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Quels dispositifs ?




Plans nationaux maladies rares
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ROles des centres de références MR

* Enlien avec des Centres de compétences
* Renseigner BaMaRa

* Permettre/faciliter :
* Diagnostic
* Prise en charge thérapeutique
* Coordination des soins
* Organisation RCP
* Recours

* Information / Formation / Enseignement
* Liens avec Associations de patients
* Transition
* Programme ETP
* DU/DIU,...

* Projets de Recherche
* Rédaction PNDS
* Liens ERKNet
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Bangue de données maladies rares :BNDMR
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Bangue de données maladies rares :BNDMR

Q»BNDMR

Bangue Nationale de Données
Maladies Rares

Avancement au 23/03/2022

Nombre de sites
0
maladies rares déployés

T AL R
2164 / 2220 sites

97
établissements
de santé

950 000

malades




BNDMR
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BNDMR

CEMARA

“Fermée le 31/05/2021
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Espace d'analyses
Etudes épidémiologiques

Identification de patients éligibles pour
des essais cliniques

Demande / offre de soins (répartition
territoriale, activité)

Etudes de mortalité

Etudes médico-économigues
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Direction générale de I'offre de soins

Interopérabilité avec les Registres ERN

En premiéere intention : export au format Excel

* Interopérabilité sémantique : capital
qgue tous les nouveaux items du
cartouche génomique soient alignés —
avec les terminologies utilisées

internationalement Dossier ptiont || camectur N @8 paaRa
. . (DPI) DIIDIIIIIIIIDD ) Pheradie
Un export au format Excel incluant la SDM e

traduction en anglais est envisage E—

e Discussion active avec les registres
d’ERN (notamment la plateforme
MOlger“S) :Autres bases:

1 : 1
, de donnees |,

CEMARA
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Quelles pathologies 7
Combien de patient ?




Maladies renales rares : les plus frequentes, renseignees 7
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Maladies renales rares : les plus fréequentes,

renseignees 7

Code Orpha Libellé Effectif pct »
69061 Syndrome néphrotigue idiopathique cortico-sensible 3205 10.6
730 Polykystose rénale autosomigue dominante 1752 5.8
93101 Hypoplasie rénale 1632 5.4
16591 Dysplasie renale multikystique 1474 49
93100 Agenésie renale unilatérale 1457 48
761 Vascularite a immunoglobulines A 1427 4.7
93108 Dysplasie renale 1152 3.8
2190 Hydronéphrose congenitale 1118 3.7
93110 Valve de l'urétre postérieur 1085 3.6
63 Syndrome d'Alport 991 3.3




Quelle répartition ?

Plus de 2000 - 0 (0%)

Entre 1000 et 2000 - (0.8%)

Entre 100 et 1000 -

Nombre de cas

Entre 10 et 100 -

Moins de 10 -
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Age au diagnostic (n=28785 patients)
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Maladies rénales rares : quoi ? combien ?

Nombre diagnostic par niveau d'assertion

Probable 2407(6.42%)

Non Renseigné S547(1.46%)
Niveau d'assertion
Confirmé
=
0] En cours
®  Indeterminé 1796(4.79%) -
= Indeterminé

Non Renseigné
Probable
En cours 2744(7.32%)

Confirmé 29997(80.01%)

0 10000 20000 30000
Nombre de diagnostics




Ftudes genétiques renseignéees

Géne Effectif Pourcentage
PKD1 186 25.62
HMNF1B 43 6.61
COL4AS A0 291
PKDZ 26 3.58
SLC12A3 24 3.31
COL4A3Z 22 3.03
NPHP1 19 2.62
PKHD1 18 2.48
WTH 18 2.48
NFPHS1 12 2.07

Showing 1 to 10 of 10 entries Previous ‘ 1 ‘ Mext




Plans nationaux maladies rares
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Filieres de santé maladies rares
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ROles des filieres de santé maladies rares

 Faciliter la prise en charge
* Coordination
* Impasse diagnostique
e Retard au diagnostic
* Organisation RCP nationales

 Coordonner
e Rédaction des PNDS
* Travaux programmes ETP
* Transition enfants / adultes

* Favoriser
* Déploiement BaMaRa (CR et CC)
* Déploiement des plateformes MR au niveau GH
 Recherche maladies rares : AAP ORKiD
* Liens ERN



