14eme Journée Nationale de la Filiere de Santé
MCGRE

(Maladies Constitutionnelles Rares du Globule Rouge et de I'Erythropoiése)

Actualités

24 juin 2022

Présentiel & Webinaire



Le site web de la MCGRE et son
évolution



1. La filiere MCGRE et l'inter filiere

Groupe de travail ETP : 552

DANS LES MALADIES RARES

hologe Loricerée) euou ére prs en dharge Cors un centre labe isé mulad es

Mise en place d’'une 5¢ session de formation de Parents experts.

Les candidatures sont a envoyer a la filiere (avant le 27 juin). Réflexion en cours
sur un soutien structurant de la filiere.

Participations a plusieurs congres :

- SFMU avec une présentation des filieres ;

La filiere MCGRE organisera avec la filiere MARIH les
prochaines sessions.

- LAlH en septembre avec MaRIH et MHEMO (Strasbourg)



e
Outils a destination des Médecins Géneéralistes

Les clés du diagnostics :
Outil développé par la filiere Fai2R et proposé a I'ensemble des filieres de santé
maladies rares.

Objectifs :
- répondre aux besoins des patients concernant l'errance diagnostique ;
- aider le médecin généraliste dans son diagnostic en quatre étapes :

- Cibler les signes,

- Lier les éléments entre eux,

- Eliminer (diagnostic différentiel) et

- Statuer sur le diagnostic définitif.

La filiere MCGRE travaille a l'élaboration d’une clé sur les anémies
microcytaires.
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Outils a destination des Médecins Géneéralistes

En inter filiere et avec le College de |la Médecine Générale :

- Livret accompagnant le médecin généraliste dans sa pratique face a un patient
en errance diagnostique.

LES CAS PRATIQUES

ETSICETAIT
UNE MALADIE RARE ?

Orientation et prise en charge

filigres de santé



~Document complementaire aux documents obligatoires du
Ministere du Handicap (MDPH)/Ministere de I'Autonomie (MDA).

Document élaboré par :

- Représentants d’associations de patients et d'usagers,

- Equipes Relais Handicaps Rares (ERHR),

- Centres Nationaux de Ressources Handicaps Rares (CNRHR),

- Groupement National des Handicaps Rares (GNCHR),

- Filieres de Santé Maladies Rares (FSMR) ;

- Maison Départementale des Personnes Handicapées (MDPH)/Maison
Départementale de 'Autonomie (MDA)

Objectif :

Sensibiliser les MDPH et améliorer leur compréhension
des problématiques du handicap rare.

Ne pas hésiter a utiliser la version test. Le logo des FSMR e
Est une alerte pour les MDPH.



Formulaire complémentaire de transmission \ %-}‘7"'
d’informations a la MDPH fillres de santé z,l,:hm"
wo a
malzdies rans

A joindna lors dune demande § la Mason Ddpanementale 8 Personnes .
Handicapas Lo e

Pourguod remglir ce formulaine ¥

& Ce formulaire est facultatif. 1| 2 powr ohjectif de permettre aux persannes en situation de handicap de sollicter les
personnes qui les aocompagrent dans [eur wie guatidienne [famille, proche aidant, professionnels awires que
meédecins, ebe...) pour transmettre phus d'information 3 la MDPH sur ses difficulbés rencantrées,

= Ces informations complétent celles données dans le formulaire de demande & la MOPH etdangs lecertificat médical
quil zant ohilgatoires.

o Vous pouver remplr ce formulaire si vous accompagres une personne adulte ou un enfant.

Nous vous corselllons de remplir oz formulaire facultatif pour que la personne gue vous acoompagnez soit micux

aidée.

Qi peut remplir e formulaine 7
= Les personnes quil intenvienment aupnés de la personne en stuationde bandieap et qui peuwent apporter des
infarmations sur sa stuation peuvent remplir oz formistaene -
®  les membres de la famile,
& |es proches {amis, woisins.. ],
®  les membres d'une associatian,
les professsonnets autnes que les médecins {par exemple ; kinésithérapeutes, orthophonistes, infirmiers, auxiliaines de
wie, éducateurs, assistants sociu.. ).
= Chague persorne qui intersdent auprés de la persanne en situation de handicap peut remplir un fomulaice mas i est
aussi passible que plusicwrs persornes qui inferdennent se coordonment pour n'en remplir gu'un seul.

