ǊŜƭŜŎǘǳǊŜ ŘŜ ƭŀ ƎǊƛƭƭŜ 

budgétaire, en lien avec la CRO et le centre coordonnateur national).  

- ACT4ALS-MND a été sollicité par Biogen pour un support dans le recrutement au niveau 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.  

- [ƛŜƴ ŀǾŜŎ ƭΩŜƴǘǊŜǇǊƛǎŜ t¢/ ¢ƘŜǊŀǇŜǳǘƛŎǎ ƛƴŎΦ ŎƻƳƳŜ ǎǳǇǇƻǊǘ Ł ƭŀ ŦŀƛǎŀōƛƭƛǘŞ Ŝǘ Ł ƭŀ ǎŞƭŜŎǘƛƻƴ ŘŜǎ ŎŜƴǘǊŜǎ 

Ŝǘ ǇŀǊ ƭŀ ǎǳƛǘŜ Řŀƴǎ ƭŀ ǊŜƭŜŎǘǳǊŜ ŘŜ ƭŀ ƎǊƛƭƭŜ ōǳŘƎŞǘŀƛǊŜ ǇƻǳǊ ǳƴŜ ƘŀǊƳƻƴƛǎŀǘƛƻƴ ŘŜ ƭΩŞǾŀƭǳŀǘƛƻƴ ŘŜǎ ǎǳǊŎƻǶǘǎ ŀǳ 

niveau national.  

Au niveau académique :  

- Accélération de la mise en place du projet FILSLAN-NF (Dosage des neurofilaments pour le diagnostic de 

certitude de SLA) initié et financé par la filière. Aide au montage du dossier de promotion APHP (PI : Dr Amador), 

ƳƛǎŜ Ŝƴ ǇƭŀŎŜ ŘΩǳƴ ǎǳǇǇƻǊǘ ƳŞǘƘƻŘƻƭƻƎƛǉǳŜ ǇƻǳǊ ƭΩŞǘǳŘŜΣ ŘŞŦƛƴƛǘƛƻƴ ŘŜ ƭŀ ƎǊƛƭƭŜ ŘŜ ǎǳǊŎƻǶǘǎ Ŝƴ ƭƛŜƴ ŀǾŜŎ ƭŀ 5w/L 

ŘŜ ƭΩ!tIt Ŝǘ ŎǊŞŀǘƛƻƴ ŘŜ ƭΩŜ/wC ǇŜǊƳŜǘǘŀƴǘ ƭŜ ǊŜŎǳŜƛƭ ŘŜǎ ŘƻƴƴŞŜǎ ŀǳ ƴƛǾŜŀǳ ƴŀǘƛƻƴŀƭΦ {ƻǳǘƛŜƴ ŀǳ ǇǊƻƳƻǘŜǳǊ 

dans la communication auprès des centres et suivi des inclusƛƻƴǎ όŘŝǎ ǉǳΩŜƭƭŜǎ ŀǳǊƻƴǘ ŘŞōǳǘŞύ Řŀƴǎ ƭΩŜƴǎŜƳōƭŜ 

des centres experts.  

- ¢ǊŀǾŀƛƭ ǎǳǊ ƭΩƛƴǘŞƎǊŀǘƛƻƴ ŘΩǳƴŜ ŎƻƘƻǊǘŜ ŘŜ ǇŀǘƛŜƴǘǎ {[! ŀǳ ǇǊƻƧŜǘ CǊŜƴŎƘ Dǳǘ όaŜǘŀDŜƴƻtƻƭƛǎΣ Lbw!9ύΦ /Ŝ 

ǘǊŀǾŀƛƭ ŎƻƭƭŀōƻǊŀǘƛŦ ƴŞŎŜǎǎƛǘŜ ǳƴŜ ƛƳǇƭƛŎŀǘƛƻƴ ǎŎƛŜƴǘƛŦƛǉǳŜ Ŝǘ ƳŞǘƘƻŘƻƭƻƎƛǉǳŜ ŘΩune part mais également une 

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 protocoles thérapeutiques en cours, sur le site de la filière 

Filslan 

- !ǳ ŎƻǳǊǎ ŘŜ ƭΩŀƴƴŞŜ нлнмΣ ƭŜ ǊŞǎŜŀǳ ŀ ŞƎŀƭŜƳŜƴǘ ǊŞǇƻƴŘǳ Ł ƭŀ ŎŀƳǇŀƎƴŜ ŘŜ ƭŀōŞƭƛǎŀǘƛƻƴ ŘŜ ƭΩƛƴŦǊŀ-

structure FCRIN (French Clinical Research Infrastructure Network). Le label F-CRIN (obtenu en janvier 2022) est 

https://www.fcrin.org/propos-de-f-crin/label-f-crin
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« une reconnaissance de qualité et de performance Řŀƴǎ ƭŀ ŎƻƴŎŜǇǘƛƻƴΣ ƭΩŀŎŎƻƳǇŀƎƴŜƳŜƴǘ Ŝǘ ƭŀ 

réalisation ŘΩŜǎǎŀƛǎ ŎƭƛƴƛǉǳŜǎ ηΦ [ΩƻōǘŜƴǘƛƻƴ Řǳ ƭŀōŜƭ C-CRIN est une garŀƴǘƛŜ ŘΩŜȄŎŜƭƭŜƴŎŜ ǎŎƛŜƴǘƛŦƛǉǳŜ par 

ƭΩŀǎǎƻŎƛŀǘƛƻƴ ŘŜ ƭŜŀŘŜǊǎ ŘΩƻǇƛƴƛƻƴ Ŝǘ ŘΩŜȄǇŜǊǘǎ ǊŜŎƻƴƴǳǎΣ ŘΩǳƴŜ ŎŀǇŀŎƛǘŞ ƻǇŞǊŀǘƛƻƴƴŜƭƭŜ Ŝǘ ŘΩǳƴ ǇƻǘŜƴǘƛŜƭ ŘŜ 

ǇƻǎƛǘƛƻƴƴŜƳŜƴǘ Ł ƭΩƛƴǘŜǊƴŀǘƛƻƴŀƭΦ 

 
Grâce à ce label, le réseau ACT4ALS-MND pourra bénéficier : 

¶ « ŘΩǳƴ financement de ressources humaines et de frais de fonctionnement, 

¶ ŘŜ ƭŀ ƳƛǎŜ Ł ŘƛǎǇƻǎƛǘƛƻƴ ŘΩƻǳǘƛƭǎ ƻǇŞǊŀǘƛƻƴƴŜƭǎ όƻǳǘƛƭǎ ŘŜ ǇƛƭƻǘŀƎŜΣ ōŀǎŜǎ ŘŜ ŘƻƴƴŞŜǎ ŎƻƳƳǳƴŜǎΣ ŦƛƭŜǎ 

ŀŎǘƛǾŜǎ ŘŜ ǇŀǘƛŜƴǘǎΣ ǇǊƻŎŞŘǳǊŜǎ ǾŀƭƛŘŞŜǎΣ ΧύΣ 

¶ de formations ciblées à la recherche clinique sur des thématiques aux enjeux forts pour la recherche 

biomédicale, 

¶ ŘΩƻǳǘƛƭǎ ŘΩƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴ Ŝǘ ŘŜ ǎǳǇǇƻǊǘǎ ŘŜ ŎƻƳƳǳƴƛŎŀǘƛƻƴ όōǊƻŎƘǳǊŜǎΣ ǎƛǘŜ ǿŜōΣ ŞǾŞƴŜƳŜƴǘǎΣ ǊŜƭŀǘƛƻƴǎ 

presse), 

¶ ŘΩǳƴ ǎǳǇǇƻǊǘ ŀŘƳƛƴƛǎǘǊŀǘƛŦΣ ŦƛƴŀƴŎƛŜǊ Ŝǘ ƧǳǊƛŘƛǉǳŜΣ 

¶ ŘΩǳƴŜ ǾƛǎƛōƛƭƛǘŞ ŜǳǊƻǇŞŜƴƴŜ ƎǊŃŎŜ Ł ƭΩŀŎŎŝǎ ŘƛǊŜŎǘ Ł ƭΩƛƴŦǊŀǎǘǊǳŎǘǳǊŜ ŜǳǊƻǇŞŜƴƴŜ 9/wLbΣ ǇƻǳǊ ƭΩŜȄǘŜƴǎƛƻƴ 

Ł ƭΩ9ǳǊƻǇŜ ŘŜǎ ǇǊƻƧŜǘǎ ŎƭƛƴƛǉǳŜǎ Ł ŎƻƻǊŘƛƴŀǘƛƻƴ ŦǊŀƴœŀƛǎŜΣ Ŝǘ ƭŀ ǇŀǊǘƛŎƛǇŀǘƛƻƴ ŘΩŞǉǳƛǇŜǎ ŦǊŀƴœŀƛǎŜǎ Ł ŘŜǎ 

études multinationales, 

¶ Ŝǘ ǎǳǊǘƻǳǘΣ ŘŜ ƭΩƛƴǘŜƭƭƛƎŜƴŎŜ ŎƻƭƭŜŎǘƛǾŜ Ŝǘ de la dynamique du réseau F-CRIN. » 

Ce label permettra notamment à la filière FilSLAN ŘŜ ǇƻǊǘŜǊ ŘŜǎ ǇǊƻƧŜǘǎ ŘŜ ǊŜŎƘŜǊŎƘŜ ŎƭƛƴƛǉǳŜ ŘΩŜƴǾŜǊƎǳǊŜ 

internationale et de diffuser des publications scientifiques. 

 
Á Action 4.3 : Générer des connaissances en vie réelle pour renforcer la connaissance des médicaments 

ōŞƴŞŦƛŎƛŀƴǘ ŘΩǳƴŜ !aa ǇƻǳǊ ǳƴŜ ƻǳ ǇƭǳǎƛŜǳǊǎ ƛƴŘƛŎŀǘƛƻƴǎ Řŀƴǎ ƭŜ ǘǊŀƛǘŜƳŜƴǘ ŘŜ ƳŀƭŀŘƛŜǎ ǊŀǊŜǎ Ŝǘ ƳŜǘǘǊŜ Ŝƴ 

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

« Favoriser la réalisation ŘΩŞǘǳŘŜǎ ƳŞŘƛŎƻ-ŞŎƻƴƻƳƛǉǳŜǎ ƻǳ ŘΩŞǘǳŘŜǎ Ŝƴ ǾƛŜ ǊŞŜƭƭŜ ǇƻǳǊ ƎŞƴŞǊŜǊ Ŝǘ ŎƻƭƭƛƎŜǊ ŘŜǎ 

ŘƻƴƴŞŜǎ ǇƻǳǊ ǘƻǳǎ ƭŜǎ ƳŞŘƛŎŀƳŜƴǘǎ ŘƛǎǇƻǎŀƴǘ ŘΩǳƴŜ !aa ǇƻǳǊ ƭŜ ǘǊŀƛǘŜƳŜƴǘ ŘΩǳƴŜ ƳŀƭŀŘƛŜ ǊŀǊŜ Ŝǘ ŎŜǊǘŀƛƴǎ 

dispositifs médicaux pertinents ». (Recueil de données par les CRMR, CCMR, recueil de données RTU/ATU, 

ŜȄǇƭƻƛǘŜǊ ƭŜǎ ŘƻƴƴŞŜǎ ǊŜŎǳŜƛƭƭƛŜǎ ǇŀǊ ƭŜǎ ƳŀƭŀŘŜǎ Ŝǘ ƭŜǳǊǎ ŦŀƳƛƭƭŜǎΧύΦ 

 

- 9ƭŀōƻǊŀǘƛƻƴ ŘΩǳƴ ǉǳŜǎǘƛƻƴƴŀƛǊŜ ŀǾŜŎ ƭŀ ŎƻƭƭŀōƻǊŀǘƛƻƴ ŘŜ ƭΩ!w{[! ǇƻǳǊ ǊŜŎŜƴǎŜǊ ǘƻǳǎ ƭŜǎ ǘǊŀƛǘŜƳŜƴǘǎ 

(AMM ou hors-!aaύ ǇǊƛǎ ǇŀǊ ƭŜǎ ǇŀǘƛŜƴǘǎ ǊŞǇƻƴŘŀƴǘǎΣ ǉǳΩƛƭǎ ǎƻƛŜƴǘ ǇǊŜǎŎǊƛǘǎ ǇŀǊ ǳƴ ƳŞŘŜŎƛƴ ƻǳ ǇǊƛǎ Ŝƴ 

ŀǳǘƻƳŞŘƛŎŀǘƛƻƴ όŎŦ ŞƎŀƭŜƳŜƴǘ !Ŏǘƛƻƴ пΦпύΦ [ΩƻōƧŜŎǘƛŦ Ŝǎt de faire un état des lieux des traitements disponibles 

pour les maladies du neurone moteur en tentant de recenser les traitements pris à la fois sur le plan étiologique 

et sur le plan symptomatique  

- Poursuite du soutien à la base de recherche CleanWeb qui collige tous les traitements pris par les 

patients 

 

Á Action 4.4 : Mieux encadrer les pratiques de prescriptions hors-AMM 

« hǊƎŀƴƛǎŀǘƛƻƴ ŘΩǳƴŜ ŜƴǉǳşǘŜ ŎƻƴŦƛŞŜ ŀǳȄ ŦƛƭƛŝǊŜǎ ŘŜ ǎŀƴǘŞ ƳŀƭŀŘƛŜǎ ǊŀǊŜǎ όC{awύ Ŝǘ ŀǳȄ ŎŜƴǘǊŜǎ ŘŜ ǊŞŦŞǊŜƴŎŜ 
maladies rares (CRMR/CCMR/CRC) permettant de préidentifier et prioriser les indications et spécialités 
candidates à une RTU ». 
 

- 5ƛŦŦǳǎƛƻƴ ŀǳǇǊŝǎ ŘŜ ǘƻǳǎ ƭŜǎ ŎŜƴǘǊŜǎ ŘŜ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ Cƛƭ{[!b Řǳ ǘŀōƭŜŀǳ ŦƻǳǊƴƛ ǇŀǊ ƭŀ 5Dh{ ŀŦƛƴ ŘΩƛŘŜƴǘƛŦƛŜǊ 

ŘΩŞǾŜƴǘǳŜƭƭŜǎ ǇŀǊǘƛŎǳƭŀǊƛǘŞǎ ƭƻŎŀƭŜs de prescription. Synthèse des retours et constat de la relative homogénéité 

des pratiques de prescription au sein des différents centres. 

- !Ŧƛƴ ŘΩŀǾƻƛǊ ŀŎŎŝǎ ŀǳȄ ƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴǎ ŘŜ ǾƛŜ ǊŞŜƭƭŜ Řǳ Ǉƻƛƴǘ ŘŜ ǾǳŜ ŘŜǎ ǇŀǘƛŜƴǘǎΣ ǳƴ ǉǳŜǎǘƛƻƴƴŀƛǊŜ ŀ ŞǘŞ 

élaboré en coƭƭŀōƻǊŀǘƛƻƴ ŜƴǘǊŜ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ Ŝǘ ƭΩŀǎǎƻŎƛŀǘƛƻƴ !w{[! ǇƻǳǊ ŘƛŦŦǳǎƛƻƴ ǎǳǊ ƭŜ ǎƛǘŜ ƛƴǘŜǊƴŜǘ ŘŜ ƭΩ!w{[!Φ /ŜǘǘŜ 

enquête a reçu plus de 100 réponses en un mois, confirmant la demande des patients de participer à 

ƭΩŀƳŞƭƛƻǊŀǘƛƻƴ ŘŜǎ ŎƻƴƴŀƛǎǎŀƴŎŜǎ Řŀƴǎ ǘƻǳǎ ƭŜǎ ŘƻƳŀines en lien avec leur pathologie. Cette enquête a permis de 
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ŎƻƴŦƛǊƳŜǊΣ ŀǳ Ƴƻƛƴǎ ŎƻƴŎŜǊƴŀƴǘ ƭŜǎ ǇŀǘƛŜƴǘǎ ǉǳƛ ƻƴǘ ǊŞǇƻƴŘǳΣ ǳƴŜ ǇǊƻǇƻǊǘƛƻƴ ƛƳǇƻǊǘŀƴǘŜ ŘΩŀǳǘƻƳŞŘƛŎŀǘƛƻƴ Ŝǘ 

ŘŜ ǇŀǘƛŜƴǘǎ Ŝƴ ŎƻǳǊǎ ŘŜ ǘǊŀƛǘŜƳŜƴǘ ŜȄǇŞǊƛƳŜƴǘŀƭ Řŀƴǎ ƭŜ ŎŀŘǊŜ ŘΩǳƴ ǇǊƻǘƻŎƻƭŜ ǘƘŞǊŀǇŜǳǘƛǉue. Les patients sont 

ǘǊŝǎ ŀǳ Ŧŀƛǘ ŘŜǎ ǊŞǎǳƭǘŀǘǎ ŘŜǎ Ŝǎǎŀƛǎ Ŝǘ ǎƻǳƘŀƛǘŜǊŀƛŜƴǘ ǇƻǳǾƻƛǊ ŀŎŎŞŘŜǊ Ł Ǉƭǳǎ ŘŜ ƳƻƭŞŎǳƭŜǎ Řŀƴǎ ƭŜ ŎŀŘǊŜ ŘΩǳƴ 

accès compassionnel  

- Dès la mise à disposition du Tofersen par le laboratoire BIOGEN, tous les dossiers des patients concernés 

identifiés par leur centre de prise en charge, ont été présentés en RCP nationale moléculaire FilSLAN sur ROFIM, 

ŀŦƛƴ ŘŜ ǾŀƭƛŘŜǊ ƭΩƛƴŘƛŎŀǘƛƻƴ Ł ƭŀ ǇǊŜǎŎǊƛǇǘƛƻƴ Řǳ ¢ƻŦŜǊǎŜƴΦ  

- 5ƛŦŦǳǎƛƻƴ Ǿƛŀ ƭŜ ǎƛǘŜ ŘŜ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ Ŝǘ ǇŀǊ ŎƻǳǊǊƛŜǊ ŞƭŜŎǘǊƻƴƛǉǳŜΣ ŘΩƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻns/pratiques hors-AMM et 

ǘǊŀƛǘŜƳŜƴǘǎ ŘΩƛƴǘŞǊşǘ όǾŜƛƭƭŜ ǎŎƛŜƴǘƛŦƛǉǳŜύ ŀǳǇǊŝǎ ŘŜǎ ǇǊƻŦŜǎǎƛƻƴƴŜƭǎ ŘŜ ǎŀƴǘŞ  

- Actualisation de la liste des traitements à visée symptomatique utilisés hors AMM dans le traitement 

des maladies du neurone moteur (PNDS) 

- Harmonisatioƴ ŘŜ ƭŀ ŎƻƳƳǳƴƛŎŀǘƛƻƴ ƳŞŘƛŎŀƭŜ ŎƻƴŎŜǊƴŀƴǘ ƭŜǎ ǘǊŀƛǘŜƳŜƴǘǎ ǇƻǘŜƴǘƛŜƭƭŜƳŜƴǘ ŘΩƛƴǘŞǊşǘ Ǿƛŀ 

la rubrique communiqués FilSLAN du site de la filière : exemple de cannabis thérapeutique.  

 

Axe 7 : AMÉLIORER LE PARCOURS DE SOIN  

« /ǊŞŜǊ ŘŜǎ ǘŜƳǇǎ ŘΩŀŎŎƻƳǇŀƎƴŜƳŜƴǘ ǇƻǳǊ ǇŜǊƳŜǘǘǊŜ Ł ƭΩŞǉǳƛǇŜ ƳŞŘƛŎŀƭŜΣ ǎƻƛƎƴŀƴǘŜ Ŝǘ ŘŜ ǎƻǳǘƛŜƴ ǇǎȅŎƘƻ-social 
de mieux encadrer et adapter certains moments clés du parcours des malades et leur apporter une information 
adaptée, progressive et respectueuse. Une attention particulière sera portéŜ Ł ƭΩŀƴƴƻƴŎŜ Řǳ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛŎΣ ŀǳ ǎǳƛǾƛ 
Ŝƴ Ŏŀǎ ŘΩƛƳǇŀǎǎŜ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛǉǳŜ Ŝǘ Ł ƭŀ ǘǊŀƴǎƛǘƛƻƴ ŀŘƻƭŜǎŎŜƴǘ-ŀŘǳƭǘŜΦ hǊƎŀƴƛǎŜǊ ƭŜǎ ǎƛǘǳŀǘƛƻƴǎ ŘΩǳǊƎŜƴŎŜ ǎŀƴǎ 
ǊǳǇǘǳǊŜ Řǳ ǇŀǊŎƻǳǊǎΦ LƴǘŞƎǊŜǊ ŀǳ ǎƻƛƴ ŘŜǎ ǇǊƻƎǊŀƳƳŜǎ ŘΩŞŘǳŎŀǘƛƻƴ ǘƘŞǊŀǇŜǳǘƛǉǳŜ ǇŜǊƳŜǘǘŀƴǘ ŀǳ ƳŀƭŀŘŜ ŘΩşǘǊŜ 
plus actif et autonome dans sa prise en charge ». 
 
Á Action 7.1 Υ 5ŞǾŜƭƻǇǇŜǊ ƭΩƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴ ǇƻǳǊ ǊŜƴŘǊŜ ǾƛǎƛōƭŜ Ŝǘ ŀŎŎŜǎǎƛōƭŜ ƭŜǎ ǎǘǊǳŎǘǳǊŜǎ ŜȄƛǎǘŀƴǘŜǎ 

(Communication sur et au sein de la filière). 

 

- !ǇǊŝǎ ǳƴ ōƛƭŀƴ ŘŜǎ ōŜǎƻƛƴǎΣ ǎǳƛǘŜ ŀǳ ŎƘŀƴƎŜƳŜƴǘ ŘΩŀƴƛƳŀǘƛƻƴ ŘŜ la filière, la décision a été prise pour 

ǳƴ ǊŜŎǊǳǘŜƳŜƴǘ Ŝƴ нлнм ŘΩǳƴŜ ŎƘŀǊƎŞŜ ŘŜ Ƴƛǎǎƛƻƴ ŎƻƳƳǳƴƛŎŀǘƛƻƴ Řƻƴǘ ƭΩǳƴŜ ŘŜǎ Ƴƛǎǎƛƻƴǎ ŀ ŞǘŞ ŘŜ ǊŜŘŞŦƛƴƛǊ 

ƭΩƛŘŜƴǘƛǘŞ ŘŜ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ Cƛƭ{[!bΣ ŘŜ ǊŞŎƻƭǘŜǊ ƭŜǎ ƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴǎΣ ŘŜ ƭŜǎ ƳŜǘǘǊŜ Ł ƧƻǳǊ Ŝǘκƻǳ ƭŜǎ ŎǊŞŜǊ ǎǳǊ ƭŜǎ ǎupports 

de communication de la filière, notamment le site internet, et de veiller à leur bonne diffusion auprès des cibles 

visées. 

IDENTITE FILSLAN 

- /ǊŞŀǘƛƻƴ ŘΩǳƴŜ ǎǘǊŀǘŞƎƛŜ ŘŜ ŎƻƳƳǳƴƛŎŀǘƛƻƴ 

- /ǊŞŀǘƛƻƴ ŘΩǳƴŜ ŎƘŀǊǘŜ ƎǊŀǇƘƛǉǳŜ ŘŜ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ Ŝǘ ŀƳŞƭƛƻǊŀǘƛƻƴ ŘŜ ǎon identité visuelle 

- 5ŞŦƛƴƛǘƛƻƴ ŘŜǎ ƻǳǘƛƭǎ ŘŜ ŎƻƳƳǳƴƛŎŀǘƛƻƴ Ŝǘ ŘΩŀƛŘŜ Ł ƭŀ ŎƻƳƳǳƴƛŎŀǘƛƻƴ ǇƻǳǊ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ ŀǾŜŎ ƭΩŀŎǉǳƛǎƛǘƛƻƴ ƻǳ 

ƭŀ ƳƛǎŜ Ŝƴ ǇƭŀŎŜ ŘŜ ǇǊƻŎŞŘǳǊŜ ŘΩŀŎƘŀǘ ŘŜ ƳŀǘŞǊƛŜƭ Ŝǘ ŘŜ ƭƻƎƛŎƛŜƭ ŘŜ ŎƻƳƳǳƴƛŎŀǘƛƻƴ Ŝƴ ǊŞǇƻƴǎŜ ŀǳȄ ōŜǎƻƛƴǎ ŘŜ ƭŀ 

filière 

- Mise à jouǊ ŘŜǎ ŘƻŎǳƳŜƴǘǎ ǿŜō Ŝǘ ƛƳǇǊƛƳŞǎ ƭƻǊǎ Řǳ ŎƘŀƴƎŜƳŜƴǘ ŘΩŀƴƛƳŀǘŜǳǊ ŘŜ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ Ŝǘ  ŞƎŀƭŜƳŜƴǘ 

auprès des organismes externes 

{ΩLbChwa9w 

- Participation aux réunions du comité éditorial des filières de santé maladies rares 

- Inscription aux newsletters des différents réseaux pour une veille des informations maladies rares 

- aƛǎŜ Ŝƴ ǇƭŀŎŜ ŘΩǳƴŜ ǾŜƛƭƭŜ ŘŜǎ ƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴǎ ǎǳǊ ƭŀ {[! όDƻƻƎƭŜ !ƭŜǊǘŜǎύ 

 

INFORMER 

- !ƳŞƭƛƻǊŀǘƛƻƴ ŎƻƴǘƛƴǳŜ ŘŜ ƭΩŜǊƎƻƴƻƳƛŜΣ ŘŜ ƭŀ ǾƛǎƛōƛƭƛǘŞ Ŝǘ ŘŜ ƭΩŀǘǘǊŀŎǘƛǾƛǘŞ Řǳ ǎƛǘŜΦ 

- wŞǾƛǎƛƻƴ ŘŜ ƭΩŀǊŎƘƛǘŜŎǘǳǊŜ Řǳ ǎƛǘŜ ƛƴǘŜǊƴŜǘ ǇŀǊ ǳƴŜ ǊŞǾƛǎƛƻƴ ŘŜ ƭΩŀǊōƻǊŜǎŎŜƴŎŜ Ŝǘ ǳƴ ǘǊŀǾŀƛƭ ŘŜ ǊŞŘŀŎǘƛƻƴ 

{9h ǇƻǳǊ ƭŜ ǊŞŦŞǊŜƴŎŜƳŜƴǘ Ŝƴ ǾǳŜ ŘΩǳƴŜ ƳŜƛƭƭŜǳǊŜ ŀŎŎŜǎǎƛōƛƭƛǘŞ ŘŜǎ ƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴǎ 
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- Production de contenu et rédaction des pages (exemple) : BNDMR, COVID-19, développement de la 

rubrique 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 blog du site internet par la création régulière de communiqués de la filière sur 

son activité ou celle de son réseau ŀǾŜŎ ǳƴŜ ƳƻȅŜƴƴŜ ŘΩǳƴŜ ŀŎǘǳŀƭƛǘŞ ǇŀǊ ǎŜƳŀƛƴŜ 

- Définition de la RGPD sur le site de la filière : information des cookies et des mentions légales auprès 

des internautes 

- ¢ǊŀǾŀƛƭ ǎǳǊ ƭΩŀŎŎŜǎǎƛōƛƭƛǘŞ Řǳ ǎƛǘŜ ƛƴǘŜǊƴŜǘ ǇƻǳǊ ƭŜǎ ǇŜǊǎƻƴƴŜǎ Ŝƴ ǎƛǘǳŀǘƛƻƴ ŘŜ ƘŀƴŘƛŎŀǇ ƳƻǘŜǳǊ Řƻƴǘ ƭŀ 

ǊŞŀƭƛǎŀǘƛƻƴ ŘΩǳƴ ŀǳŘƛǘ ŘΩŀŎŎŜǎǎƛōƛƭƛǘŞ ŀǳ wD!! ŀǾŜŎ ǳƴ ǘŀǳȄ ŘŜ ŎƻƴŦƻǊƳƛǘŞ ŘŜ тлΦр҈ 

- aƛǎŜ Ł ƧƻǳǊ ŘŜ ƭΩƻǳǘƛƭ !ōƛƭƛǘȅ .ǊƻǿǎŜǊ ǎǳǊ ƭŜ Portail SLA pour un accès facilité aux personnes en situation 
de handicap moteur, grâce aux mouvements de la tête 

- !ŦŦƛŎƘŀƎŜ ŘŜ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ ǎǳǊ DƻƻƎƭŜ ǇŀǊ ƭŀ ŎǊŞŀǘƛƻƴ ŘΩǳƴŜ ŦƛŎƘŜ DƻƻƎƭŜ aȅ .ǳǎƛƴŜǎǎ Ŝǘ ŘΩǳƴ ŎƻƳǇǘŜ ŀŎǘƛŦ 
YouTube 

- Rédaction et mise à jour du contenu des supports de communication imprimés (administratif, 

plaquettes, interne et externe) 

- Le réseau ACT4ALS-MND, en lien avec la filière, a participé à la création de la page des essais cliniques 

maintenant disponible sur le site de la filière. Cette page permet à 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 téléphone aux questions et sollicitations (patients sur le territoire national et à 

ƭΩŞǘǊŀƴƎŜǊΣ ŀƛŘŀƴǘǎΣ ǇǊƻŦŜǎǎƛƻƴƴŜƭǎύΣ ǊŜœǳŜǎ ǇŀǊ ƭŀ ŦƻƴŎǘƛƻƴ ŎƻƴǘŀŎǘ Řǳ ǎƛǘŜ ŘŜ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ : orientation des patients 

vers le centre ou le professionnel le plus adapté, réponses aux 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 

- ¢ǊŀǾŀƛƭ ŘŜ ŎƻƭƭŜŎǘŜ ŘŜǎ ŘƻƴƴŞŜǎ ŜƳŀƛƭ ǇƻǳǊ ŞƭŀǊƎƛǊ ƭΩŀǳŘƛŜƴŎŜ ŘŜ ƭŀ ƴŜǿǎƭŜǘǘŜǊ Cƛƭ{[!b ŀǾŜŎ ƭŀ ƳƛǎŜ Ł ƧƻǳǊ 

et la centralisation des données  

- Renforcement de la fréquence des newsletters FilSLAN, comprenant les actualités de recherche, 

ŘΩŞǾŞƴŜƳŜƴǘǎΣ ƭŜǎ ŀǾŀƴŎŞŜǎ ǎǳǊ ƭŜ Ǉƭŀƴ ŘΩŀŎǘƛƻƴ Cƛƭ{[!b Ŝǘ ŘŜǎ ƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴǎ ǎǳǊ ƭŜǎ !!t Ŝƴ ŎƻǳǊǎ Ŝǘ Ł ǾŜƴƛǊ 

- Diffusion ciblée des informations en fonction du public concerné (cliniciens, chercheurs, personnels des 

ŎŜƴǘǊŜǎΣ ǇŀǘƛŜƴǘǎΣ ŀǎǎƻŎƛŀǘƛƻƴǎΣ ƛƴǎŎǊƛǘǎ Ł ƭŀ ƴŜǿǎƭŜǘǘŜǊΧύ ǇƻǳǊ une meilleure efficacité du message 

- Diffusion verticale des informations des organisations maladies rares vers les publics concernés 

- Presse : diffusion de la filière auprès des partenaires (newsletter Effik, Accolade ARSla, site Accessman, 

Orphanews) 

 

 « RETOUR SUR INVESTISSEMENT » 

- Mise en place des statistiques de navigation du Portail SLA : fréquentation, acquisition et comportement 

des internautes et des prises de contact avec la filière 

- Mise en place de statistique des newsletters : comportement des utilisateurs de la newsletter et 

ŞǾƻƭǳǘƛƻƴ ŘŜ ƭΩŀǳŘience pour un ciblage qualitatif. 

 

Á !Ŏǘƛƻƴ тΦн Υ DŀǊŀƴǘƛǊ ƭŜǎ ŎƻƴŘƛǘƛƻƴǎ ŘΩǳƴŜ ŀƴƴƻƴŎŜ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛǉǳŜ ŀŘŀǇǘŞŜ  

 

- Validation par les RCP nationale moléculaire du caractère pathogène ou non des mutations avec donc 

ǳƴ ǊŜƴŦƻǊŎŜƳŜƴǘ ŘŜ ƭŀ ǇŜǊǘƛƴŜƴŎŜ ŘŜ ƭΩŀƴŀƭȅǎŜ ƎŞƴŞǘƛǉǳŜ ŎƘŜȊ ŎŜǊǘŀƛƴǎ ǇŀǘƛŜƴǘǎΦ  
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Á Action 7.3 Υ CŀŎƛƭƛǘŜǊ ƭΩŀŎŎŝǎ Ł ƭΩŞŘǳŎŀǘƛƻƴ ǘƘŞǊŀǇŜǳǘƛǉǳŜ (ETP). 

 

- Accompagnement et informations aux centres concernés par les échéances de retours. Dans le cadre de 

ƭΩ!ppel à Projet DGOS e-ETP 2020 : rendu des référentiels de compétences pour les 3 programmes sélectionnés : 

CRMR SLA de Limoges, CRMR SLA de Nice et réseau Neuro-centre avec le CRMR SLA de Tours. Dans le cadre de 

ƭΩ!!t нлмф : dépôt des programmes sur le sitŜ ŘŜ ƭΩ!w{ Ŝƴ ƴƻǾŜƳōǊŜ нлнмΦ tǊƻƎǊŀƳƳŜ 9¢t t9D!{9-SLA, porté 

par le Dr Gaëlle Bruneteau, du CRMR de Paris et programme ETP RESPI SLA porté par le Dr Nathalie Guy du 

CRCMR SLA de Clermont-Ferrand. 

- Accompagnement du travail collaboratif de ces centres pour lŜ ŎƘƻƛȄ ŘΩǳƴ ƻǳǘƛƭ ƛƴŦƻǊƳŀǘƛǉǳŜ ŎƻƳƳǳƴ 

Ŝƴ ǾǳŜ ŘΩǳƴŜ ǇƻǘŜƴǘƛŜƭƭŜ Ƴǳǘǳŀƭƛǎŀǘƛƻƴ ŜƴǘǊŜ ƭŜǎ ŎŜƴǘǊŜǎ ŘŜ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜΦ 

- aƛǎŜ Ł ƧƻǳǊ ŘŜ ƭΩŀƴƴǳŀƛǊŜ ŘŜǎ ǇǊƻƎǊŀƳƳŜǎ 9¢t ŘŜ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ Cƛƭǎƭŀƴ Ŝǘ ƭƛŜƴ ǾŜǊǎ ƭΩŀƴƴǳŀƛǊŜ ƛƴǘŜǊŦƛƭƛŝǊŜΣ 

présents sur le site (https://portail -sla.fr/education-therapeutique-du-patient/). 

 

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

 

Accompagnement des centres dans les démarches liées au dépôt des PNDS sur le site de la HAS 

- PNDS SLA génétique, porté par le Pr Philippe CORCIA, déposé sur le site de la HAS fin 2021 

- PNDS Sclérose Latérale Primitive en cours de rédaction 

- PNDS Syndrome post-poliomyélite en cours de rédaction 

- PNDS Sclérose Latérale Amyotrophique, réactualisation 

 

Á !Ŏǘƛƻƴ тΦр 5ŞǾŜƭƻǇǇŜǊ ƭŀ ǘŞƭŞƳŞŘŜŎƛƴŜ Ŝǘ ƭΩƛƴƴƻǾŀǘƛƻƴ Ŝƴ Ŝ-santé  

 

- Outil ChatBot : prolongation du contrat débuté en 2020 avec la société BOTdesign afin de garder le 

contact avec les patients à domicile via ƭΩŜƴǾƻƛ ŘŜ {a{Φ {ƛȄ ŎŜƴǘǊŜǎ ό.ƻǊŘŜŀǳȄΣ /ƭŜǊƳƻƴǘ-Ferrand, Lille, Lyon, Nice 

et Toulouse) participent à ce projet. 784 patients ont reçu plusieurs séries de message. 

- {ƻǳǘƛŜƴ ŀǳȄ ŎŜƴǘǊŜǎ ǎƻǳƘŀƛǘŀƴǘ ŘŞǾŜƭƻǇǇŜǊ ǳƴ ǇǊƻƎǊŀƳƳŜ ŘΩŜ-ETP sur un outil dédié avec proposition 

ŘΩǳƴŜ ŦǳǘǳǊŜ ǇǊƛǎŜ Ŝƴ ŎƘŀǊƎŜ Řǳ ŎƻƴǘǊŀǘ ǉǳƛ ǇŜǊƳŜǘǘǊŀƛǘ ŘŜ ƳŜǘǘǊŜ Ŝƴ ŎƻƳƳǳƴ ƭŜǎ ŜŦŦƻǊǘǎ ŘŜǎ ŘƛŦŦŞǊŜƴǘǎ ŎŜƴǘǊŜǎ 

- Version virtuelle des JNA en 2021 avec pour thème : « ǊŜǘƻǳǊ ŘΩŜȄǇŞǊƛŜƴŎŜ Ŝƴ ƴǳƳŞǊƛǉǳŜ » afin de 
partager les innovations et adaptations observées pendant la pandémie de Covid-19 avec notamment un atelier 
ergothérapeutes intitulé : ζ [Ŝ ŘŞǾŜƭƻǇǇŜƳŜƴǘ ŘŜ ƭΩƻŦŦǊŜ Ŝƴ ƴƻǳǾŜƭƭŜǎ ǘŜŎƘƴƻƭƻƎƛŜǎ ǇƻǳǊ ƭŜǎ ǇŀǘƛŜƴǘǎ {[! Ŝǘ ƭŜǳǊǎ 
aidants : veille technologique, communication entre les différents acteurs et outils collaboratifs » ou un atelier 
kinésithérapeutes intitulé : « Pas de kiné : Quelles conséquences ? Quelles stratégies ? » 
 

Axe 9 : FORMER LES PROFESSIONNELS DE SANTÉ À MIEUX IDENTIFIER ET PRENDRE EN CHARGE LES MALADIES 

RARES 

Á Action 9.2 : Renforcer la 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 pour des enquêtes, des 

renseignements, des questionnaires à développer dans le cadre de leur formation 

- Participation au DIU Maladies Neurodégénératives Nouvelle-Aquitaine 

- ¢ǊŀǾŀƛƭ ǎǳǊ ƭΩŞƭŀōƻǊŀǘƛƻƴ Řǳ ǇǊƻƎǊŀƳƳŜ Řǳ ŦǳǘǳǊ 5L¦ aŀƭŀŘƛŜǎ Řǳ bŜǳǊƻƴŜ aƻǘŜǳǊ 

 

Á 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/
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- Organisation des Journées Nationales Annuelles des centres (version virtuelle en 2021). Comme chaque 

année, ŎŜǎ ƧƻǳǊƴŞŜǎ ƻƴǘ ǇƻǳǊ ƻōƧŜŎǘƛŦ ŘŜ ǊŜƴŦƻǊŎŜǊ ƭΩƛƴǘŞƎǊŀǘƛƻƴ ŘŜǎ ŀŎǘŜǳǊǎ ŘŜ ǎƻƛƴǎ Řŀƴǎ ƭŜ ŘƛǎǇƻǎƛǘƛŦ ƴŀǘƛƻƴŀƭ 

de la FSMR Filslan, de faire évoluer les prises en charge dans le contexte du développement des technologies 

ƴǳƳŞǊƛǉǳŜǎΣ ŘΩƛƴǘŞƎǊŜǊ Řŀƴǎ ƭŜǎ ǇǊŀǘƛǉǳŜǎ ƭŀ ǇǊƛǎŜ Ŝƴ ŎƻƳǇǘŜ ŘŜ ƭΩƛƳǇƭƛŎŀǘƛƻƴ Řǳ ƳŀƭŀŘŜ Ŝǘ ŘŜ ǎƻƴ ŜƴǘƻǳǊŀƎŜ Ŝǘ 

ŘŜ ǎΩŀŘŀǇǘŜǊ ŀǳȄ ŎƻƴǘǊŀƛƴǘŜǎ ŘŜ ƭΩŞǾƻƭǳǘƛƻƴ ǎƻŎƛŞǘŀƭŜ ǇƻǳǊ ƭŀ ǇǊƛǎŜ Ŝƴ ŎƘŀǊƎŜ ŘŜǎ ǇŜǊǎƻƴƴŜǎ ŀǘǘŜƛƴǘǎ ŘŜ {[! Ŝǘ 

ŘΩŀǳǘǊŜǎ ƳŀƭŀŘƛŜǎ ǊŀǊŜǎ Řǳ ƴŜǳǊƻƴŜ ƳƻǘŜǳǊΦ /Ŝ ǇŀǊǘŀƎŜ ŘΩŜȄǇŞǊƛŜƴŎŜǎ Ŝǘ ŘŜ connaissances prend la forme de 

ŎƻƴŦŞǊŜƴŎŜǎΣ ŘΩŀǘŜƭƛŜǊǎ ǊŜƎǊƻǳǇŀƴǘ ŎƘŀǉǳŜ ǇǊƻŦŜǎǎƛƻƴ ƛƳǇƭƛǉǳŞŜ Řŀƴǎ ƭŀ ǇǊƛǎŜ Ŝƴ ŎƘŀǊƎŜ όaŞŘŜŎƛƴǎΣ 

Ergothérapeutes, Kinésithérapeutes, Assistantes sociales, Attachés de Recherche Cliniques, Infirmier(e)s de 

coordination, DiétŞǘƛŎƛŜƴόƴŜύǎΣ tǎȅŎƘƻƭƻƎǳŜǎΣ bŜǳǊƻǇǎȅŎƘƻƭƻƎǳŜǎ Ŝǘ hǊǘƘƻǇƘƻƴƛǎǘŜǎύ Ŝǘ ŘΩŀǘŜƭƛŜǊǎ 

ƛƴǘŜǊǇǊƻŦŜǎǎƛƻƴƴŜƭǎ ǎǳǊ ŘŜǎ ǘƘŝƳŜǎ ŘΩŀŎǘǳŀƭƛǘŞ Řŀƴǎ ƭŜ ŘƻƳŀƛƴŜ ŘŜǎ ƳŀƭŀŘƛŜǎ Řǳ ƴŜǳǊƻƴŜ ƳƻǘŜǳǊΦ  

- Intervention du réseau de Recherche ACT4ALS-MND dans toutes les manifestations organisées par la 

filière (JNA, JR) afin de partager les connaissances et actualités concernant les nouveaux protocoles de recherche 

thérapeutiques ou non, disponibles pour les patients 

- tŀǊǘƛŎƛǇŀǘƛƻƴ Ł ƭΩƻǊƎŀƴƛǎŀǘƛƻƴ ŘŜ ƧƻǳǊƴŞŜǎ ŘŜ ŦƻǊƳŀǘƛƻƴ ŘŜǎ ǇǊƻŦŜǎǎƛƻƴƴŜls de santé de la filière (réunions 

intéractives et axées sur le partage des compétences) Ŝƴ ŎƻƭƭŀōƻǊŀǘƛƻƴ ŀǾŜŎ ƭΩ!w{[! ŀǾŜŎ ƭŜ ǎƻǳǘƛŜƴ Řǳ 

laboratoire Effik. Réunion des Infirmières de coordination en mai 2021 et réunion des médecins et octobre 2021 

 

Á Action 9.4 : Encourager les formations mixtes professionnels/malades/entourage  

Renforcement des connaissances des patients et des familles. 

 

- aƛƎǊŀǘƛƻƴ ǎǳǊ ƭŜ ǎƛǘŜ ŘŜ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ όtƻǊǘŀƛƭ {[!ύ Řǳ ǇǊƻƎǊŀƳƳŜ ŘΩŜ-learning (cours, quizz et ressources 

complémentaires), destiné aux aidants et aux professionnels de santé des centres et libéraux. Cette migration 

ǇŜǊƳŜǘ ǳƴŜ ǎƛƳǇƭƛŦƛŎŀǘƛƻƴ ŘŜ ƭΩŀŎŎŝǎ Ŝǘ ŘŜ ƭΩǳǘƛƭƛǎŀǘƛƻƴ ŘŜ ŎŜǘǘŜ ǊŜǎǎƻǳǊŎŜΣ ƴƻǘŀƳƳŜƴǘ Řŀƴǎ ƭŜ ŎŀŘǊŜ ŘŜ 

programmes ETP 

- !Ŏǘǳŀƭƛǎŀǘƛƻƴ ŎƻƴǘƛƴǳŜΣ ǎǳǊ ƭŜ ǎƛǘŜ ŘŜ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜΣ ŘΩǳƴ ŀƎŜƴŘŀ ǇŀǊǘŀƎŞ ŘŜǎ ŦƻǊƳŀǘƛƻƴǎ ƻǊƎŀƴƛǎŞŜǎ ǇŀǊ ƭŜǎ 

ŘƛŦŦŞǊŜƴǘǎ ŎŜƴǘǊŜǎ {[! ŀƛƴǎƛ ǉǳŜ ǇŀǊ ƭΩ!w{[! Ŝǘ ƭŜǎ ŀǳǘǊŜǎ C{aw https://portail -sla.fr/formations-professionnelles/ 

 

Axe 10 : RENFORCER LE RÔLE DES FSMR DANS LES ENJEUX DU SOIN ET DE LA RECHERCHE 

 

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

o !Ŏǘƛƻƴǎ ŘŜ ƭŀ C{aw ŎƻƴŎŜǊƴŀƴǘ ƭΩhǳǘǊŜ-Mer : 

Á Développer la télémédecine 

Á Développer la formation 

Á Développer la communication 

Á Mise à jour de l'état des lieux pour une évaluation des besoins 

Á DŀǊŀƴǘƛǊ ƭŜǎ ŎƻƴŘƛǘƛƻƴǎ ŘΩǳƴŜ ŀƴƴƻƴŎŜ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛǉǳŜ ŀŘŀǇǘŞŜ 

Á Mobiliser les dispositifs de coordination de la prise en charge 

 

Accès facilité des professionnels basés en outre-mer aux événements de la filière (JNA et JR) du fait de leur 

maintien en version virtuelle. Information largement diffusée et inscription gratuite pour toucher un public qui 

ne se déplaçait pas en métropole précédemment.  

 

o Implication de la FSMR dans les réseaux européens de référence (ex. Soutien de la filière à des 

ŎŀƴŘƛŘŀǘǳǊŜǎ IŎtΣ ǊŜƎƛǎǘǊŜǎ 9wbΧύ  

- /ƻƳƳŜ Ŝƴ нлнлΣ ƭŜ ƳŀƛƴǘƛŜƴ Ŝǘ ƭΩƛƴǎŎǊƛǇǘƛƻƴ ƎǊŀǘǳƛǘŜ ŀǳȄ WƻǳǊƴŞŜǎ bŀǘƛƻƴŀƭŜǎ !ƴƴǳŜƭƭŜǎ ŘŜ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ Ŝǘ 

aux JR8, en format virtuel a permis à des professionnels de santé européens (notamment belges et suisses) 

impliqués dans la prise en charge de maladies ǊŀǊŜǎ ŘŜ ƴŜǳǊƻƴŜ ƳƻǘŜǳǊ ŘΩȅ ŀǎǎƛǎǘŜǊΦ  

- с ŎŜƴǘǊŜǎ {[! ǎƻƴǘ ƛŘŜƴǘƛŦƛŞǎ Ŝƴ ǘŀƴǘ ǉǳΩI/t ŀǳ ƴƛǾŜŀǳ ŘŜ ƭΩ9wb-NMD 

https://portail-sla.fr/formations-professionnelles/
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AMÉLIORATION DE LA PRISE EN CHARGE DES PATIENTS 

- Amélioration de la prise en charge en situation ŘΩǳǊƎŜƴŎŜ : 

Diffusion des cartes urgence Maladies Rares du neurone moteur sur requête des centres 

- !ƳŞƭƛƻǊŜǊ ƭΩƛƴǘŜǊŦŀŎŜ ǾƛƭƭŜκ/wawκa5tI ŀǾŜŎ ƭŀ /b{! 

9ƴǘǊŜǘƛŜƴ Ŏƻƴǘƛƴǳ ŘΩǳƴ ƭƛŜƴ ŦƻǊǘ ŜƴǘǊŜ Cƛƭǎƭŀƴ Ŝǘ ǎŜǎ ǇŀǊǘŜƴŀƛǊŜǎ ŘŜ ǎƻƛƴǎ : réseau SLA IDF, réseau SLA PACA, 

structures de répit, CNSA et services hospitaliers partenaires. Invitation et participation des partenaires de soins 

aux Journées Nationales Annuelles de la filière Filslan. 

RECHERCHE 

¶ Concevoir et faciliter la mise en place des projets de recherche collaboratifs au sein de la FSMR 

- Organisation des Journées Recherche (JR8) de la filière (181 participants en 2021) avec conférences 

invitées, appel à communication (18 communications orales et 25 posters), table ronde. Cet événement a été 

organisé en version virtuelle pour la deuxième fois en 2021, maintenant ainsi ce rendez-vous annuel important, 

malgré la pandémie. 

- Organisation des réunions du Comité Scientifique Filslan (5 réunions en 2021) dont font partie 9 

membres représentatifs des laboratoires de recherche partenaires et des centres SLA-MNM impliqués dans les 

recherches fondamentale et clinique. Missions du Comité Scientifique : - Suivre les projets de recherche 

précliniques pilotés par Filslan ς Coordonner les réponses aux AAP recherche ς Aider au montage de dossier 

recherche ou à la mise en place de partenariats recherche ς {ǳƛǾǊŜ ƭΩǳǘƛƭƛǎŀǘƛƻƴ ŘŜ ǇǊŞƭŝǾŜƳŜƴǘǎ ŘŜ ƭŀ ōŀƴǉǳŜ ŘŜ 

cerveaux et de moelle Neuro-CEB ς Aider à mettre en place des études cliniques avec les promoteurs 

académiques et industriels ς Proposer de nouveaux projets collaboratifs ς Diffuser après des CRMR et des CRC 

Cƛƭǎƭŀƴ ŘŜǎ ǇǊƻŎŞŘǳǊŜǎ ŘΩƛƴǘŜǊŀŎǘƛƻƴ ŀǾŜŎ ƭŜǎ 5w/L ǇƻǳǊ ƭŜǎ ŀƛŘŜǊ Ł ƭŀ ǇǊŞǇŀǊŀǘƛƻƴ Ŝǘ Ł ƭŀ ƎŜǎǘƛƻƴ ŘŜǎ ǇǊƻƧŜǘǎ ǎŜƭƻƴ 

les standards européens ς 9ƭŀōƻǊŜǊ ƭŜ ǇǊƻƎǊŀƳƳŜ ŘŜǎ WƻǳǊƴŞŜǎ ŘŜ wŜŎƘŜǊŎƘŜ CƛƭǎƭŀƴΦ [ΩŞǉǳƛǇŜ Cƛƭǎƭŀƴ ƛƴǘŜǊǾƛŜƴǘ 

en support du CS Filslan : planification et organisation des réunions, suivi des actions, rédaction et diffusion des 

ŎƻƳǇǘŜǎ ǊŜƴŘǳǎΣ ŀŎŎƻƳǇŀƎƴŜƳŜƴǘ Řŀƴǎ ƭΩŞƭŀōƻǊŀǘƛƻƴ ŘΩŜƴǉǳşǘŜǎΣ ŘƛŦŦǳǎƛƻƴ ŘΩƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴǎ όǎƛǘŜ ƛƴǘŜǊƴŜǘΣ 

newsletters, listes de diffusion). 

- La filière et le réseau ACT4ALS-MND 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 patients. Ce colloque a eu lieu le 17 mars 2022 et a réuni experts dans le 

domaine de la SLA (médecins, chercheurs), industries pharmaceutiques, investisseurs et associations de patients 

dans un même but : trouver des solutions pour accélérer la recherche de traitements dans la SLA.  

- !Ŏǘǳŀƭƛǎŀǘƛƻƴ ŀƴƴǳŜƭƭŜ ŘŜ ƭΩŀƴƴǳŀƛǊŜ ŘŜǎ ƭŀōƻǊŀǘƻƛǊŜǎ ŘŜ ǊŜŎƘŜǊŎƘŜ ƛƴǎǘƛǘǳǘƛƻƴƴŜƭǎ ǇŀǊǘŜƴŀƛǊŜǎ ŘŜ ƭŀ 

filière 

- wŞǇƻƴǎŜ Ł ƭΩ!!t !bw LƴǾŜǎǘƛǊ ƭΩ!ǾŜƴƛǊΦ !ǇǇŜƭ Ł aŀƴƛŦŜǎǘŀǘƛƻƴǎ ŘΩƛƴǘŞǊşǘ ǎŞƭŜŎǘƛŦ ƳŀƭŀŘƛŜǎ ǊŀǊŜǎ : 

ŀŎŎŞƭŞǊŜǊ ƭŀ ǊŜŎƘŜǊŎƘŜ Ŝǘ ƭΩƛƴƴƻǾŀǘƛƻƴ ƎǊŃŎŜ ŀǳȄ bases de données. Soumission du projet franco-allemand FG-

Coals fin avril 2021 et audition le 6 juillet 2021. Ce projet ANR est co-coordonné par le Pr Couratier et par le Dr 

[ǳŎ 5ǳǇǳƛǎ όLb{9waΣ {ǘǊŀǎōƻǳǊƎύΦ tƻǳǊ ŀƛŘŜǊ Ł ƭΩŞƭŀōƻǊŀǘƛƻƴ Řǳ ǇǊƻƎǊŀƳƳŜ !bwΣ ƭŜ Dr Jaime LUNA a été financé 

Ŝƴ ǘŀƴǘ ǉǳΩƛƴƎŞƴƛŜǳǊ ŘŜ ǊŜŎƘŜǊŎƘŜ ǇŀǊ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜΦ Lƭ ŀ ǇŀǊǘƛŎƛǇŞ Ł ǘƻǳǘŜǎ ƭŜǎ ǊŞǳƴƛƻƴǎ ŘŜ ǇǊŞǇŀǊŀǘƛƻƴ Ŝǘ Ł ƭΩŀǳŘƛǘƛƻƴΦ 

Des réunions ont été organisées avec les partenaires allemands  

 

 

ACTIONS COMPLÉMENTAIRES REALISEES EN 2021  
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¶ Action 3.2 : Accompagner la collection des données clinico-biologiques, de cohortes et de registres 

pour leur constitution, leur utilisation et leur valorisation 

- Optimisation du fonctionnement de la banque de cerveaux Neuro-CEB. Diffusion des informations et 

des procédures via le site Filslan et prŞǎŜƴǘŀǘƛƻƴ ŘŜ ǎƻƴ ŦƻƴŎǘƛƻƴƴŜƳŜƴǘ Ł ƭΩƻŎŎŀǎƛƻƴ ŘŜǎ ƧƻǳǊƴŞŜǎ CƛƭǎƭŀƴΦ  

- 5ŀƴǎ ƭŜ ŎƻƴǘŜȄǘŜ ŘΩǳƴ ƛƴǘŞǊşǘ ŎǊƻƛǎǎŀƴǘ ŘŜǎ ǇŀǘƛŜƴǘǎ ǇƻǳǊ ƭΩŀǳƎƳŜƴǘŀǘƛƻƴ ŘŜǎ ŎƻƴƴŀƛǎǎŀƴŎŜǎ ǎǳǊ ƭŜ 

microbiote intestinal et ses relations potentielles avec la SLA, Filslan collabore avec lΩLbw!9 ǎǳǊ ƭŜ ζ French Gut 

Project », consistant à étudier le microbiote intestinal de volontaires, y compris de patients atteints de SLA. La 

ŦƛƭƛŝǊŜ ƳŜǘ Ŝƴ ǇƭŀŎŜ ǳƴŜ ƳŞǘƘƻŘƻƭƻƎƛŜ ǇŜǊƳŜǘǘŀƴǘ ƭΩŜȄǇƭƻƛǘŀǘƛƻƴ ŘŜǎ ǊŞǎǳƭǘŀǘǎ ƻōǘŜƴǳǎ Řŀƴǎ ƭŜ ŎƻƴǘŜȄǘŜ ŘŜ ƭŀ {[!Φ  
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Communications régulières à destination des patients et des aidants 

- aƛǎŜ Ŝƴ ǇƭŀŎŜ ŘΩǳƴŜ ǇŀƎŜ ŘŞŘƛŞŜ ŀǳȄ ƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴǎ Ŝƴ ƭƛŜƴ ŀǾŜŎ ƭŀ ǇŀƴŘŞƳƛŜ ŘŜ /ƻǾƛŘ-19 sur le portail : 

https://portail -sla.fr/covid-19/ .  

- Communiqués (« Vaccin anti-Covid et SLA » en janvier 2021, « Enquêtes vaccination anti-Covid des 

personnes atteintes de SLA » en avril 2021 puis « vaccin anti-Covid et SLA » en octobre 2021) et newsletters 

ŘƛŦŦǳǎŞŜǎΣ ǎΩŀŘŀǇǘŀƴǘ ŀǳȄ ŞǾƻƭǳǘƛƻƴǎ ŘŜǎ ŎƻƴƴŀƛǎǎŀƴŎŜǎ Ŝǘ ŘŜǎ ǊŜŎƻƳƳŀƴŘŀǘƛƻƴǎ Ŝƴ ƳŀǘƛŝǊŜ ŘŜ ǾŀŎŎƛƴŀǘƛƻƴΣ ǇƻǳǊ 

les personnes atteintes de SLA ou de maladies du neurone moteur 

- Renouvellement du système ChatBot, initié en 2020 et porté par le Dr Pascal Cintas, permettant de 

ƎŀǊŘŜǊ ƭŜ ŎƻƴǘŀŎǘ ŀǾŜŎ ƭŜǎ ǇŀǘƛŜƴǘǎ Ł ŘƻƳƛŎƛƭŜ Ǿƛŀ ƭΩŜƴǾƻƛ ŘŜ {a{Φ {ƛȄ ŎŜƴǘǊŜǎ ό.ƻǊŘŜŀǳȄΣ /ƭŜǊƳƻƴǘ-Ferrand, Lille, 

Lyon, Nice et Toulouse) participent à ce projet. 784 patients ont reçu plusieurs séries de message. Ce système a 

permis de garder le contact à distance avec des patients en période de Covid. 

 

Traitements et recherche 

- La dernière série de messaƎŜǎ ŜƴǾƻȅŞǎ Ǿƛŀ ƭΩƻǳǘƛƭ /Ƙŀǘ.ƻǘ Ŏƻƴǎƛǎǘŀƛǘ Ŝƴ ǳƴ ǉǳŜǎǘƛƻƴƴŀƛǊŜ ŎƻƴŎŜǊƴŀƴǘ ƭŀ 

vaccination anti-Covid : est-ŜƭƭŜ ŦŀƛǘŜ ƻǳ ƴƻƴ Ŝǘ Řŀƴǎ ŎŜ ŎŀǎΣ ǇƻǳǊǉǳƻƛ όŘƛŦŦƛŎǳƭǘŞ ŘΩŀŎŎŝǎΣ ǊŜŦǳǎ ŘŜ ǾŀŎŎƛƴŀǘƛƻƴΣ 

ƛƴŦŜŎǘƛƻƴ /ƻǾƛŘ ŀƴǘŞǊƛŜǳǊŜ ΧύΣ ǎƛ ŜƭƭŜ ŀ ŞǘŞ ŦŀƛǘŜ ȅ ŀ-t-il eu des effets secondaires. Les résultats de cette enquête 

sont disponibles depuis mai 2021 sur le site de Filslan https://portail -sla.fr/enquete-vaccination-anti-covid-sla/ 

 

tŀǊŎƻǳǊǎ ŘΩaccompagnement des patients et des aidants 

- Mise en évidence sur la page Covid-19 sur site de la filière des fiches conseils en kinésithérapie contenant 

des exercices pour pallier une interruption de séances de kinésithérapie. Ces fiches sont accompagnées de vidéos 

réalisées par les kinésithérapeutes du CH de Toulouse et du CHU de Nice. 

 

 

 

 

Développement des outils en ligne 

- aƛǎŜ Ŝƴ ǇƭŀŎŜ ŘΩǳƴŜ ǇŀƎŜ ŘŞŘƛŞŜ ŀǳȄ ƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴǎ Ŝƴ ƭƛŜƴ ŀǾŜŎ ƭŀ ǇŀƴŘŞƳƛŜ ŘŜ /ƻǾƛŘ-19 sur le portail : 

https://portail -sla.fr/covid-19/ 

 

wŞŀƭƛǎŀǘƛƻƴǎ ŘΩŜƴǉǳşǘŜǎ ǇŀǊ ƭŀ C{aw ǎǳǊ ƭΩƻǊƎŀƴƛǎŀǘƛƻƴ ŘŜǎ ǎƻƛƴǎ Ŝƴ temps de COVID-19 (achevées et en cours) 

- /ƻƴǘƛƴǳƛǘŞ ŘŜ ƭΩŜƴǉǳşǘŜ ƳƛǎŜ Ŝƴ ǇƭŀŎŜ Ŝƴ нлнлΣ Ł ŘŜǎǘƛƴŀǘƛƻƴ ŘŜǎ /waw Ŝǘ /w/aw Cƛƭǎƭŀƴ Řŀƴǎ ƭŜ ōǳǘ ŘŜ 

recenser les cas de COVID chez des patients atteints de SLA et pris en charge par les centres labélisés. Recueillir 

des informations anonymisées sur leur prise en charge.  

 

Travail avec la BNDMR pour le codage des patients COVID-19 

- /ǊŞŀǘƛƻƴ ŘΩǳƴŜ ǇŀƎŜ ŘŞŘƛŞŜ ŀǳȄ ƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴǎ ŎƻƴŎŜǊƴŀƴǘ ƭŀ /h±L5-19, et présentant les 

recommandations de bonnes pratiques de codage du COVID-19 dans BaMaRa, pour une information facilement 

disponible. 

 

 

FOCUS FSMR & COVID-19 

I. MAINTIEN DE LA COMMUNICATION ET DES SOINS EN TEMPS DE COVID-19 

II. FORMATION /INFORMATIONS AUPRES DES PROFESSIONNELS 

https://portail-sla.fr/covid-19/
https://portail-sla.fr/enquete-vaccination-anti-covid-sla/
https://portail-sla.fr/covid-19/
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CL/I9 5ΩL59b¢L¢;  

 

Animateur : Pr Christine BODEMER, christine.bodemer@aphp.fr   

Chef(fe) de projet : Rébecca GENE, rebecca.gene@aphp.fr  

9ǘŀōƭƛǎǎŜƳŜƴǘ ŘΩŀŎŎǳŜƛƭ : Hôpital Necker-Enfants Malades, 149 rue de Sèvres, 75015 Paris 

Site internet : http://www.fimarad.org/  

 

ORGANISATION 
 
[ŀ ŦƛƭƛŝǊŜ CLa!w!5 ǎΩƻǊƎŀƴƛǎŜ ŀǳǘƻǳǊ ŘŜ ŘŜǳȄ ƻǊƎŀƴŜǎ ŘŜ ƎƻǳǾŜǊƴŀƴŎŜ Υ  

¶ Le bureau de la filière ŘŞŦƛƴƛǘ ƭŜǎ ƎǊŀƴŘŜǎ ƭƛƎƴŜǎ ǎǘǊŀǘŞƎƛǉǳŜǎ Ł ƳŜǘǘǊŜ Ŝƴ ǆǳǾǊŜ ŀǳ ǎŜƛƴ ŘŜ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜΦ Lƭ 
est constitué par les 5 coordinateurs dermatologues des CRMR, 1 représentant des CCMR et 1 avis 
consultatif (président de la Société Française de Dermatologie (SFD)) soit 7 membres. Le bureau se 
réunit physiquement ou par téléphone au moins 1 à 2 fois par an, en fonction des besoins.  

¶ Le comité de pilotage ǾŀƭƛŘŜ Ŝǘ ƳŜǘ Ŝƴ ǇƭŀŎŜ ƭŜ Ǉƭŀƴ ŘΩŀŎǘƛƻƴΦ Lƭ Ŝǎǘ ŎƻƴǎǘƛǘǳŞ ŘŜǎ р ŎƻƻǊŘƛƴŀǘŜǳǊǎ 
ŘŜǊƳŀǘƻƭƻƎǳŜǎ ŘŜǎ /wawΣ ŘΩм ǊŜǇǊŞǎŜƴǘŀƴǘ ǇŀǊ ǎƛǘŜ ŎƻƴǎǘƛǘǳǘƛŦΣ ŘŜ н ǊŜǇǊŞǎŜƴǘŀƴǘǎ ŘŜǎ ǊŞǎŜŀǳȄ ŘŜ 
CCMR, de 3 représentants titulaires (qui peuvent se faire remplacer par 3 représentants suppléants si 
ƛƴŘƛǎǇƻƴƛōƭŜǎύ ŘŜǎ ŀǎǎƻŎƛŀǘƛƻƴǎ ŘŜ ƳŀƭŀŘŜǎ ǾŀƭƛŘŞǎ ǇŀǊ ƭΩŜƴǎŜƳōƭŜ ŘŜǎ ŀǎǎƻŎƛŀǘƛƻƴǎ ŘŜ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜΣ Ŝǘ ŘŜ н 
représentants des laboratoires de diagnostic, soit 29 membres. Le comité de pilotage se réunit 3 fois 
par an.  
 

5ŜǇǳƛǎ нлмрΣ ƭŜ ŦƻƴŎǘƛƻƴƴŜƳŜƴǘ ƻǇŞǊŀǘƛƻƴƴŜƭ ŘŜ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ Ŝǎǘ ŀǎǎǳǊŞ ǇŀǊ ǳƴŜ ŞǉǳƛǇŜ ǇǊƻƧŜǘΦ [ΩŞǉǳƛǇŜ ǇǊƻƧŜǘ ŀǎǎǳǊŜ ƭŀ 

ƳƛǎŜ Ŝƴ ǆǳǾǊŜΣ ƭŜ ǎǳƛǾƛ Ŝǘ ƭΩŞǾŀƭǳŀǘƛƻƴ ŘŜǎ ŀŎǘƛƻƴǎ ŘŜ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ Ŝƴ ŎƻƴŎŜǊǘŀǘƛƻƴ ŀǾŜŎ ƭŜ ōǳǊŜŀǳ ŘŜ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ Ŝǘ ƭŜ ŎƻƳƛǘŞ 

de pilotage. EƭƭŜ ŦŞŘŝǊŜ ƭŜǎ ŘƛŦŦŞǊŜƴǘǎ ŀŎǘŜǳǊǎ ŘŜ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ ŀǳǘƻǳǊ ŘŜ ǇǊƻƧŜǘǎ ŎƻƳƳǳƴǎ Ŝǘ ǎΩŀǎǎǳǊŜ ŘŜ ƭΩŀǇǇƭƛŎŀǘƛƻƴ ŘŜǎ 

directives nationales demandées par la DGOS. En 2020, elle est constituée de : un chef de projet de la filière, un 

praticien attaché, un chef de projet scientifique, une chargée de mission médico-social et deux chargés de mission 

ŜǊǊŀƴŎŜ Ŝǘ ƛƳǇŀǎǎŜ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛǉǳŜκǘǊŀƛǘŜƳŜƴǘǎΦ /ŜǘǘŜ ŞǉǳƛǇŜ ǇǊƻƧŜǘΣ ōŀǎŞŜ Ł ƭΩƘƾǇƛǘŀƭ bŜŎƪŜǊ-Enfants malades, est 

actuellement complétée par 4 chargés de mission en 0,5 ETP, basés en région et coordonnés par le chef de projet 

ŘŜ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜΦ [ΩŞǉǳƛǇŜ ǇǊƻƧŜǘ ǊŜƴŘ ŎƻƳǇǘŜ ŘŜ ƳŀƴƛŝǊŜ ƘŜōŘƻƳŀŘŀƛǊŜ ŘŜǎ ŀǾŀƴŎŞŜǎ ŘŜ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ Ł ƭΩŀƴƛƳŀǘǊƛŎŜ ŀǾŜŎ ǳƴ 

compte rendu de suivi systématiquement archivé. Depuis 2015, des groupes de travail ont été organisés au sein de 

ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜΦ Lƭǎ ǎƻƴǘ ŘŞŦƛƴƛǎ Ŝƴ ŦƻƴŎǘƛƻƴ ŘŜǎ ƛƳǇŞǊŀǘƛŦǎ ƛƴƘŞǊŜƴǘǎ ŀǳ Ǉƭŀƴ ŘΩŀŎǘƛƻƴ Ŝǘ ŘŜ ǎŀ ŘȅƴŀƳƛǉǳŜ ŘŜ ǇǊƻƎǊŜǎǎƛƻƴΣ 

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. 

