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Retrouvez l'intégralité des rapports d’activités des 23 Filieres de
San-té Maladies Rares dans le Rapport d’activité maladies rares
2019 publié par la DGOS. Ce rapport offre aux professionnels, au
public et au ministére chargé de la santé un panorama des activités
réalisées par les CRMR et centres apparentés dans le domaine des
maladies rares. Ceci afin de rationaliser c’est-a-dire rendre plus
équitable et plus transparents, les financements mis a disposition

des établissements pour leurs missions.
http://brain-team.fr/wp-content/uploads/2021/04/Rapport-activite-filieres-sante-
maladies-rares-2019.pdf
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23 Filieres de Santé Maladies Rares (FSMR) ont été mises en place en
2014 - 2015 dans le cadre du 2eme Plan National Maladies Rares. Ces
filieres ont vu leurs missions renforcées suite a leur relabellisation en 2019.
Ces réseaux nationaux facilitent 'orientation et la prise en charge des patients
atteints de maladies rares et de leurs familles, ainsi que la collecte des données
de santé, la diffusion des bonnes pratiques, la coordination des actions de
recherche, d’enseignement ou de formation. Ils permettent aujourd’hui de
coordonner 109 Centres de Référence Maladies Rares (CRMR) labellisés pour
la période 2017-2022.

Parmi les 23 filieres, 4 fédérent les CRMR qui prennent en charge les maladies
neurologiques, dont 3 filieres sont exclusivement neurologiques : FILNEMUS
(maladies neuromusculaires), FILSLAN (SLA et maladies du neurone moteur)
et BRAIN-TEAM (maladies rares du systeme nerveux central); la filiere
FAVAMulti prend quant a elle en charge les maladies vasculaires et a ce titre les
malformations artério-veineuses rares du cerveau et de la moelle.

Depuis mai 2015, la filiere BRAIN-TEAM coordonne les actions des Centres
de Référence prenant en charge les maladies rares a expression motrice ou
cognitive du systéeme nerveux central. Ces dernieres années, le champ des
pathologies s’est ouvert, et la filiere couvre aujourd’hui des groupes d’atteintes
neurologiques vasculaires, inflammatoires, auto-immunes ainsi que les troubles
rares du sommeil.

FICHE D’IDENTITE

Animateur : Pr Christophe Yerny
Chef de projet . Sophie Barnichtein
Chef de projet adjoint : Bénédicte Belloir
Etablissement d'accueil : CHU d’Angers
Site internet : www.brain-team.fr




PERIMETRE

La Filiere de Santé Maladies Rares BRAIN-TEAM réunit un ensemble de 500 maladies
rares neurologiques ayant pour dénominateur commun un atteinte du systéme ner-
veux central.

Ces pathologies peuvent étre a expression motrice ou cognitive, familiale ou ou spora-
dique avec un spectre d’atteinte tres large chez le patient puisqu’elles peuvent survenir
a tout age de la vie.

Le champ d’action clinique de BRAIN-TEAM peut se présenter par groupes d’atteinte
du systéme nerveux central :

- atteintes motrices

- atteintes cognitives

- atteintes vasculaires

- atteintes inflammatoires et auto-immunes

- atteintes paranéoplasiques

- atteintes de la substance blanche

- troubles rares du sommeil

ATROPHIES MULTISYSTEMATISEES, DEMENCES RARES
(démences fronto-temporales, aphasies primaires progressives,
dégénérescences cortico-basales, paralysies supranucléaires
progressives), LEUCODYSTROPHIES ET LEUCOENCEPHALOPATHIES
(hypomélinisantes et démyélinisantes), MALADIE DE HUNTINGTON,
MALADIES INFLAMMATOIRES RARES DU CERVEAU ET DE LA
MOELLE (encéphalomyélite, myélite transverse, névrite optique,
rhombencéphalite, sclérose en plaque de I'enfant, vascularites du
systéme nerveux central...), MALADIES RARES NEUROGENETIQUES
(ataxies, paraparésies spastiques, dystonies, tremblements
rares...), MALADIES VASCULAIRES RARES DU CERVEAU ET DE L'CEIL
(CADASIL, maladie de Moya-Moya, anévrismes cérébraux familiaux,
angiopathies amyloides...), NARCOLEPSIES ET HYPERSOMNIES RARES,
SYNDROME GILLES DE LA TOURETTE, SYNDROMES NEUROLOGIQUES
PARANEOPLASIQUES ET ENCEPHALITES AUTO-IMMUNES.
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RESEAU BRAIN-TEAM

Suite a la relabelisation des Centres de Référence Maladies Rares de 2017 et a la relabelli-
sation des filieres, la prise en charge des patients de la filiere s’organise en réseau autour
de 30 Centres de Référence Maladies Rares (dont 10 centres coordonnateurs et 20 sites
constitutifs), appuyés par 142 centres de compétence adultes et enfants répartis en métro-
pole et en outre-mer.

