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14H :
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(DGOS) 14H30:
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PROJETS ORALITE
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UNE EQUIPE PROJETS

Pr. Fréderic Gottrand
Coordonnateur

Audrey Barbet
Chef de projets
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FIMATHO
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Ariane David
Chargée de missions
Ouest-Sud Ouest

Aurélie Coussaert En recrutement Marine Gonzalez
Chargée de missions Chargée de missions Chargée de missions
IdF/Strasbourg Nord Est-Sud Est

Charlotte Pereira de Moura N’Diaye Ba Virginie Godec

En recrutement
Orthophoniste (0.6 ETP) ARCNord ARC Sud Assistante

administrative



GOUVERNANCE

Comité de Direction

Mme Nathalie Coulon - Lille

aboratoire de recherche PSITEC - Université de

Pr. Vinciane Rebours - Paris

Mme Audrey Barbet - Lille

sgela Chet de projet FIMATHD

itre de référence des maladies rares du pancréas

/” Comité Scientifique

Pr. Franck Rummele - Paris

Pr. Alain Beuchée - Rennes

Centre de compétence de la hernie de coupale

B diaphragmatique
o°

X \_

Pr. Laurent Storme - Lille

Centre de référence de |a hemnie de coupole

Pr. Veronique Debarge-Houfflin - Lille

Cenire de référence des affections chroniques et
malformatives de 'esophage diaphragmatique

Pr. Guillaume Podevin - Angers Dr. Rodica Gincul - Lyon

Cantre de compétence das affactions chroniques et Centre de compétence des maladizs rares du

pancréas

malformatives de [esophage

Pr. Christophe Delacourt - Paris

Socigtd francaize de pediatrie

Pr. Noel Peretti - Lyon

Centre de reférences des maladies rares digestives

Pr. Claude Férec - Brest

Centre de compétence des maladies rares du

)

pancréas
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ASSOCIATIONS DE PATIENTS

v Un représentant au COPIL: Benoit Decavele
v' Une chargée de mission dédiée : Marine Gonzalez
v" Réunions bimestrielles

Nouveautés 2022%
1¢'¢ journée annuelle des associations le 14 mars a Lyon
2 nouvelles associations de patients

- , ~
S AFDCSI apimeo

sttt st afa_( (AFA®) [ e 9 g

Déficience Congénitale en sur les Maladies & e FAtnisie oo CEsoom ;.:\,\,;f,, MaGe J~.C.H
Saccharase et Isomaltase Eosinophiles Crohn:RCH-France = ~ —  — THeoeew 2
afdesi.fr Page Linkedin de Fassociation Association afa Crohn RCH Association Frangaise de Association Francophone de la Association Francophone Association des Pancréatites
\ ) France I'Astrésie de I'Esophage Maladie de Hirschsprung Hypertriglycéridémies Chroniques Héréditaires
afa.asso.fr afao.asso.fr hirschsprung.asso.fr Majeures Génétiques association-apch.org

afhymage.com

g MIAM-MIAM

_;E:% (&/ ﬁ;‘ g LaviéparlnFi Folc
RIS

Association Pour Encourager Association POLYPOSES Groupe MIAM-MAIM La Vie par un Fil Association des Pseudo
la recherche sur la Hernie FAMILIALES France groupe-miam-miam. fr lavieparunfil.com Obstructions Intestinales
Diaphragmatique polyposes-familiales.fr Chroniques

apehdia.org association-poic.fr
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APPEL A PROJET LABELLISATION

v Assistance de la filiére pour la constitution des dossiers
aurelie.coussaert@chu-lille.fr

v Jury labellisation CRMR : un expert clinicien de la filiere ?

®
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PROJETS ET OUTILS

o°
X
FIMATHO
filiére Santé Maladies Rares I
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FIMATHO

Q,  Rechercher une infarmation, un centre de référence...

i
v v

ACCUEIL / LAFILIERE / RESSOURCESUTILES

FIMATHO

LIVRETS

AN
. KITS NAISSANCE

PARCOURS DE SOINS RECHERCHE ET RECOMMANDATIONS FORMATION

v v v

OUTILS DE LA
FILIERE FIMATHO

BON DE COMMANDE

Octobre 2021

an AccEsmemeres [IRAN |}

ACTUALITES, EVENEMENTS, NEWSLETTERS

v

O Journée internationale des maladies rares (envoi de goo-
dies, affiches...)

