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Les multiples composantes de firendo

MALADIES RARES DE
LA CROISSANCE ET
DU DEVELOPPEMENT

Pr Juliane LEGER

MALADIES
RARES DE LA
SURRENALE

Pr Jérome

BERTHERAT

PATHOLOGIES
GYNECOLOGIQUES
RARES

= | Pr Michel POLAK

PATHOLOGIES RARES DE
LINSULINO-SECRETION ET
DE LINSULINO-SENSIBILITE
Pr Corinne VIGOURQUX

PRISIS &

FIRENDO

DEVELOPPEMENT
GENITAL :
DU FETUS A LADULTE

Pr Pierre MOURIQUAND

PATHOLOGIES RARES
DE LA THYROIDE
ET DES RECEPTEURS
HORMONAUX

Pr Patrice RODIEN _ @

MALADIES RARES
DE L'HYPOPHYSE

Pr Thierry BRUE

L)
Malndiss rasesde Mhypophyse
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Les multiples composantes de firendo

UNITES DE RECHERCHE
LABORATOIRES DE DIAGNOSTIC

ASSOCIATIONS DE PATIENTS

CENTRES DE COMPETENCE
CENTRES DE REFERENCE W @
SITES COORDINATEURS SITES CONSTITUTIFS
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iIrendo: Associations de patients

Vivre Sans Thyroide
=
: 1ite Granoik 0
Association Acromégales, Azzociation Azzocistion Vivre sans Aszsociation des Parents Aszociation ASSYMCAL
pas seulement Cranyophangiome Solidaricé Thy 3 d'Enfants ayant des - Syndrome de McCune
- Cranyophangicme - Problémes de Croissance Albright et dysplasie fioreuse
dellos-

- Acromegalie -

Assoclation

( association
surrénales

iWelfram

Aszociation de patients
ayant le Syndrome de
Wolfram

AFIF

SSR /PAG

Asszocistion Surrénales

Associations des Portewrs
dAnomalies

Aszociation MALA : soutien Aszociation Frangaise des
aux couples confrontés & Familles ayant un enfant
linfertilité et |z stérilitd atteint du Syndrome Silver Chromaosomiques
Russzell ou né Petit pour ['Age
Gestationnel
HSSOCIATION
Groupe de Soutien du —
Syndrome de | |nsen5|!:||lt!:e IS DOC AFLIP
o aux androgénes et o
T e e e amecn
\Jl f + 30016 8 10 75 27 < e, geniia.in
Aszociations des familles Association Rokitansky Groupe de Souten du Association GEMIRIS : AFLIP : Association frangaiss
MREH Syndrome de insensibilits SOUTien 3ux pErsonnes des lipodystrophies
- Syndrome de Mayer- sux androgénes et assimilés atteintes d'aniridie et de
pathologies rares de l'iris
aver ou sans syndromes
associes

galactosemiques de France
Rokitansky-Hauser -

| J
Association
AIDE AUX Frangaise du
JEUNES Diabéte
Insipide

DIRBETIQUES

AFDI : Az=ociation Frangaise
du Diabete Insipide

Aszociation Alde aux Jeunes
Diabetiques
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Bilan 2018 de firendo: Groupes de travail 2015-2018

9 mars 2018: réunion « bilan »
des coordonnateurs de GT
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GT #1 : Amélioration de la prise en charge diagnostique
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" qq exemples
d’action

.
P
A

Recensement des documents de prise en
charge, consentements genétique...

Evaluation du besoin des nouveaux outils
Next Generation Sequencing (NGS) /
Spectrométrie de masse

Travail de recensement des laboratoires

qui a abouti a la présentation du listing des
laboratoires de diagnostic sur firendo.fr.
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" qq exemples

Coordinateurs (01/2016) : CHABRE Olivier et DURANTEAU Lise T daction
m_‘m Recensement des modalités de discussions
BIDET MAUD (CR PGR) communes de prise en charge utilisées dans la
BOUHOURS Natacha (CR pRH) filiere (web-conférences, réunions
ortetinperl et multidisciplinaires...) et proposition de fiche pour le
DURANTEAU Lise (CR DSD) rythme des RCP, de ce qu’il faut préparer pour

présenter un dossier : définir un noyau standard de
RCP (conclusion écrite, envoyée, archivée).
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GT #3 : Visibilité de la filiére
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" qq exemples

Coordinateurs (01/2016) : BORSON-CHAZOT Francoise et DONADILLE Brune daction | <

------------

.
P
A

. Création d.u site Web et diffusion de newsletters
— Domaine public
SR P .m,” ""M:' i ""w Annuaire interactif
DONADILLE Bruno [CRMERC) Espace membre
GIVONY Maria® (FIRENDO)
RAVEROT Gérald (CR DSD)
vmvmm M NewVisitor M Returning Visitor
Utilisateurs Mo uveausx utilisateurs Sessions
19 775 19775 32 201

Mombre de sessions par

utilisateur Fages vues FPagesfsession
1,63 109 143 3,39

Durée moyenne des sessions | Taux de rebond

00:03:51 55,09 %
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Site Web 2018: english version

a
00 ¢ Documents - Jérdme Bertl x| o Z Welcome page % | New Tab x BMWH\" % | of Journée Annuelle de la filic % | e
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]
@. s B% Inscription newsletter 3+ W X Download area

