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Les maladies rares concernent moins d"1 personne / 2000 |

80 %
ont une origine
génétique identifiée

N
PO

2/3

€]
\ sont graves ou
invalidantes

O

@ entrainent un déficit
moteur, sensoriel ou

intellectuel

“8%0 maladies connues]_ J

50%

engagent le pronostic vital

.

95%

n'ont pas de traitement curatif

&

Dépistage E /o
systématique,

6 maladies rares pour chaque
nouveau-ne

(drépanocytose, mucoviscidose, hypothyroidie,

hyperplasie des surrénales, phénylcétonurie,
déficit en MCAD en 2020).

Les patients atteints |
de maladies rares |

des maladies apparaissent (
aprés I'age de 40 ans
N\
-

millions de personnes atteintes
en France

sont des enfants
50 % ont moins de 5 ans

des personnes attendent 4 ans
avant que le diagnostic soit
envisagé

délai moyen pour poser un diagnostic
etplus de 5 ans pour 1/4 des personnes
atteintes

Des patients souvent en errance

diagnostique et thérapeutique

+ 7 erreurs innées du métabolisme au 01/01/2023
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=, Quand penser a une maladie rare?

dentifier une
maladie rare,
c'estd’abord y
penser!
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AN S Les centres d’expertise
éens ; Lp s
ek VP """efére,, Centres de référence (CRMR)
® té Mal «
@eSaﬁ ad“.'ska'b
5 2 - Coordination (CCMR, association de patients)
® T K +
@‘ —H Expertise (RCP, PNDS, etc.)
| centres de référence ((RVR) | +
Prise en charge de recours (expertise médicale)
== . FF +
Do - Recheche
centres coordonateurs : centres constitutifs
(mano-site) i (multi-sites) +
& Qb) centres de compétence ((CMR)

centres de ressources
et de compétences ((R()

Centres de compétence (CCMR)

Prise en charge de recours (expertise médicale)

22/02/2023



e -
16 CRMR: centres de référence
178 CCMR: centre de
compétence
10 CRC: centre de ressource et
de compétence
1 FSMR: filiere de santé
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3 CRMR (anomalies du dvp,
neuromusculaires, MALIBUL)
46 CCMR

2 CRC (MHEMO, Mucoviscidose) 1FSMR: Sensgene

9 CRMR: (anomalies du dvp,
neurogénétique, épilepsies rares, défisc
intellec, auto-immunes, neuromusculaires,
mitochondriales, génétique ophtalmo,
orales et dentaires )

59 CCMR

4 CRMR (anomalies du dvp, 4 CRC (SLA, MHEMO, mucoviscidose)
épilepsies, rares,
neuromusculaires, héréditaires

du métabolisme) ; Nancy

64 CCMR S

. 4 CRC (SLA, MHEMO,
mucoviscidose) .

o
Strasbour
6 CCMR: malformations

ano- rectales et
pelviennes, auto-

d\ Epinal immunes et auto-
o o . (Colmar inflammatoires,
: 1CCMR (angiodémes a (== angiodémes 2 kinines

kinines) |
2 CCMR

< (hémochromatose,
globule rouge et

érythropoiése)

ulhou
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. Alliance s allusce paladics.
.l. H FRede . LY r .
REPUBLIQUE ar Maladies Les 23 Filiéres de Santé Maladies Rares
m"cA'SE @ Agence Rgionle de Sarté Rares

Bttt rand Et Les messources pour acr  OCCitaNIE TETE COU

Maladies rares de la téte, du cou et des
dents

Brain Team

Maladies rarcs  expression motrice ou
cognitive du systéme nerveux central

Cardiogen DéfiScience
Maladies cardiaques héréditaires Maladies rares du développement céré-

£ candiogen

FAVA-Multi
Maladies vasculaires rares avec atteinte
multi systémique

SENSGENTF

Maladies rares sensorielles

RESPIFII
AnDDI-Rares a Maladies respiratoires rares
Anomalics du développement et défi-
cience intellectuelle de causes rares.