ORGANISATION D’EVENEMENTS

* * *®

Accompagner l'atrésie de I'eesophage D:| Atrésie de 'esophage |:|:| Syndrome de I:l:l I I

(destiné aux parents) Gréle court En francais

+ Fiche calendrier des c ltations (PNDS) - H_ernie de oo_|.|pole I I | * "_ ladie de - Achalasie de *

+ Fiche soutien & Foralité Hirschsprung I'eesophage | | |

* Fiche nutition entérale Référent local pour la distribution des kits Atrésie de *

La hernie de coupole diaphragmatique * Nom, prénom F'esophage | | |

(destiné aux parents) Email ou téléphone Hernie de coupole *®
diaphragmatique | | |

FLYERS @ FORMATIONS ET INFORMATIONS Cartes disponibles uniquement en francais
Pseudo-obstruction intestinale chronique

Dépliant ressources ufiles (incluant les contacts * d’i fon et d’échange autour des troubles

des professionnels locaux et des associations
ainsi que des informations générales sur les
maladies rares)

Flyer « Les troubles de I'oralité alimentaire
‘comprendre et accompagner au quotidien »
(destiné aux familles et professi Is)

EEE
[T1° o

Flyer «Filiére FIMATHO »

de l'oralité alimentaire / troubles alimentaires
pédiatrique (1 journée pour les professionnels + 1 journée
pour les parents)

Pancréatite chronique héréditaire

Journée d’accompagnement autour de la transition ado- Nutrition parentérale

adulte (journée destinée aux parents et adolescents) . R
Gastro jéjunostomie
Présentation de la filiere IMATHO

Fi ion 2 I'application BaMaRa (Base Maladies Rares)

* indiguer les quantités demandées (max 25)

&
| | | 0 Rencontres familles (envoi d’un guide et de modéles de
documents pour organiser une journée des familles)
*
| I | Pour un merci de érer I des i-des:
- Nom, Prénom du demandeur :
| | | Service :
Centre de référence/compétence :
|:|:| * Adresse email :

Numéro de téléphone :

Adresse de livraison :

fimatho@chru-lille.fr

%



, *
WEB-SERIE « 3 MINUTES POUR COMPRENDRE »

v' Courtes séquences filmées d’experts dans leur thématique pour aborder des
sujets divers en lien avec les malformations abdomino-thoraciques

v’ Diffusées sur nos plateformes internet et réseaux sociaux, pour informer et
former les professionnels et les familles concernés.

.. Q une infi ion, un centre de réfé

&
* LA FILIERE MALADIES RARES PARCOURS DE SOINS RECHERCHE ET RECOMMANDATIONS
v v v v
ATH

FIMATHO

Filére Santé Matadies Rares [

ACCUEIL / ACTUALITES, EVENEMIENTS, NEWSLETTERS / WED SERIE 3 MINUTES POUR COMPRENDAE"

Web série “3 minules pc
comprendre”

« La filigre FIMATHO, quest-ce que c'est ? - Pr Frédéric Gottrand, animateur de |a filigre

« Structuration des maladies rares en France - Audrey Barbet, chef de projet FIMATHO

+ Les journées oralité de FIMATHO - Audrey Lecoufie et Charlotte Pereira, orthophonistes

+ Les projets autour de l'oralité de FIMATHO - Charlotte Pereira, orthophoniste

« Lapplication BaMaRa et la BNDMR - Ludivine Masquelin, chargée de missions et Marie Deperdu, attachée de recherche clinigue
« Le centre de réference de la hernie diaphragmatique - Pr Laurent Storme, pédiatre; Pr Alexandra Benachi, gynécologue obstétricienne; Dr Nicoleta Panait, chirurgienne pédiatrigue
+ Le centre de référence des maladies rares digestives, MaRDi - Pr Jean-Pierre Hugot pédiatre

+ Les missions du centre de référence des maladies rares digestives, MaRDi - Pr Jean-Pierre Hugot pédiatre

+ Le centre de référence des affections chroniques et matformatives de 'cesophage, CRACMO - Pr Frédéric Gottrand pédiatre

=

« Le centre de référence des maladies rares pancréatiques PaRaDis - Pr Vinciane Rebours, pancréatologue

« Les pathologies du centre MaRDi - Pr Jean-Pierre Hugot pédiatre

+ La hernie de coupole diaphragmatique - Dr Sébastien Mur pédiatre, Dr Nicoleta Panait, chirurgienne 8
+ Latrésie de I'oesophage - Dr Rony Sfeir, chirurgien pédiatre

