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MALFORMATIONS RARES TETE COU DENTS

* Priorité de santé publique reconnue en 2004 Plan

e Objectif : assurer I’équité pour I’acces au diagnostic, au traitement

—— v —

et a la prise en charge

Actions majeures :

* Labellisation de 131 Centres de Référence Maladies Rares (CRMR)
* Maillage territorial assuré par 501 Centres de Compétence (CCMR)
 Recommandations (Protocole National de Diagnostic et de Soins)

» Sécurité sociale : frais de transport

* Information : Orphanet, Maladies Rares Info Services, Intégrascol,
Education Thérapeutique du Patient, Cartes d’urgence

* Recherche : Institut des maladies rares, financements dédiés, recueil
des données (CEMARA)

* Soutien aux structures associatives (Alliance Maladies Rares, Eurordis)
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MALFORMATIONS RARES TETE COU DENTS

* Objectif : Qualité de la prise en charge, Recherche, Europe : une
ambition renouvelée

Actions majeures :

* Labellisation de 23 Filieres de Santé Maladies Rares (2014-2015)

=> nombreuses actions réalisées
* Banque Nationale de Données Maladies Rares
* 11 cohortes nationales (RADICO)

* Réseaux Européens de Référence

+ poursuite des actions du PNMR1
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MALFORMATIONS RARES TETE COU DENTS

e Objectif : Partager I'innovation, un diagnostic et un traitement pour
chacun

Action majeure réalisée :

e Labellisation de 109 réseaux de Centres de Référence et Centres de
Compétence, tous intégrés aux 23 Filieres (2017)

= 2 187 Centres labellisés

+ poursuite des actions des PNMR1 et PNMR2

CRMR « Syndromes de Pierre Robin et Troubles de
Succion-Déglutition Congénitaux » (SPRATON)

coordination : Pr Véronique Abadie (Hopital Necker)
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Le Plan National Maladies Rares 3
2018 — 2022

Partager I'innovation, un diagnostic
et un traitement pour chacun

7 priorités ...

Assurer un parcours
plus lisible pour les
personnes malades et
leur entourage

Mettre en place de
nouveaux dépistages
néonataux

Réduire I'errance et
'impasse diagnostiques

Conforter le role
moteur de la France
dans la dynamique

européenne

Structurer les bases de
données pour favoriser

Encourager l'innovation

et la rendre accessible
la recherche

annoncé le 28 février 2018, lancé le 4 juillet 2018




... déclinées en 11 axes

Axe 1 : Réduire I’errance et I'impasse diagnostiques (augmenter I'adressage aux CRMR/CCMR,
structurer l'offre diagnostique, plateformes de séquengcage & trés haut débit, Réunions de
Concertation Pluridisciplinaire [RCP] diagnostiques, registre des personnes sans diagnostic, ...)

Axe 2 : Faire évoluer le dépistage néonatal et les diagnostics prénatal et préimplantatoire
pour permettre des diagnostics plus précoces (réorganisation des centres de diagnostic
prénatal, nouveaux dépistages néonataux, recours au séquengage a trés haut débit, ...)

Axe 3 : Partager les données pour favoriser le diagnostic et le développement de
nouveaux traitements (BaMaRa, entrepbts de données, cohortes et registres, outils d’e-santé,
valorisation pour la recherche, ...)

Axe 4 : Promouvoir I'accés aux traitements dans les maladies rares (accés aux innovations,
connaissance en vie réelle des médicaments autorisés, état des lieux des thérapeutiques,
régularisation des prescriptions hors AMM, ...)

Axe 5 : Impulser un nouvel élan a la recherche sur les maladies rares (participation aux
programmes européens, sciences humaines et sociales, impasses diagnostiques, soutien a la
recherche clinique et translationnelle, ...)

Axe 6 : Favoriser I'émergence et I'accés a 'innovation (dispositifs spécifiques en recherche et
développement, preuves de concept, incitation des entreprises, appels d’offres européens, ...)

Axe 7 : Améliorer le parcours de soin (information, annonce diagnostique, transition ado-jeune
adulte, situations d’urgence, suivi des sans diagnostic, Outre-mer, éducation thérapeutique, PNDS
et recommandations de pratique clinique, coordination du parcours, identification de référents,
télémédecine, ...)

Axe 8 : Faciliter l'inclusion des personnes atteintes de maladies rares et leurs aidants
(information des équipes des MDPH, connaissance de I'offre médico-sociale, modalités spécifiques
d’accompagnement, projets d’‘accompagnement & l'‘autonomie en santé, parcours scolaire,
maintien et retour a I'emploi, ...)

Axe 9 : Former les professionnels de santé et sociaux & mieux identifier et prendre en
charge les maladies rares (formation initiale et continue, patient-expert, nouveaux métiers :
conseillers en génétique et bio-informaticiens, ...)

