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I. PREAMBULE   
Le deuxième Plan National Maladies Rares (2011-2016) a permis la création de 23 Filières de Santé 
Maladies Rares Řŀƴǎ ƭŜ ŎŀŘǊŜ ŘŜ ƭΩƛƴǎǘǊǳŎǘƛƻƴ n°DGOS/PF2/2013/306 du 29 juillet 2013 du Ministère des 
Affaires Sociales et de la Santé.  
 
[ŀ ŘŜƳŀƴŘŜ ŘŜ ǎǘǊǳŎǘǳǊŀǘƛƻƴ ŘŜ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ h{/!wΣ ŘŞŘƛŞŜ ŀǳȄ ƳŀƭŀŘƛŜǎ ǊŀǊŜǎ ŘŜ ƭΩƻǎΣ Řǳ ŎŀƭŎƛǳƳ Ŝǘ Řǳ 
cartilage, a été acceptée par la Direction GénéraƭŜ ŘŜ ƭΩhŦŦǊŜ ŘŜ {ƻƛƴǎ ƭŜ мс Ƴŀƛ нлмпΦ   
 
[ŀ ŦƛƭƛŝǊŜ ǎΩŜǎǘ Ŏƻƴǎǘituée à partir du 1er ǎŜǇǘŜƳōǊŜ нлмпΣ ŀǾŜŎ ƭŀ ǘŜƴǳŜ ŘΩǳƴŜ ǇǊŜƳƛŝǊŜ ǊŞǳƴƛƻƴ ŘŜ ǎƻƴ 
Comité de Direction le 26 novembre 2014. La chef de projet a pris ses fonctions le 2 février 2015 auprès de 
ƭΩŀƴƛƳŀǘǊƛŎŜ ŘŜ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜΦ  
 
La filière OSCAR a déposé le 15 juin нлмр ǎƻƴ Ǉƭŀƴ ŘΩŀŎǘƛƻƴ ǇƭǳǊƛ-annuel, conformément à la note en date 
Řǳ мт ŀǾǊƛƭ нлмр Řǳ 5ƛǊŜŎǘŜǳǊ DŞƴŞǊŀƭ ŘŜ ƭΩhŦŦǊŜ ŘŜ {ƻƛƴǎΣ aƻƴǎƛŜǳǊ WŜŀƴ 5ŜōŜŀǳǇǳƛǎΦ  
 
Par courrier en date du 9 février 2016, Monsieur Jean Debeaupuis, a invité les animateurs des 23 Filières de 
{ŀƴǘŞ aŀƭŀŘƛŜǎ wŀǊŜǎ Ł ŎƻƳǇƭŞǘŜǊΣ ŀŎǘǳŀƭƛǎŜǊ ǾƻƛǊŜ ǊŞŞŎǊƛǊŜ ƭŜǳǊǎ Ǉƭŀƴǎ ŘΩŀŎǘƛƻƴ ǇƻǳǊ le 30 avril 2016.  
 
La filière OSCAR présente dans ce document ǳƴŜ ƴƻǳǾŜƭƭŜ ǾŜǊǎƛƻƴ ŘŜ ǎƻƴ Ǉƭŀƴ ŘΩŀŎǘƛƻƴΣ ǉǳƛ ǘƛŜƴǘ ŎƻƳǇǘŜΣ 
pour le mieux, du cadre méthodologique proposé.  

A.  5ƻƳŀƛƴŜ ŘΩŜȄǇŜǊǘƛǎŜ 

La ŘŞŦƛƴƛǘƛƻƴ ŘΩǳƴŜ Filière de Santé Maladies Rares a été entérinée par ƭΩƛƴǎǘǊǳŎǘƛƻƴ ƴϲ5Dh{κtCпκнлмсκ11 
du 11 janvier 2016. Sa durée de vie est portée de 4 à 5 ans.  
 

 
 
La filière de santé OSCAR est née de la volonté de réunir tous les acteurs concernés par les maladies rares 
ŘŜ ƭΩƻǎΣ Řǳ ŎŀƭŎƛǳƳ Ŝǘ Řǳ ŎŀǊǘƛƭŀƎŜΣ Řŀƴǎ ƭŜ ōǳǘ ŘΩŀƳŞƭƛƻǊŜǊ ƭŀ ǇǊƛǎŜ Ŝƴ ŎƘŀǊƎŜ ƛƴŘƛǾƛŘǳŜƭƭŜ Ŝǘ ƎƭƻōŀƭŜ ŘŜǎ 
personnes atteintes.  
 

ωUne Filière 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 médico-sociales, des associations, voire tout autre partenaire ou 
institution apportant une expertise compélmentaire au champ des maladies 
rares concernées.  

ωElle 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 même organe ou système.  

ωUne Filière 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.  

Définition 
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Les maladies du squelette, des tissus minéralisés et du métabolisme minéral constituent un groupe large de 
pathologies incluant : 

- les ostéochondrodysplasies,  
- les dysostoses,  
- les anomalies de la régulation du métabolisme phosphocalcique, comprenant la régulation par le 

tubule rénal,  
- les anomalies qualitatives de la minéralisation osseuse ou dentaire (hypo- ou hyper minéralisation),  
- le développement anarchique du tissu cartilagineux ou du tissu fibreux, comme la dysplasie 

fibreuse.  
 

  Symptômes communs  

[ΩŜƴǎŜƳōƭŜ ŘŜ ŎŜǎ ŀŦŦŜŎǘƛƻƴǎ ŎƻƴǎǘƛǘǳǘƛƻƴƴŜƭƭŜǎ Ŝǎǘ ǊŜǎǇƻƴǎŀōƭŜ ŘΩǳƴ cortège de symptômes communs 
comprenant à 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 handicaps potentiellement sévères.  
 

  Prise en charge  

Les pathologies OSCAR sont ŘƛŀƎƴƻǎǘƛǉǳŞŜǎ ƭŜ Ǉƭǳǎ ǎƻǳǾŜƴǘ ŎƘŜȊ ƭϥŜƴŦŀƴǘ Ƴŀƛǎ ŎŜǊǘŀƛƴŜǎ ŘΩŜƴǘǊŜ ŜƭƭŜǎ ǎƻƴǘ 
détectées dès la période anténatale. Elles nécessitent, tout au long de la vie, une prise en charge 
spécialisée pluridisciplinaire : médicochirurgicale, paramédicale, médico-sociale et psychologique.  
 

  +450 pathologies  

On recense, notamment grâce à la classification internationale des dysplasies squelettiques, plus de 450 
pathologies relevant de la filière OSCARΦ [ΩƛƴŎidence estimée varie entre 1/10.000 naissances pour les 
moins rares à 1/1.000.000 pour les plus exceptionnelles. Nous estimons à 200.000 le nombre de personnes 
ŀǘǘŜƛƴǘŜǎ Ŝƴ CǊŀƴŎŜ ŀŎǘǳŜƭƭŜƳŜƴǘ ǇŀǊ ŎŜ ǘȅǇŜ ŘΩŀŦŦŜŎǘƛƻƴǎΦΦΦ [Ŝǎ ƳŞŎŀƴƛǎƳŜǎ ƎŞƴŞǘiques impliqués dans ces 
ƳŀƭŀŘƛŜǎ ǎƻƴǘ ǇƻǳǊ ǳƴŜ ǇŀǊǘƛŜ ŘΩŜƴǘǊŜ ŜƭƭŜǎ ŎƻƴƴǳǎΣ Ŝǘ ƭŜǳǊ ŞǘǳŘŜ Ŝǎǘ ǳƴŜ ŀƛŘŜ ƛƴŘƛǎǇŜƴǎŀōƭŜ Ł ƭΩƻǊƛŜƴǘŀǘƛƻƴ 
diagnostique et thérapeutique, au conseil génétique et au diagnostic prénatal. 

Cf Annexe 4. Principales pathologies OSCAR  
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B. /ƘŀƳǇ ŘΩŀŎǘƛƻƴ Ŝǘ ƻōƧŜŎǘƛŦǎ  

Les objectifs et les missions principales des 23 Filières Santé Maladies Rares sont définis Řŀƴǎ ƭΩƛƴǎǘǊǳŎǘƛƻƴ 
n° DGOS / PF4 / 2016 / 11 du 11 janvier 2016.  

 Objectifs 1.

 

 Missions principales  2.

 

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

Orienter 

ω5ŞŎƭƻƛǎƻƴƴŜǊ ŎŜǘǘŜ ƻǊƎŀƴƛǎŀǘƛƻƴ ǇƻǳǊ ŎƻƻǊŘƻƴƴŜǊ ƭΩŜȄǇŜǊǘƛǎŜ Ŝǘ ŎǊŞŜǊ ǳƴ ŎƻƴǘƛƴǳǳƳ 
ŘΩŀŎǘƛƻƴ ŜƴǘǊŜ ƭŜǎ ǎǘǊǳŎǘǳǊŜǎ Ŝǘ ƭŜǎ ŀŎǘŜǳǊǎ ǎŀƴƛǘŀƛǊŜǎΣ ǎƻŎƛŀǳȄΣ ƳŞŘƛŎƻ-sociaux et de 
ƭΩŀŎŎƻƳǇŀƎƴŜƳŜƴǘ ǇƻǳǊ ǳƴŜ ƳŜƛƭƭŜǳǊŜ ǇǊƛǎŜ Ŝƴ ŎƘŀǊƎŜ ƎƭƻōŀƭŜ ŘŜǎ ǇŀǘƛŜƴǘǎ 

Coordonner 

ωUne FSMR renforce, mutualise, coordonne voire impulse des actions visant à rendre plus 
lisible et plus accessible l'organisation en place pour améliorer la prise en charge globale 
et la diffusion de l'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 du 
ressort des Centres de Référence et des Centres de Compétence qui leur sont rattachés.  

Améliorer la prise en charge des personnes atteintes de 
maladies rares 

ωUne 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 la recherche translationnelle, clinique et 
organisationnelle  

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

Développer l'enseignement, la formation et l'information 
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C.  Cartographie des acteurs 

 Les acteurs de la filière OSCAR 1.
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
[ŀ ŦƛƭƛŝǊŜ Ŝǎǘ ŘΩŀōƻǊŘ ŦƻƴŘŞŜ ǇŀǊ les 3 centres de références coordinateurs dédiés aux maladies rares de 
ƭΩƻǎΣ Řǳ ŎŀƭŎƛǳƳ Ŝǘ Řǳ ŎŀǊǘƛƭŀƎŜ :   

¶ Maladies Osseuses Constitutionnelles (MOC)  
CRMR labellisé en 2004  
Coordonné par le Pr. Valérie Cormier-Daire, à Necker 

¶ Maladies du métabolisme du calcium et du phosphore (CaP)  
CRMR labellisé en 2007  
Coordonné par le Pr. Agnès Linglart, à Bicêtre 

¶ Dysplasie fibreuse des os (DF)  
CRMR labellisé en 2006  
Coordonné par le Pr. Roland Chapurlat, à Lyon 
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Ces 3 centres de référence coordonnent 10 sites constitutifs et 39 centres de compétences, soit un 
maillage territorial de 52 centres de soins, répartis dans 24 villes en France.  
[ΩŞǘŀǘ ŘŜǎ ƭƛŜǳȄ ƳŜƴŞ Ŝƴ нлмр a mis en évidence ŘΩŀǳǘǊŜǎ ŞǉǳƛǇŜǎ ŀǾŜŎ ƭŜǎǉǳŜƭƭŜǎ ƭŜǎ ŎŜƴǘǊŜǎ ŘŜ ǊŞŦŞǊŜƴŎŜ 
travaillent. Elles sont appelées « centres de soins associés » et sont au nombre de 19.  
 
Les centres de soins sont constitués ŘΩéquipes multidisciplinaires pédiatriques et adultes. Lƭǎ ǎΩŀǇǇǳƛŜƴǘ sur 
des laboratoires de diagnostic et travaillent en étroite collaboration avec des équipes de recherche, les 
associations de patients et les sociétés savantes concernées.  
 
[ΩŞǘŀǘ ŘŜǎ ƭƛŜǳȄ Ł ŎŜ ƧƻǳǊ ǊŜŎŜƴǎŜ :  
 

 
 
Le dénombrement des actŜǳǊǎ ŎƻƴǘƛƴǳŜ ŘΩévoluer pour couvrir tout le périmètre 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 associés OSCAR 
Cf Annexe 5. Laboratoires de diagnostic moléculaire  
Cf Annexe сΦ {ƛǘŜǎ ŘΩŜȄǇƭƻǊŀǘƛƻƴ ǇƘƻǎǇƘƻŎŀƭŎƛǉǳŜ 
Cf Annexe 7. Réseau imagerie et densitométrie osseuse  
Cf Annexe 8. Réseau foetopathologie  
 

 Les relations inter filières  2.
Les équipes OSCAR ont de nombreuses actions de multidisciplinarité avec plusieurs centres de référence 
attachés à  ŘΩŀǳǘǊŜǎ ŦƛƭƛŝǊŜǎ :  

¶ anomalies du développement (AnDDi-Rares)  

¶ anomalies vasculaires rares (FAVA-Multi)  

¶ maladies endocriniennes rares (FIRENDO)  

¶ maladies rénales rares (ORKID)  

¶ dent et faciosténoses (TETECOU)  
 

21 associations de patients 

22 équipes de recherche 

9 sociétés savantes 

14 laboratoires de diagnostic moléculaire 

19 centres de soins associés 
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En particulier, le Pr. Valérie Cormier-Daire Ŝǎǘ ƳŜƳōǊŜ ŘŜ ƭΩŀȄŜ LƴǘŜǊ-Filières de la filière AnDDi-Rares et le 
Pr. Agnès Linglart est membre du groupe Inter-Filières de la filière FIRENDO.  
 
De même, plusieurs associations de malades sont représentées dans plusieurs filières et assurent un lien 
inter-ŦƛƭƛŝǊŜ Ǿƛŀ ƭŜǎ ƎǊƻǳǇŜǎ ŘŜ ǘǊŀǾŀƛƭ ŀǳȄǉǳŜƭǎ ƛƭǎ ǇŀǊǘƛŎƛǇŜƴǘΦ /ΩŜǎǘ ƭŜ ŎŀǎΣ ǇŀǊ ŜȄŜƳǇƭŜΣ ŘŜ ƭΩŀǎǎƻŎƛŀǘƛƻƴ 
Hypophosphatasie Europe, présente dans les filières OSCAR, FIRENDO et TETECOU.  
 

 Les partenaires institutionnels  3.
La filière OSCAR interagit, au niveau national, avec les acteurs institutionnels maladies rares tels que :  

¶ La plateforme maladies rares :  

o Alliance Maladies Rares, collectif français de plus de 200 associations de malades 

o Fondation Maladies Rares, pour la recherche 

o Maladies Rares Info ServicesΣ ǎŜǊǾƛŎŜ ŘΩƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴ Ŝǘ ŘŜ ǎƻǳǘƛŜƴ ǎǳǊ ƭŜǎ ƳŀƭŀŘƛŜǎ ǊŀǊŜǎ  

o ORPHANET, portail de référence sur les maladies rares et les médicaments orphelins  

o EURORDIS, fédération européenne qui rassemble plus de 500 associations de patients  

¶ La Banque Nationale de Données Maladies Rares (BNDMR , qui gère les outils CEMARA et BAMARA 

¶ [ŀ /ŀƛǎǎŜ bŀǘƛƻƴŀƭŜ ŘŜ {ƻƭƛŘŀǊƛǘŞ ǇƻǳǊ ƭΩŀǳǘƻƴƻƳƛŜ όCNSA)  

¶ Les Maisons Départementales des Personnes Handicapées (MDPH)  

¶ [Ω!ƎŜƴce Nationale de Sécurité du Médicament et des produits de santé (ANSM)  

¶ Les Agences Régionales de Santé (ARS) 

¶ La Haute Autorité de Santé (HAS)   
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D.Dispositif de gouvernance et fonctionnement  

Lŀ ŦƛƭƛŝǊŜ h{/!w ǎΩŀǇǇǳƛŜ ǎǳǊ ǳƴŜ ƻǊƎŀƴƛǎŀǘƛƻƴ collégiale et participative.  
Il existe deux organes de gouvernance : le Comité de Direction et le Comité Représentatif.  
Le fonctionnement opérationnel de la filière est assuré par une équipe projet salariée, en lien avec les chefs 
des Groupes de Travail.  

 Le Comité de Direction  1.
[Ŝ /ƻƳƛǘŞ ŘŜ 5ƛǊŜŎǘƛƻƴ Ŝǎǘ ƛƴǾŜǎǘƛ ŘΩǳƴ ǇƻǳǾƻƛǊ ŘŜ ŘŞŎƛǎƛƻƴ Ŝǘ ŘŜ ǎǳǊǾŜƛƭƭŀƴŎŜΦ Lƭ ŎƻƳǇƻǊǘŜ у ǎƛŝƎŜǎΦ Des 
élections ont été organisées en 2014 pour choisir les représentants des associations : 2 titulaires et 2 
suppléants. Les représentants des équipes 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 le 1er et le 3ème vendredi de chaque mois depuis ƭŜ Ƴƻƛǎ ŘΩƻŎǘƻōǊŜ нлмрΦ  
 

Membres du Comité de Direction OSCAR  

3 sièges pour les coordinateurs des 3 Centres de Référence  

Pr. Valérie Cormier-Daire 

Pr. Agnès Linglart 

Pr. Roland Chapurlat 

Coordinatrice du CRMR MOC  

Coordinatrice du CRMR CaP  

Coordinateur du CRMR DF   

Paris Necker (75) 

Le Kremlin-Bicêtre (92) 

Lyon (69) 

2 sièges pour les représentants des associations de patients 

Mme Bénédicte Alliot 

M. Steve Ursprung 

Association Ostéogénèse Imparfaite 

Association Hypophophatasie Europe 

Bordeaux (33) 

Huningue (68) 

Suppléants :  

Mme Elisabeth Martin  

M. Philippe Brun  

 

Association Ollier Maffucci Europe                           

Association ASSYMCAL 

 

Coutures (49) 

Angers (49) 

1 siège pour le représentant des équipes de recherche  

Pr. Jean-Pierre Salles INSERM UMR 1043 (CPTP) Toulouse (31) 

1 siège pour le représentant des laboratoires de diagnostic  

Dr. Caroline Silve Biochimie et Génétique Moléculaires 
INSERM U1169 

Paris Cochin (75) 

1 siège pour le ǊŜǇǊŞǎŜƴǘŀƴǘ ŘŜ ƭΩŞǉǳƛǇŜ ǎǘǊǳŎǘǳǊŜƭƭŜ  

Mme Anne Deglaire Chef de projet de la filière OSCAR Paris Necker (75) 
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 Le Comité Représentatif 2.
Le dossier de structuration de la filière prévoyait un « Groupe de pilotage » qui a été renommé « Comité 
Représentatif » pour éviter toute confusion avec les autres appellations utilisées par ailleurs. Sa 
composition a été ajustée par souci de cohérence et ŘΩŞǉǳƛƭƛōǊŜ ŘŜǎ représentations.  Lƭ ǎΩŀƎƛǘ ŘΩǳƴ ƻǊƎŀƴŜ 
plus large que le comité de direction, ouvert aux centres de compétence. Les membres du Comité 
Représentatif sont force de proposition et actifs dans les Groupes de Travail. Ils se réunissent une fois par 
ŀƴΣ Ł ƭΩƻŎŎŀǎƛƻƴ ŘŜ ƭŀ ƧƻǳǊƴŞŜ ƴŀǘƛƻƴŀƭŜ ŀƴƴǳŜƭƭŜ ŘŜ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ.  
 

Membres du Comité Représentatif OSCAR   

Dr. Geneviève Baujat 
Dr. Karine Briot 
Dr. Mireille Castanet 
Dr. Véronique Forin 
Dr. Isabelle Gennero 
Dr. Déborah Gensburger 
Pr. Marie-Laure Kottler 
Pr. Anne Lienhardt 
Pr. Philippe Orcel 
Dr. Anya Rothenbuhler 
Dr. Delphine Zenaty 

11 Représentants pour les Centres de 
Référence : sites coordinateurs et sites 
constitutifs (pédiatres, endocrinologues, 
médecins de rééducation, rhumatologues 
adultes) 

Paris Necker (75) 
Paris Cochin (75) 
Rouen (76) 
Paris Trousseau (75) 
Toulouse (31) 
Lyon (69) 
Caen (14) 
Limoges (87) 
Paris Lariboisière (75) 
Le Kremlin-Bicêtre (92) 
Paris Robert Debré (75) 

Dr. Jean-Luc Alessandri 
Dr. Cyril Amouroux 
Dr. Alexandra Desdoits 
Dr. Pierre Lafforgue  
Dr. Elise Schaeffer   
Dr. Sabine Sigaudy  

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

La Réunion (974)  
Montpellier (34) 
Caen (14)  
Marseille (13)  
Strasbourg (67)  
Marseille (13)  

Dr. Sylvain Breton  
Pr. Jean-Denis Laredo 

2 Représentants ǇƻǳǊ ƭΩƛƳŀƎerie radiologique 
(pédiatrique et adulte)  

Paris Necker (75) 
Paris Lariboisière (75)  

Pr. Catherine Chaussain 
Pr. Martine Cohen-Solal 

2 Représentants pour la recherche Paris Bretonneau (75)  
Paris Lariboisière (75)  

Dr. Zagorka Pejin   
Dr. Frédéric  Sailhan   

2 Représentants  pour la chirurgie 
orthopédique (adulte et pédiatrique) 

Paris Necker (75) 
Paris Cochin (75)  

Dr. Chloé Quelin  1 Représentant pour la foetopathologie Rennes (35) 

Pr. Pascal Guggenbuhl  1 Représentant pour les sociétés savantes  Rennes (35)  

Dr. Corinne Collet   
Dr. Gérard Maruani 
Dr. Sophie Monnot  
Dr. Jean-Claude Souberbielle  

4 Représentants pour les services 
ŘΩŜȄǇƭƻǊŀǘƛƻƴǎ ŦƻƴŎǘƛƻƴƴŜƭƭŜǎ Ŝǘ ƭŜǎ 
laboratoires 

Paris Lariboisière (75) 
Paris HEGP (75) 
Paris Necker (75)  
Paris Cochin (75)  

Mme Elisabeth Martin  
M. Philippe Brun 

2 Représentants pour les associations   Coutures (49) 
Angers (49) 
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 [ΩŞǉǳƛǇŜ salariée  3.
[ŀ ŦƛƭƛŝǊŜ h{/!w ŀ ǊŜŎǊǳǘŞ ǳƴŜ ŞǉǳƛǇŜ ǎǘǊǳŎǘǳǊŜƭƭŜ ŘƛǊŜŎǘŜƳŜƴǘ ƛƳǇƭƛǉǳŞŜ Řŀƴǎ ƭŜǎ ŀŎǘƛƻƴǎ ŘΩƻǊƎŀƴƛǎŀǘƛƻƴ Ŝǘ 
de communication. Cette équipe comporte 4 postes, financés sur la part fixe. Les personnes sont recrutées 
Ŝƴ /55 ŘΩǳƴ ŀƴ ǊŜƴƻǳǾŜƭŀōƭŜΦ /ƻƳǇǘŜ ǘŜƴǳ ŘŜǎ ŘŀǘŜǎ ŘΩŀǊǊƛǾŞŜǎΣ ǎŜǳƭ ƭŜ ŎƻƴǘǊŀǘ ŘŜ ƭŀ /ƘŜŦ ŘŜ tǊƻƧŜǘ ŀ ŞǘŞ 
renouvelé à ce jour.  
 