Forgot your password? | Information on member's area

FIRENDO NEWS INTERACTIVE GUIDE TO RARE PATIENT CARE TRAINING AND
™ AsANETWORK DIRECTORY ENDOCRINE DISEASES THERAPEUTIC EDUCATION X
(ETP)

S

—

b
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| News
SAVE THE DATES @
COLLOQUE @g JOURNEE i
SCIENTIFIQUE®® ANNUELLE .
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o2 .. Kt inbars P TEUR RS M Bl
F {.R ENDO 2 FIRENDO rare disease Main missions

What do you think of our
network: what for ? website?
To increase awareness of The FIRENDO network has

endocrine rare diseases and developed these general

The website firendo.fr is
celebrating its third year online

Save the dates : Colloque scientifique
& ENDO 2018
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GT #4 : Rédaction des bonnes pratiques et protocoles
(PNDS) «

NS
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Y
________
~~~~~~~~~~
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Coordinateurs (01/2016) : BONY Héléne, BORSON-CHAZOT Frangoise = = qq exemples -

d’action -

MOURIQUAND Pierre et GORDUZA Daniela ey YT

-
lllllllll
g

#4 Rédacton des bonnes pratiques et
protocoles [PNDS)

Recensement des documents existants : PNDS et

BONY Héliéne CC Amiens) . I .
mum;__ﬁrmm recomma’nde}tlons, !dentlflcat[on Ie.s maladies devant
GORDUZA Daniela (CR DSD) en priorité faire I'objet de la rédaction d’'un PNDS ou
cosmiioremetamers | d’un consensus d’experts. Suivi et aide au
mﬁﬂmﬂﬂ développement de nouveaux PNDS et
mmmnnm#_] recommgndatlons d’experts par les CRMR
mmm’""'“-""-"'""' i concernés
FORTES LOPES Euma (FIRENDO)
Recenser les besoins spécifigues des médicaments
hors autorisation de mise sur le marché (AMM) pour
les MR couvertes par I'expertise de la filiére
;@J\EHEIIE\]LELE C; o > o @ 0 *’ 12 DECEMBRE 2018
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GT #5 : Registres, collecte des données et BNDMR
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Coordinateurs (01/2016) : DELEMER Brigitte et LEGER Juliane " qq ex;nples 4';::

#5 Registres, ta collecte des données et la
BHHOANR

ASSIE Guillaume {CRMRS)

BRAL de la PERRIERE Aude (CR D5D)

DELEMER Brigitte (CC Reims)
DOS SANTOS Sophie [CRMERC)

DULON JEROME® [CRMERC)
GAY Claire-Lise {CR D50}
ILLOUZ Frederic [CR pRH)
LEGER Juliane [CRMERC)

SAHNOUN-FATHALLAH Mona (CR DEFHY)

TEIEDOR Isabelle [CR PGR)
ZENATY Delphine [CRMERC)

MINIME Fanny (FIRENDO)
JOURNEE
ANNUELLE
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d’action Sl
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Listing de tous les diagnostics Firendo, mise au point
de la fiche firendo pour CEMARA puis évolution
BaMaRa.

Formation des techniciens d’étude clinique — agents
d’animation de la filiere en région (TEC)

Intégration de CeMaRa ( puis BaMaRa a terme)
dans les pratiques de tous les CRs et CCs de la
filiere avec fiche firendo

12 DECEMBRE 2018
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GT #6 & # 9: Liens avec la recherche et actions

Coordinateurs (01/2016) : CASTANET Mireille, GIMENEZ-ROQUEPLO Anne=—" qo; (?X(-;rpples
Paule, LOMBES Marc et MARTINEZ Antoine -~ s, daction
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Lister un état de lieux de tous les laboratoires de
recherche, des PHRC et des projets a financements
institutionnels

Collogue Recherche Firendo

Endo-ERN

« DIMORPHISME SEXUEL
DANS LES MALADIES RARES

CcO LLOQU E ENDOCRINIENNES »
SCIENTIFIQUE
FIRENDO
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GT #7 : Coordination avec le secteur psycho-médico-
social

Coordinateurs (01/2016) : CHARTRAIN Laure et COUTANT Régis qq exemples

d’action .
medico-social , . . . . ,
Reéflexion autour des outils de communication d’'une

DEMARET Béatrice® (Association GRANDIR) i i i . fi :
sty situation de handicap : fiches « guides » pour

NS
~o
Y
____________
.......
<

L ===

-
rrrr
e

PIERRE Peggy (CC Tours) remplir un certificat médical

BOUILLO Myriam (CC Tours)

COUTANT Régis [CR PRH) . . . " .
CHARTRAIN Laure {CRMRS] Elaboration de questionnaires de qualité de vie. Il a
deeiebiampan s été créé 3 questionnaires différents : un pour les
COLINOT Magali (PRIOR) patients adultes, un pour les enfants atteints ainsi
COSTES Alexandra (PRIOR) ) . .

