
tƻǳǊǉǳƻƛ ǳƴŜ WƻǳǊƴŞŜ aŀƭŀŘƛŜǎ wŀǊŜǎ ŘŜ ƭΩ!tIa ? 

 

[Ŝǎ ƳŀƭŀŘƛŜǎ ǎƻƴǘ ǊŀǊŜǎ Ƴŀƛǎ ƭŜǎ ƳŀƭŀŘŜǎ ǎƻƴǘ ŦǊŞǉǳŜƴǘǎ ǎƛ ƭΩƻƴ ǘƛŜƴǘ ŎƻƳǇǘŜ ŘŜ 

la prévalence cumulée de ces pathologies. Véritable enjeu de santé publique 

avec environ 3 millions de personnes atteintes en France, les maladies rares ont 

ŞǘŞ ƭΩƻōƧŜǘ ŘŜ ŘŜǳȄ Ǉƭŀƴǎ ƴŀǘƛƻƴŀǳȄ ŘŜ ǎŀƴǘŞ ǇǳōƭƛǉǳŜ ǎǳŎŎŜǎǎƛŦǎ ŘŜǇǳƛǎ мл ŀƴǎΦ  

Avec la labellisation de 7 Centres de Référence Maladies Rares et 37 Centres de 

/ƻƳǇŞǘŜƴŎŜ aŀƭŀŘƛŜǎ wŀǊŜǎΣ ƭΩ!tIa ǊŜǇǊŞǎŜƴǘŜ ǳƴ ŘŜǎ ŞǘŀōƭƛǎǎŜƳŜƴǘǎ ƘƻǎǇƛǘŀπ

ƭƛŜǊǎ ŦǊŀƴœŀƛǎ ƳŀƧŜǳǊǎ ƻǴ ŎŜǘǘŜ ŀŎǘƛǾƛǘŞ ŘΩŜȄǇŜǊǘƛǎŜ ǇƻǳǊ ƭŜ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛŎ Ŝǘ ƭŀ ǇǊƛǎŜ 

Ŝƴ ŎƘŀǊƎŜ ŘŜǎ ƳŀƭŀŘƛŜǎ ǊŀǊŜǎ Ŝǎǘ ƭŀǊƎŜƳŜƴǘ ǊŜŎƻƴƴǳŜΦ [ΩŀŎǘƛǾƛǘŞ ǊŜŎƘŜǊŎƘŜ ŜǎǘΣ 

entre autres, illustrée par la reconnaissance du Département Hospitalo-

Universitaire MaRCHE et le futur Institut des Maladies Rares.  

[ΩƻōƧŜǘ ŘŜ ŎŜǘǘŜ WƻǳǊƴŞŜ Ŝǎǘ ŘŜ ƳƛŜǳȄ ŦŀƛǊŜ ŎƻƴƴŀƞǘǊŜ ŎŜǘǘŜ ŀŎǘƛǾƛǘŞ ŘΩŜȄǇŜǊǘƛǎŜ Ŝǘ 

ŘŜ ǊŞŦŞǊŜƴŎŜ ŜȄŜǊŎŞŜ ŀǳ ǎŜƛƴ ŘŜǎ ǎŜǊǾƛŎŜǎ ŘŜ ǎƻƛƴǎ ŘŜ ƭΩ!tIa Ƴŀƛǎ ŀǳǎǎƛ ŘŜ ǎƻǳπ

ƭƛƎƴŜǊ ƭŜǎ ŘƛŦŦƛŎǳƭǘŞǎ ǊŜƴŎƻƴǘǊŞŜǎ ŘŜ ƭΩŜǊǊŀƴŎŜ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛǉǳŜ ŀǳȄ Ŝǎǎŀƛǎ ǘƘŞǊŀǇŜǳǘƛπ

ques novateurs. La politique institutionnelle doit renforcer cet axe fort des acti-

ǾƛǘŞǎ ŘŜ ƴƻǘǊŜ /I¦Φ [ΩŞƭŀƴ Ŝǎǘ ŘƻƴƴŞ Ŝǘ ƛƭ Ŧŀǳǘ ƳŀƛƴǘŜƴƛǊ ƭŜ ŎŀǇ ŦƛȄŞ ǎƛ ƭΩƻƴ ǾŜǳǘ 

toucher au but.     