FIMATHO



PNDS

PROTOCOLE NATIONAL DE DIAGNOSTIC ET DE SOINS

T * Lauréats AAP DGOS 2019
PNDS finalises en 2021 + Lauréats AAP DGOS 2020

Hypocholestérolémies génétiques intestinales *, N Peretti
Pseudo Obstruction Intestinale Chronique *, M Bellaiche
Syndrome de gréle court chez I'adulte *, F Joly

PNDS en cours de finalisation (septembre 2022)
Polypose de Peutz-Jeghers chez I'enfant & , JViala
CEsophagite a eosinophile pediatrique ¢, A Nicolas, F Gottrand
Sevrage de la nutrition enterale chez I'enfant ¢, D Guimber

Syndrome de gréle court pediatrique, O Goulet

PNDS en phase de cadrage
Polypose adénomateuse familiale (PAF ), E Mas
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RCP - REUNION DE CONCERTATION PLURIDISCIPLINAIRE

Outil de RCP SARA mis a disposition par FIMATHO

Informatiser et sécuriser le processus complet du passage d’un patient dans une RCP: inscriptiondu
patient, tracage et édition des avis...

4 RCP cliniques nationales

3 RCP regionales

- Gastroentérologie Nord

- Maladies Rares Digestives réegion AURA

- Gastroentérologie, Hépatologie et Nutrition Pédiatriques de I'Ouest

- Maladies Rares du Pancreas region AURA (porte par Hopital prive Jean Mermoz)*
- MaRDi Occitanie (porte par CHU Toulouse)

2 RCP geénétique (PFMG 2025)
- RCP Entéropathie congenitale du jeune enfant
- RCP Pancréatites héréditaires

®°. Calendrier des RCP et modalités de participation -> site fimatho

10
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PLATEFORME E-ETP STIMULAB

FIMATHO a signe un partenariat avec la societé STIMULAB pour digitaliser les
programmes ETP des centres maladies rares.

v' Programme pilote a Lille : 2é™me session en cours

v' Programme e-ETP MICI en développement avec le Groupe de Travail ETP MaRDi
- Deévelopper des séances d’e-ETP clés en main
- Disponibles pour tous les centres MaRDi qui en feraient la demande
- Seances collectives ou individuelles
- Toujours animées par un soignant

Contactez-nous pour digitaliser votre programme d’ETP
Ariane.david@chru-lille.fr

N
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JOURNEES TRANSITION

Extension en inter-filieres filiére FIMATHO pilote l'organisation des journées transition inter-filiéres portées par le groupe de travail inter-
filiéres Transition (212 FSMR).

Objectif : informer et sensibiliser aux enjeux de la transition des services de soins

pediatriques vers les services de soins pour adultes et offrir un temps d'échange et
réflexion autour de I'amélioration de la transition a I'hopital

Public cible : patients adolescents atteints de maladies rares et/ou chroniques et a leurs
parents et professionnels de santé

v" Premiere journée transition inter-filiéres a Angers en mai 2022
v" Prochaine journée le samedi 22 octobre 2022 a Lyon

Se déroulent en 2 temps:

v matinée tables rondes autour d’'une thématique large en lien avec la transition ado-adulte
dans les maladies rares et/ou chroniques

v' apres-midi ateliers de discussion et/ou réflexion en groupes

);:‘ ET kit transition a venir...
12
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FORMATION PARENTS-EXPERTS

v Acquérir/renforcer ses connaissances pour intervenir dans des programmes
d’ETP ou dans des associations

v' Améliorer le parcours de soins d’autres aidants et de patients du champ des
maladies rares

v 40 heures non spécifique a une maladie rare et ouverte a toutes les filieres

3 sessions de 12 parents complétées
+ 1 en cours (fin le 2 juillet)
+ 1 a venir (sept 2022 a janv. 2023)

=
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APPEL A PROJETS FIMATHO ANNUEL

Appel a projets destiné a faire @merger tout projet en lien avec ses missions :

* I'amélioration de la prise en charge des patients atteints de maladies abdomino-
thoraciques rares

* |e développement de la recherche fondamentale, translationnelle et clinique
* le développement de I'enseignement, de la formation et de I'information

Pour qui ?
Centres de référence, Centres de compétence, laboratoires de recherche et associations de
patients partenaires de la filiere

O projets ont eté deposes cette année -> exceptionnellement, 5 projets ont été
retenus et financeés a hauteur de 79 733 euros.