GHENIM Sabine (FIRENDO) gu’un pour leurs parents. Les questionnaires enfants

et parents sont lieés
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Coordinateurs (01/2016) : KERLAN Véronique et RODIEN Patrice ‘::ilf qq exemples =

d’action -

s
- Tom————-
-
P

-------------

.
P
A

ALBAREL Frédérique (CR DEFHY) programmes d'éducation thérapeutique (ETP)
existants au sein de la filiere

MR P s Projet de journée de formation paramédicale
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< qq exemples
) d’action -

s
- Tom————-
-
P

Coordinateurs (01/2016) : BRUE Thierry et COLIN Claudine

-------------

lllll
lllllll
se”

BRUE Thierry [CRMR DEFHY)

mm“""wwm, Mise au point et re,allsatlop puis analyse d'une
DRUI Delphine (CC Nantes) enquéte sur le « vécu de 'annonce diagnostic »
NETCHINE iréne (CRMERC]

MALIVOIR Sabine (CRMERC)

RIBEIRO Murielle (PRIOR)

PERROTIN Bénedicte (Association)

TARDY Véronique (LD Lyon)

URSPRUNG Steve* |Association)

LE VERGER Delphine (FIRENDO)
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Les sujets de préoccupation de firendo en 2018

La disponibilité au niveau des

GH des crédits des CRMR Les dosages hormonaux

obsoletes

@ 2 réunions
FSMR/Associations/CRMR au &) Courrier SFE et Firendo
ministére (juillet et novembre adressé a la DGOS
2018)

@ Note note d’informations
interministérielle du 19/9/18:

« Les centres de référence maladies rares sont finances
au titre d’'une mission d’intérét général (MIG). Le
maintien des crédits délégués au titre de la MIG pour les
missions spécifiques des centres de référence pourrait
étre remis en cause en cas de non-respect de ces
engagements. Il appartient aux ARS de veiller a ce que
les crédits soient alloués et utilisés conformément a leur

destination, ...... »
JOURNEE »
ANNUELLE ¢ 12 DECEMBRE 2018
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LES CARTES D’URGENCES 2017 DANS
LE PERIMETRE DE FIRENDO
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PERSOMNNE A PREVENIR EN PRIORITE

Mimeihd. T
Mimeihd. T
Médecin ratant T
Bpécialisie alant T
Buhvije) par b= cenbre de T

-l

R |
:.r“n“:?zlr‘ E CMoOnet F R ENDD

Lan-hm frsiedefhs
I

R >
maladies fres
CARTE D'URGENCE
Emergency card
DIABETE INSIPIDE CENTRAL
Prenom: Nom:
Posologie de Minirin®:
5i troubles de 1a conscience ou accident
Aller auE UFZences

Presenter cette carte au medecin

PERSOMME A PREVENIR EN PRIORITE

Mme.

Mmeid.

Meédecin tratant
Spédalisie taltant

#dddd

Subvlie) par e centne de

Pour Toute Tirmatan

n?ff:‘?:;-_ G;;;E;gg orphanet FIRENDO
www.omencaphpfr T e T

malidies rres

CARTE D'URGENCE
Emergency card

Insuffisance surrénale |pédiatrie]
(Adrenal insufficiency)

Prémom, Nom
D@ de pissance s £ S

PERSOMNMNE A PREVEMNIR EN PRIORITE

Aimeiid. Tél
Mimeikd. Tél
Médecin ratant Tél
Bpécalisis taltant TE|
Buhv[e) par b= cenbre de TE|
.F CENTRE DE 3UN

FIRENDO 2

[y Etereai

* Cormansu inematonal - Wisalng of sl Nalume Revews Endoorimdogy, 2017,

E3 T

—_——— malades mres

TR CARTE D'URGENCE
" Emergency card

En raison d'un syndrome de SILVER-RUSSELL
Prénom (sumame);
MWom {Tamily name):
Date de naissance (date of bith):

Risque d'insuffisance surrénale aigué

si le traitement (Hydrocortisone® +/-
Fludrocortisone) est interrompu ou non
adapté en cas de maladies intercurrentes
aigués [ réanimation/ chirurgief anesthésie
5i maladies aigués - Hydrocortisone® par voie orale
20 mg immédiatement

|puis 20 mg matin, midi et soir 2 3 3 jours*

et assurez-vous de I"amélioration rapide.

* Posologie indimbive Fordre gensrale chez Fadulbe

vomissements /diarrhéas répétés; déshydratation;
troubles de la conscience et/ ou de I"hémodynamigue -
injectaz immediatement de 'hémisuccinate

d'hydrecortisone injectable (Hydrocortisone Upjohn®):

Chez I'adulte - 100 mg en IV ou IM puis 100 mg IVSES24h
ou 25me/6h en IV ou 1M

Corriger Phémodynamique, les troubles hydiro-
électrolytiques et le cas échéant I'hypoghycémie

PERSONNE A PREVENIR EN PRICRITE

Mmeitd. TEl

Mmeitd. e

Médecin ratant TEl

Spéchiisie maitant TEl

Buhiie) par e cenbre de TEl
ﬁmﬂﬁm‘ﬂm"l'l CENTRE DE SUN

8 %

rlm.m i orphanet  FIRENDO

menales aphp.& W firenca. T

Ty

maladies rares

CARTE D'URGENCE
Emergency card

Insuffisance surrénole
{Adrenal insufficiency]

Prenom Nom

JOURNEE
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Un outil génére par puis mis a