       Pr Jean-Yves POUGET 

Vendredi 18 Décembre 2015 
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Journ®e Maladies Rares de lõAP-HM 

PROGRAMME 

8h45 - Accueil & Ouverture Officielle 
 

Madame Catherine GEINDRE - 5ƛǊŜŎǘǊƛŎŜ DŞƴŞǊŀƭŜ ŘŜ ƭΩ!t-HM 
Pr Jean Louis MEGE - Président du Comité Scientifique de la Faculté de Médecine 

 
 

9h00 - 12h30  
 
 

La place des Maladies Rares au CHU de Marseille. 
Pr Nicolas LEVY & Pr Pascal AUQUIER  DHU MaRCHE - Maladies Rares et CHǊƻƴƛǉǳŜǎ ǎǳǊǾŜƴŀƴǘ Řŀƴǎ ƭΩEnfance et 
ƭΩŀŘƻƭŜǎŎŜƴŎŜ 
 
Les Filières de Santé Maladies Rares : Quels objectifs ?  
Pr Jean POUGET - Centre de Référence des Maladies Neuromusculaires et de la SLA / Filière Santé Maladies Rares 
Filnemus 
 
[ŀ ¢Ǌŀƴǎƛǘƛƻƴ 9ƴŦŀƴǘ κ !ŘǳƭǘŜ Υ /ƻƳƳŜƴǘ ƭΩŜƴŎŀŘǊŜǊΚ 9ȄǇŞǊƛŜƴŎŜ Řǳ /ŜƴǘǊŜ ŘŜ wŞŦŞǊŜƴŎŜ  ŘŜǎ ¢ƘŀƭŀǎǎŞƳƛŜǎΦ 
Dr Emmanuelle BERNIT & Dr Isabelle THURET  - Centre de Référence des Thalassémies 
 
Le parcours du Patient atteint de Maladie Rare. Exemple des Maladies Hypophysaires. 
Dr Frédérique ALBAREL LOY - /ŜƴǘǊŜ ŘŜ wŞŦŞǊŜƴŎŜ ŘŜǎ aŀƭŀŘƛŜǎ wŀǊŜǎ ŘΩƻǊƛƎƛƴŜ ƘȅǇƻǇƘȅǎŀƛǊŜ 59CI¸ 
 
Les Essais Thérapeutiques : Quand et comment les proposer aux patients atteints de Maladies Héréditaires du 
Métabolisme ? 
Pr Brigitte CHABROL - Centre de Référence des Maladies Héréditaires du Métabolisme / Filière Santé Maladies 
Rares G2M 
 
[Ŝǎ !ƴƻƳŀƭƛŜǎ Řǳ ŘŞǾŜƭƻǇǇŜƳŜƴǘ ŘΩƻǊƛƎƛƴŜ ƎŞƴŞǘƛǉǳŜ Υ [Ŝ /ŜƴǘǊŜ ŘŜ wŞŦŞǊŜƴŎŜ ŀǳ ŎǆǳǊ ŘΩǳƴ ǊŞǎŜŀǳ ŘŜ ǇǊƛǎŜ Ŝƴ 
charge pluridisciplinaire. 
Pr Nicole PHILIP - Centre de Référence des Anomalies du développement et syndromes malformatifs Sud Est PA-
CA 
 
tƭŀǉǳŜǘǘŜǎ Ŝǘ IŞƳƻǊǊŀƎƛŜ Υ Řǳ ǎȅƳǇǘƾƳŜ Ł ƭΩƛŘŜƴǘƛŦƛŎŀǘƛƻƴ Řǳ ŎƻǳǇŀōƭŜΦ 
Pr Marie-Christine ALESSI - Centre de Référence des Pathologies Plaquettaires 
 
Hernies diaphragmatiques et Familles « Avant-Pendant et Après η Υ ƭŜǎ ŜƴƧŜǳȄ ŘŜ ƭŀ мŝǊŜ wŜƴŎƻƴǘǊŜ Řŀƴǎ ƭΩŀŎŎƻƳπ
ǇŀƎƴŜƳŜƴǘ ǇǎȅŎƘƻƭƻƎƛǉǳŜΦ wŜǘƻǳǊ ŘΩŜȄǇŞǊƛŜƴŎŜΦ 
Dr Stéphanie  KHALIFA - Centre de Référence des Maladies Rares - Hernies diaphragmatiques 
 

 

14h00 - 16h00 - Ateliers - Discussions & Rencontre avec les Associations 
 



Les Maladies rares,  un champ thérapeutique d'excellence en France 

En Europe, une maladie rare est une maladie qui touche moins de 5 personnes sur 10 000. Les mala-

dies rares sont des maladies graves, invalidantes, et mettant en jeu le pronostic vital. La plupart de 

ces maladies sont d'origine génétique. Près de 7000 maladies rares sont actuellement identifiées.  