Equipe structurelle OSCAR   

Chef de projet  Anne Deglaire Paris Necker 02/02/2015 

Communication et projets digitaux Julie Valette Paris Necker 01/12/2015 

Chargée de mission santé nord Catherine Pouzat Paris Necker 02/11/2015 

Chargée de mission 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 
mƛǎǎƛƻƴ ŘŞŘƛŞǎ Ł ƭΩŞǘŀǘ ŘŜǎ ƭƛŜǳȄ Ŝƴ ƭƛŜƴ ŘƛǊŜŎǘ ŀǾŜŎ ƭŜǎ ƎǊƻǳǇŜǎ ŘŜ ǘǊŀǾŀƛƭΦ Ces frais de personnel sont 
financés par le report à nouveau de la part fixe non utilisée en 2014. Le chargé de mission du GT6 est, à ce 
jour, en cours de recrutement.  
 

Equipe état des lieux OSCAR   

Chargée de mission GT3 Recherche Sanaa Eddiry  Toulouse 04/01/2016 

Chargée de mission GT2 Outils diagnostic Leila Lhaneche Paris Lariboisière 09/02/2016 

Chargé de mission GT4 Transition  Yahya Debza Le Kremlin-Bicêtre 23/02/2016 

Chargé de mission GT6 Guides pratiques   Paris Necker   
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 Les Groupes de Travail  4.
La décision de créer 6 groupes de travail a été prise lors du deuxième Comité de Direction OSCAR, le 12 
février 2015, dans le but de mieux définir les actions prioritaires à entreprendre. Les membres de la filière 
ont été ƛƴǾƛǘŞǎ Ł ǎΩƛƴǎŎǊƛǊŜ Řŀƴǎ ƭŜ ƎǊƻǳǇŜ ŘŜ ƭŜǳǊ ŎƘƻƛȄ Ŝǘ ǎŜ sont réunis ǳƴŜ ǇǊŜƳƛŝǊŜ Ŧƻƛǎ Ł ƭΩƻŎŎŀǎƛƻƴ ŘŜ ƭŀ 
journée nationale de lancement de la filière OSCAR, le 13 avril 2015. Chaque membre du Comité de 
Direction est référent pour un groupe de travail et chaque groupe de travail désigne en son sein un ou 
plusieurs chefs de groupe. Les chefs des Groupes de Travail ont été invités à participer à toutes les réunions 
du Comité de Direction OSCAR à partir du mois de mai 2015, en présentiel ou par téléphone. Ils sont 
destinataires des mails de compte-ǊŜƴŘǳ ƻǳ ŘΩƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴ ŀǳ ƳşƳŜ ǘƛǘǊŜ ǉǳŜ ƭŜǎ ƳŜƳōǊŜǎ Řǳ /ƻƳƛǘŞ ŘŜ 
Direction. 
 
Cf Annexe 3.Membres des groupes de travail OSCAR  
 

Direction des Groupes de Travail OSCAR  

Groupe de Travail Référent Comité Direction Chef de Groupe 

D¢м κ [Ŝ ǇŀǘƛŜƴǘ ŀǳ ŎǆǳǊ ŘŜ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ Υ ǇŀǊŎƻǳǊǎ 
individuel, accompagnement et associations Bénédicte Alliot et Steve Ursprung 

GT2 / Du diagnostic clinique au diagnostic 
moléculaire : arbres décisionnels 

Caroline Silve 
Corinne Collet 

Gérard Maruani 

GT3 / Dynamique translationnelle : dialogue 
entre structures de recherche et unités cliniques Jean-Pierre Salles 

Isabelle Gennero 
Martine Cohen-Solal 

D¢п κ  ±ŜǊǎ ǳƴŜ ǾƛŜ ŘΩŀŘǳƭǘŜ Υ ƘŀǊƳƻƴƛǎŀǘƛƻƴ ŘŜ ƭa 
transition 

Agnès Linglart Anne Lienhardt 

GT5 / Histoire naturelle des maladies rares : bâtir 
des cohortes et des registres  

Roland Chapurlat Déborah Gensburger 

GT6 / Suivi au long cours, prise en charge et 
recommandations (« guidelines ») 

Valérie Cormier-Daire Geneviève Baujat 
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II. CADRE DE TRAVAIL  

A.  aŞǘƘƻŘƻƭƻƎƛŜ ŘΩŞƭŀōƻǊŀǘƛƻƴ Řǳ Ǉƭŀƴ ŘΩŀŎǘƛƻƴ  

Le Ǉƭŀƴ ŘΩŀŎǘƛƻƴ sous-ǘŜƴŘ ƭΩŀŎǘƛǾƛǘŞ ŘŜ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜΦ {ƻƴ ŞƭŀōƻǊŀǘƛƻƴ est un travail collaboratif qui  fait 
intervenir les différentes instances de gouvernance et de fonctionnement, au fur et à mesure du 
développement de la structure et des ajustements qui sont faits.    

I. Choix des 3 axes du Ǉƭŀƴ ŘΩŀŎǘƛƻƴ нлмр 
Lors de la journée de lancement de la filière OSCAR le 13 avril 2015, les six Groupes de Travail ont été 
invitŞǎ Ł ǊŞŦƭŞŎƘƛǊ ǎǳǊ ƭŜ Ǉƭŀƴ ŘΩŀŎǘƛƻƴǎ нлмрΦ La restitution de leurs réflexions en séance plénière a permis 
de définir trois axes prioritaires:  

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

2. !·9 н κκ  [Ŝǎ ƻǳǘƛƭǎ ŘΩŞǾŀƭǳŀǘƛƻƴ Ŝǘ ŘŜ ǊŜŎƘŜǊŎƘŜ ǇƻǳǊ ƭΩŀƳŞƭƛƻǊŀǘƛƻƴ Řǳ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛŎ  

3. AXE 3 // Histoire naturelle Υ ŞǇƛŘŞƳƛƻƭƻƎƛŜΣ ŎƻƘƻǊǘŜǎΣ ŘŜǎŎǊƛǇǘƛƻƴ ŘŜ ƭΩƘƛǎǘƻƛǊŜ ƴŀǘǳǊŜƭƭŜ  

 

II. Choix des 9 actions Řǳ Ǉƭŀƴ ŘΩŀŎǘƛƻƴ нлмр  
Les chefs des 6 groupes de travail, à partir du mois de mai 2015, ont été invités à participer à toutes les 
réunions du Comité de Direction. Les réunions du 20 mai et du 5 juin 2015 ont permis de choisir 3 actions 
par axe et de valider la rédaction des fiches actionsΣ ǘŜƭƭŜǎ ǉǳΩŜƭƭŜǎ figurent au Ǉƭŀƴ ŘΩŀŎǘƛƻƴ нлмр-2017 : 
 

 
 

III. Recrutement de chargés de mission 
/ƻƳǇǘŜ ǘŜƴǳ ŘŜ ƭΩƛƳǇƻǊǘŀƴŎŜ ŘŜ ƭΩŞǘŀǘ ŘŜǎ ƭƛŜǳȄ ǇƻǳǊ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ h{/!wΣ ƭe Comité de Direction du 29 
septembre 2015 a décidé de recruter 4 chargés de mission pour une durée de 6 mois afin de venir en aide 
à la chef de projet et aux groupes de travail.   
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IV. wŜǘƻǳǊ ŘŜ ƭŀ 5Dh{ ǎǳǊ ƭŜ Ǉƭŀƴ ŘΩŀŎǘƛƻƴ нлмр 
Une dotation en part variable de 100.000 euros a été attribuée Ł ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ h{/!w ŀǳ ǘƛǘǊŜ ŘŜ ƭΩŀƴƴŞŜ нлмр. 
En tenant compte des conclusioƴǎ Řǳ ƎǊƻǳǇŜ ŘΩŜȄǇŜǊǘ Ŝǘ ŘŜ ƭŀ 5Dh{Σ Ŝlle est répartie comme suit :   
 

Actions en part variable du PA2015 OSCAR    Budget engagé 

1. Action « carnet de santé digital » décalée car relevant du cadre national mais 
application mobile dédiée     

25.000 euros 

2. Pas de guides par pathologie car PNDS mais fiches repères et films 
pédagogiques  

20.000 euros 

3. Formation continue et éducation thérapeutique  20.000 euros 

4. Symposium outils diagnostiques le 15 juin 2016  10.000 euros 

5. Action « Staffs dématérialisés » décalée car relevant du cadre national  - 

6. Etude de ƭΩƛƳǇŀŎǘ ǇǎȅŎƘƻƭƻƎƛǉǳŜ Ŝǘ ǎƻŎƛƻ-éducatif de la limitation de la 
mobilité ajournée car projet Sciences Humaines et Sociales  

- 

5. Prévalence des pathologies    25.000 euros 

6. Action « Corrélation phénotype génotype et amélioration de la prise en 
charge » reportée ŀǳ Ǉƭŀƴ ŘΩŀŎǘƛƻƴ нлмс   

- 

7. Action « 5ŜǎŎǊƛǇǘƛƻƴ ŘŜ ƭΩƘƛǎǘƻƛǊŜ ƴŀǘǳǊŜƭƭŜ ŘŜǎ fragilités osseuses primitives » 
ǊŜǇƻǊǘŞŜ ŀǳ Ǉƭŀƴ ŘΩŀŎǘƛƻƴ нлмс  

- 

Total part variable 2015  100.000 euros 

 
 

V. Bilan 2015 et Ǉƭŀƴ ŘΩŀŎǘƛƻƴ нлмс 
La deuxième  journée annuelle OSCAR, organisée le 6 avril 2016, a été ƭΩƻŎŎŀǎƛƻƴ de réfléchir au sein des 
ƎǊƻǳǇŜǎ ŘŜ ǘǊŀǾŀƛƭ Ł ƭΩŀŎǘǳŀƭƛǎŀǘƛƻƴ Řǳ Ǉƭŀƴ ŘΩŀŎǘƛƻƴΦ [ŀ ǊŜǎǘƛǘǳǘƛƻƴ ŘŜǎ с ƎǊƻǳǇŜǎ Ŝƴ ǇƭŞƴƛŝǊŜ permet de 
décider collégialement des actions à ǊŜǘŜƴƛǊ Ŝƴ ǇǊƛƻǊƛǘŞ Ŝǘ ǉǳƛ ǎƻƴǘ ƛƴǎŎǊƛǘŜǎ ŀǳ Ǉƭŀƴ ŘΩŀŎǘƛƻƴ нлмсΦ  
Le document est rédigé en prenant en compte les différents apports des groupes de travail et des chargés 
de mission. Plusieurs brouillons du document sont successivement soumis aux membres du Comité de 
Direction et aux chefs des groupes de travail.  
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B. Diagnostic de la filière OSCAR 

 Etat des lieux factuel  1.
[ΩŞǘŀǘ ŘŜǎ ƭƛŜǳȄ ŘŜ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ h{/!w représente un travail conséquent de recensement des équipes et des 
ressources. Il est toujours en cours pour certains sujets. Le bilan de ces actions « état des lieux »  est décrit 
au point  C3 « Bilan des actions état des lieux 2015 ».  

 Analyse et enseignements tirés  2.
 

Filière OSCAR 
Points forts Points faibles 

Mobilisation et implication des acteurs  

bƻǳǾŜƭƭŜ ǎǘǊǳŎǘǳǊŜ ǇƻǊǘŜǳǎŜ ŘΩŜǎǇƻƛǊ  

Dynamique enfant / adulte  

Diversité des spécialités fédérées  

Préexistence de partenariats forts avec les 

associations de patients 

Dynamique translationnelle favorisée par la 
multidisciplinarité des membres du Comité de 
Direction  

Très grand nombre de pathologies  

Complexité des pathologies, nécessitant une 
approche multidisciplinaire 

Besoin de formation des Centres de Compétence  

bƛǾŜŀǳ ƛƴŞƎŀƭ ŘΩǳǘƛƭƛǎŀǘƛƻƴ ŘŜǎ ōŀǎŜǎ ŘŜ ŘƻƴƴŞŜǎ  

Leviers Freins 

Démarche active de la France, pionnière et leader 

dans le domaine des maladies rares  

Volonté européenne de développer les réseaux de 

référence  

Mise en place de la BNDMR  

Engouement pour la e-santé et le développement 

ŘΩƻǳǘƛƭǎ ŘƛƎƛǘŀǳȄ  

PossibiliǘŞ ŘŜ ŘŞŎǊƛǊŜ ƭΩƘƛǎǘƻƛǊŜ ƴŀǘǳǊŜƭƭŜ ŘŜǎ 
maladies rares 

Multiplicité des interlocuteurs et des initiatives 

dans le domaine des maladies rares  

bŞŎŜǎǎƛǘŞ ŘΩŞǘŀōƭƛǊ ŘŜǎ ŎƘƻƛȄ ǇŀǊƳƛ ƭŜǎ ǇŀǘƘƻƭƻƎƛŜǎ  

5ƛŦŦƛŎǳƭǘŞǎ ŘΩǳǘƛƭƛǎŀǘƛƻƴ Řǳ ōǳŘƎŜǘ Ŝƴ Ǌŀƛǎƻƴ ŘŜ 
règles imposées 

 
 

Référentiels et bonnes pratiques 
Points forts Points faibles 

Mobilisation et volonté de diffusion de 
ƭΩŜȄǇŜǊǘƛǎŜ ŘŜǎ ŞǉǳƛǇŜǎ  

1 seul PNDS pour près de 500 pathologies  

Leviers Freins 

aǳƭǘƛŘƛǎŎƛǇƭƛƴŀǊƛǘŞ ŀǳ ŎǆǳǊ ŘŜ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ Nombre de pathologies  
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Maillage territorial et expertise clinique 
Points forts Points faibles 

Bonne répartition territoriale des 52 centres de 
soins dans 24 villes en France  

9ȄǇŜǊǘƛǎŜ ŎƭƛƴƛǉǳŜ ǊŜŎƻƴƴǳŜ Ł ƭΩŞŎƘŜƭƻƴ ŜǳǊƻǇŞŜƴ  

Formalisation des relais locaux de proximité  

Leviers Freins 

Nombreuses interactions entre les différents 
sites (coordinateurs, constitutifs et compétences)  

aǳƭǘƛŘƛǎŎƛǇƭƛƴŀǊƛǘŞ ŀǳ ŎǆǳǊ ŘŜ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ  

Grand nombre de pathologies qui peut être un frein 
ǇƻǳǊ ƭŀ ŘƛŦŦǳǎƛƻƴ ŘŜ ƭΩŜȄǇŜǊǘƛǎŜ  

Multidisciplinarité à fédérer  

 
 

Formation et enseignement 
Points forts Points faibles 

9ȄƛǎǘŜƴŎŜ ŘΩǳƴ /ŜǊǘƛŦƛŎŀǘ hǇǘƛƻƴƴŜƭ aŀƭŀŘƛŜǎ 
Rares à Paris V 

9ȄƛǎǘŜƴŎŜ ŘΩǳƴ 5¦ ah/ ŘŜǇǳƛǎ нлмл ŀȅŀƴǘ ŘŞƧŁ 
formé 81 praticiens  

Localisation des DU, DIU liés à la filière à Paris  

 

Leviers Freins 

Compétences multi disciplinaire des acteurs de 
santé incluant médecins et para médicaux  

 

 
 

Transition 
Points forts Points faibles 

Maillage national important grâce aux centres 
de référence et centres de compétence  

Espace transition Necker  

Groupe Inter Filières 

Consultations modèles sur site  

aŀƴǉǳŜ ŘŜ ƳŞŘŜŎƛƴǎ ŘΩŀŘǳƭǘŜǎ ŦƻǊƳŞǎ ŀǳȄ ƳŀƭŀŘƛŜǎ 
rares  

tŀǎ ŀǎǎŜȊ ŘΩŞŎƘŀƴƎŜǎ ŜƴǘǊŜǎ ƭŜǎ ƳŞŘŜŎƛƴŜǎ ŘΩŀŘǳƭǘŜǎ Ŝǘ 
les pédiatres (dans les deux sens)  

aŀƴǉǳŜ ŘΩƻǳǘƛƭǎ ǇƻǳǊ ŀƛŘŜǊκƻǊƛŜƴǘŜǊ ƭŜǎ ƳŞŘŜŎƛƴǎ Ŝǘ 
les patients lors de la transition  

Leviers Freins 

5ŞǾŜƭƻǇǇŜƳŜƴǘ ŘŜ ǇǊƻƎǊŀƳƳŜ ŘΩ9¢t ǎǇŞŎƛŦƛǉǳŜ 
transition 

/ƻƴŎŜǇǘƛƻƴ ŘΩƻǳǘƛƭǎ όƎǳƛŘŜ ŘŜ ǘǊŀƴǎƛǘƛƻƴΣ ŦƛŎƘŜ  
aide-ƳŞƳƻƛǊŜ Χύ  ǇƻǳǊ ŀƛŘŜǊ ƭŜǎ ǇŀǘƛŜƴǘǎ Ŝǘ ƭŜǎ 
professionnels de santé 

;ƭŀōƻǊŀǘƛƻƴ ŘŜ ǾƛŘŞƻǎ ŘΩƛƴŦormation et de 
témoignage sur la transition 

Utilisation du carnet de soin en ligne COMPILIO 

{ǳƛǾǊŜ ǳƴŜ ŦƻǊƳŀǘƛƻƴ 9¢t ǇǊŜƴŘ Řǳ ǘŜƳǇǎ όƧǳǎǉǳΩŁ н 
ŀƴǎ ŘΩŀǘǘŜƴǘŜύ Ŝǘ ǊŜǉǳƛŜǊǘ ōŜŀǳŎƻǳǇ ŘŜ ŘƛǎǇƻƴƛōƛƭƛǘŞ όпл 
à 50h de formation) 

COMPILIO uniquement accessible en région Rhône-
Alpes 
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Bases de données 
Points forts Points faibles 

Utilisation de CEMARA par les Centres de 
Référence MOC et DF  

Certains médecins utilisent déjà CEMARA dans 
ŘΩŀǳǘǊŜǎ ŦƛƭƛŝǊŜǎ Ŝǘ ǎŜǊƻƴǘ ŘƻƴŎ Ł ƳşƳŜ ŘŜ 
ƭΩǳǘƛƭƛǎŜǊ ǇƻǳǊ h{/!w 

Les médecins sonǘ ŘŜƳŀƴŘŜǳǊǎ ŘΩǳǘƛƭƛǎŜǊ ǳƴŜ 
base commune   

Pratiques hétérogènes : les centres de référence CaP et 
ƭŜǎ ŎŜƴǘǊŜǎ ŘŜ ŎƻƳǇŞǘŜƴŎŜǎ 5C ƴΩǳǘƛƭƛǎŜƴǘ Ǉŀǎ /9a!w! 
pour OSCAR  

Leviers Freins 

Actions de sensibilisation au niveau national du 
fait du caractère obligatoƛǊŜ ŘŜ ƭΩŀŎǘƛƻƴ  

tǊƻƧŜǘ ŘŜ ŦƻǊƳŀǘƛƻƴ Ł ƭΩǳǘƛƭƛǎŀǘƛƻƴ ŘŜǎ ƻǳǘƛƭǎ  

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

Nombre de patients et de pathologies  

LƴǉǳƛŞǘǳŘŜ ŘŜǎ ǇǊƻŦŜǎǎƛƻƴƴŜƭǎ ǉǳŀƴǘ Ł ƭΩŀǇǇŀǊǘŜƴŀƴŎŜ 
Ŝǘ ƭΩǳǘƛƭƛǎŀǘion des données  

Temps de saisie 

 
 

Recherche 
Points forts Points faibles 

1 IHU = Imagine  

Diversité des équipes de recherche aux niveaux 
territorial et thématique 

Forte adhésion des équipes pour développer des 
actions translationnelles 

Interaction forte entre les équipes de recherche et 
les équipes cliniques 

Niveau élevé de production scientifique 

Transversalité et communication des équipes de 
recherche à améliorer 

[Ŝǎ ǎȅǎǘŝƳŜǎ ŘΩƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴ Ł ŀƳŞƭƛƻǊŜǊ ǇƻǳǊ 
ƭΩŜȄǇƭƻƛǘŀǘƛƻƴ ŘŜǎ ŘƻƴƴŞŜǎ ŎƭƛƴƛǉǳŜǎ Ł ǾƛǎŞŜ 
translationnelle 

LƴŎǊŞƳŜƴǘŀǘƛƻƴ Řǳ ƴƻƳōǊŜ ŘΩŞǉǳƛǇŜǎ ŘŜ ǊŜŎƘŜǊŎƘŜ 
potentiellement associées à la filière 

Grande diversité des pathologies de la filière 

Difficulté à identifier tous les acteurs de la 
recherche fondamentale  

Leviers Freins 

Originalité des données et des modèles 
physiopathologiques  

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

Forte cohérence et complémentarité des 
thématiques de la filière 

Difficultés à obtenir des financements spécifiques 
pour des actions translationnelles ciblées 

Insuffisance de structuration territoriale du réseau 
de recherche 

Communication perfectible entre recherche 
fondamentale et clinique 
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Outils de communication 
Points forts Points faibles 

Identité visuelle cohérente utilisée dès la journée de 
lancement en avril 2015  

aƛǎŜ Ŝƴ ƭƛƎƴŜ Ŝƴ ƧǳƛƭƭŜǘ нлмр ŘΩǳƴ ōƭƻƎ ǉǳƛ ǊŞǇƻƴŘ 
ŀǳȄ ǇǊŜƳƛŝǊŜǎ ŀǘǘŜƴǘŜǎ ŘΩƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴ  

Bonne présence sur les réseaux sociaux  

Fréquence trop faible  des newsletters 

 

Leviers Freins 

Effet moteur de la filière  Difficulté avec le prestataire de service sélectionné  

 

 

Associations de patients 
Points forts Points faibles 

Relationnel établi entre les centres de soins et les 
associations de patients  

Intégration des associations à la gouvernance de la 
filière dès sa création  

Très forte mobilisation des associations à la vie de la 
filière (participation aux actions)  

[Ŝǎ ǎȅǎǘŝƳŜǎ ŘΩƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴǎ Ŝǘ ŘΩŞŎƘŀƴƎŜǎ ŀǳ 
niveau des données cliniques et des collaborations 
scientifiques sont à améliorer  

Leviers Freins 

Plusieurs réflexions inter-associatives trouveront une 
déclinaison dans OSCAR  

/ǊŞŀǘƛƻƴ ŘΩǳƴ ƻǳǘƛƭ ƛƴǘǊŀƴŜǘ ŎƻƭƭŀōƻǊŀǘƛŦ Ŝǘ ǇŀǊǘŀƎŞ 
sur le site web OSCAR  

5ƛŦŦƛŎǳƭǘŞ ŘΩŜȄǇǊŜǎǎƛƻƴ ŘŜ ŎŜǊǘŀƛƴŜǎ ŀǘǘŜƴǘŜǎ  

IŞǘŞǊƻƎŞƴŞƛǘŞ ŘŜ ŦƻǊƳŜ Ŝǘ ŘΩƻǊƎŀƴƛǎŀǘƛƻƴ ŘŜǎ 
associations  

 
 
 

Europe et international 
Points forts Points faibles 

Reconnaissance internationale des différents 
acteurs   

 

Leviers Freins 

Participation à des projets européens  

Opportunité pour compléter les bases de données 
maladies rares européennes  

Lourdeur des procédures  

Manque de financement  

Complexité des procédures de collaborations et de 
demandes de financement 
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C. Bilan des actions 2015  

 Actions de communication et de coordination   1.
Les actions de communication et de coordination sont menées par la chef de projet, en lien avec 
ƭΩŀƴƛƳŀǘǊƛŎŜ ŘŜ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ Ŝǘ ƭŜ /ƻƳƛǘŞ ŘŜ 5ƛǊŜŎǘƛƻƴΦ ¦ne chargée de mission « communication et digital » à 
temps plein a été recrutée et a pris ses fonctions le 1er décembre 2015.   
 

