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Un peu d’histoire...

La mobilisation des pouvoirs publics, des professionnels et des associations :
mise en place des plans nationaux maladies rares depuis 2004

PLAN NATIONAL
MALADIES RARES
2018-2022

Partager l'ir

2004 (05) 2008 (11) 2011 2014 (16) 2018 2022 (23)

Les MR deviennent un enjeu Structuration des 23 FSMR Lancement le 4 juillet 2018

de santé publique
publiq Lancement des travaux pour la

mise en place de la BNDMR

5 ambitions / 55 actions

Labellisation de 131 CRMR
Mise en place des PEMR

Fondation maladies rares
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PLAN NATIONAL
MALADIES RARES
2018-2022

Partager l'innovation,
un diagnostic et un traitement
pour chacun

maladies rares
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PNMR3 2018-2023

Partager [Il'innovation, un diagnostic et un
traitement pour chacun

5 ambitions

 Permettre un diagnostic rapide pour chacun ;
* Innover pour traiter ;

« Ameéliorer la qualité de vie et l'autonomie des
personnes malades ;

« Communiquer et former ;

* Moderniser les organisations et optimiser les
financements.

12/12/2023
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1 MIG dédiée dans le PNMR3 aux
« plateformes d’expertise maladies rares » :

e

Encourager les établissements de santé a mettre en place
des plateformes d'expertise maladies rares pour renforcer
I'articulation inter-fCRMR au sein des établissements
siege de plusieurs centres labellisés

\

MALADIES RARES sur les TERRITOIRES
une action a pérenniser dans le PNMR4

2019
2023
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19 plateformes d’expertise maladies rares en métropole

(]
Ajacdio

4 plateformes de coordination en Outre-mer

Strasbourg - Est

Nice - Corse

ALLO Maladies Rares (Martinigue)

PEMR en lle-de-France

Plateforme d’'Expertise Maladies Rares et Handicap AP-HP
Centre Université de Paris

@
ESMARA (Plateforme d’Expertise Maladies Rares Grand Paris Est) @.
ESMARA

AP-HP.
e Université
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TR Financement par Missions d’Intérét Général (MIG) Z =7
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ET DE LA PREVENTION 7 me # ° P maladies rares

dédiées aux maladies rares chaque année

* Le troisieme plan national maladies rares 2018-2022 (PNMR 3) est financé a hauteur de 147,6M€/an .
sur la durée du plan. Depuis le Ségur de la santé, I'intégration de la revalorisation du point d’indice des @ -
fonctionnaires et la prolongation d’un an du PNMR3, le plan est augmenté en 2023 a 175,1M€/an

¢ 13ame 14, 3M€ 26,8M€

N~ N~ - ~
Soutien aux centres de référence Soutien aux filieres de santé maladies rares Soutien aux actions et AAP du PNMR 3
(4 MIG) (1MIG) (3 MIG)
- Une MIG « générale » (FO4) pour - 1 MIG dédiée (F17) : les filieres de santé - 1 MIG « plateformes d’expertise maladies
I'ensemble des CRMR (hors 3 filieres) maladies rares coordonnent des CRMR, rares » (F21): création de 19 plateformes
- Trois MIG spécifiques pour 3 filieres des professionnels de santé, des d’expertise MR et 4 plateformes de
dédiées (FO5, FO6, FO7) : Maladies laboratoires, des structures éducatives, coordination Qutre-mer (3,1M€)
hémorragiques constitutionnelles sociales, médico-sociales, des - 1 MIG Base de données maladies rares (F22):
(MHEMO), Mucoviscidose (Muco), associations, etc. Banque Nationale de Données Maladies
Sclérose Latérale Amyotrophique et - Objectif du PNMR 3 : renforcer les filieres Rares, mise en place de la BaMaRa, module
Maladies du Neurone Moteur dans les enjeux de soin et de recherche DPI, projet « registre patients en impasse de
(FiISLAN) - 23 filieres de santé maladies rares diagnostic », observatoire des traitements,
- 473 centres financés : 388 CRMR relabellisées en juin 2019 prolongation d’'un an du PNMR3 (16,4M€)
(coordonnateurs / constitutifs) + 85 - 1 MIG « Appui a I'expertise (F23) :
CRC financement des PNDS, programmes ETP,
= 5,8M€ pour CRMR FIRENDO = 608 198€ pour FSMR FIRENDO formation, ERN, outils de RCP (7,2M€)
en C12023 <& || en C12023 & - =195 827€ pour FSMR FIRENDO
FIRENDO FIRENDO

en C1 2023 F'\-RENDO
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Rappel C1 : 154,7M€ (88% de I'enveloppe annuelle) = 134Me€ pour les centres (toutes filieres de santé maladies

rares confondues) + 20,7M€ pour les actions clés du PNMR 3 : MIG filieres, plateformes de coordination (outre-mer), ERN,
BNDMR et soutien aux PNDS, ETP et RCP.

MIG F21 - Plateformes : 5,2M€ C2 2023 MIG F22 - Base de données : 7,1M€
= Soutien au remplissage de BaMaRa

Plateformes d’expertise maladies

. _ ,. pour les CRMR et CCMR a destination
rares (action 10.6 du PNMR3) : 16,2M¢€ des PEMR / PCMR / FSMR selon leur taille
FUREIIBETE (e 22 2102 623 1 et nombre de CRMR et CCMR : soit
PEIEIETES au. pe.rlmetre il I’équivalent de 71 ETP d’ARC ou TEC pour
nouvelle labellisation

les FSMR et 48 ETP pour les

MIG F23 — Appui a I'expertise : 3,9M€ établissements des PEMR/PCMR

Bilan a n+1
Formation professionnelle : 100K€/filiere pour 2 ans
Bilan @ n+1 F'\%ENDO
Soutien aux CRMR nouvellement labellisés : 1,2M€
aux FSMR selon le % d’évolution de CRMR pour

240 000€ pour FIRENDO %100

Total délégation

2023 C1+C2: financement de projets de PNDS, ETP ou RCP
P 171,1M€, o = 45 000€ pour FIRENDO Fkenpo
g soit 97,7% de @ Action pilote sur le lien ville-hépital : 371K€ a
'enveloppe — destination de la FSMR FILSLAN
annuelle Prévision 3™ circulaire budgétaire - BNDMR (2" tranche du forfait annuel)
(175,1M€/an) (décembre 2023) : 4M€ - Observatoire des traitements (25K€) + observatoire du diagnostic (L00K€) ~:enoo
- Autres actions a soutenir du PNMR3
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il

v Evaluation du PNMR3 : HCSP + HCERES

v Labellisation CCMR/CRMR/CRC en 2023 : 1¢" socle du prochain PNMR4
o Les maladies rares sur les territoires
o Candidatures labellisées

v Nomination de 2 personnes qualifiées pour piloter les groupes de travail
pour construire le PNMR4

v Joint Action on Integration of ERNs into healthcare systems
1211212023 o WP8 Data Management
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Calendrier d’évaluation du PNRM3 3™ plan

X
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Conseil dela

o AN maladies rares

publique &Céfeg

ac ”}

0

=l p— Dernier semestre
Novembre 2022 J' 2023
- Saisine du HCSP et - Remise du rapport
du HCERES pour conjoint d’évaluation
évaluation du = du PNMR3 par le
PNMR3 HCSP et le HCERES

Année 2023 Début 2024

— - Mise en place d’un N\ - Lancement du
;I comité mixte soin et (Q) @ PNMR4
E ﬁ a recherches (experts) Z Q
- Réunions des groupes @ @
~ de travail pour [ Br i
ol[—— l'évaluation du PNMR3
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IEIEI?I:EERIETE g Evaluation du PNRM3 A’a
ET DE LA PREVENTION par le HCSP et le HCERES : un bilan pour construire le futur PNMR4 maladies rares

Libert,
Eyalité
Fraternité .
o € Ensey "
o ()
H t & " s
au S v, 5

) ) .. ) ) . . Conseildela ¢ PN\/v= &
Objectifs principaux (extrait du courrier de saisine) : santé 3 ==
publique &Cé\'eo)

v' Evaluer les aspects liés a la prise en charge diagnostique des patients et thérapeutique, a la
collecte des données de sante, a la formation et I'information mais également a 'accompagnement a
I'autonomie.

v" Analyser I'impact des différentes actions réalisées en faveur de la recherche notamment la mise
en ceuvre au sein du programme prioritaire de recherche (PPR) maladies rares du PIA3 et le
renforcement de la recherche translationnelle dans I'appel a projet générique de I'’Agence nationale
de la recherche (ANR).

v Mesurer limpact des réalisations francaises au niveau européen (réseaux européens de
réference, ORPHANET, European Joint Program, actions conjointes...).

v' Réaliser un bilan des efforts en matiere de gouvernance du plan et de pilotage des actions, de
coordination entre les secteurs sanitaire et médico-social, de structuration des FSMR et de
déploiement de la BNDMR

v' Dégager les grands axes de la politique devant étre poursuivie pour les années a venir dans ce
domaine trés sensible et complexe des maladies rares et qui mobilise de nombreuses associations
de patients et de familles.

11



D LA SaNTE Les perspectives du PNMR4 et les enjeux de la labellisation des CRMR/CCMR/CRC :

ET DE LA PREVENTION
Une premiére action majeure du prochain plan
pour une réponse adaptée avec les filiéres de santé maladies rares, les centres de référence maladies rares, les associations
de patients et les plateformes d’expertise maladies rares

Rendre les Personne
parcours du _ malade et
diagnostic Soutenir les aidant :
+ lisibles parcours Etre acteur
maladies
pour les d
rares de € son
personnes TPy arcours de
malades et proximité P

soin, de vie et

leurs aidants
de recherche

12/12/2023 12
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12%

109 122
Coordonnateur
109
122
12%

Comparaison des résultats de la labellisation 2023

avec la labellisation de 2017 (23 FSMR)