122 laboratoires

s

28 associations
de patients
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LES CENTRES DE REFERENCE

JY NEUROGENE  Neurogénétique

Centre coordonateur : Pr Alexandra Durr (Paris,
Pitié Salpetriere

5 centres constitutifs : Pr Mathieu Anheim
(Strasbourg), Pr Cyril Goizet (Bordeaux), Pr Diana
Rodriguez (Paris, Armand Trousseau), Pr Chris-
tophe Verny (Angers), Pr Marie Vidailhet (Paris,
Pitié Salpétriere)

18 centres de compétence

Leucodystrophies et

euko leucoencéphalopathies rares
FRANCE

Centre coordonateur : Pr Odile Boespflug-Tanguy
(Paris, Robert Debré)

2 centres constitutifs : Dr Caroline Sevin
(Kremlin-Bicetre), Pr Pierre Labauge (Montpellier)
8 centres de compétence

?“\\ Syndromes Neurologiques

% Paranéoplasiques
et Encéphalites Autoimmunes

Centre coordonateur : Pr Jérdme Honorat (Lyon)
2 centres de compétence
cervco

A

o

Centre coordonateur : Pr Hughes Chabriat (Paris,
Lariboisiére)
24 centres de compétence

‘“:' Maladie de Huntington

Centre coordonateur : Pr Anne-Catherine
Bachoud-Lévi (Créteil)

5 centres constitutifs : Pr Alexandra Durr (Paris,
Pitié Salpétriere), Pr Diana Rodriguez (Paris,
Armand Trousseau), Dr Clémence Simonin (Lille),
Pr Brigitte Soudrie (Hendaye), Pr Christophe Verny
(Angers).

Atrophie
ams multisystématisée

Centre coordonateur : Pr Olivier Rascol (Toulouse)
1 centre constitutif : Pr Wassilios Meissner (Bor-
deaux)

16 centres de compétence

Maladies inflammatoires rares
du cerveau et de la moelle

MIRCE

Centre coordonateur : Pr Kumaran Deiva
(Kremlin-Bicétre)

2 centres constitutifs : Dr Romain Marignier
(Lyon), Pr Anne-Caroline Papeix (Paris, Pitié
Salpétriere)

15 centres de compétence

(CENTRE DE REFERENCE, Narcolepsies et
et AN :
& Hypersomnies rares

Centre coordonateur : Pr Yves Dauvilliers (Mont-
pellier)

5 centres constitutifs : Pr Isabelle Arnulf (Paris,
Pitié Salpétriere), Pr Patricia Franco (Lyon), Dr
Michel Lecendreux (Paris, Robert Debré), Pr
Damien Léger (Paris, Hotel-Dieu), Pr Pierre Philip
(Bordeaux)

13 centres de compétence

Centre de Référence
Démences Rares
ou Précoces

Centre coordonateur : Dr Isabelle Leber (Paris,
Pitié Salpétriere)
17 centres de compétence

' -{_((x)) . Syndrome Gilles de la Tourette

Centre coordonateur : Dr Andreas Hartmann
(Paris, Pitié Salpétriere)
14 centres de compétence
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LES ASSOCIATIONS DE PATIENTS

- ACC Association cavernomes cérébraux

- AFAF Association Francaise de I'Ataxie de Friedeich

- AFHA Association Frangaise Hémiplégie Alternante

- AFSGT Association Frangaise du Syndrome de Gllles de la Tourette

- AMADYS Association des malades atteints de dystonie

- AMS-ARAMISE Association des malades atteints d’atrophie
multi-systematisée

- ANC Association nationale de Narcolepsie Cataplexie et d’hypersomnies
rares

- Aptes Association des personnes concernées par le tremblement essentiel
- ARSEP Fondation pour l'aide a la recherche sur la sclérose en plaques

- ASL / HSP-France Association Strimpell-Lorrain

- Autour du BPAN

- CADASIL France

- CSC Connaitre les syndromes cérébelleux

- ELA Association européenne contre les leucodystrophies

- France-DFT

- KLS-France

- Les amis de lanis

- NMO Association Neuro Immunité

- PSP-France

- Tanguy Moya-Moya

- Comité inter-associatif Maladie de Huntington (Huntington France, Hun-
tington Avenir, Huntington Espoir, Dingdingdong, Kachashi, Un Arc en Ciel
pour les Malades de Huntington, Huntington Actions, Sale Géne)
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ORGANISATION

La filiere est administrée autour d’un organigramme spécifique com-
prenant 4 organes de gouvernance

CONSEIL

EXPERTISE c
Collige des Cantres de COORDINATION ST’RATEﬁl 3 ORIENTATION
PROIET GEMNERALE DES ACTIONS

Référence : :
Maladies Rares Equipe projet
[CRMR)

Canseil de filigre commissions
de pilotage

Le college des CRMR a un réle de conseil expert sur la stratégie générale de développement de la filiere
et statue sur les recrutements et les modalités de financement. Il est composé de 2 représentants par
Centre de Référence (CRMR), nommés pour 5 ans. Il se réunit 2 fois par an.

'équipe projet de la filiere conduit et coordonne le projet filiere dans sa globalité. Elle est en charge
d’identifier les besoins, de mettre en place les actions, d’en assurer leur pilotage, leur suivi et leur éva-
luation. Elle fédere les divers partenaires de la filiere autour de projets communs, et s’assure de I'appli-
cation des directives nationales demandées par la DGOS en lien avec les partenaires externes. Elle est
actuellement composée de : 1 animateur, élu pour 5 ans, 1 chef de projet, 1 chef de projet adjoint, 1
chargé de mission médico-social et 1 chargée de mission communication.

