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Déploiement opérationnel effectif accéléré

PNMR3
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. Déploiement opérationnel du PNMR3

B Actualités 2021

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

§ Acceés aux plateformes de séquengage NGS (Plan France Médecine Génomique 2025)
FAAP HAS sur les pré-indications (priorisation de pathologies)

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

Observatoire des traitements : + projet pilote création répertoire données en vie réelle

& r Production des PNDS : soutenu par la Filiére (AAP DGOS)
ﬂ'ﬂp Programme ETP : soutient AAP DGOS & déploiement outil de gestion programme ETP
A\ , . . . ,
Plateformes d’Expertises Maladies Rares : dans les établissements de santé / Outre-Mer (AAP DGOS)

FERA s g . . . . .
imis Renforcement de 'accompagnement médico-social : formation, acteurs territoriaux, outils etc.
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AAP DGOS : un soutien a la production

de recommandations

Sélection de dossiers des CRMR qui bénéficient de financements fléchés DGOS pour la rédaction de recommandations

famy 16 DOSSIERS
[ 4

Campagne 2019 : Campagne 2020 :
10 dossiers BRAIN-TEAM 6 dossiers BRAIN-TEAM
Adrénoleucodystrophie Caroline SEVIN Leucodystrophie .
lidea I’X * E| Fanny MOCHEL métachromatique SEVIN Caroline
Ataxie de Friedreich Claire Ewenczyk Neurodégénérescences avec
Neuromyélites optiques et Kumaran Deiva accumulation intracérébrale
syndromes apparentés Romain Marignier de fer (Neurodegeneration GOIZET Cyril
Aphasie Primaire . with Brain Iron Accumulation
. Marc Teichmann
Progressive ou NBIA)

i i Paralysie Supranucléaire
LAY Christophe Verny v >

Autosomique Dominante .. Progressive (PSP)
Dominique Bonneau < : o8 L ;
OPA1 * Dégenérescence cortico-

Thrombose Veineuse . basale (DCB)

o Hugues Chabriat
Cérébrale de l'enfant

Narcolepsie de types 1 et

LE BER Isabelle

Les maladies démyélinisantes

DEIVA Kumaran

5 Yves Dauvilliers aigues a anticorps anti-MOG
Syndrome de Kleine-Levin Isabelle Arnulf Encéphalites auto-immunes
Syndrome de Allan Odile Boespflug- avec anticorps anti-NMDA HONNORAT Jérome
Herndon-Dudley (SAHD) * Tanguy récepteur
Aacouuriovudaiori A i h . ACtUGIiSGtiOﬂ
Maladie de Huntington nne-Catherine Syndrome Gilles de la Tourette | HARTMANN Andreas

Bachoud-Lévi




Prise en charge : Ressources BRAIN-TEAM

PNDS

Du nouveau sur le site web de la filiere :

NOUVELLE PAGE PNDS

Protocoles Nationaux de Diagnostic et de Soins

Qu’est ce qu’un PNDS ?  Les PNDS de la filiére s 'accompagnement BRAIN-TEAM
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AAP DGOS : Soutien a la production de programmes

2019

EET

4 dossiers BRAIN-TEAM

P: 12 projets de programme
financés campagnes 2019 et 2020

2020
8 dossiers BRAIN-TEAM

Patients et de entourage des

patients atteints d’Ataxie

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-Salpétriere

AP-HP, Paris-Sorbonne
Université Hopital Pitié-
Salpétriere

Education thérapeutique de la
personne adulte atteinte
d'hypersomnie idiopathique

Dr LEGER Damien

CRMR constitutif Narcolepsies
et hypersomnies rares, site
Hotel-Dieu

AP-HP, Centre - Université de
Paris Hopital Hotel Dieu

Le Syndrome de Kleine-Levin

Pr ARNULF Isabelle

CRMR constitutif Narcolepsies
et hypersomnies rares - site
Pitié-Salpétriere

AP-HP, Paris-Sorbonne
Université Hopital Pitié-
Salpétriere

Education thérapeutique des
patients et de I’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

L . . Centre de
cérébelleuse progressive de |Dr Adriana | .,
, .. . . référence CHU Angers
|’adulte d’origine génétique |Prundean . L.
neurogénétique
(nouveau programme) : ETP-
PEPAC
Patients et entourage des Centre de AP-HP
patients atteints de la Dr Katia référence de la Henri
i
Maladie de Huntington : ETP-|Youssov maladie de
. Mondor
MH Huntington
e-learning destiné aux . . _|Centede
. . , . Dr Christine| , _,
patients atteints d’atrophie Brefel référence de CHU
multisystématisée et a leurs I'atrophie Toulouse
. Courbon Ny
aidants multisystématisée
Centre de
référence
Enfants atteints de sclérose |Dr Héléne |maladies AP-HP
en plaques et leurs parents |Maurey inflammatoires Bicétre

rares du cerveau
et de lamoelle

Education Thérapeutique des
Patients présentant une
Leucodystrophie débutant dans
I’enfance