33%

394 constitutifs

87 CRC

481

Constitutifs et CRC
362
481
33%

1751

1708

Compétence
1751
1708

-2%

28%

603

TOTAL CRMR + CRC
471
603
28%

2311

TOTAL
2222
2311

4%

B X g

maladies rares
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DE LA SANTE
ET DE LA PREVENTION Y& Y4 . by 7 ’ i i
Centre de référence des anorexies mentales a début précoce Py maladies rares
GROUPE HOSPITALO-UNIVERSITAIRE
FSMR NOM DU CENTRE DE REFERENCE MALADIES RARES (CRMR) Titre Prénom NOM DU NOM DE L'ETABLISSEMENT DE SANTE (el LABEL
RESPONSABLE SITE DE L'ETABLISSEMENT DE SANTE
(AP-HP)
ASSISTANCE PUBLIQUE - HOPITAUX DE| GHU NORD - UNIVERSITE PARIS CITE Centre de
FIRENDO [Centre de référence des anorexies mentales a début précoce Docteur Coline STORDEUR PARIS (AP-HP) HOPITAL ROBERT DEBRE référence
(coordonnateur)
o . s s . ASSISTANCE PUBLIQUE - HOPITAUX DE Centre de
FIRENDO [Centre de référence des anorexies mentales a début précoce Docteur Flora BAT-PITAULT MARSEILLE (AP-HM) compétence
(ex . < s . . Centre de
FIRENDO |Centre de référence des anorexies mentales a début précoce  |Professeur  Ludovic GICQUEL CH HENRI LABORIT (POITIERS) compétence
e . < s . . Centre de
FIRENDO [Centre de référence des anorexies mentales a début précoce Docteur Sylvie LACROIX CHU DE NANTES .
compétence
. . < s . . . Centre de
FIRENDO |[Centre de référence des anorexies mentales a début précoce Docteur  Stéphanie LEGRAS CHU DE MONTPELLIER compétence
. . s s , - . Centre de
FIRENDO [Centre de référence des anorexies mentales a début précoce  |Professeur  Priscille GERARDIN CHU DE ROUEN ,
compétence
. . < s . . ASSISTANCE PUBLIQUE - HOPITAUX DE | GHU CENTRE - UNIVERSITE PARIS CITE, Centre de
FIRENDO |Centre de référence des anorexies mentales a début précoce Docteur Corinne BLANCHET PARIS (AP-HP) HOPITAL COCHIN - PORT ROYAL compétence
e . < s . ‘- Centre de
FIRENDO |[Centre de référence des anorexies mentales a début précoce Docteur Valérie ADRIAN CHU DE BORDEAUX .
compétence
e . < s . . Centre de
FIRENDO |Centre de référence des anorexies mentales a début précoce Docteur Diane MORFIN HOSPICES CIVILS DE LYON compétence
- . © s . . Centre de
FIRENDO |Centre de référence des anorexies mentales a début précoce Docteur Claire BUIS CHU DE GRENOBLE ALPES compétence
- . ~ s . . Centre de
FIRENDO |Centre de référence des anorexies mentales a début précoce Docteur Julia CLARKE GHU PARIS PSY ET NEUROSCIENCES compétence

14
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MINISTERE _ Résultats pour FSMR FIRENDO : F\RENDO n

DE LA SANTE

ET DE LA PREVENTION s g e e v, e .

Centre de référence des dyslipidémies rares P malaiies rares

GROUPE HOSPITALO-UNIVERSITAIRE
i ) NOM DU . (GHU),
FSMR NOM DU CENTRE DE REFERENCE MALADIES RARES (CRMR) Titre Prénom RESPONSABLE NOM DE L'ETABLISSEMENT DE SANTE SITE DE L'ETABLISSEMENT DE SANTE LABEL
(AP-HP)
ex C e . . ASSISTANCE PUBLIQUE - HOPITAUX DE gfé
FIRENDO [Centre de référence des dyslipidémies rares Professeur Sophie BELIARD SSIS “cﬂ ARgEILLCI:L(j AP-H(I:\)/I) v Ce(:;;er::nr:a::r:;: €
FIRENDO |Centre de référence des dyslipidémies rares Professeur  Bertrand CARIOU CHU DE NANTES Centre de compétence
et C : E PUBLIQUE - DE B E ERSITE, ,

FIRENDO |Centre de référence des dyslipidémies rares Docteur Antonio GALLO ASSISTANC ::RISI&%_H;;OPITAUX GHHéJPIS%F:_ POI";IIEN-S,:JL’\IilgTF:{IEEE Centre de compétence
FIRENDO |Centre de référence des dyslipidémies rares Professeur Sybil CHARRIERE HOSPICES CIVILS DE LYON Centre de compétence
FIRENDO |Centre de référence des dyslipidémies rares Professeur Bruno VERGES CHU DE DIJON BOURGOGNE Centre de compétence
FIRENDO |Centre de référence des dyslipidémies rares Docteur Julie LEMALE ASSISTANCE ::;;I&%%A;;OPWAUX DE HGg'PlIJTZ?_RABRCI)\;I\IAN'\:EDU_:_\:(\;EZSSE:[J Centre de compétence
FIRENDO [Centre de référence des dyslipidémies rares Professeur Jean FERRIERES CHU DE TOULOUSE Centre de compétence
FIRENDO [Centre de référence des dyslipidémies rares Docteur Cécile YELNIK CHU DE LILLE Centre de compétence
FIRENDO [Centre de référence des dyslipidémies rares Professeur Estelle NOBECOURT CHU DE LA REUNION Centre de compétence

15
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MINISTERE Résultats pour FSMR FIRENDO : FIRENDO n
DE LA SANTE | [|
ET DE LA PREVENTION Y . . . . .
Centre de référence des maladies endocriniennes rares de la croissance et du développement (1/2) maiadies rares
GROUPE HOSPITALO-UNIVERSITAIRE
FSMR [NOM DU CENTRE DE REFERENCE MALADIES RARES (CRMR) Titre Prénom NOM bU NOM DE L'ETABLISSEMENT DE SANTE (GHU), LABEL
RESPONSABLE SITE DE L'ETABLISSEMENT DE SANTE
(AP-HP)
Centre de référence des maladies endocriniennes rares de la ... ASSISTANCE PUBLIQUE - HOPITAUX DE| GHU NORD - UNIVERSITE PARIS CITE, | Centre de référence
END J L ERIE ~ .
FIRENDO | issance et du développement Professeur  Laetitia  MARTINERI PARIS (AP-HP) HOPITAL ROBERT DEBRE (coordonnateur)
Centre de référence des maladies endocriniennes rares de la ASSISTANCE PUBLIQUE - HOPITAUX DE GHU SORBONNE UNIVERSITE, Centre de référence
FIRENDO | | oissance et du développement Professeur  Anne BACHELOT PARIS (AP-HP) HOPITAL PITIE-SALPETRIERE (constitutif)
FIRENDO Centre de référence des maladies endocriniennes rares de la Professeur Sophie CHRISTIN- | ASSISTANCE PUBLIQUE - HOPITAUX DE GHU SORBONNE UNIVERSITE, Centre de référence
croissance et du développement p MAITRE PARIS (AP-HP) HOPITAL SAINT-ANTOINE (constitutif)
FIRENDO Cen'tre de refereane des maladies endocriniennes rares de la Professeur  Thomas EDOUARD CHU DE TOULOUSE Centre de .refe'rence
croissance et du développement (constitutif)
Centre de référence des maladies endocriniennes rares de la . ASSISTANCE PUBLIQUE - HOPITAUX DE GHU SORBONNE UNIVERSITE, Centre de référence
FIREND . [ P I NETCHINE A L
O L roissance et du développement rofesseur  Irene ¢ PARIS (AP-HP) HOPITAL ARMAND TROUSSEAU (constitutif)
FIRENDO Centre de référence des maladies endocriniennes rares de la Docteur Dinane SAMARA DIAB-| ASSISTANCE PUBLIQUE - HOPITAUX DE | GHU CENTRE - UNIVERSITE PARIS CITE, | Centre de référence
croissance et du développement BOUSTANI PARIS (AP-HP) HOPITAL NECKER-ENFANTS MALADES (constitutif)
FIRENDO Cer?tre de referenc'e des maladies endocriniennes rares de la Docteur Karine BRAUN CHU D'AMIENS PICARDIE Centre de
croissance et du développement compétence
FIRENDO Cen'tre de referencle des maladies endocriniennes rares de la Docteur Natacha BOUHOURS- CHU D'ANGERS Centre de
croissance et du développement NOUET compétence
FIRENDO Cen.tre de referenc,e des maladies endocriniennes rares de la Docteur Brigitte MIGNOT CHU DE BESANCON Centlre de
croissance et du développement compétence
Centre de référence des maladies endocriniennes rares de la Centre de
FIRENDO . B Professeur Pascal BARAT CHU DE BORDEAUX .
croissance et du développement compétence
FIRENDO Cethre de referenc'e des maladies endocriniennes rares de la Docteur Karine BOURDET CHRU DE BREST Cent[‘e de
croissance et du développement compétence
Centre de référence des maladies endocriniennes rares de la L Centre de
FIRENDO . . Docteur Virginie RIBAULT CHU DE CAEN NORMANDIE .
croissance et du développement compétence
FIRENDO Cen'tre de referenc}e des maladies endocriniennes rares de la Professeur lgor TAUVERON CHU DE CLERMONT-FERRAND Centlre de
croissance et du développement compétence
FIRENDO Centre de référence des maladies endocriniennes rares de la Professeur  Guillaume ASSIE ASSISTANCE PUBLIQUE - HOPITAUX DE | GHU CENTRE - UNIVERSITE PARIS CITE, Centre de
croissance et du développement PARIS (AP-HP) HOPITAL COCHIN - PORT ROYAL compétence
FIRENDQ [ centre de référence des maladies endocriniennes rares de la Docteur ~ Candace  BENSIGNOR CHU DE DIJON BOURGOGNE Centre de
croissance et du développement compétence

16



Résultats pour FSMR FIRENDO : F(::npo

S

MINISTERE |
DE LA SANTE | [|
ET DE LA PREVENTION Y . - . s
Centre de référence des maladies endocriniennes rares de la croissance et du développement (2/2) maiadies rares
GROUPE HOSPITALO-UNIVERSITAIRE
FSMR NOM DU CENTRE DE REFERENCE MALADIES RARES (CRMR) Titre Prénom NOM bu NOM DE L'ETABLISSEMENT DE SANTE (1T, LABEL
RESPONSABLE SITE DE L'ETABLISSEMENT DE SANTE
(AP-HP)
Centre de référence des maladies endocriniennes rares de la ,
FIRENDO . . Docteur Anne SPITERI CHU DE GRENOBLE ALPES Centre de compétence
croissance et du développement
FIRENDO Cer?tre de referenc,e des maladies endocriniennes rares de la Docteur Laure HOUDON CHU DE LA REUNION Centre de compétence
croissance et du développement NGUYEN
FIRENDO [ cnire de référence des maladies endocriniennes raresdela | o prjpe  VILLANUEVA- HOSPICES CIVILS DE LYON Centre de compétence
croissance et du développement BOUANANI
Centre de référence des maladies endocriniennes rares de la ASSISTANCE PUBLIQUE - HOPITAUX DE ,
END , D E
FIRENDO croissance et du développement octeur Sarah CASTETS MARSEILLE (AP-HM) Centre de compétence
FIRENDO | Ccntre de référence des maladies endocriniennes rares dela | e oo Francoise PARIS CHU DE MONTPELLIER Centre de compétence
croissance et du développement
FIRENDO Cethre de referencle des maladies endocriniennes rares de I3 Docteur Emeline RENARD CHRU DE NANCY Centre de compétence
croissance et du développement
FIRENDQ [ cenire de référence des maladies endocriniennes raresdela | o gapine BARON CHU DE NANTES Centre de compétence
croissance et du développement
FIRENDQ | _cnire de référence des maladies endocriniennes rares de la Docteur Julie MAITRE CHR D'ORLEANS Centre de compétence
croissance et du développement
FIRENDO Cer?tre de referenc'e des maladies endocriniennes rares de la Docteur Florence COMPAIN CHU DE POITIERS Centre de compétence
croissance et du développement
FIRENDO | -entre deréférence des maladies endocriniennes raresdela | o0 Ayrelie BEROT CHU DE REIMS Centre de compétence
croissance et du développement
FIRENDO | _cntre de référence des maladies endocriniennes rares de la Docteur Marie-Aline  GUITTENY CHU DE RENNES Centre de compétence
croissance et du développement
FIRENDO | ontre de référence des maladies endocriniennes rares de la Docteur  Mireille  CASTANET CHU DE ROUEN Centre de compétence
croissance et du développement
FIRENDQ | _o"tre de référence des maladies endocriniennes rares de 2 |p oo ooy Natacha  GERMAIN CHU DE SAINT-ETIENNE Centre de compétence
croissance et du développement
afé i ini E ES DE .
FIRENDO Cen.tre de referenc,e des maladies endocriniennes rares de la professeur  Nathalie JEANDIDIER HOPITAUX UNIVERSITAIRES Centre de compétence
croissance et du développement STRASBOURG
FIRENDO Centre de référence des maladies endocriniennes rares de la Professeur Nicolas CHEVALIER CHU DE NICE Centre de compétence