Le conseil de filiere a un réle décisionnel sur l'orientation et la stratégie générale de développement de
la filiere. Il est composé actuellement de membres représentant les différents acteurs et partenaires de
la filiere. Il se réunit 1 fois par an lors de la Journée Nationale filiere.

Les commissions de pilotage assurent une mission de pilotage, de sélection et d’orientation des actions
dans les axes prioritaires du plan d’action annuel. Chacune d’entre elles est composée des chefs de pro-
jet 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.

Une charte de fonctionnement signée par les coordonnateurs de CRMR spécifie
les liens entre la filiere et ses partenaires.

~ Y
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ACTIONS MAIJEURES

réalisées en 2020

REDUIRE ERRANCE ET L'IMPASSE DIAGNOSTIQUES

Action 1

Définir et organiser I'acces aux plate-
formes de séquencage a tres haut débit
du PFMG 2025

Implication dans des réflexions natio-
nales et européennes : participation aux
réunions de concertation organisées par
les opérateurs.

Suite au 2nd appel a candidature de
la HAS pour la priorisation des pré-indi-
cations maladies rares ayant accés aux
plateformes de séquencage dans le cadre
du PFMG2025, 5 pré-indications présen-
tées par les CRMR BRAIN-TEAM ont été
retenues dans cette 2nde campagne,
dont un concernant un projet générique
filiere. Durant cette année 2020, la fi-
liere a accompagné I'ensemble des por-
teurs de pré-indications retenus dans la
mise en place de leur pré-indication, en
lien avec les opérateurs du PFMG et des
plateformes de séquencgage.
Participation a la réunion annuelle in-
ter-FSMR / PFMG de septembre 2020 et
a toutes les sollicitations du PFMG pour
mettre a jour leur site internet et publier
les procédures établies pour chacune des
pré-indications BRAIN-TEAM.

e Accompagnement a la mise en place
des RCP d’amont dans le cadre des de-
mandes de séquencgages pour les plate-
formes SeqOIA et AURAGEN.

’

Y

Action 2

Mettre en place un observatoire du dia-
gnostic

La filiere a poursuivi son travail ré-
current de révision et de mise a jour des
codes Orpha, en collaboration avec ses
CRMR et la nouvelle chef de projet no-
menclature BNDMR. Ces codes permet-
tront le bon remplissage de tous les re-
gistres, bases de données etc.

e Fin 2020, la filiere a commencé un
cycle de réunions avec les filieres ayant
des maladies auto-immunes afin de ré-
fléchir a de nouvelles régles communes
de référencement et de codage de ces
maladies liées a des anticorps. La chef
de projet nomenclature de la BNDMR a
supervisé les échanges et a proposé un
double référencement Orphanet/HPO de
ces maladies. La liste des anticorps déja
identifiés par notre filiere a été transmise
ala BNDMR fin 2020 pour référencement
a HPO.

En 2020, la filiere a finalisé son outil
de gradation de certitude diagnostique
spécifique pour ses maladies neurolo-
giques rares (génétiques ou non) a par-
tir du modéle générique proposé par la
BNDMR.

La filiere a renforcé la diffusion de ces
trames auprés des CRMR.



Action 3

Organiser et systématiser les réunions de

concertation pluridisciplinaires

e Depuis 2019, La filiere développe ses
RCP grace a 'outil ROFIM, plateforme par-
tagée et développée conjointement et en
continu durant I'année 2020, avec les fi-
lieres Filfoie, G2M, Cardiogen, et Filslan.

e Ceci a permis de déployer l'applica-
tion dans des délais compatibles avec les
échéances 2020 du PNMR3 et la mise en
place des pré-indications du PFMG débu-
tées 2020.

e En 2020, 19 RCP sont mises en place par
la filiere (9 fonctionnent en routine et 10
sont en cours de création), portées par la
quasi-totalité des CRMR BRAIN-TEAM.

e La filiere a coordonné la création de
toutes les RCP et la formation des admi-
nistrateurs des RCP dans chaque CRMR ou
CCMR concernés qui le souhaitaient. Tout
centre de la filiére s’est vu proposé I'accés a
I'outil de RCP, I'aide a la mise en place et la
formation de ses équipes.

e Ces RCP permettent aux professionnels
d’échanger sur les cas complexes de pa-
tients concernant leur 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.

e Des échanges hebdomadaires entre la
chef de projet adjoint et I'équipe de déve-
loppeurs de ROFIM permettent d’optimiser
I'outil RCP en temps réel, pour satisfaire
aux besoins des médecins.

