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1. La filiere ORKIiD OxKiD

FILIERE

Contexte national

La création des filieres de santé maladies rares vise a développer les synergies entre Ef .-
. P . . . .. . Liberté « Egalité « Fraternité
acteurs et a améliorer l'efficience des dispositifs en termes de prise en charge et de REPUBLIQUE FRANGAISE
recherche. MINISTERE
DES AFFAIRES SOCIALES
ET DE LA SANTE

Une mise en place en trois étapes

UPremier Plan National Maladies Rares (2004-2008) : améliorer I'accés au diagnostic et a la prise en
charge des personnes atteintes de maladies rares, grace a la mise en place de 131 centres de référence
maladies rares labellisés (CRMR). Le dispositif a été complété par I'identification de 500 centres de
compétences rattachés aux CRMR et offrant un appui pour la prise en charge de proximité.

USecond Plan National Maladies Rares (2011-2014) : améliorer la structuration et la visibilité de
I'action des CRMR.

Lancement d’un appel a projet pour la constitution de filieres de santé maladies rares lancé
par 'instruction N° DGOS/PF2/2013/ 306 du 29 juillet 2013,

P Création de 23 filieres de santé maladies rares (FSMR) pour animer et coordonner les
acteurs impligués dans la prise en charge et la recherche autour des maladies rares.
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FILIERE

Ses missions

(J Rassembler les expertises humaines et ) Faciliter le diagnostic et I’'accés aux soins
techniques au niveau national
et international . ,
J Collaborer avec les associations de patients

J Faciliter et organiser la transition de la 0

e C Assurer une veille épidémiologique
pédiatrie vers la médecine de I'adulte P g9

(] Favoriser I'intégration scolaire et au travail -l Renforcer les liens avec des actions et
g programmes européens

(] Harmoniser les pratiques et les protocoles s ,
pratiq P (] Collaborer avec les autres filiéres de santé

maladies rares
(] Développer I'éducation thérapeutique

C Impulser les actions de recherche et

I’'innovation ““
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2. Les premiere actions de la filieres
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Création d’un site internet
www.filiereorkid.com

& Firefox Fichier Edition Affichage _Historique

Marque-pages _Outts_Fenétre _Aide

005G B @ ma 1331 QI

00  Mrber-owmms O TaMmisCl | Sewfous i | Cotm tyendiple | Pieibon | Coe Py diphs | 3 rovmapssis / O omairier <\ b K
(€ ) @ localnost 8888 /orid, Qe
\&/

OXiD .

Qui sommes-nous ?

L filiére ORKID est constituée des 4 Centres de Références des maladies rénales rares (CRMR) auxquelles
sont associées 17 Centres de Compétences, les sociétés savantes: la Société de Neéphrologie Pédiatrique
P d

et la Société de

‘expertise dans le domaine des maladies rénales rares.

La filiére a pour missions de

v Rassembler les P g

les autres une

au sein d'un réseau national unique

maladies rénal pour enfants et pour adultes,

v Mutualiser les compétences humaines et techniques au niveau national et interational

v Harmoniser les pratiques et les protocoles

v Impulser les actions de recherche et linnovation ...

Actualités

Tl L

© 4 septembre 2015

Actualits 3 Copy

Lorem ipsum dolor sit amet, consectetur
adipiscing elit, sed do eiusmod tempor
incididunt ut labore et dolore magna aliqua. Ut
enim ad minim veniam, quis nostrud
exercitation ullamco laboris risi ut aliquip ex ea
commodo consequat. Duls aute Irure dolor in
reprehenderit in voluptate velit esse cillum
dolore eu fugiat nulla pariatur. Excepteur sint

occaecat |...]

