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Réunion avec les Associations de Patients

atteints de Maladies Rares de la Peau
Hopital Necker-Enfants malades, 9 septembre 2020



Ordre du jour

Présentation du Chef de Projet Scientifique/médical

Newsletters Scientifique de la filiere FIMARAD

Projets en cours :
- Etude Francgaise RaDiCo-FARD
- Etude Européenne COVID-19 and Rare Skin Diseases

Projet ‘Errance et Impasse diagnostiques’
Projet ‘Observatoire des Médicaments’
Projets des Associations de Patients

Questions
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Etudes en cours (1/2)

Etude Francaise RaDiCo-FARD

 Cohorte Nationale pour I’évaluation du fardeau des maladies rares de la peau
* ‘Fardeau’ : impact sur la qualité de vie et le colt de |a prise en charge
* Etude observationnelle (non-Interventionnelle ), prospective

* 9 pathologies :

- Albinisme

- Dysplasie ectodermique

- Epidermolyse bulleuse héréditaire (EBH)

- Ichtyose

- Incontinentia pigmenti

- Kératodermie palmoplantaire

- Neurofibromatose de type 1

- Pemphigus

- Pemphigoide des membranes muqueuses

* Questionnaire médical complété par le médecin référent
* Auto-questionnaire ‘patient’, totalement anonyme
* Acejour 183 patients ont été inclus par les Centres de Référence et de Compéte
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Etudes en cours (2/2)

Etude Européenne COVID-19 and Rare Skin Diseases

Cohorte Européenne pour I'évaluation de I'impact de l'infection a COVID-19 sur les
comorbidités, la symptomatologie et la prise en charge thérapeutique des patients
présentant des maladies rares de la peau, en particuliers chez les patients ayant eu une
infection a COVID-19 sévere

Etude observationnelle (non-Interventionnelle ), rétrospective

Mise en place :

- dans le réseau FIMARAD en France

- dans le réseau ERN-Skin (European Reference Network) dans 17 pays Européens :
(Allemagne, Autriche, Belgique, Croatie, Danemark, Espagne, Finlande, Hongrie, Irlande, Italie, Lituanie,
Pays-Bas, Pologne, République Tcheque, Roumanie, Suéde, Grande-Bretagne)

Questionnaire en ligne complété par le médecin

Auto-questionnaire en marge de cette étude:

Auto-questionnaire concernant la qualité de vie et |la prise en charge pendant la période de

pandémie de COVID-19 (ex: Est-ce que la pandémie a généré en vous de 'anxiété, des nouveaux
symptoémes dermatologiques, Avez-vous annulé votre consultation programmée, Est-ce que vo

ou vous procurer les traitements prescrits ou souhaités ?).

Filiere Santé Maladies Rares

Dermatologiques




Appel a Projets (1/4)

Observatoire Errance et Impasse diagnostiques

Projet demandé par la DGOS ; Lettre d’engagement envoyée le 2 septembre

Objectifs :
Répondre aux actions 1.4 et 1.7 du Plan National Maladies Rares (PNMR3)

Action 1.4 :

- L'observatoire vise a s’assurer d’une cohérence des pratiques et de la 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.

- Il permettra de produire des Tableaux de bord annuels rendant compte notamment de I’évolution
de l'errance et de I'impasse diagnostiques en France en s’appuyant sur la Banque Nationale de
Données Maladies Rares (BNDMR).

Action 1.7 :
- Confier aux Centres de Référence Maladies Rares (CRMR), avec 'appui des Filieres de Santé
Maladies Rares (FSMR), la constitution d’un Registre National dynamique des personnes en
impasse diagnostique a partir de la BNDMR.

- Le réexamen des dossiers des malades est nécessaire au fur et a mesure de I'évolution des
connaissances et des technologies. Il permettra de réduire les perte de chance en termes d
en charge. Il est particulierement important au point de vue diagnostique. '
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Appel a Projets (2/4)

* Lerrance diagnostique concerne les 4 grands groupes de pathologies rares
dermatologiques : Génodermatoses, Maladies Bulleuses Auto-immunes (MBAIs),
Dermatoses bulleuses et toxidermies graves, et Neurofibromatoses.