 

PÉRIMÈTRE 

 

La filière FIMARAD regroupe les acteurs concernés par les maladies dermatologiques rares : les maladies rares de la 

ǇŜŀǳ Ŝǘ ŘŜǎ ƳǳǉǳŜǳǎŜǎ ŘΩƻǊƛƎƛƴŜ ƎŞƴŞǘƛǉǳŜΣ ƭŜǎ ƴŜǳǊƻŦƛōǊƻmatoses (NF), les maladies bulleuses auto-immunes 

(MBAI) et les dermatoses bulleuses toxiques et toxidermies sévères (DBT). 

FILIERE FIMARAD  

Maladies dermatologiques rares 
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{ƻƴ ƻōƧŜŎǘƛŦ Ŝǎǘ ǳƴŜ ǇǊƛǎŜ Ŝƴ ŎƘŀǊƎŜ ŘΩŜȄŎŜƭƭŜƴŎŜ ŘŜ ŎŜǎ ƳŀƭŀŘƛŜǎ ǊŀǊŜǎ ŘŜ ƭŀ ǇŜŀǳ Ŝǘ ŘŜǎ ƳǳǉǳŜǳǎŜǎΣ ƎǊŃŎŜ Ł ǳƴŜ 

expertise médicale et paramédicale continuellement optimisée en lien étroit avec les avancées de la connaissance 

Ŝǘ ŘŜ ƭŀ ǎŎƛŜƴŎŜΣ ŘƛŦŦǳǎŞŜ Ŝǘ ǇŞǊŜƴƴƛǎŞŜ ǇŀǊ ƭΩƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴ Ŝǘ ƭŀ ŦƻǊƳŀǘƛƻƴΣ ǎǘǊǳŎǘǳǊŞŜ ǇƻǳǊ Ł ǘŜǊƳŜ ǳƴ ǊŞǎŜŀǳ ǾƛƭƭŜ 

hôpital efficace, valorisée au travers de connexions étroites avec les réseaux internationaux et une recherche active 

centrée sur le patient et ses besoins. 

Lƭ ŜȄƛǎǘŜ ǇƭǳǎƛŜǳǊǎ ŎŜƴǘŀƛƴŜǎ ŘŜ ƳŀƭŀŘƛŜǎ ŘŜǊƳŀǘƻƭƻƎƛǉǳŜǎ ǊŀǊŜǎΦ 9ƭƭŜǎ ǇŜǳǾŜƴǘ ŘŞōǳǘŜǊ Řŝǎ ƭΩŜƴŦŀƴŎŜ ƻǳ Ł ƭΩŃƎŜ 

adulte. La majorité de ces maladies concernent le développement (génodermatoses, incluant des anomalies 

génétiques constitutionnelles et somatiques) ou sont à probable prédisposition génétique (ex. maladies bulleuses 

auto-immunes, toxidermies sévères). Les génodermatoses, incluant les mosaïcismes cutanés pigmentaires (ex. 

nævus congénital) et vasculaires (ex. malformations et tumeurs vasculaires), apparaissent habituellement très 

précocement dans la vie, souvent dès la naissance. Les dermatoses bulleuses auto-immunes et les toxidermies 

sévŝǊŜǎ ǎǳǊǾƛŜƴƴŜƴǘ Ǉƭǳǎ ŦǊŞǉǳŜƳƳŜƴǘ Ł ƭΩŃƎŜ ŀŘǳƭǘŜΦ /ŜǇŜƴŘŀƴǘ ǘƻǳǘŜǎ ƭŜǎ ǘǊŀƴŎƘŜǎ ŘΩŃƎŜ ǇŜǳǾŜƴǘ şǘǊŜ ŎƻƴŎŜǊƴŞŜǎ 

par chacun de ces groupes de maladies. 

[ΩŜƴǎŜƳōƭŜ ŘŜǎ ƳŀƭŀŘƛŜǎ ǊŀǊŜǎ ŘŜ ƭŀ ǇŜŀǳ ƻƴǘ Ŝƴ ŎƻƳƳǳƴ ƭŜǳǊ ǇƻǘŜƴǘƛŜƭƭŜ ǎŞǾŞǊƛǘŞ όƛƴŦŜŎǘƛƻƴǎΣ ŘŞƴǳǘǊƛǘƛƻƴΣ 

cancérisation), leur risque vital non exceptionnel, leur retentissement général et fonctionnel, leur chronicité en 

ƭΩŀōǎŜƴŎŜ ŘŜ ǘǊŀƛǘŜƳŜƴǘ ŎǳǊŀǘƛŦ Ŝǘ ƭŜ ŎƻǶǘ Ŝǘ ƭŀ ŘƛŦŦƛŎǳƭǘŞ ŘŜ ƭŜǳǊ ǇǊƛǎŜ Ŝƴ ŎƘŀǊƎŜΣ ŀǾŜŎ ŘŜǎ ǎƻƛƴǎ ŦǊŞǉǳŜƳƳŜƴǘ ƭƻƴƎǎΣ 

difficiles et coûteux. Lƭ ǎΩŀƎƛǘ ŘŜ ǾǊŀƛŜǎ ƳŀƭŀŘƛŜǎ ǎȅǎǘŞƳƛǉǳŜǎ ǇƻǳǊ ǳƴ ƎǊŀƴŘ ƴƻƳōǊŜ ŘΩŜƴǘǊŜ ŜƭƭŜǎΣ ƴŞŎŜǎǎƛǘŀƴǘ ǳƴŜ 

prise en charge multidisciplinaire médicale et paramédicale. Le fardeau physique, psychologique et économique est 

important pour le patient et sa famille, souvent ƳŞŎƻƴƴǳ Ŝǘ ƴƻƴ ǊŜŎƻƴƴǳΦ [ΩƛƴǘŞƎǊŀǘƛƻƴ ǎƻŎƛŀƭŜ Ŝǎǘ ŎƻƳǇƭŜȄŜ ǾƻƛǊŜ 

impossible (apparence, longueur des soins et épuisement, handicap fonctionnel secondaire). 

La filière a également pour objectif la prise en charge et la recherche concernant des patients ayant des affections 

ŘŜǊƳŀǘƻƭƻƎƛǉǳŜǎ ǊŀǊŜǎ Ŝǘ ŎƻƳǇƭŜȄŜǎ Řƻƴǘ ƭŜ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛŎ ƴΩŜǎǘ Ǉŀǎ ŜƴŎƻǊŜ Şǘŀōƭƛ ŀǾŜŎ ŎŜǊǘƛǘǳŘŜ 

COMPOSITION  

 

Les différents acteurs de la filière sont les suivants : 

¶ 5 CRMR coordonnateurs et 14 CRMR constitutifs ainsi que 68 centres de compétences répartis sur toute la 

France métropolitaine, en Guadeloupe, en Martinique et à la Réunion. 

¶ 20 laboratoires de diagnostic. 

¶ 2 sociétés savantes.  

¶ 21 associations de malades. 

¶ Le réseau de santé qui comprend : les partenaires médico-sociaux, les institutions (BNDMR, CNSA, 

tƭŀǘŜŦƻǊƳŜǎ ƳŀƭŀŘƛŜǎ ǊŀǊŜǎύ Ŝǘ ƭŜǎ ŘƛŦŦŞǊŜƴǘǎ ƻǊƎŀƴƛǎƳŜǎ Ŝǘ ƭŜǎ I!5 Ŝǘ ŎŜƴǘǊŜǎ ŘΩŀǾŀƭΦ 

 

 
 

Figure n°1 : Cartographie des centres rattachés à la filière FIMARAD  
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ACTIONS ISSUES DU PNMR3 REALISEES PAR 

LA FILIÈRE FIMARAD EN 2021 

Axe 1 : w;5¦Lw9 [Ω9ww!b/9 9¢ [ΩLat!{{9 5L!Dbh{¢Lv¦9{ 

Á !Ŏǘƛƻƴ мΦн Υ {ǘǊǳŎǘǳǊŜǊ ƭΩƻŦŦǊŜ ŘŜ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛŎ ƎŞƴŞǘƛǉǳŜ Ŝǘ ƴƻƴ ƎŞƴŞǘƛǉǳŜΦ !ǾŜŎ ƴƻǘŀƳƳŜƴǘ ƭΩŀǇǇǳƛ ŘŜ ƭΩ!ƎŜƴŎŜ 

ŘŜ ƭŀ .ƛƻƳŞŘŜŎƛƴŜ ό!.aύ Ŝǘ ŘΩhǊǇƘŀƴŜǘΦ 

- Un état des lieux du fonctionnement et des besoins à couvrir a été fait en 2020 avec des premières actions mises 

en place : 1) [ΩƻŦŦǊŜ ŘŜ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛŎ ƳƻƭŞŎǳƭŀƛǊŜ ŀ ŞǘŞ ŞǘŜƴŘǳ ǇƻǳǊ ƭŜǎ ƳŀƭŀŘƛŜǎ ƴƻƴ ŎƻǳǾŜǊǘŜǎ ƧǳǎǉǳΩƛŎƛΣ ŀǾŜŎ ƭŜ 

Cutis Laxa et les maladies du tissu de soutien (diagnostic moléculaire directement sur SeqOIA). 2) Une 

proposition de parcours de soins « Cutis Laxa » a été faite en lien avec Bordeaux/Paris. 3) Dans le cas des 

maladies bulleuses auto-immunes (MBAI), le site MALIBUL-Rouen a proposé le projet suivant : le dosage 

ŘΩŀƴǘƛŎƻǊǇǎ ǳƭǘǊŀǎŜƴǎƛōƭŜ : mise au pƻƛƴǘκǾŀƭƛŘŀǘƛƻƴ ŘΩǳƴŜ ƴƻǳǾŜƭƭŜ ƳŞǘƘƻŘŜ ŘŜ ŘŞǇƛǎǘŀƎŜ ŘŜǎ ǇŀǘƛŜƴǘǎ ŀǾŜŎ ǳƴŜ 

MBAI dont le diagnostic de la forme est suspecté. La méthode consiste à détecter les ACs dirigés contre les 

différentes protéines de la JDE restés négatifs suite aux tests actuels (IFD, immunoblot, ELISA) et leurs sous-

classes, spécifiques de certaines formes de MBAI en impasse diagnostique. Ce projet est en cours. Il a reçu une 

Řƻǘŀǘƛƻƴ ŘŜ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ ŀȅŀƴǘ ŞǘŞ ǳƴ ŘŜǎ ƭŀǳǊŞŀǘǎ Řŀƴǎ ƭŜ ŎŀŘǊŜ ŘŜ ƭΩ!!t wŜŎƘŜǊŎƘŜ ŘŜ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜΦ  

 

Á Action 1Φо Υ 5ŞŦƛƴƛǊ Ŝǘ ƻǊƎŀƴƛǎŜǊ ƭΩŀŎŎŝǎ ŀǳȄ ǇƭŀǘŜŦƻǊƳŜǎ ŘŜ ǎŞǉǳŜƴœŀƎŜ Ł ǘǊŝǎ Ƙŀǳǘ ŘŞōƛǘ Řǳ tCaD нлнрΦ 

« 5ŞŦƛƴƛǊ Ŝǘ ƳŜǘǘǊŜ Ŝƴ ǇƭŀŎŜ ǳƴ ŘƛǎǇƻǎƛǘƛŦ ŘΩŀŎŎŝǎ ŜƴŎŀŘǊŞ ŀǳȄ ǇƭŀǘŜŦƻǊƳŜǎ ƴŀǘƛƻƴŀƭŜǎ Řǳ tCaD нлнр ǇƻǳǊ ƭŜ 

ŘƛŀƎƴƻǎǘƛŎ ŘŜǎ ƳŀƭŀŘƛŜǎ ǊŀǊŜǎ Ŝƴ ǎΩŀǇǇǳȅŀƴǘ ǎǳǊ ƭŀ ƳŜsure 6 de ce plan et sur la mise en place de réunions de 

ŎƻƴŎŜǊǘŀǘƛƻƴ ǇƭǳǊƛŘƛǎŎƛǇƭƛƴŀƛǊŜ όw/tύ ŘΩŀƳƻƴǘ Ŝǘ ŘΩŀǾŀƭ Řǳ ǎŞǉǳŜƴœŀƎŜ Ł ǘǊŝǎ Ƙŀǳǘ ŘŞōƛǘΣ Ŝƴ ƛƳǇƭƛǉǳŀƴǘ 

directement les CRMR et les laboratoires de génétique moléculaire. » 

- En 2019, lors de la 2ème campagne de priorisation des pré-indications dans le cadre du PFMG2025, la filière a 

organisé un groupe de travail porteur de ce projet associant des compétences de dermatologue, généticien, 

clinicien et biologiste. Les 2 grands centres multi-sites (Nord et Sud) pour les maladies génétiques rares de la 

ǇŜŀǳΣ ǉǳƛ ŀǎǎǳǊŜƴǘ ǳƴ ƳŀƛƭƭŀƎŜ ŘŜ ƭΩŜƴǎŜƳōƭŜ Řǳ ǘŜǊǊƛǘƻƛǊŜΣ ǎƻƴǘ ǊŜǇǊŞǎŜƴǘŞǎ Řŀƴǎ ŎŜ ƎǊƻǳǇŜ ŘŜ ǘǊŀǾŀƛƭΦ ¦ƴ 

dossier a ainsi été préparé et déposé par les porteurs du projet : Pr Smail Hadj-Rabia (Paris), Dr Fanny Morice-

Picard (Bordeaux), Dr Dominique Vidaud (Paris) et Pr Christine Bodemer (coordinatrice FIMARAD, Paris). La pré-

indication retenue est celle qui concerne les Génodermatoses. La mise en place des RCP pour cette activité, en 

lien avec les séances RCP ƴŀǘƛƻƴŀƭŜǎ ŘŜ CLa!w!5 ŎƻƴŎŜǊƴŞŜǎΣ ǎΩŜǎǘ ŦŀƛǘŜ ŘŜǇǳƛǎ Ŧƛƴ нлмф Ŝǘ ǎΩŜǎǘ ǇƻǳǊǎǳƛǾƛ Ŝƴ 

2020 et en 2021. En 2021 pour SeqOIA, 5 réunions de restitution/discussion se sont tenues avec 17 dossiers 

présentés dont 10 ont fait l'objet de comptes rendus et sont clôturés, 7 sont en cours de finalisation. Pour la 

plateforme AURAGEN, 9 dossiers ont été présentés.  

- 5ŜǇǳƛǎ нлмрΣ ǳƴŜ ŎƘŀǊǘŜ ŘŜ ōƻƴ ŦƻƴŎǘƛƻƴƴŜƳŜƴǘ Ŝǘ ŘΩƛƴǘŜǊŀŎǘƛƻƴ ŜƴǘǊŜ ƭŜǎ ƭŀōƻǊŀǘƻƛǊŜǎ ŘŜ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛŎ 

moléculaires et le réseau des centres maladies de la filière FIMARAD a été mise en place. Ceci dans un objectif 

ŘΩǳƴŜ ƎŜǎǘƛƻƴ ƘŀǊƳƻƴƛǎŞŜ ŘŜǎ ǊŞǎǳƭǘŀǘǎ ƳƻƭŞŎǳƭŀƛǊŜǎ ƻōǘŜƴǳǎ Ŝǘ ŘŜǎ ƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴǎ ŎƭƛƴƛǉǳŜǎ Ŝǘ ƳŞŘƛŎŀƭŜǎ 

nécessaires à leur analyse. Les responsables de laboratoires de diagnostic et les responsables des CRMR de la 

ŦƛƭƛŝǊŜ ƻƴǘ ǎƛƎƴŞ ŎŜǘǘŜ ŎƘŀǊǘŜ ŀǎǎǳǊŀƴǘ ǳƴŜ ŦƭǳƛŘƛǘŞ Řŀƴǎ ƭΩŀƴŀƭȅǎŜΣ ƭŜ ǊŜƴŘǳ Ŝǘ ƭΩŜȄǇƭƻƛǘŀǘƛƻƴ ǎŎƛŜƴǘƛŦƛǉǳŜ ŘŜǎ 

résultats obtenus.  

- Dans le même temps et depuis 2015, une cartographie des laboratoires de diagnostic moléculaires experts dans 

les maladies 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 filière ainsi que la liste des panels de gènes analysés dans chaque 

laboratoire agréé. Une mise à jour de cette cartographie a été effectuée en 2021 sur le site internet de la filière.  

- Les porteurs du projet des pré-indications au sein de la filière participent au groupe de travail « Cartouche 

génomique », coordonné par la filière Anddi-Rares.  

 

Á Action 1.4 : Mise Ŝƴ ǇƭŀŎŜ ŘΩǳƴ ƻōǎŜǊǾŀǘƻƛǊŜ Řǳ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛŎ ŀŘƻǎǎŞ ŀǳ ŎƻƳƛǘŞ ŘŜ ǇƛƭƻǘŀƎŜ ŘŜǎ ŦƛƭƛŝǊŜǎ 
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« Les FSMR contribueront à la mise en place de cet observatoire qui se déploiera au sein des comités 

ƳǳƭǘƛŘƛǎŎƛǇƭƛƴŀƛǊŜǎ ŘŜ ŎƘŀǉǳŜ C{aw Ŝǘ ŀǳ ǘǊŀǾŜǊǎ ŘΩǳƴ ƎǊƻǳǇŜ transversal dépendant du comité de pilotage 

(COPIL) des FSMR (cf Actions 10.1 et 10.2) ». 

- [ΩƻōǎŜǊǾŀǘƻƛǊŜ a plusieurs objectifs : 1) {ΩŀǎǎǳǊŜǊ ŘΩǳƴŜ ŎƻƘŞǊŜƴŎŜ ŘŜǎ ǇǊŀǘƛǉǳŜǎ Ŝǘ ŘŜ ƭŀ ǇǊƛǎŜ Ŝƴ ŎƻƳǇǘŜ ŘŜǎ 

ƛƴƴƻǾŀǘƛƻƴǎ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛǉǳŜǎ Řŀƴǎ ƭŀ ǇǊƛǎŜ Ŝƴ ŎƘŀǊƎŜ ŘŜǎ ǇŜǊǎƻƴƴŜǎ Ŝƴ ǎΩŀǇǇǳȅŀƴǘ ǎǳǊ ǳƴŜ ǾŜƛƭƭŜ ǎŎƛŜƴǘƛŦƛǉǳŜΣ 

technologique, clinique, réglementaire et éthique, 2) Permettre de produire des tableaux de bord annuels 

ǊŜƴŘŀƴǘ ŎƻƳǇǘŜ ƴƻǘŀƳƳŜƴǘ ŘŜ ƭΩŞǾƻƭǳǘƛƻƴ ŘŜ ƭΩŜǊǊŀƴŎŜ Ŝǘ ŘŜ ƭΩƛƳǇŀǎǎŜ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛǉǳŜǎ Ŝƴ CǊŀƴŎŜ Ŝƴ ǎΩŀǇǇǳȅŀƴǘ 

sur la banque nationale de données maladies rares (BNDMR), 3) Interagir avec les instances du PFMG 2025 et y 

être représenté. 

- La filière FIMARAD effectue les actions demandées par le 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 base de données BaMaRa. Ces actions de mises à jour et de 

corrections sont effectuées principalement par les chargés de mission et ARC, et supervisées par les médecins 

coordinateurs des centres. 

- Une enquête préliminaire a été effectuée afin de comprendre : quelles sont les personnes qui saisissent les 

données (ARC, chargé de mission, médecins, infirmières, paramédicaux, etc.), le mode de saisie (directement 

dans BaMaRa ou via le DPI), les effectifs patients totaux et par file active des centres, les principales pathologies 

ǎǳƛǾƛŜǎΣ ƭŜǎ ŞŎǳŜƛƭǎ ǊŜƴŎƻƴǘǊŞǎ Ŝǘ ƭŜ ōŜǎƻƛƴ ŞǾŜƴǘǳŜƭ ŘŜ ǊŜǎǎƻǳǊŎŜǎκŘΩŀƛŘŜ ǇƻǳǊ ƭŀ ǎŀƛǎƛŜΦ 

- Des réunions de travail sont effectuées régulièrement avec les chargés de mission, ARC, chefs de projets des 

centres qui saisissent les données dans BaMŀwŀ ŀŦƛƴ Ŝǘ ŦŀƛǊŜ ǳƴ Ǉƻƛƴǘ ǎǳǊ ƭΩŞǘŀǘ ŘΩŀǾŀƴŎŜƳŜƴǘΦ 

- Un guide de codage est en cours de rédaction. Il servira de support à la saisie des données de la fiche maladies 

rares dans le DPI et dans BaMaRa (voire action 3.1). 

- Les arborescences des principales pathƻƭƻƎƛŜǎ ƻƴǘ ŞǘŞ ŜŦŦŜŎǘǳŞŜǎ ŀŦƛƴ ŘΩŀƛŘŜǊ Ł ƭŀ ǊŜŎƻƴƴŀƛǎǎŀƴŎŜ ŘŜǎ ƎǊƻǳǇŜǎ ŘŜ 

pathologies/pathologies/sous-groupes de diagnostics de maladies rares saisies dans la fiche maladies rares. 

- En 2021, la filière a apporté son soutien financier aux CRMR pour le recrutement de techniciens de recherche 

ŎƭƛƴƛǉǳŜ ό¢9/ύ Ŝƴ лΦр9¢tΣ ǇƻǳǊ ƭŀ ǎŀƛǎƛŜ Ŝǘ ƭΩƛƳǇƭŞƳŜƴǘŀǘƛƻƴ ŘŜǎ ŘƻƴƴŞŜǎ ŀǳ ƴƛǾŜŀǳ ŘŜ .ŀaŀwŀ Ŝǘ ŘŜǎ ŘƛŦŦŞǊŜƴǘǎ 

DPI. 17 sites ont bénéficié de ce soutien financier, pour une durée de 1 an. Un chargé de mission dédié au projet 

ŀ ŞƎŀƭŜƳŜƴǘ ǊŜŎǊǳǘŞ ŀǳ ǎŜƛƴ ŘŜ ƭΩŞǉǳƛǇŜ ƻǇŞǊŀǘƛƻƴƴŜƭƭŜΦ  

- Les actions sont discutées au sein du groupe de travail « Diagnostic », qui comprend également 2 membres 

ŘΩŀǎǎƻŎƛŀǘƛƻƴǎ ŘŜ ƳŀƭŀŘŜǎΦ 

 

Á Action 1.5 : Organiser et systématiser les réunions de concertation pluridisciplinaires. Description de 

ƭΩƻǊƎŀƴƛǎŀǘƛƻƴ Ŝǘ Řǳ ƴƻƳōǊŜ ŘŜ ǊŞǳƴƛƻƴǎ ŘŜ ŎƻƴŎŜǊǘŀǘƛƻƴ ǇƭǳǊƛŘƛǎŎƛǇƭƛƴŀƛǊŜǎ όw/tύ ǇƻǊǘŞŜǎ ǇŀǊ ƭŀ C{aw Τ 9ƭŞƳŜƴǘǎ 

ŘŜǎŎǊƛǇǘƛŦǎ ŘΩǳƴ ŀŎŎŝǎ ŞǉǳƛǘŀōƭŜ Ł ƭΩŜȄǇŜǊǘƛǎŜΦ 

- Depuis 2018, la filière a mis en place des RCP nationales pour 5 thématiques : angiomes, neurofibromatoses de 

type 1, génodermatoses, dermatoses bulleuses toxiques & toxidermies graves et maladies bulleuses auto-

ƛƳƳǳƴŜǎΦ [Ŝ ŎƘƻƛȄ Řǳ ƭƻƎƛŎƛŜƭ ŀǳ ǎŜƛƴ ŘŜ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ ǎΩŞǘŀƛǘ ǇƻǊǘŞ ǎǳǊ ƭŜ ƭƻƎƛŎƛŜƭ D/{ {!w!Φ ¦ƴŜ charte de 

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 filière et chaque séance est rappelée par des newsletters hebdomadaires. 

Depuis 2020, une 6ème thématique RCP nationale a été mise en place : neurofibromatose 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 DPC est ouverte aux professionnels 

ŘŜ ǎŀƴǘŞ ŀǳ ǎŜƛƴ Ŝǘ Ŝƴ ŘŜƘƻǊǎ ŘŜ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜΦ [ΩƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴ ŘŜ ŎŜǘǘŜ ƻŦŦǊŜ ŘŜ ŦƻǊƳŀǘƛƻƴ Ŝǎǘ ŘƛŦŦǳǎŞŜ Ǿƛŀ ƭŜ ǎƛǘŜ 

internet de la filière, des newsletters et la Société Française de Dermatologie (SFD).  

- Les chiffres en 2021 : nombre total 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 filière ne se substituent pas à des RCP locales (intra-sites) qui tiennent 

compte de la dimension de la prise en charge multidisciplinaire de nombreux patients au sein des CRMR. 

- 5ŜǇǳƛǎ нлнмΣ ǳƴ ŎƘŀƴƎŜƳŜƴǘ ŘŜ ǇƭŀǘŜŦƻǊƳŜ w/t ŀ ŞǘŞ ŜŦŦŜŎǘǳŞ Ŝǘ ƭŜ ŎƘƻƛȄ ǎΩŜǎǘ ǇƻǊǘŞ ǎǳǊ ƭŜ ƭƻƎƛŎƛŜƭ   

{ƘŀǊŜ/ƻƴŦǊŝǊŜ όŞƎŀƭŜƳŜƴǘ ǳǘƛƭƛǎŞ ǇŀǊ ŘΩŀǳǘǊŜǎ ŦƛƭƛŝǊŜǎ : NeuroSphinx, OSCAR, TETECOU, SENSGENE, FAI2R, 
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AnDDI-Rares) pour une meilleure interactivité sécurisée entre les professionnels de santé et une adaptabilité 

avec les différents réseaux informatiques des hôpitaux du réseau FIMARAD. 

- Depuis 2021, la RCP FIMARAD - angiomes est jumelée avec celle de la RCP FAVAMULTI- MAV, sous la 

responsabilité de 2 coordinatrices, les Dr Olivia Boccara et Dr Annouck Bisdorff.  

 

Á Action 1.7 : /ƻƴŦƛŜǊ ŀǳȄ /wawΣ ŀǾŜŎ ƭΩŀǇǇǳƛ ŘŜǎ C{awΣ ƭŀ Ŏƻƴǎǘƛǘǳǘƛƻƴ ŘΩǳƴ ǊŜƎƛǎǘǊŜ ƴŀǘƛƻƴŀƭ ŘȅƴŀƳƛǉǳŜ ŘŜǎ 

personnes en impasse diagnostique à partir de la BNDMR « Le réexamen des dossiers des personnes malades 

Ŝǎǘ ƴŞŎŜǎǎŀƛǊŜ ŀǳ ŦǳǊ Ŝǘ Ł ƳŜǎǳǊŜ ŘŜ ƭΩŞǾƻƭǳǘƛƻƴ ŘŜǎ Ŏƻƴƴŀissances et des technologies. Il permettra de réduire les 

pertes de chance en termes de prise en charge. Il est particulièrement important au plan diagnostique ». 

Les principales actions sont : 

- /ƻƴǎǘǊǳƛǊŜ ǳƴ ǊŜƎƛǎǘǊŜ ƴŀǘƛƻƴŀƭ ƛƴǘŜǊƻǇŞǊŀōƭŜ Ŝƴ ǎΩŀǇǇǳȅŀƴǘ sur les données de la BNDMR pour les personnes 

identifiées « sans diagnostic » dans le set minimal de données.  

- Favoriser la réalisation de travaux de recherche (cf axe 5) : ce registre aidera à la réalisation de travaux de 

recherche sur les impasses diagnostiques. Il sera associé chaque fois que possible à des bio-banques déjà 

constituées ou à de nouvelles bio-banques en fonction des besoins identifiés, 

- /ƻƴŦƛŜǊ ƭŀ ǇǊƻŘǳŎǘƛƻƴ ŘΩǳƴ ōƛƭŀƴ ŀƴƴǳŜƭ ŘŜǎ ŘƻƴƴŞŜǎ ŎƻƭƭƛƎŞŜǎ Ŝǘ ŘŜǎ ǘǊŀǾŀǳȄ ǊŞŀƭƛǎŞǎ Ł ǇŀǊǘƛǊ ŘŜ ŎŜ registre (cf 

action 1.4). 

- La filière prend en charge 4 grands groupes de pathologies extrêmement hétérogènes au sein des différents 

ƎǊƻǳǇŜǎΣ ǾƻƛǊŜ ŀǳ ǎŜƛƴ ŘΩǳƴ ƳşƳŜ ƎǊƻǳǇŜ όŜȄ Υ ƎŞƴƻŘŜǊƳŀǘƻǎŜǎύΦ [ΩŜǊǊŀƴŎŜ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛǉǳŜ ŎƻƴŎŜǊƴŜ ǘƻǳǎ ƭŜǎ 

groupes de pathologies. En revanche, 2 grands groupes, les génodermatoses et les MBAI présenteraient, pour 

certaines pathologies ~10% de patients considérés en impasse diagnostique, soit « sans diagnostic ». 

- Registre national dynamique des pathologies rares, incluant les patients identifiés « sans diagnostic » : Les 

ŘƻƴƴŞŜǎ ŘŜǎ ǇŀǘƛŜƴǘǎ ŀǘǘŜƛƴǘǎ ŘΩǳƴŜ ƳŀƭŀŘƛŜ ǊŀǊŜ ŘŜǊƳŀǘƻƭƻƎƛǉǳŜ ǎƻƴǘ ǎŀƛǎƛŜǎ Řŀƴǎ ƭŀ ŦƛŎƘŜ ƳŀƭŀŘƛŜ ǊŀǊŜΣ 

directement dans la base de données BaMaRa ou via le DPI, puis implémentées et mises à jour au fur et à mesure 

des consultations des patients. Il a été convenu de réserver le statut de diagnostic « indéterminé » aux patients 

en impasse diagnostique/sans diagnostic afin de pouvoir les identifier, les dénombrer et ressortir le dossier 

ǇŀǘƛŜƴǘ Řŀƴǎ ƭΩŀǾŜƴƛǊ ǎƛ ŘŜ ƴouvelles techniques ou examens seraient mis au point pouvant permettre de 

poser/préciser le diagnostic.  

- Compléments au SDM : La filière suit le scénario 2. Comme demandé, les éléments complémentaires au SDM ont 

ŞǘŞ ǇǊŞǇŀǊŞǎ ǇŀǊ ƭŜ ƎǊƻǳǇŜ ŘŜ ǘǊŀǾŀƛƭ Ψ5ƛŀƎƴƻǎǘƛŎΩ Ŝǘ ǘǊŀƴǎƳƛǎ Ł ƭŀ .b5aw ǇƻǳǊ ǾŀƭƛŘŀǘƛƻƴΦ [ŀ ŦƛƭƛŝǊŜ ŀ ǎƻǳƘŀƛǘŞ 

ajouter plusieurs informations : 1) des précisions supplémentaires sur les investigations effectuées : 

immunologiques (types, résultats), anatomopatholgiques/histologiques (biopsies cutanées, résultat principal) 

etc.) 2) ǇǊŞŎƛǎŜǊ ƭŀ ŘŀǘŜ ŘŜ όƭΩŃƎŜ Łύ ƭŀ ǇǊŜƳƛŝǊŜ Ŏƻƴǎǳƭǘŀǘƛƻƴ ǎǇŞŎƛŦƛǉǳŜ ǇƻǳǊ ŎŜǎ ǎƛƎƴŜǎκǎȅƳǇǘƾƳŜǎ Ŝǘ ƭŀ ŘŀǘŜ Řǳ 

όƭΩŃƎŜ ŀǳύ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛŎ ŎƭƛƴƛǉǳŜΣ 3) séparer les informations concernant le diagnostic clinique et le diagnostic 

génétique (dans la mesure où les analyses génétiques ne sont pas toujours nécessaires à la pose du diagnostic). 

- Arbres de décision Υ /ƻƳƳŜ ŘŞŎǊƛǘ ǇǊŞŎŞŘŜƳƳŜƴǘΣ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ ŀ ŘŞŎƛŘŞ ŘŜ ƴŜ Ǉŀǎ ǊŞŀƭƛǎŜǊ ŘΩŀƭƎƻǊƛǘƘƳŜǎ ŘŞŎƛǎƛƻƴƴŜƭǎ 

du fait de la grande hétérogénéité des pathologies rares dermatologiques, des symptômes présentés (type, 

sévérité, etc.), des examens complémentaires réalisés, et donc des étapes des cheminements complexes qui 

mènent au diagnostic.   

- Réexamen des dossiers patient : Certains dossiers patient en impasse diagnostique : ayant un diagnostic inconnu, 

étant « ǎŀƴǎ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛŎ η Řŀƴǎ ƭŀ ŦƛŎƘŜ ƳŀƭŀŘƛŜǎ ǊŀǊŜǎ ƻƴǘ ŞǘŞ ǊŞŞǾŀƭǳŞǎΦ [ΩƻōƧŜŎǘƛŦ Ŝǎǘ ŘŜ ǾŞǊƛŦƛŜǊ ƭŜǎ ŘƻƴƴŞŜǎ 

saisies dans la fiche maladies rares, en priorité le diagnostic par comparaison aux données présentes dans le 

dossier patient, et de les valider avec un médecin. Le dossier pourra être évalué/réévalué en RCP si besoin. La 

vérification a débuté sur un échantillon de patients ayant une génodermatose (ex : épidermolyses bulleuses 

héréditaires (9.Iύύ ŀǳ ǎŜƛƴ ŘŜǎ ŎŜǊǘŀƛƴǎ /waw όa!D9/ ŘŜ .ƻǊŘŜŀǳȄύΣ Ǉǳƛǎ ǎŜǊŀ ŞǘŜƴŘǳŜ Ł ŘΩŀǳǘǊŜǎ ŎŜƴǘǊŜǎ Ŝǘ Ł 

ŘΩŀǳǘǊŜǎ ǇŀǘƘƻƭƻƎƛŜǎΦ  

- Actions mises en place par la filière pour réduire les impasses diagnostiques : la filière a proposé : 1) pour les 

génodermatoses : AǳƎƳŜƴǘŜǊ ƭŀ ŦǊŞǉǳŜƴŎŜ ŘŜ Ǌƻǘŀǘƛƻƴ ŘŜǎ ǇŀƴŜƭǎ ŘΩŀƴŀƭȅǎŜǎ ƎŞƴŞǘƛǉǳŜǎ ŘŜǎ ŎŜƴǘǊŜǎ (doubler le 

nombre annuel de trios étudiés sur chaque panel. 5-10/an). Il existe 2 panels à Bordeaux (albinismes et maladies 

cassantes), 1 panel à Toulouse (ichtyoses), 1 panel à Necker Paris (génodermatoses, ichtyoses, maladies de la 
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ƪŞǊŀǘƛƴƛǎŀǘƛƻƴΣ 59!Χύ Ŝǘ м ǇŀƴŜƭ Ł /ƻŎƘƛƴ tŀǊƛǎ όƴŜǳǊƻŦƛōǊƻƳŀǘƻǎŜǎΣ 59!ύΦ ¦ƴŜ ǘŜŎƘƴƛŎƛŜƴƴŜ ŀ ŞǘŞ ǊŜŎǊǳǘŞŜ ǇƻǳǊ 

ǊŜƴŦƻǊŎŜǊ ƭΩŞǉǳƛǇŜ Řǳ ƭŀōƻǊŀǘƻƛǊŜ ŘΩŀƴŀƭȅǎŜ ƎŞƴŞǘƛǉǳŜ Ł ƭΩƘƾǇƛǘŀƭ bŜŎƪŜǊ-enfants malades (Paris) et faire face aux 

ŘŜƳŀƴŘŜǎ ŘΩŀƴŀƭȅǎŜ ǎǳǊ ǘƻǳǘ ƭŜ ǘŜǊǊƛǘƻƛǊŜ ǇƻǳǊ ƭŜ ǊŞǎŜŀǳ CLa!w!5Φ 2) pour les maladies bulleuses auto-immunes 

: Identifier certaines formes de MBAI non dépistées par les tests actuels. Deux projets sont en cours : Le 1er est 

un ŘƻǎŀƎŜ ŘΩŀƴǘƛŎƻǊǇǎ ǳƭǘǊŀǎŜƴǎƛōƭŜ : mƛǎŜ ŀǳ ǇƻƛƴǘκǾŀƭƛŘŀǘƛƻƴ ŘΩǳƴŜ ƴƻǳǾŜƭƭŜ ƳŞǘƘƻŘŜ ŘŜ ŘŞǇƛǎǘŀƎŜ ŘŜǎ ǇŀǘƛŜƴǘǎ 

avec une MBAI dont le diagnostic de la forme est suspecté. La méthode consiste à détecter les ACs dirigés contre 

les différentes protéines de la JDE restés négatifs suite aux tests actuels (IFD, immunoblot, ELISA) et leurs sous-

classes, spécifiques de certaines formes de MBAI en impasse diagnostique. Le 2nd vise à mettre au point/valider 

un score de sévérité simplifié (Investigator Global Assessment: IGA) dans la pemphigoïde bulleuse. Ces 2 projets 

ƻƴǘ ǊŜœǳ ǳƴŜ Řƻǘŀǘƛƻƴ ŘŜ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ ŀȅŀƴǘ ŞǘŞ ƭŀǳǊŞŀǘǎ Řŀƴǎ ƭŜ ŎŀŘǊŜ ŘŜ ƭΩ!!t wŜŎƘŜǊŎƘŜ ŘŜ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ Ŝƴ нлнл Ŝǘ 

2021 (cf. AAP « Recherche » de la filière). 

 

Axe 3 : PARTAGER LES DONNÉES POUR FAVORISER LE DIAGNOSTIC ET LE DEVELOPPEMENT DE NOUVEAUX 

TRAITEMENTS 

Á Action 3.1 Υ 5ŞǇƭƻƛŜƳŜƴǘ ŘŜ ƭŀ .b5aw Řŀƴǎ ƭŜǎ /wawκ//awκ/w/ Ŝƴ ƭƛŜƴ ŀǾŜŎ ƭŜǎ ǎȅǎǘŝƳŜǎ ŘΩƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴ 

hospitaliers.  

- 9ƴ нлнмΣ ƭŀ ŦƻǊƳŀǘƛƻƴ Ł ƭΩŀǇǇƭƛŎŀǘƛƻƴ .ŀaŀwŀ ǎΩŜǎǘ ǇƻǳǊǎǳƛǾƛŜ ŀǳǇǊŝǎ ŘŜǎ ŞǉǳƛǇŜǎ ŘŜǎ ŎŜƴǘǊŜǎ ŘŜ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ ǇŀǊ 

les chargés de mission et les ARC/TEC recrutés au sein des sites de référence.  

- Les chargés de mission de la filière ont assuré un appui à la forƳŀǘƛƻƴ Řŀƴǎ ƭŜǎ ŎŜƴǘǊŜǎ Ŝǘ ƭŜ ƭƛŜƴ ŀǾŜŎ ƭΩŞǉǳƛǇŜ 

de la BNDMR. Ils ont été formés à compléter la fiche maladie rare de leur DPI (quand cela est possible) ou de 

BaMaRa, pour ensuite assurer une formation auprès des équipes de leur centre.  

- Une réflexion plus globale conduite en lien avec le réseau ERN-{ƪƛƴ ǎǳǊ ƭΩƘŀǊƳƻƴƛǎŀǘƛƻƴ ŘŜǎ ŎƻŘŀƎŜǎ ŘŜǎ 

ƳŀƭŀŘƛŜǎ ŘŜǊƳŀǘƻƭƻƎƛǉǳŜǎ ǊŀǊŜǎ ŀ ŞǘŞ ǳƴ Ǉƻƛƴǘ ŦƻǊǘ ŘŜ ƭΩŀƴƴŞŜ нлмф-2020. Chaque coordinateur des CRMR fait 

ǇŀǊǘƛŜ ŘΩǳƴ ƎǊƻǳǇŜ ǘƘŞƳŀǘƛǉǳŜ ŘŜ ƳŀƭŀŘƛŜǎ ǊŀǊŜǎ ŘŜ ƭΩ9wb-Skin au sein duquel un travail est organisé avec 

hǊǇƘŀƴŜǘ ǇƻǳǊ ƭŀ ǊŞŀŎǘǳŀƭƛǎŀǘƛƻƴ ŘŜǎ ƴƻƳŜƴŎƭŀǘǳǊŜǎ Ŝƴ ŦƻƴŎǘƛƻƴ ŘŜǎ ƴƻǳǾŜƭƭŜǎ ŎƭŀǎǎƛŦƛŎŀǘƛƻƴǎ ŀǾŜŎ ƭΩƻōƧŜŎǘƛŦ Řǳ 

ŘŞǾŜƭƻǇǇŜƳŜƴǘ ŘΩǳƴ ǊŜƎƛǎǘǊŜ Ǝƭƻōŀƭ 9wb-Skin. Il est apparu logiquement essentiel que, dès maintenant, la 

ǊŞŦƭŜȄƛƻƴ ŘŜ ƭΩƘŀǊƳƻƴƛǎŀǘƛƻƴ ŘŜǎ ŎƻŘŀƎŜǎ ŀǳ ƴƛǾŜŀǳ ƴŀǘƛƻƴŀƭ ǎƻƛǘ ǘǊŝǎ ƛƴǘǊƛǉǳŞŜ Ł ŎŜƭƭŜ ŀǳ ƴƛǾŜŀǳ ŜǳǊƻǇŞŜƴΣ ŀǾŜŎ 

en particulier une approche semblable concernant les patients « sans diagnostic ». 

- Un guide de codage est en cours de rédaction. Il servira de support à la saisie des données de la fiche maladies 

rares dans le DPI et dans BaMaRa. Une réflexion a débuté sur : les principaux points de vigilance, les codes 

(ORPHA, HPO, CIM-10), les diagnostics/pathologies (synonymes), les termes obsolètes, les arborescences 

comportant les groupes de pathologies/pathologies et sous-types, etc. La liste de pathologies prises en charges 

par la filière FiMARAD a été préparé à partir du set Orphadata mis à disposition par Orphanet. Ces informations 

seront reportées daƴǎ ƭŜ ƎǳƛŘŜ ŀŦƛƴ ŘΩƻōǘŜƴƛǊ ǳƴŜ ǎŀƛǎƛŜ ƭŀ Ǉƭǳǎ ƘƻƳƻƎŝƴŜ Ŝǘ ƘŀǊƳƻƴƛǎŞŜ ǇƻǎǎƛōƭŜ ŀǳ ǎŜƛƴ ŘŜǎ 

ŘƛŦŦŞǊŜƴǘǎ ŎŜƴǘǊŜǎ ŘŜ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜΦ [Ŝ ǘǊŀǾŀƛƭ ǎΩŜŦŦŜŎǘǳŜ Ŝƴ ŎƻƭƭŀōƻǊŀǘƛƻƴ ŀǾŜŎ ƭŜǎ ǇŜǊǎƻƴƴŜǎ ǉǳƛ ǎŀƛǎƛǎǎŜƴǘ Ŝǘ ŎŜƭƭŜǎ 

qui forment à la saisie des données (chargés de mission, ARC, chefs de projet, etc.). 

 

Axe 4 Υ twhah¦±hLw [Ω!//:{ !¦· ¢w!L¢9a9b¢{ 5!b{ [9{ a![!5L9{ w!w9{ 

Á !Ŏǘƛƻƴ пΦм Υ ¦ǘƛƭƛǎŜǊ ŘŜ Ŧŀœƻƴ Ǉƭǳǎ ǎȅǎǘŞƳŀǘƛǉǳŜ ƭŜǎ ƳŞŎŀƴƛǎƳŜǎ ŘΩŞǾŀƭǳŀǘƛƻƴ ŘΩŀƳƻƴǘ ŘŞƧŁ ŜȄƛǎǘŀƴǘǎ ŀŦƛƴ 

ŘΩŀŎŎŞƭŞǊŜǊ ƭΩŜƴǊŜƎƛǎǘǊŜƳŜƴǘ ŘŜǎ ƳŞŘƛŎŀƳŜƴǘǎ Ŝt des dispositifs médicaux « Les associations de malades et les 

experts des maladies pourront se rapprocher des laboratoires dans le but de les inviter à avoir recours plus 

ǎȅǎǘŞƳŀǘƛǉǳŜƳŜƴǘ ŀǳ ǇǊƻŎŜǎǎǳǎ ŘΩŞǾŀƭǳŀǘƛƻƴ ŘΩŀƳƻƴǘ ŘŜ ƭΩI!{ (Rendez-vous précoces, procédure du 

ΨƳŞŘƛŎŀƳŜƴǘ ǇǊŞǎǳƳŞ ƛƴƴƻǾŀƴǘΩΣ Ŧŀǎǘ-trackings/ procédures accélérées, etc.) ». 

- ¦ƴ ǘǊŀǾŀƛƭ ŘŜ ǊŞŦƭŜȄƛƻƴ ǎΩŜǎǘ Ŧŀƛǘ ŀǾŜŎ ŘŜǎ ƭŀōƻǊŀǘƻƛǊŜǎ ŘŞǾŜƭƻǇǇŀƴǘ ǳƴ ǇǊƻǘƻŎƻƭŜ ŘΩǳǘƛƭƛǎŀǘƛƻƴ ǘƘŞǊŀǇŜǳǘƛǉǳŜ Ŝǘ 

ŘŜ ǊŜŎǳŜƛƭΣ Ŝƴ ŀŎŎƻǊŘ ŀǾŜŎ ƭΩŀƎŜƴŎŜ ƴŀǘƛƻƴŀƭŜ ŘŜ ǎŞcurité du médicament et des produits de santé (ANSM), dans 

ƭŜ ŎŀŘǊŜ ŘΩǳƴŜ !¢¦ ƴƻƳƛƴŀǘƛǾŜ ǊŜƭŀǘƛǾŜ Řǳ ƳŞŘƛŎŀƳŜƴǘΦ 9ȄŜƳǇƭŜ : Laboratoire AMRYT (Oleogel S10) dans le 

ŎŀŘǊŜ Řǳ ǘǊŀƛǘŜƳŜƴǘ ŘŜ ƭΩŞǇƛŘŜǊƳƻƭȅǎŜ ōǳƭƭŜǳǎŜ ŘȅǎǘǊƻǇƘƛǉǳŜΦ [Ŝ ǘǊŀǾŀƛƭ ŀ ŘŞōǳǘŞ Ŝƴ нлнл Ŝǘ ŀ abouti en 2021.  
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- tŀǊ ŀƛƭƭŜǳǊǎΣ ŘŜǎ ŘŜƳŀƴŘŜǎ ŘŞǊƻƎŀǘƻƛǊŜǎ Ŝǘ ŜȄŎŜǇǘƛƻƴƴŜƭƭŜǎ ŘŜ ǇǊŜǎŎǊƛǇǘƛƻƴ ŘΩǳƴ ƳŞŘƛŎŀƳŜƴǘ ƘƻǊǎ !aa ǎƻƴǘ 

faites au cas par cas en fonction de la pathologie et du traitement potentiellement efficace (concept de preuve 

scientifique) prescriǘ ŀǇǊŝǎ ŀǾƛǎ ŦŀǾƻǊŀōƭŜ ŘŜ ƭŀ /b!aΣ ƭŀ ŘŜƳŀƴŘŜ Şǘŀƴǘ ŞǘŀȅŞŜ ŘΩŞƭŞƳŜƴǘǎ ǎŎƛŜƴǘƛŦƛǉǳŜǎ 

expliquant le recours au traitement hors AMM. Ce sont ces demandes particulières de prescription hors AMM 

ǉǳŜ ƭΩ!b{aΣ ƭΩI!{ Ŝǘ ƭŀ /b!a ǎƻǳƘŀƛǘŜƴǘ ŜƴŎŀŘǊŜǊ ǇŀǊ ƭŀ ƳƛǎŜ Ŝƴ ǆǳǾǊŜ ŘŜ ƭŀ ŘŜƳŀƴŘŜ ŘΩ!ŎŎŝǎ ŎƻƳǇŀǎǎƛƻƴƴŜƭ 

(voir action 4.4). 

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

ŘΩŞǾŀƭǳŀǘƛƻƴ όƎƻǳǾŜǊƴŀƴŎŜ ōǳǊŜŀǳκŎƻǇƛƭύ Řŀƴǎ ŎƘŀǉǳŜ C{aw « Le but de cette action est de : - détecter des 

ƴƻǳǾŜƭƭŜǎ ƳƻƭŞŎǳƭŜǎ ŘΩƛƴǘŞǊşǘΣ ƻǳ Ł ǊŜǇƻǎƛǘƛƻƴƴŜǊΣ ŘŜǎ ǇǊŜǳǾŜǎ ŘŜ ŎƻƴŎŜǇǘ ƛƴǘŞǊŜǎǎŀƴǘŜǎΣ ŘŜǎ ǳǎŀƎŜǎ ƘƻǊǎ-AMM 

pertinents et des approches non-médicamenteuses intéressantes, - identifier les DM innovants permettant 

ŘΩŀƳŞƭƛƻǊŜǊ ƭŀ ǇǊƛǎŜ Ŝƴ charge et/ou le suivi des malades, - identifier des besoins en développement ou 

investissement, - ŀǇǇǳȅŜǊ ƭŜ ŘŞǾŜƭƻǇǇŜƳŜƴǘ ŘΩŀǾƛǎ ŘŜǎǘƛƴŞǎ Ł ŎƻƴǎŜƛƭƭŜǊ ƭŜǎ ƳŀƭŀŘŜǎ Ŝǘ ƭŜǎ ǇǊƻŦŜǎǎƛƻƴƴŜƭǎ ŘŜ ǎŀƴǘŞ 

Řŀƴǎ ƭŜ ŎƘƻƛȄ ŘΩƻōƧŜǘǎ ŎƻƴƴŜŎǘŞǎ όŎŜǊǘŀƛƴǎ ǇƻǳǾŀƴǘ şǘǊŜ ǉǳŀƭifiés de DM) fiables et médicalement pertinents. 

Cette action se déploiera en articulation étroite avec les opérateurs nationaux (ANSM, HAS, CNAMTS, OMEDIT, 

ARS), mais également avec les opérateurs européens ».  

- [ΩƻōƧŜŎǘƛŦ ŘŜ ƭΩƻōǎŜǊǾŀǘƻƛǊŜ Ŝǎǘ ŘΩŞǘŀōƭƛǊ ǳn état des lieux et recenser toutes les thérapeutiques prescrites aux 

patients ayant une maladie rare : médicaments avec ou sans AMM, dispositifs médicaux (DM), soins (ex : soins 

infirmiers, kinésithérapie), chirurgies, soutien psychologique, éducation thérapeutique (ETP), etc.  

- [ŀ 5Dh{ ŀ ǇǊŞǇŀǊŞ ǳƴ ŘŞŎǊŜǘ ƳƛƴƛǎǘŞǊƛŜƭ ǊŜƭŀǘƛŦ Ł ƭΩhōǎŜǊǾŀǘƻƛǊŜ ŘŜǎ ǘǊŀƛǘŜƳŜƴǘǎ Ŝǘ ŀǳȄ wŜƎƛǎǘǊŜǎ ŘŜǎ ǘǊŀƛǘŜƳŜƴǘǎ 

hors AMM. Ce décret a été envoyé aux centres des filières en 2021 pour les informer de la mise en place de cet 

observatoire et leur demander dΩȅ ŎƻƭƭŀōƻǊŜǊ ŀŎǘƛǾŜƳŜƴǘΦ [Ŝ ǊŜŎǳŜƛƭ ŘŜǎ ƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴǎ ǎΩŜŦŦŜŎǘǳŜ Řŀƴǎ ǳƴ ǘŀōƭŜŀǳ 

Excel proposé par la DGOS.  

- La filière a choisi de commencer par le recensement des thérapeutiques des pathologies ayant un PNDS (20 

PNDS sont disponibles, 3 nouveaux sont en ŎƻǳǊǎ ŘΩŞŎǊƛǘǳǊŜ Ŝǘ ŘŜǾǊŀƛŜƴǘ şǘǊŜ ōƛŜƴǘƾǘ ŘƛǎǇƻƴƛōƭŜǎύΦ [Ŝǎ 

thérapeutiques des autres pathologies prises en charge par la filière seront identifiées dans les articles de la 

littérature, suite à une recherche bibliographique. Le focus sera fait sur les traitements prescrits hors AMM, 

jugés prioritaires et qui font consensus auprès des médecins. 

- Ce travail se fait en collaboration avec les médecins de la filière, selon leur spécialité. Ils doivent compléter 

plusieurs informations Υ ƭΩŀƴǘŞǊƛƻǊƛǘŞ ŘŜ ƭŀ ǇǊŀǘƛǉue au sein de la FSMR όŜƴ ƴƻƳōǊŜ ŘΩŀƴƴŞŜǎύΣ ƭŜ ƴiveau de 

consensus sur la pratique au sein de la FSMR (Fort, Modéré, Faible), le nombre de patients sous traitement hors 

AMM dans la situation cliniqueΣ ƭΩŞǾŜƴǘǳŜƭ ǎuivi de cohorte ou registre en cours avec ce produit, la suggestion 

ŘŜ ǊŜǇƻǎƛǘƛƻƴƴŜƳŜƴǘ ŀǳǇǊŝǎ ŘΩǳƴ [ŀōƻǊŀǘƻƛǊŜ ǇƘŀǊƳŀŎŜǳǘƛǉǳŜ ǇƻǳǊ ǇƻǊǘŜǊ ƭŜ ƳŞŘƛŎŀƳŜƴǘ Ł ƭϥ!aa Řŀƴǎ 

l'indication considérée, la constitution d'un dossier de signalement de la pratique à l'ANSM en vue de 

l'établissement d'un cadre de prescription compassionnelle (CPC, ancienne RTU). Les traitements hors AMM qui 

ŦŜǊƻƴǘ ƭΩƻōƧŜǘ ŘΩǳƴŜ ŘŜƳŀƴŘŜ ŘΩ!ŎŎŝǎ ŎƻƳǇŀǎǎƛƻƴƴŜƭ ǎŜǊƻƴǘ ƴƻǘŞǎ Ŝǘ ŎƭŀǎǎŞǎ ǇŀǊ ǇǊƛƻǊƛǘŞΦ 

- [Ŝǎ ǘŀōƭŜŀǳȄ ŎƻƳǇƭŞǘŞǎ ǎŜǊƻƴǘ ŜƴǎǳƛǘŜ ŜƴǾƻȅŞǎ ŀǳȄ ŀǎǎƻŎƛŀǘƛƻƴǎ ŘŜ ƳŀƭŀŘŜǎ ŀŦƛƴ ǉǳΩŜƭƭŜǎ y ajoutent 

ŞǾŜƴǘǳŜƭƭŜƳŜƴǘ ŘŜǎ ƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴǎ ǉǳƛ ƴΩŀǳǊŀƛŜƴǘ Ǉŀǎ ŞǘŞ ǊŜŎŜƴǎŞŜǎΦ 9ƴŦƛƴΣ ƭŜǎ ǘŀōƭŜŀǳȄ ǎŜǊƻƴǘ ǊŜƭǳǎ Ŝǘ ǾŀƭƛŘŞǎ 

par les médecins des CRMR et CCMR de la filière, selon leur spécialité.  Le travail est en cours. 

- Les tableaux ont ainsi été complétés en 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, dosagesΣ ŜǘŎΦύΣ Řǳ ǎƛǘŜ ŘŜ ƭΩI!{ ǇƻǳǊ ƭΩ!aa 

Ŝǘ ƭΩƛƴŘƛŎŀǘƛƻƴΣ Ŝǘ Řǳ ǎƛǘŜ ŘŜǎ [ŀōƻǊŀǘƻƛǊŜǎ ǇƘŀǊƳŀŎŜǳǘƛǉǳŜǎ ǉǳƛ ŎƻƳƳŜǊŎƛŀƭƛǎŜƴǘ ƭŜǎ ǇǊƻŘǳƛǘǎ ǇƻǳǊ ǘƻǳǘŜǎ ŀǳǘǊŜǎ 

informations. 

- Les informations reçues et échangées avec les Autorités de santé et les structures impliquées et les démarches 

ŜŦŦŜŎǘǳŞŜǎ ŘŜ ŎŜǘǘŜ ŀŎǘƛƻƴ ǎƻƴǘ ŘƛǎŎǳǘŞŜǎ ŀǳ ǎŜƛƴ Řǳ ƎǊƻǳǇŜ ŘŜ ǘǊŀǾŀƛƭ Ψ¢ǊŀƛǘŜƳŜƴǘǎΩΦ 

- Des réunions régulières sont organisées entre les filières et les Autorités de santé Υ ƭŀ 5Dh{Σ ƭŀ .b5awΣ ƭΩ!b{aΣ 

ƭΩI!{Σ ŜǘŎΦ ǎŜƭƻƴ ƭŜ ǘƘŝƳŜ ŘŜ discussion abordé. 
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Á Action 4.3 : Générer des connaissances en vie réelle pour renforcer la connaissance des médicaments 

ōŞƴŞŦƛŎƛŀƴǘ ŘΩǳƴŜ !aa ǇƻǳǊ ǳƴŜ ƻǳ ǇƭǳǎƛŜǳǊǎ ƛƴŘƛŎŀǘƛƻƴǎ Řŀƴǎ ƭŜ ǘǊŀƛǘŜƳŜƴǘ ŘŜ ƳŀƭŀŘƛŜǎ ǊŀǊŜǎ Ŝǘ ƳŜǘǘǊŜ Ŝƴ 

place une organisation nationale du suivi en vie réelle des médicaments. ζ [ΩƻōƧŜŎǘƛŦ Ŝǎǘ ŘŜ : - Favoriser la 

ǊŞŀƭƛǎŀǘƛƻƴ ŘΩŞǘǳŘŜǎ ƳŞŘƛŎƻ-ŞŎƻƴƻƳƛǉǳŜǎ ƻǳ ŘΩŞǘǳŘŜǎ Ŝƴ ǾƛŜ ǊŞŜƭƭŜ ǇƻǳǊ ƎŞƴŞǊŜǊ Ŝǘ ŎƻƭƭƛƎŜǊ ŘŜǎ ŘƻƴƴŞŜǎ ǇƻǳǊ 

ǘƻǳǎ ƭŜǎ ƳŞŘƛŎŀƳŜƴǘǎ ŘƛǎǇƻǎŀƴǘ ŘΩǳƴŜ !aa ǇƻǳǊ ƭŜ ǘǊŀƛǘŜƳŜƴǘ ŘΩǳƴŜ Ƴŀladie rare et certains dispositifs 

médicaux pertinents, - Recueillir les données par les CRMR/CCMR selon une méthodologie permettant le suivi de 

ŎŜǎ ŘƻƴƴŞŜǎ Ŝƴ ǾƛŜ ǊŞŜƭƭŜΣ ƴƻƴ Ǉƭǳǎ ƳŞŘƛŎŀƳŜƴǘ ǇŀǊ ƳŞŘƛŎŀƳŜƴǘ Ƴŀƛǎ ǇŀǊ ǇŀǘƘƻƭƻƎƛŜ Ŝƴ ǎΩŀǇǇǳȅŀƴǘ ǎǳǊ ƭŜǎ ōŀǎŜǎ 

de données, registres et cohortes existantes, - Prévoir, pour toutes prescriptions hors-!aaΣ ƭŜ ǊŜŎǳŜƛƭ ŘΩǳƴ {5a 

ǇŀǊ ƭŜǎ /waw ŀŦƛƴ ŘΩŞŎƭŀƛǊŜǊ ƭŀ ǇǊŀǘƛǉǳŜΦ ! ŎŜǘǘŜ ŦƛƴΣ ƭŜ {5a ŘŜ ƭŀ .b5aw ŘŜǾǊŀ şǘǊŜ ŀƳŞƴŀƎŞ Řŀƴǎ ƭŜǎ ƳŜƛƭƭŜǳǊǎ 

délais possibles, - DŀǊŀƴǘƛǊ ƭΩŜffectivité du recueil de données mis en place dans le cadre des RTU/ATU établies 

ou délivrées dans le traitement des maladies rares, - Exploiter les données recueillies par les malades et familles, 

- Pour les dispositifs médicaux, la CNEDIMTS, dans le cadrŜ ŘŜ ǎƻƴ ŞǾŀƭǳŀǘƛƻƴ ŘΩǳƴ ŘƛǎǇƻǎƛǘƛŦ ƻǳ ŘΩǳƴŜ ŎŀǘŞƎƻǊƛŜ 

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 filière bénéficient de traitements curatifs, et parmi 

ces ǘǊŀƛǘŜƳŜƴǘǎ ǘǊŝǎ ǇŜǳ ƻƴǘ ǳƴŜ !aa Řŀƴǎ ƭŜǎ ƛƴŘƛŎŀǘƛƻƴǎ ŎƻƴŎŜǊƴŞŜǎΦ !ƛƴǎƛΣ ƛƭ ƴΩȅ ŀ Ǉŀǎ ŘΩŞǘǳŘŜ ŘŜ ŎŜ ǘȅǇŜ Ŝƴ 

cours dans la filière. Il existe pour certaines maladies des traitements symptomatiques, exemple : dispositifs 

ƳŞŘƛŎŀǳȄ ǇƻǳǊ ƭŜǎ ǇƭŀƛŜǎΦ [ΩŞǾŀƭǳŀǘƛƻƴ Řǳ ǊŜǎǘŜ Ł ŎƘŀǊƎŜ ǇƻǳǊ ƭŜǎ ŦŀƳƛƭƭŜǎ ŀ Ŧŀƛǘ ƭΩƻōƧŜǘ ŘΩǳƴŜ ǇǳōƭƛŎŀǘƛƻƴ Řŀƴǎ ƭŜ 

cadre des épidermolyses bulleuses héréditaires (EBH) (BUR-EB : « Changes in the Socio-economic Burden of 

Epidermolysis Bullosa in Europe »). Le site MAGEC-Necker participe à ce ǘǊŀǾŀƛƭ ǇƻǳǊ ƭŜǎ 9.I ŀǳ ƴƛǾŜŀǳ ŘΩǳƴ 

ŎƻƴǎƻǊǘƛǳƳ ƛƴǘŜǊƴŀǘƛƻƴŀƭ ǎǳƛǘŜ Ł ǳƴ ŀǇǇŜƭ Ł ǇǊƻƧŜǘ Řŀƴǎ ƭŜ ŘƻƳŀƛƴŜ ŘŜǎ ǎŎƛŜƴŎŜǎ ƘǳƳŀƛƴŜǎ Ŝǘ ǎƻŎƛŀƭŜǎ ŘŜ ƭΩ9WtΦ 

Lƭ ǎΩŀƎƛǘ Řǳ ζ EJP RD JTC Call - 2021-"Social sciences and Humanities Research to improve health care 

implemŜƴǘŀǘƛƻƴ ŀƴŘ ŜǾŜǊȅŘŀȅ ƭƛŦŜ ƻŦ ǇŜƻǇƭŜ ƭƛǾƛƴƎ ǿƛǘƘ ŀ ǊŀǊŜ ŘƛǎŜŀǎŜέ ». Ce consortium regroupe 3 HCP de 

ƭΩ9wb-Skin coordonné par le Pr Christine Bodemer.  

 

Á Action 4.4 : Mieux encadrer les pratiques de prescriptions hors-AMM « Des propositions, à expertiser en lien 

ŀǾŜŎ ƭΩ!b{aΣ ƭŜǎ C{awΣ ƭŜǎ /waw Ŝǘ ƭŜǎ ǇŀǊǘƛŜǎ ǇǊŜƴŀƴǘŜǎ Řŀƴǎ ƭŜ ŎŀŘǊŜ ŘΩǳƴ ƎǊƻǳǇŜ ŘŜ ǘǊŀǾŀƛƭΣ ǎŜǊƻƴǘ ǘǊŀǾŀƛƭƭŞŜǎ 

Řŀƴǎ ƭŜ ŎŀŘǊŜ Řǳ tbawо ŀŦƛƴ ŘΩŞƭŀōƻǊŜǊ ŘŜǎ ǇǊƻǇƻǎƛǘƛƻƴǎ ŘΩŀŘŀǇǘŀǘƛƻƴ Řǳ ŘƛǎǇƻǎƛǘƛŦ ŘŜǎ w¢¦ ŀǳȄ ǎǇŞŎƛŦƛŎƛǘŞǎ ŘŜǎ 

maladies rares ». Elles sΩŀǇǇǳƛŜǊƻƴǘ ƴƻǘŀƳƳŜƴǘ ǎǳǊ Υ- ƭΩƻǊƎŀƴƛǎŀǘƛƻƴ ŘΩǳƴŜ ŜƴǉǳşǘŜ ŎƻƴŦƛŞŜ ŀǳȄ ŦƛƭƛŝǊŜǎ ŘŜ ǎŀƴǘŞ 

maladies rares (FSMR) et aux centres de référence maladies rares (CRMR) permettant de pré-identifier et prioriser 

les indications et spécialités candidates à une RTU/Accès compassionnel,- ƭŀ ƳƛǎŜ Ŝƴ ǇƭŀŎŜ ŘΩǳƴ ǎǳƛǾƛ ŘȅƴŀƳƛǉǳŜ 

des prescriptions hors-AMM à partir du module maladies rares des dossiers patient informatisés (DPI),- Les 

ǇǊƻǘƻŎƻƭŜǎ ƴŀǘƛƻƴŀǳȄ ŘŜ ǎƻƛƴǎ Ŝǘ ŘŜ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛŎ όtb5{ύΣ Řƻƴǘ ƭŀ ƳŞǘƘƻŘŜ ŘΩŞƭŀōƻǊŀǘƛƻƴ ǇǊŞǾƻƛt de recenser les 

médicaments prescrits hors-AMM, mentionneront les prescriptions hors AMM considérées comme pertinentes 

ǇŀǊ ƭŜǎ C{aw Ŝǘ ƭŜǎ /waw Ł ƭΩƛǎǎǳŜ ŘŜ ƭΩŜƴǉǳşǘŜ ǇǊŞŎƛǘŞŜΦ [Ŝǎ tb5{ ŘŜǾǊƻƴǘ ƴŞŀƴƳƻƛƴǎ ƛƴŘƛǉǳŜǊ ǉǳŜ ƭŜǎ 

médicaments concernés ne font pas ƭΩƻōƧŜǘ ŘΩǳƴŜ ǇǊƛǎŜ Ŝƴ ŎƘŀǊƎŜ ǇŀǊ ƭΩŀǎǎǳǊŀƴŎŜ ƳŀƭŀŘƛŜ Řŀƴǎ ŎŜǎ ǳǘƛƭƛǎŀǘƛƻƴǎΣ - 

[ŀ ŎƻƴŘǳƛǘŜ ŘΩŜǎǎŀƛǎ ŎƭƛƴƛǉǳŜǎ Ŝƴ ŘŜƳŀƴŘŀƴǘ ŀǳȄ C{aw ŘŜ ƳƻōƛƭƛǎŜǊ ƭŜǎ ǎƻǳǊŎŜǎ ŘŜ ŦƛƴŀƴŎŜƳŜƴǘ ŘƛǎǇƻƴƛōƭŜǎ Υ 

appels à projets « Réseaux Hospitaliers Universitaires »), Programme hospitalier de recherche clinique (PHRC), 

ŀǇǇŜƭǎ Ł ǇǊƻƧŜǘǎ ǇƻǳǊ ƭŜ ŦƛƴŀƴŎŜƳŜƴǘ ŘŜ ǊŜŎƘŜǊŎƘŜǎ Ł ŦƛƴŀƭƛǘŞ ƴƻƴ ŎƻƳƳŜǊŎƛŀƭŜΦ /Ŝǎ Ŝǎǎŀƛǎ ǇŜǊƳŜǘǘǊƻƴǘ ŘΩŜƴǊƛŎƘƛǊ 

les données disponibles sur les pratiques de prescription hors AMM priorisées au sein de chaque filière dans la 

perspective de les rendre éligibles à une RTU/Accès compassionnel. 