disposition des CRMR

12 DECEMBRE 2018




Chargés de mission firendo en 2018

Maria GIVONY
Chef de projet

3 Cécile DEBACQUE
R2gion Sud-COusst - Bordeaux o MARSEILLE Anne FAUCOU

théne-Al pe s-dw vErgns - L':;.-' ahn

Haifa RAHABI-LAYACHI

SAIMT-PIERRE Rigion Sud - Marszill=

o Centre de référence CRMR o Centre de compétences CCMR
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Firendo dans Cemara en 2018: analyse globale

@ FIRENDO - Etude Nationale des données CEMARA

Liste de sites exclus de I'analyse

CCPRISIS et CCHYPO : APHP - Hopital Necker - Enfants Malades Endocrinologie Pédiatrique
CCMERC, CCPRISIS, CCMRS, CCHYPO, CCPGR, CCDEV-GEN, CCTRH

CHU de Rennes - Hopital Sud Service d’Endocrinologie CCPGR

CHI Créteil Service de gynécologie

CH Bretagne Sud - Hopital du Scorff - Service d’Endocrinologie Diabétologie Pédiatrie (Lorient)
CH Bretagne Sud - Hoépital du Scorff - service d’Endocrinologie Diabétologie adulte (Lorient)
CHI de Toulon - Hépital Font-Pré - Service de Pédiatrie - Nutrition - Endocrinologie (Toulon)

CHIPS - Service de Pédiatrie (Poissy)
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Age au diagnostic des patients firendo

Age au diagnostic (n=25013) - mediane = 16
4528

w
o
o
o

2000 -

1803 1855

1660 1648

Ii 1278 I
012 315 618 9-|11

1598

889
Ii ) l

12-14 1517 18-20 21-23 24-26  27-29 30-39  40-59 60+
Age au diagnostic en années

1570

Nombre de diagnostics

1082

1000 -

Ante
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Age

Pyramide des ages a la derniere visite des patients firendo

[100,150] -
[90,95) -
[85,90) -
[80,85) -
[75,80) -
[70,75) -
[65,70) -
[60,65) -
[55,60) -
[50,55) -
[45,50) -
[40,45) -
[35,40) -
[30,35) -
[25,30) -
[20,25) -
[15,20) -
[10,15) -

[5,10)
[0,5) 7
[-1,0) 1
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Lieu de résidence

Distribution des patients FIRENDO n =50
Global n = 26698 i

Effectif T n=30
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Lieu de résidence

Distribution des patients FIRENDO n=5
Syndrome de Turner n = 2324 'A

n=2

Effectif
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Contexte des passages dans un centre firendo

Syndrome de Turner

Syndrome de Mayer-Rokitansky-Kuster-Hauser
Syndrome de Klinefelter 47 XXY

Syndrome de Cushing

Posthypophyse ectopique
Pheochromocytome/paragangliome secretant

Maladie de Basedow & début pédiatrique

Maladie d’Addison Ratio C/H
Insuffisance somatotrope non acquise isolée sans PHE I 90
Insuffisance ovarienne précoce 80
Insuffisance hypophysaire multiple non acquise sans PHE
Insuffisance hypophysaire acquise 70

Hypothyroidie cong par anomalie du developpement de la thyroide (dont TSHR) !
60

Hypogonadisme hypogonadotrope congénital

Hyperplasie congénitale des surrénales par déficit en 21 hydroxylase

Craniopharyngiome

Conséquences gynécologiques des maladies chroniques rares

Adénome hypophysaire
Acromegalie
46,XY DSD (idiopathique et autres)

10000 2500 0 2500
Consultations vs Hospitalisation

® »
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Evolution 2019: une année pivot dans un contexte
renouvele et le cadre du PNMR3

@ Contexte: appel d'offre FSMR
@ Missions des CRMR : renseignement de la BNDMR
@ BNDMR: évolution CEMARA vers BaMaRa

@ Europe
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AO deuxieme campagne de labellisation des
FSMR (28/1/19)

Faisant suite a la labellisation de 109 centres de référence multi-sites pour la prise en charge
des maladies rares (CRMR) en 2017, I'axe 10 du 3™ plan national maladies rares prévoit
une nouvelle désignation pour la période 2018-2022 de filieres de santé maladies rares
(FSMR).

Ces structures ont été mises en place initialement en 2014 et elles visent a rendre plus
lisibles et plus transversaux les processus et organisations dans les maladies rares. Dotées
de missions désormais éetendues dans les domaines du soin, de la recherche et de la
formation, les FSMR constituent le socle du 3°™ Plan national maladies rares et il importe,
alors qu’elles sont ainsi confirmées dans leur réle, de donner toute Iégitimité a leur action,
pour les 5 années a venir. Le réle des FSMR doit étre clairement distingué de celui des
