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- Idée émergeant d’'un questionnaire d’évaluation des besoins des patients concernant
' @/ ,_ I'errance diagnostique (via les associations de patients partenaires)
-

Inspiration des « Pas a Pas » en pédiatrie et des travaux « Internist Academy »

Ces CLES permettent de

Cibler un signe clinique Guider la prise en charge

. N Orienter vers un
en soins primaires

diagnostic de maladie

classique de mode d’entrée
dans la maladie rare mais
parfois fréquent dans la
population générale

vers des explorations non

invasives et peu couteuses rare et vers le bon

expert




LESOO O

% Méthodologie
7

Identification d’une liste de signes
Identification d’'une liste d’experts par signes
constituant le groupe de rédaction

Travail collégial du groupe de rédaction
pour proposer une premiere version
Relecture par un groupe multidisciplinaire
incluant au moins un pédiatre, un spécialiste
de médecine générale et quand C'est
possible, un représentant d’association de
patients

Validation d’une version finale consensuelle
Diffusion large pour le public visé
(médecine générale, pédiatrie, et médecine
d'urgence...)

DU DIAGNOSTIC

% Publications et travaux
7

5 publications

* Livédo

* Enfant trop souvent fébrile (FAI2R/MaRIH)
® Acrosyndrome

® Protéinurie (FAI2R/ORKID)

® Arthrites

Au moins 15 travaux en cours

Uvéite, syncope, catatonie, schizophrénie, PID, polysérite,
urticaire chronique, dysphagie, angioedeme, incontinence
fécale, fracture, anomalie dentaire de nombre, anomalie
dentaire de structure, incompétence vélaire, perte précoce des
dents, plagiocéphalie, stridor ...

23 FSMR impliquées

filieres de santé
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maladies rares
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CIBLER lessignes ——@ LlER les éléments entre eux —e STATUER sur le diagnosticdéfinitif

Symptémes évocateurs d’uvéite Eliminer les uvéites infectieuses et
« Baisse acuité visuelle +++ : médicamenteuses* 2 antérieure ?
o Strabisme +/- leucocorie (chez I'enfant e S S A discuteravecle
(Eil rouge et douloureux, cercle périkératique, photophobie - * Rétinopathie pigmentaire p
:MyodéSgOpSIES, Métammphopﬂe‘z S Ay UVEITE NON INFECTIEUSE ¢ Corps étranger intraoculaire spécialiste

_ Penser aux pseudo-uvéites
hie

Ponction de chambre

 Penser au dépistage systématique dans I’AJl /!\Eil blanc diagnostiquée par I'ophtalmologue
Interrogatoire et examen clinique
2 « ATCD personnels ou familiaux de maladie « Fiévre, altération de I'état général, perte de poids, « Signes respiratoires : toux, dyspnée
gravltellﬂvlér'%:nce g inflammatoire systémique asthénie » Signes articulaires : sacro-iliite,
« ATCD de trauma oculaire, chirurgie ophtalmique, » Signes cutanéo-mugqueux : aphtes buccaux ou génitaux,  dactylite, arthralgies, enthésite
Localisation postérieure monophtalmie infiltration tatouages/cicatrices, érytheéme noueux, = Signes digestifs : diarrhée,

Acuitévisuelle <5/10 « Vérifier le statut infectieux et immunitaire : psoriasis, vitiligo, poliose, folliculite, pathergie. amaigrissement, douleurs abdominales

Hypertonie opulaire contage tuberculeux, risque d’IST, » Signes neurologiques focaux, céphalées, vertiges, = Recherche ganglions, parotidomégalie
. Monophtalmie immunodépression ... hypoacousie
« Uvéite a « cail blanc »

Bilan minimal initial en Fabsence d’orientation etlologlque claire :

NFS, CRP, bilan hépatique et rénal, sérologie syphilis (chez I'adulte), TDM thoracique (chez I’adulte) + complé ue (localisation)

Granulomateux

J ?Jac,r:f:g?:gatmque"“ e Sarcoido;e‘ « Sarcoidose® * Sarcoidose” » Spondylarthrite+/- MICI « Behcet' * Behcet

MICl isolée * Pathologie . UCled)opathuque"‘ + Pathologie AlF + UCNI idiopathique’# [+ UCNI idiopathique®
* Plus raremam VKH SHE * VKH™#-0 emyéli SN Behcet’ + Birdshot*

pathologie démyélinisante df, | * UCNI idiopathique*"* sympathique * UCNI idiopathique®*# * UCNI idi .

