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Notre travail en réseau

Le réseau des partenaires 
BRAIN-TEAM 

3 niveaux d’actions 
BRAIN-TEAM 



Equipe projet BRAIN-TEAM

Sophie Bernichtein

chef de projet

Bénédicte Belloir

chef de projet adjoint

chargée de mission « Communication »

Marie Berre

chargée de mission «activités Maladies Rares »

Lok-Hang Yan

Psychologues coordonnatrices du Centre de Ressources

Isabelle Maumy

Pr Christophe Verny

animateur de la filière

Attachés de Recherche Clinique :
Aneta Luciani
Souraya Aichoune
Stéphanie Rahabarisoa
Joan Floridor
Marie Leblanc

chargée de mission « Médico-social »

Claire-Cécile Michon & Anne-Laure Ramelli



ASSOCIATIONS BRAIN-TEAM

1 nouvelle association de patients nous rejoint !



5

1 nouvelle association

ENMDAR

• Pathologie : encéphalite anti-NMDAr; maladie 
auto-immune résultant d’un dysfonctionnement 
du système immunitaire (les anticorps attaquent 
par erreur des cellules du cerveau, en ciblant 
plus particulièrement les récepteurs NMDA).

• CRMR  MIRCEM : AP-HP Bicêtre/ Pr Kumaran
Deiva

CRMR Syndromes neurologiques 
paranéoplasiques et encéphalites auto-
immunes : CHU Lyon / Pr Jérôme Honnorat

• Création juillet 2022
Pascale ELICES

• Financements projets de recherche
--------------------------------------------------
Une toute nouvelle association

https://enmdar.org/



Supports en ligne….



PNMR3

Déploiement opérationnel effectif accéléré en finalisation
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Déploiement opérationnel du PNMR3

Actualités 2022

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

Diagnostic Génétique (Plan France Médecine Génomique 2025)
priorisation de pathologies pour un accès aux plateformes de séquençage du PFMG 2025

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

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

Renforcement de l’accompagnement médico-social : formation, acteurs territoriaux, outils etc.

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

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

Projets BRAIN-TEAM : centre de ressource psychologique, AIDAN, autres…

Observatoire des traitements : recenser les habitudes de prescriptions hors AMM des CRMR
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AAP PNDS

Résumé BRAIN-TEAM

Appel A Projet / Protocoles Nationaux de Diagnostic et de Soins
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AAP DGOS : un soutien à la production 
de recommandations

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

16 DOSSIERS
financés campagnes 2019 & 2020

 13 publiés/actualisés

 1 soumis à la HAS
• Spectre des maladies à anticorps anti-MOG

 2 en cours de finalisation :
• Leucodystrophie métachromatique
• Paralysie Supranucléaire Progressive (PSP) et

Dégénérescence cortico-basale (DCB)

 dynamisme des centres

• Relayer le PNDS
• Promotion professionnels de santé

32 propositions de nouveaux PNDS à rédiger :



Ressources BRAIN-TEAM
PNDS
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AAP ETP

Résumé BRAIN-TEAM

Appel A Projet / Education Thérapeutique du Patient
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AAP DGOS : Soutien à la production de 
programmes

ETP : 12 projets de programme
financés campagnes 2019 et 2020

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

7 propositions de nouveaux programmes :
• Programme GENIUS « Mieux vivre avec une maladie 
neurogénétique » (Huntington)
• Mieux vivre avec ma maladie neurogénétique : ataxies , 
paraparésies, maladie de Huntington (Huntington, 
Neurogénétique)
• Mieux vivre avec une ataxie cérébelleuse d'origine 
génétique (Neurogénétique)
• Comprendre et accompagner un patient atteint d'une 
maladie neurogénétique (Neurogénétique)
• projet d’ETP à débuter en 2023 autour de la dystonie et 
alimentation (Neurogénétique)
• Education thérapeutique pour les parents d'enfants 
porteurs d'un SGT (Syndrome Gilles de la Tourette)
• Eveil & Moi (Narcolepsies et hypersomnies rares )

 11 déposés/actualisés 

 1 en cours de finalisation :
• LeucoMotive : ETP présentant une 
leucodystrophie débutant dans l’enfance

 dynamisme des centres



Ressources BRAIN-TEAM
ETP



PLAN FRANCE MÉDECINE GÉNOMIQUE
« PFMG2025 »