Axe 10 : Renforcer le rdle des filiéres de santé maladies rares dans les enjeux du soin et de
la recherche

Axe 11 : Préciser le positionnement et les missions d’autres acteurs nationaux des

maladies rares (associations de malades, Orphanet, Fondation Maladies Rares, RaDiCo, ...)
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Des équipes spécialisées et expérimentées (prise en charge, recherche, enseignement)
qui travaillent ensemble
coordonnées par un site coordonnateur

-

Assurer au malade et a ses proches une prise en charge globale et cohérente
\
P

Améliorer la prise en charge de proximité en lien avec les établissements et professionnels de santé
\E
2

Participer a 'amélioration des connaissances et des pratiques professionnelles dans le domaine des
maladies rares

>
Développer les outils de la coordination entre les différentes structures et acteurs prenant en charge la

méme pathologie / le méme groupe de pathologies

\
-

Apporter aux autorités administratives les connaissances essentielles pour évaluer et piloter la politique

sanitaire dans le domaine des maladies rares et et étre I'interlocuteur des associations de malades
_
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23 Filieres de Santé Maladies Rares identifiées en 2014 (labellisation 2014-2019)

* Renforcer la coordination des acteurs et des structures concernés par un
ensemble cohérent de maladies rares (proches dans leurs manifestations,

leurs conséquences ou leur prise en charge . ,
G P ge) filieres de santé
* Accroitre la lisibilité de leur organisation TSy
« Augmenter la visibilité de leurs actions maladies rares
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Patients | _ i

et assomatnons

Institutionnels

Ministere de la Sante
Agences régionales de sante
Agences nationales de santé

:j Acteurs du

S ﬁIil‘are de san’ré , medico-social

Equipes
hospitalieres
(CRMR, CCMR)

Sociétes P
savantes \
/ maladles rares

/s_/ Professionnels
de santé de ville

-~  Secteur prive

| industriels, cliniques,
' laboratoires pharmaceutiques,
prestataires de service

/f\

Laboratoires
de diagnostic et
de recherche
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Malformations cranio-faciales ~ Craniostenoses

Paralysies faciales
congénitales

Malformations nez et cavum
Atrésie des choanes

Fentes faciales et

craniofaciales
Malformations

pavillon oreille et
oreille moyenne

Fentes labio-palatines

Microsomies hémi-faciales
et Syndromes de
Goldenhar et Franceschetti

Anomalies dentaires
Kystes et fistules (agénésies, anomalies de la
cervicofaciaux dentine, de I’émail, de forme,

de taille, d’éruption, ...)

Malformations Dysplasies
2 Syndrome de Pierre Robin
laryngées tissulaires )

e e Troub!gs dela SU,C(?IOH-
déglutition congénitaux

> 2 100 pathologies
malformations congénitales, isolées ou syndromiques
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SITE CONSTITUTIF SITE CONSTITUTIF

MAFACE MAFACE

Pr Thierry Van den Abbeele Fentes et Malformations

Pr Federico Di Rocco
Hopital R. Debré, Paris

Faciales CHU de Lyon
Pr Arnaud Picard
Hopital Necker, Paris
MAL .
0 CRANIOST
Malformations ORL L
Craniosténoses et
Rares > { )
Malformations

Craniofaciales
Pr Francgoise Denoyelle
Hopital Necker, Paris

23 CCMR

Pr Michel Zérah
Hopital Necker, Paris

SPRATON

O-Rares Syndromes de Pierre ﬂ(’cN\R
Maladies Rar(?s Orales et Robin et Troubles de Succion-
Dentaires Déglutition Congénitaux
Pr Marie - Cécile Maniéere Pr Véronique Abadie
Hépital Civil, Strasbourg Hopital Necker, Paris
% \\d""""” G Lerr, #»
B 0/ i oy,

SITE CONSTITUTIF

)/';J
Pr Ariane Berdal, %y, g
. . . “Clon-eglutit
Hopital Rothschild, Paris

!
on <0
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Strasbourg
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Billancourt
Prae @ Dif
Py Angers %‘ |Jon. Besancgo
.? Tours
o0
Nantes [
- Poitiersg. ! f\
imoges
D Centre de Référence : site coordonnateur ‘ A " P . ® A
Centre de Référence : site constitutif ngo.u LR o® .:. Lyon
Centre de Compétences Clermont-
.. Ferrand ..
. . . . ® Grenoble
Craniosténoses et Malformations Craniofaciales
(CRANIOST) Bordeaux
M Fentes et Malformations Faciales (MAFACE) Montpellier Marse.llle
M Malformations ORL Rares (MALO) g : oo :0
M Maladies Rares Orales et Dentaires (O-RARES) 009

M Syndromes de Pierre Robin et Troubles de Toulouse

Succion-Déglutition Congénitaux (SPRATON)

Pointe-a-Pitre

5 CRMR coordonnateurs
3 CRMR constitutifs
86 CCMR

Guadeloupe

OF O

La Réunion
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INCONTINENTIA PIGMENTI
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La Filiere TETECOU : cC'est qui ?

des laboratoires de recherche

Ll
Institut Faire Faces
Facing Faces Institute
ErA\

CENTRE DE RECHERCHE
DES CORDELIERS

INSERM UMRS 1138 / UPMC/ Université Paris Descartes
Equipe : Physiopathologie Orale Moléculaire

INSERM UMR 1027 / UPS
Equipe : Santé péri et postnatale, Handicap de I'enfant,
Comportements de santé et santé des adolescents

Aix--Marseille
universiteé

INSERM UMR 910 / Amu

A Institut de Génétique
IQC//' \_ & Développement de Rennes

CNRS UMR 6290 / UR1

Equipe : Génétique des Pathologies Liées
au Développement (GPLD)

