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PNMR3

Déploiement opérationnel effectif accéléré
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Déploiement opérationnel du PNMR3

Actualités 2021-22

Déploiement RCP Maladies Rares : outil(s) national(aux) & organisation 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 : prise en main BaMaRa / DPI-MR ; saisie d’activité 
création répertoire national des impasses diagnostiques 

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

Programme ETP : soutien 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 : AIDAN, centre de ressources psychologiques, AAP filière

Observatoire des Traitements : prescriptions hors AMM (pilotage DGS)



BILAN PRODUCTION PNDS & ETP

PRISE EN CHARGE
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AAP DGOS – Soutien à la prise en charge

PNDS : 16 DOSSIERS
financés AAP DGOS en 2019 et 2020

 16 publiés HAS (12 AAP) 
 1 en cours de finalisation
 4 en cours de rédaction

Accompagnement individuel 
à la coordination : 
DGOS, HAS
production

Reprise des missions Lok-Hang YAN
Liste des PNDS
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Production de PNDS CRMR BRAIN-TEAM

 100% des CRMR ont au moins 1 PNDS
 30% des CRMR ont 2 PNDS
 30% des CRMR ont 3 PNDS
 2 PNDS portage CCMR



8

AAP DGOS – Soutien à la prise en charge

ETP : 12 DOSSIERS
financés AAP DGOS en 2019 et 2020

 10 déclarés ARS (6 AAP)
 5 en fonctionnement
 7 en cours de rédaction

Accompagnement individuel 
à la coordination : 
DGOS, ARS
Production, gestion

Reprise des missions Lok-Hang YAN Liste des programmes ETP

 8/10 des CRMR ont au moins 1 prg ETP
 4 CRMR proposent 2 programmes
 1 CRMR propose 3 programmes
 1 CRMR propose 4 programmes
 8 programmes gérés avec 



RÉUNIONS DE CONCERTATION 
PLURIDISCIPLINAIRES - RCP

PARTAGE D’EXPERTISE 



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 : pré-indications des CRMR filière

 Outil développé « à façon » : Interactions mensuelles avec les développeurs Rofim (fonctionnalités & visio)

 de 3 à 7 FSMR : G2M, FILFOIE, FILSLAN, CARDIOGEN, FILNEMUS, ORKiD

Accompagnement individuel : 
Prise en main outil Rofim
Gestion des administrateurs
Gestion développement Rofim

 100% des CRMR organisent des RCP
 RCP d’urgence neuro-biopsies
 À venir : RCP psychologues filièreListe des RCP

• 18 groupes actifs en 2021 (+7)

• 111 sessions RCP réalisées en 2021 (+91)

• 923 cas traités en 2021 (+781)

• organisation variable : inter-régionale, locale
• 1 à 25 cas cliniques / session
• Durée moyenne de 30 min à 3h selon le groupe

2021 : 28 groupes de RCP créés 
et administrateurs formés
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IMPASSE DIAGNOSTIQUE

PRISE EN CHARGE



L’effort pour alimenter la BNDMR

1 million de dossiers patients dans la BNDMR

5600 maladies rares
2021 : 309 000 dossiers CRMR & 90 000 dossiers CCMR
+30% inclusion pour les CRMR

Ressources utilisées : 70% des activités renseignées depuis BaMaRa
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Bilan BRAIN-TEAM

 100% des CRMR coordonnateurs et constitutifs ont entré des données
 57% des CCMR (81/141) ont saisi des données
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Outils BRAIN-TEAM

Diffusion Juillet 2021 aux CRMR & CCMR

2 documents en ligne :

 Nomenclatures des maladies de la filière avec codes Orpha associés classés par CRMR et 
regroupement de toutes les assertions diagnostiques proposées par les CRMR

 Fichier des correspondances maladies/ gènes ; gènes/ maladies et maladies/ codes HPO
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Impasse Diagnostique

• Pitié-Salpêtrière : 0,8 ETP (3 mai 2021)

• Lariboisière : 1 ETP (1er sept 2021)

0,3 ETP (3 mai 2021)
secrétaire

: 4 recrutements = 3,1 ETP

TEC senior

TEC junior

1 ETP (15 septembre 2021)
TEC senior

Recrutement de ARC / TEC

Paris :  

Montpellier :  1 ETP (15 septembre 2021)
TEC senior

Angers :  

 Action PNMR3

 lettre d’engagement BRAIN-TEAM : sept 2020

 « Renforcement et homogénéisation des règles de codage et de remplissage dans le SDM »

 Respect du planning prévisionnel

• Aide à la saisie de l’activité pour les centres demandeurs / prioritaires
• Assertion diagnostique  identifier les patients en impasse
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Déploiement des aides

17

Au 1er trimestre 2022 : 

2022 : Arrêt progressif de la saisie rétrospective 2021 – saisie prospective 2022
et bascule vers data management des données projet impasse diagnostique (T2 2022)

