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Journée annuelle – 14 juin 2022

2

FIlière des Maladies rares
Abdomino-THOraciques



UNE ÉQUIPE PROJETS
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Marine Gonzalez
Chargée de missions 

Est-Sud Est

Ariane David
Chargée de missions 

Ouest-Sud Ouest

En recrutement
Chargée de missions 

Nord

Charlotte Pereira de Moura
Orthophoniste (0.6 ETP)

Aurélie Coussaert
Chargée de missions 

IdF/ Strasbourg

Pr. Frédéric Gottrand
Coordonnateur

Audrey Barbet
Chef de projets

En recrutement
ARC Sud

N’Diaye Ba
ARC Nord

Virginie Godec
Assistante 

administrative



GOUVERNANCE
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Comité Scientifique

Comité de Direction



ASSOCIATIONS DE PATIENTS
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 Un représentant au COPIL: Benoît Decavele

 Une chargée de mission dédiée : Marine Gonzalez

 Réunions bimestrielles

Nouveautés 2022

1ère journée annuelle des associations le 14 mars à Lyon

2 nouvelles associations de patients



APPEL A PROJET LABELLISATION
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 Assistance de la filière pour la constitution des dossiers 

aurelie.coussaert@chu-lille.fr

 Jury labellisation CRMR : un expert clinicien de la filière ?

mailto:aurelie.coussaert@chu-lille.fr


PROJETS ET OUTILS
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WEB-SÉRIE « 3 MINUTES POUR COMPRENDRE »
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 Courtes séquences filmées d’experts dans leur thématique pour aborder des 

sujets divers en lien avec les malformations abdomino-thoraciques

 Diffusées sur nos plateformes internet et réseaux sociaux, pour informer et 

former les professionnels et les familles concernés. 
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PNDS
PROTOCOLE NATIONAL DE DIAGNOSTIC ET DE SOINS

PNDS finalisés en 2021
Hypocholestérolémies génétiques intestinales *, N Peretti
Pseudo Obstruction Intestinale Chronique *, M Bellaiche

Syndrome de grêle court chez l’adulte *, F Joly

PNDS en cours de finalisation (septembre 2022)
Polypose de Peutz-Jeghers chez l’enfant  , J Viala

Œsophagite à éosinophile pédiatrique, A Nicolas, F Gottrand

Sevrage de la nutrition entérale chez l’enfant, D Guimber

Syndrome de grêle court pédiatrique, O Goulet

* Lauréats AAP DGOS 2019

 Lauréats AAP DGOS 2020

PNDS en phase de cadrage
Polypose adénomateuse familiale (PAF ), E Mas



RCP – RÉUNION DE CONCERTATION PLURIDISCIPLINAIRE
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Outil de RCP SARA mis à disposition par FIMATHO
Informatiser et sécuriser le processus complet du passage d’un patient dans une RCP: inscription du 
patient, traçage et édition des avis…

4 RCP cliniques nationales

3 RCP régionales 
- Gastroentérologie Nord
- Maladies Rares Digestives région AURA
- Gastroentérologie, Hépatologie et Nutrition Pédiatriques de l'Ouest
- Maladies Rares du Pancréas région AURA (porté par Hôpital privé Jean Mermoz)
- MaRDi Occitanie (porté par CHU Toulouse)

2 RCP génétique (PFMG 2025) 
‐ RCP Entéropathie congénitale du jeune enfant
‐ RCP Pancréatites héréditaires

Calendrier des RCP et modalités de participation ->  site fimatho
-



PLATEFORME E-ETP STIMULAB
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 Programme pilote à Lille : 2ème session en cours

 Programme e-ETP MICI en développement avec le Groupe de Travail ETP MaRDi : 

- Développer des séances d’e-ETP clés en main

- Disponibles pour tous les centres MaRDi qui en feraient la demande

- Séances collectives ou individuelles

- Toujours animées par un soignant

Contactez-nous pour digitaliser votre programme d’ETP

Ariane.david@chru-lille.fr

FIMATHO a signé un partenariat avec la société STIMULAB pour digitaliser les 

programmes ETP des centres maladies rares. 



JOURNEES TRANSITION
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Extension en inter-filières La filière FIMATHO pilote l’organisation des journées transition inter-filières portées par le groupe de travail inter-

filières Transition (21 FSMR).