Pr BOESPFLUG-TANGUY
Odile

CRMR coordonnateur
Leucodystrophie et
leucoencéphalopathies rares
(LEUKOFRANCE)

AP-HP. Nord - Université de Paris
hépital 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 Hopital Pitié-
Salpétriere

/ ® D Agence Régionale de Santé

Syndrome Gilles de |a Tourette :
accompagner I’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 Hopital Pitié-
Salpétriere

Rares

N
xR
t6 M



Prise en charge : Ressources BRAIN-TEAM

Du nouveau sur le site web de la filiere
Nouvelle page BRAIN-TEAM \—

Ebacation Thérapeutique du Patient (TF]

I’Education Thérapeutique du Patient ‘

e |

Du'est ce que 'ETP ? = Les programmes ETP de la filiére
Monter un programme ETP « Accompagnement BRAIN-TEAM

es Maladies Rares

fination des centr

A des

ale
ationalc
gysteme Ne

Filiere N

Malad 5 rares ¢4

ETIP

QUISOMMES-NOUS ~ MEMERES  MALADES DOOUMENTATION  ACTUALITE  CONTACT

e

Education Thérapeutique du Patient (ETP)

Quest-cequelETP? L

IN-TEAM

Cartographie des programmes ETP de la filiére

@ Ov e 10 csiarts (nbien e s ARS)
B Ovograrmes €19 o coun 0

Les filiéres de sant€ maladies rares se sont mobilisées pour répertorier au niveau national Fensemble des programmes ETP
disponibles pour les maladies rares. BRAIN-TEAM a participé 3 la mise en ceuvre de fannusire ETP Maladies Rares accessible en
ligne. {Cliquez ici). Pour retrouver les programmes ETP de la fifiére BRAIN-TEAM, diiquezici

Pour bénéficier fun programms d'ETP, le patient peut faire Ia demande auprés du médecin qui le suit pour sa maladie, ou si besain,
3uprés de tout autre professionnel de santé. Le patient sera alors orienté vers e programme le plus adapté 3 ses besoins.

. Actualités & Ressources

REPLAY
Journée ETP Interfifiére 2019

Journée des associations de patients
BRAIN-TEAM 2017

Comment sborder [ETP?

Parents Experts

CONSULTEZLAPAGE

ETP Transition
Ado-Aduite

CONSULTEZLAPAGE.

Ressources BRAIN-TEAM

Consultez le guide élaboré par

iére sur a mise en place

dunprogramme ETP

*

Vousy retrouveres les ressources

s sur fes principales

LIENS UTILES

Questceque ETP? @
Recommandations HAS
Guide pratique de IETP
Annuzire ETP BRAIN-TEAME
Annusire plateformes
régionales & UTEPE

Site Interfilizre ETP

AGENDA




PLAN FRANCE MEDECINE GENOMIQUE
« PFMG2025 »

ACCES AU SEQUENCAGE GENOMIQUE

AAP DGOS/PFMG/HAS
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Le PFMG a pour vocationfintégration du sequencage génomique tres

A :
u.j‘ Y B

. haut débit dans le parcours de soin du patient

centre de référence ﬁ |:>
maladies rares E 1l a

local

Contraintes :

v Capacité et ressources
v Délais d’analyse
v Délais de rendu de résultats
Hétérogénéité de l'offre
diagnostique

HAS

HAUTE AUTORITE DE SANTE

14

EEHII’E de refenanne
maladms rares

nanonal

Technologie Tres haut débit :
v Le génome entier en routine
v Absorber les carences de I'offre

Evaluation :
v" coordination nationale

v" Qualité du rendu de résultats
v' Bénéfice du colt

Phase d’évaluation avec des
maladies rares sélectionnées
(« pré-indications ») b 4



FRANCE MEDECINE s . s -
GENOMIQUE 2025 Plan France Médecine Génomique

Wiesan et maladies rares

PRE-INDICATIONS D’ACCES
AU SEQUENCAGE GENOMIQUE ovieson

aaaaa

La liste des pré-indications pour lesquelles les patients pourront bénéficier d'un séquencage génomique au cours de leur parcours de soins va s'élargir au fil du temps.

L'élargissement du socle de pré-indications permettant I'accés des patients au séquencage génomique au cours de leur parcours de soins, concernera, au fur et a mesure de leu
validation:

-lsmadesaes @ 57 pré-indications retenues pour les maladies rares

® e cancer
* | es maladies communes
Il s"appuie sur un transfert des avancées scientifiques issues de la recherche vers le soin, aprés une phase de validation par un groupe de travail piloté par la Haute Autorité de Santé.

