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* Centres de Référence : 5 missions
v’ Coordination filiere de soins (liens

associations de patients, ETP)
v’ Expertise (RCP, PNDS...) 30 °°° Purm
v" Recours au niveau 2 régional !~ o
\/ Recherche “ Hétel-Dieu Saint-Jacques / La Grave

Rangueil - Larrey

v Enseignement et formation o @
. cC @ CENTRES ey

Compétence régionale 25 CR (11)
Collaboration avec les CR du réseau 4 CRC (1)

58 CC (19)

£+ 23FSMR ~ '

¢ v/ Coordonner les acteurs de prise I " ‘l QOlOdIeS

'5 en Charge (groupe de maladIeS) : LES RESSOURCES POUR AGIR O?Cr;teosnle

s CRMR, associations, structures de soins,  filigres de santé

= structures de diagnostic, structures >

@ centre de référence (CR) coordinateur
@ centre de référence (CR) constitutif
@ centre de compétence (CC‘ 2

médico-sociales S
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Justine KOOB

Laura BRINAS HERCE

Coordinatrice fonctionnelle

Yves DULAC

rdinateurs médicaux

Guillaume MOULIS

Eloise STAHL
Saisie (50%, des sept.)
W CHY | 5toomoeers: |

Plateforme de coordination PEMR

Responsable administrative

Eloise STAHL

Ass)ista nte

Aurélie SEMET
Saisie, formation, qualité...
(40%, des janvier)

Nairaah SOILIHI (1 ETP, dés
mai 2025)

Amine BOUKENINE (0,5 ETP
es avril 2025

Delphine NIGON
Saisie (60%, des avril)
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Bilan d’activité 2024 du CHUT

Maladies rares
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5 7 CENTRES EXPERTS EN MALADIES RARES
1 pLaTeFORME DE 8
COORDINATION (PEMR)) LABELLISES PAR LA DIRECTION GENERALE DE
L'OFFRE DE SOINS (DGOS)
CENTRES CENTRES DE RESSOURCES CENTRES DE
DE REFERENCE ET DE COMPETENCE COMPETENCE
] "
v |
Soins
+ de 30 000 patients regus, dont 27 % vus pour la premiére fois cette année
49 programmes d'éducation thérapeutique avec plus de 700 patients concernés
11 nouveaux Protocoles nationaux de diagnostic et de soins (PNDS)
Recherche : 548 projets
95 is clini dont le CHU est | t 1
essa;s_c m_uq.ues gn e _ est le promoteur PROJETS (5,3%)
441 essais cliniques a promotion externe utilisent des biothérapies,
12 autres types de recherche (fondamentale/translationnelle/préclinique) dont 1/3 sont promus
par le CHU
AXES DE TRAVAIL
Les équipes s'engagent pour répondre aux axes inclus Faits marquants répondant a ces axes
dans les projets maladies rares (PNMR 3*) : » Structuration des 10 centres labellisées centres de référence pour
« Parcours de soins la premiére fois en décembre 2023 et développement de l'activité
» Reduction du temps de pose du diagnostic dans les réseaux européens
« Recherche et thérapies innovantes « Intégration pour la premiére fois d'un patient partenaire ou un
« Formation et information éducateur en activité physique adapté lors de consultations
SR « Lien hopital-ville » Premiére marche Maladies rares a Toulouse et ouverture de la
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PEMR au public pour toute question d'orientation



& PEMR de Toulouse et PNMR4

— Espace transition pédiatrie — adulte

— Promouvoir la recherche sur les maladies rares

AXE 1 | AMELIORER LE PARCOURS AXE 3 : PROMOUVOIR ’ACCES AUX
DE VIE ET DE SOINS TRAITEMENTS DANS LES MALADIES RARES

— Identification des patients aux urgences
— Développer le lien ville-hopital
CHU

AXE 2 : FACILITER ET @
ACCELERER LE DIAGNOSTIC

— Collaboration avec le service génétique T
—  Améliorer la visibilité : site internet CHU,
formation étudiants en santé ...

Missions de la PEMR

— Favoriser le dialogue entre centres
— Capitalisation de moyens

-.I. TOULOUSE

MALADIES RARES

— Création d’une bourse de recherche spécifique

AXE 4 : DEVELOPPER LES BASES DE
DONNEES ET LES BIOBANQUES

— Renforcer le remplissage de la BNDMR
v" Recenser les aides et les besoins
v" Renforcement de I'aide humaine
v" Outils Orbis

ATt roRME DEKpEATIS — Aider les centres dans les démarches administratives 5
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;Espaces Transition

| Suite, Hopital Necker - 2016 5. Advenir, Hopital Robert Debré - 2019
Escale, Hopital Trousseau - 2023 6. Gynado, Hopital du Kremlin-Bicétre - 20*
ansend, la Pitié Salpétriere - 2017 7.)Jump, La Pitié Salpétriére - 2016

ipace Marina Picasso, Hopital George 8. En route vers le secteur adulte, Hopital
ipidou - 2018 Raymond Point Caré - 2021

