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+ Missions

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

Diminuer l'errance
diagnoslique

Informer sur les
maladies rares

Mieux suivre , m RCP
1= ey ™ “;1., ) . K
a file achive Structurer la prise

en charge

Promouvoir la
recherche clinique

File active

*Connaitre I'épidémiologie des maladies rares
en France et le nombre de patients
* Evaluer le temps d’attente de prise en charge

du patient Publications
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File active: Pathologies prises en charge
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FICHE PATIENT
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Lors d’une deuxieme visite ou plus (dossier étiqueté FIRENDO),
ne remplir que les items marqués d'un fond

Patient adressé lors 1°® consultation par
MERCI d’écrire ou coller une étiquette g ¥
[] Venu de lui-méme / Parents

Nom de [C] Association de patients
Nom marital ] Généraliste

Prénom [] pediatre O ville
Date de Mai © hopital
Sexe [] Spécialiste O ville
Lieu de naissance © hopital

[[] Centre de depistage neonatal
[T obstétricien/Gynécologue
[] Autre

[[] Inconnu

Lieu de résidence

(- 0 I N I |
Commune

Pays

Diagnostic A L'ENTREE dans ce centre

Médeci h dud
e [] Absent [ ] Approprié [] Men approprié

Hépital
Commune Age au diagnostic
Code postal [] anténatal  [] Néonatal (< 1 mois)
WB' ‘!éil'“ia Al'agedel__|__lans |__l__l mois
Forme [ sporadique O familiale
(consultation, hospitalisation, HDJ) Consanguinité
Issu(e) d' une union entre apparentés
L
[ oui [ ton [ inconnu
Activité (visite) comptabilisée e e
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[ Hors label des Centres O Imagerie O Cytologie moléculaire
T O Dosage hormonal O Autre
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[[] Médecin (ou praticien périmédical)
[[] Praticien périmédical non enregistré
O  Infirmier(ere)

Etat actuel : Diagnostic Confirmeé
Commentaire libre sur le diagnostic / préciser si le gene

est identifio :
O Dietéticien(ne)
O  Psychologue
D Patient décédé D Oui E’ Hon
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Malformations utéro-
VETALETE

Maladies hémorragiques
héréditaires exposant
a des hémorragies
génitales graves

Conséquences
gynécologiques des
maladies chroniques
rares

Libellés des Maladies Rares Gy logi case a rayer

Adénofibrome géant du sein
Malformation mammaire rare
Polyadénomatose mammaire
Tumeur phyllode

ou que rare autre gue malformative

Malformation vaginale rare

If utéro-vag

Pathol ité le ou vul le autre que malformative
d de Mayer-Roki ky-Kister-Hauser

Utérus bicorne

Utérus cloisonné

Utérus double - hémivagin -agénésie rénale
Vagin cloisonné

Maladie de Von Willebrand

Maladie hémorragique rare

Maladie hémorragique rare par anomalie des plaquettes

Maladie hémorragique rare par déficit constitutionnel en facteurs de coagulation

lie du cycle 1 etfou de la puberté

Anomalie du développement sexuel d'intérét gynécologique

G rare

ide dlagr ethlap lité
Erreurs innées du métabolisme rare

Infertilité féminine rare

Maladie cardiague rare
Maladie de systéme rare

Maladie dermatologique rare

rare autre gque malformative

gynécol ou
Maladie hématologique rare
Maladie hépatique rare

Maladie immunologique rare

Ladie infl del "

Maladie intestinale rare

rare

cirn

rare du sy
Maladie rénale rare
Maladie rhumatologique rare

Maladie thrombotique rare d'origine hématologique
Maladies endocriniennes rares

Maladies neurclogiques rares

Maladies osseuses rares

Malformation anorectale

Syndrome de Prader Willi

Code Orphanet
MR180267

MR180163
MR50920
MR180261
MR180199
MR 180151
MR180062
MR180205
MR3109
MR180134
MR180122
MR3411
MR180154
MR903
MR248308
MR248326
MR248315
MR180208
MR325620
MR163637
MRG8367
MRI8049
MRS5710
MR 97929
MR182222
MRE9826
MR180199
MR97992
MR57146
MR98004
MR10412
MR117569
MR12974
MR98028
MR 93626
MR182231
MR182054
MRS7978
MR13024
MRS3419

MR96346

MR739

Rayer :



& BaMaRa File active: questions A

%'BNDMR

Bangue Nztionale ce Données
Malacies Rares

Pour quel centre de référence ?