Commaent remplir ce formulaine ?

% Complétes ke formulaire en indiquant oe 'gue vous onnaissez de |a situation de la personne gue wous aocompagnez. ||
doit comgporter des informations féoenbes.

# Remvayez oe formulaire de préféeence en mémse temps que Ie formulsre ohligatoere de demande daide ks MOPH.

= Vous pouer jaindre des documents utiles pour mieus comprendre ks stuation de (3 personne que Yous aCCompagner
[par exempie : un compte rengu de visite 3 domidle, un compte rendu d' essais de maténels_. ).

Conserver ume photocople du formulaire rempli et des doouments utiles gue vous joignez.

Identité de la personne pour qui le formulaire est rempli
L T O
Nom : Prénam :

Duate de naisante {1/AMALAL) -



https://filiere-mcgre.fr/le-parcours-patients/vivre-avec-une-maladie-rare/

Les Appels a projets

e Suite a I'appel a projet lancé par la filiere et dédié a 'appui a
I'expertise/formation professionnelles, 6 projets ont été retenus et
bénéficieront donc de financement, pour un budget global de 50 000€.

 D’autres AAP sont envisagés d’ici la fin de I'lannée. Ainsi, la filiere souhaite
mettre en place d’ici la fin de 'année 2022 :

— AAP soutien jeune médecin,

— AAP soutien associatif,

— AAP centres de compétence,
— AAP pour 3 a 5 bourses de M2.



Assoclations

* Journée des associations 2022 :
- samedi 15 octobre, a Strasbourg a la suite du congres Dorys

S
* Charte a écrire avec les associations de patients pour mieux
encadrer la collaboration des associations avec la filiere.



‘, ShareConfrere

ﬂ Filiere MCGRE

La filiere MCGRE prend en charge les
maladies constitutionnelles rares du
globule rouge et de l'érythropoiese
telles que les syndromes
drépanocytaires majeurs, les
thalassémies, les pathologies de |a
membrane du globule rouge, les
défauts enzymatiques du globule rouge,
les polyglobulies génétiques et les
dysérythropoiéses congénitales. A partir
de ce portail de téléexpertise, vous
pouvez demander un avis directerment &
un professionnel ou présenter un
dossier 3 'une de nos Réunion de
concertation pluridisciplinaire (RCP ou

Staff].

Vous souhaitez...

@ Demander un avis

—1 Présenter & un staff
&

@ Inclure dans une cohorte

RCP diagnostique GR Sud

Responsable : Philippe J0LY, Biclogie medicale, LYON
Cette RCP peut étre sollicitée pour résoudre un cas d'errance diagnostique
dans une pathologie supposée du globule rouge

Prochaine séance : 23/06/2022 & 17:00

{ Fe) Présenter un patient

() stafr Pro

RCP Antilles-Guyane

Responsable - Cylna LOKD, Qualifié en Médecine Cénérale, Le Lamentin

Prochaine séance : date a déterminer

) Présenter un patient

Pro
RCP Drépanocytose
Responsable : Fatima BENSIRAD], Médecine interne
Prochaine séance : 06/07/2022  16:00

Pro

RCP Pédiatrique GR Ouest

Responsable : Jean-francois BRASME, Pediatrie, Angers

Réunion de concertation pluridisciplinaire pour |a prise en charge
pédiatrigue des maladies du Globule Rouge dans ['inter-région Ouest

Prochaine séance : 05/07/2022 & 11:00

Présenter un patient

Staff Pro

RCP diagnostique GR Nord

Responsable : Lamisse MANSOUR-HENDILL Biologie médicale, Créteil

Prochaine séance : 01/07/2022 & 14:30

) Présenter un patient



Le lien du portail de la RCP Antille-Guyane https://staff.shareconfrere.com/rcp-antilles-guyane méne a
la page ci-dessous. Vous pouvez directement inscrire un patient puis vous connecter si vous avez déja un
compte ShareConfrere ou vous inscrire a I'étape suivante.