SCU3=

CNRS UMR 7357 / UNISTRA /
ENGEES / INSA
Laboratoire des sciences de
I'ingénieur, de l'informatique et de
I'imagerie

Neuro(PSI

PARIS-SACLAY INSTITUTE D MEUBOSCIENCE

CNRS UMR 9197 / UPSud
Département : Développement &
Evolution
de la Créte Neurale (DENC)

Equipe : Génétique et développement des malformations cardiaques

INSERM UMR 96 / CNRS
UMR 7104
Département : Biologie du
développement et cellules
souches

Université
de Lille
2 27 %nTe

EA 4489
Equipe : Environnement périnatal et santé

2
- INSTITUT MONDOR
- DE RECHERCHE

BIOMEDICALE

INSERM UMR 955 / UPEC
Equipe : Biomécanique et appareil respiratoire:
une approche multi-échelles

INSERM UMR 1043 / CNRS UMR 5282 / UPS
Equipe : Mécanismes moléculaires de la croissance,
de I'ostéogenese et de I'ostéolyse, biothérapies

i Inserm
e |

BioMatériaux
BioMatériaux BioIngénierie
®  gicingénierie
E
& @ @ Svoooey

INSERM UMR 1121 / UNISTRA
Equipe : Biomatériaux et Bio ingénierie

L

UNIVERSITE
DE REIMS
CHAMPAGNE-ARDENNI

EA 3801
Equipe : Hémostase et
remodelage vasculaire post
ischemie (HERVI)

fi Inserm
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Comité de Gouvernance

Membres de droit :

= Le coordonnateur de la Filiere
= Les responsables des Centres de Référence coordonnateurs et constitutifs
= 3représentants associatifs (nommés par les associationsmembres de la Filiere)
= 1 représentant de la direction de I’établissement d’accueil

= 1représentant des laboratoires de diagnostic

= 1représentant des laboratoires de recherche

= 1 référent de la prise en charge des patients devenus adultes

= 1représentant de 'ERN CRANIO

= 1 représentant des professionnels paramédicaux

= 1représentant des psychologues cliniciens
= 1représentant des assistants sociaux

= 1 patient expert

» Orientations et objectifs annuels

» Moyens a mettre en ceuvre

» Stratégies de communication

» Validation et priorisation des projets

Membres invités :

= |e chef de projet

= Le référent médico-chirurgical
= Les chargés de missions

= L’assistant administratif

» Comité consultatif multidisciplinaire

{

/ Directoire

Membres de droit :

* Le coordonnateur de la Filiére

= Les 5responsables des centres de référence coordonnateurs
* Les 3 responsables des centres de référence constitutifs

o/

Membres invités :
= Le chef de projet

= Le référent médico-chirurgical > Décisions opérationnelles
* Les chargés de missions /

kL’assistant administratif

Plateforme de Coordination \

Le coordonnateur de la Filiere
Le référent médico-chirurgical
Le chef de projet

Les chargés de missions
L'assistant administratif

' ¥ Planification des projets
» Mise en ceuvre des actions
¥ Elaboration des rapports d’activité
» Mise en place de I'évaluation

.~ Liens avec I'établissement ) -
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Pr Vincent COULOIGNER Myriam DE CHALENDAR
Coordonnateur Cheffe de Projet

| | |

)

)&
\

Jessica CHALdYARD Martin FIDALGO Marie DANIEL recrutement en cours
Chargée de Mission Chargé de Mission Chargée de Mission Chargé de mission

Pr Marie-Paule VAZQUEZ Sandrine MENDY
Référente médicale Assistante Administrative
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MALADIE MAFACE MALO SPRATON O’RARES CRANIOST
dysostose cléido-cranienne X X X X

malformations vasculaires

(capillaires, artérielles, veineuses, lymphatiques, mixtes) 28 28 28

syndromes de Pierre Robin X X X X ]
syindrome-ae-Sitver-Russeit X X X X

RASopathies (Costello, cardio-facio-cutané, Noonan) X X X X

syndrome de Kabuki X X X X

syndrome de Moebius X X X X

cyndrnmn de Goldenhar X X X X X
délétion 22q11 X X X X X ]
fentes faciales X X X X X
syndrome CHARGE X X X X X
dysplasies osseuses primaires X X X X X
syndrome de Treacher-Collins / Franceschetti X X X X X
syndrome de Stickler X X X X X
Craniofaciosténoses X X X X X
achondroplasie X X X X X
syndromes d’Ehlers-Danlos X X X X