14
FIMATHO



AIDES PROPOSEES POUR VOS PROJETS

Aide a I'édition ou publication d’articles scientifiques :
Couvrir les frais d'edition d'articles scientifiques écrits en anglais soumis a une revue

internationale a comité de lecture ou le paiement des frais de publications (revue
payante online)

Les demandes sont a envoyer a fimatho@chru-lille.fr

Soutien aux projets de rechercheclinique:

v' aide financiére pour les déplacements dans le cadre de projets multi-centriques
v mise a disposition des ARCs FIMATHO %

Aide au montage de projet (chargeé de mission dediée)

15
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BAMARA : AVANCEMENT DU DEPLOIEMENT

BAMARA = Application permettant aux professionnels de collecter et exploiter
eux-mémes leurs données maladies rares -> obligation depuis janvier 2021

BNDMR = Entrepot de données
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Avancement du déploiement par filiére Avancement au 08/06/2022

6% 4% Nombr'e de sites ‘ : 980/
maladies rares deployes 0
/ 2220 sites
Aucun outil
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B % formulaire DPI 3
W % autonome z ]00 ~ VN
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Plus d'1 million de dossiers patients dans BaMaRa
15
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LA SAISIE AU SEIN DES CENTRES DE LA FILIERE

Quelques chiffres :

» 2700 fiches maladies rares saisies

* 90% des centres de la filiere ont commence a renseigner leurs activités dans BaMaRa
37 visites dans des CHU soit environ 70 CCMR assistés

* 12 webinaires « formation BaMaRa » réalisés

File active 2021 FIMATHO dans BaMaRa = 8074 patients maladies rares

h m 65% des patients saisis dans les CRMR

m 35% des patients saisis dans les CCMR

10
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MissIONS DES ARC FIMATHO

2 ARC FIMATHO recrutées (été 2021)

Objectifs
* Aider les centres de compeétence a saisir un minimum de 25 patients dans BaMaRa
* Former les professionnels qui le souhaitent (CCMR et CRMR) a l'outil BaMaRa web

 Travailler, dans le cadre du projet « impasse et errance diagnostique » sur
I'uniformisation et homogénéisation des regles de codage et de remplissage du
Set de Données Minimum

* Nouvelle mission : accompagnement sur des projets d’essais cliniques

Pour tout renseignement : fimatho®@chu-lille.fr
@

17
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IMPASSE ET ERRANCE DIAGNOSTIQUE

OurTiLs FIMATHO

Dans le cadre du projet « Errance et impasse diagnostique » visant a réduire I'errance diagnostique
et a repérer les patients en impasse, la filiere FIMATHO s’est engagée a travailler sur
I'uniformisation et homogénéisation des régles de codage et de remplissage du Set de Données
Minimum (SDM) dans BaMaRa.

Outils mis en place par FIMATHO :

Guide de Codage Générique Guides de Codage spécifiques par centre Bordereaux papiers

v reprend les bases du codage sur v Listing des pathologies avec les codes
BaMaRa en mode autonome ORPHA associés @ £ Be paara- Ficne PATIENT

[ I o O

v Instruction de codage pour les formes e

Patient = maisde jou portsur ssin) = non malsde.
SexeizM =F

particulieres : enauere

Date diinclusion dans le centre MR ../ ../

Achalasie de [cesophage (2/4) — -

DIAGNOSTIC PROBABLE 0 Pidishe (il
L Atrésie de I'cesophage 1199 Duplication cesophagienne kystique 100047 O Pidsre hépitsl) O Génd L
1. Cocher le niveau d'assertion « probable » B Autre splcilici (lshigial 0 Oynéenicbstéicen

2. Préciser les examens réalisés : Imagerie +/- Exploration fonctionnelle O Veru te li-méme
. . - cesophagi i i 004

3. Préciser la maladie rare suspectée : Code ORPHA 930 pour I'achalasie de 'cesophage R T EE A3 I LS L RuRicatoniibl e eleaphiaes 100048

4. Remplir le champ « description clinique » :

Statut actuel du diagnostic: = Encours = Probable = Confrmé = Indéteming

CEsophagite a éosinophiles 73247 nonTare oy hevte congenital de feesaphage 91358 TR e stastonts)raliséels):
en Europe) O Bioch
Sténose congénitale de |'cesophage Pas de code Fistule trachéo-oesophagienne isolée 454750

+  HPO 0003126 [P

- CIM-10RO7.3{A: rs tho

- CIM-10 RO5 (Toux) Association VACTERL/VACTER 887 Syndrome de Feingold 1305
+ CIM-10 RO&.0 (Dyspnée)

-+ HPO 0025301 [Nocturnal)

+  €IM-10 RO6.6 {Hoquet} Syndrome CHARGE 138 Syndrome d'achalasie-microcéphalie 929
+ CIM-10 B34.9 (Infection virale, sans précision|