¥ CHU TOULOUSE | 09/07/2025 |



W Projet d’« espace transition » de la PEMR du
CHU de Toulouse

’patients expriment leur besoin '

d’accompagnement lors de la

v transition et le transfert )

e

Structurer la

transition réduit

les ruptures de
parcours

N\

Espace
transition

—

dédié aux jeunes
des 16 ans

J

-

'd \
Pas de structuration de la

transition en Occitanie
|\ J

¥ CHU TOULOUSE | 09/07/2025

Complément des ETP
spécifiques réalisés
par les centres

Consultations de transition
pédiatrie/spécialiste adulte

Programmes d’éducation
thérapeutique transition, en
présentiel ou a distance

Suivi personnalisé
(observance des
consultations adultes,
soutient psychologique...)

Une journée « de passage »



Journée transition ado-adulte MR

JOURNEE TRANSITION
s ADO-ADULTE
. e
MALADIES RARES =

i T YIEE

Pour les adolescents/jeunes adultes
porteurs d'une maladie rare et leurs familles

Journée gratuite - Inscription obligatoire

Shares de saene

w CH U Contacter maladiesrares@chu-toulouse.fr pour plus d'informations

Ateliers et animations APA

MM-npifestations

Y Intervention association « Danse Jazz Sport Santé » v

PROGRAMME

JOURNEE TRANSITION
ADO-ADULTE | MALADIES RARES

09h00 Accueil des participants

09h30 Pléniére

* Présentation des acteurs maladies rares locaux : qui sont-ils 7 Pourquoi les
contacter 7 par Dr Moulis, Dr Dulac et Mme Barrié-Vidal (Alliance Maladies Rares) + MIRO
* Table ronde “Accompagner la transition ado-adulte” Modérateur : Dr Dulac
Dr Grunenwald, Dr Gorce, Mme Maumus (infirmiére), Mme Espitalier (enseignante
Activité Physique Adaptée) & M. Buffard (Patient-expert)

11h30 Ateliers

Transition : quelle signification pour vous,
ados ? Discussion autour de votre vécu et
vos questionnements
Animé par Mme Titos (psychologue)

& Dr. Laborde (gastropédiatre)

13h  Buffet offert

1Hh Ateliers

En route vers I'autonomie : quelles sont
mes ressources sociales 7 Que dois-je
SQVoir pour organiser mes vacances, mon
avenir professionnel 7
Animé par Mme Lassere (Assistante sociale)

& M. Buffard (Patient-Expert)

15h30 - 16h30

TOULOUSE

CH U Contacter maladiesrares@chu-toulouse.fr pour plus d'informations

Mon enfant devient adulte : quels sont les
changements dans ses ressources sociales
(droits CAF, CPAM, MDPH, etc.) ?
Animé par Mmertassere (Assistante sociale)

& M. Buffard (Patient-Expert)

De lo pédiatrie aux services adulte, quelle
ploce pour vous, porents, dans cette
transition 7 Echange autour de votre vécu
et vos interrogations.

& Dr. Lamant (Pédiotre en hémato-oncologie)

Activités de détente & mot de la fin

Sheres de sante

mabies rares



16 oct. 2025

2°Journée maladies rares

Q Un moment d'échanges et de partage entre les acteurs des
maladies rares et les personnes curieuses d'en savoir plus :

» Activités des centres (recherche, soins, diagnostic)
» Plan national maladies rares 4 (PNMR4)

« Réseaux europeens de reférence (ERN)

« Activite physique adaptee

Avec [a participation d'dnne-Sophie Lapointe, cheffe de la mission
maladies rares de la DGOS au ministére de la Sante

PLATEFORME D'EXPERTISE
MALADIES RARES

’ . W~ TOULOUSE

Programme
e Quverture par DG + Alliance maladies rares-DGOS
e Bilan PEMR (PEMR = 87 centres + plateforme de coordination)
e Présentation PNMR4 (Anne Sophie Lapointe)

23/06/2025
)  Table ronde ERN
2  Table ronde APA
£ * Présentations recherche
=

* Pitchs (recherche, soins diagnostic, formation...) : CO ou poster
i Réunion animée par des interventions des eAPA



. Appel a communication JMR 2025

Conditions de soumission :

 Résumé d’une page maximum (avec les noms des auteurs et des
centres et les affiliations completes)

 Envoyer a : maladiesrares@chu-toulouse.fr

e Date limite 15 aout
e retour du jury 15 septembre

Appel a participer au jury

Titre de la présentation

¥ CHU TOULOUSE | 09/07/2025



& AAP maladies rares

* Type ARI
e Jeunes chercheurs
 Budget PEMR/DRCI

Titre de la présentation

¥ CHU TOULOUSE | 09/07/2025
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Pages centres sur le site internet CHUT