Point d’entrée dans le parcours de soins
Prise en charge au cours du parcours de soins
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MALADIE MAFACE MALO SPRATON O’RARES CRANIOST

malformation mandibulaire isolée X
sténose des orifices piriformes X
dysfonctionnement néonatal du tronc cérébral X
amélogenese imparfaite X
craniorachischisis X

angiopathie de Moya-Moya

malformation d’Arnold-Chiari X X
aplasie d’oreille isolée X

diasteme laryngé X X

craniosténose isolée X X
odontodysplasie régionale X X
encéphalocele nasale X X

agénésie dentaire isolée

kystes et fistules branchiaux
syndrome de Cobb

neurofibromatoses

X X X X X
X X X X
>

syndrome de Beckwith-Wiedemann

Point d’entrée dans le parcours de soins
Prise en charge au cours du parcours de soins
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incontinentia pigmenti X X X X X
mucopolysaccharidoses
délétion 22q11
ostéogenese imparfaite
neurofibromatoses
dysplasies ectodermiques
syndrome émail-rein
hypophosphatasie

achondroplasie

X X X X X X X X X

dysplasie fibreuse des os

malformations des voies
aériennes supérieures

>
>

papillomatose respiratoire

microphtalmie isolée
surdité congénitale

syndrome d'Axenfeld-Rieger

Point d’entrée dans le parcours de soins
Prise en charge au cours du parcours de soins
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Conséquences de ces malformations
* Pronostic vital

+ Retentissements fonctionnels multiples et intriqués
(respiration, mastication, déglutition, phonation....)

« Troubles morphologiques et esthétiques
« Conséquences psychologiques (identité, handicap visible)

Prise en charge
« Pédiatrigue  >80% (période anténatale < fin croissance)
+ Essentiellement chirurgicale (interventions itératives et lourdes)

* Pluridisciplinaire au sein dun CRMR / au sein de la Filiere
(ex : syndrome de Goldenhar, séquence de Pierre Robin, craniofaciosténoses)

Recherche
* Recherche clinique évaluation / innovation
« Phénotype / Génotype / Génétique Moléculaire

* Innovations techniques et technologiques (chirurgie ++)
(exemples : distraction osseuse, robot, biomatériaux, ingénierie tissulaire)
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\
Améliorer
la prise en charge

’ des patients
J

filiere de sante -~ J—
X » €= la formation et

sl = linformation

maladies rares

Un réseau pour instaurer Impulser
des synergies et coordonner la recherche

les acteurs des maladies ‘ N
rares

ot

.:,-"-‘..s.\‘ Europe &

0% international
@ @ @
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Accueil > Offre de soins > Réseau SPRATON

Centre de Référence Maladies Rares

Syndromes de Pierre Robin et Troubles de Succion-Déglutition
Congénitaux - SPRATON
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Centre de Référence des Syndromes de Pierre X A - £ :
Robin et Troubles de Succicn-Déglutition X e TS S 3
X I\ FERRAND CHENCERE _;
Congénitaux = J & ® 9
BORDEALX
Le Centre de Référence est composé d'un site / = e i W
coardennateur (Paris - Hopital Necker) et de 21 e At - e 2
Centres de Compétence répartis sur tout le R 1
territoire. )

Visiter le site du réseau

www.tete-cou.fr



, FILIERE SANTE
’ ) MALADIES RARES

i TJ TeteCou

MALFORMATIONS RARES TETE COU DENTS

www.tete-cou.fr

AMIENS - Centre de Compétence

Enfants et adultes

RESPONSABLE : Pr Bernard DEVAUCHELLE
CHU d'Amiens - Picardie

Site Sud

En savoir plus

(Voir le site de I'éta blissement)

CENTRE DE REFERENCE
COORDONNATEUR - PARIS

Enfants

Responsable : Pr Véronigue ABADIE
Assistance Publigue des Hopitaux de Paris
Hopital Universitaire Necker-Enfants Malades

En savoir plus

<VOir le site de I'établissement)

BESANCON - Centre de
Compétence

Enfants

RESPONSABLE : Dr Clémence MOUGEY
CHRU de Besangon

Hopital Jean Minjoz

En savoir plus

(Voir le site de I'établlssement)

Etre pris en charge dans un centre spécialise

BORDEAUX - Centre de
Compétence

Enfants

RESPONSABLE : Dr Olivier TANDONNET
CHU de Bordeaux

Hopital Pellegrin — Enfants

En savoir plus

CVoir le site de I'établissement>
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Centre de Référence Maladies Rares - Syndromes de Pierre Robin et Troubles de Succion-
Deglutition Congénitaux

Centre de Référence Coordonnateur - Paris

b
AsssTANCE (@) HOPITAUX NeCker'Xﬂx
PUBLIQUE DL PARIS

Prise en charge:
Enfants

Adresse(s) :

Assistance Publique des Hopitaux de Paris
Hopital Universitaire Necker-Enfants Malades
Service de Pédiatrie Générale

149 Rue de Sevres

75015 Paris

i i oriie www.tete-cou.fr
http:fwww.maladiesrares-necker.aphp.fr/spraton

Site(s) web de I'hépital

http:ffhopital-necker.aphp.frfoediatrie-generale
https:fwww.aphpfriservice/uf-711-061

Responsable
Pr Véronigue Abadie

Secrétariat du responsable du centre : Urgence:
Du lundi au vendredi, de 2h00 2 15h30:
Téléphone: 017119 63 21

Courriel : crmrspraton.pierrerobin@aphp.fr

= Téléphone en journée :
01443817 65
Médecin de garde de jour
= Téléphone la nuit :
Prendre un rendez-vous pour un nouveau 0144 495214

consultant : Infirmier de I'unité ¢'hospitalisation

= Horaires: 24124 ¢
Téléphone : 0144 49 57 43 Se présenter aux urgences de 'HOpital Necker
Ol 44 49 57 45

O 44 48 57 44
Prise de rdv des consultations pédiatriques

= Courriel : consultations.crd-necker@nck.aphp.fr
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Des recommandations pour toutes les e
étapes de |a Vie du malade maladies rares

5 PNDS en cours d’élaboration

v Syndrome de Pierre Robin

v Fentes labio-palatines et autres
fentes faciales

v Aplasie d’oreille

v Craniosténoses simples

Amélogenese imparfaite

<\

3 PNDS programmeés en 2019

v Papillomatose respiratoire
récurrente

v Syndrome de Goldenhar/
microsomies hémifaciales

v Craniosténoses complexes
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LES PNDS

Qu'est-ce que c'est ?

