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|. PREAMBULE

Le deuxieme Plan National Maladies Rares (ZI6) a permis la création de 23 Filiéres de Santé
Maladies RareR I ya f S Ol RNB°DEES/PE2R01§/306 di2® jlile220d3 Ministele des
Affaires Sociales et de la Santé.

fr FAEASNBE h{/! w3

[ RSYIFIYRS RS adNHzOGdzNI GAz2Y
fQ NE RS {2Aya tS wmc

a R
cartilage,a étéacceptéepar la Direction GénéfaS R S ¥

'H(n)

h

[ FALAS Ne Bparfradia I DFPEIIYONS wamnz SO I (GSydzS R
Comité de Direction le 26 nondbre 2014. La chef de projatpris ses fonctions le 2 février 2015 auprés de
f QFYAYFGNAROS RS I FTAfASNBO®

La filiere OSCAR a déposé le 15uinmp &2y LJX l-afnu@, @énforindngenf a IahotzNedk date
Rdz mT | dNAEf wHnanmp Rdz 5ANBOGSdzZNI DSYSNrf RS f QhTFNB

Par courrier en date du 9 février 2016, Monsieur Jean Debeaupuis, a invité les animateurs dése231Eil
{IyisS alflFrRASa wlNBa t O2YLX SGSNE He®q alzlil 204658 SNJ @2 A N

La filiere OSCAR présemtans ce documentizy S y 2 dz@Sf S OSNEA2Y RS az2y LiX
pour le mieux, du cadre méthodologigyroposé

A52Y1 AYS RQSELISNIA&S

LaR S T A ¥ A (iRiligrg/de RadwziBadies Rapesété entérinée pat QA Yy & G NHzOG A2y 11y ¢ 5Dh { |
du 11 janvier 2016Sa durée de vie est portée de & ans.

—

wUne Filiere de Santé Maladies Rares (FSMR) est une organisation qui
coordonne en réseau un ensemble associant des Centres de Référence
Maladies Rares (CRMR) et des Centres de Compétences Maladies Rares
(CCMR), des laboratoires de diagnostic et de recherche, des structures
sociales et médicgociales, des associations, voire tout autre partenaire ou
institution apportant une expertise compélmentaire au champ des maladies
rares concernées.

wElle couvre un champ larde et cohérent de maladies rares, soit proches dans
leurs manifestations, leurs conséquences ou leur prise en charge, soit
responsables d'une atteinte d'un méme organe ou systéme.

wUne Filiere de Santé Maladies Rares est un lieu de mise en réseau et
d'échanges privilégié entre les acteurs professionnels et associatifs. Sa
vocation est essentiellement d'animer leurs relations et de coordonner leurs
actions.

La filiere de santé OSCAR est née de la volontéwgrrtous les acteurs concernés par les maladies rares
RS fQ2a3s Rdz OFf OAdzy SG Rdz OFNIAftIFI3ISE REya €S 0dz
personnes atteintes.

OSCARFSMRf 'y RQlF OGA2Yy HnAamc 4



Les maladies du squelette, des tissus minéralisés et du métabatisnéeal constituent un groupe large de
pathologies incluant
- les osté@hondrodysplasies,
- les dysostoses,
- les anomalies de la régulation du métabolisme phosphocalcique, comprenggikation par le
tubule rénal,
- les anomalies qualitatives de la miaésaion osseuse ou dentaire (hypou hyper minéralisation),
- le développement anarchique du tissu cartilagineux ou du tissu fipreamme la dysplasie
fibreuse.

Sympbmescommuns
[ QSyaSYyoftS RS O0Sa IFFSOlAz2zya dCoegeade kyingmnie? obyirbunst S a
comprenant a divers degrés une insuffisance staturale variable, des déformations, des limitations

fonctionnelles, une fragilité osseuse, des douleurs parfois invalidantes, des anomalies dentaires et des
situations de handicapsotentiellement séveéres.

Les pathologies OSCABNtRA I Ay 2a G AljdzSSa €S LJ dza a2dz@Syid OKSIT f
détectées dés la période anténatal&llesnécessitent, tout au long de la vieine prise en charge
specialisée pluridisciplinaire médicochirurgicaleparamédicale, médiesocialeet psychologique.

+450pathologieq

On recense, notamment grace a la classification internationale des dysplasies squelettiques, 480s de
pathologies relevant déa filiere OSCAR [id@rice/ @dtimée varie entre 1/1000 naissances pour les

moins raresa 1/1.000000 pour les plus excéipnnelles. Nous estimons & 2000 le nombre de personnes
FGGSAyGSa Sy CNIyOS F00dsStfSYSyid LueslimpliuésidansiSes RQL ¥F
YT RASA a2yl LRdz2NJ dzyS LI NIAS RQSYiNB SftfSa O2yyd
diagnostique et thérapeutique, au conseil génétique et au diagnostic prénatal.

Cf Annexe 4. Principales pathologies OSCAR

OSCARFSMRf 'y RQlF OGA2Yy HnAamc 5



B/ KIYLI RQIFOGA2Yy SO 202SO0A"

Les objectifs et lemissionsprincipales des 23 Filieres Santé Maladies RaresdgdimisR I ya f QA y & (i NJ

n° DGOS/PF4 /2016 /11 du 11 janvier 2016.

1.0ODbjectifs

e Orienter

wFavoriser la lisibilité de l'organisation mise en place pour la prise en charge des maladies
osseuses rares et facilter I'orientation des patients et des professionnels, en particulier les
médecins traitants

s Coordonner

- A 4 LA

b SOf2Aa2yySNI OSGUGS 2NHIyAalGA2y Lk2dN) O22
RQFOGA2Y SYyGNB tSa aidNHzOG dzNB ssochuketdSa | O
t QF 002 YLI IYSYSyid LRdzNJ dzyS YSAf f SdzNBE LINK a

2.Missions principales

Ameéliorer la prise en charge des personnes atteintes de

maladies rares

uJne FSMR renforce, mutualise, coordonne voire impulse des actions visant a rendre plus
lisible et plus accessible I'organisation en place pour améliorer la prise en charge globale
et la diffusion de I'expertise et des connaissances dans un objectifs d'équité sur le
territoire national. Les FSMR n'organisent pas la prise en charge des patients, qui reste duy
ressort des Centres de Référence et des Centres de Compétence qui leur sont rattachés.

Développer la recherche translationnelle, clinique et
organisationnelle

wJne FSMR dispose de toute l'information utile sur les bases de données, le réseau des
laboratoires de diagnostic et de recherche, les projets et travaux de recherche en cours,
les programmes centrés sur l'innovation diagnostique et thérapeutique, etc. Elle favorise
et valorise ainsi le continuum entre la recherche, translationnelle et clinique et

organisationnelle.

Développer I'enseignement, la formation et I'information

ww =z

uJne FSMR dispose de toute l'information utile sur les initiatives déja prises et suscite des
programmes d'enseignement et la création de diplémes inter universiatires. Elle organise
toute action, voire met en place le ou les dispositifs, pouvant contribuer a une meilleure
information des acteurs de la FSMR et en dehors.

OSCARFSMRf 'y RQlFOQliA2Yy HAmMC 6
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C. Cartographie des acteurs

1.Lesacteurs de la filiere OSCAR
52

Centres de soins

Laboratoires
de diagnostic

Maladies

Equipes de
recherche

Osseuses
Constitutionnelles,
Pr Valérie
Cormier-Daire

(Necker)

Dysplasie
Fibreuse des Os,

Pr Roland
Chapurlat
(Lyon)

Equipe
projet dédiée
a la filiere

.
*e.
-

Maladies
du métabolisme
du Calclum

et du Phosphore,
Pr Agnés Linglart
(Bicétre)

Associations
de patients

-
-
-*
-

Sociétés savantes

[l
f Q2azx Rdz OFf QAdzy Sd Rdz O
1 Maladies Osseuses Constitutionnell@gOC)

CRMR leellisé en 2004
Coordonné par le Pr. Valérie Cormi2aire, a Necker

FAL AS8NB S a les3rReéntres deNdRéreficesycdd@liBateudediéd auxmaladies raresle

I NGAEF3AS

1 Maladies du métabolisme du calcium et du phosphqi@aP)

CRMR labellisé en 2007
Coordonné par le Pr. Agnés Linglart, a Bicétre

9 Dysplasie fibreus des os (DF)
CRMRabelliséen 2006
Goordonné par le Pr. Roland Chapurlat, a Lyon

OSCARFSMRf 'y RQlFOQliA2Yy HAmMC



Ces3 caitres de référencecoordonnent10 sites constitutifset 39 centres de compétencesit un
maillageterritorial de 52 centres de soins, répartis dans 24 villes en France.

[ QSGF G RSa f AaQvdgten &iGeyic®R Q8 vizi NB ap SljdzA LISa 1 SO € SaljdzSt
travaillent. Elles sont appeléesentresde soinsassociés et sont au hombre dedl

Les centres de soins sont constiti&&juipes multidisciplinairepédiatriques et adultesL f & & QsbrLJLJdzA S

deslaboratoires de diagnosti®t travaillent en étroite collaboration aveced équipes de recherchees
associations de patientst les sociétés savantesoncernées

[ QSGFG RS& tASdzE £ OS 22dzNJ NBOSyas$s

e 21 associations de patients
@ 22 equipes de recherche

(<) sz
9 14 laboratoires de diagnostic moléculai
@ 19 centres de soins associés

Le dénombrement des a&8tdzNBA O 2 Ualuerypda® colvi@ tout le périmétre OSCAR. Les résultats
actuels des recensements sont en annexes.

Cf Annexe 1. Centres de référence et centres de compétences OSCAR

Cf Annexe 2. Centres de soins associes OSCAR

Cf Annexe 5. Laboratoirde diagnostic moléculaire

CfAnnexe ® { AGSa RQSELX 2N} GA2Yy LIK2&ALIK2OIf OAlj dzS
Cf Annexe 7. Réseau imagerie et densitométrie osseuse

Cf Annexe 8. Réseau foetopathologie

2.Les elations inter filieres

Les équipes OSCAR ont de nombreuses actions de mulfildtiacité avecplusieurs centresle référence
attachésaR QI dzi NBa FAt ASNBa

1 anomalies du développement (AnDRares)

9 anomalies vasculaires rares (FAMAIti)

1 maladies endocriniennes rares (FIRENDO)

1 maladies rénales rares (ORKID)

1 dent et faciosténose (TETECOU)

OSCARFSMRf 'y RQlFOQliA2Yy HAmMC 8



En particulier, le Pr. Valérie CormBaireS 4 & Y SY 6 NB -Riéresfdeda fiiése AnDBtaR NGt le
Pr. Agnés Linglagst membre du groupe Intefiliéres de la filiere FIRENDO.

De méme, fusieurs associations de malades somiresentées dansplusieursfilieres et assurent un lien
inter-FAf ASNB @Al fSa&a 3INRdzLJIS& RS (NI QF At | dzEljdzSfa Af
Hypophosphatasie Europe, présente dans les filieres OSCAR, FIRENDO et TETECOU.

3.Les @artenaires institutionnels

La filiere OSCAR interagit, au niveau national, avec les acteurs institutioralatiies rares tels que
1 La pateforme maladies rares
0 Alliance Maladies Rareollectif francais de plus de 200 associations de malades
o FondationMaladies Rarespour la recherche
0 Maladies Rares Info ServicBes & SNIWA OS RQAYF2NXI GA2Y SiG RS a
o ORPHANE ortail de référence sur les maladies rares et les médicaments orphelins
0 EURORDI|$édération européenne qui rassembliip de 500 associations de patients
La Banque NationaleedDonnées Maladies RaréaNDMR, qui gére les outils CEMARA et BAMARA
[ /FA&&4S DblaA2yF S REONSp2f ARIFNARGS LIR2dzNJ f QF dzii 2y
Les Maisons Départementales des Personnes Handicajpi2BH)
[ Q! c& Safionale de Sécurité du Médicament et des produits de SANSN)
Les AgenceRégionales de San#®RS3
La Haute Autorité de Sant&lAS

=A =/ =4 =4 =4 I

OSCARFSMRf 'y RQlF OGA2Yy HnAamc 9



D Dispositif de gouvernancet fonctionnement

b FAEASNS h{/!w aQlcoledathebpadicyeiVedzy S 2 NHI YA Al GA2Y

Il existe deux organes de gouvernande Comité de Direction et le Comité Représentatif.

Le fonctionnement opérationnel de la filiere est assuré par une équipe projet salariée, en lien avec les chefs
des Groupes de Travail.

1.LeComité de Diection
[ S /2YA0GS RS 5ANBOGAZY Sad Ay@SaidiA RQdzy LiDesd2 A NJ
élections ont été organiséesn 2014 pour choisir les représentants des association® titulaires et 2
suppléants Les représentants des éges de recherche et des laboratoires ont été choisis par leurs pairs.
Le comité de direction se réunit physiquement au moins une fois par trimestre. Par ailleurs, une conférence
téléphonique est organisée €kt le 3™ vendredi de chaque mois deptiisS Y2 A a4 RQ2 0020 NB

Membres du Comité de Direction OSCAR

3 sieéges pour les coordinateurs des 3 Centres de Référence

Pr. Valérie CormiebDaire Coordinatrice du CRMR MOC Paris Necker (75)
Pr. Agnés Linglart Coordinatrice du CRMR CaP Le KremlirBicétre (92)
Pr. Roland Chapurlat Coordinateir du CRMR DF Lyon (69)

2 sieéges pour les représentants des associations de patients

Mme Bénédicte Alliot Association Ostéogénese Imparfaite Bordeaux (33)
M. Steve Ursprung Association Hypophophatasie Europe Huningue(68)
Suppléants

Mme Elisabeth Martin Association Ollier Maffucci Europe Coutures (49)
M. Philippe Brun Association ASSYMCAL Angers (49)

1 siége pour le représentant des équipes de recherche
Pr. JearPierre Salles INSERM UMR 1043 (CPTP) Toulouse (31)

1 siége pour le représentant ddaboratoires de diagnostic

Dr. Caroline Silve Biochimie et Génétique Moléculaires  Paris Cochin (75)
INSERM U1169

1sieggepour NBLINBaASYdlyd RS f QSljdzAi LIS &G NHzOG dzNBf £ S
Mme Anne Detgnire Chef de projet de la filiere OSCAR Paris Necker (75)

OSCARFSMRf 'y RQlFOQliA2Yy HAmMC 10



2.LeComité Représentatif

Le dossier de structuration de la filiere prévoyaitw@roupe de pilotage qui a été renommé «€omité
Représentatif> pour éviter toute confusion avec les autres apagbns utiliséespar ailleurs Sa

composition a été ajustée par soute cohérence eR Q S |j dzA frép@dedatioRsSLAf

aQl 3Axd

R Qdz

plus largeque le comité de directionouvert aux centres de compétence. Les membres du Comité
Représentatif sonforce de proposition et actifdans les Groupes de Travalil. lls se réunissent une fois par

FysS b

Dr. Genevieve Baujat
Dr. Karine Briot

Dr. Mireille Castaet

Dr. Véronique Forin
Dr. Isabelle Gennero
Dr. Déborah Gensburger
Pr. MarieLaure Kottler
Pr. Anne Lienhardt

Pr. Philippe Orcel

Dr. Anya Rothenbuhler
Dr. Delphine Zenaty

f Q200FaArz2y RS f I

11 Représentantgpour les Centres de
Référence sites coordinateurs et sites
constiutifs (pédiatres, endocrinologues,
médecins de rééducation, rhumatologues
adultes)

22dNYSS ylridArzylt$

Paris Necker (75)
Paris Cochin (75)
Rouen (76)

Paris Trousseau (75)
Toulouse (31)

Lyon (69)

Caen (14)

Limoges (87)

Paris Lariboisiére (75)
Le KremlirBicétre (92)
Paris Robrt Debré (75)

Dr. JeanLucAlessandri
Dr. Cyril Amouroux
Dr. AlexandraDesdoits
Dr. Pierre Lafforgue
Dr. Elise Schaeffer

Dr. Sabine Sigaudy

6 Représentants des Centres de Compétence
(rhumatologues, généticiens, pédiatres,
endocrinologues)

La Réuniorf974)
Montpellier (34)
Caen(14)
Marseille (13)
Strasbourg (67)
Marseille(13)

Dr. Sylvain Breton
Pr. JearDenis Laredo

2 Représentans LJ2 dzNJ drigxadi6llogitjue
(pédiatrique et adulte)

Paris Neckef75)
Paris Lariboisiére (75)

Pr.CatherineChaussain
Pr. Martine CoherSolal

2 Représentans pour la recherche

Paris Bretonnea(i75)
Paris Lariboisiére (75)

Dr. Zagorka Pejin 2 Représentans pour la chirurgie ParisNecker(75)
Dr. Frédéric Sailhan orthopédique (adulte et pédiatrique) ParisCochin(75)
Dr. Chloé Quelin 1 Représentant pour la foetopathologie Renneq35)
Pr.Pascal Guggenbuhl 1 Représentanpour lessociétés savantes Renneg35)

Dr. Corinne Collet

4 Représentans pour lesservices

Paris Lariboisiére (75)

Dr. Gérard Maruani RQSELX 2N} GA2ya ¥F2yOi| ParisHEGR75)
Dr. Sophie Monnot laboratoires ParisNecker(75)
Dr. JearClaude Souberbielle ParisCochin(75)
Mme Elisabeth Martin 2 Représentans pour les associations Coutures (49)
M. Philippe Brun Angers(49)

OSCARFSMRt 'y RQI QlA2y

HNMC
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3. QS || siHarieds
[ FAEASNBE h{/!w I NBONMHzIS dzyS SljdzA LIS a i NHzOG dzNB £ £
de communicationCette équipe comporte 4 postes, financés sur la part fixe. Les personnes sont recrutées
Sy /5% yRUBW 2dz8St 6t Sd /2YLIIS (Sydz RSa RIFEGdiSa RQIF NN
renouvelé a ce jour.

| Equipe structurelle OSCAR

Chef de projet Anne Deglaire Paris Necker 02/02/2015
Communication et projets digitaux Julie Valette ParisNecker 01/12/2015
Chargée de mission santé nord Catherine Pouzat Paris Necker 02/11/2015
Chargée de mggon santé sud Muriel Herasse Lyon 14/03/2016

Le Comité de Direction du 29/09/2015 a décidé de recruter pour une période de 6 mois des chargés de
midaAz2y RSRASa&a t fQSild RSa f ASddes friaiy defpérsdnfiel $oatNS O i
financés par le report a nouveau de la part fixe non utilisée en 204 4hargé de mission du GT6 est, a ce

jour, en cours de recrutement.

Equipeétat des lieuxXOSCAR

Chargée de missioBT3 Recherche Sanaa Eddiry Toulouse 04/01/2016
Chargée de missioBT2 Outils diagnostic Leila Lhaneche Paris Lariboisiére, 09/02/2016
Chargé de mission GT4 Transition Yahya Debza Le KremlirBicétre | 23/02/2016
Chargé de mission GT6 Guides pratiques ParisNecker
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4.Les Groupes de Travall

La décision de créer 6 groupes de trawaiété prise lors du deuxiéme Comité de Direction OSCAR, le 12
février 2015,dans le but de mieux définir les actions prioritairesrdreprendre.Les membres de la filiere

ontétéAy Al Sa t aQAyaONANBS Ronyréunidzd SI NRENIS S RE F8dzBJ) OK
journée nationale de lancement de la filiere OSCAR, le 13 avril 2015. Chaque membre du Comité de
Directon est référent pour un groupe de travail et chaque groupe de travail désigne en son sein un ou
plusieurs chefs de groupkes chefs des Groupes de Trawatil été invités a participer a toutes les réunions

du Comité de Direction OSCAR a partir du moigndé 2015, en présentiel ou par téléphone. lls sont
destinataires des mails de comptéB Y Rdz 2dz RQAYF2NX I GA2Y Fdz YsYS GAG
Direction.

Cf Annexe 3.Membres des groupes de travail OSCAR

Direction des Groupes de Travail OSCAR

Groupe de Travall Référent Comité Direction| Chefde Groupe

Dé¢m k [S LI GASYd Fdz C
individuel, accompagnement et associations Bénédicte Alliot et Steve Ursprung

GT2 / Du diagnostic clinique au diagnostic Corinne Collet

Caroline Silve

moléculaire : arbres désionnels Gérard Maruani

GT3 / Dynamique translationnelle : dialogue Isabelle Gennero

entre structures de recherche et unités clinique JeanPierre Salles Martine CohenSolal
+ § S GOAS &R . .

D¢ n « =S NR-dzy'S - GAS e Agnés Linglart Anne Lienhardt

transition

GT5 / Histoire naturelle _des maladies rares : bé Roland Chapurlat Déborah Gensburger

des cohortes et des registres

GT6 / Suivi au long cours, prise en charge et Valérie Cormgr-Daire Geneviéve Baujat

recommandations (« guidelines »)
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ll. CADRE DE TRAVAIL

AaSiK2R2f23AS RQRQH OFNIZYA 2

LeLd Iy RQUsOEXRY t QF OGABAGS RS ebtlun taval dofiabukadgui {f@ty St |

intervenir les différentes instances de gouvernance et fdactionnement au fur et & mesure du
développement de la structuret des ajustements qui sont faits.

