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La filiere G2m (Groupement maladies métaboliques) fait partie des 23

PREAMBULE fili/é,res nationales de sar.wté Qédiées aux maladies rares. En France, elles.ont été
crééesen 2014, dans I'objectif gouvernemental de structurer I'offre de soins pour

les maladies rares, en réponse a des Plans Nationaux Maladies Rares successifs
(PNMR) ; elles sont financées et pilotées par le Ministére des solidarités et de la
santé. Une filiere, 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.
@ faier Mk Depuis la derniere labellisation des centres de soins
B — en 2023, la filiere G2m regroupe 21 centres de référence
%@‘@ ¥ @FWN N 56 (CRMR), 48 centres de compétence maladies rares
finemus =S50 o .m E‘(%Hm” (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.

‘%.kTH MC@‘E MHEMO (kall‘f:'tgcsm ‘\[ sohime OSCAR

oD esPIFIL SENSGENE &

Ses missions sont de co-construire une réponse aux enjeux qu'impliquent s ,
les maladies héréditaires métaboliques (MHM) comme l'accompagnement ﬁ“ErES [lE SH"TE
des professionnels de santé pour la prise en charge des personnes atteintes,
'amélioration de la prise en charge en urgence, la réduction de l'errance et
de lI'impasse diagnostic, 'amélioration de l'acces aux traitements existants et
émergents, l'optimisation de la recherche et de I'innovation thérapeutique,

'amplification des actions d'information et de formation des professionnels, mala["ES rares
des malades et de leur entourage.
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ﬁ" Wi
iyl |

wwwi filiere-g2m.fr | contact@filiere-g2m.fr



G2M ET
L'URGENCE
BIOLOGIQUE

ESE héréditaire métabolique
iy’
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pour le diagnostic d'une maladie rare
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CERTIFICATS URGENCE — FILIERE G2M Sept 2023

1 protocole pour les S —————————
Cette fiche est & personnaliser par chaque centre de référence ou de compétence
, e

‘opaque ou papier alu
+ Volumeminimal:132mL

Q pusma

nditions de prélévement Constmiaton Ot ot S " dt e

Uaitement sp

e sarg i) Cotation’s ...... ouBHN ¢
Conservation / transport Coordonnes du laboratoire :
e man N &
s i Uen catalogue :
Fabri de Ihumidite

Cotations

Coordonnées du aboratorre
len catalogue A\ eworvsmasveve e scence

2 Dosage des acides aminés plasmatiques

‘Conditions de prélévement

* Nature : tube hépariné avec ou sans gelséparateur

votre coursier

pour ¥
e centre de .

+ Volume minimal : 300 L. de sang total
Conservation / ransport % p— e é
+a°C Jusqu' heure) puis Vous aver la possibité de faire envoyer ces examens urgents aux laboratoires exécutants (services de biochimie de la
onservation el envoi du plasma au laboratoire exécutant 3 20°C flidre, spécialsés en maladies métaboliques), via CERBA ou BIOMNIS. CERDA ou BIOMNIS assureront uniquement le
transport en urgence jusauau laboratoire. exécutant : solution de transport Biotertly pour CERBA ct Fastiab pour
BIOMNIS. Prevenir @ 2
ot prever

Cotation uBHN:
Coordonnées du laboratoire

Lien catalogue :

3 Chromatographie des acides organiques urinaires (dont acic
ondtions de prelevement

* Nature : urines sans conservateur
* Volumeminimal: 132 mL

Conservation / transport

exécutant 3 20°C

CotationD ... ou BHN:..
Coordonnées du laboratoire

Lien catalogue :
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G2M ET LES
PROTOCOLES DE
PRISE EN CHARGE
EN URGENCE

Certainesmaladieshéréditairesdu
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.

40
protocoles

en anglais

O ies rares
[ m Héréditaires du
Métabolisme

.......................

0 URGENCE

51

protocoles

en francais

N
|

7
N

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

sucres

énergétiques

16 protocoles pour les maladies

9 protocoles pour les maladies
des molécules complexes

D'autres maladies présentent
des spécificités a connaitre, par
exemple au moment de la prise
en charge d'une anesthésie,
méme s'il n'y a pas toujours un
risque de décompensation aigué
de la maladie.

www. filiere-g2m.fr

PROTOCOLE
D'URGENCE

on:

contact@filiere-g2m.fr



Acidose métabolique

Acidurie glutarique de type 1

Acidurie isovalérique

Aciduries organiques : Acidémie

méthylmalonique - Acidémie propionique

Chirurgies des glycogénoses la et Ib

6. Coma et maladies héréditaires du
métabolisme

7. Crise de porphyrie hépatique aigué (Porphyrie
aigué intermittente, porphyrie variegata,
coproporphyrie héréditaire)

8. Déficit de la cétogéneése

9. Déficit de la cétolyse

10. Déficit en Anhydrase carbonique

. Déficit en biotinidase / holocarboxylase
synthétase

12. Déficit en Cobalamine C (cbIC)

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 a réaliser devant
une urgence métabolique

22. Galactosémie congénitale classique

23. Glycogénose de type 1a

24. Glycogénose de type 1o

25. Glycogénose de type 3

26. Glycogénoses types0-6-9

TSN

w

1 webinar
sur l'aspect pratique des
protocoles d'urgence

Maladies rares

o m Héréditaires du

Métabolisme
Filisre nationale de santé

27.

28.

29.

30.

3.

32.

33.

34,

35.

36.
37.
38.
39.

40.

41,

42.

43.

45,

46.

47.

48.

49.

50.
51

Homocystinurie

Pr Mehdi
OUALHA

Pr Héléne
CHAPPUY

URGENCES METABOLIQUES :
PO!NTS DE VUE ?RATIQ!.IES

Dr Laurent
DUPIC

Biotinidase deficiency or holocarboxylase
synthetase deficiency

Homocystinurie-prise en charge grossesse 2. Carbonic anhydrase deficiency
Hyperammoniémie 3. Carnitine transporter deficiency (group
Hyperinsulinisme of mitochondrial fatty acid B-oxidation
Hypoglycémie aux urgences chez un patient deficiencies)
non connu 4. Patient with CDG syndrome 1A (PMM2-CDG)
Hypoglycémie récidivante chez patient non 5. Patient with CDG syndrome 1B (MPI-CDG)
connu 6. Cobalamin C deficiency (cbIC)
Insuffisance hépatique néonatale 7. COMA and Inherited Metabolic Diseases (New
Intolérance aux protéines dibasiques (LPI) patient)
Intolérance Héréditaire au Fructose 8. Lysinuric protein intolerance (LPI) (urea cycle
(Fructosémie) disorder)
Leucinose (MSUD) 9. Fructose 1,6 -Biphosphatase déficiency
Maladie de pompe infantile précoce 10. Fructosaemia (Hereditary Fructose Intolerance)
Maladie de pompe juvénile et adulte M. Glutaric aciduria type 1
Maladie mitochondriale -Cytopathie 12. Glycogen storage disease type Ta
mitochondriale 13.  Glycogen storage disease type 1b
MPI-CDG (CDG Ib) 14. Glycogen storage disease type 3
Mucopolysaccharidose (MPS) 15.  Glutathione synthetase deficiency
Phénylcétonurie (PCU) 16. Homocystinuria (CBS deficiency)
PMM2-CDG (CDG la) 17. Homocystinuria (CBS deficiency) : Treatment
. Présentations cardiaques aigues des maladies recommendations for pregnant and
héréditaires du métabolisme (Patient non postpartum women
connu) 18. Hyperammonaemia protocol (new patient)
Rhabdomyolyse aux urgences patient non 19.  Hyperinsulinism
connu 20. Recurrent undiagnosed hypoglycaemia
Rhabdomyolyse par déficit en lipin-1 (LPIN1) 21.  Protocol for hypoglycaemia in a&e (patient
Rhabdomyolyse par déficit en TANGO 2 not known)
Rhabdomyolyse par mutation du géne RYR1 22. Ketoacidosis from ketolysis disorders : scot
Rhabdomyolyse peu sévere chez un patient -mat -mctl (succinyl-coa:3-oxoacid-coa
connu transferase / 3-ketothiolase / monocarboxylate
Rhabdomyolyse sévere chez un patient connu transporter 1deficiencies)
Tyrosinémie de type 1 23. Ketogenesis disorders (3 hydroxymethylglutaryl
Pr Pascale
DE LONLAY
PROTOCOLES POUR LES

Pr Elsa
KERMORVANT

wwwi filiere-g2mfr |

24,

25.
26.