Ce sont des Protocoles Nationaux de Diagnostic et de Soins qui sont
rédigés par les experts des centres de référence maladies rares.

A quol ¢a sert ?

Expliquer aux professionnels concernés la prise en charge diagnostique
et thérapeutique optimale actuelle et le parcours de soins d'un patient
atteint d'une maladie rare donnée. Le PNDS a pour but d'optimiser
et d'harmoniser la prise en charge et le suivi de la maladie rare sur

I'ensemble du territoire.
~

Le PNDS peut servir de référence au medecin traitant, en concertation
avec le médecin spécialiste, notamment au moment d'établir le
protocole de soins conjointement avec le médecin conselil et le patient,
dans le cas d'une demande d’exonération du ticket modérateur au titre
d'une affection hors liste.

-> Un chapitre du PNDS est destiné
spécifiguement au médecin traitant.

Ou les trouver ?

- Site de la HAS, www has-sante fr
- Site du Centre de Référence concerné par la Maladie Rare
- Site internet des filieres, www.social-sante gouv.fr/maladies-rares

A CE JOUR, PLUS DE 90
PNDS SONT DISPONIBLES
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Des cartes pour les situations d'urgence

5 modeles de cartes d’urgence

v
v

Séguence de Pierre Robin
Papillomatose respiratoire

récurrente

Patient trachéotomisé
Malformation de la téte et du cou
avec risque d’intubation difficile
Toute autre situation (modéle vierge)

- . B = PERSONNE(S) A PREVENIR EN PRIORITE
-;-::.»._... mww‘ fares N Tel
CARTE D'URGENCE Mmaw. Tel
Emergency card Wesnon trasrt ol
Spacabeins ratent
Spéciati Tal
Malformation de la téte et du cou avec Spiciabie T
risque d’intubation difficile “;-'m"mm‘ o
Date de naissance . R
Rares.
Risque d'intubation difficile ﬁ;-;_,-;--,-; Ei;i 5:_;‘:—':-::__ bl DZWM
LINTUBANION DIFFICILE INFORMATIONS SPECIFIQUES AU PATIENT
Pathologie principale :

L SLL3ID 06 Cota CArtR PrésENtE Une PAtNCIogc 6o 18 %60 @t du cou rendant
AT 16 CONMITIR 066 VOKS REMBNNER SUPANBUNES.

Les médscins rédemnts de oa pebent dotvent étre contactés avant tout
geslp implguant une anesthésie générale etou un comrdle des voles
adrernes spéreures.

Des cortacts et informations peuven! 8w Yuuwés 3 ces sdresses
VMBI 0 e £

LE PATIENT ESTL VENTILABLE 7 0 Ou O Oiffcimment i=L

Limiiation douverture buccale? 0O (... mm) O N
Lo laryrx et esposatin 7 0 0ou OOMcmment O Non
Stenosa laryrgo-rachéalo associsa 7 O Oul Tnen

st s dispoatd paticder 7
O Fiteascops O Vidko-lieyngeecops 0 Mas Bryrge
OLamode Mbor 0 Autre

filiéres de sante

maladies rares
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LES CARTES URGENCES

I !
Qu'est-ce que c'est ?
Ce sont des cartes personnelles de soins et d'information, distribuées
aux patients atteints de maladies rares, pour ameliorer la coordination
de leurs soins notamment en situation d’urgence. Elles sont proposées
par les Centres de Référence Maladies Rares.

SR e—— e

e L2 ) A4
camti 0 wAGENCE

Erenpeacy st

ATAXIE DE FRIEDREICH

Qui les délivre ?

Les cartes sont distribuées par les médecins spécialises des centres
maladies rares. Elles sont la propriété du malade.

G

Quelles informations dans ces cartes ?

Elles indiquent les symptomes a prendre en compte dans I'évaluation
du malade, et synthétisent les gestes et actes a éviter et a
recommander en situation d'urgence.

www.social-sante.gouv.fr/maladies-rares
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Parcours d’éducation thérapeutique des enfants atteints de
syndromes de Pierre Robin et apparentés et de troubles de
succion-déglutition congénitaux et de leurs parents
Coordonnateur : Pr Véronique Abadie

- - o8
T, e
“Cron.agylunt ™

Programme d’éducation thérapeutique des parents d’un
enfant porteur de trachéotomie

Coordonnateurs : Pr Frangoise Denoyelle et Pr Nicolas
Leboulanger

MALED

Programme d’éducation thérapeutique pour la prévention des
complications et I’'amélioration de la qualité de vie des enfants
atteints de malformations de la face et de la cavité buccale (