. Choixdes3axedulLJt I Y RQI OGA2Y HAamp
Lorsde la journée de lancenmt de la filiere OSCAR le 13 a20ll5 lessix Groupes de Travaidnt été
invitS& £ NBFf SOKA NJ & diXestitBtiorld# leuys réfeefidn€nisdaog plénidra pepmis
de définirtrois axes prioritaires:

1. AXE 1/ Le parcours individuel du patient dans toutes les dimensions de sa prise en charge et
tout au long de savie

2.1 -9 H KK [ Sa 2dziAfa RQS@OIfdza GA2y SG RS NBO
3. AXE 3// Histoire naturelleY SLIARSYA2f 23ASs O2K2NISax RSaoON

Il.  Choixdes9actionRdz LJX 'y RQFOGA2Y HAMp
Les chefs de6 groupes de tavail, a partir du mois de mai 201&nt été invités a participea toutes les
réunions du Comité de Directiohes réunions du 20 mat du 5 juin 201®nt permisde choisir3 actions

par axeet de valider la rédaction des fiches actins (i St f SiguredfardISk ¥ SRQI-ZDI7A 2 Y H 1 M|

Parcours Qutils d'aide Histoire
patient au diagnostic naturelle
1. CARNET DE SANTE DIGITAL 4. SYMPOSIUM ANNUEL 7. PREVALENCE DES PATHOLOGIES
Application mobile 14 édition le mercredi 15 juin 2016 Recensement des cohortes
4 Y 4 Y 4 N
2. GUIDES DE PRISE EN CHARGE 5. STAFFS DEMATERIALISES 8. CORRELATIONS
Fiches transversales : conseils pour la Logiciel de Réunion de Concertation GENOTYPE-PHENOTYPE ET
transition, bouger, I'imagerie ... Pluridisciplinaire (RCP) AMELIORATION DE LA PRISE EN CHARGE
o ™ 4 N 4 N
3. EDUCATION THERAPEUTIQUE 6. IMPACT PSYCHOLOGIQUE ET 9. HISTOIRE NATURELLE DES
Sessions de démonstration SOCIO-EDUCATIF DE LA LIMITATION FRAGILITES OSSEUSES PRIMITIVES
enregistrées et diffusées sur le web DE LA MOBILITE 1¢" théme de la filiére
. J/ 1*" théme de la filiére L. /
. J

1. Recrutement de chargés de mission

[ 2YLIGS GSydz RS fQAYLRNIIyOS RS efCcongté deDirechod @u 20 A S dzE

septembre 2013 décidéde recruter 4 chargés de missigoour une durée de 6 maiafin de venir en aide
a la chef de projet et aux groupes de travalil.

OSCARFSMRf 'y RQlF OGA2Yy HnAamc 14



IvV. wSG2dzNJ RS fIF 5Dh{ &dzNJtS LXIyYy RQlOGA
Unedotation en part variable de 10000 eurosa étéattribuéet. € I FAE ASNB h{/ ! w I dz
En tenant compte des conclugica R dz I NP dzLJS R Q Slie edbréfdartie®ammeSKit t I 5Dh{ X

Actions en prt variable du PA2015 OSCAR Budget engagé

1. Action «carnet de santé digitab décalé car relevant du cadre national ma 25.000 euros
application mobile dédiée

2. Pas de guidgzar pathologiecar PNDS mafi&ches repérest films 20.000 euros
pédagogiques

3. Formation continueet éducation thérapeutique 20.000 euros
4. Symposium outils diagnostiqusde 15 juin 2016 10.000 euros

5. Action «Staffsdématérialsés» décalé car relevant du cadre national -

6. Etudedd QA YLI Ol LJa @& O-&dudath d Aaljimitdtioné la & 2 -
mobilité ajournéecar projet Sciences Humaines et Sociales

5. Prévalence des pathologies 25.000 euros

6. Action «Corrélaton phérotype génotype et amération de la prise en -
charge» reportéel dz LJX 'y RQF OQGA2Yy HAmcC

7.Action< SAONR LIGA2Y RS ffragitEssosiseuseN BrithEd> ( -
NELIR2NISS ldz LXIFY RQFOGAZ2Y HAmc

Total part variable 2015 100.000 euos

V. Bilan2015etJ I Y RQI OGA2Y HAMC
La dewéme journée annuelle OSCAdRganisée le 6 avril 2016, étéf Q2 O @é raflécRinau sein des
IANRdzLIS&a RS G NI @Rdx fLIL vyt R QO GQdal At 2Ayadr G[Al2 YNB & peknietda A 2 Y F
décicer collégialementesactions NS G SY A NI Sy LINA2NAGS Sid ljdzA az2yid Ay
Le document est rédigé en prenant en compte les différents apports des groupes de travail eadgs ch
de mission Plsieurs brouillons du documerstont sucessivementsoumis aux membres du Comité de
Directionet aux chefs des groupes de travail.
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B.Diagnostic de la filiere OSCAR

1.Etat des lieux factuel

[QSiGl G RSa

f A S deeprédeBe uh travall dohskqhievide tedersément des équipes et des

ressources. |l est toujours en cours pour certains sujetsbilan de ces actiorsétat des lieux> est décrit

aupoint C3 «Bilan des actionétat des lieux2015».

2.Analyse et enseignements tirés

Filiere OSCAR

Points forts

Points faibles

Mobilisation et implication des acteurs
b2dz@dSttS &0GNUzOG dzNB  LI2 NJ
Dynamique enfant / adulte

Diversité des spécialités fédérées

Préexistence de partenariats forts avec
associations de patients
Dynamique translationnelle favorisée par

multidiscidinarité des membres duComité de
Direction

Trés grand nombre de pathologies

Complexité des pathologies, nécessitant L

approche multidisciplinaire
Besoin de formation des Centres de Compétence
bA@Stdz AyS3alf RQdziAf A&

Leviers

Freins

Démarche active de la France, pionniere et lea
dans le domaine des maladies rares

Volonté européenne de développer les réseaux
référence

Mise en place de la BNDMR

Engouement pour la-eanté et le développemen
RQ2dziAf & RAIAGL dzE
RS RSONANEB f

Possibili S QK

maladies rares

Multiplicité des interlocuteurs et des initiative
dans le domaine des maladies rares

bSOSaaArldsS RQSGFo6ft AN RS

5AFTFAOdA GSa
regles imposés

RQdzi At A&l {

Référentiels et bonnes pratiques

Points forts

Points faibles

Mobilisgtion et volonté de diffusion d( 1 seul PNDS pour prés de 500 pathologies
f QSELISNIAAS RS& SljdzilL
Leviers Freins

adzZ GARAAOALI AYINRGS

Nombre de pathologies

OSCARFSMRt 'y RQI QlA2y

HNMC
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Maillage territorial et expertise clinique

Points forts

Points faibles

Bonne répartition territorialedes 52 centres de
soinsdans 24 villes en France

OELISNIAAS Of AyAaljdzS NB

Formalisation des relais locaux de proximité

Leviers

Freins

Nombreuses interactions entre les différen
sites (coordinateurs, constitutifs et compétence

adzf GARAAOALI AYI NRGS

- Multidisciplinarté a fédérer

Grand nombre de pathologies qui peut étre un fre
L2 dzNJ f I RAFTFdzaA2Yy RS fQ

Formation et enseignement
Points forts

Points faibles

9EAAGSYOS / S NI A

Raresa Paris V
9EAAGSYOS RQdzy 5!
formé 81 praticiens

R Qdzy

ah

Localisation des DU, DIU liés a la filiere a Paris

Leviers

Freins

Compétences multi disciplinaire des acteurs
santé incluant médecins et para médicaux

| Transition
Points forts Points faibles
Maillage national important grace aux centr al y1ljdzZS RS YSRSOAya RQIF
de référence et centres de compétence rares
Espace transition Necke tla aasSiT RQSOKIy3aSa Sy
Groupe Inter Filiéres les pédiatres (dans les deux sens)
Consultations modéles sur site abylds RQ2dzAfa  Li2dN |7

les patients lors de la transition

Leviers Freins
5SSt 2LIISYSYld RS LINRP:{dZA@PNB dzyS F2N¥XIGA2Y 9¢
transition Fya RQFGGSYyGdSo S NBI dzA

RQ2dziAf a
LJ2 dzNJ |

| 2y OSLIA2Y
aideYSY2ANB X0
professionnels de santé

cfF02NIGAZY
témoignage sur la transition

Briatio® %&etR 8¢

Utilisation du carnet de soin en ligne COMPILI

a 50h de formation)

COMPILIO uniquement accessible emiogéd Rhbne
Alpes

OSCARFSMR f 'y RQlF QliA2y H
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Basegsle données

Points forts

Points faibles

Utilisation de CEMARAar les Centres d

Pratiques hétérogénesles centres de référence CaP

Référence MOC et DF tfSa OSyiNBa RS 0O02YLIS(Sy
Certains médecins utilisent déja CEMARA ¢ pour OSCAR

RQlFdziNBa FAEASNBa Si

f QdziAf A&SNI LI2dzNI h{/ !y

Les médecins sén RSYl y RS dzNE

base commune

Leviers Freins

Actions de sensibilisation au niveau national
fait du caractere obligatb N5 RS f QI

t N22SG RS F2NXIGA2Y ¢

Intégration du data set minimal par les éditel
dans les logiciels des établissements

Nombre de patients et de pathologies
LyljdzA SGdzRS RSa
Si

LINEP FSaaa
f Godzies doinaels G

Temps de saisie

Recherche

Points forts

Points faibles

1 IHU = Imagine

Diversité des équipes de recherche aux nive
territorial et thématique

Forte adhésion des équipes pour développer
actions translationnelles

Interaction forte entre les équipes de recherche
les équipes cliniques

Niveau élevé de production scientifique

Transversalité et communication des équipes
recherche & améliorer

[ Sa aeaitsysa

f QSELX 2A 01 GA2Y
translationnelle
LYONBYSyYydGlFdGA2y Rdz y2Yad
potentiellement associées a la filiere

RQAY T2 N)
RSa R

Grande diversité des pathologies de la filiere

Difficulté a identifier tous les acteurs de

recherche fondamentale

Forte opportunité pour la mise en place de proje
translationnels thérapeutiques et cliniques

Leviers Freins
Originalité des donées et des modéle Difficultés a obtenir des financements spécifigu
physiopathologiques pour des actions translationnelles ciblées

Insuffisance de structuration territoriale du rése
de recherche

Forte cohérence et complémentaritt  d¢ Communication perfectible entre recherch
thématiques de la filiere fondamentale et clinique
OSCARFSMRf 'y RQlFOQliA2Yy HAmMC 18



Cutils de communication

Points forts

Points faibles

Identité visuelle cohéree utilisée dés la journée d
lancement en avril 2015

arhasS Sy tA3yS Sy 2dziff
 dzE LINBYASNBE |GGSydsSa

Bonne présence sur les réseaux sociaux

Fréquence trop faible des newsletters

Leviers

Freins

Effet moteur dda filiere

Difficulté avec le prestataire de service sélectionn

Points forts

Associations de patients

Points faibles

Relationnel établi entre les centres deoinset les
associations de patients

Intégration des associations a la gouvernance d
filiere dés sa création

Tres forte mobilisation des associations a la vie d
filiere (participation aux actions)

[ Sa aeaisySa RQAYT2NY
niveau des données cliniques et des collaborati
scientifiques sont a améliorer

Leviers

Freins

Plusieurs réflexions inteassociatives trouveront un
déclinaison dans OSCAR

I NBIFGA2Yy RQdzy
sur le site web OSCAR

2dzi At Ay

BAFTFAOdZE S RQSELINB&AA2

| SGSNRIASYSAGS RS T 2 NY
associations

Points forts

Europe et international

Points faibles

Reconnaissance internationale des différe

acteurs

Leviers

Freins

Participation a des projets européens

Opportunité pour compléter les bases de donné
maladies rares europées

Lourdeur des procédures
Manque de financement

Complexité des procédures de collaborations et
demandes de financement

OSCARFSMR f 'y RQl QliAzy
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C.Bilan des actions 2015

1.Actions de ommunicationet de coordination

Les actions de communication et de coordination sont ésnpar la chef de projet, en lien avec
f QFYAYFGNROS RS f I  FAtnkéadee dimisfioScomnunicativrSet diyab & A NB O
temps plein a été recrutée et a psgs fonctions leldécembre 2015.

| Bilandes actionsommunicationet coordination2015 OSCAR

Blog Statut

www.blog.filiereoscar.fr Action

Le blog de la filiere OSCAR a été mis en lign@jigllet 2015 Il est régulierement permanente

enrichi depuis, au fur et a mesure des actéaliet du développement da structure
et des ces acteurs.

Le blog compte 27 pages et 12 articles publiédbAdisites et 8195 pagesies
(statistiques avril 2016)

Plateformeweb : Statut

www.filiere-oscar.fr En cours

En paralléle diblog, un projet deplateforme webest en cours de développemer
avec une agenceextérieure Le cahier des charges a été rédigé et soumis
prestatsh NBa RAFTFSNBYy G ad LISHRI KE Y HyRsSi SR Qi
f QF3Sy0S NBGSydzS I SiS RSLR2ass RS
correspondant a été émis début mars 2016.

[ S& YIljdzSGGidSa azyd | OGdsSttSYSyid Sy
Comité de Direction pour approbation. Les contenu®seglaborés en lien avec le
membres du Comité Représentatif eesl Groupes de Travail.

Newsletter Statut

La premiére newsletter a été envoyée I8 & dzA f f S (i ccasiomge Ja mise d Action
ligne du blog.Deux formats sonutilisés: enwi ponctuel lié a un événement ou ur  permanente
actualité et envoi récurrent pour les synthéses informatives.

La base de contacts, segmentée, compte, au total, pred88noms.

PageFacebook Statut

www.facebook.com/filiere. OSCAR/ Action
permanente

La page~acebookOSCAR a été créée en décembre 2@dn audience progresse
pour atteindre plus del60abonnés en avril 2016] I L2 NI SS R Qdzy
aller jusque 3000 personnesLes échanges avedes associations y sor
particulierement riches.
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Bilan des actionsommunication et coordinatio2015 OSCAR (suite)

| Outil de veille Internet Statut
[ FAEASNBE aQSaid R2 (i(I&tioRQisglecods]jaduf RS Action
quotidien, les informations pertinentes diffusées sur le web permanente
Identité visuelle Statut
LaconceptionRS f QARSYGAGS OA &dzSt peest®efreettdrieur Action
jdzA I RQI02NR ONBS uedestdécihaisor pourflds difféiér  permanente
supports de communication sont élaborés dans le respect de cette idertitgy,
newsletter, page Facebook, banniéres, diaporamas, posters, plaquettes,
postales et flyers. Un label» permet aux acteurs de filiere de se présenter comm
tel sur leurs propres supports de communication.
Les différents outils sont mis a disposition en téléchargement sur le blog. lls son
distribués sur clé USB aux participants aux journées organisées par OSCAR.
Journéenationale Statut

[ FAEASNB h{/!'w aQSai rayomhleanhqusllecuverg M
f QSyla ¥ oes acteurs. La mati® LIS NI S R Q X yOBAIN
développement de la structure, et de présenter des exposésdicaéx et
AOASYGATAIdzSEa GNI yadSNAEI dzE® [ Samidi PR
réflechir & leurs actions respectives. La restitution en pléniere de leurs tre
LISNX¥SG RS RS3IIFISNI €Sa FOGA2ya LINAe NI
journée se termine par la réunion du Comité Représentatif.

La premiére édition a eu lieu le 13 avril 2@&t9a deuxiéme édition le 6 avril 201
ChaqueSRAUGA2Y | NBdzyA wmMon LISNER2YyySa Az
qui composent la filige.

Action annuelle

Journéedes asociations

A la demande de leurs représentants au sein du Comité de Direction, la filiere (
2NHFYA&S RS&2NXI A& dzyS 22d2NYySS |yy
29/02/2016 qui a été choisie pour feemiére édition.

lematinf S& Faa20AFdA2ya 2yid LI NIAOALIS
rencontre dans le cadre du 9énlaternational Rare Disease Day, avec les au
FAfASNBa LINBaSyidsSa adzNJ S -midiiuse réRrion de
travail a permis de faire le point sur les objectifs et les missions de la filiere
réfléchir aux actions en cours etameet ya f OSCARRNBE RQ

Statut

Action finalisée

Visite des centres de soins

Visite des CRMR coordinatsu= MOG NeckerDFa Lyon etCaPau KremlinBicétre
Visite des CRMR sites constitutifs = MBOIQousseau, Lariboisiére et Cochin
Visite des CCMR MOC et CaP a Nice

Statut

Action finalisée

Visite des CRMR sites constitutifs = (@adites a Paris et en prowe)
Visite des CCMR MOC et CaP a Marseille

Actionen cours

OSCARFSMRf 'y RQlFOQliA2Yy HAmMC




Bilan 2015 des actions communication et coordination OS{IAR (

Présenta? Y RS fF FTAf ASNBenemehtQ2 OC  Statut

Certificat optionnel maladies rares (Cochin, févriet ) Action finalisée
tf SYASNBE RS tQ9alLl OS al fl RA®Sas20I5NE &
D.U. MaladiesOsseuse$onstitutionnelles(Neckermars 2015)

wSdzy A2y I yy dzSoh SySdroRé& de Paandi(Basisard 2016)

W2 dzZNyy SS RS T2 NXY | Gsteayghesk IBpaffaide (Radis? aks 12013) 7
| 2y @Sy A2y Fyyds$SttS RS Q! aaReddagudl,ha y
2015)

wSyO2yiNBa RS I {2O0A S abéologie PédiatiqaeS F
(Parisjuin 2015)

RARE 2015 (Montpadh, novembre 2015)

' 34SY0fSS ISYSNIES RS f Ql &a2 OA [ndvergoe
2015

Assises de génétique (Lyon, février 2016)

International Rare Disease Day (Paris, février 2016)

W2 dzNYSS RS F2NXI GA2Yy Rs®Impadaitalgah avil R016) 2

Réunions de coordinatiost de gouvernance Statut

7 Comités de Direction OSCAR en présentiel9 €omités de Direction OSCAR Action
audio conférence permanente
2 ou 3réuniorsen présentiedes membres des Groupds Travall
2 réunions en présentiel du Comité Représentatif

[ QF YAYF G§NR OS S dafifiete OSTAR Parti@pent dy@nati§uemeRts Action
Comités de Pilotage des 23 Filiéres Santé Maladies Rares organisés par la [  permanente
premier mardi de chaque trimestre

Les 23 chefs de projet se réunissent fehardi de chaque mois. En présentie
f QA&dadzS RS OKIjdzS NBdzyA2y GNRYSalhNRS

Autres réunions Statut

Réunion«LX |y R QF 3iidk 25yA S+ @RRO1H Q! t Action finalisée
Réunion Maladies Rares Info Service (juiZé15
Réunion CNSA (septemb2®15

Intranet OSCAR Statut

La filiére souhaite mettre en plaaen intranetpour faciliter le travail collaboratif et En cours
participatifinhérent a sa forme
'y NBAaSIdz a20A1 f R QépliinitdtitAuissin defa @ S |j
structurele. 1IQ2 dzl A £ LJ2 dzZNNJ s GNB LINRINBaairgs
qui composent la fidire au 2™ semestre 2016.

Différentes fonctionnalités sont offertesdes epacesdifférenciés de messager
instantanée le fockageet la révisionde documents f QF 00§ a t
O2ft 102N GADBS G66A1TAVLITI f QAYAONR LIGA2Y
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20 OUA2yatafdesdi®rn t f QS

Iy LINBYASNI NI @I Af BNSWNE RISGt $§ ASddEl | NBRISOYSY B Rdz
[ S NBOdzSAt RS tQSEAaGIY(dZ @OAl@ RSa S¢zi BV I aRBGt RISY
et esttoujoursen cours en 2016 pour certains sujets particulierement complexes.

Lesétats des lieux des centres de soins, des bases de données et des pathstwgigérés par les chargés

de mission santé nord et sulesétats des lieux des ous diagnostics, de la rechercheds la transition

ont été confiés aux chargés de mission attachés aux groupes de travail correspondants.

¢t2dziSa tSa AYyF2N¥YIGA2ya RS GeLIS WHyydzd ANBQ NBOdJZ
formerontleOdzdzNJ Rdz aAiS 6So6 RS tF FAEASNB Si FtAYSyidSNZ

une réponse multi critéres, rapide et efficace aux demandes des internautes.

. Af LYy RSA I triddsBe@SCAR SSa t f QS

| Organisation des centres de ssin Statut

wWSIFtAAlIGA2Y RQdzy ljdzSailiAz2yylANB Sy
Sy LINBFtlFIotS Fdz LXFY: RQFOGAZ2Y HnAam

+25disciplines impligées dans le parcours patient

f| Action finalisée
p @

85% des sites organisent desnsultations anténatales
82%desda A 1Sa LI NIHAOALISY(d t RSa adl 77
56% des sites ont desnsultations multdisciplinaires

52% des sites interagissent afe® S (i NI y 3 S NJ

36% des sites ont de®nsultations de transition

31% des sites ont participé a la rédactiongd@lelines

28% des sites ont participé adgdi dzZRS& RQKA &G 2 ANB y
Md: RSa aArAdSa az2yd AYLX AldzsSa REy

\ Identification détaillée des equipekescentres de soins Statut

¢NIF OF At RQSVYIj dzs ( Sllesd#ydiped ghi R&vaflént dads dlderdir  Action finalisée
de soins et enregistrer leurs coordonnées et leurs spécificités.

Le résultat de cet annuaire sera mis en ligne sur le site web OSCAR.

Liste des pathologies OSCAR Statut

Recensement desaphologies dans le périmetre de la filiere OSCAR Action finalisée

En particulier, traduction et retraitement de la nosologie dé¢aladies Osseuses
ConstitutionnellesNIOQ. Seules les pathologies les moins rdigarentdans la liste
en annexe.

