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Maladies rares : comment orienter ?

Participez activement a cette session avec votre smartphone via slido.com #013627
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Premiere question :

Qu'évoquent pour vous les
maladies rares ?

(D Start presenting to display the poll results on this slide.
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Selon vous pour une maladie rare,
quel est le temps moyen pour obtenir un
diagnostic a partir des premiers symptomes ?

(D Start presenting to display the poll results on this slide.
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Les Maladies Rares : un enjeu de santé publique

.4

Les maladles Rares en quelques chiffres’' :

7000

maladies rares

3200

génes responsables
de maladies rares
identifiés

Le parcours de soin =
un enjeu pour les
patients maladies rares

.
délai pour poser un
diagnostic et plus
de 5 ans pour ¥ des
personnes atteintes

50%

des malades sont

sans diagnostic pré-

cis

20%
de maladies rares
non génétiques

350

millions
de malades souf-
frant de maladie
rare a travers le
monde et 3 millions
en France

ment curatif

/4

des personnes at-
teintes attendent
4 ans pour que le
diagnostic soit envi-
sagé

5

malallies dépistées

néonatal

12%
des nouveaux mé-
dicaments sont des

médicaments dits

orphelins

50%
des nouvelles thé-
rapies génétiques
sappliquent aux
maladies rares
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Les Maladies Rares : un enjeu de santé publique

LES FRANCAIS MINIMISENT LE NOMBRE DE MALADES

On recense1 000a 8 000 maladies rares

LES FRANCAIS SONT TROP OPTIMISTES
SUR LES POSSIBILITES DE GUERISON

des Francais estiment que I’on :
ﬁ54% pgflt Baullégr?;sd’une maladie rare w Les maladles rares sont
LES FRANCAIS SONT CONSCIENTS DE LIMPACT difficiles a diagnostiquer

ET LA DIFFICULTE A VIVRE AVEC UNE MALADIE RARE

Oﬁ—\ ‘IO/ savent que les maladies rares
) 0

sont difficiles a diagnostiquer

0 1]% quelles sont sont invalidantes

CMGF:



Les Maladies Rares : un enjeu de santé publique

2020 Enquéte de recueil des besoins et des attentes des médecins généralistes pour une prise en
R, charge facilitée de leur patientele atteinte d’'une maladie rare
Fel el
Y2 .
_ Partenariat
RARES e la MEDE
EE— maladies rares CENERALE

Penser maladies rares

37% des médecins
géneralistes n'ont pas le

,k

o]

réflexe de penser a une ’H\
®

[ 30% ne connaissent pas I’existence des Centres de

'i“i'i“i‘ 1 1361 médecins généralistes répondants
AR

® & & o

ﬂ“ﬁ“ﬂ"ﬂ‘ référence maladies rares

maladie rare lors de
symptomes cliniques
inhabituels chez un patient

CMGF:



Les Plans Maladies Rares : structurer les acteurs

3 Plans Nationaux Maladies Rares
depuis 2005

f\‘gaonul

Professionnels Patients Patients & Professionnels Patients

Labellisation de

Centres de Référence Maladies Rares
“ ® MALADIES
RA R Es o v'par maladies rares

Q-I I ia nce INFO SERVICES v'ou groupes de maladies

maladies rares

* >1000 associations * le service national d’information et * 2018: Plus de 2220 centres maladies rares labellisés
de soutien, une équipe Campagne Nationale Relabellisation N bre 2017
professionnelle d’experts

w Faciliter le repérage des w Faciliter I'identification des w Faciliter I'orientation des w Faciliter la prise en charge pluridisciplinaire des -
ressources expertes patients vers la bonne asso patients patients ‘ m




Les Plans Maladies Rares : structurer les acteurs

3 Plans Nationaux Maladies Rares
depuis 2005

des ressources pour coordonner

4

Création des Filieres de Santé Maladies Rares

Labellisation par le Ministére de la Santé — pilotage DGOS
«nécessité de développer les mutualisations et les complémentarités entre les Centres de Reférence Maladies Rares»

filieres de sante

)

maladies rares

CMGF:



Les Plans Maladies Rares : structurer les acteurs

3 Plans Nationaux Maladies Rares
depuis 2005

des ressources pour fédérer

4

Création des Plateformes locales et territoriales

Labellisation par le Ministére de la Santé — pilotage DGOS

4 Plateformes de coordination 19 Plateformes d’Expertise
Outre-Mer Maladies Rares Maladies Rares
) AR D

CMGF:



Les Maladies Rares : un écosysteme de ressources

hopital

>2200(ri1ear;;:1ei25 rares f CCMR

centre de
compétence .Q
CRM

Structures
cenBe de 46 coordinatrices
référence

19 Plateformes d’Expertise 4 Plateformes Maladies Rares
Maladies Rares locales Outre-Mer territoriales

&5

2.
filibres ?a santé

maladies rares
nationales

hors
hopital

TN

Liberté
Egalité
Fraternité
‘. orphanet
. 1
Blliance SRR .
maladies rares o L. !
FONDATION {Ry AFMTELETHON ~
maladies i _ e
fargs: Hsiadies
Info

MINISTERE i
DES SOLIDARITES
ET DE LA SANTE

EURORDIS
Rare Diseases Europe

Services
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MERCI

maladies rares

https://solidarites-sante.gouv.fr/soins-et-maladies/prises-en-charge-specialisees/maladies-rares

CMGF:
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Maladies Rares Info Services

Céline Simonin
Coordonnatrice

Maladies Rares Info Services
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® MALADIES
RARES Maladies Rares Info Services

INFO SERVICES

maladiesraresinfo.org
0156 53 81 36

Service national PLANNATIONAL 4 f e
i - Iy . ‘ DIES RARE 1 .
d'information, d'orientation 2018-2022 LT Saduellos Ko

et de soutien sur les
maladies rares depuis 2001

N\ )
un diagnostic et un traitement :

_ MINISTERE 0
Avec le soutien de DES SOLIDARITES AFMTELETHON
ET DE LA SANTE INNOVER POUR CUERIR ' ‘

Liberté
Egalité
Fraternité



afag

A O ® MALADIES Ur?e éguigle’ de i
RARES C arges ec.ou e
INFO SERVICES et d'information
n . . Collectif Aa
dont 1 meédecin
maladies groupes de

=n 2021 différentes pathologies



WMALADIES A votre service et au services de

RARES :
INFO SERVICES vos patients et leurs proches
100%
Information sur la maladie des professionnels satisfaits
94%

4 Orientation médicale
des personnes malades et

grandes leurs proches satisfaits

Questions sociales et
juridiques 1

problematiques
jour ouvre = délai de réponse

Soutien

moyen (demandes par mail)



® MALADIES

RARES

INFO SERVICES
maladiesraresinfo.org
01 56 53 81 36

info-services@maladiesraresinfo.org
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Qu’est-ce qu'une filiere de
santé maladies rares ?

(D Start presenting to display the poll results on this slide.
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Les Maladies Rares : un écosysteme de ressources

Centres f
h 6 p Ital >2200maladies rares CE%MB

compétence

19 Plateformes d’Expertise 4 Plateformes Maladies Rares
Maladies Rares locales Outre-Mer territoriales

2.
filibres ?a santé

maladies rares
nationales

MINISTERE i
DES SOLIDARITES
ET DE LA SANTE

Liberté
Egalité
Fraternité

EURORDIS
Rare Diseases Europe

orphanet

I Inserm

LHliance

maladies rares ':}\\\ L
h ors FONDATION §\ AFMTELETHON ‘f"
maladies o

hopital

TN

Maladies B
rares  Z3each
I'nfofs

Services
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Les Plans Maladies Rares : structurer les acteurs

¢ 3 Plans Nationaux Maladies Rares
depuis 2005

des ressources pour coordonner

¥

Création des Filieres de Santé Maladies Rares
Labellisation par le Ministére de la Santé — pilotage DGOS

«nécessité de développer les mutualisations et les complémentarités entre les Centres de Référence Maladies Rares»

Micséres v Assurent la coordination des Centres de Référence Maladies Rares

Vv Organisées par thématique d’organes

Vv Appliquent la politique de santé maladies rares : Plans Maladies Rares
v Coordonnées par un médecin

v Equipe projet

filires de santé

maladies rares

e 2014 : 23 filieres de santé maladies rares labellisées

d Campagne Nationale Relabellisation 2018 C “ZG Fﬂ
o™

°

[ OD 1




Missions des Filieres de Santé Maladies Rares

filieres de sante

maladies rares

des réseaux pour instaurer des
synergies et coordonner les centres de
référence maladies rares & tous les
autres acteurs des maladies rares