RCP d’amont
Validation de la Consultation

Un parcours de prise en charge qui évolue : consutaton  prescription(rep)  “PE2072 0

e- prescnpt:on

medlcal'e Information
Information et consentement
*  pour les médecins des CRMR @ e

Consultation

* soutien des plateformes d’expertise  medicale

maladies rares s @ Q i

prise en charge Prélevement
adaptée

* pour les patients atteints

de maladies rares
Sequen cage

Discussion

clinico-biologique trés haut débit (STHD)
Compte-rendu =
de RCP Interprétation
RCP d’aval clinico-biologique

Compte-rendu
biologique




Actions mises en place dans les Filieres

REDUIRE L'IMPASSE DIAGNOSTIQUE

« Echec a définir la cause précise de la maladie aprés avoir mis en ceuvre
I’ensemble des investigations disponibles en I'état de l'art. Elle concerne
les malades atteints d’'une forme atypique d’'une maladie connue, ou

d’'une maladie dont la cause génétique ou autre n’a pas encore été
reconnue. »



PROJET MAJEUR PNMR3

filiere de santé

e,

maladies rares

Identifier les causes de I'impasse diagnostique
1.QUI identifier les patients MR : travail de recensement des CRMR dans la BNDMR
2.QUOI déterminer le statut du diagnostic

3.COMMENT codage / entrées homogéenes

17
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Ce qui se passe dans BRAIN-TEAM

Recrutement de ARC / TEC : 4 recrutements

HAUTS-DE-

FRANCE . '1
Ll eas s Ago ey .
‘e, o Pitié-Salpétriere : 0,8 ETP (3 mai 2021
> PARIS In' TEC senior )
k- _. o Lariboisiére : 1 ETP (1°" sept 2021)
Angers . -8 TEC junior
0,3 ETP (3 mai 2021) LYON

secrétaire

MONTPELLIER : : 1 ETP (15 septembre 2021)

i n TEC senior




1¢f bilan préliminaire

EEE ~15 centres bénéficient aide directe ARC / TEC

O ~10% des dossiers déclarés en « statut diagnostique indéterminé »

Répartition de 'assertion diagnostique
totalité des centres BRAIN-TEAM

CEF 2271
sept 2021

7 o\ . 600
& Au 1°" sept : déja 900 dossiers
en « impasse diagnostigue »
’ Confirme Encours Probable ndetermine
W Sérjel 5303 2015 507 828

J ~65% des dossiers déclarés indéterminés dans 1 seul CRMR

Répartition des cas "indéterminés" selon les centres
sept 2021

600

500

% Priorisation de l'effort de révision
des dossiers pour 'année#2

300

200

nombre de cas déclarés

100

i \WN-T£
Narcolepsies et CQf-’\ T
>

P . K Démences Rares Maladie de
Neurogénétique  Leucodystrophies Hypersomnies B .
Rares ou Précoces Huntington

B\ ¢

r'é i

19 Sériel 541 86 82 73 46 £ &
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AAP BRAIN-TEAM pour tous

APPEL A MANIFESTATION D’INTERET
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Demandeur

Projet

Application
smartphone pour
ados sains dans
famille de malade

Clémence Simonin

Bouge BRAIN-TEAM Claire Ewenczyck

Autonomie et vivre Marie Vidailhet

mieux

Jacques Vairon

Projet tripartite
RERSLE ARAMISE-AMADYS-

TANGUY MOYAMOYA
Walk-up Pauline Lallemant

21

Public, maladies

Ados SAINS vivant dans une
famille touchée par une
maladie génétique

Patients avec une réduction
de la mobilité

Patients avec dystonie, SGT

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

Paraparésies spastiques

résumé de la demande

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

1/Etablir un réseau de kinés de ville & de
structures MPR

2/Promouvoir |'autorééducation des
patients.

Dans le cadre d'un ETP pilote "adhésion
thérapeutique & autonomie dans le soin" (6
mois) : soutien a digitalisation du prg

Développement du logiciel a partir des
premiers développements

Paiement de 2 prestations pour une mise en
ligne ensuite

Financement plateforme de marche - Etude
CLINIQUE : effet de I'entrainement physique
intensif d'une population adulte de PSH

Comité d’évaluation des projets

Grille de notation

Allocation financiere CHU




Nouveau

LES PLATEFORMES D’EXPERTISE
MALADIES RARES
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Les nouvelles plateformes d’expertise

Création 4 plateformes Outre-Mer
(quichet unique d’accueil et d’orientation des
patients)