Cf Annexe 4. Princigal pathologies OSCAR
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| Outils diagnostiques Statut

wSOSyasSySyid RS& dumétdbBlismerirgiallJurddlclinigus) En cours
laboratoires de biologie cliniquexamens desitométriques osseux

Recensement de820 études moléculaires actuelles, incluant pesels de gene Finalisée et
avec n°OMIM / nom des pathologies / n° ORPHANET maintenue

Le résultat de cette action est un fichier Excel accessiblegne en cliquaniCl

Recensement deglares décisionnelfaits et a faire Finalisée
Cf détail dans fiche actianf10

Identification des acteurs du réseau imagerie Finalisée

CfAnnexe 7. Réseau imagerie

Identificatioy RSa | OGSdzNA Rdz NBaSlI dz Fdzi2 Lk Finalisée

Cf Annexe 8. Réseau foetopathologie

Mise a disposition de ces informations sur le site web OSCAR En cours

| Recherche Statut
Identification approfondie des équipes de recherdoét 22 équipes audu de 11| Action maintenue
initialement (dossier de demande de structuration) en 2016

Cf Annexe 9. Equipes de recherche

Recensement des essais thérapeutiques en cours Finalisée
- mc tlw/ R2ydG H bt fQAYGSNFIFOS RS
- 14 essais thérapeutiques en cours

Identification des différents partenaires recherche pour la veille nation Finalisée
européenne et internationale

Mise a disposition de cesformations sur le site web OSCAR En cours

Transition enfanfadulte Statut

Réalisationetd@ FdzA A 2y RQdzy ljdzSaidA2yyl ANB LJ Acton finalisée
Recueil des réponses etsynthéée O2 y Of dza A2y a Sid LA adG¢

Etat des lieux complémentaire des professionnels de santé et des patientants,
jeunes adultes et leurs paren

Pages dédiées a la transition sur le site web OSCAR En cours
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b5aw adzNJ f Qdzi

S
[ FAEASNB | aSNDA RyOsstiprindreldasdiéipar laBEDM
At

“z

AdzNJ t QdziAtAalGA2y RSa olasSa RS R2yy

Un premier questionnaire a été soumis aux 3 CRMR coordinateurs et aux 10 C
sites constitutifs en juin 2015.

Un deuxiéme questionnaire a été eyé aux 39 centres de compétences en
décembre 2015.

Statut

Action finalisée

OyljdzsiS h{/ ! w sidesde odriédst A a |

Afin de compléter les études réalisées par le biais de la BNDMR, la filiere O
lancé une enquéte auprés des centreg doins dits @associés identifiées a

f Q200 aArA2y RS tQSiGlG RS&a tASdze RSa

Statut

En cours

Guides de prise en charge

Statut

PNDS faits et a faire

Fiches urgence faites et a faire

Autres guidelines et recommandations faits et a faire

Action finalisée

Mise a disposition de ces informations sur le site web En cours

| Enseignement et formations Statut
Recensement des enseignements et formations dans le périmétre de la filiere C En cours
Identification des acteurs de la filiére qui ontivdces enseignements et formations
Mise a disposition de ces informations sur le site web En cours
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3.Actions en part variable

[ S LIXIFY RQFOUAZ2ZY HAMp LJNJ$a Syu I A G ctians du BlAa rdaiNdug NA G | A
dz Y2Ayd RSdE FyysSSa RQIOGADBAGSOD
Parcours Outils d'aide Histoire
patient au diagnostic naturelle
1. CARNET DE SANTE DIGITAL 4, SYMPOSIUM ANNUEL 7. PREVALENCE DES PATHOLOGIES
Application mobile 1% édition le mercredi 15 juin 2016 Recensement des cohortes
f N F N A
2. GUIDES DE PRISE EN CHARGE 5. STAFFS DEMATERIALISES 8 CDRREIJ‘\TIONS
Fiches transversales : conseils pour la Logiciel de Réunion de Concertation 3 GENOTYPE-PHENOTYPE ET
transition, bouger, I'imagerie ... Pluridisciplinaire (RCP) AMELIORATION DE LA PRISE EN CHARGE
4 ) 4 N [ B
3. EDUCATION THERAPEUTIQUE 6. IMPACT PSYCHOLOGIQUE ET 9. HISTOIRE NATURELLE DES
Sessions de démonstration SOCIQO-EDUCATIF DE LA LIMITATION FRAGILITES OSSEUSES PRIMITIVES
enregistrées et diffusées sur le web DE LA MOBILITE 1¢" théme de la filiere
& J 1¢" theme de la filiére . J
. J
{dZAGS t fAQIOPWDY @A ARY & Rdz DNRdzLJIS RQOELISNI A Si

ont été revues eta dotation en part variableépartieentre les 9 actions prévues.

Bilan des actions gpart variable20150SCAR

1. Carnet de suivi individuel En cours
Cette action, commune aplusisa  FAf ASNBasz NBf SJS RJ Budgetengagé
tASY @80 tF 5Dh{® 9ffS I R2YyYyS fAS

et a uneprésentation du Dossier Médical Partagé en avril 206 filiere OSCA

O2y UAydzS RQAYAaONANB OSGGS FOGAz2y ¢t

En parallélejl est apparu trés pertinent de développer des applications mok
dédiées a un sujgirécis etparticulier.

Le premier sjet retenu et engagé en 2015 concerne la radio protection

personnes atteintes de maladies osseuses rares. En e#fstpatients regoivent u
nombre élevé de rayonnements, tout au long de leur croissance £atias de leu
pathologie(diagnostic efractures) L'appicationpermetR Q Sy NS I A a (i NB
sur une période donnétes dosegle rayons Xeguespar zoneanatomiqueet dans
les différents centres de soins fréquentésy a8 a0i8YS RQI f SN
risque d'excésLa filiereOSCAR: participé en avril 2016 au Challenge Innovat
New Health. Sorprojet « My Radio Check arecu le prixdu meilleur projet dans I
catégorie prévention (prix honorifique).

5Q dziNBa LINP2SGa RQI Llefsexodtldévelappés evi 263 A
- Carnet de suivi des évenements de type douleur, poussée ou fracture
- Carnet de suivi des traitements (ex. biphosphonates)
- Carnet de suivi des examens médicaux et chirurgicaux

Il conviendra de vérifier comment les informations colligées dans cescafipiis
pourront étre exportées et récupérées, a terme, dans un outil plus généraliste.

= 25.000 euros

OSCARFSMRf 'y RQlFOQliA2Yy HAmMC
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Bilan des actions en part variald®@150SCAIRSsuite)

\ 2. Guides de prise en charge

La proposition de rédiger des guidsisples par pathologie a été écartée au prc
RQdzy L FYyyAy3a RS Lzt AOFdA2y RS y2dz

[ a@tion liée a la production de fichesrepére» est maintenue. Une liste de 3C
sujets prioritaires a été établie, avec pour cha une équipe de rédaction dédié
/| SGGS T OGA2Y || NBeedz dzy S Ok @ 8éjaleR coFsid
rédaction
58 y2dzSI dzE (KsYSa 2yi SYSNHS t f Q¢
lors de la deuxiéme journée annuelle le 6 k2016 et ont suscité des idées
O2tf 1 02NIGA2Y D / QS&d FAYAA |j(@T)a préposé
de diffuser un questionnaire Annonce du diagnostie aupres de ses membres po
recueillir le point de vue du patient sur ce théme. Déme des interactions sor
LINB@dzSa adzNJ £ S GKSYS RS fF GNIyaarda
patients de la filiére.
t I N FAfESdzNEE fF FAEASNB aQSaid t1yo
premiers tutorielsvidéoont été mis en ligne
- ESNDOAREGAlI ROBY LIRaiddNI £ S OKST t QS
- Immobilisations maison chez un enfant atteint de fragilité osseuse
5Q dziNBa &ddz2Sia a2 gein2008eB2dza LJ2 dzNJ s

En cours

Budget engagé
20.000 euros

3. Formaion et Education thérapeutique

Les équipes des centres de référence ont proposé de participer a des sessi
formation continue interactives a destination deéquipes descentres de
compétence et des réseaux de prise en charge locale

[ Qyari&htion de ces sessions est a la charge de la filiere, ainsi que la captatio
et la diffusion. Le premier théme retenu est celui desdmsibilisation a la transitio
enfantadulte.

En cours

Budget engagé
20.000 euros

| 4. Symposium outils diagnostics

[ S LXIYy RQFOGAZ2Y h{/'!'w RSLI2asS Sy
symposium outils diagnostics.

Le formatchoisiSa i OSf dzA RQdzy SELI2aS Sy LX S
adultes.La rencontre est captée (son et vidéo) et déehanges sont retranscris da
le respect des régles déontologiques. Cette action entre dans le cadr
Développement Professionnel Continu. Le theme retenu doit étre transvers
concerner les différents acteurs de la filiere.

La premiére édition aar lieu lemercredi15 juin 2016 «Diagostic des anomalie
RS fl LK2ALKIGSYAS £ fQSEOHdzAAZ2Y RS

Budget engagé
10.000 euros

OSCARFSMRf 'y RQlFOQliA2Yy HAmMC
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Bilan 2015 des actions en part variable OS@AR

5. Staffs dématérialisés En cours

La fliere OSCAR souhaite mettre a disposition des centres de référence et des centres de compét
logiciel de Réunion de Concertation Pluridisciplinaire (RC&Je action, commune a plusieurs filiere
NEf §03S RQdzy OF RNB yId@AS@yflf Ho#Ah{ & QB $t A I RSYYy
Santé en février 2016 et a uéchange de mails avec la filiere MARIH et les éditeurs de la so
informatique HEMSYS enmars 2016 [ | FAf ASNBS h{/!w O2yliAydzs$S R

AL A

EnHnamps €1 FAEASNBE h{/! we Siaf®S aRIS Af yQISSRMBIESAISNT LIt dia
solution innovante, couplée avec un dispositif de Développement Professionnel Continu.

En 2016, la filiere OSCAR souhaite analyser le logiciel HEMS&8épar la filiere MARIH afin de vérif
aQAf Sald O02YLIH GAo6fS @SSO tSa LI NUGAOMZ I NAGSa

cd® 9 @I t dzipactpchologiGue ét Sbciéducatif de la Ajournée

limitation de la mobilité

Cette action a été ajournée car elle aggspond a un projet de recherche en sciences humaines et soci
l'yS @SAtES ddz2NJ dzyS NBLRyaS LkRaaioftS t dzy (St

7. Prévalence des pathologies En cours

Action décaléen raison desifficultés de recrutement de la chargée de mission| Budget engagé
afinalementpris ses fonctions le Idhars 2016Cf fiche action n°9 du plan 2016. 25.000euros

- théme retenu = fragilitéosseuss
- liste des items a établir
- possibilités techniques offertes

\ 8. Corrélation phéotype génotype En cours

[ QL YYSS wnanmp F SGS YINJjdzSS LI NI ftQSilid RSa fA
direct, NGS ciblésutres) dans le périmétre OSCAR.résultat de cette action estccessible efigne en
cliguantICl

Par ailleurs, la liste des arbres décisionnels faits et a faire a été établie et les responsables nommeés
[ QF Ol A2y Sehdétaildde dans e atafodn n°10 du plan 2016.

[ QF Ol RARBE | GA2Yy LIKSy2GeL)S 3ISy20eLIS yS &aSNI
arbres décisionnels.

(p))

\ 9. Pétales spécifiques a créer En cours

' @yl RQSYy@Aal3aSNI dzyS FOGA2y WKAAG2ANS y$hassN
de données existantes.

En fonction des possibilités offertes par la BNDMR, nous souhaitons développer un pétale spécifigu
« fragilités osseusegrimitives», théeme transversal choisi en réunion pléniére. Cette action est décalé
2016 etfaitQ2 6 2S U R Qdzy $dakle@&nR016.00 A2y Y
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D. Axes etactionspour 2016

[ S LX Iy ReelaGiiele DFCARpondau cadreretenu par la DGOSA axes et différents themes
LJ2 dzNJ OKI Ij dz§ | EST Oblipatoite§(én roags) tr2ty’S gl dgQliA  RQ dayZeyf@euyRNS v |
NEt SOl yi RQdzy (énhMar@drdh f[ O\ yEISS NI TheigesTNExdzt G GAF 6Sy

[ FAEASNBE h{/'!'w yQSad LIa AYLIAI|dzSS RlIya G2dza f
f QI y y Srfais resteattentive aux conclusions qui y seront données.

Axe 1 Axe 2 Axe 3 Axe 4
Amélioration  Développement Formation et Europe et
prise en charge recherche information international

BNDMR

Coordination
PNDS Information
des patients

Médico social

Domaines de
projets

Outils de suivi

Formation
continue

Transition Biologie
moléculaire DPC

Education et NGS
thérapeutique

OSCARFSMR f 'y RQFOQOUGA2Y HAmMcC 29



1.Le parcours patient

Axel /I Améliorationde la prise en charge globale des personnes atteintes de

maladiesosseusesares

Action [1-1] Mise en place de la BNDMR Action obligatoire

Cartographie des bases de données
Définition des codes ORPHA
RNYIFIGAZ2Y b fQdziAfA&lIdGAZ2Y RS . !al wl!

Reprise des données existantes

\ Action [1-2] Les Protocoles Nationaux de Diagnostic et de Soins Action obligatoire
t dzof AOFGA2Yy RQdzy tb5{ LINIFYy Sid LI N
Ostéognese mparfaite etHypoparathyroidisme (2016)

Achondroplasie et & LJ2 LIK2 4 LK §@MAS tASS t Q-

Dysplasie fibreuse des os (204&tualisation)

\ Action [1-3] Médico-social Cadre national

Etude des bnnes pratique du département de la Gironde

\ Action [1-4] Logiciel de Réunion de Concertation Pluridisciplinaii@CP) \ Cadre national
wSO2dzNAR t dzy f23AO0OASE AYyTF2NXNI GAI dzS

\ Action [1-5] Outils de suivi des patients Cadre national

Application mobile de radio ptection

Action [1-6] Transition Inter Filiéres

5S@St2LIISYSy i RQ2 dzi Mpdtiénts Bt @4 pfofegsnelsi A 2 Pilote=
Neurosphinx

\ Action [1-7] Education thérapeutique Inter Filiéres
t NEINF YYS RQSRdAzOI (i A 2y ansifioS NI LIS dzii A |j dz§  Pilote = FAIPR
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2.La recherche

Axe 2 //Développement de la recherche
Action [8] Coordination de la recherche Action obligatoire

Identifier les différents partenaires recherche

Assurer une veille nationale, européenne et internationale stidation des CRMR
Etat des lieux des projets de recherche, recensement et suivi

Favoriser le recensement des patients dans kseb de données
LYF2NNSNI adzNJ £ QSiGtF G RQlF @ yOoSYSyid RS
Favoriser la construction de projets communs aux CRMR dietea fi

Mode de fonctionnemenavec les DRCD / DRCI des CHU

| LILJdzA LJ2 dzNJ NB L2 Y RNB 3§ QizEft §a.JL35v /4> R Q/¥
Organiser unegurnéerechercheOSCARnNnuelle

Pages dédiées larecherched dzZNJ £ S aAdS S T2 NHzY RC

Action [9) Domaines de projets de relaerche Cadre national

wSOSyaSYSyid RS tQSyaSvyofS RSa ljdzsSai
les associations

/I NBFGA2Yy RQdzy LISGFES aLISOATFALlAS ol &
Theme 2016 Fragilités osseuses primitives

\ Action[10] Biologie moléculaire et NGS Cadre national

Arbres décisionnels
Symposiunt Yy y d28tils Diggnostic
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Axe 3 //[Formation et information

Action [11] Information des patients

Réalisation et diffusin de fiches repére et de films pédagogiques

Rencontres annuellegournée des associations et journée nationale
/ NBI GA2y RRatimyis sans&ssatidiondu sein dGTL dédié au patient

Participation aux assemblées générales, congrés et jogrdédormatbn des
associations de patients

Action obligatoire

Action [12] Enseignement et Développenm¢ Professionnel Continu (DPC)

Etat dedieux des formationseflesd (i T¥& RQSELIS NI A &S
Campagnes de promotiode ces actions

Réalisation et diffusio de fiches repeére et de films pédagogiques

Tour de France des régions

Rencontres annuellegournée nationale, symposium outils dregstiques et
journée rechercheCaptations audio et/ou vidéo deesévenements pour diffusion

Action obligatoire

OSCARFSMRf 'y RQlFOQliA2Yy HAmMC

32



4 Q9 dABIR LISQnall SNY I G A

Action[13] Réseaux Européens de Référence

Information sur la participation des Centres de Référence au RARE BONE DIS
EUROPEAN NETWORK, coordonné par le Dr. Luca Sangiorgi (kjaliepetprend
2 sousgroupes:. skeletal dysplasiat metabolic bone diseases

Action[14] International

Page web en anglais dédiée aux acteurs et actualités des maladies osseuses r
dehors de la France

OSCARFSMRf 'y RQlFOQliA2Yy HAmMC 33



N.PL!' b 5Q!/ ¢Lhb Hnamc
ACAOKSa OUA2Y Rdz LXIY RQI
1.CA OKS BNOMR 2y WY

Axe 1// Amélioration de la prise en charge

1. Mise en place de la BNDMR

| Argumentaire
La mise en place de la BNDMR est une action obligatoire po28 l@gres santé maladies rares.
Obijectifs

Tous les centres de référence et tous les centres de compétences de la filiere OSAR alime
YAYAYdzY RFHGF aSdi RS fI .b5aw @Al fQ2dziAt .|

5SAONRALIIAZ2Y RS f QF OlAzy obligatoire

a NI 2 3 NI Lidkatich deRCEMARQ @z des autres bases de données dans lessagmseins de la
filiere OSCAR

Définition des codes ORPHA pour les pathologies de la filiere OSCAR
RNYIFEGA2Y RSa OSyiNBa RS az2Aya RS fF FTALASNS
RepriseRS f QI YUGSNA2NAGS RSa R2yySSa

Acteurs et moyens impliqués

* chargé de mission santé nord

* chargé de mission santé sud

* GT5 Histoire naturelle

* responsables des centres de soins

Co(t estimé et financement

* part variable

Supports de commmication des modules formation =QDO euros

Frais de déplacements des référents formation = 2.000 euros

[ 2H0G AYTF2NXYFGALdzS LRdzNJ £ NBLNARA&AS RS fQlyds

* part fixe
Frais de personnel des chargés mission
Calendrier

La définition des codes ORPHA est prévue de mars a juin 2016.
La mise a disposition de BAMARA est prévue pour le dernier trimestre 2016.

La filiere OSCAR ajustera ses moyens et ses actions en fonction du calendrier suivi par la BNDMF

Difficultés

OSCARFSMRf 'y RQlFOQliA2Yy HAmMC
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Hétérogénéité des supports des bases de données existantes

WSLINARAS RS ftQKA&AG2NAIdzS RS&E R2yysSSa SEralGly
Le CRMR MOC a participé au développeméntee £ I YA &S Sy dzzdNB RS
[F FAEASNB h{/!w RAA&Lp@urSporiki@ daydsfinidK deNIBIRSORRISA et
RQdzyS OKINHSS RS YAaaAzy RSRASS ldzE 6FasSa R
/ SGGS I OlA2yY aQAYAONRG RIya dzyS F2NIS @2ftz2y
2dzi A £ & R:Q&idliquesdze |4 BNDWMR

ONXA (1 § NB & :Racpiement dzlissi daRs/BAMARA

AYRAOF G SdzNK RO2FINBIzROMzE ¥t A al (S dzNRA

t A4GS5a RQILILINPF2YRAAASYSYl RS f QI QlAzy

Prise en compte des bases de données spécifiques existantes
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2.CAOKS PNDEI A2y W

Axe 1 /I Amélioration de la prise en charge

2. Les Protocoles Nationaux de Diagnostic et de Soins

Argumentaire

La filiere OSCAR présente un nombre ingsortant de pathologies (+450).

Le CRMR DF gére les dysplasies fibreuses des os. Led®iBSondant a été validé et publié par la H
en2012p Lf &SN} YA& t 22dz2NJ Sy Hnamy t fQA&adzsS RS

Le CRMR MOC gére le groupe des dysplasies squelettiques (plus de 439 pathologies selon la n
Cependant, il existune trés grande variabilité dans leur prévalence. Les PNDS seront donc progr
L2 dzNJ £ S& LJ dza FTNBIljdz2SyiSa RQSYyiNB StfSa

- Achondroplasie 1/15000

- Ostéogeneése Imparfaite 1/10000

- Maladie des exostoses multiples 1/20000
[ S /7 2YAGS RS S5ANBGESWNYE I NBSIAMRY (RQYY RQdzy t
Dysplasie Fibreuse)

wSkfAalidizy RQdzy tbs5{ LI NI OSYyiNB RS NBFSNBYO

IDSAEONRALIIA2Y RS fQlFOlGA2Y obligatoire
PNDS Ostéogénese imparfaite en cours
PNDSHypoparathyroidisme en cours
PNDS Achomdplasie 2017
PNDS 8 L2 LIK2& LK GSYAS tASS t Q- 2017
PNDS Dysplasie Fibreuse des os (actualigation 2018

- - s

Acteurs et moyens impliqués

* sites coordinateurs des Centres de Référence
* chargé de mission «rédaction»

A~ - 7 =

co(t estimé / finmcement

* part variable:

Aide méthodologique du chargé de mission rédactiahl ETP = 5.000 euros
Participation aux frais de déplacement liés aux rencorntrd§00 euros

* part fixe:

UnPNDS par an et par Centre de Référesalen le paragraphe 8 Sa ONA LJG A 2y RS f Q

Lourdeur de lazharge de travail et de la procédure
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' ARS YSiGK2R2f 23Al dzS réRaetimy»> OKI| NHS

Suivi et évaluation

Publication effective des PNDS sur le site d¢AS
t A4GS5Sa RQILLINRPF2YRAA

S
RS LINPRdzOGA2Y RQdzy tb

3
| 2yGAydzd G§A2Y Rdz NBGKYS
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3.Fiche actiortthédico-social

Axe 1 /I Amélioration de la prise en charge

Action [1-3] Médico-social

Argumentaire

Le départenent de la Gironde est connu des associations pour la qualité de sa gestion des doss
personnes handicapées qui y vivent.