27.
28.
29.

30.

31

32.
33

34.

35.

36.

37.

38.

39.

40.

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

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

Isovaleric aciduria

Ketoacidosis from ketolysis disorders : scot
-mat -mctl (succinyl-coa:3-oxoacid-coa
transferase / 3-ketothiolase / monocarboxylate
transporter 1deficiencies)

Maple syrup urine disease (msud)

Metabolic acidosis protocol (new patient)
Mitochondrial fatty acid B-oxidation disorders
-MCAD

Mitochondrial disease -Mitochondrial
cytopathy

Mitochondrial fatty acid B-oxidation disorders
VLCAD, LCHAD, CPT2, Translocase deficiency,
Trifunctional deficiency, Glutaric aciduria type
2 (GA2)

Phenylketonuria

Recurring SEVERE RHABDOMYOLYSIS with
no Diagnosis

RHABDOMYOLYSIS PROTOCOL FOR A&E (New
patient)

Rhabdomyolysis (RM) due to LPINT mutation
Recurring MILD RHABDOMYOLYSIS with no
Diagnosis

Severe rhabdomyolysis and Malignant
hyperthermia (RYR1 mutations and related
genes)

TANGO 2 deficiency

Tyrosinemia type 1

Urea Cycle Disorders

contact@filiere-g2m.fr



9 maladies

de la filiere sont

GzM ET LE dépistées depuis
DEPISTAGE janvier 2023, a partir

du test de Guthrie,

NEONATAL dans le cadre du

programme national
de dépistage néonat

al.

1. Acidurie glutarique de type 1 (GA-1) 6. Homocystinurie (HCY)
2. Acidurie isovalérique (IVA) 7. Leucinose (MSUD)
3. Déficit en acyl-coa-déshydrogénase des 8. Phénylcétonurie (PCU) 12 centres )
acides gras a chaine moyenne (MCAD) 9. Tyrosinémie de type 1 (TYR-1) de dépistage en e i Qwé
4. Déficit en captation de carnitine (CUD) métropole Y
5. Déficit en déshydrogénase des
hydroxyacyl-CoA a chaine longue
(LCHAD)
CRDN Hauts de France CRDN Pays de la Loire CRDN Guadeloupe et des iles
Hopital Jeanne de Flandre - Lille Institut de biologie - Hotel Dieu - CHU Nantes o du Nord
CRDN Normandie CRDN Bourgogne-Franche Comté Guadeloupe 7 CHU de la Guadeloupe -
CHU de Caen - Laboratoire de Biochimie / Niv 3 Plateforme de Biologie Hospitalo-Universitaire - Dijon Hopital Ricou
CRDN GRAND-EST CRDN Auvergne - Rhone Alpes CRDN Guyane
Site de Reims - Site de Nancy - Site de Strasbourg. Groupement Hospitalier Est -Bat Pinel - Rde C - Lyon. 5 CRDN lle de la Réunion
CRDN lle de France CRDN Nouvelle Aquitaine o Maurice Centre régional satellite de la
Hopital Necker Enfants Malades - Paris CHR - Groupe Pellegrin - Maternité - R de C - Ce ntres oinm Réunion
CRDN Bretagne . o Bordeaux. o de dépistage CRDN Mayof:te_
CHU de Rennes - Laboratoire de Biochimie - CRDN Occitanie d | DROM* Centre Hospitalier de Mayotte
Toxicologie lInstitut Fédératif de Biologie (IFB) de ['hopital ansles : CRDN Martinique
CRDN Centre Val de Loire Purpan - Toulouse. ) Centre Hospitalo-Universitaire
Service de Médecine Nucléaire In Vitro - CRDN PACA Corse u de Martinique
ADi ! 3 _Re 4 _ i *: départements et régions
CHRU de Tours Hopitals d'Enfant la Timone - 6eme étage - Marseille. de l'outre-mer i
2} Maladies rares
e Meraponome

Filidre nationale de santé

wwwi filiere-g2m.fr | contact@filiere-g2m.fr



9 boites a outils

pour aider a la prise en charge
clinico-diététique

NOUVEAU-NE
DEPISTE POUR LA
LEUCINOSE

NOUVEAU-NE
DEPISTE POUR LA
PHENYLCETONURIE

WEBINAR
DEPISTAGE
NEONATAL
3 FEVRIER 2023

B \aics raes

® m Héréditaires du
Métabolisme

FIlTore nationale de sants

NOUVEAU-NE

DEPISTE POUR
UNE ACIDEMIE
ISOVALERIQUE

NOUVEAU-NE
DEPISTE POUR
UNE ACIDURIE
GLUTARIQUE

NOUVEAU-NE
DEPISTE POUR UN
DEFICIT EN LCHAD

NOUVEAU-NE
DEPISTE POUR UN
DEFICIT PRIMAIRE
EN CARNITINE
(pPc ou cuD)

Animé par le Pr Frederic HUET,
président de la Société francaise de dépistage néonatal

Introduction (5))

Le dépistage : histoires et résultats sur les maladies du programme actuel (10))
Pr Frederic HUET, président de la Société francaise 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, Hopital Necker, Paris, responsable
groupe de travail dépistage G2M

NOUVEAU-NE
DEPISTE POUR UNE
HOMOCYSTINURIE

NOUVEAU-NE
DEPISTE POUR LA
TYROSINEMIE DE

PAR DEFICIT EN
CUSTATHIONINE
BETA-SYNTHASE

NOUVEAU-NE
DEPISTE POUR UN
DEFICIT EN MCAD

webinar
pour informer
et comprendre
les enjeux

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 frangaise de pédiatrie, Centre régional de
dépistage néonatal (CRDN PACA/Corse)

Point de vue des associations (10')
Gilles BRABANT, Membre du conseil national de I'Alliance (5)
Loic LALIN, Président Feux follets partage d'expérience du dépistage (5)

Conclusion (5) Pr Frederic HUET
Discussion et questions du "chat" (25)

wwwi filiere-g2m.fr | contact@filiere-g2m.fr



G2M ET
LES OUTILS
D'AIDE A LA

ONSULTATION

1 check-list

pour une consultation plus
compléte et efficace, pour
le patient atteint d'une
maladie rare héréditaire
métabolique.

