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En

EL"T'%%L, DE LA SANTE, Direction générale 1¢re circulaire budgétaire 2025 : ‘m
DES SOLIDARITES de l'offre de soins H

L DES PAMILLES On ne parle plus de mission d’intérét général (MIG), maladies rares

Lgalité

Freermi mais d’objectifs de santé publique (OSP)

Nouvelle nomenclature Ancienne nomenclature

OSP PRO1 - Les centres de références pour la prise en charge des maladies rares (hors

MIG FO4
MHEMO, MUCO et FILSLAN)
OSP PRO2 - Les centres de référence sur I'hémophilie MIG FO5
OSP PRO3 - Les centres de ressources et de compétences sur la mucoviscidose MIG FO6
OSP PRO4 - Les centres de référence sur la sclérose latérale amyotrophique SLA MIG FO7
OSP PROS5 - Filieres de santé maladies rares MIG F17
OSP PRO6 - Plateformes maladies rares MIG F21
OSP PRO7 - Bases de données maladies rares MIG F22
OSP PROS8 - Appui a I'expertise maladies rares MIG F23

COPIL FILIERE G2m
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EN
BUIRAVRL o Lasan 1i#re circulaire budgétaire 2025 x>
DU TRAVAIL, DE LA SANTE, Direction générale .
DES SOLIDARITES de l'offre de soins CIrcu alre u getalre . .
ET DES FAMILLES Y ny maladies rares
- délegation validee
Pour rappel
{déjc le cas en €1 2024)
+3,8M€ de
revalorisation du poirlz
d’indice .
+34,7ME de mesures délégués en C1 , ,
L 'our rappe
nouvelles (labellisation) i 172,6M€ l 18,6M¢€ (déja le cas en €1 2024)
Soit 85,5% de
+2,8€ OSP PRO1 | crvg hors 3 filiéres) - I'enveloppe OSP PRO5 FSMR : 16,2M£ +0,4€ +1,4ME
+32ME 133, 7ME annuelle (223,5M€)
+0,2€+0,7me | OSP PRO2 (MHEMO) : 8M€ OSP PRO6 Plateformes : 980K€
(coordination en Outre—n.'ler] +20kE +430KE
+0,6€ OSP PRO3 (MUCO) : 21,2M€
OSP PRO7 Base de données MR
+0,2€+2Mc  OSP PRO4 (FILSLAN) : 9,7M€ . 605,7KE (BNDMR)
OSP PRO8 Appui a l'expertise :
660K£ (soutien DNN DICS Nantes +180KE (ERN)
+6 ERN)
Prévisions 2iEme ot 3/éme Deuxiéme circulaire budgétaire (C2) — octobre 2025 : - Soutien aux Plateformes d'expertise maladies rares (19) ;

circulaires : 32,4AM€

»

- Méme budget maladies rares avant et apres labellisation

- Formation professionnelle

Troisi@me circulaire budgétaire (C3) — décembre 2025 : - BNDMR (2"* tranche du forfait annuel) + moyens ARC/TEC (FSMR/PEMR/PCOM)

- Observatoires du diagnostic ;
- Observatoire des traitements ;
- Autres actions a soutenir qui reste a arbitrer (PNMR4)
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MINISTERE .

DU TRAVAIL, DE LA SANTE, Direction générale
DES SOLIDARITES de l'offre de soins
ET DES FAMILLES

Libersé

Lgalité

Fratermité

Focus :
délégation par
FSMR

Criteres nombre de centres et de patients,
(prise en compte de I'activité hospitalisation?)

Anddi-Rares 914 307 €
BRAIN-TEAM 781292 €
Cardiogen 680522 €
Defiscience 785532 €
FAI’R 880379 €
FAVA-Multi 618 651 €
FILFOIE 615 447 €
FILNEMUS 840 487 €
FIMARAD 636 688 £
FIMATHO 619 858 €
FIRENDO 819864 €
G2M 669 734 €
MARIH 779311 €
FilRouge - MCGRE 698 855 €
NEURQOSPHINX 572307 €
ORKID 683 671 €
OSCAR 610620 €
RESPIFIL 714 608 €
SENSGENE 741 487 €
TETE COU 650726 €
MHEMO 681 587 €
MUCO 644 087 €
FILSLAN 564 430 €
Total

COPIL FILIERE G2m
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FINANCE CRVIRS G

