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Equipe projet FIMARAD

Equipe basée a I’hopital Necker — Enfants Malades, Paris

Pr Christine Bodemer, animatrice de la filiere

Rébecca Géne, chef de projet

Dr Charles Taieb, praticien hospitalier

Hélene Dufresne, chef de projet médico-social

Maryam Hammouche, chargée de mission lle de France et BNDMR
Sandrine Mendy, assistante administrative

Chargés de mission en région
Marie-Laure Golinski, Rouen
Jocelyn Rapp, Nice

Hélene Texier, Toulouse
Nicolas Andreu, Bordeaux
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= 5 centres de référence
CRMR CRMR

des maladies rares de la peau et des maladies rares de la peau
des muqueuses d’origine et des muqueuses d’origine
génétique — Nord (MAGEC) génétique — Sud
Pr Christine Bodemer Dr Christine Labréze
= 68 centres de compétences
= 21 associations de malades

= 15 laboratoires de diagnostic

Mais aussi des liens avec des partenaires :
= Institutions : DGOS...

= QOrganismes : Orphanet, BNDMR....

= Partenaires médico-sociaux

= Site internet : www.fimarad.org

des maladies
bulleuses auto-immunes
(MALIBUL)
Pr Pascal Joly

CRMR

Composition et Cartographie FIMARAD

CRMR CRMR
des dermatoses
bulleuses toxiques
Dr Saskia Oro

des Neurofibromatoses
Pr Pierre Wolkenstein
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http://www.fimarad.org/

Role et Missions FSMR

» Animation et coordination en réseau des différents acteurs des maladies
dermatologiques rares

» 4 missions définies par la DGOS

Mission n°1 : Améliorer le diagnostic et la prise en charge des patients dans les maladies rares

Mission n°2 : Favoriser la recherche sur les maladies rares

Mission n°3 : Favoriser I'information et contribuer a la formation sur les maladies rares

®@000

Mission n°4 : Développer les volets européen et international
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Mission 1 : Diagnostic et prise en charge

» BNDMR/BaMaRa

Sites déployés Sites déploiement 2019

Sites APHP, CHU Besangon, CHU Bordeaux, CHU Amiens, CHU Angers, CHRU Brest,
CHU Cote de Nacre (Caen), CHU Dijon, CHU Clermont Ferrand, Hospices Civils de

CHU de Limoges, Centre Léon Bérard Lyon, CHU Lille, CHU Martinique, CHU
(Lyon),CHU Montpellier, CHU Nantes, CHU Nancy, CHU de Pointe-a-Pitre (date non
Nice, CHU Reims, CHU Réunion, CHU déterminé) CHU Rennes, CHU Saint-

Rouen, CHU Toulouse, CHRU Tours Etienne, CHU de Strasbourg

P PNDS (Protocoles Nationaux de Diagnostic et de Soins)

PNDS finalisés PNDS en cours

XP Albinisme
EBH Dysplasie ectodermique
Neurofibromatose de type 1 Incontinentia pigmenti
Syndromes de Stevens Johnson et de Lyell Pseudoxanthome élastique

Maladies bulleuses auto-immunes
(PNDS actualisés, 7 maladies)

» Fiches Orphanet

Fiches Urgence :
V Ichtyose

V EBH
V Syndrome de Lyell/Nécrolyse Epidermique Toxique/Syndrome Stevens-Johnson

V Neurofibromatose de type 1 (en cours)

Filiere Santé Maladies Rares
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Mission 1 : Diagnostic et prise en charge

PERSONNE A PREVENIR EN PRIORITE

} Ca rtes d’urgence Mimel T et ;;r»-. maladies rares
- Obiectif : Sous |’|mpU|S|0n de |a DGOS, T e i CARTE D'URGENCE

- 5400 Cartes Maladies bulleuses auto-immunes T E",’:;";ZZ:“"’