€n savoir plus

©2janvier 2014

Actualte 1

Lorem ipsum dolor sit amet, consectetur
adipiscing elit, sed do elusmod tempor
incididunt ut labore et dolore magna aliqua. Ut
‘enim ad minim veniam, quis nostrud
exercitation ullamco laboris nisi ut aliquip ex ea
commodo consequat. Duis aute irure dolor in
reprehenderit in voluptate velit esse cillum
dolore eu fugiat nulla pariatur. Excepteur sint
occaecat [...]

€n savolr plus
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Le réseau de santé des malad
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CENTRES DE REFERENCE
Qui sommes-nous ?

La filiere ORKID est constituée des 4 Centres de Références des maladies rénales rares (CRMR) auxquelles one: “
sont associées 17 Centres de Compétences, les sociétés savantes: la Société de Néphrologie Pédiatrique

et la Societé de Néphrologie, les associations de patients ainsi que tous les autres acteurs ayant une @xwmn ./gg\
expertise dans le domaine des maladies rénales rares. o o

La filiere a pour missions de :

TROUVER UN CENTRE
v Rassembler les structures de prise en charge des maladies rénales rares, pour enfants et pour adultes,
au sein d’un réseau national unique

v Mutualiser les compétences humaines et techniques au niveau national et international o Q
v Harmoniser les pratiques et les protocoles i

v Impulser les actions de recherche et I'innovation ... - Q L
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® ORKID LES MALADIES RENALES RARES v PATIENTS ET FAMILLES v LA RECHERCHE v PROFESSIONNELS DE SANTE v

ORKID

# / ORKID

CENTRES DE REFERENCE

Historique

Le premier plan national maladie rare (PNMR1), 2005-2008, mené par la DGOS, a permis de structurer “

I'organisation de I'offre de soins pour les maladies rares en créant des Centres de Référence Maladies

Rares (CRMR) et des Centres de Compétences Maladies Rares (CCMR) répartis sur I'ensemble du S
territoire. Ces centres sont associés a des laboratoires de diagnostic et de recherche, des sociétés a‘lﬁf'ﬁ:" \;ﬁﬂ‘/

savantes et des associations de patients.

Afin de renforcer les liens entre tous les acteurs et de mutualiser les ressources, le plan national maladie =~ TROUVER UN CENTRE
rare (PNMR2), 2011-2014, a voulu la création des Filieres de Santé Maladies Rares.

Créées en 2014, les 23 filieres de santé ont pour missions principales d’étre un lieu d’échanges entre les ! Q V.
différents acteurs qui collaborent afin d'améliorer la qualité de la prise en charge des personnes atteintes O g
de maladies rares, favoriser la recherche et développer I'enseignement et la formation.

La filiere de santé des maladies rénales rares de I'enfant a I'adulte, ORKID, est coordonnée par le Pr. Denis
MORIN au CHRU de Montpellier.

Pour en savoir plus sur les maladies rares, cliquez ici.

AGENDA

LeS mISSIonS de Ia fl“ére There are no upcoming events.

La filiere ORKID est constituée des 4 Centres de Références des maladies rénales rares (CRMR) auxquelles
sont associées 17 Centres de Compétences, les sociétés savantes: la Société de Néphrologie Pédiatrique
et la Société de Néphrologie, les associations de patients ainsi que tous les autres acteurs ayant une
expertise dans le domaine des maladies rénales rares.

L a filiere a nour missions de :
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Les reins et leurs fonctions

QU,ES-I-- Qu'est-ce qu'une maladie rénale rare ? )IE RENALE RARE ?

# / QUEST-CEQU' Liste des maladies rénales rares

CENTRES DE REFERENCE

¢

Quelques chiffres

‘sod
@ ne
S~
Une maladie est dite rare Le nombre de maladies Plus de 30 000 personnes
lorsqu’elle touche moins de rénales rares est estimé a sont atteintes d’'une maladie
1 personne sur 2000 300 environ. rénale rare en France en

sachant que ce chiffre est
certainement sous-estime.

