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- Les MR deviennent un enjeu de - Structuration des FSMR Un diagnostic pour et un traitement
santé publique - Lancement des travaux pour la mise pour chacun

- Labellisation de 131 CRMR en place de la BNDMR
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F|I.|er.es de Santé Maladies Rares - FSMR Défii‘cience
Missions L

FILIERE NATIONALE DE SANTE

Une filiere couvre un champ large et cohérent de maladies rares, soit proches dans
leurs manifestations, leurs conséquences ou leur prise en charge, soit responsables

d’une atteinte d’'un méme organe ou systeme.

- 23 Filieres Maladies rares labellisées par la DGOS

Les FSMR remplissent 3 missions principales :
- "amélioration du parcours de soin des personnes atteintes de maladies rares
- le développement de la recherche

- le soutien a 'enseignement, a la formation et a I'information.
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DEFISCIENCE, MALADIES RARES DU NEURODEVELOPPEMENT

PERIMETRE

Défii‘cience

Maladies Rares du Neurodéveloppement

FILIERE NATIONALE DE SANTE

De la déficience intellectuelle légére au polyhandicap, une Filiére de Santé Maladies Rares

dédiée aux anomalies du neuro-développement.

Une double approche

» syndromique, prenant en compte la spécificité de chaque syndrome

» fonctionnelle, selon le niveau de développement, le profil cognitif et les troubles associés
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OBJECTIFS FONDATEURS

® Optimiser les stratégies de diagnostic
étiologique (recherche de la cause)

¢ Permettre une évalutation fonctionnelle,
y compris pour les personnes sans
diagnostic étiologique

« Eclairer les pratiques de soins et
d'accompagnement par la connaissance
des syndromes

¢ Traiter les troubles associés : épilepsies,
troubles psychiatriques, du comporte-
ment alimentaire, moteurs,etc.
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DEFISCIENCE, MALADIES RARES DU NEURODEVELOPPEMENT

PERIMETRE
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Déficiences intellectuelles
de causes rares

B 11 Centres de référence
® 13 Centres de compétences

Epilepsies rares

Il 8 Centres de référence
@ 20 Centres de compétences

Maladies rares a expression
psychiatrique

M 3 Centres de référence

@ 17 Centres de compétences
Malformations et maladies
congénitales du cervelet

M 2 Centres de référence
® 10 Centres de compétences

Syndrome Prader-Willi
et apparentés

[l 3 Centres de référence
@ 20 Centres de compétences
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Composition de la Filiere DéfiScience

Laboratoires Associations

106 Centres labellisés au sein de 5 réseaux (CRMR)

CRMR CRMR CRMR CRMR (@ EESTGIGILEN | Laboratoires Fédérations
Déficiences Epilepsies Rares Maladies Rares [ Malformations etfl Prader-Willi et de diagnostic &
intellectuelles de réseau CREER a expression Maladies Rares autressyndromesavec  Jj IREERCLACI Réseaux
causes rares psychiatrique du Cervelet 'f°ub'ezﬁ:;‘:zli=;rtement ACHroPuce
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Animateur Médecins Représentants Représentants Représentants Représentants
Centres Centres constitutifs Centres compétence Réseaux (1pers) Fédérations
coordonnateurs des 5 réseaux des 5 réseaux * ANPGM 8 membres
et suppléants Cooptation Cooptation * ACHroPuce permanents
B Représentants
1 représentant ..
— . Associations
Filiere Anddi-Rares
10 membres
cooptés
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DEFISCIENCE, MALADIES RARES DU NEURODEVELOPPEMENT
PERIMETRE

FILIERE NATIONALE DE SANTE

* Associations et réseaux, membres constitutifs de la filiere
Les associations et réseaux constitutifs de la filiere sont toute association de
familles ou tout réseau associatif, y compris les fédérations, concernés par les
maladies relevant de la filiere, souhaitant contribuer a la mise en ceuvre du projet
DéfiScience.

* Représentations des associations au Comité stratégique

Les associations et réseaux représentés au Comité Stratégique DéfiScience, membres permanents™ et membres
cooptés* pour un mandat de 3 ans, sont tous membres constitutifs de la filiere.

v’ représentants d’organisations associatives, membres permanents du Comité
Stratégique en raison des partenariats historiques et/ou opérationnels avec la
filiere,

v’ représentants des associations syndromiques, membres cooptés, ayant répondu a
I'appel a candidatures dans la limite de 10 associations.
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DEFISCIENCE, MALADIES RARES DU NEURODEVELOPPEMENT Défii cience
FORMATION ET INFORMATION e

Production de ressources d’information et de formation

A disposition de tous sur le site de |a filiere http://www.defiscience.fr/filiere/

- Socle de connaissances partagées entre familles et professionnels afin de
faciliter le dialogue
- Pour certaines co-construites avec les associations de parents

» Aspects médicaux et médico-sociaux des troubles du
neurodeveloppement de causes rares

» Présentation de métiers participants a 'accompagnement
des enfants et des familles

