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PRÉAMBULE

 
	 La	 filière	 G2m	 (Groupement	 maladies	 métaboliques)	 fait	 partie	 des	 23	
filières	nationales	de	santé	dédiées	aux	maladies	rares.	En	France,	elles	ont	été	
créées	en	2014,	dans	l’objectif	gouvernemental	de	structurer	l’offre	de	soins	pour	
les	maladies	rares,	en	réponse	à	des	Plans	Nationaux	Maladies	Rares	successifs	
(PNMR)	;	elles	sont	financées	et	pilotées	par	le	Ministère	des	solidarités	et	de	la	
santé.	Une	filière,	 labellisée	pour	4	ans,	est	placée	sous	 la	 responsabilité	d’un	
responsable	médical	et	est	animée	par	un	chargé	de	projet,	entouré	de		chargés	
de	mission.

 
	 Ses	missions	sont	de	co-construire	une	réponse	aux	enjeux	qu’impliquent	
les	 maladies	 héréditaires	 métaboliques	 (MHM)	 comme	 l’accompagnement	
des	professionnels	de	 santé	pour	 la	prise	en	charge	des	personnes	atteintes,	
l’amélioration	 de	 la	 prise	 en	 charge	 en	 urgence,	 la	 réduction	 de	 l’errance	 et	
de	 l’impasse	diagnostic,	 l’amélioration	de	 l’accès	aux	 traitements	existants	et	
émergents,	 l’optimisation	 de	 la	 recherche	 et	 de	 l’innovation	 thérapeutique,	
l’amplification	 des	 actions	 d’information	 et	 de	 formation	 des	 professionnels,	
des	malades	et	de	leur	entourage.
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	 Depuis	la	dernière	labellisation	des	centres	de	soins	
en	2023,	la	filière	G2m	regroupe	21 centres de référence 
(CRMR),	 48 centres de compétence	 maladies	 rares	
(CCMR),	 plus de 1000 acteurs et partenaires	 dont	 des	
professionnels	 de	 santé,	 des	 laboratoires	 de	 diagnostic	
et	 de	 recherche,	 des	 sociétés	 savantes,	 des	 structures	
éducatives,	sociales	et	médico-sociales,	des	universités	et	
plus de 30 associations de patients et d'aidants.
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G2M ET
L'URGENCE 

BIOLOGIQUE 31 laboratoires
pour le diagnostic d'une maladie rare 
héréditaire métabolique

J0 à J+5
pour le rendu
des résultats
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1 protocole pour les 
examens d'urgence

7 cartes d'urgence
personnalisables pour les patients,
à  placer dans leur profil monespacesanté.fr
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51 
protocoles
en français

G2M ET LES 
PROTOCOLES DE 

PRISE EN CHARGE 
EN URGENCE

40 
protocoles
en anglais

15 protocoles pour les maladies 
d'intoxication aux protéines et aux 
sucres

16 protocoles pour les maladies 
énergétiques

9 protocoles pour les maladies 
des molécules complexes

Certaines maladies héréditaires du 
métabolisme (ou leur suspicion) 
nécessitent une prise en charge 
spécifique en urgence, afin de 
prévenir une décompensation ou 
son aggravation qui met en jeu le 
pronostic vital des patients.

D’autres maladies présentent 
des spécificités à connaître, par 
exemple au moment de la prise 
en charge d’une anesthésie, 
même s’il n’y a pas toujours un 
risque de décompensation aiguë 
de la maladie.
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1.	 Acidose	métabolique
2.	 Acidurie	glutarique	de	type	1
3.	 Acidurie	isovalérique
4.	 Aciduries	organiques	:	Acidémie	

méthylmalonique	-	Acidémie	propionique
5.	 Chirurgies	des	glycogénoses	Ia	et	Ib
6.	 Coma	et	maladies	héréditaires	du	

métabolisme
7.	 Crise	de	porphyrie	hépatique	aiguë	(Porphyrie	

aiguë	intermittente,	porphyrie	variegata,	
coproporphyrie	héréditaire)

8.	 Déficit	de	la	cétogénèse
9.	 Déficit	de	la	cétolyse
10.	 Déficit	en	Anhydrase	carbonique
11.	 Déficit	en	biotinidase	/	holocarboxylase	

synthétase
12.	 Déficit	en	Cobalamine	C	(cblC)
13.	 Déficit	en	fructose-1,6-diphosphatase	(F16BP)
14.	 Déficit	en	Glut-1
15.	 Déficit	en	glutathion	synthétase
16.	 Déficit	en	Pyruvate	Déshydrogénase	(PDH)
17.	 Déficit	en	transporteur	de	la	carnitine	(TCD)
18.	 Déficits	du	cycle	de	l'urée
19.	 Déficits	oxydation	acides	gras	:	MCAD
20.	 Déficits	oxydation	acides	gras	:	VLCAD,	LCHAD,	

CPT2,	Translocase,	Trifonctionnelle,	Acidurie	
Glutarique	de	type	2	(AG2)

21.	 Fiche	pratique	des	examens	à	réaliser	devant	
une	urgence	métabolique

22.	 Galactosémie	congénitale	classique
23.	 Glycogénose	de	type	1a
24.	 Glycogénose	de	type	1b
25.	 Glycogénose	de	type	3
26.	 Glycogénoses	types	0	-	6	-	9

27.	 Homocystinurie
28.	 Homocystinurie-prise	en	charge	grossesse
29.	 Hyperammoniémie
30.	 Hyperinsulinisme
31.	 Hypoglycémie	aux	urgences	chez	un	patient	

non	connu
32.	 Hypoglycémie	récidivante	chez	patient	non	

connu
33.	 Insuffisance	hépatique	néonatale
34.	 Intolérance	aux	protéines	dibasiques	(LPI)
35.	 Intolérance	Héréditaire	au	Fructose	