 

En France, 3 Millions de personnes sont concernées par les maladies rares.  

Bien que les maladies rares regroupent des pathologies hétérogènes, elles ont des caractéristiques 

communes qui font d'elles un champ thérapeutique à part: 

¶ Difficulté de diagnostic 

¶ Causes indéterminées 

¶ Manque de connaissances sur l'histoire naturelle 

¶ Rareté des patients à travers un territoire géographique donné 

¶ Inexistence de traitements curatifs. 

Les Maladies Rares 

Plan National Maladies Raresé  

Centres de Référence, Centres de Compétence et Filières 
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Journ®e Maladies Rares de lõAP-HM 

Journée Internationale des 

Maladies Rares 

- 

Samedi 27 février 2016 

Grâce à des politiques de santé ciblées (Plans Nationaux Mala-

dies Rares I et IIύ Ŝǘ Ł ƭϥƻǊƎŀƴƛǎŀǘƛƻƴ ŘŜ ƭŀ ǇǊƛǎŜ Ŝƴ ŎƘŀǊƎŜ ǇƻǳǊ ƭŜǎ 

maladies rares, la France fait office de leader en Europe dans ce 

domaine. 

Les Centres de Référence Maladies Rares ό/wawύΣ ƭŀōŜƭƭƛǎŞǎ ǇŀǊ 

le Ministère de la Santé pour la prise en charge des malades par 

groupe de pathologies et pour les activités de recherche ainsi que 

les Centres de Compétence Maladies Rares ό//awύΣ ŀǎǎƻŎƛŞǎ ŀǳȄ 

CRMR et désignés pour compléter la prise en charge sur le terri-

toire, concourent à l'excellence française dans les maladies rares. 

En 2014, les Filières nationales Maladies Rares regroupant l'ensemble des ressources pour le dia-

gnostique, la prise en charge (CRMR et CCMR) et la recherche viennent renforcer la visibilité de l'ex-

pertise française et favoriser les partenariats, nationaux et internationaux. 

Marseille, région dynamique pour la prise en charges des malades et l'innovation dans les maladies 

rares. 

Marseille regroupe en effet 7 Centres de Référence Maladies Rares, 37 /ŜƴǘǊŜǎ ŘŜ /ƻƳǇŞǘŜƴŎŜ aŀƭŀπ

dies Rares, 2 ŦƛƭƛŝǊŜǎ ƴŀǘƛƻƴŀƭŜǎ ƳŀƭŀŘƛŜǎ ǊŀǊŜǎ ǎǳǊ ƭŜǎ ǎƛǘŜǎ ŘŜ ƭϥ!ǎǎƛǎǘŀƴŎŜ tǳōƭƛǉǳŜ IƾǇƛǘŀǳȄ ŘŜ aŀǊπ

seille (APHM) et des équipes universitaires mobilisées autour de l'innovation thérapeutique pour ces 

maladies rares. 

9ƴ нлмрΣ ƭΩ!tIa Ŝǘ !L·-Marseille Université (AMU) via la Fondation A*MIDEX et le soutien de l'ANR, 

se dotent d'un Département Hospitalo -Universitaire (DHU) dans les maladies rares et chroniques de 

l'enfant et de l'adolescent, MaRCHE. Ce DHU vient compléter la chaîne de valeur avec pour  objectif 

de décloisonner le monde de la recherche et celui du soin en favorisant les partenariats et en déve-

loppant de nouveaux outils pour l'identification, le suivi des malades et le développement de nouvel-

les thérapies. 