Déploiement initial : 

8 sites hospitaliers impliqués / 18 centres

• 1 coordonnateur : Démences rares ou précoces
• 1 constitutif : Narcolepsies et Hypersomnies Rares

• 1 coordonnateur : CERVCO

• 2 constitutifs : Neurogénétique; Huntington
• 1 compétence : Démences rares ou précoces

• 1 coordonnateur : Narcolepsies et Hypersomnies Rares 
• 1 constitutif : Leucodystrophies
• 3 compétences : Neurogénétique (P+A) ; Huntington

4 sites hospitaliers impliqués / 11 centres

• 2 constitutifs : Narcolepsies et Hypersomnies Rares ; 
MIRCEM

• 2 constitutifs : Leucodystrophies ; MIRCEM

• 1 coordonnateur : CERVCO

• 1 coordonnateur : Leucodystrophies

• 2 constitutifs : Neurogénétique; Huntington
• 1 compétence : Démences rares ou précoces

• 1 coordonnateur : Narcolepsies et Hypersomnies Rares 
• 1 constitutif : Leucodystrophies
• 5 compétences : Neurogénétique (P+A) ; Huntington ; 

SGT ; démences rares

• 1 coordonnateur : Maladie de Huntington

• 1 compétence : Maladie de Huntington + autres
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1er bilan impasse

 Au 23 mars 2022 : 
2280 dossiers en 

« impasse diagnostique » 

~9% des dossiers déclarés en « statut diagnostique indéterminé »
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Maladie De Huntington 3%
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Atrophie Multi Systématisée 1%

Syndromes Neurologiques Paranéoplasiques Et 
Encéphalites Auto-Immunes 0%
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ERRANCE DIAGNOSTIQUE

DES IDEES ET DES OUTILS
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Collège Médecine Générale

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

Communication Ciblée : 

•Annuaire de ~40 000 médecins généralistes

• 3 à 4 emailing ciblés annuels

• Production de document avec un collège de médecins 
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La dernière ressource :

• Session plénière congrès : CMGF Paris - 24 mars 2022
• Congrès CNGE : Lille - décembre 2021
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Les clés du diagnostic 

Un outil, 3 objectifs
Les objectifs des clés du diagnostic :

Cibler un signe clinique 
classique de mode d’entrée 
dans la maladie rare mais 
parfois fréquent dans la 

population générale

Guider la prise en charge
en soins primaires 

vers des explorations non 
invasives et peu couteuses

Orienter vers un 
diagnostic de maladie 

rare et vers le bon expert
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Déploiement BRAIN-TEAM ?

 Partage de méthodologie
 Travail inter-filière ?



OBSERVATOIRE DES TRAITEMENTS

PRISE EN CHARGE
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Prescriptions hors AMM 
Action PNMR3 : Créer un observatoire des traitements

Toutes les filières doivent créer et actualiser un observatoire des traitements afin de 
rendre plus visibles tous les traitements utilisés pour les maladies rares

 1er Bilan BRAIN-TEAM  : campagne janvier 2020

• 140 spécialités pharmaceutiques hors AMM recensées

• 11 spécialités prescrites par plusieurs CRMR

 Cadre d’intervention pour le médicament 
(juillet 2021) :

 data set minimum proposé par la DGS/ DGOS :

•Caractéristiques des traitements : 13 items 

•Pistes à explorer en vue de régulariser la pratique ou 
d’enrichir les données disponibles sur l’efficacité et la 
sécurité du traitement : 4 items

 Le fichier :

• Formaliser le recensement pour les FSMR 

•Mise à jour annuelle

•Doit être partagé au sein de la FSMR
 Le fichier :

• recensement non-formalisé 

•non-partagé au sein de la FSMR

•hétérogénéité de saisie
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Substituer le fichier excel par la création d’une base de 
données 

 Création d’une base de données à partir de la banque de données médicaments « Thériaque » :

Faciliter la saisie des données médicaments par les médecins : l’entrée initiale est le nom de spécialité à partir 
d’un répertoire « contraint » issue de la base Thériaque 

pas d’erreur de nom générique, DCI, faute d’orthographe…

Faciliter la saisie des données maladies par les médecins : la maladie concernée est complétée à partir du 
référentiel Orphanet de manière contrainte (groupes, maladies, sous-types)

Complément d’information : demande BRAIN-TEAM de rajouter 8 items supplémentaires complétés de 
manière automatique depuis la base Thériaque

DCI, code ATC, prescription, délivrance, dispensation, prix…

Homogénéiser les entrées : tous les autres items demandés (et qq autres intéressants pour la filière) sont 
complétés manuellement avec des cases à choix si possible

 Interface ergonomique avec une saisie simplifiée et qualitative ; pas de données patient

 Analyse et repérage simplifié : extraction possible et regroupement par CRMR / maladie/ spécialité/ 
DCI / code ATC… 

