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Plan Maladies rares

A Emanation du plan Maladies Rares 20052008

A Secrétariat Personne Handicapée < Ministere de la Santé

A Minist re d®l ®gu® ~ | a Recherch
Nationale

A Chiffres clé

A Fréquence individuelle < 1/2000

Frequence cumulée > 6-8% pop francaise (3M)
7000 maladies rares

A 80% génétiques

A 2/3 invalidantes

A 2/3 avant 2 ans

1/3 handicap moteur ou intellectuel significatif

1/3 déces <1 ans

10% des déces entre 1 et 15 ans
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Plan Maladies rares

A PMRaxel: Mi eux conna’ tre | 6®p
maladies rares

A PMR axe 2 : reconnaitre la spécificité des maladies
rares

A PMR axe 3 : développer une information pr les
malades, le grand public & les professionnels

A PMR axe 4 : former les professionnels de santé

:

PMRaxe5: organiser | e d®pi st a

PMRaxe6: am®Il i orer | dacc s au
de la prise ne charge

:




PMR axe 6

A Mise en place de Centres de Référence nationaux
multidisciplinaires

A Structuration de | dorgani sation des s
Centres
A (Silcz)t&édence entre organisation des soins et prise en charge
A CRexperts prés des services de contrble des CAM et des
MDPH
A Disponibilité et prise en charge des médicaments orphelins

Comite National consultatif de labellisation

Env 120 CRMR + réseau de centres de compétence

Financement pérenne T2A + MIGAC (40 N)

Auto-évaluation a 3 ans

Evaluation par | 0Accr ®di tati on
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Missions des CR (1)

A Faciliter le diagnostic et définir les stratégies de
prise en charge théerapeutigue, psychologigue et
medicosociale

A aspects clinique, biologique et éthique  (consultations
d'annonce, conseil génétique),

A suivi des patients en particulier en matiere de
réadaptation dans toutes ses dimensions : réeducation,
réadaptation socio -professionnelle,

A prise en charge des proches et organisation des
éventuelles actions de diagnostic qui les concernent

A Animer des réseaux de correspondants sanitaires &
medicosociaux




Missions des CR (2)

A Définir et diffuser des protocoles de prise (PNDS
en charge en accord avec| 0 HeAtS UING&CAM

~

A mise en place de guides de bonnes pratiques

A Coordonner les travaux de recherche et participer a la
surveillance épidémiologique avec InVS
A essais des médicaments orphelins
A Bases de données «pidémiologique »

A Participer a des actions de formation pour les
professionnels, les malades et leurs familles

Interlocuteurs privilégiés pour tutelles et  Associations
Interactions avec DGS, HAS InVSet ORPHANET
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FeCLAD

A Association des CR

A Anomalie du Développement (8)

A

D P I D P

A

Pr Alain Verloes, Paris (président)
Pr Sylvie Manouvrier, Lille »
Pr Sylvie Odent, Rennes

Pr Didier Lacombe, Bordeaux
Pr Pierre Sarda, Montpellier
Pr Nicole Philippe, Marseille
Pr Laurence Faivre, Dijon

Pr Patrick Edery, Lyon de Référence labellisés

Feéderation des Centres

A Statuts type IOl 1901 Anomalie du Développement

et Syndromes Malformatifs



CRMR Anomalies du développement

CR labellisés « Anomalies du Développement &
Syndromes Malformatifs » (CLAD

A Anomalies du développement embryonnaire
A QOirigine génétique OU non
A Dysmorphies
A Syndromes polymalformatifs

S
A Anomalies chromosomiques

A avec ou sans retard mental

A Soit > 3000 maladies distinctes
A Orphanet : > 1800 entrées non partagées



Les 8 CLADs (1)
CLAD lle-de-France

Pr Alain VERLOES
Département de Génétique
CHU de Paris, Hopital Robert DEBRE
) 01400336 180FAX: 0140 0353 44
alain.verloes@rdb.aphp.fr

CLAD Nord de France

Pr Sylvie MANOUVRIERHANU
Génétique Clinique

CHU de Lille, Hopital Jeanne de Flandre
) 03204449 11- FAX: 0320444901
smanouvrier@chru-lille.fr

CLAD Est

Pr Laurence OLIVIER-FAIVRE
Centre de Génétique

CHU de DijondH* pi t al dO6ENnfants
) 0380 29 33 008FAX: 03 80 29 3266
laurence.faivre@chu-dijon.fr

CLAD RhoneAlpes-Centre

Pr. Patrick EDERY

Unité de Génétique Clinique Pédiatrique
CHU de Lyon, Hépital Debrousse

) 0320 44 64 040FAX:
charles.edery@chulyon.fr
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Les 8 CLADs (2)
CLAD SudEst

Pr Nicole PHILIP

Département de Génétique Médicale
CHU de Marseille, Hopital de La Timone
) 0491 38 67 340FAX:
nicole.philip@ap -hm.fr

CLAD Sud

Pr Pierre SARDA

Service de Génétique

CHU de Montpellier, Hopital A de Villeneuve
) 0467 33 65 64 0FAX:
p-sarda@chu-montpellier.fr

CLAD Sudouest

Pr Didier LACOMBE

Service de Génétique Médicale
CHU de Bordeauxd Hbpital Pellegin
) 0556 79 61 318FAX:
didier.lacombe@chu-bordeaux.fr

CLAD Ouest

Pr Sylvie ODENT

Service de Génétique Médicale

CHU de Rennes Hopital Sud

) 0299 26 67 44- FAX: 02 99 26 67 45
sylvie.odent@chu-rennes.fr
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