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LE COMITE STRATEGIQUE

La gouvernance du 3ème Plan National Maladies Rares s’appuie sur un Comité stratégique et un

Comité opérationnel.

Le 12 novembre 2020 s’est déroulé le Comité opérationnel chargé de :

• Mettre en œuvre les actions du Plan et suivre leur déroulement

• Rendre compte au Comité stratégique

Le Comité stratégique, quant à lui, est chargé de:

• Veiller à la réalisation du plan par la mobilisation de partenaires et moyens;

• Orienter la mise en œuvre du Plan ;

• Proposer des adaptations en fonction de l’évolution du contexte ;

• Valider le rapport et le remettre aux cabinets du MSS et du MESRI.
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Présentation de la composition du Comité Stratégique du 17 novembre

- Directions centrales du Ministère de l’Enseignement supérieur, de la Recherche et de l’Innovation et du
Ministère des Solidarités et de la Santé : DGOS, DGS, DGCS, SGMAS, DGRI et DGESIP.

- Représentants des Ministères de l’Economie, de l’Outre-mer et du secrétariat d’Etat aux Personnes
handicapées ;

- Deux représentants de Filières de Santé Maladies Rares
- Représentant de l’ANPGM
- Porteur du plan Médecine-France Génomique 2025
- Président d’AVIESAN
- Représentants d’associations de malades
- Présidence de la HAS
- Représentant des Directeurs généraux des ARS
- Personne qualifiée ayant coordonné la rédaction du rapport
- Vice-Présidents du Comité opérationnel santé et recherche
- Représentants du LEEM et du SNITEM
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PNMR3 2018-2022

Partager l’innovation, un diagnostic et un

traitement pour chacun

5 ambitions

• Permettre un diagnostic rapide pour 

chacun ; 

• Innover pour traiter ; 

• Améliorer la qualité de vie et 

l’autonomie des personnes malades ; 

• Communiquer et former ; 

• Moderniser les organisations et 

optimiser les financements.
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… décliné en 11 axes de travail

• Réduire l’errance et l’impasse 

diagnostiques ;

• Faire évoluer le dépistage néonatal et le 

diagnostic prénatal et préimplantatoire pour 

permettre des diagnostics plus précoces ;

• Partager les données pour favoriser le 

diagnostic et le développement de nouveaux 

traitements ;

• Promouvoir l’accès aux traitements dans 

les maladies rares ;

• Impulser un nouvel élan a la recherche sur 

les maladies rares ;

• Favoriser l’émergence de l’innovation et 

son transfert ;

• Améliorer le parcours de soins ;

• Permettre une société inclusive des 

personnes atteintes de maladies rares et de 

leurs aidants ;

• Former les professionnels de santé à 

mieux identifier et prendre en charge les 

maladies rares ;

• Renforcer le rôle des filières de santé sur 

les enjeux du  soin et la recherche ;

• Préciser le positionnement et les missions 

d’autres acteurs nationaux des maladies 

rares.



Quelques exemples des activités de FIMARAD en lien avec le PNMR3

 Action 1.3 : Définir et organiser l’accès aux plateformes de séquençage à très haut débit du PFMG 2025 :

 GT : dermatologue, généticien, clinicien et biologiste + un maillage de l’ensemble du territoire

 pré-indication retenue : les Génodermatoses.
 fin 2019 et au cours de l’année 2020 : mise en place RCP en lien avec les séances RCP

nationales de FIMARAD concernées, s’est faite fin 2019 et au cours de l’année 2020.

 Charte de bon fonctionnement et d’interaction entre les laboratoires de diagnostic moléculaires et le

réseau des centres maladies de la filière FIMARAD

 cartographie des laboratoires de diagnostic moléculaires experts dans les maladies rares de la

peau

 Dans le cadre du PNMR3 et à la demande l'ITMO GGB d'AVIESAN : identification de manière

exhaustive de la liste des laboratoires de recherche actualisée (labellisé Univ, INSERM, CNRS,

….) qui développent des programmes de recherche (fondamentale ou translationnelle ou

clinique).



Activités de FIMARAD en lien avec le PNMR3

 Action 1.4 : Mettre en place un observatoire du diagnostic :
 réflexion sur la définition des termes « impasse et errance » 
 un soutien financier grâce à l’appel à projets « Impasse et errance diagnostiques »

 Succès de la lettre d’engagement de FIMARAD

 Action 1.5 : Organiser et systématiser les réunions de concertation pluridisciplinaires
 Depuis 2018 : RCP nationales pour 5 thématiques : Angiomes, Neurofibromatoses de type 1 (NF1), 

Génodermatoses, Toxidermies et Maladies bulleuses auto- immunes. 
 Le choix du logiciel GCS SARA.