Action 4

Confier aux CRMR, avec l'appui des
FSMR, la constitution d’un registre na-
tional dynamique des personnes en im-
passediagnostique apartirdelaBNDMR

e Les CRMR BRAIN-TEAM rapportant ré-
gulierement le manque de ressources (hu-
maines, temps, outil DPI fonctionnel) a dis-
position pour réaliser le recueil de données
au niveau national, la filiere a fait le choix
d’un déploiement de ressources de terrain
permettant I'application des régles de co-
dage homogénes pour la constitution d’un
registre national des personnes en impasse
diagnostique, pertinent et opérationnel.

e Enjuin 2020, les données BRAIN-TEAM
extraites de la BNDMR montrent que, mal-
gré 150/172 centres BRAIN-TEAM ayant ac-
cés a BaMaRa, seuls 34/150y ont entré plus
de 5 patients, dont 8 centres de référence,
pour un total d’environ 5500 patients saisis
seulement pour la filiére a cette date.

e En septembre 2020, la filiere a donc
répondu a la demande d’engagement de
la DGOS concernant sa stratégie nationale
de déploiement de moyens afin d’aboutir
a une démarche diagnostique structurée
et uniforme au sein de I'ensemble de ses
CRMR. La DGOS a validé le scénario 3 choi-
si par BRAIN-TEAM concernant le renfor-
cement des régles de codage des patients
dans les bases de données.

e Depuis septembre 2020, la filiere a im-
pulsé et participé a l'effort inter-filiére de
mutualisation des ressources, recrutement
etc. concernant cette action.

PARTAGER LES DONNEES POUR

FAVORISER LE DIAGNOSTIC ET

LES NOUVEAUX TRAITEMENTS

Action 1
Déploiement de la BNDMR dans les

CRMR/CRC/CCMR en lien avec les

7Y N - . T
v systemes d’information hospitaliers



ACTIONS MAIJEURES

réalisées en 2020

e Recensement des maladies neurolo-
giques rares et identification des patients :
En 2020, la filiere 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 Neurolo-
giques Paranéoplasiques et Encéphalites
auto-immunes ». Ces 2 révisions ont été
suggérées par la filiere et les CRMR concer-
nés dés 2017.

e Déploiement de BaMaRa, formation
des CRMR & harmonisation des pratiques
de codage : En lien direct avec la BNDMR,
I’équipe projet poursuit et coordonne la
formation de ses centres dans les CHU ou
I'outil BaMaRa est déployé : En 2020, le
personnel du site hospitalier Pitié-Salpé-
triere a pu assister a des formations Ba-
MaRa proposées par BRAIN-TEAM et CAR-
DIOGEN. Des formations complémentaires
en visioconférence ont été proposées aux
autres centres demandeurs. Toutes les per-
sonnes des centres de la filiere formées re-
coivent alors une documentation ciblée sur
la filiere (codes ORPHA, FAQ...). Léquipe
BRAIN-TEAM suit les évolutions de I'appli-
cation BaMaRa et du projet BNDMR. Elle
transmet toutes les mises a jour de BaMa-
Ra ainsi que les informations concernant la
BNDMR et répond aux questions des utili-
sateurs régulierement.

PROMOUVOIR L’ACCES AUX TRAIT-
EMENTS DANS LES MALADIES RARES

Action 1
Créer un observatoire des traitements

e En janvier 2020, la filiere a initié un re-
cueil des prescriptions hors-AMM au sein
du réseau de ses CRMR. Les 10 coordon-
nateurs de CRMR ont répondu a cet état
des lieux : 140 spécialités pharmaceutiques
hors-AMM ont pu étre recensées, avec une
disparité allant de 5 a 33 molécules recen-
sées par CRMR. Malgré I'hétérogénéité des
maladies répertoriées dans la filiere, 11 de
ces traitements sont communs a plusieurs
CRMR.

e Une analyse inter-filiere ultérieure a
montré qu’au moins 4 de ces traitements
étaient également cités pour des maladies
propres a d’autres filieres, pointant-la une
nécessité d’un travail en commun pour
répertorier les pratiques de prescription
hors-AMM au sein des FSMR.

e Des février 2020, nous avons tenté de
compléter cet état des lieux en sollicitant
les 28 associations de patients de la filiere,
afin de croiser les retours d’expérience et
de pointer les difficultés rencontrées en vie
réelle. Malheureusement, nous n’avons eu
que 4 retours d’association, la lere vague
de covid-19 ayant réorienté nos priorités
de travail et stoppé toute poursuite de sol-
licitations de CRMR/associations dés mars
2020.

e Enconséquence de quoi, en 2020, nous
n’avons donc pas eu le temps de mettre en
place un guichet unique BRAIN-TEAM pour
le recueil des traitements d’intéréts pres-
crits par les CRMR, d{ a la crise sanitaire.



e Fin 2020, BRAIN-TEAM a rejoint le
Groupe de Travail «Thérapeutique» piloté
par la DGS/ DGOS en tant que membre des
5 filieres pilotes invitées a réfléchir sur la
problématique des traitements hors-AMM
dans les maladies rares (réflexion sur la
mise en place d’un observatoire des trai-
tements, et de la faisabilité de registres de
collecte de données en vie réelle).

Action 2
Générer des connaissances en vie réelle

pour renforcer la connaissance des médi-

cament AMM

e Action déployée en 2021 dans le cadre
du Groupe de Travail «Thérapeutique» pi-
loté par la DGS/ DGOS dans lequel BRAIN-
TEAM est filiere pilote.

e Cette action s’inscrit dans les réflexions
du Groupe de Travail concernant les dispo-
sitions du projet de décret d’application de
la mesure relative a I'accés compassionnel,
introduite a I'article L. 5121-12-1 du code
de la santé publique, par la loi de finance-
ment de la sécurité sociale 2021 (PLFSS) et
notamment sur les modalités de prise en
considération des spécificités des maladies
rares.

