


Presentation des outils d'aide au diagnostic :
AccelRare + RDK

Dr Bruno Donadille, Hopital St Antoine,
Service du Pr Christin-Maitre, AP-HP, Paris
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FILIERE MALADIES RARES ENDOCRINIENNES



Lien d’intérét:

2.2. Activité(s) de consultant, de conseil ou d’expertise exercée(s) auprés d’un
organisme public ou privé entrant dans le champ de compétence, en matiére de santé
publique et de sécurité sanitaire, de I’organisme/des organismes ou de I'instance/des
instances collégiale(s), objet(s) de la déclaration

SANOFI-WINTHROP
Fonction occupée : Test de fiabilité de I'application HPO/AccelRare

Sujet : Analyse de littérature scientifique et tests d’algorithme pour identifier les combinaisons de signes évoquant les maladies
rares de la filiere FIRENDO

Période : 01/07/2023 - 02/10/2023
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FILIERE MALADIES RARES
ENDOCRINIENNES

Maladie de Crohn (CD)
Mucoviscidose

Myopathie de Duchenne

Ehlers Danlos (EDS)

X fragile (FRX)

Syndrome de Marfan (MFS)
Syndrome de Prader-Willi (PWS)
Sclérose tubéreuse

Aniridie
Ataxies Figure e: Pme&bgeof "‘.'.”“:3‘.“’.2""&
. reported consulting more than physicians
Anomalies chr 11q during mesfqum?ocdiagnosis
Epidermolyse bulleuse
Chorée de Huntington Dela ‘ |
. : . Source of indormasion y in diagnosis Delay in diagnosis
Alternating hemiplegia ! | forSowofpstients | fr7%ofpetiens | _ N
Myasthénie :: ‘5"‘°";"‘ i Outils numériques
. . S s de pré-diagnostic:
Ostéogénese imparfaite OMD 12 months 3 years P g
Hypertension pulmonaire ot s 28 yeen
. . 18 months . Slyears .
Syndrome de Williams MFS 18 months 11.1 years « Et si c’était
i , 28years | 53 years une maladie rare ? »
EDS 14 years 28 years

EurordiscarGS, 2009 m Median time elapsed between the first symptoms and a correct diagnosis.
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Une solution digitale proposée )

par 37 acteurs de I’écosystéeme de santé en France accelRare
Alliance MR B
BNDMR du ©39BIS

% =

1 personne sur 20* 4 ans en moyenne* ~7 000 maladies rares*
souffre d'une maladie rare pour qu’un diagnostic soit posé identifiées a ce jour

Filieres

5 a 20 ans pour 25% des malades*
80% de 'odyssée du patient dans le réseau primaire de soin*

Une solution digitale au service des médecins de ville
pour envisager une possible maladie rare

face a des situations cliniques atypiques.

* Livre blanc UNIR, décembre 2018

.
so n o fl * Plans Nationaux Maladies 535%3.



Review > Front Pharmacol. 2021 Oct 22:12:734601. doi: 10.3389/fphar.2021.734601.

Priorité aux maladies « perte de chance si retard »

An Objective Approach to Identify Priority Rare
Diseases for the Development of Solutions Reducing

194 JOURNEE ANNUELLE
RCREDI 4 DECEMBRE 2024 riris 14

the Diagnostic Delay Based on French Data TABLE 1 | (Coniviach Lkt of ras cisaaaes for which & deleyed dlagnoals woukd

Pierre Etienne Chazal ', Ségoléne Aymé 2

be especially detrimental, in the context of the study.