7 000  

Maladies Rares 
 

***  
 

3 Millions  

de personnes 

concernées 
 

***  
 

7 Centres de  

Référence 
 

***  
 

37 Centres de 

Compétence 
 



FILNEMUS : la filière de santé dédiée aux maladies rares neuromusculaires  

FILNEMUS est une des 23 filières retenues par le Ministère dans le cadre du second Plan National 

Maladies Rares 2011-2015.  Les maladies couvertes par la filière FILNEMUS sont les pathologies de 

ƭΩǳƴƛǘŞ ƳƻǘǊƛŎŜΦ 9ƭƭŜǎ ƛƴŎƭǳŜƴǘ ƭŜǎ ŀŦŦŜŎǘƛƻƴǎ Řǳ muscle, les maladies de la jonction neuromusculaire, 

les maladies rares du nerf périphérique et les amyotrophies spinales. A ce jour on compte en Fran-

ce entre 40.000 et 50.000 personnes atteintes de pathologie neuromusculaire (NM).  

 

[ŀ ŦƛƭƛŝǊŜ CL[b9a¦{ ōŞƴŞŦƛŎƛŜ ŘΩǳƴ ƳŀƛƭƭŀƎŜ ǘŜǊǊƛǘƻǊƛŀƭ ǎŀǘƛǎŦŀƛǎŀƴǘ ȅ ŎƻƳǇǊƛǎ Řŀƴǎ ƭŜǎ ŘŞǇŀǊǘŜƳŜƴǘǎ 

Ŝǘ ŎƻƭƭŜŎǘƛǾƛǘŞǎ ŘΩƻǳǘǊŜ-mer.   

9ƭƭŜ ǎΩŀǇǇǳƛŜ ǇƻǳǊ ŎŜƭŀ ǎǳǊ Υ 

13 /ŜƴǘǊŜǎ ŘŜ wŞŦŞǊŜƴŎŜ ƴŜǳǊƻƳǳǎŎǳƭŀƛǊŜǎ ό/wawύ Řƻƴǘ мл ŎƻǳǾǊŀƴǘ ƭΩŜƴǎŜƳōƭŜ ŘŜǎ ǇŀǘƘƻƭƻƎƛŜǎ 

neuromusculaires (NMύΣ о ǎǇŞŎƛŀƭƛǎŞǎ όн ƴŜǳǊƻǇŀǘƘƛŜǎ ǇŞǊƛǇƘŞǊƛǉǳŜǎ ǊŀǊŜǎ όNPR) et 1 canalopathies 

musculaires (CM)),  

4 /ŜƴǘǊŜǎ ŘŜ /ƻƳǇŞǘŜƴŎŜǎ ƴŜǳǊƻƳǳǎŎǳƭŀƛǊŜǎ Ƴǳƭǘƛ-sites (CCMR: Normandie, Bretagne, Bourgogne-

Fr Comté et Tours), 

2 /ŜƴǘǊŜǎ ŘŜ wŞŦŞǊŜƴŎŜ ƳŀƭŀŘƛŜǎ ƳƛǘƻŎƘƻƴŘǊƛŀƭŜǎ όCARAMMEL et CALISSON) 

La majorité des CRMR et CCMR sont multi-ǎƛǘŜǎ Ŝǘ ǘƻǳǎ ƻƴǘ Ŧŀƛǘ ƭΩƻōƧŜǘ ŘΩǳƴŜ ƭŀōŜƭƭƛǎŀǘƛƻƴ ǇŀǊ ƭŜ aƛπ

nistère.  

La Filière de Santé Maladies Rares - FILNEMUS 

Journ®e Maladies Rares de lõAP-HM 

Pr Jean POUGET 



Le Plan dõAction de la Fili¯re... 

[Ŝǎ  ŀǎǎƻŎƛŀǘƛƻƴǎ ŘŜ ǇŀǘƛŜƴǘǎ ǎƻƴǘ ŞƎŀƭŜƳŜƴǘ ōƛŜƴ ǇǊŞǎŜƴǘŜǎ Řŀƴǎ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ Ŝǘ ƛƳǇƭƛǉǳŞŜǎ  ƴƻǘŀƳƳŜƴǘ Řŀƴǎ ƭΩŀŎŎƻƳπ

ǇŀƎƴŜƳŜƴǘ ŘŜǎ ǇŀǘƛŜƴǘǎΦ tŀǊƳƛ ŜƭƭŜǎΣ ƻƴ ŎƛǘŜǊŀ ƭΩ!ǎǎƻŎƛŀǘƛƻƴ CǊŀƴœŀƛǎŜ ŎƻƴǘǊŜ ƭŜǎ aȅƻǇŀǘƘƛŜǎΣ ƭΩ!ǎǎƻŎƛŀǘƛƻƴ /ƘŀǊŎƻǘ-