Coordonnateur : Dr Eva Galliani
MAFACE

L'éducation thérapeutique du patients

@ @& nhipejetpmaladiesrares.com 7%

annuaire ETP Maladies R

Uéguration Iaieapeatiove & Paticnt pour bus

s mitwrchuwoes

ACCUEIL

Lo Pilires fe Surtd Mofades Rares

| Qu'est ce que I'Education Thérapeutque du Patient 7

LEdicaton Mherspeuaue du Foten: (ET9) & @16 Oéfnie duts an 7apon oo TOMS (Orgenisacn
Mondisie de 18 Samé) €n 1996 : = S WSE 3 S0 I05 DENEIS 8 SEQUENT O MAMENT 03 COMEANeNces
Hori (15 0RE DESENN POLF DENDF AL AT KEUT VO 2VEC Wi Malacho chvraigue. £V0 Rt pan'e inngrante ot
e fagan permananto de ia Avse €0 chame c panent ] Coct a pow Bt de Jes aiser (ains! qua kew's s
Qmies) & compavaie lew malide o M Nademont CoMbowr enSeTOk o Az s

sespensaliing dans ke pEne prise €n CAVDE, dans i Dt de des aidy & maiment e amdiorey lew

quake de e =

L'ETP ast centrée sur lo pabient ¢ nen Sir ka maladie, ohe T3S & VIVTE MISLX AU QUIBKIEN avee 20
maiade ohronicus.

Une roution CETP ¢ afirems cune réutisn dimomasien o il NE 2'a0E 503 AMPIONCTE €6 dehvmor
dez rformations au pItiant malz de e fare participer £our QU 1l Puzee Aquére e 12000 personnaiste
s connaisaances of des compéeences sur 30 maladic o2 52 prise en charpe. Ansl ie patert poum
mai i 0 AMEROTET 30 SANMS MOB A5G 34 Qualité de vie.

Pour en savolr plus :

« DeCTUNTEE I Wit0 - Qu'eseor qun | AN vieapes e du Pkt 7 riatete par
Edusane twiw edusame
* Conutez Ia ruzague < O

s ol méhades » our be oite do Ia Hmum Autnié de




La transition enfant-adulte
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( Adresser I'adolescent/jeune adulte vers le bon professionnel de prise \
en charge de I'adulte
- Permettre un parcours de soins fluide sans rupture
- Accompagner I'adolescent dans les démarches administratives
- Favoriser 'autonomisation du patient

& Apporter un soutien psychologique en cette période charniere J
.‘hg P\
TRANSITION .
. . MALADIES RARES ﬁ H&g
Travaux inter-Filieres :
- p a rta ge a A PROPOS v RESEAUX LES LIEUX DEDIES v LESOUTILS v RECHERCHE & FORMATIONS v ESPACE DOCL v ALE v LES ASSOCIATIONS
d’initiatives, d’outils
I | ACTUALITES ﬂ
- colloque | A TELECHARGER
_ Site Internet - EACSIUULTE GRATUITEMENT
En projet :
- référentiel :
- OUtiI de formation 4EME JOURNEE TRANSITION FAI2R 2EME SYMPOSIUM EUROPEEN SUR LA LANCEMENT DE UAPPLICATION « LA

TRANSITION SUITE NECKER »

Disponible sur iPhone &t Android |
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« Améliorer la prise en charge
financiere des actes, prestations,
médicaments et dispositifs
médicaux »

. 2 —
o I)SO 8 e . 3% ]Ul'o " B
2 S 24 gy e
02‘76‘ an e £
% les \:'.{ E g
K’)% a(%( - Nnonoraires fBD 5
N 1 S '_:‘, >
(063 ® lants et protheses dentalf€> 5 o, 5
) lmp plants ;.'.V"\'..}'n,';‘:."‘\_‘,’.‘\‘_ \\e ,-”N [
0_5 6 e s o\ Ay . gs
2 B \0% " oY
c O O _C\S\O » O
'3 3 ¢ : Q‘?)NI £
% ( TR -
" CD\)} =




C\ FILIERE SANTE
' MALADIES RARES L'accompagnement médico-social
TeteCou

MALFORMAT|ONS RARES TETE COU DENTS

Améliorer la communication des ./:\

informations entre les Centres Maladies d h
Rares et les MDPH I l p

Maison Départernentale
des Personnes Handicapies

pour mieux informer les écoles YWRE COMHE LES AUTRE]
BIEN ‘tXFR ER O//

/UETF

.{»l

Faire connaitre aux familles les outils
pour les aider

[ Travailler avec I’Education Nationale
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— Améliorer
ﬂ e laprise en charge
’ \R des patients
/*

=== Développer

filiere de sante X

F X ¥ 4 === la formation et
kel ~  linformation
maladies rares M ~— <
Un réseau pour instaurer Impulser
des synergies et coordonner la recherche
les acteurs des maladies ‘ —
rares
ot
.:,-'-‘..s.\‘ Europe &
0% international
@ ) @
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Le site Internet
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LaFilzre @ Offredesoins @ Pathologies Parcours de soins (@

de la Filiere

Recherche @  Enseignement @

TETECOU

La Filiere de Santé des malformations rares de la téte, du cou et des dents

¥

7

Pour une offre de soins de

Pour un accompagnement
qualité et de proximité

dans le parcours de vie

Pour une information
fiable ct exhaustive

Pour une
formation adaptée

&

Pour un soutien
a la recherche

LES CENTRES MALADIES RARES DE LA FILIERE TETECOU
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Légende
Craniosténoses et Malformations
Craniofaciales (CRANIOST)