croissance et du développement
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EN z . s
MINISTERE _ Résultats pour FSMR FIRENDO : FIRENDO n
DE LA SANTE -
ET DE LA PREVENTION & B4 . ’ i
Centre de référence des maladies rares de la surrénale (1/2) maladies rares
Fraternité
FSMR NOM DU CENTRE DE REFERENCE MALADIES RARES (CRMR) Titre Prénom RE:IF%“II\IISDAUBLE NOM DE L'ETABLISSEMENT DE SANTE g?gg:i,‘;_?:::}:s;o“;llé:_II_V;ERSSI;_I\-::_REE(LC::I:;') LABEL
FIRENDO |[Centre de référence des maladies rares de la surrénale Professeur Jérome BERTHERAT ASSISTANCE: :RIT;‘I&[;E';;OPITAUX DE GHl:Igi?rm_E‘; (tj C'\Il-lll\:\lE?:g:: ;\(I;?ACLITE, C(-::;Li::nr:;‘:zr:)c €
GHU CENTRE - UNIVERSITE PARIS CITE, e
FIRENDO |Centre de référence des maladies rares de la surrénale Professeur Laurence AMAR ASSISTANCE lf Aulsgalljfl-_l :)IOPITA UXDE HOPITAL EUROPEEN GEORGES-POMPIDOU Cent(zgset:gz})ence
(HEGP)
FIRENDO (Centre de référence des maladies rares de la surrénale Professeur Antoine TABARIN CHU DE BORDEAUX cen t(r;g:t;’g;r;nce
FIRENDO [Centre de référence des maladies rares de la surrénale Professeur ~ Marie-Laure  RAFFIN-SANSON ASS|STANCE;:RBI;I&%IIFI;;OPITAUX DE GHgéJ:I‘_II_\ﬁRAS&-E;gFSI: FS):\;IIEAY' cc():;r:ér:e:ie
FIRENDO [Centre de référence des maladies rares de la surrénale Docteur Abdallah AL-SALAMEH CHU D'AMIENS PICARDIE cc():rir:gfe:ie
s . . . , Centre de
FIRENDO [Centre de référence des maladies rares de la surrénale Docteur Frederic ILLOUZ CHU D'ANGERS compétence
™ . . Centre de
FIRENDO [Centre de référence des maladies rares de la surrénale Docteur Franck SCHILLO CHU DE BESANGCON compétence
FIRENDO |[Centre de référence des maladies rares de la surrénale Docteur Claire BOUVATTIER ASSISTANCE::Rﬁél&L;:;OPITAUX DE GHU U'\::E)IE?TS‘LT_EBT&RTIEEACLAY’ csswrsgfeiie
FIRENDO [Centre de référence des maladies rares de la surrénale Docteur Emmanuel SONNET CHRU DE BREST cc():;r:ér:e:ie
s . . S Centre de
FIRENDO [Centre de référence des maladies rares de la surrénale Docteur Virginie RIBAULT CHU DE CAEN NORMANDIE compétence
s . . Centre de
FIRENDO [Centre de référence des maladies rares de la surrénale Professeur Igor TAUVERON CHU DE CLERMONT-FERRAND compétence
™ . , - Centre de
FIRENDO [Centre de référence des maladies rares de la surrénale Professeur Olivier CHABRE CHU DE GRENOBLE ALPES compétence
s . . . . Centre de
FIRENDO [Centre de référence des maladies rares de la surrénale Docteur Stéphanie ESPIARD CHU DE LILLE compétence
s . , . Centre de
FIRENDO [Centre de référence des maladies rares de la surrénale Professeur  Marie-Pierre TEISSIER CHU DE LIMOGES compétence
"™ . . , Centre de
FIRENDO [Centre de référence des maladies rares de la surrénale Professeur Gérald RAVEROT HOSPICES CIVILS DE LYON compétence
FIRENDO [Centre de référence des maladies rares de la surrénale Professeur Frederic CASTINETTI ASSISTAN&?:E;H?::;_:&TTAUX DE cgirggfe:ie
FIRENDO [Centre de référence des maladies rares de la surrénale Docteur Isabelle RAINGEARD CHU DE MONTPELLIER cg;r:;::eiie
s . . Centre de
FIRENDO [Centre de référence des maladies rares de la surrénale Docteur Eva FEIGERLOVA CHRU DE NANCY compétence
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EN z . s
MINISTERE _ Résultats pour FSMR FIRENDO : FIRENDO n
DE LA SANTE -
ET DE LA PREVENTION & B4 . ’ i
Centre de référence des maladies rares de la surrénale (2/2) maladies rares
Fraternité
. . NOM DU . GROUPE HOSPITALO-UNIVERSITAIRE (GHU),
FSMR NOM DU CENTRE DE REFERENCE MALADIES RARES (CRMR) Titre Prénom RESPONSABLE NOM DE L'ETABLISSEMENT DE SANTE SITE DE L'ETABLISSEMENT DE SANTE (AP-HP) LABEL
FIRENDO [Centre de référence des maladies rares de la surrénale Docteur Sabine BARON CHU DE NANTES Ce”tfe de
compétence
ex . . . ASSISTANCE PUBLIQUE - HOPITAUX DE GHU CENTRE - UNIVERSITE PARIS CITE, Centre de
FIRENDO [Centre de référence des maladies rares de la surrénale Professeur Michel POLAK PARIS (AP-HP) HOPITAL NECKER-ENFANTS MALADES compétence
iex . , ASSISTANCE PUBLIQUE - HOPITAUX DE GHU SORBONNE UNIVERSITE, Centre de
FIRENDO [Centre de référence des maladies rares de la surrénale Professeur Anne BACHELOT PARIS (AP-HP) HOPITAL PITIE-SALPETRIERE compétence
FIRENDO [Centre de référence des maladies rares de la surrénale Docteur Aurélie MIOT CHU DE POITIERS Centlre de
compétence
s . , Centre de
FIRENDO [Centre de référence des maladies rares de la surrénale Docteur Sara BARRAUD CHU DE REIMS .
compétence
s . . L Centre de
FIRENDO [Centre de référence des maladies rares de la surrénale Docteur Benjamin MOREAU CHU DE RENNES .
compétence
ex . . . ASSISTANCE PUBLIQUE - HOPITAUX DE GHU NORD - UNIVERSITE PARIS CITE, Centre de
FIRENDO [Centre de référence des maladies rares de la surrénale Professeur Laetitia MARTINERIE PARIS (AP-HP) HOPITAL ROBERT DEBRE compétence
FIRENDO [Centre de référence des maladies rares de la surrénale Professeur Hervé LEFEBVRE CHU DE ROUEN Cs:::gfeiie
ex . . . CHRISTIN- ASSISTANCE PUBLIQUE - HOPITAUX DE GHU SORBONNE UNIVERSITE, Centre de
FIRENDO [Centre de référence des maladies rares de la surrénale Professeur Sophie MAITRE PARIS (AP-HP) HOPITAL SAINT-ANTOINE compétence
FIRENDO [Centre de référence des maladies rares de la surrénale Professeur Natacha GERMAIN CHU DE SAINT-ETIENNE cgr?lr;)tgfe:ie
FIRENDO [Centre de référence des maladies rares de la surrénale Professeur Nathalie JEANDIDIER HOPITAUX UNIVERSITAIRES DE Ce”tfe de
STRASBOURG compétence
FIRENDO [Centre de référence des maladies rares de la surrénale Docteur Céline MOULY CHU DE TOULOUSE Ce“tfe de
compétence
s . . Centre de
FIRENDO [Centre de référence des maladies rares de la surrénale Docteur Peggy PIERRE CHU DE TOURS .
compétence
FIRENDO [Centre de référence des maladies rares de la surrénale Docteur Fritz-Line VELAYOUDOM CHU DE LA GUADELOUPE POINTE-A- Centlre de
PITRE/ABYMES compétence
FIRENDO [Centre de référence des maladies rares de la surrénale Docteur Cédric FAGOUR CHU DE MARTINIQUE cgr?lr;)tgfe?]ie
FIRENDO [Centre de référence des maladies rares de la surrénale Docteur Anna FLAUS- CHU DE LA REUNION Ce”tfe de
FURMANIUK compétence
s . , . Centre de
FIRENDO [Centre de référence des maladies rares de la surrénale Professeur Nicolas CHEVALIER CHU DE NICE compétence
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Résultats pour FSMR FIRENDO : ((:cnpo