’ Coordonner rinnovation & la recherche

' @ Développer les liens européens et

internationaux

CMGI

2022



Role : Fédérer les partenaires maladies rares

Ex P
PE o it b P Tres ()
L’institution Erbeasante. < y 7

TN /’Q%

maladies rares™” < £

La Filiere de filiéres de santé -
maladies rares

COORDONNER

CMGF:
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filieres de sanfe :
\
maladies rares

LA FILIERE : UN FIL
CONDUCTEUR
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Llliance

‘maladies rares

w.alliance-maladies-rares.org

Les 23 Filiéres de Santé Maladies Rares

TETE COU
Maladics rares de la téte, du cou et des
dents

Cardiogen

FAVA-Multi
Maladics vasculaires rares avec atteinic|

AnDDI-Rares

MCGRE
Maladies constitutionnelles rares du

MWM-NMME

MHEMO
Maladies bémorragiques constitution

Brain Team

Maladies rares & expression matrice o
cognitive du syvéme nerveus central

DéfiScience

Maladies rares i développement cere-|
bral t déficience intellectuel

RESPIFIL
Maladies respiratoires cares.

MUCO/CFTR

Mucoviscidose et affections liées & une
anomalie de CFTR

FILFOIE

Les 23 Filieres de Santé Maladies Rares

Isystéme nerveux central

JAnomalies du développement déficience intellectuelle] AnDDI-Rares |Pr Laurence Olivier-Faivre (Dijon)
lde causes rares
Maladies cardiaques héréditaires CARDIOGEN |[Dr Philippe Charron (Paris)
[Maladies rares a expression motrice ou cognitive du .

BRAIN-TEAM [Pr Christophe Verny (Angers)

[Maladies rares du développement cérébral et
déficience intellectuelle

DéfiScience

Pr Vincent des Portes (Lyon)

ICFTR

Maladies auto-immunes et auto-inflammatoires FAPR Pr Eric Hachulla (Lille)
Isystémiques rares

[Maladies vasculaires rares avec atteinte FAVA-Multi |Pr Guillaume Jondeau (Paris)
multisystémique

[Maladies hépatiques rares de I'enfant et de 'adulte FILFOIE Pr Olivier Chazouilléres (Paris)
[Maladies neuromusculaires FILNEMUS |Pr Shahram Attarian (Marseille)
[Maladies rares en dermatologie FIMARAD  [Pr Christine Bodemer (Paris)
Malformations abdomino-thoraciques FIMATHO  |Pr Frédéric Gottrand (Lille)
Maladies rares endocriniennes FIRENDO  |Pr Jérome Bertherat (Paris)
Maladies héréditaires du métabolisme G2M Pr Pascale Delonlay (Paris)
[Maladies rares immuno-hématologiques MARIH Dr Régis Peffault de Latour (Paris)
[Maladies constitutionnelles rares du globule rouge et MCGRE Pr Frédéric Galactéros (Créteil)
[de I’érythropoiese

[Maladies hémorragiques constitutionnelles MHémo  |Pr Sophie Susen (Lille)
[Mucoviscidose et affections liées a une anomalie de Muco/CFTR |Pr Isabelle Durieu (Lyon)

[Complications neurologiques et sphinctériennes des

NeuroSphinx-

Dr Sabine Sarnacki (Paris)

Imalformations pelviennes et médullaires rares GBS

Os-Calcium/Cartilage-Rein OSCAR Pr Agnés Linglart (Bicétre)
Maladies rénales rares ORKiD Pr Denis Morin (Montpellier)
[Maladies respiratoires rares RESPIFIL  |Pr Marc Humbert (Paris)
[Maladies rares sensorielles SENSGENE |Pr Hélene Dollfus (Strasbourg)
ISclérose latérale amyotrophique SLA Pr Philippe Couratier (Limoges)
[Maladies rares de la téte, du cou et des dents TETECOU  |Pr Nicolas Leboulanger (Paris)

2022



Les outils créés par les Filieres de Santé Maladies Rares

A Livret de présentation des Filiéres 1 Vidéo de présentation des Filieres 0 Ressources web
HEMO e onneles TRANSITION ? & fi_'n",
smams == slieres de sa
FEE g: ‘e F|||e|rad.|es r .
o'er® = - 2

I\
otre annuaire ETP Maladies Rares 4

Leg 6 dimengions de 8a Trangition

dans le champ des maladies rares

J Recommandations de prise en charge Q Informations patient

P
s
maladies (WES
COVID-19:
ATIONS DES
RECOMMAND!
FILIERES MALADIES RARES |

LE SEQUENGAGE DU GENOME
Quiest-ce que C'est et & quoi ¢a sert

pour les maladies rares




Un portail web

Et si c’'était une maladie rare ?