€9 ShrsConir ==

RCP Antilles-Guyane

Prochaine séance : 28/04/2022 3 21:00

Responsable : Dr Gylna LOKO
fQ{) Adresser un patient Documents

Nom * Prénom *
Date de naissance * Sexe *
Homme v

Continuer


https://staff.shareconfrere.com/rcp-antilles-guyane

a ShareConfrere

Connectez-vous

Connectez-vous pour présenter TEST2 PATIENTE2
a RCP Antilles-Guyane

Email *

Si vous avez déja un
compte, entrez votre Email
et mot de passe, sinon
cliguez sur « inscrivez-
vous »

Mot de passe *

Mot de passe oublié ?

Se connecter

Vous n'avez pas encore de compte ?
Inscrivez-vous



Création d’'un compte par I'annuaire santé

S'i nSCl'i re S'inscrire en utilisant 'Annuaire Santé :

"* ou
fol < ,

Annuaire de santé :

Indiquez votre nom, prénom ou n°® RPPS et cliquez sur votre identité.
Vérifiez et modifiez si besoin les champs pré-remplis pour vous inscrire.
Attention au n° de tel car un code va vous étre envoyé par SMS pour
confirmer votre inscription. Puis cliquez sur « s’inscrire ».




Inscription manuelle :

Remplir 'ensemble des champs demandés.

Attention au n° de tel car un code va vous étre envoyé par SMS pour confirmer votre inscription. Puis
cliquez sur « s’inscrire ».

" ShareConfrere m

¢ RETOUR
I' L]

S'Inscrire Prénom - Nom -
Discipline Ville
Email * Mot de passe *

-

Utilisez votre email professionnel pour valider
automatiquement votre compte
Téléphone portable * RPPS

Votre code de connexion sera envoyé par SMS



Création d’'un compte

*  Confirmation par mail : cliquez sur le lien regu qui vous redirigera vers la page de connexion.
*  Renseignez a nouveau votre email et votre mot de passe

& ShareConfrere

Vous souhaitez... < meToun Le site envoie
B automatiquement
Vous avez déja un compte : un SMS de
Email * confirmation.
maxime.cavrole@sharscontrare. com Si vous ne recevez
pas le SMS, merci
btk H d’essayer de vous

..............

inscrire avec un
autre navigateur.

Mot de passe oublié 7

Prochaine séance : aujourd'hui & 16:00

Maladies constitutionnelles rares du Vous n'avez pas encore de Compte -
L J J HM{Mot-¢ oub Inscrivez-vaus




Création d’'un compte

Une fois votre inscription faite, un justificatif vous sera demandé.
Cela peut étre :
e copie de la Carte de Professionnel de Santé (CPS)

e certificat d’inscription a I’Université, licence de
remplacement

e attestation d’inscription a I'Ordre des Médecins
e contrat de travail pour les autres professionnels de santé
* Etc.



Adresser un patient

£ RETOUR |m|

Test2 PATIENTE2

22/09/2003% (18 ans)

Ajouté le 22/04/2022

Suivi(e) par
Justine FAUVEL

Partagé(e) avec O confrére

Partagé(e) via

1téléexpertise

(Do | (@] (&0

. Une fois que vous serez inscrit, vous pourrez compléter la
fiche de votre patient. Afin que le compte-rendu soit
structuré, merci de remplir les champs a partir de
« informations complémentaires liées a la RCP Antilles-
Guyane »

ﬂ ShareConfrere @’

@ Fiche patient o 1téléexpertise G 1confrére () 0 commentaire

Votre patient a bien été créé, Merci de compléter sa fiche \/ C'est fait | Afficher mes patients

Résumé clinique
Diagnostic

Ajouter un diagnostic

Anamneése

Ajouter une anamnese
Imagerie
Ajouter

1
]
]
' une
]
'
1

image

Informations complémentaires liées a : RCP Antilles-Guyane B

Etiquettes

. Avis transfusionnel nécessaire

Champs personnalisés

(3" ' INFORMATION PATIENT

Je déclare avoir informé mon patient de la présentation de son dossier en Réunion de
Concertation Pluridisciplinaire, et I'avoir informé que ses données de santé seront gérées via
un site sécurisé pour étre partagées avec d'autres professionnels de santé a des fins de prise
en charge diagnostique et thérapeutique.