ENDOCRINE DISORDERS

PMID: 34744718 ~7 000 maladies rares*
identifiées a ce jour

List of RD for
which a NDCP |§

List of RD for which
a specific drug is

List of RD for
which a specific

O ARRBR availg” e . . J i LI INR T
& . ¥ A AW W JNaLR L
164 RD G5 RD 160 RD

Merger and duplicates Mergar and duplicates
removal removal

Treatment #4
Mapping of pathologies with Orphanet
nomenclature

Source #4

Preliminary list of RD
for which delayed
diagnosis would be
especially detrimental

- Acquired premature ovarian failure

- Acromegaly

+ Androgen insensitivity syndrome

+ Congenital adrenal hyperplasia

- Congenital hypogonadotropic hypogonadism

+ Cushing disease

- Cushing syndrome

- Familial hyperthyroidism due to mutations in TSH receptor

- Generalized resistance to thyroid hormone

- Growth delay due to insulin-like growth factor type 1 deficiency

- Klinefelter syndrome (Non rare in Europe)

+ Neonatal diabetes mellitus

+ Non-acquired isolated growth hormone deficiency
« Non-acquired premature ovarian failure

- Peripheral resistance to thyroid hormenes

- Pituitary resistance to thyroid hormone

- Primary adrenal insufficiency

- Rare hypoparathyroidism

+ Turner syndrome

FIGURE 1 | Decision-tree to identify rare diseases for which a delayed diagnosis would be especaly detrimental, using existing open access sources on

infrrmatinn in Franca  An Anne b Aarl e rarn Al and An ~lnd 4 ilelali




En moins de 10 min, accelRare accompagne le médecin )

dans sa demarche diagnostique accelRare

Pondération par: . . )
€@ Liste des maladies rares suspectées

. JL}.
medvi r ;%_:i_

Symptomes du patient < Fiche descriptive compléte

de chaque maladie suspectée

~
o
J

Antécédents —

personnels et familiaux Pré-diagnostic Examens complémentaires a prescrire

différentiel pour renforcer le niveau de suspicion

@

Résultats d’examens
0 Centre expert le plus proche,

ou orienter votre patient

270 maladies rares*

pour lesquelles
sanofi un parcours de soin adapté existe



Page d’accueil

accelRare

Maladies rares disponibles A propos v @ Frangais v

accelRare s'adresse a vous, professionnels de santé, pour vous aider a suspecter
au plus tot un patient susceptible d’étre atteint d’'une maladie rare.

S -
R‘edUITE I_erra nce accelRare est une solution de pré-diagnostic différentiel dédiée aux maladies
dlagnOSthUG dans Ies rares, qui utilise l'outil meduvir, certifié dispositif médical de classe |, pour

maladies rares lequel Medical Intelligence Service est le fabricant et Sanofi le distributeur.

Anonyme Le pré-diagnostic est déterminé en 4 étapes :
270 maladies rares o Profil du patient,
|
5 3 10 minutes o Ses symptomes, antécédents et résultats d'examens, I o WWW. C Ir r _fr
| ° .
S 30 > Autres si :
Mis a disposition gratuitement °| el i S
° Maladies rares suspectées.
* Mon pays d'exercice : Sélectionner v

*Je certifie &tre un professionnel de santé. Toute fausse déclaration sera de
nature a engager ma responsabilité.

*J'accepte les conditions générales d'utilisation.

Si vous étes un patient, nous vous invitons a vous rapprocher de votre médecin et 3 lui
partager tous les symptomes et signes dont vous souffrez.

sanofi
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Etape 2: Décrire le tableau du patient
(Symptémes, examens & antécédents)

Saisir les éléments
du dossier patient

Epingler un sighe
cardinal

sanofi

Maladies rares disponibles A propos v

@ Frangais

o 2

Quels sont les symptomes, les antécédents et les résultats d'examens du patient ?

n l = Tous les symptémes ]

Symptdmes sélectionnés Antécédents et résultats d'examens sélectionnés

! Merci d'indiquer le symptome “principal” qui impacte le

plus le quotidien de votre patient en cliquant sur celui-ci.

