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m ON DEFINIT UNE MALADIE RARE COMME ETANT UNE MALADIE TOUCHANT MOINS D’1 PERSONNE SUR 2000
.. e®,

Dans 50% des cas, les maladies rares entrainent un

Moins de 30 000 patients par maladie. deficit moteur, intellectual ou sensoriel.

Aujourd’hui, on recense 7 000 maladies rares, et plus Le plus souvent, les maladies rares sont sévéres,
de 3 millions de personnes sont concernées en France chroniques, d’evolution progressive et affectent
(4,5% de la population) considérablement la qualité de vie des patients et de

leurs proches.

Dans 50% des cas, les maladies rares concernent les
enfants de moins de 5 ans et sont responsables de 10%
des déces entre 1 an et 5 ans.

80% des maladies rares sont d’origine génétique, et
85% sont orphelines (sans traitement curative).
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LES FILIERES DE SANTE MALADIES RARES FONT PARTIE DE LA STRATEGIE NATIONALE CONCERNANT LA PRISE

EN CHARGE DES MALADIES RARES.

Les Plans Nationaux Maladies Rares (PNMR) encadrent et structurent les engagements de la France contre les maladies rares.

2008

2011 2014 (2016)

2018 2022

Les maladies rares deviennent un enjeu de
santé publique

Labellisation de 131 centres hospitaliers
experts appelés Centres de Référence

Maladies Rares (CRMR)

Création des filieres de santé maladies rares
pour coordonner et faciliter les
collaborations entre les centres experts
Lancement de la Base National de Données
Maladies Rares (BNDMR)
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*  Objectif : un diagnostic pour tous et un
traitement pour chacun

| ==




liegsn: 23 FILIERES DE SANTE MALADIES RARES FACILITENT LES COLLABORATIONS ENTRE L'ENSEMBLE DES PARTIES
miaesaes — PRENANTES DANS LES MALADIES RARES.

Chacune des 23 filieres rassemble des centres experts Elles mettent en lien les acteurs impliqués dans la prise en charge
spécialisés sur des maladies spécifiques du corps humains. des maladies rares qu’elles addressent.
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liesnt 23 FILIERES DE SANTE MALADIES RARES FACILITENT LES COLLABORATIONS ENTRE L'ENSEMBLE DES PARTIES
naateszes ~ PRENANTES DANS LES MALADIES RARES.
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Défi{‘cience DéfiScience, une filiére de santé nationale dédiée aux maladies rares du neurodéveloppement
Maladies Rares du Neurodéveloppement et aux pathologies associées
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On définit un Trouble du Neurodéveloppement comme étant un défaut de développement des compétences cognitives
attendues lors du développement psychomoteur et affectif de I’enfant.

Handicap
moteur

Epilepsie

5 a 10% des enfants

Déficiences Troubles de la Troubles du Déficits attentionnels / Troubles spécifiques de Troubles Autres troubles neuro-

intellectuelles communication sl?:;?:i;emdee hyperactivités Papprentissage moteurs développementaux
Surdité _— Amxiété )’
Dépression

vision JOC

E Diagnostic and Statistical Manual, 5th Edition, 2013
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Diagnostic étiologique

Evaluation fonctionnelle

Exemples

Une double approche : l’ l’ )
» syndromique, prenant en compte la stiologique g Synerom = = [ “Rett

spécificité de chaque syndrome l l

Deficience OBJECTIFS FONDATEURS
légére = Optimiser les stratégies de diagnostic
@ étiologique (recherche de la cause)

Déficience ® Permettre une évalutation fonctionnelle,

développement, le profil cognitif et les — po—— moyenne e e DI
troubles aSSOCiéS fonctionnel fonctionnelle diagnostic étiologique

» fonctionnelle, selon le niveau de

Deficience * Eclairer les pratiques de soins et
sévere d'accompagnement par la connaissance
des syndromes
Poly * Traiter les troubles associés : épilepsies,
handicap troubles psychiatriques, du comporte-

ment alimentaire, moteurs,etc.