LES FILIERES DE SANTE

MUCO/CFTR

Mucoviscidose et affections liées i une
anomalie de CFTR

Malformations abdomino-thoraciques [ ] FILFOIF
Maladies hépatiques rares de
MALADIES RARES
FAI2R
Maladies auto- unes et auto-in-
flammatoires systémiques rares
s ) | FIMARAD
] Maladies rares en dermatologic
0
e & e %
LrocE y
" ? FILSLAN

FIRENDO

. g N Sclérose latérale amyotrophique
Maladies rares endocriniennes A
Ao 8 X

NeuroSphinx

G2M Complications neurologiques et
NaldE i da metblse sphinctériennes des malformations
pelviennes et médullaires rares g

MaRIH v ORKID

Maladies rares immuno-hématolo- ' Maladies rénales rares

giques m | ox¢io= - |
MCGRE

Maladies constitutionnelles rares du
globule rouge et de Férythropoiese

s neuromusculaires

OSCAR
MHEMO re des maladies rares de [os et du

Maladies hémorragiques constitution [ascea,. |
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Pt

eecccoocoee LES 19 PLATEFORMES Role : mutualiser les expertises et renforcer I'articulation entre les
D'EXPERTISE MALADIES RARES ~ °enres @ echelle locale.

R e e s Ou ?: localisées au sein d’'un établissement de santé ou siegent
et les compétences & un échelon local” (PNMR3) 9 plusieurs centres de référence (CRMR) et centres de compétence
PLEMoRs Nord (CCMR). Annuaire des plateformes

Missions:
9 9 - Améliorer la visibilite des centres labellisés maladies rares et
B’ o e la connaissance des maladies rares
- Renforcer les liens entre les centres maladies rares situés sur
4 3 9 K “ 9 o @ la plateforme d’expertise maladies rares et les associations de
R Avvengoe e spes personnes malades du territoire ;

CHU de Bordesux - Participer a la formation et I'information (diagnostic, soin et
g = ? 9 4 : recherche) notamment avec les réseaux de ville, les centres

RARES BREIZH 9
Bretagne

ST

v g hospitaliers ayant des consultations avancées, les établissements
Q LA REGION PARISIENNE ’ medico-sociaux et les personnes atteintes de maladies rares ;
y - Soutenir 'innovation diagnostique, thérapeutique et la
.:,,mﬂ:v s S5crboone Uy recherche par un appui logistique ;
psSaclny 9 @ 10 PEMR labellisées en 2020 - Faciliter les liens avec le médico-social dans les centres

Crétesl
9 9 peR label maladies rares et les établissements médico-sociaux du territoire.



https://www.filieresmaladiesrares.fr/wp-content/uploads/2022/04/annuaire_pemr_pcom.pdf
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: réduire le délai entre I’age des premiers signes d’une maladie rare et la
prise en charge par un centre maladies rares

Exemples d’actions: projets de recherche sur la
promotion d'un outil d’intelligence artificielle dans
les maladies rares a expression bucco-dentaire

- améliorer le parcours de soin et le suivi du patient tout au long de la vie
Exemples d’actions: développement du lien ville-hépital, déploiement de programmes
d’Education Thérapeutique du Patient

. faciliter I'inclusion des personnes atteintes de maladies rares et de leurs
aidants
Exemples d’actions: soutien des équipes relais handicap rare, développement de I'offre
d'aide aux aidants et I'offre de répit

22/02/2023
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: former les professionnels a mieux identifier et prendre en charge les

maladies rares
Exemples d’actions: journées de sensibilisation, formation des DAC aux maladies rares

: améliorer I’acces a l'information des personnes
concernées par les maladies rares Q)
Exemples d’actions: participation aux journées d’information,
outils d’information (ex: annuaire régional)

e D

. favoriser I'innovation dans le champ des

OUTILS PRATIQUES i{ly:Res

maladies rares ANNUAIRE

Exemples d’actions: dépistage néo-natal de 'amyotrophie —————
spinale en vue de l'intégration au programme national du

dépistage néo-natal S

22/02/2023
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) ROle des DAC concernant les maladies rares

M

— Sensibiliser les DAC
et les professionnels de ville aux
maladies rares pour participer au
dépistage et lutter contre

I’errance diagnostique

Mieux évaluer les besoins

des patients MR pour mieux les
accompagner dans leurs parcours
de vie

Favoriser le lien

Faire connaitre les ville-hopital
ressources/dispositifs disponibles en complément de la
et les lieux de prise en charge au structuration hospitaliere et
plus prées du territoire médico-sociale existante
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Accueil  Actualités  Contact Q