Fentes et Malformations Faciales [MAFACE)
Malformations ORL Rares {MALO)
Maladies Rares Orales et Dentaires (O-RARES)

Syndromes de Pierre Robin et Troubles de Succion-
Déglution Congénitaux (SPRATON)
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SAVE THE DATE
\ ) FILIERE SANTE
Vendredi 12 Octobre 2018 (o MALRDIES RARES
. TeteCou

MALFORMATIONS RARES TETE COU DENTE

=~ 200 participants chaque année 3ime Journée Nationale de la Filiere TETECOU
Malformations rares de la téte, du cou et des dents -
. Hiopital Necker — Enfant Malades - Institat Inmgine (PARIS) Pré - Programme

De 9h00 a 09h50 Petit déjeuner d’accueil

De 9h50 4 10h00 Mot d'introduction du Pr Vincent Couloigner

De 10h00 2 10h40 Mise en place de BaMaRa
De 10h00 3 10h10 Etat des lieux (Mme Myriam de Chalendar)
De 10h10 & 10h40 Table ronde : état d'avancement, partages

d’expériences, problémes rencontrés

De 10h40 3 12h00 Conférences : Malformations rares de la téte et du cou et
« Image de soi »

De10ha0 3 11n10 - « Faire face » aux regards dans les malformations de la
téte et du cou
Dr Béatrice de Reviers : Présidente de I'association ANNA

De 11h10 3 12h00 - Vécu du corps et image de soi en situation de handicap

M. Pierre Ancet : Maitre de conférences en philosophle des sciences,
Université de Bourgogne

De 12h00 3 12h30 Discussions

De 12h30 3 14h00 Déjeuner

De 14h00 a 16h00 Rencontres Centres de Référence — Centres de Compétences

Rencontre des associations : Scolarité et handicap

e spdnduasp oot - |
contact.tetecou@aphp.fr

Vendredi 4 octobre 2019 : « Génétique et éthique »
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Congres de spécialités

Rencontres et formations régionales

'ﬁi\ URGENCES
mm" MM lOV 2018

‘ PALAIS DES CONGRE:
ko 'ﬁ

Congres de la
Sfociété Frangaise
de

:itat

U - ]

!
I
B

; ) JOURNLE NATIONALE DE L AFOP
4 &' 14 oot
< @A Trargzte Cnropeie - s Wesrd aigyw

SYNDROMES ET ORL

’ PEDIATRIQUE m

( CONGRES
MEDECINE ( cNER LE
FRANCE

17 et 18 Mors 2077
MARSEILLE

e i foa

Informer et former les professionnels de santé

RENCONTRE
REGIONALE
MALADIES RARES

GCRAND EST

Mon enfant nait
avec une fente labio-palatine
Le parcours de la naissance a I'age adulte

filidre
FAVA-Multi

p=owz  Abenus

Actualités
et prise

en charge
pluridisciplinaire

Jeudi 14 juin 2018
AMPHITHEATRE ROBERT FRANK
Faculté de chirurgle dentaire - Unlversité de Strasbourg

=G PEE O P-4 e
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Encyclopédie grand public

Encyclopédie professionnelle
Syndrome de Pierre Robin isolé

Définition

Le syndrome Pierme-Robin ou mieix, 1a séquence Pierre ROBIN, st d2Iin par une triade morphokgkiue
aite d o dune fenta vil méadana

ORPHA:718

Synoviymeys). Sembia net Mo apocaboi UMLS: COD31%00
Age ‘Neonatal MoSH.

Prevarce: 191100 000 e T GaRD: 4347

HnGehE: Autospervaue Ourid: 201800 MDA -

Résumé

Epidémiologie
Laprévalence de ce syndrome est estimée 8 1cas zur 10 000 neizsances mals ces chiffres sont difficlles 8 préciser car la

défmiticn méme du syndrome n'est pas unanime, e particulier lorsque la séquence de Pierre Robin estincluse dans un
tableau syndromigue loantifié.

Description clinique

On parle de séauence car Il est loglue de penser qua 1a fente palatine postérleure est un défaut de farmeture du palas
secondaire, lié & ks persistance de 2 langue en position verticale &1 3 un défaut de développement mandibuiaire. Catte
amomalie o développement mandbulare est dorigine varbe, rarement primitvement osseuse, 18 plus souvent
secondaire a une hypo-mohllits or-facials par cafaut de du tronc cérébral
primitif [rhombenciphale). Cec explique la frécuence et la gravité des signes fanctionnels néonataux, & saveir troubles
de succion-gégkitition-ventilation, avec 1étdes difficles, fausses routes troubies o8 & Motrkid de foesophage,
I MAlAiSES VaRAUX,

Etiologie

La séquence ce Pierre Robin est isolée cans environ S0% des cas (sucune sutre malformation n'y £st associée). Dans
ces formes isclées, on trowve environ 10% de cas famiBaux. Aucun géne n's 816 isclé 3 ce jour Dans I'sutre moitié des
<as, la ségquence da Perre Robin fait partle d'un syndrome malformatif plus complexs. Les syndromes en cause sont