https://www.defiscience.fr
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3 missions pour améliorer le parcours de santé des
Un réseau de centres experts des maladies rares du personnes atteintes de maladies rares du
neurodéveloppement et pathologies associées neurodéveloppement
Centres de Hmee
référence .'.. N Améliorer 'accés au diagnostic et la prise en charge
. e des personnes, sans point de rupture au cours du
& e L el parcours.
Centres de e ]
pétences . Heee eoeve y
Déficiences . YY) \ oeHe Former et informer tous les publics sur les maladies
intellectuelles b ! | \ A , .
de causes rares o0 ' /| N ooe rares du neurodéveloppement et leur prise en charge.
‘ \ Ny Vo v X
Epilepsies ® ". "‘U‘.‘
Maladies rares ) 90 00
% a expression ) [ ]
il Psychiatrique @ 0000 VR Encourager et coordonner la recherche fondamentale,
' X \‘;3_.-.. > translationnelle, clinique et organisationnelle, a
_ "/ o000 I’échelle nationale et européenne.
_ : / ® h | [
Malformations —
% et maladies ® - o0
congénitales
du cervelet
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Défi { cience DéfiScience rassemble 5 réseaux thématiques de centres experts
Maladies Rares du Neurodéveloppement appelés Cﬁntl'ﬁs de Référencﬂ Maladies Rares (CRMR)
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CRMR CRMR
Déficiences intellectuelles CRMR Maladies rares a
de causes rares Epilepsies rares expression psychiatrique

1 centre coordonnateur
(CHU de Toulouse)

/\

1 centre coordonnateur
(Pitié Salpétriere, Paris)

/N

1 centre coordonnateur
(APHM, Marseille)

/N

1 centre coordonnateur
(Pitié Salpétriére, Paris)

/N

Coordonnant Coordonnant Coordonnant Coordonnant
12 centres 10 centres 14 centres 16 centres 5 centres 12 centres 5 centres 18 centres
experts de experts de experts de experts de

— = e e e e e = -

« constitutifs » compétence « constitutifs »  compétence «constitutifs »  compétence «constitutifs » compétence

- —
N i ———————————
o
o o — — — ——————————

CRMR
Malformations et
maladies congénitales
du Cervelet

1 centre coordonnateur
(Trousseau, Paris)

/N

Coordonnant
2 centres 5 centres de
experts compétence

« constitutifs »

o

Toutes ces expertises sont réunies au sein de la filiere de santé maladies rares DéfiScience

https://www.defiscience.fr
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i maladies rares
wzzee | GARTE D’URGENCE
EMERGENCY CARD
Syndrome de RETT
Centre de REférence : ................... Ville : ... Maladie rare du neurodéveloppement
1 B e s e R e e R R e e e
B s Association de patenls : —-----—---~ Y PO 2 8 S S S S
Défi*cience ] Date de naissance: ........../ /
AnDOLRares Nt Boe & Swrativseppones  {
gl FILIERE NATIONALE DR SaNTE .. ; Msaé}our ________________________________
AL
'3 _— o %
LE SYNDROME DE DRAVET ASSOCIE UNE EPILEPSIE PHARMACO- JE COMMUNIQUE, JINTERAGIS - Privilégier la communication par le regard
RESISTANTE, UNE DEFICIENCE INTELLECTUELLE DE mnéntusmg - , O
Tmusmotm.d:lmgage,dummmmadehréwmmﬂmm
hmmmdm:mmm‘ubdzmplm Dm Dbdﬁchmml D&m
Troubles associés : s des covsignes simples fnon orales simgies) ... [_J0ui [ itfictement [ Ihon
Clstreotypies (95%) [ Troubies vasomoteurs @0%) [ Enilepsie et crises non épieptiues (90%) ,1ce ces oute e communication - Ce signs [ Jrviotege
Apraxie de la marche (62 %) DTraﬂsva'ﬂabimus%):mnée.hypemr&im Je fixe ou poursuls une scéne visuells : . Dm jmﬁcm Non
[(Jconstpation [ 1routes dusommed [JoTiong, (< 10% [rso [(Janorexie ol dos froubles de la vision: . Hon
ATTENTION : Difficultés & exprimer, ressentir et & décrire la douleur. J'ai des ¥oubles de I'audion < .. ]Awa'nlé [Chon
0 Risque de comportement inadapté en cas de stress. Mon entourage sait interpréter et Iocaliser ma Difficiermeet [_INon