- Les autorités de santé ont effectué un changement de nomenclatures entrées en vigueur le 1er juillet 2021. 

[ΩŀŎŎŝǎ ŎƻƳǇŀǎǎƛƻƴƴŜƭΣ Ŝǘ Ǉƭǳǎ ǇŀǊǘƛŎǳƭƛŝǊŜƳŜƴǘ ƭŜ ζ Cadre de prescription compassionnel : CPC », remplace les 

!¢¦ ƴƻƳƛƴŀǘƛǾŜǎ Ŝǘ ƭŜǎ w¢¦Φ Lƭ ŎƻƴŎŜǊƴŜ ƭŜǎ ǇǊƻŘǳƛǘǎ ǉǳƛ ƴΩƻƴǘ Ǉŀǎ ǾƻŎŀǘƛƻƴ Ł şǘǊŜ ŎƻƳƳŜǊŎƛŀƭƛǎŞǎΣ Ŝǘ ǎŜǊŀ 

ǎǳǇŜǊǾƛǎŞΣ ǾŀƭƛŘŞ Ŝǘ ƻŎǘǊƻȅŞ ǇŀǊ ƭΩ!b{a ǇƻǳǊ ǳƴŜ ŘǳǊŞŜ ƳŀȄƛƳŀƭŜ ŘŜ о ŀƴǎ όǊŜƴƻǳǾŜƭŀōƭŜ ǳƴŜ ŦƻƛǎύΦ [ΩŀŎŎŝǎ 

préŎƻŎŜ ǊŜƳǇƭŀŎŜ ƭŜǎ !¢¦ ŘŜ ŎƻƘƻǊǘŜΣ ƭŜǎ !¢¦ ŘΩŜȄǘŜƴǎƛƻƴ ŘΩƛƴŘƛŎŀǘƛƻƴΣ ƭŜǎ Ǉƻǎǘ-ATU et les PECT. Il concerne les 

produits à visée commerciale, demandé par les industries pharmaceutiques détentrices du médicament. Il sera 

ǎǳǇŜǊǾƛǎŞΣ ǾŀƭƛŘŞ Ŝǘ ƻŎǘǊƻȅŞ ǇŀǊ ƭΩI!{. 

- [ŀ 5Dh{Σ ƭΩ!b{a Ŝǘ ƭΩI!{ ǎƻǳƘŀƛǘŜƴǘ ŜƴŎŀŘǊŜǊ ƭŜǎ ǇǊŜǎŎǊƛǇǘƛƻƴǎ ƘƻǊǎ !aa ŜŦŦŜŎǘǳŞŜǎ ǇŀǊ ƭŜǎ C{awΣ Ŝƴ ǘŜǊƳŜǎ 

ŘΩƛƴŘƛŎŀǘƛƻƴ Ŝǘ ŘŜ ǎŞŎǳǊƛǘŞκǘƻƭŞǊŀƴŎŜ ŀǳ ǘǊŀƛǘŜƳŜƴǘΣ Ŝǘ ǇŜǊƳŜǘǘǊŜ ƭŜǳǊ ǇǊƛǎŜ Ŝƴ ŎƘŀǊƎŜ Ŝǘ ǊŜƳōƻǳǊǎŜƳŜƴǘ ǇŀǊ ƭŀ 

sécurité sociale. Ainsi, les demandeǎ ŘΩŀŎŎŝǎ ŎƻƳǇŀǎǎƛƻƴƴŜƭ ŘŜǾǊƻƴǘ şǘǊŜ ƧǳǎǘƛŦƛŞŜǎ ǇŀǊ ŘŜǎ ǇǊŜǳǾŜǎ ǎŎƛŜƴǘƛŦƛǉǳŜǎ 
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solides : données de la littérature (études cliniques ou observationnelles, registres, bases de données, etc.), 

ƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴǎ ŘŜǎ tb5{Σ ǇǊŜǳǾŜǎ ŘΩŜȄǇŜǊǘǎΣ ƻǳ ƛǎǎǳŜǎ ŘΩǳƴŜ ŎƻƭƭŜŎǘŜ de données en vie réelle par les CRMR ou 

CCMR.  

- La DGOS a ainsi demandé à 5 filières volontaires, dont FIMARAD, de développer un registre pilote pour 2 

ǘǊŀƛǘŜƳŜƴǘǎ ƘƻǊǎ !aa ƧǳƎŞǎ ǇǊƛƳƻǊŘƛŀǳȄΣ ǇǊƛƻǊƛǘŀƛǊŜǎΣ ŘŞŎǊƛǘǎ Řŀƴǎ ƭŜ ǘŀōƭŜŀǳ ŘŜ ƭΩhōǎŜǊǾŀǘƻƛǊŜ ŘŜǎ ǘǊŀitements, 

Ŝǘ ǉǳƛ ŦŜǊƻƴǘ ƭΩƻōƧŜǘ ŘΩǳƴŜ ŘŜƳŀƴŘŜ ŘΩŀŎŎŝǎ ŎƻƳǇŀǎǎƛƻƴƴŜƭΦ [ΩƻōƧŜŎǘƛŦ Ŝǎǘ ŘŜ ŘŞŎǊƛǊŜ ƭŜǳǊǎ ŎŀǊŀŎǘŞǊƛǎǘƛǉǳŜǎΣ Ŝǘ 

Ǉƭǳǎ ǇŀǊǘƛŎǳƭƛŝǊŜƳŜƴǘ ƭΩŜŦŦƛŎŀŎƛǘŞΣ ƭŀ ǘƻƭŞǊŀƴŎŜ Ŝǘ ƭΩŀƳŞƭƛƻǊŀǘƛƻƴ ŘŜ ƭŀ ǉǳŀƭƛǘŞ ŘŜ ǾƛŜ ŘŜǎ ǇŀǘƛŜƴǘǎ όǊŀǇǇƻǊǘ 

bénéfice/risque favorablŜύΣ Ł ƭΩŀƛŘŜ ŘΩǳƴŜ ŎƻƭƭŜŎǘŜ ŘŜ ŘƻƴƴŞŜǎ Ŝƴ ǾƛŜ ǊŞŜƭƭŜΣ ŀŦƛƴ ŘŜ ǊŜŎǳŜƛƭƭƛǊ ƭŜǎ ŘƻƴƴŞŜǎ 

ƴŞŎŜǎǎŀƛǊŜǎ Ł ƭŀ ǇǊŞǇŀǊŀǘƛƻƴ Řǳ ŘƻǎǎƛŜǊ ŘŜ ŘŜƳŀƴŘŜ ŘΩŀŎŎŝǎ ŎƻƳǇŀǎǎƛƻƴƴŜƭΦ  

- Le choix des 2 traitements hors AMM a été effectué en concertation avec les médecins de la filière afin 

ŘΩƛŘŜƴǘƛŦƛŜǊ м ǘǊŀƛǘŜƳŜƴǘ ǇƻǳǊ ƭŜǎ ƎŞƴƻŘŜǊƳŀǘƻǎŜǎ Ŝǘ м ŀǳǘǊŜ ǇƻǳǊ ƭŜǎ a.!LΣ ŎƻǊǊŜǎǇƻƴŘŀƴǘ ŀǳȄ ŎǊƛǘŝǊŜǎ ǇǊƻǇƻǎŞǎ 

par la DGOS. Les médecins des filières ont proposé de décrire des traitements relativement récents, peu décrits 

dans la littérature. Les ōƛƻǘƘŞǊŀǇƛŜǎ ƻƴǘ ŞǘŞ ŀŎŎŜǇǘŞŜǎ ǇŀǊ ƭŀ 5Dh{ ǎƛ ŜƭƭŜǎ ƴΩŞǘŀƛŜƴǘ Ǉŀǎ Ŝƴ ŎƻǳǊǎ ŘΩŞǘǳŘŜ ǇŀǊ ƭŜ 

ƭŀōƻǊŀǘƻƛǊŜ ǇƘŀǊƳŀŎŜǳǘƛǉǳŜ ǉǳƛ ƭŜǎ ŘŞǘƛŜƴǘΦ [Ŝ ŎƘƻƛȄ ŘŞŦƛƴƛǘƛŦ ǎΩŜŦŦŜŎǘǳŜǊŀ ǳƴŜ Ŧƻƛǎ ǉǳŜ ƭŀ ƭƛǎǘŜ ŘŜ ŎǊƛǘŝǊŜǎ 

ƴŞŎŜǎǎŀƛǊŜǎ Ł ƭŀ ŘŜƳŀƴŘŜ ŘΩŀŎŎŝǎ ŎƻƳǇŀǎǎƛƻƴƴŜƭ ǎŜǊŀ Ǿŀƭidée. 

- Les 5 filières travaillent ensemble et échangent régulièrement au cours de réunions inter-ŦƛƭƛŝǊŜǎΦ ! ƴƻǘŜǊ ǉǳΩǳƴŜ 

ŦƛƭƛŝǊŜ ǎΩŜǎǘ ǊŜǘƛǊŞŜ Řǳ ǇǊƻƧŜǘ ǇƛƭƻǘŜ ǎǳƛǘŜ ŀǳ ƳŀƴǉǳŜ ŘŜ ŎŀŘǊŀƎŜ ŘŜǎ ŀǳǘƻǊƛǘŞǎ ŘŜ ǎŀƴǘŞΦ  

- ! ƭŀ ŘŜƳŀƴŘŜ ŘŜ ƭŀ 5Dh{ Ŝǘ ŘŜ ƭΩ!b{aΣ ƭŜǎ п filières ont avancé sur un socle commun (liste de critères à décrire 

dans le registre), qui a été complété par des critères spécifiques aux pathologies de chaque filière. Ces critères 

ǎŜǊƻƴǘ ŘƛǎŎǳǘŞǎ ŀǾŜŎ ƭΩ!b{a ŀǾŀƴǘ ŘŜ ŎƻƳƳŜƴŎŜǊ ǘƻǳǘŜ ŎƻƭƭŜŎǘŜ ŘŜ ŘƻƴƴŞŜǎ.  

- !ŎǘǳŜƭƭŜƳŜƴǘΣ ƭΩ!b{a ǘǊŀǾŀƛƭƭŜ ǘƻǳƧƻǳǊǎ ǎǳǊ ƭŜ ŘƻǎǎƛŜǊ ǘȅǇŜ ŘŜ ŘŜƳŀƴŘŜ ŘΩŀŎŎŝǎ ŎƻƳǇŀǎǎƛƻƴƴŜƭ όōŀǎŞ ǎǳǊ ƭΩŀƴŎƛŜƴ 

dossier de demande de RTU). Elle transmettra le draft pour avis aux 4 filières.  

- La filière FIMARAD a effectué un draft de questionnaire, qui comportera également des questions spécifiques à 

la dermatologie : des échelles de sévérité (ex : BPDAI : Bullous Phemphigoid Area Index,) et des auto-

questionnaires patients (ex : DLQI Υ 5ŜǊƳŀǘƻƭƻƎȅ [ƛŦŜ vǳŀƭƛǘȅ LƴŘŜȄύ ƻǳ ŘΩŀǳǘǊŜǎ ŀǳǘƻ-questionnaires (PROMS : 

Patient-ǊŜǇƻǊǘŜŘ ƻǳǘŎƻƳŜ ƳŜŀǎǳǊŜǎύΦ Lƭ ǎŜǊŀ ŦƛƴŀƭƛǎŞ ŀǾŜŎ ƭŜǎ ŎǊƛǘŝǊŜǎ ǘǊŀƴǎƳƛǎ ǇŀǊ ƭΩ!b{a Ŝǘ ǾŀƭƛŘŞ ǇŀǊ ƭŜǎ 

ƳŞŘŜŎƛƴǎ ŘŜ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ ŘŜǎ н ƎǊƻǳǇŜǎ ŘŜ ǇŀǘƘƻƭƻƎƛŜǎ ŎƻƴŎŜǊƴŞŜǎΦ [Ŝǎ 9ƴŘǇƻƛƴǘǎ ǇŜǊƳŜǘǘŀƴǘ ŘŜ ƳƻƴǘǊŜǊ ƭΩŜŦŦƛŎŀŎƛǘŞΣ 

la tolérance du traitement ŎƻƴŎŜǊƴŞ Ŝǘ ƭΩŞǾƻƭǳǘƛƻƴ ŘŜ ƭŀ ǉǳŀƭƛǘŞ ŘŜǎ ǇŀǘƛŜƴǘǎ ǘǊŀƛǘŞǎ ǎŜǊƻƴǘ ŎƘƻƛǎƛǎ Ŝƴ ŎƻƴŎŜǊǘŀǘƛƻƴ 

ŀǾŜŎ ƭŜǎ ƳŞŘŜŎƛƴǎ ŘŜ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ ŀŦƛƴ ŘΩŞǘŀōƭƛǊ ǳƴŜ ƳŞǘƘƻŘƻƭƻƎƛŜ ǉǳƛ ǎƻƛǘ ŀǇǇƭƛŎŀōƭŜ ŀǳȄ п ƎǊƻǳǇŜǎ ŘŜ ǇŀǘƘƻƭƻƎƛŜǎ 

prises en charge par FIMARAD, et seront décrit dans un mini-protocole. 

- [Ŝǎ ŦƛƭƛŝǊŜǎ ǇƛƭƻǘŜ ǎǳǊ ƭŜ ǊŜƎƛǎǘǊŜ ŘŜǎ ŘƻƴƴŞŜǎ ƘƻǊǎ !aa ƻƴǘ ŘŜƳŀƴŘŞ Ł ƭŀ 5Dh{ Ŝǘ Ł ƭŀ .b5aw ǎΩƛƭ Şǘŀƛǘ ǇƻǎǎƛōƭŜ 

de collecter dans BaMaRa les données liées aux traitements, en particuliers sur les traitements hors AMM, et de 

les extraire pour compléter le Registre en vue de la préparation du dossier de demande du « ŎŀŘǊŜ ŘΩŀŎŎŝǎ 

compassionnel ». La DGOS a alors proposé de développer le « Cartouche traitement » : le SDM-T. Les 4 filières 

pilote sur le registre travaillent actuellement sur le SDM-¢ Ŝƴ ŎƻƭƭŀōƻǊŀǘƛƻƴ ŀǾŜŎ ƭŀ .b5awΣ ƭŀ 5Dh{Σ ƭΩ!b{a Ŝǘ 

ƭΩI!{Φ 

- Cartouche traitement : SDM-T Υ [ΩƻōƧŜŎǘƛŦ ŘŜ ƭŀ .b5aw Ŝǘ ŘŜ ǇǊŞǇŀǊŜǊ ǳƴ moyen de collecter des données dans 

ƭŜ ŎŀŘǊŜ ŘŜǎ /t/ Ŝǘ ŎƻƳƳŜ ƳƻȅŜƴ ŘΩŀŘŀǇǘŀǘƛƻƴ Řǳ t¦¢-RD dans le cadre des demandes ŘΩŀǳǘƻǊƛǎŀǘƛƻƴ ŘΩŀŎŎŝǎ 

précoces. La collecte des données des traitements spécifiques par les filières se fera après 

contractualisation ŦƛƴŀƴŎƛŝǊŜ όŜƴǘǊŜ ƭŀ .b5awΣ ƭŜ ƭŀōƻǊŀǘƻƛǊŜ ǇƘŀǊƳŀŎŜǳǘƛǉǳŜ Ŝǘ ƭΩI!{ύΦ /ŜǊǘŀƛƴǎ ƳŞŘŜŎƛƴǎ 

trouvent la démarche peu éthique car la collecte des données est sélective, elle ne concerne pas tous les 

ǘǊŀƛǘŜƳŜƴǘǎ Ŝǘ ŘƻƴŎ Ǉŀǎ ǘƻǳǎ ƭŜǎ ǇŀǘƛŜƴǘǎΣ Ŝǘ ŜƭƭŜ ŜƴƎŜƴŘǊŜ ǳƴ ŎƻƴŦƭƛǘ ŘΩƛƴǘŞǊşǘ ǇƻǳǊ ŎŜǳȄ ǉǳƛ ǊŜŎǳŜƛƭƭŜƴǘ ƭŜǎ 

données. Ainsi, les données relatives aux traitements disponibles et extractibles seront partielles et insuffisantes 

pour les dossiers de demande de CPC. 

- Les filières ont donc demandé à la BNDMR de reconsidérer la notion de collecte de données pour tous les 

traitements Υ ƭŀ ŎƻƭƭŜŎǘŜ Ŝǘ ƭΩŜȄǘǊŀŎǘƛƻƴ ŘŜǎ ŘƻƴƴŞŜǎ ƭƛŞŜǎ ŀǳȄ ǘǊŀƛǘŜƳents devraient être également envisagées 

ǇƻǳǊ ƭŜǎ ŘŜƳŀƴŘŜǎ ŘΩŀŎŎŝǎ ŎƻƳǇŀǎǎƛƻƴƴŜƭΣ ǉǳƛ ƛƴǘŞǊŜǎǎŜƴǘ ŘŀǾŀƴǘŀƎŜ ƭŜǎ CƛƭƛŝǊŜǎ ŎŀǊ Ǉƭǳǎ ŦǊŞǉǳŜƴǘŜǎ ǉǳŜ ƭŜǎ 

ŘŜƳŀƴŘŜǎ ŘΩ!ŎŎŝǎ ǇǊŞŎƻŎŜΦ  

- La filière a investigué avec quelles structures il serait possible de préparer les registres. La DGOS avait suggéré 

que les registres soient préparés dans le format « registre des pratiques » en collaboration avec la Fédération 
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ŘŜǎ {ǇŞŎƛŀƭƛǘŞǎ aŞŘƛŎŀƭŜǎ όC{aύΦ /ŜǇŜƴŘŀƴǘΣ ŜƭƭŜ ƴΩŜŦŦŜŎǘǳŜ Ǉŀǎ ƭŜǎ ǎƻǳƳƛǎǎƛƻƴǎ ǊŝƎƭŜƳŜƴǘŀƛǊŜǎ ό/bL[ Ŝǘ /ttύ qui 

seront nécessaires à la collecte de certaines données prospectives telles que celles issues des auto-

ǉǳŜǎǘƛƻƴƴŀƛǊŜǎ ǇŀǘƛŜƴǘǎΦ [Ŝǎ /whΣ ǇǊŜǎǘŀǘŀƛǊŜǎ Řŀƴǎ ƭŜ ŘƻƳŀƛƴŜ ƳŞŘƛŎŀƭΣ ǎƻƴǘ ŎŀǇŀōƭŜǎ ŘΩŜŦŦŜŎǘǳŜǊ ǘƻǳǘŜǎ ƭŜǎ 

tâches requises pour la préparation des registres. 

 

Axe 5 : IMPULSER UN NOUVEL ELAN À LA RECHERCHE SUR LES MALADIES  

Á Action 5.2 Υ ŎƻƴǎǘǊǳŎǘƛƻƴ ŘŜ ƭΩ9Wt Ŝǘ ǇŀǊǘƛŎƛǇŀǘƛƻƴ ŘŜǎ ŞǉǳƛǇŜǎ ŦǊŀƴœŀƛǎŜǎ όRecensement des CRMR et des FSMR 

ƛƳǇƭƛǉǳŞǎ Řŀƴǎ ƭΩ9Wt-RD). 

- [ŀ ŎƻƻǊŘƛƴŀǘǊƛŎŜ CLa!w!5 Ŝǎǘ ŎƻƻǊŘƛƴŀǘǊƛŎŜ ŘŜ ƭΩ9wb-Skin. Tous les sites coordinateurs des CRMR de la filière 

ƻƴǘ ŞǘŞ ǾŀƭƛŘŞǎ I/t ǇƻǳǊ ƭΩ9wb-Skin. Les sites constitutifs qui ont déposé un dossier pour cette validation HCP 

ƭΩƻƴǘ ŞǘŞ ŞƎŀƭŜƳŜƴǘΦ 5ŀƴǎ ƭΩƻǊƎŀƴƛǎŀǘƛƻƴ ŘŜ ƭΩ9wb-Skin, tous les HCP français font partie de la leader team des 

groupes thématiques.  

- L'ERN-Skin a participé et participe toujours au projet EJP (aux Pillars 2 et 4 - cf ci-dessous les thématiques) via, 

physiquement, la « general coordination ŘŜ ƭΩ9wb-Skin » qui implique au niveau français le Pr Christine Bodemer 

(CRMR MAGEC, Hôpital Necker-9ƴŦŀƴǘǎ ƳŀƭŀŘŜǎύΣ /ŀǘƘŜǊƛƴŜ /ƘŀƳǇǎŜƛȄ όŎƘŜŦ ŘŜ ǇǊƻƧŜǘ ǎŎƛŜƴǘƛŦƛǉǳŜ ŘŜ ƭΩ9wb-

skin, financé grâce au support financier de 60 000 euros de la DGOS aux animateurs de filières également 

ŎƻƻǊŘƛƴŀǘŜǳǊǎ ŘΩ9wbύΦ  

[Ŝǎ ƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴǎ ŎƻƴŎŜǊƴŀƴǘ ƭŜǎ ŀǇǇŜƭǎ ŘΩƻŦŦǊŜǎ 9Wt ǎƻƴǘ ŘƛŦŦǳǎŞǎ Ł ǘƻǳǘ ƭΩ9wb-Skin par Catherine Champseix et 

ŘƻƴŎ Ł ǘƻǳǎ ƭŜǎ I/t ŦǊŀƴœŀƛǎΦ /Ŝƭŀ ŀ ǇŜǊƳƛǎ ŘŜ ǇŀǊǘƛŎƛǇŜǊ Ł ŘŜǎ ŀǇǇŜƭǎ Ł ǇǊƻƧŜǘǎ ǊŞŎŜƴǘǎ ŘŜ ƭΩ9WP, dont les résultats 

ǎƻƴǘ Ŝƴ ŀǘǘŜƴǘŜΦ [ΩI/t bŜŎƪŜǊ ŀ ƻōǘŜƴǳ ǳƴ ƎǊŀƴǘ 9Wt Řƻƴǘ ƭŜ ǇǊƻƧŜǘ ŀ ŞǘŞ ŀŎŎŜǇǘŞ Ŝƴ нлнмΣ ǇŜǊƳŜǘǘŀƴǘ 

ƭΩƻǊƎŀƴƛǎŀǘƛƻƴ Řǳ ²ƻǊƪǎƘƻǇ 95 Ŝƴ Ƨǳƛƴ нлнн όNom du call :  EJP-RD Research Training Workshop" Call).  

9ƴ ƭΩŀōǎŜƴŎŜ ŘŜ ǎƻǳǘƛŜƴ ǎǳǇǇƭŞƳentaire aux HCP français, la charge de travail inhérente à la participation au 

ǊŞǎŜŀǳ ǊŜƴŘ ŘƛŦŦƛŎƛƭŜ ǳƴŜ ƛƳǇƭƛŎŀǘƛƻƴ Ǉƭǳǎ ŦƻǊǘŜ Řŀƴǎ ƭŜǎ ƎǊƻǳǇŜǎ ŘŜ ǘǊŀǾŀƛƭ ŘŜ ƭΩ9WtΣ ŎŜ ǉǳƛ ǎŜǊŀƛǘ ǇƻǳǊǘŀƴǘ 

essentiel.  

V Pillar-2:  Datas & services Innovative coordinated access to data and services for a transformative RD 

Research 

V Pillar-4: TRANSLATIONNAL Research - From Scientific Breakthroughs to Breakthroughs for patients 

V Accelerating the Translation of High Potential Projects and Enhancing the Use of Best Methodologies 

for New Therapies 

¢ƻǳǎ ƭŜǎ I/t ŦǊŀƴœŀƛǎ Ŝƴ ǘŀƴǘ ǉǳΩ9wb ǇŀǊǘƛŎƛǇŜƴǘ ŀǳ ǇǊƻƧŜǘ 9wL/! ό9ǳǊƻǇŜŀƴ ǊŀǊŜ ŘƛǎŜŀǎŜ ǊŜǎŜŀǊŎƘ ŎƻƻǊŘƛƴŀǘƛƻƴ 

and support action) (Nom du call : EU-H2020 /Topic : SC1-HCO-20-2020)  

Á Action 5.4 : Lancement d'un programme français de recherche sur les impasses diagnostiques en lien avec les 

initiatives européennes UDNI et Solve-RD  

- Ce travail nous semble être celui du groupe miroir (Groupe Coordination Recherche Maladies Rares (PNMR3 et 

EJP- RD) du ministère de la Recherche qui fait le lien entre les ERN et les EJP.  

 

Axe 7 : AMÉLIORER LE PARCOURS DE SOIN  

« /ǊŞŜǊ ŘŜǎ ǘŜƳǇǎ ŘΩŀŎŎƻƳǇŀƎƴŜƳŜƴǘ ǇƻǳǊ ǇŜǊƳŜǘǘǊŜ Ł ƭΩŞǉǳƛǇŜ ƳŞŘƛŎŀƭŜΣ ǎƻƛƎƴŀƴǘŜ Ŝǘ ŘŜ ǎƻǳǘƛŜƴ ǇǎȅŎƘƻ-social 
de mieux encadrer et adapter certains moments clés du parcours des malades et leur apporter une information 
ŀŘŀǇǘŞŜΣ ǇǊƻƎǊŜǎǎƛǾŜ Ŝǘ ǊŜǎǇŜŎǘǳŜǳǎŜΦ ¦ƴŜ ŀǘǘŜƴǘƛƻƴ ǇŀǊǘƛŎǳƭƛŝǊŜ ǎŜǊŀ ǇƻǊǘŞŜ Ł ƭΩŀƴƴƻƴŎŜ Řǳ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛŎΣ ŀǳ ǎǳƛǾƛ 
Ŝƴ Ŏŀǎ ŘΩƛƳǇŀǎǎŜ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛǉǳŜ Ŝǘ Ł ƭŀ ǘǊŀƴǎƛǘƛƻƴ ŀŘƻƭŜǎŎŜƴǘ-ŀŘǳƭǘŜΦ hǊƎŀƴƛǎŜǊ ƭŜǎ ǎƛǘǳŀǘƛƻƴǎ ŘΩǳǊgence sans 
ǊǳǇǘǳǊŜ Řǳ ǇŀǊŎƻǳǊǎΦ LƴǘŞƎǊŜǊ ŀǳ ǎƻƛƴ ŘŜǎ ǇǊƻƎǊŀƳƳŜǎ ŘΩŞŘǳŎŀǘƛƻƴ ǘƘŞǊŀǇŜǳǘƛǉǳŜ ǇŜǊƳŜǘǘŀƴǘ ŀǳ ƳŀƭŀŘŜ ŘΩşǘǊŜ 
plus actif et autonome dans sa prise en charge ». 
 
Á Action 7.1 Υ 5ŞǾŜƭƻǇǇŜǊ ƭΩƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴ ǇƻǳǊ ǊŜƴŘǊŜ ǾƛǎƛōƭŜ Ŝǘ ŀŎŎŜǎǎƛōƭŜ ƭŜǎ ǎǘǊǳŎǘǳǊŜǎ existante 

(Communication sur et au sein de la filière). 

- Dans le cadre de JIMR2021, la filière a organisé une campagne de sensibilisation presse écrite avec une attachée 

de presse, comme chaque année. Un communiqué de presse a été mis en place avec une diffusion auprès des 

ƳŞŘƛŀǎ Ŝǘ ŘŜǎ ŀƎŜƴŎŜǎ ŘŜ ǇǊŜǎǎŜ ƳŞŘƛŎŀƭŜΦ [ŀ ŦƛƭƛŝǊŜ ŀ ǇŀǊǘƛŎƛǇŞ ŀǳȄ ŘƛŦŦŞǊŜƴǘŜǎ ǊŞǳƴƛƻƴǎ ŀǾŜŎ ƭΩ!ƭƭƛŀƴŎŜ aŀƭŀŘƛŜǎ 
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Rares (AMR) et les autres filières Τ ŜƭƭŜ ŀ ŞǘŞ ƭŜ ǊŜƭŀƛ ŘŜ ŎƻƳƳǳƴƛŎŀǘƛƻƴ ŘŜ ƭΩ!aw ǇƻǳǊ ŘƛŦŦǳǎŜǊ ƭŜǎ ŀŎǘƛƻƴǎ ŘŜ 

communication.  

- Deux réunions du comité de pilotage FIMARAD ont eu lieu les 19 mars et 18 juin, ces deux réunions ont permis 

ŘŜ ŦŀƛǊŜ ƭŜ Ǉƻƛƴǘ ǎǳǊ ƭΩŀǾŀƴŎŜƳŜƴǘ ŘŜǎ ǇǊƻƧŜǘǎ ŘŜ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜΦ 

- En 2021, la filière a organisé deux journées thématiques : la 1ère Journée scientifique, le jeudi 25 novembre et la 

6ème 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 filière. Plus de 200 personnes (médicaux, paramédicaux 

et associations de malades) au total étaient connectées pendant ces 2 journées. 

- Un atelier de formation à destination des associations de malades a eu lieu en 2021 avec comme thème choisi 

par les associations : « Comment assurer ma présence sur les réseaux sociaux dans un contexte associatif 

ƳŞŘƛŎŀƭ Κέ ηΦ /Ŝǘ ŀǘŜƭƛŜǊ ŀ Ŝǳ ƭƛŜǳ Ŝƴ ŘƛǎǘŀƴŎƛŜƭ Ŝǘ ǎƻǳǎ ŦƻǊƳŜ ŘŜ п ŀǘŜƭƛŜǊǎ ŘƛǎǘƛƴŎǘǎ : 1) Création de contenus 

pour les réseaux sociaux, 2) Apprendre à maîtriser la diffusion sur Facebook et Instagram, 3) Comment prendre 

la parole sur LinkedIn, 4) /ƻƳƳŜƴǘ ŎƻƴǎǘǊǳƛǊŜ ǳƴ ǎƛǘŜ ǿŜō ǉǳŀƴŘ ƻƴ ƴŜ ǎŀƛǘ Ǉŀǎ ŎƻŘŜǊΦ /Ŝǘ ŀǘŜƭƛŜǊ ǎΩŜǎǘ ƻǊƎŀƴƛǎŞ 

par petits groupes restreints afin de favoriser les échanges. Celui-ci a été animé par un prestataire extérieur 

spécialiste de la thématique.    

- ! ƭŀ ŘŜƳŀƴŘŜ ŘŜǎ ŎƻƻǊŘƻƴƴŀǘŜǳǊǎ ŘŜǎ /wawΣ ƭΩŞǉǳƛǇŜ ǇǊƻƧŜǘ ŘŜ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ ǇŀǊǘƛŎƛǇŜ ŀǳȄ ƧƻǳǊƴŞŜǎ ŀƴƴǳŜƭƭŜǎ ŘŜǎ 

centres de référence de la filière : un point sur les projets de la filière est détaillé.  

- Des publications régulières dans la revue nationale référencée de dermatologie les « Annales de Dermatologie 

et Vénéréologie » sur un thème de la filière : au moins 3 articles filière par an. (Comité de pilotage : Pr Christine 

Bodemer, Dr Dominique Vidaud, Pr Saskia Oro, membres associés du comité : tous les responsables de CRMR).  

- La chaine Youtube de la filière permet de diffuser les vidéos éducatives et les vidéos des sessions des journées 

nationales, notamment celles de la 1ère journée scientifique et de la 5ème journée nationale.  

- Des newsletters ǇƻǳǊ ƛƴŦƻǊƳŜǊ ƭŜǎ ƳŜƳōǊŜǎ Řǳ ǊŞǎŜŀǳ ŘŜ ƭΩŀŎǘǳŀƭƛǘŞ ŘŜ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ Ŝǘ ŘŜ ƳŀƴƛŝǊŜ ƎŞƴŞǊŀƭŜ ǎǳǊ 

ƭΩŀŎǘǳŀƭƛǘŞ ŘŜǎ ƳŀƭŀŘƛŜǎ ǊŀǊŜǎΦ   

- La filière 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 filière est assurée aux Congrès des sociétés savantes de dermatologie (JDP) à travers un 

stand (Décembre 2021).  

- 9ƴ нлнмΣ ƭΩ!ƭƭƛŀƴŎŜ aŀƭŀŘƛŜǎ wŀǊŜǎΣ aŀƭŀŘƛŜǎ wŀǊŜǎ LƴŦƻ {ŜǊǾƛŎŜ Ŝǘ CLa!w!5 ƻƴǘ ƳǳǘǳŀƭƛǎŞ ƭŜǳǊǎ ǊŜǎǎƻǳǊŎŜǎ ǇƻǳǊ 

diffusŜǊ ǳƴŜ ŀŦŦƛŎƘŜ ƛƴǾƛǘŀƴǘ ƭŜǎ ǇŀǘƛŜƴǘǎΣ ƭŜǳǊǎ ŦŀƳƛƭƭŜǎ ƻǳ ƭŜǳǊǎ ǇǊƻŎƘŜǎ Ł ŎƘŜǊŎƘŜǊ ƭΩƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴΣ Ł ǇƻǎŜǊ ƭŀ 

ǉǳŜǎǘƛƻƴΣ Ł ōǊƛǎŜǊ ƭŜ ǎƛƭŜƴŎŜΧ /ŜǘǘŜ ŀŦŦƛŎƘŜ ǎŜǊŀ ŘƛŦŦǳǎŞŜ Ł Ǉƭǳǎ ŘŜ мл ллл ǇǊƻŦŜǎǎƛƻƴƴŜƭǎ ŘŜ ǎŀƴǘŞΣ Ŝǘ ǎŜǊŀ 

ǇǊƻǇƻǎŞŜ ŞƎŀƭŜƳŜƴǘ ŀǳȄ ǎǳǇǇƻǊǘǎ ŘΩƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴǎ όǇǊŜǎǎŜ ŞŎǊƛǘŜ Ŝǘ ŘƛƎƛǘŀƭŜύ ŀŦƛƴ ǉǳΩƛƭǎ ǇǳƛǎǎŜƴǘ ƭŀ ŘƛŦŦǳǎŜǊ ƭŜ Ǉƭǳǎ 

largement possible. Dans le cadre de ce projet, un article a été rédigé dans le Communiqué Spécial 

5ŜǊƳŀǘƻƭƻƎƛŜΣ DǊŀƴŘ !ƴƎƭŜΣ ƭŜ aƻƴŘŜ Ł ƭΩƻŎŎŀǎƛƻƴ ŘŜǎ W5tнлнм ǇƻǳǊ ǎŜƴǎƛōƛƭƛǎŜǊ ƭŜs dermatologues libéraux et 

hospitaliers.  

- ! ƭŀ ŘŜƳŀƴŘŜ ŘŜǎ ŀǎǎƻŎƛŀǘƛƻƴǎ ŘŜ ƳŀƭŀŘŜǎ ŘŜ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜΣ ǳƴ ǇǊƻƧŜǘ ŀ ŘŞōǳǘŞ ŎƻƴŎŜǊƴŀƴǘ ƭΩƻōǘŜƴǘƛƻƴ ŘΩǳƴŜ 

équivalence pour les associations de patients de maladies rares, permettant à leurs représentants permanents 

ŘΩŜȄŜǊŎŜǊ ƭŜǎ ƳşƳŜǎ Ƴƛǎǎƛƻƴǎ ǉǳŜ ƭŜǎ ǇŀǘƛŜƴǘǎ ŜȄǇŜǊǘǎΦ ¦ƴŜ ǊŞǳƴƛƻƴ ŀ ŞǘŞ ƻǊƎŀƴƛǎŞŜ ƭŜ лн ŘŞŎŜƳōǊŜ нлнм ƭƻǊǎ 

des JDP2021 ŜƴǘǊŜ ƭŜǎ ǇŀǊǘƛŜǎ ǇǊŜƴŀƴǘŜǎ Υ ƭΩŞǉǳƛǇŜ ǇǊƻƧŜǘΣ ƭŜǎ ŀǎǎƻŎƛŀǘƛƻƴǎ ŘŜ ƳŀƭŀŘŜǎ ƛƴǘŞǊŜǎǎŞǎ ǇŀǊ ƭŜ ǇǊƻƧŜǘΣ 

le prestataire qui va accompagner le projet. La 2ème ŞǘŀǇŜ Řǳ ǇǊƻƧŜǘ ǎŜǊŀ ƭΩƻōǘŜƴƛǊ ǳƴŜ ǊŜŎƻƴƴŀƛǎǎŀƴŎŜ Ŝǘ ǳƴŜ 

valorisation du travail fourni à la collectivité par les responsables des associations de patient. Ce projet est en 

cours en 2022.  

- En 2021, le site internet a connu une refonte visuelle 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 filière participé et assisté à la 2ème ƧƻǳǊƴŞŜ ŦǊŀƴœŀƛǎŜ ŘŜ ƭΩŀƭōƛƴƛǎƳŜΣ ǉǳƛ ŀ Ŝǳ ƭƛŜǳ ƭŜ лн ŀǾǊƛƭ нлнмΣ Ŝƴ ŦƻǊƳŀǘ 

100% digital. Lors de cette journée, le chef de projet a rappelé les missions des filières et les actions qui ont été 

menées en lien avec la pǊƛǎŜ Ŝƴ ŎƘŀǊƎŜ ŘŜ ƭΩŀƭōƛƴƛǎƳŜΦ   
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Á !Ŏǘƛƻƴ тΦн Υ DŀǊŀƴǘƛǊ ƭŜǎ ŎƻƴŘƛǘƛƻƴǎ ŘΩǳƴŜ ŀƴƴƻƴŎŜ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛǉǳŜ ŀŘŀǇǘŞŜ  

- Les annonces diagnostiques sont organisées au sein de chaque site en tenant compte de la diversité des 

ƳŀƭŀŘƛŜǎ Ŝǘ ŘŜ ƭŀ ǎǇŞŎƛŦƛŎƛǘŞ Řǳ ǎƛǘŜ Ŝǘ ŘŜ ƭΩŃƎŜ ŘŜ ǎǳǊǾŜƴǳŜ ŘŜ ƭŀ ƳŀƭŀŘƛŜΦ 9ȄŜƳǇƭŜ : 1) naissance-enfants, 

annonce aux parents avec la présence de dermatologues, psychologues et service néonatologie. 2) Age adulte : 

annonce aux patients.   

 
Á Action 7.3 Υ CŀŎƛƭƛǘŜǊ ƭΩŀŎŎŝǎ Ł ƭΩŞŘǳŎŀǘƛƻƴ ǘƘŞǊŀǇŜǳǘƛǉǳŜ (ETP). 

- {ǳƛǘŜ Ł ƭΩ!!t 9¢t Ŝƴ нлнлΣ о ǇǊƻƎǊŀƳƳŜǎ ƻƴǘ ŞǘŞ ǊŜǘŜƴǳǎ ǇŀǊ ƭŜ ƧǳǊȅ : 

1) Programme ETP ETALOM (LymphǆŘŝƳŜ ǇǊƛƳŀƛǊŜ Řǳ ƳŜƳōǊŜύ  

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 à la DGOS pour ces 3 programmes, comme exigé per 

ƭŜ ŎŀƭŜƴŘǊƛŜǊ ŘŜ ƭΩ!!tΦ  

- tŀǊ ŀƛƭƭŜǳǊǎΣ ǳƴ ǇŀǊǘŀƎŜ ŘΩƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴ ǎǳǊ ƭŜǎ ǇǊƻƎǊŀƳƳŜǎ ŘΩŞŘǳŎŀǘƛƻƴ ǘƘŞǊŀǇŜǳǘƛǉǳŜǎ ŘŞǾŜƭƻǇǇŞǎ ǇŀǊ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ 

se fait au niveau de la société savante (Société Française de Dermatologie, SFD) et son groupe thématique 

Education thérapeutique en Dermatologie (GET). Le Pr Christine Bodemer, Helene Dufresne, le Dr Sébastien 

Barbarot (CCMR MAGEC) sont des membres actifs du GET. 

- La filière a participé aux réunions de préparation et a assisté à la 2ème journée nationale interfilière de santé 

ƳŀƭŀŘƛŜǎ ǊŀǊŜǎ ǇƻǳǊ ƭΩŞŘǳŎŀǘƛƻƴ ǘƘŞǊŀǇŜǳǘƛǉǳŜ Řǳ ǇŀǘƛŜƴǘΣ ǉǳƛ ŀ Ŝǳ ƭƛŜǳ Ŝƴ ŦƻǊƳŀǘ млл҈ ŀǾŜŎ ŎƻƳƳŜ ǘƘŞƳŀǘƛǉǳŜ 

« ƭΩ9¢t ŘǳǊŀƴǘ ƭŀ ǇŞǊƛƻŘŜ ŞǇƛŘŜǊƳƛǉǳŜ /h±L5мфΦ  

- [ŀ ŦƛƭƛŝǊŜ ŀ ŀǎǎƛǎǘŞ ŀǳ ǿŜōƛƴŀƛǊŜ ŘΩƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴ ǎǳǊ ƭŀ ǘǊŀƴǎƛǘƛƻƴ ŀŘƻ-adulte, organisé par le groupe de travail inter-
filières Transition en collaboration avec la plateforme régionale d'information et d'orientation des maladies 
rares PRIOR, le samedi 20 mars 2021.  
 

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

- {ǳƛǘŜ Ł ƭΩ!!t tb5{ нлмфΣ мо ŘƻǎǎƛŜǊǎ ƻƴǘ ŞǘŞ ŀŎŎŜǇǘŞǎΦ 9ƴ нлнлΣ н tb5{ όζ Pemphigoïde bulleuse » et 

« Syndromes hypertrophiques liés au gène PIK3CA (PROS) sans atteinte cérébrale - Les syndromes CLOVES et de 

Klippel-Trenaunay ») ont été ǇǳōƭƛŞǎ όŀŎǘǳŀƭƛǎŀǘƛƻƴ Ŝǘ ƴƻǳǾŜŀǳ tb5{ύ ǎǳǊ ƭŜ ǎƛǘŜ ŘŜ ƭΩI!{Φ 9ƴ нлнмΣ ф tb5{ 

(Epidermolyses bulleuses héréditaires, Ichtyoses héréditaires, Malformations lymphatiques kystique, Nævus 

ŎƻƴƎŞƴƛǘŀƭΣ bŞŎǊƻƭȅǎŜ ŞǇƛŘŜǊƳƛǉǳŜ ŎƘŜȊ ƭΩŜƴŦŀƴǘΣ bŜǳǊƻŦƛōǊƻƳŀǘƻǎŜǎ ŘŜ ǘȅpe 1, Neurofibromatoses de type 2, 

Pseudoxanthome élastique et Xéroderma Pigmentosum) ont été publiés (actualisation et nouveau PNDS) sur le 

ǎƛǘŜ ŘŜ ƭΩI!{Φ  

- Actuellement les cartes d'urgence au sein de la filière sont les suivantes : carte d'allergie cutanée (DBT), 

Ichtyoses, Epidermolyses bulleuses héréditaires et les maladies bulleuses auto-immunes. En 2021, la filière a 

ŎƻƴǘƛƴǳŞ Ł ŘƛŦŦǳǎŜǊ ƭŜǎ ŎŀǊǘŜǎ ŘΩǳǊƎŜƴŎŜ Ŝƴ ŦƻƴŎǘƛƻƴ ŘŜǎ ōŜǎƻƛƴǎ ŘŜǎ ŎŜƴǘǊŜǎΣ ƴƻǘŀƳƳŜƴǘ ƭŀ ŎŀǊǘŜ ŘΩŀƭƭŜǊƎƛŜ 

ŎǳǘŀƴŞŜ ό5.¢ύΦ [Ŝǎ ŎŀǊǘŜǎ ŘΩurgence sont diffusées au sein du réseau ERN-Skin et sont traduites en différentes 

langues en fonction du pays.   

 

Axe 9 : FORMER LES PROFESSIONNELS DE SANTÉ À MIEUX IDENTIFIER ET PRENDRE EN CHARGE LES MALADIES 

RARES 

Á Action 9.2 : Renforcer la politique de formation 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 

ƳŀƭŀŘƛŜǎ ǊŀǊŜǎ Řƻƴǘ ǎƻƴǘ ŜȄǇŜǊǘǎ ƭŜǎ ŎŜƴǘǊŜǎΦ 5ŀƴǎ ƭΩƛƳƳŞŘƛŀǘΣ ƭŀ ǘƘŞƳŀǘƛǉǳŜ ŘŜǎ ƳŀƭŀŘƛŜǎ ǊŀǊŜǎ ƴΩŀ Ǉŀǎ ŜƴŎƻǊŜ 

été inscrite dans le cursus des études en médecine, pharmacie, ou biologie. Cette adaptation des programmes 

ƴŜ ǇŜǳǘ şǘǊŜ ƭŜ Ŧŀƛǘ ŘŜǎ ŦƛƭƛŝǊŜǎ ǉǳƛ ƴΩƻƴǘ ŀǳŎǳƴŜ ŜƴǘƛǘŞ ƧǳǊƛŘƛǉǳŜΦ  

- Une réflexion a été menée pour le mise en placŜ ŘΩǳƴ 5L¦ ƳŀƭŀŘŜǎ ŘŜǊƳŀǘƻƭƻƎƛǉǳŜǎ ǊŀǊŜǎΦ  

 

Á Action 9.3 : Développer les formations continues dans le domaine des maladies rares. Consolidation des 

connaissances des professionnels de santé et autres. 
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- En 2021, 5 thématiques de RCP nationales ont été reconnues au titre du Développement Professionnel Continu 

(DPC), ceci depuis 2018. Ces séances sont le lieu de nombreux apprentissages basés sur des cas concrets et réels. 

[Ŝǎ ƳŜƳōǊŜǎ Řǳ ǉǳƻǊǳƳ ǎΩŀǇǇƭƛǉǳŜƴǘ Ł ŜȄǇƭƛǉǳŜǊ ƭŜǎ ŎƻƳǇƭŜȄƛǘŞǎ ŘŜǎ ŘƻǎǎƛŜǊǎΦ 

- Des publications régulières dans la revue nationale référencée de dermatologie (Annales de Dermatologie et 

Vénéréologie) sur un thème de la filière vers un large public médical et francophone avec au moins 3 articles 

filière par an.   

- En Novembre 2021, une journée dédiéŜ Ł ƭΩŀŎǘǳŀƭƛǘŞ ǎŎƛŜƴǘƛŦƛǉǳŜ Ŝǘ ǘƘŞǊŀǇŜǳǘƛǉǳŜ ŘŜǎ ƳŀƭŀŘƛŜǎ 

dermatologiques rares a été organisée.  

- Depuis 2015, des Formations Médicales Continues (FMC) concernant chacun des thèmes des CRMR sur la 

thématique « maladies rares dermatologiques », sont organisés dans le cadre du congrès annuel national de 

ŘŜǊƳŀǘƻƭƻƎƛŜ όW5tύ ǉǳƛ ŀ ƭƛŜǳ Ƴƻƛǎ ŘŜ ŘŞŎŜƳōǊŜΦ 9ƴ нлнмΣ ǳƴ ǎǘŀƴŘ ǇƘȅǎƛǉǳŜ CLa!w!5 ǎΩŜǎǘ ǘŜƴǳ ŀǾŜŎ ƭŜ ŎƘŜŦ 

de projet Rebecca Gene et le responsable en communication le Dr Charles Taieb. Ce stand se tient dans un 

espace appelé Maison de la dermatologie dans lequel les différentes associations des maladies rares de la filière 

FIMARAD peuvent aussi avoir un espace et être représentées. Cette organisation est possible grâce au lien étroit 

qui existe entre la filière et la société savante SFD (Société Française de Dermatologie). Le site de la SFD permet 

aussi de relayer largement auprès de la communauté scientifique dermatologique des informations concernant 

la filière FIMARAD.  

- ¦ƴŜ ǊŞŦƭŜȄƛƻƴ ŀ ŞǘŞ ƳŜƴŞŜ ŀǳ ǎŜƛƴ ŘŜ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ ǇƻǳǊ ƭŀ ƳƛǎŜ Ŝƴ ǇƭŀŎŜ ŘΩǳƴ Ŝ-learning en étroite collaboration 

avec les coordonnateurs des centres de référence, les responsables des sites constitutifs, les responsables des 

centres de compétences ainsi que ƭϥŞǉǳƛǇŜ ŘŜ ŎƻƻǊŘƛƴŀǘƛƻƴ CLa!w!5Φ /ŜǘǘŜ ǊŞŦƭŜȄƛƻƴ ǎΩŜǎǘ ŦŀƛǘŜ Ŝƴ ƭƛŜƴ ŞǘǊƻƛǘ 

avec le réseau européen ERN-Skin, les 2 réseaux étant coordonnés par le Pr Christine Bodemer. Les objectifs du 

projet e-learning FIMARAD est de former les professionnels de santé (équipes médicales et paramédicales), 

ŘΩƻǇǘƛƳƛǎŜǊ ƭŜǎ ŎƻƴƴŀƛǎǎŀƴŎŜǎ ǎŎƛŜƴǘƛŦƛǉǳŜǎΣ ƭŜ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛŎ Ŝǘ ƭŀ ǇǊƛǎŜ Ŝƴ ŎƘŀǊƎŜ ŘŜǎ ǇŀǘƛŜƴǘǎ ŀǘǘŜƛƴǘǎ ŘŜ ƳŀƭŀŘƛŜǎ 

dermatologiques rares. En 2021, trois vidéos ont été tournées : la vidéo concernant les maladies bulleuses auto-

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 neurofibromatoses (CRMR CERENEF, site Henri Mondor, Créteil).  

 

Á Action 9.4 : Encourager les formations mixtes professionnels/malades/entourage  

Renforcement des connaissances des patients et des familles. 

- Vidéos éducatives Υ /Ŝǎ ǾƛŘŞƻǎ ƻƴǘ ǇƻǳǊ ŦƛƴŀƭƛǘŞ ŘΩŞŎƭŀƛǊŜǊ Ŝǘ ŘΩŞŘǳǉǳŜǊ ƭŜǎ ǎƻƛƎƴŀƴǘǎ Ƴŀƛǎ ŀǳǎǎƛ ƭŜ ǇŀǘƛŜƴǘ Ŝǘ ǎŀ 

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 filière et sa chaine Youtube. Au total 12 

ǾƛŘŞƻǎ ƻƴǘ ŞǘŞ ǇǳōƭƛŞŜǎ ŘŜǇǳƛǎ ƭΩŀƴƴŞŜ нлмтΦ [Ŝ ǎŎŞƴŀǊƛƻ ŘŜ ŎŜǎ ǾƛŘŞƻǎ Ŝǎǘ ŞŎǊƛǘ ŀǾŜŎ ŘŜǎ ǊŜǇǊŞǎŜƴǘŀƴǘǎ ŘŜǎ 

ŀǎǎƻŎƛŀǘƛƻƴǎ ŘŜ ƳŀƭŀŘŜǎ ŎƻƴŎŜǊƴŞŜǎΦ [ŀ ŦƛƭƛŝǊŜ CLa!w!5 ǘǊŀǾŀƛƭƭŀƴǘ Ŝƴ ƭƛŜƴ ŀǾŜŎ ƭΩ9wb-Skin a traduit les vidéos 

éducatives en langue anglaise, permettant ainsi une valorisation des outils développés par la filière nationale 

française (mentionnée) au niveau européen. 

- Ateliers de formation à destination des associations de malades Υ [ΩƻōƧŜŎǘƛŦ ŘŜ ŎŜǎ ŀǘŜƭƛŜǊǎ Ŝǎǘ ŘŜ ǇŜǊƳŜǘǘǊŜ 

auȄ ŀǎǎƻŎƛŀǘƛƻƴǎ ŘŜ ƳŀƭŀŘŜǎ ŘΩŀƴŀƭȅǎŜǊ ŘŜǎ ǎƛǘǳŀǘƛƻƴǎ ǾŞŎǳŜǎ Řŀƴǎ ƭŜǳǊ ŀǎǎƻŎƛŀǘƛǾŜ ŀŦƛƴ ŘŜ ǘǊƻǳǾŜǊ ŘŜǎ ǊŞǇƻƴǎŜǎ 

adéquates à ces situations et de mieux connaitre et mobiliser des ressources existantes à leur disposition.  

- Formation patients-experts/partenaires : En 2020, une réflexion a été menée avec les associations pour la mise 

Ŝƴ ǇƭŀŎŜ ŘΩǳƴŜ ŦƻǊƳŀǘƛƻƴ ǇŀǘƛŜƴǘǎ-ŜȄǇŜǊǘǎκǇŀǊǘŜƴŀƛǊŜǎ Ŝƴ ƭƛŜƴ ŀǾŜŎ ƭΩ¦ƴƛǾŜǊǎƛǘŞ ŘŜǎ ǇŀǘƛŜƴǘǎ όtǊ /ŀǘƘŜǊƛƴŜ 

Tourette-¢ǳǊƎƛǎ Ŝǘ aŀǊȅƭƛƴŜ wŜōƛƭƭƻƴύΦ /Ŝ ǘǊŀǾŀƛƭ ǎΩŜǎǘ ǇƻǳǊǎǳƛǾƛ Ŝƴ нлнм ŀu sein du groupe de travail associations 

de malades de la filière.  

- Formation parents-experts : La filière FIMARAD a participé aux réunions du GT parent-expert, coordonné par 

la filière FIMATHO. Cette formation a été proposée aux associations de malades de la filière. Et la filière a financé 

ǳƴŜ ƛƴǎŎǊƛǇǘƛƻƴ ǇƻǳǊ ǳƴ ƳŜƳōǊŜ ŘΩŀǎǎƻŎƛŀǘƛƻƴǎ ŘŜ ƳŀƭŀŘŜǎΦ  
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Axe 10 : RENFORCER LE RÔLE DES FSMR DANS LES ENJEUX DU SOIN ET DE LA RECHERCHE 

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

o !Ŏǘƛƻƴǎ ŘŜ ƭŀ C{aw ŎƻƴŎŜǊƴŀƴǘ ƭΩhǳǘǊŜ-Mer : Développer la télémédecine, Développer la formation, 

Développer la communication, Mise à jour de l'état des lieux pour une évaluation des besoins, Garantir 

ƭŜǎ ŎƻƴŘƛǘƛƻƴǎ ŘΩǳƴŜ ŀƴƴƻƴŎŜ Řiagnostique adaptée, Mobiliser les dispositifs de coordination de la prise 

en charge 

- [Ŝǎ ƳŞŘŜŎƛƴǎ ŘŜǎ ŎŜƴǘǊŜǎ ŘŜ ƭΩhǳǘǊŜ-Mer de la filière (Martinique, Guadeloupe, La Réunion) ont participé aux 

RCP nationales de la filière.  

- ¦ƴ Ǉƻƛƴǘ ǎǳǊ ƭΩƻǊƎŀƴƛǎŀǘƛƻƴ ŘŜǎ patients atteints de maladies dermatologiques 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.   

- ¦ƴŜ ǇǊƛǎŜ Ŝƴ ŎƘŀǊƎŜ Ŝǎǘ ǇǊƻǇƻǎŞŜ ŀǳȄ ǊŜǎǇƻƴǎŀōƭŜǎ ŘŜǎ ǎƛǘŜǎ ŘΩhǳǘǊŜ-mer pour participer aux évènements de la 

filière FIMARAD (journées nationales, journée paramédicale, réunion COPIL).  

 

o Implication de la FSMR dans les réseaux européens de référence (ex. Soutien de la filière à des 

ŎŀƴŘƛŘŀǘǳǊŜǎ IŎtΣ ǊŜƎƛǎǘǊŜǎ 9wbΧύ  

- ¢ƻǳǎ ƭŜǎ /waw ǎƻƴǘ ǊŜǇǊŞǎŜƴǘŞǎ ŀǳ ǎŜƛƴ ŘŜ ƭΩ9wb-Skin, tous les sites coordinateurs étant labellisés HCP. Les sites 

constitutifs ont été sollicités en 2017 pour participer au dossier de labellisation ERN-Skin. Tous les sites français 

qui souhaitaient participer à cette démarche ont été soutenus pour la constitution de leur dossier par le Pr 

Christine Bodemer (coordinatrice ERN-Skin) et Marie Guillou (chef de projet ERN-Skin). Le site coordinateur du 

/waw a!D9/ όǎƛǘŜ bŜŎƪŜǊ tŀǊƛǎύ Ŝǎǘ ŎƻƻǊŘƛƴŀǘŜǳǊ ŘŜ ƭΩ9wb-Skin. Les coordinateurs sites CRMR HCP-ERN-Skin 

Ŧƻƴǘ ǘƻǳǎ ǇŀǊǘƛŜ ŘŜǎ ƭŜŀŘŜǊǎ ǘŜŀƳ ŘŜǎ ƎǊƻǳǇŜǎ ǘƘŞƳŀǘƛǉǳŜǎ ŘŜ ƭΩ9wb-Skin (9 groupes thématiques) dont ils sont 

souvent co-chair du groupe thématique cf-ci-dessous. 

 

Sub-thematic group Co-Chair name 
Institut 

Localisation 

Vice Chair 

Name 

 

Institut 

Localisation 

Autoimmune bullous 

diseases and severe 

cutaneous drug reactions 

Diseases (AIB) 

Pascal Joly Rouen, France 
 

 

Cutaneous diseases related 

to DNA Repair Disorders 

(DNA) 

Fanny Morice-

Picard 
Bordeaux   

Epidermolysis Bullosa (EB) 
Christine 

Bodemer 
Paris, France 

 
 

Ectodermal Dysplasia, 

Incontinentia Pigmenti & 

unclassified disorders(ED) 

Smail Hadj-Rabia  

 
Paris, France  

 

Ichthyosis & Palmoplantar 

Keratoderma (IKPP) 

Juliette 

Mazereeuw-

Hautier 

Toulouse, France   

ToxiTEN, Severe Cutaneous 

Drug Reactions - Toxic 

Bullous Diseases - 

SCAR, LYELL, TEN 

Saskia Oro Créteil, France Pierre 

Wolkenstein 
Créteil, France 

Christine Chiaverini (Nice) participe au groupe thématique Epidermolyses Bulleuses 
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AMÉLIORATION DE LA PRISE EN CHARGE DES PATIENTS 

En 2021, une chargée de mission médico-social (Nelly Seddiki) a été recruté au sein de la filière. Ce recrutement 

permet de renforcer toutes les activités et démarches dans le domaine du médico-social au sein de notre filière. 

/Ŝ ǊŜŎǊǳǘŜƳŜƴǘ ƴΩŀ Ǉŀǎ ǾƻŎŀǘƛƻƴ Ł ǊŜƳǇƭŀŎŜǊ ƭŜǎ ŀǎǎƛǎǘŀƴǘŜǎ ǎƻŎƛŀƭŜǎ ŘŜǎ ŎŜƴǘǊŜǎ Ƴŀƛǎ Ł ŀǎǎǳǊŜǊ ǳƴ ǊƾƭŜ ŘŜ 

ŎƻƻǊŘƛƴŀǘƛƻƴΣ ŘŜ ǎƻǳǘƛŜƴ Ŝǘ ŘΩŀǇǇǳƛ avec les professionnels des centres de la filière. 

- CERFA PEAU Υ {ǳƛǘŜ Ł ƭŀ ŎŀƳǇŀƎƴŜ ŘΩŞǾŀƭǳŀǘƛƻƴ Řǳ ŘƻŎǳƳŜƴǘ ŘŜ ǘǊŀƴǎƳƛǎǎƛƻƴ ŘΩƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴ a5tI ŞƭŀōƻǊŞ ǇŀǊ 

le groupe de travail interfilière médico-social, un formulaire spécifique aux maladies dermatologiques co-

élaboré avec les associations de malades et la Fédération Française de la Peau a été mis en place. Le document 

Ŝǎǘ ŀŎǘǳŜƭƭŜƳŜƴǘ Řŀƴǎ ƭŜǎ Ƴŀƛƴǎ ŘΩǳƴ ƎǊƻǳǇŜ ŘŜ ǘǊŀǾŀƛƭ Ł ƭŀ /b{! ό.Φ !ǳǘƛŜǊ Ŝǘ WΦ !ōǳƭƛǳǎύΦ Lƭ ǇŜǊƳŜǘǘǊŀ Ł ǘŜǊƳŜ 

aux professionnels des MDPI ŘŜ ƳƛŜǳȄ ŀǇǇǊŞƘŜƴŘŜǊ ƭŜǎ ŘƛŦŦƛŎǳƭǘŞǎ ǊŜƴŎƻƴǘǊŞŜǎ Ŝǘ ŘΩŞǾƛǘŜǊ ǉǳŜ ŘŜǎ ŘƻǎǎƛŜǊǎ 

soient rejetés par méconnaissance. 

- Accompagnement du GT Formation/Information et des associations de malades de la filière par une attachée 

de presse : [ΩƻōƧŜŎǘƛŦ ŘŜ ŎŜǘ ŀŎŎƻƳǇŀƎƴŜƳŜƴǘ Ŝǎǘ ŘΩŀƳŞƭƛƻǊŜǊ ƭŀ ǾƛǎƛōƛƭƛǘŞ Řǳ ǊŞǎŜŀǳ ŘŜ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ CLa!w!5 

(CRMR, CCMR, associations de malades) : prise en charge des maladies, recherche, formation. Au cours de 

ƭΩŀƴƴŞŜ нлнмΣ ǇƭǳǎƛŜǳǊǎ ŀǊǘƛŎƭŜǎ ƻƴǘ ŞǘŞ ǊŞŘƛƎŞǎ ǇŀǊ ƭŜǎ ƳŜƳōǊŜǎ Řǳ D¢ CƻǊƳŀǘƛƻƴκinformation de la filière et 

deux émissions radio (PODCAST) ont été enregistrées :  

¶ 2 Articles « Quotidien du médecin » : Spécial maladies rares en dermatologie en septembre 2021 et 

Prescription et délivrance hors AMM en novembre 2021 

¶ 1 Article dans Le MONITEUR des pharmacies, n°3389 du 30 octobre 2021 : « Vos questions de comptoir 

par Yolande GAUTHIER » et Matthieu VANDENDRIESSCHE. 

¶ 1ère émission PODCAST PHARMA RADIO (1ère radio pour les pharmaciens) Υ /ΩŜǎǘ ǉǳƻƛ ǳƴŜ ƳŀƭŀŘƛŜ 

dermatologique rare Κ /ΩŜǎǘ ǉǳƻƛ une FSMR Κ /ΩŜǎǘ ǉǳƻƛ CLa!w!5 Κ /ΩŜǎǘ ǉǳƻƛ ǳƴ /wawκ//aw ?  

¶ 2ème émission PODCAST PHARMA RADIO : Dermatose rare : ce que les dermatologues attendent des 

ǇƘŀǊƳŀŎƛŜƴǎ ŘΩƻŦŦƛŎƛƴŜ.  

Les associations de malades bénéficient également de cet accompagnement afin dΩŀǎǎǳǊŜǊ ǳƴŜ ǊŜƭŜŎǘǳǊŜΣ ŘŜǎ 

ŎƻƴǎŜƛƭǎ Ŝǘ ŘŜǎ ŎƻƳƳŜƴǘŀƛǊŜǎ ŘŜǎ ŘƻǎǎƛŜǊǎ ŘŜ ǇǊŜǎǎŜ ŘŜǎ ŀǎǎƻŎƛŀǘƛƻƴǎ ŘŜ ƳŀƭŀŘŜǎ ŘŜ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜΣ ƭƻǊǎǉǳΩŜƭƭŜǎ Ŝƴ 

expriment le besoin et également de permettre la plus large diffusion des dossiers de presse et donc des actions 

des ŀǎǎƻŎƛŀǘƛƻƴǎ ŘŜ ƳŀƭŀŘŜǎ CLa!w!5 ŀǳǇǊŝǎ ŘŜǎ ǇǊƻŦŜǎǎƛƻƴƴŜƭǎ ƳŞŘƛŀ Ŝǘ ŘΩǳƴ ƭŀǊƎŜ ǇǳōƭƛŎΦ  

 

RECHERCHE 

-  

- Deux études observationnelles sont en cours de réalisation au sein de la filière Υ ƭΩŞǘǳŘŜ ŦǊŀƴœŀƛǎŜ ζ RaDiCo-

FARD η Ŝǘ ƭΩŞǘǳŘŜ ŜǳǊƻǇŞŜƴƴŜ ζ COVID-19 and Rare Skin Diseases ». 

- Etude RaDico-FARD Υ /ΩŜǎǘ ǳƴŜ ŞǘǳŘŜ ƻōǎŜǊǾŀǘƛƻƴƴŜƭƭŜ ǇǊƻǎǇŜŎǘƛǾŜ ƳŜƴŞŜ ŀǳ ǎŜƛƴ ŘŜ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ : les données 

ŘΩƛƴŎƭǳǎƛƻƴΣ Ǉǳƛǎ ŘŜ ǎǳƛǾƛΣ ǎƻƴǘ ŎƻƭƭŜŎǘŞŜǎ ŀǳ ŦǳǊ Ŝǘ Ł ƳŜǎǳǊŜ ŘŜǎ ŎƻƴǎǳƭǘŀǘƛƻƴǎΦ 9ƭƭŜ ŀ ǇƻǳǊ ƻōƧŜŎǘƛŦ ǇǊƛƴŎƛǇŀƭ 

ŘΩŀƳŞƭƛƻǊŜǊ ƭŀ connaissance de 9 maladies rares dermatologiques (épidermolyse bulleuse héréditaire (EBH), 

dysplasie ectodermique anhidrotique (DEA), neurofibromatose de type 1 (NF1), ichtyose, incontinentia pigmenti 

(IP), albinisme, pemphigus, pemphigoïde des membranes muqueuses, kératodermie palmoplantaire (KPP)) en 

ŘŞŎǊƛǾŀƴǘ ƭŜ ŦŀǊŘŜŀǳ ƛƴŘƛǾƛŘǳŜƭ ǉǳΩŜƭƭŜǎ ŜƴƎŜƴŘǊŜƴǘ Ŝǘ ǎƻƴ ŞǾƻƭǳǘƛƻƴ ŀǳ ƭƻƴƎ ŎƻǳǊǎΦ  

La cohorte RaDiCo-C!w5 ŀ ǇƻǳǊ ƻōƧŜŎǘƛŦ ŘΩŀƳŞƭƛƻǊŜǊΣ ŘΩǳƴ Ǉƻƛƴǘ ŘŜ ǾǳŜ ƳŞŘƛŎŀƭ Ŝǘ ǎƻŎƛƻ-économique, la prise 

en charge des patients atteints de maladies cutanées rares en (i) en évaluant le fardeau, (ii) permettant une 

analyse descriptive complète de toutes les ressources (médicales et non médicales) utilisées par la cellule 

familiale pour gérer la maladie (iii) en mettant en place des stratégies médicales et non médicales visant à le 

ǊŞŘǳƛǊŜΦ ! ǇŀǊǘƛǊ ŘŜ ŎŜǎ ŎƻƘƻǊǘŜǎ ōƛŜƴ ŎŀǊŀŎǘŞǊƛǎŞŜǎΣ ƭΩƻōƧŜŎǘƛŦ ǎŜŎƻƴŘŀƛǊŜ ǎŜǊŀ ŘŜ ŘŞǾŜƭƻǇǇŜǊ ŘŜǎ ŞǘǳŘŜǎ 

ancillaires, propres à chaque groupe de maladies. 

