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Organisation de la prise en charge de maladies rares en France
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Un fort esprit collaborateur
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* Suite a l'instruction n° DGOS/SR/2016/323 du 25 octobre 2016, tous les CMRs HUPS ont déposés un dossier de candidature et 7 nouvelles
demandes de création ont été également déposées. Si les dossiers seront acceptés la plateforme d’expertise maladies rares Paris-Sud passera de 20
a 27 CMRs en 2017.
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Missions de la plateforme d’expertise Paris-Sud

Ameliorer la visibilité de CMRs et des maladies rares aupres des patients et des
professionnels de santé au niveau national et international

Favoriser les actions transversales d’amélioration de la prise en charge
diagnostique des MRs

Organiser le soin des MRs dans la durée

Favoriser la création et I'incrémentation de registres, de collecte de données
cliniques et biologiques et de la banque nationale des maladies rares (BNDMR)
Accelérer la recherche fondamentale, translationelle et clinique sur les MRs

Renforcer les liens avec les associations de patients

Développer les projets internationaux et répondre aux appels d’offre 6
ateform ASSISTANCE HOPITAUX
A s PUBLIQUE DE PARIS
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» Un site internet unique
http://maladiesrares-paris-sud.aphp.fr/

» Des vidéos explicatives pour chaque
centre de référence et pour la
plateforme (en francais et en anglais)

» Plaguettes, affiches, et autres supports
de communication spécifiques
(livret ‘Oscar a I’hépital’)

Le Pr Emmanuel Gonzales (Bicétre) explique les
cholestases génétiques, des mafadies du foie de
'enfant. #fraresparissud

» Journée mondiale de maladies rares et
Journée Portes Ouvertes 2016

» Courses solidaires avec les
associations des patients
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Favoriser les actions transversales

SAVE-THE-DATE

> \] O U rn éeS d e | a p | atefO r m e Journée de la plateforme d'expertise maladies rares Paris-Sud
. . ; « Nouveaux outils diagnostiques dans les maladies rares »

(2 en 2015 : « Diagnostic prénatal Londi 21 novermbre = de Sh 3 17h

« Thérapeutiques innovantes » AT

Inscriptons gratuites mass obligatoires sur
hitp.ipso g forma/ e GG himOndss 303

~ 200 participants; s
1 en 2016 : « Nouveaux outils
diagnostiques » ~ 100 participants, ‘ _

ouverte & tout I’AP-HP) S s

INFORMER

MERCRED! 17 JUIN 2015 DE 14H A 17H

>Cafés maladies rares 2017 : format de

[Café Débat] L’hypnose, foamain

th emes transversaux (M OOC’ hyp une pratique thérapeutique non conventionnelle e e
greffe et sport, etc.)

ons. Innovons « 4 patetorre maledes
Ehtmans Nagite - perte

»Ateliers soignants/patients

(> 400 participants)
\atefarm
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/;I-i Soutien pour les projets de recherche clinique
-

» Déclaration des fichiers ou autres supports contenant des données nominatives
générés par ’ensemble des traitements locaux au sein des Centres de Références
Maladies Rares et des Laboratoires rattachés ou associés a la Plateforme d’Expertise
Maladies Rares Paris-Sud. (collaboration avec 'URC et la DSI)

> Développement de bases de données et des registres

® base de donnée « Effet des bisphosphonates chez les enfants hepatopathie et une ostéoporose
fracturaire », E. Gonzales et A. Linglart

® registre pour la maladie de Wilson, CMR maladie de Wilson, CHB, (collaboration avec 'URC pour la
partie réglementaire)

® registre hémophilie au CRTH

> Exploitation de données clinigues (i.e. posters et communications orales a des
congres nationaux et internationaux, participation a I’écriture et la relecture des
manuscrits)

» Mise en place et déploiement de la fiche ORBIS maladies rares pour alimenter la

BNDMR (Base Nationale de Malat
» Outil de recueil épidémiologique

Tutoriel préparation des
fiches ORBIS Maladies
Rares

| EXpertise
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Plateforme NGS unique

» Analyse Galaxy (différents workflows crées pour

I'optimisation de I'analyse NGS)

» 9 puces : panels de génes spécifiques par

Nombre

Taille du

Clinicien Référent

Avancer le diagnostic et la recherche des maladies

Biologistes

Hypogonadismes

de génes

panel

Référents

70 293 Kb PrJ. YOUNG Dr. J. BOULIGAND
Hyponadotropes
2 . Dr A.SPRAUL
Hépatologie 107 443 Kb PrE. JACQUEMIN Dr B. FRANCOU
BRCA1-2 2 115 Kb PrJ.F. MORERE Dr N.BOSSELUT
NeuroMétabo 210 390 Kb Neuropédiatrie Dr. ASLAMA
CMTﬁi‘r';z“tes 76 454 Kb Pr.D. ADAMS Pr. AMANTEL
Gonades (DSD, Dr C. BOUVATTIER
POF, Steroids) 90 369 Kb PrJ. YOUNG Dr. J.BOULIGAND
"METADAP" 75 380 Kb Pr E. CORRUBLE Dr. C.VERSTUYFT
Amyloses 19 155 Kb PrD. ADAMS Pr. A. MANTEL
Phosphocalcique 58 318 kb Pr A. LINGLART Dr B. FRANCOU