S

MINISTERE |
DE LA SANTE
ET DE LA PREVENTION Y& Y4 . . ’ 1
Centre de référence des maladies rares de la thyroide et des récepteurs hormonaux (1/2) maladies rares
GROUPE HOSPITALO-UNIVERSITAIRE
. } NOM DU . (GHU),
FSMR NOM DU CENTRE DE REFERENCE MALADIES RARES (CRMR) Titre Prénom RESPONSABLE NOM DE L'ETABLISSEMENT DE SANTE SITE DE L'ETABLISSEMENT DE SANTE LABEL
(AP-HP)
FIRENDO C’entre de référence des maladies rares de la thyroide et des Professeur  Patrice RODIEN CHU D'ANGERS Centre de référence
récepteurs hormonaux (coordonnateur)
FIRENDO C:entre de référence des maladies rares de la thyroide et des Professeur Rachel DESAILLOUD CHU D'AMIENS PICARDIE Centre de
récepteurs hormonaux compétence
FIRENDO Clentre de référence des maladies rares de la thyroide et des Docteur Brigitte MIGNOT CHU DE BESANCON Centre de
récepteurs hormonaux compétence
FIRENDO Clentre de référence des maladies rares de la thyroide et des Docteur Sandra POCHELU CHU DE BORDEAUX Centre de
récepteurs hormonaux compétence
FIRENDO Cfentre de référence des maladies rares de la thyroide et des Professeur Veronique KERLAN CHRU DE BREST Centre de
récepteurs hormonaux compétence
EIRENDO Cfentre de référence des maladies rares de la thyroide et des Professeur lgor TAUVERON CHU DE CLERMONT-EERRAND Centl:e de
récepteurs hormonaux compétence
EIRENDO Centre de référence des maladies rares de la thyroide et des Professeur Lionel GROUSSIN ASSISTANCE PUBLIQUE - HOPITAUX DE| GHU CENTRE - UNIVERSITE PARIS CITE, Centre de
récepteurs hormonaux PARIS (AP-HP) HOPITAL COCHIN - PORT ROYAL compétence
FIRENDO Cfentre de référence des maladies rares de la thyroide et des Professeur Bruno VERGES CHU DE DJON BOURGOGNE Centlje de
récepteurs hormonaux compétence
EIRENDO C’entre de référence des maladies rares de la thyroide et des Professeur Olivier CHABRE CHU DE GRENOBLE ALPES Centlje de
récepteurs hormonaux compétence
EIRENDO Centre de référence des maladies rares de la thyroide et des Docteur Cecile THOMAS | ASSISTANCE PUBLIQUE - HOPITAUX DE GHU UNIVERSITE PARIS SACLAY, Centre de
récepteurs hormonaux TEINTURIER PARIS (AP-HP) HOPITAL BICETRE compétence
FIRENDO Cfentre de référence des maladies rares de la thyroide et des Docteur Laure HOUDON CHU DE LA REUNION Centre de
récepteurs hormonaux NGUYEN compétence
FIRENDO Clentre de référence des maladies rares de la thyroide et des Docteur Miriam LADSOUS CHU DE LILLE Centre de
récepteurs hormonaux compétence
Centre de référence des maladies rares de la thyroide et des . ASSISTANCE PUBLIQUE - HOPITAUX DE Centre de
FIRENDO récepteurs hormonaux Professeur  Thierry BRUE MARSEILLE (AP-HM) compétence
FIRENDO Cfentre de référence des maladies rares de la thyroide et des Docteur Emeline RENARD CHRU DE NANCY Centre de
récepteurs hormonaux compétence
EIRENDO Cfentre de référence des maladies rares de la thyroide et des Docteur Sabine BARON CHU DE NANTES Centl:e de
récepteurs hormonaux compétence
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EXx 4 . g
MINISTERE _ Résultats pour FSMR FIRENDO : F\RENDO n
DE LA SANTE
ET DE LA PREVENTION Y& Y4 . . ’ 1
Centre de référence des maladies rares de la thyroide et des récepteurs hormonaux (2/2) maladies rares
GROUPE HOSPITALO-UNIVERSITAIRE
FSMR NOM DU CENTRE DE REFERENCE MALADIES RARES (CRMR) Titre Prénom aloh oL NOM DE L'ETABLISSEMENT DE SANTE Jelll LABEL
RESPONSABLE SITE DE L'ETABLISSEMENT DE SANTE
(AP-HP)
FIRENDO C,entre de référence des maladies rares de la thyroide et des Docteur Xavier PIGUEL CHU DE POITIERS Centre de
récepteurs hormonaux compétence
FIRENDO C:entre de référence des maladies rares de la thyroide et des Docteur Plerrg SOUCHON CHU DE REIMS Centre de
récepteurs hormonaux Frangois compétence
FIRENDO S:C”;;feifsrifrﬁ';iifs maladies rares de la thyroide et des Docteur  Noemie  LE TALLEC CHU DE RENNES cg;”;gfeiie
FIRENDO Centre de référence des maladies rares de la thyroide et des Professeur Sobhie CHRISTIN | ASSISTANCE PUBLIQUE - HOPITAUX DE GHU SORBONNE UNIVERSITE, Centre de
récepteurs hormonaux P MAITRE PARIS (AP-HP) HOPITAL SAINT-ANTOINE compétence
FIRENDO Cfentre de référence des maladies rares de la thyroide et des Professeur  Natacha GERMAIN CHU DE SAINT-ETIENNE Centre de
récepteurs hormonaux compétence
EIRENDO Cfentre de référence des maladies rares de la thyroide et des Docteur Marie MANSILLA HOPITAUX UNIVERSITAIRES DE Centl:e de
récepteurs hormonaux STRASBOURG compétence
EIRENDO Cfentre de référence des maladies rares de la thyroide et des Docteur Solange  GRUNENWALD CHU DE TOULOUSE Centl:e de
récepteurs hormonaux compétence
EIRENDO Cfantre de référence des maladies rares de la thyroide et des Docteur Pegay PIERRE CHU DE TOURS Centlje de
récepteurs hormonaux compétence
EIRENDO C’entre de référence des maladies rares de la thyroide et des Docteur Iuliette ABEILLON HOSPICES CIVILS DE LYON Centn:e de
récepteurs hormonaux compétence
EIRENDO C,entre de référence des maladies rares de la thyroide et des Professeur Nicolas CHEVALIER CHU DE NICE Centll'e de
récepteurs hormonaux compétence
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Résultats pour FSMR FIRENDO : ((:cnpo

