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LES PNDS

Protocoles Nationaux de 
Diagnostic et de Soins



Protocoles Nationaux de Diagnostic 
et de Soins - PNDS

6 PNDS publiés

2018 : 
Å 3 en cours

Å 1 en rédaction en inter-filière

Å 1 réactualisation

Å н ƭŜǘǘǊŜǎ ŘΩƛƴǘŜƴǘƛƻƴ Ŝƴ ŎƻǳǊǎ

Å 7 planifiés 

Å 1 contact

1. Atrophie Multisystématisée 

2. Maladie et syndrome de moyamoya de 

lôenfant et de lôadulte

3. Cadasil

4. Syndrome Gilles de la Tourette

5. Maladie de Huntington

6. Scl®rose en Plaques de lôenfant

Syndrome de Allan Herndon-Dudley (SAHD) 

Encéphalites à anticorps anti-NMDA récepteur
Aphasies primaires progressives
Narcolepsie type 1 et 2

Adrénoleucodystrophieliée à l'X
Leucodystophiemétachronique
Thrombose veineuse cérébrale de l'enfant
Neuromyélitesoptiques
Hypersomnie idiopathique
Myélite et névrite optique isolée/idiopathique
ADEM (Acute disseminatedencephalomyelitis) et apparentés

Paralysie supranucléaireprogressive (PSP)

{ŎƭŞǊƻǎŜ Ŝƴ ǇƭŀǉǳŜǎ ŘŜ ƭΩŜƴŦŀƴǘ

Dystonie
CADASIL (réactualisation)
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Neuromyélitesoptiques
Hypersomnie idiopathique
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{ŎƭŞǊƻǎŜ Ŝƴ ǇƭŀǉǳŜǎ ŘŜ ƭΩŜƴŦŀƴǘ

Dystonie
CADASIL (réactualisation)

Production des PNDS 

par les FSMR :

Réunion juin 2018



LA BNDMR

Banque Nationale de Données 
Maladies Rares



Pour quoi faire une 
Banque Nationale de Données Maladies Rares ?

ÅDescription de la participation des centres et des filières à la BNDMR 

ÅDémographie des patients maladies rares

ÅDescription des diagnostics 

ÅDescription des activités 

ÅAd®quation de lôoffre de soin avec les besoins pour assurer une couverture nationale ®quitable 

ÅAnalyse des parcours de soins et de lôorganisation des services 

ÅImpact dôun nouveau traitement ou dôune nouvelle politique de sant® 

ÅMesure de lôefficience du syst¯me de soins maladies rares mis en place 
ex : mesurer lôerrance diagnostique, estimer le nombre de patients qui ne sont pas pass®s par le r®seau, é 

Destinataires : minist¯res, ARS, é 

ÅEstimer le nombre de patients qui peuvent entrer dans une recherche donnée 
ex : recherche ®pid®miologique, essais cliniques é 



Comment ça marche ?

Etablissement Ville Déploiement

CHRU TOURS Tours avr-18

CHU REIMS Reims avr-18

CHU ROUEN Rouen avr-18

HU SAINT LOUIS SITE SAINT LOUIS APHP Paris avr-18

CHR ORLEANS Orléans mai-18

CHU DIJON Dijon mai-18

CHU NANTES Nantes mai-18

CHU TOULOUSE Toulouse mai-18

HU SAINT LOUIS SITE LARIBOISIERE APHP Paris mai-18

HOPITAL COGNACQ-JAY Paris juin-18

CH SAINTE-ANNE Paris juil-18

CHU BORDEAUX Bordeaux juil-18

CHU COTE DE NACRE - CAEN Caen juil-18

CHU DE LIMOGES Limoges juil-18

CHU MONTPELLIER Montpellier juil-18

CHU NIMES Nîmes juil-18

CHU REUNION La Réunion juil-18

HU PARIS OUEST SITE G POMPIDOU APHP Paris juil-18

Centre Léon Bérard (Lyon) Lyon sept-18

CHU BESANCON Besançon oct-18

CHU DE POITIERS Poitiers oct-18

CHU NICE Nice oct-18

LES HOPITAUX DE SAINT MAURICE Saint-Maurice oct-18

CHU GRENOBLE Grenoble nov-18

CHU MARTINIQUE Martinique nov-18

CHU SAINT-ETIENNE Saint-Etienne nov-18

HOSPICES CIVILS DE LYON Lyon nov-18 ?