Bilan des actions communication et coordination 2015 OSCAR  
 

Blog   Statut 

www.blog.filiere-oscar.fr 

Le blog de la filière OSCAR a été mis en ligne le 1er juillet 2015. Il est régulièrement 
enrichi depuis, au fur et à mesure des actualités et du développement de la structure 
et des ces acteurs.  

Le blog compte 27 pages et 12 articles publiés, 4145 visites et 8195 pages vues 
(statistiques avril 2016).  

Action 
permanente 

 

Plateforme web :  Statut 

www.filiere-oscar.fr 

En parallèle du blog, un projet de plateforme web est en cours de développement 
avec une agence extérieure. Le cahier des charges a été rédigé et soumis à 7 
prestataƛǊŜǎ ŘƛŦŦŞǊŜƴǘǎ ǇŜƴŘŀƴǘ ƭΩŞǘŞ нлмрΦ ¦ƴŜ ŘŜƳŀƴŘŜ ŘΩŀŎƘŀǘ Ŝƴ ŦŀǾŜǳǊ ŘŜ 
ƭΩŀƎŜƴŎŜ ǊŜǘŜƴǳŜ ŀ ŞǘŞ ŘŞǇƻǎŞŜ  ŘŞōǳǘ ƴƻǾŜƳōǊŜ нлмр Ŝǘ ƭŜ ōƻƴ ŘŜ ŎƻƳƳŀƴŘŜ 
correspondant a été émis début mars 2016.  

[Ŝǎ ƳŀǉǳŜǘǘŜǎ ǎƻƴǘ ŀŎǘǳŜƭƭŜƳŜƴǘ Ŝƴ ŎƻǳǊǎ ŘΩŞƭŀōƻǊŀǘƛƻƴΦ 9ƭƭŜǎ Ǿƻƴǘ şǘǊŜ ǎƻǳƳƛǎŜǎ ŀǳ 
Comité de Direction pour approbation. Les contenus seront élaborés en lien avec les 
membres du Comité Représentatif et des Groupes de Travail.  

En cours  

 

Newsletter    Statut 

La première newsletter a été envoyée le 1er ƧǳƛƭƭŜǘ нлмрΣ Ł ƭΩƻccasion de la mise en 
ligne du blog. Deux formats sont utilisés : envoi ponctuel lié à un événement ou une 
actualité et envoi récurrent pour les synthèses informatives.  

La base de contacts, segmentée, compte, au total, près de 1000 noms.  

Action 
permanente 

 

Page Facebook     Statut 

www.facebook.com/filiere.OSCAR/ 

La page Facebook OSCAR a été créée en décembre 2015. Son audience a progressé 
pour atteindre plus de 160 abonnés en avril 2016.  [ŀ ǇƻǊǘŞŜ ŘΩǳƴŜ ǇǳōƭƛŎŀǘƛƻƴ ǇŜǳǘ 
aller jusque 3000 personnes. Les échanges avec les associations y sont 
particulièrement riches.  

Action 
permanente 

 

http://www.blog.filiere-oscar.fr/
http://www.filiere-oscar.fr/
http://www.facebook.com/filiere.OSCAR/
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 Bilan des actions communication et coordination 2015 OSCAR (suite)  
 

Outil de veille Internet   Statut 

[ŀ ŦƛƭƛŝǊŜ ǎΩŜǎǘ ŘƻǘŞŜ ŘΩǳƴ ƻǳǘƛƭ ŘŜ ǾŜƛƭƭŜ LƴǘŜǊƴŜǘ (Mention) qui sélectionne, au 
quotidien, les informations pertinentes diffusées sur le web.  

Action 
permanente 

 

Identité visuelle   Statut 

La conception ŘŜ ƭΩƛŘŜƴǘƛǘŞ ǾƛǎǳŜƭƭŜ ŘŜ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ ŀ ŞǘŞ ŎƻƴŦƛŞŜ Ł ǳƴ prestataire extérieur 
ǉǳƛ ŀ ŘΩŀōƻǊŘ ŎǊŞŞ ƭŜ ƭƻƎƻ Ŝǘ ƭŀ ŎƘŀǊǘŜ ƎǊŀǇƘƛǉue. Les déclinaisons pour les différents 
supports de communication sont élaborés dans le respect de cette identité : blog, 
newsletter, page Facebook, bannières, diaporamas, posters, plaquettes, cartes 
postales et flyers. Un « label » permet aux acteurs de la filière de se présenter comme 
tel sur leurs propres supports de communication.  

Les différents outils sont mis à disposition en téléchargement sur le blog. Ils sont été 
distribués sur clé USB aux participants aux journées organisées par OSCAR.   

Action 
permanente 

 

Journée nationale  Statut 

[ŀ ŦƛƭƛŝǊŜ h{/!w ǎΩŜǎǘ ŜƴƎŀƎŞŜ Ł ƻǊƎŀƴƛǎŜǊ ǳƴŜ ƧƻǳǊƴŞŜ nationale annuelle ouverte à  
ƭΩŜƴǎŜƳōle de ses acteurs. La matinéŜ ǇŜǊƳŜǘ ŘΩƛƴŦƻǊƳŜǊ ǎǳǊ ƭΩŞǘŀǘ ŘŜ 
développement de la structure, et de présenter des exposés médicaux et 
ǎŎƛŜƴǘƛŦƛǉǳŜǎ ǘǊŀƴǎǾŜǊǎŀǳȄΦ [Ŝǎ ƎǊƻǳǇŜǎ ŘŜ ǘǊŀǾŀƛƭ ǎŜ ǊŞǳƴƛǎǎŜƴǘ ƭΩŀǇǊŝǎ-midi pour 
réfléchir à leurs actions respectives. La restitution en plénière de leurs travaux 
ǇŜǊƳŜǘ ŘŜ ŘŞƎŀƎŜǊ ƭŜǎ ŀŎǘƛƻƴǎ ǇǊƛƻǊƛǘŀƛǊŜǎ Ŝǘ ƭŜǎ ŎƻƭƭŀōƻǊŀǘƛƻƴǎ Ł ƳŜǘǘǊŜ Ŝƴ ǆǳǾre. La 
journée se termine par la réunion du Comité Représentatif.  

La première édition a eu lieu le 13 avril 2015 et la deuxième édition le 6 avril 2016. 
Chaque ŞŘƛǘƛƻƴ ŀ ǊŞǳƴƛ мол ǇŜǊǎƻƴƴŜǎ ƛǎǎǳŜǎ ŘŜ ǘƻǳǘŜǎ ƭŜǎ ŎƻƳƳǳƴŀǳǘŞǎ ŘΩŀŎǘŜǳǊǎ 
qui composent la filière.  

Action annuelle 

 

Journée des associations   Statut  

A la demande de leurs représentants au sein du Comité de Direction, la filière OSCAR 
ƻǊƎŀƴƛǎŜ ŘŞǎƻǊƳŀƛǎ ǳƴŜ ƧƻǳǊƴŞŜ ŀƴƴǳŜƭƭŜ ŘŜǎ ŀǎǎƻŎƛŀǘƛƻƴǎΦ /ΩŜǎǘ ƭŀ ŘŀǘŜ Řǳ 
29/02/2016 qui a été choisie pour la première édition.  

Le matin, ƭŜǎ ŀǎǎƻŎƛŀǘƛƻƴǎ ƻƴǘ ǇŀǊǘƛŎƛǇŞ Ł ƭΩŀƴƛƳŀǘƛƻƴ ŘΩǳƴ ǎǘŀƴŘ ŘΩƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴ Ŝǘ ŘŜ 
rencontre dans le cadre du 9ème International Rare Disease Day, avec les autres 
ŦƛƭƛŝǊŜǎ ǇǊŞǎŜƴǘŜǎ ǎǳǊ ƭŜ ǎƛǘŜ ŘŜ ƭΩƘƾǇƛǘŀƭ bŜŎƪŜǊ Ł tŀǊƛǎΦ [ΩŀǇǊŝǎ-midi, une réunion de 
travail a permis de faire le point sur les objectifs et les missions de la filière et de 
réfléchir aux actions en cours et à mener Řŀƴǎ ƭŜ ŎŀŘǊŜ ŘΩOSCAR. 

Action finalisée 

 

Visite des centres de soins   Statut 

Visite des CRMR coordinateurs = MOC à Necker, DF à Lyon et CaP au Kremlin-Bicêtre  
Visite des CRMR sites constitutifs = MOC à Trousseau, Lariboisière et Cochin  
Visite des CCMR MOC et CaP à Nice  

Action finalisée 

Visite des CRMR sites constitutifs = CaP (9 sites à Paris et en province)  
Visite des CCMR MOC et CaP à Marseille 

Action en cours 
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 Bilan 2015 des actions communication et coordination OSCAR (fin) 
 

Présentatiƻƴ ŘŜ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ Ł ƭΩƻŎŎŀǎƛƻƴ ŘŜ ŘƛǾŜǊǎ évènements  Statut 

Certificat optionnel maladies rares (Cochin, février 2015)  
tƭŞƴƛŝǊŜ ŘŜ ƭΩ9ǎǇŀŎŜ aŀƭŀŘƛŜǎ wŀǊŜǎ aŀƭŀŘƛŜǎ /ƘǊƻƴƛǉǳŜǎ όbŜŎƪŜǊ, mars 2015)  
D.U. Maladies Osseuses Constitutionnelles (Necker, mars 2015)  
wŞǳƴƛƻƴ ŀƴƴǳŜƭƭŜ ŘŜ ƭΩŀǎǎƻŎƛŀǘion Syndrome de Poland (Paris, mars 2015)  
WƻǳǊƴŞŜ ŘŜ ŦƻǊƳŀǘƛƻƴ ŘŜ ƭΩ!ǎǎƻŎƛŀǘƛƻƴ Ostéogénèse Imparfaite (Paris, mars 2015)  
/ƻƴǾŜƴǘƛƻƴ ŀƴƴǳŜƭƭŜ ŘŜ ƭΩ!ǎǎƻŎƛŀǘƛƻƴ ŘŜǎ tŜǊǎƻƴƴŜǎ ŘŜ tŜǘƛǘŜ ¢ŀƛƭƭŜ (Le Touquet, mai 
2015)  
wŜƴŎƻƴǘǊŜǎ ŘŜ ƭŀ {ƻŎƛŞǘŞ CǊŀƴœŀƛǎŜ ŘΩ9ƴŘƻŎǊƛƴƻƭƻƎƛŜ Ŝǘ 5ƛabétologie Pédiatrique 
(Paris, juin 2015)  
RARE 2015 (Montpellier, novembre 2015)  
!ǎǎŜƳōƭŞŜ ƎŞƴŞǊŀƭŜ ŘŜ ƭΩŀǎǎƻŎƛŀǘƛƻƴ IȅǇƻǇƘƻǎǇƘŀǘŀǎƛŜ 9ǳǊƻǇŜ όIǳƴƛƴƎǳŜ, novembre 
2015)  
Assises de génétique (Lyon, février 2016)  
International Rare Disease Day (Paris, février 2016)  
WƻǳǊƴŞŜ ŘŜ ŦƻǊƳŀǘƛƻƴ ŘŜ ƭΩ!ǎǎƻŎƛŀǘƛƻƴ ŘŜ ƭΩhǎǘŞƻƎŜƴŝse Imparfaite (Lyon, avril 2016)  

Action finalisée 

 

Réunions de coordination et de gouvernance  Statut 

7 Comités de Direction OSCAR en présentiel  et 9 Comités de Direction OSCAR en 
audio conférence  
2 ou 3 réunions en présentiel des membres des Groupes de Travail   
2 réunions en présentiel du Comité Représentatif   

Action 
permanente 

[ΩŀƴƛƳŀǘǊƛŎŜ Ŝǘ ƭŀ ŎƘŜŦ ŘŜ ǇǊƻƧŜǘ ŘŜ la filière OSCAR participent systématiquement aux 
Comités de Pilotage des 23 Filières Santé Maladies Rares organisés par la DGOS le 
premier mardi de chaque trimestre.   

Les 23 chefs de projet se réunissent le 1er mardi de chaque mois. En présentiel à 
ƭΩƛǎǎǳŜ ŘŜ ŎƘŀǉǳŜ ǊŞǳƴƛƻƴ ǘǊƛƳŜǎǘǊƛŜƭƭŜ Ł ƭŀ 5Dh{Φ 9ƴ ŀǳŘƛƻŎƻƴŦŞǊŜƴŎŜ ƭŜǎ ŀǳǘǊŜǎ ƳƻƛǎΦ  

Action 
permanente 

 

Autres réunions  Statut  

Réunion « Ǉƭŀƴ ŘΩŀŎǘƛƻƴ нлмр » ŀǳ ǎƛŝƎŜ ŘŜ ƭΩ!t-HP (avril 2015)  
Réunion Maladies Rares Info Service (juillet 2015)  
Réunion CNSA (septembre 2015) 

Action finalisée 

 

Intranet OSCAR  Statut  

La filière souhaite mettre en place un intranet pour faciliter le travail collaboratif et 
participatif inhérent à sa forme.  

¦ƴ ǊŞǎŜŀǳ ǎƻŎƛŀƭ ŘΩŜƴǘǊŜǇǊƛǎŜ Ŝǎǘ Ŝƴ ŎƻǳǊǎ ŘΩexpérimentation au sein de ƭΩŞǉǳƛǇŜ 
structurelle. LΩƻǳǘƛƭ ǇƻǳǊǊŀ şǘǊŜ ǇǊƻƎǊŜǎǎƛǾŜƳŜƴǘ ƻǳǾŜǊǘ ŀǳȄ ŘƛŦŦŞǊŜƴǘŜǎ ŎƻƳƳǳƴŀǳǘŞǎ 
qui composent la filière au 2ème semestre 2016.  

Différentes fonctionnalités sont offertes : des espaces différenciés de messagerie 
instantanée, le stockage et la révision de documentsΣ ƭΩŀŎŎŝǎ Ł ǳƴŜ ŜƴŎȅŎƭƻǇŞŘƛŜ 
ŎƻƭƭŀōƻǊŀǘƛǾŜ όǿƛƪƛύΣ ƭΩƛƴǎŎǊƛǇǘƛƻƴ Ł ŘŜǎ ŦƻǊǳƳǎ ŘŜ ŘƛǎŎǳǎǎƛƻƴ Ŝǘ ŘΩŞŎƘŀƴƎŜύΣ Ŝǘc.   

En cours  
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 !Ŏǘƛƻƴǎ ƭƛŞŜǎ Ł ƭΩŞtat des lieux  2.
¦ƴ ǇǊŜƳƛŜǊ ǘǊŀǾŀƛƭ ŘΩŞǘŀǘ ŘŜǎ ƭƛŜǳȄ ŀ ŞǘŞ ƳŜƴŞ Ŝƴ ǇǊŞŀƭŀōƭŜ Ł ƭŀ ǊŞŘŀŎǘƛƻƴ Řǳ Ǉƭŀƴ ŘΩŀŎǘƛƻƴǎ нлмрΦ 
[Ŝ ǊŜŎǳŜƛƭ ŘŜ ƭΩŜȄƛǎǘŀƴǘΣ Ǿƛŀ ŘŜǎ ŜƴǉǳşǘŜǎ Ŝǘ ŘŜǎ ǉǳŜǎǘƛƻƴƴŀƛǊŜǎΣ ǎΩŜǎǘ ǇƻǳǊǎǳƛǾƛ ǘƻǳǘ ŀǳ ƭƻƴƎ ŘŜ ƭΩŀƴƴŞŜ 2015 
et est toujours en cours en 2016 pour certains sujets particulièrement complexes.  
 
Les états des lieux des centres de soins, des bases de données et des pathologies sont gérés par les chargés 
de mission santé nord et sud. Les états des lieux des outils diagnostics, de la recherche et de la transition 
ont été confiés aux chargés de mission attachés aux groupes de travail correspondants.  
 
¢ƻǳǘŜǎ ƭŜǎ ƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴǎ ŘŜ ǘȅǇŜ ΨŀƴƴǳŀƛǊŜΩ ǊŜŎǳŜƛƭƭƛŜǎ ŘŜǾǊƻƴǘ şǘǊŜ ƳƛǎŜǎ Ł ƧƻǳǊ ǊŞƎǳƭƛŝǊŜƳŜƴǘΦ 9ƭƭŜǎ 
formeront le ŎǆǳǊ Řǳ ǎƛǘŜ ǿŜō ŘŜ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ Ŝǘ ŀƭƛƳŜƴǘŜǊƻƴǘ ǳƴ ƳƻǘŜǳǊ ŘŜ ǊŜŎƘŜǊŎƘŜ ƛƴǘŞƎǊŞ ǇƻǳǊ ǇŜǊƳŜǘǘǊŜ 
une réponse multi critères, rapide et efficace aux demandes des internautes.  
 

.ƛƭŀƴ ŘŜǎ ŀŎǘƛƻƴǎ ƭƛŞŜǎ Ł ƭΩŞtat des lieux OSCAR  
 

Organisation des centres de soins  Statut  

wŞŀƭƛǎŀǘƛƻƴ ŘΩǳƴ ǉǳŜǎǘƛƻƴƴŀƛǊŜ Ŝƴ ƭƛƎƴŜ ŀŘǊŜǎǎŞ ŀǳȄ ŎŜƴǘǊŜǎ ŘŜ ǊŞŦŞǊŜƴŎŜ όмо ǎƛǘŜǎύ 
Ŝƴ ǇǊŞŀƭŀōƭŜ ŀǳ Ǉƭŀƴ ŘΩŀŎǘƛƻƴ нлмрΦ /ƻƴŎƭǳǎƛƻƴǎ :  

+25 disciplines impliquées dans le parcours patient  

85% des sites organisent des consultations anténatales  

82% des ǎƛǘŜǎ ǇŀǊǘƛŎƛǇŜƴǘ Ł ŘŜǎ ǎǘŀŦŦǎ ŘΩŜȄǇŜǊǘƛǎŜ   

56% des sites ont des consultations multi-disciplinaires  

52% des sites interagissent avec ƭΩŞǘǊŀƴƎŜǊ  

36% des sites ont des consultations de transition  

31% des sites ont participé à la rédaction de guidelines  

28% des sites ont participé à des ŞǘǳŘŜǎ ŘΩƘƛǎǘƻƛǊŜ ƴŀǘǳǊŜƭƭŜ  

мф҈ ŘŜǎ ǎƛǘŜǎ ǎƻƴǘ ƛƳǇƭƛǉǳŞǎ Řŀƴǎ ƭŀ ǊŞŘŀŎǘƛƻƴ ŘΩǳƴ tb5{ 

Action finalisée 

 

Identification détaillée des équipes des centres de soins Statut 

¢ǊŀǾŀƛƭ ŘΩŜƴǉǳşǘŜ ǇƻǳǊ ƛŘŜƴǘƛŦƛŜǊ Ŝƴ ŘŞǘŀƛl les équipes qui travaillent dans les centres 
de soins et enregistrer leurs coordonnées et leurs spécificités.  

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

Action finalisée 

 

Liste des pathologies OSCAR  Statut 

Recensement des pathologies dans le périmètre de la filière OSCAR .  

En particulier, traduction et retraitement de la nosologie des Maladies Osseuses 
Constitutionnelles (MOC). Seules les pathologies les moins rares figurent dans la liste 
en annexe.  

Cf Annexe  4. Principales pathologies OSCAR 

Action finalisée 
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.ƛƭŀƴ ŘŜǎ ŀŎǘƛƻƴǎ ƭƛŞŜǎ Ł ƭΩŞǘŀǘ ŘŜǎ ƭƛŜǳȄ h{/!w (suite)  
 

Outils diagnostiques  Statut 

wŜŎŜƴǎŜƳŜƴǘ ŘŜǎ ƭƛŜǳȄ ŘΩŜȄǇƭƻǊŀǘƛƻƴ du métabolisme minéral : unités cliniques, 
laboratoires de biologie clinique, examens densitométriques osseux.  

En cours  

Recensement des 220 études moléculaires actuelles, incluant les panels de gènes 
avec n°OMIM / nom des pathologies / n° ORPHANET 

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

Finalisée et 
maintenue 

Recensement des arbres décisionnels faits et à faire 

Cf détail dans fiche action n°10  

Finalisée 

Identification des acteurs du réseau imagerie 

Cf Annexe 7. Réseau imagerie   

Finalisée 

Identificatioƴ ŘŜǎ ŀŎǘŜǳǊǎ Řǳ ǊŞǎŜŀǳ ŦǆǘƻǇŀǘƘƻƭƻƎƛŜ   

Cf Annexe 8. Réseau foetopathologie   

Finalisée  

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

 

Recherche  Statut 

Identification approfondie des équipes de recherche soit 22 équipes au lieu de 11 
initialement (dossier de demande de structuration)  

Cf Annexe 9. Equipes de recherche 

Action maintenue 
en 2016 

Recensement des essais thérapeutiques en cours :  
- мс tIw/ Řƻƴǘ н Ł ƭΩƛƴǘŜǊŦŀŎŜ ŘŜ ǇƭǳǎƛŜǳǊǎ ŦƛƭƛŝǊŜǎ  
- 14 essais thérapeutiques en cours 

Finalisée  

Identification des différents partenaires recherche pour la veille nationale, 
européenne et internationale 

Finalisée  

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

 

Transition enfant-adulte  Statut 

Réalisation et diŦŦǳǎƛƻƴ ŘΩǳƴ ǉǳŜǎǘƛƻƴƴŀƛǊŜ ǇƻǳǊ ƭΩŞƭŀōƻǊŀǘƛƻƴ Řǳ Ǉƭŀƴ ŘΩŀŎǘƛƻƴǎ нлмрΦ  
Recueil des réponses et synthèse Υ ŎƻƴŎƭǳǎƛƻƴǎ Ŝǘ ǇƛǎǘŜǎ ŘΩŀŎǘƛƻƴΦ    
 
Etat des lieux complémentaire des professionnels de santé et des patients : enfants, 
jeunes adultes et leurs parents.  
 

Action finalisée 

Pages dédiées à la transition sur le site web OSCAR  En cours 

 
  

http://wp.me/a6lhj9-nA
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.ƛƭŀƴ ŘŜǎ ŀŎǘƛƻƴǎ ƭƛŞŜǎ Ł ƭΩŞǘŀǘ ŘŜǎ ƭƛŜǳȄ h{/!w (fin)  
 

9ƴǉǳşǘŜ ŘŜ ƭŀ .b5aw ǎǳǊ ƭΩǳǘƛƭƛǎŀǘƛƻƴ ŘŜ /9a!w! Statut 

[ŀ ŦƛƭƛŝǊŜ ŀ ǎŜǊǾƛ ŘΩƛƴǘŜǊƳŞŘƛŀƛǊŜ ǇƻǳǊ ŘƛŦŦǳǎŜǊ ƭŜ questionnaire élaboré par la BNDMR 
ǎǳǊ ƭΩǳǘƛƭƛǎŀǘƛƻƴ ŘŜǎ ōŀǎŜǎ ŘŜ ŘƻƴƴŞŜǎ Ŝǘ Ŝƴ ǇŀǊǘƛŎǳƭƛŜǊ ƭΩƻǳǘƛƭ /9a!w!Φ  

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

Un deuxième questionnaire a été envoyé aux 39 centres de compétences en 
décembre 2015.  