Objectif : informer et sensibiliser aux enjeux de la transition des services de soins
pédiatriques vers les services de soins pour adultes et offrir un temps d’échange et
réflexion autour de l’amélioration de la transition à l’hôpital

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

 Première journée transition inter-filières à Angers en mai 2022

 Prochaine journée le samedi 22 octobre 2022 à Lyon

Se déroulent en 2 temps : 

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

 après-midi ateliers de discussion et/ou réflexion en groupes

ET kit transition à venir…



FORMATION PARENTS-EXPERTS
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3 sessions de 12 parents complétées 
+ 1 en cours (fin le 2 juillet) 
+ 1 à venir (sept 2022 à janv. 2023)

36 parents-experts déjà formés ! 
Dont 6 parents FIMATHO

22 filières participent 
16 Filières ont des parents-experts formés

 Acquérir/renforcer ses connaissances pour intervenir dans des programmes 

d’ETP ou dans des associations

 Améliorer le parcours de soins d’autres aidants et de patients du champ des 

maladies rares

 40 heures non spécifique à une maladie rare et ouverte à toutes les filières



APPEL À PROJETS FIMATHO ANNUEL

14

Appel à projets destiné à faire émerger tout projet en lien avec ses missions :
• l’amélioration de la prise en charge des patients atteints de maladies abdomino-

thoraciques rares
• le développement de la recherche fondamentale, translationnelle et clinique
• le développement de l’enseignement, de la formation et de l’information

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

9 projets ont été déposés cette année -> exceptionnellement, 5 projets ont été 
retenus et financés à hauteur de 79 733 euros.



AIDES PROPOSÉES POUR VOS PROJETS
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Aide à l’édition ou publication d’articles scientifiques :
Couvrir les frais d’édition d’articles scientifiques écrits en anglais soumis à une revue
internationale à comité de lecture ou le paiement des frais de publications (revue
payante online)
Les demandes sont à envoyer à fimatho@chru-lille.fr

Soutien aux projets de recherche clinique :
 aide financière pour les déplacements dans le cadre de projets multi-centriques
 mise à disposition des ARCs FIMATHO

Aide au montage de projet (chargé de mission dédiée)

mailto:fimatho@chru-lille.fr


BAMARA : AVANCEMENT DU DÉPLOIEMENT

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

BNDMR = Entrepôt de données 

Plus d’1 million de dossiers patients dans BaMaRa
15



LA SAISIE AU SEIN DES CENTRES DE LA FILIÈRE

Quelques chiffres :

• 2700 fiches maladies rares saisies

• 90% des centres de la filière ont commencé à 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
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65% des patients saisis dans les CRMR

35%  des patients saisis dans les CCMR
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MISSIONS DES ARC FIMATHO

2 ARC FIMATHO recrutées (été 2021)

Objectifs 

• Aider les centres de compétence à saisir un minimum de 25 patients dans BaMaRa

• Former les professionnels qui le souhaitent (CCMR et CRMR) à l’outil BaMaRa web

• Travailler, dans le cadre du projet « impasse et errance diagnostique » sur 
l’uniformisation et homogénéisation des règles 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
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IMPASSE ET ERRANCE DIAGNOSTIQUE

OUTILS FIMATHO

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

Outils mis en place par FIMATHO :

Les guides de codage seront disponibles en téléchargement sur le site FIMATHO

Guides de Codage spécifiques par centre

 Listing des pathologies avec les codes
ORPHA associés

 Instruction de codage pour les formes 
particulières

Guide de Codage Générique

 reprend les bases du codage sur 
BaMaRa en mode autonome

Bordereaux papiers 
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IMPASSE ET ERRANCE DIAGNOSTIQUE

LES CLÉS DU DIAGNOSTIC

Les CLÉS sont inspirées des « Pas à Pas » en pédiatrie et des travaux « Internist Academy »

Ces CLÉS vont permettre de 

Cibler un signe clinique 
classique de mode d’entrée 
dans la maladie rare mais 
parfois fréquent dans la 

population générale

Guider la prise en charge 
en soins primaires 

vers des explorations non 
invasives et peu 

couteuses

Orienter vers un 
diagnostic de maladie 

rare et vers le bon expert

Projet porté par la filière                        Evolution inter-filières

Idée émergeant d’un questionnaire d’évaluation des besoins des patients concernant 
l’errance diagnostique (via les associations de patients partenaires)
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IMPASSE ET ERRANCE DIAGNOSTIQUE

LES CLÉS DU DIAGNOSTIC

pour CIBLER les signes

pour LIER les éléments 
entre eux

pour STATUER sur le 
diagnostic définitif

pour ÉLIMINER
(diagnostic différentiel)

C

L

É

S

Pourquoi les CLÉS ? EXEMPLE DE FAI²R

Des candidats pour développer des CLÉS pour FIMATHO ? 20



À DEVELOPPER
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 Suggestion d’actions, de projets à développer ?

 Journée patients? 

 RCP préconceptionnelle?

 PNDS?...



MERCI DE VOTRE ATTENTION

www.fimatho.fr

fimatho@chru-lille.fr
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