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Pathologie nbre
Hypothyroidie congénitale 73

Insuffisance somatotrope non 
acquise isolée

62

Syndrome de Turner 62
HCS par déficit en 21-Ohase 26

Posthypophyse ectopique 13
Craniopharyngiome 11
Basedow 7
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4 Centres de compétences 
- Amiens
- Lille
- Rouen
- Caen

Filière FIRENDO dans la région 
Nord Ouest
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• Responsable : Dr. H. BONY-
TRIFUNOVIC, CCMR Amiens

• Chargée de mission: Euma 
FORTES LOPES

- Caen



Les Centres de Référence de la filière
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+

Structurer la prise 
en charge

Missions
(cf. INSTRUCTION N° DGOS/PF4/2016/11 du 11 janvier 
2016)

RCP
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•Connaître l’épidémiologie des maladies rares 
en France et le nombre de patients
• Evaluer le temps d’attente de prise en charge 
du patient

en charge

Publications 

File active



File active: Pathologies prises en charge 
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File active: questions

CRMR ORGANE libellés Code CIM10
Code 

ORPHA
DSD/ CRMERC Gonades 46XY DSD idiopathique Q56.1ED 98085
DSD/ CRMERC Gonades Dysgénesie gonadique XY/XO Q98.91ED 1772
DSD/ CRMERC Gonades Dysgénesie gonadique XY Q97.90ED 242
DSD / CRMERC Gonades Ovotesticular DSD Q56.0ED 2138
DSD / CRMERC Gonades 46 XX testicular DSD Q98.3ED 393
DSD / CRMERC Gonades 46XX DSD idiopathique Q56.2ED 2982

DSD Gonades Exstrophie vésicale-épispadias 322
DSD/ CRMERC Gonades Testotoxicose E30.12ED 3000

Pour quel centre de référence ?
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DSD/ CRMERC Gonades Testotoxicose E30.12ED 3000

CRMERC Gonades  Syndrome de Mac Cune Albright Q78.1ED 562

DSD/ CRCMERC Gonades Insuffisance ovarienne primitive prématurée E28.3ED 619

DSD/ CRMERC Gonades Syndrome de Turner Q96.9ED 881

Comment s’assurer de l’exclusivité des données ?

• Pas de codage précis/ DIM
• Nbreux acteurs/ fiches papiers



Acteurs régionaux

Endocrino-
pédiatrie

Gynécologie

Enfants/ ado/ adulte

PedopsychiatrieGénétique

Neonatologie

biochimie radiologie

Plateforme
LCMSMS 

Laboratoire de 
dépistage 

néonatal , CHU 
Caen

Médecine de la 
reproduction / 

CECOS
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Chirurgie viscerale et 
orthopédiqute

neurochirurgie

Endocrinologie 
adulte

Pedopsychiatrie
psychologue

Dermatologie

Génétique

FHU : 
médecine

personnalisée

Centre de 
compétence 

MOC

Centre de 
référence 

CAP

Sce d’urologie 
adulte



+ Animation régionale / formation

CHG/ clinique Maternités

RCP 
- Endocrinopédiatrie (1x /sem)

- Endocrino adulte (1x /sem)
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Structures médico-sociales 

Formation continue:
- Club endoc Normand (1x / 

trimestre)
- Quoi de neuf ? 

- en endocrino (2x / an)
- en pédiatrie (1x/ an)



+ Animation nationale 
liens avec les centres de référence

Webconf
1x/ trim

Webconf
1x/ trim
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Webconf
1x/ mois

Webconf ?



La Recherche

Recherche clinique/ 
transversale

Recherche 
fondamentale

- Mémoire et thèses des DES:
petites tailles idiopathiques, puberté 
précoce, hypothyroïdie congénitale
Séquelles endocriniennes suite à une 
hémopathie
Études pharmacologiques 

U1239: différenciation et 
communication neuronale et 
neuroendocrine
Équipe 4, 
- Surrénale (H Lebvre)
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- Études pharmacologiques 
industrielles

Réseau pédiatrie

EA 4308: 
gamétogenèse et 
gamète –N Rives)

- Surrénale (H Lebvre)
- neuropeptides et régulation 

homéostasie glucidique (G 
prevost, N Chartrel)