Action finalisée 

 

9ƴǉǳşǘŜ h{/!w ǎǳǊ ƭΩǳǘƛƭƛǎŀǘƛƻƴ ŘŜs bases de données  Statut 

Afin de compléter les études réalisées par le biais de la BNDMR, la filière OSCAR a 
lancé une enquête auprès des centres de soins dits « associés » identifiés à 
ƭΩƻŎŎŀǎƛƻƴ ŘŜ ƭΩŞǘŀǘ ŘŜǎ ƭƛŜǳȄ ŘŜǎ ŎŜƴǘǊŜǎ ŘŜ ǎƻƛƴǎΦ   

En cours 

 

Guides de prise en charge   Statut  

PNDS faits et à faire  

Fiches urgence faites et à faire  

Autres guidelines et recommandations faits et à faire   

 Action finalisée 

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

 

Enseignement et formations  Statut  

Recensement des enseignements et formations dans le périmètre de la filière OSCAR 

Identification des acteurs de la filière qui ont suivi ces enseignements et formations.  

En cours 

Mise à disposition de ces informations sur le site web En cours 
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 Actions en part variable     3.
[Ŝ Ǉƭŀƴ ŘΩŀŎǘƛƻƴ нлмр ǇǊŞǎŜƴǘŀƛǘ о ŀȄŜǎ ǇǊƛƻǊƛǘŀƛǊŜǎ Ŝǘ о ŀŎǘƛƻƴǎ ǇŀǊ ŀȄŜ ǎƻƛǘ ф ŀctions au total, à réaliser sur 
ŀǳ Ƴƻƛƴǎ ŘŜǳȄ ŀƴƴŞŜǎ ŘΩŀŎǘƛǾƛǘŞΦ   

 
 
{ǳƛǘŜ Ł ƭΩŀƴƴƻƴŎŜ ŘŜǎ ŎƻƴŎƭǳǎƛƻƴǎ Řǳ DǊƻǳǇŜ ŘΩ9ȄǇŜǊǘǎ Ŝǘ ŘŜ ƭŀ 5Dh{ ǎǳǊ ƭŜ Ǉƭŀƴ ŘΩŀŎǘƛƻƴ нлмрΣ ƭŜǎ ŀŎǘƛƻƴǎ 
ont été revues et la dotation en part variable répartie entre les 9 actions prévues.  
 

Bilan des actions en part variable 2015 OSCAR     
 

1. Carnet de suivi individuel  En cours   

Cette action, commune à plusieuǊǎ ŦƛƭƛŝǊŜǎΣ ǊŜƭŝǾŜ ŘΩǳƴ ŎŀŘǊŜ ƴŀǘƛƻƴŀƭ ǉǳƛ ǎΩŞǘŀōƭƛǘ Ŝƴ 
ƭƛŜƴ ŀǾŜŎ ƭŀ 5Dh{Φ 9ƭƭŜ ŀ ŘƻƴƴŞ ƭƛŜǳ Ł ǳƴŜ ǊŞǳƴƛƻƴ ŀǾŜŎ ƭΩ!{Lt {ŀƴǘŞ Ŝƴ ŦŞǾǊƛŜǊ нлмс 
et à une présentation du Dossier Médical Partagé en avril 2016. La filière OSCAR 
ŎƻƴǘƛƴǳŜ ŘΩƛƴǎŎǊƛǊŜ ŎŜǘǘŜ ŀŎǘƛƻƴ Ł ǎƻƴ ǇƭŀƴΦ  

En parallèle, il est apparu très pertinent de développer des applications mobiles 
dédiées à un sujet précis et particulier.  

Le premier sujet retenu et engagé en 2015 concerne la radio protection des 
personnes atteintes de maladies osseuses rares. En effet, ces patients reçoivent un 
nombre élevé de rayonnements, tout au long de leur croissance et des aléas de leur 
pathologie (diagnostic et fractures). L'application permet ŘΩŜƴǊŜƎƛǎǘǊŜǊ Ŝǘ ŘŜ ŎǳƳǳƭŜǊ 
sur une période donnée les doses de rayons X reçues par zone anatomique et dans 
les différents centres de soins fréquentés. ¦ƴ ǎȅǎǘŝƳŜ ŘΩŀƭŜǊǘŜ Ŝǎǘ ǇǊŞǾǳ Ŝƴ Ŏŀǎ ŘŜ 
risque d'excès. La filière OSCAR a participé en avril 2016 au Challenge Innovation 
New Health. Son projet « My Radio Check » a reçu le prix du meilleur projet dans la 
catégorie prévention (prix honorifique).  

5ΩŀǳǘǊŜǎ ǇǊƻƧŜǘǎ ŘΩŀǇǇƭƛŎŀǘƛƻƴ ƳƻōƛƭŜ ǎƻƴǘ Ł ƭΩŞǘǳŘŜ et seront développés en 2016 : 
- Carnet de suivi des évènements 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 ces applications 
pourront être exportées et récupérées, à terme, dans un outil plus généraliste.  

Budget engagé  

= 25.000 euros 
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Bilan des actions en part variable 2015 OSCAR (suite)  
 

2. Guides de prise en charge   En cours 

La proposition de rédiger des guides simples par pathologie a été écartée au profit 
ŘΩǳƴ ǇƭŀƴƴƛƴƎ ŘŜ ǇǳōƭƛŎŀǘƛƻƴ ŘŜ ƴƻǳǾŜŀǳȄ tb5{ ǇŀǊ ƭŜǎ /ŜƴǘǊŜǎ ŘŜ wŞŦŞǊŜƴŎŜΦ  

[Ωaction liée à la production de « fiches repère » est maintenue.  Une liste de 30 
sujets prioritaires a été établie, avec pour chacun une équipe de rédaction dédiée. 
/ŜǘǘŜ ŀŎǘƛƻƴ ŀ ǊŜœǳ ǳƴŜ ǾƛǾŜ ŀŘƘŞǎƛƻƴ Ŝǘ нл ŦƛŎƘŜǎ ǎƻƴǘ ŘΩƻǊŜs et déjà en cours de 
rédaction.  

5Ŝ ƴƻǳǾŜŀǳȄ ǘƘŝƳŜǎ ƻƴǘ ŞƳŜǊƎŞ Ł ƭΩƻŎŎŀǎƛƻƴ ŘŜǎ ǊŞǳƴƛƻƴǎ ŘŜǎ ƎǊƻǳǇŜǎ ŘŜ ǘǊŀǾŀƛƭ 
lors de la deuxième journée annuelle le 6 avril 2016 et ont suscité des idées de 
ŎƻƭƭŀōƻǊŀǘƛƻƴΦ /ΩŜǎǘ ŀƛƴǎƛ ǉǳŜ ƭŜ ƎǊƻǳǇŜ ŘŜ ǘǊŀǾŀƛƭ ŘŜǎ ŀǎǎƻŎƛŀǘƛƻƴǎ (GT1) a proposé 
de diffuser un questionnaire « Annonce du diagnostic » auprès de ses membres pour 
recueillir le point de vue du patient sur ce thème. De même des interactions sont 
ǇǊŞǾǳŜǎ ǎǳǊ ƭŜ ǘƘŝƳŜ ŘŜ ƭŀ ǘǊŀƴǎƛǘƛƻƴ ŀǾŜŎ ǳƴ ǘǊŀǾŀƛƭ ŘΩƛƴǘŜǊǾƛŜǿ Ł ǊŞŀƭƛǎŜǊ ŀǳǇǊŝǎ ŘŜ 
patients de la filière.  

tŀǊ ŀƛƭƭŜǳǊǎΣ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ ǎΩŜǎǘ ƭŀƴŎŞŜ Řŀƴǎ ƭŀ ǊŞŀƭƛǎŀǘƛƻƴ ŘŜ ŦƛƭƳǎ ǇŞŘŀƎƻƎƛǉǳŜǎΦ [Ŝǎ ŘŜǳȄ 
premiers tutoriels vidéo ont été mis en ligne :  

- EȄŜǊŎƛŎŜǎ ŘΩŞŘǳŎŀǘƛƻƴ ǇƻǎǘǳǊŀƭŜ ŎƘŜȊ ƭΩŜƴŦŀƴǘ ŀŎƘƻƴŘǊƻǇƭŀǎŜ 
- Immobilisations maison chez un enfant atteint de fragilité osseuse  

5ΩŀǳǘǊŜǎ ǎǳƧŜǘǎ ǎƻƴǘ ǇǊŞǾǳǎ ǇƻǳǊ şǘǊŜ ǊŞŀƭƛǎŞs en 2016 et 2017.  

Budget engagé 
20.000 euros  

 

 

 

3. Formation et Education thérapeutique   En cours 

Les équipes des centres de référence ont proposé de participer à des sessions de 
formation continue interactives à destination des équipes des centres de 
compétence et des réseaux de prise en charge locale.  

[ΩƻǊganisation de ces sessions est à la charge de la filière, ainsi que la captation vidéo 
et la diffusion. Le premier thème retenu est celui de la sensibilisation à la transition 
enfant-adulte.  

Budget engagé 
20.000 euros  

 

4. Symposium outils diagnostics  En cours  

[Ŝ Ǉƭŀƴ ŘΩŀŎǘƛƻƴ h{/!w ŘŞǇƻǎŞ Ŝƴ нлмр ǇǊŞǾƻƛǘ ƭΩƻǊƎŀƴƛǎŀǘƛƻƴ ŀƴƴǳŜƭƭŜ ŘΩǳƴ 
symposium outils diagnostics.  

Le format choisi Ŝǎǘ ŎŜƭǳƛ ŘΩǳƴ ŜȄǇƻǎŞ Ŝƴ ǇƭŞƴƛŝǊŜΣ ǎǳƛǾƛ ŘŜ Ŏŀǎ ŎƭƛƴǉǳŜǎΣ ŜƴŦŀƴǘǎ Ŝǘ 
adultes. La rencontre est captée (son et vidéo) et les échanges sont retranscris dans 
le respect des règles déontologiques. Cette action entre dans le cadre du 
Développement Professionnel Continu. Le thème retenu doit être transversal et 
concerner les différents acteurs de la filière.  

La première édition aura lieu le mercredi 15 juin 2016 : « Diagnostic des anomalies 
ŘŜ ƭŀ ǇƘƻǎǇƘŀǘŞƳƛŜ Ł ƭΩŜȄŎƭǳǎƛƻƴ ŘŜ ƭŀ ƳŀƭŀŘƛŜ ǊŞƴŀƭŜ ŎƘǊƻƴƛǉǳŜ » 

Budget engagé 
10.000 euros 
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Bilan 2015 des actions en part variable OSCAR (fin)  
 

5. Staffs dématérialisés   En cours  

La filière OSCAR souhaite mettre à disposition des centres de référence et des centres de compétence un 
logiciel de Réunion de Concertation Pluridisciplinaire (RCP). Cette action, commune à plusieurs filières, 
ǊŜƭŝǾŜ ŘΩǳƴ ŎŀŘǊŜ ƴŀǘƛƻƴŀƭ ǉǳƛ ǎΩŞǘŀōƭƛǘ Ŝƴ ƭƛŜƴ ŀǾŜŎ ƭŀ 5Dh{Φ 9ƭƭŜ ŀ ŘƻƴƴŞ ƭƛŜǳ Ł ǳƴŜ ǊŞǳƴƛƻƴ ŀǾŜŎ ƭΩ!{Lt 
Santé en février 2016 et à un échange de mails avec la filière MARIH et les éditeurs de la solution 
informatique HEMSYS en mars 2016Φ [ŀ ŦƛƭƛŝǊŜ h{/!w ŎƻƴǘƛƴǳŜ ŘΩƛƴǎŎǊƛǊŜ ŎŜǘǘŜ ŀŎǘƛƻƴ Ł ǎƻƴ ǇƭŀƴΦ 

En нлмрΣ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ h{/!w ǎΩŜǎǘ ƛƴǘŞǊŜǎǎŞŜ ŀǳ ǇǊƻŘǳƛǘ ζ Le Staff η ŘŜ ƭΩŞŘƛǘŜǳǊ Lth/w!¢9Σ ǉǳƛ ǇǊƻǇƻǎŜ ǳƴŜ 
solution innovante, couplée avec un dispositif de Développement Professionnel Continu.  

En 2016, la filière OSCAR souhaite analyser le logiciel HEMSYS présenté par la filière MARIH afin de vérifier 
ǎΩƛƭ Ŝǎǘ ŎƻƳǇŀǘƛōƭŜ ŀǾŜŎ ƭŜǎ ǇŀǊǘƛŎǳƭŀǊƛǘŞǎ ŘŜ ǎŜǎ Ŏŀǎ ŎƭƛƴƛǉǳŜǎ  

 

сΦ 9Ǿŀƭǳŀǘƛƻƴ ŘŜ ƭΩimpact psychologique et socio-éducatif de la 
limitation de la mobilité  

Ajournée  

Cette action a été ajournée car elle correspond à un projet de recherche en sciences humaines et sociales. 
¦ƴŜ ǾŜƛƭƭŜ ǎǳǊ ǳƴŜ ǊŞǇƻƴǎŜ ǇƻǎǎƛōƭŜ Ł ǳƴ ǘŜƭ ŀǇǇŜƭ ŘΩƻŦŦǊŜ Ŝǎǘ ŀǎǎǳǊŞŜ ǇŀǊ ƭΩŞǉǳƛǇŜ ǎǘǊǳŎǘǳǊŜƭƭŜ ŘŜ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜΦ   

 

7. Prévalence des pathologies    En cours  

Action décalée en raison des difficultés de recrutement de la chargée de mission qui 
a finalement pris ses fonctions le 14 mars 2016. Cf fiche action n°9 du plan 2016.  

- thème retenu = fragilités osseuses 
- liste des items à établir  
- possibilités techniques offertes  

Budget engagé 
25.000 euros 

 

8. Corrélation phénotype génotype  En cours 

[ΩŀƴƴŞŜ нлмр ŀ ŞǘŞ ƳŀǊǉǳŞŜ ǇŀǊ ƭΩŞǘŀǘ ŘŜǎ ƭƛŜǳȄ ŜȄƘŀǳǎǘƛŦ ŘŜǎ ƻǳǘƛƭǎ ƳƻƭŞŎǳƭŀƛǊŜǎ ǳǘƛƭƛǎŞǎ όǎŞǉǳŜƴœŀƎŜ 
direct, NGS ciblés, autres) dans le périmètre OSCAR. Le résultat de cette action est  accessible en ligne en 
cliquant ICI  

Par ailleurs, la liste des arbres décisionnels faits et à faire a été établie et les responsables nommés. 
[ΩŀŎǘƛƻƴ Ŝǎǘ ƳŀƛƴǘŜƴǳŜ et détaillée dans la fiche action n°10 du plan 2016.  

[ΩŀŎǘƛƻƴ ζ /ƻǊǊŞƭŀǘƛƻƴ ǇƘŞƴƻǘȅǇŜ ƎŞƴƻǘȅǇŜ ƴŜ ǎŜǊŀ ŜƴǾƛǎŀƎŞŜ ǉǳΩŀǇǊŝǎ ǊŞŀƭƛǎŀǘƛƻƴ ŘŜ ƭΩŜƴǎŜƳōƭŜ ŘŜǎ 
arbres décisionnels.  

 

9. Pétales spécifiques à créer  En cours 

!Ǿŀƴǘ ŘΩŜƴǾƛǎŀƎŜǊ ǳƴŜ ŀŎǘƛƻƴ ΨƘƛǎǘƻƛǊŜ ƴŀǘǳǊŜƭƭŜΩΣ ƴƻǳǎ ŀǾƻƴǎ ǊŞŀƭƛǎŞ ǳƴ Şǘŀǘ ŘŜǎ ƭƛŜǳȄ ŜȄƘŀǳǎǘƛŦǎ ŘŜs bases 
de données existantes.  

En fonction des possibilités offertes par la BNDMR, nous souhaitons développer un pétale spécifique 
« fragilités osseuses primitives », thème transversal choisi en réunion plénière. Cette action est décalée en 
2016 et fait lΩƻōƧŜǘ ŘΩǳƴŜ ŦƛŎƘŜ ŀŎǘƛƻƴ ƴϲ9 dans le plan 2016.   

http://wp.me/a6lhj9-nA
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D. Axes et actions pour 2016 

[Ŝ Ǉƭŀƴ ŘΩŀŎǘƛƻƴ нлмс de la filière OSCAR répond au cadre retenu par la DGOS : 4 axes et différents thèmes 
ǇƻǳǊ ŎƘŀǉǳŜ ŀȄŜΣ ŎƭŀǎǎŞǎ ǎŜƭƻƴ ǉǳΩƛƭǎ ǎƻƴǘ ƻbligatoires (en rouge), rŜƭŜǾŀƴǘ ŘΩǳƴ ŎŀŘǊŜ ƴŀǘƛƻƴŀƭ (en bleu), 
ǊŜƭŜǾŀƴǘ ŘΩǳƴ ǘǊŀǾŀƛƭ ƛƴǘŜǊ ŦƛƭƛŝǊŜǎ (en marron)Φ [ΩŀȄŜ п Ŝǎǘ ŦŀŎǳƭǘŀǘƛŦ όŜƴ orange).  
 
[ŀ ŦƛƭƛŝǊŜ h{/!w ƴΩŜǎǘ Ǉŀǎ ƛƳǇƭƛǉǳŞŜ Řŀƴǎ ǘƻǳǎ ƭŜǎ ƎǊƻǳǇŜǎ ŘŜ ǘǊŀǾŀƛƭ ƻǊƎŀƴƛǎŞǎ ŀǳ ƴƛǾŜŀǳ ƴŀǘƛƻƴŀƭ ǇƻǳǊ 
ƭΩŀƴƴŞŜ нлмс, mais reste attentive aux conclusions qui y seront données.  
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 Le parcours patient  1.
 

Axe 1 //   Amélioration de la prise en charge globale des personnes atteintes de 
maladies osseuses rares   
 

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

Cartographie des bases de données  

Définition des codes ORPHA 

FƻǊƳŀǘƛƻƴ Ł ƭΩǳǘƛƭƛǎŀǘƛƻƴ ŘŜ .!a!w!  

Reprise des données existantes 

 

 

Action [1-2] Les Protocoles Nationaux de Diagnostic et de Soins Action obligatoire 

tǳōƭƛŎŀǘƛƻƴ ŘΩǳƴ tb5{ ǇŀǊ ŀƴ Ŝǘ ǇŀǊ /waw  

Ostéogenèse Imparfaite et Hypoparathyroïdisme (2016) 

Achondroplasie et IȅǇƻǇƘƻǎǇƘŀǘŞƳƛŜ ƭƛŞŜ Ł ƭΩ· (2017) 

Dysplasie fibreuse des os (2018 - actualisation)  

 

 

Action [1-3] Médico-social  Cadre national 

Etude des bonnes pratiques du département de la Gironde   

 

Action [1-4] Logiciel de Réunion de Concertation Pluridisciplinaire  (RCP) Cadre national 

wŜŎƻǳǊǎ Ł ǳƴ ƭƻƎƛŎƛŜƭ ƛƴŦƻǊƳŀǘƛǉǳŜ ŘΩƻǊƎŀƴƛǎŀǘƛƻƴ Ŝǘ ŘŜ ƎŜǎǘƛƻƴ ŘŜǎ w/t  

 

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

Application mobile de radio protection   

 

Action [1-6] Transition Inter Filières 

5ŞǾŜƭƻǇǇŜƳŜƴǘ ŘΩƻǳǘƛƭǎ ŘΩƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴ ǇƻǳǊ ƭŜǎ patients et les professionnels   Pilote = 
Neurosphinx 

 

Action [1-7] Education thérapeutique Inter Filières 

tǊƻƎǊŀƳƳŜ ŘΩŞŘǳŎŀǘƛƻƴ ǘƘŞǊŀǇŜǳǘƛǉǳŜ ǎǇŞŎƛŦƛǉǳŜ ǘǊansition  Pilote = FAI²R 
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 La recherche  2.
 

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 à destination des CRMR  

État des lieux des projets de recherche, recensement et suivi  

Favoriser le recensement des patients dans les bases de données  

LƴŦƻǊƳŜǊ ǎǳǊ ƭΩŞǘŀǘ ŘΩŀǾŀƴŎŜƳŜƴǘ ŘŜǎ ǇǊƻƧŜǘǎ  

Favoriser la construction de projets communs aux CRMR de la filière 

Mode de fonctionnement avec les DRCD / DRCI des CHU  

!ǇǇǳƛ ǇƻǳǊ ǊŞǇƻƴŘǊŜ ŀǳȄ ŀǇǇŜƭǎ ŘΩƻŦŦǊŜǎ όƭƛŜƴ ŀǾŜŎ ƭŜǎ 5w/Σ ¦w/ΣΧύ 

Organiser une journée recherche OSCAR annuelle  

Pages dédiées à la recherche  ǎǳǊ ƭŜ ǎƛǘŜ Ŝǘ ŦƻǊǳƳ ŘΩŞŎƘŀƴƎŜ 

 

 

Action [9] Domaines de projets de recherche Cadre national 

wŜŎŜƴǎŜƳŜƴǘ ŘŜ ƭΩŜƴǎŜƳōƭŜ ŘŜǎ ǉǳŜǎǘƛƻƴƴŀƛǊŜǎ ƘƛǎǘƻƛǊŜ ƴŀǘǳǊŜƭƭŜ ŘŞƧŁ ǊŞŀƭƛǎŞǎ ǇŀǊ 
les associations   

/ǊŞŀǘƛƻƴ ŘΩǳƴ ǇŞǘŀƭŜ ǎǇŞŎƛŦƛǉǳŜ ōŀǎŜ ŘŜ ŘƻƴƴŞŜǎ  
Thème 2016 : Fragilités osseuses primitives   

 

 

Action [10] Biologie moléculaire et NGS Cadre national 

Arbres décisionnels 

Symposium ŀƴƴǳŜƭ ΨOutils DiagnosticsΩ  
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 [ŀ ŦƻǊƳŀǘƛƻƴ Ŝǘ ƭΩƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴ  3.
 

Axe 3 // Formation et information   
 

Action [11] Information des patients   Action obligatoire 

Réalisation et diffusion de fiches repère et de films pédagogiques 

Rencontres annuelles : journée des associations et journée nationale  

/ǊŞŀǘƛƻƴ ŘΩǳƴ ƎǊƻǳǇŜ ζ Patients sans association » au sein du GT1 dédié au patient 

Participation aux assemblées générales, congrès et journées de formation des 
associations de patients 

 

 

Action [12] Enseignement et Développement Professionnel Continu (DPC) Action obligatoire 

Etat des lieux des formations et des ǎǘŀŦŦǎ ŘΩŜȄǇŜǊǘƛǎŜ  
Campagnes de promotion de ces actions  

Réalisation et diffusion de fiches repère et de films pédagogiques 

Tour de France des régions 

Rencontres annuelles : journée nationale, symposium outils diagnostiques et 
journée recherche. Captations audio et/ou vidéo de ces évènements pour diffusion 
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 [Ω9ǳǊƻǇŜ Ŝǘ ƭΩƛƴǘŜǊƴŀǘƛonal 4.
 