(Fructosémie)
36.	 Leucinose	(MSUD)
37.	 Maladie	de	pompe	infantile	précoce
38.	 Maladie	de	pompe	juvénile	et	adulte
39.	 Maladie	mitochondriale	–Cytopathie	

mitochondriale
40.	 MPI-CDG	(CDG	Ib)
41.	 Mucopolysaccharidose	(MPS)
42.	 Phénylcétonurie	(PCU)
43.	 PMM2-CDG	(CDG	Ia)
44.	 Présentations	cardiaques	aigues	des	maladies	

héréditaires	du	métabolisme	(Patient	non	
connu)

45.	 Rhabdomyolyse	aux	urgences	patient	non	
connu

46.	 Rhabdomyolyse	par	déficit	en	lipin-1	(LPIN1)
47.	 Rhabdomyolyse	par	déficit	en	TANGO	2
48.	 Rhabdomyolyse	par	mutation	du	gène	RYR1
49.	 Rhabdomyolyse	peu	sévère	chez	un	patient	

connu
50.	 Rhabdomyolyse	sévère	chez	un	patient	connu
51.	 Tyrosinémie	de	type	1

1.	 Biotinidase	deficiency	or	holocarboxylase	
synthetase	deficiency

2.	 Carbonic	anhydrase	deficiency	
3.	 Carnitine	transporter	deficiency	(group	

of	mitochondrial	fatty	acid	ß-oxidation	
deficiencies)

4.	 Patient	with	CDG	syndrome	1A	(PMM2-CDG)
5.	 Patient	with	CDG	syndrome	1B	(MPI-CDG)
6.	 Cobalamin	C	deficiency	(cblC)
7.	 COMA	and	Inherited	Metabolic	Diseases	(New	

patient)
8.	 Lysinuric	protein	intolerance	(LPI)	(urea	cycle	

disorder)
9.	 Fructose	1,6	-Biphosphatase	déficiency
10.	 Fructosaemia	(Hereditary	Fructose	Intolerance)
11.	 Glutaric	aciduria	type	1
12.	 Glycogen	storage	disease	type	1a
13.	 Glycogen	storage	disease	type	1b
14.	 Glycogen	storage	disease	type	3
15.	 Glutathione	synthetase	deficiency
16.	 Homocystinuria	(CBS	deficiency)
17.	 Homocystinuria	(CBS	deficiency)	:	Treatment	

recommendations	for	pregnant	and	
postpartum	women

18.	 Hyperammonaemia	protocol	(new	patient)
19.	 Hyperinsulinism
20.	 Recurrent	undiagnosed	hypoglycaemia
21.	 Protocol	for	hypoglycaemia	in	a&e	(patient	

not	known)
22.	 Ketoacidosis	from	ketolysis	disorders	:	scot	

-mat	-mct1	(succinyl-coa:3-oxoacid-coa	
transferase	/	3-ketothiolase	/	monocarboxylate	
transporter	1	deficiencies)

23.	 Ketogenesis	disorders	(3	hydroxymethylglutaryl	

(hmg)-coa	lyase	/	3	hmg	coa	synthase	
deficiencies)

24.	 Organic	acidurias	=	methylmalonic	aciduria	
(mma)	or	propionic	aciduria	(pa)

25.	 Isovaleric	aciduria
26.	 Ketoacidosis	from	ketolysis	disorders	:	scot	

-mat	-mct1	(succinyl-coa:3-oxoacid-coa	
transferase	/	3-ketothiolase	/	monocarboxylate	
transporter	1	deficiencies)

27.	 Maple	syrup	urine	disease	(msud)
28.	 Metabolic	acidosis	protocol	(new	patient)
29.	 Mitochondrial	fatty	acid	ß-oxidation	disorders	

-MCAD
30.	 Mitochondrial	disease	-Mitochondrial	

cytopathy
31.	 Mitochondrial	fatty	acid	ß-oxidation	disorders	

VLCAD,	LCHAD,	CPT2,	Translocase	deficiency,	
Trifunctional	deficiency,	Glutaric	aciduria	type	
2	(GA2)

32.	 Phenylketonuria
33.	 Recurring	SEVERE	RHABDOMYOLYSIS	with	

no	Diagnosis
34.	 RHABDOMYOLYSIS	PROTOCOL	FOR	A&E	(New	

patient)
35.	 Rhabdomyolysis	(RM)	due	to	LPIN1	mutation
36.	 Recurring	MILD	RHABDOMYOLYSIS	with	no	

Diagnosis
37.	 Severe	rhabdomyolysis	and	Malignant	

hyperthermia	(RYR1	mutations	and	related	
genes)

38.	 TANGO	2	deficiency
39.	 Tyrosinemia	type	1
40.	 Urea	Cycle	Disorders

1 webinar
sur l'aspect pratique des 
protocoles d'urgence
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G2M ET LE 
DÉPISTAGE 
NÉONATAL

12 centres
de	dépistage	en	
métropole

5
centres
de	dépistage	
dans	les	DROM*

CRDN Hauts de France
Hôpital	Jeanne	de	Flandre	-	Lille
CRDN Normandie
CHU	de	Caen	–	Laboratoire	de	Biochimie	/	Niv	3
CRDN GRAND-EST
Site	de	Reims	-		Site	de	Nancy	-	Site	de	Strasbourg.
CRDN Ile de France
Hôpital	Necker	Enfants	Malades	-	Paris
CRDN Bretagne
CHU	 de	 Rennes	 -	 Laboratoire	 de	 Biochimie	 -	
Toxicologie
CRDN Centre Val de Loire
Service	de	Médecine	Nucléaire	In	Vitro	-	
CHRU	de	Tours

CRDN Pays de la Loire
Institut	de	biologie	-	Hôtel	Dieu	-	CHU	Nantes
CRDN Bourgogne-Franche Comté
Plateforme	de	Biologie	Hospitalo-Universitaire	-	Dijon
CRDN Auvergne - Rhône Alpes
Groupement	Hospitalier	Est	-Bat	Pinel	-	R	de	C	-	Lyon.
CRDN Nouvelle Aquitaine
CHR	 -	 Groupe	 Pellegrin	 -	 Maternité	 -	 R	 de	 C	 -	
Bordeaux.
CRDN Occitanie
l'Institut	 Fédératif	 de	 Biologie	 (IFB)	 de	 l'hôpital	
Purpan	-	Toulouse.
CRDN PACA Corse
Hôpitals	d'Enfant	la	Timone	-	6ème	étage	-		Marseille.