Définitions

AGENDA

Une maladie rare se définie avant tout par son incidence, c’est a dire par le nombre de nouveaux cas
survenant chaque année dans la population générale. Les maladies rénales rares peuvent étre d’origine
génétique, c’est a dire qu'elles résultent alors d’une altération d’un ou plusieurs genes. Elles peuvent
également étre d'une autre origine, acquise. Elles peuvent apparaitre des la naissance, voir méme pensant
la période anténatale mais peuvent également se révéler tout au long de la vie.

There are no upcoming events

Elles se caractérisent donc par :

v leur rareté : elles touchent 1 personne sur 2000, tout individu confondu (age, sexe, ),
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LISTE DES MALADIES RENALES RARES

# / LISTE DES MALADIES RENALES RARES

TOUTES LES MALADIESABCDEGHLNOPRSYV CENTRES DE REFERENCE
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Déficit en vitamine D 24-hydroxylase Dent
Denys Drash Dysplasie immuno-osseuse de Schimke AGENDA
Dysplasie kystique Dysplasie rénale bilatérale

S 3 3 There are no upcoming events
Dysplasie rénale multikystique

Fabry Fanconi

Galloway Gitelman
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NEPHROPATHIE DU PURPURA RHUMATOIDE

# / NEPHROPATHIE DU PURPURA RHUMATOIDE

# Edit CENTRES DE REFERENCE

Qu’est-ce quela néphropathie du purpura rhumatoide?

La néphropathie du purpura rhumatoide est une complication du purpura rhumatoide qui est une NepnsEones “
vascularite (inflammation des petits vaisseaux) qui touche principalement la peau, les articulations i
et le tube digestif. Le purpura rhumatoide se complique d'une atteinte rénale dans 20 a 50% des am\mm ’—ﬁg\
cas chez I'enfant et 45 a 85% des cas chez I'adulte, il s’agit de la néphropathie du purpura e ~—
rhumatoide.

. . TROUVER UN CENTRE
= A guelle fréquence trouve-t-on la néphropathie du purpura rhumatoide dans la population ?

Cette maladie est beaucoup plus fréquente chez I'enfant. Sa fréquence est estimée entre 6 Q 'g
et 20 /100 000 enfants et 0.1 a 0.8/100 000 adultes. Q .
=t Y
Quelles sont les causes et les moyens de transmission de la néphropathie du purpura
rhumatoide ? 1=
L —

Quels sont les symptomes de la néphropathie du purpura rhumatoide ?
Quels examens doit-on passer pour le diagnostic? SEENDA
Comment évolue la néphropathie du purpura rhumatoide? There are no upcoming events.

Quelles situations de handicaps peuvent découler de la maladie?

Quels sont les traitements a suivre?



Contact Espace Membre T

° 2 ORPHAN
' LKIDNEY
EDISEASES

* ORKID LES MALADIES RENALES RARES v PATIENTS ET FAMILLES v LA RECHERCHE v PROFESSIONNELS DE SANTE v

Trouver un centre

TROUVER UN CENTRE Associations de patients

# / TROUVER UN CENTRE Education thérapeutique du patient

Médico-Social

Adresse CENTRES DE REFERENCE
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There are no upcoming events
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CHRU BREST

# / CHRU BREST

@ & Edit CENTRES DE REFERENCE

CHRU Brest

Hoépital Morvan — 2 Avenue Maréchal Foch
Hopital Cavale Blanche — Bd Tanguy Prigent
29609 Brest

Site Internet

Pédiatrie

Néphrologue Dr Nadine JAY

Pr Loic de PARSCAU f Q
Généticien Service de Pédiatrie et Génétique Médicale Q
CHU Morvan o
Radiologue 29609 Brest Cedex Q .
Urologue Contact M e ] .

e L +33(0)298 223389
Obstétricien
AGENDA

Imagerie foetale
There are no upcoming events

Foetopathologiste

Parameédicaux

Adulte

Néphrologue Pr Yannick le Meur

Service de Néphrologie
Généticien CHU La Cavale Blanche
29200 Brest

Radiol
i Contact
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Les sociétés savantes