37 personnes BRAIN-TEAM formées



[ΩŀŎŎƻƳǇŀƎƴŜƳŜƴǘ .w!Lb-TEAM



[ΩƻŦŦǊŜ 5ƛŀƎƴƻǎǘƛǉǳŜ

en lien avec le 
Plan France Médecine Génomique 2025



Contexte

Filière multi -pathologies avec ou sans composante génétique identifiée

Nécessité d'établir un état des lieux des laboratoires "BRAIN -TEAM"

Å Liste des panels de gènes BRAIN -TEAM mise à disposition des centres

Nécessité d'étendre cet état des lieux aux maladies monogéniques

Å Collaboration avec l'ANPGM : Pr Anne -Sophie Lebre

Décision de "nationaliser" le diagnostic génomique 

France Médecine Génomique 2025

Å Création de 2 plateformes suite à AAP : Auragenet SeqOIA

Å Les filières seront partie prenante du fonctionnement

AnDDi-Rares, DefiScienceet OSCAR réunissent les filières pour collecter leurs 
demandes le 28/09/2018

Å Organisations et besoins différents

Å Nécessité d'une collaboration plus étroite entre les filières et les plateformes

De tout cela dépendra une réorganisation des laboratoires BRAIN-TEAM !



[Ŝǎ ŎŀǊǘŜǎ ŘΩǳǊƎŜƴŎŜ 
et de soins



Historiquement : 4 existantes (formats divers)

Commission recommandation : création des rubriques

Action DGOS : reformatage commun inter - filière

Distribuées par les Centres de Référence et de Compétence

Les 5 premières BRAIN -TEAM 

Å Ataxie cérébelleuse génétique

Å Ataxie de Friedreich

Å Dystonie

Å Paraparésie spastique

Å Syndrome Gilles de la Tourette

Nouvelle campagne filière : été 2018

Cartes d'urgence



Présentation des actions 

"gestion des situations d'urgence"

Réunion des représentants filières mai 2018

Cartes d'urgence



Collaboration



2018 : 5 Focus Handicap

1. Hypersomnie idiopathique 

2. Maladie et syndrome de MoyamoyaŘŜ ƭΩŜƴŦŀƴǘ 

Ŝǘ ŘŜ ƭΩŀŘǳƭǘŜ  όŀƴƎƛƻǇŀǘƘƛŜ ŘŜ Moyamoya)

3. Narcolepsie de type 1 (avec cataplexie) 

4. Narcolepsie de type 2 (sans cataplexie)

5. Paraplégies spastiques héréditaires ou maladie 

de Strümpell-Lorrain



Maladies BRAIN-TEAM

ÅSyndromes neurologiques paranéoplasiques et 

encéphalites auto-immunes

ÅMaladies neuro-ƛƴŦƭŀƳƳŀǘƻƛǊŜǎ ǊŀǊŜǎ ŘŜ ƭΩŜƴŦŀƴǘ

Révision des Classifications et Création de maladies 



La Transition enfant/adulte



Etat des lieux inter-filières

Å Recensement des consultations de transition dans les CRMR
Å Outils facilitant la transition
Å Espaces dédiés à la Transition : LaSuiteNecker, JUMP, Transcendetc
Å Expression des besoins : un ETP Transition
Å Projets déployés

01/06/18 
Colloque Adolescents et Maladies Rares : 
quelles perspectives communes pour une 
transition réussie ? 

Atelier BRAIN-TEAM (I.Maumy)

Travaux du groupe InterFilière:
-ƳƛǎŜ Ŝƴ ǇƭŀŎŜ ŘΩǳƴ 9¢t ¢Ǌŀƴǎƛǘƛƻƴ
- outils communs à développer (référentiels de transition)
- un site internet dédié :



www.transitionmaladiesrares.com



Lien ville-hôpital



Plateforme HandiSCo



Médico - Social



Groupe InterFilière

Réunions semestrielles des MDPH

ÅCoordonnateurs MDPH : 20/09/18

ÅRéférents scolarité MDPH : 09/11/18

ÅRéférents vie professionnelle : Mars 2019

FPrésentation des FSMR : les ressources et les outils à disposition
F Propositions de collaborations
F Propositions de communication ciblée





Projet en Sciences humaines et sociales: 

Å "COMPQUADH = COMPétencesQUAlificationà Domicile des personnes en situation de 
Handicap" déposé par le Pr Verny