Filiédre nationale de santé

MINISTERE H rEr .
DU TRAVAIL, DE LA SANTE, Financement des centres de référence maladies rares et
DES SOLIDARITES maladies rares
o avec la nouvelle labellisation :
* Mode de calcul : une part fixe pour garantir le fonctionnement minimal des centres et une part variable basée sur I'activité
déclarée pour 'année n-1 (PIRAMIG) - versement en totalité en premiére circulaire budgétaire (C1)
PART FIXE = 55% de la MIG CRMR PART VARIABLE = 45% de la MIG CRMR
(revalorisée avec Ségur et point d'indice du fonctionnaire) Cf. détails de calcul dans les diapositives suivantes
MMODULATION DE LA PART FIXE DU COORDONNATEUR 154 351 euros pour les sites coordennateurs
Si nombre de centres constitutifs =6 77 175€
128 625 euros pour les sites constitutifs
Si nombre de centres constitutifs 3= - <5 51 450€
Si nombre de centres constitutifs 1< - <2 25 725¢€
+ une PART MODULABLE pour les sites
Si nombre de centres constitutifs = 0 i coordonnateurs, selon leur nombre de sites
constitutifs, pour financer le colit de la coordination

* Réunion du groupe de travail PIRAMIG — Maladies rares : représentants des CRMR, de toutes les filiéres, des directions
hospitaliéres et de la DGOS pour discuter des évolutions a apporter a PIRAMIG et au financement des centres

* Objectifs : simplifier le rapport Piramig et mettre a jour les items pour que cela reflete davantage la charge de travail du
centre. 6
COPIL FILIERE G2m



FINANCE CRVIRS G

Filiédre nationale de santé

EN

U TRAVAIL, DE LA SANTE, Financement des centres de référence maladies rares gt
DES SOLIDARITES maladies rares
ET DES FAMILLES - -

avec la nouvelle labellisation :

Epalies
Frarereitd

Depuis la campagne PIRAMIG 2020 :

Thémes Evolutions actées par le GT Piramig
1/ Suppression, modification, reformulation d'une

- La nouvelle modélisation financiere avec la refonte du
calcul de la part variable est appliquée depuis la premiere
circulaire budgétaire en 2024 coincidant avec la nouvelle
labellisation des centres avec pour la C1 2025 :

vingtaine de questions au sein du rapport Piramig

2/ Intégration de nouvelles questions sur la recherche,

d'une distinction des RCP ( locales/régionales,d'un item - 2 campagnes Piramig (données 2022 + 2023) avec les nouveaux
Piramig [surlacoordination de DU items de Ia part variable pour les CRMR

3/ Bascule des données BaMaRa dans Piramig : avec
possibilité de modifier les données pré remplies si
BaMaRa n'a pas été renseignée de maniere exhaustive. A
compter de 2022,!(—:-5 données BaMaRa feront foi. [f

- Ce qui permet de calculer la part variable sur deux années
cumulées

- Ce qui permet de mettre en application le principe de la

Calcul sur deux annees cumulees avecsstabilite sur deux stabilité de la MIG sur deux ans : MIG identique versée aux
Calcul part sz e ER Feriee slE sl A2 SIS centres > nb : la campagne Piramig reste annuelle.
@ C':J Ela d'une MIG identique |I'année n et I'année n+1
variable _ _ ‘ N
Modeélisation financiere de la part variable €largie a de - Ce qui a permis d’adapter le modele pour les 3 filieres dont les

MIG étaient calculées de fagon spécifique (MUCO, MHEMO, SLA)
: groupes de travail menés dés novembre 2021

nouveaux items

*obligation de renseignement du set minimal de données de la BNDMR par chaque site d'un CRMR
cf : note d'information interministérielle du 19 septembre 2018 relative aux filitres de santé, aux centres de
référence et aux plateformes d'expertise et outre-mer dédiés aux maladies rares.

COPIL FILIERE G2m



Gouvernance PNMR4

Métabolisme

Filiédre nationale de santé

. Maladies rares
[ mHéréditaires du

Pour le COMSTRAT/COMOP du PNMR4
2 FSMR titulaires, les suppléants sont systématiquement invités aussi a participer.