 Une charte de fonctionnement
 calendrier de ces séances de RCP est disponible sur le site internet de la filière et chaque séance 

est rappelée par des newsletters hebdomadaires régulières.
 Une reconnaissance de ces 5 thématiques de RCP nationales au titre du Développement Professionnel Continu 

(DPC) en partenariat avec l’Université de Descartes.

 Action 1.7 : Confier aux CRMR, avec l’appui des FSMR, la constitution d’un registre national dynamique des personnes en 
impasse diagnostique à partir de la BNDMR 
 Choix de recueils complémentaires validés en lien au sein de la BNDMR : travaux en cours sur les items à 

renseigner



Activités de FIMARAD en lien avec le PNMR3

Action 3.1 : Déploiement de la BNDMR dans les CRMR/CRC/CCMR en lien avec les systèmes d’information hospitaliers 

 chargé de mission BDD (Bases De Données) : formation à l’application BaMaRa auprès des équipes des 

centres de la filière, notamment à l’hôpital Necker-Enfants malades, à l’hôpital la Pitié Salpêtrière et au 

CHU de Limoges

 + Les équipes des centres de la filière ont participé aux formations proposées en interfilière : La 

Réunion, Guadeloupe et Marseille.

 Le chargé de mission BDD a été formé à la fiche maladies Orbis pour ensuite assurer une formation 

auprès des équipes des centres concernés par ce logiciel

 Le chargé de mission BDD et les chargés de mission en région : appui à la post- formation dans les 

centres et ont assuré le lien avec l’équipe de la BNDMR.

 Lien avec le réseau ERN-Skin : harmonisation des codages des maladies dermatologiques rares.

 Chaque coordinateur des CRMR fait partie d’un groupe thématique de maladies rares de l’ERN-Skin 

au sein duquel un travail est organisé avec Orphanet pour la réactualisation des nomenclatures en 
fonction des nouvelles classifications 



Activités de FIMARAD en lien avec le PNMR3

 Action 4.2 : Créer un observatoire des traitements placé au sein des comités consultatifs multidisciplinaires

d’évaluation (gouvernance bureau/COPIL) dans chaque filière de santé maladies rares

 Groupe de travail de la filière « Médicaments/Recherche » : création de l’observatoire des traitements

de la filière (action 4.2 du PNMR3)

 lieu d’échange, de concertation, de centralisation de l’information concernant le repérage de

nouvelles molécules en développement et un recensement des médicaments prescrits, avec ou

hors AMM. L’objectif de ce groupe de travail est de mettre en place une stratégie spécifique en

matière d’accès aux médicaments

 Recrutement d’un chef de projet scientifique/médical : une veille bibliographique avec

une centralisation d’information concernant les molécules d’intérêt à partir de données

de la littérature et de celles de l’observation au sein des CRMR et CCMR

 Action 4.4 : Mieux encadrer les pratiques de prescriptions hors-AMM

 GT DGS-DGOS: pilotes avec 6 FSMR référentes dont FIMARAD



Activités de FIMARAD en lien avec le PNMR3

 Action 5.2 : Construction de l’EJP et participation des équipes françaises (Recensement des CRMR et des

FSMR impliqués dans l’EJP-RD)

 Pillar-2 : Datas & services Innovative coordinated access to data and services for a transformative

RD Research

 Pillar-4 : TRANSLATIONNAL Research - From Scientific Breakthroughs to Breakthroughs for patients

 Accelerating the Translation of High Potential Projects and Enhancing the Use of Best

Methodologies for New Therapies



Activités de FIMARAD en lien avec le PNMR3

 Action 7.1 : Développer l’information pour rendre visible et accessible les structures existantes

(Communication sur et au sein de la filière

 cadre de JIMR2019 : 3 articles : Grand Angle du journal Le Monde, Le Figaro santé et le Quotidien du

Médecin + InterFSMR

 1ère Journée paramédicale de la filière

 3 ateliers de formation : recherche clinique, média training, suivi de la filière

 congrès avec des stands interfilières : Congrès de médecine générale , Congrès de pédiatrie , Congrès

des urgences, Rare 2019, Congrès régional de Médecine Général

 ateliers thématique sur « Les difficultés de vie professionnelle des parents d’enfants atteints de

maladies rares »

 Congrès des sociétés savantes de dermatologie (JDP)

 Board ERN-Skin (Octobre)

 convention entre le Collège de Médecine Générale, Maladies Rares Info Services et les FSMR

 Publications

 Chaine YouTube, newsletters, plaquettes, site internet,….