Objectif

Communiquer sur les bonnes pratiques et améliorations possibles dans le domaine +swdalo

5S& ONR LJgtbre y RS f QI Cadre national

Etude des bonnes pratigs du département de la Gironde. Enquéte et interviews. Synthése. Diffusio

Acteurs et moyens impliqués
* Association Ostéogenése Imparfaitd h L0 Y . SYSRAOGS ! ff A2 ( ZdedwNI
* MDPH de la Gironde

* Membres du GT1 Ratients et associations
* Chargé de mission rédaction

co(t estimé / financement

* part variable:
Frais de déplacement entre Paris et Bordeaux = 1.000=u

Calendrier

Etude sur le département de la Gironde prévue if 8&emestre 2016.

Difficultés

Accord et disponibilité des acteurs départementaux

Leviers

Forte mobilisation des associatiosigr ce sujet

Suivi et évaluation

outila R QS JHG NI G8ANGS/A /R FRAIOT delSENBY RQS G| £ dzt GA2Y
't Aa0Sa RQI LYUINPRES? yi R aGaIA 28/

5SYI NOKSNI £t Q! aa20AF A2y
SljdzA LJISa RS&4 mMnH RSLI NLSY
personnes handicapées atteintes de ladies rares.

&  5cBrhdhuneRuUBr¥sSies Elast dosS

é ~
Syia FTNIXyceAia 02y OSN

S
y
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4.CA OKS dgifel deR¢gR Wt

Axe 1 /I Amélioration de la prise en charge

Action [1-4] Logiciel de Réunion de Concertation Pluridisciplinaire

Argumentaire
[ Sa OSYyiNBa RS NBTSNByOSa NB®2AJ&\hdlapauddey@niresN
compétences, et de professionnels de santé, y cong@iprofessionnels & Q S & NI y 3 S NJp

Ces demandes sont de deux types

1. Avis diagnostisur dossier recu. Ces demandes sont gérées en staff réunissant les exp
nécessairescliniciens, pédiatreggénéticiens, radiologuelsboratoires de diagnostic.

2. Avis sur la prise en charge. Ces demandes sont gérées en staff multidisciplinaires rét
orthopédistes, rhumatologues, neurochirurgiens, orl, pneumologues, généticiad&mlagues,
pédiatres. Au décours de ce staff, une prise en charge médicale ou chirurgicale spécifiq
proposeée.

Le recours a un logiciel de RCP permettrait de “nombreux gains sur les temps de déplacemen
SELISNIE Sl 2dONINAARQSBRLIONE 2a 8SI @S&X dza I INT YR
De plus, la discussion approfondie des dossiers permet aux différents spécialistes qui y participe
former en continu.

En paralléle, cette activie [j dzQSt € S a2Ad Syl LIS &Sy yartiiee et ihakbrde
de facon systématique.

Mettre a disposition des centres de référence un outil informatique sécurisé pour
- ISNBN) fSa adlfFfa ROQSELISNIAAS Sy LINBaSyGaA¢s
- organiser des RCP en audio ou visio conférence a distance

| Descriptiondd QF OG A2y Cadre national

Participation au groupe cadre national piloté par la DGOS

WSOKSNOKS RS fQ2dziAf FTRILIGS | dzE O2y iGN} Ay(Sa
f QAYlF IASNAS L2dzNJ f Sa T dAad RQSELISNIAASO

Lyt easS RS {réQehtdzialhlé filidreQVARIH gt le PJ. Roch Houwlien avec la société
INOVELAN vy f a8 RS fQ2dziAf [9 {¢!CC RS I &20AS

LygSaitAraasSySyd RlIya fQ2dziAf |RIFILIIS OK2A&AO®
* Chargée de mission commigation et digital
* Responsables des 3 CRMalérie CormieDaire, Agnes Linglart, Roland Chapurlat

| colit estimé / financement

* part variable: Colt du logiciel RCP25.000 euros

OSCARFSMRf 'y RQlFOQliA2Yy HAmMC 3¢



* part fixe :Chargée de mission communication et digital

Calemrier

Evaluation des outils courant 2016

Difficultés

| K2AE RS tQ2dziaft Sy NIAazy RS fQAYIFISNRAS
Leviers

1 OGA2Yy NBESOIyd RS LX dzaAASdzNBE FAEASNBa 6710 Si
Suivi et évaluation

2dziAfa RASOISIOdzA 226G kil LIGF A2y RQdzy f 23
ONX (8§ NBa :BéI§eatertt dzl G A2y

AYRAOI (i SdzNEl RIEES R fdddl AlfAA2ay GA2Y £ ™ |y

t A4GS5a RQILILINRPF2YRA&ASYSYl RS f QI QlAazy

Maintenance du logiciel (2017)
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5.CA OK S oltifd deis@iw desthatient@

Axe 1 /I Amélioration de la pris&n charge

Action [1-5] Outils de suivi des patients

Argumentaire
bSOSaaAisS RQSOItdzSNI LIRdzNJ €S LI GASyd tF R2aSs
Difficulté pour les praticiens a reconstituer les événements occurrents entre deux readezle suivi.

SBATFAOMZ GS LIR2dzNJ £ S& LINI GAOASya t NBO2yadaid:
RdzNB3S&0 RS fI LISNA2RS LISRAFGNRIdS £ fQN3IS IR

Par ailleurs, la filiere participe au groupe cadre national de carnet de suivi datpgtiejet DMP)

Objectif
La premiére application mobile retenue pour 2016 concerne la dose de radiation cumulée.
5SEAONRLIIAZ2Y RS tQl OlGAzy

1. Cadre national
Participation au groupe cadre national piloté par la DGOS
{dZA @A RS tQS@2ftdziAz2y Rdz LINP2S{ 5at

2. SpécifiqueDSCAR
Application mobile ¢y Radio Check

Cahier des charges

Graphisme

Développement informatique

[ FYLI 3YyS RQAYF2NXIFGA2y Si RS LINBAONRLIGAZY

Acteurs et moyens impliqués

* GT6 Guides pratiques

* Radiologue pédiatriqueSylvain Breton

* Radio physicienneBouchra HabH&eryes

* Chargée de mission communiicen et digital, Julie Valette
* part variable:

I NBI GA2Yy R $obile29.000 eir@haintAneyigagé sur la part variable 2015, action n°1)
* part fixe: Chargée de mission communication et digital

[ yOSYSy(l RSMyfRadiolChstkl2 dM@ dAf SFAY RS t QFyySS HnAaw
Difficultés

Conception techniqueb SOSaaA UGS RS LINRPLIRASNI dzy 2dziAf &AYL
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LafiiNBE h{/!w | NBYLERNIS S LINANE Rdz aSAff SdzNJ t I
| SFf 0K ljdzA aQS&ad RSNRdAZ S Rdzy Fdz mn F@NARE Hwn
méthodologique par la société New Health.

2dzi A f & R:Q9I8 Storedt GobdleyPlay
ONRGSENBa RQSPGPOKUNASYSY (G RS QI LI AOFGAZ2Y
AYRAOL (i §dzNEnorbee Saiélécidagainkngsyi 6 mois

t A4GS5a RQILILINPF2YRAAASYSYl RS fQlFOQlAzy

I NBlF GA2Yy RQF dzi NB:&uivldedlidhitkni@htsi(ax2bipiospiodades) oSsaivi des
événements (fractures, pousséemuleurs)

OSCARFSMRf 'y RQlFOQliA2Yy HAmMC 42



6.CA OKS darSitioh2 y Wi

Axe 1 /I Amélioration de la prise en charge

Action [1-6] Transition

Argumentaire
[ @aBdes lieux a mis en évidenc@ A YLIR2 NI I y OS RQdzy JLUNEPAGS aRQizaa aRIZ
patients en secteur adulte et éviter des complications inconnuesneusortie du circuit de soins.
Ce processus efiisuffisant:pas de processus de transition standard, pas de dodsi¢ransfertstandard
I OStt &QlyE2zki RAUSHKI yISa Sy iNBE  Sa GBSO IRSSxN/EA
suffisamment formés a la prise en charges gatients atteints de maladies rares.

Objectif
Informer les patients et lesm&OAya RS f QAYLER NIy OS RQ2NHI yAA
coordination et le suivi de soin des patients entre les secteurs pédiatriques et adultes

5SEAONRLIIAZ2Y RS QI OlGAzy Inter Filiéres

Participer au groupe inter filieres piloté pEUROSPHINX

t 2dzNB dzA ONB £ QSO G RSa f A S dzienfdhig et eyineSaNuNgs, 28durg
parents, pour compléter le point de vue des professionnels de santé.

DéveldJLISNJ RS & 2 dzii ApbudilesRadidnis &t Rdprofedshasyid santé :
- guide de transition,
- fiche support pour le dossier de transition,
- PARS2a RQSELIX AOF{GAZ2Yya
PGATAASNI £ QF LI AOFGA2Y bh! Sy O2dz2NBE RS RS@St
{¢

Généraliser I'utilisation de I'outil COMPIEIO R Q2 NB@A SXia $2 Sledz /d4 ! RS
région Rhone Alpes 1 2y S RQlF dzi2NRA Al GA2Yy Rdz £t 23A0ASt 0

* GT4: chargé de mission + chef de groupe + membres
* équipe COMPILIO
* CHU de St Etienne

* Espace Transition Necker

* Chargée de mission communication et digital

co(t estimé / financement

|
N

* part variable:

[ 2y 0SLIIA2Yy S RREIKNND YA AR Y2 RQOzy 0 Adz

/| 2y OSLIA2Y S RAAGNAROdziIA2Y RQdzyS FTAOKS WwSLJB
+ARS2 (UNYyaradAazy Sy Y2G§A2y RS&AIY T ndnnne

/| K NAS RS YAaarzy (NI yairmyP¥poeY2Aia F nItp 9

* part fixe:
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Lesoutd RQAYF2NXNI GA2ya az2yid Sy O2d2NE RS RS@St 2L
'yS NBdzyA2y RS LINBaSyidladAazy RS € QlF LILIX AOFGAZY
[ QdziAf A&l GA2Y RS [AMpastséferadouraty?016lB IA 2y WKLY S
WSYRNB fSa 2dziAf dpow@daddededdrst GA2Y F GGNF OGAT
Action inter filiere

QELISNASYOS RS fQ94aLI OS ¢NIryaAadAazy bSO SN
Possibilité de prendre appui sur les associations. En partieulier t ,K A ,f A LILIS K Ns}stzyfiitiorl
ASSYMCAL, membre suppléant du Comité de Qire@SCAR, qui egtA 0 dzf A NS Rdz [/ S

Thérgeutique du Patient depuis 2011 et qui a fait partie du groupe ETP du Centre de Référer
Maladies Hypophysaires (DEPHY).

Suivi et évaluation

Questionnaires de satisfaction des patientse RS& YSRSOAyYy & | LINBA& YAas

Nombre de vues des vidéos.

t A4G5a RQILILINRPF2YRAEASYSYl RS fQlF QlAazy

9t F NHEANI f Qdzi A A AIQBNV AV YRS S/ Raz WEBINNAG2ANSE FNI Y

SN

t NEY2dz@2A NI £ ONBI (A2 yRROS RS OBt diiNI RS ARy
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7.CA OKS HuCaiioh théfaperiued

Axe 1 /I Amélioration de la prise en charge

Action [1-7] Education thérapeutique

Argumentaire

[ QSRdAzOF GA2Y GKSNI LISdziAljdzS aSyYot S adoisNS patieftSet I
médecins lors du processus de transition.

Objectif

Préparer les jeunes patients au transfert en secteur adulte en les rendant plus autonome face
maladie.

5SAONRLIIAZ2Y RS QI OlAz2Yy Inter Filiéres

Participer au groupe ief filiere piloté par FAI2R
Développerun programmeR Q S RdzO | (i A 2 y spgdfiquNld ladBadgiiion|lj dzS

Acteurs et moyens impliqués
* chargé de mission transition
* G® Transition

colt estimé / financement

* part variable:
Chargé de mission transiton6 moisx Hp 9¢t E pnodnnne I cdPHpne

* part fixe:

Calendrier

'y LINPANIYYS RQO9¢t &LISOATFAI S (NI yaAadGAz2y &dzN
azdzyaa t fQlw{ O2daNIyl wHAnmc®

[ Sa LI FO0Sa LRdzNJ fI BANRRIDDFALSHQREYI FREGO0RA
des médecins.

Leviers

a® t KAf ALILIS . NMzy > LINB & reRnieyilite sipfléant Ou Coniitd deDliredtivbre y
OSCARsttitulaire du Certificat & Q9 R dZAhérapaugiqyie du Patient depuis 201ladéjafait partie du
groupe ETP dGentre de Référence des Maladies Hypophysaire (DEPHY

Suivi et évaluation

2dz0 At & iOR/DONAIGISNMBE /R @ REIOT delbatBy RQS J I
t AdaiSa RQIFLIINRPF2YRAAaASYSYyd RS fQFOGAZ2Y
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8.CA OKS odofdinatich de laHt€zherch Q

Axe?2// Développement de la recherche

Action [2-1] Coordination de la recherche

Argumentaire

La filiere OSCAR présente un nombre de struct®& NB OKSNOKS Si RQlF OGS
translationnelles notamment thérapeutiques innovantes dédiées a des maladies ou des grou
maladies.

t f dzZaASdzNE LI K2t 23ASa F2yid fQ202S0 RS LINE atsll
tres important: hypophosphatasie, hypophosphatémie, ostéogénese imparfaite, achondrop
fibrodysplasieossifiante progressive.

Ces progrés aboutissant a des projets thérapeutiques sont largement dérivés de meilleure connaiss
la physiopathtngie et de la génétique de ces affections et du progrés des biothérapies.

Il existe un fort potentiel dans la filiére pour le développement de nouveaux outils translationnels pc
aboutir a de nouvelles thérapies.

Lt Said R2y O y SO0 $eaxacesirésBourdQuizir mbblliseSIek) fokceg pofentielles su
nouveaux projets translationnels.

Objectif

Identifier les potentialités translationnelles sur des projets ciblés, mettre en relation les acteurs pote
fondamentalistes et clinicieis TAy RQSUGl 6f ANJ RS y2dzSftfSa aiNt

 5SEONALIIAZ2ZY RS fQF OGA2Y Obligatoire

* Etat des lieux des acteues$ de leurs ressources

* Mise a disposition sur le site web + forum pour partages et échanges

F 90dzRS RS f Q2 dzBA i LWIQf LI2 XA F | PRINKAE Na 2 A NS OS
données

F hNEIFIyYyAaliGA2Y RQdzyS 22d2NYySS NBOKSNODKS | yydzS

Acteurs et moyens impliqués

* chargé de missionecherche
* chargé de mission communication et digital

colt estimé / financemnt

* part variable:

Prolongation du contrat de la chargé de mission GT3 Recherche translationnelle pour 6 mois
ddzLJLJ SYSy il ANBAaZ 2dzaljdzQl dzZ oMkMHKHAMC [ Hpdan

Journée annuelle = 10.000 euros / an

* part fixe:

Calendrier

hNHI YA &l bire/de R 2ckgrSauZ™ semestre 2016

Difficultés
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SBATFAOMzZE 4GS t Sidlo6f AN £ QSGlIG RS& fASdzE RS& S
institutions de rattachement INSERM, Universités, AR ~ [/ bw{ X0
Difficulté a connecter Eacteurs sur une ou plusieurs actions communes

Difficultés a trouver des financements pour des actions translationnelles (stratégie a définir en 2017
de la journée de la recherche)

2dzi A f & R:QtStidtiubsdie putliéaybns, brevets, protocoles de recherche

ONR (i & NB & :Rrogsdiefinisipariaii®g

AYRAOI (i & dzNEcollBhorgtighsy T8 SIhi2AVB S Y Sy i YA & Sy didz@NB
t A4G5a RQILILINRPF2YRAAASYSYl RS fQlF OQlAzy

LRSYGATAOL (A2 Y latmeles, ddveBpgeyhanii farkr dai2N17 v &

Identifier des mécanismes physiopathologigues comnaungant des perspectives traagionnelles
(exemple: fragilité osseuse, évaluation de la qualité osseuse, nouvelles opportunités thérapeytiques
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9.Fichel O ( Rigojfe ndturelleQ

Axe?2// Développement de la recherche

Action [9] Histoire naturelle

Argumentaire

La rareté des maladies du périmetre OSCAR incite a décrire de fagon exhaustive leunaisicétke,
t SNY¥SGialyd FAyar f QI YSE A2 Nlsdieh 2hargeRI8 la péBatieNamitald &
f QN3IS | RdA S

Par ailleurs, la constitution de cohortes parfaitement caractérisées sur le plan clinique est le pr
nécessaire a tat essai thérapeutique et permet en particulier de déterminer lend points».

Objectif

5SONANBE f QKAAG2ANB yIFdd2NBtfS RQdzyS YIFfl RAS Ial
fragilité osseuse.

5SEAONRLIIAZ2Y RS QI OlGAzy

*Crédi A 2 Y R Q dryoilittdDéiseuteS prifitivesen lien avec la BNDMR

F wSOSyaSySyid RS tQSyaSyof S R Séalisds e lasiagsaciaomsi N
Acteurs et moyens impliqués

* Chargé de missiohistoire naturelle
* GT5 Hitoire naturelle

* Chargé de mission rédaction

* GT1 Le patient

* BNDMR

co(t estimé / financement

* part variable:

I NBFGA2Yy R@dyinwgdl €S T

* part fixe:

Réunions des groupes de travail (frais de mission associés)
Calendrier

Action 20162017 pour le pétale

Etat des lieux des histoires naturelles au niveau des associations = 2016
Difficultés
I OGA2Y LSOl f S oktbhielaBNDMRS RS f QSO

Leviers

Bonne représentation des experts pédiatres et adultes au sein de la filiére, et multidisciplinarité

Adhésion des associations au projet
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2dziAf & RQS@OMX WA NB 2 yR g RE O ldzididdNBY RQS DI

création du pétale fragilité osseuse

SEKI dZAGADBAGS RiStoireé ma@réllecassdeistianst A S dzE

t A4G5a RQILILINPF2YRAAASYSYl RS fQlFOQlAzy

F tNRLRAAGAZ2Y RQdzy Y2RS§tS RS [[dzSadAiz2yyl ANB ¢t
* Recueil et analyse des questionnaires

F 5S@St2LIIYSyld RQlFdziNBa LISGFf Sa L3 dzNJ RQF dzi N
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10. CA OK S lolagie indlétulairedet NGS

Axe?2// Développement de la recherche

Action [10 Biologie moléculaire et NGS

Argumentaire

Difficutés a évaluer les examemsoléculairest.  LIN2 INJ YYSNJ RSGty i OSNI |
radiologiques. Exemplés 2a i S2feasSax RA&AT 20 GA2yaxX

Difficulté a interpréter les examens biologiguens les explorations du métabolisme minéral.

wWSEFEtAAlIGA2Y RQFNDNB& RSOAAA2YYStAa LINI GAIldsSa
hNBFYA&LGAZ2Y FyydzsSttS RQdzyS NBy O2y G NB 7 {e&yYLR
5SEAONRLIIAZ2Y RS QI OlGAzy

Etat des lieudesS (1 dzZRS & Y2f SOdzf I ANBa LINE LR & S B8a30SEAREcOUBOL K
au séquencage direct ou NGS ciblé.