Syndrome triple A 869 f‘;';f:.f:z :':;ﬂ;pl‘i::;:elmiubbhtalmle 77208

Syndrome de Feingold type 1 391641 Syndrome de Feingold type 2 391646

Appréciation du diagnostic & lentrée du centre: = Absent = Non sppropné = Appropré

9
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IMPASSE ET ERRANCE DIAGNOSTIQUE

LES CLES DU DIAGNOSTIC

-

Projet porteé par la filiere fq 12T - Evolution inter-filiéres

_ Idée émergeant d'un questionnaire d’evaluation des besoins des patients concernant
‘i I'errance diagnostique (via les associations de patients partenaires)

" Les CLES sont inspirées des « Pas a Pas » en pédiatrie et des travaux « Internist Academy »

@ Ces CLES vont permettre de

Cibler un signe cIinique Guider la prise en charge
classique de mode d'entrée en soins primaires Orienter versun

dans la maladie rare mais vers des explorations non diagnostic de maladie
parfois fréequent dans la invasives et peu rare et vers le bon expert

population générale couteuses

19
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IMPASSE ET ERRANCE DIAGNOSTIQUE

LES CLES DU DIAGNOSTIC

Pourquoi les CLES ?
pour CIBLER les signes

pour LIER les élements
entre eux

pour ELIMINER
(diagnostic differentiel)

pour STATUER surle
diagnostic définitif

e

FIMATHO

EXEMPLE DE ‘/GX\O}G*

) DU DIAGNOSTIC

CIBI.ERlessignes —o LIERes éléments entre eux — EL}MINER fiagnostic différentiel

Interrogatoire et examen clinique indispensables

Antécédents familiaux : maladie génétique, consanguinité
Prises médicamenteuses

Antécédents cardio-vasculaires : athérosclérose, anticoagulants
ATCD maladie thromboembolique veineuse, nécrose cutanée
Antécédents neurologiques : AVC, paralysies

Connectivite, vascularite, hémopathie, cancer...

OB rFarRr

—=e STATUER

Poikilodermie : héréditaire, acquise
Dermite des chaufferettes
Mucinose érythémateuse réticulée
Gougerot et Carteaud

Biopsie si

i e Infiltré,

Livédo réticulé

Mailles réguliéres, fermées

: Livédo physiologique

. » Déclive

: « Apparition dans I'enfance

. » Thermosensible, augmente a l'orthostatisme ;
. « Pas d'autres signes dermatologiques +/- acrocyanose :

= Pas de bilan

4 Autres causes de livédo réticulé
i » Bas débit circulatoire (choc)

. » Médicaments : Amantadine +++, IFNa et B, noradrénaline, gemcitabine...

. » Troubles neurologiques périphériques ou centraux : SEP, Parkinson,

. zones paralysées

. » Cancer/hémopathie : Sd carcinoide, phéochromocytome, Hodgkin,
lymphome intravasculaire*

. » Autres: Sarcoidose, Cushing, Ca™", Pellagre, Syphilis, Endocardite...

Relecture : Dr Emmanuelle BOURRAT, Dr Ale

MATHIAN

:  Localisé aux membres inférieurs : QUI
: « Evocateur Sneddon (non infiltré,

: généralisé fesses et/ou tronc) : Peu

1 i rentable

nécrose : OUI

Livédo ramifié

Mailles irréguliéres, ouvertes :

« Sneddon avec ou sans aPL || * Cristaux de cholestérol » PAN
« SAPL et/ou lupus systé- « Embolie graisseuse » Déficit ADA2
mique « Embolie tumorale « Vascularite ANCA

« Vasculopathie livédoide « Embolie gazeuse » Cryo I, lll

« CIVD « Myxome cardiaque » Connectivites

« Troubles coagulations « Emboles fibrino-cruorique | | » Infectieuses

+ Cryo type | « Dermite de Nicolau . Tumorales.

» Cryofibrinogéne 23 . Hé'm'opathles
. | » Maladie agglutinine froid » Médicaments
: | » Syndrome myéloprolifératif L
: -\Calciphylaxie...

& & >/

Filiere de santé des maladies auto-immunes et auto-inflammatoires rares

www.fai2r.org

Des candidats pour développerdes CLES pour FIMATHO ? -



A DEVELOPPER

v' Suggestion d’actions, de projets a développer ?
v Journée patients?

v" RCP préconceptionnelle?

v PNDS?...

®
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MERCI DE VOTRE ATTENTION

www.fimatho.fr
fimatho@chru-lille.fr

Sl fink &
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