 Limpasse diagnostique concerne essentiellement les Génodermatoses et les MBAlIs.

Actions prévues :

Réponse aux points 1.4 et 1.7 relatifs au Registre des patients atteints de maladies rares et a la
cohérence des pratiques

* Saisie /implémentation des données dans la base de données Maladies Rares (BaMaRa)

* Harmonisation/homogénéisation des informations saisies dans la base (ex: des codes de
diagnostics, nomenclatures cliniques et moléculaires, etc.)

* Utilisation des plateformes de données moléculaires pour faire le lien clinique/moléculaire

 Revue des dossiers des Patients ‘sans diagnostic’ en réunion de concertation
pluridisciplinaire (RCP)

* Préparation d’'un Guide de remplissage des données dans la base BaMaRa
* Information/formation des Médecins de ville aux pathologies rares de la peau

* Travail effectué par des Chargés de mission supervisés par les Médecins coordonnateurs
présents dans les Centres de Référence et de Compétence de la filiere —)
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Appel a Projets (3/4)

Réponse aux points 1.4 et 1.7 relatifs aux innovations diagnostiques

* Estimation de la proportion de patients en impasse diagnostique chez les patients atteints
de Génodermatoses et de MBAIs : 10%

Proposition de 2 projets ‘diagnostiques’ :
* pour les Génodermatoses :

- Augmentation du nombre de tests génétiques effectués par an en augmentant la fréquence de
rotation du Panel

- Mise en place d’un Panel de genes plus ciblés regroupant les indications les plus séveéres, qui vont
amener a une prise en charge en diagnostic prénatal ou préimplantatoire

- Panel des génes impliqués dans les EBH, I'Incontinentia pigmenti et les ichtyoses séveres.

* pour les Maladies Bulleuses Auto-immunes (MBAIs) :

- Développement d’une nouvelle méthode de dépistage/détection des patients atteints de MBAI
dont le diagnostic de la forme de MBAI est ‘suspecté’

- Technique de diagnostic plus sensible que les méthodes utilisées actuellement
- Détection par immuno-fluorescence des ACs dirigés contre les différentes protéines de la JDE
(jonction dermo-épidermique) restés négatifs avec les méthodes classiques actuelles.

Ces méthodes devraient permettre d’identifier davantage de patients et de préciser le formes
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Appel a Projets (4/4)

Observatoire des Médicaments

* Projet demandé par la DGOS

Objectifs :
Répondre a I’axe 4 du Plan National Maladies Rares (PNMR3) : Promouvoir I'accés au
traitement dans les Maladies Rares

* Etablir un état des lieux des thérapeutiques prescrites (en usage AMM, hors AMM justifié,
RTU, ATU de cohorte nominative)

*  Etablir un état des lieux des thérapeutiques en cours de développement

* Pré-identifier les indications candidates a une RTU

* |dentifier les besoins de développement ou d’investissement

Actions prévues :

*  Recherche bibliographique générale
» Utilisation des PNDS pour identifier les traitements prescrits (spécifiques, généraux)
*  Recherche bibliographique des études en ATU (ex: sites dédiés aux études clinique

* Questionnaire pour collecter les traitements utilisés en auto-médication
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Projets des Associations de Patients

Etudes observationnelles

« Accompagnement a la préparation d’études souhaitées par les Associations de Patients
* Etudes de type ‘observationnelles’, financées par les Associations de Patients
*  Revue scientifigue/médicale par un comité de pilotage

* Aide a la préparation du projet :
- Complément de réflexion
- Design de I'étude
- Recherche d’informations
- Evaluation de la faisabilité du projet

* Aide ala rédaction/préparation des documents d’étude :
- Protocole d’étude
- Questionnaires
- Informations réeglementaires nécessaires a la mise en place de I'étude
- Formation a la recherche bibliographique simple

* Aide al'analyse et synthese des résultats.
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