Marie-Tooth-CǊŀƴŎŜΣ ƭΩ!ǎǎƻŎƛŀǘƛƻƴ CǊŀƴœŀƛǎŜ ŎƻƴǘǊŜ ƭŜǎ bŜǳǊƻǇŀǘƘƛŜǎ tŞǊƛǇƘŞǊƛǉǳŜǎ Ŝǘ ƭΩ!ǎǎƻŎƛŀǘƛƻƴ CǊŀƴœŀƛǎŜ ŎƻƴǘǊŜ 

ƭΩ!ƳȅƭƻǎŜΦ 

La gouvernance de FILNEMUS est assurée par le comité de coordination dirigé par le Pr Pouget (coordinateur) et 

ŎƻƳǇƻǎŞ ŘΩǳƴ ŎƘŜŦ ŘŜ ǇǊƻƧŜǘΣ ŘŜ ŘŜǳȄ ŎƘŀǊƎŞǎ ŘŜ ƳƛǎǎƛƻƴΣ ŘΩǳƴ ǊŜǇǊŞǎŜƴǘŀƴǘ ŘŜ ŎƘŀŎǳƴŜ ŘŜǎ Ƙǳƛǘ ƎǊƻǳǇŜǎ ŘŜ ǘǊŀǾŀƛƭ 

όŎƻƳƳƛǎǎƛƻƴǎύ Ŝǘ ŘŜ ŘŜǳȄ ǊŜǇǊŞǎŜƴǘŀƴǘǎ ŘΩŀǎǎƻŎƛŀǘƛƻƴǎ ŘŜ ǇŀǘƛŜƴǘǎΦ   

Les huit commissions crées pour répondre aux objectifs de la filière sont les suivantes : « Enseignement et forma-

tion », «PNDS», « Outils diagnostiques », « Bases de données », « Recherche », « Essais thérapeutiques », 

« Relations internationales et réseaux européens » et «  Accompagnement du parcours de santé ».   

[Ŝǎ ǇǊŜƳƛŜǊǎ ƻōƧŜŎǘƛŦǎ ŘŜ ǘǊŀǾŀƛƭ ŘŜ CL[b9a¦{ ƻƴǘ ŞǘŞ ƭΩŞǘŀōƭƛǎǎŜƳŜƴǘ ŘΩǳƴ ǇǊŜƳƛŜǊ Şǘŀǘ ŘŜǎ ƭƛŜǳȄ Ŝǘ ƭΩŞƭŀōƻǊŀǘƛƻƴ 

ŘΩǳƴ Ǉƭŀƴ ŘΩŀŎǘƛƻƴǎ ǇǊƛƻǊƛǘŀƛǊŜǎΦ [Ŝ ŘƻŎǳƳŜƴǘ ŞƭŀōƻǊŞ ŀ ŎƻƴǎǘƛǘǳŞ ƭŜ tƭŀƴ ŘΩŀŎǘƛƻƴ ŘŜ CL[b9a¦{ ǇƻǳǊ нлмр Ŝǘ ŀ ŞǘŞ 

ŀŘǊŜǎǎŞ Ł ƭŀ 5Dh{ ǇƻǳǊ ǊŞǇƻƴŘǊŜ Ł ƭΩŀǇǇŜƭ Ł ǇǊƻƧŜǘ ƭŀƴŎŞ ǇŀǊ ƭŜ aƛƴƛǎǘŝǊŜ ǇƻǳǊ ƭŜǎ CƛƭƛŝǊŜǎ aŀƭŀŘƛŜǎ wŀǊŜǎΦ 

La Filière FILNEMUS (Suite) 

Journ®e Maladies Rares de lõAP-HM 

Les actions priorisées par la Filière FILNEMUS sont listées ci-dessous: 



G2M : La Filière de Santé dédiée aux Maladies Héréditaires du Méta-

bolisme (MHM) 

Les MHM sont des maladies génétiques touchant une voie  
ƳŞǘŀōƻƭƛǉǳŜ ŘŜ ƭΩƻǊƎŀƴƛǎƳŜΦ 

/Ŝǎ ƳŀƭŀŘƛŜǎ όǇƭǳǎ ŘŜ рлл ǎƻƴǘ ƛŘŜƴǘƛŦƛŞŜǎ Ł ƭΩƘŜǳǊŜ 

actuelle) sont classiquement séparées en trois groupes : 
 

· Les Maladies par intoxication. 
· Les Maladies par déficits énergétiques. 
· Les Maladies liées aux anomalies du métabolisme des molécules complexes. 