9 maladies
de la filière sont 
dépistées depuis 
janvier 2023, à partir 
du test de Guthrie, 
dans le cadre du 
programme national 
de dépistage néonatal.

CRDN Guadeloupe et des îles 
du Nord
CHU	 de	 la	 Guadeloupe	 -	
Hôpital	Ricou
CRDN Guyane
CRDN Ile de la Réunion
Centre	 régional	 satellite	 de	 la	
Réunion
CRDN Mayotte
Centre	Hospitalier	de	Mayotte
CRDN Martinique
Centre	 Hospitalo-Universitaire	
de	Martinique

*	:	départements	et	régions	
de	l'outre-mer	

1.	 Acidurie	glutarique	de	type	1	(GA-1)
2.	 Acidurie	isovalérique	(IVA)
3.	 Déficit	en	acyl-coa-déshydrogénase	des	

acides	gras	à	chaine	moyenne	(MCAD)
4.	 Déficit	en	captation	de	carnitine	(CUD)
5.	 Déficit	en	déshydrogénase	des	

hydroxyacyl-CoA	à	chaîne	longue	
(LCHAD)

6.	 Homocystinurie	(HCY)
7.	 Leucinose	(MSUD)
8.	 Phénylcétonurie	(PCU)
9.	 Tyrosinémie	de	type	1	(TYR-1)
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9 boîtes à outils
pour aider à la prise en charge
clinico-diététique

1 webinar
pour informer 
et comprendre 
les enjeux

Animé	par	le	Pr Frederic HUET,
président	de	la	Société	française	de	dépistage	néonatal
Introduction (5’)
Le dépistage :	histoires	et	résultats	sur	les	maladies	du	programme	actuel	(10’)
Pr Frederic HUET,	président	de	la	Société	française	de	dépistage	néonatal
Comment s’organise le dépistage (10’)
Paul BREGEAUT,	Chargé	de	Projet,	Centre	National	de	Coordination	du	
Dépistage	Néonatal
Dépistage des MHM présent et futur (10’)
Dr Jean-Baptiste ARNOUX,	Pédiatre,	Hôpital	Necker,	Paris,	responsable	
groupe	de	travail	dépistage	G2M

Dr David CHEILLAN,	Coordonnateur	de	la	commission	biologie	du	dépistage	
néonatal,	responsable	du	groupe	de	travail	dépistage	G2M
Ethiques et dépistage (10’)
Pr Brigitte CHABROL-	Société	française	de	pédiatrie,	Centre	régional	de	
dépistage	néonatal	(CRDN	PACA/Corse)
Point de vue des associations (10’)
Gilles BRABANT,	Membre	du	conseil	national	de	l’Alliance	(5’)
Loïc	LALIN,	Président	Feux	follets	partage	d’expérience	du	dépistage	(5’)
Conclusion (5’) Pr Frederic HUET
Discussion et questions du "chat"	(25’)

nouveau-né 
dépisté pour 
une acidurie 
glutarique
type 1

nouveau-né 
dépisté pour 
une acidémie 
isovalérique 

nouveau-né 
dépisté pour une 
homocystinurie 
par déficit en 
custathionine 
bêta-synthase 
(cbs)

nouveau-né 
dépisté pour la 
tyrosinémie de 
type 1

nouveau-né 
dépisté pour la 
phénylcétonurie

nouveau-né 
dépisté pour la 
leucinose

nouveau-né 
dépisté pour un 
déficit primaire 
en carnitine
(dpc ou cud)

nouveau-né 
dépisté pour un 
déficit en lchad

nouveau-né 
dépisté pour un 
déficit en mcad

fiche
0505

fiche
0101

fiche
0202

fiche
0303

fiche
0404

fiche
0606

fiche
0707

fiche
0808

fiche
0909
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G2M ET
LES OUTILS 
D'AIDE À LA 

CONSULTATION

1 check-list
pour	une	consultation	plus	
complète	et	efficace,	pour	
le	patient	atteint	d'une	
maladie	rare	héréditaire	
métabolique.
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1 guide
d'informations pratiques 
pour une prise de décision 
éclairée par les parents et 
patients

Des outils "voyages"
pour	les	projets	des	patients	atteints	
d'une	maladie à risque aigu de 
décompensation

1 conducteur / 
checklist
à	destination	du	médecin	et	de	son	équipe	
pour	aider	à	préparer	le	projet

1 carte mémo
à emporter par le patient sur son lieu 
de séjour

je	respecte	ce	qui	est	déconseillé
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1 simulateur d'aides
pour familles aidantes

G2M ET
LES RESSOURCES 
D'AIDES SOCIALES

Le cahier Orphanet
Vivre avec une maladie rare
en France
Aides et prestations pour les 
personnes atteintes de maladies 
rares et leurs proches

L'association de patients AFAO 
(Association Française de l'atrésie 
de l'oesophage) propose à tous les 
aidants de patients atteints d'une 
maladie rare, son outil qui permet 
de simuler les aides sociales dont ils 
pourraient bénéficier.