Rigletios 'suto- et e fs douleur saaf (EN), visuake (W)

Traitement en cours (posologie) et autres informations médicales utiles :
Attention aux contre-indications en cas de QT long

Mon enfourage sait interpréter et ocaiser mon incordort - .. [_Joui [ diffictement [_Ihon

Merci de donner des explications avec des phrases courtes et des mots simples.
Merci d'écouter la personne qui me connait bien et qui m’accompagne.
Mon sail interpr de stress et ¢"'angoisse. Ce qui mangoisseios qui me ressure
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r;@!,\ PROGRAMME D’EDUCATION THERAPEUTIQUE « VIVRE AVEC LE POLYHANDICAP »

\_/ mese Y iy - Coopération de 3 centres : Necker - Brest - Marseille

N o‘. "\ eoeme | /
LN Y A oo Y « 2eme phase : diffusion nationale avec +/- d’ateliers a distance

VD Y * En cours de dépot auprés des 3 ARS
- o0 :_'

Soutien a la prévention des troubles respiratoires et orthopédiques

1 er phase : déploiement dans les 3 centres en présentiel
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LES MODULES E-LEARNING

MISE A DISPOSITION DE RESSOURCES ET D'OUTILS PEDAGOGIQUES

COMPRENDRE ET PARTAGER LES SAVOIRS

Professionnels de la santé, de I'accompagnement, familles et proches

V. des Portes, M.F. Reymond, C. Immesocete - Filiére DéfiScience

DEFICIENCE INTELLECTUELLE ET
MALADIES RARES DU NEURODEVELOPPEMENT et L s

v
CONNAISSANCES FONDAMENTALES ' H\ SYNDROMES, CE QU'IL FAUT SAVOIR
\ / %/;/ Pour personnaliser les soins

Pour prévenir d‘autres troubles ou sur-handi

Pour comprendre et accompagner

Pour échanger et collaborer

P

DES OUTILS PEDAGOGIQUES - MIS A DISPOSITION A DES FINS
f élaborés avec des professionnels et des parents ] D'INFORMATION ET DE FORMATION
CORSTRLARE UN S/, IATAGE, T ———
PROPLISER [E5 ESMIES DE RENCONTRE
T DE BIALDGUE, CEST PEAETTRE L :a(rf;luﬂm VPEDS FEDAGOGALES
HECOMMAISEARCE DES COMPETENEES /’_—_\ S ——— ‘T .
L CHALM T FACILITER 5 ~\ FTJLA COMPRERDSE E E H JMNEERDI;I"IGEWIW
LT Im? s GENERRINDE
Rendre accessible aux familles, professionnels de n": :: e A DERICECE IELLECTUELLE
I'accompagnement, des notions médicales i MODULES E-LEARNING SYNOROMES
v ; K FRAGILE, ANGELMAN, TRISOMIE 77, PRADER-WILLL.,
complexes et le savoir expérientiel des personnes %'}:
et des familles en améliorant la littératie M RETOURS VEXPERIENCE PARENTS ET
4 o g nnn% PROFESSIONNELS
I > oo
T'\\\—_—/,/T frle DIPLOMES UNIVERSITARES
Professionels Familes
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LES MODULES E-LEARNING : EXEMPLE DU MODULE X FRAGILE

Syndrome X-Fragile

Testez vos connaissances !

Nous vous invifons maintenant & réaliser ce QCM ofin d'évaluer votre appropriation des connaissances.
Les ressources et activités proposées d-dessous ont pour objectif principal de vous apporter k=5 notions socles & connaitre sur le syndrome X Fragile.

Durée de travaif estimée - 20 minutes en moyenne.
Il $agit du plus petit savoir commun devant &tre partagé avec [ensemble des professionnels ou des aidants familiers qui accompagnent ou souhaitent accompagner w
une personne vivant avec le Syndrome X Fragile.