Contact Espace Membre

LES SOCI ETES SAVANTES Les laboratoires de recherche et de diagnostic

# / LES SOCIETES SAVANTES

La Société de Néphrologie Pédiatrique (SNP)

,‘;\'t DE Ng,,

. SOCI

©
90708%

2,
)
e

La Société de Néphrologie Pédiatrique est une association régie par la loi du ler juillet 1901 et le décret
du 16 aoat 1901. Elle a pour objectif de:

v permettre un meilleur développement des soins et de la prévention des maladies rénales chez I'enfant.
Selon la Convention Internationale des Droits de I'Enfant ratifiée par la France le 2 juillet 1990, “ un enfant
s’entend de tout étre humain agé de moins de 18 ans, sauf si la majorité est atteinte plus tét en vertu de la
|égislation qui lui est applicable ”.

v promouvoir la recherche (en particulier au travers d’études coopératives et de réseaux), la formation et
I'information en néphrologie pédiatrique.

v faciliter communications et échanges entre les médecins francophones concernés par cette spécialité.

v favoriser en tous lieux I'acces aux soins des enfants et familles en difficulté socio-économique.

Plus d’'informations sur le site de la Société de Néphrologie Pédiatrique

LaSFNDT

CENTRES DE REFERENCE

AGENDA

There are no upcoming events

f
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QU’EST-CE QU’'UN PNDS ?

# / QU'EST-CE QU'UN PNDS ?

LA RECHERCHE v

Contact Espace Membre

PROFESSIONNELS DE SANTE v

PNDS

Programmes ETP

La production de Protocoles Nationaux de Diagnostic et de Soins (PNDS) par les experts des Centres de
Référence maladies rares a été prévue initialement dans le premier plan national maladies rares 2005-
2008 et a été confirmée dans le deuxiéme plan national maladies rares 2011-2014 a I'aide d’'une méthode

proposée par la Haute Autorité de Santé (HAS).

Le PNDS est un document qui a pour objectif d’expliciter aux professionnels concernés la prise en charge
diagnostique et thérapeutique optimale et le parcours de soins d’un patient atteint d’une maladie rare
donnée. Il a pour but d'optimiser et d’harmoniser la prise en charge et le suivi de la maladie rare sur

I’ensemble du territoire.

La filiere ORKiD, comme I'ensemble des filieres de maladies rares, a pour objectif prioritaire de faciliter la

production de nouveaux PNDS.

Liens Utiles

Filiere de santé ORKIiD

CENTRES DE REFERENCE

13

féé\

6 “ER‘H &

TROUVER UN CENTRE
B EQ g
[y Y

| ]

AGENDA

There are no upcoming events

Inscription Newsletter

f
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2. Les premiere actions de la filieres

I'0 Invitation
| a

1% journée annuelle de la filiére :
e Groupe de Travail
OXiD &

Z DISEASES ey .
B La transition

Le réseau de santé

65 maladies rénales rares Médico - Social / ETP
de I'enfant et de 'adulte

Les bases de données
La recherche

La formation et 'enseignement

| JHOpital TENON AP-HP
Amphithédtre BECLERE
4 Rue de la Chine, 75020 Paris

Journée Mondiale du Rein — 10.03.2016
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3. Objectifs et perspectives OxKiD

FILIERE

o °
Parcours de soin

L Amélioration de la visibilité des maladies rénales rares

Pour les patients et les familles Pour les professionnels

O Plaquettes O Site internet

O Site internet L Mise en place d’outils pour élaborer des
RCP communs trans-filiere
U Liens avec les centres de référence et les
centres de compétences O Sécurisation des données médicales
transmises

O Liens avec les associations : participation
aux journées, conseil scientifique,
membre actif de la filiere, attente des
patients