centres de référence. Concernant les soins, elles ne prennent pas en charge directement
des personnes atteintes de maladies rares. Concernant la_recherche, elles ont un réle
d’'impulsion, de soutien, de promotion de I'action des centres de référence.
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AO deuxieme campagne de labellisation des
FSMR (28/1/19)

E Une FSMR candidate doit s’inscrire dans l'un des périmetres listés
limitativement ci-aprés, et s'engager a développer ses actions pour I'ensemble des
pathologies incluses dans ce périmetre:

-

B Maladies rares en dennatulugle
| | ME.I|f mati

B Maladies rares immuno-hématologiques

B Maladiae rancetitiitinnnallae rarac di Alahiila r
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Evolution vers BaMaRa

00

¢ ) Documents - Jérome Bert » ..' Déploiement de BaMaRa « % .I."Welcume page % | MNew Tab

| an‘Wa\f x

<& Journée Annuelle de la fill =

¥

Jerome

C | [3 www.firendo.fr/actualites/article/news/deploiement-de-bamara-dans-la-filiere-firendo/?L=0&tx_news_pi1%5Bcontroller®¥5D=News&tx_news_pil%5Baction... 57 IEI @ =
Q. EsE 5 Newsletter FIRENDO 9+ 9 3 Espace téléchargement i
F L R E N D O Nom d'utilisateur : Mot de passe : Accés Espace Membre
e Mot de passe oublié ? | Info sur l'espace membre
~ FILIERE ACTUALITES ANNUAIRE GUIDE DES MALADIES PRISE EN CHARGE FORMATIONS & EDUCATION
FIRENDO INTERACTIF RARES ENDOCRINIENNES DU PATIENT THERAPEUTIQUE 0‘
Accuell Firendo [ Actualités / Actualités - Déploiement de BaMaRa dans la filiére FIRENDO é A A+ ot
Accueil de nouveaux responsables d'équipe &
BaMaRa Clermont-Ferrand. Date limite de
candidature: 1er Juillet 2017
Appel a projet H2020 n® SC1-PM-03-2017 :
Caractérisation diagnostique des maladies
rares. Cléture: 11 avril 2017
Déploiement de BaMaRa dans la filiére FIRENDO o:/11/2015 Appel & projets E-fare ; "Recherche sur les
approches thérapeutiques innovantes dans le
Auteur : Sabine GHENIM domaine des maladies rares” avant le 1er
février 2017
Dans le cadre du Plan National Maladies Rares, |la base de données CEMARA va étre
3 o 1 @ Appel a projets Fondation Maladies Rares :
rogressivement remplacée par BaMaRa (Base Maladies Rares), sans perte de données.
prog P . P i ( ) P . "Criblage & haut débit de molécules &
L'utilisation de BaMaRa a débuté depuis avril 2018 pour certains centres de référence et potentiel thérapeutique & maladies rares " ~
de compétences de la filiére FIRENDO. avant le 19 septembre 2017 [

[¥| FIRENDO_Fiche patien....jpg ~

JOURNEE
ANNUELLE

5ime EDITION

FIRENDO

[¥] FIRENDO_Fiche patien...jpg ~ [¥| FIRENDO_ Fiche patien...jpg = [¥| FIRENDO_CdM 2018...png ~

¢ ‘bgmr 2
) S @) “

[¥| FIRENDO_CdM 2019.png =

12 DECEMBRE 2018

F Tout afficher



Evolution vers BaMaRa

~
¢ Documents - Jérdme Bert % of Déploiement de BaMaRa © x| oy Welcome page % | New Tab x 9”\"\!\’39‘ % | o4 Journée Annuelle de la fil x | Jerome |

C | [3 www.firendo.fr/actualites/article/news/deploiement-de-bamara-dans-la-filiere-firendo/?L=0&tx_news_pi1%5Bcontroller¥5D=News&tx_news_pil%5Baction... w7 (WA & =

™

== b4 Newsletter FIRENDO 9+ 9 3 Espace téléchargement

Te
F k R E N D O Nom d'utilisateur : Mot de passe : Accés Espace Membre

« A ce jour, pour la filiere FIRENDO, BaMaRa a été
déployee dans les CHU de : Besancon, Bordeaux,
Caen, Dijon, La Réunion, Limoges, Montpellier,
Nantes, Nice, Poitiers, Reims, Rouen, Toulouse et
Tours, ainsi qu’a Paris (AP-HP) a I'hdpital Lariboisiere
et a 'hOpital européen Georges Pompidou. »

Appel a projet H2020 n® SC1-PM-03-2017 :
Caractérisation diagnostique des maladies
rares. Cléture: 11 avril 2017

Déploiement de BaMaRa dans la filiére FIRENDO Appel & projets E-Rare : "Recherche sur les
approches thérapeutiques innovantes dans le

Auteur : Sabine GHENIM domaine des maladies rares” avant le 1er
février 2017

Dans le cadre du Plan National Maladies Rares, la base de données CEMARA va étre

. . . - Appel & projets Fondation Maladies R :
progressivement remplacée par BaMaRa (Base Maladies Rares), sans perte de données. Ppel & prajess rantarin Mamcles wares

"Criblage & haut débit de molécules &

L'utilisation de BaMaRa a débuté depuis avril 2018 pour certains centres de référence et potentiel thérapeutique & maladies rares " N
de compétences de la filiére FIRENDO. avant le 19 septembre 2017 :