Source	:	http://www.orpha.net/orphacom/cahiers/docs/FR/Vivre_avec_une_maladie_rare_en_France.pdf
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1 annuaire officiel
des maisons départementales des 
personnes handicapées sur tout le 
territoire (MDPH)

 

1 document 
complémentaire
au dossier MDPH

Les informations demandées dans 
ce document facultatif, complètent 
celles renseignées dans le formulaire 
obligatoire de demande à la MDPH/MDA1 
et dans le certificat médical. L’objectif 
est de permettre aux personnes en 
situation de handicap de solliciter les 
personnes qui les accompagnent dans 
leur vie quotidienne (famille, proche 
aidant, professionnels autres que 
médecins, etc.) pour transmettre plus 
d’informations à la MDPH/MDA sur les 
difficultés rencontrées.

1	:	maison	départementale	de	l'autonomie

de 10 pages, dont 2 pages d'aide en 
annexes.
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G2M ET
LA TRANSITION 

DES SOINS

La transition est un processus intentionnel, progressif et 
coordonné visant le passage du jeune patient d’un service 
de soins pédiatrique vers un service pour adultes.
Pour cela, le processus de transition doit aborder les besoins 
médicaux, psychosociaux et éducatifs des jeunes tout en 
tenant compte de l’aspect social, culturel, économique 
et environnemental dans lesquels les adolescents et les 
jeunes adultes évoluent.

Les 5 dimensions de la transition dans le champ des maladies rares

s'occuper de soi,
prendre soin de soi

• Connaître sa maladie, gérer 
ses traitements, son suivi

• Prendre soin de sa santé
• Trouver des choses qui font 

du bien

gérer soi-meme
les contraintes de a

vie quotidienne

poursuivre son suivi 
en monde adulte

1 2 3

• En lien avec la maladie
• En lien avec le quotidien
• Gérer le stress
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faire des choix avoir confiance
en soi, être soi

4

Construire son projet de vie

5

• Faire un travail sur soi
• Développer sa confiance 

en soi
• Faire face au regard des 

autres

1 site
internet
www.transitionmaladiesrares.com

1 brochure
De la pédiatrie 
aux soins adultes : 
pour une transition 
réussie

1 passeport 
Transition
version papier ou 
pdf à remplir



mG2 Maladies rares
Héréditaires du
Métabolisme

F i l i è r e  n a t i o n a l e  d e  s a n t é
www.filiere-g2m.fr contact@filiere-g2m.fr

G2M ET
L'ÉDUCATION 

THÉRAPEUTIQUE 
DU PATIENT (ETP)

4 programmes, 
suite aux appels à projets
de la DGOS1 2019 et 2020 • pour les enfants de 6 à 9 ans avec une 

phénylcétonurie
• dispensé en distanciel et présentiel 

dans certains centres

• pour les adolescents et adultes avec 
une maladie lysosomale et leurs 
aidants

• dispensé en distanciel par certains 
centres, en partenariat avec la filière

1	:	Direction	Générale	de	l'Offre	de	Soins

4 ateliers4 ateliers

10 ateliers10 ateliers
vidéo
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• pour les parents d'enfants atteints de 
leucinose

• dispensé en distanciel par la filière
• dispensé en présentiel dans certains 

centres

• pour les adolescents et adultes atteints 
d'adrénoleucodystrophie liée à l'X

• dispensé en présentiel dans certains centres

Plateforme d'e-ETP

4 ateliers4 ateliers

vidéo :
qu'est-ce que l'etp ?

5 ateliers5 ateliers
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centres de 
référence 
coordonnateurs

centres de 
référence 
constitutifs

centres de 
compétence6

GROUPES 
DE 
MALADIES

69 CENTRES 6 15 48

mission de recours
valorisée par l’activité, les 

programmes ETP
mission de recherche

valorisée par les activités
d'investigations, des

publications

>= 1

>= 2

mission d'expertise
non soumise à des

seuils minimaux

Reconnue par le CRMR

mission d’enseignement
et de recherche

non soumise à seuils
mission de 

coordination
non soumise à seuils

Participation

Participation

site
coordonnateur

site
constitutif

site de
compétence

Mission de recours 
valorisée par

l’activité, les pro-
grammes ETP

File active
minimale

150

75

25

300

150

- -

Valorisée par 
élaboration ou 

participation à des 
guides de BPC1, PNDS2, 

implication dans des 
GT3 nationaux ou 
internationaux, la 

BNDMR4

Valorisée par les 
enseignements dans 
le cadre de diplômes 
universitaires  (DU) 

ou interuniversitaires 
(DIU)

Valorisée par la mise 
en place et l’animation 

d’un réseau de soins 
et l'organisation de la 

prise en charge

Investigateur principal 
pour des projets de 
recherche clinique 
ou fondamentale 

financés au cours des 5 
dernières années

1	:	Bonnes	pratiques	cliniques	;	2	:	Protocoles	nationaux	de	diagnostic	et	de	soins	;	3	:	Groupes	de	travail	;	4	:	Banque	nationale	de	données	maladies	rares

G2M ET LA 
LABELLISATION 

2023

4 critères
pour être 
responsable d'un 
centre

• Être PU-PH, PH ou MCU-PH à temps plein ;
• Pour les professeurs consultants après 65 ans 

(activité de consultant autorisée par l’ARS) : 
conserver une activité clinique au sein du CRMR ou 
du CCMR ;

• Pour les professeurs consultants après 68 ans : 
pas de possibilité de poursuivre leur activité de 
coordonnateur de CRMR ou de responsable de site 
constitutif ou de CCMR ;

• Pas de statut « contractuel ».
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6 centres de référence coordonnateurs 15 centres de référence constitutifs