Axe 4 // Europe et international   
 

Action [13] Réseaux Européens de Référence  Action facultative 

Information sur la participation des Centres de Référence au  RARE BONE DISEASE 
EUROPEAN NETWORK, coordonné par le Dr. Luca Sangiorgi (Italie) et  qui comprend 
2 sous-groupes :  skeletal dysplasia et metabolic bone diseases 

 

  

Action [14] International   Action facultative 

Page web en anglais dédiée aux acteurs et actualités des maladies osseuses rares en 
dehors de la France  
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III. P[!b 5Ω!/¢Lhb нлмс 

A. CƛŎƘŜǎ ŀŎǘƛƻƴ Řǳ Ǉƭŀƴ ŘΩŀŎǘƛƻƴ нлмс  

 CƛŎƘŜ ŀŎǘƛƻƴ ΨBNDMRΩ  1.
 

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 pour les 23 filières santé maladies rares.   

Objectifs  

Tous les centres de référence et tous les centres de compétences de la filière OSAR alimentent le 
ƳƛƴƛƳǳƳ Řŀǘŀ ǎŜǘ ŘŜ ƭŀ .b5aw Ǿƛŀ ƭΩƻǳǘƛƭ .!a!w!Φ  

5ŜǎŎǊƛǇǘƛƻƴ ŘŜ ƭΩŀŎǘƛƻƴ  obligatoire 

CŀǊǘƻƎǊŀǇƘƛŜ ŘŜ ƭΩǳtilisation de CEMARA et des autres bases de données dans les centres de soins de la 
filière OSCAR  

Définition des codes ORPHA pour les pathologies de la filière OSCAR  

FƻǊƳŀǘƛƻƴ ŘŜǎ ŎŜƴǘǊŜǎ ŘŜ ǎƻƛƴǎ ŘŜ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ Ł ƭΩǳǘƛƭƛǎŀǘƛƻƴ ŘŜ ƭΩƻǳǘƛƭ .!a!w!  

Reprise ŘŜ ƭΩŀƴǘŞǊƛƻǊƛǘŞ ŘŜǎ ŘƻƴƴŞŜǎ  

Acteurs et moyens impliqués  

*  chargé de mission santé nord   
*  chargé de mission santé sud   
*  GT5 Histoire naturelle    
* responsables des centres de soins  

Coût estimé  et financement  

* part variable  
Supports de communication des modules formation = 1.000 euros  
Frais de déplacements des référents formation = 2.000 euros  
/ƻǶǘ ƛƴŦƻǊƳŀǘƛǉǳŜ ǇƻǳǊ ƭŀ ǊŜǇǊƛǎŜ ŘŜ ƭΩŀƴǘŞǊƛƻǊƛǘŞ ŘŜǎ ŘƻƴƴŞŜǎ Ґ млΦллл ŜǳǊƻǎ  
 
* part fixe  
Frais de personnel des chargés mission  

Calendrier   

La définition des codes ORPHA est prévue de mars à juin 2016.  

La mise à disposition de BAMARA est prévue pour le dernier trimestre 2016.  

La filière OSCAR ajustera ses moyens et ses actions en fonction du calendrier suivi par la BNDMR.  

Difficultés   
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Hétérogénéité des supports des bases de données existantes 

wŜǇǊƛǎŜ ŘŜ ƭΩƘƛǎǘƻǊƛǉǳŜ ŘŜǎ ŘƻƴƴŞŜǎ ŜȄƛǎǘŀƴǘŜǎ  

Leviers  

Le CRMR MOC a participé au développement eǘ Ł ƭŀ ƳƛǎŜ Ŝƴ ǆǳǾǊŜ ŘŜ /9a!w!  

[ŀ ŦƛƭƛŝǊŜ h{/!w ŘƛǎǇƻǎŜ ŘΩǳƴŜ ŎƘŀǊƎŞŜ ŘŜ Ƴƛǎǎƛƻƴ pour répondre à la définition des codes ORPHA et 
ŘΩǳƴŜ ŎƘŀǊƎŞŜ ŘŜ Ƴƛǎǎƛƻƴ ŘŞŘƛŞŜ ŀǳȄ ōŀǎŜǎ ŘŜ ŘƻƴƴŞŜǎ όIƛǎǘƻƛǊŜ ƴŀǘǳǊŜƭƭŜ D¢рύ   

/ŜǘǘŜ ŀŎǘƛƻƴ ǎΩƛƴǎŎǊƛǘ Řŀƴǎ ǳƴŜ ŦƻǊǘŜ ǾƻƭƻƴǘŞ ƴŀǘƛƻƴŀƭŜ Ŝǘ Ŝǎǘ ƻōƭƛƎŀǘƻƛǊŜ ǇƻǳǊ ƭŜǎ но ŦƛƭƛŝǊŜǎ   

Suivi et évaluation  

ƻǳǘƛƭǎ ŘΩŞǾŀƭǳŀǘƛƻƴ : statistiques de la BNDMR  

ŎǊƛǘŝǊŜǎ ŘΩŞǾŀƭǳŀǘƛƻƴ : basculement réussi dans BAMARA  

ƛƴŘƛŎŀǘŜǳǊǎ ŘΩŞǾŀƭǳŀǘƛƻƴ Υ ƴƻƳōǊŜ ŘΩǳǘƛƭƛǎŀǘŜǳǊǎ  

tƛǎǘŜǎ ŘΩŀǇǇǊƻŦƻƴŘƛǎǎŜƳŜƴǘ ŘŜ ƭΩŀŎǘƛƻƴ  

Prise en compte des bases de données spécifiques existantes  
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  CƛŎƘŜ ŀŎǘƛƻƴ ΨPNDSΩ   2.
 

Axe 1 //  Amélioration de la prise en charge  

2. Les Protocoles Nationaux de Diagnostic et de Soins     

Argumentaire 

La filière OSCAR présente un nombre très important de pathologies (+450).  

Le CRMR DF gère les dysplasies fibreuses des os. Le PNDS correspondant a été validé et publié par la HAS 
en 2012Φ Lƭ ǎŜǊŀ Ƴƛǎ Ł ƧƻǳǊ Ŝƴ нлму Ł ƭΩƛǎǎǳŜ ŘŜ ŘŜǳȄ Ŝǎǎŀƛǎ ǘƘŞǊŀǇŜǳǘƛǉǳŜǎ Ŝƴ ŎƻǳǊǎΦ 

Le CRMR MOC gère le groupe des dysplasies squelettiques (plus de 439 pathologies selon la nosologie). 
Cependant, il existe une très grande variabilité dans leur prévalence. Les PNDS seront donc programmés 
ǇƻǳǊ ƭŜǎ Ǉƭǳǎ ŦǊŞǉǳŜƴǘŜǎ ŘΩŜƴǘǊŜ ŜƭƭŜǎ :  

- Achondroplasie 1/15000 
- Ostéogenèse Imparfaite 1/10000 
- Maladie des exostoses multiples 1/20000 

[Ŝ /ƻƳƛǘŞ ŘŜ 5ƛǊŜŎǘƛƻƴ ŀ ŘŞŎƛŘŞ ŘΩŜƴƎŀƎŜǊ ƭŀ ǊŞŀƭƛǎŀǘƛƻƴ ŘΩǳƴ t5b{ ǇŀǊ ŀƴ Ŝǘ ǇŀǊ /waw όƘƻǊǎ /waw 
Dysplasie Fibreuse)  

Objectif 

wŞŀƭƛǎŀǘƛƻƴ ŘΩǳƴ tb5{ ǇŀǊ ŎŜƴǘǊŜ ŘŜ ǊŞŦŞǊŜƴŎŜ Ŝǘ ǇŀǊ ŀƴ  

DŜǎŎǊƛǇǘƛƻƴ ŘŜ ƭΩŀŎǘƛƻƴ  obligatoire  

PNDS Ostéogénèse imparfaite  

PNDS Hypoparathyroïdisme  

PNDS Achondroplasie  

PNDS IȅǇƻǇƘƻǎǇƘŀǘŞƳƛŜ ƭƛŞŜ Ł ƭΩ· 

PNDS Dysplasie Fibreuse des os (actualisation)  

en cours 

en cours  

2017 

2017 

2018 

Acteurs et moyens impliqués  

*  sites coordinateurs des Centres de Référence  

* chargé de mission «rédaction» 

coût estimé  / financement  

* part variable :  

Aide méthodologique du chargé de mission rédaction = 0.1 ETP = 5.000 euros  

Participation aux frais de déplacement liés aux rencontres = 4.000  euros   

* part fixe :  

Calendrier  

Un PNDS par an et par Centre de Référence selon le paragraphe « 5ŜǎŎǊƛǇǘƛƻƴ ŘŜ ƭΩŀŎǘƛƻƴ » 

Difficultés   

Lourdeur de la charge de travail et de la procédure   
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Leviers  

 !ƛŘŜ ƳŞǘƘƻŘƻƭƻƎƛǉǳŜ ŘΩǳƴ ŎƘŀǊƎŞ ŘŜ Ƴƛǎǎƛƻƴ ζ rédaction »  

Suivi et évaluation  

Publication effective des PNDS sur le site de la HAS   

tƛǎǘŜǎ ŘΩŀǇǇǊƻŦƻƴŘƛǎǎŜƳŜƴǘ ŘŜ ƭΩŀŎǘƛƻƴ  

/ƻƴǘƛƴǳŀǘƛƻƴ Řǳ ǊȅǘƘƳŜ ŘŜ ǇǊƻŘǳŎǘƛƻƴ ŘΩǳƴ tb5{ ŀƴƴǳŜƭ ǇŀǊ /waw όƘƻǊǎ 5Cύ  
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 Fiche action Ψmédico-socialΩ 3.
 

Axe 1 //  Amélioration de la prise en charge  

Action [1-3] Médico-social  

Argumentaire 

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

Objectif 

Communiquer sur les bonnes pratiques et améliorations possibles dans le domaine médico-social.   

5ŜǎŎǊƛǇǘƛƻƴ ŘŜ ƭΩŀction  Cadre national 

Etude des bonnes pratiques du département de la Gironde. Enquête et interviews. Synthèse. Diffusion.  

Acteurs et moyens impliqués  

*  Association Ostéogenèse Imparfaite ό!hLύ Υ .ŞƴŞŘƛŎǘŜ !ƭƭƛƻǘΣ ǇǊŞǎƛŘŜƴǘŜ ŘŜ ƭΩ!hLΣ ŘƻƳƛŎƛƭƛŞŜ Ł .ƻǊdeaux  

* MDPH de la Gironde  

* Membres du GT1 « Patients et associations » 

* Chargé de mission rédaction   

coût estimé  / financement  

* part variable :  

Frais de déplacement entre Paris et Bordeaux = 1.000 euros  

Calendrier  

Etude sur le département de la Gironde prévue au 2ème semestre 2016.  

Difficultés   

Accord et disponibilité des acteurs départementaux  

Leviers  

Forte mobilisation des associations sur ce sujet  

Suivi et évaluation  

outilǎ ŘΩŞǾŀƭǳŀǘƛƻƴ / ŎǊƛǘŝǊŜǎ ŘΩŞǾŀƭǳŀǘƛƻƴ / ƛƴŘƛŎŀǘŜǳǊǎ ŘΩŞǾŀƭǳŀǘƛƻƴ  

tƛǎǘŜǎ ŘΩŀǇǇǊƻŦƻƴŘƛǎǎŜƳŜƴǘ ŘŜ ƭΩŀŎǘƛƻƴ  

5ŞƳŀǊŎƘŜǊ ƭΩ!ǎǎƻŎƛŀǘƛƻƴ ŘŜǎ 5ŞǇŀǊǘŜƳŜƴǘǎ ŘŜ CǊŀƴŎŜ ǇƻǳǊ ǳƴŜ ŀŎǘƛƻƴ commune auprès des élus et des 
ŞǉǳƛǇŜǎ ŘŜǎ млн ŘŞǇŀǊǘŜƳŜƴǘǎ ŦǊŀƴœŀƛǎ ŎƻƴŎŜǊƴŀƴǘ ƭŜ ōŜǎƻƛƴ ŘΩŞǉǳƛǘŞ Řŀƴǎ ƭŜ ǘǊŀƛǘŜƳŜƴǘ ŘŜǎ ŘƻǎǎƛŜǊǎ ŘŜǎ 
personnes handicapées atteintes de maladies rares.  
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 CƛŎƘŜ ŀŎǘƛƻƴ Ψƭogiciel de RCPΩ 4.
 

Axe 1 //  Amélioration de la prise en charge  

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

Argumentaire 

[Ŝǎ ŎŜƴǘǊŜǎ ŘŜ ǊŞŦŞǊŜƴŎŜǎ ǊŜœƻƛǾŜƴǘ ŘŜ ƴƻƳōǊŜǳǎŜǎ ŘŜƳŀƴŘŜǎ ŘΩŀǾƛǎ ŘΩŜȄǇŜǊǘƛse de la part des centres de 
compétences, et de professionnels de santé, y compris de professionnels à ƭΩŞǘǊŀƴƎŜǊΦ  

Ces demandes sont de deux types :  

1. Avis diagnostic sur dossier reçu. Ces demandes sont gérées en staff réunissant les expertises 
nécessaires : cliniciens, pédiatres, généticiens, radiologues, laboratoires de diagnostic.  

2. Avis sur la prise en charge. Ces demandes sont gérées en staff multidisciplinaires réunissant 
orthopédistes, rhumatologues, neurochirurgiens, orl, pneumologues, généticiens, radiologues, 
pédiatres. Au décours de ce staff, une prise en charge médicale ou chirurgicale spécifique sera 
proposée.  

Le recours à un logiciel de RCP permettrait de nombreux gains sur les temps de déplacement de ces 
ŜȄǇŜǊǘǎ Ŝǘ ƻǳǾǊƛǊŀƛǘ ƭΩŀŎŎŝǎ ŘŜ ŎŜǎ ǎǘŀŦŦǎ ŘΩŜȄǇŜǊǘƛǎŜ ŀǳ Ǉƭǳǎ ƎǊŀƴŘ ƴƻƳōǊŜΦ  

De plus, la discussion approfondie des dossiers permet aux différents spécialistes qui y participent de se 
former en continu.  

En parallèle, cette activitéΣ ǉǳΩŜƭƭŜ ǎƻƛǘ Ŝƴ ǇǊŞǎŜƴǘƛŜƭ ƻǳ Ł ŘƛǎǘŀƴŎŜΣ ŀ ōŜǎƻƛƴ ŘΩşǘǊŜ ǉǳantifiée et mesurée 
de façon systématique.  

Objectif 

Mettre à disposition des centres de référence un outil informatique sécurisé pour  

- ƎŞǊŜǊ ƭŜǎ ǎǘŀŦŦǎ ŘΩŜȄǇŜǊǘƛǎŜ Ŝƴ ǇǊŞǎŜƴǘƛŜƭ 

- organiser des RCP en audio ou visio conférence à distance  

Description de ƭΩŀŎǘƛƻƴ  Cadre national 

Participation au groupe cadre national piloté par la DGOS  

wŜŎƘŜǊŎƘŜ ŘŜ ƭΩƻǳǘƛƭ ŀŘŀǇǘŞ ŀǳȄ ŎƻƴǘǊŀƛƴǘŜǎ ŘŜ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ h{/!wΣ Ŝƴ ǇŀǊǘƛŎǳƭƛŜǊ ƭŜ ƴŞŎŜǎǎŀƛǊŜ ǊŜŎƻǳǊǎ Ł 
ƭΩƛƳŀƎŜǊƛŜ ǇƻǳǊ ƭŜǎ ŀǾƛǎ ŘΩŜȄǇŜǊǘƛǎŜΦ  

!ƴŀƭȅǎŜ ŘŜ ƭΩƻǳǘƛƭ I9a{¸{ Ǉrésenté par la filière MARIH et le Pr. Roch Houot en lien avec la société 
INOVELAN. !ƴŀƭȅǎŜ ŘŜ ƭΩƻǳǘƛƭ [9 {¢!CC ŘŜ ƭŀ ǎƻŎƛŞǘŞ Lth/w!¢9  

LƴǾŜǎǘƛǎǎŜƳŜƴǘ Řŀƴǎ ƭΩƻǳǘƛƭ ŀŘŀǇǘŞ ŎƘƻƛǎƛΦ  

Acteurs et moyens impliqués  

* Chargée de mission communication et digital  

* Responsables des 3 CRMR : Valérie Cormier-Daire, Agnès Linglart, Roland Chapurlat  

coût estimé  / financement  

* part variable : Coût du logiciel RCP = 25.000 euros  
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* part fixe :Chargée de mission communication et digital  

Calendrier  

Evaluation des outils courant 2016 

Difficultés   

/ƘƻƛȄ ŘŜ ƭΩƻǳǘƛƭ Ŝƴ Ǌŀƛǎƻƴ ŘŜ ƭΩƛƳŀƎŜǊƛŜ  

Leviers  

 !Ŏǘƛƻƴ ǊŜƭŜǾŀƴǘ ŘŜ ǇƭǳǎƛŜǳǊǎ ŦƛƭƛŝǊŜǎ όтύ Ŝǘ ŘΩǳƴ ŎŀŘǊŜ ƴŀǘƛƻƴŀƭ  

Suivi et évaluation  

ƻǳǘƛƭǎ ŘΩŞǾŀƭǳŀǘƛƻƴ : ǎŞƭŜŎǘƛƻƴ Ŝǘ ŀŘŀǇǘŀǘƛƻƴ ŘΩǳƴ ƭƻƎiciel  

ŎǊƛǘŝǊŜǎ ŘΩŞǾŀƭǳŀǘƛƻƴ : déploiement  

ƛƴŘƛŎŀǘŜǳǊǎ ŘΩŞǾŀƭǳŀǘƛƻƴ : ǘŀǳȄ ŘΩǳǘƛƭƛǎŀǘƛƻƴ Ł м ŀƴ  

tƛǎǘŜǎ ŘΩŀǇǇǊƻŦƻƴŘƛǎǎŜƳŜƴǘ ŘŜ ƭΩŀŎǘƛƻƴ  

Maintenance du logiciel (2017)  
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 CƛŎƘŜ ŀŎǘƛƻƴ Ψoutils de suivi des patientsΩ  5.
 

Axe 1 //  Amélioration de la prise en charge  

Action [1-5] Outils de suivi des patients    

Argumentaire 

bŞŎŜǎǎƛǘŞ ŘΩŞǾŀƭǳŜǊ ǇƻǳǊ ƭŜ ǇŀǘƛŜƴǘ ƭŀ ŘƻǎŜ ŘŜ ǊŀŘƛŀǘƛƻƴ ŎǳƳǳƭŞŜ ǊŜœǳŜ ŀǳ ŎƻǳǊǎ ŘŜ ƭŀ ǾƛŜΦ 

Difficulté pour les praticiens à reconstituer les évènements occurrents entre deux rendez-vous de suivi.  

5ƛŦŦƛŎǳƭǘŞ ǇƻǳǊ ƭŜǎ ǇǊŀǘƛŎƛŜƴǎ Ł ǊŜŎƻƴǎǘƛǘǳŜǊ ƭΩŜƴǎŜƳōƭŜ ŘŜǎ ǘǊŀƛǘŜƳŜƴǘǎ ǊŜœǳǎ ǇŀǊ ƭŜǎ ǇŀǘƛŜƴǘǎ όŘƻǎŜǎΣ 
ŘǳǊŞŜǎύ ŘŜ ƭŀ ǇŞǊƛƻŘŜ ǇŞŘƛŀǘǊƛǉǳŜ Ł ƭΩŃƎŜ ŀŘǳƭǘŜΦ  

Par ailleurs, la filière participe au groupe cadre national de carnet de suivi du patient (projet DMP)  

Objectif 

La première application mobile retenue pour 2016 concerne la dose de radiation cumulée.  

5ŜǎŎǊƛǇǘƛƻƴ ŘŜ ƭΩŀŎǘƛƻƴ   

1. Cadre national  

Participation au groupe cadre national piloté par la DGOS 

{ǳƛǾƛ ŘŜ ƭΩŞǾƻƭǳǘƛƻƴ Řǳ ǇǊƻƧŜǘ 5at  

2. Spécifique OSCAR  

Application mobile « My Radio Check »  

Cahier des charges 
Graphisme  
Développement informatique  
/ŀƳǇŀƎƴŜ ŘΩƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴ Ŝǘ ŘŜ ǇǊŜǎŎǊƛǇǘƛƻƴ  

Acteurs et moyens impliqués  

*  GT6 Guides pratiques   

* Radiologue pédiatrique, Sylvain Breton  

*  Radio physicienne, Bouchra Habib-Geryes  

* Chargée de mission communication et digital, Julie Valette  

coût estimé  / financement  

* part variable :  

/ǊŞŀǘƛƻƴ ŘŜ ƭΩŀǇǇƭƛŎŀǘƛƻƴ mobile = 25.000 euros (montant engagé sur la part variable 2015, action n°1)  

* part fixe : Chargée de mission communication et digital  

Calendrier  

[ŀƴŎŜƳŜƴǘ ŘŜ ƭΩŀǇǇƭƛ ƳƻōƛƭŜ My Radio Check ǇƻǳǊ ƭŀ Ŧƛƴ ŘŜ ƭΩŀƴƴŞŜ нлмс  

Difficultés   

Conception technique. bŞŎŜǎǎƛǘŞ ŘŜ ǇǊƻǇƻǎŜǊ ǳƴ ƻǳǘƛƭ ǎƛƳǇƭŜ ŘΩǳǘƛƭƛǎŀǘƛƻƴ  
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Leviers  

La filièǊŜ h{/!w ŀ ǊŜƳǇƻǊǘŞ ƭŜ ǇǊƛȄ Řǳ aŜƛƭƭŜǳǊ tǊƻƧŜǘ tǊŞǾŜƴǘƛƻƴ Ł ƭΩƻŎŎŀǎƛƻƴ Řǳ /ƘŀƭƭŜƴƎŜ LƴƴƻǾŀǘƛƻƴ bŜǿ 
IŜŀƭǘƘ ǉǳƛ ǎΩŜǎǘ ŘŞǊƻǳƭŞ Řǳ у ŀǳ мл ŀǾǊƛƭ нлмсΦ 9ƭƭŜ ōŞƴŞŦƛŎƛŜ Ł ŎŜ ǘƛǘǊŜ ŘΩǳƴ ŀŎŎƻƳǇŀƎƴŜƳŜƴǘ 
méthodologique par la société New Health.  

Suivi et évaluation  

ƻǳǘƛƭǎ ŘΩŞǾŀƭǳŀǘƛƻƴ : Apple Store et Google Play  

ŎǊƛǘŝǊŜǎ ŘΩŞǾŀƭǳŀǘƛƻƴ : ǘŞƭŞŎƘŀǊƎŜƳŜƴǘ ŘŜ ƭΩŀǇǇƭƛŎŀǘƛƻƴ  

ƛƴŘƛŎŀǘŜǳǊǎ ŘΩŞǾŀƭǳŀǘƛƻƴ : nombre de téléchargements à 6 mois 

tƛǎǘŜǎ ŘΩŀǇǇǊƻŦƻƴŘƛǎǎŜƳŜƴǘ ŘŜ ƭΩŀŎǘƛƻƴ  

/ǊŞŀǘƛƻƴ ŘΩŀǳǘǊŜǎ ŀǇǇƭƛŎŀǘƛƻƴǎ ƳƻōƛƭŜǎ : suivi des traitements (ex. biphosphonates) ou suivi des 
évènements (fractures, poussées, douleurs)  
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 CƛŎƘŜ ŀŎǘƛƻƴ ΨǘransitionΩ 6.
 