U CHU Martinique : Dr Rémi Bellance

O CHU de la Guadeloupe : Dr Maryse Etienne-
Julan

O La Réunion : Dr Marie-Line Jacquemont

U Guyane : Pr Narcisse Elenga

Création 10 plateformes Expertise Maladies

Rares
(meilleure visibilité des parcours patients sur un territoire)

* CHU de Lille

*  GHU AP-HP Centre Université de Paris

*  CHU AP-HP hopitaux universitaires Henri Mondor

*  GHU AP-HP Université Paris-Saclay

* CHU/CHRU Bourgogne-Franche-Comté

* CHU d’Angers / Nantes et le Centre hospitalier du Mans,

* CHU Rennes « Plateforme d’expertise maladies rares
Bretagne » avec le CHRU de Brest, le GH Bretagne Sud,
Fondation lladys (Roscoff), CH de Lorient, Saint Brieux, et
Vannes

* Les Hospices Civils de Lyon en association avec le CHU de
Saint Etienne, le CHU de Clermont-Ferrand, le CHU de
Grenoble et le CH Métropole Savoie

* CHU AP-HM (Marseille)

* CHU de Bordeaux.

T terseieias




AXE 10 :|
RENFORCER LE ROLE DES FILI
DE SANTE MALADIES RARES

474

Action 10.6 : Encourager les établissements de santé 3 mettre en place des plateformes d'expertise maladies
rares pour renforcer I'articulation inter-filiéres au sein des établissements siége de plusieurs centres labellisés

Les plateformes d'expertise maladies rares regroupent au sein d'un groupe hospitalier universitaire, d'un groupe
d'établissements de santé ou d'un groupement hospitalier de territoire, les centres de référence qui organisent le
réseau de soins autour de différentes maladies rares, les laboratoires de diagnostic et les unités de recherche ainsi
que les associations de personnes malades concernées.

Ces plateformes ont pour objet de partager 'expertise et mutualiser les connaissances et les compétences a un
échelon local afin de:

- Améliorer la visibilité des centres labellisés maladies rares;

- Soutenir I'innovation diagnostique et thérapeutique et la recherche ;
- Renforcer les liens, entre les centres et les associations de malades;
- Favoriser l'implémentation de bases de données maladies rares;

- Faciliter les actions médico-sociales dans les centres.

Les plateformes d'expertise maladies rares n'ont pas vocation a remplacer les structures existantes, comme les
centres de compétences ou les filizres nationales. Au contraire, elles visent 2 mieux travailler ensemble a I'échelle des
établissements de santé.

J Des contours propres Un challenge : la complémentarité avec les autres
O Des organisations variées partenaires de terrain

U En cours...

Contactez votre plateforme locale — identifiez-vous :
constituer un répertoire local des associations de
patients

24



1€ bilan

1 réunion inter FSMR / PEMR
O 1 réunion présentation Groupes de Travail inter-FSMR
1 1 réunion DGOS Actions Territoriales

Articuler nos missions

Plateformes O Etat des lieux CERCA

Outre-Mer
Maladies Rares [ Etat des lieux Plateforme Outre-Mer Martinique

’ '3. L Besoin soutien organisation associative
. »

ray

Besoin de soutien++ des territoires ultra-marins

25
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filieres de sante

maladies rares
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Quelle place ?

Le soutien des associations de patients est obligatoire pour :
O les dossiers des CRMR pour les AAP PNDS & ETP

0 Les dossiers de changement de responsables de centres

O Les dossiers campagne de relabellisation des CRMR 2022

O Le dossier FSMR pour I'impasse diagnostique (lettre d’engagement)

L Notre politique BRAIN-TEAM : pas de sélection dans la présentation
des dossiers des CRMR : pas de débat au sein de la filiere (pas de
sollicitation des associations)

Mise en occuvre des actions : role & sollicitation des associations

5
4k, L PNDS : groupe multidisciplinaire de relecture
%’ % L ETP : conception et dispensation
2 AS

. [ Projet AIDAN : co-construction des modules

Relai & visibilité : sollicitation de I'Alliance
J Avancée des actions PNMR3
J Gouvernance Filiére

Alliance

maladies rares
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A VENIR

Journée Internationale des
Maladies Rares

LUNDI 28 FEVRIER 2022

Projet conjoint Filieres et Alliance Maladies Rares
Illuminations monuments + photos

Projet BRAIN-TEAM

Spectacle thédtral « Voyage en Ataxie »
Conférence de Haut Niveau — Ministere Santé

Journée annuelle BRAIN-TEAM 2022

VA'. ‘VA' .




Merci pour
votre attention

facebook
YouQUlLL:
hicacs DE SANT twittery
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Chef de projet Chef de projet adjoint Chargées de mission : mission@brain-team.ir
Sophie Bernichtein Bénedicte Belloir

sophie.bernichtein@aphp.ir  benedicte.belloir@aphp.ir

01421614 29 01421613 34