CHECK-LIST CONSULTATION

0

4 RechercHe [5] aominisTRATIE © PREVENTION DE L'URGENCE
= Participation ad i = Consul = Rappeler au patient davoir avec soi
( = Inclusion dansune cohorte / registre ALD® | MDPH¢ 3 renouveler /autres (AJPP, ses documents durgence (portefeuille,
& DIAGNOSTIC REGIME ALIMENTAIRE :,] PREVENTION skl 2 T R ¢ ! sac): Carte dlurgence
£ ) (G2m dépistage, ) = DMP$/DPP: protocole d'urgence S S
= Vérification du diagnostic dont = Relevé alimentaire = Facteurs de risques (décompensation, RLswE dinometion Belen = Veficrsdresss des ontect (et mere) Contacts en cas dlurgence
moléculaire (noter la mutation et sa - I srep ) S \eare [Redednustancer = Proposer au patient de placer ses
P e e = Tokrance dela iion eniéiae = Aoslfabachodue. Sl e
= Rappel du mode denrée s a = g m Schemavaceinal g 3 monespacesanta fr (DMP)
™ Dépistage fratrie et famille e e z &
m Mélange AA%/VMOE: observance et tolérance -
= Approvisionnement et remboursement des | NEPAS OUBLIER POUR LE |  NEPAS OUBLIER POUR LE PATIENT
produits du régime: produits hypoprotidiques, °  MEDECIN TRAITANT < m Vérifier la présence des documents.
IMOE, AA, vitamnines, m Indiquer lexistence des PNDS® et = Projet de voyags a etinformations le
N m Ordonnances AGEPS* T ——— protocoles d'uigence MHM - site internet G2m) systéme dinformation hospitalier (DPI)
N A = Proposiion de nouveaux produits n f.&‘;%’gﬁn P = Informer de fintégration du patient = Proposer séjours de répit = Vacins grippe, Covid otavirus, VRST..)
dans un programme I ETP. = Proposer ETP/e-ETP(fyer, site internet G2m) = Régime durgence 3 jour
A R = Autonomie /vit seul(e) /aidant = Participation a un essai clinique m Préparer la transition des soins (passeport m Hopital de proximité et médecin
Ehen e = Adaptations transition - site internet G2m) référent (consultation anticipée)
= Hospitalisation o = Projet P = ¢ P
= Maladie intercurrente 5 grossesse parents) et conseil génétique
= PAI[Projet d/Accuell Individualié) 3 parents) et génetiq
m introduction nouveas tratarment {£ TRAITEMENT it :
m Utilisation du régime d'urgence = oy
- Voyage = Vérification posologies, observance, tolérance ‘,1 DOCUMENTS A REMETTRE
précaet nombre de géhules ou COmPrImEs, prse et nombre de prsesfiour)
= Etat général: m Explication bénéfice-risque 3 p m Coordonnées des associations de patients [T Protocoles durgence et visuels
= Poids /Taille / Périmetre Cranien m Ordonnance T (dépliant ou annuaire - site internet G2m) § o canes ugenceduponiies
= Douleur m Contraception / projet grossesse X' REEDUCATION = Livres de recettes, supports ETP, Guide SNG, .. I © vroues
= sommeil m PAC (Port-3-cath@) :fonctionnel, 3 remplacer m Price en charge en reédiication = Informer sur l'existence du site internet filiére
protocoles urgence, guide voyages & MHM,
enatdenvare i MPR e et e éiin IplotoDlesbigenc guidereres
= Matérielfortheses 2
Clie DOULLARDS Az KHEMIR P o

i il
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pour les projets des patients atteints
d'une maladie a risque aigu de
décompensation

1 conducteur /
checklist

a destination du médecin et de son équipe
pour aider a préparer le projet

o
= B
NI

X
les viendes,

‘avant toute manipulation d'aliments, ~ sulvantes: n cuits,

apres

ou un gel/ une solution
hydroalcoolique.

Maladies rares

o m Héréditaires du
Métabolisme
nale de sants

Filisre natio

1 guide

d'informations pratiques
pour une prise de décision
éclairée par les parents et
patients

1 carte mémo

a emporter par le patient sur son lieu
de séjour

MA TROUSSE A PHARMACIE POUR LES PREMIERS SOINS -

etles coquillages.

wwwi filiere-g2m.fr | contact@filiere-g2m.fr



G2M ET Le cahier Orphanet
LES RESSOURCES Vivre avec une maladie rare T —

D'AIDES SOCIALES enFrance Wi

pour les personnes atteintes de maladies rares,

Aides et prestations pour les
personnes atteintes de maladies
rares et leurs proches

et
leurs proches (aidants familiaux/proches aidants)

Soins médicaux

i ‘aid
: 1 simulateur d'aides
accompagnement Soins paramédicaux
médico-social s,
établiss: S| & H H
= Lef_(mmi]”;.!f.‘ ST s pour familles aidantes
Sociaux|

Personne atteinte
d'une maladie rare 5
Autres prises en
Accompagnement charge
socio-professionnel
(formation, emploi)
et/ou éducatif

et o L'association de patients AFAO e AFA"
(Association Francaise de ['atrésie i .

de l'oesophage) propose a tous les

R aidants de patients atteints d'une

par le proche

Psychologue,

Association Francaise
4 delAtrésie de Esophage

Information

Education
thérapeutique du

patient (ETP) maladie rare, son outil qui permet

(proche aidant ou

Asaoclation: de aldant famllal de simuler les aides sociales dont ils

patients

pourraient bénéficier.

Source : http:/www.orpha.net/orphacom/cahiers/docs/FR/Vivre_avec_une_maladie_rare_en_France.pdf

B \aics raes
() Héréditaires du

Metabolisme wwwi filiere-g2m.fr | contact@filiere-g2m.fr
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RECHERCHER PAR :

Code postal, ville, département ou région

Exemplo : 59000, To

L] o o
1 annuaire OffICIeI Maison départementale des personnes
. . handicapées (MDPH) - sur tout le territoire (100)
des maisons départementales des — " .
> Maison départementale de I'autonomie -lsére
personnes handicapées sur tout le Sjsuenme
> Maison personnes IDMPH) - Rhéne-

. . Lyon
territoire ( M D p H ) > Maison départementale des personnes handicapées (MDPH) - Ain

> Maison départementale des personnes handicapées (MDPH) - Aisne

> Maison départementale des personnes handicapées (MDPH) - Allier
> Maison départementale des personnes handicapées (MDPH) - Alpes-de-Haute-Provence
> Maison départementale des personnes handicapées (MDPH) - Alpes-Maritimes

> Maison départementale des personnes handicapées (MDPH) - Ardéche

> Maison départementale des personnes handicapées (MDPH) - Ardennes
> Maison départementale des personnes handicapées (MDPH) - Ariege

Maison départementale des personnes handicapées (MDPH) - Aube

s ot s e ce ki

1document Les informations demandées dans L T Sm——"
ce document facultatif, compléetent R S I I A

complémentalre celles renseignées dans le formulaire S
au dossier MDPH obligatoire dedemande ala MDPH/MDA!

et dans le certificat médical. L'objectif

est de permettre aux personnes en
de 10 pages, dont 2 pages d'aide en situation de handicap de solliciter les
annexes. personnes qui les accompagnent dans
leur vie quotidienne (famille, proche
aidant, professionnels autres que
médecins, etc.) pour transmettre plus
d'informations a la MDPH/MDA sur les
difficultés rencontrées.

i

3
2
s
£
3f
H

oo|o|oo| o [olo[g|o|o| o |0 [ o[ [o[o|ofolo
oo|ofolo| o [olo[2lo|o| o |0 |0 o[ [0 [o|o|olo

2|ojo|olo|o| o [o|oZlolo| o |0 |0 0|0 |0 o]olo|o

o;oo!o‘coooooo lojo| o |0 |0 fo[o|oofojolo

.. ‘
o |o|o[E|o[o|oofo| o |o|o[2lo/o| o |0 |0 0|0 |0 |o]oo|o

1: maison départementale de l'autonomie

Maladies rares
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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