ACCES PRIORISE AU DIAGNOSTIC
GENOMIQUE POUR LES MALADIES RARES

AAP DGOS/PFMG/HAS
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Plan France Médecine Génomique
et maladies rares

 60 indications cliniques retenues pour les maladies rares
« pré-indications » car phase d’évaluation pour mise au remboursement par 

l’Assurance Maladie (HAS)

8 concernent 
des maladies 
BRAIN-TEAM

 Ataxies héréditaires du sujet jeune
 Dystonie ou mouvements anormaux rares du sujet jeune
Maladies neurodégénératives du sujet jeune (âge de début <55 ans)
 Paraparésie spastique héréditaire
 Neurodégénérescence par accumulation intracérébrale de fer
 Leucodystrophies
Maladies cérébrovasculaires rares
 Calcifications cérébrales

Un parcours
diagnostic
qui évolue

 pour les médecins des CRMR
 nouveaux outils (RCP)
 nouveaux métiers (chargés de parcours génomique)
 nouvelles pratiques

 pour les patients atteints de maladies rares
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DERNIER BILAN

depuis 2020 : + 11 000 prescriptions / 14 000 …mais 4700 rendus

Convention & Formation : 
Mobilisation des biologistes 
interprétateurs

Ce plan est en phase de déploiement 



DERNIER BILAN

depuis 2020 : + 11 000 prescriptions / 14 000

~40% de rendus pour nos maladies 



RÉDUIRE L'IMPASSE DIAGNOSTIQUE 

Actions mises en place par les Filières

« Echec à définir la cause précise de la maladie après avoir mis en œuvre
l’ensemble des investigations disponibles en l’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. »
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PROJET MAJEUR PNMR3

Identifier les causes de l’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 homogènes
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Ce qui se passe dans BRAIN-TEAM

Outils pour les CRMR

: 5 recrutements = 3,1 ETPRecrutement de ARC / TEC

 Aide 
à tous les centres demandeurs 
et prioritaires de la filière pour la saisie
de leur activité (et aide pdt campagne 
de relabellisation) 

Fin 2022 : Arrêt progressif de la saisie
et bascule vers data management des données pour les 172 centres BRAIN-TEAM (T2 2022)

 Développement d’un outil 
de contrôle de la qualité des données 
par la filière
Contrôles de cohérence
Identifier les corrections
Envoyer aux centres
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1er bilan préliminaire : données BNDMR 
« non nettoyées »

 ~9% des dossiers déclarés en « statut diagnostique indéterminé »

~58% des dossiers déclarés indéterminés 
dans 1 seul CRMR

 outil de contrôle qualité des données
Contrôles de cohérence
Identifier les corrections
Envoyer aux centres
Chiffres corrigés

 Au 23 mars 2022 : 
2280 dossiers en 

« impasse diagnostique » 

 Identification des dossiers en impasse
Re-analyse des données génétiques
Nouveaux examens cliniques
Données en recherche / essais cliniques

 un exemple
et des résultats 
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Exemple

6053 dossiers en errance ou impasse diagnostique 
=> statut « en cours », « probable » ou « indéterminé »

1083 diagnostics ont déjà été « confirmés », 
dont 62 où le gène a été identifié

Recueil de 
données 

complémentaires 
par les centres de 

référence

Analyses cliniques 
complémentaires dont 

164 investigations 
génétiques (panel, 
génome, exome)



ACTIONS 4.2 & 4.4 PNMR3
OBSERVATOIRE DES TRAITEMENTS

Groupe de Travail DGS / DGOS / ANSM / CNAM / FSM /AFM

Depuis 2020

RECENSER LES HABITUDES DE PRESCRIPTIONS
HORS-AMM DES CENTRES
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Observatoire des Traitements

Contexte favorable : refonte du système

Objectifs : 

Ce que l’on va devoir faire  : à la demande de la DGOS

mettre en place un observatoire des traitements 
(i-e recensement des prescriptions hors-AMM) 

par filière : juillet 2021

 la DGS a publié une note d’information, grille commune (fichier excel)
 outil facilitateur en ligne, convivial, basé sur des référentiels maladies/médicaments officiels, peu chronophage  

pour aider les centres !