Suivi(e) par le Centre de Référence Maladies Rares NOMVPIENOM I ..ottt

imprimées par la DGOS (7 maladies) : bt

H . . . ’ —ﬁ\,\ : e

- 3000 cartes concernant les toxidermies imprimées orpnane @@g__ o
HHP- www.ichtyose.fr ’ FRAGILE et DOULOUREUSE

par la filiere

- Cartes « Ichtyose » et « EBH » en cours d'impression | waissessymptmes: Sestes et actess éuiter dans cortains cas-

Les ichtyoses héréditaires sont des maladies rares L .
o - Pansements trés adhésifs

- Autres groupes de maladies : a développer croiney orane s, s e e oo v | L e e

N - Installation du patient prés d’une source de chaleur
de décollements.

en fonction des besoins validés avec les associations | e fonion du gine impie, des sceintes extracutanées | goyten et prudencerecommandis:

spécifiques existent (yeux, SNC, foie....). - Désinfection cutanée minutieuse avant tout geste invasif

- D i St ri b u ées pa r Ies C R M R et CC M R d e Ia fi | i é re Dans tous les cas la peau est séche et perméable, parfois : : Attention ala possibilité de déshydratation rapide

fragile, fissurée, douloureuse, infectée. Elle ne transpire pas Ecoutsr-ﬂ—n—;lle patient, il se cn;nélt parfaltemeT’:l
ou peu avec intolérance du patient a la chaleur. EiE | Les gesttes urgence (ex. !ntu .ﬂtIDI'I) S?"_t possibles
STy - Attention aux soins oculaires sianesthésie
=

ICHE URGENCE Orphanet
Scannez avec votre smartphone

P Réunions de Concertation Pluridisciplinaire Nationales (RCP)
- 5thématiques:

- .

w—
RCP Nationale \‘

i FMARAD 8 Maladies
' Angiomes Génodermatoses bulleuses Neurofibromatoses Toxidermies
= auto-immunes

- Calendrier des RCP disponible sur le site internet de la filiere

- Projet DPC pour chaque thématique RCP, en courd ’ é I%\
. , N
Mise en place début 2019
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Mission 2 : Recherche

» Projet RaDiCo-FARD

- Obijectif : Décrire le fardeau individuel des patients et des familles souffrant de maladies rares de la peau
et son évolution au long cours

- 9 maladies : Albinisme, Dysplasie ectodermique, EBH, Ichtyose, IP, KPP, NF1, Pemphigoide des muqueuses,
Pemphigus

- Avis favorable du CPP Quest V (Rennes) : 31 Juillet 2017
- Lancement de I'étude RaDiCo-FARD : 10 juillet 2018

- Questionnaires BURDEN :

Finalisés et Finalisés & Soumis | Finalisés & Rédaction
Publiés pour publication publication en cours

Ichtyose famille IP famille Albinisme famille EBH adulte
Ichtyose adulte KPP NF1 famille
EBH famille NF1 adulte

Albinisme adulte

- Questionnaires BURDEN en cours
V Dysplasie ectodermique
V Pemphigus

Filiere Santé Maladies Rares
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Mission 3 : Formation et Information

» Vidéos éducatives

Objectif : Permettre la formation sur un soin dermatologique précis - -
Vidéos disponibles sur le site internet de la filiere et la chaine Youtube - e g-‘—*- =

SRR AR

®,

©00000000; =3
i

8 vidéos tournées en 2017-2018 Vidéos/Tournages a venir

EBH : la rééducation et le soin des mains (2)

Albinisme et Xeroderma pigmentosum : la photoprotection MDPH - le certificat médical
Nécrolyse épidermique : la prise en charge La surveillance des plaies
Ichtyose : I'enveloppement MDPH pour les adultes
Pemphigoide bulleuse : soigner les bulles Maquillage thérapeutique

Kératodermie Palmoplantaire : le soin des pieds
MDPH — projet de vie : constituer un dossier