SNC

TINU

arthrite juvénile idiopathiqu:
% MICI: maladie inflammatoire chmnlquede Vintestin Autres documents utiles:
: VKH : maladie de Vogt Koyanagi Harsda  PNDS UCNI : https://vu fr/hUBX

 IST: infection sexuellement transmissible PNDS All : https //vu fr/Caml centrasfai2d
£ SNC:systeme nerveu central PNDS Behcet: httos//vu fr/PiZR : Avis spécialisé centre BRAIN-TEAM : http://b urgences
phrnpaxmetubulu—mmrsuuelleemvane “UCNI uveites chroniques noninfectieuses) idiopathiq 1

¢ g m:mhres«les—reseaux-de—twgmn{g : %

Rédaction: Pr B BODAGHI, DrJ BOULEAU, Dr M HIE, Dr | MELKI, Pr D MONNET, Pr P QUARTIER (Mars 2023)

Edition : Filiere FAI'R - www.fai2r.org / Filiere BRAIN-TEAM www brain-team.fr
Relecture : Dr M BAYEN, Pr K DEIVA, Dr C DUMAINE, PrJ GUEUDRY, Pr B TERRIER, Dr CTITAH

Fiieres de Santé Maladies Rares w

smrfr - www.clesdudiagnostic fr

DU DIAGNOSTIC

les uveéites infectieuses et
médicamenteuses

Cibler les signes cliniques et
paracliniques

Lier les éléments grace au bilan et a
ma sémiologie

Statuer sur des diagnostics éventuels
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Evolution vers un site internet dédié mis en ligne le 5 décembre 2022
Un outil interactif en ligne

5/’ www.clesdudiagnostic.fr
Lfsmbu DIAGNOSTIC

Les Clés du Diagnostic :

Un outil pour aider au diagnostic
des maladies rares

démarche diagnostique via un outil interactif,
inutes. A l'issue du questionnaire, vous pourrez

ﬁlleres dE sanTE Réduire l'errance diagnostique des maladies rares e o Gl s slges

dés les soins primaires
o Sour UER les éiéments entre eux
Redigtes cer s s experts orenenc en ch cevens centres malsdiesreres
rare pour ELIMINER (&

maladies rares
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Pourquoi un site internet ?

Etablir sa démarche diagnostique en ligne grace a un outil interactif

@

OO0

Un outil a disposition de tous :

Médecin de ville
Patient en errance
Spécialiste

Médecin en formation

Urgentiste...



www.clesdudiagnostic.fr

Symptémes évocateurs d'uvéite :
és  contact  Q
® Baisse acuité visuelle +++

LES m DU DIAGNOSTIC Apropos - o LesClés 7y Favoris  Rechercher un signe clinique ® Strabisme +/- leucocorie (chez l'enfant)
# (Til rouge et douloureux, cercle périkératique, photophaobie
Sélectionner un signe clinique ® Myodésopsies, Métamorphopsies

Sélectionnez un symptbme dans a liste d-dessous :

Aktention, ne pas oublier le dépistage systématigue dans 'AJ1 /\(Eil blanc

( Précédent
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Ecarter les signes d’urgence et les uvéites infectieuses et médicamenteuses et les pseudos-

uvéites
/\ Avez-vous éliminé les uvéites infectieuses et

médicamenteuses ?

Avez-vous éliminé les critéres de gravité/d'urgence de l'uvéite

2 == en savoir plus sur les uvéites infectieuses et médicamenteuses

® ow
() NON

@ Localisation postérieure
® Acuité visuelle £ 5/10

@ Hypertonie oculaire

® Monophtalmie

O nown

£ Précédent

Recommandation des experts

Avez-vous écarté les pseudo-uvéites ?

Au regard des informations Fournies, les experts ayant rédigé cette clé souhaitent que votre patient soit adressé aux
urgences ophtalmologiques. A réception des résultats, n'hésitez pas si besoin & revenir sur le site des Clés du . . L

" i - F i - # Hémopathie (lymphome, leucémie)
Diagnestic pour poursuivre votre démarche diagnostique.
#® Rétinoblastome

1. Téléchargez votre rapport personnalisé. # Rétinopathie pigmentaire
@ Corps étranger intraoculaire
O oul
2. Téléchargez la clé de diagnostic « Privé : Uvéite non infectieuse diagnostiquée par l'ophtalmologue ». O NON

[ Téléchargerlacle 7Y Ajouter aux Favoris

< Précédent
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Réaliser sa démarche

Le diagnostic évogqué est celui d'une uvéite non infectieuse, diagnostiquée par un ophtalmologue.

Poursuivez la démarche diagnostique pour écarter une maladie rare sous-jacente. Interrogatoire et examen clinique :
® Antécédents personnels ou Familiaux de maladie inflammatoire systémique
# Antécédent de traumatisme oculsire, chirurgie ophtalmique, monophtalmie

® Vérifier le statut infectieux et immunitaire : contage tuberculeux, risque d'IST, immunodépression ...