Action 3
Mieux encadrer les pratiques de pres-
criptions hors-AMM

e En 2020, suite a I'état des lieux initié
aupres des CRMR concernant le recueil
des traitements hors-AMM, il était prévu
de lancer cette partie du projet dédiée a
la priorisation des indications candidates a
une RTU.

e La crise sanitaire, associée a la refonte
du systéme ATU/RTU prévue dans la future

e |oi de PLFSS a suspendu l'avancée de
ces réflexions, en attente d’un nouveau ca-
drage proposé par la DGS et la DGOS.

e Fin décembre 2020, BRAIN-TEAM ayant
rejoint le Groupe de Travail «Thérapeu-
tiqgue» piloté par la DGS/ DGOS mis en
place pour accompagner la mise en ceuvre
de cette action 4.4 du PNMR, cette action
sera opérationnelle courant 2021.

IMPULSER UN NOUVEL ELAN A LA
RECHERCHE SUR LES MALADIES

Action 1
Lancement d’un programme francais de
recherche sur les impasses diagnostiques

e Le CRMR Neurogénétique (Pr Alexandra
Durr) a participé au programme Solve-RD
en tant que membre du consortium. La fi-
liere ne participe pas a la coordination des
actions de ses CRMR pour cette initiative
européenne.

Action 2
Lancement d’un projet de recherche

e En 2020, la filiere a relancé son projet
de Recherche QUALVI « Une base de don-
nées de recueil de qualité de vie et d’his-
toire naturelle des maladies pour les mala-
dies rares neurodégénératives » :

e La filiere a contacté 2 chercheurs ex-
perts pour constituer le questionnaire-ou-
til.

e Des réunions préparatoires ont été or-
ganisées avec ces checheurs ainsi qu’avec
les membres de la Fondation Maladies
Rares qui suivent ce projet lauréat en 2019
du ler atelier de co-design en e-santé &

@ maladies rares.



ACTIONS MAIJEURES

réalisées en 2020

e Un document de présentation et de ca-
drage du projet a été rédigé.

e En 2020, BRAIN TEAM a également dé-
marré une étude sur les besoins et les freins
au répit des aidants de patients concernés
par les maladies rares du systéme nerveux
central. Un COPIL a été constitué avec des
représentants de patients, des experts sur
le répit, des experts sur la problématique
des aidants, des professionnels d’ESMS
spécialisés sur laccueil temporaire et
d’un sociologue (en cours). Les résultats
sont prévus pour la fin de I'lannée 2021.

AMELIORER LE PARCOURS DE SOIN

Action 1
Rendre visibles les structures existantes

e En 2020, actualisation permanente du
site internet avec mise a jour de l'espace
documentaire et des nouvelles rubriques
ainsi que de l'outil de cartographie des
centres.

e En 2020, les 2 campagnes DGOS de
changement de coordonnateurs/respon-
sables de centres ont permis la mise a jour
pour 4 centres au total. Les changements
ont été transmis a Orphanet et actualisé
dans la base de données BRAIN-TEAM, puis
publiés par la filiere (mailing interne, Info-
Lettre publique, site internet).

e lLa documentation BRAIN-TEAM a été
mise a jour ainsi que le livret inter-filiere.

e Avant l'arrét de tout rassemblement en
présentiel (crise sanitaire), quelques inter-
ventions ont pu étre réalisées dans des col-
loques professionnels.

Action 2
Faciliter I'acces a I'éducation thérapeu-
tique du patient.

e En 2020, la filiere a accompagné 9 de
ses CRMR dans leur réponse a 'AAP ETP
piloté par la DGOS : des réunions prépa-
ratoires ont eu lieu avec ces CRMR afin de
coordonner leurs projets, en intra, mais
aussi entre les CRMR déposants de la fi-
liere. La filiere a géré le dépot des dossiers,
leur homogénéisation et leur soumission
aupres de la DGOS.

e En 2020, la filiere a assuré I'accompa-
gnement au déploiement des programmes
des 4 lauréats 2019 a 'AAP ETP DGOS.

e La filiere a poursuivi son accompagne-
ment d’une proposition de module de pro-
gramme ETP concernant l'accessibilité aux
outils de communication, en lien avec une
association de patient initiatrice du projet
(AFAF).

e BRAIN-TEAM a proposé son ler Webi-
naire ETP tri-thématique le ler juillet 2020
a destination des partenaires de la filiere
(CRMR, CCMR et associations de patient)
afin de les accompagner au déploiement
de leurs programmes ETP : comment in-
clure les aidants, quelle réglementation,
comment déployer I'e-ETP ?