M ENVELOPPEMENTS @M LE SOIN DES PIEDS @ MDPH - PROJET DE VIE

@ LA REEDUCATION ADAPTEE @ LA PHOTOPROTECTION ¢ PRISE EN CHARGE @ SOIGNER LES BULLES ¢ LE SOIN DES MAINS
N

= 4 4
e j_ et 7 -,;%",%YuuTube

e Ty . " ) -
EPIDERMOLYSE BULLEUSE HEREDITAIRE  ALBINISME ET XERODERMA PIGMENTOSUM NECROLYSE EPIDERMIQUE PEMPHIGOIDE BULLEUSE ADERMOLYSE BULLEUSE HEREDITAIRE \CHTYOSE HEREDITAIRE KERATODERMIE PALMO-PLANTAIRE
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Mission 3 : Formation et Information

Formation pour les associations de malades

Cycle de formation prévu pour répondre a une
demande des associations de malades sur une
thématique donnée

Prochain atelier de formation :

Date : Samedi 17 Novembre 2018, 9h30 a 12h30
Lieu : HOopital Necker-Enfants Malades

Public : Membres des associations de malades

Thématique choisie : La recherche clinique

Intérét partagé par d’autres filieres, élargissement
a des associations de malades d’autres filieres

Nombre de participants attendus : 55

&)

rad

Demi-journée de Formation
Associations de Malades
« La Recherche Clinique »

Date : Cette demi-journée de formation est née pour donner suite @ une demande
Samedi 17 Novembre 2018 de 9h30 3 des Associations de malades, qui sont de plus en plus scuvent, confrontées &
12h30 des sollicitations en termes de recherches cliniques

Lieu: Cette formation com prend des apports théoriques, des retours d’expérience
Amphithédtre Robert Debré, &t un temps d'échange avec les participants pour une mise en situstion
Hépital Necker-Enfants Malades pratique.

Public ciblé : Les intervenants sont des experts et des personnalités trés impliquées dans
Membres des associations de malades I"évolution de la recherche clinique en France.

Que

Programme

W Accueil café

W Intreduction (RGPD et nouvelle loi Francaise)

W Dans quelles conditions et sous guel périmétre les assodiations peuvent recruter des patients
pour un projet de recherche ?

W Le « consentement » des malades versus la « note d'information » © quand ? comment ?

W Evolution du consentement &clairé du patient et conformité des documents frangais aux
régles transeuropéennes

M ATU : principes et fonctionnement

W Méthodologie de référence MR-001, MR-003, MR-004 que retenir ? quelles conséguences ?

W Conclusion de la demi-journée autour d'un buffet déjeunatoire

Questions diverses :

dire qux des iations qui serai icités & participer & une Stude 2

Peut-on refuser de participer ?
Peut-on exiger d'gvair un compte rendu en fin d*étude si on participe ?
Faut-il attendre ia publication d’'une étude pour avoir ke droit de parier d'une étude ?

Que

faire quand les résultats sont insuffisants pour étre exploités ? Que dire aux participants 2

Inseription et résenvation - NTPS //www. weezevent.com/fimarad
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Mission 3 : Formation et Information

Annales de Dermatologie et Vénéréologie — Section MR
Enquéte 2016 (abstract JDP): moins de 15% des dermatologues
connaissant la Filiere, alors que 30% disent prendre en charge des
Maladies Rares

Nécessité de faire connaitre la Filiere aux dermatologues

2017 : proposition faite aux Annales de Dermatologie par le groupe de
travail formation/information de la Filiére (responsable: S. Oro) de
créer une section dédiée aux Maladies Rares

Réponse tres positive du comité éditorial

But : faire connaitre tous les aspects de la prise en charge des Maladies
Rares: maladies, outils diagnostiques, traitements (PNDS, soins...), prise
en charge médico-sociale

2018 :

1¢" article: présentation de la Filiere et des CRMR

N
SNas

2¢ article: outils diagnostiques (génétique moléculaire, histologie, immunologie)