(7/25 CRMR, 1/4 CRC, 3/58 CC)
. CR PRADORT (informations a compléter)

. CR SORARE
. CR AMS
. CR Marfan

. CR neurofibromatoses de type 1
. CR CeReCAl

. CR CARGO
. CRC MHR
. CR MREP

. CC lymphcoedémes primaires (LOP)

. CC anomalies vasculaires superficielles (AVS)

PEMR

Mg | 23/06/2025



Centee do| Emy!ns! AL ot

dimmunoglobulines monoclonales

Cantre des syrelromes drépanocytaires majeurs, thalassémies <t

Centre
des épilepsies rares
Centre du syndrame
de Prader-Willl et autres
ubﬁhﬁ sgmes vt troubles du
ent alimentaire
r_mm- e deficiences intellectuelies
de causes rores
Ceritre des maladies rares  expression
piychiatriqus
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ey heag
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v et aplasies médullaires ns
Cantre tet r.mrs:us immun

Centrs des syndromes hyperéasinaphifiques
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Centre des cytopdnies auto-immunes de |cr
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® des nevtroper

ires hereeitainos

Cer

mastacytoses

Carntr
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alies des mombres

e
Cenire des anomalies du développement ot

e hémochromatases
dtabolinues du fer

fin

s maladies

#t intarféranopathies systémigues de lenfant

Cortre de -«'mruviicldasﬂ ot
liges a nomalie de CFTR
& | Prucoviscidose ¢

Certs des pathalogees rares lides au placenta
des grassesses monochoriaies

At

Centre des maladiss auto-immunes =t
auto-inflammatoires ;y‘umug rares Cantre des syndromes neurologiques. Ce
Centre de laduite - NRCMG i &1 enc liges 3 um‘anomaLlﬂ de CFTR Cente
des maladies Cantre des malaties Centre des narcolepsies ot hypersomies rares Centre Chiari ot des matadies
Centre de neunogendtique et des makadies matomiations vertébrales pulmanaires
des voies bilisires. et de Tamylase JarEs  SYSteme nerveuR et midullaires rarcs taes de fadulte
et oes hépatites Centre des maiacies auto-immnes Centre des démences rares ou précoces Contre des maltormations Conue ges
auto-immunes o aute-infla) Centre des maladses b ranes at ureq respirstoires ranes.
Centre de fatrésie des voies rares de |'adulte - [BFCM d cerveal et de i Centre des malfarmations rares Cenire de Mhypertension
ires et cholestases. Centre: tiies ra Certre de | atrophie multispstématisée  des voies urinaines pulmonaire
géndtiques Centre des affections raras Centre des maladies vasculaines rums Cantre des matadies rass Cantie e eranicienoses
:m:m des maladics vasculaires engénétique @ earveau e de Vosil du métabolismie du calcium et matioimations
phtaimologique  Centre de la maiadie de Huntington =t du phasphate cranip-tacisles
L‘enlre de iz sciérose latérale Centre des surdités Cenire des stéréctypies Centre des dysplasies Centre dés fentes
amyotrophique et sutres maladies. : ues motrices rares fibreuses des 05 of et maltormations faciates
rares du neurone moteur Centre des maladies Centre ges malformations syndrome de Centre des maiformations
Centre des i MeCune-Albright ORL rares
Centre des maladies rres Contre pout fog complexes Cantre des Centtre des malacies rares.
el peau et des mugueuses maladies Centre des cardi maladses orales ¢l dentaires
dongine genétique mitochondriales &1 g troubles du rythme osseuses Centre des
Centre des malidies bulleuses e fenfart cardiaque horaditaines syncromes de Plerre Robin
aurte-immunes 3 ladulte DU fares &t troubles de .
Centre Centre des maladios succion-déglutition Centre
des maladies rénates rares gl s maladies
digestives rares enoCrmEnnes s
Centre oa affecuons e 13 croissance &t o
chonigues et malformatives veloppement
e l'cesophage. Centre des pathologies
Certre tes polyposes digestives gynécologiques rares
genstiques de (adulte Centre des dyslipidemies rares
Centre des maladias rHres U pancréas Gt ges maad ot )RS de [ surrenale
Centre de |3 hernie de coupole ique Centre dos maladies rares do thypophyse
Centre des maladies rares de la thyroide et des.

Centie des maladies artérielles rares
Cantre des tympl

primaires

CHU =

récepteu
Centre des pathclogles rares de linsuline-
etde Lmsumnu-semlhll

hoedémes
Certe du syrdrame de Martan, malsdics apparentées
£t malacies sortiques rans
Centre des anomalies vasculaires superficielles

Centre de b malagie de Rendu-Osler
Plateforme d'expertise maladies rares (PEMR)
maladiesrares@chu-toulouse.fr

TOULOUSE
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