ACTIONS COMPLÉMENTAIRES REALISEES EN 2021  
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[ΩŞǾŀƭǳŀǘƛƻƴ Řǳ ŦŀǊŘŜŀǳ ƛƴŘƛǾƛŘǳŜƭ ŘŜ ƭŀ ƳŀƭŀŘƛŜ ǊŜǎǎŜƴǘƛ ǇŀǊ ƭŜ ǇŀǘƛŜƴǘ ǎΩŜŦŦŜŎǘǳŜǊŀ Ł ƭΩŀƛŘŜ ŘŜǎ ŀǳǘƻ-

ǉǳŜǎǘƛƻƴƴŀƛǊŜǎ .ǳǊŘŜƴ ŎƻƳǇƭŞǘŞǎ ǇŀǊ ƭŜǎ ǇŀǘƛŜƴǘǎ ƻǳ ƭŜǎ ǇŀǊŜƴǘǎ ŘŜǎ ǇŀǘƛŜƴǘǎ ƳƛƴŜǳǊǎΣ Ł ƭΩƛƴŎƭǳǎƛƻƴ Řŀƴǎ ƭΩŞǘǳŘŜ 

et à distance de 1 et 2 ans. Les auto-questionnaires Burden ont été testés, validés et publiés pour la plupart 

ŘΩŜƴǘǊŜ ŜǳȄ ŘŜǇǳƛǎ нлмфΦ [ΩŞǘǳŘŜ Ŝǎǘ Ŝƴ ŎƻǳǊǎΦ 

- Etude COVID-19 and Rare Skin Diseases Υ /ΩŜǎǘ ǳƴŜ ŞǘǳŘŜ ƻōǎŜǊǾŀǘƛƻƴƴŜƭƭŜ ǊŞǘǊƻǎǇŜŎǘƛǾŜ 9ǳǊƻǇŞŜƴƴŜΣ ƳƛǎŜ Ŝƴ 

place en France dans les centres de la filière FIMARAD et au niveau européen dans les centres du réseau ERN-

{ƪƛƴΦ [ΩƻōƧŜŎǘƛŦ ŘŜ ƭΩŞǘǳŘŜ Ŝǎǘ ŘΩŞǘŀōƭƛǊ ǳƴŜ ŎƻƘƻǊǘŜ 9ǳǊƻǇŞŜƴƴŜ ǇƻǳǊ ŞǾŀƭǳŜǊ ƭΩƛƳǇŀŎǘ ŞǾŜƴǘǳŜƭ ŘŜ ƭΩƛƴŦŜŎǘƛƻƴ Ł 

COVID-19 sur les comorbidités, la symptomatologie, et la prise en charge thérapeutique des patients présentant 

des maladies rares de la peau. Un focus sera fait chez les patients ayant eu une infection à COVID-19 sévère ou 

une forme asymptomatique. Cette étude permettra également : 1) de caractériser les signes cliniques décrits 

dans le cadre de cette infection, 2) ŘΩŞǾŀƭǳŜǊ ƭŀ ŦǊŞǉǳŜƴŎŜ ŘŜǎ ŦƻǊƳŜǎ ŀǎȅƳǇǘƻƳŀǘƛǉǳŜǎ Řŀƴǎ ŎŜǘǘŜ ǇƻǇǳƭŀǘƛƻƴ 

particulière, 3) ŘΩŞǾŀƭǳŜǊ ƭŜ ǊŜǘŜƴǘƛǎǎŜƳŜƴǘ ǇƻǘŜƴǘƛŜƭ ŘŜ ƭΩƛƴŦŜŎǘƛƻƴ ǎǳǊ ƭŀ ƳŀƭŀŘƛŜ ǊŀǊŜ ŎǳǘŀƴŞŜ Ŝǘ son traitement, 

4) de répondre au questionnement des patients quant au facteur de risques que peut représenter leur maladie 

Ŝǘ ǎƻƴ ǘǊŀƛǘŜƳŜƴǘ Řŀƴǎ ƭŜ ŎŀŘǊŜ ŘŜ ŎŜǘǘŜ ŞǇƛŘŞƳƛŜΦ [ΩŞǘǳŘŜ Ŝǎǘ Ŝƴ ŎƻǳǊǎΦ 9ƭƭŜ ŀ ŘŞƳŀǊǊŞ Ŝƴ Ƴŀƛ нлнл Ŝǘ ŀ ŞǘŞ 

prolongée de 18 mois, jǳǎǉǳΩŁ Ŧƛƴ нлнн ǎǳƛǘŜ ŀǳ ƳŀƛƴǘƛŜƴ ŘŜ ƭŀ ǇŀƴŘŞƳƛŜΦ [Ŝ ƳƻƴƛǘƻǊƛƴƎ Ŝǎǘ ŜŦŦŜŎǘǳŞ ŀǳ ŦǳǊ Ŝǘ Ł 

mesure et les requêtes envoyées pour correction. Deux newsletters sont envoyées régulièrement aux centres 

FIMARAD et du réseau européen ERN Skin (respectivement en français et en anglais) afin de les informer de 

ƭΩŞǘŀǘ ŘΩŀǾŀƴŎŜƳŜƴǘ ŘŜ ƭΩŞǘǳŘŜΦ 

- Appel à Projet (AAP) Recherche de la filière : En 2021, FIMARAD a mis en place son 2ème AAP Recherche dont 

ƭΩƻōƧŜŎǘƛŦ Ŝǎǘ ŘŜ ǎƻǳǘŜƴƛǊ ƭŀ ǊŜŎƘŜǊŎƘŜ όŎƭƛƴƛǉǳŜ Ŝǘ Ŝƴ ǎŎƛŜƴŎŜǎ ƘǳƳŀƛƴŜs) sur les maladies rares de la peau. Il 

était ouvert à tous les membres des CRMR et CCMR (personnel médical, paramédical et ou socio-éducatif), et a 

également été ouvert aux membres des associations de malades. Dans ce cas, les projets devaient être adossés 

à un CRMR ou CCMR de la Filière, et être portés de manière conjointe avec un membre de la filière de ce CRMR 

ou CCMRΦ [Ŝǎ ƳƻŘŀƭƛǘŞǎ ŘŜ ǎƻǳƳƛǎǎƛƻƴ Ŝǘ ŘΩŞǾŀƭǳŀǘƛƻƴ ŘŜǎ ŘƻǎǎƛŜǊǎ ǎƻƴǘ ƛƴŘƛǉǳŞŜǎ ǎǳǊ ƭŜ ǎƛǘŜ ŘŜ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ : 

https://fimarad.org/aap-recherche/. En 2021 les 5 projets acceptés sont les suivants :  

1) Développement et validation du Neurofibromas Area Severity Index (NeF-ASI) Index de sévérité lié aux 

Fibromes cutanés au cours de la Neurofibromatose de type 1 - Etude Skin-FASI. Porteur de projet : Dr 

Laura FERTITTA, CRMR Neurofibromatoses (coordinateur : Pr Pierre Wolkenstein), APHP-Hôpital Henri 

Mondor (Créteil). 

2) Incontinentia pigmenti et auto-anticorps anti-interférons de type I. Porteurs de projet : Pr Christine 

BODEMER / Mr Jérémie ROSAIN, CRMR MAGEC (coordinateur : Pr Christine Bodemer), APHP - CHU 

Necker-Enfants Malades (Paris). 

3) Méthodologie (designs) des études thérapeutiques dans les anomalies vasculaires rares à expression 

cutanée : revue systémŀǘƛǉǳŜ Ŝǘ ŜƴǉǳşǘŜ ŀǳǇǊŝǎ ŘΩŜȄǇŜǊǘǎ ǎŜƭƻƴ ƭŀ ƳŞǘƘƻŘŜ 59[tIL - Etude DESIGUAV. 

Porteurs de projet : Pr Bruno GIRAUDEAU / Pr Annabel MARUANI, CRMR MAGEC (coordinateur : Pr 

Annabel Maruani), CHRU de Tours - Hôpital Clocheville (Tours). 

4) Caractérisation du fluide sudoral chez des patients atteints de Génodermatoses. Porteur de projet : Pr 

Smail HADJ-RABIA, CRMR MAGEC (coordinateur : Pr Christine Bodemer), APHP - CHU Necker-Enfants 

Malades (Paris). 

5) ±ŀƭƛŘŀǘƛƻƴ ŘΩǳƴ ǎŎƻǊŜ ŘŜ ǎŞǾŞǊƛǘŞ ǎƛƳǇƭƛŦƛŞŜ όLƴǾŜǎǘƛƎŀǘƻǊ Dƭƻōŀƭ Assessment: IGA) dans la pemphigoïde 

bulleuse. Porteur de projet : Dr Vivien HEBERT, CRMR MALIBUL (coordinateur : Pr Pascal Joly), CHU de 

Rouen - Hôpital Charles-Nicolle (Rouen). 

{ǳƛǘŜ Ł ƭΩƛƴǘŞǊşǘ ŜȄǇǊƛƳŞ ǇŀǊ ƭŜǎ ƳŞŘŜŎƛƴǎ ŘŜ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ Ŝǘ Ł ƭŀ ōƻƴƴŜ ŀŘƘŞǎƛon des reviewers sollicités, il a été 

ŘŞŎƛŘŞ ŘŜ ǊŜŎƻƴŘǳƛǊŜ ƭΩ!!t wŜŎƘŜǊŎƘŜ Ŝƴ нлннΣ Ŝǘ Řŀƴǎ ŘŜǎ ŎƻƴŘƛǘƛƻƴǎ ǉǳŀǎƛƳŜƴǘ ǎƛƳƛƭŀƛǊŜǎ Ł ƭΩŞŘƛǘƛƻƴ нлнмΦ  

- Appel à Projet (AAP) !ŎŎŞƭŞǊŜǊ ƭŀ wŜŎƘŜǊŎƘŜ Ŝǘ ƭΩLƴƴƻǾŀǘƛƻƴ ό!aLύ Řŀƴǎ ƭŜǎ aŀƭŀŘƛŜǎ wŀǊŜǎ ƎǊŃŎŜ ŀǳȄ ōŀǎŜǎ ŘŜ 

données (BDD) : En 2021, FIMARAD a répondu à cet AAP organisé par ƭΩ!bw ό!ƎŜƴŎŜ bŀǘƛƻƴŀƭŜ ǇƻǳǊ ƭŀ 

Recherche), réalisé en collaboration avec les équipes RaDiCo/Inserm Transfert. 

FIMARAD a proposé le projet CORADDS : COhortes des maladies RAres en Dermatologie et accès au snDS. Tous 

les centres de la filière auraient été impliqués (19 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/


Page 241 sur 501 

 

épidermolyses bulleuses dystrophiques héréditaires, les ichtyoses congénitales et les albinismes pour le groupe 

des Génodermatoses ; les pemphigoïdes bulleuses et les pemphigus pour le groupe des Maladies bulleuses auto-

immunes (MBAIs), les nécrolyses épidermiques pour le groupe des Dermatoses bulleuses toxiques et toxidermies 

graves (DBTTGs) ; et la neurofibromatose de type-1 pour le groupe des Neurofibromatoses). Ce projet englobait 

le projet EpiNE sur les maladies bulleuses toxiques et Toxidermies graves (financement dans ƭŜ ŎŀŘǊŜ ŘŜ ƭΩ!!t 

ΨwŜŎƘŜǊŎƘŜΩ ŘŜ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜύΦ [ŀ ŘǳǊŞŜ Řǳ ǇǊƻƧŜǘ Şǘŀƛǘ ŘŜ с ŀƴǎΦ 

Le contexte projet était le suivant : lΩŜƴǎŜƳōƭŜ ŘŜǎ ǎƻǳǊŎŜǎ ŘŜ ŘƻƴƴŞŜǎ Υ .ŀaŀwŀ Ŝǘ ƭŜ {b5{ όǎȅǎǘŝƳŜ bŀǘƛƻƴŀƭ 

des Données de Santé) qui regroupe le SNIIRAM (Système National d'Information Inter-Régimes de l'Assurance 

aŀƭŀŘƛŜύ Ŝǘ ƭŜ ta{L όtǊƻƎǊŀƳƳŜ ŘŜ aŞŘƛŎŀƭƛǎŀǘƛƻƴ ŘŜǎ {ȅǎǘŝƳŜǎ ŘΩLƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴύ ǎƻƴǘ ƴŞŎŜǎǎŀƛǊŜǎ Ŝǘ 

complémentaires pour : caractériser le parcours de soins des patients, identifier de nouveaux facteurs 

pronostiques, ŞǾŀƭǳŜǊ ƭΩƛƳǇŀŎǘ ŘŜǎ tb5{ όtǊƻǘƻŎƻƭŜǎ bŀǘƛƻƴŀǳȄ ŘŜ 5ƛŀƎƴƻǎǘƛŎǎ Ŝǘ ŘŜ {ƻƛƴǎύ ǎǳǊ ƭŀ ǇǊƛǎŜ Ŝƴ ŎƘŀǊƎŜ 

globale des patients dans les CRMR/CCMR et en dehors, et enfin évaluer en dehors des essais cliniques (difficiles 

à mettre en place pour les pathologies rares) les différentes prises en charge thérapeutiques.  

Les objectifs spécifiques Řǳ ǇǊƻƧŜǘ ǎΩŀǊǘƛŎǳƭŀƛŜƴǘ ǎǳǊ о ŀȄŜǎ Υ  

¶ Axe 1 Υ /ǊŞŀǘƛƻƴ Ŝǘ ǾŀƭƛŘŀǘƛƻƴ ŘΩŀƭƎƻǊƛǘƘƳŜǎ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛŎǎ Ŝǘ ŘŜ ǎŞǾŞǊƛǘŞ ŘŜǎ ǇŀǘƘƻƭƻƎƛŜǎ ŘŜǊƳŀǘƻƭƻƎƛǉǳŜǎ 

prises en charge dans le cadre de FIMARAD,  

¶ Axe 2 : Evaluation de la morbi-mortalité des maladies cutanées rares et identification de nouveaux facteurs 

pronostiques,  

¶ Axe 3 : Prise en charge thérapeutique et évaluation de la balance bénéfice/risque des différentes options 

thérapeutiques. 

[Ŝ ǇǊƻƧŜǘ ŀ ŞǘŞ ŎƻƻǊŘƻƴƴŞ ǇŀǊ ƭŜ tǊ 9ƳƛƭƛŜ {ōƛŘƛŀƴΣ ǇǊƻŦŜǎǎŜǳǊ Ł ƭΩ¦t9/ ό¦ƴƛǾŜǊǎƛǘŞ tŀǊƛǎ-Est Créteil Val de Marne) 

et ŘŜǊƳŀǘƻƭƻƎǳŜ Ł ƭΩ!tIt-Hôpital Henri Mondor (Créteil, CRMR du Pr Wolkenstein). Le projet proposé par la 

ŦƛƭƛŝǊŜ CLa!w!5 ƴΩŀ Ǉŀǎ ŞǘŞ ǊŜǘŜƴǳΦ  

 

EUROPE ET INTERNATIONAL 

- Des liens sont renforcés avec les e-PAG (représentants des associations au niveau de ƭΩ9wb-Skin) avec implication 

ŘŜǎ ǊŜǇǊŞǎŜƴǘŀƴǘǎ ŘΩŀǎǎƻŎƛŀǘƛƻƴ ŦǊŀƴœŀƛǎŜ Ł ŦŀƛǊŜ ǇŀǊǘƛŜ ŘŜǎ Ŝ-PAG (ERN-Skin). Exemple : Marie-Claude Boiteux 

ŘŜ ƭΩŀǎǎƻŎƛŀǘƛƻƴ /ǳǘƛǎ [ŀȄŀ LƴǘŜǊƴŀǘƛƻƴŀƭ Ŧŀƛǘ ǇŀǊǘƛŜ ŘŜ ƭΩŜ-PAG ERN-{ƪƛƴΦ !ƴƎŞƭƛǉǳŜ {ŀǳǾŜǎǘǊŜ ŘŜ ƭΩŀǎǎƻŎƛŀǘƛƻƴ 

DEBRA France, membre des e-PAG. 

- Un projet « A patient journey » (Questionnaire de Satisfaction des Patients/ Parcours du Patient) a été mis en 

place au sein des e-PAG. Ce projet a été présenté lors de la 5ème Journée nationale de la filière par Marie-Claude 

Boiteux.  

- ¢ƻǳǎ ƭŜǎ /waw ǎƻƴǘ ǊŜǇǊŞǎŜƴǘŞǎ ŀǳ ǎŜƛƴ ŘŜ ƭΩ9wb-Skin, tous les sites coordinateurs étant labellisés HCP. Ces 

/waw ǎƻƴǘ ƛƳǇƭƛǉǳŞǎ Řŀƴǎ ƭŜǎ ǇǳōƭƛŎŀǘƛƻƴǎ ŘΩŀǊǘƛŎƭŜǎ ǎǳǊ ƭŀ ǇǊƛǎŜ Ŝƴ ŎƘŀǊƎŜ ŘŜǎ ǇŀǘƛŜƴǘǎ όǊŜǾǳŜǎ ŀƴƎƭƻ-saxonnes).  

- Le projet e-learning de la filière FIMARAD se fait en étroite collaboration avec le réseau européen ERN-Skin, 

permettant ainsi un échange des contenus pour les membres appartenant aux 2 réseaux.  

- [Ŝǎ ǾƛŘŞƻǎ ŞŘǳŎŀǘƛǾŜǎ Ŝǘ ƭŜǎ ŎŀǊǘŜǎ ŘΩǳǊƎŜƴŎŜ ŞƭŀōƻǊŞŜǎ ŀǳ ǎŜƛƴ ŘŜ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ CLa!w!5 sont traduites au sein du 

réseau européen ERN-Skin.  

- Les appels à projet recherche EJP sont diffusés sur le site internet de la filière.  
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Communications régulières à destination des patients et des aidants 

- La filière a mis en place des recommandations générales pour les maladies dermatologiques rares dans le cadre 

de la crise sanitaire COVID19.  Ces recommandations spécifiques pour certains groupes de maladies ont été 

également mises en place. Toutes ces recommandations sont disponibles sur le site internet de la filière. Elles 

ont été diffusées par newsletters au réseau maladies rares.  

- La filière a mis en place des recommandations générales et plus spécifiques à chaque groupe des maladies rares 

de la peau concernant la vaccination COVID19 : albinisme, DEA, IP, EB et maladies avec fragilité cutanée, 

ichtyoses et KPP, maladies bulleuses auto-immunes, maladies monogéniques du tissu conjonctif, 

neurofibromatoses, réactions cutanées graves aux médicaments ou toxidermies, tumeurs vasculaires, 

malformations vasculaires, hémangiomes, nævus congénitaux, troubles pigmentaires et XP. Toutes ces 

recommandations sont disponibles sur le site internet de la filière. Elles ont été diffusées par newsletters au 

réseau maladies rares.  

 

Traitements et recherche 

- ¦ƴŜ ŞǘǳŘŜ ƻōǎŜǊǾŀǘƛƻƴƴŜƭƭŜ 9ǳǊƻǇŞŜƴƴŜ ŘŜ ƭΩŞǾŜƴǘǳŜƭ ƛƳǇŀŎǘ ŘŜ ƭΩƛƴŦŜŎǘƛƻƴ ǇŀǊ ƭŜ /h±L5-19 chez les patients 

atteints de maladies rares de la peau est en cours au sein de la filière (voir ci-ŘŜǎǎǳǎ ƭΩŞǘǳŘŜ /h±L5-19 and Rare 

Skin Diseases, dans la section Recherche). 
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CL/I9 5ΩL59b¢L¢9 

 

Animateur : Professeur Frédéric Gottrand 

Cheffe de projet : Audrey Barbet 

Établissement ŘΩŀŎŎǳŜƛƭ : CHU Lille - Hôpital Jeanne de Flandre, Avenue Eugène Avinée - 59037 Lille  

Site internet : https://www.fimatho.fr/  

 

ORGANISATION  

 

La filière CLa!¢Ih ǎΩŀǊǘƛŎǳƭŜ ŀǳǘƻǳǊ ŘŜ н ƛƴǎǘŀƴŎŜǎ Ŝǘ ŘΩǳƴŜ ŞǉǳƛǇŜ ǇǊƻƧŜǘΦ 
 
Le Comité de Direction ǇǊƛƻǊƛǎŜ ƭŜǎ ŀŎǘƛƻƴǎΣ ŘŞǘŜǊƳƛƴŜ Ŝǘ ŎƻƻǊŘƻƴƴŜ ƭŀ ƳƛǎŜ Ŝƴ ǇƭŀŎŜ Řǳ Ǉƭŀƴ ŘΩŀŎǘƛƻƴǎ ŘŜ ƭŀ 
ŦƛƭƛŝǊŜΦ Lƭ ŘƻƴƴŜ ŞƎŀƭŜƳŜƴǘ ǳƴ ŀǾƛǎ ǎǳǊ ƭΩǳǘƛƭƛǎŀǘƛƻƴ ŘŜǎ ŦƛƴŀƴŎŜƳŜƴǘǎ ŀŦŦŜŎǘŞǎ Ł la filière. Il se réunit tous les deux 
mois.  
 
Le Conseil Scientifique est consulté de manière régulière par le comité de direction et se réunit deux fois par an. 
Lƭ ŞǾŀƭǳŜ ƭŜǎ ǇǊƻƧŜǘǎ Ŝǘ ƭŜǳǊ ŦŀƛǎŀōƛƭƛǘŞ όƴƻǘŀƳƳŜƴǘ ƭŜǎ ǇǊƻƧŜǘǎ ŘŞǇƻǎŞǎ Řŀƴǎ ƭŜ ŎŀŘǊŜ ŘŜ ƭΩappel à projet de la 
ŦƛƭƛŝǊŜύΦ Lƭ Ŝǎǘ ŦƻǊŎŜ ŘŜ ǇǊƻǇƻǎƛǘƛƻƴ ǇƻǳǊ ƭŜ ǇǊƻƎǊŀƳƳŜ ŘŜ ƭŀ ƧƻǳǊƴŞŜ ŀƴƴǳŜƭƭŜ Ŝǘ Řŀƴǎ ƭŜ ŎŀŘǊŜ ŘŜ ƭΩŞƭŀōƻǊŀǘƛƻƴ Řǳ 
Ǉƭŀƴ ŘΩŀŎǘƛƻƴǎΦ 
 
[ΩŞǉǳƛǇŜ ǇǊƻƧŜǘ ŀƴƛƳŜ ŀǳ ǉǳƻǘƛŘƛŜƴ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ Ŝǘ ƳŜǘ Ŝƴ ǆǳǾǊŜ ƭŜ Ǉƭŀƴ ŘΩŀŎǘƛƻƴǎΦ [ΩŞǉǳƛǇŜ ǇǊƻƧŜǘ ǎŜ ŎƻƳǇƻǎŜ ŘΩǳƴ 
ŎƻƻǊŘƻƴƴŀǘŜǳǊ ƳŞŘƛŎŀƭ ŀǎǎƛǎǘŞ Řǳ ŎƘŜŦ ŘŜ ǇǊƻƧŜǘΣ ŘŜ ǉǳŀǘǊŜ ŎƘŀǊƎŞǎ ŘŜ ƳƛǎǎƛƻƴǎΣ ŘΩǳƴŜ ƻǊǘƘƻǇƘƻƴƛǎǘŜΣ ŘŜǳȄ 
attachés de recherche clinique et une assistante administrative. Les quatre chargés de missions de la filière sont 
ǊŞƎƛƻƴŀƭƛǎŞǎ ŀŦƛƴ ŘΩşǘǊŜ au plus proche des acteurs de la filière. Ils sont chacun responsables de groupe de travail 
au sein de la filière (éducation thérapeutique, communication, transition, médico-social, associations...).  
 
 

PERIMETRE 

 

Les maladies rares abdomino-thoraciques comprennent : les affections chroniques et malformatives de 
ƭΩǆǎƻǇƘŀƎŜ ό/waw /w!/ahύΣ ƭŜǎ ƳŀƭŦƻǊƳŀǘƛƻƴǎ ŘƛŀǇƘǊŀƎƳŀǘƛǉǳŜǎ ό/waw IŜǊƴƛŜ ŘŜ ŎƻǳǇƻƭŜ ŘƛŀǇƘǊŀƎƳŀǘƛǉǳŜύΣ 
ƭŜǎ ƳŀƭŀŘƛŜǎ ǊŀǊŜǎ ŘƛƎŜǎǘƛǾŜǎ ό/waw aŀw5ƛύΣ ƭŜǎ ƳŀƭŀŘƛŜǎ ǇŀƴŎǊŞŀǘƛǉǳŜǎ ŎƘǊƻƴƛǉǳŜǎ ŘŜ ƭΩŜƴŦŀƴǘ (excepté la 
mucoviscidose) et les maladies rares du pancréas inflammatoires et tumorales kystiques bénignes (CRMR 
PaRaDis).  
 

COMPOSITION  

 

La filière réunit :  

FILIERE FIMATHO 

Maladies rares Abdomino-THOraciques 

https://www.fimatho.fr/
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- 13 centres de référence dont 4 centres coordonnateurs :  

¶ /ŜƴǘǊŜ ŘŜ wŞŦŞǊŜƴŎŜ ŘŜǎ !ŦŦŜŎǘƛƻƴǎ /ƘǊƻƴƛǉǳŜǎ Ŝǘ aŀƭŦƻǊƳŀǘƛǾŜǎ ŘŜ ƭΩsǎƻǇƘŀƎŜ ό/w!/ahύ  

¶ Centre de référence de la Hernie de Coupole Diaphragmatique  

¶ Centre de référence des Maladies Rares Digestives (MaRDi)  

¶ Centre de référence des Maladies Rares du Pancréas (PaRaDis)  
- 95 centres de compétence répartis sur le territoire national (métropole et outre-mer)  

- мм ŀǎǎƻŎƛŀǘƛƻƴǎ ŘŜ ǇŀǘƛŜƴǘǎΣ Řƻƴǘ мл ǎƻƴǘ ƳŜƳōǊŜǎ ŘŜ ƭΩ!ƭƭƛŀƴŎŜ aŀƭŀŘƛŜǎ wŀǊŜǎ  

- 1 association de parents-professionnels impliqués dans les troubles de ƭΩƻǊŀƭƛǘŞ όDǊƻǳǇŜ aƛŀƳ aƛŀƳύ  

- 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 à la filière FIMATHO 
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ACTIONS ISSUES DU PNMR3 REALISEES PAR  

LA FILIERE FIMATHO EN 2021 
 

Axe 1 Υ w;5¦Lw9 [Ω9ww!b/9 9¢ [ΩLat!{{9 5L!Dbh{¢Lv¦9{ 

 

- !Ŏǘƛƻƴ мΦо Υ 5ŞŦƛƴƛǊ Ŝǘ ƻǊƎŀƴƛǎŜǊ ƭΩŀŎŎŝǎ ŀǳȄ ǇƭŀǘŜŦƻǊƳŜǎ ŘŜ ǎŞǉǳŜƴœŀƎŜ Ł ǘǊŝǎ Ƙŀǳǘ ŘŞōƛǘ Řǳ tCaD нлнрΦ 

 

La filière FIMATHO a apporté son soutien au centre de référence des maladies rares du pancréas (PaRaDis) dans 

ƭŀ ƳƛǎŜ Ŝƴ ǇƭŀŎŜ ŘŜ wŞǳƴƛƻƴǎ ŘŜ /ƻƴŎŜǊǘŀǘƛƻƴ tƭǳǊƛŘƛǎŎƛǇƭƛƴŀƛǊŜǎ όw/tύ ƎŞƴƻƳƛǉǳŜǎ ŘΩŀƳƻƴǘ Ŝǘ ŘΩŀǾŀƭ ǇƻǳǊ ƭŀ 

pré-indication Pancréatite chronique d'origine génétique qui a été validée en 2022. 

 

- Action 1.4 : Mettre en place un observatoire du diagnostic. 

 

La filière FIMATHO se positionne sur le scénario 3 concernant le déploiement du registre des patients sans 

diagnostic : renforcement et homogénéisation des règles de codage et de remplissage dans le SDM (Set de 

5ƻƴƴŞŜǎ aƛƴƛƳŀƭύ ŘŜ ƭΩŀŎǘƛƻƴ мΦтΦ  

Un questionnaire a été diffusé aux centres de référence maladies rares (CRMR) pour cibler les définitions de 

ƭΩŜǊǊŀƴŎŜκƛƳǇŀǎǎŜ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛǉǳŜΣ ƭŜǎ ŘŞŦƛƴƛǘƛƻƴǎ ŘŜ ƭΩŃƎŜ ŀǳȄ ǇǊŜƳƛŜǊǎ ǎƛƎƴŜǎ Ŝǘ ŀǳ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛŎ ŀƛƴǎƛ ǉǳŜ ƭŜǎ 

pathologies concernées. 

Un guide de codage a été proposé aux CRMR, les validations seront finalisées au premier semestre 2022. 

9ƴ ǇŀǊŀƭƭŝƭŜ ŘŜ ŎŜǎ ƎǳƛŘŜǎΣ ƭΩŀŎŎŜƴǘ ŀ ŞǘŞ ǇƻǊǘŞ ǎǳǊ ƭŀ formation des équipes des centres maladies rares à la 

ŦƻǊƳŀǘƛƻƴ Ŝǘ Ł ƭΩǳǘƛƭƛǎŀǘƛƻƴ ŘŜ ƭΩŀǇǇƭƛŎŀǘƛƻƴ .ŀaŀwŀ. Deux attachées de recherche clinique (ARC) ont été 

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. 

 

9ƴ нлнмΣ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ CLa!¢Ih ŎƻƴǘƛƴǳŜ ŘΩŀŎŎƻƳǇŀƎƴŜǊ ƭŜǎ ŎŜƴǘǊŜǎ ŘŜ ǊŞŦŞǊŜƴŎŜ ŎƻƻǊŘƻƴƴŀǘŜǳǊǎ Řŀƴǎ ƭŀ ƎŜǎǘƛƻƴ ŘŜ 

leurs RCP : communication par mail auprès des réseaux de médecins concernés ou via la newsletter FIMATHO, 

ŀǎǎƛǎǘŀƴŎŜ ǘŜŎƘƴƛǉǳŜ ƭƻǊǎ ŘŜǎ ǾƛǎƛƻŎƻƴŦŞǊŜƴŎŜǎΣ ǎŀƛǎƛŜ ŘŜǎ ŘƻǎǎƛŜǊǎ Ŝǘ ŎƻƳǇǘŜǎ ǊŜƴŘǳǎ Řŀƴǎ ƭΩƻǳǘƛƭ w/tΣ Χ  

Par ailleurs, un travail de recensement des RCP régionales réalisées par les centres maladies rares de la filière 

a été effectué. [ΩŜƴǎŜƳōƭŜ ŘŜǎ ƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴǎ ǊŜŎǳŜƛƭƭƛŜǎ (nom de la RCP, région, modalités de participation et 

calendrier des prochaines réunions) est disponible sur la page « RCP » du site internet FIMATHO.  

5ŜǇǳƛǎ нлмфΣ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ ǳǘƛƭƛǎŜ ƭΩƻǳǘƛƭ ŘŜ ƎŜǎtion de RCP SARA (édité par le GCS SARA - Groupement de Coopération 

{ŀƴƛǘŀƛǊŜ {ȅǎǘŝƳŜ ŘΩƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴ Ŝƴ !ǳǾŜǊƎƴŜ-Rhône-!ƭǇŜǎύ ǉǳƛ ǇŜǊƳŜǘ ƭŜ ǇǊƻŎŜǎǎǳǎ ŎƻƳǇƭŜǘ ŘŜ ǇŀǎǎŀƎŜ ŘΩǳƴ 

patient dans une Réunion de Concertation Pluridisciplinaire, de manière simple et rapide. FIMATHO propose une 

ƳƛǎŜ Ł ŘƛǎǇƻǎƛǘƛƻƴ ŘŜ ƭΩƻǳǘƛƭ Ŝǘ ǳƴŜ ŦƻǊƳŀǘƛƻƴ Ł ǎŀ ǇǊƛǎŜ Ŝƴ Ƴŀƛƴ ŀǳȄ ŎŜƴǘǊŜǎ ƳŀƭŀŘƛŜǎ ǊŀǊŜǎ ǉǳƛ ƭŜ ǎƻǳƘŀƛǘŜƴǘΦ 

Enfin, FIMATHO fait partie du « comité utilisateurs » mis en place par le GCS SARA qui se réunit tous les 

trimestres ŀŦƛƴ ŘΩŞŎƘŀƴƎŜǊ ǎǳǊ ƭŜ ŦƻƴŎǘƛƻƴƴŜƳŜƴǘ ŘŜ ƭΩƻǳǘƛƭ Ŝǘ ǎŜǎ ŞǾƻƭǳǘƛƻƴǎΦ ¦ƴŜ ǊŜŦƻƴǘŜ ƳŀƧŜǳǊŜ ŘŜ ƭΩƻǳǘƛƭ ŀ 

ŞǘŞ ƛƴƛǘƛŞŜ Ŝƴ нлнм ŀǾŜŎ ƴƻǘŀƳƳŜƴǘ ƭŀ ŎǊŞŀǘƛƻƴ ŘΩǳƴŜ ǎƻƭǳǘƛƻƴ ŘŜ ǿŜōŎƻƴŦŞǊŜƴŎŜ ŘƛǊŜŎǘŜƳŜƴǘ ƛƴǘŞƎǊŞŜ Řŀƴǎ 

ƭΩƻǳǘƛƭ w/t {!w!Φ [ŀ ŎǊŞŀǘƛƻƴ ŘΩǳƴ ƴƻǳǾŜŀǳ ƳƻŘǳƭŜ de gestion des formulaires RCP appelé « Hybrid » est 

également en phase de test et devrait être disponible courant 2022. 
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- !Ŏǘƛƻƴ мΦт Υ /ƻƴŦƛŜǊ ŀǳȄ /wawΣ ŀǾŜŎ ƭΩŀǇǇǳƛ ŘŜǎ C{awΣ ƭŀ Ŏƻƴǎǘƛǘǳǘƛƻƴ ŘΩǳƴ ǊŜƎƛǎǘǊŜ ƴŀǘƛƻƴŀƭ ŘȅƴŀƳƛǉǳŜ ŘŜǎ 

personnes en impasse diagnostique à partir de la BNDMR. 

 

La filière FIMATHO se positionne sur le scénario 3 concernant le déploiement du registre des patients sans 

diagnostic : renforcement et homogénéisation des règles de codage et de remplissage dans le SDM (Set de 

Données Minimal). 

 

[ŀ ŦƛƭƛŝǊŜ ŀ ƛƴƛǘƛŞ ƭŜǎ ŀŎǘƛƻƴǎ ǎǳƛǾŀƴǘŜǎΣ ǇǊŞǾǳŜǎ Řŀƴǎ ǎƻƴ Ǉƭŀƴ ŘΩŀŎǘƛƻƴ : 

- Participation aux réunions inter-filières (février 2021)  

- wŞŀƭƛǎŀǘƛƻƴ Ŝǘ ŘƛŦŦǳǎƛƻƴ ŘΩǳƴ ǉǳŜǎǘƛƻƴƴŀƛǊŜ ŀǳȄ /waw ǇŜǊƳŜǘǘŀƴǘ ŘŜ ŎƛōƭŜǊ ƭŜǎ ŘƛŦŦŞǊŜƴǘŜǎ ŘŞŦƛƴƛǘƛƻƴǎ ŀƛƴǎƛ 

que les pathologies concernées  

- Révision de la liste des codes ORPHA des différents centres maladies rares (CMR)  

- /ǊŞŀǘƛƻƴ ŘΩǳƴ ƎǳƛŘŜ ŘŜ ŎƻŘŀƎŜ ǇƻǳǊ ǳƴŜ ƘŀǊƳƻƴƛǎŀǘƛƻƴ ŘŜǎ ǎŀƛǎƛŜǎ Řŀƴǎ .ŀaŀwŀ ŘŜǎ ǇŀǘƘƻƭƻƎƛŜǎ 

ŎƻƴŎŜǊƴŞŜǎ ǇŀǊ ƭΩŜǊǊŀƴŎŜκƛƳǇŀǎǎŜ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛǉǳŜ ŀǾŜŎ ƭΩaide des CRMR 

- 5ŜǎŎǊƛǇǘƛƻƴ ŘŜǎ ƴƛǾŜŀǳȄ ŘΩŀǎǎŜǊǘƛƻƴ Řǳ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛŎ ǇƻǳǊ ƭŜǎ ǇŀǘƘƻƭƻƎƛŜǎ ŎƻƴŎŜǊƴŞŜǎ ǇŀǊ ƭΩƛƳǇŀǎǎŜ 

ŘƛŀƎƴƻǎǘƛǉǳŜ ŀǾŜŎ ƭΩŀƛŘŜ ŘŜǎ /waw  

- tǊŞǎŜƴǘŀǘƛƻƴ ŘŜ ƭΩŀǾŀƴŎŜƳŜƴǘ Řǳ ǇǊƻƧŜǘ ƭƻǊǎ ŘŜǎ ƧƻǳǊƴŞŜǎ ŀƴƴǳŜƭƭŜǎ CLa!¢Ih Ŝƴ Ƨǳƛƴ нлнм 

- Extraction via la BNDMR ŘŜǎ ŘƻƴƴŞŜǎ ǎŀƛǎƛŜǎ ǇŀǊ ƭŜǎ /aw ǇƻǳǊ ŎƻƳǇŀǊŀƛǎƻƴ ŀǾŜŎ ŎŜƭƭŜ ŘŜ ƭΩŀƴƴŞŜ b-1 : En 

2020, 20% des centres maladies rares de la filière FIMATHO saisissaient dans BaMaRa. Fin 2021, la filière 

FIMATHO observait au sein de son réseau 104 centres maladies rares déployés (sur 108) dont 69 pour 

lesquels des données avait déjà été saisies dans BaMaRa (soit environ 66%). Cet accroissement important 

dans la saisie des données sur BaMaRa est principalement dû au recrutement des 2 attachées de recherche 

clinique  

- Création ŘŜ ŘŜǳȄ ǇƻǎǘŜǎ ŘΩŀǘǘŀŎƘŞǎ ŘŜ ǊŜŎƘŜǊŎƘŜ ŎƭƛƴƛǉǳŜ ŀŦƛƴ ŘΩŀŎŎƻƳǇŀƎƴŜǊ ƭŜǎ ŎŜƴǘǊŜǎ ŘŜ ŎƻƳǇŞǘŜƴŎŜ 

Ŝǘ ƛŘŜƴǘƛŦƛŜǊ ƭŜǎ ǇŀǘƛŜƴǘǎ ǇƻǘŜƴǘƛŜƭƭŜƳŜƴǘ ŎƻƴŎŜǊƴŞǎ ǇŀǊ ƭΩLƳǇŀǎǎŜ Ł Ǉƭǳǎ ƭƻƴƎ ǘŜǊƳŜ 

- CƻǊƳŀǘƛƻƴ ŘŜǎ ŞǉǳƛǇŜǎ Ł ƭΩǳǘƛƭƛǎŀǘƛƻƴ ŘŜ .ŀaŀwŀ ǇƻǳǊ ƭŜǎ ǎŜƴǎƛōƛƭƛǎŜǊ ǇŀǊ ƭŀ ǎǳƛǘŜ Ł ƭΩŜǊǊŀƴŎŜκƛƳǇŀǎǎŜ 

diagnostique  

 

Axe 3 : PARTAGER LES DONNÉES POUR FAVORISER LE DIAGNOSTIC ET LE DEVELOPPEMENT DE NOUVEAUX 

TRAITEMENTS 

 

- Action 3.1 Υ 5ŞǇƭƻƛŜƳŜƴǘ ŘŜ ƭŀ .b5aw Řŀƴǎ ƭŜǎ /wawκ/w/κ//aw Ŝƴ ƭƛŜƴ ŀǾŜŎ ƭŜǎ ǎȅǎǘŝƳŜǎ ŘΩƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴ 

hospitaliers. 

 

9ƴ нлнмΣ ƭŜ ŘŞǇƭƻƛŜƳŜƴǘ ŘŜ ƭΩŀǇǇƭƛŎŀǘƛƻƴ .ŀaŀwŀ ǎΩŜǎǘ ǇƻǳǊǎǳƛǾƛ ǎƻƛǘ ǇŀǊ ƭΩǳǘƛƭƛǎŀǘƛƻƴ ŘŜ ƭΩŀǇǇƭƛŎŀǘƛƻƴ Ŝƴ ƭƛƎƴŜΣ ǎƻƛǘ 

ǇŀǊ ƭŀ ŎǊŞŀǘƛƻƴ ŘΩǳƴŜ ŦƛŎƘŜ ƳŀƭŀŘƛŜ ǊŀǊŜ Řŀƴǎ ƭŜǎ 5ƻǎǎƛŜǊǎ tŀǘƛŜƴǘǎ LƴŦƻǊƳŀǘƛǎŞǎ ό5tLύ ζ connectés » des centres 

maladies rares. 

 

Ci-dessous un résumé des actions réalisées : 

- Participation à un groupe de travail BNDMR du centre de référence des MaRDi.  

- Participation au groupe de travail inter-filières BNDMR 

- Extraction via la BNDMR des données saisies par les CMR pour comparaison avec ƭŜǎ ŘƻƴƴŞŜǎ ŘŜ ƭΩŀƴƴŞŜ 

2020 

- /ǊŞŀǘƛƻƴ ŘΩǳƴ ǎǳǇǇƻǊǘ ŘŜ ŦƻǊƳŀǘƛƻƴ Ł ƭΩŀǇǇƭƛŎŀǘƛƻƴ .ŀaŀwŀ  

- Formation des équipes des centres maladies rares en visioconférence ou sur site avec la réalisation de 14 

sessions de formation en ligne entre mars et octobre 2021 
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- Recrutement de deux ARC pour assister les équipes des CCMR et participer à la formation BaMaRa : 17 

visites effectuées dans 16 CHU différents. Au total, 38 centres maladies rares de la filière ont été assistés 

en présentiel et plus de 1000 fiches ont été complétées 

- Participation au groupe de travail « déploiement de la fiche maladies rares du DPI de Lille » (recette des 

ŘƛŦŦŞǊŜƴǘŜǎ ǾŜǊǎƛƻƴǎ ŀǾŜŎ ǊŜƳƻƴǘŞŜ ŘŜǎ ǊŜǘƻǳǊǎ ŘΩŜȄǇŞǊƛŜƴŎŜ ŘŜǎ ǳǘƛƭƛǎŀǘŜǳǊǎύ 

- Présentation de la fiche maladies rares du DPI de Lille aux équipes de Lille  

- aƛǎŜ Ł ƧƻǳǊ ŘŜǎ ōƻǊŘŜǊŜŀǳȄ ǇŀǇƛŜǊǎ ŘΩŀƛŘŜ Ł ƭŀ ǎŀƛǎƛŜ ƴƻǘŀƳƳŜƴǘ ǇƻǳǊ ƭŜ ŎŜƴǘǊŜ I/5  

- 9ŎƘŀƴƎŜǎ ŀǾŜŎ ƭΩŞǉǳƛǇŜ hwtI!b9¢ ǇƻǳǊ ƭΩŀŎǘǳŀƭƛǎŀǘƛƻƴ ŘŜǎ ŎƻŘŜǎ ŘŜǎ ŎŜƴǘǊŜǎ ƳŀƭŀŘƛŜǎ ǊŀǊŜǎ ŘŜ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ 

- Communication via les newsletters de la filière  

 

Axe 4 Υ twhah¦±hLw [Ω!//:{ !¦· ¢w!L¢9a9b¢{ 5!b{ [9{ a![!5L9{ w!w9{ 

 
bƻǘǊŜ ŦƛƭƛŝǊŜ ǎΩƛƴǘŞǊŜǎǎŜ ƳŀƧƻǊƛǘŀƛǊŜƳŜƴǘ Ł ŘŜǎ ƳŀƭŀŘƛŜǎ ŎƘƛǊǳǊƎƛŎŀƭŜǎ ƻǳ ƴŞŎŜǎǎƛǘŀƴǘ ǳƴ ǘǊŀƛǘŜƳŜƴǘ ǇŀǊ ƴǳǘǊƛǘƛƻƴ 

artificielle. Peu de traitements médicamenteux ou dispositifs innovants sont disponibles ou en développement 

ŀŎǘǳŜƭƭŜƳŜƴǘΦ vǳŜƭǉǳŜǎ ǘǊŀƛǘŜƳŜƴǘǎ ƘƻǊǎ !aa ǎƻƴǘ ŎŜǇŜƴŘŀƴǘ ǳǘƛƭƛǎŞǎ Ŝǘ Ŧƻƴǘ ƭΩƻōƧŜǘ ŘŜ ƴƻǎ ŀŎǘƛƻƴǎ ŀŎǘǳŜƭƭŜǎΦ 

 

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

ŘΩŞǾŀƭǳŀǘƛƻƴ όƎƻǳǾŜǊƴŀƴŎŜ ōǳǊŜŀǳκŎƻǇƛƭύ Řŀƴǎ ŎƘŀǉǳŜ ŦƛƭƛŝǊŜ ŘŜ ǎŀƴǘŞ ƳŀƭŀŘƛŜǎ ǊŀǊŜǎΦ 

 

Une chargée de mission a été recrutée afin de créer un observatoire des traitements au sein de la filière 

FIMATHO. Un état des lieux des pratiques des autres filières de santé 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 médicamenteuses » fourni par la DGOS. Des échanges sont en 

cours avec dΩŀǳǘǊŜǎ ŦƛƭƛŝǊŜǎ ǇƻǳǊ ƘŀǊƳƻƴƛǎŜǊ ƭŜǎ ƳŞǘƘƻŘŜǎ ŘŜ ǊŜŎǳŜƛƭ ŘΩƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴ Ŝƴ ŎƻƴǘƛƴǳΦ 

 

 

- Action 4.4 : Mieux encadrer les pratiques de prescriptions hors-AMM 

 

Un recensement des traitements prescrits hors AMM a été effectué à partir des dossiers de labellisation des 

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 chaque Centre de Référence Maladies Rares de la filière. Chaque liste a été soumise au 

Coordonnateur de chaque Centre dŜ wŞŦŞǊŜƴŎŜ aŀƭŀŘƛŜǎ wŀǊŜǎ ŀŦƛƴ ŘΩşǘǊŜ ŀƳŜƴŘŞŜ Ŝǘ ǾŀƭƛŘŞŜΦ [Ŝ /waw 

CRACMO a validé sa liste en 2021, celui de la HCD en janvier 2022, les listes des CRMR MaRDi et PaRaDis sont 

en cours de revue. 

Une molécule sous forme galénique spécifique pédiatrique a été identifiée comme prioritaire pour un accès 

précoce Υ ƭŜ ōǳŘŞǎƻƴƛŘŜ ǎƻǳǎ ŦƻǊƳŜ ŘŜ ƎŜƭ ǇƻǳǊ ƭΩƛƴŘƛŎŀǘƛƻƴ hŜǎƻǇƘŀƎƛǘŜ Ł ŞƻǎƛƴƻǇƘƛƭŜǎΦ En effet, cette 

ƎŀƭŞƴƛǉǳŜ ŀƳŞƭƛƻǊŜ ƭΩŀŎǘƛƻƴ ŘŜ ƭŀ ƳƻƭŞŎǳƭŜ Ƴŀƛǎ ƴŞŎŜǎǎƛǘŜ ǳƴŜ ǇǊŞǇŀǊŀǘƛƻƴ ǎǇŞŎƛŀƭŜ Ŝƴ CǊŀƴŎŜ ŀƭƻǊǎ ǉǳΩŜƭƭŜ est 

ŎƻƳƳŜǊŎƛŀƭƛǎŞŜ Řŀƴǎ ŘΩŀǳǘǊŜǎ Ǉŀȅǎ ŘΩ9ǳǊƻǇŜΦ [ŀ ŎƻƳƳŜǊŎƛŀƭƛǎŀǘƛƻƴ ŘŜ ƭŀ ŦƻǊƳŜ ŀŘǳƭǘŜ όōǳŘŞǎƻƴƛŘŜ Ŝƴ 

comprimés orodispersibles ς WƻǊȊŜǾŀ мƳƎύ ǾƛŜƴǘ ŘΩşǘǊŜ ƻōǘŜƴǳŜ Ŝƴ mai 2022. La filière est en lien étroit avec le 

laboratoire Dr Falk pharma afin de mettre à disposition forme pédiatrique le plus rapidement possible en France 

(étude de phase 3 en cours).  

 

 

Axe 7 : AMÉLIORER LE PARCOURS DE SOIN  

 
- Action 7.1 Υ 5ŞǾŜƭƻǇǇŜǊ ƭΩƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴ ǇƻǳǊ ǊŜƴŘǊŜ ǾƛǎƛōƭŜ Ŝǘ ŀŎŎŜǎǎƛōƭŜ ƭŜǎ ǎǘǊǳŎǘǳǊŜǎ ŜȄƛǎǘŀƴǘŜǎ 

(Communication sur et au sein de la filière). 
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7.1.1 Site internet  

En 2021, la filière FIMATHO continue de développer et enrichir son site internet afin de toucher un plus large 

public. Cette année, le site internet a accueilli près de 100 000 visiteurs, soit 2 fois plǳǎ ǉǳΩŜƴ нлнл. Mis à jour 

quasi-ǉǳƻǘƛŘƛŜƴƴŜƳŜƴǘΣ ƭŜ ǎƛǘŜ CLa!¢Ih Ŝǎǘ ǎƻǳǊŎŜ ŘΩƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴǎ ǎǳǊ ƭŜǎ ƳŀƭŀŘƛŜǎ ǊŀǊŜǎ ŀōŘƻƳƛƴƻ-thoraciques 

mais également sur des problématiques plus larges telles que la transition des soins pédiatriques vers les soins 

pour aduƭǘŜǎΣ ƭΩ9ŘǳŎŀǘƛƻƴ ¢ƘŞǊŀǇŜǳǘƛǉǳŜ Řǳ tŀǘƛŜƴǘ ό9¢tύΣ ƭŀ ǊŜŎƘŜǊŎƘŜΣ ƭŀ ŦƻǊƳŀǘƛƻƴ ǇƻǳǊ ƭŜǎ ǇǊƻŦŜǎǎƛƻƴƴŜƭǎΣ 

ƭΩƻǊŀƭƛǘŞΣ ŜǘŎΦ 

9ƴ нлнмΣ ƭΩŀǊōƻǊŜǎŎŜƴŎŜ Řǳ ǎƛǘŜ ŀ ŞǘŞ ǊŜǘǊŀǾŀƛƭƭŞŜΦ Les différentes rubriques déjà présentes sur le site ont été 

ǊŞƻǊƎŀƴƛǎŞŜǎ ŘŜ ƳŀƴƛŝǊŜ Ǉƭǳǎ ǇŜǊǘƛƴŜƴǘŜ ŀŦƛƴ ŘΩŀƳŞƭƛƻǊŜǊ ƭΩŜȄǇŞǊƛŜƴŎŜ ǳǘƛƭƛǎŀǘŜǳǊκƭŀ ƭƛǎƛōƛƭƛǘŞ Řǳ ǎƛǘŜΦ Également 

ŘŜ ƴƻǳǾŜƭƭŜǎ ǊǳōǊƛǉǳŜǎ Ŝǘκƻǳ ǇŀƎŜǎ ƻƴǘ ŞǘŞ ŎǊŞŞǎ ŀŦƛƴ ŘΩƻŦŦǊƛǊ ǳƴ ŎƻƴǘŜƴǳ ǘƻǳƧƻurs plus riche et complet pour les 

visiteurs (formation parents experts, observatoire des traitements, replay des évènements, etc.). 

5Ŝǎ ǊŜǎǎƻǳǊŎŜǎ ǳǘƛƭŜǎΣ ƭƛŜƴǎ Ŝǘ ŘƻŎǳƳŜƴǘǎ ŘΩƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴΣ ŀƛƴǎƛ ǉǳΩǳƴ ŀƴƴǳŀƛǊŜ ŘŜǎ ŀŎǘŜǳǊǎ Řǳ ǊŞǎŜŀǳ CLa!¢Ih 

sont également ŘƛǎǇƻƴƛōƭŜǎΦ {ƻǳǎ ŦƻǊƳŜ ŘŜ ŎŀǊǘŜΣ ƭΩŀƴƴǳŀƛǊŜ ǇŜǊƳŜǘ ŘΩƛŘŜƴǘƛŦƛŜǊ Ŝƴ ǉǳŜƭǉǳŜǎ ŎƭƛŎǎ Ŝǘ Ł ƭΩŀƛŘŜ ŘŜ 

filtres ou de mots-clés, les centres maladies rares de la filière, les associations de patients partenaires et relais 

régionaux, les professionnels diplômés du DIU oralité ou encore les centres labellisés Nutrition Parentérale A 

Domicile (NPAD) partout en France et Outre-mer. 

¦ƴ ŀƎŜƴŘŀ ǇŜǊƳŜǘ ŘŜ ǊŞǇŜǊǘƻǊƛŜǊ ƭΩŜƴǎŜƳōƭŜ ŘŜǎ ŞǾŞƴŜƳŜƴǘǎ ŘŜ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ CLa!¢Ih Ŝǘ ŘŜǎ ŀŎǘŜǳǊǎ Řǳ ǊŞǎŜŀǳ 

ƳŀƭŀŘƛŜǎ ǊŀǊŜǎ όƧƻǳǊƴŞŜǎ ŘΩƛƴŦƻǊmation, symposiums, congrès, etc.). 

La filière procède également à une veille des appels à projets. Cette rubrique mise à jour de manière mensuelle, 

répertorie les appels à projets, bourses et prix en cours, pouvant intéresser les membres du réseau FIMATHO. 

Enfin, suite à la traduction en anglais du contenu du site FIMATHO en 2020, la filière a travaillé en 2021 sur la 

traduction des sites des centres de référence CRACMO, Hernie de Coupole Diaphragmatique, PaRaDis et 

MaRDi, leur pourcentage de visiteurs anglophones se situant entre 15 et 25%. Les versions anglaises des sites 

ŘŜǎ ŎŜƴǘǊŜǎ ǎƻƴǘ ŘŞǎƻǊƳŀƛǎ ŀŎŎŜǎǎƛōƭŜǎ ŘŜǇǳƛǎ ƭŜǳǊ ǇŀƎŜ ŘΩŀŎŎǳŜƛƭΦ 

 

9ƴ ŎƻƳǇƭŞƳŜƴǘ Řǳ ǎƛǘŜ ƛƴǘŜǊƴŜǘΣ ƭΩŀŎǘƛǾƛǘŞ ŘŜ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ ǎǳǊ ƭŜǎ ǊŞǎŜŀǳȄ ǎƻŎƛŀǳȄ ǇŜǊƳŜǘ ŘŜ ŘƛŦŦǳǎŜǊ Ǉƭǳǎ ƭŀǊƎŜƳŜƴǘ 

ses informations et celles de son réseau de collaborateurs tout en réalisant une veille des actualités. La filière 

FIMATHO est principalement active sur Facebook, ciblant majoritairement les familles et les associations de 

patients, sur Twitter, pour la veille et le partage avec les autres réseaux de santé et sur LinkedIn et ResearchGate 

qui concernent principalement les professionnels de santé et de la recherche. En 2021, FIMATHO a débuté son 

ŀŎǘƛǾƛǘŞ ǎǳǊ ƭŜ ǊŞǎŜŀǳ LƴǎǘŀƎǊŀƳΣ ŀŦƛƴ ŘΩŞƭŀǊƎƛǊ ǎƻƴ ǇǳōƭƛŎ Ŝǘ ǘƻǳŎher notamment les plus jeunes. 

 

7.1.2 Newsletter et bulletin recherche 

9ƴ нлнмΣ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ ǇƻǳǊǎǳƛǘ ƭŀ ŘƛŦŦǳǎƛƻƴ ōƛƳŜǎǘǊƛŜƭƭŜ ŘŜ ǎŀ ƴŜǿǎƭŜǘǘŜǊ Ǿƛŀ ƭΩƻǳǘƛƭ ŘΩŜƳŀƛƭƛƴƎ aŀƛƭƧŜǘΦ [Ŝǎ ƴŜǿǎƭŜǘǘŜǊǎ 

ǊŜǇǊŜƴƴŜƴǘ ƭΩŀŎǘǳŀƭƛǘŞ ŘŜǎ ƳŀƭŀŘƛŜǎ ǊŀǊŜǎΣ ŘŜ CLa!¢IhΣ ƭŜǎ ŞǾŞƴŜƳents à venir organisés par la filière ou par ses 

associations, par le groupe inter-ŦƛƭƛŝǊŜǎ Ŝǘ ƭŜǎ ŎƻƴƎǊŝǎ ŘΩƛƴǘŞǊşǘΦ  

Fin 2021 a été initiée la rédaction du second bulletin recherche, publié en janvier 2022, destinée à couvrir 

l'actualité de la recherche fondamentale, translationnelle et clinique au sein du réseau des maladies rares 

abdomino-thoraciques. 

! ƭΩŀƛŘŜ ŘŜ aŀƛƭƧŜǘΣ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ ǇǊƻŎŝŘŜ ŞƎŀƭŜƳŜƴǘ Ł ƭΩŜƴǾƻƛ ŘŜ Ƴŀƛƭǎ ŎƛōƭŞǎ Ł ǎŜǎ ŎŜƴǘǊŜǎ ƳŀƭŀŘƛŜǎ ǊŀǊŜǎ : appel à 

projets FIMATHO, propositions de formatƛƻƴǎ Ł ƭΩƻǳǘƛƭ .ŀaŀwŀ ǿŜōΣ ŎŀƳǇŀƎƴŜ ŘŜ ŎƘŀƴƎŜƳŜƴǘ ŘŜ ǊŜǎǇƻƴǎŀōƭŜǎ 

de centre, etc. 

 

тΦмΦо ±ƛŘŞƻǎ ŘΩƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴ Ŝǘ ǇƻŘŎŀǎǘ 

LƴƛǘƛŞ Ŝƴ нлнлΣ ƭŜ ǇǊƻƧŜǘ ŘŜ ǾƛŘŞƻǎ ƛƴŦƻǊƳŀǘƛǾŜǎ ǎΩŜǎǘ ŎƻƴŎǊŞǘƛǎŞ Ŝƴ нлнмΦ [ΩƻōƧŜŎǘƛŦ Ŝǎǘ ŘŜ ǊŞŀƭƛǎŜǊ ŘŜǎ ŎƻǳǊǘŜǎ 

séquences filmées (3 ƳƛƴǳǘŜǎύ ŘΩŜȄǇŜǊǘǎ Řŀƴǎ ƭŜǳǊ ǘƘŞƳŀǘƛǉǳŜ ǇƻǳǊ ŀōƻǊŘŜǊ ŘŜǎ ǎǳƧŜǘǎ ŘƛǾŜǊǎ Ŝƴ ƭƛŜƴ ŀǾŜŎ ƭŜǎ 

malformations abdomino-thoraciques. Ces courtes interviews sont diffusées sur nos plateformes internet et 

réseaux sociaux, pour informer et former les professionnels et les familles concernés.  

Ainsi, la filière a profité de la présence de nombreux acteurs de la filière lors des journées annuelles de la filière 

et de ses centres de référence en juin 2021 à Lille pour réaliser 34 vidéos. La diffusion des premières vidéos a 
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ŘŞōǳǘŞ Ŝƴ ǎŜǇǘŜƳōǊŜ нлнмΣ ǎƻǳǎ ƭŜ ŦƻǊƳŀǘ ŘΩǳƴŜ ǿŜō-série intitulée « 3 minutes pour comprendre », répertoriée 

sur une page spécifique de notre site internet et dans une playlist publique sur YouTube. 

https://www.fimatho.fr/actualites-agenda/web-serie-3-minutes-pour-comprendre  

9 vidéos ont été diffusées en 2021 :  

- La filière FIMATHO 

- Structuration et organisation des maladies rares en France 

- Les journées oralité de FIMATHO 

- [Ŝǎ ǇǊƻƧŜǘǎ ŀǳǘƻǳǊ ŘŜ ƭΩƻǊŀƭƛǘŞ ŀƭƛƳŜƴǘŀƛǊŜ ŘŜ CLa!¢Ih 

- [ΩŀǇǇƭƛŎŀǘƛƻƴ .ŀaŀwŀ Ŝǘ ƭŀ .b5aw 

- Le centre de référence de la hernie diaphragmatique 

- Le centre de référence des maladies rares digestives (MaRDi) 

- Les missions du centre MaRDi 

- Le centre de ǊŞŦŞǊŜƴŎŜ ŘŜǎ ŀŦŦŜŎǘƛƻƴǎ ŎƘǊƻƴƛǉǳŜǎ Ŝǘ ƳŀƭŦƻǊƳŀǘƛǾŜǎ ŘŜ ƭΩǆǎƻǇƘŀƎŜ ό/w!/ahύ 

 

Afin de promouvoir les actions de la filière dans le domaine des troubles alimentaires pédiatriques, une vidéo a 

ŞǘŞ ǊŞŀƭƛǎŞŜ ŎƻƴŎŜǊƴŀƴǘ ƭŜǎ ƧƻǳǊƴŞŜǎ ƻǊŀƭƛǘŞ ǇǊƻǇƻǎŞŜǎ ǇŀǊ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ CLa!¢Ih Ŝǘ ƭΩŀǎǎƻŎƛŀǘƛƻƴ DǊƻǳǇŜ aƛŀƳ-

Miam. Cette vidéo a pour objectif de montrer le déroulement de ces journées à destination des professionnels 

de santé et des familles afin de promouvoir ses événements en 2022. Elle a été tournée en octobre 2021 lors de 

journées oralité du CHU de Grenoble. Elle intègre des plans pris lors des journées et des interviews des différents 

personnes impliquées (chargée de missions FIMATHO, orthophoniste intervenante, médecins référents locaux 

ŘŜǎ /wawΣ ƳŝǊŜǎ ŘΩǳƴŜ ŜƴŦŀƴǘ ŀǾŜŎ ǘǊƻǳōƭŜǎ ŀƭƛƳŜƴǘŀƛǊŜǎ ǇŞŘƛŀǘǊƛǉǳŜǎ Ŝǘ ƳŜƳōǊŜǎ ŘΩǳƴŜ ŀǎǎƻŎƛŀǘƛƻƴύΦ 

9ƴ ƧǳƛƭƭŜǘ нлнмΣ ƭΩƻǊǘƘƻǇƘƻƴƛǎǘŜ ŘŜ ƭŀ CƛƭƛŝǊŜ CLa!¢Ih ŀ ŞǘŞ ǎƻƭƭƛŎƛǘŞŜ ǇƻǳǊ ǇŀǊǘƛŎƛǇŜǊ Ł ǳƴ podcast « Objectif 

Santé Famille » ŘŜ ƭŀ CƻƴŘŀǘƛƻƴ ŘΩŜƴǘǊŜǇǊƛǎŜ Lw/9aΦ tƭǳǎƛŜǳǊǎ ǊŞǳƴƛƻƴǎ ŘŜ ǘǊŀǾŀƛƭ Ŝǘ ŘŜ ǊŞŘŀŎǘƛƻƴ Řǳ ǎŎǊƛǇǘ ƻƴǘ 

ŞǘŞ ŦŀƛǘŜǎ ŜƴǘǊŜ ŀƻǶǘ Ŝǘ ƻŎǘƻōǊŜ нлнмΦ [Ŝ ǇǊƻƧŜǘ ŘŜ ǇƻŘŎŀǎǘ ǇƻǊǘŀƛǘ ǎǳǊ ƭŜǎ ƳŀƭŀŘƛŜǎ ǊŀǊŜǎ ŘŜ ƭΩŜƴŦŀƴǘ Ŝǘ ƭŜǎ ǘǊƻǳōƭŜǎ 

alimentaires pédiaǘǊƛǉǳŜǎΦ [Ŝǎ ƛƴǘŜǊǾŜƴŀƴǘǎ ŞǘŀƛŜƴǘ Υ ǳƴ ŎƘŜǊŎƘŜǳǊΣ ǳƴŜ ƳŝǊŜ ŘΩŜƴŦŀƴǘ ǇƻǊǘŜǳǊ ŘŜ ƳŀƭŀŘƛŜ ǊŀǊŜ 

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 filière FIMATHO a aidé le réseau européen de référence ERNICA (European Reference Network 

for rare Inherited and Congenital (digestive and gastrointestinal) Anomalies) à traduire en français (version 

ƻǊƛƎƛƴŀƭŜ Ŝƴ ŀƴƎƭŀƛǎύ п ǾƛŘŞƻǎ ŘΩƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴ Ł ŘŜǎǘƛƴŀǘƛƻƴ ŘŜǎ Ŧamilles de patients atteint de maladie rare 

ǆǎƻǇƘŀƎƛŜƴƴŜ Υ ŀŎƘŀƭŀǎƛŜΣ Řƛƭŀǘŀǘƛƻƴǎ ǆǎƻǇƘŀƎƛŜƴƴŜǎΣ ǊŜŦƭǳȄ ƎŀǎǘǊƻ-ǆǎƻǇƘŀƎƛŜƴΣ ƎǊŀƴŘƛǊ ŀǾŜŎ ǳƴŜ ŀǘǊŞǎƛŜ ŘŜ 

ƭΩǆǎƻǇƘŀƎŜΦ [Ŝǎ ǾƛŘŞƻǎ Ŝƴ ǾŜǊǎƛƻƴ ŦǊŀƴœŀƛǎŜ ƴΩƻƴǘ Ǉŀǎ ŜƴŎƻǊŜ ŞǘŞ ǇǳōƭƛŞŜǎ ǇŀǊ 9wbL/! όŎƻƴǎǳƭǘŜǊ ƭŀ ǾŜǊǎƛƻn 

anglaise ici). 

 

7.1.4 Outils de communication 

FIMATHO met à jour et propose des outils de communication imprimés pour divers évènements (livrets, flyer, 

posters). Ces outils sont mis à disposition des centres experts : flyer général FIMATHO, triptyque « ressources 

utiles », livrets sur les pathologies de la filière, kit naissance.  

! ǇŀǊǘƛǊ ŘΩŀƻǶǘ нлнмΣ ƴƻǳǎ ŀǾƻƴǎ ŀƳƻǊŎŞ ƭŀ ŎǊŞŀǘƛƻƴ ŘΩǳƴ ŦƭȅŜǊ ǇǊŞsentant ces journées oralité. Celui-ci pourra 

şǘǊŜ ŦƻǳǊƴƛ ŀǳȄ ŎŜƴǘǊŜǎ ŘŞǎƛǊŜǳȄ ŘΩƻǊƎŀƴƛǎŜǊ ŎŜǎ ƧƻǳǊƴŞŜǎΦ Lƭ ǎŜǊŀ ŀǳǎǎƛ ǳƴ ǎǳǇǇƻǊǘ ƭƻǊǎ ŘŜǎ ǾƛǎƛǘŜǎ ŘŜ ŎŜƴǘǊŜǎΦ [Ŝ 

flyer final a été validé et imprimé en décembre 2021. Il est désormais à disposition pour les ŎŜƴǘǊŜǎ Ŝǘ ƭΩŞǉǳƛǇŜ 

de la filière afin de promouvoir les journées oralité. 