• Identifier les prescriptions communes des médecins, homogénéiser les pratiques
•Accompagner les demandes d’AMM, d’accès compassionnel, d’accès précoce
•Repérer les difficultés : recours

• Nous relayer vos problématiques



Projets BRAIN-TEAM
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Le programme d’accompagnement AIDAN

 Pour les aidants des 
associations membres de la 
filière

 Par des intervenants experts
 gratuit, en distanciel

 Sensibilisation
 Appréhension
 Besoins 

 Modules optionnels
 Programme 2022
 Associations BRAIN-TEAM

 Sensibilisation
 Appréhension
 Besoins 

 Modules optionnels
 Programme 2022
 Associations BRAIN-TEAM

• A relayer auprès de vos membres
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AIDAN

1ère session : juin 2022
6 modules

13 participants

2ème session : sept-déc 2022
7 modules

17 participants

À venir 3ème session : fév-avril 2023
7 modules

Ouverture prochaine

Satisfait à très satisfait :
« Format distanciel, prise en main de zoom »
« Qualité de l’animation » 
« Interaction avec l’animateur et entre participants »

Améliorations réalisées :
• Espacement des sessions
• Préférence pour distanciel avec 1 séance en présentiel
• 2 demi journées sur 2 jours ; espacement 2 semaines min
• Séance d’ouverture pour tous se présenter



APPEL A MANIFESTATION D’INTERET

AAP BRAIN-TEAM pour tous
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3 projets déposés

Ataxies Spinocérébelleuses 
autosomiques dominantes et 
Cognition sociale :

L’objectif principal de cette étude est 
d’évaluer les aptitudes socio-
cognitives de patients présentant une 
ataxie spinocérébelleuse autosomique 
dominante en comparaison à celles de 
sujets témoins sains appariés en âge, 
sexe et niveau d’éducation.

• Centre de Référence Neurogénétique
CHU Angers

• Etablissement médico-social, Unité 
de neuropsychologie, CHU Angers 

• Association CSC
• Unité de Recherche Université, 

Laboratoire de Psychologie des Pays 
de Loire UR4628 Angers

DISPAD-MIRCEM :

Mettre en place un dispositif encadrant 
l’annonce du diagnostic des maladies 
prises en charge par le MIRCEM.
Evaluer l’impact de ce dispositif en 
terme de qualité de vie des patients, de 
représentation de la maladie et 
d’adhésion au parcours de soin ensuite 
proposé.

• Centre de Référence MIRCEM Lyon
• Association NMO France
• Centre de ressources et de 

compétences sclérose en plaques 
CRC-SEP Lyon

• Pôle Santé Publique, HCL Lyon

Brain Mouv‘ :

Développer une application 
smartphone et tablette pour permettre 
l'accès aux conseils et programme 
d'activité physique des patients 
souffrants de maladies neurologiques 
rares. Ce projet permet à Iris Marolleau
de poursuivre sa mission de 
kinésithérapeute référent (Projet Bouge 
BT).

• Centre de Référence Neurogénétique
Pitié

• Association AFAF
• Association ASL
• Association CSC
• Centre d'innovation : CoWork'HIT, 

Centre de Kerpape, Ploemeur

début
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OFFRE DE FORMATION
INTER-FILIERES
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Formation Parents-experts

et d’autres… 

• A relayer auprès de vos membres

 6 sessions éducatives inter-filière
 5 participants BRAIN-TEAM
 Formation à intervenir en prg ETP
 Objectifs du candidat en lien avec 

le prg ETP du CRMR

Dossier de candidature
 Descriptif : dates
 Lettre d’engagement
 Charte de la formation
 Inscription
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Focus Documentation utile : 
Outils filières

 Livret de présentation des Filières  Vidéo de présentation des Filières

 Recommandations de prise en charge  Informations patient

 Ressources web

 Sensibilisation Médecins Généralistes

• A relayer auprès de vos membres
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Focus Documentation utile : 
Outils filières

 Livret de présentation des Filières  Vidéo de présentation des Filières

 Recommandations de prise en charge  Informations patient

 Ressources web

 Sensibilisation Médecins Généralistes

• A relayer auprès de vos membres

https://www.filieresmaladiesrares.fr/


Journée annuelle BRAIN-TEAM 2023
MARDI 28 MARS 2023

Journée Internationale des 
Maladies Rares

MARDI 28 FEVRIER 2023

A VENIR



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 pour 
votre attention www.brain-team.fr


