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Avec le soutien du DHU MaRCHE
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la prévalence cumulée de ces pathologies. Véritable enjeu de santé publique
avec environ 3 millions de personnes atteintes en France, les maladies rares ont
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Avec la labellisation de 7 Centres de Référence Maladies Rares et 37 Centres de
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entre autres, illustrée par la reconnaissance du Département Hospitalo
Universitaire MaRCHE et le futur Institut des Maladies Rares.
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gues novateurs. La politique institutionnelle doit renforcer cet axe fort des acti-
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PROGRAMME

8h45- Accueil & Ouverture Officielle

Madame Catherine GEINDREA NE O NA OS BB
Pr Jean Louis MEGPrésident du Comité Scientifique de la Faculté de Méde

9h00- 12h30

La place des Maladies Rares au CHU de Marseille.
Pr Nicolas LEVY & Pr Pascal AUQUIEFR) MaRCHBEMaladiesRares etCHNR y A |j dzSa a diEiiEnSe/et
f QI R2f SAa0SyO0S

Les Filieres de Santé Maladies Rares : Quels objectifs ?
Pr Jean POUGETentre de Référence des Maladies Neuromusculaires et de la SLA / Filiere Santé Maladie
Filnemus
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Dr Emmanuelle BERNIT & Dr Isabelle THURE@Ntre de Référence des Thalassémies

Le parcours du Patient atteint de Maladie Rare. Exemple des Maladies Hypophysaires.
Dr Frédérique ALBAREL LOYSY G NE RS wSFSNByOS RSa alftlrRASA wl

Les Essais Thérapeutiques : Quand et comment les proposer aux patients atteints de Maladies Héréditaire
Métabolisme ?

Pr Brigitte CHABROICentre de Référence des Maladies Héréditaires du Métabolisme / Filiere Santé Maladi
Rares G2M
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charge pluridisciplinaire.
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Pr Marie-Christine ALESSCentre de Référence des Pathologies Plaquettaires
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14h00- 16h00- Ateliers- Discussions & Rencontre avec les Associatic
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Les Maladies Rares

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

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

Journée Internationale des Bien que les maladies rares regroupent des pathologies hétérogenes, elles ont des caracteristiques

Maladies Rares communes qui font d'elles un champ thérapeutique a part:

- T Difficulté de diagnostic
Samedi 27 février 2016

q Causes indéterminées
q Manque de connaissances sur I'histoire naturelle
T Rareté des patients a travers un territoire géographique donné
q Inexistence de traitements curatifs.
Pl an National Mal adi es Rar é.

Centres de Référence, Centres de Compétence et Flllert 2 000

Gréace a des politiques de santé cibléek(s Nationaux Mala-
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maladies rares, la France fait office de leader en Europe dans
i

ces maladies sont d'origine génétique. Prés de 7000 maladies rares sont actuellement identifiées.
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groupe de pathologies et pour les activités de recherche ainsi DES AFFAIRES SOCIALES. A
lesCentres de Compétence Maladies Rare$ / aw0 £ | 3 DE LA SANTE de personnes

. . . ET DES DROITS DES FEMMES
CRMR et désignés pour compléter la prise en charge sur le te

1 concernées

toire, concourent a I'excellence francaise dans les maladies rares.
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En 2014, leFilieres nationales Maladies Raresgroupant I'ensemble des ressources pour le dia-
gnostique, la prise en charge (CRMR et CCMR) et la recherche viennent renforcer la visibilité (Ia I'ex-

pertise francaise et favoriser les partenariats, nationaux et internationaux.
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Marseille, région dynamique pour la prise en charges des malades et I'innovation dans les malgdles

Référence
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Marseille regroupe en effef Centres de Référence Maladies RaB¥, Sy i NB8a RS
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seille (APHM) et des équipes universitaires mobilisées autour de l'innovation thérapeutique podr ces
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»Jm, 37 Centres de
edqde

maladies rares.