Protocoles Nationaux de Diagnostic et de Soins
2021

* SNI Enfant e Gitelman

 SNI Adulte e [lowe

* Cystinose e ADPKD

* Cystinurie

* Alport
* MRC Enfant

e Tx rénale pédiatrique

* Bartter GEM
e Lithiase urinaire de I'enfant
. SHU * Hyperoxalurie

* Maladie liée a HNF1béta



Transition / Transfert
Enfants — Adultes

SEPTEMBRE 2017

° w ORPHAN
| YWKIDNEY
T DISEASES

TRANSITION ET TRANSFERT

Optimisation de la prise en charge des patients
atteints de maladies rénales (chroniques) ou
transplantés rénaux suivis en pédiatrie et arrivant
a l'age adulte

COORDONNATEURS

Sandrine LEMOINE, néphrologue adulte (CHU Lyon)
Robert NOVO, néphrologue péediatre (CHRU Lille)

GROUPE DE TRAVAIL

Néphrologues pédiatres Néphrologues adultes
Véronique BAUDOUIN (CHU RDebre) BURTEY Stéphane (CHU Marseille)
Aurdlia BERTHOLET-THOMAS (CHU Lyon) DELMAS Yahsou (CHU Bordeaux)
BIEBUYCK Nathalie (CHU Necker) ESSIG Marie (CHU Limoges)
BROUX Francoise (CHU Rouen) GUEBRE EGZABHER Fitsum (CHU Grenobls)
CHAMPION Gérard (CHU Angers) HUMMEL Aurdlie (CHU Necker)
CHARBIT Marina (CHU Necker) MOULIN Bruno (CHRU Strasbourg)
COCHAT Pieme (CHU Lyon) PERRIN Justine (CHU Marseille)
DE PARSCAU Loic (CHU Brest)
DUNAND Clivier (CHU La Reunion) Association AIRG-France
LECLERC Anne-Laure (CHU Lyon) ROUSIOT Dominique (Paris)
MERIEAU Elodie (CHU Tours) SARTORIS Baatrice (Paris)
Pharmacien clinicien Cheffe de projet filiere ORKID
BELAICHE Stephanie (CHRU Lilie) RADENAC Jennifer (CHU Montpeliier)
Coordinatrice Espace Transition
LANGELLIER-BELL EVUE Béatrice (CHU Necker)

filizre de santé
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maladies rares



Plans nationaux maladies rares

Plan national
malaches rares
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PNMR3 - PFMG 2025




Objectifs du PNMR3

Réduction de l'errance et de I'impasse diagnostiques

Mise en place de nouveaux dépistages néonataux et I'acces aux plateformes de séquencage a tres haut débit
pour la réalisation de diagnostics de certitude

Role accru des filieres de santé maladies rares pour coordonner les actions des multiples acteurs concernés

Parcours plus lisible pour les personnes malades et leur entourage par une information renforcée sur des
ressources parfois encore méconnues

Partage des données pour renforcer la recherche et I'émergence et I'accés a l'innovation avec la création
d’entrepots de données

Accompagnement plus étroit des personnes atteintes de handicaps liés a une maladie rare et de leurs aidants

Dynamique européenne soutenue par le r6le moteur de la France sur les maladies rares
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PFMG 2025

PLAN FRANCE MEDECINE
GENOMIQUE 2025

La meédecine génomique est en train de changer profondement la
prise en charge des patients. Pour s‘assurer que chacun puisse
accéder aux nouvelles technologies de maniére equitable sur tout
le territoire, la France met en place un plan : le plan France
meédecine génomique 2025. Il vise a faire évoluer a I'horizon de
2025 la facon de diagnostiquer, prévenir, et soigner les patients.

En savoir plus B

\ /
N/

Vivre la révolution
de la médecine

génomique

Pour identifier des variations

pouvant étre cibles de nouveaux traitements.

FRANCE MEDECINE
GENOMIQUE 2025
wiesan




61 préindications d’acces au STHD : Une centaine RCP-FMG d’amont

i . RCP-FMG d’amont ; Ao ;
= 51 préindications dans le domaine TN locales, (inter)régionales ou nationales
des maladies rares '

P ) et Consultation
= 2 préindications d'oncogénétique il -
= 8 préindications de cancérologie W —

E-prescription

Consultation Plus de 1600 prescripteurs
S meédicale
Validation de nouvelles Séquencage trés e
préindications en cours haut débit (STHD)  Prélevements p(::f;[i;zg;en Accompagnement des
prescripteurs par les

assistants de prescription

Interprétation

clinico-biologique
Plus de 250 biologistes v’/ Co%sn.nlfiation
M habilités par les LBM-FMG ] 101 bl
ou en cours d’habilitation Restitution des

résultats et prise
Réunion d'interprétation ~ RCP-FMG d'aval P ;
e e ik : i . . en charge adaptée
clinico-biologique si nécessaire  Proposition thérapeutique 4
Compte-rendu de biologie médicale =~ Compte-rendu de RCP-FMG