[¥| FIRENDO_Fiche patien...jpg ~ [¥| FIRENDO_Fiche patien...jpg ~ [¥| FIRENDO_Fiche patien...jpg ~ [¥ FIRENDO CdM2018...png ~ [¥ FIRENDO_CdM 2019.png ¥ Tout afficher = x
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Evolution de la fiche firendo pour BaMaRa

@© | Bordereau Patient
I Site MR :
© 5 Etiquette avec fe
E Médecin en charge : Numéro Identffication Patient
g N° dossier service : dans I'hoph P/NIP)
9 Le patient (ou responsable légal) a été dament informé
et ne s’oppose pas au traitement de ses données
Nom de naissance : Date de t P
Nom d’usage : Sexe: O Féminin O Masculin
1° Prénom :
Ci de
de résid : Etiquette avec [} se du patient
Sile patient mest pas le propositus
Le patient est lefla du propositus (F om)
Centre de & Hors label
Date d’inclusion dans le centre :  / I

Initialement adressé par : O Venu de lu-méme
[0 Généraliste
O Pediatre (ville)
[ Pédiatre (hépital)
O Généticien
[ Gynécolobstétricien
O Autre spécialiste (ville/hdpital)
[0 Périmédical

O Centre de référence maladies rares (CRMR)

[ Centre de compétences maladies rares (CCMR)

[ Centre de protection maternelle et infantile (PMI)
[0 Centre de prise en charge (CAMSP, CMPF, SESSAD, . )
O Centre de diagnostic / dépistage prénatal

[ Association de patients

O Autre

JOURNEE
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Date de l'activité: 1/ Lieu si

Centre pour lequel I'activité est déclarée :

& Hors label

Contexte : O consultation
© consultation pluridisciplinaire
O hépital de jour
O hospitalisation traditionnelle
O avis sur dossier en consultation
O avis d'expertise sur un dossier
de : <15 min | <30 min | 30 min et +
© avis en salle
O téleéconsultation
O autre :

Profession(s) intervenant(s) :
O Médecin
[ Assistante sociale

O Kinésithérapeute
[m] Psychologu_l )

ne)

O Infirmier

Objectif(s) : [ diagnostic
mise en place de la prise en charge
O suivi
[ conseil génétique
O diagnostic prénatal
[ diagnostic préimplantatoire
[ prise en charge en urgence
O acte médical
[ protocole de recherche
[ éducation thérapeutique

Nom(s) intervenant(s):

[ Diététicien(ne)
O Ergothérapeute

O Orthophoniste
O ?

O Psy
O Conseiller(e) en génétique [ Autre :

£

Statut actuel du diagnostic : O en cours

< probable

O confirmé

O indéterminé
© absent

© non approprié
© approprié

Appréciation du diagnostic
al’entrée du centre :

Type d'investigation(s) réalisée(s) :
O clinique
[J biochimique
[ biologique
[ test génétique
[0 Chromosomique (caryotype standard, FISH)
O ACPA(CGHATay, .)
[0 Séquencage ciblé (1 ou plusieurs genes)
00 Séquencage non ciblé (vende
[0 Autre méthode
O imagerie
O autre:

Age aux premiers signes :
© anténatal

© ala naissance

© postnatal : & l'age de
© non déterminé

_anset  mois

Age au diagnostic :

© anténatal

© ala naissance

O postnatal : 4l'dage de __anset
ousladatedu [

mois

© non déterminé

Maladie rare (Orphanet) :

BaMaRa

Description clinique :

Signes atypique:

. Exome, Génome)

Géne (HGNC) &

Mutation :

Sujet apparemment sain: O oui O non
Cas: < sporadique © familial

Mode de transmission :

O autosomique dominant O multifactoriel

© autosomique récessif
O liearxX

O mitochondrial

Issu d’une union consanguine :

O oui

O chromosomique
© non détermine

O non

Assistance médicale ala procréation : 8 :& Vs desE s aRtbELR E;::;z:' ‘;’1‘;";::':
. . Echographie/échocardiographie a m]
Né aterme : O oui Scanner/scanner 3D [m] [m]
O non IRM/IRM cérébrale [m] o
Précisionduterme:  SA Biopsie du Trophoblaste m] m]
Amniocantsss O m]
Cordocentése 0 O
Poids alanaissance : g Marqueurs sériques E E
Radiographie
Talllealanaissance: _  ____em Caryatype (] ]
Périmétre craniena lanaissance: cm H H
Présence d"anomalie(s) anténatale(s) : Terme auquel la/les anomalie(s) ajont été
< non © unique O multiple diagnostiquée(s) semaines
Un traitement médicamenteux spécifique a la maladie rare est en cours Ooui O non
Médi (nom
Le patient participe a un protocole O oui O non
Accord pour &tre contacté pour un protocole Qoui O non
Echantillon biologique pour la recherche prélevé Ooui O non
Echantillon biologique pour le diagnostic moléculaire prélevé O oui O non

»
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Evolution de la fiche firendo pour BaMaRa

8
Libellés des Maladies Rares Endocriniennes avec code ORPHA F k RENDO