0 Oui



Le Jour de la RCP

« - C @ O B https:/staff shareconfrere.com/rcp-antilles-guyane/nouveau-patient 80% ¥ © 2

63 Seconrer ) =
e ~ "'"b\‘ b : " \ o ’*}:}i

RCP Antilles-Guyane

Prochaine séance : aujourd'hui a 17:00

Visioconférence

R Adresser un patient Documents
/?esponsable : Dr Gylna LOKO

Nom Prénom *

Cliguez sur le bouton

« Visioconférence ». Vous
devrez vous connecter puis
vous aurez acces a la salle

Zoom de la RCP

Date de naissance * Sexe *

Homme v




Campagne de relabellisation

AAP précisant les criteres et conditions d’éligibilité des

candidatures pour la prochaine labellisation des CRMR et CCMR
publié le 22 juin 2022.

Le document définitif (apres envoi d’un brouillon) sera transmis
des la semaine prochaine aux centres concernés.

19



Les maladies MCGRE dans la BNDMR

En mai, la BNDMR a publié les nombres de cas par maladie rare %?NDMR

recensés dans son entrepot de données au 01/03/2022. o

Il y a environ 15 000 malades porteurs de maladies MCGRE. n._‘i(

* La drépanocytose de génotype SS se place en 4¢ position de 'ensemble Jumbudmwmwhm
des maladies rares, avec 9423 malades. i

'addition des nombres de cas pour tous les génotypes de drépanocytose
actuellement codables indique pres de 12 000 malades.

* Environ 1000 malades avec une béta-thalassémie, 300 avec une alpha-thalassémie
(hémoglobinose H ou hydrops fetalis de Bart) et 50 avec une alpha-thalassémie syndromique

* 561 malades porteurs d’une sphérocytose héréditaire

* 513 malades porteurs d’'une hémoglobinose C

» |l est tres difficile d’indiquer un nombre de cas de déficit en G6PD en raison de l'utilisation
du code de la classe 1 (seule rare) pour des cas de classe 2 ou 3.

* Pour les autres maladies, les effectifs sont tous inférieurs a 100
— 58 malades avec une hémoglobinose E

— 57 malades avec un déficit en pyruvate kinase
— 44 malades avec une elliptocytose familiale MC@E
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DES PROPOSITIONS

pour répondre aux
dans les maladies rares

L'objectil du présent rapporl est de formuler des pestes de réflexion el des
recommandalions & destinalion des aulornilés sanilaires, des acleurs du champ
de maladies rares, ol du grand public mellanl en &vidence les leviers & aclionner
pour favoriser le développement el PMacois des Llrailemenls dans les maladies
rares.

Sensibiliser et former 'ensembie des acteurs
aux maladies rares en développant |1a culture du doute

Action 1
Soulenir les aclions déja mises en place par les Filicres de Soin Maladies
Rares (FSMR) dans le cadre du PNMR 3 professionnels de sanlé, paramédicaux.,

Action 2
Sensibiliser le grand public au sujel des maladies rares el aux oulils disponibles
pour S‘orienler dans F'écosyslome sanlé.



Répondre

a l'enjeu
F'impasse
thérapeoeutique

PROPOSITION 2

Elargir le dépistage néonatal

Action 3

Compicter Nanalyse de la HAS sur e dépislage néonalal par une évalualion de
I'mpacl dconomique pour soulenir N'exlension du programme de dépistage
néonalal 4 de nouvelles palhologies.