P ® Uvéite 3 "
< Frecedent m e

® Figvre, altération de ['état général, perte de poids, asthénie

® Signes cutanéo-muqueux : aphtes buccaux ou génitaux, infiltration tatouages/cicatrices, érythéme noueux, psoriasis,

vitiligo, poliose, Folliculite, pathergie.

® Signes neurologiques Focaux, céphalées, vertiges, hypoacousie

® Signes respiratoires : toux, dyspnée
® Signes articulaires : sacro-iliite, dactylite, arthralgies, enthésite

® Signes digestif:

: diarrhée, amaigrissement, douleurs abdominales

Avez-vous réalisé le bilan minimal initial suivant, proposé par
les experts en l'absence d'orientation étiologique claire :

® Recherche ganglions, parotidoméagalie

® NF5

® CRP

® Bilan hépatique et rénal

€ Précadent Suivant

® sérologie Syphilis (chez I'adulte)

® TDM thoracique (chez l'adulte)
Ces examens paracliniques complétent I'examen clinigue et la sémiologie ophtalmologique (localisation)

O oul
) NON




# www.clesdudiagnostic.fr

Cibler les signes

/\ L'uvéite est-elle

@® granulomateuse O antérieure
() non granulomateuse (® intermédiaire

Le patient présente-t-il les signes suivants:

@ signes neurclogiques focaux

L'uvéite est-elle

® vertiges

® ow
) non

ignes suivants :

< Précedent m
® vertiges, signes neurologigues focaux

® ganglions, parotidomégalie

QO ou
@ nNoN
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J  Pagederésultats
)

Les recommandations des experts

Recommandation des experts

0 Consu Iter Ies Auvu des éléments renseignés, les experts ayank rédigeé cette Clé du Diagnostic souhaitent que vokre patient puisse
. bénéficier d'un avis spécialisé dans un centre expert maladies rares de la filidre BRAIN-TEAM.
recommandations des

experts pour la prise en
charge en centre expert
maladies rares

détaillé de ma

Le diagnostic de pathologie démyélinisante du systéme nerveux central pourrait étre évoqué.

1. Téléchargez votre rapport personnalisé pour transmettre les informations de parcours de diagnostic au centre

spécialisé.

2. Téléchargez la clé de diagnostic « Privé : Uvéite non infectieuse diagnostiquée par 'ophtalmologue » pour la

déma rChe joindre au dossier que vous transmettrez au centre spécialisé pour prise en charge.
. . | g
format PDF
Q Envoyer mon patient 3. Identifiez et prenez contact avec le centre spécialisé pour la prise en charge de votre patient.e la plus proche.
en centre expert en ® Trouver un centre BRAIN-TEAM

ayant un acces direct a la
liste et contacts des
centres disponibles w__
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Projet psychiatrie

Projet FAI?R — DéfiScience - psychiatrie

filieres de sanfe

Création d’une clé du diagnostic : anxiété/dépression
Quand passer la main ?

Quels examens réaliser ?

Trouble somatoforme - diagnostic

maladies rares A g

@ Information aide psychologique a I'annonce

@ Questions les plus fréquentes
@ Aide au niveau local



Pathologies MIRCEM/CEREMAIA

* Nevrite optique/Myelite Aigue

©.
- Pathologies auto-immunes

Maladies associées aux anticorps anti-MOG (MOGAD)

Les troubles du spectre des neuromyeélite optique (NMOSD)

SEP de lI'enfant

« Pathologies inflammatoires
Behcet
Lupus
Sarcoidose
Gougerot-Sjogren..



Pathologies
MIRCEM/CEREMAIA/SNPEAI/CEREDIH

* Encephalites

*  Auto-immune
Paranéoplasique/ non paranéoplasique
Maladies associées aux anticorps anti-MOG (MOGAD)
Les troubles du spectre des neuromyélite optique (NMOSD)
SEP de I'enfant
Encephalite d’Hashimoto

+ Maladies inflammatoires
Lupus
Behcet
Sarcoidose
Goujerot-sjogren
Interferonopathies

- Déficit immunitaire
Lymphohistiocytose hemophagocytaire
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Maladies rares du systéme nerveux central

A BRAIN-TEAM
ﬁ) Filiere Nationale de Senté
Quelles clés BRAIN-TEAM ?

- Travail complémentaire au projet psychiatrie sur les entrées psychiatriques dans les maladies
neurologiques

- Autres projets de clés ?
- Hypersomnolence ?
- Troubles moteurs / mouvements anormaux ?
- Autres ?