Si vous vous inscrivez 3 une action de formation organisée par |a Filigre DéfiScience, l'appropriation de ses connaissances en autonomie pourra faire partie
intégrante du parcours de formation.

En savoir +

LE SYNDROME X-FRAGH

p B

Le syndrome X Fragile et I'épilepsie

OME ¢
E
LANNONC CULAR!
AGNOSTIC LES PARTH 3

HYPERSENSIS!

5 sEnsOmsLLE
> %

7S DU SYNDR

(ONELLE
pu DL LiTE EMOT!

EE SYNDROME X-F EESYNDROME X°F

T

LA FRATRIES VIE AFFECTIVE
£TRE LA PETITE SOEUR DE-- £T AMOUREUSE

» == » = 5 > e

IRE
£ QuE LON vouLArT D
K AUX AUTRES PARENTS

L H

r * *
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LES MODULES E-LEARNING : MODULE RETT EN 2023 !

9 témoignages déja en ligne sur Youtube de la filiére

PAROLES | | £ syNDROME
DE RETT

o Thémes : annonce diagnostic, petite enfance, adolescence, fratrie, vie
de couple... ce que 'on veut dire aux autres parents

Deﬁigcnzﬂce

Malrdina Rares 1 D¥vmlopaement Cheat i
t Dst cience Inteileciuelle

F E NATIONALE DE SANTE

of
ILIER

* Animation « vidéo scribbing » en cours de validation

* Les autres thémes : signes cliniques, suivi médical spécifique,
accompagnement médico-sociaux, suivi psychiatrique de I’enfant et de

‘L { S\M‘DRW t D[ R{ \! \ adulte seront tournés début 2023

Défii cience

Maladies Rares du Neurodéveloppement

FILIERE NATIONALE DE SANTE



Y 4
@DEFI

Constat

Probleme

DéfiGame

pefill:

DEFIGAME :LE SERIOUS GAME SUR LES TROUBLES DU NEURODEVELOPPEMENT

Les Troubles du Neurodéveloppement (TND) concernent 5 % a 7 % des personnes a travers le monde.
En France ils concerneraient deux millions de personnes, enfants et adultes pourtant le parcours de soin n’est pas optimal

* Médecins spécialistes de la Filiere recevant trop de demandes de consultation pour des patients dont la prise en charge aurait pu étre initiée
par la médecine de ville : risque de perte de chance

+ Parents rapportant un défaut d’information et de coordination du généraliste ou pédiatre concernant le parcours vers un diagnostic
étiologique et les accompagnements précoces a réaliser.

L’absence de coordination des soins méne parfois a un défaut d’accés aux soins courants ou aux soins d’urgence faute de
diagnostic ou d’'une compréhension correcte de la problématique sous-jacente.

Comment soutenir le développement des compétences des professionnels qui accompagnent le parcours des personnes pouvant
présenter un trouble du neurodéveloppement sans enjeux sur le parcours de santé de ses patients ni d’impact sur la qualité des soins
rendus ?

Le Serious Game DéfiGame a destination :

» Médecin européen qui s’interroge sur I'étiologie d’un trouble du neurodéveloppement, prescrit des examens génétiques ou souhaite mettre a
niveau ses connaissances dans le champ des TND et notamment en relation avec une maladie rare.

Tout autre professionnel du soin concerné par la question du diagnostic étiologique ou de 'accompagnement précoce des enfants présentant
un TND et de sa famille.

Maladies Rares du Neurodéveloppement

FILIERE NATIONALE DE SANTE
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DEFIGAME :LE SERIOUS GAME SUR LES TROUBLES DU NEURODEVELOPPEMENT

g )DEFI o |
@ Toute ressemblance avec la realité n’est pas fortuite !

Un outil .

congu a partir

de cas réels .
ne mise en

2 U
situation

favorisée par
des outils

concrets

Des
ressources
documentaires .
de référence

Maladies Rares du Neurodéveloppement
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Conception en collaboration avec les associations de familles
Situations issues de parcours vécus.