* Portail de redirection d’information

w‘ o

mmu\zhs&

3.000.000

e Visibilité des outils inter-FSMR

Disponible sur smartphone, tablette et ordinateur.

e Actualités des FSMR : journées annuelles,
www.filieresmaladiesrares.fr

Un site internet dédié aux professionnels webinai res, outils...
de santé pour une meilleure prise en
charge des patients

filieres de santé

maladies rares

2022

CMGI


https://www.filieresmaladiesrares.fr/

MERCI

filieres de sante
maladies rares

fsmr.fr

CMGF:
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Selon vous, vers qui le médecin va orienter
son patient ?

Vous avez le droit de tricher et de
consulter la méme brochure que notre
médecin...

(D Start presenting to display the poll results on this slide.
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Les Maladies Rares : un écosysteme de ressources

hopital

Centres
>2200madies CCMR 19 Plateformes d’Expertise 4 Plateformes Maladies Rares
centre de A S
A Maladies Rares locales Outre-Mer territoriales

CRM
cenBe de

référence

o2 e
w
p 46 Structures
coordinatrices
.2 -
filiéreg de santé
&' l

maladies rares
nationales

hors
hopital

TN

Liberté
Egalité
Fraternité
‘. orphanet
. 1
Blliance SRR .
maladies rares o L. !
FONDATION {Ry AFMTELETHON ~
maladies i _ e
fargs: Hsiadies
Info

MINISTERE i
DES SOLIDARITES
ET DE LA SANTE

EURORDIS
Rare Diseases Europe

Services
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Les Plans Maladies Rares : structurer les acteurs

Professionnels

w Faciliter le repérage des
ressources expertes

BHlliance

* >1000 associations

w Faciliter I'identification

¢ 3 Plans Nationaux Maladies Rares
depuis 2005

|:\‘gjtri‘orml

Patients & Professionnels

® MALADIES
RARES
INFO SERVICES

* le service national d’information et
de soutien, une équipe
professionnelle d’experts

Patients

‘(

maladies rares

w Faciliter I'orientation des

des patients

patients vers la bonne asso

Patients

Labellisation de
Centres de Référence Maladies Rares

v'par maladies rares

v'ou groupes de maladies

* 2018: Plus de 2220 centres maladies rares labellisés

C

le Relabellisation Ne bre 2017

w Faciliter la prise en charge pluridisciplinaire
des
patients

CMG

.1
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Le Centre de Référence Maladies Rares : organisation

1 Définition

wune équipe hospitaliere hautement
spécialisée :

expertise avérée pour une maladie rare
ou un groupe de maladies rares

qui développe son activité dans les
domaines de la prévention, du
diagnostic, des soins, de
I'enseignement-formation et de |la
recherche.

qui integre également des compétences
paramédicales, psychologiques,
médico-sociales, éducatives, sociales et
des partenariats avec les associations

Missions :

coordination

expertise

recours

enseignement — formation
recherche

ooouoo

] 2 entités structurantes...

o
G}

Constitutif

&

Coordonnateur

Constitutif

Un centre coordonnateur :

L assure la prise en charge globale du groupe de maladies rares
avec toutes les structures d’amont et d’aval - au niveau national

O intégre les associations de malades

Q assure les 5 missions ministérielles

A

Constitutif

Des sites constitutifs :

U complémentarité d’expertise, de recours, de recherche
U prise en charge pédiatrique ou adulte complémentaire
O prévalence ou la diversité légitiment un déploiement

géographique

2022



Le Centre de Référence Maladies Rares : organisation

1 Définition

wune équipe hospitaliere hautement
spécialisée :

expertise avérée pour une maladie rare
ou un groupe de maladies rares

qui développe son activité dans les
domaines de la prévention, du
diagnostic, des soins, de
I'enseignement-formation et de |la
recherche.

qui integre également des compétences
paramédicales, psychologiques,
médico-sociales, éducatives, sociales et
des partenariats avec les associations
de personnes malades.