Troubles de la croissance X Teintpdle X
Problémes de taille X

(@ Vous étes dans le dispositif médical medvir

accelRare
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Performance diagnostique de maladies rares )

du médecin seul a 53% ameéliorée a 93% avec accelRare accelRare

Performance du diagnostic :
concordance avec le TOP 1

70 £aa
03,8

Cluster 1: Physician alone Cluster 1: accelRare alone Cluster 1: Physician alone Cluster 2: Physicians +

then accelRare accelRare directly 270 malad ies rares

Performance du diagnostic : pour lesquelles
concordance avec le TOP 3 un parcours de soin adapté
1 existe

Q0

93,6
81,9
80
70 57
60 53,2 I '
50
40
30
20
10
0

Cluster 1: Physician alone  Cluster 1: accelRare alone  Cluster 1: Physician alone Cluster 2: Physicians +
then accelRare accelRare directly

sanofi
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RDK : Rare Disease knowledge®

Qu’est-ce que RDK

A propos de As we know® & Tekkare®

Démo

RDK accompagne les professionnels de santé o
Statistiques P 7okt

Co-développé par
orphanet

TEKJARE’

© As We know 2024
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As we know®: une entreprise a mission
(loi pacte du 22 mai 2019)

Engagement a développer des innovations en e-santé pour un
impact sociétal aux services des professionnels de santé et
des patients :

» Un auditeur indépendant a été nommé : Professeur 2023 ”
Pascal Eschwege , Chef de service Uro-nephro du (2029)

CHRU de Nancy

* 1% du chiffre d'affaires est reversé a des associations

dans la sante ey JARDIN

RDK a été le premier projet développé par As We Know®.
Une deuxiéme initiative a été lancée: Thyroide.fr, un site de
connaissance a destination des soignants et des patients.

© As We know 2024
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FILIERE MALADIES RARES
ENDOCRINIENNES

Qu’est-ce qu’RDK ?

RDK Rare disease Knowledge® est un dispositif médical classe | connecté (ANSM
19/01/2023) et marquage CE (12/07/2022) a destination des professionnels de
santé, disponible en version mobile et web.

RDK a pour mission principale de réduire I’errance diagnostique des patients
atteints de maladie rare

Les principes de RDK :

* Application gratuite

* Aucune donnée personnelle patient ou médecin collectée
* Aucune création de compte requise

» Aucun diagnostic définitif posé

© As We know 2024
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Qu’est-ce qu’RDK ?

L’application est issue d’'un partenariat public-privé unique qui s’appuie sur I'expertise d’Orphanet, la technologie Tekkare€
I’engagement sociétal de As We Know® et le soutien de sponsors.

Distribué par

M as we know

As We Know

Société a mission dédiée au développement

d’'innovations numériques a impact dans la santé.

As We know® a pour vocation de créer des
applications gratuites pour les professionnels de

santé au service des patients. Ex: Thyroide.fr

Co-développé par

ICA

TEKJARE'

Tekkare™

Partenaire technique. Entreprise frangaise
dont I'objet est de partager les connaissances
médicales et scientifiques en développant des
écosystémes numériques pour valoriser les
données de santé.

| 4 DECEMBRE 2024 rewis 14

orphanet

EN !nserm

Orphanet™

Partenaire scientifique. Créé par I'lnserm, afin
de rassembler les connaissances disponibles
sur les maladies rares pour améliorer le
diagnostic, le soin et le traitement des
patients.

© As We know 2024
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Statistiques

178 300 visites depuis le lancement
1600 visites en moyenne par semaine
4975 téléchargements

Plus d’'une trentaine de mises a jour :

De nouveaux contenus
De nouvelles fonctionnalités
Des retours terrain

! FRANCE

Alliance ‘.
maladies rares

Alliance maladies rares
Alliance maladies rares représente.

240 associations de patients en France.

2Nominé au prix Galien USA
Catégorie Best Start-Up

INNUELLE
CEMBRE 2024 pyss 16

National Qrganization for Rare

Disorders.
NORD gst une regroupement de plus de 330
association de patients aux Etats-Unis

* Gagnant du concours Talent E-santé

2023 de I'agence nationale du
numérique — Ministére de la Santé

Federacion Espafiola de
Enfermedades Raras
Actuellement en discussion

LECTION OFFICIELLE 2024

2 Nominé au prix Galien France

Catégorie E-santé




112 JOURNEE ANNUELLE
MERCREDI 4 DECEMBRE 2024 psris 12+
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Amélioration de la
conhnaissance des

maladies rares . ’ ;
Retours terrain et suggestions de la communauté




FILIERE MALADIES RARES
ENDOCRINIENNES

Votre assistant de

RECHERCHE

maladies rares
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