Le résultat de cette action est un fichier Excel accessible en ligne en cliGhant

Arbres décisionnels a faireesponsables et rédacteurs désignés au deicT2. Relecture prévue par
f QSyasSyoftS Rdz Dew S LINIES /2YAGS wSLINBaSyl

[ AaGS RSa FNDNBa LINBGdzA LI2dzNJ £ QFyySS Hnamc
- Fragilité osseuse et ostéogénése imparfaite en période pédiatrique

- Ostéolyses

- Ostéopétroses et pathologies condensantes

- Incurvations

- Dislocations

- Craniosténoses

- Avance staturale

- Retard statural (et ses subdivisiang PC conservé / non consekyéhizomélie
- Anomales de segmentation vertébrale

- Anomalies des extrémités

- Anomalies de structure et anomalies dembre des dents

- HyperPTH

- HypoPTH

-GNAS and Co

- Hypophosphatémies

- Hypophosphatasigfait)

- Dysplasies fibreuses

hNEFYA&l GA2Y RQdzDutils Biaghdtiguesizy | yy dzSt ¢

\ Acteurs et moyens impliqués

*chargé de mission outils diagnagies

* GT2 Outils diagnostiques

co(t estimé / financement

OSCARFSMRf 'y RQlFOQliA2Yy HAmMC 50


http://wp.me/a6lhj9-nA

* part variable:

Prolongation du contrat de la chargé de mission GT2 Outils diagnostiques pour 6 mois supplémen
2dzalj dzQlF dz oMKMHKHAMC T Hpdnnn SdzNPa

Organisation du symposium = 10Meuros

* part fixe:

Graphisme et mise en forme des arbres décisionnels
Publication sur le site web OSCAR

Calendrier

Le premier symposium @utils diagnostiques aura lieu le 15 juin 2016
Mc FNBNB& RSOA&aA2YYySta LINBGdza LI2dzNJ f QI yySS H

Difficultés

Action chronophage

Leviers

Dynamisme et complémentarité du groupe de travail

Suivi et évaluation
[ ASYy | @SO Q! bt Da
t A4GS5a RQILILINRPF2YRAAASYSYl RS f QI QlAazy

Outil informatiquespécifiquede diffusion des arbres décisionnels aupres desigens.
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11.CAOKS FOUA2Y WAYTF2NXI

Axe3// 5SPSt 2LILISYSYid RS tF F2NNIGAz2Y

Action [11] Information des patients

Argumentaire

bSOS&adaAisS RQKINXY2YA&ASNI Si RQl YSt prépdsiiond de Saleddde
sous forme de fiches ditesRepére»

5 QI dzii NB dransv&sasBE N2 y i f Q202S G t&sSquetld @Kl la franiion)
rééducation.

Par ailleurs, des films vidéos pédagogiques sont réalisés afin dadépa des situations concréte
ExempleY AYY20AfAaldAz2y YIAaz2y RQdzyS FNI O0dz2NB=X

| Objectif
wSlIfAaSNI RSa TAOKSa WwSLB NBQ

Réaliser des films pédagogiques sous forme de tutoriels vidéos
 5SAONRALIIAZ2Y RS fQl OGA2Yy

*Sélectty RS on adzzSia RS FAOKSA WwSLIBNBQ LI NJf S
* Nomination des rédacteurs et des relecteurs (ensemble déi G3TXkt Comité Représentatif)
* Sélection de 5 sujets de vidéos (ou motiondesiyn) A YY20Af A&l GA 2y dycatiand z
L2 A0GdzNI £ S RQdzy SyFlyid I OK2yRNRLI I asS « 02dz3 S
bonnes pratiques alimentaires

- - 7

Acteurs et moyens impliqués

* GT6 Guides pratiques

* Chargé de mission communication
* Chargé de missiorédaction

* Prestataires vidéos et graphiques

A~ - 7 =

co(t estimé / financement

* part variable:

DNI LIKA&AYS I Hdnnne
+ARS2& ' WHnonnne

* part fixe:

Calendrier

2 films déja réalisés

3 autres films prévus pour 2016

1/3 des fiches repeére déja rédigées

Difficultés
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Relecture et validation des fiches repéres et des scénarios
Adhésim des patients et du GT6

/' NI OG48NB fdzRAIjdzS RS tQl OliAzy
2dzi Af & RQS@NIK WA NB 2AVRRESOI i SzzNB 2R QS G £ dzt GA2Y
publication des fiches repére sur le site web

accessibilitée et nombre de vues des tutoriels vidéos

PAad3GSa RQILILINRPF2YRAAASYSYl RS fQlF QlAzy

t 2dzNEdzZA 0SS RS QI OGA2y | 9SO RQl dziNBa adzSia
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12.CAOKS I OUABY /WF2NXI (A2

Axe3// 5SPSEt 2LILISYSYid RS tF TF2NNIGAz2Y

[ RAFTFdzaA2Yy RS f QSELISNIAAS Si f1 F2NXIFGAZ2Y
majeur.

Objectif

adzZ GALX ASNJ £ Sa S@8yS Ga S tSa adzldl2NIia RS
f Q
f

J RS Zudasdiins pedagodigueadcdssibies

Mise en place des fichésS O
sur le site web

Tour de France des régionsrganisation de sessions de formation continue interactives, sur la base (
vidéos enregistrées. Chaque session est suivik BfNBS O LI NJ £ Sa | OG Sdz2NA R
sensibilisation a la transition.

Captation audio et/ou vidéo degncontresévenements pour diffusion
- Journée nationale
- Symposium outils diagnostiques
- Journée recherche

Acteurs et moyens impliqués

* Chargé de mission communication
* GT6 Guides pratiques

* GT4 Transition

* Prestataire captation audio et vidéo

codlt estimé / financement

* part variable:

Frais de mission pour le Tour de France des régions =&ul@ par région
Captation adio/vidéo = 2.000 euros par journée

* part fixe:

Calendrier

1 région en 2016
3 événements

Difficultés

Adaptation des journées pour tenir compte des contraintes de tournage
Organisation logistique du Tour de France

Leviers
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Forte demande ds praticiens
2dziAf & RQSOMXK WA NB 2 yRYRAIOF delSUMNEKEY RQS S £ dzt GA2Y

nombre de visualisations des captations audio/vidéo

nombre de participants au Tour de France en région
fQF OlAzy

t A4GSa RQIFILIINRPF2YyRA&GASYSYd RS

Autres régions

OSCARFSMRf 'y RQlFOQliA2Yy HAmMC
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13. Axe 4 / Europe et international

I ActionWwSaSlkdzE 9dzNRPLISSyad RS wSTSNByOSQ

Les3OSYy i NBa RS NBFSNBYyOS RS fI FTAEfASNB OFYRARFIGSY
le cadre du ®Rare Bone Diseasdietwork» coordonnépar Luca Sangiorgi (Bologne, Italie).
[ § t N ! 3ysa [Ay3Itl NI o6LRdzNI f QF ESI AWK | ®12F deM 60 21y E

dysplasia) sont membres fondateurs dsteeringcommittee» et participent activement a la rédaction du
projet commun.

La filiere a informé tous les sites coordinateurs et constitutifs des procédures a suivre (Europe, DGOS et
SilFofAraasSySyida K2aLWAdlrf ASNERUO L3R dzZNJ NBLI2YRNB t O0OSi

Pas de part variable demandée.

. ACOGA2Y WAYVYGSNYIFOGA2YITQ

La filiere OS@Asouhaite présenter sur son bldgs pages en anglais dédiées aux acteurs et aux actualités
des maladies osseuses rares dans le monde.

Pas de part variable demandée.
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B.Budget prévisionnel

1.Part fixe

2016

Budget annuel part fixe filiere OSCAR

mobilier et matériel informatique MAa NN
MAaA AN
1 ETP chef de projet pn nn
0,5 ETP secrétariat HN nn
1 ETP chargé de mission communicatioret digital pn nn
1 ETP chargé de mission santé Nord pn nn
1 ETP chargé de mission santé Sud pn nn
compensation temps animatrice on nn
Hpn nn
maintenance équipements matériel visio conférence M nnan
site internet maintenance, hébergement, widgets MO NN
autres dépenses de communicati| graphisme, supports divers p nnn
journée annuelle logistique, traiteur, frais divers p nnn
logiciel veille internet 1 abonnement annuel partagé nnnzx
logiciel annuaire partagé 7 licences individuelles annuelles H M~
logiciel réseau social d'entreprise| 1 abonnement annuel partagé pnnz
autres dépenes courantes fournitures M 1nn
Hp AN
frais de missions inscription, transport, hébergement, rep Mn NN
10 000,00

Total des colts fixes pouruneann H dp nn

Frais de gestion
Hopital Necker

15 % du budget

HP

Budget prévisionnel part fixe 200 oo g HPp

OSCARFSMR f 'y RQl QliAzy

HnaMC
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2.Part variable 2016

Budget annuel part variable filiere OSCAR 2016

AXE 1/ action 1 = BNDMR

Supports de communication des modufesmation M NN
Frais de déplacement des référents formation mn @2el 3 H nnn
Codt pour laeprise de I'antériorité des données p o0lasa E T pnAan

MO pAaJ

AXE 1/ action 2 = PNDS
Frais de déplacement liés aux rencontres Hn @2&l 3 n nnn

AXE 1/ action 3 = MEDICOGAL
Frais de déplacement p @2&l 3¢ M nnn

AXE 1/ action 4 = RCP

Codt logiciel RCP adapté devis INOVELA Hp NAJ

AXE 1/ action 5 = My Radio Check

Création de I'application mobile "My Radio CHeck \ Hp N AJ

AXE 1/ action 6 = Transition

Vidéo transition en motion design 1 film de 4' enviror n nnn

0,5 ETP Chargé de mission transition 6 mois np E nZpn MH P A7
16p n n

AXE 1/ action 7 = Education thérapeutique
0,5 ETP Chargé de mission transition 6 mois np E nzZp \ MH pn ﬂ

AXE 2 / action 8 = coordination de la recherche

Chargé de mission recherche 6 mois 0,5x1ETP x80n n Hp nnrJ
Journée recheche annuelle MO N NT
op nnj
AXE 2 / action 9 = histoire naturelle
Création pétale spécifiqudragilités osseusés Hp nn
Hp nnijr
Chargé de mission outils diagnostiques 6 mois np E mM9¢ Hp nnrJ
Symposium outils diagnostiques sur part variable
2015 MO nnJ
op nnj
Graphisme et diffusion de fiches repére H nnn
Réalisation et diffusion de films pédagogiques HN NnnJ
HH Nn7J
Tour de France derégions p nnn
Captation audio et/ou vidéo des événements o2 E c nnn
MM 11T
Total part variable 201 HHH pn
Part variable 201%ngagée MO AN
Partvariable2016demandée MHH pn
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V.aL{9 9Db ¢t [ {/¢PO axmvQ HYAL{LATION
A. Principe

LesHliéres de Santé MaladiesaResdoivent développer une démarche qualigui repose sur différents
facteurs :
- laprise en compte des besoinsexpBrd  LJ- NJ £ S& RAFFSNByda | OfSdaNE
- fQAYLIX AOFGA2Yy RS fQSyaSyof$S RSa I &detkdsidrche)r NI A S
- £ QS8Sy3aFr3SYSyi RQdzyublesNeBsbircesnkcasgaira32 f f SOGA PSS &
- le suivi des etions qualité au sein des diffentes structures de la filiere,
- f YAAaS Lt RAaLRaAlA2Y RQ2dziAfa RS YSadaNB RS

actions
- £Sa RSOA&AA2Yya 2dz OlAz2ya O2 NNB O lhatBsipréBiesidd Sy
202S0OGA®Sa | dz NBE3IFNR RSLItIQGA  RQIRGEA FWRBdzE S RS

[ QI -éludtion fait ainsi partie du systéme d'assurance de la qualité que la filiere de santé maladies rares
doit mettre en place. Cellei doit étre réalh SS | yy dzSt t SYSyd | TAYy RS aQl aadz
LI NJ €S LIty RQFOGA2yEX RS € SdzNJ LI NILGFAS LI N £ QSyas
totale de ces actions, et le cas échéant permettre leur évolution en considiérgérimétre des missions
des différents acteurs de la filiere.
' FAY RS aQSy -évaILaamzN(ENietreéﬁﬁeé & fakodzl @pprécier
- £S NBaLsSOl RSa AYRAOF(GSdz2NE RS ®aMégeNa LJ2 dzNJ OK | Odzy
- £ Q2 NBI y A a Iplaca oyt la YéaligaSon ey actigns
- les modalités de mise elvdz@ diekees actionpar les différents acteurs,
- fF ljdzrft A0S RS fF F2N¥IFGA2Y S RS {,QAYTF2N¥YIGA2Y
- £Sa LINRPLRaAaAOAZY A RQI Yagbukenhdeaioh dey actboz a R@§r@durf udei A 2 vy
meilleure efficacité.

Ces auteévaluations doivent étre menées par des acteurs de la filiere reconnus, désignés es farceé

effet 9f f Sa R2AGBSYyl( TFI-NBPRAEZORQST QEnyed leSaftduisIdsSa fillidireNTi | 3
FFAY £S OFra SOKSIFyid RS LINB@W2ANI RSa OGA2ya 0O2NNBC
qui concerneraient la gouvernance de la filiere.

BaSuK2z2R2f{ 2 3A-8valldfodDECARQ | dzu 2
[ S LINR Yy OALS (RO AR YHzR0 &4S& Y2RIEfTAGSA RQFLILI AOKFGA 2\
de Direction de la filiere OSCAR, qui statuera sur
- [P 02YLRAAGAZY Su f S&valMaBorio NBa Rdz INRB dzZLJS RQI dz
- [ S OK2AE RS& StSYSyida RQOMNMIMEBOAI GA2Y o6GSt a |
- [ YSUK2R2f 23A S NBOdzSAt RS ftQAYTF2NXNIGAZ2Y
- LelJ FyyAy3 RS Y Sy dzdz@NB L3R dzNJ dzy'S | LILIX A OF {

>*(/)>

Q)¢
() ;U‘
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COf SYSyila RQIFLILINBOAIFIGAZY LI

Auto évaluatiorOSCAR
1. Organisation générale

Lo®InPme
déappr ®
est-il

présent ?

1 Oui
1 En partie
f NORL

OSCAR a mis en place une
gouvernance et un
organigramme approprié

El ®ment dobéappr Commentaire Action corrective

OSCAR prend en compte lg
besoins exprimés par les
différents acteurs

OSCAR engage une
réflexion collective sur les
ressources nécessaires

Auto évaluation OSCAR

2. Communication

LO6®I ®me
déappr ®
est-il

présent ?

T Oui
1 En partie
f Non

Commentaire Action corrective

El ®ment dbéappr

OSCARossede les outils
nécessairs a la
communication entre ses
différents acteurs

OSCAR informe tous les
membres de son activité
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Auto évaluatiorOSCAR
3. Amélioration de la prise en charge globpeE 1]

LO®I ®me
déappr ®
est-il

présent ?

1 Oui
1 En partie
1 Non

EIl ®ment doéappr Canmentaire

OSCAR favoridae lisibilité
RS f Q2NHI yAal
place pour la prise en
charge des personnes
atteintes de maladies
0sseuses rares

Action corrective

OSCAR facilitt Q2 N&A S
des patients

OSCAR facilitt Q2 NA S
des professionnels

OSCAR coordonres
différents acteurs

OSCAR favorise la diffusior
RS f QSELISNI A :
connaissances dans un
202SO0AT RQSI
territoire national

OSCAR favorise la création
RQdzy O2yilAyYdz
entre les acteurs sanitaires,
sociaux, médicesociaux

OSCAR permeates
échanges privilégié entres
les différentes acteurs
professionnels et associatifs

OSCARFSMR f 'y RQFOQOUGA2Y HAmMcC
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Auto évaluatiorOSCAR
4. Développement de la rechercidXE 2]

L dément
déappr ®
est-il

présent ?

1 Oui
1 En partie
1 Non

EIl ®ment doéappr Commentaire

OSCAR dispose de toute

f QAYF2NYE GA 2\
bases de données de ses
centres

Action corrective

OSCAR dispose de toute

f QAYF2NYE GA 2\
réseau des laboratoirege
diagnostic et de recherche

OSCAR dispose de toute

f QAYF2NYE GA 2\
projets et travaux de
recherche en cours

OSCAR dispose de toute
f QAYF2NYI GA 2\
essais cliniques en cours

OSCAR favorise le
continuum entre la
recherche fondamentale,
translationnelle et clinique

OSCARFSMR f 'y RQFOQOUGA2Y HAmMcC
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Auto évaluation OSCAR
5. Formation et information [AXE 3]

9t SYSy i RQl

OSCAR dispose deute

f QAYF2NXYI GA2
initiatives déja prises et
suscite des programmes
RQSyaSa3aySys$s
création de diplémes inter
universitaires

[ QSf SY¢

R Q b LILINE Commentaire
estil

présent?

1 Oui
1 En partie

Action corrective

f N

OSCAR organise toute
action pouvant contribuer
a une meilleure
information des acteurs

OSCAR diffusdes
informations de qualité a
ses acteurs et partenaires

OSCARFSMR f 'y RQFOQOUGA2Y HAmMcC
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Auto évaluation OSCAR
6. Synthese

Difficultés rencontrées dans la conduite des missions
9E® | 0084& t fQAYT2NNIGA2YYT FAYlIyOSYSyis

SAFTFAOdZ §Sa NByO2y i NBpB@atidRl ya I+ O2y RdzA G S

9E® O2YLINBKSyarz2y RSa AdGSYa RQFLILINBOAIGAZ2YS

l OdA2ya O2NNBOGAGSaE LR2dzNJ S LY RQIOGAZ2Y,

Objectifs Actions correctives Echéancier Indicateurs Criteres associés
RQIYSTE AZ2 proposées RQS @I t dz
identifiés
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Annexel. Centres de référence et centres de compétences OSCAR

Les 52 centres de soins de la filiere OSCAR

@SCAR g

MOC

Maladies Osseuses Constitutionnelles

DF

Dysplasie Fibreuse des os

CaP

Métabolisme phosphocalcique

Paris Necker

Pr. Valérie Cormier-Daire

Paris Cochin

Pr. Christian Roux

Paris Lariboisiere

Pr. Martine Cohen-Solal

Paris Trousseau

Dr. Véronique Forin

Caen Dr. Alexandra Desdoits
Clermont-Ferrand Dr. Christine Francannet
La Réunion Pr. Bérénice Doray
Lille Dr. Anne Dieux
Limoges Dr. Virginie Vacquerie
Lyon Dr. Massimiliano Rossi
Marseille Dr. Sabine Sigaudy
Montpellier Pr. David Genevieve
Nancy Pr. Pierre Journeau
Nantes Dr. Bertrand Isidor
Nice Dr. Fabienne Giuliano
Rennes Pr. Philippe Violas
Strasbourg Dr. Elise Schaefer
Toulouse Pr. Jean-Pierre Salles

OSCARFSMRf 'y RQI OlGA2y

Lyon Pr.

Clermont-Ferrand Dr.
La Réunion Pr.
Lille Pr.
Marseille Pr.
Montpellier Pr.
Nancy Pr.
Paris Lariboisiére Pr.
Rennes Pr.
Strasbourg Dr.
Toulouse Pr.
HOMC

Roland Chapurlat

Christine Francannet
Bérénice Doray
Bernard Cortet
Pierre Lafforgue
David Genevieve
Pierre Journeau
Philippe Orcel
Pascal Guggenbuhl
Rose-Marie Javier

Michel Laroche

Paris Bicétre

Pr. Agnés Linglart

Caen Pr. Marie-Laure Kottler
Limoges Pr. Anne Lienhardt
Paris Bretonneau Pr. Catherine Chaussain

Paris Cochin

Dr. Caroline Silve

Paris Robert Debré

Dr. Delphine Zenaty

Rouen Dr. Mireille Castanet
Toulouse Pr. Jean-Pierre Salles
Amiens Dr. Héléne Bony-Trifunovic
Besangon Dr. Anne-Marie Bertrand
Bordeaux Pr. Pascal Barat
Brest Pr. Véronique Kerlan
Clermont-Ferrand Pr. Igor Tauveron
Dijon Pr. Frédéric Huet
Grenoble Pr. Olivier Chabre
Lille Dr. Jacques Weill
Montpellier Dr. Cyril Amouroux
Nancy Pr. Bruno Leheup
Nantes Dr. Sabine Baron
Nice Dr. Kathy Wagner
Reims Dr. Pierre-Frangois Souchon
Strasbourg Dr. Sylvie Soskin
Tours Dr. Myriam Bouillo

RARES

CRMR / 3 sites coordinateurs

CRMR / 10 sites constitutifs

39 Centres de Compétence
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Annexe2. Centrede soinsassociésa la filiere OSCAR

MoOC DF CaP
Maladies Osseuses Constitutionnelles Dysplasie Fibreuse des os Métabolisme phosphaocalcique
Angers Angers Angers ]
Bordeaux Bordeaux Lorient
Brest Brest Lyon
Bordeaux Poitiers Marseille 19 centres associés
Dijon St Etienne Saint-Brieuc
Grenoble St Etienne
St Etienne Rennes
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Annexe3. Membres des Groupes de dvail OSCAR

GT1.Le Patient

Bénédicte Alliot
Marie-Louise Bejar
Joana Bengoa
Christophe Boillon
Philippe Brun
Delphine Chambolle
Béatrice Childs
Isabelle Courtois
Alain Dajean
Ghislaine Dajean
Caroline Darmouni
Sandra Dehaye
Angélique Desrosiers
Patricia Dethyre
Guillemette Devernois

PierreAlexandre Devernois

Bernadette Drouet
Chrystéle Durand
Philippe Ferrer
Cécile Foujols
Ghislaine Gaussot
Delphine Genevaz
Nadine Giat

Pol Harvengt
Natalie Holenka
Daniele Hugues
Michéle Jadas
Sixtine Jardé
Nolwenn JeamMarcais
Nelly Jodar

Thierry La Fragette

l'hL 6! 3aa20AFGA2Yy RS fQhaiasS23Sys

APPT (Association des Personnes de Petite Taille)
Hopital Universitaire Necker enfants malades
AFSCDL (Syndromerf£lia de Lange)

ASSYMCAL (Association des Malades Porteurs du Syndrome de Ma(wight de Dysplasie Fibreuse des Os)

RVRHXLH (Rachitisme vitamino résistarttypophosphatémique)
Hépital UniversitairdNecker enfants malades

CHU de SairtEtienne

FNS (France Nano Sport)

APPT (Association des Personnes de Petite Taille)

APPT (Association des Personnes de Petite Taille)
Ollie-Maffucci Europe

exASHC (eAssociation Syndrome Hajdu Cheney)

Mon Métier a Ecrire

K20 (Association des maladies de I'empreinte du chromosome 20)
K20 (Association des hadies de I'empreinte du chromosome 20)
AMEM (Maladie des exostoses multiples)

AMEM (Maladie des exostoses multiples)

ASL (Syndrome de Lowe)

AFSKF (Association Francaise du Syndrome delktigip)

AFSKF (Association Francaise du Syndrome de Kigipel

VML (Vaincre les maladies lysosomales)

ASP (Association Syndrome de Poland)

RVRHXLH (Rachitisme vitamino résistarttypophosph&é&mique)
Hypoparathyroidisme France

APPT (Association des Personnes de Petite Taille)

RVRHXLH (Rachitisme vitamino résistarttypophosphatémique)
Fondation Groupama pour la Santé

CHU de Dijon

APPT (Association des Personnes de Petite Taille)

FOP France (Fibrodysplasie Ossifiante Progressive)