1l

POURSUIVRE SON SUIVI
EN MONDE ADULTE

Maladies rares

® m Héréditaires du
Métabolsme
e e

2

S'OCCUPER DE SOI,
PRENDRE SOIN DE SOI

« Connaitre sa maladie, gérer
ses traitements, son suivi

« Prendre soin de sa santé

« Trouver des choses qui font
du bien

&3

GERER SOI-MEME
LES CONTRAINTES DE A
VIE QUOTIDIENNE

o En lien avec la maladie
« En lien avec le quotidien
o Gérer le stress

wwwi filiere-g2m.fr | contact@filiere-g2m.fr



1site
5 internet

www.transitionmaladiesrares.com

Ly

FAIRE DES CHOIX AVOIR CONFIANCE TRANSITION

EN SOI, ETRE SOI

MALADIES RARES

N 6% w=b2
Construire son projet de vie Faire un travail sur soi 'I o R’
Développer sa confiance B nie
en soi

Faire face au regard des

autres

e?ﬁ‘iﬁ

1 brochure 1 passeport |
Transition :’i‘ﬁw &

De la pédiatrie
aux soins adultes :

LIVRET
. H i TRANSITION
pour une transition Vversion papier ou ENFANT- ADULTE
réussie pdf a remplir o e i

O =

i

B \aics raes
o m Héréditaires du
Métabolisme ‘
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_G2M ET
L'EDUCATION
THERAPEUTIQUE
DU PATIENT (ETP)

4 ateliers

10 ateliers

X

& »

4 programmes,
suite aux appels a projets
de la DGOS' 2019 et 2020

1: Direction Générale de |'Offre de Soins

« pour les enfants de 6 a 9 ans avec une

- 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 filiere

wwwi filiere-g2m.fr | contact@filiere-g2m.fr




4 ateliers

)

LEUQuilibre

+ pour les parents d'enfants atteints de

o ok

- dispensé en distanciel par la filiere
. dispensé en présentiel dans certains
centres

\éltIJD'EgT:-cE QUE L'ETP ? o Il_:U (@DYSSEE

.« pour les adolescents et adultes atteints
d'adrénoleucodystrophie liée a I'X
. dispensé en présentiel dans certains centres

&hstmulab
Plateforme d'e-ETP

www. filiere-g2m.fr contact@filiere-g2m.fr




G2M ET LA
LABELLISATION
2023

MISSION DE RECOURS
VALORISEE PAR L'ACTIVITE, LES
PROGRAMMES ETP

MISSION DE RECHERCHE |
VALORISEE PAR LES ACTIVITES
D'INVESTIGATIONS, DES

4 criteres

pour étre

responsable d'un

centre

MISSION D'EXPERTISE
NON SOUMISE A DES
SEUILS MINIMAUX

« Etre PU-PH, PH ou MCU-PH & temps plein ;

+ Pour les professeurs consultants aprés 65 ans
(activité de consultant autorisée par ['ARS)
conserver une activité clinique au sein du CRMR ou
du CCMR;;

« Pour les professeurs consultants apres 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 ».

MISSION D’ENSEIGNEMENT
ET DE RECHERCHE
NON SOUMISE A SEUILS

MISSION DE
COORDINATION
NON SOUMISE A SEUILS

PUBLICATIONS
Mission de recours File active Investigateur principal Valorisée par Valorisée par les Valorisée par la mise
valorisée par minimale pou; deiprolj'egs de élaboration ou enseignements dans en place et I'animation
e | recherche clinique C e = . .
I'activité, les pro ou fondamentale ;.)artlmpatlon ades le c?dre 'de'dlplomes d'un rese.au <‘ie soins
grammes ETP financés au cours des 5 guides de BPC', PNDS?, universitaires (DU) et I'organisation de la
derniéres années implication dans des ou interuniversitaires prise en charge
GT? nationaux ou (DIV)
internationaux, la
300 150 >=2 BNDMR*
GROUPES # centres de centres de centres de
6 DE 69 CENTRES v 6 référence Ne~ 15 référence 48 .
g8 A H P compétence
MALAD'ES coordonnateurs constitutifs ’
1: Bonnes pratiques cliniques ; 2 : Protocoles nationaux de diagnostic et de soins ; 3 : Groupes de travail ; 4 : Banque nationale de données maladies rares
Maladies rares
9 m M oo i \

www. filiere-g2m.fr contact@filiere-g2m.fr
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48 CENTRES DE COMPETENCE

AP-HP BRETONNEAU
DR RODOLPHE SOBESKY

CHU DE RENNES
PR EDOUARD BARDOU- JAC-
QUET

CHU DE DIJON BOURGOGNE -
HOPITAL D'ENFANTS
PR FREDERIC HUET
@ CHU GRENOBLE ALPES - SITE
NORD
HOPITAL COUPLE ENFANT
CHU DE TOULOUSE DR GERARD BESSON
DR FABIENNE ORY- MAGNE *
REIMS CHU DE LIMOGES
ROUEN ‘ CHU DE LILLE HOPITAL MERE-ENFANT
e o¢ i DR CAROLINE MOREAU DR CEOILE LAROCHE
BREST ’ PARIS .

AP-HP BICETRE

CHU DE MONTPELLIER - CHU
APHP AVICENNE QP DR DALILA HABES * GUI DE CHAULIAC

s \ 4 e

LILLE

AMIENS

STRASBOURG

APHP L. MOURIER
CHU DE BORDEAUX PR AGATHE ROUBERTIE
DR VICTOR DE LEDINGHEN CHU DE POITIERS
AP-HM DR GWENAEL LE GUYADER
DR FREDERIQUE FLUCHERE ’ CHU DE REIMS
CHU DE BESANGON PR NATHALIE BEDNAREK
DR CLAIRE VANLEMMENS CHU DE RENNES - CHU HOPITAL SUD
) CHR D'ORLEANS DR LENA DAMAJ
PARIS DR XAVIER CAUSSE @ CHU DE ROUEN - HOPITAL
LMOCES @ AP-HP AVICENNE CHARLES NICOLLE
” CL“M°'2“““"" LYON DR NATHALIE GANNE-CARRIE DR GAETAN SAUVETRE
o ¢ AP-HP BEAUJON CHU DE SAINT- ETIENNE - HO-
DR CAROLINE DE KERGUENEC PITAL NORD
DR CLAIRE GAY
GRH MULHOUSE & SUD ALSACE
’DR BERNARD DRENOU HOPITAUX PEDIATRIQZUES NICE