 

7.1.5 Congrès, journées thématiques 

5Şōǳǘ нлнмΣ ƭŀ ǎƛǘǳŀǘƛƻƴ ǎŀƴƛǘŀƛǊŜ ŀ ŘŜ ƴƻǳǾŜŀǳ ƛƳǇŀŎǘŞ ƭŀ ǘŜƴǳŜ ŘΩŞǾŞƴŜƳŜƴǘǎ Ŝǘκƻǳ ƭŀ ǇŀǊǘƛŎƛǇŀǘƛƻƴ ŘŜ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ 

FIMATHO à des congrès.  

 

La fƛƭƛŝǊŜ ŀ ǘƻǳǘŜŦƻƛǎ ƻǊƎŀƴƛǎŞ ƻǳ ǇŀǊǘƛŎƛǇŞ Ł ƭΩƻǊƎŀƴƛǎŀǘƛƻƴ ŘŜ ǇƭǳǎƛŜǳǊǎ ŞǾŞƴŜƳŜƴǘǎ Ŝƴ ǾƛǎƛƻŎƻƴŦŞǊŜƴŎŜ : 

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
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- 10 mars 2021 Υ ǿŜōƛƴŀƛǊŜ ŘΩƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴ ǎǳǊ ƭΩ9¢t Ŝǘ ζ [ŀ aŀƭŀŘƛŜ Υ Ŝƴ ǇŀǊƭŜǊ ƻǳ Ǉŀǎ Κ η Ł ŘŜǎǘƛƴŀǘƛƻƴ ŘŜǎ 

associations de patients maladies rares 

- 20 mars 2021 Υ ǿŜōƛƴŀƛǊŜ ŘΩƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴ ǎǳǊ ƭŀ ǘǊŀƴǎƛǘƛƻƴ ŀŘƻƭŜǎŎŜƴǘ-adulte à destination des jeunes 

patients atteints de maladies rares et leurs parents (événement inter-filières en collaboration avec la 

ǇƭŀǘŜŦƻǊƳŜ ŘΩŜȄǇŜǊǘƛǎŜ ƳŀƭŀŘƛŜǎ ǊŀǊŜ ŘŜ ƭŀ ǊŞƎƛƻƴ tŀȅǎ ŘŜ ƭa Loire PRIOR) 

- 11 et 12 juin 2021 Υ ǿŜōƛƴŀƛǊŜ ŘΩƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴ ǎǳǊ ƭŜǎ ǘǊƻǳōƭŜǎ ŀƭƛƳŜƴǘŀƛǊŜǎ ǇŞŘƛŀǘǊƛǉǳŜǎ Ł ŘŜǎǘƛƴŀǘƛƻƴ ŘŜǎ 

professionnels et familles 

- 21, 22, 23 juin 2021 : journées annuelles de la filière et des centres de référence CRACMO, Hernie 

diaphragmatique et MaRDi (format hybride, présentiel et distanciel) 

- 10 décembre 2021 : présentation du projet Parent Expert à la journée des associations de la filière G2M 

 

Fin 2021, une reprise progressive de la participation à des événements en présentiel a été possible. La filière 

FIMATHO a notamment tenu des stands lors de congrès : 

- G.F.H.G.N.P les 23 et 24 septembre 2021 à Carcassonne 

- Journées Francophones de Nutrition les 10, 11 et 12 novembre 2021 à Lille 

- Et a organisé plusieurs événements en présentiel : 

- 01 et 02 octobre 2021 : journées de sensibilisation aux troubles alimentaires pédiatriques à destination 

des professionnels et familles à Grenoble 

- 26 et 27 novembre 2021 : journées de sensibilisation aux troubles alimentaires pédiatriques à 

destination des professionnels et familles à Nancy 

 

7.1.6 Communication inter-filières 

[ŀ ŦƛƭƛŝǊŜ ŀ ǇŀǊǘƛŎƛǇŞ Ł  ƭŀ ŎǊŞŀǘƛƻƴ ŘΩǳƴ ǎƛǘŜ ƛƴǘŜǊƴŜǘ ƛƴǘŜǊ-filières à destination des professionnels du réseau 

ƳŀƭŀŘƛŜǎ ǊŀǊŜǎΦ /Ŝ ǎƛǘŜ ŀ ŞǘŞ Ƴƛǎ Ŝƴ ǇǊƻŘǳŎǘƛƻƴ Ŝƴ ƻŎǘƻōǊŜ нлнмΦ Lƭ ŀ Ŧŀƛǘ ƭΩƻōƧŜǘ ŘΩǳƴ ŎƻƳƳǳƴƛǉǳŞ ŘŜ ǇǊŜǎǎŜ 

interfilière Ŝǘ ŘΩǳƴŜ ŎŀƳǇŀƎƴŜ Ře diffusion par FIMATHO. La filière participe activement à la mise à jour du 

contenu du site web. 

 

7.1.7 Rencontres avec les centres de la filière 

[ΩŀǊǊƛǾŞŜ ŘŜǎ !w/ ŀǳ ǎŜƛƴ ŘŜ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ CLa!¢Ih ŀ ŦŀŎƛƭƛǘŞ ƭŀ ǊŜƴŎƻƴǘǊŜ ŀǾŜŎ ƭŜǎ ŞǉǳƛǇŜǎ ƳŞŘƛŎŀƭŜǎ ŘŜǎ ŎŜƴǘǊŜs et 

favorisé les échanges. 8 visites ont été effectuées par les chargées de missions, accompagnés ou non des ARC, 

ǎǳǊ ƭΩŀƴƴŞŜ нлнм :  

- CHU de Grenoble 30 juin 2021 

- /I¦ ŘΩ!ƴƎŜǊǎ Υ мл ς 13 août 2021 

- CHU de Dijon : 09 septembre 2021 

- CHU de Nantes : 18 ς 20 octobre 2021 

- CHU de Rouen : 9 novembre 2021 

- CHU de Caen : 15 ς 16 novembre 2021 

- Hôpital Beaujon APHP : 29 novembre 2021 

- Hôpital Bicêtre APHP : 16 décembre 2021 

 

Du 21 au 23 juin 2021, FIMATHO a organisé les journées annuelles de la filière 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 avancées réaƭƛǎŞŜǎ ǇŀǊ ŎƘŀŎǳƴ Ŝǘ ŘΩŞŎƘŀƴƎŜǊ ǎǳǊ ƭŜǎ ƴƻǳǾŜŀǳȄ ǇǊƻƧŜǘǎ Ł ŘŞǾŜƭƻǇǇŜǊΦ  

 

- Action 7.2 Υ DŀǊŀƴǘƛǊ ƭŜǎ ŎƻƴŘƛǘƛƻƴǎ ŘΩǳƴŜ ŀƴƴƻƴŎŜ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛǉǳŜ ŀŘŀǇǘŞŜΦ 

[ΩŞǘŀǘ ŘŜǎ ƭƛŜǳȄ ƳŞŘƛŎƻǎƻŎƛŀƭ ǊŞŀƭƛǎŞ ŀǳ ǎŜƛƴ ŘŜ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ Ŝƴ нлмф ŀ Ŧŀƛǘ ǊŜǎǎƻǊǘƛǊ ƭŀ ƴŞŎŜǎǎƛǘŞ ŘŜ ƳŜǘǘǊŜ Ŝƴ ǆǳǾǊŜ 

ŘŜǎ ŀŎǘƛƻƴǎ ŎƻƴŎŜǊƴŀƴǘ ƭΩŀƴƴƻƴŎŜ ŘΩǳƴ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛŎ ŘŜ ƳŀƭŀŘƛŜ ǊŀǊŜΦ  

Deux actions ont été proposées : du point de vue des professionnels de santé, recenser les plateformes de 

simulation ou de formation, et proposer des jeux de rôles afin de former les ǇǊƻŦŜǎǎƛƻƴƴŜƭǎ Ł ƭΩŀƴƴƻƴŎŜ ; la 
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deuxième est de proposer des supports papier sous forme de fiche ou livret, à disposition des professionnels, à 

ǳǘƛƭƛǎŜǊ ƭƻǊǎ ŘŜ ƭΩŀƴƴƻƴŎŜ ŘŜ ƭŀ ƳŀƭŀŘƛŜΦ ¦ƴŜ ǊŞŦƭŜȄƛƻƴ ŀǳǘƻǳǊ ŘŜ ŎŜǎ ŀŎǘƛƻƴǎ ŀ ŞǘŞ ƛƴƛǘƛŞŜ Ŝƴ нлнл Ŝǘ ǎŜ ǇƻǳǊǎuit. 

 
- Action 7.3 Υ CŀŎƛƭƛǘŜǊ ƭΩŀŎŎŝǎ Ł ƭΩŞŘǳŎŀǘƛƻƴ ǘƘŞǊŀǇŜǳǘƛǉǳŜ (ETP). 
[ΩŀŎŎƻƳǇŀƎƴŜƳŜƴǘ ŘŜǎ ŎŜƴǘǊŜǎ ƳŀƭŀŘƛŜǎ ǊŀǊŜǎ ǇƻǳǊ ƭŜǳǊ ŦŀŎƛƭƛǘŜǊ ƭΩŀŎŎŝǎ Ł ƭΩ9¢t ǎΩŜǎǘ ǇƻǳǊǎǳƛǾƛ Ŝƴ нлнм Ŝƴ Ƴƛǎŀƴǘ 

sur la digitalisation des programmes en lien avec la filière.  

Ci-dessƻǳǎ ƭŜǎ ŀŎǘƛƻƴǎ ǊŞŀƭƛǎŞŜǎ Ŝƴ ƭƛŜƴ ŀǾŜŎ ƭΩ9¢t : 

- Accompagnement des équipes des centres maladies rares au déploiement des programmes lauréat des 

!!t 9¢t 5Dh{ όнлмф Ŝǘ нлнлύΦ tŀǊ ŜȄŜƳǇƭŜΣ ƴƻǳǎ ŀǾƻƴǎ ŀƛŘŞ ƭΩŞǉǳƛǇŜ ƭƛƭƭƻƛǎŜ ŘŜǎ aŀw5ƛ Řŀƴǎ ƭŜǳǊ ǊŜŎƘŜǊŎƘŜ 

ŘΩǳƴ ŞŘucateur en activité physique adaptée 

- !ŎŎƻƳǇŀƎƴŜƳŜƴǘ ŘŜǎ ŞǉǳƛǇŜǎ ƭƛƭƭƻƛǎŜǎ Ł ƭŀ ǊŞŀƭƛǎŀǘƛƻƴ ŘΩǳƴ ǿŜōƛƴŀƛǊŜ ŘŜ ǇǊŞǎŜƴǘŀǘƛƻƴ ŘŜ ƭŜǳǊǎ ǇǊƻƎǊŀƳƳŜǎ 

ETP en mars 2021 

- wŞŀƭƛǎŀǘƛƻƴ ŘŜ ŦƭȅŜǊǎ ǇƻǳǊ ƭŜǎ ǇǊƻƎǊŀƳƳŜǎ ŘΩ9¢t ƭƛƭƭƻƛǎ ŘŜǎ ŎŜƴǘǊŜǎ aŀw5ƛ Ŝǘ /w!/ah Ŝƴ ŀƻǶǘ нлнм 

- /ƻƭƭŀōƻǊŀǘƛƻƴ ŀǾŜŎ ƭΩ¦¢9t ό¦ƴƛǘŞ ¢ǊŀƴǎǾŜǊǎŀƭŜ ŘΩ9ŘǳŎŀǘƛƻƴ ¢ƘŞǊŀǇŜǳǘƛǉǳŜύ ŘŜ [ƛƭƭŜ Ŝǘ ƭΩŞǉǳƛǇŜ ŘΩ9¢t ŘŜ 

gastro pédiatrie de Lille 

- 9ŎƘŀƴƎŜǎ ŀǾŜŎ ƭΩŞǉǳƛǇŜ aŀw5ƛ Řǳ /I¦ ŘŜ ¢ƻǳƭƻǳǎŜ ŀǳ ǎǳƧŜǘ ŘŜ ƭŀ ƳƛǎŜ Ŝƴ ǇƭŀŎŜ ŘŜ ƭŜǳǊ ǇǊƻƎǊŀƳƳŜ 9¢t Ŝƴ 

Mars 2021 

- Participation au groupe de travail ETP du centre de référence MaRDi 

- Participation à la préparation de la journée inter-filières ETP de juin 2021 

- {ŞƭŜŎǘƛƻƴ ŘΩǳƴ ǇǊŜǎǘŀǘŀƛǊŜ Ŝƴ Ŝ-ETP (STIMULAB) pour aider les centres maladies rares de la filière à la 

digitalisation de leurs programmes. Ce projet a débuté par une phase de prospection au sein des centres 

ŘŜ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ Ǉǳƛǎ ǎΩŜǎǘ ŀǇǇǳȅŞ ǎǳǊ ƭΩŜȄǇŞǊƛŜƴŎŜ ŘΩŀǳǘǊŜǎ ŦƛƭƛŝǊŜǎΦ  

- !ŎŎƻƳǇŀƎƴŜƳŜƴǘ ŘŜ ƭΩŞǉǳƛǇŜ ŘŜ [ƛƭƭŜ Řŀƴǎ ƭŜ ŘŞǾŜƭƻǇǇŜƳŜƴǘ ŘΩǳƴ ǇǊƻƎǊŀƳƳŜ ǇƛƭƻǘŜ 

- Travail en inter-ŦƛƭƛŝǊŜǎ ǎǳǊ ƭŀ ǊŜŎƘŜǊŎƘŜ ŘΩƛƴŘƛŎŀǘŜǳǊǎ ǇŜǊƳŜǘǘŀƴǘ ŘΩŞǾŀƭǳŜǊ ƭΩǳǘƛƭƛǎŀǘƛƻƴ ŘΩǳƴŜ ǎƻƭǳǘƛƻƴ Ŝ-ETP 

 

[ΩƻǊǘƘƻǇƘƻƴƛǎǘŜ ŘŜ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ ŀ ōŞƴŞŦƛŎƛŞ ŘΩǳƴŜ ŦƻǊƳŀǘƛƻƴ ŘŜ пнƘ Ŝƴ 9¢t ŀŦƛƴ ŘŜ ŘƛǎǇŜƴǎŜǊ ŘŜǎ ǎŞŀƴŎŜǎ ŘΩ9¢tΦ 9ƭƭŜ 

ǎΩŜǎǘ ƛƳǇƭƛǉǳŞŜ Ŝƴ нлнм Řŀƴǎ ƭŜ ǇǊƻƎǊŀƳƳŜ ŘΩ9¢t ¢ǊƻǳōƭŜǎ !ƭƛƳŜƴǘŀƛǊŜǎ tŞŘƛŀǘǊƛǉǳŜǎ ƭƛƭƭƻƛǎΦ [ΩŜȄǇƻǊǘ ŘŜ ŎŜ 

programme au sein des centres de la filière intéressés est envisagé suite à plusieurs sollicitations reçues, une 

enquête de besoins est prévue en 2022.  

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

La filière soutient activement les groupes de travail pour la rédaction de PNDS (rédacteurs, relecteurs) en 

apportant un soutien méthodologique et logistique permanent grâce à un chargé de mission dédié : aide à la 

constitution des groupes de travail, organisation des réunions de travail et suivi de celles-ci (suivi de projet, 

rédaction, support administratif), rédaction et synthèse, bibliographie, support méthodologique et lien avec la 

HAS, communication et diffusion des PNDS. 

о tb5{ ƭŀǳǊŞŀǘǎ ŘŜ ƭΩŀǇǇŜƭ Ł ǇǊƻƧŜǘ ŘŜ ƭŀ 5Dh{ Ŝƴ нлмф ƻƴǘ ŞǘŞ ŦƛƴŀƭƛǎŞǎ Ŝƴ нлнм Ŝǘ ŘƛŦŦǳǎŞǎ ǇŀǊ ƭŀ I!{ : 

Hypocholestérolémie intestinale génétique, Pseudo Obstruction Intestinale Chronique, Syndrome de grêle 

ŎƻǳǊǘ ŎƘŜȊ ƭΩŀŘǳƭǘŜΦ 

9ƴ нлнлΣ о tb5{ ƻƴǘ ŞǘŞ ƭŀǳǊŞŀǘǎ ŘŜ ƭΩŀǇǇŜƭ Ł ǇǊƻƧŜǘ ŘŜ ƭŀ 5Dh{ ǇƻǳǊ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ CLa!¢Ih : Syndrome de Peutz-

WŜƎƘŜǊǎ ŎƘŜȊ ƭΩŜƴŦŀƴǘΣ {ŜǾǊŀƎŜ ŘŜ ƭŀ ƴǳǘǊƛǘƛƻƴ ŜƴǘŞǊŀƭŜ ŎƘŜȊ ƭΩŜƴŦŀƴǘΣ hŜǎƻǇƘŀƎƛǘŜ Ł ŞƻǎƛƴƻǇƘƛƭŜǎ ŎƘŜȊ ƭΩŜƴŦŀƴǘΦ [ŀ 

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. 

 

Á Action 7.5 DévŜƭƻǇǇŜǊ ƭŀ ǘŞƭŞƳŞŘŜŎƛƴŜ Ŝǘ ƭΩƛƴƴƻǾŀǘƛƻƴ Ŝƴ Ŝ-santé  

¦ƴ ǇǊƻƧŜǘ ŘΩŀǇǇƭƛŎŀǘƛƻƴ ƳƻōƛƭŜ Ł ŘŜǎǘƛƴŀǘƛƻƴ ŘŜǎ ǇŀǊŜƴǘǎ ŘΩŜƴŦŀƴǘǎ ǇǊŞǎŜƴǘŀƴǘ ŘŜǎ ŘƛŦŦƛŎǳƭǘŞǎ ŀƭƛƳŜƴǘŀƛǊŜǎ κ 

ǘǊƻǳōƭŜǎ ŀƭƛƳŜƴǘŀƛǊŜǎ ǇŞŘƛŀǘǊƛǉǳŜǎ Ŝǎǘ Ŝƴ ŎƻǳǊǎ ŘŜ ƳƻƴǘŀƎŜ ŘŜǇǳƛǎ нлнл Ŝǘ ƭŜ ǊŜŎǊǳǘŜƳŜƴǘ ŘΩǳƴŜ orthophoniste 

référente des projets oralité. 
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[Ŝ ŎƻƳƛǘŞ ŘŜ ŘƛǊŜŎǘƛƻƴ ŀ ŀŎŎŜǇǘŞ ŘŜ ŦƛƴŀƴŎŜǊ ŎŜǘǘŜ ŀǇǇƭƛŎŀǘƛƻƴ ƳƻōƛƭŜ ǎƻǳǎ ǊŞǎŜǊǾŜ ŘŜ ƭΩƻōǘŜƴǘƛƻƴ ŘŜ 

financements complémentaires extérieurs, la filière a donc engagé des démarches dans ce sens (rencontre des 

foƴŘǎ ŘŜ Řƻǘŀǘƛƻƴǎ ŘŜǎ /I¦Σ ǊŞǇƻƴǎŜǎ ŀǳȄ ŀǇǇŜƭǎ Ł ǇǊƻƧŜǘǎΧύ 

 

Les actions menées pour ce projet en 2021 sont : 

Á aƛǎŜ Ł ƧƻǳǊ Řǳ ŎŀƘƛŜǊ ŘŜǎ ŎƘŀǊƎŜǎ ŘŞǘŀƛƭƭŞŜǎ ǘƻǳǘ ŀǳ ƭƻƴƎ ŘŜ ƭΩŀƴƴŞŜΣ Ŝƴ ǇŀǊǘŜƴŀǊƛŀǘ ŀǾŜŎ ŘŜǎ ŀŎǘŜǳǊǎ Řǳ 

domaine digital et numérique pour élaboration de devis estimatifs. 

Á Mise en relation avec la cellule achat / marché public du CHU de Lille pour amorcer les démarches en 

parallèle de la recherche de financements. 

Á wŞǳƴƛƻƴǎ ŘŜ ǘǊŀǾŀƛƭ ǊŞƎǳƭƛŝǊŜǎ ŎƻƴŎŜǊƴŀƴǘ ƭΩŀǊōƻǊŜǎŎŜƴŎŜ ŘŜ ƭΩŀǇǇƭƛŎŀǘƛƻƴΣ ƭŜ ŎƻƴǘŜƴǳ envisagé et 

ƭΩŀǊŎƘƛǘŜŎǘǳǊŜΦ 

Á wŜƴŎƻƴǘǊŜǎ ŀǾŜŎ ŘŜǎ ǇŀǊŜƴǘǎ ŎƻƴŎŜǊƴŞǎ Ŝǘ ŘŜǎ ŀǎǎƻŎƛŀǘƛƻƴǎ ŀŦƛƴ ŘΩŞŎƘŀƴƎŜǊ ǎǳǊ ƭŀ ǇŜǊǘƛƴŜƴŎŜ Řǳ ǇǊƻƧŜǘΣ 

des fonctionnalités envisagées et pour recueillir les attentes et besoins des familles. 

Á Avril et novembre 2021 : échanges avec la Caisse Régionale Groupama Nord-Est  

Á Novembre 2021 Υ ŞŎƘŀƴƎŜǎ ŀǾŜŎ ƭŀ ŘƛǊŜŎǘƛƻƴ Řǳ ƳŞŎŞƴŀǘ ŘŜ ƭΩ!t-HP Nord 

Á Novembre 2021 Υ ŎŀƴŘƛŘŀǘǳǊŜ Ł ƭΩ!!t CƻƴŘŀǘƛƻƴ /ǊŞŘƛǘ !ƎǊƛŎƻƭŜ ό{ƻƛƴǎ ŘŜǎ ƧŜǳƴŜǎύ 

Á Décembre 2021 : prise de contact avec la Fondation Roquette pour la santé 

 

 

Axe 9 : FORMER LES PROFESSIONNELS DE SANTÉ À MIEUX IDENTIFIER ET PRENDRE EN CHARGE LES MALADIES 

RARES 

 

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

 

Dans la continuité des actions entreprises les années précédentes, les membres de la filière FIMATHO 

ǇŀǊǘƛŎƛǇŜƴǘ Ł ƭŀ ŦƻǊƳŀǘƛƻƴ ŘŜǎ ŞǘǳŘƛŀƴǘǎ Ŝƴ ƻǊǘƘƻǇƘƻƴƛŜ Ŝǘ ǇǎȅŎƘƻƭƻƎƛŜΣ ƛƴŎƭǳŀƴǘ ƭΩŜƴŎŀŘǊŜƳŜƴǘ ŘŜ ǇƭǳǎƛŜǳǊǎ 

stagiaires. 

 

- Action 9.3 : Développer les formations continues dans le domaine des maladies rares. (Consolidation des 

connaissances des professionnels de santé et autres). 

 

9.3.1. 5ƛǇƭƾƳŜ ƛƴǘŜǊ ǳƴƛǾŜǊǎƛǘŀƛǊŜ ŘŜǎ ǘǊƻǳōƭŜǎ ŘŜ ƭΩƻǊŀƭƛǘŞ ŀƭƛƳŜƴǘŀƛǊŜ ŘŜ ƭΩŜƴŦŀƴǘ 

 

La filière FIMATHO poursuit sa collaboration avec la faculté de médecine de Lille et celle de Paris Diderot pour 

organiser le diplôme inter-ǳƴƛǾŜǊǎƛǘŀƛǊŜ ŘŜǎ ǘǊƻǳōƭŜǎ ŘŜ ƭΩƻǊŀƭƛǘŞ ŀƭƛƳŜƴǘŀƛǊŜ ŎƘŜȊ ƭΩŜƴŦŀƴǘΦ 

/Ŝ 5L¦ ǉǳƛ ǎŜ ŘŞǊƻǳƭŜ ǎǳǊ о ǎŜƳŀƛƴŜǎ όмлл ƘŜǳǊŜǎ ŘŜ ŦƻǊƳŀǘƛƻƴύ ǊŞǇƻƴŘ Ł ƭΩǳƴŜ ŘŜǎ Ƴƛǎǎƛƻƴǎ ŘŜ ŦƻǊƳŀǘƛƻƴ 

assignées aux centres de références maladies rares par le Ministère de la Santé et la Haute Autorité de Santé: 

assurer une formation complémentaire pour les médecins et les paramédicaux confrontés à des enfants 

ǇǊŞǎŜƴǘŀƴǘ ŘŜǎ ǘǊƻǳōƭŜǎ ŘŜ ƭΩƻǊŀƭƛǘŞ ŀƭƛƳŜƴǘŀƛǊŜ Řŀƴǎ ǳƴŜ ǾƛǎŞŜ ŘΩévaluation et de prise en charge préventive et 

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 digestives aux professionnels de la filière (partenariat avec le DIU 

ŘΩƘŞǇŀǘƻΣ ƎŀǎǘǊƻŜƴǘŞǊƻƭƻƎƛŜ Ŝǘ ƴǳǘǊƛǘƛƻƴ ǇŞŘƛŀǘǊƛǉǳŜύ 

LƴƛǘƛŞ Ŝƴ нлмуΣ ŎŜ ǇŀǊǘŜƴŀǊƛŀǘ ŀǾŜŎ ƭΩŞǉǳƛǇŜ ǇŞŘŀƎƻƎƛǉǳŜ ŘŜ ŎŜ 5L¦ ŀ ŞǘŞ ǊŜŎƻƴŘǳƛǘ Ŝƴ нлнмΦ [Ŝǎ ŎƻǳǊǎ ŘŞŘƛŞǎ ŀǳȄ 

maladies rares sont regroupés sur une même journée à chaque session et ouverts en auditeur libre aux 

professionnels prenant en charge des patients atteints de maladies rares abdomino-thoraciques. La 

communication et les inscriptions sont gérées par la filière FIMATHO. La session de mai 2021 portant sur le tube 

digestif bas a pu bénéficier à 12 médecins de la filière. 
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фΦоΦм {Ŝǎǎƛƻƴǎ ŘΩƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴ Ŝǘ ŘŜ ǎŜƴǎƛōƛƭƛǎŀǘƛƻƴ ǎǳǊ ƭŜǎ ǘǊƻǳōƭŜǎ ŀƭƛƳŜƴǘŀƛǊŜǎ ǇŞŘƛŀǘǊƛǉǳŜǎ Ŝƴ ǇŀǊǘŜƴŀǊƛŀǘ 

avec : 

¶ ƭΩ¦wt{ hǊǘƘƻǇƘƻƴƛǎǘŜǎ .ǊŜǘŀƎƴŜ Ŝǘ ƭŜ {Lh.  

La ŦƛƭƛŝǊŜ CLa!¢IhΣ Ŝƴ ǇŀǊǘŜƴŀǊƛŀǘ ŀǾŜŎ ƭΩ¦wt{ ŘŜǎ ƻǊǘƘƻǇƘƻƴƛǎǘŜǎ ŘŜ .ǊŜǘŀƎƴŜ Ŝǘ ƭŜ {Lh. όǎȅƴŘƛŎŀǘ 
ƛƴǘŜǊŘŞǇŀǊǘŜƳŜƴǘŀƭ ŘŜǎ ƻǊǘƘƻǇƘƻƴƛǎǘŜǎ ŘŜ .ǊŜǘŀƎƴŜύΣ ŀ ƻǊƎŀƴƛǎŞ Ŝǘ Ƴƛǎ Ŝƴ ǆǳǾǊŜ п ǎŜǎǎƛƻƴǎ Ŝƴ Ǿƛǎƛƻ-conférence 
ŘΩƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴ Ŝǘ ŘŜ ǎŜƴǎƛōƛƭƛǎŀǘƛƻƴ ǎǳǊ ƭŜǎ ǘǊƻǳōles alimentaires pédiatriques. Ces soirées étaient à destination 
des professionnelles de santé (paramédical, médical, petite enfance) de la région Bretagne.  

- Le vendredi 9 avril 2021 : 8 participantes 
- Le vendredi 11 juin 2021 : 9 participantes 
- Le vendredi 1er octobre 2021 : 7 participantes 
- Le vendredi 3 décembre 2021 : 31 participants 

Au total, 55 professionnels de santé, de 12 professions différentes, ont été sensibilisés à la question des troubles 
alimentaires pédiatriques. 
Un questionnaire de satisfaction a permis de recueillir les retours des participants qui sont très positifs et 
ŀǇǇǳƛŜƴǘ ƭŀ ǇƻǳǊǎǳƛǘŜ ǇƻǳǊ ƭΩŀƴƴŞŜ нлннΦ  
 
 

¶ [Ω!ǎǎƻŎƛŀǘƛƻƴ DǊƻǳǇŜ aƛŀƳ aƛŀƳ 

[ŀ ŦƛƭƛŝǊŜ CLa!¢Ih Ŝƴ ǇŀǊǘŜƴŀǊƛŀǘ ŀǾŜŎ ƭΩ!ǎǎƻŎƛŀǘƛƻƴ DǊƻǳǇŜ aƛŀƳ-Miam développe depuis 2016 des sessions 

ŘΩƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴ Ŝǘ ŘŜ ǎŜƴǎƛōƛƭƛǎŀǘƛƻƴ ŀǳȄ ǘǊƻǳōƭŜǎ ŀƭƛƳŜƴǘŀƛǊŜǎ ǇŞŘƛŀǘǊƛǉǳŜǎ ǎƻǳǎ ƭŀ ŦƻǊƳŜ ŘΩŀǘŜƭƛŜǊǎ ǇǊŀǘƛǉǳŜǎ Ŝǘ 

ŘΩŀǇǇƻǊǘǎ ǘƘŞƻǊƛǉǳŜǎΦ 9ƭƭŜǎ ǎŜ ŘŞŎƭƛƴŜƴǘ Ŝƴ н ǘŜƳǇǎ Υ ǳƴŜ ƧƻǳǊƴŞŜ ǇƻǳǊ ƭŜǎ ǇǊƻŦŜǎǎƛƻƴƴŜƭǎΣ ǳƴŜ ǎŜŎƻƴŘŜ ƧƻǳǊƴŞŜ 

destinée aux familles. 

Ces journées, réalisées dans les centres de référence et de compétence de la filière, permettent de sensibiliser 

un maximum de professionnels de terrain (médecins hospitaliers, infirmiers, puériculteurs, auxiliaires de 

puériculture, etc.) à cette problématique et faire émerger les compétences et initiatives locales. Elles permettent 

ŀǳǎǎƛ ŀǳȄ ŦŀƳƛƭƭŜǎ ŘŜ ǎŜ ǊŜƴŎƻƴǘǊŜǊΣ ŘΩŞŎƘŀƴƎŜǊ ŜƴǘǊŜ ŜƭƭŜǎ Ŝǘ ŦŀǾƻǊƛǎŜƴǘ ƭŜǎ ƭƛŜƴǎ ŀǾŜŎ ƭŜǎ ǇǊƻŦŜǎǎƛƻƴƴŜƭǎ ŘŜǎ 

centres. 

4 sessions ont été organisées en 2021 et des adaptations (format hybride visio ou présentiel) ont été faites 

compte-tenu de la situation sanitaire : 

- 19-20 mars 2021 : Hôpital Trousseau à Paris, 20 professionnels et 11 parents, en visio 

- 11-12 juin 2021 : 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/entourage (Renforcement des 

connaissances des patients et des familles). 

 

9.4.1 Journée internationale des maladies rares 
Comme chaque année, la filière apporte son soutien aux centres souhaitant réaliser un événement en lien avec 

ƭŀ WƻǳǊƴŞŜ LƴǘŜǊƴŀǘƛƻƴŀƭŜ ŘŜǎ aŀƭŀŘƛŜǎ wŀǊŜǎ όWLawύΦ 5Ŝǎ ƪƛǘǎ ŘŜ ƎƻƻŘƛŜǎ ŀƛƴǎƛ ǉǳΩǳƴ ǎƻǳǘƛŜƴ ƭƻƎƛǎǘƛǉǳŜ ƭŜǳǊǎ ǎƻƴǘ 

proposés. En 2021, la filière a ŀŎŎƻƳǇŀƎƴŞ т ŎŜƴǘǊŜǎ ƳŀƭŀŘƛŜǎ ǊŀǊŜǎ ǇƻǳǊ ƭΩƻǊƎŀƴƛǎŀǘƛƻƴ ŘΩǳƴ ŞǾŝƴŜƳŜƴǘ ƭƻŎŀƭ 

en lien avec cette journée spécifique. 

 

[ŀ ŦƛƭƛŝǊŜ CLa!¢Ih ŀ ǇŀǊǘƛŎƛǇŞ Ŝƴ ǇŀǊǘŜƴŀǊƛŀǘ ŀǾŜŎ ƭŀ ǇƭŀǘŜŦƻǊƳŜ ƭƛƭƭƻƛǎŜ ŘΩŜȄǇŜǊǘƛǎŜ ƳŀƭŀŘƛŜǎ ǊŀǊŜǎ t[9aŀwŀ 

pour la quatrième année consécǳǘƛǾŜ Ł ƭŀ мпƳŜ WLawΦ tƻǳǊ ǎΩŀŘŀǇǘŜǊ ŀǳ ŎƻƴǘŜȄǘŜ ǎŀƴƛǘŀƛǊŜΣ ǳƴŜ ǘŀōƭŜ ǊƻƴŘŜ 

virtuelle dédiée aux professionnels, aux patients et à leurs familles sur la thématique de ƭΩŀƴƴƻƴŎŜ ŘŜ ƭŀ ƳŀƭŀŘƛŜ 



Page 255 sur 501 

 

a été organisée. 158 personnes ont assisté à cette table ronde animée par M Lobry, Directeur de la chaîne de 

télévision WEO. 

 

 

9.4.2 Journées transition adolescent-adulte 

La filière FIMATHO a créé les « journées transition » en 2018. Ce projet est développé depuis 2020 en inter-

filières et porté par le groupe de travail transition inter-filières piloté par FIMATHO pour cette action spécifique. 

Les journées transition sont organisées dans les CHU volontaires sur l'ensemble du territoire français. Leur 

ƻōƧŜŎǘƛŦ ǇǊƛƴŎƛǇŀƭ Ŝǎǘ ŘΩŜȄǇƭƛǉǳŜǊ ŀǳȄ ǇŀǘƛŜƴǘǎ ŀŘƻƭŜǎŎŜƴǘǎ Ŝǘ Ł ƭŜǳǊǎ ǇŀǊŜƴǘǎ ŎŜ ǉǳΩŜǎǘ ƭŀ ǘǊŀƴǎƛǘƛƻƴ ŘŜǎ ǎŜǊǾƛŎŜǎ 

de soins pédiatriques vers les services de soins pour adultes et quels sont ses principaux enjeux sur le plan 

médical, psychosocial et émotionnel. 

La première journée inter-filières initialement prévue en 2020 à !ƴƎŜǊǎ ƴΩŀ Ǉǳ ŀǾƻƛǊ ƭƛŜǳ Ŝƴ Ǌŀƛǎƻƴ ŘŜ ƭŀ ŎǊƛǎŜ 

sanitaire liée à la covid-19 et a été remplacée par un webinaire de 2h sur la thématique en mars 2021. Cette 

ŀŎǘƛƻƴ ŀ ŞǘŞ ǊŞŀƭƛǎŞŜ Ŝƴ ŎƻƭƭŀōƻǊŀǘƛƻƴ ŀǾŜŎ ƭŀ ǇƭŀǘŜŦƻǊƳŜ ŘΩŜȄǇŜǊǘƛǎŜ ƳŀƭŀŘƛŜǎ ǊŀǊŜǎ twLhwΦ 

Fin 202мΣ ƭŜ ƎǊƻǳǇŜ ŘŜ ǘǊŀǾŀƛƭΣ Ŝƴ ŀŎŎƻǊŘ ŀǾŜŎ ƭŜǎ ǇǊƻŦŜǎǎƛƻƴƴŜƭǎ Řǳ /I¦ ŘΩ!ƴƎŜǊǎΣ ŀ ǊŜǇǊƻƎǊŀƳƳŞ ƭŀ ƧƻǳǊƴŞŜ 

transition Angevine pour mai 2022. 

 

9.4.3 Coordination de la formation « parents experts » 

 

/ŜǘǘŜ ŦƻǊƳŀǘƛƻƴΣ ŀǎǎƻŎƛŞŜ Ł ǎƻƴ ŜȄǇŞǊƛŜƴŎŜΣ ǇŜǊƳŜǘ Ł ƭΩŀƛŘŀƴǘ ŘΩŀŎǉǳŞǊƛǊκǊŜƴŦƻǊŎŜǊ ǎŜǎ ŎƻƴƴŀƛǎǎŀƴŎŜǎ ǇƻǳǊ 

ƛƴǘŜǊǾŜƴƛǊ Řŀƴǎ ŘŜǎ ǇǊƻƎǊŀƳƳŜǎ ŘΩ9¢t ƻǳ Řŀƴǎ ŘŜǎ ŀǎǎƻŎƛŀǘƛƻƴǎΦ /ŜŎƛ ŎƻƴǘǊƛōǳŜ Ł ŀƳŞƭƛƻǊŜǊ ƭŜ ǇŀǊŎƻǳǊǎ ŘŜ ǎƻƛƴǎ 

ŘΩŀǳǘǊŜǎ ŀƛŘŀƴǘǎ Ŝǘ ŘŜ ǇŀǘƛŜƴǘǎ Řǳ ŎƘŀƳǇ ŘŜǎ ƳŀƭŀŘƛŜǎ ǊŀǊŜǎΦ /ŜǘǘŜ ŦƻǊƳŀǘƛƻƴ ŘŜ пл ƘŜǳǊŜǎ ƴΩŜǎǘ Ǉŀǎ ǎpécifique 

à une maladie rare et aborde des thématiques transversales suivantes : 

- Les ŦƻƴŘŀƳŜƴǘŀǳȄ ŘŜ ƭΩŞŘǳŎŀǘƛƻƴ ǘƘŞǊŀǇŜǳǘƛǉǳŜ Řǳ ǇŀǘƛŜƴǘ ό9¢tύ ; 

- [ΩǳƴƛǾŜǊǎ ƳŞŘƛŎƻ-social (aides et accompagnements possibles) ; 

- La communication (au sein de la famille, auprès des professionnels) ; 

- [Ŝǎ ƳƻȅŜƴǎ ŘΩŜƴǘǊŀƛŘŜ Ŝǘ ŘŜ ǎƻǳǘƛŜƴ ŜƴǘǊŜ ƭŜǎ ǇŀǊŜƴǘǎ ; 

- La période de transition. 

 

La filière a coordonné le déroulement de la première session de février à juin 2021 suivie par 12 parents puis 

ŘΩǳƴŜ ŘƻǳōƭŜ ǎŜǎǎƛƻƴ ŘŜ ǎŜǇǘŜƳōǊŜ нлнм à février 2022 à laquelle 24 parents ont participé.  

 

Les actions suivantes ont également été menées : 

- Réalisation de questionnaires à mi-parcours et en fin de formation  

- wŜŎƘŜǊŎƘŜ ŘΩƛƴǘŜǊǾŜƴŀƴǘǎ ŜȄǘŞǊƛŜǳǊǎ ǇƻǳǊ ŜƴǊƛŎƘƛǊ ƭŀ ŦƻǊƳŀǘƛƻƴ 

- Présentation de la formation parents experts lors de la journée des associations de la filière G2M le 10 

décembre 2021 

- hǊƎŀƴƛǎŀǘƛƻƴ ŘΩǳƴ ǿŜŜƪ-end de clôture de la session 1 en présentiel sur Paris όŀƴƴǳƭŞ ŦŀǳǘŜ ŘΩƛƴǎŎǊƛǇǘƛƻƴ 

dans le contexte de crise sanitaire) 

 

Axe 10 : RENFORCER LE RÔLE DES FSMR DANS LES ENJEUX DU SOIN ET DE LA RECHERCHE 

 

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

 

10.1.1 Actions de la FSMR concernant ƭΩhǳǘǊŜ-Mer : 

 

La mission « outre-mer » incluant des ŦƻǊƳŀǘƛƻƴǎΣ ŘŜǎ Ŏƻƴǎǳƭǘŀǘƛƻƴǎ ŀǾŜŎ ƭŀ ǇŀǊǘƛŎƛǇŀǘƛƻƴ ŘŜ ƭΩŜƴǎŜƳōƭŜ ŘŜ ǎŜǎ 

centres de référence a dû être à nouveau reportée vu le contexte sanitaire actuel. 
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10.1.2 Implication de la FSMR dans les réseaux européens de référence (ex. Soutien de la filière a des 

canŘƛŘŀǘǳǊŜǎ IŎtΣ ǊŜƎƛǎǘǊŜǎ 9wbΧύΦ 

 Le réseau européen de référence dédié aux maladies rares abdomino-thoraciques (ERNICA) a organisé son 4e 

meeting à Lille les 30 septembre et 1er octobre 2021 ŀǾŜŎ ƭŜ ǎǳǇǇƻǊǘ ŘŜ ƭΩŞǉǳƛǇŜ CLa!¢Ih. La filière a apporté 

son aidŜ ǇƻǳǊ ƭŜ ŘŞǾŜƭƻǇǇŜƳŜƴǘ Řǳ ǇǊƻƎǊŀƳƳŜ όǊŜŎƘŜǊŎƘŜ ŘΩƛƴǘŜǊǾŜƴŀƴǘǎύ Ŝǘ ƭŀ ƭƻƎƛǎǘƛǉǳŜΦ /Ŝǘ ŞǾŝƴŜƳŜƴǘ όŜƴ 

format hybride) a permis la rencontre en présentiel de plus de 70 professionnels et associations de patients 

ǇŜǊƳŜǘǘŀƴǘ ŘŜ ƴƻƳōǊŜǳȄ ŞŎƘŀƴƎŜǎ Ŝǘ ƭΩŀǾŀƴŎŞŜ ŘŜ groupes de travail. 

La filière a accompagné la candidature du CRMR de Lyon pour intégrer ERNICA (conseils, rédaction et relecture 

Řǳ ŘƻǎǎƛŜǊΣ ŜȄǇŜǊǘƛǎŜ ŀǳ ǎŜƛƴ ŘΩ9wbL/!ύΣ ŎŜ ǉǳƛ ŀ ŞǘŞ ǾŀƭƛŘŞ ǇŀǊ ƭΩ¦9 Ŧƛƴ нлнмΦ  
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AMÉLIORATION DE LA PRISE EN CHARGE DES PATIENTS 

 

1. {ŜǾǊŀƎŜ ŘŜ ƭŀ ƴǳǘǊƛǘƛƻƴ ŜƴǘŞǊŀƭŜ ŎƘŜȊ ƭΩŜƴŦŀƴǘ - Séjours de sevrage de la nutrition entérale 

 

La filière a coordonné le groupe de travail sur les sevrages rapides de la nutrition entérale chez ƭΩŜƴŦŀƴǘ όŞǉǳƛǇŜ 

ŎƻƳǇƻǎŞŜ Řǳ {{w aŀǊŎ {ŀǳǘŜƭŜǘ ŘŜ ±ƛƭƭŜƴŜǳǾŜ ŘΩ!ǎŎǉΣ Řǳ {{w [ !5!t¢ ŘŜ /ŀƳōǊŀƛ Ŝǘ ŘŜ ƎŀǎǘǊƻ ǇŞŘƛŀǘǊŜǎ Ŝǘ 

ƻǊǘƘƻǇƘƻƴƛǎǘŜ Řǳ /I¦ ŘŜ [ƛƭƭŜύ Ŝǘ ŎƻƴǘǊƛōǳŞ Ł ƭΩƻǊƎŀƴƛǎŀǘƛƻƴ ŘŜ ŘŜǳȄ ǎŞƧƻǳǊǎ ŘŜ ǎŜǾǊŀƎŜ Ŝƴ нлнмΦ 

Elle a accompagné les SSR dans leur réflexion sur la façon de pouvoir valoriser cette activité : 

-  Les  pratiques de codages ont été revues 

-  [Ω!w{ Iŀǳǘǎ ŘŜ CǊŀƴŎŜ ŀ ŞǘŞ ǎƻƭƭƛŎƛǘŞŜ ǇƻǳǊ ƭŀ Ŏƻƴǎǘƛǘǳǘƛƻƴ ŘΩǳƴ ŘƻǎǎƛŜǊ ŘŜ ŦƛƴŀƴŎŜƳŜƴǘ Ǿƛŀ ƭΩŀǊǘƛŎƭŜ рм 

(loi de financement de la sécurité sociale de 2018 /dispositif 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. 

- 5ΩŀǳǘǊŜǎ initiatives françaisŜǎ ǎƻƴǘ ŀŎŎƻƳǇŀƎƴŞŜǎ ǇŀǊ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜΣ ƭΩƻōƧŜŎǘƛŦ Ł ǘŜǊƳŜ Şǘŀƴǘ ŘŜ ǇŜǊƳŜǘǘǊŜ 

une offre de soin régionalisée et couvrant les besoins nationaux. 

 

2. Groupe de travail « Recommandations et oralité en néonatalogie » 

! ƭΩŀǳǘƻƳƴŜ нлнлΣ ƭŜ /waw ŘŜ ƭŀ IŜǊƴƛŜ ŘŜ /ƻǳǇƻƭŜ Diaphragmatique a sollicité la filière FIMATHO pour 

ƭΩŞƭŀōƻǊŀǘƛƻƴ ŘŜ ǊŜŎƻƳƳŀƴŘŀǘƛƻƴǎ ŘŜ ōƻƴƴŜǎ ǇǊŀǘƛǉǳŜǎ ŎƻƴŎŜǊƴŀƴǘ ƭŜǎ ƴƻǳǾŜŀǳ-nés hospitalisés en période 

néonatale à risque de développer des troubles alimentaires pédiatriques. En novembre 2020, FIMATHO a 

organisé un appel à participations pour monter un groupe de travail pluridisciplinaire et national autour de cette 

ǇǊƻōƭŞƳŀǘƛǉǳŜΦ !ǳ ǘƻǘŀƭΣ рп ŎŀƴŘƛŘŀǘǳǊŜǎ ƻƴǘ ŞǘŞ ŘŞǇƻǎŞŜǎΦ ¦ƴŜ ƳŞǘƘƻŘƻƭƻƎƛŜ ŘΩƻǊƎŀƴƛǎŀǘƛƻƴ Řǳ ƎǊƻǳǇŜ ŘŜ 

travail a également été construite. 

 

Les actions réalisées en 2021 concernant ce projet sont : 

Á Montage du groupe de travail à partir des 54 candidatures reçues 

Á hǊƎŀƴƛǎŀǘƛƻƴ Ŝǘ ƳƛǎŜ Ŝƴ ǆǳǾǊŜ ŘŜ ǊŞǳƴƛƻƴǎ ŘŜ ǘǊŀǾŀƛƭ ǊŞƎǳƭƛŝǊŜǎ όǇǊƻƎǊŀƳƳŀǘƛƻƴ ŘŜǎ ŘŀǘŜǎΣ ǎƻƭƭƛŎƛǘŀǘƛƻƴǎ 

des membres du groupe, rédaction de compte-rendu) 

Á !ƛŘŜ Ł ƭΩŞƭŀōƻǊŀǘƛƻƴ ŘΩǳƴ ǉǳŜǎǘƛƻƴƴŀƛǊŜ ŘΩŜƴǉǳşǘŜ ŘŜǎ ǇǊŀǘƛǉǳŜǎ ǇǊƻŦŜǎǎƛƻƴƴŜƭƭŜǎ Řŀƴǎ ƭŜ ŎŀŘǊŜ ŘŜ ƭŀ 

ǊŞŀƭƛǎŀǘƛƻƴ ŘΩǳƴŜ ǘƘŝǎŜ ŘŜ ƳŞŘŜŎƛƴŜ ǎǳǊ ƭŜ ǎǳƧŜǘ 

 

RECHERCHE 

 

1. Appels à projet nationaux (ANR/PIA) : support de la filière 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 

ƭΩŀǘǊŞǎƛŜ ŘŜ ƭΩǆǎƻǇƘŀƎŜΦ [ŀ ŦƛƭƛŝǊŜ ŀ ƻǊƎŀƴƛǎŞ les réunions de travail, rédigé les comptes-rendus, fait le lien entre 

les équipes impliquées, aidé à la rédaction/correction des dossiers de candidatures, réalisé le dépôt sur les 

interfaces en ligne des candidatures. 

- Le projet « Oesomics » a été lauréat ŘŜ ƭΩŀǇǇŜƭ Ł ǇǊƻƧŜǘ ƎŞƴŞǊƛǉǳŜ ŘŜ ƭΩ!bw ό!ƎŜƴŎŜ bŀǘƛƻƴŀƭŜ ǇƻǳǊ ƭŀ 

Recherche), AAPG2021 ς Recherche translationnelle en santé, sur plus de 6500 pré-propositions. 

« {ƛƎƴŀǘǳǊŜǎ ƳƻƭŞŎǳƭŀƛǊŜǎ ŘŜ ƭϥŀǘǊŞǎƛŜ ŘŜ ƭϥǆǎƻǇƘŀƎŜ Υ ǾŜǊǎ ƭϥƛŘŜƴǘƛŦƛŎŀǘƛƻƴ ŘŜǎ ŎŀǳǎŜǎ ƳƻƭŞŎǳƭaires des 

ŘƛŦŦŞǊŜƴǘŜǎ ŦƻǊƳŜǎ ŘϥŀǘǊŞǎƛŜ ŘŜ ƭϥǆǎƻǇƘŀƎŜ Ŝǘ ǳƴ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛŎ ǇǊŞƴŀǘŀƭ ηΦ 5ΩǳƴŜ ŘǳǊŞŜ ŘŜ о ŀƴǎΣ ŎŜ ǇǊƻƧŜǘ 

ACTIONS COMPLÉMENTAIRES REALISEES EN 2021  
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Ŝƴ ŎƻƭƭŀōƻǊŀǘƛƻƴ ŀǾŜŎ ƭΩ¦ƴƛǾŜǊǎƛǘŞ ŘŜ [ƛƭƭŜ όǇƭŀǘŜŦƻǊƳŜǎ ŘŜ ōƛƻƭƻƎƛŜ ƳƻƭŞŎǳƭŀƛǊŜ Ŝǘ ŘŜ ōƛƻ-informatique) 

et le laboratoire PRISM (INSERM, protŞƻƳƛǉǳŜύ ŀ ŞǘŞ ŦƛƴŀƴŎŞ ŎƻƴƧƻƛƴǘŜƳŜƴǘ ǇŀǊ ƭΩ!bw Ŝǘ ƭŀ 5Dh{Φ 

- Le projet « TransEAsome » ŀ ŞǘŞ ƭŀǳǊŞŀǘ ŘŜ ƭΩŀǇǇŜƭ Ł ƳŀƴƛŦŜǎǘŀǘƛƻƴǎ ŘΩƛƴǘŞǊşǘ ζ Accélérer la recherche 

Ŝǘ ƭΩƛƴƴƻǾŀǘƛƻƴ ǎǳǊ ƭŜǎ aŀƭŀŘƛŜǎ wŀǊŜǎ ƎǊŃŎŜ ŀǳȄ ōŀǎŜǎ ŘŜ ŘƻƴƴŞŜǎ η όƧǳƛƭƭŜǘ нлнмύ ŘŜ ƭΩ!bw όǇrogramme 

LƴǾŜǎǘƛǎǎŜƳŜƴǘ ŘΩ!ǾŜƴƛǊύΦ ζ 5ŜǾŜƴƛǊ Ł ƭƻƴƎ ǘŜǊƳŜ ŘŜ ƭΩŀǘǊŞǎƛŜ ŘŜ ƭΩǆǎƻǇƘŀƎŜ Υ ǇǊƻŦƛƭǎ ǘǊŀƴǎƻƳƛǉǳŜǎ Ł 

ƭΩŀŘƻƭŜǎŎŜƴŎŜ ηΦ CƛƴŀƴŎŞ ǇƻǳǊ ǳƴŜ ŘǳǊŞŜ ŘŜ с ŀƴǎΣ ŎŜ ǇǊƻƧŜǘ ǊŞǳƴƛǘ ƭŜ /I¦ ŘŜ [ƛƭƭŜΣ ƭΩ¦ƴƛǾŜǊǎƛǘŞ ŘŜ [ƛƭƭŜ 

(plateformes de biologie moléculaire et de bio-ƛƴŦƻǊƳŀǘƛǉǳŜύΣ ƭΩLb{9wa όƭŀōƻǊŀǘƻƛǊŜ twL{aΣ ǊŞǎŜŀǳ 

labélisé par F-/wLb ŘΩƛƴǾŜǎǘƛƎŀǘƛƻƴ ŎƭƛƴƛǉǳŜ ǇŞŘƛŀǘǊƛǉǳŜ tŜŘ{ǘŀǊǘύΣ /w!/ahΣ CLa!¢IhΣ ƭΩŀǎǎƻŎƛŀǘƛƻƴ 

!C!h όŀǎǎƻŎƛŀǘƛƻƴ CǊŀƴœŀƛǎŜ ŘŜ ƭΩ!ǘǊŞǎƛŜ ŘŜ ƭΩǆǎƻǇƘŀƎŜύΦ 

 

2. [ŀƴŎŜƳŜƴǘ ŘŜ ƭΩŞǘǳŘŜ 5!b!h : interface avec les centres nationaux 

[ΩŞǘǳŘŜ 5!b!h ό±ŞŎǳ ǇǎȅŎƘƻƭƻƎƛǉǳŜ ŘŜǎ ǇŀǊŜƴǘǎ ŘΩŜƴŦŀƴǘǎ ƻǇŞǊŞǎ ŘΩŀǘǊŞǎƛŜ ŘŜ ƭΩǆǎƻǇƘŀƎŜ Ŝƴ ŦƻƴŎǘƛƻƴ Řǳ 

moment du diagnostic) est une étude observationnelle, multicentrique nationale, transversale en psychologie 

Řƻƴǘ ƭΩƻōƧŜŎǘƛŦ Ŝǎǘ de décrire et comparer les niveaux de réactions post-ǘǊŀǳƳŀǘƛǉǳŜǎ ŘŜǎ ƳŝǊŜǎ Ł ƭΩŀƴƴƻƴŎŜ Řǳ 

ŘƛŀƎƴƻǎǘƛŎ ŘΩŀǘǊŞǎƛŜ ŘŜ ƭΩǆǎƻǇƘŀƎŜ ŘŜ ƭŜǳǊ ŜƴŦŀƴǘΦ  

[ΩƘȅǇƻǘƘŝǎŜ ŘŜ ƭΩŞǘǳŘŜ Ŝǎǘ ǉǳŜ ƭŜ ƳƻƳŜƴǘ Řǳ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛŎ όŀƴǘŞƴŀǘŀƭ ǾŜǊǎǳǎ Ǉƻǎǘƴŀǘŀƭύ ŀ ǳƴ ŜŦŦŜǘ ǎǳǊ ƭŜǎ ǊŞŀŎǘƛƻƴǎ 

post-ǘǊŀǳƳŀǘƛǉǳŜǎ ǇŀǊŜƴǘŀƭŜǎ ŘŜǎ ŘŜǳȄ ǇǊŜƳƛŝǊŜǎ ŀƴƴŞŜǎ ǎǳƛǾŀƴǘ ƭŀ ƴŀƛǎǎŀƴŎŜ ŘΩǳƴ ŜƴŦŀƴǘ ƻǇŞǊŞ ŘΩǳƴŜ ŀǘǊŞǎƛŜ 

ŘŜ ƭΩǆǎƻǇƘŀƎŜΦ 

La filière FIMATHO a accompagné le CRMR CRACMO dans la mise en place de ce projet de recherche. La première 

ƛƴŎƭǳǎƛƻƴ ŘΩǳƴ ǇŀǊŜƴǘ ŀ Ŝǳ ƭƛŜǳ ƭŜ с Ƴŀƛ нлнм Ł [ƛƭƭŜΦ [ŀ ŦƛƭƛŝǊŜΣ ǇŀǊ ƭΩƛƴǘŜǊƳŞŘƛŀƛǊŜ ŘŜ ǎŜǎ !w/ǎΣ Ŝǎǘ ŦŀŎƛƭƛǘŀǘǊƛŎŜ 

ǇƻǳǊ ƭŜǎ ŞŎƘŀƴƎŜǎ ŘΩƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴǎ ŜƴǘǊŜ ƭŜ ŎƻƻǊŘƻƴƴŀǘŜǳǊ Řǳ ǇǊƻƧŜǘ Ŝǘ ƭŜǎ оп ŎŜƴǘǊŜǎ ƛƳǇƭƛǉǳŞǎ Řŀƴǎ ŎŜ ǇǊƻƧŜǘ ŘŜ 

recherche.  

 

3. Projet « KIDSRARE » destiné à impliquer 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 KidsRŀǊŜ ζ 5ŞǾŜƭƻǇǇŜǊ ƭΩƛƳǇƭƛŎŀǘƛƻƴ ŘŜǎ ƧŜǳƴŜǎ ǇŀǘƛŜƴǘǎ Ŝǘ ŘŜ ƭŜǳǊǎ ŦŀƳƛƭƭŜǎ Ŝƴ 

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 pédiatrique de demain dans le champ des maladies rares.  

Les principaux objectifs du projet sont : 

- !ǇǇƻǊǘŜǊ ǳƴŜ ŦƻǊƳŀǘƛƻƴ ŀŘŀǇǘŞŜ ŀǳȄ ƧŜǳƴŜǎ ǇŀǘƛŜƴǘǎ Ŝǘ Ł ƭŜǳǊǎ ŦŀƳƛƭƭŜǎ ŀƛƴǎƛ ǉǳΩŀǳ ǇŜǊǎƻƴƴŜƭ ŘŜǎ ŦƛƭƛŝǊŜǎ 

ƻǳ ŘŜǎ ǎǘǊǳŎǘǳǊŜǎ ŘŜ ǊŜŎƘŜǊŎƘŜ ǎƻǳƘŀƛǘŀƴǘ ǎΩƛƳǇƭƛǉǳŜǊ Ŝƴ ǊŜŎƘŜǊche clinique ; 

- {ȅǎǘŞƳŀǘƛǎŜǊ ƭΩƛƳǇƭƛŎŀǘƛƻƴ ŘŜǎ ǇŀǘƛŜƴǘǎ Ŝǘ ŘŜ ƭŜǳǊǎ ŦŀƳƛƭƭŜǎ Řŀƴǎ ƭŜǎ ǇǊƻƧŜǘǎ ŘŜ ǊŜŎƘŜǊŎƘŜ ŎƭƛƴƛǉǳŜ ŀǳǘƻǳǊ 

des maladies rares. 

{ǳƛǘŜ Ł ƭŀ ǾŀƭƛŘŀǘƛƻƴ Řǳ ǇǊƻǘƻŎƻƭŜ ǇŀǊ ƭŜ /ƻƳƛǘŞ ŘΩŞǘƘƛǉǳŜ Ŧƛƴ нлнлΣ ǳƴ Şǘŀǘ ŘŜǎ ƭƛŜǳȄ ŀ ŞǘŞ ŜƴƎŀƎŞ ŀŦƛƴ ŘŜ ǎŀǾƻƛǊ 

ǎƛ ƭŜǎ ƧŜǳƴŜǎ Ŝǘ ƭŜǳǊǎ ŦŀƳƛƭƭŜǎ ǎƻǳƘŀƛǘŜƴǘ ǎΩƛƳǇƭƛǉǳŜǊ ŘƛŦŦŞǊŜƳƳŜƴǘ Ŝƴ ǊŜŎƘŜǊŎƘŜ ŎƭƛƴƛǉǳŜ ǇŞŘƛŀǘǊƛǉǳŜ 

όǇŀǊǘƛŎƛǇŀǘƛƻƴ Ł ŘŜǎ ǊŞǳƴƛƻƴǎ ŀƴƴǳŜƭƭŜǎ ƻǳ ǘǊƛƳŜǎǘǊƛŜƭƭŜǎΣ ǊŜƭŜŎǘǳǊŜ ŘŜ ƴƻǘƛŎŜ ŘΩƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴΣ ŜǘŎΦύΦ ¦ƴ 

questionnaire en ligne a été rédigé, décliné en 3 versions : une pour les parents/aidants, une pour les enfants de 

8-12 ans, une pour les adolescents de 13-17 ans. Il a été diffusé en inter-filières, toutes les filières maladies rares 

étant concernées par cette thématique. Son analyse est en cours. 

La fiƭƛŝǊŜ CLa!¢Ih ŀ ǊŞŀƭƛǎŞ ǳƴŜ .ŀƴŘŜ 5ŜǎǎƛƴŞŜ ŜȄǇƭƛŎŀǘƛǾŜ ŘŜ ƭΩŞǘǳŘŜ ŀŦƛƴ ǉǳŜ ƭŜǎ ŜƴŦŀƴǘǎ Ŝǘ ŦŀƳƛƭƭŜǎ 

ŎƻƳǇǊŜƴƴŜƴǘ Ǉƭǳǎ ŦŀŎƛƭŜƳŜƴǘ ƭΩƻōƧŜŎǘƛŦ ŘŜ ƭΩŞǘǳŘŜ Ŝǘ ƭŜǎ ŀǘǘŜƴǘŜǎ Ǿƛǎ-à-vis du questionnaire. 

4. Aide à la publication et à la recherche 

5ŀƴǎ ƭŜ ŎŀŘǊŜ ŘŜ ƭΩŀǇǇŜl à projet annuel de la filière, 5 projets de recherche clinique et fondamentale ont été 

soutenus financièrement à hauteur de 95000EΣ ƎǊŃŎŜ ŀǳ ǊŜƭƛǉǳŀǘ Řǳ ōǳŘƎŜǘ ŘŞƎŀƎŞ ŘŜ ƭΩŀƴƴŞŜ нлнл όŀŎǘƛƻƴǎ 

annulées suite au COVID). 
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!Ŧƛƴ ŘΩŜƴŎƻǳǊŀƎŜǊ ƭŀ ǊŜŎƘŜǊŎƘŜ ŀǳ ǎŜin de la filière, une rubrique du site internet « soutien à la recherche » a été 

créée. Dans ce cadre, deux projets de recherche conduits par des internes en médecine ont été soutenus 

financièrement (prise en charge des déplacements pour le recueil de données dans les CHU participants aux 

projets) et 10 publications dans des journaux scientifiques ont été également soutenues financièrement par 

FIMATHO en 2021. 

 

FORMATION ET INFORMATION 

 

1. Action 10.6 : Encourager les établissements de santé à mettre en place ŘŜǎ ǇƭŀǘŜŦƻǊƳŜǎ ŘΩŜȄǇŜǊǘƛǎŜ 

ƳŀƭŀŘƛŜǎ ǊŀǊŜǎ ǇƻǳǊ ǊŜƴŦƻǊŎŜǊ ƭΩŀǊǘƛŎǳƭŀǘƛƻƴ ƛƴǘŜǊ-filières au sein des établissements siège de plusieurs 

centres labellisés 

 

La filière FIMATHO hébergée par le CHU de Lille a joué un rôle moteur dans la candidature de ce dernieǊ Ł ƭΩŀǇǇŜƭ 

Ł ǇǊƻƧŜǘǎ ŘŜ ƭŀ 5Dh{ ǇƻǳǊ ƭŀ ƳƛǎŜ Ŝƴ ǇƭŀŎŜ ŘΩǳƴŜ ǇƭŀǘŜŦƻǊƳŜ ŘΩŜȄǇŜǊǘƛǎŜ ƳŀƭŀŘƛŜǎ Ŝƴ ǎƻƴ ǎŜƛƴΦ [Ŝ ŎƘŜŦ ŘŜ ǇǊƻƧŜǘ 

FIMATHO est détaché depuis 2020 à 20% de son temps pour la coordination de PLEMARA afin de faciliter la mise 

en place de cette nouvelle structure. Cette double fonction permet une articulation plateforme /filière facilitée 

όǇŀǊǘƛŎƛǇŀǘƛƻƴ ŀǳȄ ƎǊƻǳǇŜǎ ŘΩŞŎƘŀƴƎŜǎ ŎƘŜŦǎ ŘŜ ǇǊƻƧŜǘ ǇƭŀǘŜŦƻǊƳŜǎκ ǊŞǳƴƛƻƴǎ ǘǊƛƳŜǎǘǊƛŜƭƭŜǎ ŘŜǎ ǇƭŀǘŜŦƻǊƳŜǎύΦ 

 

2. Coordination des associations de patients maladies rares 

- wŞŀƭƛǎŀǘƛƻƴ ŘΩǳƴ ǇǊŜƳƛŜǊ ǿŜōƛƴŀƛǊŜ ŘΩƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴ Ł ŘŜǎǘƛƴŀǘƛƻƴ ŘŜǎ ŀǎǎƻŎƛŀǘƛƻƴǎ ŘŜ ǇŀǘƛŜƴǘ ƳŀƭŀŘƛŜǎ 
rares et familles 

[Ŝ ƳŜǊŎǊŜŘƛ мл ƳŀǊǎ нлнм ǎΩŜǎǘ ǘŜƴǳ ƭŜ ǇǊŜƳƛŜǊ ǿŜōƛƴŀƛǊŜ ŘΩƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴ Ł ŘŜǎǘƛƴŀǘƛƻƴ ŘŜǎ ŀǎǎƻŎƛŀǘƛƻƴǎ de 

patients maladies rares de la fƛƭƛŝǊŜ CLa!¢IhΦ ур ǇŜǊǎƻƴƴŜǎ ǎΩȅ ǎƻƴǘ ŎƻƴƴŜŎǘŞŜǎΦ 

Pensé initialement par et pour les associations partenaires de la filière, le webinaire a finalement été ouvert à 

ƭΩŜƴǎŜƳōƭŜ ŘŜǎ ŀǎǎƻŎƛŀǘƛƻƴǎ ŘŜ ǇŀǘƛŜƴǘǎ ŘŜ ƭΩinterfilière. 

