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Filieres FIRENDO: acteurs et partenaires
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6 groupes de pathologies = 6 Centres de référence

(3 Endo Pédiatres + 3 Endo Adultes)

{ Centres de référence CRMR

Tous les sites des centre de référence CRMR

. b

ECE

sur 4 villes (dont 13 sites sur Paris)

@ centre de compétence covn NI PEN) sur 23 vitles
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Filiere FIRENDO en chiffres: 101 acteurs
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FIRENDO: 12 associations de patients actives

Association GRANDIR

Association Surrénales

Association Craniopharyngiome-solidarité

Syndrome de Mc Cune Albright dysplasie
fibreuse de I'os (ASSYMCAL)

Association frangaise des familles ayant un
enfant atteint du Syndrome de Silver
Russell ou né petit pour I'age
gestationnelle (*AFIF SSR/PAG)

Association pour aider toutes personnes
confrontées a l'infertilité (MAIA)

Association Valentin APAC (Association de
Porteurs d’Anomalies Chromosomiques)

AFGF Association francaise des Familles
Galactosémiques de France

Association MRKH Syndrome de
Rokitansky

Hypophosphatasie Europe

Association vivre sans thyroide

Association « Acromégales, pas
seulement... »

Mme Béatrice
Demaret

Mme Claudine Colin

Mr Philippe Salva

Mr Philippe Brun

Mme Perrotin

Mme Laetitia Poisson
Deleglise

Mme Isabelle
Marchetti-Waternaux

Mme Elise
Bertrand

Mme Amélie
Victor

Mr Steve Ursprung

Mme Beate Bartes

Mme Catherine
Langon




Organes de gouvernance et autres structures

de la filiere FIRENDO

GFDU pes * 12 groupes
. * 6-12 membres par groupe
d e trava | * 100 participants mobilisés
* Centres de référence multi-sites (2 représentants)
CD | | égE de * Associations de patients (3 représentants, 1 suppléant)
* Equipes de recherche (2 représentants, 2 suppléants)
d | e Ct| On * Laboratoires de diagnostic (2 représentants)

* Chargés de mission régional (1 représentant)
* Chef de projet

» Centres de référence (6 coordinateurs)
BU reau * Centres de compétence (3 représentants)
* Chef de projet

Animateur de la filiere

Réseau régional des chargés de mission




Rayonnement régional
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Activités d’'un chargé de mission inter-régional

Communication
au sein et a
propos de la filiere
FIRENDO

Recueil des
données
épidémiologiques

Les déplacements sont a prévoir une fois par semaine dans la région.
Suivi:
Un échange avec le chef de projet est prévu au moins 1 fois/mois
Une réunion trimestrielle en présentiel est a prévoir sur Paris.

Formations:
Journées de formation « nouveaux entrants » FIRENDO (19/05, 17/09, ...);
Formations liées a la participation dans un groupe de travail.




Rendez-vous réguliers de FIRENDO

Bureau: réunions 2x 4h/ an

College de direction: réunions 2x 2h / an,

dont I'un au Congres annuel de la Société Francaise d’Endocrinologie (SFE)

Journée Annuelle de la filiere FIRENDO: 17/12/15

Autres manifestations:

Journée Annuelle des Maladies Rares (tous les 28/29 février);

Assemblées générales et réunions régionales des associations de patients;
Journées « portes ouvertes » des centres de référence

Congres Annuel des sociétés savantes (SFE, SFE-DP, SFUPA...)

Congres de la Médecine Générale (stand commun aux plusieurs filieres
maladies rares) ;

Colloque bi-annuel « RARE 201X » a Montpellier, organisé par le péle de
compétitivité Eurobiomed.




12 Groupes de travail de FIRENDO: plus de 100 membres

Amélioration de

. \),‘,;{\0(\ la prise en charge Coofoh
N (e diagnostique Ve N3y,
\)‘o,e ;\‘\\\e( g q 0 Y, @*,oe I‘/On o
P e o #1 ol s, O
S Q«$ Crr,. °Q
A 0
< " # N3y,
’é"\' 2 e .
L.

o & 5, o 8. %
NN On . © ‘&
S ® D% %
S 9 N 5 8% %

SIS = % % %, O
VSR SRR
’ %

Lien avec les .. Bonnes

associations pratiques

2. FRENDO  #ii
patients protocoles

(PNDS)
< .
© x5 @
o % o, O ‘22*(’) ¢ ¥
¢ Sz S @ O
S 2 % A
2.2 % FL LS
% R TS £
> % S &
) o R
4017&)#8 “6 ec\es
fO/- ,)S d@ # 7 oS ’6\‘ 66\6
O
00/;,,))%0 Coordination A acxe‘)f(\ (&

avec le secteur
psycho-médico-

social



Le vrai moteur de FIRENDO: groupes de travail (GT)