4 ...complétées par des ressources de proximité

Centres de compétence maladies rares :
QO Prise en charge et suivi des patients

O Proximité territoriale

(patients — équipes de proximité)

U En coordination avec le coordonnateur

:i et les constitutifs

Coordonnateur

-

@_\. @

Constitutif /i‘:-i > Constitutif

Constitutif

2022

> CMGI



Le Centre de Référence Maladies Rares : un réseau

d’expertise

Un maillage de prise en charge serré par les CRMR

Prochaine Campagne Nationale Relabellisation : 2022

‘ { .
an e % ,f»?‘" y
gt h‘w e ‘V:N fo \" ﬂ_ . 2 J o
L e dC)y 387 Centres de Référence
. 1 smme .
"'&Pr-f‘/ Maladies Rares
/ [4 }
el "‘,, f+ ()
o A A, P
‘ “ w L:L‘M.»v{\ I\:é M/N/j;? &)
“ 4 1757 Centres de Compétence
N £ .
e i T 1+]] Maladies Rares
s \/ + 83 Centres de ressource et de compétence
= /5 3 —m\t;,w_,x; 1\
- & e i i [
< ¥ -~ 2 4 = |
j i+h e
e < + b

nnées
Novembre 2017

Centi
>2200 rne:lardeise's rares
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Des parcours patient maladie rare

Erreur ) /
diagnostique N
@ : S
: \I - ; Séquencage RCP ) _
1 - hautdebit post-test Diagnostic
" y = Sl DIAGNOSTI(———@=nnevnnunns
= : .
Consultations i
spécialistes
srssmnnnuni
Recherche

Analyses
biologiques p

' —

1 Médecin & &—SENTIMEN

symptomes généraliste \" Solitude  Découragement  Injustice Epuisement
Scolarite Prise en charge Acces Associations Emploi
multidisciplinaire  auxdroits
Le Médecin Généraliste au carrefour L’errance diagnostique fait partie du parcour:
du parcours du patient mais on pourrait la rayer de la carte

CMGF:



Role du Médecin Généraliste dans le parcours patient maladie rare

DAVOIr Ia culturn A daribkAa « AF A~ A AFATF LIAA m—'\l—'\Aie rare ?

mwm
IV (0P, T0 LS GERE (OMMENT
“TON ANTIENTT "ENSANT DE LALUNE" 7

) EER
ALANGA!
~ o

2
=
\
g
24
&2\

JPouvoir orienter vers les bons acteurs ressources : il est en 1¢" ligne

Etre coordonné avec le Centre de Référence Maladies Rares :

pour le suivi du patient

CMVGF

2022



Tous concernés par ces maladies au long cours

Parcours de soins

* Tout age, notamment précoce, enfant

* Incertitude diagnostique puis pronostique ( vital engagé)

* Centre expert pointu / proximité =1 ere ligne/3 eme ligne
* Traitements et protocoles expérimentaux, recherche

Premier Recours
Urgences

Approche
globale
Complexité

Continuité
Suivi

Coordination
des soins

Approche
centrée Patient
Relation
Communication

Education en santé
Dépistage
Prévention individuelle
et communautaire

Parcours de santé

* Continuité et coordination des intervenants
* Qualité de vie

* Role famille et entourage, et aidants

* Autonomie, dépendance, handicap

Professionnalisme

Référentiel métier et compétences

Parcours de vie repi g B
Cette marguerite représente les 6

>
s « . . ecine gén rll;:lpalesuge Ia' Wmhg' . /m{
* Démarches administratives E.‘;{.?:& = e et e i

Elmeﬁo'?'u‘?om{a: Ptales : sﬂumﬂw" w' '"'" groupe « niveaux de compétences u
contextuelle. du CNGE

* Adaptation professionnelle pour les parents,
* Scolarité puis formation pour les enfants, insertion professionnelle

n
<
L



MERCI

maladies rares

https://solidarites-sante.gouv.fr/soins-et-maladies/prises-en-charge-specialisees/maladies-rares
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Et vous, quel(s) outil(s)
utilisez-vous pour vous aider a
poser un diagnostic ?

(D Start presenting to display the poll results on this slide.
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LES CLES DU DIAGNOSTIC €.

