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COVID-19



En résumé….



PNMR3

Déploiement opérationnel effectif
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Déploiement opérationnel du PNMR3

Actualités 2020-21

Déploiement RCP Maladies Rares : outil(s) national(aux) par les FSMR  pour les CRMR

Accès aux plateformes de séquençage NGS (Plan France Médecine Génomique 2025)
AAP HAS sur les pré-indications (priorisation de pathologies)

BNDMR & Impasse Diagnostique : déploiement BaMaRa / DPI-MR; 
création répertoire national des impasses diagnostiques 

Production des PNDS : soutenu par la Filière (AAP DGOS)

Programme ETP : soutient AAP DGOS & outil de gestion programme ETP

Plateformes d’Expertises Maladies Rares : dans les établissements de santé / Outre-Mer (AAP DGOS) 

Lancement de projets BRAIN-TEAM : QUALVI, centre de ressource psychologique, autres…

Observatoire des Traitements : prescriptions hors AMM (pilotage DGS)
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BNDMR – BaMaRa - DPI

 En lien constant avec la BNDMR
 Formation des centres à BaMaRa

Outils d’accompagnement au codage 
1. Classification par CRMR : codes ORPHA (extrait ORPHADATA)
2. Liens maladies-gènes / maladies-codes HPO 
3. Critères d’Assertion Diagnostique
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BNDMR – BaMaRa - DPI



AAP DGOS – Soutien à la prise en charge

Adrénoleucodystrophie 

liée à l’X *

Caroline SEVIN

Fanny MOCHEL

Ataxie de Friedreich Claire Ewenczyk

Neuromyélites optiques et 

syndromes apparentés

Kumaran Deiva 

Romain Marignier

Aphasie Primaire 

Progressive
Marc Teichmann

Atrophie Optique 

Autosomique Dominante 

OPA1 *

Christophe Verny

Dominique Bonneau

Thrombose Veineuse 

Cérébrale de l'enfant
Hugues Chabriat

Narcolepsie de types 1 et 

2
Yves Dauvill iers

Syndrome de Kleine-Levin Isabelle Arnulf

Syndrome de Allan 

Herndon-Dudley (SAHD) *

Odile Boespflug-

Tanguy

Maladie de Huntington
Anne-Catherine 

Bachoud-Lévi

2019
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PNDS : 16 DOSSIERS
financés en 2019 et 2020

Leucodystrophie 

métachromatique
SEVIN Caroline

Neurodégénérescences avec 

accumulation intracérébrale 

de fer (Neurodegeneration 

with Brain Iron Accumulation 

ou NBIA)

GOIZET Cyril

Paralysie Supranucléaire 

Progressive (PSP) 

Dégénérescence cortico-

basale (DCB)

LE BER Isabelle

Les maladies démyélinisantes 

aigues à anticorps anti-MOG
DEIVA Kumaran

Encéphalites auto-immunes 

avec anticorps anti-NMDA 

récepteur

HONNORAT Jérôme

Syndrome Gilles de la Tourette HARTMANN Andreas

2020
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publié
projection



AAP DGOS : Soutien à la production de programmes

 des programmes ETP nouveaux à 
construire ; 

 des programmes ETP à actualiser parmi 
ceux qui sont déjà autorisés par les ARS. 
Cette actualisation devrait aussi prendre en 
compte l‘intégration de modules en ligne ; 

 des programmes ETP régionaux validés à 
décliner avec des modules en ligne ou à 
distance et/ou à étendre à l’échelle 
nationale à travers les différents centres de 
référence ou de compétence. 