. . Code
CRMR ORGANE libellés Code CIM10 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
DSD / CRMERC Gonades 46 XX testicular DSD Q98.
DSD / CRMERC Gonades 46XX DSD idiopathique Q56.
DSD Gonades Exstrophie vésicale-épispadias
DSD/ CRMERC Gonades Testotoxicose E3(
CRMERC Gonades Syndrome de Mac Cune Albright Q
DSD/ CRCMERC Gonades Insuffisance ovarienne primitive prématurée E2\

DSD/ CRMERC Gonades Syndrome de Turner Q96.9ED

Comment s’assurer de ’exclusivité des données ?

« Pas de codage précis/ DIM
* Nbreux acteurs/ fiches papiers
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Acteurs régionaux

{ ST } { radiologie }

Plateforme
LCMSMS Médecine de la

. > . reproduction /

Lag‘,’r‘.’t:"re de Neonatologie Gynécologie e
epistage

néongiau ,%Hu Enfants/ ado/ adulte

Caen
Pedopsychiatrie
psychologue

Chirurgie viscerale et

Dermatologie orthopediqute

FHU : neurochirurgie

médecine Endocrinologie
personnalisée adulte

[ Sce d'urologie J

Centre de
compétence
MOC

Centre de

adulte référence
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Diminuer l'errance
diagnostique

T Animation régionale / formation

CHG/ clinique Maternités T
LETrEpurt
St-Valery- RCP
en-Caux .
Fécamp - EPP= S e - Endocrinopédiatrie (1x /sem)
Etretat  SEHMERTTATTIME 2 - Endocrino adulte (1x /sem)

Formation continue:

- Club endoc Normand (1x/
trimestre)

ul:g,,.- T ¥
== TN |

'lesi‘ezx { i

,, Yvetot . N
ur.e J s ) i
= Honfl S LU erekp

=R
LI

lai .

vaes - Quoi de neuf ?

ars " - en endocrino (2x/ an)
ORNE . - en pédiatrie (1x/ an)

Structures médico-sociales
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+ Animation nationale
liens avec les centres de référence
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[La Recherche

"r-._lhl.
" Recherche clinique/ Recherche :..ondi Universis
transversale fondamentale
e h G
- Mémoire et théses des DES: 61239: différenciation et C2N
petites tailles idiopathiques, puberte communication neuronale et ~e
précoce, hypothyroidie congénitale neuroendocrine
Séquelles.endocriniennes suite a une Equipe 4
hemopathie . - Surrénale (H Lebvre)
- Etudes pharmacologiques - neuropeptides et régulation
\industrielles _J homéostasie glucidique (G
Réseau pédiatrie N )

FEREL

Rggeufu. national d'investigation clinique EA 43 0 8 :

e G | | gamétogenese et
' d

/-\\ 'E g / 'o%%gt gamete —N Rives)
- /N ,
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+ Liens avec les associations de

patients
association
‘o ‘ ) surrenales

Hlliance
maladies rares
GRANDIR
“@\}ﬁ
FDNDATIDN
maladies ! \‘?”
rares

oé”l
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+ Stratégie de développement

mission
régional
o
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Chargé de

Projets de
recherche

Centres de
référence

Centre de
compétence
loco-régional

Recueil de la File active:
BamaRa

Coordination des acteurs
Programmes ETP ?

Lien avec les structures
médico-sociales régionales et
associations de patients
O Visibilité (site internet du CHU)

ool O
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- Conclusion

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

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

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

A Pb de moyens financiers / humains:---

Af\ '
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MISSIONS GENERALES

Entretenir les liens entre les acteurs régionaux et la filiere FIRENDO au niveau national,

Créer et développer unge 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);

Etabcllisser_nent /actualisation et mise en ceuvre de procédures, protocoles, consignes, spécifiques a son
omaine;

Gestion et traitement des données et utilisation des logiciels métier (CeMaRa, BaMaRa...)
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FIRENDO en chiffres:

...............