S

MINISTERE |
DE LA SANTE | [|
ET DE LA PREVENTION Iy J4 H 1
Centre de référence des maladies rares de I'hypophyse (1/2) maiadies rares
GROUPE HOSPITALO-UNIVERSITAIRE
FSMR [NOM DU CENTRE DE REFERENCE MALADIES RARES (CRMR) Titre Prénom NOM bU NOM DE L'ETABLISSEMENT DE SANTE (GHU), LABEL
RESPONSABLE SITE DE L'ETABLISSEMENT DE SANTE
(AP-HP)
s . , . ASSISTANCE PUBLIQUE - HOPITAUX DE Centre de référence
FIRENDO (Centre de référence des maladies rares de I'hypophyse Professeur  Thierry BRUE MARSEILLE (AP-HM) (coordonnateur)
(o . , - ASSISTANCE PUBLIQUE - HOPITAUX DE GHU UNIVERSITE PARIS SACLAY, Centre de référence
FIRENDO |Centre de référence des maladies rares de I'hypophyse Professeur  Philippe CHANSON PARIS (AP-HP) HOPITAL BICETRE (constitutif)
FIRENDO |Centre de référence des maladies rares de I'hypophyse Professeur Régis COUTANT CHU D'ANGERS Cent(ze; gse‘t;sz;)e*nce
FIRENDO |Centre de référence des maladies rares de I'hypophyse Professeur Gérald RAVEROT HOSPICES CIVILS DE LYON Cent}r;gfﬁrff te;']rc;?nce
s . , . Centre de
FIRENDO |[Centre de référence des maladies rares de I'hypophyse Professeur Rachel DESAILLOUD CHU D'AMIENS PICARDIE compétence
- . , . RAFFIN- ASSISTANCE PUBLIQUE - HOPITAUX DE GHU UNIVERSITE PARIS SACLAY, Centre de
FIRENDO |[Centre de référence des maladies rares de I'hypophyse Professeur Marie-Laure SANSON PARIS (AP-HP) HOPITAL AMBROISE PARE compétence
- . , . ASSISTANCE PUBLIQUE - HOPITAUX DE | GHU CENTRE - UNIVERSITE PARIS CITE, Centre de
FIRENDO |[Centre de référence des maladies rares de I'hypophyse Professeur Guillaume ASSIE PARIS (AP-HP) HOPITAL COCHIN - PORT ROYAL compétence
- . , ASSISTANCE PUBLIQUE - HOPITAUX DE GHU SORBONNE UNIVERSITE, Centre de
FIRENDO |[Centre de référence des maladies rares de I'hypophyse Docteur Bertrand BAUSSART PARIS (AP-HP) HOPITAL PITIE-SALPETRIERE compétence
o . . . SAMARA ASSISTANCE PUBLIQUE - HOPITAUX DE | GHU CENTRE - UNIVERSITE PARIS CITE, Centre de
FIRENDO |[Centre de référence des maladies rares de I'hypophyse Docteur Dinane BOUSTANI PARIS (AP-HP) HOPITAL NECKER-ENFANTS MALADES compétence
iex . , . STOREY- ASSISTANCE PUBLIQUE - HOPITAUX DE | GHU NORD - UNIVERSITE PARIS CITE, Centre de
FIRENDO |[Centre de référence des maladies rares de I'hypophyse Docteur Caroline LONDON PARIS (AP-HP) HOPITAL ROBERT DEBRE compétence
- . , . CHRISTIN- | ASSISTANCE PUBLIQUE - HOPITAUX DE GHU SORBONNE UNIVERSITE, Centre de
FIRENDO |[Centre de référence des maladies rares de I'hypophyse Professeur Sophie MAITRE PARIS (AP-HP) HOPITAL SAINT-ANTOINE compétence
FIRENDO |[Centre de référence des maladies rares de I'hypophyse Docteur Franck SCHILLO CHU DE BESANGCON Ce”tfe de
compétence
e . , . Centre de
FIRENDO [Centre de référence des maladies rares de I'hypophyse Professeur  Antoine TABARIN CHU DE BORDEAUX compétence
s . , R Centre de
FIRENDO |[Centre de référence des maladies rares de I'hypophyse Professeur Véronique KERLAN CHRU DE BREST compétence
s . , L Centre de
FIRENDO |[Centre de référence des maladies rares de I'hypophyse Docteur Virginie RIBAULT CHU DE CAEN NORMANDIE compétence
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Ex - . o
MINISTERE _ Résultats pour FSMR FIRENDO : FIRENDO n
DE LA SANTE -
ET DE LA PREVENTION Iy J4 H 1 i
Centre de référence des maladies rares de I'hypophyse (2/2) maladies rares
Fratermité
. P NOM DU . GROUPE HOSPITALO-UNIVERSITAIRE (GHU),
FSMR NOM DU CENTRE DE REFERENCE MALADIES RARES (CRMR) Titre Prénom RESPONSABLE NOM DE L'ETABLISSEMENT DE SANTE SITE DE L'ETABLISSEMENT DE SANTE (AP-HP) LABEL
FIRENDO [Centre de référence des maladies rares de I'hypophyse Professeur Igor TAUVERON CHU DE CLERMONT-FERRAND cc():ri\rggfe:ie
s . , Centre de
FIRENDO |Centre de référence des maladies rares de I'hypophyse Professeur Bruno VERGES CHU DE DIJON BOURGOGNE compétence
(s . , . Centre de
FIRENDO |Centre de référence des maladies rares de I'hypophyse Professeur Olivier CHABRE CHU DE GRENOBLE ALPES compétence
. . , L Centre de
FIRENDO |Centre de référence des maladies rares de I'hypophyse Docteur Christine  CORTET-RUDELLI CHU DE LILLE compétence
. . , . Centre de
FIRENDO |Centre de référence des maladies rares de I'hypophyse Professeur Marie-Pierre TEISSIER CHU DE LIMOGES compétence
- . , Centre de
FIRENDO [Centre de référence des maladies rares de I'hypophyse Docteur Isabelle RAINGEARD CHU DE MONTPELLIER compétence
- . , Centre de
FIRENDO [Centre de référence des maladies rares de I'hypophyse Docteur Eva FEIGERLOVA CHRU DE NANCY .
competence
A . , . Centre de
FIRENDO |Centre de référence des maladies rares de I'hypophyse Docteur Sabine BARON CHU DE NANTES ,
compétence
s . \ - Centre de
FIRENDO |Centre de référence des maladies rares de I'hypophyse Professeur Brigitte DELEMER CHU DE REIMS .
compétence
. . , Centre de
FIRENDO |Centre de référence des maladies rares de I'hypophyse Docteur Annabelle ESVANT CHU DE RENNES .
compétence
. . , . Centre de
FIRENDO |Centre de référence des maladies rares de I'hypophyse Professeur Hervé LEFEBVRE CHU DE ROUEN .
compétence
- . , Centre de
FIRENDO [Centre de référence des maladies rares de I'hypophyse Professeur Natacha GERMAIN CHU DE SAINT-ETIENNE compétence
i . , . HOPITAUX UNIVERSITAIRES DE Centre de
FIRENDO [Centre de référence des maladies rares de I'hypophyse Professeur Nathalie JEANDIDIER STRASBOURG compétence
FIRENDO |Centre de référence des maladies rares de I'hypophyse Docteur Céline MOULY CHU DE TOULOUSE Centfe de
compétence
(s . \ Centre de
FIRENDO |Centre de référence des maladies rares de I'hypophyse Docteur Peggy RENOULT-PIERRE CHU DE TOURS compétence
ex . , . . CHU DE LA GUADELOUPE POINTE-A- Centre de
FIRENDO |Centre de référence des maladies rares de I'hypophyse Docteur Fritz-Line VELAYOUDOM PITRE/ABYMES compétence
FIRENDO [Centre de référence des maladies rares de I'hypophyse Docteur Muriel COGNE CHU DE LA REUNION Ce”tfe de
compétence
et . , . Centre de
FIRENDO [Centre de référence des maladies rares de I'hypophyse Professeur Nicolas CHEVALIER CHU DE NICE compétence
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EXx 4 . [ ]
MINISTERE _ Résultats pour FSMR FIRENDO : F\RENDO m
DE LA SANTE
ET DE LA PREVENTION Iq J4 . 4 7 e . J S 1| i
Centre de référence des maladies rares du développement génital : du foetus a I'adulte (1/2) maladies rares
GROUPE HOSPITALO-UNIVERSITAIRE
. , NOM DU . (GHU),
FSMR |NOM DU CENTRE DE REFERENCE MALADIES RARES (CRMR) Titre Prénom RESPONSABLE NOM DE L'ETABLISSEMENT DE SANTE SITE DE L'ETABLISSEMENT DE SANTE LABEL
(AP-HP)
. . . Centre de
FIRENDO c:::tr; ‘_"Z;iﬁ:ﬁg?lﬁ:jﬁzlad'es rares du développement | . ceur  Nicolas KALFA CHU DE MONTPELLIER référence
|g ) (coordonnateur)
Centre de référence des maladies rares du développement . ASSISTANCE PUBLIQUE - HOPITAUX DE GHU UNIVERSITE PARIS SACLAY, Centre de référence
FIRENDO \ énital : du feetus a I'adulte Docteur  Claire  BOUVATTIER PARIS (AP-HP) HOPITAL BICETRE (constitutif)
FIRENDO Ce,nfre de referenc? qes maladies rares du développement Docteur patricia BRETONES HOSPICES CIVILS DE LYON Centre de .refe.rence
énital : du feetus a l'adulte (constitutif)
FIRENDO Ce:n?re de reference‘e c?es maladies rares du développement Docteur Christine LEFEVRE CHU DE LILLE Centre de 'refe'rence
énital : du feetus a l'adulte (constitutif)
FIRENDO C(Ien'tre de referenc\e Ides maladies rares du développement Docteur Karine BRAUN CHU D'AMIENS PICARDIE Centre de
génital : du foetus a I'adulte compétence
FIRENDO C?n.tre de referenc‘e Ides maladies rares du développement Professeur Regis COUTANT CHU D'ANGERS Cent,re de
génital : du foetus a I'adulte compétence
FIRENDO C?n.tre de referenc‘e Ides maladies rares du développement Docteur Brigitte MIGNOT CHU DE BESANCON Cent,re de
génital : du foetus a I'adulte compétence
FIRENDO C(IenFre de referenc\e Ides maladies rares du développement Professeur Pascal BARAT CHU DE BORDEAUX Centre de
génital : du foetus a I'adulte compétence
FIRENDO C(lan.tre de referenc\e Ides maladies rares du développement Docteur Karine BOURDET CHRU DE BREST Centre de
génital : du foetus a I'adulte compétence
FIRENDO C?njcre de referenc‘e Ides maladies rares du développement Docteur Virginie RIBAULT CHU DE CAEN NORMANDIE Cent,re de
génital : du foetus a I'adulte compétence
FIRENDO | -cnire de référence des maladies rares du développement Docteur ~ Candace  BENSIGNOR CHU DE DIJON BOURGOGNE Centre de
génital : du foetus a I'adulte compétence
FIRENDO C('enFre de referenc\e Ides maladies rares du développement Professeur Olivier CHABRE CHU DE GRENOBLE ALPES Cent[‘e de
génital : du foetus a I'adulte compétence
Centre de référence des maladies rares du développement . CHU DE LA GUADELOUPE POINTE-A- Centre de
FIRENDO génital : du foetus a I'adulte Docteur  Marie-Eve  GATIBELZA PITRE/ABYMES compétence
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Centre de référence des maladies rares du développement génital : du foetus a I'adulte (2/2) maladies rares
GROUPE HOSPITALO-UNIVERSITAIRE
FSMR |NOM DU CENTRE DE REFERENCE MALADIES RARES (CRMR) Titre Prénom NOM DU NOM DE L'ETABLISSEMENT DE SANTE (GHU), LABEL
RESPONSABLE SITE DE L'ETABLISSEMENT DE SANTE
(AP-HP)
Centre de référence des maladies rares du développement - PIGEON- Centre de
FIRENDO génital : du foetus a I'adulte Docteur Patricia KHERCHICHE CHU DE LA REUNION compétence
Centre de référence des maladies rares du développement ASSISTANCE PUBLIQUE - HOPITAUX DE Centre de
FIREND . . Prof Rachel REYNAUD .
0 génital : du foetus a I'adulte rofesseur ache v MARSEILLE (AP-HM) compétence
Centre de référence des maladies rares du développement . Centre de
FIRENDO . o Docteur Emeline RENARD CHRU DE NANCY ,
génital : du foetus a l'adulte compétence
FIRENDO C(lan.tre de referenc\e Ides maladies rares du développement Docteur Sabine BARON CHU DE NANTES Cent,re de
génital : du foetus a I'adulte compétence
Centre de référence des maladies rares du développement N ASSISTANCE PUBLIQUE - HOPITAUX DE| GHU CENTRE - UNIVERSITE PARIS CITE, Centre de
FIRENDO | tnital : du fetus 3 I'adulte Professeur  Jerome  BERTHERAT PARIS (AP-HP) HOPITAL COCHIN - PORT ROYAL compétence
Centre de référence des maladies rares du développement SWIERKOWSKI Centre de
FIREND . . D Nell Y ST-GE N .
0 génital : du foetus a I'adulte octeur ey -BLANCHARD CHI POISSY ST-GERMAI compétence
FIRENDO C?n.tre de referenc‘e Ides maladies rares du développement Docteur Diana POTOP CHU DE POITIERS Cent,re de
génital : du foetus a I'adulte compétence
FIRENDO C(IenFre de referenc\e Ides maladies rares du développement Docteur Anne-Sophie SALMON- CHU DE REIMS Cent[‘e de
génital : du foetus a I'adulte MUSIAL compétence
Centre de référence des maladies rares du développement . NIVOT- Centre de
FIRENDO génital : du foetus a I'adulte Docteur Sylvie ADAMIAK CHU DE RENNES compétence
FIRENDO C?njcre de referenc‘e Ides maladies rares du développement Docteur  Alexandre  NACCACHE CHU DE ROUEN Cent,re de
génital : du foetus a I'adulte compétence
FIRENDO [ -ntre de reference des maladies rares du developpement | orocor  Aurelien  SCALABRE CHU DE SAINT-ETIENNE Centre de
génital : du foetus a I'adulte compétence
Centre de référence des maladies rares du développement . HOPITAUX UNIVERSITAIRES DE Centre de
FIRENDO génital : du foetus a I'adulte Professeur Sylvie ROSSIGNOL STRASBOURG compétence
FIRENDO C(lan.tre de referenc\e Ides maladies rares du développement Professeur Olivier ABBO CHU DE TOULOUSE Centre de
génital : du foetus a I'adulte compétence
FIRENDO C?njcre de referenc‘e Ides maladies rares du développement Professeur  Nicolas CHEVALIER CHU DE NICE Cent,re de