2019
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Patients et de entourage des 

patients atteints d’Ataxie 

cérébelleuse progressive de 

l’adulte d’origine génétique 

(nouveau programme) : ETP-

PEPAC

Dr Adriana 

Prundean

Centre de 

référence 

neurogénétique

CHU Angers

Patients et entourage des 

patients atteints de la 

Maladie de Huntington : ETP-

MH

Dr Katia 

Youssov

Centre de 

référence de la 

maladie de 

Huntington

AP-HP 

Henri 

Mondor

e-learning destiné aux 

patients atteints d’atrophie 

multisystématisée et à leurs 

aidants

Dr Christine 

Brefel-

Courbon

Cente de 

référence de 

l'atrophie 

multisystématisée

CHU 

Toulouse

Enfants atteints de sclérose 

en plaques et leurs parents

Dr Hélène 

Maurey

Centre de 

référence 

maladies 

inflammatoires 

rares du cerveau 

et de la moelle

AP-HP 

Bicêtre

ETP : 12 DOSSIERS
financés en 2019 et 2020

Programme d’éducation 

thérapeutique pour des adultes et 

enfants atteints de Narcolepsie

Pr DAUVILLIERS Yves
CRMR coordonnateur 

Narcolepsies et Hypersomnies 

Rares

CHU Gui-de-Chauliac - 

Montpellier 

Programme d’éducation 

thérapeutique pour les patients 

atteints d’adrénoleucodystrophie 

liée au chromosome X (X-ALD) et 

leurs accompagnants

Dr SEVIN Caroline  

CRMR constitutif Maladies 

Héréditaires du Métabolisme 

(G2M), site Pitié-Salpêtrière

AP-HP, Paris-Sorbonne 

Université Hôpital Pitié-

Salpêtrière

Education thérapeutique de la 

personne adulte atteinte 

d'hypersomnie idiopathique

Dr LEGER Damien
CRMR constitutif  Narcolepsies 

et hypersomnies rares, site 

Hôtel-Dieu

AP-HP, Centre - Université de 

Paris Hôpital Hôtel Dieu

Le Syndrome de Kleine-Levin
Pr ARNULF Isabelle 

CRMR constitutif Narcolepsies 

et hypersomnies rares - site 

Pitié-Salpêtrière

AP-HP, Paris-Sorbonne 

Université Hôpital Pitié-

Salpêtrière

Education thérapeutique des 

patients et de l’entourage des 

patients atteints d’une maladie 

neurodégénérative rare du jeune 

adulte.

Programme HuMaNE

(Huntington Maladie Neuro-

évolutive Education)

Pr PARIENTE Jérémie
CCMR démences rares ou 

précoces & CCMR maladie de 

Huntington

CHU Toulouse

CCMR Huntington : UA1760

CCMR Démences rares ou 

précoces : UA1761

Education Thérapeutique des 

Patients présentant une 

Leucodystrophie débutant dans 

l’enfance

Pr  BOESPFLUG-TANGUY 

Odile

CRMR coordonnateur 

Leucodystrophie et 

leucoencéphalopathies rares 

(LEUKOFRANCE)

AP-HP. Nord - Université de Paris 

hôpital universitaire Robert 

Debré

L'éducation thérapeutique destinée 

aux aidants familiaux et aux 

patients atteints de la maladie 

d'Alzheimer et de démences rares

Dr LE BER Isabelle CRMR coordonnateur démences 

rares ou précoces

AP-HP, Paris-Sorbonne 

Université Hôpital Pitié-

Salpêtrière

Syndrome Gilles de la Tourette : 

accompagner l’enfant et ses parents 

dans la gestion quotidienne des tics.

Dr HARTMANN Andreas CRMR coordonnateur Syndrome 

Gilles de la Tourette

AP-HP, Paris-Sorbonne 

Université Hôpital Pitié-

Salpêtrière

Patient et entourage du patient 

atteint d’Ataxie Spino Cérébelleuse

Pr SACCONI Sabrina

CCMR Neurogénétique CHU Nice

2020
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AAP DGOS : Soutien à la production de programmes

ETP : 12 DOSSIERS
financés en 2019 et 2020



Partenariat BRAIN-TEAM / OSCARE

pour faciliter l'organisation 
des programmes ETP

Incitation DGOS de :
 Déploiement numérique des ETP : e-ETP
 E-learning
 Modules en ligne
 Accompagnement à distance

Proposition d’accès à un dossier éducatif partagé du patient

 Plateforme gestion par l’équipe soignante : 
planning partagé, calendrier, dématérialisation des modules, BEP, tâches organisationnelles 