48 centres de compétence

fondation adolphe de 
rothschild
aurélia	poujois
chu de rennes
edouard	bardou-	jacquet
ap-hm la timone
brigitte	chabrol

ap-hp a. beclère
philippe	labrune
ap-hp a. trousseau
bénédicte	heron
ap-hp louis mourier
laurent	gouya

hospices civils de lyon
dr	eduardo	couchonnal
ap-hp necker-enfants 
malades
pr	pascale	de	lonlay
chu de lille - hopital 
jeanne de flandre
dr	dries	dobbelaere
chru de nancy - hôpital 
brabois enfants
pr	françois	feillet
chu de toulouse - hôpital 
des enfants
magali	gorce
hospices civils de lyon
gh est-hôpital femme mère 
enfant
dr	alain	fouilhoux
chru de tours - hôpital 
clocheville
pr	françois	labarthe

ap-hp pitié-salpêtrière
pr	fanny	mochel
ap-hp bicêtre
dr	caroline	sevin
ap-hp necker-enfants 
malades
dr	anais	brassier
ap-hp beaujon
dr	agnès	lefort
groupe hospitalier 
diaconesses croix saint-
simon
pr	olivier	lidove
ap-hp pitié-salpêtrière
pr	yann	nadjar
chu de rouen
dr	stéphanie	torre
ap-hp r. poincaré
pr	dominique	germain

ap-hp bretonneau
dr	rodolphe	sobesky
chu de rennes
pr	edouard	bardou-	jac-
quet
chu de toulouse
dr	fabienne	ory-	magne
chu de lille
dr	caroline	moreau
ap-hp bicêtre
dr	dalila	habes
chu de bordeaux
dr		victor	de	ledinghen
ap-hm
dr	frédérique	fluchere
chu de besançon
dr	claire	vanlemmens
chr d'orleans
dr	xavier	causse
ap-hp avicenne
dr	nathalie	ganne-carrie
ap-hp beaujon
dr	caroline	de	kerguenec
grh mulhouse & sud alsace
dr	bernard	drenou
chu de toulouse
dr	christophe	bureau
chu de lille
dr	valérie	canva
chu de limoges
dr	véronique	loustaud-	
ratti
chu de montpellier
dr	patricia	aguilar-mar-
tinez
chru de brest
dr	marc	planes
ap- hm
dr	rené	gerolami
hospices civils de lyon
dr	quitterie	reynaud
ap-hp paul brousse
dr	audrey	coilly
chu amiens-picardie - site sud
dr	gilles	morin
chu de besançon
dr	cécilia	altuzarra
chu de bordeaux - gh 
pellegrin
dr	delphine	lamireau
chru de brest - hôpital 
morvan
pôle femme-mère-enfant
dr	elise	sacaze
chu de caen normandie
dr	alina	arion

chu de dijon bourgogne - 
hôpital d'enfants
pr	frédéric	huet
chu grenoble alpes - site 
nord
hôpital couple enfant
dr	gérard	besson
chu de limoges
hôpital mère-enfant
dr	cécile	laroche
chu de montpellier - chu 
gui de chauliac
pr	agathe	roubertie
chu de poitiers
dr	gwenaël	le	guyader
chu de reims
pr	nathalie	bednarek
chu de rennes - chu hôpital sud
dr	léna	damaj
chu de rouen - hopital 
charles nicolle 
dr	gaëtan	sauvetre
chu de saint- etienne - hô-
pital nord
dr	claire	gay
hopitaux pediatriques nice  
- hôpital l'archet 2
dr	christian	richelme
chu d'angers
dr	magalie	barth
hopitaux universitaires de 
strasbourg
dr	marie-thérèse	abi-warde
chu de clermont- ferrand - 
chu estaing
pr	marc	berger
ap-hp bretonneau
dr	martin	biosse	duplan
clinique monié - ville-
franche-de-lauragais
dr	francis	gaches
chu de nantes
dr	agathe	masseau
chu de rennes
dr	bérangère	cador
chu de bordeaux
dr	didier	lacombe
ap- hm
dr	karine	nguyen
chu de montpellier
dr	moglie	le	quintrec
chu de toulouse
dr	gregory	pugnet
chu de nantes
dr	marie	le	moigne
chu de bordeaux
dr	patrick	mercié
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G2M ET
LA BNDMR

La Banque Nationale de Données Maladies 
Rares est un projet prioritaire du Plan 
National Maladies Rares 2, financé par 
le ministère de la Santé. L’AP-HP a été 
missionnée par la Direction Générale de 
l’Offre de Soins pour assurer la maîtrise 
d’œuvre de la BNDMR, notamment de 
l’application BaMaRa.

BaMaRa	 est	 une	 application	 web	 que	 l’AP-HP	
met	 gratuitement	 à	 la	 disposition	 de	 chaque	
établissement	de	santé	partenaire	du	projet	suite	
à	 la	 signature	 d’une	 convention	 cadre.	 Une	 fois	
déployée,	elle	offre	aux	professionnels	des	centres	
de	référence	et	de	compétences	maladies	rares	la	
possibilité	 de	 collecter	 et	 d’exploiter	 eux-mêmes	
leurs	données	maladies	rares.

Le Set de Données Minimal National Maladies 
Rares (SDM-MR)
commun	à	tous	les	acteurs	et	à	toutes	les	maladies	
a	 été	 défini	 au	 niveau	 national	 en	 2013,	 pour	
permettre	 le	 recueil	 structuré	 de	 données	 de	
qualité	et	exploitables	sur	l’ensemble	du	territoire.	
Le	 set	 de	 données	 minimal	 national	 maladies	
rares,	 constitué	 d’une	 soixantaine	 d’items,	 se	
décompose	par	chapitre	de	la	manière	suivante	:

• Activité	de	soins
• Histoire	de	la	maladie
• Diagnostic
• Confirmation	du	
diagnostic

• Traitement
• Anté	et	néonatal	(le	cas	
échant)

• Recherche	(le	cas	
échant)

• Opposition	
(réglementaire)

• Identification	patient
• Informations	
administratives

• Informations	familiales	
(le	cas	échéant)

• Statut	vital
• Parcours	de	soins

Le	 SDM-MR	 français	 a	 servi	 de	modèle	 au	 set	 de	
données	minimum	 européen	 proposé	 par	 le	 JRC	
(Centre	 commun	 de	 recherche	 de	 la	 commission	
européenne).
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La qualité du codage

Afin	d'harmoniser	les	données	renseignées	dans	la	
BNDMR	et	d'aider	les	centres	à	saisir	les	données,	la	
filière	G2M	a	mis	en	place	un	guide	de	codage.	Ce	
guide	a	été	réalisé	avec	l'aide	des	ARC	de	la	filière	et	
plus	particulièrement	Mme	Mounira	Zerguini.
Ce	guide	indique	les	méthodes	pour	homogénéiser	
le	codage	et	 faciliter	 le	 remplissage	des	 items	sur	
BAMARA	 pour	 la	 filière	 G2M,	 afin	 d’améliorer	 la	
qualité	des	données	saisies.