Axe 1 //  Amélioration de la prise en charge  

Action [1-6] Transition    

Argumentaire 

[ΩŞtat des lieux à mis en évidence lΩƛƳǇƻǊǘŀƴŎŜ ŘΩǳƴ ǇǊƻŎŜǎǎǳǎ ŘŜ ǘǊŀƴǎƛǘƛƻƴ, ŀŦƛƴ ŘΩŀǎǎǳǊŜǊ ƭŜ ǎǳƛǾƛ ŘŜǎ 
patients en secteur adulte et éviter des complications inconnues ou une sortie du circuit de soins.  

Ce processus est insuffisant: pas de processus de transition standard, pas de dossier de transfert standard. 
! ŎŜƭŀ ǎΩŀƧƻǳǘŜ ƭŜ ƳŀƴǉǳŜ ŘΩŞŎƘŀƴƎŜǎ ŜƴǘǊŜ ƭŜǎ ǎŜŎǘŜǳǊǎ ǇŞŘƛŀǘǊƛǉǳŜǎ Ŝǘ ŀŘǳƭǘŜǎΣ ŎŜǎ ŘŜǊƴƛŜǊǎ ƴΩŞǘŀƴǘ Ǉŀǎ  
suffisamment formés à la prise en charge des patients atteints de maladies rares. 

Objectif 

Informer les patients et les médŜŎƛƴǎ ŘŜ ƭΩƛƳǇƻǊǘŀƴŎŜ ŘΩƻǊƎŀƴƛǎŜǊ ǳƴ ǇǊƻŎŜǎǎǳǎ ŘŜ ǘǊŀƴǎƛǘƛƻƴ Ŝǘ ŦŀŎƛƭƛǘŜǊ ƭŀ 
coordination et le suivi de soin des patients entre les secteurs pédiatriques et adultes.  

5ŜǎŎǊƛǇǘƛƻƴ ŘŜ ƭΩŀŎǘƛƻƴ  Inter Filières 

Participer au groupe inter filières piloté par NEUROSPHINX 

tƻǳǊǎǳƛǾǊŜ ƭΩŞǘŀǘ ŘŜǎ ƭƛŜǳȄ Ŝƴ ƛƴǘŜǊǊƻƎŜŀƴǘ ǳƴ ǇŀƴŜƭ ŘŜ ǇŀǘƛŜƴǘǎ : enfants et  jeunes adultes, et leurs 
parents, pour compléter le point de vue des professionnels de santé.  

DéveloǇǇŜǊ ŘŜǎ ƻǳǘƛƭǎ ŘΩƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴǎ pour les patients et les professionnels de santé :  
- guide de transition,  
- fiche support pour le dossier de transition,  
- ǾƛŘŞƻǎ ŘΩŜȄǇƭƛŎŀǘƛƻƴǎ 

¦ǘƛƭƛǎŜǊ ƭΩŀǇǇƭƛŎŀǘƛƻƴ bh! Ŝƴ ŎƻǳǊǎ ŘŜ ŘŞǾŜƭƻǇǇŜƳŜƴǘ Ł ƭΩ9ǎǇŀŎŜ ¢Ǌŀƴǎƛǘƛƻƴ bŜŎƪŜǊ  

Généraliser l'utilisation de l'outil COMPILIOΣ ŘΩƻǊŜǎ Ŝǘ ŘŞƧŁ ǳǘƛƭƛǎŞ ŀǳ /I¦ ŘŜ {¢ 9ǘƛŜƴƴŜΣ Ł ƭΩŜƴǎŜƳōƭŜ ŘŜ ƭŀ 
région Rhône Alpes όȊƻƴŜ ŘΩŀǳǘƻǊƛǎŀǘƛƻƴ Řǳ ƭƻƎƛŎƛŜƭύ  

Acteurs et moyens impliqués  

* GT4 : chargé de mission + chef de groupe + membres  

* équipe COMPILIO  

* CHU de St Etienne  

* Espace Transition Necker  

*  Chargée de mission communication et digital  

coût estimé  / financement  

* part variable :  

/ƻƴŎŜǇǘƛƻƴ Ŝǘ ŘƛǎǘǊƛōǳǘƛƻƴ ŘΩǳƴ ƎǳƛŘŜ ǘǊŀƴǎƛǘƛƻƴ Ґ оллϵ 

/ƻƴŎŜǇǘƛƻƴ Ŝǘ ŘƛǎǘǊƛōǳǘƛƻƴ ŘΩǳƴŜ ŦƛŎƘŜ ΨwŜǇŝǊŜΩ ŘƻǎǎƛŜǊ ƳŞŘƛŎŀƭ ŘŜ ǘǊŀƴǎƛǘƛƻƴ Ґ мллϵ 

±ƛŘŞƻ ǘǊŀƴǎƛǘƛƻƴ Ŝƴ Ƴƻǘƛƻƴ ŘŜǎƛƎƴ Ґ пΦлллϵ 

/ƘŀǊƎŞ ŘŜ Ƴƛǎǎƛƻƴ ǘǊŀƴǎƛǘƛƻƴ с Ƴƻƛǎ ϝ лΣтр 9¢t ϝ рлΦлллϵ Ґ муΦтрлϵ*  

* part fixe : 
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Calendrier  

Les outilǎ ŘΩƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴǎ ǎƻƴǘ Ŝƴ ŎƻǳǊǎ ŘŜ ŘŞǾŜƭƻǇǇŜƳŜƴǘΦ  

¦ƴŜ ǊŞǳƴƛƻƴ ŘŜ ǇǊŞǎŜƴǘŀǘƛƻƴ ŘŜ ƭΩŀǇǇƭƛŎŀǘƛƻƴ bh! Ŝǎǘ ǇǊŞǾǳŜ ǇƻǳǊ Ŧƛƴ Ƴŀƛ нлмсΦ 

[Ωǳǘƛƭƛǎŀǘƛƻƴ ŘŜ /hatL[Lh Ŝƴ ǊŞƎƛƻƴ wƘƾƴŜ-Alpes se fera courant 2016. 

Difficultés   

wŜƴŘǊŜ ƭŜǎ ƻǳǘƛƭǎ ŘΩƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴ ŀǘǘǊŀŎǘƛŦs pour les adolescents 

Leviers  

Action inter filière 

9ȄǇŞǊƛŜƴŎŜ ŘŜ ƭΩ9ǎǇŀŎŜ ¢Ǌŀƴǎƛǘƛƻƴ bŜŎƪŜǊ   

Possibilité de prendre appui sur les associations. En particulier aΦ tƘƛƭƛǇǇŜ .ǊǳƴΣ ǇǊŞǎƛŘŜƴǘ ŘŜ ƭΩŀssociation 
ASSYMCAL, membre suppléant du Comité de Direction OSCAR, qui est ǘƛǘǳƭŀƛǊŜ Řǳ /ŜǊǘƛŦƛŎŀǘ Ł ƭΩ9ŘǳŎŀǘƛƻƴ 
Thérapeutique du Patient depuis 2011 et qui a fait partie du groupe ETP du Centre de Référence des 
Maladies Hypophysaires (DEPHY).  

Suivi et évaluation  

Questionnaires de satisfaction des patients eǘ ŘŜǎ ƳŞŘŜŎƛƴǎ ŀǇǊŝǎ ƳƛǎŜ Ŝƴ ǇƭŀŎŜ ŘŜǎ ƻǳǘƛƭǎ ŘΩƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴǎΦ  

Nombre de vues des vidéos. 

tƛǎǘŜǎ ŘΩŀǇǇǊƻŦƻƴŘƛǎǎŜƳŜƴǘ ŘŜ ƭΩŀŎǘƛƻƴ  

9ƭŀǊƎƛǊ ƭΩǳǘƛƭƛǎŀǘƛƻƴ ŘŜ /hatL[Lh Ł ƭΩŜƴǎŜƳōƭŜ Řǳ ǘŜǊǊƛǘƻƛǊŜ ŦǊŀƴœŀƛǎ  

tǊƻƳƻǳǾƻƛǊ ƭŀ ŎǊŞŀǘƛƻƴ ŘΩŜǎǇŀŎŜǎ ǘǊŀƴǎƛǘƛƻƴ ǎǳǊ ƭŜ ƳƻŘŝƭŜ ŘŜ ŎŜƭǳƛ ŘŜ ƭΩƘƾǇƛǘŀƭ bŜŎƪŜǊ  
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 CƛŎƘŜ ŀŎǘƛƻƴ ΨŞducation thérapeutiqueΩ 7.
 

Axe 1 //  Amélioration de la prise en charge  

Action [1-7] Education thérapeutique    

Argumentaire 

[ΩŞŘǳŎŀǘƛƻƴ ǘƘŞǊŀǇŜǳǘƛǉǳŜ ǎŜƳōƭŜ şǘǊŜ ǳƴŜ ōƻƴƴŜ ŀƭǘŜǊƴŀǘƛǾŜ ǇƻǳǊ ŀƛŘŜǊ Ł ƭa fois les patients et les 
médecins lors du processus de transition. 

Objectif 

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

5ŜǎŎǊƛǇǘƛƻƴ ŘŜ ƭΩŀŎǘƛƻƴ  Inter Filières 

Participer au groupe inter filière piloté par FAI²R 

Développer un programme ŘΩŞŘǳŎŀǘƛƻƴ ǘƘŞǊŀǇŜǳǘƛǉǳŜ spécifique à la transition  

Acteurs et moyens impliqués  

* chargé de mission transition  

*  GT4 Transition   

coût estimé  / financement  

* part variable :  

Chargé de mission transition 6 mois x лΣнр 9¢t Ȅ рлΦлллϵ Ґ сΦнрлϵ 

* part fixe : 

Calendrier  

¦ƴ ǇǊƻƎǊŀƳƳŜ ŘΩ9¢t ǎǇŞŎƛŦƛǉǳŜ ǘǊŀƴǎƛǘƛƻƴ ǎǳǊ ƭŀ ŦǊŀƎƛƭƛǘŞ ƻǎǎŜǳǎŜ Ŝǎǘ Ŝƴ ŎƻǳǊǎ ŘŜ ŘŞǾŜƭƻǇǇŜƳŜƴǘ Ŝǘ ǎŜǊŀ 
ǎƻǳƳƛǎ Ł ƭΩ!w{ ŎƻǳǊŀƴǘ нлмсΦ 

Difficultés   

[Ŝǎ ǇƭŀŎŜǎ ǇƻǳǊ ƭŀ ŦƻǊƳŀǘƛƻƴ Ł ƭΩ9¢t ǎƻƴǘ ŘƛŦŦƛŎƛƭŜǎ ŘΩŀŎŎŝǎ Ŝǘ ŘŜƳŀƴŘŜ ōŜŀǳŎƻǳǇ ŘŜ ŘƛǎǇƻƴƛōƛƭƛǘŞ ŘŜ ƭŀ ǇŀǊǘ 
des médecins. 

Leviers  

aΦ tƘƛƭƛǇǇŜ .ǊǳƴΣ ǇǊŞǎƛŘŜƴǘ ŘŜ ƭΩŀǎǎƻŎƛŀǘƛƻƴ !{{¸a/![ et membre suppléant du Comité de Direction 
OSCAR est titulaire du Certificat à ƭΩ9ŘǳŎŀǘƛƻƴ Thérapeutique du Patient depuis 2011. Il a déjà fait partie du 
groupe ETP du Centre de Référence des Maladies Hypophysaire (DEPHY) 

Suivi et évaluation  

ƻǳǘƛƭǎ ŘΩŞǾŀƭǳŀǘion / ŎǊƛǘŝǊŜǎ ŘΩŞǾŀƭǳŀǘƛƻƴ / ƛƴŘƛŎŀǘŜǳǊǎ ŘΩŞǾŀƭuation  

tƛǎǘŜǎ ŘΩŀǇǇǊƻŦƻƴŘƛǎǎŜƳŜƴǘ ŘŜ ƭΩŀŎǘƛƻƴ  
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 CƛŎƘŜ ŀŎǘƛƻƴ ΨŎoordination de la recherchŜΩ 8.
 

Axe 2 //  Développement de la recherche   

Action [2-1] Coordination de la recherche     

Argumentaire 

 La filière OSCAR présente un nombre de structures ŘŜ ǊŜŎƘŜǊŎƘŜ Ŝǘ ŘΩŀŎǘŜǳǊǎ ƛƳǇƭƛǉǳŞǎ Řŀƴǎ ŘŜǎ ŀŎǘƛƻƴǎ 
translationnelles notamment thérapeutiques innovantes dédiées à des maladies ou des groupes de 
maladies. 

tƭǳǎƛŜǳǊǎ ǇŀǘƘƻƭƻƎƛŜǎ Ŧƻƴǘ ƭΩƻōƧŜǘ ŘŜ ǇǊƻƧŜǘǎ ǘƘŞǊŀǇŜǳǘƛǉǳŜǎ Ŝƴ ŘŞǾŜƭƻǇǇŜƳŜƴǘ ŀǾŜŎ ǳƴ ƛƳǇŀŎǘ ǇƻǘŜƴtiel 
très important : hypophosphatasie, hypophosphatémie, ostéogénèse imparfaite, achondroplasie, 
fibrodysplasie ossifiante progressive. 

Ces progrès aboutissant à des projets thérapeutiques sont largement dérivés de meilleure connaissance de 
la physiopathologie et de la génétique de ces affections et du progrès des biothérapies. 

Il existe un fort potentiel dans la filière pour le développement de nouveaux outils translationnels pouvant 
aboutir à de nouvelles thérapies. 

Lƭ Ŝǎǘ ŘƻƴŎ ƴŞŎŜǎǎŀƛǊŜ ŘΩǳǘƛƭƛǎŜǊ ŀǳ Ƴieux ces ressources pour mobiliser les forces potentielles sur de 
nouveaux projets translationnels. 

Objectif 

Identifier les potentialités translationnelles sur des projets ciblés, mettre en relation les acteurs potentiels, 
fondamentalistes et cliniciens ŀŦƛƴ ŘΩŞǘŀōƭƛǊ ŘŜ ƴƻǳǾŜƭƭŜǎ ǎǘǊŀǘŞƎƛŜǎ ŜŦŦŜŎǘƛǾŜǎΦ 

5ŜǎŎǊƛǇǘƛƻƴ ŘŜ ƭΩŀŎǘƛƻƴ  Obligatoire 

* Etat des lieux des acteurs et de leurs ressources  

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

ϝ 9ǘǳŘŜ ŘŜ ƭΩƻǳǘƛƭ Ψ/ƭƛƴƛŎŀƭ ¢Ǌƛŀƭǎ aƻōƛƭŜ !ǇǇΩ ǇƻǳǊ ŦŀǾƻǊƛǎŜǊ ƭŜ ǊŜŎŜƴǎŜƳŜƴǘ ŘŜǎ ǇŀǘƛŜƴǘǎ Ŝǘ ŘŜǎ ōŀǎŜǎ ŘŜ 
données  

ϝ hǊƎŀƴƛǎŀǘƛƻƴ ŘΩǳƴŜ ƧƻǳǊƴŞŜ ǊŜŎƘŜǊŎƘŜ ŀƴƴǳŜƭƭŜ  

Acteurs et moyens impliqués  

* chargé de mission recherche  

* chargé de mission communication et digital  

coût estimé  / financement  

* part variable :  

Prolongation du contrat de la chargé de mission GT3 Recherche translationnelle pour 6 mois 
ǎǳǇǇƭŞƳŜƴǘŀƛǊŜǎΣ ƧǳǎǉǳΩŀǳ омκмнκнлмс Ґ нрΦллл ŜǳǊƻǎ  

Journée annuelle = 10.000 euros / an  

* part fixe :  

Calendrier  

hǊƎŀƴƛǎŀǘƛƻƴ ŘΩǳƴŜ Ƨournée de la recherche au 2ème semestre 2016  

Difficultés   
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5ƛŦŦƛŎǳƭǘŞ Ł ŞǘŀōƭƛǊ ƭΩŞǘŀǘ ŘŜǎ ƭƛŜǳȄ ŘŜǎ ŞǉǳƛǇŜǎ ǘǊŀǾŀƛƭƭŀƴǘ Řŀƴǎ ƭŜ ǇŞǊƛƳŝǘǊŜ h{/!w όŘƛǾŜǊǎƛǘŞ ŘŜǎ 
institutions de rattachement : INSERM, Universités, AP-ItΣ /bw{Χύ   
Difficulté à connecter les acteurs sur une ou plusieurs actions communes 
Difficultés à trouver des financements pour des actions translationnelles (stratégie à définir en 2017 lors 
de la journée de la recherche) 

Leviers  

  

Suivi et évaluation  

 ƻǳǘƛƭǎ ŘΩŞǾŀƭǳŀǘƛƻƴ : statistiques de publications, brevets, protocoles de recherche  

ŎǊƛǘŝǊŜǎ ŘΩŞǾŀƭǳŀǘƛƻƴ : projets définis par la filière  

ƛƴŘƛŎŀǘŜǳǊǎ ŘΩŞǾŀƭǳŀǘƛƻƴ : collaborations ŜŦŦŜŎǘƛǾŜƳŜƴǘ Ƴƛǎ Ŝƴ ǆǳǾǊŜ 

tƛǎǘŜǎ ŘΩŀǇǇǊƻŦƻƴŘƛǎǎŜƳŜƴǘ ŘŜ ƭΩŀŎǘƛƻƴ  

LŘŜƴǘƛŦƛŎŀǘƛƻƴ ŘΩƻǇǇƻǊǘǳƴƛǘŞǎ ǘǊŀƴǎlationnelles, développement à partir de 2017 

Identifier des mécanismes physiopathologiques communs ouvrant des perspectives translationnelles 
(exemple : fragilité osseuse, évaluation de la qualité osseuse, nouvelles opportunités thérapeutiques ) 
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 Fiche ŀŎǘƛƻƴ Ψhistoire naturelleΩ 9.
 

Axe 2 //  Développement de la recherche   

Action [9] Histoire naturelle   

Argumentaire 

La rareté des maladies du périmètre OSCAR incite à décrire de façon exhaustive leur histoire naturelle,  

tŜǊƳŜǘǘŀƴǘ ŀƛƴǎƛ ƭΩŀƳŞƭƛƻǊŀǘƛƻƴ ŘŜ ƭŜǳǊ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛŎ Ŝǘ ŘŜ ƭŜǳǊ ǇǊƛse en charge de la période ante natale à 
ƭΩŃƎŜ ŀŘǳƭǘŜΦ  

Par ailleurs, la constitution de cohortes parfaitement caractérisées sur le plan clinique est le préalable 
nécessaire à tout essai thérapeutique et permet en particulier de déterminer les « end points ».  

Objectif 

5ŞŎǊƛǊŜ ƭΩƘƛǎǘƻƛǊŜ ƴŀǘǳǊŜƭƭŜ ŘΩǳƴŜ ƳŀƭŀŘƛŜ ǊŀǊŜ ŎƻƴŎŜǊƴŀƴǘ ǘƻǳǎ ƭŜǎ ŎŜƴǘǊŜǎ ŘŜ ǊŞŦŞǊŜƴŎŜ ŘŜ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ : la 
fragilité osseuse.  

5ŜǎŎǊƛǇǘƛƻƴ ŘŜ ƭΩŀŎǘƛƻƴ   

* Créaǘƛƻƴ ŘΩǳƴ ǇŞǘŀƭŜ ζ fragilités osseuses primitives » en lien avec la BNDMR  

ϝ wŜŎŜƴǎŜƳŜƴǘ ŘŜ ƭΩŜƴǎŜƳōƭŜ ŘŜǎ ǉǳŜǎǘƛƻƴƴŀƛǊŜǎ ƘƛǎǘƻƛǊŜ ƴŀǘǳǊŜƭƭŜ ŘŞƧŁ réalisés par les associations   

Acteurs et moyens impliqués  

* Chargé de mission histoire naturelle  

* GT5 Histoire naturelle  

* Chargé de mission rédaction  

* GT1 Le patient   

* BNDMR  

coût estimé  / financement  

* part variable :  

/ǊŞŀǘƛƻƴ ŘΩǳƴ ǇŞǘŀƭŜ Ґ нрΦлллϵ  

* part fixe :  

Réunions des groupes de travail (frais de mission associés)  

Calendrier  

 Action 2016-2017 pour le pétale  

Etat des lieux des histoires naturelles au niveau des associations = 2016  

Difficultés   

!Ŏǘƛƻƴ ǇŞǘŀƭŜ ŘŞǇŜƴŘŀƴǘŜ ŘŜ ƭΩŞǾolution de la BNDMR 

Leviers  

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

Adhésion des associations au projet  
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Suivi et évaluation  

ƻǳǘƛƭǎ ŘΩŞǾŀƭǳŀǘƛƻƴ κ ŎǊƛǘŝǊŜǎ ŘΩŞǾŀƭǳŀǘƛƻƴ κ ƛƴŘƛŎŀǘŜǳǊǎ ŘΩŞǾŀluation :  

création du pétale fragilité osseuse 

ŜȄƘŀǳǎǘƛǾƛǘŞ ŘŜ ƭΩŞǘŀǘ ŘŜǎ ƭƛŜǳȄ ζ histoire naturelle ς associations »  

tƛǎǘŜǎ ŘΩŀǇǇǊƻŦƻƴŘƛǎǎŜƳŜƴǘ ŘŜ ƭΩŀŎǘƛƻƴ  

ϝ tǊƻǇƻǎƛǘƛƻƴ ŘΩǳƴ ƳƻŘŝƭŜ ŘŜ ǉǳŜǎǘƛƻƴƴŀƛǊŜ Ł ŘƛŦŦǳǎŜǊ Ł ǘƻǳǘŜǎ ƭŜǎ ŀǎǎƻŎƛŀǘƛƻƴǎ ŘŜ ǇŀǘƛŜƴǘǎ  

* Recueil et analyse des questionnaires   

ϝ 5ŞǾŜƭƻǇǇŜƳŜƴǘ ŘΩŀǳǘǊŜǎ ǇŞǘŀƭŜǎ ǇƻǳǊ ŘΩŀǳǘǊŜǎ ƳŀƭŀŘƛŜǎ  
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 CƛŎƘŜ ŀŎǘƛƻƴ Ψōiologie moléculaire et NGSΩ  10.
 

Axe 2 //  Développement de la recherche   

Action [10] Biologie moléculaire et NGS      

Argumentaire 

Difficultés à évaluer les examens moléculaires Ł ǇǊƻƎǊŀƳƳŜǊ ŘŜǾŀƴǘ ŎŜǊǘŀƛƴǎ ǎƛƎƴŜǎ ŘΩŀǇǇŜƭ ŎƭƛƴƛǉǳŜǎ ƻǳ 
radiologiques. Exemples Υ ƻǎǘŞƻƭȅǎŜǎΣ ŘƛǎƭƻŎŀǘƛƻƴǎΧ 

Difficulté à interpréter les examens biologiques dans les explorations du métabolisme minéral.  

Objectif 

wŞŀƭƛǎŀǘƛƻƴ ŘΩŀǊōǊŜǎ ŘŞŎƛǎƛƻƴƴŜƭǎ ǇǊŀǘƛǉǳŜǎ Ł ƭΩǳǎŀƎŜ ŘŜǎ ǇǊŀǘƛŎƛŜƴǎΦ  

hǊƎŀƴƛǎŀǘƛƻƴ ŀƴƴǳŜƭƭŜ ŘΩǳƴŜ ǊŜƴŎƻƴǘǊŜ ζ{ȅƳǇƻǎƛǳƳ ƻǳǘƛƭǎ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛǉǳŜǎ »  

5ŜǎŎǊƛǇǘƛƻƴ ŘŜ ƭΩŀŎǘƛƻƴ   

Etat des lieux des ŞǘǳŘŜǎ ƳƻƭŞŎǳƭŀƛǊŜǎ ǇǊƻǇƻǎŞŜǎ Ł ƭΩŞŎƘŜƭƻƴ ƴŀǘƛƻƴŀƭ Řŀƴǎ ƭŜ ǇŞǊƛƳŝtre OSCAR  recourant 
au séquençage direct ou NGS ciblé.  