+ Liens avec les associations de 
patients

GRANDIR
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+ Stratégie de développement

Filière

Centres de 
référence

RCP, soins patients

Centre de 
compétence 

Projets de 
recherche
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compétence 
loco-régional

Parcours patient

patient

Chargé de 
mission 
régional 
++

 Recueil de la File active: 
BamaRa

 Coordination des acteurs
 Programmes ETP ?
 Lien avec les structures 

médico-sociales régionales et 
associations de patients 

 Visibilité (site internet du CHU)



+ Conclusion

Rouen: Centre de compétence adulte/ 
enfant actif dans le domaine de 
l’endocrinologie

 Prise en charge pluridisciplinaire, 
pluricompétence / parcours de soins pour le 
patient
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patient

 Nécessité du développement loco-régional
pour une meilleure visibilité et coordination 
des acteurs loco-régionaux

 Pb de moyens financiers / humains…



+
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Entretenir les liens entre les acteurs régionaux et la filière FIRENDO au niveau national;

Créer et développer une relation de confiance et d'aide avec le patient, son entourage et les acteurs du 
secteur médicosocial ;

Suivi de la file active : gestion et traitement des données /informations (recherche, recueil, analyse. 
priorisation, diffusion. classement, suivi);

MISSIONS GENERALES
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Établissement /actualisation et mise en œuvre de procédures, protocoles, consignes, spécifiques à son 
domaine;

Gestion et traitement des données et utilisation des logiciels métier (CeMaRa, BaMaRa...)
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+ Réseaux d’Investigation Interrégional 
Nord Ouest G4 : Réseau pédiatrique 

 Coordonnateur  (Rouen) DR Mireille CASTANET
 ARC – TEC 50% Rouen (CIC): Mme Sylvie Blasquez

Au CIC pédiatrique de Lille
• 1 pédiatre PU-PH , Dr S Coopman
• 1 ingénieur de recherche clinique, Dr L 

Beghin
• 1 interne de pédiatrie
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• 1 interne de pédiatrie
• 1 secrétaire mi-temps
• 2 IDE/puéricultrices
• 3,5 ARC/ TEC

48 études « lilloises »
+13 avec 1 autre membre du G4
+ 3 avec 2 ou 3 autres membres du G4

Au CRB pédiatrique d’Amiens
• I Popov
• H Bony, 

31 études « amiennoises »
+ 7 avec Rouen + 5 avec Lille
+ 3 avec 2 ou 3 autres membres du G4

Au CRB pédiatrique de Caen
• ML Kottler
• C Dupont, MCU-PH, J Brouard, PUPH
• M Joubert

7 études « cannaises »
+ 1 avec lille
+ 2 avec 2 ou 3 autres membres du G4



Lien nationaux pédiatriques

PEDSTART network

National coordination 
(Tours)
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7 CICs (C4C)

Bordeaux, Lille, Lyon, 
Paris -NEM, Paris-RDB, 
Nantes, Toulouse

7 CICs

Brest, Dijon, Grenoble, 
Marseille, Montpellier, 
Rennes, Rouen

2 Pediatric Research
networks

RIPPS, HUGOPEREN
 Appels à projets C4C en cours
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A permis le recensement en France à la fin 2013 de plus 
d’environ 12 000 patients au sein du Centre de Référence  
des Maladies Rares de la Croissance  et du réseau des 
Centres de Référence/Centres de Compétences en 
Endocrinologie Pédiatrique et Adulte.

Objectifs 
- Faire un listing de tous les diagnostics de maladies rares 

12 DECEMBRE 2018

- Faire un listing de tous les diagnostics de maladies rares 
endocriniennes

- Contribuer à l’élaboration et à l’évaluation stratégies 
sanitaires visant à améliorer de la prise en charge des maladies 
rares.

- Améliorer la gestion des données médicales, et  contribuer 
à l’aide à la décision en santé publique pour les maladies rares. 

ENJEU :  Intégration de CeMaRa dans les pratiques de tous les 
Centres de Référence et Centres de Compétences  de la filière. 
car le financement des filières dépendra aussi de leur file active 
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JOURNEE ANNUELLE FIRENDO - 14 DECEMBRE 2016