LUTTER CONTRE 
L'ERRANCE 

ET L'IMPASSE 
DIAGNOSTIQUES

Un patient est considéré 
en impasse diagnostique 

lorsque le diagnostic est 
toujours défini comme 

indéterminé par le médecin 
référent 2 ans après le 

début des symptômes.

2 nouvelles étapes sont en cours : 
• Harmonisation des codes Orphanet 

des groupes de maladies
• Mutualisation du réseau d'ARC1 

avec la filière Filfoie

Quoi coder dans BaMaRa ?
Activités maladies rares à coder
La	 DGOS	 et	 la	 BNDMR	 ont	 produit	
le	 document	 suivant	 qui	 précise	 ce	
qui	 peut	 être	 considéré	 comme	 une	
activité	maladies	rares	(mise	à	jour:	oct	
22).	 Seules	 ces	 activités	 doivent	 être	
saisies	dans	BaMaRa.

Fiche synthétique pour le codage	des	
cas	de	maladies	 rares	 en	France.sont	
détaillés	dans	cette	fiche	synthétique.

Prise en main de BaMaRa

Le guide 
utilisateur 

Le guide  
utilisateur 
spécifique 
au SDM-T 

(Traitement)

Le guide des 
variables 

Le guide sur 
l’impact de la 
labellisation 

2023

Les FAQ

La filière est 
exhaustive au

niveau du 
codage 

depuis 2022.

1	:	Assistant	de	Recherche	Clinique
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G2M ET
LES 

APPLICATIONS 
BOOSTÉES À L'I.A.

I.	A.	:	Intelligence	Articielle

RDK Rare Disease Knowledge est un outil 
d'assistance gratuit, conçu pour guider les 
professionnels de la santé, à partir d'un 
labyrinthe de questions, vers une liste de 
maladies rares potentielles et les diriger 
vers les centres appropriés, grâce à son outil 
d'assistance et à son moteur de recherche, 
co-développés par Orphanet et Tekkare.

L'intégration des 
centres maladies 
rares de la filière 
G2m est en cours 
depuis mars 
2024.

Voir la vidéo 
tutorielle (2'08)

Consulter le 
guide
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Dr Warehouse est un entrepôt de données 
pour un système de santé apprenant (Deep 
learning). 

Lancé en 2017,  sous l’impulsion de 
l’Institut des maladies génétiques Imagine, 
l’entrepôt de données Dr. Warehouse 
propose une approche innovante pour la 
valorisation des informations cliniques. 

Codoc est une entreprise healthtech 
experte dans la mobilisation et la ré-
utilisation des données de santé produites 
au cours du soin et propose une suite 
d’applications dont Dr Warehouse.

La Suite Codoc a fait ses preuves et sa 
solution est citée dans de nombreuses 
publications scientifiques et présente dans 
plus d’une dizaine d’hôpitaux français. 
Chaque application a été pensée pour 
accélérer la recherche, améliorer la prise 
en charge des patients et diminuer la 
charge administrative étroitement liée à 
l’utilisation des donnés de santé.
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G2M ET LES ASSOCIATIONS
DE PATIENTS PARTENAIRES
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1 dépliant
Des supports pour les soignants, 
les patients et les familles

En	2021,	la	filière	à	mis	à	la	disposition	des	centres	
de	 référence	et	de	compétence	divers	outils	pour	
aider	 les	 soignants	 à	 informer	 les	 patients	 sur	
l'existence	d'associations	concernant	 leur	maladie	
rare.

1 annuaire 1 affiche en 2 formats

1 vidéo
(35 min)
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G2M ET
L'INFORMATION 

SUR SES 
MALADIES

LES WEBINARS

2
les maladies 
lysosomales

1
les plans nationaux 
maladies rares (pnmr)

4
réflexion éthique 
sur les thérapies 
innovantes dans le 
traitement des mhm

3
la maladie de wilson

Un webinaire est un séminaire en ligne qui 
se déroule en direct via internet. Il s'agit 
d'une réunion interactive à laquelle les 
participants peuvent assister à distance, 
généralement depuis leur ordinateur ou 
leur smartphone.
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9
le dépistage néonatal

7
actualités et 
phénylcétonurie

5
biologie et maladies 
héréditaires 
métaboliques

10
protocoles pour 
les urgences 
métaboliques : points 
de vue pratiques

8
les maladies du 
trouble du cycle de 
l'urée

6
les pathologies 
causées par un 
déficit en lipase acide 
lysosomale
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G2M ET
L'INFORMATION 

SUR SES 
MALADIES

Un Protocole National de Diagnostic et de Soins 
est un document opposable qui synthétise les 
recommandations nationales de prise en charge d’une 
maladie rare. Il est rédigé suivant une méthode définie 
par la Haute Autorité de Santé (HAS). Il est élaboré par 
un ou des centres experts maladies rares, au sein d’un 
groupe de travail multidisciplinaire. La Haute Autorité de 
Santé (HAS) prévoit une méthode d’élaboration de PNDS 
reposant sur « la recherche de preuves scientifiques et la 
concertation de tous les acteurs concernés » en prenant 
en compte les recommandations ou protocoles français 
ou internationaux existants.