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

Arbres décisionnels à faire, responsables et rédacteurs désignés au sein du GT2. Relecture prévue par 
ƭΩŜƴǎŜƳōƭŜ Řǳ D¢н Ŝǘ ǇŀǊ ƭŜ /ƻƳƛǘŞ wŜǇǊŞǎŜƴǘŀǘƛŦΦ 

[ƛǎǘŜ ŘŜǎ ŀǊōǊŜǎ ǇǊŞǾǳǎ ǇƻǳǊ ƭΩŀƴƴŞŜ нлмс :  
- Fragilité osseuse et ostéogénèse imparfaite en période pédiatrique  
- Ostéolyses  
- Ostéopétroses et pathologies condensantes  
- Incurvations  
- Dislocations 
- Craniosténoses 
- Avance staturale  
- Retard statural (et ses subdivisions : à PC conservé / non conservé ς rhizomélie  
- Anomalies de segmentation vertébrale 
- Anomalies des extrémités  
- Anomalies de structure et anomalies de nombre des dents  
- HyperPTH  
- HypoPTH  
- GNAS and Co  
- Hypophosphatémies  
- Hypophosphatasie (fait)  
- Dysplasies fibreuses  

hǊƎŀƴƛǎŀǘƛƻƴ ŘΩǳƴ ǎȅƳǇƻǎƛǳƳ ŀƴƴǳŜƭ ζ Outils Diagnostiques » 

Acteurs et moyens impliqués  

 *chargé de mission outils diagnostiques   

* GT2 Outils diagnostiques  

coût estimé  / financement  

http://wp.me/a6lhj9-nA
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* part variable :  

Prolongation du contrat de la chargé de mission GT2  Outils diagnostiques  pour 6 mois supplémentaires, 
ƧǳǎǉǳΩŀǳ омκмнκнлмс Ґ нрΦллл ŜǳǊƻǎ  

Organisation du symposium = 10.000 euros  

* part fixe :  

Graphisme et mise en forme des arbres décisionnels  

Publication sur le site web OSCAR  

Calendrier  

Le premier symposium « Outils diagnostiques » aura lieu le 15 juin 2016   

мс ŀǊōǊŜǎ ŘŞŎƛǎƛƻƴƴŜƭǎ ǇǊŞǾǳǎ ǇƻǳǊ ƭΩŀƴƴŞŜ нлмс  

Difficultés   

Action chronophage  

Leviers  

 Dynamisme et complémentarité du groupe de travail  

Suivi et évaluation  

[ƛŜƴ ŀǾŜŎ ƭΩ!btDa  

tƛǎǘŜǎ ŘΩŀǇǇǊƻŦƻƴŘƛǎǎŜƳŜƴǘ ŘŜ ƭΩŀŎǘƛƻƴ  

Outil informatique spécifique de diffusion des arbres décisionnels auprès des praticiens.  
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 CƛŎƘŜ ŀŎǘƛƻƴ ΨƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴ ŘŜǎ ǇŀǘƛŜƴǘǎΩ 11.
 

Axe 3 //  5ŞǾŜƭƻǇǇŜƳŜƴǘ ŘŜ ƭŀ ŦƻǊƳŀǘƛƻƴ Ŝǘ ŘŜ ƭΩƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴ    

Action [11] Information des patients  

Argumentaire 

bŞŎŜǎǎƛǘŞ ŘΩƘŀǊƳƻƴƛǎŜǊ Ŝǘ ŘΩŀƳŞƭƛƻǊŜǊ ƭŜ ǎǳƛǾƛ ŀƴƴǳŜƭ ŘŜǎ ǇŀǘƛŜƴǘǎ Ł ƭΩŀƛŘŜ ŘŜ propositions de calendriers 
sous forme de fiches dites « Repère »  

5ΩŀǳǘǊŜǎ ǘƘŝƳŜǎ transversaux ŦŜǊƻƴǘ ƭΩƻōƧŜǘ ŘŜ ŦƛŎƘŜǎ ǎǇŞŎƛŦƛǉǳŜǎ tels que la douleur, la transition, la 
rééducation.  

Par ailleurs, des films vidéos pédagogiques sont réalisés afin de répondre à des situations concrètes. 
Exemples Υ ƛƳƳƻōƛƭƛǎŀǘƛƻƴ Ƴŀƛǎƻƴ ŘΩǳƴŜ ŦǊŀŎǘǳǊŜΣ ŞŘǳŎŀǘƛƻƴ ǇƻǎǘǳǊŀƭŜΣ ōƻǳƎŜǊΧ   

Objectif 

wŞŀƭƛǎŜǊ ŘŜǎ ŦƛŎƘŜǎ ΨwŜǇŝǊŜΩ  

Réaliser des films pédagogiques sous forme de tutoriels vidéos  

5ŜǎŎǊƛǇǘƛƻƴ ŘŜ ƭΩŀŎǘƛƻƴ   

* Sélectiƻƴ ŘŜ ол ǎǳƧŜǘǎ ŘŜ ŦƛŎƘŜǎ ΨwŜǇŝǊŜΩ ǇŀǊ ƭŜ D¢с DǳƛŘŜǎ ǇǊŀǘƛǉǳŜǎ  

* Nomination des rédacteurs et des relecteurs (ensemble du GT6 , GT1 et Comité Représentatif)  

* Sélection de 5 sujets de vidéos (ou motion design)  Υ  ƛƳƳƻōƛƭƛǎŀǘƛƻƴ Ƴŀƛǎƻƴ ŘΩǳƴŜ ŦǊŀŎǘǳǊŜ κ Şducation 
ǇƻǎǘǳǊŀƭŜ ŘΩǳƴ ŜƴŦŀƴǘ ŀŎƘƻƴŘǊƻǇƭŀǎŜ κ  ōƻǳƎŜǊ κ ŀǇǇŀǊŜƛƭƭŀƎŜǎ Ŝǘ ŜȄǇƭƻǊŀǘƛƻƴǎ ǊŜǎǇƛǊŀǘƻƛǊŜǎ κ ƴǳǘǊƛǘƛƻƴ Ŝǘ 
bonnes pratiques alimentaires  

Acteurs et moyens impliqués  

* GT6 Guides pratiques  

* Chargé de mission communication  

* Chargé de mission rédaction  

* Prestataires vidéos et graphiques  

coût estimé  / financement  

* part variable :  

DǊŀǇƘƛǎƳŜ Ґ нΦлллϵ 

±ƛŘŞƻǎ Ґ нлΦлллϵ  

* part fixe :  

Calendrier  

 2 films déjà réalisés  

3 autres films prévus pour 2016  

1/3 des fiches repère déjà rédigées  

Difficultés   



OSCAR FSMR - tƭŀƴ ŘΩŀŎǘƛƻƴ нлмс   53 

Relecture et validation des fiches repères et des scénarios  

Leviers  

 Adhésion des patients et du GT6 

/ŀǊŀŎǘŝǊŜ ƭǳŘƛǉǳŜ ŘŜ ƭΩŀŎǘƛƻƴ  

Suivi et évaluation  

ƻǳǘƛƭǎ ŘΩŞǾŀƭǳŀǘƛƻƴ κ ŎǊƛǘŝǊŜǎ ŘΩŞǾŀƭǳŀǘƛƻƴ / ƛƴŘƛŎŀǘŜǳǊǎ ŘΩŞǾŀƭǳŀǘƛƻƴ :  

publication des fiches repère sur le site web  

accessibilité et nombre de vues des tutoriels vidéos  

PƛǎǘŜǎ ŘΩŀǇǇǊƻŦƻƴŘƛǎǎŜƳŜƴǘ ŘŜ ƭΩŀŎǘƛƻƴ  

tƻǳǊǎǳƛǘŜ ŘŜ ƭΩŀŎǘƛƻƴ ŀǾŜŎ ŘΩŀǳǘǊŜǎ ǎǳƧŜǘǎ  
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 CƛŎƘŜ ŀŎǘƛƻƴ ΨŦƻǊƳŀǘƛƻƴ - 5t/Ω  12.
 

Axe 3 //  5ŞǾŜƭƻǇǇŜƳŜƴǘ ŘŜ ƭŀ ŦƻǊƳŀǘƛƻƴ Ŝǘ ŘŜ ƭΩƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴ    

Action [12] Formation - Développement Professionnel Continu  

Argumentaire 

[ŀ ŘƛŦŦǳǎƛƻƴ ŘŜ ƭΩŜȄǇŜǊǘƛǎŜ Ŝǘ ƭŀ ŦƻǊƳŀǘƛƻƴ ŎƻƴǘƛƴǳŜ ŘŜ ƭΩŜƴǎŜƳōƭŜ ŘŜǎ ŀŎǘŜǳǊǎ ŘŜ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ Ŝǎǘ ǳƴ ƻōƧŜŎǘƛŦ 
majeur.  

Objectif 

aǳƭǘƛǇƭƛŜǊ ƭŜǎ ŞǾŝƴŜƳŜƴǘǎ Ŝǘ ƭŜǎ ǎǳǇǇƻǊǘǎ ŘŜ ŘƛŦŦǳǎƛƻƴ ŘŜ ƭΩŜȄǇŜǊǘƛǎŜΦ  

5ŜǎŎǊƛǇǘƛƻƴ ŘŜ ƭΩŀŎǘƛƻƴ   

Mise en place des fiches ŘŜ ŎŀƭŜƴŘǊƛŜǊ ŘŜ ǎǳƛǾƛ ŘƛǘŜǎ ŦƛŎƘŜǎ ΨwŜǇŝǊŜΩ et des films pédagogiques  accessibles 
sur le site web 

Tour de France des régions : organisation de sessions de formation continue interactives, sur la base de 
vidéos enregistrées. Chaque session est suivie en ŘƛǊŜŎǘ ǇŀǊ ƭŜǎ ŀŎǘŜǳǊǎ ŘΩǳƴŜ ǊŞƎƛƻƴΦ ¢ƘŝƳŜ нлмс : 
sensibilisation à la transition.  

Captation audio et/ou vidéo des rencontres évènements 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  

coût estimé  / financement  

* part variable :  

Frais de mission pour le Tour de France des régions = 5.000 euros par région  

Captation audio/vidéo = 2.000 euros par journée  

* part fixe :  

Calendrier  

 1 région en 2016  

3 évènements  

Difficultés   

Adaptation des journées pour tenir compte des contraintes de tournage  

Organisation logistique du Tour de France  

Leviers  
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 Forte demande des praticiens  

Suivi et évaluation  

 ƻǳǘƛƭǎ ŘΩŞǾŀƭǳŀǘƛƻƴ κ ŎǊƛǘŝǊŜǎ ŘΩŞǾŀƭǳŀǘƛƻƴ κ ƛƴŘƛŎŀǘŜǳǊǎ ŘΩŞǾŀƭǳŀǘƛƻƴ  

nombre de visualisations des captations audio/vidéo  

nombre de participants au Tour de France en région  

tƛǎǘŜǎ ŘΩŀǇǇǊƻŦƻƴŘƛǎǎŜƳŜƴǘ ŘŜ ƭΩŀŎǘƛƻƴ  

Autres régions  
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 Axe 4 / Europe et international  13.

I. Action ΨwŞǎŜŀǳȄ 9ǳǊƻǇŞŜƴǎ ŘŜ wŞŦŞǊŜƴŎŜΩ 
 
Les 3 ŎŜƴǘǊŜǎ ŘŜ ǊŞŦŞǊŜƴŎŜ ŘŜ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ ŎŀƴŘƛŘŀǘŜƴǘ Ł ƭΩŀǇǇŜƭ ŘΩƻŦŦǊŜǎ wŞǎŜŀǳȄ 9ǳǊƻǇŞŜƴǎ ŘŜ wŞŦŞǊŜƴŎŜ Řŀƴǎ 
le cadre du « Rare Bone Diseases Network » coordonné par Luca Sangiorgi (Bologne, Italie).  
 
[Ŝ tǊΦ !Ǝƴŝǎ [ƛƴƎƭŀǊǘ όǇƻǳǊ ƭΩŀȄŜ ƳŜǘŀōƻƭƛŎ ōƻƴŜ ŘƛǎŜŀǎŜύ Ŝǘ ƭŜ tǊΦ /ƻǊƳƛŜǊ-5ŀƛǊŜ όǇƻǳǊ ƭΩŀȄŜ ǎƪŜƭŜǘŀƭ 
dysplasia)  sont membres fondateurs du « steering committee » et participent activement à la rédaction du 
projet commun.  
 
La filière a informé tous les sites coordinateurs et constitutifs des procédures à suivre (Europe, DGOS et 
ŞǘŀōƭƛǎǎŜƳŜƴǘǎ ƘƻǎǇƛǘŀƭƛŜǊǎύ ǇƻǳǊ ǊŞǇƻƴŘǊŜ Ł ŎŜǘ ŀǇǇŜƭ ŘΩƻŦŦǊŜǎΦ 
 
Pas de part variable demandée.  
 
 

II. AŎǘƛƻƴ ΨƛƴǘŜǊƴŀǘƛƻƴŀƭΩ 
 
La filière OSCAR souhaite présenter sur son blog des 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  

 Part fixe 2016  1.
 

Budget annuel part fixe filière OSCAR   2016  

   
Equipements 

  
mobilier et matériel informatique            мл лллΣлл ϵ  

           мл лллΣлл ϵ  

Frais de personnel 
  

1 ETP chef de projet            рл лллΣлл ϵ  

0,5 ETP secrétariat            нл лллΣлл ϵ  

1 ETP chargé de mission communication et digital          рл лллΣлл ϵ  

1 ETP chargé de mission santé Nord          рл лллΣлл ϵ  

1 ETP chargé de mission santé Sud          рл лллΣлл ϵ  

compensation temps animatrice             ол лллΣлл ϵ  

        нрл лллΣлл ϵ  

Prestations de service externes 
  

maintenance équipements matériel visio conférence            м лллΣлл ϵ  

site internet maintenance, hébergement, widgets          мл лллΣлл ϵ  

autres dépenses de communication graphisme, supports divers            р лллΣлл ϵ  

journée annuelle logistique, traiteur, frais divers            р лллΣлл ϵ  

logiciel veille internet 1 abonnement annuel partagé               пллΣлл ϵ  

logiciel annuaire partagé 7 licences individuelles annuelles            н мллΣлл ϵ  

logiciel réseau social d'entreprise 1 abonnement annuel partagé               рллΣлл ϵ  

autres dépenes courantes fournitures            м лллΣлл ϵ  

  
         нр лллΣлл ϵ  

Missions 
  

frais de missions inscription, transport, hébergement, repas          мл лллΣлл ϵ  

           10 000,00 ϵ  

   

 
Total des coûts fixes pour une année       нфр лллΣлл ϵ  

   
Frais de gestion 

  
Hôpital Necker 15 % du budget          пп нрлΣлл ϵ  

 
         пп нрлΣлл ϵ  

   
 

Budget prévisionnel part fixe 2016       ооф нрлΣлл ϵ  
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 Part variable 2016  2.
 

Budget annuel part variable filière OSCAR   2016  
   AXE 1 / action 1 = BNDMR 

  
Supports de communication des modules formation                   м ллл ϵ  

Frais de déplacement des référents formation мл ǾƻȅŀƎŜǎ Ȅ нллϵ                 н ллл ϵ  

Coût pour la reprise de l'antériorité des données р ōŀǎŜǎ Ȅ мΦрллϵκōŀǎŜ                 т рлл ϵ  

  
             мл рлл ϵ  

AXE 1 / action 2 = PNDS  
  

Frais de déplacement liés aux rencontres нл ǾƻȅŀƎŜǎ Ȅ нллϵ                 п ллл ϵ  

   AXE 1 / action 3 = MEDICO SOCIAL 
  

Frais de déplacement р ǾƻȅŀƎŜǎ Ȅ нллϵ                 м ллл ϵ  

   AXE 1 / action 4 = RCP 
  

Coût logiciel RCP adapté devis INOVELAN              нр ллл ϵ  

   AXE 1 / action 5 = My Radio Check 
  

Création de l'application mobile "My Radio Check"              нр ллл ϵ  

   AXE 1 / action 6 = Transition   
  

Vidéo transition en motion design 1 film de 4' environ                 п ллл ϵ  

0,5 ETP Chargé de mission transition 6 mois лΣр Ȅ лΣрл 9¢t Ȅ рлΦлллϵ              мн рлл ϵ  

  
             16 рлл ϵ  

AXE 1 / action 7 = Education thérapeutique   
  

0,5 ETP Chargé de mission transition 6 mois лΣр Ȅ лΣр 9¢t Ȅ рлΦлллϵ              мн рлл ϵ  

   AXE 2 / action 8 = coordination de la recherche  
  

Chargé de mission recherche 6 mois 0,5 x 1 ETP x 50Φлллϵ              нр ллл ϵ  

Journée recherche annuelle                мл ллл ϵ  

  
             ор ллл ϵ  

AXE 2 / action 9 = histoire naturelle  
  

Création pétale spécifique "fragilités osseuses"                нр ллл ϵ  

  
             нр ллл ϵ  

AXE 2 / action 10 = biologie moléculaire 
  

Chargé de mission outils diagnostiques 6 mois лΣр Ȅ м9¢t Ȅ рлΦлллϵ              нр ллл ϵ  

Symposium outils diagnostiques sur part variable 
2015 

               мл ллл ϵ  

  
             ор ллл ϵ  

AXE 3 / action 11 = information des patients  
  

Graphisme et diffusion de fiches repère                   н ллл ϵ  

Réalisation et diffusion de films pédagogiques                нл ллл ϵ  

  
             нн ллл ϵ  

AXE 2 / action 12 = formation continue 
  

Tour de France des régions                   р ллл ϵ  

Captation audio et/ou vidéo des  évènements оƧ Ȅ нΦлллϵ                 с ллл ϵ  

  
             мм ллл ϵ  

   
 

Total part variable 2016            ннн рлл ϵ  

 
Part variable 2015 engagée            млл ллл ϵ  

 
Part variable 2016 demandée             мнн рлл ϵ  
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IV. aL{9 9b t[!/9 5Ω¦b {¸{¢9a9 5Ω!¦¢h-EVALUATION 

A.  Principe  

Les Filières de Santé Maladies Rares doivent développer une démarche qualité qui repose sur différents 
facteurs :  

- la prise en compte des besoins exprimŞǎ ǇŀǊ ƭŜǎ ŘƛŦŦŞǊŜƴǘǎ ŀŎǘŜǳǊǎ ƻǳ ǊŜŎŜƴǎŞǎ ǇŀǊ ƭΩŞǘŀǘ ŘŜǎ ƭƛŜǳȄ,   
- ƭΩƛƳǇƭƛŎŀǘƛƻƴ ŘŜ ƭΩŜƴǎŜƳōƭŜ ŘŜǎ ŀŎǘŜǳǊǎ ǇŀǊǘƛŜǎ ǇǊŜƴŀƴǘŜǎ ŀǳȄ ŀŎǘƛƻƴǎ ŘŜ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ à cette démarche,  
- ƭΩŜƴƎŀƎŜƳŜƴǘ ŘΩǳƴŜ ǊŞŦƭŜȄƛƻƴ ŎƻƭƭŜŎǘƛǾŜ ǎur les ressources nécessaires,  
- le suivi des actions qualité au sein des différentes structures de la filière,  
- ƭŀ ƳƛǎŜ Ł ŘƛǎǇƻǎƛǘƛƻƴ ŘΩƻǳǘƛƭǎ ŘŜ ƳŜǎǳǊŜ ŘŜ ƭŀ ǉǳŀƭƛǘŞ ƎǊŃŎŜ ŀǳȄ ƛƴŘƛŎŀǘŜǳǊǎ ŘŞŦƛƴƛǎ ǇƻǳǊ ŎƘŀŎǳƴŜ ŘŜǎ 

actions,  
- ƭŜǎ ŘŞŎƛǎƛƻƴǎ ƻǳ ŀŎǘƛƻƴǎ ŎƻǊǊŜŎǘƛǾŜǎ ŘƻƛǾŜƴǘ ǎΩŀǇǇǳȅŜǊ ǎǳǊ ŘŜǎ ŦŀƛǘǎΣ ŘŜǎ ƛƴŦƻrmations précises et 
ƻōƧŜŎǘƛǾŜǎ ŀǳ ǊŜƎŀǊŘ ŘŜ ƭΩŞǘŀǘ ŘŜǎ ƭƛŜǳȄ Ŝǘ ŘŜǎ ōƛƭŀƴǎ ŘŜǎ Ǉƭŀƴǎ ŘΩŀŎǘƛƻƴΦ  

 
[Ωŀǳǘƻ-évaluation fait ainsi partie du système d'assurance de la qualité que la filière de santé maladies rares 
doit mettre en place. Celle-ci doit être réaliǎŞŜ ŀƴƴǳŜƭƭŜƳŜƴǘ ŀŦƛƴ ŘŜ ǎΩŀǎǎǳǊŜǊ Řǳ ǊŜǎǇŜŎǘ ŘŜǎ ƻōƧŜŎǘƛŦǎ ŦƛȄŞǎ 
ǇŀǊ ƭŜ Ǉƭŀƴ ŘΩŀŎǘƛƻƴΣ ŘŜ ƭŜǳǊ ǇŀǊǘŀƎŜ ǇŀǊ ƭΩŜƴǎŜƳōƭŜ ŘŜǎ ŀŎǘŜǳǊǎ ŘŜ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜΣ ŘŜ ƭŀ ǊŞŀƭƛǎŀǘƛƻƴ ǇŀǊǘƛŜƭƭŜ ƻǳ 
totale de ces actions, et le cas échéant permettre leur évolution en considérant le périmètre des missions 
des différents acteurs de la filière. 
 
!Ŧƛƴ ŘŜ ǎΩŜƴ ŀǎǎǳǊŜǊΣ ŎŜǘǘŜ ŀǳǘƻ-évaluation devra être menée de façon à apprécier : 

- ƭŜ ǊŜǎǇŜŎǘ ŘŜǎ ƛƴŘƛŎŀǘŜǳǊǎ ŘŞŦƛƴƛǎ ǇƻǳǊ ŎƘŀŎǳƴ ŘŜǎ ŀȄŜǎ Řǳ Ǉƭŀƴ ŘΩŀŎǘƛƻƴ année N,  
- ƭΩƻǊƎŀƴƛǎŀǘƛƻƴ ƳƛǎŜ Ŝƴ place pour la réalisation des actions,  
- les modalités de mise en ǆǳǾǊŜ de ces actions par les différents acteurs,  
- ƭŀ ǉǳŀƭƛǘŞ ŘŜ ƭŀ ŦƻǊƳŀǘƛƻƴ Ŝǘ ŘŜ ƭΩƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴ ŘŜǎ ŀŎǘŜǳǊǎ Ŝǘ ǇŀǊǘŜƴŀƛǊŜǎ ŘŜ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ,  
- ƭŜǎ ǇǊƻǇƻǎƛǘƛƻƴǎ ŘΩŀƳŞƭƛƻǊŀǘƛƻƴ ƻǳ ŘΩŞǾƻƭǳǘƛƻƴ ŘŜ la gouvernance ou des actions à retenir pour une 

meilleure efficacité. 
 