Journée Mondiale du Rein — 10.03.2016
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3. Objectifs et perspectives OxKiD

FILIERE

,‘ l °
Lr_/ Parcours de soin

(J PNDS et guides de bonne pratique

O PNDS

O Etat des lieu des PNDS existants: syndrome néphrotique, Lupus, Williams

O Aide méthodologique aux CRMR pour le PNDS cystinurie pour publication a la HAS

U Aide méthodologique a I'élaboration de guides de bonne pratique: soutien des groupes

de travail des sociétés savantes comme maladie rénale chronique, lupus, diagnostic ante-
natal de la SNP

U Diffusion des consensus des sociétés savantes et de la filiere a I'échelle européenne,
modele d’animation de réseau de soins

Journée Mondiale du Rein — 10.03.2016
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FILIERE

3. Objectifs et perspectives OxKiD

l i

Lr_/ Parcours de soin

1 Amélioration de I'animation des Maladies Rénales Rares

0 Education thérapeutique: recensement des programmes existants, aide a la synthese
et la diffusion

Mise en place de patients « experts »: création de relais locaux
Soutien aux réseaux professionnels existants de proximité : formation et sensibilisation

Création d’un catalogue des formations qualifiantes pour les Maladies Rénales Rares

o O O O

Création d’une bibliotheque numérique via le site internet destinée aux professionnels
et aux étudiants

Journée Mondiale du Rein — 10.03.2016




ORPHAN
KIDNEY
DISEASES

FILIERE

3. Objectifs et perspectives OxKiD

|
| i
o Parcours de soin

1 Amélioration de la prise en charge médico-sociale

(J Lien avec le secteur médico-social

O Améliorer (voir initier) des liens avec le secteur médico-social, professionnel et éducatif:
MDPH

 Etat des lieux dans les différents CRMR, aide a I’harmonisation et a la diffusion au sein des
CRMR et CC

O Création de passerelles trans-filiere dans la prise en charge du handicap

O Création d’un carnet social permettant de recueillir le projet de vie et différentes mesures
mises en place a |'échelle du patient

L Réunions régionales afin de susciter des interactions entre médecins hospitaliers, médecins
libéraux, personnel soignant/aidant non médical, MDPH et autres intervenants du secteur
social, associations de patients

O Poursuivre les projets de recherche nationaux dans le domaine des sciences humaines et
sociale (ADARAN....)
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I [

H Parcours de soin

1 Les autres filiéres

d Formalisation des liens avec d’autres filieres (FAI2R, OSCAR, G2M, MAT...) afin
d’homogénéiser les procédures:

O Education thérapeutique

O Annonces diagnostiques

O Lien médico-social

O Partage des outils et des moyens

0 Mise en place d’un Comité d’Ethique, implication des Associations
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o Parcours de soin

« assurer I'équité pour I'acces au diagnostic, au traitement et a la prise en charge »

O Accés au diagnostic moléculaire :

O Un grand nombre de maladies rénales rares sont d’origine génétique
L Accés au conseil génétique et au diagnostic prénatal
0 Comprendre la physiopathologie, imaginer des thérapies innovantes ciblées

 Réseau national de laboratoires de diagnostic qui ont développé des domaines
d’expertise et établi des cohortes

O Difficultés des laboratoires pour faire face a I'augmentation importante et constante
des demandes et a la gestions des informations générées par les nouvelles techniques de
séquencage
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| | °
| Parcours de soin
.