Acidémie 
isovalérique
(en cours)

Acidurie Glutarique 
de type 1

Aciduries 
organiques  : 
Acidémie 
Méthylmalonique 
et Acidémie 
Propionique

Adrénoleucodys-
trophie

Alcaptonurie
(en cours)

Alpha-
mannosidose 
(en cours)

Anomalies du 
métabolisme 
du cuivre (hors 
maladie de Wilson)
(en cours)

Céroïde-
lipofuscinoses 
neuronales

Déficit en MCAD 
(Acyl-CoA déshydrogénase des 
acides gras à chaîne moyenne) 
et autres déficits de 
la bêta-oxydation 
mitochondriale des 
acides gras

Déficit en sphin-
gomyélinase acide 
(ASMD) ou maladie 
de Niemann-Pick 
de type A & B (NPA 
et NPB)
(en cours)

Encéphalopathie 
myo-neuro-gastro-
intestinale
(en cours)

Déficits du cycle de 
l’urée

Gangliosidose à 
GM2
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MPI-CDG : Défaut 
de glycosylation 
des glycoprotéines 
par déficit en 
phosphomannose 
isomérase (CDG 
syndrome 1b)

Glycogénose de 
type I

Glycogénose de 
type III ou maladie 
de Cori-Forbes ou 
déficit en enzyme 
débranchante

Homocystinurie par 
déficit en cysta-
thionine-bêta-syn-
thase (CBS)

Hyperinsulinisme 
congénital

Leucinose Maladie de Fabry

Maladie de 
Gaucher

Maladie de 
Niemann-Pick type 
C

Maladie de Pompe Maladie de Wilson Maladies 
mitochondriales 
apparentées au 
MELAS

Tyrosinémie type 1Mucopolysaccha-
ridoses

Phénylcétonurie Syndrome de Leigh
(en cours)

Syndrome de 
Lesch-Nyhan
(en cours)

Troubles de la 
reméthylation 
(cblC, métabolisme 
intracellulaire de 
la vitamine  B12 et 
MTHFR)
(en cours)
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G2M ET
LES VIDÉOS 

TUTORIELLES

Prélèvement sur 
papier buvard 
"Guthrie"
Version française
version anglaise

Prélèvement 
sur tube
Version française
version anglaise

Certaines 
maladies rares 
comme la 
phénylcétonurie 
et la leucinose 
nécessitent 
de former les 
patients à une 
autosurveillance.
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D'autres maladies rares ont comme 
traitement des perfusions à intervalles 
réguliers et rapprochés, appelé 
enzymothérapie. 

Certaines enzymothérapies peuvent 
être réalisées au domicile du patient, à 
condition qu'il reçoive une formation 
spécifique.
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G2M ET LES 
AIDES POUR LES 

TRAITEMENTS 
DIÉTÉTIQUES

Je mange, je me 
soigne
Ce	guide	culinaire	thérapeutique	est	destiné	à	
toute	personne	dont	l’état	de	santé	nécessite	
de	suivre	à	vie	un	régime	limité	en	protéines/
acides	aminés.	Avec	plus	de	250	recettes	
hypoprotidiques,	ce	guide	a	pour	objectif	
d’atténuer	la	monotonie	inhérente	à	ces	régimes	
et	d’en	faciliter	le	suivi.

édition papier 
Se rapprocher de votre 
centre maladies rares

édition numérique 
intéractive, à 
télécharger sur le site 
de la filière.

Croque la vie !
Ce	livre	réunit	des	recettes	hypolipidiques,	
généreusement	transmises	par	les	parents	
d’enfants	atteints	d’un	déficit	de	la	Bêta-oxydation	
des	acides	gras	(défaut	de	dégradation	des	lipides	
ou	graisses).	Ces	64	recettes,	issues	de	la	cuisine	
française	et	du	monde,	vous	apprendront	à	jouer	
avec	les	épices,	bouillons,	aromates,	herbes	et	avec	
les	différents	modes	de	cuisson,	pour	une	cuisine	
gustative,	conviviale	et	100	%	sans	gras.

édition papier 
Se rapprocher de votre 
centre maladies rares

édition numérique 
indisponible

édition papier 
Se rapprocher de 
l'association ou de la 
filière

édition numérique 
indisponible

Le plaisir de manger
Ce	livre	a	été	édité	par	l'association	de	patients	
Les	Enfants	du	Jardin	;	45	recettes	sont	proposées	
pour	aider	les	personnes	atteintes	de	maladies	
héréditaires	du	métabolisme	nécessitant	un	
régime	alimentaire	hypoprotidique.	
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Guide de prise en 
charge diététique 
des patients 
phénylcétonuriques
Édition financée par la société française pour l'étude des 
erreurs innées du métabolisme (SFEIM) 

Pâques

Des recettes 
pour faire la 
fête

Noël Fête nationale Halloween

Guide de l'alimentation 
des patients atteints 
de galactosémie 
héréditaire
Édition financée par la société française pour l'étude des 
erreurs innées du métabolisme (SFEIM) 

Listes des parts 
pondérales des 
légumes & fruits
pour les contrôle des 
apports alimentaires en 
protéines et acides aminés 
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G2M ET LES 
TÉMOIGNAGES 

DE PATIENTS ET 
FAMILLES

Accompagner et 
accueillir les enfants 
atteints des maladies 
de Hunter et de 
Sanfilippo

L’errance	diagnostique
L'évolution	de	la	maladie
Le	lien	avec	les	associations	&	les	autres	familles
La	famille
La	prise	en	charge
La	fin	de	vie
Grâce	à	eux	...

Et si on parlait de
répit ...