5 oratrices issues du monde associatif et professionnel se sont succédées afin de discuter et échanger sur : 

ƭΩŞŘǳŎŀǘƛƻƴ ǘƘŞǊŀǇŜǳǘƛǉǳŜ Řǳ tŀǘƛŜƴǘ ό9¢tύ Ŝǘ ζ [ŀ ƳŀƭŀŘƛŜ Υ Ŝƴ ǇŀǊƭŜǊ ƻǳ Ǉŀǎ Κ ηΦ 

¦ƴ ǉǳŜǎǘƛƻƴƴŀƛǊŜ ŘŜ ǎŀǘƛǎŦŀŎǘƛƻƴ ŀ ǇŜǊƳƛǎ ŘŜ ŎƻƴŦƛǊƳŜǊ ƭΩƛƴǘŞǊşǘ ŘŜ ŎŜǘǘŜ ŀŎǘƛƻƴ Ŝǘ ŘΩƛŘŜƴǘƛŦƛŜǊ les attentes et les 

ŀȄŜǎ ŘΩŀƳŞƭƛƻǊŀǘƛƻƴ ǇƻǳǊ ǳƴ ǇǊƻŎƘŀƛƴ ǿŜōƛƴŀƛǊŜΦ 

- Soutien aux actions initiées par les associations 

5ŀƴǎ ƭŀ ŎƻƴǘƛƴǳƛǘŞ ŘŜ ƭΩŀƴƴŞŜ нлнлΣ н ǇǊƻƧŜǘǎ ƳŜƴŞǎ ǇŀǊ ŘŜǎ ŀǎǎƻŎƛŀǘƛƻƴǎ ƻƴǘ ŞǘŞ ǎƻǳǘŜƴǳǎ Ǿƛŀ ƭŜ ŦƛƴŀƴŎŜƳŜƴǘ ŘŜ 

plusieurs évènements :  

- Un ǎŞƧƻǳǊ Ł ŘŜǎǘƛƴŀǘƛƻƴ ŘŜǎ ǇŀǘƛŜƴǘǎ ǇŀǊǘƛŎƛǇŀƴǘ Ł ǳƴ 9¢t ŘŜ ƭΩ!tIa 

- н ŀǘŜƭƛŜǊǎ ŎǳƭƛƴŀƛǊŜǎ ƻǊƎŀƴƛǎŞǎ ǇŀǊ ƭΩ!C!h ό!ǎǎƻŎƛŀǘƛƻƴ CǊŀƴœŀƛǎŜ ŘŜ ƭΩ!ǘǊŞǎƛŜ ŘŜ ƭΩsǎƻǇƘŀƎŜύΣ Ł ŘŜǎǘƛƴŀǘƛƻƴ 

ŘΩŜƴŦŀƴǘǎ ƳŜƳōǊŜǎ ŘŜ ƭΩŀǎǎƻŎƛŀǘƛƻƴΣ Ŝƴ ƭƛŜƴ ŀǾŜŎ ƭŀ ǘƘŞƳŀǘƛǉǳŜ ŘŜ ƭΩƻǊŀƭƛǘŞ ŀƭƛƳŜntaire 

- Nouvelles associations FIMATHO 

[ŀ ŦƛƭƛŝǊŜ CLa!¢Ih ǘǊŀǾŀƛƭƭŜ ǘƻǳǘ ŀǳ ƭƻƴƎ ŘŜ ƭΩŀƴƴŞŜ Ŝƴ ŎƻƭƭŀōƻǊŀǘƛƻƴ ŞǘǊƻƛǘŜ ŀǾŜŎ ƭŜǎ ŀǎǎƻŎƛŀǘƛƻƴǎ ŘŜ ǇŀǘƛŜƴǘǎΦ 5Ŝǎ 

réunions « associations η ǎƻƴǘ ǊŞŀƭƛǎŞŜǎ ǘƻǳǘŜǎ ƭŜǎ с ǎŜƳŀƛƴŜǎ Ŝǘ ǇŜǊƳŜǘǘŜƴǘ ŘŜ ŦŀƛǊŜ ǳƴ Ǉƻƛƴǘ ǎǳǊ ƭΩactualité des 

maladies rares en France et au sein du réseau FIMATHO mais également de discuter de projets communs à 

développer.  

[Ŝ ƎǊƻǳǇŜ ŀǎǎƻŎƛŀǘƛƻƴǎ ŘŜ CLa!¢Ih ŎƻƴǘƛƴǳŜ ŘŜ ǎΩŞƭŀǊƎƛǊ Ŝƴ нлнмΣ ŀǾŜŎ ƭΩŀǊǊƛǾŞŜ ŘŜ н ƴƻǳǾŜƭƭŜǎ ŀǎǎƻŎƛŀǘƛƻƴǎ : 

APIMEO (Associatiƻƴ tƻǳǊ ƭϥLƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴ ǎǳǊ ƭŜǎ aŀƭŀŘƛŜǎ Ł 9ƻǎƛƴƻǇƘƛƭŜǎύ Ŝǘ ƭΩ!C 5/{L ό!ǎǎƻŎƛŀǘƛƻƴ CǊŀƴœŀƛǎŜ ŘŜ ƭŀ 

Déficience Congénitale en Saccharase et Isomaltase). 
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3 tǊƻƎǊŀƳƳŜ ŘΩƛƴƴƻǾŀǘƛƻƴ 5LDI!/Y¢Lhb 

En 2021, la filière FIMATHO continue de faire partie du comité de pilotage du Digh@cktion et de participer aux 

ǊŞǳƴƛƻƴǎ ŘΩƻǊƎŀƴƛǎŀǘƛƻƴ Ŝǘ ŘŜ ǎǳƛǾƛ ōƛƳŜǎǘǊƛŜƭƭŜǎΦ  

[ΩŞŘƛǘƛƻƴ нлнл-2021 du Digh@cktion a pris fin au printemps 2021 lors du week-end de hackathon ǉǳƛ ǎΩŜǎǘ 

déroulé les 18 et 19 juin 2021 Ŝƴ млл҈ ŘƛƎƛǘŀƭ ŀǳǉǳŜƭ CLa!¢Ih ŀ ǇŀǊǘƛŎƛǇŞ ŀŎǘƛǾŜƳŜƴǘ όƳŜƳōǊŜ Řǳ ƧǳǊȅύΦ ! ƭΩƛǎǎǳŜ 

du hackathon, 4 projets ont été récompensés. Les filières FIMATHO et FILFOIE ont également remis un prix 

ŘΩŀŎŎƻƳǇŀƎƴŜƳŜƴǘ Ł ƭΩŀǎǎƻŎƛation AFAO όŀǎǎƻŎƛŀǘƛƻƴ ŦǊŀƴœŀƛǎŜ ŘŜ ƭΩŀǘǊŞǎƛŜ ŘŜ ƭΩǆǎƻǇƘŀƎŜύ ǇƻǳǊ ǎƻƴ ǇǊƻƧŜǘ ζ e-

AFAO η ŘŜ ŎǊŞŀǘƛƻƴ ŘŜ ǇŀƎŜǎ ŘΩƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴǎ Ł ŘŜǎǘƛƴŀǘƛƻƴ ŘŜǎ ǇŀǘƛŜƴǘǎΦ 9ƴǘǊŜ Ƨǳƛƴ Ŝǘ ŘŞŎŜƳōǊŜ нлнмΣ н ǊŞǳƴƛƻƴǎ 

de suivi du projet « e-AFAO » ont été réalisées. 

[ΩŞŘƛǘƛƻƴ нлнм-2022 du Digh@cktion est en cours ŘΩƻǊƎŀƴƛǎŀǘƛƻƴΦ [ŀ ŦƛƭƛŝǊŜ CLa!¢Ih ǇŀǊǘƛŎƛǇŜ ŘŜ ƳŀƴƛŝǊŜ ŀŎǘƛǾŜ 

Ł ƭŀ ŎƻƳƳǳƴƛŎŀǘƛƻƴ ŀǳǘƻǳǊ ŘŜ ƭΩŞǾŞƴŜƳŜƴǘΦ 

 

EUROPE ET INTERNATIONAL 

 

En 2021, comme évoqué précédemment, la filière FIMATHO a aidé le réseau européen de référence ERNICA 

(European Reference Network for rare Inherited and Congenital (digestive and gastrointestinal) Anomalies) à 

ǘǊŀŘǳƛǊŜ Ŝƴ ŦǊŀƴœŀƛǎ όǾŜǊǎƛƻƴ ƻǊƛƎƛƴŀƭŜ Ŝƴ ŀƴƎƭŀƛǎύ п ǾƛŘŞƻǎ ŘΩƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴ Ł ŘŜǎǘƛƴŀǘƛƻƴ ŘŜǎ ŦŀƳƛƭƭŜǎ ŘŜ ǇŀǘƛŜƴǘǎ 

atteints de maladies rarŜǎ ǆǎƻǇƘŀƎƛŜƴƴŜǎ Υ ŀŎƘŀƭŀǎƛŜΣ Řƛƭŀǘŀǘƛƻƴǎ ǆǎƻǇƘŀƎƛŜƴƴŜǎΣ ǊŜŦƭǳȄ ƎŀǎǘǊƻ-ǆǎƻǇƘŀƎƛŜƴΣ 

ƎǊŀƴŘƛǊ ŀǾŜŎ ǳƴŜ ŀǘǊŞǎƛŜ ŘŜ ƭΩǆǎƻǇƘŀƎŜΦ 

Elle a - comme détaillé ci-dessus - ƻǊƎŀƴƛǎŞ Ł [ƛƭƭŜ Ŝƴ нлнм ƭŜǎ ǊŜƴŎƻƴǘǊŜǎ ŀƴƴǳŜƭƭŜǎ ŘΩ9wbL/!Φ 

tƭǳǎƛŜǳǊǎ ²ƻǊƪǇŀŎƪŀƎŜǎ ŘΩ9wbL/! ǎƻƴǘ animés par des membres (HCP) de la filière, notamment sur les 

ǇŀǘƘƻƭƻƎƛŜǎ ǊŀǊŜǎ ŘŜ ƭΩǆǎƻǇƘŀƎŜΣ ƭΩƛƴǎǳŦŦƛǎŀƴŎŜ ƛƴǘŜǎǘƛƴŀƭŜΣ ƭŜ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛŎ ǇǊŞƴŀǘŀƭ Ŝǘ ƭŜ ŎƻƻǊŘƻƴƴŀǘŜǳǊ ƳŞŘƛŎŀƭ ŘŜ 

CLa!¢Ih Ŧŀƛǘ ǇŀǊǘƛŜ Řǳ ōƻŀǊŘ ŘΩ9wbL/!Φ  

 

 

 

 

 

Lƭ ƴΩȅ ŀ Ǉŀǎ Ŝǳ ŘΩŀŎǘƛƻƴ ǎǇŞŎƛŦƛǉǳŜ ŘŞǾŜƭƻǇǇŞŜ Ŝƴ нлнм Ŝƴ ƭƛŜƴ ŀǾŜŎ ƭŜ /h±L5 ŀǳ ǎŜƛƴ ŘŜ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ ǎƛ ŎŜ ƴΩŜǎǘ ƭŀ 
diffusion sur le site FIMATHO et les newsletters des recommandations officielles DGOS et sociétés savantes pour 
la scolarisation, notamment pour les patients immunodéprimés. 
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CL/I9 5ΩL59b¢L¢9

 

Animateur : Pr Jérôme BERTHERAT 

Cheffe de projet : Dr Maria Givony 

Établissement ŘΩŀŎŎǳŜƛƭ : Assistance Publique ς Hôpitaux de Paris, Groupe hospitalier Centre ς Université de Paris, 

hôpital Cochin 

Site internet : www.firendo.fr 

 

ORGANISATION 

La filière FIRENDO a été mise en place en 2013 par la Direction GéƴŞǊŀƭŜ ŘŜ ƭΩhŦŦǊŜ ŘŜ {ƻƛƴǎ Ŝƴ ŎƻƴŎƻǊŘŀƴŎŜ ŀǾŜŎ 

le Plan National Maladies Rares 2. Dans la même ligne du Plan National Maladies Rares 3, FIRENDO a obtenu la 

re-labellisation pour la période 2019-2022 en juin 2019.  

[ΩŀƴƛƳŀǘƛƻƴ ŘŜ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ CLw9b5h Ŝǎǘ assurée de 2013 à 2022 par le Pr Jérôme Bertherat, endocrinologue 

ŘΩŀŘǳƭǘŜΣ ŎƻƻǊŘƛƴŀǘŜǳǊ Řǳ /ŜƴǘǊŜ ŘŜ ǊŞŦŞǊŜƴŎŜ ƳŀƭŀŘƛŜǎ ǊŀǊŜǎ ŘŜ ƭŀ {ǳǊǊŞƴŀƭŜ ŘŜǇǳƛǎ нллрΦ [ŀ ŎƘŀǊǘŜ ŘŜ CLw9b5h 

ǇǊŞǾƻƛǘ ǉǳΩǳƴŜ Ŏƻ-ŀƴƛƳŀǘƛƻƴ ƛƴŦƻǊƳŜƭƭŜ ǎƻƛǘ ŀǎǎǳǊŞŜ ǇŀǊ ǳƴ ǇŞŘƛŀǘǊŜ ƭƻǊǎǉǳŜ ƭΩŀnimateur principal est médecin 

ŘΩŀŘǳƭǘŜ Ŝǘ ǾƛŎŜ ǾŜǊǎŀΦ [Ŝ tǊ WǳƭƛŀƴŜ [ŞƎŜǊΣ ŎƻƻǊŘƛƴŀǘŜǳǊ Řǳ /ŜƴǘǊŜ ŘŜ ǊŞŦŞǊŜƴŎŜ ŘŜǎ ƳŀƭŀŘƛŜǎ ǊŀǊŜǎ ŘŜ ƭŀ 

croissance et du développement assure ce rôle. 

9ƴ Ǉƭǳǎ ŘŜ ƭΩŀƴƛƳŀǘŜǳǊΣ ƭŜ ŦƻƴŎǘƛƻƴƴŜƳŜƴǘ ŘŜ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ Ŝǎǘ ŀǎǎǳǊŞ ǇŀǊ ǳn chef de projet à temps plein, basé auprès 

ŘŜ ƭΩŀƴƛƳŀǘŜǳǊ ŘŜ CLw9b5h ŘŜǇǳƛǎ нлмпΦ ¢Ǌƻƛǎ ǇƻǎǘŜǎ ŘŜ ŎƘŀǊƎŞǎ ŘŜ Ƴƛǎǎƛƻƴ ǎƻƴǘ ǇƻǳǊǾǳǎ Řŀƴǎ ŘŜǎ 

ŞǘŀōƭƛǎǎŜƳŜƴǘǎ ŘΩŀŎŎǳŜƛƭ ŘŜ ŎŜƴǘǊŜǎ ŘŜ ŎƻƳǇŞǘŜƴŎŜ ƳŜƳōǊŜǎ όwŜƛƳǎ Ŝǘ .ƻǊŘŜŀǳȄΣ ŎƘŀǊƎŞŜǎ ŘŜ Ƴƛǎǎƛƻƴ ŘŜ ƳŞǘƛŜǊ 

attaché de recherche clinique Τ ƭŜ ǇƻǎǘŜ Ł .ǊŜǎǘ Ŝǎǘ Ŝƴ ŎƻǳǊǎ ŘŜ ǊŜŎǊǳǘŜƳŜƴǘύ Ŝǘ ŘΩǳƴŜ ŞǉǳƛǇŜ ŘŜ ǊŜŎƘŜǊŎƘŜ 

(Clermont Ferrand, chargée de mission scientifique avec un doctorat en sciences) avec un rayonnement sur les 

ǎǘǊǳŎǘǳǊŜǎ ƳŜƳōǊŜǎ CLw9b5h ƭŜǎ ŜƴǘƻǳǊŀƴǘ ŀŦƛƴ ŘΩassurer la couverture nationale. En 2021, 4 attachés de 

recherche clinique ont été recrutés à mi-ǘŜƳǇǎ Řŀƴǎ ƭŜ ŎŀŘǊŜ ŘŜ ƭŀ Ƴƛǎǎƛƻƴ ŘŜ ƭΩhōǎŜǊǾŀǘƻƛǊŜ Řǳ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛŎ Řŀƴǎ 

les centres de compétence à position stratégique de leur région (Lille, Nantes, Grenoble, Nice, poste à pourvoir 

à Strasbourg). 

[ŀ ŦƛƭƛŝǊŜ CLw9b5h ŘƛǎǇƻǎŜ ŘΩǳƴ ƻǊƎŀƴŜ ŘŜ ƎƻǳǾŜǊƴŀƴŎŜ όorganigramme à consulter ici) qui repose sur :  

 un ōǳǊŜŀǳ ǉǳƛ ŀǎǎǳǊŜ ƭŜ ǎǳƛǾƛ ŘŜǎ ŀŎǘƛǾƛǘŞǎ ŘŜ ƭΩŞǉǳƛǇŜ ŘΩŀƴƛƳŀǘƛƻƴ Ŝǘ ŘŜǎ ƎǊƻǳǇŜǎ ǘƘŞƳŀǘƛǉǳŜ ;  

 et un collège qui assure le suivi des grandes orientations de la filière.  

Les instances de gouvernance et leurs modalités de fonctionnement sont détaillées dans la charte de 

fonctionnement FIRENDO, adoptée par le collège en avril 2017 et signée par toutes les parties prenantes (voici 

son texte).   

[Ŝ ŎƘŀƳǇ ŘΩŀŎǘƛƻƴ ŘŜ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ Ŝǎǘ ƻǊƎŀƴƛǎŞ Ł ǘǊŀǾŜǊǎ ƭŀ ƳƛǎŜ Ŝƴ ǇƭŀŎŜ ŘŜ ф ƎǊƻǳǇŜǎ ǘƘŞƳŀǘƛǉǳŜǎ ǉǳƛ ǊŜǇǊŜƴƴŜƴǘ 

ŘŜǎ ǊŞŦƭŜȄƛƻƴǎ ǎǳǊ ƭŜǎ ƎǊŀƴŘŜǎ ƭƛƎƴŜǎ ŘΩŀŎǘƛƻƴ Ł ƳŜƴŜǊ ŀǳ ǎŜƛƴ ŘŜ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ όles visualiser ici). Les objectifs de ces 

groupes thématiques (observatoires ou comités multidisciplinaires) correspondent aux groupes inter-filières 

prévus par la PNMR3 et sont en adéquation avec les actions de FIRENDO proposées pour la période 2019-2022.  

 

 

FILIERE FIRENDO 

Maladies endocriniennes rares 

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/
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PERIMETRE 

La filière FIRENDO a pour vocation de mutualiser des expertises et des compétences pluridisciplinaires afin de 

répondre aux problématiques de santé liées aux maladies rares ŜƴŘƻŎǊƛƴƛŜƴƴŜǎ ŘŜ ƭΩŜƴŦŀƴǘ Ŝǘ ŘŜ ƭΩŀŘǳƭǘŜΦ Les 

ǇŀǘƘƻƭƻƎƛŜǎ ŎƻƴŎŜǊƴŞŜǎ ǇŀǊ CLw9b5h ǎƻƴǘ ƭŜǎ ŀǘǘŜƛƴǘŜǎ ǊŀǊŜǎ ŘŜ ƭΩƘȅǇƻǇƘȅǎŜΣ ŘŜǎ ǎǳǊǊŞƴŀƭŜǎΣ ŘŜǎ ƎƻƴŀŘŜǎΣ ŘŜ ƭŀ 

thyroïde, du système reproductif féminin, les pathologies endocriniennes rares de la croissance et ŘŜ ƭΩƛƴǎǳƭƛƴƻ-

sécrétion et insulino-sensibilité. Ces pathologies ont pour la plupart en commun un dérèglement de la sécrétion 

ƘƻǊƳƻƴŀƭŜ ƻǳ ŘŜǎ ƳŞŎŀƴƛǎƳŜǎ ŘΩŀŎǘƛƻƴ ŘŜǎ ƘƻǊƳƻƴŜǎΦ /Ŝ ŘȅǎŦƻƴŎǘƛƻƴƴŜƳŜƴǘ Ǿŀ ŜƴǘǊŀƞƴŜǊ ǎƻƛǘ ǳƴ ŜȄŎŝǎ ƻǳ ǳƴ 

déficit hormonal, ou une ŀƭǘŞǊŀǘƛƻƴ ŘŜ ƭŀ ǎŜƴǎƛōƛƭƛǘŞ Ł ƭΩƘƻǊƳƻƴŜ ŎƻƴŘǳƛǎŀƴǘ Ł ǳƴŜ ǇŜǊǘǳǊōŀǘƛƻƴ Řǳ ƳŜǎǎŀƎŜ 

hormonal transmis aux tissus cibles. Ceci cause la morbidité de ces maladies qui sont en grande majorité 

ŎƘǊƻƴƛǉǳŜǎ Ŝǘ ŀƭǘŝǊŜƴǘ ƭŀ ǉǳŀƭƛǘŞ ŘŜ ǾƛŜΣ Ŝǘ ǇŀǊŦƻƛǎ Ŝƴ ƭΩŀōǎŜƴŎŜ ŘŜ ǘǊŀƛǘŜƳŜƴǘ ŀǇǇǊƻǇǊƛŞ ƻǳ Ŝƴ Ŏŀǎ ŘΩŞŎƘŜŎ 

thérapeutique peuvent causer la mortalité.  

Le diagnostic des maladies de la filière repose sur une expertise endocrinienne clinique et biologique. Les 

hormones étant des molécules circulant par voie sanguine, les conséquences des dérèglements des glandes 

ŜƴŘƻŎǊƛƴŜǎ ǇŜǳǾŜƴǘ şǘǊŜ ƳǳƭǘƛǎȅǎǘŞƳƛǉǳŜǎΦ [ŀ ǇǊƛǎŜ Ŝƴ ŎƘŀǊƎŜ ǎŜ Řƻƛǘ ŘƻƴŎ ŀǳǎǎƛ ŘΩşǘǊŜ ƳǳƭǘƛŘƛǎŎƛǇƭƛƴŀƛǊŜΦ 

COMPOSITION  

 

Les acteurs de la filière FIRENDO sont les centres experts maladies rares (CRMR et CCMR), les associations de 

patients, les laboratoires de diagnostic et de recherche et les sociétés savantes. La campagne de labellisation des 

ŎŜƴǘǊŜǎ ŘŜ ǊŞŦŞǊŜƴŎŜκŎƻƳǇŞǘŜƴŎŜ ŀ ŎƻƴŘǳƛǘ Ŝƴ нлмт Ł ƭŀ ŘŞŦƛƴƛǘƛƻƴ Ŝǘ ǊŜŎƻƴƴŀƛǎǎŀƴŎŜ ŘŜ ƭΩŜƴǎŜƳōƭŜ ŘŜǎ ŎŜƴǘǊŜǎ 

de référence et compétence de la filière. En 2021, les centres maladies rares suivant ont changé de coordination 

ǇŀǊ ǊŀǇǇƻǊǘ Ł ƭΩŀǊǊşǘŜ ŘŜ ƭŀōŜƭƭƛǎŀǘƛƻƴ Ŝƴ нлмт :  

 CCMR Strasbourg du réseau DEVGEN : Sylvie Rossignol à la place de Sylvie Soskin ; 

 CCMR Poitiers du réseau DEVGEN : Diana Potop à la place de Guillaume Levard ; 

 CCMR Nancy du réseau DEVGEN : Emeline Renard à la place de Bruno Leheup ; 

 CCMR Strasbourg du réseau TRH : Marie Mansilla à la place de Sylvie Soskin ; 

 CCMR Nancy du réseau TRH : Emeline Renard à la place de Bruno Leheup ; 

 CCMR Nancy du réseau CRMERCD : Emeline Renard à la place de Bruno Leheup ; 

 CCMR Toulouse du réseau HYPO : Céline Mouly à la place de Philippe Caron ; 

 CCMR Neurochirurgie du Dr Stephan Gaillard du réseau HYPO: changement de localisation 

ŘΩŞǘŀōƭƛǎǎŜƳŜƴǘ ŘŜ ǎŀƴǘŞ ŘŜ ƭΩƘƾǇƛǘŀƭ CƻŎƘ Ł ƭΩΩƘƾǇƛǘŀƭ tƛǘƛŞ-Salpêtrière, APHP. 

La filière FIRENDO est maintenant constituée de: 

 21 centres de référence dont 7 centres coordinateurs et 14 centres constitutifs comportant des services 
de pédiatrie et deǎ ǎŜǊǾƛŎŜǎ ŘΩŜƴŘƻŎǊƛƴƻƭƻƎƛŜ ǇƻǳǊ ŀŘǳƭǘŜ ; 

 174 centres de compétences qui assurent une couverture régionale ; 
 оо ƭŀōƻǊŀǘƻƛǊŜǎ ŘΩŀƴŀƭȅǎŜ ŘΩƘƻǊƳƻƴƻƭƻƎƛŜ ; 
 32 laboratoires de diagnostic génétique ; 

 

 19 associations de patients ; 
 19 équipes de recherche ; 
 5 sociétés savantes. 

Pour accéder à un annuaire actualisé, rendez-vous sur la rubrique Annuaire interactif de firendo.fr.  

  

Cartographie des centres rattachés à FIRENDO 
 

http://www.firendo.fr/annuaire-des-membres-de-la-filiere/
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ACTIONS ISSUES DU PNMR3 REALISEES PAR  

LA FILIERE FIRENDO EN 2021 

Axe 1 Υ w;5¦Lw9 [Ω9ww!b/9 9¢ [ΩLat!{{9 5L!Dbh{¢Lv¦9{ 

Á !Ŏǘƛƻƴ мΦн Υ {ǘǊǳŎǘǳǊŜǊ ƭΩƻŦŦǊŜ ŘŜ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛŎ ƎŞƴŞǘƛǉǳŜ Ŝǘ ƴƻƴ ƎŞƴŞǘƛǉǳŜ  

Le groupe thématique FIRENDO « Diagnostic génétique et ŘŞǇƛǎǘŀƎŜ ƴŞƻƴŀǘŀƭ η ǎΩŜǎǘ ǊŞǳƴƛ Ł о ǊŜǇǊƛǎŜǎ Ŝƴ нлнмΣ 

notamment pour discuter : 

 les versions des arbres diagnostiques à intégrer dans les PNDS qui allait être publiés en 2021 dans le 

ŎŀŘǊŜ ŘŜ ƭΩŀǇǇŜƭ Ł ǇǊƻƧŜǘ нлмф Τ 

 ƭΩŞƭŀōƻǊŀǘƛƻƴ ŘΩǳƴ ƭƛǾǊŜǘ Ł ŘŜǎǘƛƴŀǘƛƻƴ des patients sur le diagnostic génétique avec les spécificités 

ǇǊƻǇǊŜǎ ŀǳȄ ǇŀǘƘƻƭƻƎƛŜǎ Řǳ ǇŞǊƛƳŝǘǊŜ ŘŜ CLw9b5h όǾƻƛǊ ƭΩŀŎǘƛƻƴ тΦмύ ; 

 ŘƛǎŎǳǘŜǊ ƭŜ ǇǊƻƧŜǘ ŘŜ ƭŀ ƳƛǎŜ Ŝƴ ǇƭŀŎŜ ŘΩǳƴŜ ōŀǎŜ ŘŜ ŘƻƴƴŞŜǎ ƎŞƴƻǘȅǇƛǉǳŜǎ ǇǊƻǇǊŜǎ ŀǳȄ ŀŎǘŜǳǊǎ ŘŜ ƭŀ 

filière FIRENDO, en fédérant les approches bio-informatiques très disparates à ce stade. Le but de cette 

ōŀǎŜ ǎŜǊŀƛǘ ŘΩŀƛŘŜǊ ŀǳ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛŎ Ŝǘ ŜƴǾƛǎŀƎŜǊ ŘŜǎ ŀƳŞƭƛƻǊŀǘƛƻƴǎ Ŝƴ ƭƛŜƴ ŀǾŜŎ ƭŀ ǊŜŎƘŜǊŎƘŜ όǾƻƛǊ !Ŏǘƛƻƴǎ 

complémentaires, Recherche, action « Mobilisation face aux appels à projet de recherche dans le cadre 

du PNRM3 et le projet de la base de données de variants FIRENDO ») ; 

 aider à la préparation des candidatures pour les nouvelles pré-indications dans le cadre du Plan France 

aŞŘŜŎƛƴŜ DŞƴƻƳƛǉǳŜ нлнр όǾƻƛǊ ƭΩŀŎǘƛƻƴ мΦоύΣ Ŝǘ ƴotamment mettre en relation les porteurs cliniciens 

avec les futurs interprétateurs des données de séquençage ; 

 ŘŞƳŀǊǊŀƎŜ Řǳ ǘǊŀǾŀƛƭ ŀǾŜŎ ƭΩ!ƎŜƴŎŜ ŘŜ .ƛƻƳŞŘŜŎƛƴŜ ǎǳǊ ǳƴ ǘƘŞǎŀǳǊǳǎ ŘŜǎ ǇŀǘƘƻƭƻƎƛŜǎ Ł ŎǊŞŜǊ Ŝƴ ǘŀƴǘ 

ǉǳŜ ǇƻǊǘŜ ŘΩŜƴǘǊŞŜ ŘŜ ƭŀ ǇǊŜǎŎǊƛǇǘƛƻƴ ŀŦƛƴ ŘΩŀƳŞƭƛƻǊŜǊ ƭŀ ǊŜƳƻƴǘŞŜ ŘŜǎ ŘƻƴƴŞŜǎ ŘΩŀŎǘƛǾƛǘŞ ŘŜǎ 

laboratoires de diagnostic génétique pour leur rapport annuel. Cette évolution pourrait se montrer 

propice à enclencher une éventuelle interopérabilité entre la partie « maladies rares » de ce rapport 

et la base BaMaRa. 

 
Á !Ŏǘƛƻƴ мΦо Υ 5ŞŦƛƴƛǊ Ŝǘ ƻǊƎŀƴƛǎŜǊ ƭΩŀŎŎŝǎ ŀǳȄ ǇƭŀǘŜŦƻǊƳŜǎ ŘŜ ǎŞǉǳŜƴœŀƎŜ Ł ǘǊŝǎ Ƙŀǳǘ ŘŞōƛǘ Řǳ tCaD нлнрΦ 

En 2021, les patients diagnostiqués par une de huit pathologies endocriniennes rares du périmètre de la filière 

FIRENDO sont éligibles au séquençage du génome entier à très haut débit dans le cadre du Plan France Médecine 

Génomique 2025 (pathologies nommées « pré-indications ») : 

 !ƴƻƳŀƭƛŜǎ ǎŞǾŝǊŜǎ ŘŜ ƭŀ ŘƛŦŦŞǊŜƴŎƛŀǘƛƻƴ ǎŜȄǳŜƭƭŜ ŘΩƻǊƛƎƛƴŜ ƎƻƴŀŘƛǉǳŜ Ŝǘ ƘȅǇƻǘƘŀƭŀƳƻ-hypophysaire 

(sélectionnée en 2019) 

 Insuffisance ovarienne primitive (sélectionnée en 2019) 

 5ȅǎŦƻƴŎǘƛƻƴ ŘŜ ƭΩŀȄŜ ǘƘȅǊŞƻǘǊƻǇŜ όǎŞƭŜŎǘƛƻƴƴŞŜ Ŝƴ нлнлύ 

 Diabète néonatal (sélectionnée en 2020) 

 Hypersécrétions hormonales hypophysaires (sélectionnée en 2020) 

 Diabètes rares du sujet jeune et diabètes lipoatrophiques (sélectionnée en 2020) 

 5ŞŦƛŎƛǘǎ ƘȅǇƻǇƘȅǎŀƛǊŜǎ ŎƻƳōƛƴŞǎ όŀǳ Ƴƻƛƴǎ н ŘŞŦƛŎƛǘǎ ŀƴǘŞƘȅǇƻǇƘȅǎŀƛǊŜǎύ ŘΩŀǇǇŀǊƛǘƛƻƴ ƴŞƻƴŀǘŀƭŜ ƻǳ Ǉƭǳǎ 

tardive (sélectionnée en 2020) 

 Syndrome de Cushing par hyperplasie nodulaire bilatérale des surrénales (sélectionnée en 2020). 

Concernant deux pré-indications historiques du périmètre de la filière FIRENDO, premières à être sélectionnées 

ǇŀǊ ƭŀ I!{Σ ƭΩŞǉǳƛǇŜ ŘΩŀƴƛƳŀǘƛƻƴ ŘŜ CLw9b5h ŎƻƴǘƛƴǳŜ ŘŜ : 

 Entretenir la liste des prescripteurs dans 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.  
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 Assurer la communication sur la RCP nationale France Médecine Génomique «Insuffisance ovarienne 

primitive et Anomalies sévères de la différentiation sexuelle d'origine gonadique et hypothalamo-

hypophysaire η  ǉǳƛ ŎƻƴǘƛƴǳŜ ŘΩŀǾƻƛǊ ƭƛŜǳ ǘƻǳǎ ƭŜǎ нŝƳŜǎ ƳŀǊŘƛǎ Řǳ Ƴƻƛǎ ǎŀǳŦ Ŝƴ ŀƻǶǘΦ 9ƴ нлнмΣ мм 

séances de cette RCP ont eu lieu ; depǳƛǎ ƭΩŜȄƛǎǘŜƴŎŜ ŘŜ ƭŀ w/t Ŝƴ нлмфΣ мпс ŘƻǎǎƛŜǊǎ ǇŀǘƛŜƴǘǎ ƻƴǘ ŞǘŞ 

validés et 47 dossiers complets (échantillons compris) ont été envoyés aux plateformes de séquençage 

!¦w!D9b Ŝǘ {ŜǉhL!Φ tƻǳǊ CLw9b5hΣ ƛƭ ǎΩŀƎƛǘ ŘŜ ŘƛŦŦǳǎŜǊ ŘŜ ƭΩƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴ Ł ǘǊŀǾŜǊǎ ƭŜ Ƴŀƛƭƛng à tous les 

prescripteurs et membres de la RCP ainsi en publiant des actualités sur firendo.fr. FIRENDO assure 

ŞƎŀƭŜƳŜƴǘ ƭŀ ǊŞǇŀǊǘƛǘƛƻƴ Řǳ ǊƾƭŜ ŘŜ ƭΩƻǊƎŀƴƛǎŀǘŜǳǊ ŘŜ ƭŀ w/t ŜƴǘǊŜ ǎƛȄ ŎƭƛƴƛŎƛŜƴǎ ǊŞŦŞǊŜƴǘǎ ǇƻǳǊ ŎŜǎ ŘŜǳȄ 

pré-indications. 

Les porteurs des pré-indications nommées en 2020 organisent leurs propres RCP et tiennent à jour leur liste de 

ǇǊŜǎŎǊƛǇǘŜǳǊǎΦ [ΩŞǉǳƛǇŜ ŘΩŀƴƛƳŀǘƛƻƴ ŘŜ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ CLw9b5h ǊŜǎǘŜ Ŝƴ ŎƻƴǘŀŎǘ ŞǘǊƻƛǘ ŀǾŜŎ ƭŜǎ ƻǊƎŀƴƛǎŀǘŜǳǊǎ ŀŦƛƴ ŘŜ 

maintenir à jour ƭΩŀƎŜƴŘŀ ŘŜǎ w/t Ŝƴ ƭƛŜƴ ŀǾŜŎ ƭŜǎ ǇǊŞ-indications France Médecine Génomique. FIRENDO a 

également créé en 2021 une page sur son site internet afin de présenter les différentes pré-indications et 

expliquer le fonctionnement des différentes RCP qui abordent les dossiers de ces patients éligibles.  

[ΩŞǉǳƛǇŜ ŘΩanimation FIRENDO a également contribué au déploiement de la RCP Génomique « Insuffisance 

ovarienne primitive et Anomalies sévères de la différentiation sexuelle d'origine gonadique et hypothalamo-

ƘȅǇƻǇƘȅǎŀƛǊŜ η Řŀƴǎ ƭΩƻǳǘƛƭ {!w! ŘŜ ƭΩƻǊƎŀƴƛǎƳŜ hb/h-AURA (ǾƻƛǊ ƭΩŀŎǘƛƻƴ мΦрύΣ ǎŞƭŜŎǘƛƻƴƴŞŜ ŎƻƳƳŜ ƭΩƻǳǘƛƭ ŘŜ 

gestion des RCP nationales de FIRENDO. 

FIRENDO préserve un temps de discussion sur le Plan France Médecine Génomique à chaque réunion de 

gouvernance en 2021. Ainsi, 3 nouveaux candidats aux pré-indications ont été validés et leurs dossiers de 

ŎŀƴŘƛŘŀǘǳǊŜ ƻƴǘ ŞǘŞ ǎƻǳǘŜƴǳǎ Ŧƛƴ нлнм ǇŀǊ ƭΩŀƴƛƳŀǘŜǳǊ ŘŜ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ CLw9b5h :  

 Puberté ǇǊŞŎƻŎŜ ŎŜƴǘǊŀƭŜ Ŝƴ ǘŀƴǘ ǉǳΩŜȄǘŜƴǎƛƻƴ ŘŜ ƭŀ ǇǊŞ-indication « Anomalies sévères de la 

différentiation sexuelle d'origine gonadique et hypothalamo-hypophysaire » ; 

 Infertilités masculines rares ; 

 Syndrome de Mayer-Rokitansky-Hauser (MRKH) ou aplasie utéro-vaginale. 

Á Action 1.4 : Mettre en place un observatoire du diagnostic. 

[ŀ ŘŞŦƛƴƛǘƛƻƴ ŘŜ ƭΩƛƳǇŀǎǎŜ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛŎ Ŧǳǘ ŎƻƳǇƭŜȄŜ Ł şǘǊŜ ŘŞŎǊƛǘe pour la filière FIRENDO et notamment son 

codage dans la base de données BaMaRa. Le groupe thématique « BaMaRa et Observatoire du diagnostic » est 

arrivé à un consensus en juin 2021 sur la définition du patient en « errance et impasse diagnostique » pour la 

filière FIRENDO : 

 Avec un diagnostic clinique et/ou hormonal confirmé mais sans étiologie retrouvée (ex sans étiologie 

génétique). 

  vǳƛ Ǿŀ şǘǊŜ ƻǳ ŀ ŞǘŞ ǇǊŞǎŜƴǘŞ Ŝƴ wŞǳƴƛƻƴ ŘŜ /ƻƴŎŜǊǘŀǘƛƻƴ tƭǳǊƛŘƛǎŎƛǇƭƛƴŀƛǊŜ όw/tύ ŘΩŀƳƻƴǘ ǇƻǳǊ ƭŜ tƭŀƴ 

France Médecine GéƴƻƳƛǉǳŜ όtCaDύ h¦ ǉǳŜ ƭΩƻƴ ŀǳǊŀƛǘ ŀƛƳŞ ǇǊŞǎŜƴǘŜǊ ǇƻǳǊ tCaDΣ Ƴŀƛǎ ƴŜ ǊŞǇƻƴŘŀƴǘ 

pas au critère de la disponibilité des apparentés. 

 Avec un ensemble de signes cliniques endocriniens sans pathologie et/ou gène identifiés. 

Par la suite, cette définition a été présentée lors des formations à BaMaRa, aux Attachés de Recherche Clinique 

ό!w/ύ ŘŜǎ /waw Ŝǘ Ł ƭŀ ƧƻǳǊƴŞŜ ŀƴƴǳŜƭƭŜ ŘŜ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ ǇŀǊ ƭŀ ŎƘŀǊƎŞŜ ŘŜ Ƴƛǎǎƛƻƴ CLw9b5h ǊŞŦŞǊŜƴǘŜ ŘŜ ƭΩƛƳǇŀǎǎŜ 

diagnostique, Sabine Ghenim (visionnage N). 

Contrairement aux autres filières maladies rares qui manquaient des codes ORPHA pour décrire leurs diagnostics, 

les patients atteints des pathologies de la filière FIRENDO ne pourraient pas se classer dans seulement 4 niveaux 

ŘΩŀǎǎŜǊǘƛƻƴ diagnostique (« En cours », « Confirmé », « Probable » et « Indéterminé ») car il manquait dans 

.ŀaŀwŀ ǳƴŜ ŘƛǎǘƛƴŎǘƛƻƴ ŘŜ ƭΩŀǎǎŜǊǘƛƻƴ Řŀƴǎ ƭŜ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛŎ ŎƭƛƴƛǉǳŜ ǾŜǊǎǳǎ ƭŜ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛŎ ƎŞƴŞǘƛǉǳŜΦ /ŜǘǘŜ ŘŞŦƛƴƛǘƛƻƴ 

ŘŜ ƭΩƛƳǇŀǎǎŜ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛǉǳŜ ŀǳ ǎŜƛƴ ŘŜ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ ŀ ŜƴǘǊŀƞƴŞ ŘŜǎ ƴƻƳōǊŜǳȄ ŞŎƘŀƴƎŜǎ ŎƻǳǊŀƴǘ нлнм ŜƴǘǊŜ ƭΩŞǉǳƛǇŜ 

ŘΩŀƴƛƳŀǘƛƻƴ CLw9b5hΣ ƭŜǎ ǊŜǇǊŞǎŜƴǘŀƴǘǎ Řǳ ƎǊƻǳǇŜ ǘƘŞƳŀǘƛǉǳŜ ζ BaMaRa et Observatoire du diagnostic » et la 

Banque Nationale de Données Maladies Rares. La volonté de coder ces patients en impasse diagnostique 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
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ŘΩŀǳǘǊŜǎ ƴƛǾŜŀǳȄ ŘΩŀǎǎŜǊǘƛƻƴ Řǳ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛŎ ŀ ǊŜǇǊŞǎŜƴǘŞ Ŝƴ ǎƻƛ ǳƴŜ ǊŞǾƻƭǳǘƛƻƴ ǇŀǊƳƛ ƭŜǎ ŎŜƴǘǊŜǎ ƳŜƳōǊŜǎ ŘŜ ƭŀ 

filière FIRENDO qui jusque-là (certains depuis 2009) ne codaient que les patients pour qui le diagnostic a été 

confirmé. 

La fiche patient FIRENDO (lien), qui regroupe la liste des pathologies labellisées pour les CRMR de la filière, a été 

mise à jour avec validation des CRMR et les porteurs des pré-indications PFMG au sein de FIRENDO fin 2021. Sur 

cette fiche qui est un guide de codage simplifiée, ont été mises en surbrillance les pré-indications PFMG (8 en 

нлнмΣ ǾƻƛǊ ƭΩŀŎǘƛƻƴ мΦоύΦ hn y retrouve également des consignes 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 lors de la journée annuelle de la filière puis 

diffusée. 

Á Action 1.5 : Organiser et systématiser les réunions de concertation pluridisciplinaires. 

{Ŝƭƻƴ ƭŀ ŘŞŎƛǎƛƻƴ ŘŜ ǎƻƴ ōǳǊŜŀǳ Ŝǘ ǎŜƭƻƴ ƭŜǎ ǇǊŞǊŜǉǳƛǎ ŀŎǘŞǎ Řŀƴǎ ƭΩƛƴǎǘǊǳŎǘƛƻƴ ŘŜ ƭŀ 5Dh{ нлмфΣ CLw9b5h ŀ ƻǇǘŞ 

en 2019 pƻǳǊ ƭŀ ǎƻƭǳǘƛƻƴ {!w!Σ ŘŞǇƭƻȅŞŜ ǇŀǊ ƭΩƻǊƎŀƴƛǎƳŜ hb/h-Aura (ARS Rhône Alpes Auvergne). À la 

demande de SARA, FIRENDO a nommé comme son référent en 2019 la chargée de mission basée à CCMR de 

Bordeaux, Fabienne Larrieu, qui pendant son mi-temps dédié à cette mission remonte les données RCP des 

ƳŜƳōǊŜǎ CLw9b5h Ł {!w! Ŝǘ ŀ ŦƻǊƳŞ ƭŜǎ /waw CLw9b5h Ł ƭΩǳǘƛƭƛǎŀǘƛƻƴ ŘŜ ƭΩƻǳǘƛƭ {!w! ǳƴŜ Ŧƻƛǎ ƭŜǎ w/t 

déployées. La première RCP France Médecine Génomique x FIRENDO qui traite les dossiers en lien avec les pré-

indications « Insuffisance ovarienne primitive » et « Anomalies sévères de la différentiation sexuelle d'origine 

gonadique et hypothalamo-hypophysaire » a été finalement déployée en 2021. Les autres RCP France Médecine 

Génomique sont soit déjà en train de fonctionner dans SARA car fusionnées avec la RCP nationale du CRMR, soit 

en réflexion sur le déploiement (notamment la RCP France Médecine Génomique Thyréo-Hypophyse qui 

regroupe 3 pré-indications FIRENDO sélectionnées en 2020). 

 

Également, une première convention de fonctionnement a été signée par les parties prenantes en 2021 (ONCO-

!ǳǊŀΣ IƻǎǇƛŎŜǎ /ƛǾƛƭǎ ŘŜ [ȅƻƴ Ŝǘ ƭΩƘƾǇƛǘŀƭ /ƻŎƘƛƴ Ŝƴ ǊŜǇǊŞǎŜƴǘŀƴǘ ŘŜ CLw9b5hύ ǇŜǊƳŜǘǘŀƴǘ ŘŜ ŎŀŘǊŜǊ ŎŜǘǘŜ 

utilisation et de plafonner la facturation. De cette manière, FIRENDO a repris à sa charge 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 déployées Řŀƴǎ ƭΩƻǳǘƛƭ 

SARA sauf la RCP nationale du centre coordinateur Maladies Rares de l'Hypophyse à Marseille qui selon leur 

propre souhait a continué de fonctionner sans SARA (lien vers la liste complète des RCP nationales FIRENDO)  

En octobre 2021 et à 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 CRMR membres de FIRENDO. 

Á !Ŏǘƛƻƴ мΦт Υ /ƻƴŦƛŜǊ ŀǳȄ /wawΣ ŀǾŜŎ ƭΩŀǇǇǳƛ ŘŜǎ C{awΣ ƭŀ Ŏƻƴǎǘƛǘǳǘƛƻƴ ŘΩǳƴ ǊŜƎƛǎǘǊŜ ƴŀǘƛƻƴŀƭ ŘȅƴŀƳƛǉǳŜ ŘŜǎ 

personnes en impasse diagnostique à partir de la BNDMR. 

[Ŝ ǊŜŎǊǳǘŜƳŜƴǘ ŘΩŀǘǘŀŎƘŞǎ ŘŜ ǊŜŎƘŜǊŎƘŜ ŎƭƛƴƛǉǳŜ Ł Ƴƛ-ǘŜƳǇǎ ǇƻǳǊ ƭΩƛƴŎǊémentation des données des patients en 

« errance / impasse diagnostique » a été effectué au sein des CCMR ciblés. Il a été partiel avec un recrutement 

ǇǊƻƎǊŜǎǎƛŦ ǎǳǊ нлнм Ŝǘ п ŘŜǎ р ǾƛƭƭŜǎ ŎƻǳǾŜǊǘŜǎ Ŝƴ Ŧƛƴ ŘΩŀƴƴŞŜ нлнмΦ tƻǳǊ ŎŜƭŀ ƛƭ ŀ ŞǘŞ ƴŞŎŜǎǎŀƛǊŜ ŘŜ Ŧŀƛre des 

entretiens individuels avec les 5 responsables médicaux choisis et des allers retours entre les hôpitaux 

ǇŀǊǘŜƴŀƛǊŜǎ Ŝǘ ƭŀ ŘƛǊŜŎǘƛƻƴ ŘŜ CLw9b5h ǇƻǳǊ ǾŀƭƛŘŀǘƛƻƴ Ŝǘ ǎƛƎƴŀǘǳǊŜǎ ŘŜǎ ǘŜȄǘŜǎ ŘŜ ŎƻƴǾŜƴǘƛƻƴǎΦ ! ƴƻǘŜǊ ǉǳΩǳƴ 

attaché de recherche de FIRENDO partage son autre mi-temps auprès de la filière FILNEMUS, un bel exemple de 

mutualisation du recrutement entre les filières maladies rares. 

Chaque ARC est recruté à mi-temps et a été formé individuellement par la cheffe de projet FIRENDO et un chargé 

de missƛƻƴ CLw9b5h ŘŜ ŦƻǊƳŀǘƛƻƴ Ł .ŀaŀwŀΦ Lƭ ōŞƴŞŦƛŎƛŜ ŘΩǳƴ ǎǳƛǾƛ ǊŀǇǇǊƻŎƘŞ ǇŀǊ ƭŀ ŎƘŀǊƎŞŜ ŘŜ Ƴƛǎǎƛƻƴ CLw9b5h 

ǊŜǎǇƻƴǎŀōƭŜ ŘŜ ƭΩζ errance / impasse diagnostique η όǘŞƭŞǇƘƻƴŜΣ ƳŀƛƭǎΣ ŎƘŀǘύ Ŝǘ ǇƻǳǊ ŎŜǊǘŀƛƴǎ ŘΩǳƴ ŀǇǇǳƛ 

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/
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La coordination entre les aǘǘŀŎƘŞǎ ŘŜ ǊŜŎƘŜǊŎƘŜ ŎƭƛƴƛǉǳŜ Ŝǎǘ ŀǎǎǳǊŞŜ ǇŀǊ ƭΩƛƴǘŜǊƳŞŘƛŀƛǊŜ ŘŜ ƭŀ ŎƘŀǊƎŞŜ ŘŜ Ƴƛǎǎƛƻƴ 

CLw9b5h ǊŜǎǇƻƴǎŀōƭŜ ŘŜ ƭΩζ errance / impasse diagnostique », basée à Reims. Elle participe à la rédaction du 

ǊŀǇǇƻǊǘ ŀƴƴǳŜƭ ŀǳ ƳƛƴƛǎǘŝǊŜ ǇƻǳǊ ƭΩƻōǎŜǊǾŀǘƻƛǊŜ Řǳ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛc, rendu mi-septembre 2021. Dans le but de rendre 

celui-ci, il a été utile de créer un rapport mensuel pour les attachés de recherche clinique de la filière, avant 

ƳşƳŜ ŘΩŀǾƻƛǊ ƭŜǎ ŎƻƴǘƻǳǊǎ ŎƭŀƛǊŜƳŜƴǘ ŘŞŦƛƴƛ ŘŜǎ ŀǘǘŜƴŘǳǎ ŀƴƴǳŜƭǎΦ 

9ƴ ŎƻǳǊǎ ŘΩŀƴƴŞŜ нлнмΣ ƭΩŞǉǳƛǇŜ ŘΩŀƴƛƳŀǘƛƻƴ CLw9b5h ŀ ŘŜ ƴƻǳǾŜŀǳ ŞŎƘŀƴƎŞ ŀǾŜŎ ƭŜǎ Ŏƛƴǉ ǊŜǎǇƻƴǎŀōƭŜǎ 

médicaux des attachés de recherche clinique « impasse » à propos de précisions sur les évolutions de codage 

ŀƛƴǎƛ ǉǳŜ ƭŜ ǊŀǇǇŜƭ ǉǳŜ ŎŜǊǘŀƛƴǎ ƛǘŜƳǎ ǊŜƭŝǾŜƴǘ ŘΩǳƴŜ ŘŞŎƛǎƛƻƴ ƳŞŘƛŎŀƭŜΦ 

Les membres de FIRENDO ont eu un rappel de toutes les pré-indications PFMG, pour que leurs patients (en 

ƛƳǇŀǎǎŜύ ǇǳƛǎǎŜƴǘ ōŞƴŞŦƛŎƛŜǊ ŘΩǳƴŜ ǇǊŞǎŜƴǘŀǘƛƻƴ Ŝƴ w/t ŘΩŀƳƻƴǘ ŎŀǊ ǘƻǳǎ ƴŜ ƭΩƻƴǘ Ǉŀǎ ŜǳΦ ¦ƴŜ ǇǊŞǎŜƴǘŀǘƛƻƴ 

ŎƻƳǇƭŝǘŜ ŘŜ ƭΩŀŎǘƛƻƴ ζ errance / impasse diagnostique » a eu lieu lors de la journée annuelle de la filière. 

!ǾŜŎ ƭŜ ǊŞǎŜŀǳ ŘΩŀǘǘŀŎƘŞǎ ŘŜ ǊŜŎƘŜǊŎƘŜ ŎƭƛƴƛǉǳŜ ƛƴǎǘŀǳǊŞ Ŝƴ нлнмΣ ŎŜǎ ŘŜǊƴƛŜǊǎ ƻƴǘ Ǉǳ ŦŀƛǊŜ ŘŜǎ ƭƛǎǘŜǎ ŘŜǎ ǇŀǘƛŜƴǘǎ 

en « errance et impasse » selon la définition de la filière pour revenir sur les dossiers au sein de BaMaRa et ainsi 

les compléter si évolution, ou les saisir le cas échéant. 

 

Axe 3 : PARTAGER LES DONNÉES POUR FAVORISER LE DIAGNOSTIC ET LE DEVELOPPEMENT DE NOUVEAUX 

TRAITEMENTS 

Á Action 3.1 : Déploiement de la BNDMR dans les /wawκ/w/κ//aw Ŝƴ ƭƛŜƴ ŀǾŜŎ ƭŜǎ ǎȅǎǘŝƳŜǎ ŘΩƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴ 

hospitaliers. 

[ΩŀƴƴŞŜ нлнм ŀ Ǿǳ ǘƻǳǎ ƭŜǎ ǎƛǘŜǎ ƘƻǎǇƛǘŀƭƛŜǊǎ //aw Ŝǘ /waw ƳŜƳōǊŜǎ ŘŜ CLw9b5h ŘŞǇƭƻȅŜǊ .ŀaŀwŀ Ŝƴ ƳƻŘŜ 

ŀǳǘƻƴƻƳŜ Ł ƭΩŜȄŎŜǇǘƛƻƴ ŘΩǳƴ ǎŜǳƭ ό/I IŜƴǊƛ [ŀōƻǊƛǘ Ł tƻƛǘƛŜǊǎύΦ tƻǳǊ ǘƻǳǎ ƭŜǎ ŀǳǘǊŜǎ ǉui utilisaient CeMaRa par 

ƭŜ ǇŀǎǎŞΣ ƭΩŀƴƴŞŜ нлнм ŀ ŞǘŞ ƳŀǊǉǳŞ ǇŀǊ ƭŀ ŦŜǊƳŜǘǳǊŜ ŘŞŦƛƴƛǘƛǾŜ ŘŜ /Ŝaŀwŀ Ŝǘ ƭŀ ƳƛƎǊŀǘƛƻƴ ŘŜǎ ŘŜǊƴƛŝǊŜǎ 

données entre les deux bases. Douze sites hospitaliers hébergeant les membres de FIRENDO bénéficient du 

mode connecté de la baǎŜ .ŀaŀwŀΣ Řƻƴǘ мл ƻƴǘ Ǿǳ ǎƻƴ ŀǊǊƛǾŞŜ Ŝƴ нлнмΦ 9ƴ нлнмΣ ƭΩŞǉǳƛǇŜ ŘΩŀƴƛƳŀǘƛƻƴ CLw9b5h 

comptait 2 chargés de mission qui pendant un mi-temps ont continué de former le personnel des centres 

ŜȄǇŜǊǘǎ ƳŜƳōǊŜǎ Ł ƭΩǳǘƛƭƛǎŀǘƛƻƴ ŘŜ .ŀaŀwŀ Ŝǘ ŘŜ ƭŀ ŦƛŎƘŜ ǇŀǘƛŜƴǘΣ ƴƻǘamment dans la lumière des règles de 

ŎƻŘŀƎŜ ƳƻŘƛŦƛŞǎ ŀŦƛƴ ŘΩƛŘŜƴǘƛŦƛŜǊ ƭŜǎ ǇŀǘƛŜƴǘǎ Ŝƴ ƛƳǇŀǎǎŜ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛǉǳŜΦ /Ŝǎ ǇƻǎǘŜǎ ŎƻƴǘƛƴǳŜƴǘ ŘΩşǘǊŜ ŦƛƴŀƴŎŞǎ 

par une convention de reversement entre FIRENDO (hôpital 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: ŦƻǊƳŀǘƛƻƴ Ł ƭΩǳǘƛƭƛǎŀǘƛƻƴ ŘŜ .ŀaŀwŀ 

Centres restant à former :  
Amiens, Brest, Caen, Nantes, 
Rouen, Rennes 

Centres formés : 
Paris, Besançon, Dijon, Grenoble, 
Lyon, Nancy, Reims 

Centres formés : 
Bordeaux, Limoges, Montpellier, 
Marseille, Nice, Poitiers, Toulouse, 
Tours, Institut Montsouris (Paris), 
Créteil, Lille, Strasbourg   

 

 

Mission 2 : mise en place des registres 

ŘΩƛƳǇŀǎǎŜ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛǉǳŜ Τ 

Mission 2 Υ ƳƛǎŜ Ŝƴ ǇƭŀŎŜ ŘΩǳƴ ƻǳǘƛƭ w/t 

unique au sein de FIRENDO. 

 

5ŜǇǳƛǎ ƧǳƛƭƭŜǘ нлнлΣ ƭŜ ǇƻǎǘŜ ŘΩǳƴ ŎƘŀǊƎŞ ŘŜ Ƴƛǎǎƛƻƴ CLw9b5h Ł ǘŜƳǇǎ ǇƭŜƛƴ ǎǳǊ ƭŜ /I¦ ŘŜ .ǊŜǎǘ ǊŜǎǘŜ ƴƻƴ-pourvu. 

[ΩƛƴǘŜǊŦŀŎŜ ŜƴǘǊŜ ƭŜǎ /waw ƳŜƳōǊŜǎ ŘŜ CLw9b5h Ŝǘ ƭŀ .b5aw ŀ ŞǘŞ ŀǎǎǳǊŞŜ ǇŀǊ ǇƭǳǎƛŜǳǊǎ ƳƻȅŜƴǎ :  

 Transmissions régulières aux coordinateurs des CRMR lors des réunions de bureau et collège ;  

 hǊƎŀƴƛǎŀǘƛƻƴ ŘΩǳƴŜ ǘŞƭŞŎƻƴŦŞǊŜƴŎŜ ǇŀǊ CLw9b5h ŀǾŜŎ ƭŜ ǇŜǊǎƻƴƴŜƭ ŘŜ recherche clinique des CRMR afin 

ŘΩŀǎǎǳǊŜǊ ƭŀ ǘǊŀƴǎƳƛǎǎƛƻƴ ŘƛǊŜŎǘŜ ŘŜ ƭΩƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴ Ŝƴ ǇǊƻǾŜƴŀƴŎŜ ŘŜ ƭŀ .b5aw ; 

 Communication écrite via le site firendo.fr et la newsletter concernant les déploiements de BaMaRa en 

mode autonome ou connecté, ou la fermeture de CeMaRa. 
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Axe 4 Υ twhah¦±hLw [Ω!//:{ !¦· ¢w!L¢9a9b¢{ 5!b{ [9{ a![!5L9{ w!w9{ 

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

ŘΩŞǾŀƭǳŀǘƛƻƴ όƎƻǳǾŜǊƴŀƴŎŜ ōǳǊŜŀǳκŎƻǇƛƭύ Řŀƴǎ ŎƘŀǉǳŜ ŦƛƭƛŝǊŜ ŘŜ ǎŀƴté maladies rares. 

Depuis les débuts de son existence en juillet 2019, le groupe thématique "Médicaments hors AMM et en rupture 

de stock" de la filière FIRENDO se mobilise pour répondre notamment aux questions des patients ou des centres 

de référence membrŜǎ ŎƻƴŎŜǊƴŀƴǘ ƭŜǎ ǇǊƻōƭŝƳŜǎ ŘΩŀǇǇǊƻǾƛǎƛƻƴƴŜƳŜƴǘ ƻǳ ŘŜ ƎŀƭŞƴƛǉǳŜΣ ǎŜǊǾŀƴǘ ŀƛƴǎƛ ŘŜ 

ƭΩhōǎŜǊǾŀǘƻƛǊŜ ŘŜǎ ǘǊŀƛǘŜƳŜƴǘǎ ǇƻǳǊ ƭŜǎ ƳŀƭŀŘƛŜǎ ǊŀǊŜǎ ŜƴŘƻŎǊƛƴƛŜƴƴŜǎΦ 9ƴ нлнмΣ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ CLw9b5h ŀ ŞŎƘŀƴƎŞ 

avec les patients atteints de diabète insipide central concernant la disparition 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 date de péremption 

des médicaments pédiatriques dans les préparations magistrales. Concernant la place des biosimilaires dans le 

PFLSS 2022 alors que la loi était en discussion à l'Assemblée nationale, une autre association de patients a 

souhaité alerter les professionnels de santé FIRENDO sur la pharmacovigilance accrue en cas de changement de 

ƭŀ ŦƻǊƳǳƭŀǘƛƻƴ ŘŜ ƭΩƘƻǊƳƻƴŜ ŘŜ ŎǊƻƛǎǎŀƴŎŜΣ ǎƛ ƭŀ ǎƻƳŀǘǊƻǇƛƴŜ Ŝǎǘ ŀŘƻǇǘŞŜ ŎƻƳƳŜ ƭŜ ǇƛƭƻǘŜ ŘŜ ǘŜǎǘΦ [ŀ ŦƛƭƛŝǊŜ 

CLw9b5h ƭΩŀ ƳƛǎŜ Ŝƴ ǊŜƭŀǘƛƻƴ ŀǾŜŎ ƭŜǎ ǎƻŎƛŞǘŞǎ ǎŀǾŀƴǘŜǎ ƳŜƳōǊŜǎ (SFEDP et SFE) avant de remonter ces 

ƛƴǉǳƛŞǘǳŘŜǎ Ł ƭΩ!b{aΦ 

 

Á Action 4.3 : Générer des connaissances en vie réelle pour renforcer la connaissance des médicaments 

ōŞƴŞŦƛŎƛŀƴǘ ŘΩǳƴŜ !aa ǇƻǳǊ ǳƴŜ ƻǳ ǇƭǳǎƛŜǳǊǎ ƛƴŘƛŎŀǘƛƻƴǎ Řŀƴǎ ƭŜ ǘǊŀƛǘŜƳŜƴǘ ŘŜ ƳŀƭŀŘƛŜǎ ǊŀǊŜǎ Ŝǘ mettre en 

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

La cheffe de projet de la filière FIRENDO a pu participer tout au long de 2021 au groupe de travail «  Evaluation 

des médicaments » du réseau ORPHANDEV et a ainsi pu informer les membres de la filière et les autres filières 

ǎǳǊ ƭŀ ǊŞŦƻǊƳŜ ŘŜǎ ǊŞƎƛƳŜǎ ŘŞǊƻƎŀǘƻƛǊŜǎΣ ƭŀ ŘƻŎǘǊƛƴŜ ŘŜ ƭŀ I!{ ŎƻƴŎŜǊƴŀƴǘ ƭΩŀŎŎŝǎ ǇǊŞŎƻŎŜ Ŝǘ ƭΩŀǾƛǎ ŘŜǎ ŦƛƭƛŝǊŜǎ 

ƳŀƭŀŘƛŜǎ ǊŀǊŜǎ Ŝƴ ǘŀƴǘ ǉǳΩ « contre-expertise collective » même si un expert membre de la filière avait déjà 

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 filières maladies rares dans le « dédommagement » des établissements hospitaliers pour le 

recueil des donƴŞŜǎ ŘŜ ǾƛŜ ǊŞŜƭƭŜ Řŀƴǎ ƭŜ ŎŀŘǊŜ Řǳ ǇǊƻǘƻŎƻƭŜ ǘƘŞǊŀǇŜǳǘƛǉǳŜ Ŝƴ ƭƛŜƴ ŀǾŜŎ ƭΩŀŎŎŝǎ ǇǊŞŎƻŎŜ ǉǳƛ Řƻƛǘ 

être mis en place par les industriels Υ ƭŀ ŎƘŜŦŦŜ ŘŜ ǇǊƻƧŜǘ CLw9b5h ŀ ǎŜǊǾƛ ŘŜ ǊŜƭŀƛǎ ŘΩƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴ ŀǳȄ ŀǳǘǊŜǎ 

filières maladies rares et aux organes de gouvernance FIRENDO. 

 

Á Action 4.4 : Mieux encadrer les pratiques de prescriptions hors-AMM 

Le travail de recensement des besoins spécifiques des médicaments hors autorisation de mise sur le marché 

ό!aaύ ǇƻǳǊ ƭŜǎ ƳŀƭŀŘƛŜǎ ǊŀǊŜǎ ŎƻǳǾŜǊǘŜǎ ǇŀǊ ƭΩŜȄǇŜǊǘƛǎŜ ŘŜ ƭŀ Ŧƛƭière a été déjà réalisé en 2013 par les CRMR 

ǇŞŘƛŀǘǊƛǉǳŜǎ ƳŜƳōǊŜǎ ŘŜ CLw9b5h Ŝƴ ǊŞǇƻƴǎŜ Ł ǳƴŜ ŘŜƳŀƴŘŜ ŞƳƛǎŜ ǇŀǊ ƭŀ {ƻŎƛŞǘŞ CǊŀƴœŀƛǎŜ ŘΩ9ƴŘƻŎǊƛƴƻƭƻƎƛŜ 

tŞŘƛŀǘǊƛǉǳŜ Ŝǘ ƭΩ!b{aΦ /ŜǘǘŜ ƳŞǘƘƻŘƻƭƻƎƛŜ Řǳ ǊŜŎǳŜƛƭ ǎǳǊ ƭŜǎ ƳŞŘƛŎŀƳŜƴǘǎ ƘƻǊǎ-AMM a été transposé sur le 

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 médicaments hors-AMM au sein de 

CLw9b5h ƴΩŀ Ǉŀǎ ŞǘŞ ŀŎǘǳŀƭƛǎŞŜΦ 

En 2021, cette ŀŎǘƛƻƴ ŀ Ŏƻƴƴǳ ǳƴ ƛƳǇƻǊǘŀƴǘ ŎƻǳǇ ŘŜ ǇƻǳŎŜ ǎǳƛǘŜ ŀǳ ŦƛƴŀƴŎŜƳŜƴǘ ŘŞŘƛŞ Ł ƭΩŀŎǘƛƻƴ ŘŜ ƭΩhōǎŜǊǾŀǘƻƛǊŜ 

ŘŜǎ ǘǊŀƛǘŜƳŜƴǘǎΣ ŎŜ ǉǳƛ ŀ ǇŜǊƳƛǎ Ł CLw9b5h ŘŜ ƳƻōƛƭƛǎŜǊ ƭŀ ǇǊŜǎǘŀǘƛƻƴ ŜȄǘŜǊƴŜ ŘΩǳƴ ǇƘŀǊƳŀŎƛŜƴ ŀǾŜŎ ǳƴ ǎǘŀǘǳǘ 

ŘΩŀǳǘƻ-entrepreneur pendant les 3 derniers mois ŘŜ ƭΩŀƴƴŞŜΦ [Ŝ ǇƘŀǊƳŀŎƛŜƴ ƳƛǎǎƛƻƴƴŞ ŀ Ǉǳ ŞŎƘŀƴƎŜǊ 

directement avec les représentants des CRMR membres de FIRENDO afin de les familiariser avec le format du 

ǊŜŎŜƴǎŜƳŜƴǘ ŘŜƳŀƴŘŞ ŀǳȄ ŦƛƭƛŝǊŜǎ ǇŀǊ ƭŀ ƴƻǘŜ ŘΩƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴ ŘŜ ƭŀ 5Dh{ нлнм ŎƻƴŎŜǊƴŀƴǘ ƭΩhōǎŜǊǾŀǘƻƛǊŜ des 

traitements, et adapter le recensement déjà effectué datant de 2017 au format demandé par le Ministère. Tous 

ƭŜǎ ŎŜƴǘǊŜǎ ƴΩŀȅŀƴǘ Ǉŀǎ ǊŞǇƻƴŘǳ Ł ƭΩŜƴǉǳşǘŜΣ ƭŜ ǘǊŀǾŀƛƭ Ǿŀ ǎŜ ǇƻǳǊǎǳƛǾǊŜ Ŝƴ нлннΦ 
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Axe 5 : IMPULSER UN NOUVEL ELAN À LA RECHERCHE SUR LES MALADIES  

 

Á Action 5.2 Υ ŎƻƴǎǘǊǳŎǘƛƻƴ ŘŜ ƭΩ9Wt Ŝǘ ǇŀǊǘƛŎƛǇŀǘƛƻƴ ŘŜǎ ŞǉǳƛǇŜǎ ŦǊŀƴœŀƛǎŜǎ  

Pr Jérôme Bertherat, coordinateur du CRMR Surrénale et animateur de la filière FIRENDO fait partie des équipes 

de ƭΩ9b5h-9wb ǇŀǊǘŜƴŀƛǊŜǎ ŘŜ ƭΩ9Wt-RD Ŝǘ ŀ ƴƻǘŀƳƳŜƴǘ ǇŀǊǘƛŎƛǇŞ Ŝƴ нлнм Řŀƴǎ ƭŜ ²t мс Řǳ ǇǊƻƎǊŀƳƳŜ ƭΩ9Wt-RD 

« Development of an academic e-learning course on research topics in the field of rare diseases », permettant 

de faire ƭΩŞǘŀǘ ŘŜǎ ƭƛŜǳȄ ŘŜǎ ǇǊƻƎǊŀƳƳŜǎ ƴǳƳŞǊƛǉǳŜǎ ǎǳǊ ƭΩŜƴǎŜƛƎƴŜƳŜƴǘ Ŝǘ ƭŀ ǊŜŎƘŜǊŎƘŜ ǎǳǊ ƭŜǎ ƳŀƭŀŘƛŜǎ ǊŀǊŜǎ 

en Europe. 