Action 4

Elendre le scope des pathologies conoerndées par Vanalyse de la HAS 4 loules
les maladies rares pour lesguelies une prise en charge précoce, qu'elle Soil mé-
dicamenleuse ou non, a un impéact signaficabil sur Fespdrance el la qualilé de vie.
Action S

Soulenir une harmonisalion des dépistages ntonaslaux au NIveau Suropsen

PROPOSITION 3

Renforcer la prise en compte des spécificités de déeveloppement
clinique dans les maladies rares des procédures d'autorisation

et d’accés au marché

Action 6

Former fes Comilés de Proleclion des Personnes (CPP) aux spéahclés méthwo-
dologigues des essais clinigques dans les maladies rares en impliguant les asso-
cialions de patienls, les experls perlinenls ¢l les FSMR.

Action 7

Faire inlervenir les centres expertls dans le processus d'évaluation alfin de
diminuer les délais d'avlorsation des essais cliniques dans le cadre d'innowva-
Lions dans fes maladies rares,

Action &
Adapler la melhodologie d'évalualion de réeférence en fonclion des spé-
cilicilés du développement dinigque dans les maladies ranes. ”@E

o



Engager des moyens humains, réglementalres et financiers
afin d’anticiper et préparer 'arrivée de nouveaux traitements
dans les maladies rares, qui pourront étre source d'économies
a long terme

Financer les besoins en ressources humaines compldémentaires, forrmation
¢l nouveaux maldéniels permellant une prise en charge de gqualfilé des

palienis

Action 13

Mellre en place un ranslert daclivilé pour les Lhérapies & injeclion
unigue (lype thérapie génigue) via une déceniraisalion des élablissemenls
experls sur e long lerme

Action 14

Implémenler une approche lype «cashier des charges» permellant
d'assurer un niveau de compélences sulfisant au sein des stroclures.
Action 15

Identifier les cenlres comme «cenlres ingecleurs » par 1o DGOS (Direc-
Lion générale de l'offre de soins) en concerlalion avec la liliere.

McEPE



Répondre au besoin de suivl long terme (décentralisé)
et de coordination

Action 16
Déployer une mission de coordineslion (Iinancé par un forfail spécihique)
par un acleur Liers pour assurer e suivi 8 long lerme des palients.

Action 17

Aclionner des oulils digitaux (oulils développés par palthologie/par
molécule el inancés par les industriels) el favoriser leur inleropérabililé
aved les bases de donndes existanies afin de pouvoir facliler le lrasle-

mend el Nulilisation des données oblenues.



HGURE $

REPARTITION PAR PHASES POUR LES 5 PATHOLOGIES AYANT LE PLUS D'ESSAIS EN COURS
EN HEMATOLOGIE ONCOLOGIQUE ET POUR LES 5 PATHOLOGIES AYANT LE PLUS D'ESSAIS
EN HEMATOLOGIE NON ONCOLOGIQUE

Note © ies nombves d'essns pov pathologee ne pouvent pas &4re Sommes, on rason de B présonce
possbic d'un mdme cssay dans plusiours pathologies ditferontes (CF. cassification MeSH on Anncxc).

Mydhamo L ym‘.hum:. Lynvgrhorne whoene/ Mréloucdrece
mhulUpbe il & granches non scEnie
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FIGURE 10

REPARTITION DES ESSAIS « MALADIES RARES» NON ONCOLOGIQUES PAR PATHOLOGIE
ET PAR PHASE POUR LES 10 PREMIERES MALADIES EN NOMBRE D’ESSAIS

MW Phase| ™ Phase |/Phasell M Phase Il Phase II/Phase Il M Phase |l

@ @E



Bases de données/ Registres

Recueil de données des patients ayant recus des traitements innovants - Europe

- Siclopédie : choisie au niveau européen par le Réseau européen de référence
maladies rares (ERN) EuroBloodNet

* Intérét:
— dossier patient informatisé qui peut servir de base de données ;
— adaptée a la saisie des données des personnes drépanocytaires et thalassémiques.

Confirmation du réle que la France joue au niveau européen pour améliorer la
prise en charge des patients drépanocytaires.

McEPE
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