Membre/Suppléant Nom de la FSMR Fonction
Guillaume Jondeau FAVA-MULTI FSMR
Aurélia Berthollet ORKID FSMR
Célia Crétolle Neurosphinx FSMR
Christophe Verny Brain Team CME
Shohram Attarian N MR Pour le Comité de suivi de labellisation : maladies rar
Sophie Susen Mhémo FSMR
LUl o el ol AnDDI-Rares FSMR Membre/Suppléant Nom de la FSMR Fonction
Jérome Bertherat FIRENDO CRMR
Christophe Delacourt RESPIFIL CRMR
Cyril Goizet BRAINTEAM CRMR
Delphine Héron DEFISCIENCE CRMR
Aurélie Plessier FILFOIE Recherche / FSMR
Régis Peffault de la Tour MARIH Recherche / FSMR
Philippe Charron CARDIOGEN FSMR
Pascale de Lonlay G2M FSMR
Nicolas Le Boulanger TETE COU FSMR
Marie-Louise FREMOND FAIZR FSMR
Christophe Verny BRAIN TEAM CME
22/09/2025 8
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Préparation des nouvelles labellisations CRMR et CCMR

RETOUR SUR LES LABELLISATION FILIERE AU COURS DE LA REUNION budgétaire G2m/DGOS
Félicitations orales : ETP, Urgence, Fiches diag, Lien Cham et observatoire TTT

Importance lien ville-Hopital, Impulser la recherche pour les jeunes chercheurs

Renforcer le lien avec les maladies mitochondriales et G2m au niveau national

POUR LES CENTRES DE COMPETENCE: Réunion avec AS Lapointe le 15 octobre 2025 de 11h a 12h
E-Mail envoyé a deux reprises a tous les CCMR

POUR LES DROM-COM (Réunion; Martinique/Guadeloupe/Guyane) : Réunion avec le groupe de travail et les
plateformes PCOM : recensement des équipes sur place, futur(s) CCMR(s) ?

SUCCESSION DE COORDINATION DES 6 GROUPES MHM: Validation par le COPIL et les centres de référence et
compétence de chaque groupe — Définir une méthode de validation

22/09/2025 COPIL FILIERE G2m 10



LIVRABLES G2m: LA BOITE A OUTIS (BAO) ENLIGNE (S

Aide au DIAGNOSTIQUC Aide a la CONSULTATIOIN A VENIR (dans Ia BAO, déja sur le site)
DEPISTAGE
@
.... 10 maladies = 10 guides en ligne R 5\/‘ Base de données
° Seuils remis a jour régulierement f =— o e %b\ médicaments
s_ 5—

Guide VLCAD déja en ligne depuis juin

Checklist Consultation consultation Voyage

O 1 Programmes,
50 fiches en ligne \ 17 en ligne % inscription et Outils
Toutes traduites | ETP
LT
afia
LA BOITE A OUTILS E ALD
PROTOCOLES
URGENCE
a 51 protocoles en ligne NOUVEAUTES
Tous traduits en anglais
GROSSESSE FRATRIE
3 rédaction terminée, mis en forme T™I™) 2rédigés en dernieres relectures
: ; D’autres en cours d’élaboration owe D’autres en cours d'élaboration
30 Protocoles en ligne (Claire Douillard) (Aline Cano)
—1
22/09/2025 COPIL FILIERE G2m




. M@Ia}d_ies rares
ACTUALITES: Journée des associations Cnt:

Filiédre nationale de santé

Associations présentes 04 juillet 2025
Présidente de I’APFM maladie de Fabry Attentes principales :
Vice-président de ABP Wilson France Soutien organisationnel pour faire connaitre les
Administrateur VML associations par support papier et nur.nerlque. -
 Augmenter dans la mesure du possible la visibilité des
Présidente AMMi associations aupres des centres, avec aide filiere
Présidente ABP Wilson France  Mettre a jour annuaire et affiches des associations

* Fournir en numérique : des images, des schémas, des
vidéos + de I'information en support papier

Améliorer la prise en charge des patients aux urgences
* Mettre le PU dans le dossier médical informatisé

Homogénéisation du traitement

* PNDS en langage accessible = a rédiger avec l'aide de
I’association

22/09/2025 COPIL FILIERE G2m



. Maladies rares
ACTUALITES: BNDMR (o=

Filiédre nationale de santé

Statut du diagnostic

Deux nouveaux statuts du diagnostic ont été ajoutés dans BaMaRa

Diagnostic £1 +

Statut actuel du diagnostic * En cours Probable Confirme Indétenming [ Apparentd non porteur Réfuté ]

\_/
o porteur Refute
Patient adressé dans
Personne avec un un centre MR pour
lien de parenté avec suspicion d'une
un patient malade, maladie rare, mais

Ce statut est a utiliser dans le cadre du

dépistage néonatal lorsque le diagnostic
s'avere étre un faux positif

non porteuse de pour lequel les

. . . investigations ont pensez a indiquer "Faux positif" dans 'onglet
I'anomalie/mutation RS Gl Rt pRE « Commentaire »

atteint de la maladie

Avec le soutien des ARCs de la filiere, nous sommes en cours de mise a jour des statuts du diagnostic.