OSCARFSMRf 'y RQl Ol A2Y HAawmc
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Antoine Lagoutte
Anne-Sophie Lapointe
Evelyne Largenton
Béatrice Le Chevert
Gaél Le Guern
Emeline Marquant
Elisabeth Martin
AnneClaire Mazery
Nadine Mellor

Annie Moissin
Sandrine Monnier
Laurette Paravano
Phiippe Persyn
Nathaly QuinterePrigent
Véronique Richard
Nicole Samour

Marc Thiellet

Steve Ursprung
Martine Vallez
Joseph Vandendriessche
Christine Vicard

GT2, Outils diagnostiques

Catherine Chaussain
Corinne Collet
Catherine Cormier
Lucie Coppin

Muriel De La Dure Molla
Anne DieuxCoeslier
Céline Gaucher
Gabriel Kalifa
Marie-Laure Kottler
Pauline Lallemant
JeanDenis Laredo
Leila Lhaneche

FOP France (Fibrodysplasie Ossifiante Progressive)

VML (Vaincre leMlaladies Lysosomales)

ASL (Syndrome de Lowe)

Hypoparathyroidisme France

Projet Association Nail Patella

ARHM

Ollier Maffucci Europe

Hopital Universiire Necker enfants malades

''hL 6! 3aa20AFGA2Y RS fQhaisS23Sys8aS LYLINFIFAGSO
SOLHAND (Solidarité handicap)

AMEM (Maladie des exostoses multiples)

lhL 6! aa20ArGA2y RS fQhaisS23Sys8aS LYLINFIFAGSO
AFOHA (Association Frangaise de I'Ostéodystrophie Héréditaire d'Albright)
Hépitaux de SaiAMaurice

Hépital Universitaire Necker enfants malades

SOTOS EVEIL (Association du syndrometds &aroubles apparentés)
Projet Association Nail Patella

Hypophosphatasie Europe

AMEM (Maladie des exostoses multiples)

APPT (Association des Personnes de Petite Taille)

Maladies Rares Info Services

Hoépital Bretonneau
Hopital Lariboisiére
Hoépital Cochin

CHU de Lille

Hépital Rothschild

CHJ de Lille

Université Paris Descartes
Radiologue, Bourg-Reine
CHU de Caen

Hopital Armand Trousseau
Hopital Lariboisiére
Hopital Lariboisiére

OSCARFSMRf 'y RQl Ol A2Y HAawmc
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Gérard Mar@ani
Caroline Michot
Arnaud Molin
Sophie Monnot
Etienne Mornet
Marie-Francois Odou
Michel Panuel

Eric Pasmant
Michel Polak
Dominique Prié
Olivier Prodhomme
Chloé Quélin

Sara Raza Khan
Nicolas Richard
Manon Ricquebourg
Elise Schaefer
Caroline Silve

JeanClaude Souberbielle

Catheaine Tréguier
Rosa VargaBoussou
Emmanuelle Vignot

Hopital Universitaire Necker enfants malades
Hopital universitaire Necker enfants malades
CHU de Caen

Hopital Universitaire Necker enfants malades
Centre hospitalier de Versailles

CHU de Lille

ARHM - Hopital Nord

Hoépital Cochin

Hopital Universitaire Necker enfants malades
Hoépital Universitaire Necker enfants malades
CHU de Montpellier

CHU e Rennes

Université Paris Descartes

CHU de Caen

Hépital Lariboisiére

CHU de Strasbourg

Hépital Cochin

Hépital Universitaire Necker enfants malades
CHU de Rennes

Hépital européen Georges Pompidou
Hospices civils de Lyon

GT3, Recherche translationnelle

Claire Bardet
Ariane Berdal
Claudine Blin
Martine CoherSolal
Céline Colnot
Cyrille Confavreux
Valérie CormieDaire
Federico Di Rocco
Mathilde Doyard
Sanaa Eddiry
Isabelle Gennero
Pol Harvengt

Université Paris Descartes
Université PariDiderot

Univesité de Nice

Inserm U1132, Hépital Lariboisiére
Inserm U1163, Paris

Hospices civils de Lyon

Hépital Universitaire Necker enfants malades
Hospices civils de Lyon

Inserm U1163, Paris

CHU de Toulouse

CHU de Toulouse

RVRHXLH (Rachitisme vitamino résistarttypophosphatémique)

OSCARFSMRf 'y RQl Ol A2Y HAawmc
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Daniele Hugues
Bertrand Isidor
Eugénie Koumakis
Anne-Sophie Lapointe
Carine Le Goff
Laurence Legedilallet
JeanPierre Salles
Alessia Usardi
JeanMarc Vanacker
Sibylle Vital

GT4, Transition

Carol Bremond
Fréderic Courson
Martha Darce Bello
Yahya Debza
Brigitte Delemer

PierreAlexandre Devernois

Thomas Edouard
Isabelle Fernandez
Aurélie Fontana
Elisabeth Fontanges
Anne Le Guennec
Bruno Leheup

Anne Lienhardt
Agnes Linglart
Thanh (Sang) Ly
Asmaa Mamoune
Pierre Maroteaux
Elisabeth Martin
Nadia Mehsen
Caroline Michot
Zagorka (Zaga) Pejin
Philippe Persyn
Valérie PorqueBordes

APPT (Association des Personnes de Petite Taille)
CHUde Nantes

Hoépital Cochin

VML (Vaincre les Maladies Lysosomales)

Inserm U1163, Paris

Inserm U1163, Paris

CHU de Toulouse

Hopital Bicétre

IGFL/ENS Lyon

Université Paris Descartes

Hépital Universitaire Necker enfants malades
Hépital Bretonneau

Hépital Bicétre

Hépital Bicétre

CHU de Reims

K20 (Association des maladies de I'empreinte du chromosome 20)
CHU de Toulouse

Hépital Bicétre

Hospices civils de Lyon

Hospices civils de Lyon

Hoépital Universitaire Necker enfants malades
CHU de Nancy

CHU de Limoges

Hopital Bicétre

CHU de Reims

Hopital Bicétre

Hépital Universitaire Necker enfexmalades
Ollier Maffucci Europe

CHU de Bordeaux

Hopital Universitaire Necker enfants malades
Hopital Universitaire Necker enfants malades
AFOHA (Association Francgaise'@stieodystrophie Héréditaire d'Albright)
CHU de Toulouse

OSCARFSMRf 'y RQl Ol A2Y HAawmc
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Anya Rothenbulher Hopital Bicétre

Frédéric Sailhan Hopital Cochin
JeanPierre Salles CHU de Toulouse
Thierry Thomas CHU de SairtEtienne
Alessia Usardi Hopital Bicétre

GT5, Hitoire naturelle

Geneviéve Baujat Hopital Universitaire Necker enfants malades
Karine Briot Hopital Cochin

Philippe Brun ASSYMCAL (Association des Malades Porteurs du Syndrome de Malbuight de Dysplasie Fibreuse des Os)
Roland Chapurlat Hospices cils de Lyon

Rémy Choquet BNDMR, AP

Caroline Darmouni APPT (Association des Personnes de Petite Taille)
Sandra Dehaye Ollie-Maffucci Europe

Déborah Gensburger Hospices civils de Lyon

Marie Gonzales SOFFOET (Société Francaise de Foetopathologie)
Pascal Gggenbuhl CHU de Rennes

Muriel Herasse Hospices civils de Lyon

Pascal Houillier Hépital européen Georges Pompidou

Marie Laure Kottler CHU de Caen

Kim Hanh Le Quan Sang  Hopital Universitaire Necker enfants malades
Bruno Leheup CHU de Nancy

Catherine Pouzat Hoépital Universitaire Necker enfants malades
Christian Roux Hopital Cochin

Delphine Zenaty Hopital Robert Debré

GT6, Guides pratiques

Justine Bacchetta Hospices Civils de Lyon

Genevieve Baujat Hopital Universitaire Necker enfants malades
Johann Beaudreuil Hopital Lariboisiére

Sylvain Breton Hopital Universitaire Necker enfants malades
Valérie CormieDaire Hopital Universitaire Necker enfants malades
Francoise Debiais CHU de Poitiers

Alexandra Desdoits CHU de Caen

Valérie DevauchellPensec CHU de Brest
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Brigitte Fauroux
Elisabeth Fontanges
Véronique Forin
Mélanie Fradin
David Genevieve
Alice Goldenberg
Fabienne Giuliano
RoseMarie Javier
Pierre Journeau
Gabriel Kalifa
Michel Lemoine

Anne LienhardRoussie

Stéphanie Luzi
Elisabeth Martin
Valérie Merzoug
Brigitte Mignot
Laurette Paravano
Graziella Pinto
Catherine Buzat
Massimiliano Rossi
Anya Rothenbuhler
Sabine Sigaudy

Hopital Universitaire Necker enfants malades
Hospices civils de Lyon

Hopital Trousseau

CHU de Rennes

CHU de Montpellier

CHU de Rouen

CHU e Nice

CHU de Strasbourg

CHU de Nancy

Radiologue, Bourtp-Reine

Hépital Universitaire Necker enfants malades
CHU de Limoges

Hépital Universitaire Neckemfants malades
Ollier Maffucci Europe

Hépital Bicétre

CHU de Besancon

'hL 6! aa20AFGA2Y RS
Hépital Universitaire Necker enfants malades
Hépital Universitaire Necker enfants malades
Hospices civils de Lyon

Hopital Bicétre

ARHM - Hopital de la Timone

OSCARFSMRf 'y RQl Ol A2Y HAawmc
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Annexe4. Principales pathologie©SCAR

Achondroplasig ORPHA15)

Hypochondroplast (ORPHA429)

Avance staturale

= =2 =8 = =8 =8 -8 oa e

Syndrome de Weaver (ORPHA3447)

Syndrome de Sotos et syndrome de Sdiks (ORPHA821)

Syndrome de Marsha®$mith (ORPHA561)

Syndrome de Protée (ORPHA744)

Syndrome CLOVE (ORPHA140944)

Syndrome de Marfan (ORPHA558)

Arachnodactife congénitale avec contractures (ORPHA115)

Syndrome de LoeyBietz (ORPHAG60030)

Syndrome de grande tailgcoliosemacrodactylie du gros orteil (ORPHA329191)

Ciliopathies avec atteinte squelettique

ERE N R R R

Dysplasie chondroectodermique (Syndrome d'fzhis Creeld) (ORPHA289)

Dysplasie thoracique asphyxiante (JATD; Syndrome de Jeune) (ORPHA474)
Dysplasie craniectodermique type 1,2 (Syndrome de Sensenbrenner) (ORPHA1515)
Syndrome de Saldirllainzer (ORPHA140969)

Dysplasie thoractaryngopelvienne (syndrome dBarnes) (ORPHAS3317)

Syndrome orefacio-digital type 4 (MohwMajewski) (ORPHA2753)

Syndrome des cbtes courtgmlydactylie type 1 (SaldiAdoonan) (ORPHA93270)
Syndrome des cotes courtgmlydactylie type 2 (Majewski) (ORPHA93269)

Syndrome des cbtes courtgmlydactylie type 3 (Vermdlaumoff) (ORPHA93271)
Syndrome des cbtes courtgwlydactylie type 4 (Beemer) (ORPHA93268)

Dysplasies mésoméliques

il
il

Dyschondrostéose de Ladieill, ORPHA240
Dysplasie mésomélique type Langer (LMD)/Dyschondrostéose homozygote AT
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Craniosynostoses isolées et syndromiques

E R I N R R

Nanisme ostéoglophonique (ORPHA2645)

Syndrome de Pfeiffer (ORPHA710)

Syndrome d'Apert (ORPHA87)

Syndrome de Crouzon (ORPHA207)

Dysplasie osseuse avec incurvation des membres (ORPHA93439)

{ @ Y RNER Y S-BiRefORPH#ASS, & y Ro Riger FGFRBBORPHAG3268ynd. d'AntlesBixler avec anomalie génitale et trouble de la stéroidogehése

Syndrome de Saethw€hotzen (OPRPHAT794)
Syndrome de Shprintze@oldberg (ORPHA2462)
Syndrome de BalleBerold (ORPHA13?
Syndrome de Carpenter (ORPHAG5759)

Dysostoses craniofaciald© RPHA93453)

=A =4 =8 =8 =4 =9

Syndrome de Treach&ollins (ORPHA861)

Syndrome orefacio-digital de type 1 (OFD1) (ORPHA2750)

Dysostose acrofaciale type Weyers (ORPHA952)

Syndrome cranidronto-nasal (ORPHA16p

Dysplasie frontenasale type 1 (ORPHA391474, Dysplasie froagale liée ALX3
Syndrome de Miller (ORPHA246, dysostose acrofaciale postaxiale)
Syndrome de Nager (ORPHA245)

Dysostoses a prédominance vertébrale avec ou sans atteinte cog@RPHA93454

=8 =4 = =4 = =8 -8 =9

Triade de Currarino (ORPHA1552)

Dysostoses spondylocostales autosomiques récessives (¥t &) (ORPHA2311)
Dysostose spondylocostale autosomique dominante (type 5) (ORPHA1797)
Anomalie/syndrome de Klippé&leil (ORPHA2345)

Syndrome cérébr@ostomandbulaire (ORPHA1393, et ORPHA263508 pour forlike x)
Dysostose diaphanspondylaire (ORPHA66637)

Dysplasie spondylmégaépiphysairenétaphysaire (ORPHA228387)

Dysplasie spondyioarpotarsienne (ORPHA3275)

Dysostoses rotulienne@ORPHA93455)

)l
)l
|l

Dysplasieschiopatellaire (Syndrome de la petite rotule) (ORPHA1509, Syndromepamimpatellaire)
Syndrome NaiPatella (Onychostéodysplasie) (ORPHA2614,)
Syndrome génitgpatellaire (ORPHA85201)
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1 Syndrome de MeieGorlin (Syndrome de microtignomalies squeletitjuespetite taille) (ORPHA2554)

Brachydactylies (sans atteinte extrasquelettique)

Brachydactylie type A1 (ORPHA93388)

Brachydactylie type A2 (ORPHA93396)

Brachydactylie type B (ORPHA93383)

Brachydactylie type B2 (ORPHA140908)

Brachydactylie type C (ORPI3884)

Brachydactylie type D (ORPHA93385)

Brachydactylie type E (ORPHA93387)
Brachydactylieanonychie (ORPHA1487, Syndrome de Cooks)

=A== =4 =8 =8 -8 =9

Brachydactylies (avec atteinte extrasquelettique)
1 Syndrome d'Adam®liver (ORPHA974)
1 Syndrome de Catélanzke (ORPHA1388)
1 Syndrome de Feingold (ORPHA1305)

Anomalies réductionnelles des membré® RPHA294955)

Syndrome cubitemammaire (ORPHA3138)

Anémie de Fanconi (ORPHAS84)

Thrombocytopénie aplasie radiale (TAR) (ORPHA3320)

Syndrome HolOram (ORPHA392)

Syndrome d'Okihiro (ORPE{2293)

Syndrome de Cousin (ORPHA93333, dysplasie pelviscapulaire)

Syndrome de Roberts (ORPHA3103)

Syndrome de tibia aplasigtextrodactylie/Syndrome d'hémimélie tibiakctrodactylie (ORPHA3329)
Hémimélie tibiale (ORPHA93322)

Hémimélie tibialepolysyndactiie-pouce triphalangé (ORPHA3332 et ORPHA988)

Syndrome d'Al AwadRaasRothschild (ORPHA2879, Phocomélie de type Schinzel)

Syndrome de Furhmann (ORPHA2854)

Syndrome RAPADILINO (ORPHA3021)

Syndrome de Poland (ORPHA2911)

Syndrome d'hypoplasie du fémiaciesparticulier (FHUFS) (ORPHA1988, Syndrome féfaoral)
Syndrome fémorepéronéacubital (FFU) (ORPHA2019, Complexe férpéronéo-cubital, complexe FFU)
Syndrome de Hanhart (ORPHA989, Syndrome d'hypoglogsaelactylie)

S I I B B BE B BB BB R
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Ectrodactylieqavec ou sans autr@nomalie)

Syndrome AEC (Syndrome d'ankylobléphaanomalies ectodermiquetente labiopalatine) (ORPHA1071)

Syndrome EEC3 (Syndrome d'ectrodaciyljisplasie ectodermiquéente labiopalatine type 3) (ORPHA1896)

Syndrome EEC1 (Syndrome d'ectrodaciyjisgasie ectodermiqudente labiopalatine type 1) (ORPHA1896)

Syndrome EEM (Syndrome de dysplasie ectodermégi®dactyliedystrophie maculaire) (ORPHA1897)

Syndrome « limbmammary » (Syndrome d'anomalies des memkaasmalies mammaires, syndrome SLM) (O/R2085)
Syndrome ADULT (aedermato-unguatiacrimattooth) (syndrome de pigment anormakttrodactyliehypodontie) (ORPHA978)
Mains et pieds fendus, Ectrodactylie non syndromique (ORPHA2440)

Syndrome de Hartsfield (ORPHA2117, Syndrome de HarBfiékdDemyer)

= =4 =8 =4 =8 -8 -8

Polydactylie- Syndactylieg Triphalangie

Polydactylie préaxiale isolée (ORPHA93339, Polydactylie d'un pouce biphalangé)

Polydactylie postaxiale isolée (ORPHA93335, décrit sous ORPHA294942)

Syndrome de pouce triphalangedlydactylie (ORPHA2950,n8yome de pouce triphalanggolysyndactylie)
Syndrome de Greig (ORPHA380)

Syndrome de Pallistéfall (ORPHAG672)

Synpolydactylie (ORPHA93403, Syndactylie de type 2)

Syndrome de TowneBrocks (syndrome REARRenalear-anatradial» (ORPHA857)

Syndrome lagmo-auriculodento-digital (syndrome LADD) (ORPHA2363)

Syndrome acrocalleux (ORPHA36)

Dysplasie acrpectoro-vertébrale (syndrome F) (ORPHA957)

Syndrome de LauriSandrow (ORPHA2378)

Syndrome de Cenahienz (ORPHA3258)

Syndrome STAR (Syndrome de syndaetglécanthusmalformations rénale et anogénitale) (ORPHA140952)
Syndrome de Filippi (ORPHA23255)

= =8 =8 =8 =888 o8 oaoa oo o g

Anomalies de la formation des articulations et synostoses
1 Syndrome des synostoses multiples (ORPHA3237, regroupe 3 OMIM/3 genes)
1 Syndrome de synostose raditnaire-thrombocytopénie amégacaryocytique (ORPHA71289)
1 Syndrome de Liebenberg (ORPHA1275, Syndrome de brachyddgsygiasie des coudes et des poignets)
1 Pied bot congénital (ORPHA199315, Pied bot familial avec ou sans autres anomalies des membues)inférie
1 Syndrome Char (ORPHA46627)

Dysplasie Fibreuse et Syndrome de McCune Albr{@mRPHA249 et ORPHA562)
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Dysplasies acroméliques
1 Syndrome de Myhre (ORPHA2588)
1 Dysplasie géléophysique (ORPHA2623)
1 Syndrome de We#Marchesani (ORPHA3449)
I Dysplasie acromiaque (ORPHA969)

Syndromes avec brachydactylie et épiphyses en cénes

Acrodysostose (ORPHA950)

Acroscyphoedysplasie métaphysaire (ORPHA1240))

Ostéodystrophie héréditaire d'Albright (ORPHAG65)

Dysplasie phalangépiphysaire en ailes d'anges (ASPED) (ORPH26344
Syndromes trich@hino-phalangiens de type 1 et 3 (ORPHA77258)
Dysplasie acrgapito-fémorale (ORPHA63446)

Syndrome de Saldindlainzer (ORPHA140969)

Syndrome de Sensenbrenner (Dysplasie craotodermique) (ORPHA1515)

=8 = =8 =8 =8 =8 -8 =9

Dysplasies acromésoméliques
1 Dysplaie acromésomélique type Maroteaux (ORPHA40)
1 Dysplasie acromésomélique type Grebe (ORPHA2098)
1 Syndrome d'aplasie fibulaierachydactylie (syndrome de Du Pan) (ORPHA2639)
1 Dysplasie acromésomélique avec anomalies génitales
f Dysplasie acromésomélique type @®eEtw S Y2 Y RAY A O hwt | | pooyH X . N} OKe FRemadin) A S G & LIS

Dysplasie cléidecranienne(ORPHA1452)

Dysplasies métaphysaires

Chondrodysplasie métaphysaire type Schmid (ORPHA174)

CCHHlypoplasie cartilageheveux/ Chondrodysplasie métaysaire autosomique récessive/Chondrodysplasie métaphysaire type McK(GIRPHA175)
Chondrodysplasie métaphysaire Glikd liee aPOP1

Chondrodysplasie métaphysaire de Jansen (ORPHA33067)

Syndrome d'Eiken (ORPHA79106)

Syndrome de Shwachmdiamond (ORPAB11)

Anadysplasie métaphysaire (ORPHA1040)

Chondrodysplasie métaphysaire type Spahr (ORPHA2501)

Dysplasie métaphysaire avec hypoplasie maxillaire et brachydactylie (ORPHA2504)

= = = =8 =8 =8 =8 -8 =9

OSCARFSMRf 'y RQl Ol A2Y HAawmc

78



Dysplasies avec luxations multiples

Syndrome de Desbuquois avec anomalie demsn@ORPHA1425)

Syndrome de Desbuquois sans anomalies des mains (ORPHA1425)

Syndrome de Desbuquois, variant Kim (ORPHA1425)