Comptes rendus et résultats anonymisés d’examens authentiques

Familiarisation avec 'usage d’outils concrets :
* Formulaire de repérage d’un développement inhabituel chez les enfants de moins de sept ans
* Grille de repérage des signes faisant suspecter un TSA (MChat)
» Supports de communication en Facile a Lire et a Comprendre Santé BD et Communication Alternative et Augmentative (CAA)
* Grilles de repérages de la douleur chez des enfants non verbaux

» Guides de bonnes pratiques et Protocoles Nationaux de Diagnostics et de Soins (PNDS) quand ils existent

Conclusion sous forme de nouvelles de I'évolution des personnages incluant des comptes rendus d’évaluation fonctionnelles et une
synthése des points a retenir.
Inclusion d’une bibliothéque de documents ressources de référence, complémentaires a ceux présents dans le jeu. Elle sera mise a jour

tous les ans.
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GAME Tom, Alex et Gaél, dont la trajectoire développementale interroge. »

Situation 2 : Lina Situation 3 : Gaél

Situation 1 : Tom & Alex

Vous recevez dans un déroulé chronologique alternativement
de Tom, 15 mois et Alex 18 mois. Les deux enfants semblent
avoir les mémes symptdémes or un symptébme n’est pas un
diagnostic. Les dialogues avec les parents permettent de
renseigner les formulaires de repérages dont il faudra déduire
les premiers examens a prescrire et les accompagnements
thérapeutiques a mettre en oeuvre sans tarder. Vous prenez
connaissance des résultats et des comptes rendus,
automatiquement archivés dans le dossier du patient. Si vos
propositions ne sont pas correctes le parent peut ne pas
revenir. Une fois le diagnostic génétique obtenu, la maman
de Tom de nouveau enceinte vous interpelle sur la conduite a
tenir compte tenu des risques de transmission.

Situation clinique de référence : Syndrome de Partington

/ Autisme

A 18 ans elle vient pour la premiére fois seule a un RDV
médical. Elle a des difficultés scolaires, un fond
dépressif et est victime de harcélement scolaire. Vous
conduisez la recherche de l'origine de ses troubles
avec, si vous le jugez nécessaire, la participation de la
maman. Le diagnostic de troubles du
neurodéveloppement liés a une anomalie génétique
éclaire le parcours de la jeune fille. Vous serez amené a
'accompagner dans ses projets de vie sur le plan de la
sexualité et de la parentalite. Vous devez aussi
coordonner la prise en charge de Lina vis-a-vis de

troubles psychiatriques d’apparition tardive.

Situation clinique de référence

Microdélétion 22q11

Syndrome de

DEFIGAME :LE SERIOUS GAME SUR LES TROUBLES DU NEURODEVELOPPEMENT

« Dans ce jeu, vous incarnez un médecin généraliste nouvellement installé et vous recevez quatre jeunes patients, Lina,

A 12 mois il fait une crise d’ épilepsie qui I'a conduit aux
urgences . Sa maman vous interroge sur 'origine de cette
épilepsie et de ce fait sur les modes de garde possibles.
Le diagnostic de Syndrome d’Angelman, trouble grave du
neurodéveloppement, est posé. On retrouve Gaél a 8 ans
il est grognon, pas trés coopératif. Vous devez trouver la
meilleure maniére de réaliser I'examen cliniqgue et un
diagnostic afin d’orienter sa prise en charge. On retrouve
la maman de Gaél 12 ans plus tard pour un suivi de sa
tension. La famille vit des passages difficiles et Gaél a 20
ans développe des troubles du comportement qu'ils
n’avaient pas jusqu’ici. Vous devrez en trouver l'origine et
guestionner aussi la santé et I'équilibre psychologique de
la maman.

Situation clinique de référence : Syndrome d’Angelman

Défigycience
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r@% Newsletter DéfiNews

m 0 u Réseaux sociaux et chaine Youtube

YouTube

l Défi{‘c'ence

5 Défiscience a pour objet de fédérer et 7‘? {,’_- 3 : ‘
" A\ 3 Notre nouveau site internet lancement début R tiuss tois i deane calbuaoll £. A
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Def'i C|ence IMERCI POUR VOTRE ECOUTE !
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