 Appli Patient :
planning personnalisé, notifications de rappel, questionnaires en ligne, accès visio, contenu 
éducatif interactif et personnalisé

Mise à disposition par BRAIN-TEAM pour l’ensemble des programmes existants ou à venir

En cours de développement pour les programmes  :
 SEP de l’enfant – APHP Bicêtre
 Syndrome Gilles de la Tourette – APHP Pitié
 Hypersomnies idiopathiques – APHP Hôtel Dieu



RÉUNIONS DE CONCERTATION 
PLURIDISCIPLINAIRES - RCP

Partage d’expertise 
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Réunions de Concertation Pluridisciplinaires
avec Rofim

Bilan des RCP BRAIN-TEAM

Un outil, une double utilisation : 
1/ les RCP diagnostiques et thérapeutiques  les réunions pluridisciplinaires des CRMR
2/ les RCP diagnostic génétique  PFMG2025 : séquençage très haut débit

 Outil développé « à façon » : Interaction mensuelle avec les développeurs ROFIM

 8 FSMR : G2M, Filfoie, FILSLAN, Cardiogen  2021 : FILNEMUS, ORKID, MaRIH

 20 types RCP qui sont en place : 13 ont débuté

http://brain-team.fr/rcp-brain-team/

 54 sessions RCP réalisées
 Organisation variable : inter-régionale, locale
 1 à 17 cas cliniques / session

MIRCEM NEUROGENETIQUE

foncé : 2020
clair : 2021



COLLEGE DE LA MEDECINE
GENERALE

Errance diagnostique
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Les dernières ressources :

panel de 1360 médecins généralistes 
représentatifs

• besoin de ressources pratiques et de 
formation sur la place et le rôle du 
médecin généraliste exprimé 
clairement 

• 37% déclarent ne pas avoir le réflexe 
d’y penser

• 28% ne pas savoir où trouver les 
informations nécessaires

Les adresses ressources

• Orphanet

• Maladies Rares Info Services

• Alliance Maladies Rares

• FSMR

Prise en charge

• De la suspicion au diagnostic 

• Place du MG dans le suivi



PLATEFORME DE RESSOURCE 
PSYCHOLOGIQUE

Prise en charge – Nouveauté 2021
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Centre de Ressources Psychologiques

Un centre d’information, de coordination et d’aide à l’orientation psychologique

Finalité : faciliter l’accès des patients et de leur entourage à une aide psychologique
de proximité et adaptée aux problématiques spécifiques de leur maladie rare 
neurologique ; ressource pour les équipes des CRMR. 

Comment ?
 Formation : les psychologues coordinatrices développent un réseau de 

professionnels référents (psychologues et psychiatres) sensibilisés et formés à nos 
pathologies.

 Orientation : Elles assurent des mission d’orientation et d’information auprès des 
professionnels des CRMR, associations de patients, tout demandeur en lien avec 
le CRMR.

Pas de suivi clinique, pas de prise en charge patient

coordonné par deux psychologues référentes

Anne-Laure RAMELLI
AP-HP Mondor

Claire-Cécile MICHON
AP-HP Pitié – AFM Téléthon

maladies rares & MND
animation de réseau de psy

plateforme de ressources

Playliste « 6ème Journée des Associations »



ACCOMPAGNEMENT

Formation : passée, présente, future
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Formations ciblées

Formation Parents experts

• Session éducative inter-filière
• 2 représentants BRAIN-TEAM

Accompagnement des 
aidants 

Tutoriels kinésithérapeutes

A venir - autres professionnels : 
 Médecins généralistes
 Paramédicaux de ville

4141 vues



Marie Berre

01 42 16 09 43

Isabelle Maumy

06 98 50 16 06

Chargées de mission : mission@brain-team.frChef de projet adjoint

Bénédicte Belloir

benedicte.belloir@aphp.fr

01 42 16 13 34

Chef de projet 

Sophie Bernichtein

sophie.bernichtein@aphp.fr

01 42 16 14 29

Merci de votre attention

Perrine Debraise

01 42 16 09 43

www.brain-team.fr
Facebook

Twitter
LinkedIn