 Interface en cours de développement

 Reprise du projet par Lok-Hang YAN



ACCOMPAGNEMENT

PROJETS INTERNES BRAIN-TEAM
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Ressources

Accompagnement des aidants : 
AIDAN

Centre National de Ressources 
Psychologiques

A destination des associations et professionnels concernés par les
maladies rares du système nerveux central

Accompagnement

Interdisciplinaire

Des 

Aidants dans les maladies 

Neurologiques rares

Sphère familiale

Accompagnement 
des aidants

Accompagnement 
psychologique

Soutien juridique Conciliation vie 
professionnelle

Accompagnement 
médico-social

Santé / 
Bien-être

Juris Santé
Maison De l’Emploi et de 

la Formation, Juris
Santé, aidants

BRAIN-TEAMFédération Nationale 
de la Médiation et 

des Espaces Familiaux

Psychologues coordinatrices 
du Centre National de 

Ressources Psychologiques 
BRAIN-TEAM

Association Française 
des Aidants - &

Psychologue Bien-être

 Programme co-construit
 Aidants BRAIN-TEAM
 6 modules optionnels
 Session 1 : T2 2022

 Reprise du projet par Lok-Hang YAN



APPEL A PROJET 2021 BRAIN-TEAM

SOUTIEN AUX PROJETS INNOVANTS
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5 projets déposés & financés

Projet Demandeur Public, maladies résumé de la demande

Application 
smartphone pour 
ados sains dans 
famille de malade

Clémence Simonin
Ados SAINS vivant dans une 
famille touchée par une 
maladie génétique

Créer un outil smartphone pour informer les 
ados, créer un espace virtuel de rencontre et 
d'informations pour permettre les échanges 
entre ados, apporter un soutien

Bouge BRAIN-TEAM Claire Ewenczyck
Patients avec une réduction 
de la mobilité

1/Etablir un réseau de kinés de ville & de 
structures MPR
2/Promouvoir l'autorééducation des 
patients.

Autonomie et vivre 
mieux

Marie Vidailhet Patients avec dystonie, SGT
Dans le cadre d'un ETP pilote "adhésion 
thérapeutique & autonomie dans le soin" (6 
mois) : soutien à digitalisation du prg

DEDALE

Jacques Vairon
Projet tripartite 
ARAMISE-AMADYS-
TANGUY MOYAMOYA

Toute personne ayant besoin 
d'informations sur les aides 
médico-sociales

Développement du logiciel à partir des 
premiers développements
Paiement de 2 prestations pour une mise en 
ligne ensuite

Walk-up Pauline Lallemant Paraparésies spastiques
Financement plateforme de marche - Etude 
CLINIQUE : effet de l'entrainement physique 
intensif d'une population adulte de PSH

• Comité d’évaluation des projets
•Grille de notation

Budget d’amorçage de projet

Automne 2022

#2



LABELLISATION CRMR

CAMPAGNE 2022
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Rappel campagne labellisation 2017Répartition des centres par CRMR
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 3 réseaux : 1-2 constitutifs

Répartition des centres par CRMR
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Accompagnement BRAIN-TEAM

• Recentrer les réseaux autour de centres participant aux missions
• Favoriser la transition enfant/adulte
• Inclusion des centres Outre-mer

• 2 réunions Collège des CRMR (juill 21 – jan 22)

• Propositions de réunions de CRMR 
• Entretiens CRMR / Ch. Verny
• Conseil de Filière décalé à sortie de la note
• 1 seul dossier pour le CRMR, porté par le coordonnateur
• Ne pas hésiter à nous contacter pour avoir les codes 

Orphanet des groupes de maladies de votre centre : 
attention Orphanet récupère vos déclarations de maladies de vos dossiers 
de relabellisation !

• Modalités de coordination avec vos PEMR

Modalités d’accompagnement de la filière :
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Critère d’activité : FA 2021
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coordonnateur constitutif compétence

Objectifs de saisie pour les centres
mars 2022 

saisie dans BaMaRa file active requise pour relabellisation

 100% des coordonnateurs ont la FA requise
 85% des constitutifs ont la FA requise
 27% des compétences ont la FA requise 

85%

57%

27%

Bilan des centres BRAIN-TEAM à ce jour

 CCMR voulant upgrader : délai fin juillet 2022 pour l’activité 2021
 CCMR maintenu : saisie activité 2022 privilégiée

 43% inactifs : saisie activité 2022 privilégiée
 30% pas atteints la cible : saisie activité 2022 privilégiée



RESSOURCES

INTER-FSMR
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Les outils inter-FSMR

 documentations



Les outils inter-FSMR : sites web



Les outils inter-FSMR : le portail web

• Portail de redirection d’information

• Aide à l’orientation

• Visibilité des outils inter-FSMR

• Actualités des FSMR : journées annuelles,

postes à pourvoir, webinaires, outils…

https://www.filieresmaladiesrares.fr/