Activités de FIMARAD en lien avec le PNMR3

 Action 7.3 : Faciliter l’accès à l’éducation thérapeutique (AAP ETP)

 Suite à l’AAP ETP en 2019, 6 programmes ont été retenus par le jury :

 1) ETP PseudoXanthome Elastique

 2) ETP Syndrome de Netherton

 3) ETP Ichtyose

 4) ETP Maladies bulleuses auto-immunes

 5) ETP Epidermolyse Bulleuse Héréditaire

 6) ETP Neurofibromatoses

Suite à l’AAP ETP en 2020 , 3 / 3 programmes ont été retenus par le jury (validation en cours interne

DGOS)

 Action 7.4 : Mobiliser les dispositifs de coordination de la prise en charge (AAP PNDS)

- Suite à l’AAP PNDS en 2019, 13 projets de PNDS ont été retenus



Activités de FIMARAD en lien avec le PNMR3

 Thématiques pré définies : situations d’urgence et complexes (handicaps, déficience intellectuelle, douleurs

chroniques, …..), médecine de ville, jeunes médecins et jeunes patients (transition enfants-adultes), patients

experts en partenariat avec les associations, médecine génomique, éthique en santé pour le grand public, les

malades, les aidants et les professionnels, formations nationales et européennes aux maladies rares avec des

outils et des process innovants (e-learning, MOOC, Webinar, vidéos, tutoriels, etc.).

 Action 9.2 : Renforcer la politique de formation initiale sur les cursus médecine, pharmacie et biologie

 Cours pour les internes

 Action 9.3 : Développer les formations continues dans le domaine des maladies rares.

 5 thématiques de RCP DPC

 Formations Médicales Continues (FMC) concernant chacun des thèmes des CRMR sur la thématique «

maladies rares dermatologiques », sont organisés dans le cadre du congrès annuel national de

dermatologie (JDP)



Activités de FIMARAD en lien avec le PNMR3

 Action 10.1 : Attribuer des missions complémentaires aux FSMR par rapport à leurs missions actuelles

 Groupe de travail inter-filière Outre-Mer piloté par la filière Fava- Multi

 Les médecins des centres de l’Outre-Mer de la filière (Martinique, Guadeloupe, La Réunion) ont

participé aux RCP nationales

 Prise en charge est proposée aux responsables des sites d’Outre-mer pour participer aux

évènements de la filière FIMARAD

 Implication de la FSMR dans les réseaux européens de référence (ex. Soutien de la filière a des

candidatures HcP)

 Tous les CRMR sont représentés au sein de l’ERN-Skin, tous les sites coordinateurs étant

labellisés HCP. Les sites constitutifs ont été sollicités en 2017 pour participer au dossier de

labellisation ERN- Skin.



Point financier sur la deuxième circulaire budgétaire : octobre 2020

4,4M€

MIG F21 – Plateformes - 400 K€

MIG F22  Base de données MR -
2,9M€

Action 1.7 du PNMR 3 ( registre national 
des personnes en impasse de diagnostic) : 
appel à lettre d’engagement auprès des 
FSMR. Comité de sélection qui s’est tenu le 
15 sept. Accompagnement financier 
compris entre 50K€ et 200K€/selon le 
scénario validé par le jury qui tient compte 
de la file active et du contexte de la filière. 
2,9M€ délégués aux 23 filières et à la 
BNDMR sur ce projet

Total délégation 
2019 C1 + C2 : 

141,9M€, soit 96%
de l’enveloppe 

annuelle 
(147,6M€/an)

Prévision 3ième circulaire budgétaire 
( déc.)  : 5,6M€

Dont 2M€ pour le financement des programmes d’éducation thérapeutique (jury octobre), +

2M€ pour le financement des PNDS (jury octobre) + Registres des pratiques pour les

traitements + observatoires des traitements + recueil complémentaire traitements BNDMR

Plateformes de coordination OM. 
Le PNMR 3 prévoit des 
financements annuels de 100K€/ 
plateforme sur la durée du plan. 
2020 correspond à la deuxième 
année de financement des 
plateformes de l’AAP 2019. 

MIG F23 Appui à l’expertise 1,1M€

Formation prof : 50K€/filière comme en 
2019. Mêmes thématiques qu’en 2019

Rappel C1 : 137,5M€ (93,2% de l’enveloppe annuelle) → 120,3M€ pour les centres (toutes filières confondues) + 17,2M€ 

pour les actions clés du PNMR 3 : MIG filières, plateformes d’expertise ( N+2); 24 postes d’assistants de prescription, ERN, BNDMR.
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