Dysplasie pseudodiastrophiqgue (ORPHA85174

Dysplasie spondyiépimétaphysaire avec hyperlaxité ligamentaire type leptodactyliques(tyall) (ORPHA93360)
Chondrodysplasie avec luxations congénitales liE&&T8Syndrome de Larsen autosomique récessif) (ORPHA263463)
Atélostéogenese type 3 (AO3) (ORPHA56305)

Syndrome de Larsen autosomigque dominant (ORPHA503)

Syndrome de Larsen de la Ré@an (ORPHA294049)

Syndrome de Larselike lié BB3GATIORPHA284139)

=8 =2 = = = =8 -8 -8 -8 =9

Dysplasies polyépiphysaird©RPHA251)
Dysplasie diastrophiqu¢ ORPHA628)
Pseudeachondroplasig ORPHA750)

Dysplasies spondylmétaphysaires (SMDIORPHA254)

Dysplasie spondylenchordrale (SPENCD) (ORPHA1855)

Odontochondrodysplasie (ODCD) (ORPHA166272, Syndrome de Goldblatt)

Dysplasie spondyimétaphysaire type Sutcliffe (Dysplasie sponeviétaphysaire type fracture en coins) (ORPHA93315)
Dysplasie spondylmétaphysaire avec dystrophdes cones et des batonnets (ORPHA85167)

Dysplasie spondyimétaphysaire type axial avec dégénérescence rétinienne (ORPHA168549)

Dysplasie de Kozlowski (ORPHA93314)

Dysplasie spondylométaphysaire type Sedaghatian (ORPHA93317)

=2 =4 =4 =4 =4 =8 =9

Dysplasies spondyloépi(metphysaires[SE(M)D] DSEM

Dysplasie de Dyggdelchior-Clausen (DMC) (ORPHA239)

Dysplasie de SmithicCort (ORPHA178355)

Dysplasie immunasseuse de Schimke (ORPHA1830)

Dysplasie spondyloépiphysaire (SED) type WoRatlison (ORPHA1667)

Dysplasie spondyiépimétaphysaire (DSEM) liée a la matriiBi¢ORPHA156728)

Dysplasie spondyiépimétaphysaire (DSEM) avec calcifications (ORPHA93358)

Dysplasie spondyi§ LIA LK@ a ANB GF NRAGS o05{9¢0 tASS t Q- O6hwtl! dpoHyno
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SPONASTRIME (ORPHA93357)

Brachyolmieamélogenése impdaite (ORPHA2899)

Syndrome CODAS (cérélroulo-dento-auriculosquelettiqgue) (ORPHA1458)

Opsismodysplasie (ORPHA2746)

Dysplasie spondyiépiphysaire congénitale (SEDC) (ORPHA94068)

Dysplasie spondyiépimétaphysaire (SEMD) type Strudwick (ORPHA93346)

Dyspasie de Kniest (ORPHA485)

Dysplasie spondyipériphérique (ORPHA1856)

Dysplasie spondyloépiphysaire (SED) avec raccourcissement des métatarsiens (Dysplasie tchéque type métatarsique) (ORPHA137678
Syndrome de Stickler (ORPHA828)

Dysplasie spondylodysplaisfues létales

=A =4 =4 =4 =4 =9

1

Achondrogenese type 1A (ORPHA93299)
Achondrogenése type 1B (ORPHA93298)
Achondrogenése type 2 (ORPHA93296)
Nanisme thanatophore (ORPHA2655)
Dysplasie Schneckenbecken (ORPHA3144)
Fibrochondrogeneése létale (ORPHA2021)
Chondrodysplasie de Blommahd (ORPHA50945)

Dysplasie spondylodysplastiques non forcément Iétales

1
|l
1
1
|l

)l

Dysplasie spondylométaphysaire type Sedaghatian (ORPHA93317)

Opsismodysplasie (ORPHA2746)

Dysplasie spondyimétaphysaire autosomique récessive type Mégarbané (type MAGMAS) (ORPHA40197
Dysplasie métatropique (ORPHA2635)

Fibrochondrogenése non létale (ORPHA2021)

Hypochondrogeneése (ORPHA93297)

Fibrodysplasie ossifiante progressiv®@ RPHA337

Maladie des exostoses multiple©ORPHA321

Ostéolyses

)l
)l

Ostéolyse expansive familiale (ORPHA85195)
Dysplasie mandibutacrale de type A (ORPHA2457)
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Dysplasie mandibutacrale de type B (ORPHA2457)

Progeria de Hutchinseilford (ORPHA740)

Syndrome de TorgVinchester (ORPHA3460)

Syndrome de HajdCheney (ORPHA955)

Ostéolyse carpoarsienne multicentrige avec ou sans néphropathie (ORPHA2774)
Pycnodysostose (ORPHA763)

Dysplasie de Singletevierten (ORPHA85191)

Maladie de Gorharstout (ORPHA73)

= =4 = =4 = -8 -8

Développement anarchique d'un élément du squelette (Dysplasies osseuses primaires avec)

Dysplasie fibreuse, formmolyostotique, forme monostotique, Syndrome de McCune Albright (ORPHA249 et ORPHA5S62)
9y OK2yYRNRBYlIG2aSkalflI RAS RQhtft ASNI 6hwt | ! HdpcO
Syndrome de Maffucci (ORPHA163634)

Hétéroplasie osseuse progressive (ORPHA2762)

Dysplasie gnathdiaphysaire (ORPHA53697)

Métachondromatose (ORPHA2499)

Dysplasie ostéoglophonique (ORPHA2645)

Neurofibromatose type 1 (ORPHAG636)

Ostéochondromatose carpotarsienne (ORPHA2767)

Chérubinisme avec fibromatose gingivale (Syndrome de Ramon) (ORPHA3019)

Dysplasie épiphysaire hémimélique (lsidie de Trevor) (ORPHA1822)

Génochondromatose (ORPHA85197, type 1 et ORPHA93398, type2)

=8 =4 =8 =8 =88 -8 -8 -foa oo

Ostéogénéses imparfaites et autres fragilités osseuses congénitales

Ostéogenése imparfaite modérée (Ol type 1) (ORPHA216796)

Ostéogenése imparfaite létale (Ol type(@QRPHA216804)

Ostéogenése imparfaite sévere/progressivement déformante (Ol type 3) (ORPHA216812)
Ostéogenése imparfaite type 4 (ORPHA216820)

Ostéogenése imparfaite avec calcification des membranes interosseuses et/ou cals hypertrophiques (Ol type 21EBREHA
Syndrome de Bruck (ORPHA2771)

Syndrome ostéoporospseudogliome (ORPHA2788)

Ostéoporose idiopathique juvénile (ORPHA85193)

Syndrome de Col€arpenter (ORPHA2050)

Syndrome spondyloculaire (ORPHA85194)

Syndromes d'Ehlef®anlos type progéroides (BRA75496)

OSCARFSMRf 'y RQl Ol A2Y HAawmc
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1 Gérodermie ostéodysplasique (ORPHA2078)
1 Hypophosphatasie (ORPHA436)

hadsS2LISiNRaSa RS ftQSy¥Fryid SiG RS fQlFRdzZ GS Sié dzZiNBa YIflFRASaA
Ostéopétrose, forme infantile sévere (ORPHA667, Ostéopétrose maligne autosomique récessive)

Ostéopétrosanfantile avec dysplasie neuroaxonale (ORPHA85179)

Ostéopétrose, forme intermédiaire (ORPHAG667)

Ostéopétrose avec acidose tubulaire rénale (ORPHA2785)

Ostéopétrose a début tardif, type 1 (ORPHA2783, Ostéopétrose autosomique dominante type 1)

Ostéopétrosea début tardif, type 2 (ORPHAS3, Ostéopétrose d'Alsetrsinberg/Ostéopétrose autosomique dominante type 2)
Ostéopétrosedysplasie ectodermiqudéficit immunitaire (OLEDAID) (ORPHAG9088)

Pycnodysostose (ORPHA763)

Ostéopoecilie isolée (ORPHA166119)

Mélorhéostose avec ostéopoecilie (ORPHAL1879, Mélorhéostose avec ostéopoikilose)

Otéopathie striée sclérose cranienne (OSSC) (ORPHA2780)

Mélorhéostose (ORPHA2485)

S B B B R R ]

Autres maladies osseuses sclérosan{€oupe 24)

Dysplasie cranimétaphysaire (ORPHA1522)

Dysplag diaphysaire de Camuraiingelmann (ORPHA1328)
Dysplasie de Ghosal (ORPHA1802)

Ostéoarthropathie hypertrophique (ORPHA248095)
Pachydermopériostose (ORPHA2796)

Dysplasie oculalento-osseuse (ORPHA2710)

Maladie de Paget juvénile (ORPHA2801)

Sclérostéose (ORHA3152)

Hyperostose endostéale, type van Buchem (ORPHA3416)
Dysplasie trichalento-osseuse (ORPHA3352)

Dysplasie cranidiaphysaire (ORPHA1513)

Dysplasie hyperostotique de LeNajewski (ORPHA2658)
Maladie de Pyle (ORPHA3005)

=2 =8 =8 =8 = 8 -8 o8 ofon s on

Dysplasies osseuses avec o8lgs (Dysplasies avec gracilité osseuse)
1 Syndrome 3M (ORPHA2616)
1 Syndrome de Kenrgaffey (ORPHA2333)
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Ostéocraniosténose (ORPHA2763)
Syndrome IMAGe (ORPHA85173)
Syndrome d'Hallerman8treiff (ORPHA2108)

Nanismes primordiaux

E R

Nanisme microcéphalique ostéagplasique primordial types 1 et 3 (ORPHA2636)

Nanisme microcéphalique ostéodysplasique primordial type 2 (ORPHA2637)

Syndrome de Seckel (ORPHA808)

Syndrome de MeieGorlin (ORPHA2554, Syndrome de micratiemalies squelettiquepetite taille)
Syndrome déd-loatingHarbor (ORPHA2044)

Syndrome LIG4 (ORPHA99812)

Chondrodysplasies ponctuéd®©RPHA93442)

T
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1

Chondrodysplasie ponctuée non rhizoméligue (ORPHAL176), groupe incluant notamment :
0 Syndrome de ConradiiinermannHapple (Chondrodysplasie ponctuée dominante Bd'’X, ORPHA35173)
o Chondrodysplasie ponctuée avec brachytéléphalangie (ORPHA79345)
o0 Chondrodysplasie ponctuée tibinétacarpienne (ORPHA79346)

Chondrodysplasie ponctuée rhizomélique (ORPHAL177)

Syndrome CHILD (ORPHA139)

Syndrome de Keutel (ORPHA85202)

Dyspasie de Greenberg (ORPHA1426)

Dysplasie de type Astldgendall (ORPHA85175)

Maladies lysosomales avec atteinte osseuse (Dysostosis Multiplex)

T

1
|l
T

1

Mucopolysaccharidose type 1H/1S (Hurler, Hu8eheie, Scheie) (ORPHA579)
Mucopolysaccharidose type 2 (Hunte®RPHA580)
Mucopolysaccharidose type 3 (Sanfilippo) (ORPHA581)
Mucopolysaccharidose type 4 (Morquio) (ORPHA582)

0 Mucopolysaccharidose type 4A (309297)

0 Mucopolysaccharidose type 4B (309310)
Mucopolysaccharidose type 6 (Marotealamy) (ORPHAS83)

Hypercalcémie a PTH basse

T

Hypersensibilités a la Vitamine D
O La plupart de cause non identifiée
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0 Intoxication a la vitamine D
O Mutations du géne de la 24 hydroxylase ou hypercalcémie infantile autosomique récessive (ORPHA300547)

9 Hypercalcémie par synthése inadaptée d25{OH)2D (secondaire a une autre pathologie)
O Cytostéatonécrose du nouveaé
OtldK2t23ASa @SSO ANI ydzZ 2YlG2aS 6al NO2OR2aSkhwt | ! Tt (dzo SNOdzA 2 84S X
0 Hypercalcémie infantile du syndrome de Williagmgcrodélétion de la région 7q11.23/ORPHA904)
1 Hypophosphatasie
0 Hypophosphatasie périnatale létale (ORPHA247623)
Hypophosphatasie prénatale bénigne (ORPHA247638)
Hypophosphatasie infantile (ORPHA247651)
Hypophosphatasie de I'enfant (ORPHA247667)
Hypophosphatasie de I'adulte (ORPHA247676)
Odontohypophosphatasie (ORPHAR83)

©coo0ooo

Hypercalcémies a PTH dosable, normale ou élevée

1 Hyperparthyroidies primaires et/ou adénomes du sujet jeune ou familiaux
0 Hyperparathyroidie primitive ou adénome parathyroidien familiaux (ORPHA2207 et ORPHA99877)
0 Syndrome d'hyperparathyroidieimeur mardibulaire (ORPHA99880)
O Néoplasie endocrinienne multiple (ORPHAG652) et 2 (ORPHAG53)
0 Hypercalcémie hypocalciurie familiale (ORPHA405)

9 Hyperparathyroidie néonatale sévere (ORPHA417)
9 Chondrodysplasie métaphysaire type Jansen (ORPHA33067)
1 Hyperparthyroidies pmaires auteimmunes:! y G A O2Nl1Ja of 21jdzZr yd f QF OGABAGS Rdz / F{w

Hypocalcémie & PTH basskypoparathyroidies
9 Hypoparathyroidie isolée
0 Hypocalcémiehypercalciurie familiale autosomique dominante (HORPHA428)
0 Hypoparathyroidie isolée familiale due a I'agére de la glande parathyroig@RPHA2239)
0 Hypoparathyroidie isolée familiale par défaut de sécrétion de la PTH (ORPHA189466)
9 Hypoparathyroidie autémmune
O Syndrome APECED (polyendocrinopathie @mmune type 1, ORPHA3453)
O Auto-anticorps activant anti GR
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91 Hypoparathyroidie syndromique
o0 Syndrome de Di George, 22g11 (ORPHA567)
Syndrome de KearASayre (ORPHA480)
Syndrome de Kenn@affey (ORPHA2333)
Syndrome HRD (syndrome de Sargakati, ORPHA2323)
Syndrome de Bartter (ORPHA263417)
Syndrome HDR hypoparatioydie-surdité-dysplasie rénale (ORPHA2237)

o O O O o

Hypocalcémie a PTH élevépseudohypoparathyroidies
9 Pseudohypoparathyroidies (PHP)
0 PHP1A (ORPHA79443)
0 PHP1B (ORPHA940809)
0 PHP1C (ORPHAT79444)
9 Pseudopseudohypoparathyroidies (PPKBPRPHA79445)
9 Hétéroplasie osseusgrogressive (POHPRPHA2762)

9 Acrodysostose ou PHPQRPHA950 et ORPHA94090)

Hypocalcémie avec PTH élevedéfaut de la vitamine D
9 Rachitisme hypocalcémique vitaminedBpendant
1 Rachitismes pseudgarentiels
O Rachitisme hypocalcémique vitaminedBpendant(ORPHA289157) (type I)
O Rachitisme hypocalcémique résistant a la vitamine D (ORPHA93160) (type II)

Hypophosphatémies par excés de FGF23

1 Hypophosphatémie FGF23 induit&sife tubulaire isolée de phosphate)

O Hypophosphatémie liee a I'X (XLH) (ORPHA89936)

Raditisme hypophosphatémique autosomique dominant (ADHR1) (ORPHA89937)
Dysplasie ostéoglophonique (hanisme ostéoglophonique) (ORPHA2645)
Rachitisme hypophosphatémique autosomique récessif (ARHR1 et 2) (ORPHA289176)
Dysplasie osseuse ostéosclérotique IétARIHR3/Syndrome de Raine) (ORPHA1832)
Syndrome de McCune Albright (ORPHA562)

O OO O0OO0
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0 Syndrome de Schimmelpenning/Syndrome du naevus sébacé linéaire (ORPHA2612)
1 Ostéomalacie oncogénique/Ostéomalacie hypophosphatémique oncogénique (TIO;ihduoed osteomalacia) @PHA352540)

Hypophosphatémies par anomalies du tubule réndGF23 effondré

9 Fuite tubulaire de phosphate et hypercalciurie
O Rachitisme hypophosphatémique héréditaire avec hypercalciurie (ORPHA157215)
O Hypophosphatémie dominante avec néphrolithiase ou ost#¥ope (ORPHA244305)

1 Fuite tubulaire par tubulopathie complexe
o0 Cystinose (ORPHA213)
0 Syndrome ddoniDebréFanconiSyndrome de Fanconi primaire (rénotubulaire) (ORPHA3337)
0 Secondaire a une chimiothérapie a toxicité tubulaire (platine ou autre)
0 Syndrome de Bnt (maladie de Dent, MD) (ORPHA1652)
o Syndrome de Lowe/syndrome ocutérébrorénal (ORPHA534)

| @ LISNLIK2 ALK GSYASA LI N RSTlLdzi RQSEONBGAZ2Y (dzodz F ANS NByYyIlI S RSa LIK2aLKLE (.
1 Syndrome de calcinose tumorale hyperphosphatémique familiale/Hyperostose hyperphosphasé(ORPHA306661)
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Annexeb. Laboratoires de diagnostic moléculaieSCAR

Laboratoire (ville, responsable)

Nom de la pathologie/groupe de pathologies

Responsable de la pathologie/groupe de
pathologies (2 noms max)

Genes

Laboratoire de diagnostic moléeire,
Paris, Necker

Pr. JP. Bonnefont

SHOX, DYM, RAB33B LIFR, COL1A1l et A2, LEPRE1, CRTAP, FKBP
SERPINH1, IFITM5, SP7/0TX, PLOD2, RANKL, SLC26A2, CUL7, OB
TRPV4, NIPBL, SMC1L1, HDACS8, GNAI3, EFTUD2, GLI3

Laboratoire de biochimie et géndtie
moléculaire, Paris, Lariboisiére

Dr. C. Collet

ALX4, EFNB1, RAB23, FGFR1, FGFR2, FGFR3, TWIST1, MSX2, TCF
LRP5, CLCN7, TCIRGL1, SOST, CTSK, TGFB1, TNFRSF11A, WNT1,
TCOF1, POLR1D et POLRI1C.

Explorations du métabolisme

Dr. JC Souberbielle

phosphocalcique, &is, Necker Pr D. Prié

Réseau Métabolisme calcium et Réseau MOC Réseau MOC Réseau MOC
phosphate

Laboratoire de Biologie Moléculaire, | Résistances a la PTH (acrodysostoses, Anne Barlier GNAS/Gsalpha

Hopital de la conception, ARM
Marseille

pseudohypoparathgoidies,
pseudopseudohypoparathyroidie,)

anne.barlier@aghm.fr

Service de Genetique et Embryologie
medicales Batiment Ketty Schwartz
Hopital Trousseau

Paris

Dr.Sandra ChanteBastaraud
sandra.chantobastaraud@trs.aphp.fr

Disomie snp array

Laboratoire de génétique moléculaire
et de cytogénétique, service de
Génétique Hopital Clemenceau, CHU
CAEN

Hyper/hypocalcémie, Résistance a la PTH, PHP 1a, 1b,
Syndrome de Ma@he-Albright, Hétéroplasie progressive
osseuse, Rachitisme pseudocarentiel, Rachitisme vitami
résistant, Dyschondrostéose de Leill, Fibrodysplasie
osseuse

Marie Laure Kottler
Nicolas Richard
kottler-ml@chucaen.fr

GNAS/Gsalpha, STX16, CYP24A1,P27B, CYPR2R1, VDR, SHOX,
ACVR1CaSR/ PKAR1/PDE4/Gall

Laboratoire de Biochimie, Génétique
Moléculaire

CHU Dupuytren (Pr F. Sturtz)
avenue MartinLutherKing

87042 LIMOGES Cedex

Hypo, Hyper calcémie familiale / Métabolisme
phosphocalcique

Dr C. MAGDELAINE
Corinne.magdelaine@voila.fr

CaSR, GCMB, GATA3, 22q11/Tbx1

Versailles, Queyrel Nicole

Hypophosphatasie

Mornet Etienne
SimonBouy Brigitte
emornet@chversailles.fr

Alkaline Phosphatase

Laboratoire de Biologie Pathologie
Génétique du CHRU de Lille (Pr N.
Porchet)

Hyper et Hypocalcémies familiales

N. Porchet
MF Odou
Marie-Francoise. ODOU@CHRILLE.FR

CASR,MEN1, HRPT2, PTH, GCM2

Laboratoire de Biochimie Hormonale ¢
Génétique (Catherine Boileau)
Hopital Bichat Claude Bernard, 75018
Paris

Hyper et Hypodaémies familiales et sporadiques
Résistances a la PTH (acrodysostoses, PHPs,PPHP),
Progressive Osseous Heteroplasia, Syndrome de Mc Cu
Albright chondrodysplasies avec ou sans anomalies du
métabolisme phosphocalcique, rachitismes
hypophosphatémiques

Cardine Silve
Caroline.Silve@inserm.fr

CASR, GCMB, PTH, PTHR1, PDE4D, PTHLH, IHH, AP2S1, G11,
GNAS/Gsalpha, PHEX, FGF23, (NPT2a, NHREF1)

Etude de méthylation par pyrosequencage STX 16, Puces CGH ciblée
PCRq, CGH arrayicro satellites

Laboratoire de Gértigue moléculaire

(Pr Xavier Jeunemaitre)

Syndrome Hypercalcémie/Hypocalciurie, Hypocalcémie

Autosomique dominante, Rachitisme hypophosphatémiqg

Dr Rosa Vargaloussou

rosa.vargas@egp.aphp.fr

CASR, AP2S1 et GNA11, CASR et GNA11, SLC34A3, SLC34A1 et SL
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mailto:sandra.chantot-bastaraud@trs.aphp.fr