2



e Durant I'été 2020, la filiere a auditionné
des prestataires pour développer sa plate-
forme de gestion de I'e-ETP : le choix final
s’est porté sur la société Os-Care qui pro-
pose un outil de gestion du programme a
double entrée (pour I'équipe dispensatrice
ainsi qu’une appli patient).

e En 2020, la filiere a initié le recueil des
candidatures des experts-aidants (au sein
de nos associations partenaires) pour co-
construire son projet « Accompagnement
des aidants dans les maladies rares neuro-
logiques ». Ce projet éducatif est a destina-
tion des aidants, et permettra d’ouvrir les
séances d’éducation thérapeutique a des
thématiques ciblées (accompagnement par
des juristes, psychologues, assistants so-
ciaux, prise en compte de la fratrie etc.). Le
recueil des candidatures a été fait mais la
co-construction du projet suspendue - dlie
a la crise sanitaire — et reportée pour 2021.
e Début des échanges avec la filiere Fi-
matho concernant la mise en place d’une
formation « Parent-expert » en inter-filiére,
a destination des parents voulant intégrer
des programmes ETP en tant que dispensa-
teurs.

Action 3
Mobiliser les dispositifs de coordina-
tion de la prise en charge

e PNDS: En 2020, la filiere a accompagné
6 de ses CRMR dans leur réponse a 'AAP
PNDS piloté par la DGOS : des réunions ont
eu lieu avec chaque déposant de déclara-
tion d’intention. La filiere a géré le dépot
des dossiers, leur homogénéisation et leur
soumission aupres de la DGOS.

e Suite au départ en décembre 2020 de la
chargée de mission dédiée a la coordination
des PNDS, mise en place d’un recrutement

d’un nouveau chargé de mission pour coor-,

®

donner les PNDS BRAIN-TEAM.

La filiere a poursuivi 'accompagnement
de I'ensemble des CRMR impliqués dans la
production de leur PNDS, en proposant un
soutien a leur coordination pour chacun.
En 2020, le volet du PNDS dédié aux re-
commandations médico-sociales (proposé
en complément a l'initiative de la filiere) a
été revu et refondu pour étre proposé en
format pré-rempli pour les services sociaux
des CRMR. En mai 2020, publication du
PNDS « Syndrome de Allan Herndon-Dud-
ley (SAHD) (MCT8 thyroid hormone trans-
porter) » par le Dr Cathy Sarret du CCMR
Centre de Référence des leucodystrophies
et leuco encéphalopathies rares / Centre
de Référence des Déficiences Intellec-
tuelles de causes rares (Filiere DéfiScience).
Ce travail a été réalisé en inter-filiere avec
DéfiScience.

e Action a destination des médecins
traitants : Dans la poursuite de ses ac-
tions annuelles, la filiere a coordonné en
juillet 2020 la participation inter-filiere au
congres annuel qui s’est tenu en e-congreés,
en ligne (14éme congrés du Colléege de la
Médecine Générale — CMG). Dans ce cadre,
un e-stand virtuel inter-FSMR a été propo-
sé : BRAIN-TEAM a été active dans l'orga-
nisation inter-FSMR et la préparation de ce
stand. Par ailleurs, le partenariat tripartite
initié des 2018 s’est poursuivi entre le CMG,
Maladies Rares Info Services et 19 Filieres
de Santé Maladies Rares, afin de proposer
des actions de communication et d’infor-
mation ciblées a destination des médecins
généralistes : dans ce cadre, une enquéte
nationale a destination des médecins géné-
ralistes a été travaillée avec les partenaires
et diffusée : presque 1500 réponses ont été
obtenues ce qui a permis de cibler les be-
soins des médecins généralistes.



e Ainsi, 3 documents ont été produits et
diffusés en fin d’année (fiche memo res-
sources, et 2 fiche d’aide au diagnostic et a
la prise en charge des patients atteints de
maladies rares). BRAIN-TEAM représente
les 19 FSMR dans ce partenariat aux cotés
de la filiere MaRIH.

e Développer la fonction de coordination
du parcours : En 2020, suite a l'arrivée pro-
gressive des Plateformes d’Expertise Mala-
dies Rares (PEMR), BRAIN-TEAM a initié des
prises de contact et entretiens avec certains
responsables : le responsable de la PEMR
PRIOR-EXMARA (Pays de la Loire) ainsi
qu’avec la chef de projet de la PEMR RARES
BREIZH (Bretagne) afin de coordonner les
actions des PEMR avec celles des FSMR. Des
collaborations sont en cours, notamment
sur certains projets d’envergure nationale.
e Promouvoir la transition enfant-adulte :
En 2020, la filiére a suivi I'action inter-filiere
de création d’un référentiel de transition.
Ce guide est le fruit d’un travail collaboratif
de 18 filieres de santé maladies rares, avec
I'aide de 'AFDET (Association Francophone
pour le Développement de I'Education Thé-
rapeutique) et la participation de patients
adolescents et jeunes adultes. Lobjectif
est ainsi d’accompagner les adolescents
et jeunes adultes atteints de pathologies
chroniques rares dans les 5 dimensions de
la transition. Ce guide est diffusé depuis no-
vembre 2020. Par ailleurs, en 2020, BRAIN
TEAM a participé a I'organisation de la jour-
née interfiliere sur la transition prévue en
présentiel a Angers mais qui a été reportée
en T1 2021 en visioconférence en raison de
la crise sanitaire.

e Cartes urgences : le projet de refonte
des cartes urgences BRAIN-TEAM prévu en
2020 a été reporté en 2021 (cause crise co-
vid).

%

Néanmoins, la filiere a participé a une en-
quéte inter-filiere sur I'impact de la diffu-
sion et l'utilisation de ces cartes (publica-
tion en novembre 2020).