La Filière de Santé Maladies Rares - G2M 

Qui compose la Filière G2M ? 

Journ®e Maladies Rares de lõAP-HM 

Pr Brigitte 

CHABROL 

10 Centres de R®f®rences 
 

Le CR MHM ς Hôpital Necker ς AP-HP 

Pr Pascale DE LONLAY - 
@ : pascale.delonlay@nck.aphp.fr 
 

Le CR MHM ς Hôpital Robert Debré ς AP-HM 

Dr  Manuel SCHIFF - @ : manuel.schiff@aphp.fr 
 

Le CR MHM ς Hospices Civils de Lyon 

Dr Nathalie GUFFON - 
@ : nathalie.guffon-fouilhoux@chu-lyon.fr 
 

Le CR MHM ς Hôpital de la Timone ς AP-HM 

Pr Brigitte CHABROL - @ : brigitte.chabrol@ap-hm.fr 
 
Le CR MHM ς Hôpital Brabois ς CHU Nancy 
Pr François FEILLET - @ : f.feillet@chu-nancy.fr  
 
Le CR MHM ς Hôpital J. de Flandres ς CHRU Lille 
Dr Dries DOBBELAERE - 
@ : dries.dobbelaere@chru-lille.fr  
 
Le CR des Maladies Lysosomales ς Hôpital Beaujon ς 
AP-HP 
Dr Nadia BELMATOUG - 
@ : nadia.belmatoug@bjn.aphp.fr   

 
Le CR MHM Hépatiques ς Hôpital Antoine Béclère ς 
AP-HP 
Pr Philippe LABRUNE - 
@ : philippe.labrune@abc.aphp.fr 

Le CR des Porpyries ς Hôpital Louis Mourier ς AP-HP Dr Laurent GOUYA - @ : laurent.gouya@inserm.fr  
Le CR de la Maladie de Fabry et des MH du tissu conjonc-
tif à expression cutanéoarticulaire ς Hôpital Raymond 
Poincaré ς AP-HP 
Pr Dominique GERMAIN - @ : dominique.germain@pc.aphp.fr 

3 Centres de Comp®tences
 

 Le CC des MHM de Toulouse 
Dr Pierre BROUE @ broue.p@chu-toulouse.fr  

Le CC des MHM de BREST 
Pr Loïc DE PARSCAU @ loic.deparscau@chu-brest.fr 
 

Le CC des MHM de TOURS 
Pr François LABARTHE @ labarthe@med-univ-tours.fr 

Les MHM nécessitent un diagnostic  Ŝǘ ǳƴŜ ǇǊƛǎŜ Ŝƴ ŎƘŀǊƎŜ ǇǊŞŎƻŎŜ Ŝǘ Ŧƻƴǘ ƭΩƻōƧŜǘ ŘŜ ǘǊŀƛǘŜƳŜƴǘǎ ŘŜ Ǉƭǳǎ Ŝƴ Ǉƭǳǎ 

nombreux (traitements nutritionnels, médicamenteux, par enzymothérapie substitutive, par molécule chaperonne, 

ǇŀǊ ǘƘŞǊŀǇƛŜ ƎŞƴƛǉǳŜΧύΦ 

mailto:pascale.delonlay@nck.aphp.fr
mailto:manuel.schiff@aphp.fr
mailto:nathalie.guffon-fouilhoux@chu-lyon.fr
mailto:brigitte.chabrol@ap-hm.fr


AXE 1 - OPTIMISATION DU PARCOURS DE SOIN DU PATIENT 
 
Action 1 - Améliorer la prise en charge clinico-biologique du Patient 
  
Action 2 - aƛǎŜ Ŝƴ ǇƭŀŎŜ ŘŜ ƭΩŜȄǘŜƴǎƛƻƴ Řǳ ŘŞǇƛǎǘŀƎŜ ƴŞƻƴŀǘŀƭ 
  
Action 3 - Rédaction et utilisation de recommandations de bonnes pratiques et de Protocoles au sein de la 
Filière 