HEGP Paris
20 rue Leblanc 75015 Paris

avec hypercalciurie , Hypophosphatémies avec
hypercalciurie et/ou ostéoprose

Laboratoire de Biochimie Hormonale €
Biologie Moléculaire (Isabelle Gennert
Institut Fédératif de Biologie, CHU de

Toulouse, 31059 Tidouse cedex 9

Biologie moléculaire de la croissance, biochimie de la
ONRAdaalyOS Si RS tQz2aidsz213

Dr Isabelle Gennero
Gennero.i@chdoulouse.fr

wSOSLI SdzNJ RS

t QK2 NX 2y

S

Pl

(0p)
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Annexe6®d {

AUSa

R QS E calcgue3O8CAR v

LIK 2 a

LIK 2

Examens Densitométriques

Structure Unité Clinique Laboratoire de Biologie Clinique
Osseux
Pole de biologie Département de
CHU Angers Service d'Endocrinologie adulte Biochimie et Génétique Rhumatologie

Service de Rhumatologie

CHU de Bordeaux

Service de Néphrologie

Laboratoire Hormonologie Marquet
Tumoraux

Service d'imagerie médicale

Service d'Endocrinologie adulte

5B Néphrologie, Endocrinologie, Diabétologie et Pédiatri
Générale

Service de Rhumatologie

CHU de Brest

Service d'Endocrinologie

Département de Biochimie et
Pharmacologie Toxicologie

Médecine nucléaire

Service de Rhumatologie

CHU de Caen

Département de Biochimie

CHU de Clermont Ferrard
Hopital Montpied

Service d'Endocrinologie

CHU de Lille

Service de Rhumatologie

UF d Hormonologie (8819), Centre
Biologie

Service de Médecine nucléair
Hépital Salengro

CHU de Limoge

Service de Rhumatologie

CHU de Nancy

Service d'endocrinologie

CHU de NantesHo6tel Dieu

Service & Rhumatologie

Laboratoire de Biochimie

Service de Rhumatologie,
Service de Gériatrie

Service de Pédiatrie

CHU de Nimes

Maladies métaboliques et endocriniennes

Médecine Nucléaire

service de Rhumatologie

Service de Néphrologie

Laboratoie de Biochimie

Médecine Nucléaire

CHU de Rennes

Unité Fonctionnelle d'Hormonologie
Service Biochimie

CHU de Rouen

Service d'Endocrinologie, Diabéte et Maladies Métaboliq
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Service de Rhumatologie et Unité de Densitométrie

Service d'Enacrinologie Pédiatrique

Institut de Biologie Clinique

CHU de SEtienne

Service de Rhumatologie

Laboratoire de Biochimie

Service de rhumatologie

CHU de ToulouseHbpital
Purpan

Laboratoire de Biochimie
Hormonologie

CHU Grenoble

Service d'EdocrinologieDiabétologieNutrition

Département de biochimie,
Pharmacologie et Toxicologie, UM
Biochimie Hormonale e Nutritionne

CHU Nancy

Consultation de Médecine infantile et génétique clinigue
Unité dendocrinologieDiabétologie pédiatrique

CHU Paris CentreHopital
Bicétre

Hormonologie

Biophysique et Médecine
Nucléaire

CHU Paris CentrdHopital
Cochin

Exploration du Métabolisme Phosphocalcique et Osseux
Service de Rhumatologie A UH290 et 291

Service de Diagnostic Automatisé
(SDBA)

Rrumatologie A

Service de Rhumatologie B

Rhumatologie B

Service d'hormonologie

CHU Paris CentrdHopital
Lariboisiere

Service de Rhumatologie

Inserm U1132 biologie de l'os et du
cartilage Bioscar

Médecine nucléaire

Hopital Européen Georges
Ponpidou

PhysiologieExplorations fonctionnelles Rénales et
Métaboliques

CHU Paris CentrdHopital
Necker

[ F02N} G2ANB RQK?2

Service de physiologie

Service des explorations

des Explorations Fonctionnelles

fonctionnelles
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Annexe7. Ré&eauimagerie &densitomeétrie 0sseus®©SCAR

prénom nom spécialité Lieu équipement EOS équipement DXA | expertise anténatale
Catherine Adamsbaum radiologie pédiatrique Paris Bicétre non oui
Marianne Alison raiologie pédiatrique Paris Debré oui oui
Robin Azoulay radiologie pédiatrique Paris Debré oui
Philippe Blakime radiologie pédiatrique Paris Necker
Valérie Bousson radiologie adulte Paris Lariboisiere oui
Corinne Boyer radiologie pédiatrique Nice oui
Sylvain Breton radiologie pédiatrique Paris Necker
Francois Chalard radiologie pédiatrique Paris Trousseau oui
JeanFrancois Chateil radiologie pédiatrique Bordeaux oui oui
Philippe Clapuyt radiologie pédiatrique Louvain- Clin. Univ. St Luc
Hubert Ducou Le Point¢ radiologie pédiatique Paris Trousseau oui
Soléne Ferey radiologie pédiatrique Geneve oui oui
Catherine Garel radiologie pédiatrique Paris Trousseau oui oui
Marion HavezEnjolras radiologie pédiatrique Bordeaux oui
Gabriel Kalifa radiologie pédiatrique Paris
Céline Klein radiologie pédiatrique Paris Necker
Karen Lambot radiologie pédiatrique Marseille (libéral)
JeanDenis Laredo radiologie adulte Paris Lariboisiéere oui
Béatrice Leloutre radiologie pédiatrique Nice oui
Aicha Ltaief radiologie adilte Lyon
Stéphanie Luzi radiologie pédiatrique Paris Necker non oui
Valérie Merzoug radiologie pédiatrique Paris CochuBicétre oui oui
Michel Panuel radiologie pédiatrique Marseille oui oui
Caroline Parlier radiologie adulte Paris Lariboisiere oui
JeanBaptiste Pialat radiologie adulte Lyon ?
Olivier Prodhomme radiologie pédiatrique Montpellier oui oui
Catherine Tréguier radiologie pédiatrique Rennes oui oui
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Annexe8.wS a S| dz

Fdzi2LJ K2t 23A S

Gwenaelle ANDRE Service de Pathologie Bordeaux
Cristina ANTAL Université de Strasbourg-aculté de Médecinelnstitut d'histologie Strasbourg
Bettina BESSIERES Unité de foetopathologie- Laboratoire histeembryologie et cytogénétique Paris Necker
Sophie COLLARDEAXRACHON Centre de patholgie Est Lyon
Suonavy KHUNGSAVATOVSKY Service de foetopathologie Paris Robert Debré
Laurence LOEUILLET Service de Pathologie Paris Cochin
JeanPierre MASUTTI Laboratoire de foetopathologie Nancy
vuri MUSIZZANO Départgment de Biqpathologie_cellulaieetissulaire des tumeursEquipe médicale Montpeliier
anatomie et cytologie pathologiques
Sophie PATRIER Service d'Anatomie Pathologique Rouen
Marie-Josée PEREZ Equipe Médicale de Génétique Prénatale et de Foetopathologie Montpellier
Chloé QUELIN Labaatoire d'Anatomie et Cytologie Pathologiques Rennes
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Annexe9. Equipes de recherchn®@SCAR

Responsable Laboratoirede rattachement Adressedu laboratoire Ville
Benkiranelessel Nadia Faculté de Médecine; Laboratoire de Faculté de Médecine, 11 rue Humann, 670 Strasbourg
Nanomédecine régénérative @starticulaire et| Strasbourg
Dentaire (RNM)
Blin Claudine UMR 7370 CNRS, LP2M, Equipe Faculté de médecine®® étage, 28 avenue | Nice
« ostéoimmunologie, niches et inflammation | de Valombrose, 06107 Nice aed02
Bouvard Daniel INSERM UMR1209; Institut Albert Bonniot Site Santé BP170 La Tronche 38046 Gren¢ Grenoble
Cedex09
Briot Karine INSERM UMR 1153 CRESS Hopital Cochin, 75014 Paris Paris
Chappard Daniel GEROM EA 4658 IRISIBS, Institut ddiologie en Santé CHU | Angers
Angers 49933 ANGERS Cedex France
Chapurlat Roland INSERM UMR 1033 Pavillon F, Hopital E Herriot Lyon Lyon

Chaussain Catherine

EA2496 faculté dentaire

EA2496 Laboratoires Pathologies, Imagerie
Biothérapies orofacialesrlie Maurice
Arnoux 92120 Montrouge

Paris Descartes

CohenSolal Martine

INSERM UMR1132

Hépital Lariboisiere, Paris

Paris Lariboisiere

Colnot Céline

Institut Imagine, Laboratoire de régénération
osseuse

24 boulevard du Montparnasse, 75015 PAF

Paris

Combes Christéle & Rey Christic CIRIMAT ENSIACKJTCIRIMAT, 4 allée Emile Monso, Toulouse
31030 Toulouse cedex 4

CormierDaire Valérie INSERM UMIS 1163 Imagine- Institut des Maladies Génétiques | Paris
Hopital NeckeiEnfants Malades 149, rue de
Seves 75015 Paris

Gouze Elvire U1065, Centre méditerranéen de médecine | 151 rte st Antoine de Ginestiére, 06204 Nic Nice

moléculaire
Jorgensen Christian CHU- IRMB + INSERM UMR1183 80 Avenue Augustin Fliche, CHRU Salot, | Montpellier

Montpellier

Linglart Agnes

INSERM UMR 1169

batiment pincus, hépital bicetre, le kremlin

bicetre

Paris Kremlin Bicétre
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Mallein-Gerin Frédéric Laboratoire de Biologie Tissulaire et Ingénieri 7, passage du Vercors 69367 Lyon C&dex | Lyon
Thérapeutique (LBTI) UMR CNRS 5305
Penel Guillaume Faculté de chirurgie dentaire; Physiopatholog Faculté de chirurgie dentaire Place de Verg Lille
des Maladies Osseuses Inflammatoires 59000 Lille et Boulevard du Bassin Napolé
BP 120 62327 BOULOGNE SUR MER
(laboratoire sur 2 sitesUniversité de Lille et
' YAGSNARAGS Rdz [ AGG2
Peyruchaud Olivier INSERM UMR1033 Faculté de Médecine Lyon Est (domaine | Lyon
Laennec) rue Guillaume Paradin, 69372 Ly
cedex 08
Rannou Francois UMRS 1124; Toxicology, Pharmacologyg a 45 rue des Saints Péres, 75006 Paris Paris
Cellular Signaling
Salles Jean Pierre INSERM UMR1043 Centre physiopathologie de toulouse Purpg Toulouse

CHU Purpan 31059 Toulouse

Silve Caroline

INSERM UMR 1169

Hépital Bicétre, le Kremlin Bicétre

Paris Kemlin Bicétre

Swider Pascal & Lorthois Sylvie

IMFT CNRS UMR 5502 , PPR1 et HDE Toulc

2 allées C. Soula 31400 Toulouse

Toulouse

Vanacker Jeaiarc

Institut de Génomique Fonctionnelle de Lyon

32-34 av Tony Garnier 69007 Lyon

Lyon
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Annexel0. Sociétés savantes

ANPGM= Association Nationale des Praticiens de Génétique Moléculaire

GRIO= Groupe de Recherclii RQLY F2NX I A2y adz2NJ £ Sa hadS2LR2NRaSa

Groupe des radiologues pédiatriques travaillant sur les MOC, au seirS@¢Hg{ 2 OA SG S CNJ yehePéiKadigus et Rrénhatdid 3

SFH {20AS3GS CNlyce AaS RQOYR2ONARY2f 23AS

SFP= Société Francaise de Pédiatrie

SFEDP {20ASUS CNIyoelrAadaS RQIYRBONAY2f 23AS S 5AF0SG2t23AS t SRALFGNRI
SFR= Société Francaise de Rhumatologie

SOFFOET Société Francaise dedtopathologie

SOFOF { 20ASGS CNJI yrédiarige RQh NI K2 LISRAS
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Annexell. Associations de patients

AFOHA Association Francaise de I'Ostéodystrophie Héréditaire d'Albright

AFSCDL Syndrome Cornélia de lange

AFSKF Association Francaise du Syndrome de Klippel-Feil

AMEM Maladie des exostoses multiples

AOI Association de |1 060st®ogen se I mparfaite
APPT Association des Personnes de Petites Tailles

ASL Syndrome de Lowe

ASP Association Syndrome de Poland

ASSYMCAL Association des Malades Porteurs du Syndrome de McCune - Albright de Dysplasie Fibreuse des Os
ASHC Association Syndrome Hajdu Cheney

FOP France Fibrodysplasie Ossifiante Progressive

FRANCE NANO SPORT

Association nationale des sportifs de petite taille

Hypoparathyroidisme France

Hypoparathyroidisme France

HYPOPHOSPHATASIE EUROPE

Hypophosphatasie Europe

K20

Association des maladies de I'empreinte du chromosome 20

OLLIER MAFFUCCI EUROPE

Ollier Maffucci Europe

Projet association Nail Patella Nail Patella

RVRH-XLH Rachitisme vitamino résistant - hypophosphatémique
SOLHAND Solidarité handicap

SOTOS EVEIL Association du syndrome de sotos et troubles apparentés
VML Vaincre les maladies lysosomales
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Annexel2. Transition

Etat des lieux complémentaire, réalisé entre février et mars 2016

H ljdzSatGAazyylANBa 2yG $GS NBLtAasa LN €S Den Si Sy@2 asdiés) dzE LISRAL
pn NBLRyaSa 2yid SiS 200SydzSa LIRdz2NJ £S 1jdzSadA2yyl AN avRua hoh nfaglageé ragional JS R
Voici les principales réponses apportées par ces questionnaires
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C Les principaux risques liés au transfert du suivi sont

0 la sortie du circuit de soin des jeunes adultes

o fQFLILI NRGAZ2Y RS O2YLX AOFlGA2ya AyO2yydzSa | dzZJ NI} @Fyid OKSI €t QSyFlLy
C Les principales difficultéencontrées pendant la transition sont

o laréticence des jeunes patients a étre transférés pour leur suivi dans un secteur adulte

o f QI 0aSy OQecstrnardatdniRdénérales sur le processus de transitioansfert

o tQroasSy0S RS 7F2INVWR2AR yR SA LOROALFSAISIIOSS RSa YSRSOAyYya Rdz aSOGSdzNJ RQF F
C Plus de 85% des médecins ayant répondu déclarent ne pas étre formés et/ou informés sur le processus de transition.
CLf yQé | LI a&a RS LINILFAS RS NBIAaG NBside GHitldsBédechsinteirdgésii S dzNB  LISRA | i NR |j dz

'y 0842AY AYLERNIFYy(d RS LBeOK2f23dzSa S RQlIaaradlydisSa a20AFtSa LR dzNJ
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Annexel3. Bases de données

Etat des lieux factuel GTHistoire Naturelle

Cetétatdes ligzE a4 QSaié o6l aS RIFya dzy LINBYA BNDMRS ¥MilsatiGhdiNbadeSde doNdges axfréallsiipies des$ Centr@ 8ey |j dzs |
Référence puis des Centres de Compétence, en 2015.

C Les 13 Centres de Référence Maladies Rares (CRMR) intesragépondu. 5 utilisent déja CeMaRa (CRMR de la Dysplasie Fibreuse (DF) et CRMR
des Maladies Osseuses Constitutionnelles (MOC)). Parmi les 8 centres des pathologies du métabolisme phosphocalciquéig€aRjes listings
patients ou base de donnde A Y RSLISYRIyiSa oGellS 9EOSt 0 Si o yQdziAfAaaSyd LI & RS of

)

Parmi les Centres de Compétence Maladies Rares (CCMR) qui ont répondu (22/38), 14 ont dit utiliser CeMaRa, 6 utilisaignatiehts local et 5
YQFE @1 ASyid LI & RS o0FrasSa RS R2yySS

C /SWSyRIytGs O0Sa Sylidzsi !
SLIARSYA2f 23A1jdzSax Af

y

S RS L2 dz0sdieN OA adzZ t AAaSNI £t QSyasSyof

Uy
Q¢ Qx

[etN
mo
>
<

§ANBYG LI a fSa / SyidNBa ebpaurdd® deS audeslj dzA
y i A

Certaines réponses demandaient a étre vérifiées et précisées car certains CCMR sont également Centre de référence ewc@epétece pour
RQIdziNB&a (eL)Sa RS LI GK2f23ASa OoRaeyparxede) dt iBdes dBusions.A f ASNS& CLwI9b5h Si

U

aa

)

Etat des lieux réalisé par la filiére (février a avril 2016)

[ QSGFG RS& tASdzE aQSaid LI2dzZNBIAGA | SO f+ ONBIFGAZ2Y RQdzy l[dzSaiGA2yylt ANB Sy
- LdzE //aw ljdzA yQ2yid LI & NBLRYRdz £t fQSyljdzsiS RS I .b5awz
- lLdzE // aw ljdzA 2y NIBNBVRREs dont leYépyghedzgeindhdaiRid des précisions,
- aux 19Centres de soins associés

C Recensement des bases de données

ldz HT | GNRE S G(G2dza t£Sa /SyiNBaeyQz2yid LI a SyO2NB NBLRYRdz 6 yn 22 RS NBLRyaA

42% des Centres déclarent utiliser CeMaRagrande majorité des Centres MOC utilisent CeMaRa (12/20) tandis que les Centres de compétence DF sont peu a

f QdzG At AAaSN) 6HkmpU SO yQ2yd LIRdzNJ £ LJX dzLJ NI LI a RS o6lasSa RS R2yySSao

En ce qui concerne les Centres Cladtmis une exception, les 10 Centres qui onOdél NB dziAf AaSNJ / Salwl> S F2yid RIya
rentreraient pas les patients OSCAR.
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Résultats au 27/04/2016

CeMaRa Autres baseq Pas de base| Sans répons
CRMR MO( 4/4 0 0 0
CCMR MO( 9/14 2 1 2
CSA MOC | 3/6 1 2 0
CRMRDF | 1/1 0 0 0
CCMR DF | 2/10 1 4 3
CSA DF 0/5 0 5 0
CRMR CaP| 0/8 5 3 0
CCMR CaP| 7/15 (FIRENDO) | 3 4 4
CSACaP |1+2/7 (FIREND( 2 2 2

(CRMR Centre de Référence Maladies Rares, CCI@Bntre de Compétence Maladies Rares, CSAntre de Soins Associé, MO@aladies osseuses
constitutionnelles, DEdysplasie fibreuse, CaRialadies du métabolisme phosphocalcique)

C Types de pathologies suivies dans les centres interrogés (MOC, DF; CaP)

Les CCMR MOC et DF sont souvent associés et suivent donc les deuxidypathologies avec quelques pathologies du métabolisme CaP (Rachitisme
vitaminorésistantX 0 ® Lf Sy @I RS YsYS RSa /SyiNBa RS ada2Aya aaz20AsSao

Les Centres CaP voient essentiellement des maladies du métabolisme phosphacalcique, parfois quelques MAGS Wstéa S A Y LI NF I A GSZ X0
fibreuses. Il est a noter que les patients atteints de Syndrome de McCune Albright y sont vus le plus souvent en taiehgu €& IRENDO.

C Données renseignées dans la base de données / le listing patient

[ Q daiidn fdél CEMARA est assez standardisée et les données saisies sont de type administratives et cliniques, voire bélétjues/gt correspondent la
plupart du temps au set de données minimum de la BNDMR.
{Sft2y fQSylidzs S RS vehtcepdndaat sobiver®&réa resRatsiés/darsS B DM pokir le PMSI, I'activité de soin et/ou les consultations.

En ce qui concerne les autres supports utilisés, 2 cas de figure apparaissent
- Une base de données structurée locile f S& R2yy S Sailministayf (et cihiQue, 2vbide Kilogique/génétigue comme dans le cas de
CEMARA.
- Un simple listing patientersonnel : les données se résument presque toujours aux nom, prénom, date de naissance du patient et diagnostic.
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C Personnes impliquées dans laisie des données

5tya tS5a /SyiNBa ah/ Si 5C3 tSa LISNE2yySa |jdz Sy NB y iinénfieSu intBriey] pata@éticaR | y &
OAYTFANNASNE O2yaSAttsNB Sy 3ISySiAljdsSo 2dz FRYAYARGNI GATE 6aSONBUFANBET ! w,

Dans les Centres CaP, le soin de saisir les données dans CeMaRa est souvent confié aux chargées de mission de laGiliera BIRERRIMER??

Les médecins utilisant une base de données locale personnelle y saisissent en gén@ginesXes données.

[ FNBIdZSyO0S RQAyOfdzaizy RS&a LI GASydGa RIFEya fS& ol asésifefogdesebshis Belle farda £ Sa
chaque consultation ou chaque semaine, mais avoue avoir souvent du retard.

Conclusion

IOSGFiG RSa tASdzE RS tQdziatraalidArAzy RS o61asS RS R2yysSSa Y&partléyCentradMpdetfel 3N
centre de référence DF, peu de Centres utilisent CeMaRa.

[ S& YSRSOAYyAa RSa& [/ Si¢ basdsod dolprds’s ouufdidenturh IstindSpatientsldersonnel sont pour la plupart en demande de pouvoir utiliser
CeMaRa mais ne le font pas

0 par méconnaissance de la base,

0 par manque de temps a accorder a la saisie,

o car demandent une homogénéisatioans le codage des maladies

Certains centres dont le Centre de Référence Anomalies phosphocalcique utilisent historiguement une base de données ritelépanda transfert »
informatique de ces fichiers indépendants sur BaMaRa parait possible et serdiér &u cas par cas.

Py z - A A A 7 A

¢t2dza €Sa /SyaNBa yS GASyySyid LI & ysSOSaalANBYSydG £ 22dz2NJfl oFaS RS R2yyS:!
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Annexe 14. Programmedes deux premieres journées nationales OSCAR
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