Docteur Isabelle MELKI
Pédiatre, hopital Robert Debré, Paris

Centre de référence pour les
maladies auto-immunes et systémiques de I'enfant RAISE

Coordinatrice de lacommission errance et impasse diagnostiques
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Fievre trop fréquente chez I'enfant

filigres de santé

maladies rares

@ DU DIAGNOSTIC

—e CIBLER les signes —e LIER les éléments entre eux

—e STATUER sur le diagnostic définitif

o Interrogatoire et examen cli FIEVRE TROP Prsse&cftie de signes d'alerte
Antécédents familiaux (arbre généalogique) FREQ,UENTE CHEZ déficit immunitaire

« Antécédents personnels N

o Caractéristiques des poussées (age de début, durée, fréquence,

périodicité, facteurs déclenchants, signes associés, efficacité des

traitements)

« Examen clinique complet (poids, taille, courbe staturo-pondérale)

Réaliser en dehors d’un épisode fébrile : NFS
Point d’appel clinique : avec formule, dosage pondéral des IgG-A-M,
« cassure de la courbe pondérale sérologies vaccinales au terme de
« et/ou arthralgies a primo-vaccination
« et/ou examen inter critique anormal
Avis spécialisé (FAI?R® OU CEREDIH?
EN FONCTION DE LA CUNIQUE)

{

Fidvres récidivantes/intermittentes [ > . Avis spécialisé
pisodes non stéréotypés, répétition . span,
d’infections virales, prédominance hivernale, Syndrome inflammatoire
débutant a la mise en collectivité pendant les acces et

Si anormal: Avis spécialisé
(CEREDIH?)

f <—l Fidvre récurrente
> 3 épisodes stéréotypés depuis > 6 mois

absent en dehors 4 «Réaliser en dehors d’un épisode fébrile : NFS, CRP, ASAT,
% b ALAT, créatinémie
Syndrome inflammatoire « Pendant un épisode fébrile :

Réaliser en dehors d’un épisode perl;dant les gc;:‘és et « Eliminer infection bactérienne, si doute (Radio thorax, ECBU), i
fébrile : NFS, CRP, ferritine apsentendencrs suspicion dangine, streptatest.
3 *Si |nfect|on éliminée, réaliser NFS et CRP

de m: remplis Antécédents familiaux et/ou éléments compatibles

Si carence martiale : avec une maladie auto-inflammatoire monogénique

supplémentation

; Sanaes Critéres de
Infections répétées a

y : > Aw iali :
I'entrée en collectivité EME® remplis K Spedn Sé...-'
(maladie d’adaptation) \\
Rassurer la famille (maladie fréquente,
sseeecesssseeccasserectssnssnes multifactorielle, bénigne) Proposition de
¢ 3Critéres PFAPA : https://urlz fr/gDZw traitement des accés : paracétamol et
‘PFAPA:&ML@ AINS en 1% intention, dose unique de
+ SCritéres FMF : https://urlz fr/gDZD corticoides en 2" intention 1 des 4 critéres suffit :
. 5Deﬁc|t immunitaire s « Inefficacité du traitement des accés ressaess

h ihfr « Plus d’un acceés par mois <" ientres experts FAIR : https://www.fai2r.org *

- 2 « Durée > 10 jours 2 CEREDIH:
(NN LI .« Atypies/signes digestifs/arthrite SnTes emperts

Rédaction : ML FREMOND, S GEORGIN-LAVIALLE, V HENTGEN, E JEZIORSKI, | MELKI (Janvier 2022) Edition : Filiére FAPR - www.fai2r.org
Relecture : B AZEMAR, F CORRARD, P DUSSER-BENESTY

Filiéres de Santé Maladies Rares - www.fsmr.fr



Pourquoicesclés?

% PNMR3: réduire I'errance et I'impasse diagnostiques
4

Questionnaire patients
via les associations partenaires

1

Aider le médecin généraliste
Augmenter la culture du doute

Faire connaitre les maladies rares
et les signes cliniques d’entrée




Un outil, 3 objectifs

e Les objectifs des clés du diagnostic :

Cibler un signe clinique Guider la prise en charge
classique de mode d’entrée en soins primaires
dans la maladie rare mais vers des explorations
parfois fréquent dans la non invasives et peu
population générale couteuses

Orienter vers un
diagnostic de maladie
rare et vers le bon

expert



0 Interrogatoire et examen clinique

- Age de début, antécédents familiaux, facteur.s déclenchant.s, professions
favorisantes, loisirs

+ Médicaments vasoconstricteurs: collyres, béta bloqueurs, tryptans

+ Facteurs de risque cardio-vasculaires : athérosclérose, tabac, toxiques, etc
+ Unilatéral ou bilatéral, caractére paroxystique (quelques minutes) ou
permanent (quelques jours), trouble trophique associé

+ Signes systémiques: arthralgies, photosensibilité, syndrome sec ...