- HOPITAL L'ARCHET
e 4 cHu DE ToULOUSE DR CHRISTIAN RICHELME
DR CHRISTOPHE BUREAU

@ cHu D'ANGERS
CHU DE LILLE DR MAGALIE BARTH
DR VALERIE CANVA
HOPITAUX UNIVERSITAIRES DE
CHU DE LIMOGES

C STRASBOURG
gEﬁVIERON'QUE LOUSTAUD- DR MARIE-THERESE ABI-WARDE

@ CHU DE CLERMONT- FERRAND -
) CHU DE MONTPELLIER

CHU ESTAING
DR PATRICIA AGUILAR-MAR- PR MARC BERGER
TINEZ

@ AP-HP BRETONNEAU
’CHRU DE BREST DR MARTIN BIOSSE DUPLAN
DR MARC PLANES

4@ CLINIQUE MONIE - VILLE-
AP-HM | FRANCHE-DE-LAURAGAIS
DR RENE GEROLAMI

DR FRANCIS GACHES
) HOSPICES CIVILS DE LYON @ cHU DE NaNTES
DR QUITTERIE REYNAUD

DR AGATHE MASSEAU
AP-HP PAUL BROUSSE

ORLEANS
TOURS MULHOUSE

DIJON

NANTES ANGERS

FONDATION ADOLPHE BESANCON
APHP BRETONNEAU o CHIESLY 2
APHP LARIBOISIERE

POITIERS

APHP NECKER ‘GH DIACONESSES

APHP A. TROUSSEAU SAINTT-ETIENNE
APHP R. POINCARRE GRENOBLE

APHP PITIE SALPETRIERE BORDEAUX

MONTPELLIER

TOULOUSE -
wowcs 4@

APHP K. BICETRE . l l i

APHP P. BROUSSE

MARSEILLE

15 CENTRES DE REFERENCE CONSTITUTIFS

HOSPICES CIVILS DE LYON
DR EDUARDO COUCHONNAL

6 CENTRES DE REFERENCE COORDONNATEURS

AP-HP PITIE-SALPETRIERE
PR FANNY MOCHEL

FONDATION ADOLPHE DE

Il AP-HP A. BECLERE
ROTHSCHILD

PHILIPPE LABRUNE
CHU DE RENNES

AURELIA POUJOIS

. CHU DE RENNES
EDOUARD BARDOU- JACQUET

. AP-HM LA TIMONE
BRIGITTE CHABROL

. AP-HP A. TROUSSEAU
BENEDICTE HERON

AP-HP LOUIS MOURIER
LAURENT GOUYA

(2) Maladies rares
[ m Héréditaires du
Métabolisme

Filidre nationale de santé

AP-HP NECKER-ENFANTS
MALADES

PR PASCALE DE LONLAY

CHU DE LILLE - HOPITAL
JEANNE DE FLANDRE

DR DRIES DOBBELAERE
CHRU DE NANCY - HOPITAL
BRABOIS ENFANTS

PR FRANCOIS FEILLET

CHU DE TOULOUSE - HOPITAL
DES ENFANTS

MAGALI GORCE

HOSPICES _CIVILS DE LYON _
GH EST-HOPITAL FEMME MERE
ENFANT

DR ALAIN FOUILHOUX

CHRU DE TOURS - HOPITAL
CLOCHEVILLE

PR FRANGOIS LABARTHE

AP-HP BICETRE

DR CAROLINE SEVIN
AP-HP NECKER-ENFANTS
MALADES

DR ANAIS BRASSIER
AP-HP BEAUJON

DR AGNES LEFORT
GROUPE HOSPITALIER
DIACONESSES CROIX SAINT-
SIMON

PR OLIVIER LIDOVE
AP-HP PITIE-SALPETRIERE
PR YANN NADJAR

CHU DE ROUEN

DR STEPHANIE TORRE
AP-HP R. POINCARE

PR DOMINIQUE GERMAIN

DR AUDREY COILLY

@ CHU AMIENS-PICARDIE - SITE SUD

DR GILLES MORIN

CHU DE BESANCON
DR CECILIA ALTUZARRA

CHU DE BORDEAUX - GH
PELLEGRIN
DR DELPHINE LAMIREAU

CHRU DE BREST - HOPITAL
MORVAN

POLE FEMME-MERE-ENFANT
DR ELISE SACAZE

‘CHU DE CAEN NORMANDIE
DR ALINA ARION

www. filiere-g2m.fr

DR BERANGERE CADOR

CHU DE BORDEAUX
DR DIDIER LACOMBE
@ 2p-HM
DR KARINE NGUYEN
’ CHU DE MONTPELLIER
DR MOGLIE LE QUINTREC

@ cHu pe TouLouSsE
DR GREGORY PUGNET

4 cHU DE NANTES
DR MARIE LE MOIGNE

4 cHu DE BORDEAUX
DR PATRICK MERCIE

contact@filiere-g2m.fr



G2M ET
LA BNDMR

e BaMaRa

BaMaRa est une application web que I'AP-HP
met gratuitement a la disposition de chaque
établissement de santé partenaire du projet suite
a 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-mémes
leurs données maladies rares.

O sauf si « Avis sur dossier »

Banque Nationale de Donnéees
Maladies Rares

Le Set de Données Minimal National Maladies
Rares (SDM-MR)

commun a tous les acteurs et a toutes les maladies
a été défini au niveau national en 2013, pour
permettre le recueil structuré de données de
qualité et exploitables sur I'ensemble du territoire.
Le set de données minimal national maladies
rares, constitué d'une soixantaine d'items, se
décompose par chapitre de la maniére suivante :

alors, saisie dans BaMaRa

EEE

Saisie dans le DPI Dossier patient

Cartouche de génomique
S Cartouche Traitements

Recueils « Errance diagnostique »
Connecteur

’ Prise en charge O
e )

Patient

(DP1)

_ autonome

Saisie dans BaMaRa
Prise en charge —m
m """""""" Eventuel recueil « Feetopathologie »

Fostus.

B \aics raes
® m Héréditaires du
Métabolisme

Filisre natio de sante

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

Opposition Activité de soins
(réglementaire) Histoire de la maladie
Identification patient Diagnostic
Informations Confirmation du
administratives d|agnost|c

) - Traitement
Inform§t|or/15 familiales Anté et néonatal (le cas
(le cas échéant) échant)
Statut vital Recherche (le cas
Parcours de soins échant)

Le SDM-MR francais a servi de modéele au set de
données minimum européen proposé par le JRC
(Centre commun de recherche de la commission
européenne).

wwwi filiere-g2m.fr | contact@filiere-g2m.fr



Quoi coder dans BaMaRa ?

Activités maladies rares a coder

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

Fiche synthétique pour le codage des

cas de maladies rares en France.sont
détaillés dans cette fiche synthétique.

GUIDE DE CODAGE .

e

»
MALADIES ‘ L ;
HEREDITAIRES - '
METABOLIQUES L

ileres de sante

‘maladies rares

Le guide
utilisateur

La qualité du codage

Afin d'harmoniser les données renseignées dans la
BNDMR et d'aider les centres a saisir les données, la
filiere G2M a mis en place un guide de codage. Ce
guide a été réalisé avec l'aide des ARC de la filiere et
plus particulierement Mme Mounira Zerguini.

Ce guide indique les méthodes pour homogénéiser
le codage et faciliter le remplissage des items sur
BAMARA pour la filiere G2M, afin d'améliorer la
qualité des données saisies.

Un patient est considéré

LUTTER CONTRE en impasse diagnostique

L'ERRANCE
ﬁ ET L'IMPASSE
DIAGNOSTIQUES

Maladies rares

® m Héréditaires du
Métabolisme
FIlTore nationale de sants

lorsque le diagnostic est
toujours défini comme
indéterminé par le médecin
référent 2 ans apres le

début des symptémes.

Le guide
utilisateur

spécifique
au SDM-T
(Traitement)

[

Prise en main de BaMaRa

Le guide sur Les FAQ
l'impact de la
labellisation

La filiere est
exhaustive au

niveau du
codage
depuis 2022.

2 nouvelles étapes sont en cours :

Harmonisation des codes Orphanet
des groupes de maladies

« Mutualisation du réseau d'ARC'
avec la filiere Filfoie

1: Assistant de Recherche Clinique

wwwi filiere-g2m.fr | contact@filiere-g2m.fr



RDK Rare Disease Knowledge est un outil
d'assistance gratuit, congu pour guider les L'intégration des
professionnels de la santé, a partir d'un centres maladies

G2M ET

LES : . _ |
APPLICATIONS  [GRIULSI  woriue e avesions oo e e e mscee o
BOOSTEES A L'LA.