22/09/2025
COPIL FILIERE G2m



ACTUALITES: BNDMR

Les guides de codages sont mis a jour et disponible sur le site de la filiere

GUIDEDE CODAGE C—) 5 référentiels a disposition :

MALADIES

L. Guide de codage BaMaRa

L. Guide de codage Paramédical

L. Guide de codage partie Génétique
D e L. Guide de codage hémochromatose

Versions et 202 Y | s I Guide de codage ORPHA (en cours)

22/09/2025 COPIL FILIERE G2m



ACTUALITES: BNDMR B Guide de codage ORPHA (en cours) GUIDEDE CODAGE

MALADIES

Maquette :

Version imprimée :

Le découpage initial par groupe sera
remplacé par un découpage par réseau
(MaHMEA, MaHMH, LYSO, etc.).

Version6—juillet 2025 \ D < e

Types de recherche

Le guide

Orphnanet

Version en ligne en pdf interactif : d@ &ZW\

JE @ Retour a la recherche par réseau

RECHERCHE
PAR

un découpage par réseau (MaHMEA,
MaHMH, LYSO, etc.). Py
Classement alphabétique des maladies pour ( ‘.j, &
une recherche facilitée ‘

MALADIE

[M[<[x[s]<]c]]nla]olsloz]e]-|x]-[-]z]a]l-]~]o]~]=]>]

22/09/2025 COPIL FILIERE G2m



. Maladies rares
ACTUALITES: BNDMR (o

Filiédre nationale de santé

Diagnostic #1 +

COd age BaMaRa Statut actuel du diagnostic * Encours = Probable | Confirmé  Indéterminé = Apparenté non porteur | Réfuté
Caractérisation génétique du diagnostic Oui Non Non approprié
Un nouvel item Maladie complexe non rare a été ajouté. Celui-
Ci apparait en cochant la case Maladie complexe non rare Type d'investigation(s) realisée(s) * | Type dinvestigation(s) réalisée(s) *
::I;:::ii:;é:ioonu pour laquelle il existe une volonté de i ol [

[ Maladie complexe non rare labellisée ou pour laquelle il existe une volonté de labellisation

Description clinique Description clinique > G

Signes atypiques Signes atypiques —
Codage des génomes négatifs: ‘
Utiliser le code ORPHA des impasses diagnostiques R e .
A Code ORPHA : 616874 apparemment sain oui Non

Définitions

Errance diagnostique: D'apres la BNDMR et la DGOS, |'errance diagnostique désigne la période prolongée et difficile pendant laquelle un patie
atteint d'une maladie reste sans diagnostic précis, malgré de multiples consultations et examens. Elle est caractérisée par un parcours de soins
complexe et une absence de nom pour la maladie qui affecte la personne.

Impasse diagnostique: se définit comme I'échec a identifier la cause précise d'une maladie, malgré I'ensemble des investigations médicales
disponibles et I'état actuel des connaissances scientifiques.

Elle représente une situation ou, apres une période d'errance diagnostique, aucun diagnostic formel n'a pu étre établi (1 ou 2 ans).

Lien vers les bio-banques: Ajout d’un item ‘nom de la bio-banque’, si échantillon biologique disporzlzi%lggzglgsl\ll\cllogﬂ ERE Com



Maladies rares

ACTUALITES: BNDMR Nt

ionale de santé

Harmonisation du codage

Une nouvelle classification des codes ORPHA a été élaborée pour simplifier et harmoniser le codage des Maladies
Héréditaires du Métabolisme (MHM) entre les centres de référence et de compétence de la Filiere G2M.
(Lancement du doodle réunion gpe de travail BNDMR)

Une formation explicative sera prochainement organisée.