3¢ article: nouveau PNDS pemphigus

Idées 2019 :
Prise en charge médico-sociale, organisation prise en charge du handicap (H. Dufresne)

Ichtyoses de I'enfant (J. Mazereeuw)

Conseil génétique en pratique dans la NF1 (Génétique Mondor, P. Wolkenstein)

Fiches maladies rédigées par le groupe formation/information et mises
sur le site de la FIMARAD

" dermacologie

s 30 3 ocuns Promcare 34

Filiere Santé Maladies Rares
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Mission 3 : Formation et Information

P Questionnaires de satisfaction — CRMR

Obijectif : Evaluer le taux de satisfaction des CRMR
aupres des patients (inspiré des questionnaires utilisés
dans le CRMR MALIBUL)

Questionnaire de satisfaction :
V Unique pour tous les CRMR de la filiere
V Destiné aux patients
V Validé au cours des différents groupes de travail

Logistique et saisie assurées par la filiere

Questionnaire bientot diffusé, analyse prévue fin 2019

QUESTIONNAIRE DE SATISFACTION PATIENT CONSULTANT DANS UN CENTRE DE
REFERENCE OU DE COMPETENCE MALADIES RARES EN DERMATOLOGIE

Madame, Monsi

Vouz avez r{-oemmént conzulté danz un Centre de Refs ou de Compé ladiez rares en
paumez'\ou pr{-u_(-r qul £TaIT concerné par celte CONE ultauon O Vous-méme I:I Votre enfant

Ce , Vous pouvez ¥ dre le ., & ancun
moment le lien ne sera fair entre vos xepnnee et volre ﬂenute

Dle ce fait vous ne powrres pas modifier vos réponzez une foiz le questionnaire envoye

Q1 : Pournes-vous prémzer © Le code postal de votre hen de votre réandence 7 | __1__1___1__1__|
Le sode pozstal du centre de votre consultation ? |__1__|__1__I__|

Q2 : Savez-vous que le zervice de dermarologie danz lequel vous avez été prizle) en charge pour vorre maladie ou
celle de votre enfant est labellisé centre de référence pourla prize en charge de cette maladie ’0 Oui 0 Non

Q3 : Quel médecin vous 2 adreszé(s)la premitre foiz pour votre maladie ?
O Médean traitant DDmmlogugden]le
oD 1! hoepitalier {zutre zervi fdecine) 0 Autre prédzer

Q4 : Avezvous éprouvé des diffienltés pour trouver les coordonnées du centre de référence ou pour prendre un
rendez- vouz 70 Oui O Nonm

Q5 :Quel = été le délai entre votrs sppel téléphonique et le rendez vous de consultstion on d'hospitalisstion qui
Tous & &té proposé, pour votre prise en charze par lun des médecina du centre de référence 7_I__|__1__ljours

Q6 - A requ des irations et fon des sur votre maladie et 22 prise en charge 70 Ouni O Non

Q7 - Vorre prise en charge de vorre maladie vous zemh].e-tdle amrmmﬁmeauzemhcanm BT 3K
mﬁmaumaqmwuzamtmdmnm 0 Ouwi O Non

Q8 : Avezvous été revmle) par les médecins du centre aprés votre zortie de Thépital ou apréz votre premidre
mnzultann danz le centre 7 0 Oui O Non

Q9 : Global g
deadmenudmﬁmlnmquewmammguz O Oui O Nom Sinen, pourguci?

- dez s0ins que vous avez regus ;10 Oui O Nom i non, pourquei 7

- de votre accompagmement au courz du zuivi de votre meladie 2 0 Om O Mom  5inon, pourgued 7

Q10 : Aver~vous des remarques ou des suggestions ?