génital : du foetus a I'adulte compétence
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Centre de référence des pathologies gynécologiques rares (1/2) maladies rares
GROUPE HOSPITALO-UNIVERSITAIRE
FSMR NOM DU CENTRE DE REFERENCE MALADIES RARES (CRMR) Titre Prénom el J L NOM DE L'ETABLISSEMENT DE SANTE L) LABEL
RESPONSABLE SITE DE L'ETABLISSEMENT DE SANTE
(AP-HP)
e . . . . ASSISTANCE PUBLIQUE - HOPITAUX DE | GHU CENTRE - UNIVERSITE PARIS CITE, |Centre de référence
FIRENDO |[Centre de référence des pathologies gynécologiques rares Professeur Michel POLAK PARIS (AP-HP) HOPITAL NECKER-ENFANTS MALADES (coordonnateur)
e . . . ASSISTANCE PUBLIQUE - HOPITAUX DE GHU SORBONNE UNIVERSITE, Centre de référence
FIRENDO |Centre de référence des pathologies gynécologiques rares Professeur Anne BACHELOT PARIS (AP-HP) HOPITAL PITIE-SALPETRIERE (constitutif)
FIRENDO |Centre de référence des pathologies gynécologiques rares Docteur Catherine PIENKOWSKI CHU DE TOULOUSE Cent;;e(;gset;’:l{ ;;’c)ence
. . . . . Centre de
FIRENDO |Centre de référence des pathologies gynécologiques rares Docteur Sabine BARON CHU DE NANTES compétence
. . , . . , Centre de
FIRENDO |Centre de référence des pathologies gynécologiques rares Professeur Patrice RODIEN CHU D'ANGERS compétence
o . . . . . Centre de
FIRENDO |Centre de référence des pathologies gynécologiques rares Docteur  Marie-Aline GUITTENY CHU DE RENNES compétence
" . . . Centre de
FIRENDO |Centre de référence des pathologies gynécologiques rares Docteur Sarah BOUEE CHRU DE BREST compétence
s . , . Centre de
FIRENDO [Centre de référence des pathologies gynécologiques rares Docteur Vanessa VAUTIER CHU DE BORDEAUX compétence
" . . . Centre de
FIRENDO |Centre de référence des pathologies gynécologiques rares Professeur  Erdogan NOHUZ HOSPICES CIVILS DE LYON compétence
. . , . . Centre de
FIRENDO |Centre de référence des pathologies gynécologiques rares Professeur  Frangoise PARIS CHU DE MONTPELLIER compétence
e . . . . ASSISTANCE PUBLIQUE - HOPITAUX DE Centre de
FIRENDO |Centre de référence des pathologies gynécologiques rares Docteur Julia VERGIER MARSEILLE (AP-HM) compétence
FIRENDO |Centre de référence des pathologies gynécologiques rares Docteur Aline RANKE CHRU DE NANCY cgrin;gfe:ie
o . . . Centre de
FIRENDO |Centre de référence des pathologies gynécologiques rares Docteur Anne FEVRE CHU DE REIMS compétence
e . . . . Centre de
FIRENDO |Centre de référence des pathologies gynécologiques rares Docteur Brigitte MIGNOT CHU DE BESANCON compétence
e . . . Centre de
FIRENDO [Centre de référence des pathologies gynécologiques rares Docteur Estelle AUBRY CHU DE LILLE compétence
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Centre de référence des pathologies gynécologiques rares (2/2) maladies rares
GROUPE HOSPITALO-UNIVERSITAIRE
FSMR NOM DU CENTRE DE REFERENCE MALADIES RARES (CRMR) Titre Prénom el J L NOM DE L'ETABLISSEMENT DE SANTE L) LABEL
RESPONSABLE SITE DE L'ETABLISSEMENT DE SANTE
(AP-HP)
e . , . L Centre de
FIRENDO |Centre de référence des pathologies gynécologiques rares Docteur Mireille CASTANET CHU DE ROUEN compétence
s . . . . HOPITAUX UNIVERSITAIRES DE Centre de
END EANDIDIE .
FIR O [Centre de référence des pathologies gynécologiques rares Professeur  Nathalie JEAN R STRASBOURG compétence
FIRENDO |Centre de référence des pathologies gynécologiques rares Docteur Karine BRAUN CHU D'AMIENS PICARDIE ccfr?'\r:gfe:ie
FIRENDO  [Centre de référence des pathologies gynécologiques rares Docteur  Christine LOUIS- INSTITUT MUTUALISTE MONTSOURIS Centre de
P gles gy &l SYLVESTRE compétence
o . . . m BRY Centre de
FIRENDO |Centre de référence des pathologies gynécologiques rares Docteur Héléene GAUILLARD CHI DE CRETEIL compétence
s . , . ASSISTANCE PUBLIQUE - HOPITAUX DE GHU NORD - UNIVERSITE PARIS CITE, Centre de
FIRENDO [Centre de référence des pathologies gynécologiques rares Docteur Annabel PAYE-JAOUEN PARIS (AP-HP) HOPITAL ROBERT DEBRE compétence
s . , . . ASSISTANCE PUBLIQUE - HOPITAUX DE GHU UNIVERSITE PARIS SACLAY, Centre de
FIRENDO |Centre de référence des pathologies gynécologiques rares Docteur Lise DURANTEAU PARIS (AP-HP) HOPITAL BICETRE compétence
e . . . . ASSISTANCE PUBLIQUE - HOPITAUX DE | GHU CENTRE - UNIVERSITE PARIS CITE, Centre de
FIRENDO |Centre de référence des pathologies gynécologiques rares Professeur Genevieve  PLU-BUREAU PARIS (AP-HP) HOPITAL COCHIN - PORT ROYAL compétence
FIRENDO |Centre de référence des pathologies gynécologiques rares Professeur Nicolas CHEVALIER CHU DE NICE cginptgfe:ie
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Centre de référence des pathologies rares de I'insulino-sécrétion et de l'insulino-sensibilité (1/2) maladies rares
GROUPE HOSPITALO-UNIVERSITAIRE
FSMR NOM DU CENTRE DE REFERENCE MALADIES RARES (CRMR) Titre Prénom aloh flos NOM DE L'ETABLISSEMENT DE SANTE (o LABEL
RESPONSABLE SITE DE L'ETABLISSEMENT DE SANTE
(AP-HP)
Centre de référence des pathologies rares de I'insulino ASSISTANCE PUBLIQUE - HOPITAUX DE GHU SORBONNE UNIVERSITE Centre de
FIRENDO sécrétion et de l'insulino-sensibilité Professeur  Corinne VIGOUROUX PARIS (AP-HP) HOPITAL SAINT-ANTOINE référence
(coordonnateur)
Centre de référence des pathologies rares de I'insulino-sécrétion . ASSISTANCE PUBLIQUE - HOPITAUX DE| GHU NORD - UNIVERSITE PARIS CITE, |Centre de référence
FIRENDO |\ e linsulino-sensibilité Docteur Elise BISMUTH PARIS (AP-HP) HOPITAL ROBERT DEBRE (constitutif)
FIRENDO Centre'.de r?ference'df_"s [,Jatholog/es rares de l'insulino-sécrétion Professeur Estelle NOBECOURT CHU DE LA REUNION Centre de fefe.rence
et de l'insulino-sensibilité (constitutif)
FIRENDO | -cntre de référence des pathologies rares de I'insulino- Professeur  Pierre GOURDY CHU DE TOULOUSE Centre de
sécrétion et de l'insulino-sensibilité compétence
Centre de référence des pathologies rares de l'insulino- Centre de
FIRENDO |, .. ' . el o Professeur Marc NICOLINO HOSPICES CIVILS DE LYON ,
sécrétion et de l'insulino-sensibilité compétence
Centre de référence des pathologies rares de l'insulino- . Centre de
FIRENDO |, .. " . o Professeur  Vincent RIGALLEAU CHU DE BORDEAUX ,
sécrétion et de l'insulino-sensibilité compétence
Centre de référence des pathologies rares de l'insulino- Centre de
FIRENDO Lo ' . e Professeur Igor TAUVERON CHU DE CLERMONT-FERRAND ,
sécrétion et de l'insulino-sensibilité compétence
FIRENDO | cntre de référence des pathologies rares de llinsulino- Docteur  Stéphanie  JELLIMANN CHRU DE NANCY Centre de
sécrétion et de l'insulino-sensibilité compétence
FIRENDO | ntre de référence des pathologies rares de llinsulino- Docteur  Sabine BARON CHU DE NANTES Centre de
sécrétion et de l'insulino-sensibilité compétence
FIRENDO | Ccntre de référence des pathologies rares de linsulino- Professeur  Brigitte DELEMER CHU DE REIMS Centre de
sécrétion et de l'insulino-sensibilité compétence
FIRENDO C,ent,re. de refere:mce c.Ies pathqlc?-glf:s rares de l'insulino- Professeur  Laurence KESSLER HOPITAUX UNIVERSITAIRES DE Centre de
sécrétion et de l'insulino-sensibilité STRASBOURG compétence
Centre de référence des pathologies rares de l'insulino- ASSISTANCE PUBLIQUE - HOPITAUX DE| GHU CENTRE - UNIVERSITE PARIS CITE, Centre de
FIRENDO | crétion et de I'insulino-sensibilité Professeur  Jacques  BELTRAND PARIS (AP-HP) HOPITAL NECKER-ENFANTS MALADES compétence
FIRENDO Centre de référence des pathologies rares de l'insulino- Docteur Danidle DUBOIS- ASSISTANCE PUBLIQUE - HOPITAUX DE| GHU CENTRE - UNIVERSITE PARIS CITE, Centre de
sécrétion et de l'insulino-sensibilité LAFORGUE PARIS (AP-HP) HOPITAL COCHIN - PORT ROYAL compétence
Centre de référence des pathologies rares de l'insulino- N ASSISTANCE PUBLIQUE - HOPITAUX DE| GHU NORD - UNIVERSITE PARIS CITE, Centre de
FIRENDO sécrétion et de I'insulino-sensibilité Docteur  Tiphaine  VIDAL-TRECAN PARIS (AP-HP) HOPITAL LARIBOISIERE compétence
Centre de référence des pathologies rares de l'insulino- . ASSISTANCE PUBLIQUE - HOPITAUX DE GHU SORBONNE UNIVERSITE, Centre de
FIRENDO | crétion et de I'insulino-sensibilité Professeur  Agnés  HARTEMANN PARIS (AP-HP) HOPITAL PITIE-SALPETRIERE compétence
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Centre de référence des pathologies rares de I'insulino-sécrétion et de l'insulino-sensibilité (2/2) maladies rares
GROUPE HOSPITALO-UNIVERSITAIRE
. , NOM DU , (GHU),
FSMR NOM DU CENTRE DE REFERENCE MALADIES RARES (CRMR) Titre Prénom RESPONSABLE NOM DE L'ETABLISSEMENT DE SANTE SITE DE L'ETABLISSEMENT DE SANTE LABEL
(AP-HP)
FIRENDO | _cntre de référence des pathologies rares de l'insulino- Docteur  Claire BRIET CHU D'ANGERS Centre de
sécrétion et de l'insulino-sensibilité compétence
FIRENDO | -cntre de référence des pathologies rares de l'insulino- Professeur Véronique  KERLAN CHRU DE BREST Centre de
sécrétion et de l'insulino-sensibilité compétence
Centre de référence des pathologies rares de l'insulino- - ASSISTANCE PUBLIQUE - HOPITAUX DE Centre de
FIRENDO sécrétion et de I'insulino-sensibilité Docteur Noémie DUBOIS MARSEILLE (AP-HM) compétence
FIRENDO C(Ient're. de refere:mce c!es pathqlt?.gltles rares de l'insulino- Docteur Noémie LE TALLEC- CHU DE RENNES Centre de
sécrétion et de l'insulino-sensibilité ESTEVE compétence
Centre de référence des pathologies rares de l'insulino- Centre de
FIRENDO |, .. ' . el o Professeur Gaetan PREVOST CHU DE ROUEN ,
sécrétion et de l'insulino-sensibilité compétence
FIRENDO | cntre de référence des pathologies rares de l'insulino- Professeur  Eric RENARD CHU DE MONTPELLIER Centre de
sécrétion et de l'insulino-sensibilité compétence
FIRENDO | ctre de référence des pathologies rares de llinsulino- Professeur  Rachel  DESAILLOUD CHU D'AMIENS PICARDIE Centre de
sécrétion et de l'insulino-sensibilité compétence
FIRENDO | cntre de référence des pathologies rares de l'insulino- Professeur  Bruno VERGES CHU DE DIJON BOURGOGNE Centre de
sécrétion et de l'insulino-sensibilité compétence
FIRENDO | cntre de référence des pathologies rares de llinsulino- Professeur Natacha  GERMAIN CHU DE SAINT-ETIENNE Centre de
sécrétion et de l'insulino-sensibilité compétence
FIRENDO | cntre de référence des pathologies rares de l'insulino- Docteur  Héléna MOSBAH CHU DE POITIERS Centre de
sécrétion et de l'insulino-sensibilité compétence
FIRENDO Centre de référence des pathologies rares de l'insulino- Professeur Marie- VANTYGHEM CHU DE LILLE Centre de
sécrétion et de l'insulino-sensibilité Christine compétence
FIRENDO | cntre de référence des pathologies rares de l'insulino- Professeur  Nicolas  CHEVALIER CHU DE NICE Centre de
sécrétion et de l'insulino-sensibilité compétence
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MINISTERE Calendrier prévisionnel d'application de la labellisation des CRMR z ¥
ET DE LA PREVENTION maladies rares
Mars 2023 Dernier trimestre 2023 Q -
- Financement des - Priorisation d'une 6/ :
CRMR et CRC labellisés mesure nouvelle pour
en 2017 en C1 2023 I’OND_AM_ 2024 pour (v/, -
- Décision finale du jury Envoyée aux FSMR re(;/?éc.)rlsatlon %elgl\yll:\l’G }
de labellisation sur les le 31 mars 2023 cdiees aux
candidatures retenues - Publication de I'arrété
fin mars 2023 de labellisation
CSL Exceptionnel CSL RETEX
‘ ‘ 2 octobre ‘ 11 décembre ‘
Eté 2023 Début 2024
- Validation des candidatures de - Financement des nouveaux
CRMR par la DGOS, la DGS et la CRMR et CRC labellisés en
PER Courtier Ndividue! apolestion ge I 1ofomme
- Préparation de l'arrété de . oh appllcaltlon (rjte Ia_reglorme de
labellisation (vérification des achaque a part variable
candidatures des CCMR > 1800) candidat / - Lancement du PNMR4