Le tableau de la nouvelle classification et le guide de codage seront transmis a tous les centres (version numérique
et version papier) + Excel avec codes orpha et codes Cim-10 pour ALD17 — obligatoire maintenant

> Etude épidémiologique

22/09/2025
COPIL FILIERE G2m



Métabolisme

ACTUALITES: BNDMR

. Maladies rares
[ ] m Héréditaires du

Réseau ARCs
Démutualisation du réseau ARCs avec la filiere Filfoie
Lille
@
ARC Nord-ouest /ile-de-France ARC Nord-Est
Mounira ZERGUINI ‘“”“’.\.Amie"s Eloi Nshuti
Reims
Cg ’ . Strgourg
Rennes
Brzt . Paris
Angers
antes. . . Qr = Dijon . Besancor.

.’oitiers
ARC Sud-Est

ARC Sud-ouest En cours de recrutement

Wafa Barhmia

Limoges
Grenoble

lermont-Ferrand

Bordeaux

Toulouse

Marseille

Montpellier

22/09/2025
COPIL FILIERE G2m



Nombre de patients

Centre FILFOIE
Centre G2M

Nombre de patients et essais cliniques (non notés) beaucoup plus importants pour FILFOIE
Xxx = CCMR qui remplissent par eux-mémes



NOUVEAUTES BNDMR

PROJET G2m codage SDM-G
Evolution du SDM-G

Projet codage par les biologistes (ou via
ARCs)

Changement de philosophie :

*  Actuel : Agrégation de résultats, pas de lien
entre investigation et resultat obtenu

* Nouveau : Un onglet par investigation avec
son résultat lie

Décorrélation SDM/SDM-G :

* [tem « Mutation(s) » remonté dans le SDM

*  Plus de lien entre I'item Génes (HGNC) et les
onglets du SDM-G

Exemples de nouveautés :

*  Ajout des expansions

= Ajout d’'un item sur les investigations
fonctionnelles

Calendrier :
* Développement d’aolit & décembre 2025
*  QObjectif de mise en production debut 2026

Codes pour les biologistes

22/09/2025

Interopérabilité
BaMaRa/LBM

Financement :
50k€ par LBM pilote

Objectifs :

*  Reduire de la multi-saisie

*  Augmenter I'exhaustivité des données

*  Sécuriser le transfert d’informations

=  Ameliorer la prise en charge des patients

Contraintes et points d’attention :

=  Temporalité des flux de prescription

*  \Visibilité des résultats & coordonner avec
leur rendu

* ldentitovigilance

Calendrier :
- |Mai — Septembre 2025 : Spécifications |
+ 2026 : Developpement |

(@)e)(x) ‘

Prescription et appariement

e,

Filiégre nation

Maladies rares
Héréditaires du
Métabolisme

ale de santé

-

Option 1 : Prescription
via logiciel interne

Prescripteur.rice

SDM-P

Option 2 : Prescription
via

L e BaMaRa |

Option 3 : Prescription

papier

Progiciel du
LBM

SDM-G

Identification avec
I"INS, I'lPP ou a défaut
les traits d’identité

Identification avec I''D e BaMaRa

BaMaRa

Identification avec les
traits d'identité

/

Réception des résultats

1 : Déclenchement manuel
ou automatique de I'envoi

des résultats

b

seeh

FETTOC T H

Progiciel du LBM

(%)
érca
N

2 : Envoi des
résultats

e BaMaRa

3 : Mail indiquant le

besoin de validation

Prescripteu%

4 : Choix du diagnostic
associé et intégration

1. Cette étape permet de vérifier :
La bonne réconciliation entre la

fiche et les résultats

Que les résultats ont été rendus

COPIL FILIERE G2m
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NOUVEAUTES BNDMR
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[ Héréditaires du
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Filiédre nationale de santé

N
oo Projet PFMG

Maladies Rares

« PFMG Aller »
Demande de prescription génomigque réalisée a partir de BaMaRa envoyée vers Spice/Hygen

« PFMG Retour »

SDM-P

=  Avec Spice : En production

Résultat de prescription génomique envoyé depuis Spice/Hygen vers BaMaRa

BT

22/09/2025

COPIL FILIERE G2m

*  Avec Hygen : Tests termingés,
attente de mise en production

SDM-G
* Rédaction de spécifications uniformes avec
le projet d’interopérabilité LBM
* Evolution du SDM-G pour faciliter
I'interopérabilité

ASSISTANCE HOPITAUX
PUBLIQUE DE PARIS

21



. Maladies rares
[ m Héréditaires du

NOUVEAUTES BNDMR pour la recherche

Le catalogue du SNDS (Systeme National des Données de Santé
Chainage BNDMR-SNDS sur le périmetre SDM-MR