I. A.: Intelligence Articielle

vers les centres appropriés, grace a son outil depuis mars
d'assistance et a son moteur de recherche, 2024,
co-développés par Orphanet et Tekkare.

(% RDK

Rare Disease Knowledge

Vous aide a combattre I'errance
diagnostique des maladies rares

Co-développé par Distribué par
TEKIARE a as we know

Gﬁ RDK Voir la vidéo

s tutorielle (2'08)

Des premiers symptomes
jusqu'a l'orientation vers un centre expert :
I'assistant RDK vous accompagne

A TELECHARGER

SANS ATTENDRE !

Consulter le
guide

[J AppStore

rdk.asweknow.com ‘

Maladies rares

(2]
() m Héréditaires du . HR
I P, métoboisme - wwwi filiere-g2m.fr | contact@filiere-g2m.fr
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Dr Warehouse est un entrepét de données

DrWarehouse pour un systéme de santé apprenant (Deep

learning). Codoc est une entreprise healthtech

experte dans la mobilisation et la ré-

Lancg en 2077, . sou’s ,|.ImpU|SIOn .de COdOC utilisation des données de santé produites
I'Institut des maladies génétiques Imagine, au cours du soin et propose une suite

l'entrepbt de donnees. Dr. Warehouse d'applications dont Dr Warehouse.
propose une approche innovante pour la

valorisation des informations cliniques.

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'hdpitaux francais.
Chaque application a été pensée pour 2 Warehouse
accélérer la recherche, améliorer la prise
en charge des patients et diminuer la
charge administrative étroitement liée a
I'utilisation des donnés de santé.

© codoc

www filiere-g2m.fr contact@filiere-g2m.fr
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Des supports pour les soignants,
les patients et les familles

En 2021, la filiere a mis a la disposition des centres
de référence et de compétence divers outils pour
aider les soignants a informer les patients sur
I'existence d'associations concernant leur maladie
rare.
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LES WEBINARS

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

leur smartphone.

G2M ET
L'INFORMATION
SUR SES
MALADIES

l

[ S—

Dr Nadia BELMATOUG
LES PLANS NATIONAUX LES MALADIES . Cen s
MALADIES RARES (PNMR) LYSOSOMALES 2 X S
Dr Bénédicte HERON

(.75 ] s

[=l:
c) 7

C 7

LA MALADIE DE WILSON REFLEXION léTHIQUE
SUR LES THERAPIES
INNOVANTES DANS LE

TRAITEMENT DES MHM

R Dr Bénédicte HERON
=

pédiatre

T
i

O ies rares
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Metabolisme wwwi filiere-g2m.fr | contact@filiere-g2m.fr
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BIOLOGIE ET MALADIES
HEREDITAIRES
METABOLIQUES

E L6

=)

ACTUALITES ET
PHENYLCETONURIE

LE DEPISTAGE NEONATAL

O ies rares
[ m Héréditaires du
Métabolisme

Filidre nationale de santé

Dr Cécile ACQUAVIVA-BOURDAIN
Biologiste

Service Biochimie et Biologie Moléculaire Grand Est
UM Maladies Héréditaires du Métabolisme

Centre de Biologie et Pathologie Est

CHU de Lyon HCL - GH Est

Pr Jean-Francois BENOIST
Biologiste

Service de biochimie métabolique APHP
Hopital Necker Enfants Malades, Paris

(@

Dr Alain FOUILHOUX
Meédecin

Centre de référence constitutif des
maladies héréditaires du métabolisme
CHU de Lyon HCL

GH Est-Hopital Femme Mére Enfant

PR FRANCOIS FEILLET PR FRANCOIS LABARTHE

Centre de Référence des maladies
métaboliques de Nancy.

CHU Brabois Enfants.

Unité INSERM NGERE U 1256

re de référence des maladies
héréditaires métaboliques.
Médecine Pediatrique.

Hepital Clocheville, CHRU Tours
Nancy Tours.

DR SYBIL CHARRIERE y DRALAIN FOUILHOUX
Chef de service adjointe. { Centre de référence des maladies
Fédération d'Endocrinologie, maladies f FEElar s ratar ™
métaboliques, diabate, nutrition Service dendocrinologie et de.
Groupement Hospitaller Ext diabet pédiatriques et maladies
Hapital Lowis Predel héreditaires du métabolisme

Bron CHU de Lyon HCL
GH Est - Hopital Femme Mere Enfont

Bron

Hepital Bretonneay
CHU Tours, CHRU de Tours

DRADRIEN BIGOT ‘

Tours.
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LES PATHOLOGIES
CAUSEES PAR UN

DEFICIT EN LIPASE ACIDE
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o

LES MALADIES DU
TROUBLE DU CYCLE DE
L'UREE

PROTOCOLES POUR

LES URGENCES
METABOLIQUES : POINTS
DE VUE PRATIQUES

Dr Florence LACAILLE
Hépato-pédiatre

Hopital Necker Enfants Malades
Paris

Pr Soumeya Bekri

Biologiste
CHU Rouen

Dr Anais BRASSIER
Pédiatre métabolicienne

Hbpital Necker Enfants Malades
Paris

DR. DRIES DOBBELAERE

DR. ESTHER NOEL

Métabolicienne adulte

-ompétence maladie de Fabry
PR. JEAN-FRANGOIS BENOIST

Biologiste

Strasbourg

Hopitol Necker Enfants Malades
Paris

DR. FLORENCE LACAILLE
Hépato pédiat

Hopital Necker e
CLAIRE BELLOCHE Paris
Diete z
heré el

Pr Pascale
DE LONLAY

PROTOCOLES POUR LES s

Gunin URGENCES METABOLIQUES ;:  <emomyawr
POINTS DE VUE PRATIQUES
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Dr Laurent
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Un Protocole National de Diagnostic et de Soins Acidémie
est un document opposable qui synthétise les isovalérique

GzM ET recommandations nationales de prise en charge d'une (en cours)
maladie rare. Il est rédigé suivant une méthode définie
LIINFORMATION :wtoco‘es par la Haute Autorité de Santé (H_AS). Il est élabpré par
ationaux de un ou des centres experts maladies rares, au sein d'un
Disgnosicerce groupe de travail multidisciplinaire. La Haute Autorité de
su R SES Soins Santé (HAS) prévoit une méthode d'élaboration de PNDS
reposant sur « la recherche de preuves scientifiques et la
MALADI Es concertation de tous les acteurs concernés » en prenant

en compte les recommandations ou protocoles frangais
ou internationaux existants.