. Informations supplémentaires

Artick " BoE e

Erancois @013 pof} > Information résumés > Géndtique pratioue
Sverska (2015] Greck (2014, pat) Engkan 2009, odf)

Pokii 2011, odf) > Revue de geneticue clinique
Suemi [2011 pef] Engksh 2012)

> Concuite 3 terir pour > FocusHanakcap
] £ 2013, ool

Erglish 2015, odf)

ltsbiono 2015, pef)

Le syndrome de Pierre
Raobin

3 gy 4 e iy

o o MO O 4 A 1 8 L i &
O 7 o e i

O g #9hern e o e 1 P R s 2l vt mncwe
e d Custms maBormrions

A st et vt i (90 o 1 3Pt o Wk, B o
a0 SPU b o pou et ok s W, .8 i 1 3 0

Focus Handicap

Orphanet Urgences

Orphanet wyme

«Bonnes pratiques en cas d'urgence »

:: Syndrome McCune-Albright

Définition :

~Une attint cutanée (tches caf au ).
“Une attint ossause (dysplsie fbreuse dos os)
~Une puberté précoce par autonomie gonadiue.

Le SMA est 00  une mutation somatique du gene GNAS, codant pou 1 protéine Gs apha
Gt mutaion ab i unie G aipha.

o voie de FAMPG assocée  'a voie do TAMPG élant impiquée dans Ia sqralsatin do
nombrouses hormonos, Ies tssus.portours e la mulation acliatice vont manfester une.
actvation autonome, non réguie.

e nombreuses attinos ciniques sont possibies
~Hypersécréton dhormone do crossance.
 Ateinte thyrordienna tssulare sou foncionnslie,

g (n
~Fue rénale de phosphare par hyperproducion de FGFZ3.

a routles

G rythme cardiaque, atins hégatue ol biaie,
Pour en savoir plus :

Orphanet
"~ Fiche aladie : wu.orpha et

 Fichs urgence Dysplasia fbrouso - wun orpha el

- Fiche tout publc - win.orphi.net

' Ganire do Référence: hip! i dysplasie-fireuse.des-os ol

o TE
£R . £ OReHASEZ

it Urganees

orphanet
inserm

Syndrome de Treacher-Collins

sans anomalies des extrémités

Le syndrome de Treacher-Collins en bref
Cxmt g neyopeie Orprnet pur s rfesornes

«Dufiion: Lo syndome de_ TrescherColfos_est e anomalie congénitale du
par ne

«Epdemioigi: Uincidenceannuee 3 nlsance et estimée 1/50 000
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Communiqué de presse I
Le 14 Décembre 2017
pour les Faciales etle B JOURNEE INTERNATIONALE
Diffusion du film « Wonder » et débat ONHEUR DES MALADIES RARES

Julia Roberts Owen Wilson Jacob Tremblay

‘FAITES LE PLEIN DE

BONHEUR

COUREZ VOIR WONDER™
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#RareDis¢ Day
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Recherche
clinique

Recherche
translationnelle

Recherche
fondamentale

» constituer un travail en réseau

» rapprocher les chercheurs, les médecins
et les personnes malades

» aider a trouver des financements
+ financer certains projets

» recueillir et exploiter les informations
(anonymes) des malades (épidémiologie)
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filiere de sante

maladies rares

Un réseau pour instaurer
des synergies et coordonner
les acteurs des maladies
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ERN CRANIO

Craniofacial Anomalies and ENT disorders

3w European
A Reference

®g0' Networks

About ERN v Disorders v Patients v Centers of expertise v Activities v News  Contact

ERN CRANIO

"The European Reference Network for Rare
Craniofacial Anomalies and ENT disorders"
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Filiere de Santé Maladies Rares
TETECOU

Le Réseau Européen de Référence
CRANIO

Craniofacial Anomalies and ENT disorders

hnps://efn-cranio,eu L’ERN CRANIO, c’est quoi ?

Une Filiére a l;éche”e Créé en mars 2017, I'ERN CRANIO est I'un des 24 Réseaux Européens de
Européenne Référence labellisés par I'Union Européenne suite & la Directive Européenne

2011/24/EU sur les droits des patients en matiere de soins de santé

transfrontaliers.

Etablir et coordoaner Améhiores ts qualité Il prend en charge :

un réseau d'experts de 13 prise en charge 7 Les craniosténoses

référents dans toute (diagnostic, traltement, 7 Les fentes labiales et/ou palatines

I'Evrope suivi) .

7 Les différentes malformations cranio-faciales et maxillo-faciales
» Lesanomalies dentaires

»  Les malformations ORL

r  Lessurdités isolées

Les Centres de I'ERN CRANIO

Il rassemble des centres d’expertise de 29 hopitaux dans 11 pays différents,

Davelopper la formation Stimuler Mimovation parmi lesquels chacun des réseaux de prise en charge de la Filiere.
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Colloque

Merci pour votre attention !

Pour plus d’'informations :

Filiere TETECOU

Hopital Necker — Enfants Malades

149, rue de Sevres 75015 Paris
01 44 49 25 36

contact.tetecou@aphp.fr

www.tete-cou.fr