établissement
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MINISTERE

DE LA SANTE

ET DE LA PREVENTION

Liberté
Egalité
Fratemité

Financement des centres de référence maladies rares e,

avec la nouvelle labellisation :

maladies rares

* Mode de calcul : une part fixe pour garantir le fonctionnement minimal des centres et une part variable basée sur l'activité

déclarée pour I'année n-1 (PIRAMIG) = versement en totalité en premiére circulaire budgétaire C1 2024

[, La part fixe est garantie quelque soit le niveau de mesure nouvelle obtenue dans 'ONDAM 2024 :

o
IMPORTANT

MODULATION DE LA PART FIXE DU COORDONNATEUR

Si nombre de centres constitutifs 26 74 230 €
Si nombre de centres constitutifs 3< - <5 49 487 €
Si nombre de centres constitutifs 1< - <2 24743 €

Si nombre de centres constitutifs = 0

-

PART FIXE = ?% de la MIG CRMR (F04)

(revalorisée avec Ségur et point d’indice du fonctionnaire)

148 461 euros pour les sites coordonnateurs

*305 909€ pour le site coordonnateur mucoviscidose, 233 714€ pour
le site coordonnateur SLA, 159 953€ pour les sites coordonnateurs
MHC

123 717 euros pour les sites constitutifs

*278 099€ pour les sites constitutifs mucoviscidose, 202 552€ pour les
sites constitutifs SLA, 133 294€ pour les sites constitutifs MHC

39 988 euros pour les centres de ressources et de

compétences (CRC)
*139 050€ pour les CRC Muco, 42 308 pour les CRC SLA

+ une PART MODULABLE pour les sites coordonnateurs, selon leur
nombre de sites constitutifs, pour financer le colt de la coordination
+ coefficient géographique selon la localisation du CRMR

% en fonction du niveau de la part
variable obtenue dans 'TONDAM
2024

* Réunion du groupe de travail PIRAMIG — Maladies rares : représentants des CRMR, de toutes les filieres, des directions

hospitalieres et de la DGOS pour discuter des évolutions a apporter a PIRAMIG et au financement des centres

* Objectifs : simplifier le rapport Piramig et mettre a jour les items pour que cela reflete davantage la charge de travail du

centre.




MINISTERE |

DE LA SANTE

ET DE LA PREVENTION
sherid

Liberd
Eyalitt
Fratemité

EN
MINISTERE
DE LENSEIGNEMENT
SUPERIEUR

ET DE LA RECHERCHE
Liberté

La mise en place d’un futur PNMR4 m

Nomination ministérielle de 2 personnes qualifiées maladies rares

v Lettre de mission aux deux personnalités qualifiées reconnues internationalement
dans le champ de la prise en charge et de la recherche sur les maladies rares :

- Professeure Agnés Linglart, pédiatre et chercheuse, spécialisée dans les maladies
rares affectant le squelette et la croissance. Agnés Linglart coordonne le centre de
réeférence pour les maladies rares du meétabolisme du calcium et du phosphate ; elle anime
également une filiere de santé maladies rares, la filiere OSCAR pour les pathologies de
'os, du calcium et du cartilage. Son implication a été également importante dans les
relations internationales en tant que vice-doyenne a la faculté de Médecine de Paris Saclay.

- Professeur Guillaume Canaud, professeur de néphrologie et plus récemment de
thérapeutique a I'ndépital Necker Enfants Malades et a I'Université Paris Cité. Il dirige I'unité
clinigue de Médecine Translationnelle et Thérapies ciblées ainsi que le laboratoire INSERM
du méme nom situé a l'Institut Necker Enfants Malades. Guillaume Canaud et son équipe
sont spécialisés dans la prise en charge de pathologies genétiques complexes. lls sont a
'origine, entre autres, de lidentification et la mise sur le marché américain d'un
medicament pour les syndromes de surcroissance secondaires a une mutation d’'un géne
appelé PIK3CA. Il est membre du centre de référence des maladies endocriniennes rares
de la croissance et du développement.

12/12/2023
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=N La mise en place d’un futur PNMR4 "a&

MINISTERE _
DE LA SANTE

ET DE LA PREVENTION Ary, TiT= '
Nomination ministérielle de 2 personnes qualifiées maladies rares
EN

%E%EEEEGNEMENT « Il s’agit désormais de poursuivre les efforts consentis dans le PNMR3 dans la réduction de 'impasse
ET DE LA RECHERCHE diagnostique et dans la recherche de nouveaux traitements et de developper un plan qui s’articule avec
oo la Stratégie Nationale de Santé 2023-2033 actuellement en construction.

Le PNMR4 se voudra ambitieux pour offrir un diagnostic (rapide) a chaque patient et faciliter I'acces
aux traitements, aux essais cliniques en tout cas.

Nous souhaitons un plan tourné vers I'Europe et l'international. Cela passe par le soutien renforcé des
actions européennes, la coordination des ERNSs, l'interopérabilité des bases de données, les essais
cliniques a l'échelle des ERN et la mobilité des acteurs.

Les moyens et leviers pour y parvenir s’appuieront sur la structuration, limplémentation et
I'interopérabilité des bases de données, la simplification des process, la formation des acteurs de santé
et le développement des nouvelles professions, le soutien fort a la recherche et 'ouverture européenne
et internationale, le développement et la facilitation des partenariats publics-privés, l'implication de tous
les acteurs, des patients aux représentants des institutions et l'identification des freins.

Notre ambition : que ce nouveau plan soit tres concret et que I'on puisse obtenir des résultats tangibles
pour les patients au quotidien »

Pr Agnés Linglart et Pr Guillaume Canaud
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Les enjeux pour ne laisser personne de coté... maladies rares

ET DE LA PREVENTION
Lx'bcr.t{

Pour élaborer le PNMR 4, des groupes de travail et de réflexion s’organiseront afin
de proposer pour ce nouveau plan des actions phares autour des thématiques

suivantes :

- le parcours de vie et de soin, en soulignant lI'importance du lien entre la ville et
I'hopital, la formation des professionnels et l'information de tous et en particulier des
personnes concernées par une maladie rare en y incluant le dépistage néonatal ;

- le diagnostic, avec le développement de I'observatoire du diagnostic des maladies
rares, de la médecine génomique en lien avec le Plan France Médecine Génomique,

de I'importance de la foetopathologie ;

- les innovations et traitements et le maintien des actions de 'observatoire des
traitements en lien étroit avec la DGS, 'ANSM et la HAS ;

- la collecte des données de santé et d’échantillons biologiques dans lesg@kcours de

soins et de recherche. '
Pour chaque GT, une approche transversale: "

soin et recherche, nationale et Europe, datas i
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- Les groupes de travail PNMR4 animeés par w
un tandem d’experts soins et recherche maladies rares
avec dans chaque sous groupe

les associations de personnes malades
| Ville-hopital —

—{ Observatoire des traitements
| Formation et sensibilisation I— |
— - —{ Données de vie réelle |
Dépistage néonatal
— —{ Acces au marche |
| Transition enfant-adulte }— .
—{ Recherche translationnelle |
Dissémination UE }—
GT1 : Parcours de vie et de soin / GT3 : Acceés aux traitements et
des territoires a I’Europe aux innovations
Agnes Lingl
soins G i!I;Iaefne Cg:: d
GT2 : Renforcement de difiatl “ GT4 : Données de santé
I’axe « Diagnostic » maladies rares et biobanques Territoires
Territoires et Europe
et Europe

—{ Pilotage & interopérabilité |
Partage avec 'Europe |
—{ Biobanques |

Observatoire du diagnostic

Formation

|
| Médecine génomique
|
|

LT
|

Foetopathologie




Les actions du PNMR3 et les perspectives
du PNMR4 autour de la donnée de santé

o GT Diagnostic :

bl

*» I'observatoire du diagnostic des maladies rares ;

“* la médecine genomique et articulation avec le plan France meédecine
genomique (PFMG) ;

“ la foetopathologie et les Centres Pluridisciplinaires de Diagnostic Prénatal
(CPDPN);

** les laboratoires de biologie médicale en lien avec les cliniciens pour les
validations fonctionnelles.
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AXE N°1: REDUIRE L'ERRANCE ET L'IMPASSE DIAGNOSTIQUES

S’assurer d’une cohérence des
pratiques et de |a prise en
compte des innovations
diagnostiques dans la prise en
charge des personnes en
s‘appuyant sur une veille
scientifique, technologique,
clinique, réglementaire et
éthique

e,

maladies rares

Permettre de produire des
tableaux de bord annuels
rendant compte notamment
de I'évolution de 'errance et
de I'impasse diagnostiques en
France en s’appuyant sur la
banque nationale de données
maladies rares (BNDMR)

Interagir avec les instances du
PFMG 2025 et y étre
représenteé

bl

12/12/2023 37



FRANCE MEDECINE
GENOMIQUE 2025

Javiesan]

maladies rares

L’ARTICULATION PFMG / PNMR3

Les mesures de réduction de I’errance et de I'impasse diagnostiques

3t™ plan

maladies rares

Axe 1 PNMR3 : Réduire I'errance et I'impasse diagnostiques

CCMR/CRMR/CRC, organiser I’accés aux plateformes, observatoire du diagnostic pour 23 FSMR (120
ARCs /| TECs recrutés), 3 outils RCP financés, avec la BNDMR constitution d’'une BDD pour les

personnes en impasse diagnostique

Axe 1 : Création des postes de
chargé de parcours génomique

RCP-FMG d’amont

Validation de la prescription

Axe 7 PNMR3

' ' Consultation
Harmonisation iy - ;
des parcours Informations | ‘

de diagnostic

Séquencage tres
haut débit (STHD)

+ 287 PNDS +
les autres....

maladies rares —
Interprétation
clinico-biologique

\L

l[ N
Réunion d'interprétation
clinico-biologique si nécessaire
Compte-rendu de biologie médicale

SO

/n” m

Consultation
£ o médicale
|l n Restitution des

Prélevements e

RCP-FMG d’aval
Proposition thérapeutigue
Compte-rendu de RCP-FMG

; \ E-prescription

Consultation
médicale

Consentement

' Prescription

résultats et prise
en charge adaptée

Projet d’interopérabilité des
données avec BaMaRa et le
Dossier patient informatisé.

Construction d’'un SDM-
g génomique

Axe 2 PNMR3
Loi de Bioéthique
Consceillers en génétique
GT avec la DGS, la DGOS et
'ABM + travaux données
incidentes

maladies rares



e Les actions du PNMRS3 et les perspectives
du PNMR4 autour de la donnée de sante

o GT Innovations et traitements :

La BNDMR, appariée aux données de I’Assurance Maladie, permettra de
réaliser pour les plus de 6000 maladies rares d’importantes études de sante
publique sur les consommations de soins et de médicament, en ville comme a
I’hépital, avec 10 années de recul.

*» 'observatoire des traitements maladies rares

il

)

¢ la collecte des données en vie réelle pour les acces précoces et compassionnels

*» 'accompagnement de I'acces au marché de l'innovation pour les maladies rares,
lien avec I'agence de l'innovation en santé (AlS) et I'alliance France Bioproduction
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Direction générale de I'offre de soins

Une meilleure connaissance des parcours de vie et de soin:
le lien BNDMR/SNDS

BNDMR

Pathologies :

Assurance Maladie (SNDS)

diagnostic
Orphanet

Patients

Pathologies :
ALD et
<— | diagnostics des
séjours
hospitaliers

(CIM-10)

Autres éléments du SDM :

établissements de santé (consommations de
soins hospitaliers ou en ville, prescriptions,

Dépenses et remboursements des
prestations en soins de ville, en

dispositifs médicaux, montants et
indemnités, etc.)

il

12/12/2023
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Une meilleure connaissance des parcours de vie et de soin :
une chainage pérenne SNDS/BNDMR
&

La premiére liste des bases de la base principale et du catalogue >
du SNDS portée par l'arrété du 12 mai 2022 8/

E . SIDEP : Systéme d'information -__?\\\t-;:y‘ Memento : cohorte de patients ayant des
national de dépistage populationnel # b ’&.._"\. signes pouvant évogquer une forme
DGs de la Covid-19 /—i débutante de la maladie d'Alzheimer ou
une maladie apparentée

OS5COUR : Organisation de la surveillance A
coordonnée des urgences

"y ® Santé
* = publique
'-?