Groupes de travail: 12 au total,
1 bindme de coordination/groupe

e 1-2 réunions en présentiel/an
(dont une % journée pendant
la Journée Annuelle de FIRENDO)

1 réunion a distance /mois ou
1 réunion a distance / 2 mois
de 1h30 par web-conférence

* Centre de documentation:
firendo.fr, Espace Membre (en construction)

* Echanges téléphoniques ou par mail
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Euma Fortes Lopes ;
Région Nord, o #1
Amiens

Amélioration de
la prise en charge
diagnostique

Commission inter-filieres
des Bases des données

péveloppemey,

. . . S Q
(coordinateur : Frangois s 1ECOMManday, = 5 7 % %
Lecardonnel, TETECOU) Ons P 2% c Y

>
(
Registres et #8
collecte de Actions de
données du formation
patient #5 commune

Fanny Minime
Région Ouest,
Angers

Delphine Le Verger
Région Tle-de-France,
Hopital Trousseau

Cras Coordination de
I'expertise
pluridisciplinaire

Sabine Ghenim

aux groupes de travail | Régontst,



Coordinateurs des groupes de travail

#1 Amélioration de la
prise en charge
diagnostique

#2 Coordination de
’expertise
pluri-disciplinaire

#3 Visibilité
de la filiere

#4 Rédaction des
bonnes pratiques et
protocoles (PNDS)

#5 Registres, la
collecte des données
et la BNDMR

#6 Liens avec la
recherche
fondamentale,
translationnelle et
clinique

LEGENDRE Marie (LD Trousseau, Paris)
TOURAINE Philippe (CR PGR, Paris)
14 membres au total

CHABRE Olivier (CC Grenoble)
DURANTEAU Lise (CR DSD, Paris)
5 membres au total

BORSON-CHAZOT Francoise (SFE)
DONADILLE BRUNO (CRMERC, Paris)
6 membres au total

BONY Hélene (CC Amiens)
BORSON-CHAZOT Francoise (CC Lyon)
MOURIQUAND Pierre (CR DSD, Lyon)
GORDUZA Daniela (CR DSD, Lyon)

9 membres au total

DELEMER Brigitte (CC Reims)
LEGER Juliane (CRMERC, Paris)
12 membres au total

LOMBES Marc (Université Paris Sud)
MARTINEZ Antoine (Université Blaise Pascal
Clermont Ferrand)

9 membres au total

#7 Coordination avec
le secteur psycho-
médico-social

#8 Actions de
formation en
commun

#9 Liens avec des
actions et
programmes
européens

#10 Lien avec les
associations de la
filiere

#11 Liens avec
d’autres filieres de
santé

#12 Auto-évaluation

COUTANT Régis (CRRH, Angers)
CHARTRAIN Laure (CRMRS, Paris)
8 membres au total

KERLAN Véronique (CC Brest)
RODIEN Patrice (CRRH, Angers)
10 membres au total

CASTANET Mireille (CC Rouen)
GIMENEZ-ROQUEPLO Anne-Paule
(CNRS/INSERM, Paris)

7 membres au total

BRUE Thierry (CR DEFHY, Marseille)
COLIN Claudine (Association Surrénales)
10 membres au total

TAUBER Maithe (CR Prader-Wili, Toulouse)
TAUVERON Igor (CC Clermont Ferrand)
9 membres au total

BERTHERAT Jérome (CRMRS Paris)
GIVONY Maria (FIRENDO, Paris)
2 membres au total




EICHEPATIEN IS

Medecin en charge du dossier
Hapital

Cof

Patient adressé lors 14" consultation par

[] venu de lui-méme / Parents
Association de patients
O

[ Genéraliste
[] pédiatre O ville
) hépital
D Centre PMI
[] specialiste ¢ ville
O hbpital

D Centre de dépistage néonatal

] Autre

D Inconnu

[ DIAGHOSTIC

Diagnostic a |’ entrée dans le centre

|:| Absent |:| Approprig D Hon approprié

Code postal

[VISTEVACTIVITE.
Date de I activité

{consultation, hospitalization, HOJ)
[ A

Activiteé (visite) comptabilisée

(I Pour un Centre de référence

(I Pour un Centre de Compétence FIRENDO
[JHors label des Centres

Realisée par
] Médecin (ou praticien périmédical)
O Praticien périmédical non enregistré
O Infirmier{ére)
O Diététicienine)
8] Psychologue