PFMG 2025 — RCP d'amont

* SEQOIA \
* RCP MARHEA - sEQoIA
« RCP G4 ’
 RCP Grand Ouest

* AURAGEN
 RCP Nephrogone
 RCP SORARE
* RCP Grand-Est




Prée-indication PFMG 2025

* Néphropathie indéterminée

Répartition des prescriptions par préindication en 2021 par rapport a la cible annuelle

120,0%
100,0%
80,0%
60,0%

o IIIIIIII.I..I...--!---__ _____
7

f o ‘Slb ﬁq‘;&f’ r';sl
& & &
5@' ?ﬁ & o

ﬁf




. Maladies rares (hors Dl) & oncogénetique . Cancers 2000 Maladies rares & oncogenétique 1000 Cancers
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CIRCUIT DES DONNEES CLINIQUES POUR LES MALADIES RARES

manuelle

BAMARA
Set de Données Minimales (SDM)

[tems minimaux - FMG

RCP-FMG d’amont Rapports de Données du rapport de
i RCP-FMG d’amont ‘ RCP-FMG d’amont -
e AURAGEN/SeqOIA
Prescription e-prescription
l p annotation
, Comptes rendus de D(_)nne_es du, (?R de Données du’ C_:R de biologie
Séquencage biologie médicale biologie medicale ' medicale
o
Données du rapport de
4 ’
’ Rapports de RCP-FMG d’aval
RCP-FMG d’aval RCP-FMG d’aval BAMARA
.

Collecteur Analyseur de Données




Direction générale de I'offre de soins

BaMaRa-PFMG : interopérabilité cible (travaux en cours)

DPI
(AXIGATE, SPICE / HYGEN
SroER Traits d'identité . ’ :--.‘\ -hh‘*\
DXCARE, =~~~ e B iente Reception Résultat I Y
EHOP; EASILY, Ingi&ﬁﬁ?ﬁ Attente Consultation Aﬂe[‘lh’E Résultat, cog:glz:?;?ﬁide l | |
0RB|S, Terminée - Refusé B B G G
SILLAGE) ' >
Biologiste PFMG
Saisie du SDM
dans le DPI ou
dans BaMaRa rﬂ-. @ Responsable RCP

directement si

7 ) Valide la prescription
DPI pas équipé v w

Présentation des données de BaMaRa Interactions entre le
en RCP via partage d'écran. Le rescripteur et le biologiste
compte-rendu de RCP est renseigné P P g

dans les champs texte libre de BaMaRa 'permettant d_obtenlr un
résultat potentiellement en

complétant la prescription

NEB - 95% des 2224 sites MR ont BalMaRa
Certains CHU ont également déja un

formulaire dont les données sont ensuite .
intégrées automatiquement a BalaRa
Le SDM est saisi soit dans le DPI, soit dans w
BalMaRa (NB : pas dans les 2) NB - pour les patients non prisen charge
sur un site MR, les outils SPICE / HYGEN
Prescri pte ur restent accessibles comme aujourdhur

31/05/2022 %



CIRCUIT DES DONNEES CLINIQUES POUR LES MALADIES RARES

manuelle

BAMARA
Set de Données Minimales (SDM)

[tems minimaux - FMG

RCP-FMG d’amont Rapports de Données du rapport de
i RCP-FMG d’amont ‘ RCP-FMG d’amont -
- AURAGEN/SeqOIA
Prescription e-prescription
l p annotation
, Comptes rendus de D(_)nne_es du, (?R de Données du’ C_:R de biologie
Séquencage biologie médicale biologie médicale ' médicale
(G
Données du rapport de RCP-
4 ’
’ Rapports de FMG d’aval
RCP-FMG d’aval RCP-FMG d’aval BAMARA
.

Collecteur Analyseur de Données




E
e AMBITION DU PLAN
WViesan

= Intégrer le séquengage du génome complet dans un parcours de soin générique

= Développer une filiere nationale de la médecine génomique

> RCP d’amont [
, ~ U
Demande d’examen y
) Accord » Préléevement
Dialogue patient/médecin Pré-anglytique -
Deécisions partagées Q ﬁ ﬁg
O Données cliniques
=Y =N

4

Données l@

—

génomigues

Aide a la decision %ﬁ
diagnostiqgue Outils d’aide
Aicde & la décision a l'analyse
thérapeutique

] RCP d’aval < ”