L Accés au diagnostic moléculaire :

L Renforcement des interactions clinico-biologiques

Q Interactions ORKiD et ANPGM

Q Implication active d’ORKiD pour I'établissement de bonnes pratiques
L Actualisation de I'annuaire des examens de génétique moléculaire
L Arbres décisionnels de TANPGM
L Juste prescription (périmetre des indications)
L Rendu des résultats

d Renforcer le diagnostic par séquencgage haut débit, mettre en commun les bases
de variants

Recherche

| .
—
O Encourager les équipes de recherche a développer des outils de validation

fonctionnelle des variants de signification inconnue = un important challenge
avec l'arrivée du séquencage de nouvelle génération
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h/ Formation

L Nombreuses formations dédiées aux maladies rénales rares existent déja (DIU néphrologie
pédiatrique, DIU lithiases, DIU épuration extra-rénale, DIU dialyse péritonéale, DIU rein et
maladie de systeme, DIU maladies rares, Séminaire Pierre Royer, Actualités Néphrologiques

Jean Hamburger, Néphropédies, Journée des protocoles ... )

L Développer une partie professionnelle (avec accés par mot de passe) du site internet
ORKiD avec mise en ligne des documents d’enseignements, de conférence de consensus
et de recommandations de bonnes pratiques, d’une bibliographie

U Porter au niveau national les réunions d’expertise organisées au niveau des centres
de référence et en élargir la portée [ex: staff de génétique (indication et interprétation

des études moléculaires), staff vasculaires..]

U Développer de nouveaux outils (e-learning..)
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(> Formation

[ exemple d’un nouvel outil d’aide au diagnostic pour la néphro-rare destinés aux
néphrologues de proximité développé par Quentin Meulders, industrie, Fondation Maladie Rare

O Articulation claire avec centres de référence

O Cible : médecins d’adultes et pédiatres

O Outil on line d’aide au diagnostic pour les maladies rénales rares : simplicité et ergonomie
Fiches pédagogiques, arbres décisionnels
Requétes avec criteres simples (symptomes, age,...)

société de néephrologie

‘autres maladies métaboliques
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L‘r_/ Formation-information

O Poursuite des interactions avec les associations de patients (participation aux journées de
chaque association, conseil scientifique, rédaction d’articles de vulgarisation)

L Poursuite de la réalisation de documents type « livrets AIRG», a I'intention des patients et
familles, pathologie par pathologie

O Etablir et diffuser une veille bibliographique sur quelques grands sujets fédérateurs,
synthétisée pour les associations, les patients et les familles (temps médical)
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|

™ Recherche

O Faire avancer la problématique des bases de données

O Améliorer la qualité des bases de données (exhaustivité, monitoring...) quitte a limiter le
nombre des pathologies concernées

O Faciliter leur exploitation

O Viser a l'interopérabilité entre les bases existantes, avec les bases en construction,
en tenant compte des projets Européens et internationaux

L Exploiter la masse de données recueillies dans les laboratoires de diagnostic

O Poursuite et amplification de la participation d’ORKiD aux cohortes RADICO

Journée annuelle ORKID - 19/11/2015




ORPHAN
KIDNEY
DISEASES

4. Objectifs et perspectives OxKiD

FILIERE

|

> Recherche

O Tradition et expérience ancienne des étude multicentriques au sein des sociétés
savantes (Société de Néphrologie Pédiatrique, SFNDT : préoccupations
communes sur des questions (scientifiques, sociologiques, éthiques ...) touchant un petit
nombre de patients

L Besoin d’aide logistique et juridique dans la coordination : mise en place d’une plateforme
d’essais cliniques et thérapeutique

O Inclure tous les patients

O Respecter la réglementation
 Accélérer les procédures

O Monitoring et contréle qualité

Temps ARC
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| i

- Groupes de travail

* La transition Enfants Adultes

* Meédico - Social / ETP

* Larecherche

e Laformation et I'enseignement
* Les bases de données

[ Soutien de la Fondation Maladies Rares

O Programme AMPLIFI
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|

m» Rendez-vous

*Session « Transition » lors de la SFNDT Strasbourg — Octobre
2016

eJournée dédiée a la recherche « Néphropedies » - Montpellier
Octobre 2016

eJournée Annuelle de la filiere — Paris Janvier 2017
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