 

Axe 7 : AMÉLIORER LE PARCOURS DE SOIN  

Á Action 7.1 Υ 5ŞǾŜƭƻǇǇŜǊ ƭΩƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴ ǇƻǳǊ ǊŜƴŘǊŜ ǾƛǎƛōƭŜ Ŝǘ ŀŎŎŜǎǎƛōƭŜ ƭŜǎ ǎǘǊǳŎǘǳǊŜǎ ŜȄƛǎǘŀƴǘŜ 

(Communication sur et au sein de la filière). 

Renforcement de la visibilité générale des filières et des maladies rares : 

ü LƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴ ǎǳǊ ƭΩŜȄƛǎǘŜƴŎŜ ŘŜ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ CLw9b5h Ŝǘ ǎŜǎ ŀŎǘƛƻƴǎ ŀǳȄ ǇŀǘƛŜƴǘǎ Ŝǘ ŀǳ ƎǊŀƴŘ ǇǳōƭƛŎ : 

 Actualisation régulière du site Internet, et notamment la mise en place ŘΩǳƴŜ ǊǳōǊƛǉǳŜ ǊŜƎǊƻǳǇŀƴǘ 

toutes les fiches pathologies sur lesquelles il est possible de trouver une information souvent 

absente de la page correspondante dans Orphanet (programme ETP ou diplôme universitaire ou 

réunion de concertation pluridisciplinaire ŀǎǎƻŎƛŞΣ ŜȄƛǎǘŜƴŎŜ ŘΩǳƴŜ ǊŜǎǎƻǳǊŎŜ ǎǳǊ ƭŀ ǇŀǘƘƻƭƻƎƛŜ 

comme une vidéo ou une recommandation) (lien Ĝ, ŎƭƛǉǳŜǊ ŘΩŀōƻǊŘ ǎǳǊ ǳƴŜ ƎƭŀƴŘŜ Ǉǳƛǎ ǎǳǊ ǳƴŜ 

pathƻƭƻƎƛŜ Řŀƴǎ ƭŀ ƭƛǎǘŜ ŀŦƛƴ ŘΩŀŎŎŞŘŜǊ Ł ǎŀ ŦƛŎƘŜύ Τ 

 9ƴǾƻƛǎ ŘΩƛƴŦƻƭŜǘǘǊŜ ǘǊƛƳŜǎǘǊƛŜƭƭŜ aux abonnés (liste ici) ; 

 /ǊŞŀǘƛƻƴ ŘΩǳƴŜ ǾƛŘŞƻ ŎƻǳǊǘŜ ǇǊŞǎŜƴǘŀƴǘ ƭŜǎ ƳŞǘƛŜǊǎ péri médicaux qui interviennent dans les centres 

de référence maladies rares, et donne une idée de la diversité des missions et la nécessité de 

ŘƛǎǇƻǎŜǊ ŘΩǳƴ ǇŜǊǎƻƴƴŜƭ ǎǇŞŎƛŀƭƛǎŞ Ŝǘ ōƛŜƴ ŦƻǊƳŞ ǎǳǊ ƭŀ ƳŀƭŀŘƛŜ ǊŀǊŜ Ŝƴ ǉǳŜǎǘƛƻƴ : les infirmières, 

les diététicien(ne)s, les psychologues et les attachés de recherche clinique.  Tous les tournages ont 

eu lieu en 2021 et la vidéo peut être visionnée ici.  

 5ŞƳŀǊǊŀƎŜ ŘΩǳƴŜ ǎŞǊƛŜ ŘŜǎ ǾƛŘŞƻǎ ŎƻǳǊǘŜǎ όс Ƴƛƴύ ǎǳǊ ǳƴŜ ǇŀǘƘƻƭƻƎƛŜ ǊŀǊŜ ŜƴŘƻŎǊƛƴƛŜƴƴŜ Řǳ 

périmètre FIRENDO, à destination des étudiants en médicine ou du personnel paramédical, 

ǇŜǊƳŜǘǘŀƴǘ ŘŜ ǎΩƛƴŦƻǊƳŜǊ ǊŀǇƛŘŜƳŜƴǘ ŘŜǎ Ǉƻƛƴǘǎ ŎƭŞǎ ŎƻƴŎŜǊƴŀƴǘ ƭŜǎ ǎȅƳǇǘƾƳŜǎΣ ƭŜ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛŎΣ ƭŜ 

traitement et le pronostic des patients (voir action 9.2). Ces vidéos restent publiques et tout à fait 

ŀŎŎŜǎǎƛōƭŜǎ ŀǳȄ ǇŀǘƛŜƴǘǎΣ ǉǳΩƛƭǎ ǇŜǳǾŜƴǘ ŘƛǎŎǳǘŜǊ ŜƴǎǳƛǘŜ ŀǾŜŎ ǎƻƴ ƳŞŘŜŎƛƴ ƎŞƴŞǊŀƭƛǎǘŜ ƻǳ 

spécialiste.  

ü Renforcement de la communication au sein de la filière FIRENDO :  

 aƛǎŜ Ł ƧƻǳǊ ŘŜ ƭΩŀŦŦƛŎƘŜ !о ŘŜ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ CLw9b5hΣ ƛƴǘŞƎǊŀƴǘ ǳƴ ŎƘŀǇƛǘǊŜ ŎƻƴŎŜǊƴŀƴǘ ƭŜǎ ǉǳŜǎǘƛƻƴƴŀƛǊŜǎ 

ŘŜ ǉǳŀƭƛǘŞ ŘŜ ǾƛŜ Ł ŘŜǎǘƛƴŀǘƛƻƴ ŘŜǎ ǇŀǘƛŜƴǘǎ ŀǘǘŜƛƴǘǎ ŘŜǎ ƳŀƭŀŘƛŜǎ ǊŀǊŜǎ ŜƴŘƻŎǊƛƴƛŜƴƴŜǎ όǾƻƛǊ ƭΩŀŎǘƛƻƴ 

8.1), téléchargeable ici ; 

 /ǊŞŀǘƛƻƴ ŘΩǳƴ ƭƛǾǊŜǘ ŘŜǎ ŀǎǎƻŎƛŀǘƛƻƴǎ ŘŜ ǇŀǘƛŜƴǘǎΣ ǉǳƛ ƭƛǎǘŜ ǘƻǳǘŜǎ ƭŜǎ ŀǎǎƻŎƛŀǘƛƻƴǎ ƳŜƳōǊŜǎ ŘŜ 

FIRENDO et réunit les fiches-ƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴ ŘŜ мо ŘΩŜƴǘǊŜ ŜƭƭŜǎΣ ƭistant leur périmètre et les centres de 

référence membres auxquels elles entretiennent des liens étroits, téléchargeable ici ; 

 hōǘŜƴǘƛƻƴ ŘŜ ƭΩŀŎŎƻǊŘ ŘŜ ƭŀ ǇŀǊǘ ŘŜ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ w9{tLCL[ ǇƻǳǊ ǊŜǇǊŜƴŘǊŜ ƭŜ ǘŜȄǘŜ ŘŜ ƭŜǳǊ ƭƛǾǊŜǘ 

ŘΩƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴ ǎǳǊ ƭŜ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛŎ ƎŞƴŞǘƛǉǳŜ Ł ƭΩŀǘǘŜƴǘƛƻƴ ŘŜǎ ǇŀǘƛŜƴǘǎ Ŝǘ ŀŘŀǇǘŜǊ ƭŜǎ ƛƭƭǳǎǘǊŀǘƛƻƴǎΣ ŀŦƛƴ 

de réaliser 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 filière le 8 décembre 2021 pour rassembler la communauté maladies rares 

endocriniennes, en présentiel avec 57 participants présents sur 65 inscrits : visionnage N; 

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
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 Colloque Recherche le 7 décembre 2021 avec pour thème « Structure chromatinienne et ARN non-

codant dans les maladies rares endocriniennes» , en présentiel avec 68 participants présents sur 84 

inscrits : visionnage N (voir la partie « Actions complémentaires réalisées en 2021 : Recherche ») 

 Journée paramédicale FIRENDO le 18 novembre 2021 : formation aux maladies rares 

endocriniennes destinée aux paramédicaux hospitaliers ou libéraux (infirmiers, cadres 

paramédicaux, psychologues, assistants sociaux, diététiciens ...) :  lien Ĝ   Ŝǘ ǾƻƛǊ ƭΩŀŎǘƛƻƴ фΦо ; 

 tŀǊǘƛŎƛǇŀǘƛƻƴ ŀǳȄ ŎƻƴƎǊŝǎ ƴŀǘƛƻƴŀǳȄ ŘΩ9ƴŘƻŎǊƛƴƻƭƻƎƛŜ όǎǘŀƴŘ ǾƛǊǘǳŜƭ ǇŜƴŘŀƴǘ ƭŜǎ ǊŜƴŎƻƴǘǊŜǎ ŘŜ la 

{ƻŎƛŞǘŞ CǊŀƴœŀƛǎŜ ŘΩ9ƴŘƻŎǊƛƴƻƭƻƎƛŜ Ŝǘ 5ƛŀōŞǘƻƭƻƎƛŜ tŞŘƛŀǘǊƛǉǳŜ en juin 2021; congrès de la Société 

CǊŀƴœŀƛǎŜ ŘΩ9ƴŘƻŎǊƛƴƻƭƻƎƛŜ Ŝƴ ǇǊŞǎŜƴǘƛŜƭ Ŝƴ ƻŎǘƻōǊŜ нлнм ŀǳ IŀǾǊŜ ; trois symposia et deux ateliers 

pratiques estampillés « FIRENDO » lors du congrès de ƭŀ {ƻŎƛŞǘŞ CǊŀƴœŀƛǎŜ ŘΩ9ƴŘƻŎǊƛƴƻƭƻƎƛŜ нлнм ύΦ 

Tous les autres congrès habituels ont été annulés en 2021 pour la cause de crise sanitaire ; 

 Participation aux réunions annuelles du réseau des laboratoires de diagnostic génétique en 

endocrinologie, à distance ŀƛƴǎƛ ǉǳΩŜƴ ǇǊŞǎŜƴǘƛŜƭ ǇŜƴŘŀƴǘ ƭŜ ŎƻƴƎǊŝǎ ŘŜ ƭŀ {ƻŎƛŞǘŞ CǊŀƴœŀƛǎŜ 

ŘΩ9ƴŘƻŎǊƛƴƻƭƻƎƛŜΦ  

 
Á Action 7.3 Υ CŀŎƛƭƛǘŜǊ ƭΩŀŎŎŝǎ Ł ƭΩŞŘǳŎŀǘƛƻƴ ǘƘŞǊŀǇŜǳǘƛǉǳŜ (ETP). 

9ƴ нлмфΣ ƭΩŀǇǇŜƭ Ł ǇǊƻƧŜǘ ǇƻǳǊ ƭŀ ǇǊƻŘǳŎǘƛƻƴ ŘŜǎ ƴƻǳǾŜŀǳȄ ǇǊƻƎǊŀƳƳŜǎ 9¢t ƻǳ ƭΩŀŎǘǳŀƭƛǎŀǘƛƻƴκŜȄǘŜƴǎƛƻƴ Řes 

programmes existants a permis de réaliser 6 nouveaux projets et actualiser 2 programmes ETP déjà existants. 

[Ŝǎ ǇǊŜǳǾŜǎ ŘŜ ƭŀ ƳƛǎŜ Ŝƴ ǇƭŀŎŜ ŘŜ ŎŜǎ ǇǊƻƎǊŀƳƳŜǎΣ ƴƻǘŀƳƳŜƴǘ ƭŜǳǊ ƴƻǘƛŦƛŎŀǘƛƻƴ Ł ƭΩ!w{ ŎƻǊǊŜǎǇƻƴŘŀƴǘŜΣ ƻƴǘ 

ŞǘŞ ŎŜƴǘǊŀƭƛǎŞǎ ǇŀǊ ƭΩŞǉǳƛǇŜ ŘΩŀƴƛƳŀǘƛon de la filière FIRENDO et remontés à la DGOS en novembre 2021, à temps 

pour permettre aux lauréats de bénéficier de la seconde tranche de leur financement. 

9ƴ нлнлΣ ƭΩŀǇǇŜƭ Ł ǇǊƻƧŜǘ ǇƻǳǊ ƭŀ ǇǊƻŘǳŎǘƛƻƴ ŘŜǎ ƴƻǳǾŜŀǳȄ ǇǊƻƎǊŀƳƳŜǎ 9¢t ƻǳ ƭΩŀŎǘǳŀƭƛǎŀǘƛƻƴκŜȄǘŜƴǎion des 

programmes existants a bénéficié aux 4 lauréats porteurs des nouveaux programmes ETP et à un lauréat pour 

ƭΩŀŎǘǳŀƭƛǎŀǘƛƻƴ ŘΩǳƴ 9¢t ŜȄƛǎǘŀƴǘΦ [Ŝǎ ǊŞŦŞǊŜƴǘƛŜƭǎ ŘŜǎ ŎƻƳǇŞǘŜƴŎŜǎ ŘŜ ŎŜǎ ƭŀǳǊŞŀǘǎ ƻƴǘ ŞǘŞ ŎŜƴǘǊŀƭƛǎŞǎ ǇŀǊ ƭΩŞǉǳƛǇŜ 

ŘΩŀƴƛƳŀǘƛƻƴ ŘŜ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ FIRENDO et remontés à la DGOS en juillet 2021. Les preuves de réalisations pour ces 

programmes seront à présenter en novembre 2022 afin de bénéficier de la seconde tranche de leur financement. 

Début 2021, FIRENDO a mené une étude approfondie des ressources disponibles sur les sites des ARS, ainsi 

ǉǳΩǳƴŜ ǊŜƭŜŎǘǳǊŜ ŀǘǘŜƴǘƛǾŜ ŘŜǎ ƭŜǘǘǊŜǎ ŘŜ ƳƻǘƛǾŀǘƛƻƴ ŘŜǎ ǎǳŎŎŜǎǎŜǳǊǎ ŀǳ ǇƻǎǘŜ Řǳ ŎƻƻǊŘƛƴŀǘŜǳǊ ŘΩǳƴ ŎŜƴǘǊŜ 

maladies rares depuis le démarrage des campagnes en 2019. Tout programme en lien avec le périmètre FIRENDO, 

conçu par un centre membre et disponible sur un site ARS mais non-déclaré à FIRENDO a été exhorté de remplir 

ǳƴ ŦƻǊƳǳƭŀƛǊŜ ŘŜ ŘŜƳŀƴŘŜ ŘΩƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴ ŀŦƛƴ ŘŜ ǇƻǳǾƻƛǊ ƭΩŀŦŦƛŎƘŜǊ Řŀƴǎ ƭŜ catalogue des programmes ETP et les 

fiches pathologies correspondantesΣ ŘƛǎǇƻƴƛōƭŜǎ ǎǳǊ ƭŜ ǎƛǘŜ ŦƛǊŜƴŘƻΦŦǊΦ ! ƭΩƛƴǾŜǊǎŜΣ ǘƻǳǘ ǇǊƻƎǊŀƳƳŜ 9¢t ǎƛƎƴŀƭŞ 

Řŀƴǎ ƭŀ ƭŜǘǘǊŜ ŘŜ ƳƻǘƛǾŀǘƛƻƴ ŘŜǎ ǎǳŎŎŜǎǎŜǳǊǎ Ł ƭŀ ŎƻƻǊŘƛƴŀǘƛƻƴ ŘΩǳƴ //aw Ƴŀƛǎ ƴƻƴ-ŘŞŎƭŀǊŞ Ł ƭΩ!w{ ŀ ŞǘŞ 

ŜƴŎƻǳǊŀƎŞ ŘŜ ǎǳƛǾǊŜ ƭŀ ƴƻǳǾŜƭƭŜ ǇǊƻŎŞŘǳǊŜ ŘŞŎƭŀǊŀǘƛǾŜ ŀŦƛƴ ŘΩşǘǊŜ ǾƛǎƛōƭŜ ŀǳǇǊŝǎ ŘŜ ƭΩ!w{ Ŝǘ Ŝƴ ŎƻƴǎŞǉǳŜƴŎŜ ǎǳǊ 

le site de la filière FIRENDO. Les programmes non-ŘŞŎƭŀǊŞǎ Ł ƭΩ!w{ ƴŜ ǎƻƴǘ Ǉŀǎ ǾƛǎƛōƭŜǎ Řŀƴǎ ƭŜ ŎŀǘŀƭƻƎǳŜ ŘŜ ƭŀ 

filière mais signalés aux associations de patients membres pour en informer leurs adhérents locaux 

potentiellement intéressés. En 2022, FIRENDO espère pouvoir convertir son catalogue des programmes ETP en 

une carte interactive permettant au patient de trouver un programme près de chez lui en cherchant par 

pathologie ou public cible (patients pédiatriques, présence des aidants, module e-ETP, etc).  

 

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

[ŀ ŦƛƭƛŝǊŜ CLw9b5h ŀ ŘŞƧŁ ƛƴƛǘƛŞ Ŝƴ ŘŞōǳǘ нлму ǳƴ ǇǊƻƧŜǘ ŘΩŀƛŘŜ Ł ƭŀ ǊŞŘŀŎǘƛƻƴ Řǳ ǘŜȄǘŜ ŘŜ tb5{ Ŝǘ ŘΩŀǊƎǳƳŜƴǘŀƛǊŜ 

scientifique pour un projet pilote, celui du PNDS sur les Insuffisances Ovariennes Précoce (IOP), une pathologie 

endocrinienne qui recoupe les périmètres des plusieurs CRMR membres. Une société de rédaction médicale a 

ŞǘŞ ŜƴƎŀƎŞŜ ǇƻǳǊ ƭΩŞƭŀōƻǊŀǘƛƻƴ ŘŜ ƭŀ ōƛōƭƛƻƎǊŀǇƘƛŜ όŎƻƳǇƭŞǘŞ Ŧƛƴ нлмуύΣ ŘŜ ƭŀ ƎǊƛƭƭŜ ŘΩŞǾŀƭǳŀǘƛƻƴ ŘŜǎ ǊŞŦŞǊŜƴŎŜǎ 

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/
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(finalisé 2019), chapitrage et la rédaction du PNDS (2020). Le PNDS IOP, finalisé par cette démarche entièrement 

financée par la filière FIRENDO, a été publié sur le site de la HAS au premier trimestre 2021.  

9ƴ нлмфΣ ƭΩŀǇǇŜƭ Ł ǇǊƻƧŜǘ 5Dh{ ǎǳǊ ƭŀ ǇǊƻŘǳŎǘƛƻƴ ŘŜǎ tb5{ ŀ ǊŞǳƴƛ ф ǇǊƻǇƻǎƛǘƛƻƴǎ όт ƴƻǳǾŜŀǳȄ ǎǳƧŜǘǎ ŘŜ tb5{ Ŝǘ 

2 actualisations) portées par les centres de référence membres de FIRENDO qui ont reçu la 1ère tranche de 

financement. Sur 9, 7 sujets ont pu être publiés sur le site de la HAS :  

 Déficits hypophysaires multiples congénitaux ; 

 Syndrome lipodystrophique de Dunnigan ; 

 Polyadénomatose mammaire ;  

 Phéochromocytome et parangliome ;  

 Syndrome de Silver-Russell ; 

 Acromégalie ; 

 Aplasie utéro-vaginale ou syndrome MRKH. 

[ΩŞǉǳƛǇŜ ŘΩŀƴƛƳŀǘƛƻƴ ŘŜ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ CLw9b5h ŀ ǇŀǊǘƛŎƛǇŞ ŘŜ ƳŀƴƛŝǊŜ ǎǳƛǾŀƴǘŜ : 

 en assurant la relance des porteurs,  

 Ŝƴ ƭŜǎ ƛƴŦƻǊƳŀƴǘ Řǳ ŎƻƴǘŀŎǘ ŘŜǎ ƛƴǘŜǊƭƻŎǳǘŜǳǊǎ Ł ƭΩI!{ ǇƻǳǊ ŜƴǾƻȅŜǊ ƭŜǳǊǎ ŘƻŎǳƳŜƴǘǎ ŦƛƴŀƭƛǎŞǎΣ  

 en centralisant des différenǘǎ ƭƛŜƴǎ I!{ κŘƻǎǎƛŜǊǎ ŎƻƳǇƭŜǘǎ ǎΩƛƭǎ ƴΩŞǘŀƛŜƴǘ Ǉŀǎ ŘŞƧŁ ǇǳōƭƛŞǎ ǎǳǊ ƭŜ ǎƛǘŜ ŘŜ 

la HAS au moment de la remontée vers la DGOS, 

 en centralisant tous les nouveaux PNDS sur une page unique du site internet, permettant un accès 

rapide et un téléchargement facilité  (lien) 

Grâce à cette remontée des PNDS publiés dans le temps, les 7 porteurs ont pu bénéficier du versement de la 

seconde tranche de financement fin 2021.  

Le groupe thématique « PNDS et recommandations de bonnes pratiques » de la filière FIRENDO a ainsi pu 

ǊŜŎǳŜƛƭƭƛǊ ƭŜǎ ǘŞƳƻƛƎƴŀƎŜǎ ŘŜǎ ƭŀǳǊŞŀǘǎ Ł ƭΩŀǇǇŜƭ Ł ǇǊƻƧŜǘ нлмф ǎǳǊ ƭŜǎ ŦǊŜƛƴǎ Ŝǘ ƭŜǾƛŜǊǎ ǇƻǳǊ ƭŀ ǊŞŘŀŎǘƛƻƴΣ ǊŜƭŜŎǘǳǊŜ 

eǘ ǇǳōƭƛŎŀǘƛƻƴ ŘŜǎ tb5{ ŀŦƛƴ ŘΩŀƛŘŜǊ ƭŜǎ ƭŀǳǊŞŀǘǎ нлнл Ŝǘ ǘƻǳǘ ŀǳǘǊŜ ǇƻǊǘŜǳǊ ŘΩǳƴ ƴƻǳǾŜŀǳ ǎǳƧŜǘ tb5{ ŀǳ ǎŜƛƴ ŘŜ 

FIRENDO. Les coordinatrices du groupes ont été notamment mises en relation avec le responsable des PNDS au 

sein de la HAS dont les conseils pour la rédaction et publication ont été très appréciés. Elles ont livré leurs 

ŜƴǎŜƛƎƴŜƳŜƴǘǎ ƭƻǊǎ ŘΩǳƴŜ ƛƴǘŜǊǾŜƴǘƛƻƴ Ł ƭŀ WƻǳǊƴŞŜ !ƴƴǳŜƭƭŜ CLw9b5h Ŝƴ ŘŞŎŜƳōǊŜ нлнм : visionnage N 

Finalement, afin de promouvoir ces recommandations françaises que ce sont les PNDS auprès de la communauté 

internationale, une discussion a été engagée à la mi-2021 au sein du bureau FIRENDO concernant leur traduction 

Ŝƴ ŀƴƎƭŀƛǎ Ŝǘ ǇǳōƭƛŎŀǘƛƻƴ Řŀƴǎ ǳƴ ƧƻǳǊƴŀƭ ƛƴǘŜǊƴŀǘƛƻƴŀƭΦ ! ƭΩƛƴƛǘƛŀǘƛǾŜ ŘŜ FIRENDO, trois publications en anglais ont 

ŞǘŞ ǊŞŀƭƛǎŞŜǎ Řŀƴǎ ƭŜǎ !ƴƴŀƭŜǎ ŘΩ9ƴŘƻŎǊƛƴƻƭƻƎƛŜ όǊŜǾǳŜ ŘŜ ƭŀ {ƻŎƛŞǘŞ CǊŀƴœŀƛǎŜ ŘΩ9ƴŘƻŎǊƛƴƻƭƻƎƛŜύ : PNDS 

Phéochromocytome et parangliome, PNDS Acromégalie (les deux lauréats AAP 2019) et PNDS Insuffisances 

Ovariennes Précoce (PNDS entièrement financé par FIRENDO). 

- !Ŏǘƛƻƴ уΦм Υ CŀŎƛƭƛǘŜǊ ƭΩŀŎŎŝǎ ŀǳȄ ŘƛǎǇƻǎƛǘƛŦǎΣ ŘǊƻƛǘǎ Ŝǘ ǇǊŜǎǘŀǘƛƻƴǎ ŘŞŘƛŞǎ ŀǳȄ ǇŜǊǎƻƴƴŜǎ ƘŀƴŘƛŎŀǇŞŜǎ Ŝǘ Ł ƭŜǳǊǎ 

aidŀƴǘǎ όζ ΧŘŞǾŜƭƻǇǇŜǊ ŘŜǎ ƻǳǘƛƭǎ ǎǇŞŎƛŦƛǉǳŜǎΣ ǇŀǊ ŎƘŀǉǳŜ C{aw ƻǳ Ŝƴ interfilière, pour la transmission des 

informations spécifiques au handicap ») 

Les patients atteints de maladies rares endocriniennes couvertes par FIRENDO souffrent, en plus de leur 

condition très souvent chronique, des handicaps invisibles. Ces situations, trop souvent rapportées par les 

associations de patients, mettent en avant une vraie urgence sociale dans la prise en charge médico-sociale des 

maladies rares endocriniennes. Le groupe thématique FIRENDO  « Coordination avec le secteur médico-social », 

(réunissant les médecins endocrinologues, pédiatres, gériatres, assistantes sociales dans les centres adultes et 

pédiatriques, psychologues, et associations de patients) a élaboré en 2018 trois questionnaires différents de 

qualité 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
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ŀǘǘŜƛƴǘǎ ŀƛƴǎƛ ǉǳΩǳƴ ǇƻǳǊ ƭŜǳǊǎ ǇŀǊŜƴǘǎ όà consulter ici). Les questionnaires enfants et parents sont liés. Tous les 

questionnaires sont en format PDF interactif, permettant de les remplir électroniquement puis les imprimer pour 

les signer et le joindre à leur dossier MDPH. Le but à terme est que ces questionnaires puissent aider les patients 

dans la complétion du dossier MDPH, en particulier pour la description de la journée type. 

Afin de promouvoir au maximum des questionnaires qualité de vie conçus par le groupe de travail « Coordination 

avec le secteur médico-ǎƻŎƛŀƭ ηΣ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ CLw9b5h ǎΩŜǎǘ ƳƻōƛƭƛǎŞ Ŝƴ нлнм ǇƻǳǊ :  

 imprimer et distribuer les flyers portant le code QR vers la version électronique des questionnaires, 

notamment à diffuser aux services membres de FIRENDO, qui distribueront les flyers à leur tour aux 

patients lors des consultations (téléchargeable ici)  ; 

 ƳŜǘǘǊŜ Ł ƧƻǳǊΣ ƛƳǇǊƛƳŜǊ Ŝǘ ŘƛǎǘǊƛōǳŜǊ ƭΩŀŦŦƛŎƘŜ !о ŘŜ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ CLw9b5h ǉǳƛ Řŀƴǎ ŎŜǘǘŜ ŘŜǊƴƛŝǊŜ ǾŜǊǎƛƻƴ 

intègre un nouveau « chapitre » mettant en valeur ces questionnaires de qualité de vie comme une 

ƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴ ŜǎǎŜƴǘƛŜƭƭŜ Ł ŎƻƳƳǳƴƛǉǳŜǊ ŀǳȄ ǇŀǘƛŜƴǘǎ ǇŀǊŀƭƭŝƭŜƳŜƴǘ Ł ƭΩŜȄƛǎǘŜƴŎŜ ƳşƳŜ ŘΩǳƴŜ ŦƛƭƛŝǊŜ ŘŜ 

santé et de ses missions (téléchargeable ici) ;  

 5ŞŦŜƴŘǊŜ ƭŀ ƴŞŎŜǎǎƛǘŞ ŘŜ ŘƛǎǇƻǎŜǊ ŘΩǳƴ ǘŜƭ ƻǳǘƛƭΣ ǎǇŞŎƛŦƛǉǳŜ ŀǳȄ ƳŀƭŀŘƛŜǎ ǊŀǊŜǎ ŜƴŘƻŎǊƛƴƛŜƴƴŜǎΣ ŦŀŎŜ Ł 

ƭΩŜȄƛǎǘŜƴce des autres plus génériques, notamment lors des réunions du groupe interfilière Médico-

social ; 

 Promouvoir ces questionnaires de qualité de vie, en les diffusant par mail : 

 tous les 3 mois aux centres de référence et compétence membres de FIRENDO, demandant 

ƴƻǘŀƳƳŜƴǘ ŀǳȄ ŎŜƴǘǊŜǎ ŘŜ ǊŞŦŞǊŜƴŎŜ ŘΩŀŦŦƛŎƘŜǊ ƭŜ ƭƛŜƴ ǾŜǊǎ ƭŜǎ ǉǳŜǎǘƛƻƴƴŀƛǊŜǎ ǎǳǊ ƭŜǳǊǎ ǎƛǘŜǎ 

internet respectifs ; 

 directement au personnel médico-social embauché par les centres de référence membres ; 

 Ł ǘƻǳǎ ƭŜǎ ƳŜƳōǊŜǎ ŘŜ ƭŀ {ƻŎƛŞǘŞ CǊŀƴœŀƛǎŜ ŘΩ9ƴŘƻcrinologie et la Société Française 

ŘΩ9ƴŘƻŎǊƛƴƻƭƻƎƛŜ Ŝǘ 5ƛŀōŞǘƻƭƻƎƛŜ tŞŘƛŀǘǊƛǉǳŜΣ Ǿƛŀ ƭŜǎ ƴŜǿǎƭŜǘǘŜǊǎ ŘŜǎǘƛƴŞǎ Ł ƭŜǳǊǎ ƳŜƳōǊŜǎ ; 

 aux assistantes sociales opérants dans les centres de la filière MUCO-CFTR qui a gracieusement 

mis à disposition de FIRENDO son annuaire des professionnels, leur proposant de faire suivre 

ŎŜǎ ǉǳŜǎǘƛƻƴƴŀƛǊŜǎ Ł ƭŜǳǊǎ ŎƻƭƭŝƎŜǎ Ŝƴ ŜƴŘƻŎǊƛƴƻƭƻƎƛŜ όŜƴ ŀōǎŜƴŎŜ ŘΩǳƴ ŀƴƴǳŀƛǊŜ Řǳ ǇŜǊǎƻƴƴŜƭ 

médico-social dans les centres de compétence membres de FIRENDO) ; 

 à toutes les Maisons Départementales des Personnes Handicapées, pour information afin 

ǉǳΩŜƭƭŜǎ ǎƻƛŜƴǘ ǎŜƴǎƛōƛƭƛǎŞŜǎ Ł ƭΩŜȄƛǎǘŜƴŎŜ ŘŜ ŎŜ ŘƻŎǳƳŜƴǘ ; 

 aux 10 plate-ŦƻǊƳŜǎ ŘΩŜȄǇŜǊǘƛǎŜ ƳŀƭŀŘƛŜǎ ǊŀǊŜǎ Ŝǘ ŘŜ ŎƻƻǊŘƛƴŀǘƛƻƴ Ŝƴ hǳǘǊŜ-mer, lauréats de 

ƭΩŀǇǇŜƭ ŘΩƻŦŦǊŜ нлмфΣ ǇƻǳǊ ƭŜǎ ǎŜƴǎƛōƛƭƛǎŜǊ Ŝǘ ƭŜǳǊ ǇǊƻǇƻǎŜǊ ŘΩŀŦŦƛŎƘŜǊ ƭŜ ƭƛŜƴ ǾŜǊǎ ƭŜǎ 

questionnaires sur les sites internet ; 

 Ŝǘ ŦƛƴŀƭŜƳŜƴǘ Ł hǊǇƘŀƴŜǘΣ ǉǳƛ ŀ ŀŎŎŜǇǘŞ ŘΩƛƴŎƻǊǇƻǊŜǊ ŎŜǎ ǉǳŜǎǘƛƻƴƴŀƛǊŜǎ CLw9b5h Řŀƴǎ ƭŜǳǊ 

Cahier Orphanet : Vivre avec une maladie rare en  France - Aides et Prestations, Série Politique 

de santé, décembre 2021 (téléchargeable ici). 

[Ŝǎ ǘŜȄǘŜǎ ŘŜǎ ŦǳǘǳǊǎ tb5{Σ ƭŀǳǊŞŀǘǎ Ł ƭΩŀǇǇŜƭ Ł ǇǊƻƧŜǘ нлнл ƴƻǘŀƳƳŜƴǘΣ ƛƴǘŞƎǊŜǊƻƴǘ ǳƴŜ ǇƘǊŀǎŜ 

permettant de renvoyer les professionnels de santé vers ces questionnaires de qualité de vie conçus 

par FIRENDO.  

 

Axe 9 : FORMER LES PROFESSIONNELS DE SANTÉ À MIEUX IDENTIFIER ET PRENDRE EN CHARGE LES MALADIES 

RARES 

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

 

Une consultation de la filière AnDDI-Rares avec le collège des université de Bourgogne en 2019 a décelé un 

constat intéressant : « ƭΩŀǇǇǊŜƴǘƛǎǎŀƎŜ ǇŀǊ ǾƛŘŜƻ ƭŜǳǊ ǇŀǊŀƛǘ ǳƴŜ ŜȄŎŜƭƭŜƴǘŜ accroche pour les étudiants en 

médecine, car ils seraient potentiellement moins passionnés de suivre des cours sur des maladies rares, mais par 

ŎƻƴǘǊŜ ŀǘǘƛǊŞǎ ŘŜ ǊŜƎŀǊŘŜǊ ŘŜǎ ǾƛŘŜƻǎ ŘƛǾŜǊǎŜǎΣ ŎŜǊǘŀƛƴŜǎ ŘŜ ǘȅǇŜ ŦƛƭƳǎΣ ŘΩŀǳǘǊŜǎ ǾƛŘŜƻǎΣ ǿŜōƛƴŀǊǎΣ ŜǘŎΦ » . Même si 

ŀǳƧƻǳǊŘΩƘǳƛ, le parcours initial des études en médecine intègre 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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ƛƳǇƻǎǎƛōƭŜ ŘŜ ŎƻǳǾǊƛǊ ƭΩƛƴǘŞƎǊŀƭƛǘŞ ŘŜǎ тллл ǇŀǘƘƻƭƻƎƛŜǎ ŎƻƴƴǳŜǎ ŎƻƳƳŜ ǊŀǊŜǎ ŀǳƧƻǳǊŘΩƘǳƛ ƴŜ ǎŜǊŀƛǘ-ŎŜ ǉǳΩŜƴ ƭŜǎ 

abordant brièvement et de manƛŝǊŜ ǎǳǇŜǊŦƛŎƛŜƭƭŜΦ /ΩŜǎǘ ƭŀ Ǌŀƛǎƻƴ ǇƻǳǊ ƭŀǉǳŜƭƭŜ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ CLw9b5h ŀ ŘŞƳŀǊǊŞ Ŝƴ 

2021 une série des vidéos courtes (6 min) sur une pathologie rare endocrinienne du périmètre FIRENDO, à 

destination des étudiants en médicine ou du personnel paramédical, perƳŜǘǘŀƴǘ ŘŜ ǎΩƛƴŦƻǊƳŜǊ ǊŀǇƛŘŜƳŜƴǘ ŘŜǎ 

points clés concernant les symptômes, le diagnostic, le traitement et le pronostic des patients. Chaque année, 

ƭΩŞǉǳƛǇŜ ŘŜ ǘƻǳǊƴŀƎŜ ŘΩǳƴŜ ǎƻŎƛŞǘŞ ŘΩŀǳŘƛƻ-visuel devrait intervenir sur un site sélectionné par chaque centre 

de référence membre afin de présenter une pathologie de leur choix (le site coordinateur, le site constitutif ou 

ƳşƳŜ ǳƴ ŎŜƴǘǊŜ ŘŜ ŎƻƳǇŞǘŜƴŎŜύΦ 5ŀƴǎ ǳƴŜ ƳşƳŜ ǾƛŘŞƻΣ ŘŜǳȄ ǇŜǊǎƻƴƴŜǎ ǎΩŜȄǇǊƛƳŜƴǘ ǎǳǊ ƭŀ ƳŀƭŀŘƛŜ ς cela 

peuvent être le médecin et le patient, ƭŜ ƳŞŘŜŎƛƴ Ŝǘ ƭΩƛƴŦƛǊƳƛŝǊŜΣ ŘŜǳȄ ƳŞŘŜŎƛƴǎ Υ ŘΩŀŘǳƭǘŜ Ŝǘ ǇŞŘƛŀǘǊŜΣ ŘŜǳȄ 

médecins : junior et senior, deux médecins de deux spécialités différentes relévantes pour la pathologie : 

ƎȅƴŞŎƻƭƻƎǳŜ Ŝǘ ŜƴŘƻŎǊƛƴƻƭƻƎǳŜ Χ /Ŝǎ ǾƛŘŞƻǎ ƻƴǘ ƭŀ ǾƻŎŀǘƛƻƴ Ł ǘŜǊƳŜ ŘŜ ŦƛƎǳǊŜǊ sur une plateforme unique de 

formation des étudiants en médecine, idée initialement proposée en 2019 par la filière AnDDi-Rares.  

Les tournages de sept pathologies ont tous eu lieu en 2021. Les vidéos finalisées seront publiées dans une 

playliste Youtube unique :  visionnage N  

Á Action 9.3 : Développer les formations continues dans le domaine des maladies rares.  

Consolidation des connaissances des professionnels de santé et autres. 

o CƻǊƳŀǘƛƻƴ ŀǳ ǇŀǊŎƻǳǊǎ ŘΩǳƴ ǇŀǘƛŜƴǘ ŀǘǘŜƛƴǘ ŘΩǳƴŜ ƳŀƭŀŘƛŜ ǊŀǊŜ ŜƴŘƻŎǊƛƴƛŜƴƴŜ Ŝǘ ŀǳȄ ǎǇŞŎƛŦƛŎƛǘŞ ŘŜ ƭŀ 

ǇǊƛǎŜ Ŝƴ ŎƘŀǊƎŜ Υ ζ WƻǳǊƴŞŜ tŀǊŀƳŞŘƛŎŀƭŜ CLw9b5h ηΣ Ł ŘŜǎǘƛƴŀǘƛƻƴ Řǳ ǇŜǊǎƻƴƴŜƭ ǇŀǊŀƳŞŘƛŎŀƭ 

όƛƴŦƛǊƳƛŜǊǎκƛƴŦƛǊƳƛŝǊŜǎΣ ŎŀŘǊŜǎ ǇŀǊŀƳŞŘƛŎŀǳȄΣ ǇǎȅŎƘƻƭƻƎǳŜǎΣ ŀǎǎƛǎǘŀƴǘŜǎ ǎƻŎƛŀƭŜǎΣ ŘƛŞǘŜǘƛŎƛŜƴπƴŜǎ Χύ 

[ŀ ŦƛƭƛŝǊŜ CLw9b5h ŀ ƻǊƎŀƴƛǎŞ ǳƴŜ ǇǊŜƳƛŝǊŜ ŦƻǊƳŀǘƛƻƴ ŀǳȄ ǇŀǊŀƳŞŘƛŎŀǳȄ ǎǳǊ ƭŜǎ aw ŜƴŘƻŎǊƛƴƛŜƴƴŜǎ ǉǳƛ ŀ Ŝǳ ƭƛŜǳ 

Ł !ƴƎŜǊǎ ƭŜ у ƻŎǘƻōǊŜ нлмфΣ ǎǳƛǾƛŜ ǇŀǊ ƛƴŦƛǊƳƛŝǊŜǎ Ŝǘ ǇǎȅŎƘƻƭƻƎǳŜǎΦ /Ŝ ǘȅǇŜ ŘŜ ǇŜǊǎƻƴƴŜƭ ǊŜǎǘŜƴǘ ǘǊŝǎ ǎƻǳǾŜƴǘ 

ǎƻƭƭƛŎƛǘŞ ǇŀǊ ƭŜǎ ǇŀǘƛŜƴǘǎ ǇƻǳǊ ŘŜǎ ƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴǎ ǊŜƭŀǘƛǾŜǎ Ł ƭŜǳǊ ǇŀǘƘƻƭƻƎƛŜ Řŀƴǎ ǳƴ ŎŀŘǊŜ ǉǳƛ ǇŜǳǘ şǘǊŜ ŎƻƴǎƛŘŞǊŞ 

Ƴƻƛƴǎ ŦƻǊƳŜƭ ǉǳΩǳƴŜ Ŏƻƴǎǳƭǘŀǘƛƻƴ ŘƛǊŜŎǘŜ ŀǾŜŎ ǳƴ ƳŞŘŜŎƛƴΦ [ŀ ŎǊƛǎŜ ǎŀƴƛǘŀƛǊŜ ŀ ŜƳǇşŎƘŞ ƭΩƻǊƎŀƴƛǎŀǘƛƻƴ ŘŜ ŎŜ ǘȅǇŜ 

ŞǾŞƴŜƳŜƴǘ Ŝƴ нлнлΣ ŀƭƻǊǎ ǉǳŜ ƭŜ ŦƻǊƳŀǘ ŘƛǎǘŀƴŎƛŜƭ ŀ ŞǘŞ ƧǳƎŞ ƛƴŀǇǇǊƻǇǊƛŞ ǇƻǳǊ ƭŜ ǇǳōƭƛŎ ŎƛōƭŜ Ŝǘ ǇƻǳǊ ƭŀ ǊƛŎƘŜǎǎŜ 

ŘŜǎ ŞŎƘŀƴƎŜǎ ǇǊƻǇǊŜ ŀǳ ǎǳƧŜǘΦ [ŀ ŦƛƭƛŝǊŜ CLw9b5h ŀ Ǉǳ ƴŞŀƴƳƻƛƴǎ ǊŞƛǘŞǊŜǊ ƭΩŞǾŞƴŜƳŜƴǘ Ŝƴ ǇǊŞǎŜƴǘƛŜƭ Ŝƴ нлнмΣ Ŝƴ 

ƻǊƎŀƴƛǎŀƴǘ ǇƻǳǊ ƭŀ ǇǊŜƳƛŝǊŜ Ŧƻƛǎ ǳƴŜ ŞŘƛǘƛƻƴ Ł tŀǊƛǎΣ Ł ƭΩƘƾǇƛǘŀƭ /ƻŎƘƛƴΦ ±ƛƴƎǘ ǇŀǊǘƛŎƛǇŀƴǘǎ Ŝƴ ǇǊƻǾŜƴŀƴŎŜ ŘŜ 

ǇƭǳǎƛŜǳǊǎ ƘƾǇƛǘŀǳȄ ŘΩ!tIt ƻƴǘ Ǉǳ ǎǳƛǾǊŜ ƭŜǎ ŎƻƴŦŞǊŜƴŎŜǎ όƭƛŜƴ Ĝ) et participer aux échanges avec 10 orateurs 

présents, dont les thèmes développés abordent notamment :  

 les généralités sur les maladies rares endocriniennes, les structures afférentes (CR, CC, filières..) 

 le parcours de soin des patients pour plusieurs maladies rares endocriniennes qui  représentent chaque 

catégorie : Gonades, Surrénales, Hypophyse, Thyroïde, Croissance, Gynécologie ; 

 la prise en charge des handicaps engendrés par les maladies rares endocriniennes ; 

 ƭŜǎ ǇǊƻƎǊŀƳƳŜǎ ŘŜ ƭΩŞŘǳŎŀǘƛƻƴ ǘƘŞǊŀǇŜǳǘique existants au sein de FIRENDO ; 

 ƭΩƛƳǇŀŎǘ ǇǎȅŎƘƻƭƻƎƛǉǳŜ Řǳ ǊŜǘŜƴǘƛǎǎŜƳŜƴǘ ŘŜǎ ƳŀƭŀŘƛŜǎ ǊŀǊŜǎ ŜƴŘƻŎǊƛƴƛŜƴƴŜǎ ŎƘŜȊ ƭŜǎ ǇŀǘƛŜƴǘǎ ; 

 le rôle des associations de patients, 

 ƭŜǎ ǇǊƛƴŎƛǇŜǎ ŘΩǳƴŜ ǘǊŀƴǎƛǘƛƻƴ ŜƴŦŀƴǘ-adulte réussi, 

 des exemples de vie réelle du parcours des patients au sein du service du Centre de référence maladies rares 

ŘŜ ƭŀ ǎǳǊǊŞƴŀƭŜΣ ǇǊŞǎŜƴǘŞ Ł п ǾƻƛȄ ǇŀǊ ƭŜ ƳŞŘŜŎƛƴΣ ƭΩƛƴŦƛǊƳƛŝǊŜΣ ƭΩŀǎǎƛǎǘŀƴǘŜ ǎƻŎƛŀƭŜ Ŝǘ ƭŀ ǇǎȅŎƘƻƭƻƎǳŜΦ  

! ƭΩƛǎǎǳŜ ŘŜ ƭŀ ŦƻǊƳŀǘƛƻƴΣ ǳƴŜ ŀǘǘŜǎǘŀǘƛƻƴ ŘŜ ǇŀǊǘƛŎƛǇŀǘƛƻƴ ŀ ŞǘŞ ǊŜƳƛǎŜ ŀǳx participants ainsi que des supports 

ǇŞŘŀƎƻƎƛǉǳŜǎ ƴǳƳŞǊƛǉǳŜǎ ŘŞƳŀǘŞǊƛŀƭƛǎŞǎ Ŝǘ ƭŜ ǉǳŜǎǘƛƻƴƴŀƛǊŜ ŘŜ ǎŀǘƛǎŦŀŎǘƛƻƴΦ [ΩŞǘǳŘŜ ŘŜ ǊŞǇƻƴǎŜǎ ŀ ǊŞǾŞƭŞ ǳƴ ƴƛǾŜŀǳ 

de satisfaction de 100% par rapport au programme et 100% la volonté de recommander cette formation aux 

ŎƻƭƭŝƎǳŜǎΣ ŘŜǎ ǎǳƎƎŜǎǘƛƻƴǎ ŘΩŀƳŞƭƛƻǊŀǘƛƻƴ ǇƻǳǊ ƭŜǎ ŀǎǇŜŎǘǎ ǇǊŀǘƛǉǳŜǎ ŘŜ ƭΩƻǊƎŀƴƛǎŀǘƛƻƴ ŀƛƴǎƛ ǉǳŜ ƭŜǎ ǘƘŝƳŜǎ Ł ŘŞƎŀƎŜǊ 

sur une prochaine séance. 

[Ŝǎ ǾƛƭƭŜǎ ƻǊƎŀƴƛǎŀǘǊƛŎŜǎ Ǿƻƴǘ ŎƘŀƴƎŜǊ ŘΩǳƴ ŀƴ Ł ƭΩŀǳǘǊŜ ǇŀǊ ǊƻǳƭŜƳŜƴǘΣ ŀŦƛƴ ŘΩŀǎǎǳǊŜǊ ƭŀ ŎƻǳǾŜǊǘǳǊŜ Řǳ ǘŜǊǊƛǘƻƛre. Ainsi 

le public ciblé serait surtout les professionnels paramédicaux des villes voisines et les coûts de déplacement seront 

ƳƻƛƴŘǊŜǎΣ ŀǳ ǇǊƻŦƛǘ ŘŜ ƭΩŀǳƎƳŜƴǘŀǘƛƻƴ ŘŜ ƴƻƳōǊŜ ŘŜ ǇŀǊǘƛŎƛǇŀƴǘǎ ǇŀǊ ǎŜǎǎƛƻƴ Řŀƴǎ ƭΩŀǾŜƴƛǊΦ 

https://youtube.com/playlist?list=PL1RHo8FgtaGVc_uuL01fsYOPqFEpJvit1
http://www.firendo.fr/actualites/journee-paramedicale-2021/
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o CƻǊƳŀǘƛƻƴ Ŝƴ ƭƛƎƴŜ ζ ¢Ǌŀƴǎƛǘƛƻƴ ŜƴŦŀƴǘπŀŘǳƭǘŜ Řŀƴǎ ƭŜǎ ƳŀƭŀŘƛŜǎ ǊŀǊŜǎ ŜƴŘƻŎǊƛƴƛŜƴƴŜǎ η ǇƻǳǊ ƭŜǎ 

ǇǊƻŦŜǎǎƛƻƴƴŜƭǎ ŘŜ ǎŀƴǘŞ 

CƻǊƳŜǊ ŘŜǎ ƳŞŘŜŎƛƴǎ ŀŘǳƭǘŜǎ Ŝǘ ǇŞŘƛŀǘǊŜǎ Ł ƭŀ ǘǊŀƴǎƛǘƛƻƴ ǎƻǳǎ ŦƻǊƳŜ ŘŜ ŜπƭŜŀǊƴƛƴƎΣ ahh/Σ ǾƛŘŞƻǎ ŜǘŎΦ Υ ǘŜƭƭŜ Şǘŀƛǘ 

ǳƴ ŘŜǎ ǎǳƧŜǘǎ ƛƴǎŎǊƛǘǎ Řŀƴǎ ƭŀ ŦŜǳƛƭƭŜ ŘŜ ǊƻǳǘŜ Řǳ ƎǊƻǳǇŜ ƛƴǘŜǊŦƛƭƛŝǊŜ ¢Ǌŀƴǎƛǘƛƻƴ ŜƴŦŀƴǘπŀŘǳƭǘŜΣ ǇƛƭƻǘŞ ǇŀǊ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ 

b9¦wh{tILb· Ŝǘ Řƻƴǘ CLw9b5h Şǘŀƛǘ ƳŜƳōǊŜ Ł ǘǊŀǾŜǊǎ ǎƻƴ ǊŜǇǊŞǎŜƴǘŀƴǘΣ ƭŜ tǊ tƘƛƭƛǇǇŜ ¢ƻǳǊŀƛƴŜΦ /ƻƳǇǘŜ ǘŜƴǳ 

ŘŜ ǎƻƴ ŜȄǇŞǊƛŜƴŎŜ ƭƛŞŜ Ł ƭΩƻǊƎŀƴƛǎŀǘƛƻƴ Řǳ 5L¦ ζ 9ƴŘƻŎǊƛƴƻƭƻƎƛŜ Ŝǘ ƳŞǘŀōƻƭƛǎƳŜ ŘŜ ƭŀ ǘǊŀƴǎƛǘƛƻƴ η Ŝǘ Řǳ 

ǇǊƻƎǊŀƳƳŜ 9¢t ζtǊƛǎŜ Ŝƴ ŎƘŀǊƎŜ ŀǳ ƳƻƳŜƴǘ ŘŜ ƭŀ ǘǊŀƴǎƛǘƛƻƴ ηΣ tǊ tƘƛƭƛǇǇŜ ¢ƻǳǊŀƛƴŜ ǎŜ ǇǊƻǇƻǎŜ ŘΩƻǊƎŀƴƛǎŜǊ ǳƴ 

ζ {th/ η Υ ζ ǎƳŀƭƭ ǇǊƛǾŀǘŜ ƻƴƭƛƴŜ ŎƻǳǊǎŜ η Σ ǇǊƛǾƛƭŞƎƛŀƴǘ ƭŀ ŦƻǊƳŀǘƛƻƴ ŘΩǳƴ ǇŜǘƛǘ ƴƻƳōǊŜ ŘŜ ǇǊƻŦŜǎǎƛƻƴƴŜƭǎ ŘŜ ǎŀƴǘŞ 

όƳŜƳōǊŜǎ ŘŜ CLw9b5h Ŝǘ ƳşƳŜ ŀǳπŘŜƭŁΣ ǎƛ ŎƻƴŎŜǊƴŞǎ ǇŀǊ ƭŜǎ ǊŜǘƻƳōŞŜǎ ŜƴŘƻŎǊƛƴƛŜƴƴŜǎύ ŀǳ ǇǊƻŦƛǘ ŘΩǳƴŜ 

ƛƴǘŜǊŀŎǘƛƻƴ ǊŜƴŦƻǊŎŞŜ ŀǾŜŎ ƭŜǎ ƛƴǘŜǊǾŜƴŀƴǘǎπŜȄǇŜǊǘǎ ǎǳǊ ƭŜǎ ǉǳŜǎǘƛƻƴǎ ŎƻƴŎǊŝǘŜǎΦ [ŀ ŦƛƭƛŝǊŜ b9¦wh{tLb· Ŝǘ 

ƴƻǘŀƳƳŜƴǘ ƭŀ ŎƘŀǊƎŞŜ ŘŜ Ƴƛǎǎƛƻƴ Řǳ ƎǊƻǳǇŜ ƛƴǘŜǊŦƛƭƛŝǊŜ ¢Ǌŀƴǎƛǘƛƻƴ ŜƴŦŀƴǘπŀŘǳƭǘŜ ǎŜ ǎƻƴǘ ǇǊƻǇƻǎŞŜǎ ŘŜ ǇŀǊǘƛŎƛǇŜǊ 

Ł ƭΩƻǊƎŀƴƛǎŀǘƛƻƴ ŘŜ ŎŜǘǘŜ ŦƻǊƳŀǘƛƻƴ ŦƛƴŀƴŎŞŜ ŘƛǊŜŎǘŜƳŜƴǘ ǇŀǊ CLw9b5hΣ ƭŀ Ǿƻȅŀƴǘ ŎƻƳƳŜ ǳƴŜ ǇǊŜƳƛŝǊŜ ōǊƛǉǳŜ 

Řŀƴǎ ƭŀ ǎǳƛǘŜ ŘŜǎ ŀǳǘǊŜǎ ŦƻǊƳŀǘƛƻƴǎ ǎǳǊ ƭŀ ¢Ǌŀƴǎƛǘƛƻƴ ŜƴŦŀƴǘπŀŘǳƭǘŜ Řŀƴǎ ƭŜǎ ŀǳǘǊŜǎ ƳŀƭŀŘƛŜǎ ǊŀǊŜǎΦ 

[ŀ ǇǊŜƳƛŝǊŜ ŞŘƛǘƛƻƴ ŘŜ ŎŜ ζ ǎƳŀƭƭ ǇǊƛǾŀǘŜ ƻƴƭƛƴŜ ŎƻǳǊǎŜ η ǎǳǊ ƭŀ ¢Ǌŀƴǎƛǘƛƻƴ ŜƴŦŀƴǘπŀŘǳƭǘŜ Řŀƴǎ ƭŜǎ ƳŀƭŀŘƛŜǎ ǊŀǊŜǎ 

ŜƴŘƻŎǊƛƴƛŜƴƴŜǎ ζ  ŀ Ŝǳ ƭƛŜǳ ƭŜ мŜǊ Ƨǳƛƴ нлнмΦ 9ƭƭŜ ŀ ƳƻǘƛǾŞ оун ƛƴǎŎǊƛǇǘƛƻƴǎ Ŝǘ ŀ ŞǘŞ ŦƛƴŀƭŜƳŜƴǘ ǎǳƛǾƛŜ ǇŀǊ мфм 

ǇŀǊǘƛŎƛǇŀƴǘǎ ǘƻǳǘŜǎ ǎǇŞŎƛŀƭƛǘŞǎ ŎƻƴŦƻƴŘǳŜǎ όŜƴŘƻŎǊƛƴƻƭƻƎǳŜǎΣ ƳŞŘŜŎƛƴǎ ōƛƻƭƻƎƛǎǘŜǎΣ ŎƘƛǊǳǊƎƛŜƴǎΣ ǇŞŘƛŀǘǊŜǎΣ 

ƳŞŘŜŎƛƴǎ ƎŞƴŞǊŀƭƛǎǘŜǎύΣ ŀǾŜŎ ǳƴ ǘŀǳȄ ŘŜ ǎŀǘƛǎŦŀŎǘƛƻƴ ŘŜ пΣпκрΦ [Ŝǎ ƻǊŀǘŜǳǊǎ όƳŞŘŜŎƛƴǎ ŘΩŀŘǳƭǘŜ Ŝǘ ǇŞŘƛŀǘǊŜΣ 

ǇǎȅŎƘƻƭƻƎǳŜ Řǳ ŎŜƴǘǊŜ ŘŜ ǊŞŦŞǊŜƴŎŜΣ ŎƻƻǊŘƛƴŀǘŜǳǊ ŘΩǳƴŜ ǇƭŀǘŜŦƻǊƳŜ ŘŜ ǘǊŀƴǎƛǘƛƻƴ ŜƴŦŀƴǘπŀŘǳƭǘŜΣ ǳƴ ǊŜǇǊŞǎŜƴǘŀƴǘ 

ŘŜǎ ŀǎǎƻŎƛŀǘƛƻƴǎ ŘŜ ǇŀǘƛŜƴǘǎύ ƻƴǘ Ǉǳ ƛƴǘŜǊǾŜƴƛǊ ǇŜƴŘŀƴǘ ƭŜǎ ŎƻƴŦŞǊŜƴŎŜǎ ŎƻǳǊǘŜǎ ƭŀƛǎǎŀƴǘ ƭŀ ǇƭŀŎŜ ǇƻǳǊ ƭΩƛƴǘŜǊŀŎǘƛƻƴ 

ǎǳƛǘŜ ŀǳȄ ǉǳŜǎǘƛƻƴǎ ǇƻǎŞŜǎ Ŝƴ ǘŜƳǇǎ ǊŞŜƭ όƭƛŜƴ ǾŜǊǎ ƭŜ ǇǊƻƎǊŀƳƳŜ Ĝ, ƴŞŎŜǎǎƛǘŜ ǳƴŜ ŎǊŞŀǘƛƻƴ ŘŜ ŎƻƳǇǘŜύΦ [Ŝǎ 

ŎƻƴŦŞǊŜƴŎŜǎ ƻƴǘ ŞǘŞ ŜƴǊŜƎƛǎǘǊŞŜǎ Ŝǘ Ƴƛǎ Ł ŘƛǎǇƻǎƛǘƛƻƴ ŘŜǎ ǇŜǊǎƻƴƴŜǎ ƛƴǎŎǊƛǘŜǎ Ł ƭŀ ŦƻǊƳŀǘƛƻƴ Ŝƴ ǘŀƴǘ ǉǳŜ ǊŜǇƭŀȅǎΦ  

{ǳƛǘŜ ŀǳ ǊŜǘƻǳǊ ǘǊŝǎ ǇƻǎƛǘƛŦ ŘŜǎ ǇŀǊǘƛŎƛǇŀƴǘǎΣ ƭŜ tǊ ¢ƻǳǊŀƛƴŜ ǎƻǳƘŀƛǘŜ ǇƻǳǊ нлнн ǊŜƴŘǊŜ ŎŜǘǘŜ ŦƻǊƳŀǘƛƻƴ ŘƛǇƭƾƳŀƴǘŜ 

όƻōǘŜƴƛǊ ǳƴ ƭŀōŜƭ 5t/ύ Ŝǘ ǎŜ ǊŀǇǇǊƻŎƘŜǊ ŜƴŎƻǊŜ Ǉƭǳǎ Řǳ ŦƻǊƳŀǘ {th/Σ Ŝƴ ǇŜǊƳŜǘǘŀƴǘ ŀǳȄ ǇŀǊǘƛŎƛǇŀƴǘǎ ŘΩŀŎŎŞŘŜǊ 

ŀǳȄ ŎƻƴŦŞǊŜƴŎŜǎ ǇǊŞŜƴǊŜƎƛǎǘǊŞŜǎ ŘŜǎ ŜȄǇŜǊǘǎ Ǉǳƛǎ ŘΩƻǊƎŀƴƛǎŜǊ ǳƴ ŞǾŞƴŜƳŜƴǘ Ŝƴ ŘƛǊŜŎǘ Ŝƴ ƭƛƎƴŜ ǇŜǊƳŜǘǘŀƴǘ ŘŜ ǎŜ 

ŎƻƴŎŜƴǘǊŜǊ ǉǳŜ ǎǳǊ ƭŜǎ ŞŎƘŀƴƎŜǎ Ŝƴ ŘƛǊŜŎǘΦ [ŀ ŦƛƭƛŝǊŜ b9¦wh{tILb· ŎƻƴǘƛƴǳŜ ŘŜ ǘǊŀǾŀƛƭƭŜǊ ŀǾŜŎ ƭŜ ƳşƳŜ 

ǇǊŜǎǘŀǘŀƛǊŜ ǎǳǊ ǎƻƴ ǇǊƻǇǊŜ ƳƻŘǳƭŜ ŘŜ ŦƻǊƳŀǘƛƻƴ ǎǳǊ ƭŀ ǘǊŀƴǎƛǘƛƻƴ ŎƘŜȊ ƭŜǎ ǇŀǘƛŜƴǘǎ ŀǾŜŎ ƭŜǎ ƳŀƭŦƻǊƳŀǘƛƻƴǎ 

ǇŜƭǾƛŜƴƴŜǎ Ŝǘ ƳŞŘǳƭƭŀƛǊŜǎ ǊŀǊŜǎ Τ ŘΩŀǳǘǊŜǎ ŦƛƭƛŝǊŜǎ ǇƻǳǊǊŀƛŜƴǘ şǘǊŜ ƛƴǘŞǊŜǎǎŞŜǎ Ł ƭǳƛ ŜƳōƻƞǘŜǊ ƭŜ Ǉŀǎ όw9{tLCL[Σ 

a¦/hπ/C¢wύΦ  

o .ƻǳǊǎŜǎ ŘŜ ǾƻȅŀƎŜ ŀǳȄ ŎƻƴƎǊŝǎ ƴŀǘƛƻƴŀǳȄ Ŝǘ ƛƴǘŜǊƴŀǘƛƻƴŀǳȄ ŘΩŜƴŘƻŎǊƛƴƻƭƻƎƛŜ ǇƻǳǊ ƭŜ ǇŜǊǎƻƴƴŜƭ ƴƻƴπ

ǘƛǘǳƭŀƛǊŜ ŘŜǎ ǎǘǊǳŎǘǳǊŜǎ ƳŜƳōǊŜǎ ŘŜ CLw9b5hΣ ȅ ŎƻƳǇǊƛǎ ǇƻǳǊ ƭŜǎ ǊŜǇǊŞǎŜƴǘŀƴǘǎ ŘΩŀǎǎƻŎƛŀǘƛƻƴǎ ŘŜ 

ǇŀǘƛŜƴǘǎ 

5Ŝǎ ŀǇǇŜƭǎ Ł ǇŀǊǘƛŎƛǇŀǘƛƻƴ ƻƴǘ ŞǘŞ ƭŀƴŎŞ ǇŀǊ ƭΩŞǉǳƛǇŜ ŘΩŀƴƛƳŀǘƛƻƴ ŘŜ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ CLw9b5h Ł ƭϥŀǘǘŜƴǘƛƻƴ Řǳ ǇŜǊǎƻƴƴŜƭ 

ƴƻƴπǘƛǘǳƭŀƛǊŜ ŘŜǎ ǎǘǊǳŎǘǳǊŜǎ ƳŜƳōǊŜǎ ŘŜ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ CLw9b5h Υ ƛƴǘŜǊƴŜǎΣ ŎƘŜŦǎ ŘŜ ŎƭƛƴƛǉǳŜǎΣ ŞǘǳŘƛŀƴǘǎ Ŝƴ ǘƘŝǎŜ 

ǎŎƛŜƴǘƛŦƛǉǳŜΣ ŎƘŜǊŎƘŜǳǊǎ ǇƻǎǘπŘƻŎǘƻǊŀǳȄΣ ƳŞŘŜŎƛƴǎ ŎƻƴǘǊŀŎǘǳŜƭǎΣ ǊŜǇǊŞǎŜƴǘŀƴǘǎ ŘϥŀǎǎƻŎƛŀǘƛƻƴǎ ŘŜ ǇŀǘƛŜƴǘǎ π ŀŦƛƴ 

ŘŜ ƭŜǎ ŦŀƛǊŜ ōŞƴŞŦƛŎƛŜǊ ŘϥǳƴŜ ōƻǳǊǎŜ ŘŜ ǾƻȅŀƎŜ ǇƻǳǊ ƭŀ ǇŀǊǘƛŎƛǇŀǘƛƻƴ ŀǳȄ ŘƛŦŦŞǊŜƴǘǎ ŎƻƴƎǊŝǎ ǇǊŞǾǳǎ Ŝƴ нлнмΦ 

!ǇǇŜƭŞŜ ƛƴƛǘƛŀƭŜƳŜƴǘ Ϧƭŀ ōƻǳǊǎŜ ŘŜ ǾƻȅŀƎŜϦΣ ŎŜǘǘŜ ŀƛŘŜ ŀ ŞǘŞ ŎŜƴǎŞŜ ŎƻƳǇǊŜƴŘǊŜ ƭŜ ǘǊŀƧŜǘ ŀƭƭŜǊπǊŜǘƻǳǊ Ŝƴ ǘǊŀƛƴ ƻǳ 

ŀǾƛƻƴΣ ƭϥƘŞōŜǊƎŜƳŜƴǘ Ŝǘ ƭϥƛƴǎŎǊƛǇǘƛƻƴ ŀǳ ŎƻƴƎǊŝǎΦ 9ƴ ŎƻƴǘǊŜǇŀǊǘƛŜΣ ƭŜǎ ƭŀǳǊŞŀǘǎ ǎϥŜƴƎŀƎŜƴǘ Ł ŘŜǾŜƴƛǊ ƭϥŜƴǾƻȅŞ 

ǎǇŞŎƛŀƭ CLw9b5hϦ Ŝǘ Ł ǊŞŘƛƎŜǊ ǳƴŜ ǊŞǘǊƻǎǇŜŎǘƛǾŜ ǎǳǊ ƭŜǎ ŎƻƴŦŞǊŜƴŎŜǎ ƭŜǎ Ǉƭǳǎ ǇŜǊǘƛƴŜƴǘŜǎ ǇƻǳǊ ƭŜǎ ƳŀƭŀŘƛŜǎ ǊŀǊŜǎ 

ŜƴŘƻŎǊƛƴƛŜƴƴŜǎ ǉǳƛ ŀƭƛƳŜƴǘŜǊƻƴǘ ƭŜ ǎƛǘŜ ƛƴǘŜǊƴŜǘ ŘŜ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ Řŀƴǎ ƭŜ Ƴƻƛǎ ǎǳƛǾŀƴǘ ƭŜ ŎƻƴƎǊŝǎΦ [Ŝǎ ǊŞǘǊƻǎǇŜŎǘƛǾŜǎ 

ǊŞŘƛƎŞŜǎ ǎŜǊŀƛŜƴǘ ǾƛǎƛōƭŜǎ ŘŜǇǳƛǎ ƭŀ ǇŀƎŜ ŘϥŀŎŎǳŜƛƭ Řǳ ǎƛǘŜ ǿǿǿΦŦƛǊŜƴŘƻΦŦǊ Ŝǘ ŘŜ ƳŀƴƛŝǊŜ ǇŜǊƳŀƴŜƴǘŜ Řŀƴǎ ƭŀ 

ŎŀǘŞƎƻǊƛŜ ζ wŜǘƻǳǊ ǎǳǊ ǳƴ ŞǾŞƴŜƳŜƴǘ η ŘŜǎ ŀŎǘǳŀƭƛǘŞǎ ǎǳǊ ƭŜ ǎƛǘŜ ƛƴǘŜǊƴŜǘ CLw9b5hΦ  

CƛƴŀƭŜƳŜƴǘΣ ǇƻǳǊ ŎŀǳǎŜ ŘŜ ƭŀ ǎƛǘǳŀǘƛƻƴ ǎŀƴƛǘŀƛǊŜ ŀǎǎŜȊ ŘŞƎǊŀŘŞŜ Ŝƴ нлнмΣ ƛƭ ȅ ŀǾŀƛǘ ǉǳŀǘǊŜ ŀǇǇŜƭǎ Ł ŎŀƴŘƛŘŀǘǳǊŜǎ 

ǇƻǳǊ ǇŀǊǘƛŎƛǇŜǊ ŀǳȄ ŎƻƴƎǊŝǎ ǎǳƛǾŀƴǘǎ Υ  

 ICE (International Congress of Endocrinology) en distanciel en février 2021 : 2 boursiers financés,  

 9/9 ό9ǳǊƻǇŜŀƴ /ƻƴƎǊŜǎǎ ƻŦ 9ƴŘƻŎǊƛƴƻƭƻƎȅΣ ŎƻƴƎǊŝǎ ŘŜ ƭŀ {ƻŎƛŞǘŞ 9ǳǊƻǇŞŜƴƴŜ ŘΩ9ƴŘƻŎǊƛƴƻƭƻƎƛŜύ Ŝƴ 

distanciel  en mai 2021  : 6 boursiers financés,  

 /ƻƴƎǊŝǎ ŘŜ ƭΩ9{t9 ό{ƻŎƛŞǘŞ 9ǳǊƻǇŞŜƴƴŜ ŘŜ ƭΩ9ƴŘƻŎǊƛƴƻƭƻƎƛŜ tŞŘƛŀǘǊƛǉǳŜύ Ŝƴ ŘƛǎǘŀƴŎƛŜƭ Ŝƴ ǎŜǇǘŜƳōǊŜ нлнм 

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
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: 1 boursier financé,  

 /ƻƴƎǊŝǎ ŘŜ ƭŀ {C9 ό{ƻŎƛŞǘŞ CǊŀƴœŀƛǎŜ ŘΩ9ƴŘƻŎǊƛƴƻƭƻƎƛŜύ Ŝƴ ǇǊŞǎŜƴǘƛŜƭ Ŝƴ ƻŎǘƻōǊŜ нлнм Υ с ōƻǳǊǎƛŜǊǎ 

financés, 7 paramédicaux financés. 