AXE 2 - LE PATIENT, PARTENAIRE DE LA FILIERE 
 
Action 1 - tǊƻƧŜǘǎ ŘΩ9ŘǳŎŀǘƛƻƴ ¢ƘŞǊŀǇŜǳǘƛǉǳŜ 
 
Action 2 - ±ŜƛƭƭŜ Ł ƭŀ ǇǊƛǎŜ Ŝƴ ŎƘŀǊƎŜ ŦƛƴŀƴŎƛŝǊŜ ŘŜǎ tŀǘƛŜƴǘǎ ǇŀǊ ƭŜǎ DǊƻǳǇŜǎ ŘΩ9ȄǇŜǊǘǎ ŀǳǇǊŝǎ ŘŜǎ ¢ǳǘŜƭƭŜǎ 
  
Action 3 - Coordination du Sanitaire avec le Médico-socio-éducatif et lien avec les Associations 

AXE 4 - RECHERCHE 
 
Action 1 - Création et incrémentation des Registres de Collecte de données et BNDMR 
  
Action 2 - Renforcer les liens avec les acteurs de la Recherche Fondamentale, translationnelle et clinique 
  
Action 3 - Renforcer les liens avec des actions et programmes européens 

G2M : La Filière de Santé dédiée aux Maladies Héréditaires du Métabolis-

me (MHM) 

Les MHM sont des maladies génétiques touchant une voie  
ƳŞǘŀōƻƭƛǉǳŜ ŘŜ ƭΩƻǊƎŀƴƛǎƳŜΦ 

/Ŝǎ ƳŀƭŀŘƛŜǎ όǇƭǳǎ ŘŜ рлл ǎƻƴǘ ƛŘŜƴǘƛŦƛŞŜǎ Ł ƭΩƘŜǳǊŜ 

actuelle) sont classiquement séparées en trois groupes : 
 

· Les Maladies par intoxication. 
· Les Maladies par déficits énergétiques. 
· Les Maladies liées aux anomalies du métabolisme des molécules complexes. 

Filière G2M (Suite) 

Le Plan dõAction de la Fili¯re... 

Journ®e Maladies Rares de lõAP-HM 

AXE 3 - ENSEIGNEMENT et FORMATION 
 
Action 1 - Actions de Formation au sein de la Filière 
  
Action 2 - [ƛŜƴǎ ŀǾŜŎ ŘΩŀǳǘǊŜǎ CƛƭƛŝǊŜǎ Ŝǘ {ƻŎƛŞǘŞǎ {ŀǾŀƴǘŜǎ 
  
Action 3 - /ǊŞŀǘƛƻƴ ŘΩǳƴ ǇƛŎǘƻƎǊŀƳƳŜ ζ Filière de Santé Maladie Rare » 



Le Centre de Référence des 

Anomalies du Développement 
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Journ®e Maladies Rares de lõAP-HM 

Pr Nicole PHILIP 

 

Coordonnateur Pr Nicole PHILIP (PU-PH) 

Références / Fonctions wŜǎǇƻƴǎŀōƭŜ ŘŜ ƭΩ¦ƴƛǘŞ ŘŜ DŞƴŞǘƛǉǳŜ /ƭƛƴƛǉǳŜ Řǳ  
Département Génétique Médicale 
Responsable du Master de Conseil en Génétique et  
Médecine Prédictive qui forme tous les Conseillers en 
génétique de France. 

Date de labellisation 2005 

Site internet http://fr.ap -hm.fr/site/clad-paca 

Site Timone Enfants 

Equipe Dr Sabine SIGAUDY 
Dr Tiffany BUSA 
Equipes Infirmières 
2 Psychologues 
Personnels administratifs (2 Secrétaires) 

Secrétariat 04 91 38 67 49 

Public Concerné Enfants et Adultes 

Pathologies prises en charge : 
Les anomalies du développement sont caractérisées par une dysmorphie et/ou une ou plusieurs malformations 
constituant un syndrome malformatif, avec ou sans déficience intellectuelle. 
Elles constituent un vaste groupe de maladies rares (environ 2000 maladies décrites). 
Certains syndromes sont exceptionnels et ne concernent que quelques patients dans le monde. D'autres sont 
plus fréquents, comme la Trisomie21, le  Syndrome de Williams, le Syndrome X-fragile, la Micro délétion 22q11, 
Χ 
 
Parcours du Patient / Prise en charge : 

¶ Des consultations de génétique à visée diagnostique. 

¶ Des consultations de suivi des syndromes rares. 

¶ Des consultations multidisciplinaires. 

¶ Des consultations de conseil génétique. 

¶ Des consultations de diagnostic prénatal  