Acidurie Glutarique @l Aciduries Adrénoleucodys- Alcaptonurie Alpha- Anomalies du

de type organiques : trophie (en cours) mannosidose métabolisme
Acidémie (en cours) du cuivre (hors
Méthylmalonique maladie de Wilson)
et Acidémie (en cours)
Propionique

Céroide- Déficit en MCAD Déficit en sphin- Déficits du cycle de @l Encéphalopathie Gangliosidose a
Iipofuscinoses (Acyl-CoA déshydrogénase des gomyélinase acide I'urée myo-neuro-gastro- GM2
neuronales acides gras a chaine moyenne) (ASMD) ou maladie intestinale

et autres déficits de de Niemann-Pick (en cours)

la béta-oxydation de type A & B (NPA

mitochondriale des et NPB)

acides gras (en cours)

wwwi filiere-g2m.fr | contact@filiere-g2m.fr




Glycogénose de
type |

Maladie de
Gaucher

Mucopolysaccha-
ridoses

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

Maladie de
Niemann-Pick type
(o

Phénylcétonurie

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

Maladie de Pompe

Syndrome de Leigh

(en cours)

Hyperinsulinisme
congénital

Maladie de Wilson

Syndrome de
Lesch-Nyhan

(en cours)

Leucinose

Maladies
mitochondriales
apparentées au

Troubles de la
reméthylation
(cblC, métabolisme
intracellulaire de

la vitamine BI12 et
MTHFR)

(en cours)

www. filiere-g2m.fr

Maladie de Fabry

MPI-CDG : Défaut
de glycosylation
des glycoprotéines
par déficit en
phosphomannose
iIsomérase (CDG
syndrome 1b)

Tyrosinémie type 1

| contact@filiere-g2m.fr




Certaines
maladies rares

GzM ET comme la
- e = phénylcétonurie
et la leucinose
LEs VIDEOS @ 5 nécessitent

WY
« @ ¥ de former les
= ‘ patients a une

autosurveillance.

L_B4

TUTORIELLES

G

@y,
g

Prélevement sur &=
papier buvard mypm
"Guthrie" I -

Version francgaise
version anglaise

if - I_E s gt o s

Prélevement
sur tube
Version francaise ;%m:“y

version anglaise

Maladies rares
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D'autres maladies rares ont comme
traitement des perfusions a intervalles
réguliers et rapprochés, appelé
enzymothérapie.

Certaines enzymothérapies peuvent
étre réalisées au domicile du patient, a
condition qu'il recoive une formation
spécifique.

L'ENZYMOTHERAPIE

~

A DOMICILE

QU1 PREND e e powe? 0:00:20,480 . L 0:00:31, 480 0:00:51,200 0:01106,560 o 0:01:21,920 0:01:37,280
HOPITAL
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PRy Sy R — i s e D
-

0:00:54,080  Avriavemsos 0:03:03, 440

quano se pesouLELE 0:01:52,640  mence semsonse 0:02:08,000  oasoveemeeesmmae 0:02:23, 350

- ‘hﬂ - - r S i ; )
R X A & \J' . RIS+

-
-
awnriseasison 0:03:24,800 oot " 0:04:00, 640 Anesasoumoen 0:04:16, 000 | 2 020431, 360 0:04:46, 720
-
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1 e
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. T ——
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G2M ET LES Je mange, je me o
AIDES POUR LES soigne e
TRAITEMENTS Ce guide culinaire thérapeutique est destiné a fﬁ%}ﬂ@

» P toute personne dont I'état de santé nécessite
DI ETETIQU Es de suivre 3 vie un régime limité en protéines/
acides aminés. Avec plus de 250 recettes
hypoprotidiques, ce guide a pour objectif
d'atténuer la monotonie inhérente a ces régimes
et d'en faciliter le suivi.

O]

EDITION PAPIER

Se rapprocher de votre Ce livre réunit des recettes hypolipidiques,

centre maladies rares généreusement transmises par les parents
d'enfants atteints d'un déficit de la Béta-oxydation
des acides gras (défaut de dégradation des lipides
EDITION NUMERIQUE ou graisses). Ces 64 recettes, issues de la cuisine
intéractive, a francaise et du monde, vous apprendront a jouer
télécharger sur le site avec les épices, bouillons, aromates, herbes et avec
de la filiere. les différents modes de cuisson, pour une cuisine
gustative, conviviale et 100 % sans gras.

EDITION PAPIER

Le plaisir de manger o Se rapprocher de

) i g L . I'association ou de la
Ce livre a été édité par l'association de patients : filiere

Les Enfants du Jardin ; 45 recettes sont proposées
pour aider les personnes atteintes de maladies ;
hler{edltawles du metabohsme'ngcessnant un EDITION NUMERIQUE
régime alimentaire hypoprotidique.

indisponible

Maladies rares

2]
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Des rétettes.
pour faire: Ta 2
fate” - ;é

/1/

Guide de prise en
charge diététique
des patients
phénylcétonuriques

Edition financée par la société francaise pour I'étude des
erreurs innées du métabolisme (SFEIM)

Listes des parts
pondérales des
légumes & fruits

pour les contréle des
apports alimentaires en
protéines et acides aminés

B \aics raes
® m Héréditaires du
Métabolisme

.......................

Halloween

Féte nationale

Guide de lI'alimentation
des patients atteints
de galactosémie
héréditaire

Edition financée par la société francaise pour I'étude des
erreurs innées du métabolisme (SFEIM)

- - - <
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GZM ET LES Accompagner et L'errance diagnostique
- HIH L'évolution de | ladli
TEMOIGNAG Es :‘:'_:tce“ilre]rs"rdleess;gllfgg‘itess t{;e}f{;ce)rri%l\zgc Igs?ag(?c?atli%ns & les autres familles

DE PATIENTS ET de Hunter et de | A
FAMILLES Sanfilippo i Grace 3 eux...

S
2
{ |

’ by & ” — V4 .
Parents de Lucine, 8 ans Parents de Noa, 10 ans Mere de Tom, 14 ans Mere d'Alpha, 13 ans re It
atteinte de la maladie de Sanfilivpo atteint de la maladie de Hunter atteint de la maladie de Hunter atteint e la maladie de Huner Lddd

Et si on parlait de

Introduction

Témoignage de la maman de Djalel
Témoignage du papa de céline

Le financement

Les démarches administratives

Conclusion
9 Maladies rares
[ ) Héréditaires du

Metabolisme wwwi filiere-g2m.fr | contact@filiere-g2m.fr
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Déficits du cycle de Introduction

- La maladie
I'u ree: tem0|g nage La découyerte ' Vacances pour les parents
' Le retour a la maison Le suivi médical
d'Anatole et de ses Premiéres vacances Lentrée au college
L'annonce aux proches Le passage au lycée
pa rents Un régime diététique strict Bientot, la vie d'adulte
Retour chez la nourrice ['acceptation de la maladie
EERE L'entrée en maternelle Conseil aux autres parents
3 L'école primaire
[t

Bien vivre avec une
maladie héréditaire
métabolique a
nutrithérapie
hypoprotidique

Introduction \ AVES'EL‘E"B’:&D.E : LE RETENTISSEMENT,
. A NUTRITHERAPIE HYPOPROTIDIQUE' SUR LES PARENTS
te reien?ssemenz sur :es pa;enzs ASPECTS PSYCHOLOGIQUES!
e retentissement sur les enfants
Le retentissement sur les adolescents et les jeunes
adultes
Pour conclure

LE RETENTISSEMENT,

SUR LES ADOLESCENT!
ET/LES SEUNESIADULTES |}

e Malad
°m Hérdcitaires du -
e wwwi filiere-g2mfr |

Filisre nationale de santé
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G2m et la génétique

Pourquoi parle-t-on de séquencage trés haut débit ?

Auparavant,on ne pouvait tester qu'un ou plusieursgénesa lafois; plusieursannées
pouvaient étre nécessaires pour identifier le gene ou les genes responsables d'une
maladie. Aujourd’hui, il est possible d'analyser les 20000 genes en méme temps,
par le biais du séquencage du génome.

CHAQUE PERSONNE
est formée de

Maladies rares

[ m Héréditaires du
Métabolisme

Filisre

nationale de santé

MILLIARDS
de cellules

il y a un noyau qui contient

LE SEQUENCAGE DU GENOME
Qu’est-ce que c’est et a quoi ¢a sert
pour les maladies rares ?

Nous avons 23 paires de chromosomes

autosomes hommes.

