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Coordination nationale et ressources

Les Filieres coordonnent l'application des plans maladies rares a I'échelle
nationale. Ce sont des réseaux de soins et d’expertise médicale organisés par
grands groupes de maladies (ex : maladies neuromusculaires, dermatologiques,
meétaboliques,...).

Les Filieres créent et mettent a disposition des outils et des ressources pratiques
comme des recommandations et protocoles nationaux, annuaires de ressources,
outils d'aide aux diagnostic, formations,...

Source : filieresmaladiesrares.fr

LES 23 PLATEFORMES D’EXPERTISE

MALADIES RARES

Accueil, orientation et accompagnement hospitalier intégré

(A]

B UF)
o D)
o EJ

00 (5

Les Plateformes d’Expertise Maladies Rares
(PEMR) en métropole ou dans les Outre-mer
(PCOM, Plateforme Coordination Outre-Mer)
sont des structures hospitaliéres qui complétent
le dispositif des centres de référence (CRMR)
et des filieres de santé maladies rares (FSMR).
Elles renforcent la coordination des soins et des
professionnels en s’adaptant aux spécificités
locales.

Elles visent a regrouper toutes les expertises et
services utiles aux patients atteints de maladies
rares sur un méme territoire : orientation, liens

avec les soins de ville, aide aux démarches médico-
sociales, orientation rapide.

Les PEMR / PCOM sont des points d'entrée
pratique pour le médecin généraliste en
mettant a disposition uninterlocuteur unique
dans I'népital pour orienter, proposer un avis
de recours et d'expertise, etc....

Liste des PEMR et contacts 1

Q PLEMaRa (Hauts de France, Lille)
9 NorMaRare (Normandie, Rouen)

G ile de France

® PEMR Paris Centre
(Necker)

® ESMARA (Henri Mondor)

® PEMR Paris Nord (Robert Debre)
@ PEPS (Bicétre)

@ PEMR Sorbonne Université
(Armand Trousseau)
Plateforme Grand Est

LARA (Nancy)

PARA (Strasbourg)

PARC (Reims)

RARES BREIZH
(Bretagne, Rennes-Brest)

PEMR VL (Centre-Val de Loire, Tours)

PRIOR Maladies Rares

(Pays de la Loire, Angers)

PEMR BFC

(Bourgogne-Franche Comté, Dijon)
NAN

(Nouvelle-Aquitaine Nord, Limoges)
PEMR AuRA
(Auvergne-Rhéne-Alpes, Lyon)
BexMaRa

(Nouvelle-Aquitaine, Bordeaux)

MaRaTo (Occitanie, Toulouse)

PEMR Montpellier-Nimes
(Occitanie, Montpellier)
PEMR AP-HM

(PACA- Corse du sud, Marseille)
RESILIENCE

(PACA- Haute Corse, Nice)
COMARG (Guyane, Cayenne)

ALLO Maladies Rares

(Martinique, Fort de France)
RE-MA-RARES (Réunion-Mayotte,
St Pierre de la Réunion)
KARUKERARES

(Guadeloupe, Pointe a Pitre)
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https://www.filieresmaladiesrares.fr/
https://www.calameo.com/books/008066100f66c68905054

POUR EN SAVOIR +

| Centres de Référen;e Maladies Rares (CRMR) |

Les CRMR assurent I'expertise médicale et scientifique sur une ou

plusieurs maladies rares précises. lIs permettent le diagnostic, la prise
en charge spécialisée, la recherche clinique et la formation.

Adressage du patient pour avis spécialisé, confirmation

du diagnostic, suivi dans des situations complexes

| Centres de Compétence Maladies Rares (CCME) /

Relais de proximité des CRMR, les CCMR assurent le suivi courant
et la coordination locale du parcours patient.

Informations et ressources |

Base de données internationale des
ressources expertes des maladies rares

Répertoire complet de plus de 6 000
maladies rares

Annuaire des centres de référence /
compétence

Classifications utilisées
pour le diagnostic

Liste les médicaments orphelins
Répertoire des projets de recherche
Essais cliniques, registres et biobanques

Répertoire des laboratoires
diagnostiques

Collection de rapports thématiques
(ﬁ orpha.net/fr

Equipe médicale locale pour assurer un suivi spécialisé
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Service national d'information et de soutien
dédié aux maladies rares.

Il accompagne également les professionnels

de santé a identifier un centre expert.
Numéro vert gratuit : 0 800 40 40 43
ﬁ maladiesraresinfo.org

Alliance '
maladies rares

Porte-parole collectif des patients et
associations maladies rares en France.
La fédération Informe et accompagne les
personnes malades et leurs proches.

ﬁ alliance-maladies-rares.org

LE SAVIEZ-VOUS ?

ET SI CETAIT

UNE MALADIE RARE ?
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MON PATIENT
A UNE MALADIE RARE

Bréves de doc : des fiches pratiques concues

pour les médecins généralistes

*Un guide dédié a lorientation des
patients, avec symptdémes évocateurs ou
diagnostic inconnu.

* Un guide qui présente et rappelle I'enjeu
des Protocoles Nationaux de Diagnostic
et de Soins (PNDS), recommmandations,...

A la recherche du CODEX des maladies rares :
un kit interactif pour s'y retrouver

Pourquoi et quand envisager une maladie
rare ? Comment réagir efficacement
face a des cas cliniques énigmatiques ?
Ce Kit ludo-pédagogique présenté sous
forme d'une carte interactive guide les
praticiens dans le repérage précoce,
I'orientation adéquate des patients et leur
accompagnement.

Les clés du diagnostic: pour aider au diagnostic
des maladies rares

Ressource en ligne dédiée aux médecins
pour aider a identifier une maladie rare a
partir d’'un signe d’appel clinique fréquent
en population générale.

L'outil permet aussi d'identifier le bon
centre expert pour orienter le patient ou
demander un avis d'expertise.

Maladies rares, un cap pour chacun:
un outil pour les patients et les familles

Site internet destiné aux malades et a
leur famille pour mieux connaitre les
dispositifs existants pour toutes les étapes
du parcours de vie, de santé et de soin du
patient.



https://www.filieresmaladiesrares.fr/un-outil-pedagogique-ressources-maladies-rares/
https://www.maladiesraresinfo.org
https://alliance-maladies-rares.org
https://www.orpha.net/fr
https://sante.gouv.fr/soins-et-maladies/prises-en-charge-specialisees/maladies-rares/article/l-offre-de-soins
http://clesdudiagnostic.fr
http://parcourssantevie.maladiesraresinfo.org
https://www.cmg.fr/maladies-rares/

Pour faciliter le parcours de soin des patients atteints de
maladies rares, le College de la Médecine Générale et
les Filieres de Santé Maladies Rares mettent a disposition
des outils pratiques créés par des médecins généralistes
pour les médecins généralistes.
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