9y HnmpZX f-Marseille Bniveréité (AMU) via la Fondation A*MIDEX et le soutien de I
se dotent d'un Département HospitaltJniversitaire (DHU) dans les maladies rares et chroniqu Compétence
I'enfant et de l'adolescent, MaRCHE. Ce DHU vient compléter la chaine de valeur avec pour opjectif

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

loppant de nouveaux outils pour l'identification, le suivi des malades et le développement de nouyelmm—— s = — =

les thérapies.
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La Filiere de Santé Maladies RaresFILNEMUS

FILNEMUSIa filiere de santé dédiée aux maladies rares neuromusculaires

FILNEMUS est une des 23 filieres retenues par le Ministére dans le cadre du second Plan Ne¢
Maladies Rares 20332015. Les maladies couvertes par la filiere FILNEMUS sont les pathologi
f Qdzy A0S Y2UNROS® 9f mnBde les yhaledidzg ldnctibrSnauromFsgulic i

Filnemus

Filére MNeuromusculaine

les maladies rares duerf périphériqueet lesamyotrophies spinalesA ce jour on compte en Fran-

ce entre 40.000 et 50.000 personnes atteintes de pathologie neuromusculaire (NM).
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La gouvernance de FILNEMUS est assurée par le comité de coordination dirigé par le Pr Pouget (coordinateur) et
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Les huit commissions crées pour répondre aux objectifs de la filiere sont les suivaiieseignement et forma-

tion », «PNDS», @utils diagnostiques, «Bases de données «Recherche>, «Essais thérapeutiques

« Relations internationales et réseaux européerst « Accompagnement du parcours de samté
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Le Pl an doAction de | a Fil i

Les actions priorisées par la Filiere FILNEMUS sont listdesscius:

Q1
N)

mmm—  Aye1:Ameéliorer le parcours du patient atteint de maladie neuromusculaire

+Action 1: Organisation d’ateliers interprofessionnels destinés a échanger et a élaborer des recommandations sur
I'accompagnement du parcours de santé d'un patient neuromusculaire

+Action 2: Réduirel'errance diagnostique en utilisant les nouvelles techniques de biologie moléculaire

MEENEN  Axe 2:Améliorer la prise en charge diagnostique

+Action 3: Homogénéiser a I'échelon national le diagnostic moléculaire par séquencage a haut débit
+Action 4: Organiser a I'échelon national les plateaux techniques de microscopie

]  Axe3:Développer des bases de données et les essais thérapeutiques

+Action 5: Création d'une base de données générique dédiée aux maladies neuromusculaires en lien avecla base
nationale des maladies rares et s"articulant avecles hases existantes

+Action 6: Création d'un réseau « Essais Thérapeutiques » pour les maladies neuromusculaires

+ Action 7: Déploiement au niveau national de la base « Neuropathies Périphériques »

+Action 8: Finaliser et diffuser une charte de fonctionnement francaise et européenne des bases de données des
NI

p— Axe 4: Améliorer la diffusion de I'information sur les maladies neuromusculaires

+Action 9: Harmonisation et diffusion nationale de I'enseignement des maladies neuromusculaires
+Action 10: Rédaction de PNDS
«Action 11: Création d'un « pictogrammen filiére de santé maladies rares

= Axe 5:Favoriser I'intégration européenne et internationale

+Action 12 : Création d'un réseau de référence neuromusculaire européen (ERN)
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La Filiere de Santé Maladies RaresG2M

G2M : La Filiere de Santé dédiée aux Maladies Héréditaires du N
bolisme (MHM)

Les MHMsont des maladies génétiques touchant une voie
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actuelle) sont classiquement séparées en trois groupes

Filiere Maladies s
Héréditaires du Métabolisme

- Les Maladies pantoxication.
-Les Maladies patéficits énergétiques

Pr Brigitte €S pe ; ) _ )
- Les Maladies liees aaxomalies du métabolisme des molécules complexes.

CHABROL

Les MHM nécessitent un diagnostci dzy'S LINA &AS Sy OKI NAHS LINBO20S Si T2
nombreux (traitements nutritionnels, médicamenteux, par enzymothérapie substitutive, par molécule chaperonne,
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10 Centres de R @' r B2 expresstn cutanéoarncu){;,:,at des MH du tissy conjonc-
Poincaré; ARHp ®Hopital Raymong ™
Le CR MHM Hopital Neckeg ARHP L = g _D;m”mue GERMAIN
Pr Pascale DE LONLAY . = fominique.germain@pc.aphp.f
@ : pascale.delonlay@nck.aphp.fr — . . |
Le CR MHM Hopital Robert Debré ARHM I *
Dr Manuel SCHIFFR® :manuel.schiff@aphp.fr
Le CR MHM Hospices Civils de Lyon =
Dr Nathalie GUFFON
@ :nathalie.gufforfouilhoux@chdyon.fr I .
Le CR MHM Hépital de la Timone ARHM L °
Pr Brigitte CHABROL@ :brigitte.chabrol@aghm.fr 1
Le CR MHM Hépital Brabois CHU Nancy
Pr Francois FEILLE®@ : f.feillet@chenancy.fr
Le CR MHM Hépital J. de FlandresCHRU Lille g
Dr Dries DOBBELAERE .
@ : dries.dobbelaere@chilile.fr I
Le CR des Maladies Lysosomalepital Beaujorg, 3 Cen tres