1 paire de
chromosomes

HH sexuels
Xy X X
d w \

Copie du géne
issu du pére Copie du géne
© & issudelamere

Les génes sont donc en deux copies.

Nos 23 paires de chromosomes sont composées par 'ADN
ce filament en forme de double hélice porte les génes.
Un géne est donc une fraction de FADN.

LADN est composé de 4 éléments chimiques qui
constituent le code de notre patrimoine génétique.
Ce code est composé des 4 €léments suivants :
A (adénine), T (thymine), C (cytosine), G (guanine).

AT CG

y De quoi a-t-on besoin pour faire le séquencage ?

Dans le cadre d'un test génétique, on préléve un échantillon de sang pour
I'extraction de 'ADN. L'échantillon d’ADN restant sera stocké en conformité avec
les exigences Iégales. Il est nécessaire de donner son consentement éclairé écrit,
avant tout test génétique.

22 paires dites «autosomes» (communes
22 paires de aux hommes et aux femmes) et une paire
chromosomes sexuelle : XX pour les femmes, XY pour les

Chaque paire est constituée d’un chromo-
some issu de la mére et d'un autre du pére.

Le séquencage du génome consiste
a lire et a décrypter l'intégralité de
I'ADN d'un individu, afin de repérer
d'éventuelles  variations pouvant
expliquersamaladie.Danslecasd'une
maladie génétique, l'enjeu réside
dans l'interprétation des résultats,
plus précisément lidentification
de la variation responsable de cette
maladie.

2 0 000 GENES

Sur cet ADN, donc dans les chromosomes, se trouvent nos génes : ils
forment notre patrimoine génétique, unique & chacun, et transmis par
nos parents.

C’est LE MODE D’EMPLOI DE TOUT L'ORGANISME.

1l dicte son fonctionnement et son apparence.
Vespéce humaine posséde environ 20 000 génes : C'est le génome.

Les génes ind chaque ce rdle
dans I'orga de Iinformation qu'ils
hétisent des protéi

ADN avec
nos génes

Source dicale h

mieux-comprendre-la-genetique

wwwi filiere-g2m.fr | contact@filiere-g2m.fr



Et concrétement, comment cela se passe ?

2. REUNION DE
CONCERTATION

PLURIDISCIPLINAIRE (RCP)*
Discussion du dossier par les
experts cliniciens,

validation de
1. CONSULTATION la demande
MEDICALE 3. CONSULTATION
Propasition d'un MEDICALE
examen génomique Prescription et
recueil du
consentement
du patient et des
apparentés

Parcours du
séquencage du
génome

4. PRELEVEMENT
Prise de sang, envoi
des échantillons
pour le séquengage

5. LABORATOIRE DE
SEQUENCAGE
Séquencage a
trés haut débit,
analyse et
interprétation par des

7. CONSULTATION
MEDICALE
Restitution des
résultats au patient et

sa famille et prise en ' 6. REU[QION bio-inforvmaht‘:iens etdes
charge adaptée D’INTERPRETATION=** biologistes
ET RCP+*»,

SI NECESSAIRES
entre experts, cliniciens et

biologistes

m Y| Retrouvez ces
informations dans le
guide interfiliere.

B \aics raes
® m Héréditaires du
Métabolisme

Filisre nationale de santé

Qviesan

alliance nationale
pour Les sciences de la vie et de la sancé

Qu’est-ce que le Plan France Médecine Génomique ?

La médecine génomique est en train de changer
profondément la prise en charge des personnes
atteintes de maladies génétiques. Cependant,
pour sassurer que chacun puisse accéder aux
nouvelles technologies de la médecine génomique
de maniére équitable sur tout le territoire, la France
a mis en place un plan : le Plan France Médecine
Génomique 2025. Il vise a faire évoluer a I'horizon
de 2025 la fagcon de diagnostiquer, prévenir et
soigner les personnes atteintes de maladies rares.

FRANCE MEDECINE
GENOMIQUE 2025

Le Plan France Médecine Génomique 2025 a pour but
d’intégrer le séquencage génomique a trés haut débit
dans le parcours de soin du patient.

Les objectifs de ce plan visent notamment a :

Optimiser le parcours de soin des patients

Pour une prise en charge diagnostique et thérapeutique
plus personnalisée, diminuer I'errance diagnostique, éviter
les examens inutiles.

Améliorer les connaissances
Comprendre les liens entre les variations du génome et
les maladies génétiques concernées, pour un bénéfice
thérapeutique pour le patient.

Accéder a un développement technologique
Renforcer la capacité a acquérir, stocker, distribuer,
apparier, et interpréter ces données génomiques massives

et multiples.
¥

En 2024, la filiere initie un groupe de
. travail sur la génétique.

wwwi filiere-g2m.fr | contact@filiere-g2m.fr



Plan du site internet G2m : www.filiere-g2m.fr

MALADIES RARES

Les maladies héréditaires du
métabolisme

Annuaire des pathologies
Protocole national de
diagnostic et de soins (PNDS)
Recommandations

Aides a la consultation

Laboratoires et diagnostics

Maladies rares

® m Héréditaires du

Métabolisme
Filisre nationale de santé

PARCOURS PATIENTS

Centres de soins
Association de patients
Médico-social

Transition ado-adulte
Urgences et maladies a risque
aigu de décompensation
Consultation "Voyages"
Dépistage néonatal
Forums de discussion
Recherche clinique

Les plateformes d'expertise

maladies rares

EDUCATION
THERAPEUTIQUE DU
PATIENT

Bienvenue

Les programmes d'ETP
Les ateliers a thématiques
transversales

Les outils diététiques

Les recettes culinaires
thérapeutiques

Les outils pratiques de soins
Aspects psychologiques
Les formations a 'ETP
Liens utiles
Recommandations et

réglementations

REUNIONS DE
CONCERTATION
PLURIDISCIPLINAIRE

Date des prochaines RCP
Qu'est-ce que c'est ?
Plateforme ShareConfrere
RCP génomique

Plan France Médecine
Génomique

Clinical Patient Management

System

FORMATIONS &
INFORMATION

BANQUE NATIONALE DE
DONNEES MALADIES
RARES

Evénements de la filiere
Newsletters

Webinars

Tutoriels

Podcast

Vidéotheque

Cours en ligne

Site interfiliere
Formations pour les
professionnels

Formations pour les patients
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GUICHET UNIQUE /
RECHERCHE / EUROPE

Guichet unique G2m
Actualités Recherche

Les différents types de
recherche

Cohortes et registres MHM

Europe

O ies rares
[ m Héréditaires du
Métabolisme

Filidre nationale de santé

GUICHET
PHARMACEUTQIUE /
OBSERVATOIRE DES
TRAITEMENTS

Guichet Pharmaceutique G2m
Observatoire des traitements
G2m

Informations sur le

médicament

FILIERE G2M

Présentation
Organisation
Acteurs de la filiere
Plan d'action
Groupes de travail
Les partenaires

Les posters de la filiere

0 URGENCE

URGENCES

Protocoles d'urgence par
maladie

Protocoles d'urgence par signe
Laboratoires d'urgence

Cartes d'urgence

Divers (webinaires, podcast, ...)

DEPISTAGE

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

www. filiere-g2m.fr

contact@filiere-g2m.fr



G2M ET LE PARTENARIAT AVEC LES INDUSTRIELS DE

SANTE

(PAR ORDRE ALPHABETIQUE)

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

déontologie médicale.

B:OMARIN *Chiesi

X @
LACTALIS LUCANE o
NVurpiTion SAnTE

o
A Immedica

f+NUTRICIA

“Metabolics

Inspiring Futures
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