Action 4
Développer la télémédecine et I'inno-
vation en e-santé

e Télémédecine : Dans le cadre du parte-
nariat avec notre prestataire RCP ROFIM,
et dés le début de la crise sanitaire, nous
avons activement participé a la mise en
place et aux tests opérationnels des diffé-
rentes étapes de leur plateforme de télé-
consultation (en collaboration avec la chef
de projet de la filiere Cardiogen). L'acces
a cette plateforme a donc pu étre rapide-
ment et gratuitement mise a disposition
des médecins pendant toute la durée du
plan blanc lors de la crise covid.

e Fourniture du matériel de communica-
tion en urgence : Dans le cadre du soutien
aux CRMR pendant la crise sanitaire, la fi-
liere a fourni en matériel audio et vidéo les
CRMR qui souhaitaient utiliser les outils de
télémédecine et e-réunions.

e Création d’un Centre de Ressource Psy-
chologique pour BRAIN-TEAM : En 2020,
la filiere a lancé la création de son centre
de ressource psychologique, porté par
2 psychologues référentes expertes. Les
contours du projet ont été définis pour
le lancement du projet au ler semestre
2021. Il s’agira de proposer : 1/ une offre
d’accompagnement a distance pour tout
partenaire de la filiere (CRMR, CCMR, asso-
ciations de patients) afin d’aider a I'orienta-
tion des patients vers un professionnel for-
mé a la prise en charge des maladies rares
neurologiques de la filiere, mais également
de proposer 2/ une offre de formation aux
professionnels hospitaliers et de ville.

des centres experts de la filiere.



e (Création d’une plateforme téléphonique
en e-santé juridique : En 2020, BRAIN-TEAM
a entamé des démarches aupres de l'asso-
ciation JURIS SANTE (Lyon), pour créer un
service d’accompagnement juridique en
e-santé et proposer une ligne téléphonique
dédiée a la filiere BRAIN-TEAM. Cette plate-
forme téléphonique proposera un accom-
pagnement juridique, pour d’une part, les
patients et leurs aidants, et d’autre part, les
services sociaux des centres experts de la
filiere.

FORMER LES PROFESSIONNELS

DE SANTE

Action 1

Renforcer la politique de formation
initiale sur les cursus médecine, phar-
macie et biologie.

e La filiere a assuré une présentation du
panorama des maladies rares neurologiques
aux internes de neurologie (Pr Verny — CHU
Angers).

e Un stand inter-filiere a été organisé lors
du congrés des internes en médecine gé-
nérale (ISNAR-IMG, St Etienne 20-21 février
2020) : BRAIN-TEAM a coordonné I'organisa-
tion de ce stand ou des informations ciblées
maladies rares étaient présentées : PNDS,
outils ETP, Infographie Parcours de Vie, Li-
vret inter-FSMR etc.

Action 2

Développer les formations continues
dans le domaine des maladies rares

e La filiere a présenté au College des en-
seignants de neurologie son point d’actuali-
té annuel concernant la prise en charge des

Néanmoins, la filiere a participé a une en-
quéte inter-filiere sur I'impact de la diffu-
sion et |'utilisation de ces cartes (publica-
tion en novembre 2020).

e Durant toute I'année 2020, la filiere a
poursuivi son action de formation des Kiné-
sithérapeutes de ville : fin de rédaction des
scripts des tutoriels, tournage, et diffusion
de 4 vidéos en septembre 2020 (accom-
pagnement par Alcimed). Au 15/06/21, la
totalité des vidéos a cumulé plus de 9100
vues.

¢ Dans le cadre de ses actions médico-so-
ciales, la filiere a poursuivi le déploiement
de ses formations régionales aupres des
professionnels des établissements et ser-
vices médico-sociaux (ESMS), en collabora-
tion avec les Equipes Relais Handicap Rares
des territoires concernés. En 2020, ce sont
~250 professionnels des ESMS qui ont bé-
néficié de cette action de sensibilisation
lors de 2 colloques organisés a Limoges et
Orléans. Les 3 autres colloques program-
mées en 2020 ont d{ étre annulés (cause
crise sanitaire).

e En 2020, la filiere a poursuivi I'orga-
nisation d’une formation DPC de 4 jours
(2x2jours) expérimentée l'année précé-
dente sur la région de Bretagne et Pays de
la Loire en collaboration avec I'APF France
Handicap Bretagne, a destination des pro-
fessionnels du médico-social. Cette forma-
tion prévue au déploiement en 2020 sur
les régions Occitanie, Nouvelle Aquitaine
et Grand Est, a été reportée en 2021 pour
raisons sanitaires.

e Riche de l'expérience sur I'Ouest de
la France, BRAIN-TEAM a accompagné le
Centre de Référence Maladie de Hunting-
ton du CHU de Lille et le Centre de com-
pétence du CHU d’Amiens, dans la mise en

maladies rares neurologiques (Pr Verny). @ place d’une formation d’une journée sur



la maladie de Huntington sur 4 lieux : Lille,
Boulogne sur Mer, Vervins et Clermont de
I'Oise. Au total, environ 50 professionnels
ont été formés. Deux formations ont été re-
portées suite a la situation sanitaire. Linitia-
tive est a poursuivre sur les départements
région Nord qui n‘ont pas pu bénéficier de
la formation.

e Dans le cadre de son projet de réseau
national de pair-aidance médico-sociale,
BRAIN-TEAM a d0 reporter son 2nd sémi-
naire a destination des directions des ESMS
pour lesquels la filiere engage des partena-
riats de terrain.