E
e AMBITION DU PLAN
WViesan

= Intégrer le séquengage du génome complet dans un parcours de soin générique

= Développer une filiere nationale de la médecine génomique

> RCP d’amont [ U
J Demande d’examen y"
Accord » Préléevement

Dialogue patient/médecin
Deécisions partagées

Q Pre- aﬁf}fﬁq ue

O Données cliniques
a |
t a Donnéees E
Aide a la decision
diagnostique Outils d’aide
Aide d la décision a l'analyse
thérapeutique
—

] RCP d’aval <




CENOMIGUE 2025 LE CAD

= Collecte et annotations des donnéees génomigques
= Association avec les données cliniques
= Méthodes d’analyses, calcul associé aux grands volumes

= Constitution et gestion de bases de connaissances soin-recherche

CAD
central

Outils -
de calcul ts de santé

Laboratoire

= Variants Données wE !’;‘?'“?ie
annotés cliniques medicale )

) Bases de SN
Services Cunnaissances et Services

a la clinique - a la recherche
\ ) de données k‘ /




Guichet d'accompagnement
accompagnementCAD@aviesan.fr

Dépot d'une demande

¥

Evaluation par le CSE

Avis negatif Avis positif sous réserve Avis positif CAD Sains - . 'mum
* Annotation des données en premiére intention I CAD Recherche :
* Ré-analyse des données dans la poursuite de la ittt réutilisation des données pour la recherche
démarche diagnostique

. 5 . SOIN RECH ERCHE
Accompagnement \’ \

Evaluation par le CSE

app——

Avis positif
Signature d'un accord de collaboration et
engagement du porteur de projet

Espace securise dedié pour 'acces aux donnees du PFMG




Maladies rénales rares: Q=¢iD &~

= DISEASES

ERKNet

-
o223, European

‘*y Reference

Network

for rare or low prevalence
5

or ra
complex disease:

O[] © <©

Centre de référence

des Maladies Rénales
Héréditaires de 'Enfant
et de 'Adulte (MARHEA)

Centre de référence
du Syndrome Néphrotique

Idiopathique (SNI)

Brest

Centre de référence
des Maladies Rénales
ot phosphocalciques
(NEPHROGONES)

Centre de référence
des Maladies Rénales Rares
du Sud-Ouest (SORARE)

Centre de référence
coordonnateur

Centre de compétences

H. Robert Debré
PARIS

/

Lille g
L HEGP

" H Necker
Q 73 @ H, Tenon
/

H. Trousseau

Q Amiens ,’Q

(aen

Q
9

Angers  Tours
Nantes

Bordeaux

Reims
Rouen Q
(rétell

Lo kremlin
bicétre

Nancy Strasboura

Q

Besancon
LA REUNION

Clermont ferrand Q
Q Q @ Saint-Denis
W Limoges Lyon

Saint-Etienne Grenoble

Nice

Moméelhel Marsellle W

Touloyse

France
Lyon, Hopital Femme Mére Enfant & Université de Lyon » Pediatric unit
Paris, APHP Hopital Henri Mondor, Paris-Est Cretell » Adult unit
Paris, Necker-Enfants Malades University Hospital » Pediatric unit
» Adult unit
Paris, Tenon Hospital, Assistance Publique Hpitaux de Paris » Adult unit
Toulouse, Toulouse, University Hospital » Pediatric unit
» Adult unit
SORARE consortium » Pediatric unit
Bordeausx, University Hospital » Adult unit
SORARE consortium » Pediatric unit
Limoges, University Hospital » Adult unit
SORARE consortium » Pediatric unit
Montpellier, University Hospital » Adult unit
Paris consortium: Hospital Robert Debre and Hopital Europeen Georges Pompidou » Pediatric unit
Paris, Hopital Europeen Georges Pompidou » Adult unit
Paris consortium: Hospital Robert Debre and Hopital Europeen Georges Pompidou » Pediatric unit

Paris, Hospital Robert Debre




Organisation maladies rares

Recherche

ETP Information

CELWVELE)

Diagnostic ? Imagerie PFMG 2025

Biologie / Histo
Génétique



Organisation maladies rares : points de fragilités

BNDMR
[ CAD J

Résultats

BaMaRa

ERKNet
Données
Diagnostic ? Imagerie PFMG 2025 génomiques
Biologie / Histo

Génétique
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* Jennifer Radenac

* Vincent Audard

* Aurélia Bertholet Thomas
* Dominique Chauveau

e Stéphane Decramer

* Claire Dossier

* Laurence Heidet

e Sandrine Lemoine

* Tarik Attout

* Marina Avramescu

* Virginie Demay

* Guillaume Jeantet

* Nabila Moussaoui

* Richa Prakash

 Amina Talhi

* Margaux Van Wynsberghe