Merci dutiliser Fenveloppe T jointe & ce questis ire pour le oyer aucentre de gestion

Filiere Santé Maladies Rares
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Projets 2019

Mission n°l : Diagnostic et prise en charge

BNDMR/BaMaRa : poursuite du déploiement

PNDS : objectif de 3 PNDS/an

Travail en lien avec Orphanet pour la rédaction des fiches Urgence et Handicap
Développement de cartes d’urgence en fonction des besoins exprimés
Ameélioration et évaluation des procédures concernant la transition

RCP et DPC : continuité des RCP et mise en place des DPC

Mission n°2 : Recherche

Projet RaDiCo-FARD a poursuivre

Projets transversaux : sciences humaines (vécu, ressenti, intégration)

Projets spécifiques a chaque groupe de maladies (possibilité de soutien financier?)

Mission n°3 : Formation et information

Vidéos éducatives

Atelier de formation avec les associations de malades
Articles dans les annales de dermatologie
Questionnaires de satisfaction

Organisation d’'un DIU ou Master Class

Mission n° 4 : Lien avec I'international (ERN-Skin)

Filiere Santé Maladies Rares
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Actualité filiere - AAP Labellisation des FSMR

> > Réponse a I'AAP Labellisation des FSMR

Note d’information interministérielle
n°DGOS/DIR/DGRI/2018/224 du 28 septembre 2018
relative a 'appel a projet national pour la 2¢™M¢ campagne
de labellisation des filieres de santé maladies rares

Les dossiers soumis doivent étre transmis a la DGOS le 28
janvier 2019, 23h59.

En

Mini sheredasmndmoe etde la Santé
Ministére de I} upérieur, de la et de MNnnovation

Sylvie ESCALON
Cheafie de projet de | mission maladies rares
Direction générale de 'offre de soins
Ministére des Solidarités et de la Santé

Tél 0140 56 47 52

Méi. : sylvie escalon@sante gouv.fr

Anne PAOLETTI
Direcirice scientfique, secteur biologie santé
Direction générale pour| hreameetrimamn

Ministére de I
TE| U‘ 55 55 W 30

La Ministre des Sclidarités et de la Santé

La Ministre de IEseganeﬂlSpme r, de la
Recherche et de I'lnnovation

ot Messi
généraux des agences régionales de santé
{pour diffusion)

NOTE D'INFORMATION INTERM\NISTERIELLE N* DGOS/DIR/DGRI2018/224 du 28
septembre 2018 relative & I'appel & projet national pour la 2éme campagne de labellisation
des filiéres de santé maladies rares

C é é de santé

Inscrit pour nlmnmmar 'ordre du jour du CNP du 28 septembre 2018 — N * 87
Publiée au JO - non

Déposée sur le site circulaire.legifrance.gouv.fr : non

‘Catégorie : Directives adressées par le ministre aux services rlarges de leur application,
sous réserve, le cas échéant, de lexamen i des situati

Résumeé - Appel & projels national pour Iz labelisation des Tiéres e san maladies rares

Mots-clés - maladies rares — filiéres de santé - labellisation

Annexes : 1 — Liste des FSMR reconnues en 2013-2014 et leur périmétre

4- Liste ive des intégrées i la FSMR

Textes de référence -
3" Plan national maladies rares

extes abrogés ou modifies
INSTRUCTION N* DGDGFPF‘ZIQIHBI 306 du 29] illet 2013 relative a la structuration des
filiéres de santé maladies rares prévues par le national maladies rares 2011-2014

Diffusion @ Ieeeti.blssemerﬂsdemnheduvemmum ataires de cette note, par
Iintermédiaire des agences régionales de santé (ARS)
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Evenements nationaux filiere 2019

Mardi Jeudi 26 Vendredi Samedi
14 Mai Septembre 22 Novembre 23 Novembre
Journée Journée Journée Atelier de formation
paramédicale scientifique Nationale Associations de malades

Filiere Santé Maladies Rares
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Site internet :
Contact :

Suivez-nous sur les réseaux sociaux :

£ B[ Tube


http://www.fimarad.org/
mailto:contact@fimarad.org
http://www.fimarad.org/
mailto:contact@fimarad.org