« Syndrome de Silver-Russell (813) [C]
= 46 XX DSD* (idiopathigue et autres : non festicular DSD) (29824) [C|D] * Retard de développement moteur par défaut dexpression des génes
+ 46 XX testicular DSD (male XX) (393) [C|D] paternels en 14q32:2  (254516) [C] 0 dsomie Lniparentale matemell du chromosame 14
+ 46,X¥ DSD* (idiopathigue et autres) (38085%) [C|0] (96184) o synd 149322 (254625) o syndi
patemelie 14q32.2 (254531)

« 48 XY ovotesticular DSD (325345) [C[D)

* Hypoplasie des cellules de Leydig / Resistance testiculaire & la LH (7585)
[CIBIRH) [ Surrénales |

« Anorchidie congénitale (983) [C]D] -

* Bloc hormonosynthése testiculaire : DSD 48,XY par déficit en [CID] . éifnn;;;fﬁi?;n((lggﬁgﬁe)ﬂ[:i Dysplasie micronodulaire pigme
CATHSD 3(752) o5 aréductase (753) o autes

* Déficit en aromatase (81) [D]

* Dysgénesie gonadique mixie £5,X0 / 46,XY ou varianis (1772) [C|D]

.D gonadique 46,XY [C|D] o comp ) o patielle (251510)

t  bype 3 (351274) © autre hors adénome Corn
Eigyrekvmg e Decy-Degati 20 L A i Frvoic (47) « Hyperplasie cangenitale des surrénales par déficit en 21 hydro»
« Exstrophie vésicale-épispadias (322) [0]

e e e (09 e 5T a6 et e prssencoe ® ACENOME de Conn (97978) [S]

* Syndrome de Turner (881) (C]

« Déficit isolé familial en glucocorticoides (361) [S]
* Hyperaldostéronisme familial (235936) [S] o type 1(403) o type 2(

« Puberté précace* (95708°) [C] o centrale (758) o génétique” (435547) 5 STAR (S0760) 0 38HSD (80781) 0 17a hycroylase (80708) 0 1B hydrony
nD‘ifﬁw:hi:u_r(iﬁm-::‘ 4650 ot mtion SR 269 €11 = POR (36699) 46 XY DSD par un déicisoé n 17,20 yase (30796)

. 'sgenesie gonadique . nt mutation .

s oo o oy mese comenme ces s el s sst 8 COmplexe Carney (1359) et/ou Dysplasie micronodulaire pigmentée (189439)
o parfelle (90797) Malad\e d'Addison (SSJ.'SE) [s]

* Syndrome d'hyperstimulation avarienne (64739) [C|D|RH] * Phéochromacytome/paragangliome sécrétant (276621) (S]

« Syndrome de Klinefelter 47 XX¥ (97978 [D] « Pseudohyperaldastéronisme type 2 (88660} (5] [S]

* Syndrome de MeCune-Albright (562) [C|HY|RH] * Pseudohypoaldostéranisme (444916) [S]

* Syndrome de persistance des canaux de Muller (2856) [C|D] * Résistance aux glucocanicoides (786} [S]

« et réooce amiiale Iée ux gargons (iesiotoscose)(G000) (CIOIRA]  + sy de Camey.Svaats (97266) 5 » Deficit isolé familial en glucocorticoides (361) [S]
Svrﬂmme de Cushlng (553) [S] 0o a un adénome carfcatiope de )

st sunénale (18

e I+ Ccton * Hyperaldostéronisme familial (235936) [S] o type 1(403) o type 2 (404)
:gz:;‘:::ewn:;z?::sy:;e(l:;’g;:;g"[gﬂ Hdlegeslaﬁunnel\e(famll\alej(wals) [RH] D type 3 (251274) D aultre hors adénome Conn

« Craniopharyngiome (54595) [C|HY] lie familiale non i (TSHR) (424) [RH] % 3 3

+ Defic énital isalé en ACTH (189296) [HY]S] * Hypothyroidie congénitale* (avec glande en place, avec ou san H H -

WA AT AT i o o e @ Hyperplasie congénitale des surrénales par deficit en 21 hydroxylase [C|S|D]
« Diabéte insipide central (178029) [HY] o non acquis (30625) o acquis (95626 © anomalie de Mhomonosyrithese (85716)

: i « Hypotnyroidie cang par anomalie cu developpement de fa thyrc . f
Dysplasie septo-optique / Syndrame de De Morsier (3157) [HY] A I go T94 I 9? g? 8

+ Germinome du systéme nerveus central (91352) [HY] TSHR) (95711) [CIRH] DAtréose (95713) o Ectople @5712) oHém O class Iq Lig ( O Non classi que

« Hypogonadisme hypogonadotrope congénital (174590%) CJHY|D] Maladie de Basedow & debut pediatrique (525731) [C]
P skl i s it el i + Résistance généralisée aux hormanes thyroldiennes (3221) [RI

ans i 50 141 | + Sy e P (13) * Hyperplasie congénitale des surrénales par déficit en [C|S|D]

(95513) -

« Insuffisance hypophysaire multiple non acquise sans PHE® {267%) [C[HY] M'“"’“""‘-- : : :

s potysaescasse ES0E) 1) ot o+ Lossrame oietaie e ) st 1) STAR (90790) o 3pHSD (90791) o 17a hydroxylase (90793) o 11p hydroxylase (90795)
« Insuffisance hypophysaire infiltrative [HY] o sarcaidose (787) Patielle familiale (98306) - 0 LMNA (Dunrigan) (2348) 0 PPARG (79083) o a

et D el o POR (95699) o 46 XY DSD par un déficit isolé en 17,20 lyase (90796)

« Insuffisance somatotrape non acquise isolée sans PHE (631) [C[HY]
+ Insuffisance thyréotrope congénitale ou génstique (30674) [CIHY|RH] * Lipomatose de Launois-Bensaude (2398) [P] cMFN2 o aure

