
Quelle organisation pour la prise 
en charge des maladies rares ? 

Denis MORIN 



Quels dispositifs  ?  



Plans nationaux maladies rares

CRMR et CCMR                     



Centres de références et centres de compétences



Rôles des centres de références MR 

• En lien 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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Banque de données maladies rares :BNDMR
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En première intention : export au format Excel

Interopérabilité avec les Registres ERN

• Interopérabilité sémantique : capital 
que tous les nouveaux items du 
cartouche génomique soient alignés 
avec les terminologies utilisées 
internationalement

• Un export au format Excel incluant la 
traduction en anglais est envisagé

• Discussion active avec les registres 
d’ERN (notamment la plateforme 
Molgenis)

Direction générale de l’offre de soins



Quelles pathologies ? 
Combien de patient ? 



Maladies rénales rares : les plus fréquentes, renseignées  ? 

956 libellés ORPHA 



Maladies rénales rares : les plus fréquentes, renseignées  ? 



Quelle répartition ? 



Age au diagnostic (n=28785 patients) 



Maladies rénales rares : quoi ? combien ? 



Etudes génétiques renseignées  



Plans nationaux maladies rares

CRMR et CCMR                     FSMR



Filières de santé maladies rares 



Rôles des filières de santé maladies rares 

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

• Coordonner
• 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 

• SNI Enfant 

• SNI Adulte

• Cystinose

• Cystinurie

• MRC Enfant

• Bartter

• Lithiase urinaire de l’enfant

• SHU 

• Maladie liée à HNF1béta

• Gitelman

• Lowe

• ADPKD

• Alport

• Tx rénale pédiatrique

• GEM

• Hyperoxalurie



Transition / Transfert
Enfants – Adultes 



Plans nationaux maladies rares

CRMR et CCMR                     FSMR PNMR3 - PFMG 2025



Objectifs du PNMR3 

Réduction de l’errance et de l’impasse diagnostiques

Mise en place de nouveaux dépistages néonataux et l’accès aux plateformes de séquençage à très haut débit
pour la réalisation de diagnostics de certitude

Rôle accru des filières 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 l’émergence et l’accès à l’innovation avec la création
d’entrepôts de données

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

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





PFMG 2025 – RCP d’amont

• SEQOIA
• RCP MARHEA

• RCP G4

• RCP Grand Ouest 

• AURAGEN
• RCP Nephrogone

• RCP SORARE

• RCP Grand-Est 



Pré-indication PFMG 2025

• Néphropathie indéterminée
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BaMaRa-PFMG : interopérabilité cible (travaux en cours)

Direction générale de l’offre de soins
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Maladies rénales rares : 



Organisation maladies rares 

Patient
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Biologie / Histo

Génétique 
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Résultats

Suivis TT 
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