EJ‘ N ;smtuneué S

H:nnn -
Clumpﬂ TP, i Ly

- L-—'? B T
ML

| e : g m,_,: .Aéﬂ; ot
110 acteurs en 2015: %ﬁf e o
Societes savantes -o ”“f@n[m ,; '_,, ,
Unités recherche _n o - i
Labos diagnostic _a /_\ |

=B
Associations patients *?

Centres de competence _a

Centres de référence 6
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MDPH maison départementale des personnes handicapées
LD - Iaboratoire de diagnoste



+ Reéseaux d’Investigation Interréegional [
Nord Ouest G4 : Réseau pédiatriqu G ”36

Nord
Quest

» Coordonnateur (Rouen) DR Mireille CASTANET ]
» ARC - TEC 50% Rouen (CIC): Mme Sylvie Blasquez

4 Au CIC peédiatrique de L|IIe\

I 1 pédiatre PU-PH , Dr S Coopman
Centre Hospitalier Régional » 1 ingénieur de recherche clinique, Dr L
Universitaire de Lille .
Beghin

* 1 interne de pédiatrie
» 1 secrétaire mi-temps
» 2 IDE/puéricultrices

k + 3,5ARC/ TEC )

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

" Au CRB pédiatrique de <$ " Au CRB pédiatrique d’An )/

* ML Kaottler .
+ C Dupont, MCU-PH, J Brouard, PUPH ~ ** . Hoo o
M Joubert
J OuU L 7 e
31 études « amiennoises »
S « cannais .
ANN ll}iENi%%C lille i' s w’” + 7 aveg Bedemere aues Lille
FlRENDgD”‘%C 2 OUH autres %nbres 0 .‘ + 3 avec 2 ou 3 autres memh 4
‘% FIRENDO



w1 Inserm

Institut national

Clin

Lien nationaux pediatriquzc e

PEDSTART network
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National coordination
(Tours)

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

: ©
K

‘conect

‘ 4ch|Idrep

COLLABORATIVE NETWORK FOR EUI
LINICAL [RIALS FOR CHILDREN

PEDSTART

Réseau labellisé F-CRIN

Réseau national d’investigation clinique
pédiatrique

f

PEDSTART est un réseau national de recherche clinique pediatrique plurithématique. Constitue de centres d'investigation

clinique (CIC) pediatriques experts, il permet de mobiliser, grace & un guichet unique, un ensemble de sites investigateurs
reconnus sur de nombreuses spécialités chez 'enfant.

PEDSTART promeut une recherche pédiatrigue d'excellence, & I'échelle internationale, du prématuré a I'adolescent,
quelle que soit la pathologie. Son maillage national et ses connexions europ&ennas permettent de favoriser la recherche
sur les maladies rares necessitant le recours a des centres de références experts peu nombreux.

PEDSTART est tourné vers FEurope. Il est la contribution francaise au réseau européen c4c « Conect4children :
COllaborative Network for European Clinical Trials for Children » aux cdtés de plus de 40 partenaires répartis sur
19 pays.

P Appels a projets C4C en cours
12 DECEMBRE 2018







"“ BaMaRa

A permis le recensement en France a la fin 2013 del?lus
d’'environ 12 000 patients au sein du Centre de Réference

des Maladies Rares de |la Croissance et du reseau des

Centres de Référence/Centres de Compeétences en

Endocrinologie Pédiatrique et Adulte.

Obijectifs

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

- Contribuer a I'élaboration et a I'évaluation strategies
sanitaires visant a ameliorer de la prise en charge des maladies
rares.

- Améliorer la gestion des données medicales, et contribuer
a I'aide a la décision en sante publique pour les maladies rares.




5em EDITION

F\RENDO

FILIERE MALADIES RARES ENDOCRINIENNES




JOURNEE ANNUELLE FIRENDO - 14 DECEMBRE 2016

®
TR

w

JOURNEE d
ANNUELLE =

5* EDITION
LAV | R

12 DECEMBRE 2018