Action 3
Encourager les formations mixtes pro-
fessionnels/malades/entourage

e La filiere a poursuivi son programme de
formation a destination des aidants qui sont
souvent au centre de I'accompagnement
des patients dans le cadre des pathologies
neurodégénératives : la construction de ce
programme, « aidants dans les maladies
neurologiques rares », initié par la filiere fin
2019, a été cependant suspendu a partir de
mars 2020 (crise sanitaire).

e BRAIN-TEAM a maintenu sa 5éme
journée annuelle des services sociaux des
centres experts de la filiere en proposant
un format en distanciel sur une journée.

e Durant I'année 2020, la filiere a travaillé
sur la construction de programmes en we-
binaire a destination des services sociaux
des CRMR et des associations de patients
de BRAIN-TEAM. Les webinaires seront pro-
grammés en 2021.

AXE 7

RENFORCER LES ACTIONS DES FSMR
DANS LES ENJEUX DU SOIN ET DE
LA RECHERCHE

e Actions de la FSMR concernant I'Outre-
Mer : La filiere a continué de suivre ses
centres ultra-marins et de répondre a leurs
éventuelles sollicitations mais la crise sani-
taire n’a pas favorisé d’actions ciblées.

e Implication de la FSMR dans les réseaux
européens de référence (ex. Soutien de la
filiere a des candidatures HCP,...) : En 2020,
La filiere a continué de représenter son ré-
seau a toutes les réunions de 'ERN-RND :
Board et Réunion annuelle de juin 2020.

AMELIORATION DE LA PRISE EN
CHARGE DES PATIENTS

(MEDICO-SOCIAL)

e Toutes les actions de formation
médico-sociales ont été décrites dans
|'axe 6, action 2.

e La filiere a poursuivi son projet d’en-
vergure concernant la mise en place d’un
réseau d’ESMS collaboratifs, via un pro-
gramme d’accompagnement et de pair-ai-
dance régionale. Les réunions prépara-
toires avec les 20 directions des ESMS
ressources (conventionnés avec la filiere)
se sont poursuivies en 2020, notamment
autour de la création d’un livret de présen-
tation du réseau.

e La filiere a poursuivi I'élaboration d’un
document complémentaire de transmis-

P ;
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Travail inter-Filieres Médico-Social qu’elle
pilote.

e Enjuin 2020, la filiere a déployé le pro-
jet COMPQUADH pour lequel elle a été été
lauréate en 2019 (projet recherche SHS de
la Fondation Groupama) : avec pour ob-
jectif d'améliorer I'accompagnement a do-
micile des patients atteint de la maladie
de Huntington en mettant a jour les com-
pétences des auxiliaires de vie intervenant
aupres de ces patients. Il s'agit d’'un projet
interdisciplinaire basé sur la collaboration
de nombreux acteurs : le Laboratoire de
Psychologie des Pays de la Loire, le Centre
de Référence de la maladie de Huntington
d’Angers, |'’Association Huntington France,
des experts de I'accompagnement sociale
et médico-social (APF France Handicap des
Pays de la Loire), des experts en formation
des professionnels médicaux sociaux inter-
venant a domicile (Centre de Formation
et de Recherche a la Relation d’Aide et de
Soins (CEFRAS) de Chemillé).

e En 2020, BRAIN-TEAM a poursuivi le dé-
ploiement d’un Dossier Unique de pré-Ad-
mission (DUA) en ESMS adulte (projet pi-
lote soutenu par I'ARS Pays de la Loire et le
Conseil Départemental) : en phase de test
inter-régional.

e En 2020, la filiere a poursuivi ses 2
conventions de partenariat nationales
avec APF France Handicap (actions de sen-
sibilisation et de montées en compétences
des professionnels des différents ESMS de
I’Association -secteur jeunes et adultes- se-
lon les besoins des territoires), et I'Associa-
tion Francgaise des aidants (projet répit &
aide aux aidants).

e Un 3éme partenariat national est en
préparation avec lassociation JurisSanté
(projet de e-plateforme et de coaching pour

du soutien juridique a destination des assis ,
kX

tantes sociales du réseau BRAIN-TEAM, des
patients et de leurs familles).

e En 2020, la filiere a piloté le projet de
Plateforme Expérentielle sur les savoirs et
les connaissances sur la Nutrition (lance-
ment prévu en 2021), soutenu par ARS PDL.
e 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 I'association ARAMISE sur
I'utilisation d’une solution « nouvelle gé-
nération » de communication et de stimu-
lation (soit 2 outils, une tablette pour le
recueil du carnet de vie et un robot) pour
améliorer la qualité de vie des personnes
porteuses d’'une maladie rare neurodégé-
nérative a domicile ou en établissement.
Ces outils seront expérimentés dans un
premier temps en région Pays de la Loire
puis a terme, au sein d’autres ESMS et ser-
vices d’aide a domicile répartis sur tout le
territoire francais.
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