[Ŝǎ ǊŞǎŜǊǾŀǘƛƻƴǎ Ŝǘ ƭŜǎ ƛƴǎŎǊƛǇǘƛƻƴǎ ǎƻƴǘ ŜŦŦŜŎǘǳŞŜǎ ŀǳ ƴƻƳ ŘŜǎ ƭŀǳǊŞŀǘǎ ǇŀǊ ƭϥŞǉǳƛǇŜ ŘϥŀƴƛƳŀǘƛƻƴ CLw9b5hΦ [Ŝ 

ǇŜǊǎƻƴƴŜƭ ŘŜ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ CLw9b5h Ŝǎǘ ŞƎŀƭŜƳŜƴǘ ŎƘŀǊƎŞ ŘϥŀǎǎǳǊŜǊ ƭŀ ŘƛŦŦǳǎƛƻƴ ŘŜ ƭΩƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴΣ ŘŜ ǊŜŎǳŜƛƭƭƛǊ ƭŜǎ 

ŎŀƴŘƛŘŀǘǳǊŜǎ Ŝǘ ƭŜǎ ŦŀƛǊŜ ǎǳƛǾǊŜ ŀǳ ŎƻƭƭŝƎŜ ŘŜ CLw9b5h ǇƻǳǊ ŞǾŀƭǳŀǘƛƻƴΣ ŎƻƳƳǳƴƛǉǳŜǊ ŀǾŜŎ ƭŜǎ ŎŀƴŘƛŘŀǘǎΣ 

ǘǊŀƴǎƳŜǘǘǊŜ ǘƻǳǘŜǎ ƭŜǎ ƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴǎ Ł ƭϥŀƎŜƴŎŜ ŘŜ ǾƻȅŀƎŜΣ ǊŜŎǳŜƛƭƭƛǊ ƭŜǎ ŘƛŦŦŞǊŜƴǘŜǎ ǊŞǘǊƻǎǇŜŎǘƛǾŜǎΣ ƭŜǎ ƳŜǘǘǊŜ Ŝƴ 

ŦƻǊƳŜ Ŝǘ ŜƴŦƛƴ ƭŜǎ ǇƻǎǘŜǊ ǎǳǊ ŦƛǊŜƴŘƻΦŦǊΦ 

Á Action 9.4 : Encourager les formations mixtes professionnels/malades/entourage  

Renforcement des connaissances des patients et des familles. 

Suite aux travaux du groupe thématique « Formation » de la filière FIRENDO en 2019, notamment concernant 

ƭΩƛŘŜƴǘƛŦƛŎŀǘƛƻƴ ŘŜǎ ǇŀǘƛŜƴǘǎ ŀǳ ǎŜƛƴ ŘŜǎ ŀǎǎƻŎƛŀǘƛƻƴǎ ƳŜƳōǊŜǎ ŘŜ CLw9b5h ŘŞǎƛǊŜǳȄ ŘŜ ŘŜǾŜƴƛǊ ƭŜǎ ǇŀǘƛŜƴǘǎ ŜȄǇŜǊǘǎ 

et établir leur besoin en formation ŀŘŘƛǘƛƻƴƴŜƭƭŜ ŀŦƛƴ ǉǳΩƛƭǎ ǇǳƛǎǎŜƴǘ ŘŜǾŜƴƛǊ ŦƻǊƳŀǘŜǳǊ ƴƻǘŀƳƳŜƴǘ ǇŜƴŘŀƴǘ ƭŜǎ 

ǇǊƻƎǊŀƳƳŜǎ ŘΩŞŘǳŎŀǘƛƻƴ ǘƘŞǊŀǇŜǳǘƛǉǳŜǎΣ CLw9b5h ǎΩŞǘŀƛǘ Ƨƻƛƴǘ Ł ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ CLa!¢Ih Řŀƴǎ ƭΩƛƴƛǘƛŀǘƛǾŜ ŘŜ lancer une 

formation « Parents experts ». FIRENDO a participé à plusieurs réunions de ce groupe inter-filière en 2021 et a 

ǊŞǇƻƴŘǳ Ł ƭΩŀǇǇŜƭ ŘŜ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ CLa!¢Ih Ŝƴ ƛƴǎŎǊƛǾŀƴǘ Ł ƭŀ ŦƻǊƳŀǘƛƻƴ ŘŜǳȄ ǇŀǊŜƴǘǎ ŎŀƴŘƛŘŀǘǎΣ ƛǎǎǳǎ ŘŜǎ ŀǎǎƻŎƛŀǘƛƻƴǎ 

membres ASFLIP et Surrénales, pour la session débutant en septembre 2021. Le premier candidat FIRENDO, 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 FIRENDO « Support aux associations de patients ».  

 

Axe 10 : RENFORCER LE RÔLE DES FSMR DANS LES ENJEUX DU SOIN ET DE LA RECHERCHE 

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

o !Ŏǘƛƻƴǎ ŘŜ ƭŀ C{aw ŎƻƴŎŜǊƴŀƴǘ ƭΩhǳǘǊŜ-Mer : 

Dr Muriel Cogne, endocrinologue au CHU de la Réunion à Saint-Pierre et coordinateur du centre de compétence 

du réseau HYPO est aussi la représentante des centres de compétence FIRENDO dans le bureau et le collège de 

direction FIRENDO. Elle a donc participé à distance aux quatre réunions en 2021 mobilisant les représentants des 

centres de compétence FIRENDO.  

[ΩŞǉǳƛǇŜ ŘΩŀƴƛƳŀǘƛƻƴ Ŝǘ ƭΩŀƴƛƳŀǘŜǳǊ ŘŜ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ CLw9b5h ƻƴǘ Ŝǳ ƭΩƻŎŎŀǎƛƻƴ ŘŜ ǎŜ ǊŞǳƴƛǊ ŀǾŜŎ ƭŜ ǇŜǊǎƻƴƴŜƭ ŘŜ ƭŀ 

plateforme de coordination Outre-mer en Guadeloupe (KARUKERARES) en août 2021. Un des sujets de cette 

réunion à distance ŀ ŞǘŞ ŘΩƛŘŜƴǘƛŦƛŜǊ ŘŜǎ ǇƻǘŜƴǘƛŜƭǎ ƴƻǳǾŜŀǳȄ ƳŜƳōǊŜǎ ŘŜ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ CLw9b5h Ł ƭΩŀǾŜƴƛǊΣ ǇǳƛǎǉǳŜ 

CLw9b5h ƴŜ ŘƛǎǇƻǎŜ ŘΩŀǳŎǳƴ ŎŜƴǘǊŜ ŘŜ ǊŞŦŞǊŜƴŎŜ ƴƛ ŎƻƳǇŞǘŜƴŎŜ Řŀƴǎ ŎŜǘǘŜ ǇŀǊǘƛŜ ŘŜǎ !ƴǘƛƭƭŜǎΦ [ΩŞǉǳƛǇŜ 

ŘΩŀƴƛƳŀǘƛƻƴ ŘŜ CLw9b5h ŀ Ǉǳ ǇŀǊ ƭŀ ǎǳƛǘŜ ǊŞǇƻƴŘǊŜ ŀǳȄ ǇƭǳǎƛŜǳrs questionnements de la plateforme 

Y!w¦Y9w!w9{ Řŀƴǎ ƭΩŀƴƴŞŜ ǇŀǊ ŞŎƘŀƴƎŜ ŘŜǎ ƳŀƛƭǎΦ 

La filière FIRENDO a financé la participation à la formation « Parent-expert η ŘΩǳƴŜ ǇŀǘƛŜƴǘŜ ŀŘƘŞǊŜƴǘŜ ŘŜ 

ƭΩŀǎǎƻŎƛŀǘƛƻƴ {ǳǊǊŞƴŀƭŜǎ ǊŞǎƛŘŀƴǘ Ł ƭŀ wŞǳƴƛƻƴΣ ǉǳƛ Ŝǎǘ Řŀƴǎ ƭŀ Řémarche de prise de contact auprès des différents 

centres de compétence à 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 filière à des 

candidaturŜǎ IŎtΣ ǊŜƎƛǎǘǊŜǎ 9wbΧύ  

5ŜǇǳƛǎ ƭΩŀǇǇŜƭ ŘΩƻŦŦǊŜ нлмс ǇƻǳǊ ƭŀ Ŏƻƴǎǘƛǘǳǘƛƻƴ ŘŜǎ 9wbΣ ƭŜǎ /ŜƴǘǊŜǎ ŘŜ wŞŦŞǊŜƴŎŜ aŀƭŀŘƛŜǎ wŀǊŜǎ ŘŜ CLw9b5h 

ont été reconnus en tant que Healthcare Providers (HcP) dans le cadre du réseau européen des maladies rares 

endocriniennes (ENDOςERN). Deux des 8 groupes multithématiques όa¢Dύ ŘŜ ƭΩ9b5h-ERN sont coordonnées par 

ŘŜǎ ǊŜǎǇƻƴǎŀōƭŜǎ ŘŜ /waw ŘŜ CLw9b5h Ŝǘ ƭΩŀƴƛƳŀǘŜǳǊ ŘŜ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ Ŧŀƛǘ ǇŀǊǘƛŜ ŘŜ ƭΩŀŘǾƛǎƻǊȅ ōƻŀǊŘ ŘŜ ƭΩ9b5h-ERN.  

" ŎŜ ǘƛǘǊŜΣ ƭΩŀƴƛƳŀǘŜǳǊ ŘŜ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ CLw9b5h ŀ ŀǎǎƛǎǘŞ Ŝƴ нлнм ŎƻƳƳŜ ǘƻǳǎ ƭŜǎ ŀƴǎ Ł ƭΩŀǎǎŜƳōƭŞŜ ƎŞƴŞǊŀƭŜ ŘŜ 
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ƭΩ9b5h-ERN qui a été tenue en ligne pour cause de la situation sanitaire liée à la pandémie de Covid-19.  

En 2019, le Health Care Provider « consortium APHP η ƳŜƳōǊŜ ŘŜ ƭΩ9b5h-ERN, regroupant plusieurs sites CRMR 

ƳŜƳōǊŜǎ ŘŜ CLw9b5h ǎǳǊ ƭΩ!tIt όwƻōŜǊǘ 5ŜōǊŞΣ bŜŎƪŜǊΣ /ƻŎƘƛƴΣ ¢ǊƻǳǎǎŜŀǳΣ {ŀƛƴǘ !ƴǘƻƛƴŜΣ tƛǘƛŞ-Salpétrière) a 

ǎƻǳƘŀƛǘŞ ǾƻƛǊ ƭΩŜȄǘŜƴǎƛƻƴ ŘŜ ǎŀ ŎƻƳǇŞǘŜƴŎŜ ŀǳȄ ǘƘŞƳŀǘƛǉǳŜǎ ŘŜǎ ŘƛŀōŝǘŜǎ ǊŀǊŜǎ όa¢D уύΦ 9ƴ ŜŦŦŜǘΣ ŎŜǘǘŜ 

thématique a été inexistante au sein de FIRENDO au moment de la labellisation de ce Health Care Provider en 

нлмс ŎŀǊ ƭŜ ŎŜƴǘǊŜ ŘŜ ǊŞŦŞǊŜƴŎŜ ƳŀƭŀŘƛŜǎ ǊŀǊŜǎ twL{L{Σ ƭŀ ŎƻǳǾǊŀƴǘΣ ƴΩŀ ŞǘŞ ƭŀōŞƭƛǎŞ ǇŀǊ ƭŜ aƛƴƛǎǘŝǊŜ ǉǳΩŜƴ нлмтΦ 

[ŀ ŦƛƭƛŝǊŜ CLw9b5h ŀ ǎƻǳǘŜƴǳ ƭŀ ŎŀƴŘƛŘŀǘǳǊŜ ŎƻƴƧƻƛƴǘŜ ŘŜ ƭΩƘƾǇƛǘŀƭ bŜŎƪŜǊ όtǊ tƻƭŀƪύ Ŝǘ ŘŜ ƭΩƘƾǇƛǘŀƭ {ŀƛƴǘ !ƴǘƻƛƴŜ 

όtǊ ±ƛƎƻǳǊƻǳȄύ Ł ƭΩŞƭŀǊƎƛǎǎŜƳŜƴǘ ŘŜ ŎŜǘǘŜ ŎƻƳǇŞǘŜƴŎŜ ǉǳƛ ŀ ŞǘŞ ŀǇǇǊƻǳǾŞ ǇŀǊ ƭΩ9b5h-ERN en 2021. 

Dès 2019, FIRENDO a également soutenu la candidature du consortium Endo-HCL-GHE aux Hospices Civils de 

Lyon (regroupant les services du Pr Raverot et Pr Mouriquand et réunissant les CRMR HYPO et CRMR DEVGEN, 

ǘƻǳǎ ƭŜǎ ŘŜǳȄ ƳŜƳōǊŜǎ ŘŜ CLw9b5hύ ŀǳ ǎǘŀǘǳǘ Řǳ IŜŀƭǘƘ /ŀǊŜ tǊƻǾƛŘŜǊ ƳŜƳōǊŜ ŘΩ9b5h-ERN. En effet, cet 

ŞǘŀōƭƛǎǎŜƳŜƴǘ ƴΩŀ Ǉŀǎ ǎƻǳƳƛǎ ǎŀ ŎŀƴŘƛŘŀǘǳǊŜ Ł ƭΩ9b5h-ERN lƻǊǎ ŘŜ ƭΩŀǇǇŜƭ ŘΩƻŦŦǊŜ ƛƴƛǘƛŀƭ Ŝƴ нлмсΦ [Ŝ ǊŜǇǊŞǎŜƴǘŀƴǘ 

ŦǊŀƴœŀƛǎ Ł ƭΩ9b5h-ERN et animateur de la filière FIRENDO, Pr Bertherat, a continué de soutenir cette candidature 

tout au long de 2021 pout afin aboutir à une nomination officielle en tant que HCP membre du plein droit en 

2022. 
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AMÉLIORATION DE LA PRISE EN CHARGE DES PATIENTS 

[ŀ ŦƛƭƛŝǊŜ CLw9b5h ǎΩŜǎǘ ƛƳǇƭƛǉǳŞŜ ŀǳǘƻǳǊ ŘŜ ƭŀ ƭƻƛ ŘŜ ōƛƻŞǘƘƛǉǳŜ ŀǾŀƴǘ ƳşƳŜ ǎŀ ǇǊƻƳǳƭƎŀǘƛƻƴ ŀǳ ƧƻǳǊƴŀƭ ƻŦŦƛŎƛŜƭ 

(LOI n° 2021-1017 du 2 août 2021). En effet, cette loi concerne les patients atteints de variations du 

ŘŞǾŜƭƻǇǇŜƳŜƴǘ ƎŞƴƛǘŀƭ ό±5Dύ ǉǳƛ ǎƻƴǘ ŘŜǎ ƳŀƭŀŘƛŜǎ ǊŀǊŜǎ Řŀƴǎ ƭŜ ŎƘŀƳǇ ŘΩŜȄǇŜǊǘƛǎŜ ŘŜǎ ŎŜƴǘǊŜǎ ƳŀƭŀŘƛŜǎ ǊŀǊŜǎ 

de FIRENDO. Plusieurs membres de la filière (praticiens hospitaliers ou associatifs) participent aux différents 

groupes de travail proposés par le ministère. De plus, de nombreuses discussions avec les organes de 

ƎƻǳǾŜǊƴŀƴŎŜ ƻƴǘ Ŝǳ ƭƛŜǳΣ ŀƛƴǎƛ ǉǳΩŀǾŜŎ ƭŜǎ ŀǎǎƻŎƛŀǘƛƻƴǎ ŘŜ ǇŀǘƛŜƴǘǎ ƳŜƳōǊŜǎ ŘŜ CLw9b5hΦ 

[ΩŀǊǘƛŎƭŜ ол ŘŜ ƭŀ ƭƻƛ ǇǊŞǾƻƛǘ ǳƴ ǊŀǇǇƻǊǘ ŀǳ ǇŀǊƭŜƳŜƴǘ Řŀƴǎ ƭŜǎ му Ƴƻƛǎ ŀǇǊŝǎ ƭŀ ǇǳōƭƛŎŀǘƛƻƴ ŘŜ ƭΩŀǊǊşǘŞΦ /Ŝ ǊŀǇǇƻǊǘ 

comprendra un aspect sur le fonctionnement des centres maladies rares compétents, un sur le respect des 

normes internationales et un autre sur des aspects chiffrés. Afin de connaître 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 FIRENDO participe à ce groupe de 

ǘǊŀǾŀƛƭ ǘƻǳǘ ŀǳ ƭƻƴƎ ŘŜ ƭΩŀƴƴŞŜ нлнм ǉǳƛ ŀ ŞŎƘŀƴƎŞ ǇŀǊ Ƴŀƛƭǎ ƻǳ Ŝƴ ǾƛǎƛƻŎƻƴŦŞǊŜƴŎŜ ŀǳǘƻǳǊ Řǳ ǇǊƻǘƻŎƻƭŜΣ ƭŜ 

Professeur Bertherat étant membre du comité de pilotage. Dans le but de mener à bien cette étude, la Direction 

Générale de ƭΩƻŦŦǊŜ ŘŜ ǎƻƛƴǎ ŀ ŘŞŘƛŞ ŘŜǳȄ ŦƛƴŀƴŎŜƳŜƴǘǎ ǎǇŞŎƛŦƛǉǳŜǎΣ ŘΩǳƴŜ ǇŀǊǘ Ł ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ CLw9b5h Ŝǘ ŘŜ ƭΩŀǳǘǊŜ 

à la Banque Nationale Maladies Rares (BNDMR) en deuxième partie de 2021. Cette somme dédiée à FIRENDO va 

ǇŜǊƳŜǘǘǊŜ ƭŜ ǊŜŎǊǳǘŜƳŜƴǘ ŘΩǳƴ ǇŜǊǎƻƴƴŜƭ ǘŜŎƘƴƛǉǳŜ pour commencer le travail de collecte de données en 2022. 

RECHERCHE 

Mise à jour régulière du site internet firendo.fr sur les sujets de la recherche dans les maladies rares 

endocriniennes : A travers la rubrique de son site dédiée à la Recherche (lien Ĝ), la filière FIRENDO recense : 

[Ŝǎ ŀǇǇŜƭǎ Ł ǇǊƻƧŜǘǎ ŘŜ ǊŜŎƘŜǊŎƘŜ ƎŞƴŞǊƛǉǳŜǎ Ŝǘ Ŏƛōƭŀƴǘ ƭŜǎ ƳŀƭŀŘƛŜǎ ǊŀǊŜǎ ŜƴŘƻŎǊƛƴƛŜƴƴŜǎΣ ǉǳΩƛƭǎ ǎƻƛŜƴǘ ƴŀǘƛƻƴŀǳȄΣ 

européens ou internationaux (ANR, AFM-Téléthon, Fondation Maladies Rares, Fondation pour la Recherche 

Médicale, association IFCAH, sociétés savantes SFE et SFEDP, EJP-RD, Horizon2020 dont ERC et MSCA, etc). 

Les conférences et congrès scientifiques ainsi que les évènements grand public traitant des maladies rares 

endocriniennes (Congrès 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 référence, etc). 

[Ŝǎ ǇǳōƭƛŎŀǘƛƻƴǎ ŘŜǎ ƳŜƳōǊŜǎ ŘŜ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ ǊŜƭŜǾŀƴǘ ŘŜ ƭΩŞǘǳŘŜ ŦƻƴŘŀƳŜƴǘŀƭŜ Ŝǘ ŎƭƛƴƛǉǳŜ ŘŜǎ ƳŀƭŀŘƛŜǎ ǊŀǊŜǎ 

endocriniennes. Des résumés vulgarisés des articles scientifiques recensés sont également disponibles en 

ŦǊŀƴœŀƛǎ ŀŦƛƴ ŘŜ ŦŀŎƛƭƛǘŜǊ Ŝǘ ŘΩŜƴŎƻǳǊŀƎŜǊ ƭŀ ŘƛŦŦǳǎƛƻƴ ŘŜ ƭΩƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴ ǎŎƛŜƴǘƛŦƛǉǳŜ ŀǳǇǊŝǎ ŘŜǎ ƳŜƳōǊŜǎ ŘŜ 

FIRENDO, pour qui la lecture et la compréhension des publications en anglais est difficile.  

La filière FIRENDO diffuse également ces informations via des newsletters, bulletins Recherche (2 publications 

du bulletin très complet en 2021, à visualiser dans la rubrique Newsletter), flash info ou par communication 

ciblée auprès de ces membres. 

Référencer les ressources et outils pour la recherche : La filière FIRENDO souhaite mettre à 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 filière peuvent renseigner grâce à des formulaires en ligne les 

ƳƻŘŝƭŜǎ ŘΩŞǘǳŘŜ όŀƴƛƳŀǳȄ Ŝǘ ŎŜƭƭǳƭŀƛǊŜǎύ Ŝǘ ƭŜǎ ŎƻƘƻǊǘŜǎ ŘŜ ǇŀǘƛŜƴǘǎ Řƻƴǘ ƛƭǎ ŘƛǎǇƻǎŜƴǘ Ƴŀƛǎ ŀǳǎǎƛΣ ƭŜǎ ƴƻǳǾŜŀǳȄ 

biomarqueurs, tests diagnostiques et approches thérapeutiques misent en évidence ainsi que les projets de 

ACTIONS COMPLÉMENTAIRES REALISEES EN 2021  

 

http://www.firendo.fr/recherche-maladies-rares/
http://www.firendo.fr/actualites/newsletters/
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recherche et les essais cliniques menés dans leur structure. A terme, ces informations seront complétées par 

ŎŜƭƭŜǎ ƛǎǎǳŜǎ ŘŜ ƭŀ ōŀǎŜ ŘŜ ŘƻƴƴŞŜǎ ŘΩhǊǇƘŀƴŜǘ ǎǳǊ ƭŀ ōŀǎŜ ŘΩǳƴ 5ŀǘŀ ¢ǊŀƴǎŦŜǊ !ƎǊŜŜƳŜƴǘ όŎƻƴǾŜƴǘƛƻƴ ŘŜ 

transfert des données), finalisé en 2021, permettant tous les 6 mois le transfert entre Orphanet et FIRENDO des 

détails des projets de recherche des membres FIRENDO ou sur les thématiques du périmètre FIRENDO. 

Finalement, ces informations seront disponibles en ligne pour les membres de la filière FIRENDO afin de faciliter 

la réalisation des projets de recherche et susciter ainsi de nouvelles collaborations entre les membres de 

FIRENDO.  

Veille bibliographique sur des thématiques précises à la demande des membres de FIRENDO : la chargée de 

mission scientifique a notamment participé en 2021 à la réalisation de la bibliographie et la coordination de la 

mise à jour de la nomenclature Orphanet des maladies rares endocriniennes (dont syndrome de sensibilité 

réduite aux hormones thyroïdiennes) ; 

Promotion de la recherche scientifique sur les maladies rares endocriniennes : Suite à l'édition 2018 du Colloque 

Recherche de FIRENDO sur le "dimorphisme sexuel dans les maladies rares endocriniennes", la filière FIRENDO a 

voulu promouvoir cette thématique de recherche en sponsorisant la publication d'une revue spéciale reprenant 

ƭŜǎ ŎƻƴŦŞǊŜƴŎŜǎ Řǳ /ƻƭƭƻǉǳŜΦ Lƭ ǎϥŀƎƛǘ ŘϥǳƴŜ ŞŘƛǘƛƻƴ ǎǇŞŎƛŀƭŜ ŘŜ ƭΩInternational Journal of Molecular Sciences (ISSN 

1422-0067), section "Molecular Endocrinology and Metabolism", éditée par les Dr Anne-Paule Gimenez-

Roqueplo et Antoine Martinez, membres de la filière. Elle comprend 7 articles de revue, en open access, dont les 

frais de publication ont été pris en charge par la filière FIRENDO dans la cadre de la diffusion de la recherche 

scientifique sur les maladies rares endocriniennes. Cette édition spéciale est devenue accessible en ligne en 2021 

sur ce lien. 

¢ƻǳƧƻǳǊǎ ǎǳƛǘŜ ŀǳ /ƻƭƭƻǉǳŜ wŜŎƘŜǊŎƘŜ нлмуΣ ǳƴ ǇǊƻƧŜǘ ŘΩŞǘude du dimorphisme sexuel dans les maladies rares 

ŜƴŘƻŎǊƛƴƛŜƴƴŜǎ ŀ ŞǘŞ ƭŀƴŎŞ Ŝǘ Ŝǎǘ ǇƛƭƻǘŞ ǇŀǊ ƭŜǎ ŎƻƻǊŘƛƴŀǘŜǳǊǎ Řǳ ƎǊƻǳǇŜ ǘƘŞƳŀǘƛǉǳŜ wŜŎƘŜǊŎƘŜ ŀǾŜŎ ƭΩŀǇǇǳƛ ŘŜ 

ƭŀ ŎƘŀǊƎŞŜ ŘŜ Ƴƛǎǎƛƻƴ ǎŎƛŜƴǘƛŦƛǉǳŜ ŘŜ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜΣ ǇǊŞǎŜƴǘŜ ŀǳ ǇƻǎǘŜ ƧǳǎǉǳΩŀǳ ǎŜǇǘŜƳōǊŜ нлнмΦ /Ŝ projet repose sur 

ƭΩŞǘǳŘŜ ŘŜǎ ŘƻƴƴŞŜǎ ŘŜ ǇŀǘƛŜƴǘǎ ŎƻƭƭŜŎǘŞŜǎ ǇŀǊ ƭŀ .ŀǎŜ bŀǘƛƻƴŀƭŜ ŘŜ 5ƻƴƴŞŜǎ aŀƭŀŘƛŜǎ wŀǊŜǎ ό.b5awύΦ ¦ƴŜ 

première analyse des données agrégées a été présenté via un poster lors du Congrès de la Société Française 

ŘΩ9ƴŘƻŎǊƛƴƻƭƻƎƛŜ ŀǳ IŀǾǊŜ Ŝn octobre 2021, une présentation qui a valu au projet le prix du jury. Afin de réaliser 

ǳƴŜ ŞǘǳŘŜ Ǉƭǳǎ ŦƛƴŜΣ ǳƴ ǇŀǊǘŜƴŀǊƛŀǘ Ŝǎǘ Ŝƴ ŎƻǳǊǎ ŘŜ ǊŞŀƭƛǎŀǘƛƻƴ ŜƴǘǊŜ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ CLw9b5hΣ ƭΩ¦ƴƛǘŞ ŘŜ wŜŎƘŜǊŎƘŜ 

/ƭƛƴƛǉǳŜ ŘŜ ƭΩƘƾǇƛǘŀƭ /ƻŎƘƛƴ Ŝǘ ƭŀ .b5aw Řŀƴǎ ƭŜ ōǳǘ ŘΩŀŎcéder aux données non-agrégées.  

Animation du groupe thématique « Recherche » de la filière FIRENDO : Le groupe thématique Recherche est 

composé de 13 membres issus du paysage français de la recherche clinique et fondamentale en endocrinologie, 

ou représenǘŀƴǘ ŘŜǎ ŀǎǎƻŎƛŀǘƛƻƴǎ ŘŜ ǇŀǘƛŜƴǘǎΦ /Ŝ ƎǊƻǳǇŜ ǎΩŜǎǘ ǊŞǳƴƛǎ Ł с ƻŎŎŀǎƛƻƴǎ ǇƻǳǊ ƭΩŀƴƴŞŜ нлнм ŀǾŜŎ ǇƻǳǊ 

ǾƻƭƻƴǘŞ ŘŜ ǇǊƻƳƻǳǾƻƛǊ Ŝǘ ŘΩŀŎŎŞƭŞǊŜǊ ƭŀ ǊŜŎƘŜǊŎƘŜ ǎǳǊ ƭŜǎ ƳŀƭŀŘƛŜǎ ǊŀǊŜǎ ŜƴŘƻŎǊƛƴƛŜƴƴŜǎΦ  

Mobilisation face aux appels à projet de recherche dans le cadre du PNRM3 et le projet de la base de données de 

variants FIRENDO Υ ƭŜ ƎǊƻǳǇŜ wŜŎƘŜǊŎƘŜ ǎΩŜǎǘ ŘƻƴƴŞŜ ǇƻǳǊ Ƴƛǎǎƛƻƴ ŘΩŜƴŎƻǳǊŀƎŜǊ ƭŜǎ ƛƴǘŜǊŀŎǘƛƻƴǎ Ŝǘ ƭŜǎ 

collaborations en recherche Τ ŀŎǘƛƻƴ ǉǳƛ ǎΩŜǎǘ ƴƻǘŀƳƳŜƴǘ ŎƻƴŎǊŞǘƛǎŞŜ ǇŀǊ ƭŜ ŘŞǇƾǘ ŘŜ ŘƻǎǎƛŜǊǎ ƛƳǇƭƛǉǳŀƴǘ 

pluǎƛŜǳǊǎ ƳŜƳōǊŜǎ ŘŜ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ ŘΩƘƻǊƛȊƻƴǎ ŘƛǾŜǊǎŜǎ Ł ƭΩ!!t ŘŜ ƭΩ!bw ζ!ŎŎƻƳǇŀƎƴŜǊ ƭŀ ŎƻƭƭŜŎǘƛƻƴ ŘŜǎ ŘƻƴƴŞŜǎ 

clinico-biologiques, de cohortes et de registres pour leur constitution, leur utilisation et leur valorisation » en 

2021, dont un projet FIRENDO sera lauréat (Pr Assié) et sera présenté lors de la Journée Annuelle 2021 

(visionnage N).  

Le groupe « Recherche η ǎΩŞǘŀƛǘ ŜƴǾƛǎŀƎŞ ŀǳ ŘŞǇŀǊǘ ƭǳƛ-ƳşƳŜ ǇƻǊǘŜǳǊ ŘΩǳƴ ǇǊƻƧŜǘ ŎŀƴŘƛŘŀǘ Ł ŎŜǘǘŜ ǘƘŞƳŀǘƛǉǳŜ : 

« /ǊŞŀǘƛƻƴ ŘΩǳƴŜ base des variants géniques rares dans les maladies endocriniennes du périmètre de FIRENDO », 

ŀǾŀƴǘ ŘŜ ŘŞŎƛŘŜǊ ŘŜ ƭŀƛǎǎŜǊ ƳǶǊƛǊ ŎŜ ǇǊƻƧŜǘΣ ƴƻǘŀƳƳŜƴǘ Ŝƴ ƛƳǇƭƛǉǳŀƴǘ ŘŀǾŀƴǘŀƎŜ ƭΩŀǳǘǊŜ ƎǊƻǳǇŜ ǘƘŞƳŀǘƛǉǳŜ 

FIRENDO, « Diagnostic génétique et dépistage néonatal ». Suite à une réunion des deux groupes FIRENDO en 

octobre 2021, ce seront finalement deux représentants de chaque groupe qui porteront ce projet qui sera 

entièrement financé par la filière FIRENDO (prestataire pour la constitution de la base, hébergement sur les 

https://www.mdpi.com/journal/ijms/special_issues/Sexual_Dimorphism
https://youtu.be/SOPI-7o79aw
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ǎŜǊǾŜǳǊǎ Ŝǘ ƳŀƛƴǘŜƴŀƴŎŜΣ ǇǊƻƳƻǘƛƻƴ ŀǳǇǊŝǎ ŘŜǎ ƳŜƳōǊŜǎ ΧύΦ [Ŝ ǊŜŎǊǳǘŜƳŜƴǘ ŘΩǳƴ ƴƻǳǾŜŀǳ ŎƘŀǊƎŞ ŘŜ Ƴƛǎǎƛƻƴ 

scientifique au sein de la filière FIRENDO en 2022, avec une forte valence en bioinformatique, contribuera 

ƭŀǊƎŜƳŜƴǘ Ł ƭΩŀǾŀƴŎŜƳŜƴǘ ŘŜ ŎŜ ǇǊƻƧŜǘΦ  

Organisation du Colloque Recherche FIRENDO 2021 : Le groupe thématique « Recherche » organise chaque 

année depuis 2017 une journée dédiée à la recherche sur les maladies rares endocriniennes. Pour sa 5ème édition, 

la thématique de la journée fut « Structure chromatinienne et ARN non-codant dans les maladies rares 

endocriniennes » (visionnage N). 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 

ŜƴŘƻŎǊƛƴƛŜƴƴŜǎΦ aŀƭƎǊŞ ƭŀ ǎƛǘǳŀǘƛƻƴ ǎŀƴƛǘŀƛǊŜ ŎǊƛǘƛǉǳŜ ƭƛŞŜ Ł ƭΩŞǇƛŘŞƳƛŜ ŘŜ COVID-19, ce Colloque Recherche a pu 

être organisé en présentiel (68 participants) et en présence de tous les orateurs.   

!ƛŘŜ Ł ƭŀ ǊŞŘŀŎǘƛƻƴ Ŝǘ ǎƻǳƳƛǎǎƛƻƴ ŘŜǎ ǇǊƻƧŜǘǎ ŘΩŜƴǾŜǊƎǳǊŜ όŘƛƳŜƴǎƛƻƴ ŜǳǊƻǇŞŜƴƴŜ ƻǳ ƛƴǘŜǊƴŀǘƛƻƴŀƭŜύ ǇƻǳǊ ƭŜǎ 

maladies rares endocriniennes : 9ƴ нлмуΣ ƭŜ ƎǊƻǳǇŜ CLw9b5h ζ wŜŎƘŜǊŎƘŜ η ŀ ŎƻƴŘǳƛǘ ƭΩŀƴŀƭȅǎŜ ŘŜ ƭΩŞǘŀǘ ŘŜǎ ƭƛŜǳȄ 

des projets de recherche concernant les pathologies du périmètre FIRENDO et a fait le même constat que 

ƭΩŀƴŀƭȅǎŜ Řŀǘŀƴǘ ŘŜ нлмс Υ ǳƴ ōŜǎƻƛƴ ƛƳǇƻǊǘŀƴǘ ǎŜ ŘŞƎŀƎŜ ŎƻƴŎŜǊƴŀnt une aide rédactionnelle et logistique à la 

ǊŞǇƻƴǎŜ ŀǳȄ ŀǇǇŜƭǎ Ł ǇǊƻƧŜǘǎ ŜǳǊƻǇŞŜƴǎ Ŝǘ ƛƴǘŜǊƴŀǘƛƻƴŀǳȄΦ [ŀ ŦƛƭƛŝǊŜ CLw9b5h ǎΩŜǎǘ ǇǊƻǇƻǎŞ Řŀƴǎ ǎƻƴ Ǉƭŀƴ 

ŘΩŀŎǘƛƻƴ нлмф-нлнн ŘŜ ŦƛƴŀƴŎŜǊ ǳƴŜ ǇǊŜǎǘŀǘƛƻƴ ŘΩŀƛŘŜ Ł ƭŀ ǊŞŘŀŎǘƛƻƴ ŘŜǎ ǊŞǇƻƴǎŜǎ ŀǳȄ ŀǇǇŜƭǎ Ł ǇǊƻƧŜǘ ǇƻǳǊ ses 

ǎǘǊǳŎǘǳǊŜǎ ƳŜƳōǊŜǎ ǎƻǳǎ ŎŜǊǘŀƛƴŜǎ ŎƻƴŘƛǘƛƻƴǎ Υ мύ ƭΩŀǇǇŜƭ Ł ǇǊƻƧŜǘ ŎƻƴŎŜǊƴŞ Řƻƛǘ şǘǊŜ ƭŀƴŎŞ ǇŀǊ ǳƴŜ ŜƴǘƛǘŞ 

ŜǳǊƻǇŞŜƴƴŜ ƻǳ ƛƴǘŜǊƴŀǘƛƻƴŀƭŜ όIнлнлΣ 9ǳǊƻǇŜŀƴ Wƻƛƴǘ tǊƻƎǊŀƳ aŀƭŀŘƛŜǎ wŀǊŜǎΣ C5! Χύ Τ нύ ƭŜǎ ǇǊƻƧŜǘόǎύ ƳŀƭŀŘƛŜǎ 

endocriniennes rares doivent être collaboratif(s) et réunir deux ou plusieurs équipes FIRENDO. En préparation 

de cette action, la chargée de mission scientifique de la filière FIRENDO a fait notamment une étude des appels 

à projets dans le cadre du programme Horizon Europe émergeant en 2021, concernant les maladies rares et 

ŀǳȄǉǳŜƭǎ ƭŜ ǇŞǊƛƳŝǘǊŜ CLw9b5h ǇƻǳǊǊŀƛǘ ǎŜ ǇǊşǘŜǊΦ [ΩŞǉǳƛǇŜ ŘΩŀƴƛƳŀǘƛƻƴ CLw9b5h ŀ ŞƎŀƭŜƳŜƴǘ ǇŀǊǘƛŎƛǇŞ Ł 

ǇƭǳǎƛŜǳǊǎ ǊŞǳƴƛƻƴǎ ŀǾŜŎ ƭΩ¦w/ ƭƻŎŀƭ Ŝǘ ƭŀ 5w/L ŘΩ!tIt Ł ŎŜ ǎǳƧŜǘΦ Également, deux réunions de prospection ont 

été orƎŀƴƛǎŞŜǎ ŀǾŜŎ ǳƴ ŎŀōƛƴŜǘ ŘŜ ŎƻƴǎŜƛƭ ŦǊŀƴœŀƛǎ Řŀƴǎ ƭΩƻǇǘƛǉǳŜ ŘΩŜƴǾƛǎŀƎŜǊ ǳƴŜ ǇǊŜǎǘŀǘƛƻƴ ŘϥŀŎŎƻƳǇŀƎƴŜƳŜƴǘ 

pour les candidats membres de FIRENDO intéressés dans le montage des dossiers. Ces deux réunions ont permis 

de poser les échéances, définir un cahier des charges et cerner le budget. Malheureusement et malgré une 

ŎƻƳƳǳƴƛŎŀǘƛƻƴ ƭŀǊƎŜΣ Ŝƴ нлнм ŀǳŎǳƴ ŎŀƴŘƛŘŀǘ ƳŜƳōǊŜ ŘŜ CLw9b5h ƴΩŀ Ǉŀǎ ŞǘŞ ŞƭƛƎƛōƭŜ Ł ŎŜǘǘŜ ŀƛŘŜ ; les moyens 

ƻƴǘ ŞǘŞ ǊŜǇƻǊǘŞǎ ǇƻǳǊ ƭΩŀƴƴŞŜ нлннΦ  
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Communications régulières à destination des patients et des aidants 

9ƴ нлнмΣ ƭŜǎ ŎŜƴǘǊŜǎ ƳŞŘƛŎŀǳȄ ŜȄǇŜǊǘǎ ŘŜ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ CLw9b5h ƻƴǘ ǊŞǇƻƴŘǳ Ł ƭŀ ŘŜƳŀƴŘŜ ŘΩ!ƭŀƛƴ CƛǎŎƘŜǊΣ ŎƻƴǎŜƛƭƭŜǊ 

gouvernemental pour la stratégie vaccinale anti-Covid, en établissant en mars une liste des pathologies du 

périmètre FIRENDO dont les patients sont jugés prioritaires pour la vaccination. Suite à 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 maladies rares endocriniennes de discuter dès que possible 

avec leur médecin de la vaccination. Lors des réunions des organes de gouvernance, un tour de table permettait 

ŘŜ ǎŀǾƻƛǊ ǎΩƛƭ ȅ ŀǾŀƛǘ Ŝǳ ŘŜǎ ǇǊƻōƭŝƳŜǎ ǊŜƳƻƴǘŞǎ ǇŀǊ ƭŜǎ ǇŀǘƛŜƴǘǎ ǎŜ ǊŜƴŘŀƴǘ ŀǳȄ ǊŜƴŘŜȊ-vous de vaccination avec 

une attestation signée par un médecin de centre de référence ou de compétence. Avant même ces patients-là, 

ce sont les patients atteints par la polyendocrinopathie auto-immune de type 1 (APECED), également une 

maladie rare endocrinienne, qui ont été parmi les ultra-prioritaires à recevoir la première dose de vaccin, en 

parallèle avec les personnes âgées de 75 ans et plus. Les enfants atteints de cette pathologie ont été également 

parmi les premiers à être autorisés de recevoir une première dose de vaccin anti-/ƻǾƛŘ Řŝǎ ƭŜ Ƴƻƛǎ ŘΩŀǾǊƛƭΦ  

[Ŝǎ ŎŜƴǘǊŜǎ ƳŞŘƛŎŀǳȄ ŜȄǇŜǊǘǎ ƳŜƳōǊŜǎ ŘŜ CLw9b5h ƴΩƻƴǘ Ǉŀǎ ŞƳƛǎ ŘŜ ǊŜŎƻƳƳŀƴŘŀǘƛƻƴǎ ƻŦŦƛŎƛŜƭƭŜǎ ǉǳŀƴǘ Ł 

contre-indication médicale faisant obstacle à la vaccination contre le Covid-мфΦ [ΩŞǉǳƛǇŜ ŘΩŀƴƛƳŀǘƛƻƴ CLwENDO 

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. 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

FOCUS FSMR & COVID-19 

I. MAINTIEN DE LA COMMUNICATION ET DES SOINS EN TEMPS DE COVID-19 



Page 280 sur 501 

 

 

 

 

 

FICHE 5ΩL59b¢L¢9 

 

Animateur : Pr Pascale DE LONLAY DEBENEY 

Cheffe de projet : Mme Azza KHEMIRI  

9ǘŀōƭƛǎǎŜƳŜƴǘ ŘΩŀŎŎǳŜƛƭ : Hôpital Necker-Enfants Malades, AP-HP. Centre, Paris Université Cité, 149 Rue de Sèvres, 

75015 Paris 

Site internet : http://www.filiere -g2m.fr/ 

 

ORGANISATION 

 

[ΩŞǉǳƛǇŜ ŘŜ ŎƻƻǊŘƛƴŀǘƛƻƴ Ŝǘ ŘΩŀƴƛƳŀǘƛƻƴ ǇƛƭƻǘŜƴǘ ƭŀ ǇŀǊǘƛŜ ƻǇŞǊŀǘƛƻƴƴŜƭƭŜ ŘŜ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜΦ 9ƭƭŜǎ ƳƻƴǘŜƴǘ Ŝǘ ƎŝǊŜƴǘ ƭŜǎ 

ǇǊƻƧŜǘǎ ǾŀƭƛŘŞǎ ǇŀǊ ƭŜ /htL[Σ ǇǊŞǎŜƴǘŜƴǘ ƭΩŀǾŀƴŎŜƳŜƴǘ Řǳ Ǉƭŀƴ ŘΩŀŎǘƛƻƴǎΣ ǊŜƳƻƴǘŜƴǘ ŀǳȄ ŘƛŦŦŞǊŜƴǘǎ ƎǊƻǳǇŜǎ ŘŜ ǘǊŀǾŀƛƭ 

ƭŜǎ ŘŜƳŀƴŘŜǎ Ŝǘ ŀǎǎǳǊŜƴǘ ƭŜ ƭƛŜƴ ŀǾŜŎ ƭŀ 5Dh{Φ 9ƭƭŜ Ŝǎǘ ōŀǎŞŜ ǇǊƛƴŎƛǇŀƭŜƳŜƴǘ Ł ƭΩƘƾǇƛǘŀƭ bŜŎƪŜǊΦ  

 

COMPOSITION  

 

 Équipe de coordination 

 Animatrice de la filière 

 Cheffe de projet : 1ETP 

  

;ǉǳƛǇŜ ŘΩŀƴƛƳŀǘƛƻƴ  

Chargé de mission (pharmacien) : Traitements, Pharmacie, Recherche, Europe: 0,8 ETP 

Chargé de mission (diététicien) Υ 5ƛŞǘŞǘƛǉǳŜΣ tǊƻƎǊŀƳƳŜǎ ŘΩ9ŘǳŎŀǘƛƻƴ ¢ƘŞǊŀǇŜǳǘƛǉǳŜ Υ м 9¢t 

Chargée de mission : Urgences (certificats d'urgence), Organisation et Harmonisation des pré-hospitalisations : 4 

vacations 

Chargée de mission Formation et Médico-Social : 1 ETP 

Chargée de mission basée à Lille :  Communication : 1 ETP  

Infirmière de Coordination : 1 ETP 

Gestion des Bio-Banques : 0,8 ETP 

Doctorante en Psychologie financée par la filière pour le projet « ŀƴƴƻƴŎŜ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛǉǳŜ Řŀƴǎ ƭŜ ŎŀŘǊŜ ŘΩǳƴ ŘŞǇƛǎǘŀƎŜ 

néonatal » : 1 ETP 

 

ARCs mobiles  

Chargée de mission BNDMR/ARC : 0,8 ETP 

ARC Paris : 1 ETP 

ARC Lille : 1 ETP 

ARC Limoges : 1 ETP 

ARC Rennes : 0,5 ETP 

ARC Strasbourg : 1 ETP 

 

Organisation des réunions de coordination filière 

[Ŝǎ ŞǉǳƛǇŜǎ ŘŜ ŎƻƻǊŘƛƴŀǘƛƻƴ Ŝǘ ŘΩŀƴƛƳŀǘƛƻƴ ǎŜ ǊŞǳƴƛǎǎŜƴǘ Ŝƴ ǇǊŞǎŜƴǘƛŜƭ Ŝǘ Ŝƴ ǾƛǎƛƻŎƻƴŦŞǊŜƴŎŜ ŘŜ Ŧŀœƻƴ ōƛ-

hebdomadaire les lundis et jeudis, depuis juillet 2019. Une réunion avec les chefs de projet, chargés de 

FILIERE G2M  

Maladies rares héréditaires du métabolisme 

http://www.filiere-g2m.fr/
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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 filière et coordination des centres depuis 

septembre 2020.  

Organisation des réunions de coordination réseau ARCs 

Une réunion est organisée entre cheffes de projet des filières G2M Ŝǘ CƛƭŦƻƛŜ Řŀƴǎ ƭŜ ŎŀŘǊŜ ŘŜ ƭΩŀŎǘƛƻƴ ƛƴǘŜǊŦƛƭƛŝǊŜ 

ǇƻǳǊ ƭΩƻǊƎŀƴƛǎŀǘƛƻƴ Řǳ ǊŞǎŜŀǳ ŘΩ!w/ǎ ƳǳǘǳŀƭƛǎŞ ŜƴǘǊŜ ƭŜǎ ŘŜǳȄ Ŧƛƭƛŝres. Une réunion est organisée entre les deux 

ŎƘŜŦŦŜǎ ŘŜ ǇǊƻƧŜǘ Ŝǘ ƭŜ ǊŞǎŜŀǳ ŘΩ!w/ǎ ŦƛƭƛŝǊŜ ǘƻǳǎ ƭŜǎ мр ƧƻǳǊǎ ǇƻǳǊ ǎΩŀǎǎǳǊŜǊ ŘŜ ƭŀ ŎƻƻǊŘƛƴŀǘƛƻƴ Ŝǘ ŘŜ ƭΩŀǾŀƴŎŜƳŜƴǘ 

de la saisie BNDMR. Une réunion est également organisée une fois par mois avec le groupe de travail filière de cette 

action et la cheffe de projet filière G2M. Des formations sont assurées auprès des ARCs par des membres de la filière 

G2M. 

 

COPIL FILIERE  

 

Membres : 

. Les responsables des centres de référence coordonnateurs et constitutifs. Leur biologiste est invité car le duo 

métabolicien ς biologiste est important.  

. Deux représentant au titre de responsables de laboratoire de tests diagnostiques :  Pr Jean-Franœois BENOIST, 

Dr CŞcile ACQUAVIVA.  

. Deux représentant au titre de responsables de tests diagnostiques, de coordonnateurs de réseaux dΩexperts et 

de chercheurs : Pr Thierry LEVADE, Pr JŞrƾme AUSSEIL. 

Φ vǳŀǘǊŜ ǊŜǇǊŞǎŜƴǘŀƴǘǎ ŘΩŀǎǎƻŎƛŀǘƛƻƴǎ ŘŜ ǇŀǘƛŜƴǘǎΣ Řƻnt deux suppléants Υ ƭΩŀǎǎƻŎƛŀǘƛƻƴ ζ±ŀƛƴŎǊŜ ƭŜǎ aŀƭŀŘƛŜǎ 

Lysosomales» (VML) Τ ƭΩŀǎǎƻŎƛŀǘƛƻƴ ζ Les Feux Follets » Τ ƭΩζ!ǎǎƻŎƛŀǘƛƻƴ ŎƻƴǘǊŜ ƭŜǎ aŀƭŀŘƛŜǎ aƛǘƻŎƘƻƴŘǊƛŀƭŜǎη 

(AMMI) ; lΩ «Association Francophone des GlycogŞnoses» (AFG).  

Ces COPILs-G2M comprennent un ordre du jour précis annoncé 15 jours avant la réunion, des questions diverses 

et un compte rendu. Lors de chaque COPIL-G2M, les informations émanant de la DGOS (COPIL-DGOS) sont 

diffusées et discutées. En ce sens, les COPILs-G2M sont donc en général organisés une semaine après les COPILs-

5Dh{ Ǉǳƛǎ ǎƻƴǘ ǊŞǎǳƳŞǎ ǎƻǳǎ ƭŀ ŦƻǊƳŜ ŘΩǳƴ ŎƻƳǇǘŜ-ǊŜƴŘǳ ŜƴǾƻȅŞ ǇŀǊ Ƴŀƛƭ ŀǳȄ ƳŜƳōǊŜǎ Řǳ /htL[ Ǉǳƛǎ ŘΩǳƴŜ 

ƴŜǿǎƭŜǘǘŜǊ ŀŘǊŜǎǎŞŜ Ł ƭΩŜƴǎŜƳōƭŜ ŘŜǎ ƳŜƳōǊŜǎ ŘŜ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜΦ  

A trois reprises, une réunion zoom a été proposée à la suite 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 filière. Il existe 21 groupes de 

travail contenant 194 membres inscrits de la filière.  [ŜǳǊ Ŏƻƴǎǘƛǘǳǘƛƻƴ Ŝǎǘ Ŝƴ ŎƻƴǎǘŀƴǘŜ ŞǾƻƭǳǘƛƻƴ ŀŦƛƴ ŘΩƻǇǘƛƳƛǎŜǊ 

les opportunités de concrétisation des nouvelles actions de la filière. Afin de mettre à jour régulièrement les 

groupes de travail, des relances régulières sont faites lors des COPILs- G2M ainsi que par « emailing η Ł ƭΩŀƛŘŜ 

ŘΩǳƴ ǉǳŜǎǘƛƻƴƴŀƛǊŜ ζ DƻƻƎƭŜ CƻǊƳ ηΣ ŘƛǎǘǊƛōǳŞ ŀǳǇǊŝǎ ŘŜǎ ŘƛŦŦŞǊŜƴǘǎ ŀŎǘŜǳǊǎ ŘŜ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜΣ ǘƻǳǎ ŎƻǊǇǎ ŘŜ ƳŞǘƛŜǊǎ 

et fonctions confondus : médecins, biologistes, pharmaciens, chercheurs, généticiens, diététiciens, infirmiers, 

psychologues, travailleurs sociaux, représentants dΩassociations de patients, etc. La composition de ces groupes 

est officialisée annuellement après chaque Assemblée GŞnŞrale (AG). La dernière mise à jour a été finalisée lors 

ŘŜ ƭΩ!D ŘΩŀǾǊƛƭ нлнмΦ [ŀ liste est diffusée via plusieurs documents et outils : livret 2021-2022 de la filière, édition 

une newsletter spécifique, mise en ligne sur le site internet de la filière, édition en format papier distribuée à 

tous les centres de la filière.    

[ΩŀǾŀƴŎŞŜ Řes projets est assurée principalement par conférences téléphoniques régulières (TC), Ł la demande 

ŘŜǎ ŎƻƻǊŘƻƴƴŀǘŜǳǊǎ ŘŜ ŎƘŀǉǳŜ ŀŎǘƛƻƴΣ Ŝǘ ŘŜ ƧƻǳǊƴŞŜǎ ŘŜ ǘǊŀǾŀƛƭ ŀǾŜŎ ƭŜ ǎƻǳǘƛŜƴ ŘŜ ƭΩŞǉǳƛǇŜ ŘΩŀƴƛƳŀǘƛƻƴΣ ŘŜǇǳƛǎ 

juillet 2019.  
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CHARTE DE FONCTIONNEMENT  

 

Elle a été validée par le COPIL-G2M en 2020. 

- Les comptes-rendus (CR). Les décisions prises au cours de chaque COPIL-G2M et TC sont consignées dans un 

compte-rendu exhaustif, validées par les acteurs concernés puis diffusées Ł lΩensemble de la filière sous forme 

de « Newsletter Générale »  

- Les newsletters (NL). Elles consolident la diffusion du contenu des CR après chaque COPIL, et permettent aussi 

ǳƴŜ ŘƛŦŦǳǎƛƻƴ Ŝƴ ƳŀǎǎŜ ŘΩŀŎǘǳŀƭƛǘŞǎ ŎƻƴŎŜǊƴŀƴǘ ŘƛǾŜǊǎ ǎǳƧŜǘǎ ƭƛŞǎ ŘŜ ǇǊŝǎ ƻǳ ŘŜ ƭƻƛƴ Ł ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜΦ 9ƭƭŜǎ ǎƻƴǘ ŘŞŎƭƛƴŞŜǎ 

en plusieurs thématiques : Recherche, ETP, RCP/Clinico-Biologique, AG, etc. Une NL est également faite après les 

journées organisées par la filière.  

- [Ŝ ǎƛǘŜ ƛƴǘŜǊƴŜǘ Ŝǘ ƭŜǎ ǊŞǎŜŀǳȄ ǎƻŎƛŀǳȄΦ 9ƴ нлнлΣ ǎǳƛǘŜ Ł ƭΩ!DΣ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ ǎΩŜǎǘ créée un compte dans les réseaux 

sociaux suivant : Facebook, Instagram, Twitter et LinkedIn. 

 

PERIMETRE  

Les Maladies Héréditaires du Métabolisme (MHM) sont la conséquence du déficit d'origine génétique d'une 

ŜƴȊȅƳŜΣ Řϥǳƴ ǘǊŀƴǎǇƻǊǘŜǳǊ ƻǳ ŘΩǳƴŜ ƳƻƭŞŎǳƭŜ ƛƳǇƭƛǉǳŞŜ Řŀƴǎ ŘŜ ƴƻƳōǊŜǳǎŜǎ ǾƻƛŜǎ ƳŞǘŀōƻƭƛǉǳŜǎΦ 9ƭƭŜǎ ǎƻƴǘ 

classées en 3 groupes, selon une physiopathologie commune : 

Á Les Maladies par intoxication  

Á Les Maladies par déficit énergétique  

Á Les Maladies des molécules complexes  

Les MHM sont individuellement très rares (fréquence de 1/5 000 Ł 1/500 000) mais restent néanmoins très 

nombreuses puisqu'il est admis que sur les 4 000 Ł 6 000 maladies potentiellement existantes, seules 500 environ 

sont actuellement identifiées, avec de nouvelles descriptions de maladies parfois difficiles Ł classer.  

Les deux premiers groupes sont aussi souvent désignés comme des anomalies du métabolisme intermédiaire, 

impliquant le métabolisme des protéines, des sucres, des lipides. Ces maladies sont Ł risque de décompensation 

ŀƛƎǳšΦ 5Ŝǎ ŘȅǎŦƻƴŎǘƛƻƴǎ ŘΩƻǊƎŀƴŜǎ ǎƻƴǘ ƻōǎŜǊǾŞŜǎ Řŀƴǎ ƭŜǎ о groupes de MHM. Ces "détresses métaboliques" 

peuvent se présenter Ł tout âge, sous différentes formes. Il est très important de les Şvoquer car la plupart sont 

traitables. Le traitement sauve la vie Ł court terme et change le pronostic, notamment neurologique, Ł moyen 

et plus long terme.  

Au-delŁȮ de la démarche diagnostique et thérapeutique qui sont souvent mêlées et complexes au vu de la raretŞȳ 

ŘŜǎ ǇŀǘƘƻƭƻƎƛŜǎΣ ƛƭ Ŝǎǘ ǇǊƛƳƻǊŘƛŀƭ ŘŜ ǎŀǾƻƛǊ ƳŜǘǘǊŜ Ŝƴ ǆǳǾǊŜ ƭŜǎ ǇǊŜƳƛŝǊŜǎ ƳŜǎǳǊŜǎ ǘƘŞǊŀǇŜǳǘƛǉǳŜǎ ǎƛƳǇƭŜǎ avant 

de confier le patient Ł des équipes expérimentées, au sein des Centres de Référence et de Compétence.  
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Figure n°1 : Cartographie des centres rattachés à la filière Maladies  

Héréditaires Métaboliques G2M 

 

 

COMPOSITION  

¶ Dix-neuf Centres de Référence Maladies Rares "CRMR", dont 7 coordonnateurs et 12 constitutifs, et 47 Centres 

de Compétence Maladies Rares "CCMR".  

¶ Un réseau de plus de 40 laboratoires français impliquŞs dans le diagnostic et la prise en charge des maladies 

héréditaires métaboliques 

¶  Des structures de recherche. 

¶  Une trentaine d'associations de patients : http://www.filiere -g2m.fr/parcours-patient/les-associations-de-

patients/ 

¶  Sociétés savantes : SFEIM et ses sous-groupes SFEIMA ET CETL  

 

 

 

 

 

 

 

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 H;R;DITAIRES DU M;TABOLISME  

 

CRMR coordonnateur  

Marseille ς CHU de Marseille, AP-HM, Hôpital de la Timone Enfants Pr Brigitte CHABROL  

 

CRMR constitutifs (n=7)  

Lyon ς CHU de Lyon, Hospices Civils de Lyon   Dr Nathalie GUFFON  

Lille ς CHRU de Lille, Hôpital Jeanne de Flandres   Dr Dries DOBBELAERE  

Nancy ς CHU de Nancy, Hôpitaux de Brabois    Pr Franœois FEILLET  

Paris ς CHU de AP-HP. Centre, Hôpital Necker    Pr Pascale DE LONLAY  

Paris ς CHU de AP-HP. Est, Hôpital PitiŞ-Salpetrière      Dr Fanny MOCHEL  

Toulouse ς CHU de Toulouse, Hôpital des enfants   Dr Pierre BROUE  

Tours ς CHRU de Tours, Hôpital Clocheville     Pr François LABARTHE  

 

CCMR (n=20) 

Strasbourg ς CHU de Strasbourg, Hôpital de Hautepierre  Dr Marie-Thérèse ABI WARDE  

Strasbourgς CHU de Strasbourg, Hôpital de Haute Pierre   Dr Mathieu ANHEIM  

Besançon ς CHU de Besançon, Hôpital Jean Minjoz   Dr Cécilia ALTUZARRA  

Caen ς CHU de Caen, Hôpital de la Côte de Nacre   Dr Alina ARION  

Angers ς /I¦ ŘΩ!ƴƎŜǊǎΣ IƾǇƛǘŀƭ Řǳ /I¦ ŘΩ!ƴƎŜǊ   Dr Magali BARTH  

Reims ς CHU de Reims, American Memorial Hospital   Pr Nathalie BEDNAREK  

Grenoble ς CHU de Grenoble, Hôpital Site Nord (La Tronche)   Dr Gérard BESSON  

Rennes ς CHU de Rennes, Hôpital Sud    Dr Léna DAMAJ  

Saint-Etienne ς CHU de Saint-Etienne, Hôpital Nord    Dr Claire GAY  

Poitiers ς CHU de Poitiers, La Miletrie     Pr Brigitte GILBERT ς DUSSARDIER  

Dijon ς /I¦ ŘŜ 5ƛƧƻƴΣ IƾǇƛǘŀƭ ŘΩ9ƴŦŀƴǘǎ     Pr Frédéric HUET  

Nantes ς CHU de Nantes, Hôpital Mère-Enfant    Dr Alice KUSTER  

Bordeaux ς CHU de Bordeaux, Groupe Hospitalier Pellegrin  Dr Delphine LAMIREAU  

Marseille ς CHU de Marseille AP-HM Hôpital de la Conception  Pr Christophe LANCON  

Limoges ς CHU de Limoges ς IƾǇƛǘŀƭ ŘŜ ƭŀ aŝǊŜ Ŝǘ ŘŜ ƭΩ9ƴŦŀƴǘ  Dr Cécile LAROCHE  

Lille ς CHU de Lille ς Hôpital Roger Salengro    Dr MOREAU Caroline 

Amiens ς CHU de Amiens ς Hôpital CHU Amiens Picardie ς Site Sud Dr Gilles MORIN  

Montpellier ς CHU de Montpellier, Hôpital Gui de Chauliac  Pr Agathe ROUBERTIE  

Brest ς CHU de Brest ς Hôpital de Morvan    Dr Elise SACAZE  

Rouen ς CHU de Rouen ς Hôpital Charles Nicolle    Dr Stéphanie TORRE 

 

2. MALADIES LYSOSOMALES  
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CRMR coordonnateur 

Paris ς CHU, AP-HP, Hôpital pédiatrique Armand Trousseau   Dr Benedicte HERON  

CRMR constitutifs (n=3) 

Paris ς CHU, AP-HP, Hôpital Beaujon     Dr Nadia BELMATOUG  

Paris ς GH Diaconesses Croix St Simon     Dr Olivier LIDOVE  

Paris ς CHU, AP-HP, Hôpital PitiŞ-Salpetrière    Dr Yann NADJAR  

CCMR (n=3) 

Clermont-Ferrand ς CHU de Clermont-CŜǊǊŀƴŘΣ IƾǇƛǘŀƭ ŘΩ9ǎǘŀƛƴƎ Pr Marc BERGER  

Rennes ς CHU de Rennes, Hôpital Sud     Dr Bérengère CADOR ς ROUSSEAU  

Toulouse ς Hôpital Joseph Ducuing    Dr Francis GACHES 

 

3. MALADIE DE WILSON ET AUTRES MALADIES RARES LI;ES AU CUIVRE  

 
CRMR coordonnateur  

Parisς Hôpital Fondation Adolphe Rothschild   Dr Aurélia POUJOIS  

CRMR constitutif  

Lyon ς CHU Lyon, Hospices Civils de Lyon, GH Est    Pr Alain LACHAUX  

CCMR (n=8)  

Rennes ς CHU Rennes, Hôpital Pontchaillou    Dr BARDOU-JACQUET 

Lille ς CHU Lille, Hôpital Claude Huriez     Dr Valérie Dr CANVA 

Bordeaux ς CHU Bordeaux, Hôpital Haut-Lévêque    Pr Victor DE LEDINGHEN  

Paris ς CHU Paris AP-HP, Hôpital Necker Enfants Malades   Pr Dominique DEBRAY  

Marseille ς CHU Marseille, AP-HM, Hôpital de La Timone  Dr Frédérique FLUCHERE  

Toulouse ς CHU Toulouse, Hôpital Purpan     Dr Fabienne ORY ς MAGNE  

Paris ς CHU Paris, AP-HP, Hôpital Paul Brousse   Dr Rodolphe SOBESKY  
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Besançon ς CHU Besançon, Hôpital Jean Minjoz   Dr Claire VANLEMMENS 

4. H;MOCHROMATOSES ET AUTRES MALADIES M;TABOLIQUES DU FER  

 
CRMR Coordonnateur  

Rennes - CHU Rennes, Hƾpital Pontchaillou     Pr Edouard BARDOU-JACQUET  

CCMR (n=10) : 

Montpellier ς CHU de Montpellier,Hôpital Saint Eloi   Pr Patricia AGUILAR MARTINEZ  

Marseille ς CHU Marseille, AP-HM La Timone (demande en cours)  Pr Danielle BOTTA ς FRIDLUND 

Toulouse ς CHU Toulouse ς Hôpital Purpan    Pr Christophe BUREAU 

Orléans ς CHR Orléans ς Hôpital La Source     Dr Xavier CAUSSE  

Mulhouse ς GHR de Mulhouse Sud Alsace, Hôpital Emile Muller Dr Bernard DRENOU 

Paris ς CHU APHP, Hôpital Beaujon     Pr DURAND François 

Lyon ς CHU de Lyon, Hospices Civils de Lyon GHSud    Dr Stéphane, DURUPT 

Paris ς CHU APHP, Hôpital Jean Verdier    Dr Nathalie GANNE ς CARRIE  

Limoges ς CHU Limoges, Hôpital Dupuytren    Dr Véronique LOUSTAUD ς RATTI  

Paris ς AP-HP, Paul Brousse (demande en cours)    Pr Gilles PELLETIER 

5. MALADIE DE FABRY  

 
CRMR Coordonnateur 

Paris ς CHU AP-HP, Hôpital Raymond PoincarŞȳ     Pr Dominique GERMAIN  

CCMR (n=4)  

Toulouse ς CHU de Toulouse, Hôpital Purpan    Pr Stéphane DECRAMER  

Marseille ς CHU de Marseille, AP-HM, Hôpital de la Conception   Pr Bertrand DUSSOL  

Bordeaux ς CHU de Bordeaux, GH Pellegrin, Ecole de sages-femmes  Pr Didier LACOMBE 
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Strasbourg ς CHU de Strasbourg, Hôpital Civil    Dr Esther NOEL  

6. MALADIES H;R;DITAIRES DU M;TABOLISME H;PATIQUE  

  
CRMR coordonnateur  

Paris ς CHU AP-HP, Hƾpital Antoine BŞclŝre      Pr Philippe LABRUNE  

CCMR compétence (n=2) : 

Paris ς CHU AP-HP, Hƾpital Bretonneau       Dr Martin BIOSSE 

DUPLAN  

Paris ς CHU AP-HP, Hôpital Bicştre       Pr Emmanuel 

GONZALES  

7. PORPHYRIES ET AN;MIES RARES DU M;TABOLISME DU FER  

 
CRMR coordonnateur  

Paris ςCHU AP-HP, Hôpital Louis Mourier      Pr Laurent GOUYA  

 

 

 

 

 

 

 

 

 