Objectif Contexte

[] Diagnostic [] Consultation

D Prise en charge D Hépital de jour

|:| Surivi [] Hospitalisation
|:| Autre

Age au diagnostic
[ anténatal [ ] Méonatal (< 1 mois)
Al'sgedelI_lans I__I_ | mois

Forme [ ] sporadique [] familiale

Consanguinité

Issufe) d’ une unien entre apparentés
I:‘ Oui |:| Hon D Inconnu
Etat actuel : Diagnostic Confirme

5i géne identifié, le préciser ci-dessous dans
commentaires :

Fatient décédé [ ] Oui Juen
Si oui, date du décés s I_J_L/ I I_1/1__J_1_1
Deces lie a ce diagnostic

O owi [ nen [ inconnu

ORGANE Libellés des Maladies Rares Endocriniennes

Rayer la case vide ou l'option correspondante

46 XX DSD (idiopathique et autres : non testicular DSD)
46 XX testicular DSD (ovotesticular male XX)
46 XY DSD ctautres)

46 XY DSD

Agéné llules de leydig/ Ré

Bloc é

7

BASD T

Saréduct

[ autes

Déficit en aromatase

Dy (XY/XO0)

Dysgénesie gonadique XY
Exstrophie vésicale-€pi i

totale

T particlc

DenysDrash | Frasier

primitive

Résistance compléte aux androgénes
ési partielle aux é

Syndrome de Kiinefelter 47,XXY
Syndrome de Mac Cune Albright
Syndrome de persistance canaux Muller
de Tumer

Testotoxicose

A
Adénome a prolactine

Adénome hypophysaire mixte GH+PRL
é non i

Adénome thyréotrope

Apoplexie hypophysaire

Carcinome hypophysaire

Craniopharyngiome

Déficitisolé congénital ACTH

Déficitisolé congénital FSH

Déficitisolé & TSH

Déficittardif isolé en ACTH / Syndrome David
Diabéte insipide central acquis
Diabéte insipide central héré

Déficitisolé en ACTH

Syndrome David

Dysplasie septo- optique; Syndrome de De Morsier
Germinome

Adén

Insuffisance antéphypophysaire non acquise muttiple (sans PHE)
acquise trauma, Rx)

h i quise

ypophysaire infiltrative

non acquise isolé PHE)
Kyste de la poche de Rathke
Maladie de Cushing
Posthypophyse ectopique (PHE)
de Nelson

‘Adénome de Conn
Complexe de Camey et/ou Dysplasie mit e pi ¢edes &

Déficitisolé familial en glucocortic oides

type 1 |

type 2 |

type 3 | autre

primaire

f e 3 déficit21 classique

Hypoplasie / Hyperplasie congénitale surrénale hors 21hydroxylase
Maladie d’Addison
Phe

STAR

3BHSD

17ahydroxylase | 11Bhydro;

lase [POR |autres

Résistance auxglucocorticoides
Syndrome de Camey- Stratakis
Syndrome de Cushing

y de Cushing

Triade de Camey

Hyperthyroidie non auto- immune (TSH-R)
Hypothyroidie congénitale glande en place (avec ou sans goitre)
Hypothyroidie congénitale anomalie develpt thyroide

Athyréose

Ectopie

Hémiagénésie Hypoplasie

Maladie de Basedow a début
Ré aux

de Pendred

‘Syndrome Beckwith Wiedmann
Russell

»
[}
©
©
c
S
)
@
“
>
=
Q
[=]
Q
>
X
2
B
S
2
>
=
[

Adénofibrome géant du sein
Maladie de Von Willebrand

Maladie rare autre
Maladie rare par e d
o Maladie he rare par déficit en facteurs de coagulation
B Maladies non i
(=) rare
° g rares corps de l'uterus | colde luterus
.g Pathologie utéro-vaginale ou vulvu-vaginale autre que
c P é
& Syndrome de Mayer- Rokitansky- Kaster- Hauser
Tumeurphyllode
Utérus bicome [~ didelphe | rel mens unilat [_v&colperméables_|unicervical
Utérs cloisonné total subtotal
Utérus double - hémivagin - agénésie rénale
Vagi é cloisonné | longitudinal | transversal




Financement des filieres maladies rares ..

o»
PLAN D’ACTION DE F\RENDO

POUR 2015/2016



Financement de |a filiere FIRENDO a partir de 2015

Part fixe
Taille de - o .
la filidre Organisation et logistique de la Part variable
filiere ; Activité et missions
organisation des réunions et de la de la filiere
Journée Annuelle de la filiere
Déplacement des membres des
organes de gouvernance et groupes
Rapport die il Etat des lieux
d’évaluation Rémunération du chef de projet et de prospectif
annuel ses déplacements
de Ia filiere Rémunération d’une secrétaire /

chargé de communication Plan d’action pluriannuel de la
Mise en place, maintenance et flhere
évolutions du site firendo.fr

Fournitures et matériel informatique

Communication sur le support papier
: kakemono, posters, plaquettes ...