Non paroxystique

Pas d’ischémie digitale
- Manceuvre d’Allen* normale
- Pas de poussée paroxystique
- Acrocyanose/engelures typiques
= pas de bilan
uf efgelurtanersistantd'éreé

Ischémie digitale [A] [B]

- Imagerie vasculaire

- Capillaroscopie

- Echographie cardiaque

- Biologie (AANZ, aPL3, ANCA?,
autres facteurs de thrombophilie

- Acrocyanose [C]

- Engelures [D]

- Hématome digital spontané [E]
- Acrocholose

+ Artériopathie d’origine professionnelle
- Embolies

+ Paranéoplasique

- Connectivites, vascularites

- Maladie de Buerger

e ® © o o o o ° o o o

« 'Manceuvre d’Allen : https://urlz/gQjd

. AAN : anticorps antinucléaires
o o 0o 0o o 0 o o o o

Rédaction : Dr B BADER-MEUNIER, Pr E HACHULLA, Dr JB MONFORT, Dr P SENET (Janvier 2022)

Relecture : Dr E BOURRAT, Pr J CONSTANS, Pr C FRANCES, Pr M LAMBERT, Pr MA PISTORIUS, Pr JL STEPHAN

CIBLER les signes —o LIER les éléments entre eux

filieres de santé
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@ DU DIAGNOSTIC

—o STATUER sur le diagnostic définitif

ACROSYNDROME
VASCULAIRE
CHEZ L’ADULTE

@ Eliminer acrosyndromes non vasculaires

+ Canal carpien

* Acrocholoses
+ Acrosyndromes neuropathiques (exemple Fabry)
+ Algoneurodystrophie

3 3 phases du Raynaud :

- Syncopale (blanche) :
quasi-obligatoire

- +/- Cyanique (bleu)

-, t/- Hyperhémigue (rouge)®

Paroxystique

Au chaud : érythermalgie [F] Au froid : Raynaud [G]

AANZet capillaroscopie [H]
Si unilatéral, faire en plus :
écho-Doppler artériel membre
sup et pression systolique digitale

Raynaud primaire

Erythermalgies secondaires

NFS plaquettes, TSH, AAN?
+/- mutation JAK2
Recherche neuropathie
des petites fibres

Erythermalgies
primitives

- Familiale

- Microcirculatoire

Raynaud
secondaire

- Connectivites
(sclérodermie ++)
- Artériopathie d’origine
professionnelle (manceuvre
d’Allen? pathologique)

- Syndrome myéloprolifératif
- Hyperthyroidie, lupus
- Hémoglobinurie paroxystique nocturne

P

. e o o o o o e o o o o

5 https://www.fai2r.org/les-centres-fai2r/

1S
. e o o o ° o e o o o o o

3aPL : anti-phospholipides
4ANCA : anticorps anticytoplasme des neutrophiles
© o o 6 o o o o o 0 6 0 0 ® o o

.

Edition : Filiere FAI?R - www.fai2r.org

Filieres de Santé Maladies Rares — www.fsmr.fr




Ou les trouver ?

P oite nternet v PR USSR ... [
s des filieres de santé maladies rares
WWW.FSMR.FR

Qutilthéque
¢ Onglet MEDECIN‘S GENERALISTES
OIS OUTILTHEQUE

Médecins généralistes

MEDECINS GENERALISTES

MALADIES RARES *QUAND Y PENSER ?




filieres de santeé
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DES QUESTIONS?
@ LEs @@, @, DU DIAGNOSTIC

Retrouvez nous sur le
Stand 64 Filieres de Santé Maladies Rares

Contactez notre Chargée de missions FAI’R



mailto:Alexandra.willems@chu-lille.fr

Merci pour votre attention

*’w

fc1|2r

ﬂ Suivez-nous sur :

a O @& @&

facebook.com/FAI2R instagram.com/filiere_fai2r @contactfai2r linkedin.com/in/fai2r Filiere de Santé FAI2R




Merci pour votre participation!

Stand n°64

filieres de sanfé

maladies rares
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