La premiere liste des bases de la base principale et du catalogue
du SNDS portée par I'arrété du 12 mai 2022

EN SI0EP : Systéma dinformatian
naticnal do dépinage populmicnnel
oS de la Cenicd b
Syrtéme dinfermation accn Covid o aseouR g <odels mrmitance i
o ) e B e b e - -
Bangue Hationals pour les Malsdies
Fares (RMEAIY MO ; Lise ces rmaladies cbiigatoins
# Inserm arc
HEPATHER : Cohoni dé Datents
Iniechés pua e virus e Phépatine B ou C & rvant : Enecusl prospectil dirforrmations
concernant bes Infarcius Du Myocasde
D.Hig EPICOV : Engubte naticrals sur I ]
bR S Cinied- 19 * ESME | Epichen o SLIatege: Moo
Economique t cance du sein
" Base e-sis.: Si for the complete
1-&':1 smeelaneasislatio el R Bu?jﬂ.l £ dan e :._.l Werthes dbnd ke R
= cances scroening DS DS SO ECDTES

-=> Mise a jour de la note d'information avec une partie recherche
22
22/05/2025 COPIL FILIERE G2m



. Maladies rares
NOUVEAUTES BNDMR pour la recherche (o=

Filiédre nationale de santé

Le catalogue du SNDS (Systeme National des Données de Santé
Chainage BNDMR-SNDS sur le périmetre SDM-MR

Etapes de réalisation d’'un projet utilisant une base inscrite ou
non au catalogue du SNDS

PROJET UTILISANT UNE BASE QUI N’EST PAS PARTAGEE AU CATALOGUE DU SNDS

REALISATION
DU PROJET
Autorisation Contractualisation Mise en placed'un Information Transfert des Mise en Appariement de la Mise a

CNIL entre responsable canal de transfert des personnes données vers qualité des base avecle SNDS disposition

de données et sécurisé entre le l'espace du données ou une autre base des données

porteur de projet responsable des porteur de de données pour le projet

données et le projet
porteur de projet Intervention du
responsable de
{3 & données

PROJET UTILISANT UNE BASE QUI EST PARTAGEE AU CATALOGUE DU SNDS

/—\ /—\ REALISATION
DU PROJET

Autorisation

Signature par le porteur de Quverture d'un espace projet sur la plateforme du
CNIL projet de la Convention HDH. Le porteur de projet accéde alors aux
d'utilisation de la Plateforme données de la base du catalogue appariée, mise
Technologique rédigée par le en qualité et conforme au RGPD
HDH VN

-=> Mise a jour de la note d'information avec une partie recherche

23
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Maladies rares

ORDRE DU JOU R i immuéértg(gg?iifrﬁe?j

* NOUVEAUX REGISTRES
Registre infantil (Toulouse gérée par G2m)

Registre CDG national

Soumission de 3 Dossiers de réponse a I’AAP CONVERGENCE avec les registres dépistage (MCAD, TYR typel, AlV)
- Acceptés le 22.09.25 (information orale)

* CLINICO-BIO : Etat des lieux PFMG2025/PNMR4 sur parcours de soin génétique/génomique

- Recensement des test fonctionnels effectués en amont des résultats génomiques (panel de genes) par les laboratoires
de biologie de la filiere G2m. La filiere a contacté I'agence de biomédecine pour transmettre le bilan final
communiqué par les biologistes chaque année.

22/09/2025 24
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Maladies rares

ORDRE DU JOUR O] ) Sty

nale de santé

* RECHERCHE:
1-AAP 20 000 euros pour Céline Bensimon, recu apres deux autres

2- Invitation d’une IPA (Infirmier en Pratique Avancée) pour intervenir a la journée afin de faire connaitre I’activité et les sujets de recherche >
favoriser la mise en place de recherches paramédicales

3- Prix « jeune chercheur » SFP/SFEIM/G2M La filiere participera avec 10 000€ = compenser les frais de transport payés par la SFEIM (mise en
place d’'une convention G2m et SFEIM/SFP) Acté en réunion le 10/07/25

4- Etudes médico-économiques: impact médical des Faux-positifs DNN; transplantation hépatorénale

5- Référencement des CRB et collecte des données et échantillons biologiques (nouvelle action du COPIL DGOS)
France BIONET: un formulaire pour le référencement du stockage des échantillons (cf COPIL DGOS)