Q Systéme d'information Vaccin Cowvid *: s

P

Bangque Nationale pour les Maladies
Rares (BNDMR) MDO : Liste des maladies obligatoires

i Inserm Arc

HEPATHER : Cohorte de patients
infectés par le virus de I'hépatite Bou C E-must : Recueil prospectif d'informations
concernant les Infarctus Du Myocarde

EN | unicancer

DREES EPICOV : Enquéte nationale sur * )
‘epidémie du Covid-19 ESME : Epidémio-Strategie Médico-

Economique du cancer du sein

pemsTaGE Base e-sis : 5l for the complete o Base ATU : nrées collectées dans | <-
ESCAHEERS paperless management of breast 8 e - .

oo e omhace = .3
ik O e cadre des accés précoces
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Un meilleur acces aux traitements: le SDM-Traitement

$2 2022 S12023 $22023
> Juil Aoli  Sep Oct Nov  Déc Jan Fev Mar Avr Mai Juin - Juil Aol Sep >
(\/; — Obs. [ITT
@ — Concertation | * * > Autorités/Industriels
—— JEEM/FB e /CRIdes DG de CHU

) Documentation RD

Modéle con

CNIL

) szrll’f;g?té au référentiel

Projets pilotes 1¢ donnée

dans BaMaRa

Recherch

Développement \ Spécifications fonctionnelles oppgment SDM-T |

1¢ démo SDM-T

* Préparation du dossier d’AP, actualisation du PUT-RD, contractualisation, PIA ...
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Un meilleur acces aux innovations: le SDM-Traitement

Perspective PNMR4: un PUT-RD a parti de BaMaRa

Objectif: Systematiser le recours au Set
de Données Minimum Traitements de
la BNDMR pour analyser la sécurite et
de l'efficacite des produits de santé
utilisés en vie réelle, afin d'accélérer
'autorisation ou le retrait des
médicaments en acces compassionnel
ou en acces precoce et la mise en ceuvre
du paiement a la performance

Direction générale de I'offre de soins

Modele de protocole d'utilisation
thérapeutique et de recueil de

donnees (PUT-RD)

CCCCCCCCCCC

— Nom du médicamen t

Specialité Renseigner le nom de spécialité si déja déterminé
5i la DCI n'est p disponible, renseigner la
DCl
dénomination provisoire du médic; ame nt
Indication Indication simplifiée revendiqué:
Date d'octroi FOUDOAO0K

Date de mise @& disposition du
85 | OO0

médicament dans le cadre de I'acc
précoce

se | A compléterpar la HAS

Contact laboratoire titulaire ou CRO Renseigner adresse mail générique + tel

A compléter par la HAS

Renseignements administratifs
CRPV en charge du suivi de l'acceés | ;
précoce, I e cas échéa t
Cmctddleg Iproteh n des

ées (DPO) d it

Renseigner adresse mail générique + t&l

12/12/2023
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Un meilleur acces aux innovations: le recueil de PRO

(« patient reported outcome »)
Perspective PNMR4: développement d’une application mobile pour les patients

* Importance des données collectées par les patients (PRO) pour
I’évaluation en vie réelle des traitements

« Développement d'une application smartphone permettant de
renseigner des données supplémentaires au SDM, notamment en
matiere de qualité de vie générale et specifique
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Joint Action on Integration of ERNs

into healthcare systems — JA “JARDIN”

%
-3} . European

AN o 'y Reference
.

@
De
® 040’y

®e0° Networks

NATIONAL HEALTH-
PATIENTS CARE PROVIDERS

... TREATMENT .....i S ADVICE

SPECIFIC -

ERN

WP 1 WP 2 WP 3 WP 4
Coordination Dissemination & Evaluation Sustainability &

ERMN dissemination Mat. plan capacity

WP 5: National governance and quality assurance models

WP 6: National care pathways and ERN referral systems

WP 7: National reference networks and undiagnosed disease programmes

WP 8: Data managemE

WP 9: National support options for ERMN-HCP

... CLINICAL GUIDELINES

RESEARCH & INNOVATION

™ KNOWLEDGE

GENERATING & SHARING
EVIDENCE

™" TRAINING & E-LEARNING

12/12/2023
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Recommendations (document):

1. “Practical solutions” for implementation of an extensive interoperability of
Member State data structures (local, regional, national) and ERN data structures

2. Aroadmap for the FAIR management of MS (national, regional and local) and
ERN data structures

12/12/2023



From the French national rare disease registry (BNDMR) towards ITHACA ERN registry (ILIAD): - k
Data reusability to ease the burden of data entry “WBNDMR

Banque Nationale de Données
Maladies Rares

- . . . n .bndmr hp.fr
Arnaud Sandrin?, Céline Anginl, Morris Swertz?, Fernanda De Andrade?, Klea Vyshka3#, Alain Verloes?> contact.bndmr@aphp m

1 French National Rare Disease Registry (BNDMR) - Assistance Publique-Hépitaux de Paris, Paris, France | 2 University Medical Center Groningen, Dept. of Genetics,
Genomics Coordination Center, Groningen, Netherlands | 3 Assistance Publique-Hbpitaux de Paris - Université de Paris, Department of Genetics, Paris, France [ *
CERCRID, UMR 5137, “Centre de Recherches Critiques en Droit”, Université de Lyon, Lyon, France | °> INSERM UMR 1141 "NeuroDiderot", Hépital R DEBRE, Paris, France

All European Reference ~Awe.. v.1 GConnecting such a large number of local
Networks (ERN) are ‘@ { registries altogether is an unprecedented
currently developing interoperability effort. It faces significant
registries in order to challenges of various sorts :

CC_)”eCt or make - Regulatory : patient re-information and inter-
Findable, Accessible, HCPs contracts requiring law and data
Reusable and protection regulation expertise

Interoperable (FAIR) « IT : compliancy with interoperability international

the common data i [ standards requires highly technical IT
elements (CDE) N - —— development and infrastructure expertise

: K Local reg. - : : : -
required by the e ' | - Data : managing inconsistencies, data
European Joint $ = B "W duplication, data source tracing is mandatory in
Research  Consortium ‘ ‘. a fully automated system
(JRC) are e et

ASSISTANCE HOPITAUX
PUBLIQUE DE PARIS




ERNs for rare disea

(4.2; Recommendations for intagration of ! o=t " Task 8.4 Testimg and Implemmenting
.Y dista management betaeen Nalional Heallh [ integraton solubons in sgile mode
Syslems and ERN B4 Implerering W2 and WP culpuls scroes samigies ol
% HCPs among £ piol ERNE
/ B4 2 Communiciing dats fnem EHR datsset for ues in COLE
AN L ol implersan isd RO caviassts. for meniicring HCP and ER N m

B
=
]
=
5 l.__hq_mm'.rdn:tmu-:tuamm ERM recsTies _p-"'l
: |
E E Tl:hi 3 Implementable sodwlions o overcome N
== 13; | o : ) : . I/-
= E M512: Imglementable 5-:|I|.i-:|r¢ prapared I:H'gm_lsahunal. technical, & kegal bamriers o integration g Tack 8.5 Visualisation of
ﬁ = T of mational health systems & ERMN data managemeznl i RD Expert Canfras with
o B 3.0: Techeial solufions between HOF and RO data sanagemert sysiemns =
[ = B2 Irsteurens lecillaling kegimale pouse of St B ERMs &nd MRNS

g Uu:Eﬂﬂﬂ:wmduamrmrtMInHMMLus | a B.5.1 Mappisg e Qiphanal

5 saliacalon
= ”y “ expert oenires and
E‘ E PO RS, o ey L0 i B et

Ei B . data set with tha genanie, SE-

f ) i 1 ATLAS data modei.

E £ Task 8.2 Implamemiable solutions o improve semantic kil 14: Firsd version of adapied SE-Allas relaased B.5.2 Damonetmlisn ard

E accuracy and intercperability of RD health data - — evalualion of nadonal visualsation
(= . A3, 1 nweriers ared reconmeers semaric slarelands B unamSigusesly cashune e, in nlpnesled coniriss
E E ity Jnd e mise e uss saoss cational heafhcam mesiEms amd egEkie B.5.3 Dalirithon of dada wranshe
F 833 Faciiak he implementaisn of OAPHADodeS in Health Inlormason batwean Qephane| and SE-ATLAS
'E E | S iy hanrros ke Enrigazan dals stasig ared anabsis. J and detindlion of indiideal national
] " -~ poeoh start poges.
"" 6.5.4 Palienl-canined saayiai-1o-
EE - ~, # . s kg

= A
RS Task 8.1 Identification of current barriers to RD dala <_ OB.1:Raport on karmans to RO data Efif:m'ﬂmfmmm“
£ E sharing and inventary of exisling sohiions sharing and exiting solutions in mleresied counries.
% 81, 1; Basaling shidy of B joumey of RO dat lor primary ond secordony use o L } 8,58 Dlineing madek and
= E HOP, nabonal. and ERS el - = stralegies for long-term
T o 1.2 den¥iosion of the main panastizil lechnical aned legal hanise g surslainatiil
] gl ¥ cordioabs okl ong o | RiEgrnlon of SOV TR jETIEnG bt Nakonal ¥
%_‘5 'm_hrumﬁ-ﬁwwEHmuHﬂﬂurm-u _F,' L.\‘- },ﬂ

Baseline: barriers for integration of data management betwean national haalth systems and ERNs for rare diseasas

Supplementary Figure 2: Work Package 8. The cbjective of WPE is to develop recommendations ensuring the interoperability of data structures on M3 level (local, regicnal,
national) and ERM level. WPE follows a process that acknowledges the diversity between member states. Current bamiers for integration per MS are analysed and existing
solutions to address them are inventoned (Task 8.1, DE.1); existing solutions are tested and where needed reprocessed and documented o become implementable solutions for
health systems in M3 (Tasks 8.2, 2.3; M513); improvement upon the baseline is tested and demonstrated in M3 and HCPs selected using the baseline study in close collaboration
with ERMs [Task 8.4). In parallel, a tool that helps patients and non-specialised medical professionals to find RD experts and expert centres is deployed to work in all MS (Task 8.5;
MZS14). Integration stewards will play an important rele in developing guidance making WFFE recommended solutions implementable in national health systems of M5 (Tasks 8.1-
8.5; D8.2). The dnving test cases (Task 8.4} are used throughout WFPE, from helping define scope and reguirements (Task 8.1) to testing and refining solutions (Tasks B.2-8.5).
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La DGOS, des femmes et des hommes qui agissent
pour les soins d'aujourd’hui et de demain

>
THANK :;
YOU!/ FRENDO
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