Å => Favoriser la qualité de vie à domicile des adultes atteints de la maladie Huntington, par 
ƭΩƛŘŜƴǘƛŦƛŎŀǘƛƻƴ ŘŜǎ ŎƻƳǇŞǘŜƴŎŜǎ ƛƴŘƛǾƛŘǳŜƭƭŜǎ Ŝǘ ŎƻƭƭŜŎǘƛǾŜǎ ŘŜǎ ŀǳȄƛƭƛŀƛǊŜǎ ŘŜ ǾƛŜ

tƻǎǎƛōƛƭƛǘŞ ŘŜ ǎƻǳǘƛŜƴ ŘΩǳƴŜ ǊŜŎƘŜǊŎƘŜ ǘǊŀƴǎǾŜǊǎŀƭŜ .w!Lb-TEAM inter-associative

Axe majeur de déploiement dans le cadre du PNMR3

Pistes de réflexion en cours

Recrutement chargé de mission expertise recherche 

Projets





Sensibilisation des kinésithérapeutes de ville

Å 7 kinés référents
Å Réunions 05/12 et 18/12



Vidéos en ligne : playlisteFormation

ü Journées de Formation en région : Huntington, Aidants, Maladies Neurodégénératives
ü BNDMR
ü Dossier MDPH
ü Journée Nationale 2018 : interventions des médecins des CRMR



Communication



Une présence sur les réseaux sociaux :

Å3 publis / semaine

Å272 abonnés / 249

ÅRelai évènements

Å137 abonnements

Å154 abonnés

Å361 tweets

Å3 publis / semaine

Du côté des outils de communication



Une chaîne dynamique :

Å5216 vues ; 59 abonnés

Å99 vidéos

Å9 playlists :

Å Pathologies, diagnostic

Å Réseaux, organisation, législation

Å Formation

Å Journée BRAIN-TEAM 2018

Å Journée BRAIN-TEAM 2017

Å Journée BRAIN-TEAM 2016

Å Interfilière

Å Qui sommes nous ?

Å Présentations BRAIN-TEAM

Du côté des outils de communication



Du côté des outils de communication

Un site web refondu & référencé :

Un site web visité : 27 710*

*depuis 01/08/18

~11600 / mois (x4,5)

2394 nouveaux utilisateurs

~9 pages (+2) / session



2 nouveaux outils :
Cartographie & Annuaire des CRMR

Du côté des outils de communication



2 nouveaux outils :

Du côté des outils de communication

Ma pathologie est-elle prise en charge?



Des nouveaux onglets :

Å Onglet documentation
Å Onglet Médico Social

Å Qui sommes-nous

Du côté des outils de communication



8 rubriques

80 sources 
documentaires



41

Un livret et un film



Projets MRIS



Un portail unique Maladies Rares



Une infographie Parcours de Vie



Publication Grand Public



Du c¹t® desépublications



COMMUNICATION
MEDECINS



Stand Inter-Filières

2 congrès pour les médecins généralistes

Å Présentation des ressources et des outils
Å PNDS etc



[Ŝǎ ƴŜǳǊƻƭƻƎǳŜǎΧ Ŝǘ ƭŜǎ ŀǳǘǊŜǎ

Mini symposium : 4 filières neuro



RENCONTRES REGIONALES
MALADIES RARES INTER-FILIERES



RENCONTRES REGIONALES MALADIES RARES

Å 6ème rencontre depuis septembre 2016

Å Auvergne-Rhône-Alpes, Midi-Pyrénées, 

PACA, Grand-Est, Nord, Bretagne

Thématique abordée :
contribuer à améliorer la communication entre acteurs du champ 
sanitaire, social et du médico-social, 
par le prisme de cas pratiques et concretsŘΩǳƴ ŜƴŦŀƴǘ Ŝǘ ŘΩǳƴ 
ŀŘǳƭǘŜ ŀǘǘŜƛƴǘǎ ŘΩǳƴŜ ƳŀƭŀŘƛŜ ǊŀǊŜΦ

Public cible : 
professionnels du soin, du secteur social et médico-social, 
médecins du travail, professionnels de ville, caisses 
ŘΩŀǎǎǳǊŀƴŎŜ-maladie, représentants associatifs, médecins 
ŘŜ ƭΩ9ŘǳŎŀǘƛƻƴ ƴŀǘƛƻƴŀƭŜΣ ŞǉǳƛǇŜǎ a5tIΧ



www.brain-team.fr

Présentation des spécificités des Maladies 
Rares

Regards Croisés : MDPH / SAMETH / Cap 
Emploi / ERHR / Education Nationale

Expérimentations locales

Ateliers



Catherine Gonthier
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

Céline Vervueren
05 61 77 94 37

vvvvv