» Témoignage de parents et de personnes sur le parcours de
santé et de vie

» PNDS dont le PNDS Syndrome de Rett publié en 2017
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CONNAISSANCES FONDAMENTALES

Pour comprendre et accompagner
Pour échanger et collaborer

SYNDROMES, CE QU'IL FAUT SAVOIR
Pour personnaliser les soins
Pour prévenir d'autres troublles ou sur-handicaps

Définitions et repires A7 Caractéristiques du syndrome
Etiologie, origine des troubles o Mécanisme génétique

Evaluation des compétences / : Suivi médical spécifique

ot des Emitations { Accompagnements médico-sociaux
Accompagnement ot soins Regards crolsés

élaborés avec des professionnels et des parents

LALITIERGE B% SARS”,
CESTEAROWE
LACAMITE A TROUNEA
06 LIVOINION

complexes et le savoir expérientiel des personnes |
et des familles en améliorant la littératie

Professionels \—/ Familles
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DEFISCIENCE, MALADIES RARES DU NEURODEVELOPPEMENT

@UELS LIENS ENTRE L'ANOMALIE GENETIQUE, LE DEVELOPPEMENT

POURGLIOT ET COMMENT RECHERCHER LES CAUSES
ET LE FONCTIONMEMENT DU CERVEAL 7

DE LA DEFICIENCE INTELLECTUELLE ?

La déficlence Intellactuslle eet un trouble du neurcdéveloppement définl par une limitation des
capaciés Intellectusiles et une dificu s dadaptation sux situations complexss ou nouvellea.
Catte sdquance abande:

Les anomalles génstiquas peuvent modifler la développement et e foncionnamant du cerveau
de plugleurs man kres, selon |a fonction des génss Impliquéas

SN MEDICAL
AHOMALIES, B

METABCRESHE

NADMALIES DE
STRUCTURE

CONSEL GEMETIGUE

PROTET LE VIE

ORIGINE DES TROUBLES ET EWOLUTION
ALTESATION DE LA

PLASTICITE CESEREALE

MTORSMION DE MISES SUR LE MARCHE

PHAGES CLIMGLES

Chague annés, des milllsrs ds molsculss sont IMagingss sfin ds devenir des Madkcamsnts. = e : , da tfiarim
‘commarcialisse o . —— . — T - -
Pourtant une saule dentre sars paut &ra troubles et symptomes et daméllorer la quallts de S TBONMES,

QUELS TRAITEMENTS ENVISAGER ET
LA RECHERCHE CLINIQUE : DE LA MOLECULE AU MEDICAMENT R e Il e
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Maladies Rares du Neurodéveloppement

FORMATION ET INFORMATION FILIERE NATIONALE DE SANTE
DES ACTIONS EN REGIONS : QUELQUES EXEMPLES

LAGNEUX
4e journée sur la déficience intellectuelle
Communication et oralité. Des compétences a soutenir pour une meilleure qualité de vie.

LYON
Les conférences du Centre de Référence Déficience Intellectuelle de causes rares

MONTPELLIER

Déficiences intellectuelles-troubles du neurodéveloppement : et si on parlait de
compétences ?

STRASBOURG
Mieux comprendre pour mieux accompagner / Syndrome d’Angelman
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FORMATION ET INFORMATION Deﬂi cience

Maladies Rares du Neurodéveloppement
FILIERE NATIONALE DE SANTE

EN 2021 : un Serious Game !

DEFI
GAME

DéfiGame est un « Jeu sérieux » destiné principalement aux médecins généralistes
ou pédiatres de ville. Le joueur sera amené a prendre en charge quatre jeunes
patients, Lina, Tom, Alex et Gaél, dont la trajectoire développementale interroge.

A partir de ces quatre parcours scénarisés, du repérage des premiers signes
d’alerte a la recherche du diagnostic étiologique, DéfiGame permet de s’approprier
les recommandations de bonnes pratiques concernant :

- la coordination d’un parcours de prescription et de soins pertinent, de la
recherche d’un diagnostic a la prise en charge précoce des troubles du
neurodéveloppement

- 'accompagnement des familles au moment et suite a I'annonce d’un diagnostic
de maladie rare du neurodéveloppement.
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FORMATION ET INFORMATION Eﬁl{flﬁﬁﬁg
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CHOIX DU SCENARIO

L luum proposées sont trés fortement inspirées de faits éel
e ressemblance avec la «vrai vie» ne serait donc pas fortuite

Tom & Alex Lina
Deux familles inquidtes Quand un trouble peut en cacher Coup de tonnerre dans un ciel
un autre. serein
Parametres | A propos
prop:

En acceés libre depuis le site de DéfiScience
n’hésitez pas a en faire la promotion !
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CONTACT Défigdcience

Maladies Rares du Neurodéveloppement

FILIERE NATIONALE DE SANTE

Pour toute demande d’information:

Caroline IMMESOETE
Chargée de mission formation

= : caroline.immesoete@chu-lyon.fr
@ :0427856247
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