Part variable : Plan d’action pluriannuel de

Axe 1:
Veille

V 4

épidémiologique

Axe 2. Axe 3:
Parcours patient Communication

(" Etablir un programme

[ \dentifier les maladies ) priorisé d'élaboration de [ Faciliter le partage de
| raresjustifiant une prise consensus d’expert, | Pexpertise a I'intérieur de
en charge par la filiére et recommandations et la filiere par le
définir et mettre en place protocoles nationaux de développement de
la méthodologie pour les diagnostic et de soins systemes d’information

intégrer dans FIRENDO. (PNDS), accélérer leur adaptés

) .
Progression:)1>2>3>>4> \%ductlozn>3 7> \13 D 32

rSystématiser le recueil de )

la file active des maladies [ Stimuler le A rSensibiliser les spécialistes\
rares endocriniennes par développement des de la filiere FIRENDO en

un systéme homogene compétences des | coordination avec les

(CeMaRa, BaMaRa) sur — Iaboratmres.de MDPH au remplissage du
I’ensemble des centres de hormonologie membres nouveau certificat

compétences et les dte Iatf|l|erel, les aider a . médical destiné aux
e structurer leur réseau e MDPH
\% mutualiser les forces ) \ﬁ 1 » 2 } 3 )
) 1 XD XD XD XD

( )
Développer et diffuser des

recommandations de
bonnes pratiques sur les
situations d’urgence liées
aux maladies rares: a
partir d’'une plate-forme
numérique de santé

Diffuser les informations
aux médecins traitants
susceptibles de rencontrer
des patients atteints de
maladies rares
endocriniennes




Part variable : Plan d’action pluriannuel de

Retour comité d’experts & DGOS

( AV (N & ) (
Veille

V4

épidémiologique

Axe 2. ) ( Axe 3: )
Parcours patient Communication

tablir un programme

[ \dentifier les maladies ) iorisé d'élaboration de [ Faciliter le partage dé
rares justifiant une prise consensus d’expert, I'expertise a l'intérieur +++
en charge par la filiére et recommandations et T la filiere par le
définir et mettre en place protocoles nationaux de développementde | afrzioiills e
la méthodologie pour les diagnostic et de soins systemes d’informatic
intégrer dans FIRENDO. (PNDS), accélérer leur adaptés

4}5)

J .
Progression: Q_1 » 2 » 3 >} 1) \ irOdUCtlozn} - ~

rSystématiser le recueil de )

la file active des maladies [ Stimuler le A [ sensibiliser les spécialistes

rares endocriniennes par développement des de la filiere FIRENDO en
un systéme homogéne compétences des | coordination avec le
(CeMaRa, BaMaRa) sur —| laboratoires de MDPH au remplissage

I’ensemble des centres de 0 Iie membres nouveau certificat
compétences et les Accréditation Sk médical destiné au
res de référence 2ur reseau et MDPH

formation esforces

2 3D

Développer et diffuser des\
recommandations de
bonnes pratiques sur les
tuations d’urgence liées

+++ aux maladies rares: a

: ang s bartir d’'une plate-forme
interfilieres numérique de santé

Harmonisation
CR/BNDMR

Diffuser les information 0 o Z 1.5
aux médecins traitants Prat|C|tE/re

susceptibles de rencontre

des patients atteints de glementatlo

maladies rares
endocriniennes




Prochain AO part variable: avril 2016

Projets a long terme : actions a discuter pour 2017 ?

e Stimuler et faire progresser de facon innovante l'action « Transition
enfant-adulte »

* Guider les structures (soins, recherche, patients) de la filieres pour
développer une dimension européenne

* Dynamiser les actions des associations de patients

* Apartir de I'image des files actives et I'état des lieux des essais
thérapeutique stimuler le développement d’essais thérapeutiques
nationaux et européens sur les maladies rares endocrines pour n’avoir
aucun groupe de maladies sans essai actif.
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Filiere Maladies Rares Endocriniennes
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www.firendo.fr
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