. « Synd iérolde ("Viell T accélérs”) (1390337 [P] H =4 H o n L * LR *
e e o o, s iy e * HypOplasie congenitale des surrénales [C]S[D] o liée a géne SF1 o lié a géne DAX
0 sans malformations associées .

B el w07 déficit en glycerol kinase o syndrome IMAGe (85173) o syndrome MIRAGE (494433) o autre

* Diabéte néonatal* (224*) [P] o transitoire (89886) 0 permanent (89885

. ©KENH oINS o anomalie methylation chr o autre
« Diabéte manogénique etiou syndromigue de I'entant ou de I'adulte (1813817
*+ Anorexie mentale de I'enfant (525738) [C] [P] oMODY (552) : = MODY1 (HNF4A) (552) o MODY2 (GCK) (552) o MODY3 {HNF1A)

« Syndrome dinsensibilité aI'hormone de croissance “(181393°) [C] (552) o MODYS (HNF1B) (93111)

+ syndrome de Beckwith-Wiedemann (116) [C]

™ At BAMARA
[C] CRMERCD, Centre de du
D} :CEVGEN, Corre ﬂe-everenzeoevecuppmemgenm du foerus & laduite
[] H wakadies
[P]: PRISIS, Centre ne gies rares de finsull ibiié ot de Tinsuine-

[RH] - TRH, Centre de référence Malacies rares de ba thyroide et de la récepiivité hormanale
[S] MRS, Centre de référence Maladies rares de la Surrénale
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Evolution des GT vers des « thématiques »
2019-2022 FIRENDO

@ Geénétique et France @) BaMaRa
Génomique, Dépistage néon. @) Recherche

@ Hormonologie

&) ENDO-ERN
&) Annonce du diagnostic et _
Développement/support des associations @ Site Web et newsletter
@ PNDS @Eetp
&) Médicaments hors AMM @ Formation : Journee
et en rupture de stock paramedicale
Q ChOiX d’un SyStéme RCP Qqu?g:gig;%?L?\lglt :médico-social des PNDS
commun @ Transition

Légende : @ Thématique interne a FIRENDO
@ Groupe inter-filiere (DGOS) existante en 2018



Groupes inter-filieres a créer au sein du
COPIL Filieres au Ministére (selon PNMR3)

BASE DE DONNEES

RECHERCHE

DIAGNOSTIC EUROPE

FORMATION

THERAPEUTIQUE

PARCOURS DE SOIN




Nouveau schéma des « thematiques »
2019-2022 FIRENDO

(2] Génétique et France ) BaMaRa
Génomique, Dépistage néon.
9 pisiag :] Recherche

\:] Hormonologie () ENDO-ERN

2] Annonce du diagnostic et o
Développement/support des associations ol Site Web et newsletter

-/ PNDS CIETP
() Médicaments hors AMM ] Formation : Journee
et en rupture de stock paramedicale

. . () Médico-social :
=/ Choix d'un SySteme RCP questionnaires QoL, volet médico-social des PNDS

commun .
@ Transition

Légende : @ Thématique interne a FIRENDO
@ Groupe inter-filiere (DGOS) existante en 2018



Nouveau schéma des « thematiques »
2019-2022 FIRENDO

@ Geénétique et France @) BaMaRa
Génomique, Dépistage neon. @) Recherche

@ Hormonologie

&) ENDO-ERN
&) Annonce du diagnostic et _
Développement/support des associations @ Site Web et newsletter
@ PNDS @Eetp
&) Médicaments hors AMM @ Formation : Journee
et en rupture de stock paramedicale
Q ChOiX d’un SyStéme RCP Qqu?g:gig;%?L?\lglt :médico-social des PNDS
commun @ Transition

Pour vous y inscrire :

http://www.firendo.fr/enquetes/inscription-groupes-de-travail



Charges de mission FIRENDO en 2019

3 CdM déja en place dédiés CdM ftravaillant

3 la formation BaMaRa directement avec les
responsables de

thematiques

DDDD

o Centre de référence CRMR c Centre de compétences CCMR
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8 HCPs Francais déja dans TENDO ERN

1 « CRMR DEFHY (T Brue)
2. CRMR Pathologies de la réceptivité hormonale (P Rodien)
3. Consortium APHP Bicétre (P. Chanson, A. Linglart, C. Bouvattier)

4. Consortium APHP ENDO (J. Bertherat, J. Leger, I. Netchine, P. Touraine, M.
Polak, S.Christin-Maitre)

5. CRMR PGR (P Touraine)
6. CCMR Diabétes rares (M Polak)

7. Hors Firendo: PW Toulouse ( M Tauber)
8. Hors Firendo: PW Paris ( C Poitou)
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Nouveaux CRMR: candidats HCP ?
C Vigouroux from Paris (Insulin) *

G Raverot from Lyon (Pituitary)

R Coutand from Anger (Pituitary)*

L Amar from Paris (Adrenal)*

A Bargiacchi from Paris (Growth)*

M Cartigny from Lille (DSD)

N Kalfa from Montpellier (DSD)

C Pienkowski from Toulouse (Gynecology)*
P Mouriquand from Lyon (DSD)
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Merci a tous !!!
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Chef de projet
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