Apropos N o Lesclés % Favoris Rechercher un signe clinique

Outil interactif en ligne : Les CLES du et
diagnostic

Recommandation et

Sélectionner un signe clinique

Sélectionnez un symptéme dans |a liste ci-dessous :

orientation médicales

destiné aux médecins de

ville (généralistes, pédiatres de ville...)
pour guider la prise en charge et

le diagnostic des patients dans leur
parcours de soins, ce site internet
s’adresse également

aux patients et médecins spécialistes

o = Nos
filires de sante  rooncees  mm Les contributeurs Contac
ctellotespars  MiNISTERE Lesclés n
DES SOLIDARITES
ET DE LA SANTI

t EFSMR

maladies rares

gt
Fevtermite



https://clesdudiagnostic.fr/
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filires de santé
DU DIAGNOSTIC

—e STATUER sur le diagnostic définitif

maladies rares

—9 CIBLER les signes —o LIER les éléments entre eux

Interrogatoire et examen clinique indispensables T et
Eliminer dermatose réticulée

+ Antécédents familiaux : maladie génétique, consanguinité

+ Prises médicamenteuses

+ Antécédents cardio-vasculaires : athérosclérose, anticoagulants
« ATCD maladie thromboembolique veineuse, nécrose cutanée

« Antécédents neurologigues : AVC, paralysies

+ Connectivite, vascularite, hémopathie, cancer...

ufferett
+ Mucinose érythémateuse réticulée
+ Gougerot et Carteaud

G o

. Pmknlodermue héréditaire, acquise i

Biopsie si

i « Infiltré, nécrose : OUI
« Localisé aux membres inférieurs : QUI
5 « Evocateur Sneddon (non infiltré, :
Mailles réguliéres, fermées H generallse fesses et/ou tronc) : Peu rentable- Mailles irréguliéres, ouvertes :

. [ Toujours pathologique

Livédo ramifié

Livédo physiologique
Déclive
T]}‘i»parlllcm dans I'enfance

ermosensible, augmente a I'orthostatisme

! |

Vasculopathie /_m\

Pas d’autres signes dermatologiques +/- acrocyanose oblitérante
s de «» Sneddon avec ou sans aPL || = Cristaux de cholestérol * PAN
» SAPL et/fou lupus « Embolie graisseuse « Déficit ADAZ
5 systémique = Embolie tumorale = Vascularite ANCA
Autres causes de livédo réticulé « Vasculopathie livédoide « Embolie gazeuse «Cryoll, 1
» Bas debit circulatoire (choc) « CIVD « Myxome cardiague « Connectivites
* Médicaments : Amantadine +++, IFNa et B, noradrénaline, gemcitabine... « Troubles coagulations « Emboles fibrino-cruorique | | = Infectieuses
« Troubles neurologigues périphériques ou centraux : SEP, Parkinson, « Cryo type | o Dermite de Nicolau « Tumorales
zones paralysées = Cryofibrinogéne « Hémopathies
« Cancer/hémopathie : 5d carcinoide, phéochromocytome, Hodgkin, « Maladie agglutinine froid i sdi P
lymphome intravasculaire* « Syndrome myéloprolifératif SUELEEE
 Autres: Sarcoidose, Cushing, Ca**, Pellagre, Syphilis, Endocardite. « Calciphylaxie...
*biopsie a I'aveugle ou dans zone livédoide pour confirmer le diagnostic / \ _j
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Eyalité
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Orphanet: la référence sur les connaissances en matiére de maladies rares

Maladies rares info services: le service d'information et de soutien de référence sur
les maladies rares

Les filieres de santé maladies rares: le portail inter filieres pour accéder a des
informations d’ordre général, aux 23 filieres de santé maladies rares et aux PNDS

Alliance maladies rares et AFM Téléthon: les associations de patients

Equipes relais handicaps rares (ERHR): équipes territoriales spécialisées dans les
handicaps rares (association rare et simultanée de déficits sensoriels, moteurs,
cognitifs et/ou de troubles psychiques)



https://www.orpha.net/consor4.01/www/cgi-bin/?lng=FR
https://www.maladiesraresinfo.org/
https://www.filieresmaladiesrares.fr/#:~:text=Bienvenue%20sur%20le%20site%20des%20Fili%C3%A8res%20de%20Sant%C3%A9%20Maladies%20rares&text=Il%20existe%2023%20FSMR%20chacune,organe%20ou%20d%27un%20syst%C3%A8me.
https://alliance-maladies-rares.org/
https://www.afm-telethon.fr/fr
https://www.gnchr.fr/reseau-acteurs-nationaux-regionaux-locaux/les-equipes-relais-handicaps-rares#:~:text=Mieux%20r%C3%A9pondre%20aux%20besoins%20des,Former%20et%20informer