Introduction
Témoignage	de	la	maman	de	Djalel
Témoignage	du	papa	de	céline
Le	financement
Les	démarches	administratives
Conclusion
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Déficits du cycle de 
l'urée : témoignage 
d'Anatole et de ses 
parents

Vacances	pour	les	parents	
Le	suivi	médical
L’entrée	au	collège
Le	passage	au	lycée
Bientôt,	la	vie	d’adulte
L’acceptation	de	la	maladie
Conseil	aux	autres	parents

Bien vivre avec une 
maladie héréditaire 
métabolique à 
nutrithérapie 
hypoprotidique

Introduction
La	maladie
La	découverte
Le	retour	à	la	maison
Premières	vacances
L’annonce	aux	proches
Un	régime	diététique	strict
Retour	chez	la	nourrice
L’entrée	en	maternelle
L’école	primaire

Introduction
Le	retentissement	sur	les	parents
Le	retentissement	sur	les	enfants
Le	retentissement	sur	les	adolescents	et	les	jeunes	
adultes
Pour	conclure
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G2m et la génétique

Le séquençage du génome consiste 
à lire et à décrypter l’intégralité de 
l’ADN d’un individu, afin de repérer 
d’éventuelles variations pouvant 
expliquer sa maladie. Dans le cas d’une 
maladie génétique, l’enjeu réside 
dans l’interprétation des résultats, 
plus précisément l’identification 
de la variation responsable de cette 
maladie.

Auparavant,	on	ne	pouvait	tester	qu’un	ou	plusieurs	gènes	à	la	fois	;	plusieurs	années	
pouvaient	être	nécessaires	pour	identifier	le	gène	ou	les	gènes	responsables	d’une	
maladie.	Aujourd’hui,	il	est	possible	d’analyser	les	20000	gènes	en	même	temps,	
par	le	biais	du	séquençage	du	génome.

Dans	 le	 cadre	 d’un	 test	 génétique,	 on	 prélève	 un	 échantillon	 de	 sang	 pour	
l’extraction	de	l’ADN.	L’échantillon	d’ADN	restant	sera	stocké	en	conformité	avec	
les	exigences	légales.	Il	est	nécessaire	de	donner	son	consentement	éclairé	écrit,	
avant	tout	test	génétique.
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La	médecine	génomique	est	en	 train	de	changer	
profondément	 la	 prise	 en	 charge	 des	 personnes	
atteintes	 de	 maladies	 génétiques.	 Cependant,	
pour	 s’assurer	 que	 chacun	 puisse	 accéder	 aux	
nouvelles	technologies	de	la	médecine	génomique	
de	manière	équitable	sur	tout	le	territoire,	la	France	
a	mis	en	place	un	plan	 :	 le	Plan	France	Médecine	
Génomique	2025.	 Il	 vise	à	 faire	évoluer	à	 l’horizon	
de	 2025	 la	 façon	 de	 diagnostiquer,	 prévenir	 et	
soigner	les	personnes	atteintes	de	maladies	rares.	

Retrouvez ces 
informations dans le 
guide interfilière.

En 2024, la filière initie un groupe de 
travail sur la génétique.
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Plan du site internet G2m : www.filière-g2m.fr

maladies rares parcours patients éducation 
thérapeutique du 
patient

réunions de 
concertation 
pluridisciplinaire

formations & 
information

Les	maladies	héréditaires	du	

métabolisme

Annuaire	des	pathologies

Protocole	national	de	

diagnostic	et	de	soins	(PNDS)

Recommandations

Aides	à	la	consultation

Laboratoires	et	diagnostics

Centres	de	soins

Association	de	patients

Médico-social

Transition	ado-adulte

Urgences	et	maladies	à	risque	

aigu	de	décompensation

Consultation	"Voyages"

Dépistage	néonatal

Forums	de	discussion

Recherche	clinique

Les	plateformes	d'expertise	

maladies	rares

Bienvenue

Les	programmes	d’ETP

Les	ateliers	à	thématiques	

transversales

Les	outils	diététiques

Les	recettes	culinaires	

thérapeutiques

Les	outils	pratiques	de	soins

Aspects	psychologiques

Les	formations	à	l’ETP

Liens	utiles

Recommandations	et	

réglementations

Date	des	prochaines	RCP

Qu'est-ce	que	c'est	?

Plateforme	ShareConfrère

RCP	génomique

Plan	France	Médecine	

Génomique

Clinical	Patient	Management	

System

Evénements	de	la	filière

Newsletters

Webinars

Tutoriels

Podcast

Vidéothèque

Cours	en	ligne

Site	interfilière

Formations	pour	les	

professionnels

Formations	pour	les	patients

banque nationale de 
données maladies 
rares
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guichet unique / 
recherche / europe

guichet 
pharmaceutqiue / 
observatoire des 
traitements

filière g2m urgences

Guichet	unique	G2m

Actualités	Recherche

Les	différents	types	de	

recherche

Cohortes	et	registres	MHM

Europe

Guichet	Pharmaceutique	G2m

Observatoire	des	traitements	

G2m

Informations	sur	le	

médicament

Présentation

Organisation

Acteurs	de	la	filière

Plan	d’action

Groupes	de	travail

Les	partenaires

Les	posters	de	la	filière

Protocoles	d’urgence	par	

maladie

Protocoles	d’urgence	par	signe

Laboratoires	d’urgence

Cartes	d’urgence

Divers	(webinaires,	podcast,	...)

dépistage

Guides	de	prise	en	charge

Arbres	décisionnels

Certificat	d’urgence	suspicion	

maladie

Médicaments	et	DADFMS

Documents	utiles

Centre	régionaux	de	dépistage	

néonatal

Organisation	du	dépistage	

néonatal
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G2M ET LE PARTENARIAT AVEC LES INDUSTRIELS DE 
SANTÉ

(PAR	ORDRE	ALPHABÉTIQUE)
Le	partenariat	de	la	filière	avec	les	industriels	n'influence	pas	la	politique	éditoriale	de	son	site	internet,	ni	le	choix	de	ses	actions	;	la	filière	agit	en	toute	
indépendance,	dans	le	respect	des	missions	qui	lui	sont	confiées	par	la	Direction	Générale	de	l'Offre	de	Soins	-	Mission	Maladies	Rares	et	du	code	de	

déontologie	médicale.	
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