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CENTRE HOSPITALIER UNIVERSITAIRE DE TOULOUSE

Centre de Référence du
syndrome de Marfan, maladies
apparentées et maladies
aortiques rares

MARFAN

Quelles pathologies sont prises en
charge ?

Le centre prend en charge les patients enfants et
adultes avec syndrome de Marfan et syndromes

apparentés (dont syndrome de Loeys Dietz) ainsi que
les formes non syndromigues d'anévrysmes familiaux.

Comment est organisé le centre?

Evaluation multidisciplinaire organisée sur le site de
I'hapital des Enfants Toulouse Purpan tous les lundis
en hospitalisation de jour avec consultations en
Génétique, Cardiclogie pédiatnqueladulte, Pediatrie,
Ophtalmologie, Psychologie, Orthopédie

* Consultation génétique spécialisée

* Réunion de conceration plundisciplinaire (RCP)
locale hebdomadaire

* RCP clinico-moléculaire Oceitanie (avec les CHU de
Nimes et Montpellier) tous les 3 mois.

* RCF nationale

320

consultations Cohorte

HdJ multi-
disciplinaires
par an

de 1200
patients

La labellisation de la consultation multidisciplinaire en
centre de référence constitutif en 2017 a amene des moyens
pour optimiser |'accueil des patients (psychologue,
conseillere en genétique, infirmiere coordinatrice,
enseignant d’activite physique adaptee (APA), developper des
projets de recherche (cheffe de projet), informer et
sensibiliser les professionnels a ces pathologies, et consolider
une expertise reconnue sur l’éducation thérapeutique (ETP)
de transition et pediatrique.
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Participation au
protocole national de
diagnostic et de soins
(PNDS) pour le
syndrome de Marfan
et apparentés

(télécharger)

Principaux axes
de recherche

- Etudes pédiatriques
(atteintes
cardiovasculaire et
musculosquelettique)

= Evaluation et
ameélioration de la
qualité de vieetde la
capacité
cardiovasculaire a
I'effort

= Imagerie
fonctionnelle aortique

= Recherche
fondamentale

Enseignement,
Formation

» DIU de Cardiclogie
pédiatrique et
congénitale

» DIU d’Endocrinologie
pédiatrique

Lien avec les
associations

Association Marfans:

Réunions régionales et
nationales