ARHP
Dr Nadia BELMATOUG
@ : nadia.belmatoug@bjn.aphp.fr

Le CR MHM HépatiquedHopital Antoine Béclere
ARHP

Pr Philippe LABRUNE

@ : philippe.labrune@abc.aphp.fr
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Le QC des MHM de Toulouse

Dr Pierre BROUE @oue.p@chbtoulouse fr
Le Cg des MHM de BREST |

Pr Loic DE PARSCAUO@.deparscau@chbrest fr
Le CC de§ MHM de TOURS |
Pr Francois LABARTHEl@arthe@meehniv—tours fr

Comp®t e
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Filiere G2M(suite)

G2M : La Filiere de Santé dédiée aux Maladies Héréditaires du Métabolis-
me (MHM)

Les MHMsont des maladies génétiques touchant une voie
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actuelle) sont classiquement séparées en trois groupes

- Les Maladies pantoxication.

-Les Maladies patéficits énergétiques
-Les Maladies liées aaxomalies du métabolisme des molécules complexes.

Le Pl an doAction de | a Fil
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/ AXE 1 OPTIMISATION DU PARCOURS DE SOIN DU PATIENT N
Action 1- Améliorer la prise en charge clinibilogique du Patient \
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Action 3- Rédaction et utilisation de recommandations de bonnes pratiques et de Protocoles au sein de I*
Filiere

AXE 2 LE PATIENT, PARTENAIRE DE LA FILIERE
Action1-t N2 2Sia RQO9RdAzZOF A2y ¢ KSNJI LISdzi A lj dzS
Action2-+ SAt €S £ 1 LINAAS Sy OKINHS FTAYlIyOAsNB

Action 3- Coordination du Sanitaire avec le Médmacioéducatif et lien avec les Associations
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AXE 3 ENSEIGNEMENT et FORMATION
Action 1- Actions de Formation au sein de la Filiere

Action2-[ ASy&a | 980 RQlIdziNBa CAfASNBA SG {20ASdGSa {« &I

Action3-/ NBI G A2y R Q dzfilietatidShaéMdbde Réve

AXE 4 RECHERCHE i
Action 1- Création et incrémentation des Registres de Collecte de données et BNDMR I
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 /
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Le Centre de Référence des Centre de référence
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/ Coordonnateur Pr Nicole PHILIP (FRH)
* Références/FonctionswSall2yalofS RS fQ! yAGS F‘S DSy SiAldzS
" Département Génétiqgue Médicale .

Responsable du Master de Conseil en Génétique et »
Médecine Prédictive qui forme tous les Conseillers e||

. génétique de France.

" Date de labellisation 2005 .
Site internet http://fr.ap -hm.fr/site/clad-paca -

= Site Timone Enfants

" Equipe Dr Sabine SIGAUDY .

I Dr Tiffany BUSA -

Equipes Infirmieres Pr Nicole PHILIP

. 2 Psychologues

- Personnels administratifs (2 Secrétaires) .

I Secrétariat 04 91 38 67 49 i

s Public Concerné Enfants et Adultes I

.

Pathologies prises en charge :

Les anomalies du développement sont caractérisées par une dysmorphie et/ou une ou plusieurs malforma
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 s
plus fréquents, comme la Trisomie21, le Syndrome de Williams, le Syndriragil; la Micro délétion 22911,
X

Parcours du Patient / Prise en charge :
Des consultations de génétique a visée diagnostique.
Des consultations de suivi des syndromes rares.
Des consultations multidisciplinaires.
Des consultations de conseil génétique.
Des consultations de diagnostic prénatal
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