6- Article COVID soumis; GSD Ib: J Donadieu

* FORMATION
1- Validation du DU diététique (lancement pour la rentrée 2026/2027) = campagne d’information pour candidatures diéts (Frais pour diets
payés par G2m)

2- Lancement d’un nouveau DU Dépistage néonatal (coordonné par D Cheillan (G2m) et F Huet (SFDN): module 2 coordonné par JB ARNOUX

25
3- Payer en partie les frais d’inscription pour les internes avec I'argent du DIU (accord/d&€Paris Saclay, en @ttentée PavisCentre)



Maladies rares

ORDRE DU JOUR O] ) Sty

ionale de santé

e TRANSITION:
1- Webinar enfant-adulte = 19 SEPTEMBRE 2025 a 13h

2- Transition adulte/Vieillissement (a venir)
3- Transition au niveau des urgences (a venir)
* INFORMATION

Participation de la filiere avec un stand a la SFP/SFEIM/CETL/SNFMI
Voulez-vous nous signaler d’autres congres d’intérét pour la filiere?

* PNDS: Réunion du groupe PNDS - PNDS a mettre a jour et nvx PNDS pour prochain AAP 2026 (non ouvert),
Participation au groupe PNDS de la DGOS -> un seul retour d’une association

22/09/2025 26
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ORDRE DU JOUR Ont

s a

Programme ETP PHEquilibre-Base / PHEquilibre-Grossesse pour patients PCU et leurs aidants,
en présentiel et distanciel

- Adaptation du programme LEUquilibre et ajout de modules pour la grossesse

- Présentation par visio du programme aux CMR le 11 septembre

- Recensement des besoins en outils pédagogiques (formulaire en ligne)

- Dispensation en distanciel par la filiere fin 2026

- En cours de création : vidéo de présentation PHEquilibre-Base

- En projet : vidéo de présentation PHEquilibre-Grossesse

* PLATEFORME DE PRISE EN CHARGE ET CALCULS DIETETIQUES D2M

?n - Attente d’'une premiere version pour débuter les tests par la filiere
® - Déploiement aupres des CRMR souhaitant I'acquérir (période de test) puis aux CCMR

* CHANGEMENT DE CHARGE DE MISSION DIETETIQUE & ETP

- Départ a la retraite de L. FRANCOIS, fin novembre 2025

- Remplacement par sabine DEWULF, avec prise de fonction en décembre 2025
27




Maladies rares

ACTUALITES Oy

nale de santé

 Maladies lysosomales

Création d’un annuaire des équipes soignantes prenant en charge de facon temporaire pour
les vacances I’enzymothérapie des patients ayant une maladie lysosomale

- Recensement des lieux d’enzymothérapie par région (en cours)

- Annuaire interactif

- Sera en ligne sur site internet filiere

e Vidéo présentation aux patients du programme ETP ENZY-MOI

- Validée par les associations de patients et les soignants concepteurs du programme
- Enligne sur le site internet filiere et chaine Youtube : https://youtu.be/os1N8Kasfnw

PSR

MALADIE LYSOSOMALE
PATIENTS & AIDANTS

—>Projet d’'un poster récapitulatif de I'offre ETP —Filiere G2m a afficher dans les centres pour I'information des patients
- Objectif Filiere: Au moins 1 session ETP par centre et par an 28
22/09/2025


https://youtu.be/os1N8Kasfnw

. Maladies rares
ACTUALITES (oM

Filiédre nationale de santé

* LIEN VILLE-HOPITAL:
-Enquéte a destination des médecins de ville (réunions équipe 8 septembre 2025/gpe de travail 24 SEPTEMBRE a 17h)

Objectifs & enjeux:
1. , les habitudes d'information et les pratiques de prise

en charge des professionnels de santé de ville (généralistes, pédiatres, pharmaciens, infirmiers,
diététiciens...).

2. :
a 3. . formats de formation, outils d'alerte, circuits
.o k e — d’'orientation, services d'appui.
-> Avec un enjeu stratégique : fournir des pour valoriser scientifiuement la

filiere et etayer les priorités d’action inscrites dans le PNMR 4.

29
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ACTUALITES L) L

nale de santé

* TRAITEMENTS

Projet de radiation de plusieurs traitements de la liste en sus du GHS (T2A)

Concertation par la DGOS en ao(t 2025. L’ATIH (acteur institutionnel qui collecte, analyse et publie des données médico-économiques des établissements de santé)
démarrera ses travaux le 18 septembre.