» >1300 patients de maladies rares analysés

Evolution du nombre de patients
analysés sur Galaxy depuis 2014

1400 4
1300 —
1200 —
1100 —
1000 —
900
800
700 —
600 —
500
400 —

Nombre de patients

300
200 —
100

Evolution du nombre de patients analysés sur Galaxy

W Amylose M Hépato
M Biochimie W HH**
B CMT* I Metadap

M Gonades
' Hemato

B NeuroMetabo
M Oscar

2014 2015 2016

Année

* CMT = Charcot Marie Tooth
** HH= Hypogonadisme hypogonadotrope
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Avancer le diagnostic et la recherche des maladies

Projet exome entier

Aide pour identifier la cause de MRs dans I'errance diagnostique
Petites cohortes de patients avec un phénotype homogene
Genes connus éliminés

Discussion équipe génétique/clinicien

Analyse de I'exome entier (J. Melki/INSERM U1169)

« Appel d'offre en 2015: 5 projets déposés, 3 retenus
« Appel d'offre en 2016: 2 projets retenus

» Diagnostic posé pour 6 patients (sur 12 analysés)
» 3 nouvelles mutations identifiées
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a0
1(3. Appels d’offre : ERN, labellisation de CRMR, etc.

o' Te
5 3\ European
‘.'..: ' Reference
AAP Reseaux europeens de reférence (Juin 2016) : 000' Networks

»Aide pour la préparation/révision/soumission de dossiers : 16 candidatures

envoyeées et retenues (12 CMRs + 1 centre expert « cancers rares » ont postulé)

B >

maladies rares

AAP Labellisation de centres de réeférence (Janvier 2017) :

»Aide pour la préparation/révision/soumission de dossiers : demande de relabellisation
pour les 21 centres et 26 nouvelle demandes de labellisation déposées (constitutifs et
compétence)

12
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AAP : labellisation de CRMR, etc.

AAP Labellisation de centres de référence (Janvier 2017) :

»Bilan des candidatures:
Situation avant Demandes soumises
relabellisation en janvier 2017
9

maladies rares

Centres coordonnateurs 9
Sites constitutifs 12 17 TOTAL: 47
Centres de compétence non identifiés 21 candidatures
»Evaluation : — :
omité experts maladies rares (3 membrgs)
+ jury (10 membres)
v/ labellisation X candidatures non retenues
Notification budget : mai/juin 2017 Demandes de modifications et/ou compléments d’informations

!

v/ labellisation 2¢me vague
Notification budget ?

Les premiers résultats sont en cours de notificatio
Propositions des regroupements

rj Nouveau dossier de candidature
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Implication du patient dans la recherche, projet futur en collaboration avec

MALADIES RARES

Expérience patient
Organisation —I:
Parcours de soms
Décision partagée
_
Collaborative
_

Participation du
patient
JlSavoirs expérientiels

des patients
B Formation initiale
des professionnels

_

— Savoirs

R

?

0

Patients
Aidants
Référents associations

Usagers
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Communicatio
n

Pr Agnés Linglart,
coordinatrice

Charlotte Henry,
chargée de
communication

. . Yahya Debza, attaché
AdministratiO Nde recherche cinique

Emma Lebihan,
secrétaire médico-
administrative

Marthe Darce-Bello,

Coordination

Pr Philippe Labrune,
coordinateur

Recherche clinique

Alessia Usardi, chef de
projet

AAP

attachée de recherche

clinique
Isabelle Fernandez,
chargée de missions
projets européens et
relabellisation

‘équipe de la plateforme

Recherche et diagnhostic

Dr Radka Stoeva,

médecin généticien

Christophe Habib,
bioinformaticien
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Pourquoi faire une fédération PEPS et intégrer un pole santé publique?

Une fédération a pour objet :

1.

w

de réunir, coordonner, associer... des activités dans la perspective d’'un parcours de soins, de la mise en
commun de compétences techniques et/ou de moyens (locaux, équipements, personnels...), de la mise en
ceuvre d'un projet médical partagé et construit de fagon pérenne pour une prise en charge optimisée des
patients relevant de certaines pathologies ;

d’optimiser les soins en termes de qualité et de colt ;

de développer les structures de soins et le suivi ambulatoire ;

de développer une coopération avec les médecins de ville.

Les actions de PEPS correspondent a celle d’'une fédération depuis sa création :

réunir, coordonner, associer les équipes médicales et paramédicales des CRMRs avec la direction du
GH, 'URC, le CRC, la cellule qualité..., mettre en commun des compétences (équipe de la plateforme)
et équipement (scanner a lames) pour une prise en charge optimisée des patients atteints de maladies
rares

optimiser les soins en termes de qualité et de colt avec 'amélioration et I'accélération du diagnostic pour
les maladies rares (plateforme NGS)

développer une coopération avec les filieres de santé, les associations des patients et les patients 17
(BEEP)
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