Impacts pour les MHM : si liste validée en I'état, certaines enzymothérapies (ERT), notamment dans les maladies lysosomales adultes, ne
seront plus remboursées si faites a I’hdpital mais uniquement en ville.

Inquiétudes des prof. de santé et des associations de patients car certaines ERT doivent étre initiées a I’hopital = courriers de G2m et
de I’association VML a la DGOS, qui en a accusé réception début septembre.

* EUROPE:

1-RDV avec I'équipe MetabERN/CPMS (?)

2-Représentants G2m dans le nouveau GT DGOS/registres ERN et projet Jardin : D. Dobbelaere, L Gouya, F. Mochel, M. Schiff
(1€ réunion a eu lieu le 08/09)

3- CPMS 2.0 : évolution de la plateforme

4-Anne Hugon - MetabERN

* COMMISSION D’ALIMENTATION G2m:
Echanges en cours avec DGCCRF et DGS suite a décision ANSES de ne plus valider les DADFMS = nécessité de réfléchir a un nouveau
processus de validation des DADFMS (notamment statut de la Commission d’Alimentation G2m)

30
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COPIL Filieres DGOS 1/07/2025

(J|eClre.,

DEes MmaLanies rares”

Initiée par un groupe de travail

* Aurélie Plessier, FILFOIE
* Julie Devictor, CNP, IPA
» Régis Peffault de Latour, MaRIH

* Nadia Belmatoug, G2m
 Hélene Berrué-Gaillard, Alliance Maladies Rares
* Frédéric Gottrand, FIMATHO



EditoriaI/Tribu he Rédacteurs en chef et adjoint pour 2 ans
Aurélie Plessier, Frédéric Gottrand,

Filiares Héléene Berrué-Gaillard, Nadia Belmatoug,

Associations de patients

Comité de rédaction

Innovations Régis Peffault de Latour, MaRIH, Julie Devictor IPA
. . - . Constitution : un représentant de chacune des 23 filieres de santé, (responsables des centres
Diagnostic, thérapeutique de référence et de compétence, des associations de patients, paramédical, des laboratoires

(médicaments, dispositifs...) de recherche et/ou de diagnostic etc.)

Focus clinique » Missions
. Participer au minimum a une réunion du comité de rédaction par an
Rega rds croises Force de proposition dans le théme des articles/dossier et dans la sollicitation des

Parcours patients coordonnateurs et des auteurs
Lien ville-Hopital
Institutions...

Plateformes Maladies Rares
Territoire

Europe
International

Recherche

@ ellre % Revue de presse

W pes maLapes rares’




COPIL Filieres DGOS 1/07/2025 O bj e ct ifs

Réunir ’ensemble des acteurs du parcours de soins dans les « Maladies Rares », autour d’une revue

Etre une tribune d’expression pour I’ensemble des filieres de santé maladies rares

Partager, valoriser les initiatives des filieres de santé, augmenter leur visibilité

Filieres de santé : 5 .
Professionnels de santé e Institutions
Associations de patients * Meédecins spécialistes de I’enfant et de I’adulte « BNDMR
Plateformes maladies rares * Médecins de ville/généraliste, Médecine de réadaptation... « CPAM
. Responsables des filiéres, * Généticiens, Biologistes, Bio-informaticiens, Laboratoires de « MDPH
gs recherche, Attaché de recherche clinique, Ingénieurs,
. Responsables des centres de référence . ...

, Scientifigues, Chercheurs, Conseillers en génétique...
et de compétence ques, ’ g q

* Soignants, Infirmiéres, Diététiciennes, Kinésithérapeutes,
Assistante sociale, Psychologues, Psychomotricien,
. Equipes médicales et paramédicales Orthophonistes, Orthoptistes...

. Représentants des associations de patients,

Des maLapies rares”’ %

. Responsables scientifiques, Chefs de projet




LES PROCHAINS EVENEMENTS m\gses

A NOTER DANS VOS AGENDAS :
Journées SFEIM automne: 24 — 25 novembre 2025

ASSEMBLEE GENERALE FILIERE 26 et 27 MARS 2026 EN PRESENTIEL

Lieu : Cité Internationale Universitaire de Paris : Fondation Biemans-Lapdtre - Cité Internationale
Universitaire de Paris, 75014

26.03.26 27.03.26 27.03.26
Matin Aprés-midi
RECHERCHE ASSEMBLEE CLINICO-BIO
académique et GENERALE et DEPISTAGE

industrielle
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