Ces auto-évaluations doivent être menées par des acteurs de la filière reconnus, désignés et formés à cet 
effet. 9ƭƭŜǎ ŘƻƛǾŜƴǘ ŦŀƛǊŜ ƭΩƻōƧŜǘ ŘΩǳƴ ŎƻƳǇǘŜ-ǊŜƴŘǳ ǉǳΩƛƭ ŎƻƴǾƛŜƴǘ ŘŜ ǇŀǊǘŀƎŜr avec les acteurs de la filière 
ŀŦƛƴ ƭŜ Ŏŀǎ ŞŎƘŞŀƴǘ ŘŜ ǇǊŞǾƻƛǊ ŘŜǎ ŀŎǘƛƻƴǎ ŎƻǊǊŜŎǘƛǾŜǎ ǇƻǳǊ ƭŜ Ǉƭŀƴ ŘΩŀŎǘƛƻƴǎ ŘŜ ƭΩŀƴƴŞŜ ƴҌмΣ ƛƴŎƭǳŀƴǘ ŎŜƭƭŜǎ 
qui concerneraient la gouvernance de la filière. 

B. aŞǘƘƻŘƻƭƻƎƛŜ ǇƻǳǊ ƭΩŀǳǘƻ-évaluation OSCAR  

[Ŝ ǇǊƛƴŎƛǇŜ ŘŜ ƭΩŀǳǘƻ-ŞǾŀƭǳŀǘƛƻƴ Ŝǘ ǎŜǎ ƳƻŘŀƭƛǘŞǎ ŘΩŀǇǇƭƛŎŀǘƛƻƴ ǎŜǊƻƴǘ Ł ƭΩƻǊŘǊŜ Řǳ ƧƻǳǊ Řǳ ǇǊƻŎƘŀƛƴ /ƻƳƛǘŞ 
de Direction de la filière OSCAR, qui statuera sur :  

- [ŀ ŎƻƳǇƻǎƛǘƛƻƴ Ŝǘ ƭŜǎ ƳŜƳōǊŜǎ Řǳ ƎǊƻǳǇŜ ŘΩŀǳǘƻ-évaluation  
- [Ŝ ŎƘƻƛȄ ŘŜǎ ŞƭŞƳŜƴǘǎ ŘΩŀǇǇǊŞŎƛŀǘƛƻƴ όǘŜƭǎ ǉǳŜ ŘŞŎǊƛǘǎ ŀu point suivant)  
- [ŀ ƳŞǘƘƻŘƻƭƻƎƛŜ ŘŜ ǊŜŎǳŜƛƭ ŘŜ ƭΩƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴ  
- Le ǇƭŀƴƴƛƴƎ ŘŜ ƳƛǎŜ Ŝƴ ǆǳǾǊŜ ǇƻǳǊ ǳƴŜ ŀǇǇƭƛŎŀǘƛƻƴ ŀƴƴǳŜƭƭŜ Ł ŎƻƳǇǘŜǊ ŘŜ нлмс  
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C. 9ƭŞƳŜƴǘǎ ŘΩŀǇǇǊŞŎƛŀǘƛƻƴ ǇǊƻǇƻǎŞǎ  

Auto évaluation OSCAR 

1. Organisation générale    

El®ment dôappr®ciation  

Lô®l®ment 
dôappr®ciation 
est-il 
présent ?  

Commentaire Action corrective  

 

¶ Oui  

¶ En partie 

¶ Non  

  

OSCAR a mis en place une 
gouvernance et un 
organigramme approprié 

   

OSCAR prend en compte les 
besoins exprimés par les 
différents acteurs 

   

OSCAR engage une 
réflexion collective sur les 
ressources nécessaires 

   

 
 
 

Auto évaluation OSCAR 

2. Communication     

El®ment dôappr®ciation  

Lô®l®ment 
dôappr®ciation 
est-il 
présent ?  

Commentaire Action corrective  

 

¶ Oui  

¶ En partie 

¶ Non  

  

OSCAR possède les outils 
nécessaires à la 
communication entre ses 
différents acteurs  

   

OSCAR informe tous les 
membres de son activité  
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Auto évaluation OSCAR  

3.  Amélioration de la prise en charge globale [AXE 1]  

El®ment dôappr®ciation  

Lô®l®ment 
dôappr®ciation 
est-il 
présent ?  

Commentaire Action corrective  

 

¶ Oui  

¶ En partie 

¶ Non  

  

OSCAR favorise la lisibilité 
ŘŜ ƭΩƻǊƎŀƴƛǎŀǘƛƻƴ ƳƛǎŜ Ŝƴ 
place pour la prise en 
charge des personnes 
atteintes de maladies 
osseuses rares  

   

OSCAR facilite ƭΩƻǊƛŜƴǘŀǘƛƻƴ 
des patients  

   

OSCAR facilite ƭΩƻǊƛŜƴǘŀǘƛƻƴ 
des professionnels 

   

OSCAR coordonne les 
différents acteurs  

   

OSCAR favorise la diffusion  
ŘŜ ƭΩŜȄǇŜǊǘƛǎŜ Ŝǘ ŘŜǎ 
connaissances dans un 
ƻōƧŜŎǘƛŦ ŘΩŞǉǳƛǘŞ ǎǳǊ ƭŜ 
territoire national  

   

OSCAR favorise la création 
ŘΩǳƴ ŎƻƴǘƛƴǳǳƳ ŘΩŀŎǘƛƻƴ 
entre les acteurs sanitaires, 
sociaux, médico-sociaux  

   

OSCAR permet des 
échanges privilégié entres 
les différentes acteurs 
professionnels et associatifs  
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Auto évaluation OSCAR  

4.  Développement de la recherche [AXE 2]  

El®ment dôappr®ciation  

Lô®lément 
dôappr®ciation 
est-il 
présent ?  

Commentaire Action corrective  

 

¶ Oui  

¶ En partie 

¶ Non  

  

OSCAR dispose de toute 
ƭΩƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴ ǳǘƛƭŜ ǎǳǊ ƭŜǎ 
bases de données de ses 
centres 

   

OSCAR dispose de toute 
ƭΩƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴ ǳǘƛƭŜ ǎǳǊ ƭŜ 
réseau des laboratoires de 
diagnostic et de recherche 

   

OSCAR dispose de toute 
ƭΩƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴ ǳǘƛƭŜ ǎǳǊ ƭŜǎ 
projets et travaux de 
recherche en cours 

   

OSCAR dispose de toute 
ƭΩƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴ ǳǘƛƭŜ ǎǳǊ ƭŜǎ 
essais cliniques en cours 

   

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

   

 
  



OSCAR FSMR - tƭŀƴ ŘΩŀŎǘƛƻƴ нлмс   63 

Auto évaluation OSCAR 

5. Formation et information [AXE 3]      

9ƭŞƳŜƴǘ ŘΩŀǇǇǊŞŎƛŀǘƛƻƴ  

[ΩŞƭŞƳŜƴǘ 
ŘΩŀǇǇǊŞŎƛŀǘƛƻƴ 
est-il 
présent ?  

Commentaire Action corrective  

 

¶ Oui  

¶ En partie 

¶ Non  

  

OSCAR dispose de toute 
ƭΩƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴ ǳǘƛƭŜ ǎǳǊ ƭŜǎ 
initiatives déjà prises et 
suscite des programmes 
ŘΩŜƴǎŜƛƎƴŜƳŜƴǘ Ŝǘ ƭŀ 
création de diplômes inter-
universitaires 

 
 

  

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

 
  

OSCAR diffuse des 
informations de qualité à 
ses acteurs et partenaires 
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Auto évaluation OSCAR 

6. Synthèse  

Difficultés rencontrées dans la conduite des missions   

9ȄΦ ŀŎŎŝǎ Ł ƭΩƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴΣ ŦƛƴŀƴŎŜƳŜƴǘΣ ǊŜǎǎƻǳǊŎŜǎ ƘǳƳŀƛƴŜǎΣ ŞǉǳƛǇŜƳŜƴǘ ƳŀǘŞǊƛŜƭ Ŝǘ ƛƴŦƻǊƳŀǘƛǉǳŜΣ ŜǘŎ  
 
 

5ƛŦŦƛŎǳƭǘŞǎ ǊŜƴŎƻƴǘǊŞŜǎ Řŀƴǎ ƭŀ ŎƻƴŘǳƛǘŜ ŘŜ ƭΩŀǳǘƻ-évaluation   

9ȄΦ ŎƻƳǇǊŞƘŜƴǎƛƻƴ ŘŜǎ ƛǘŜƳǎ ŘΩŀǇǇǊŞŎƛŀǘƛƻƴΣ ǊŜŎǳŜƛƭ ŘŜǎ ǊŞǇƻƴǎŜǎΣ ŜǘŎ  
 
 

!Ŏǘƛƻƴǎ ŎƻǊǊŜŎǘƛǾŜǎ ǇƻǳǊ ƭŜ Ǉƭŀƴ ŘΩŀŎǘƛƻƴ bҌм    

Objectifs 
ŘΩŀƳŞƭƛƻǊŀǘƛƻƴ 

identifiés 

Actions correctives 
proposées 

Echéancier Indicateurs 
ŘΩŞǾŀƭǳŀǘƛƻƴ 

Critères associés 
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ANNEXES 
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Annexe 1. Centres de référence et centres de compétences OSCAR 

    

Paris Necker Pr. Valérie Cormier-Daire Lyon Pr. Roland Chapurlat Paris Bicêtre Pr. Agnès Linglart CRMR / 3 sites coordinateurs

Paris Cochin Pr. Christian Roux Caen Pr. Marie-Laure Kottler

Paris Lariboisière Pr. Martine Cohen-Solal Limoges Pr. Anne Lienhardt

Paris Trousseau Dr. Véronique Forin 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

Caen Dr. Alexandra Desdoits Clermont-Ferrand Dr. Christine Francannet Amiens Dr. Hélène Bony-Trifunovic

Clermont-Ferrand Dr. Christine Francannet La Réunion Pr. Bérénice Doray Besançon Dr. Anne-Marie Bertrand

La Réunion Pr. Bérénice Doray Lille Pr. Bernard Cortet Bordeaux Pr. Pascal Barat

Lille Dr. Anne Dieux Marseille Pr. Pierre Lafforgue Brest Pr. Véronique Kerlan

Limoges Dr. Virginie Vacquerie Montpellier Pr. David Genevieve Clermont-Ferrand Pr. Igor Tauveron

Lyon Dr. Massimiliano Rossi Nancy Pr. Pierre Journeau Dijon Pr. Frédéric Huet

Marseille Dr. Sabine Sigaudy Paris Lariboisière Pr. Philippe Orcel Grenoble Pr. Olivier Chabre

Montpellier Pr. David Genevieve Rennes Pr. Pascal Guggenbuhl Lille Dr. Jacques Weill

Nancy Pr. Pierre Journeau Strasbourg Dr. Rose-Marie Javier Montpellier Dr. Cyril Amouroux

Nantes Dr. Bertrand Isidor Toulouse Pr. Michel Laroche Nancy Pr. Bruno Leheup

Nice Dr. Fabienne Giuliano Nantes Dr. Sabine Baron

Rennes Pr. Philippe Violas Nice Dr. Kathy Wagner

Strasbourg Dr. Elise Schaefer Reims Dr. Pierre-François Souchon

Toulouse Pr. Jean-Pierre Salles Strasbourg Dr. Sylvie Soskin

Tours Dr. Myriam Bouillo

Les 52 centres de soins de la filière OSCAR

CRMR / 10 sites constitutifs

39 Centres de Compétence

MOC

Maladies Osseuses Constitutionnelles

DF

Dysplasie Fibreuse des os

CaP

Métabolisme phosphocalcique
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Annexe 2. Centres de soins associés à la filière OSCAR 
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Annexe 3. Membres des Groupes de Travail  OSCAR 

GT1. Le Patient 

Bénédicte Alliot !hL ό!ǎǎƻŎƛŀǘƛƻƴ ŘŜ ƭΩhǎǘŞƻƎŜƴŝǎŜ LƳǇŀǊŦŀƛǘŜύ 
Marie-Louise Bejar APPT (Association des Personnes de Petite Taille) 
Joana Bengoa Hôpital Universitaire Necker enfants malades 
Christophe Boillon AFSCDL (Syndrome Cornélia de Lange) 
Philippe Brun ASSYMCAL (Association des Malades Porteurs du Syndrome de McCune - Albright de Dysplasie Fibreuse des Os) 
Delphine Chambolle RVRH-XLH (Rachitisme vitamino résistant ς hypophosphatémique) 
Béatrice Childs Hôpital Universitaire Necker enfants malades 
Isabelle Courtois CHU de Saint-Etienne 
Alain Dajean FNS (France Nano Sport) 
Ghislaine Dajean APPT (Association des Personnes de Petite Taille) 
Caroline Darmouni APPT (Association des Personnes de Petite Taille) 
Sandra Dehaye Ollier-Maffucci Europe 
Angélique Desrosiers ex-ASHC (ex-Association Syndrome Hajdu Cheney) 
Patricia Dethyre Mon Métier à Ecrire 
Guillemette Devernois K20 (Association des maladies de l'empreinte du chromosome 20) 
Pierre-Alexandre Devernois K20 (Association des maladies de l'empreinte du chromosome 20) 
Bernadette Drouet AMEM (Maladie des exostoses multiples) 
Chrystèle Durand AMEM (Maladie des exostoses multiples) 
Philippe Ferrer ASL (Syndrome de Lowe) 
Cécile Foujols AFSKF (Association Française du Syndrome de Klippel-Feil) 
Ghislaine Gaussot AFSKF (Association Française du Syndrome de Klippel-Feil) 
Delphine Genevaz VML (Vaincre les maladies lysosomales) 
Nadine Giat ASP (Association Syndrome de Poland) 
Pol Harvengt RVRH-XLH (Rachitisme vitamino résistant ς hypophosphatémique) 
Natalie Holenka Hypoparathyroïdisme France 
Danièle Hugues APPT (Association des Personnes de Petite Taille) 
Michèle Jadas RVRH-XLH (Rachitisme vitamino résistant ς hypophosphatémique) 
Sixtine Jardé Fondation Groupama pour la Santé 
Nolwenn Jean-Marçais CHU de Dijon 
Nelly Jodar APPT (Association des Personnes de Petite Taille) 
Thierry La Fragette FOP France (Fibrodysplasie Ossifiante Progressive) 
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Antoine Lagoutte FOP France (Fibrodysplasie Ossifiante Progressive) 
Anne-Sophie Lapointe VML (Vaincre les Maladies Lysosomales) 
Evelyne Largenton ASL (Syndrome de Lowe) 
Béatrice Le Chevert Hypoparathyroïdisme France 
Gaël Le Guern Projet Association Nail Patella 
Emeline Marquant AP-HM 
Elisabeth Martin Ollier Maffucci Europe 
Anne-Claire Mazery Hôpital Universitaire Necker enfants malades 
Nadine Mellor !hL ό!ǎǎƻŎƛŀǘƛƻƴ ŘŜ ƭΩhǎǘŞƻƎŜƴŝǎŜ LƳǇŀǊŦŀƛǘŜύ 
Annie Moissin SOLHAND (Solidarité handicap) 
Sandrine Monnier AMEM (Maladie des exostoses multiples) 
Laurette Paravano !hL ό!ǎǎƻŎƛŀǘƛƻƴ ŘŜ ƭΩhǎǘŞƻƎŜƴŝǎŜ LƳǇŀǊŦŀƛǘŜύ 
Philippe Persyn AFOHA (Association Française de l'Ostéodystrophie Héréditaire d'Albright) 
Nathaly Quintero-Prigent Hôpitaux de Saint-Maurice 
Véronique Richard Hôpital Universitaire Necker enfants malades 
Nicole Samour SOTOS EVEIL (Association du syndrome de Sotos et troubles apparentés) 
Marc Thiellet Projet Association Nail Patella 
Steve Ursprung Hypophosphatasie Europe 
Martine Vallez AMEM (Maladie des exostoses multiples) 
Joseph Vandendriessche APPT (Association des Personnes de Petite Taille) 
Christine Vicard Maladies Rares Info Services 
 
GT2, Outils diagnostiques 

Catherine Chaussain Hôpital Bretonneau 
Corinne Collet Hôpital Lariboisière 
Catherine Cormier Hôpital Cochin 
Lucie Coppin CHU de Lille 
Muriel De La Dure Molla Hôpital Rothschild 
Anne Dieux-Coeslier CHU de Lille 
Céline Gaucher Université Paris Descartes 
Gabriel Kalifa Radiologue, Bourg-la-Reine 
Marie-Laure Kottler CHU de Caen 
Pauline Lallemant Hôpital Armand Trousseau 
Jean-Denis Laredo Hôpital Lariboisière 
Leila Lhaneche Hôpital Lariboisière 
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Gérard Maruani Hôpital Universitaire Necker enfants malades 
Caroline Michot Hôpital universitaire Necker enfants malades 
Arnaud Molin CHU de Caen 
Sophie Monnot Hôpital Universitaire Necker enfants malades 
Etienne Mornet Centre hospitalier de Versailles 
Marie-Françoise Odou CHU de Lille 
Michel Panuel AP-HM - Hôpital Nord 
Eric Pasmant Hôpital Cochin 
Michel Polak Hôpital Universitaire Necker enfants malades 
Dominique Prié Hôpital Universitaire Necker enfants malades 
Olivier Prodhomme CHU de Montpellier 
Chloé Quélin CHU de Rennes 
Sara Raza Khan Université Paris Descartes 
Nicolas Richard CHU de Caen 
Manon Ricquebourg Hôpital Lariboisière 
Elise Schaefer CHU de Strasbourg 
Caroline Silve Hôpital Cochin 
Jean-Claude Souberbielle Hôpital Universitaire Necker enfants malades 
Catherine Tréguier CHU de Rennes 
Rosa Vargas-Poussou Hôpital européen Georges Pompidou 
Emmanuelle Vignot Hospices civils de Lyon 
 
GT3, Recherche translationnelle 

Claire Bardet Université Paris Descartes 
Ariane Berdal Université Paris-Diderot 
Claudine Blin Université de Nice 
Martine Cohen-Solal Inserm U1132, Hôpital Lariboisière 
Céline Colnot Inserm U1163, Paris 
Cyrille Confavreux Hospices civils de Lyon 
Valérie Cormier-Daire Hôpital Universitaire Necker enfants malades 
Federico Di Rocco Hospices civils de Lyon 
Mathilde Doyard Inserm U1163, Paris 
Sanaa Eddiry CHU de Toulouse 
Isabelle Gennero CHU de Toulouse 
Pol Harvengt RVRH-XLH (Rachitisme vitamino résistant ς hypophosphatémique) 
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Danièle Hugues APPT (Association des Personnes de Petite Taille) 
Bertrand Isidor CHU de Nantes 
Eugénie Koumakis Hôpital Cochin 
Anne-Sophie Lapointe VML (Vaincre les Maladies Lysosomales) 
Carine Le Goff Inserm U1163, Paris 
Laurence Legeai-Mallet Inserm U1163, Paris 
Jean-Pierre Salles CHU de Toulouse 
Alessia Usardi Hôpital Bicêtre 
Jean-Marc Vanacker IGFL/ENS Lyon 
Sibylle Vital Université Paris Descartes 
 
GT4, Transition 

Carol Bremond Hôpital Universitaire Necker enfants malades 
Fréderic Courson Hôpital Bretonneau 
Martha Darce Bello Hôpital Bicêtre 
Yahya Debza Hôpital Bicêtre 
Brigitte Delemer CHU de Reims 
Pierre-Alexandre Devernois K20 (Association des maladies de l'empreinte du chromosome 20) 
Thomas Edouard CHU de Toulouse 
Isabelle Fernandez Hôpital Bicêtre 
Aurélie Fontana Hospices civils de Lyon 
Elisabeth Fontanges Hospices civils de Lyon 
Anne Le Guennec Hôpital Universitaire Necker enfants malades 
Bruno Leheup CHU de Nancy 
Anne Lienhardt CHU de Limoges 
Agnès Linglart Hôpital Bicêtre 
Thanh (Sang) Ly CHU de Reims 
Asmaa Mamoune Hôpital Bicêtre 
Pierre Maroteaux Hôpital Universitaire Necker enfants malades 
Elisabeth Martin Ollier Maffucci Europe 
Nadia Mehsen CHU de Bordeaux 
Caroline Michot Hôpital Universitaire Necker enfants malades 
Zagorka (Zaga) Pejin Hôpital Universitaire Necker enfants malades 
Philippe Persyn AFOHA (Association Française de l'Ostéodystrophie Héréditaire d'Albright) 
Valérie Porquet-Bordes CHU de Toulouse 
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Anya Rothenbulher Hôpital Bicêtre 
Frédéric Sailhan Hôpital Cochin 
Jean-Pierre Salles CHU de Toulouse 
Thierry Thomas CHU de Saint-Etienne 
Alessia Usardi Hôpital Bicêtre 
 
GT5, Histoire naturelle 

Geneviève Baujat Hôpital Universitaire Necker enfants malades 
Karine Briot Hôpital Cochin 
Philippe Brun ASSYMCAL (Association des Malades Porteurs du Syndrome de McCune - Albright de Dysplasie Fibreuse des Os) 
Roland Chapurlat Hospices civils de Lyon 
Rémy Choquet BNDMR, AP-HP 
Caroline Darmouni APPT (Association des Personnes de Petite Taille) 
Sandra Dehaye Ollier-Maffucci Europe 
Déborah Gensburger Hospices civils de Lyon 
Marie Gonzales SOFFOET (Société Française de Foetopathologie) 
Pascal Guggenbuhl CHU de Rennes 
Muriel Herasse Hospices civils de Lyon 
Pascal Houillier Hôpital européen Georges Pompidou 
Marie Laure Kottler CHU de Caen 
Kim Hanh Le Quan Sang Hôpital Universitaire Necker enfants malades 
Bruno Leheup CHU de Nancy 
Catherine Pouzat Hôpital Universitaire Necker enfants malades 
Christian Roux Hôpital Cochin 
Delphine Zenaty Hôpital Robert Debré 
 
GT6, Guides pratiques 
Justine Bacchetta Hospices Civils de Lyon 
Genevieve Baujat Hôpital Universitaire Necker enfants malades 
Johann Beaudreuil Hôpital Lariboisière 
Sylvain Breton Hôpital Universitaire Necker enfants malades 
Valérie Cormier-Daire Hôpital Universitaire Necker enfants malades 
Françoise Debiais CHU de Poitiers 
Alexandra Desdoits CHU de Caen 
Valérie Devauchelle-Pensec  CHU de Brest 
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Brigitte Fauroux Hôpital Universitaire Necker enfants malades 
Élisabeth Fontanges Hospices civils de Lyon 
Véronique Forin Hôpital Trousseau 
Mélanie Fradin CHU de Rennes 
David Genevieve CHU de Montpellier 
Alice Goldenberg CHU de Rouen 
Fabienne Giuliano CHU de Nice 
Rose-Marie Javier CHU de Strasbourg 
Pierre Journeau CHU de Nancy 
Gabriel Kalifa Radiologue, Bourg-la-Reine 
Michel Lemoine Hôpital Universitaire Necker enfants malades 
Anne Lienhardt-Roussie CHU de Limoges 
Stéphanie Luzi Hôpital Universitaire Necker enfants malades 
Elisabeth Martin Ollier Maffucci Europe 
Valérie Merzoug Hôpital Bicêtre 
Brigitte Mignot CHU de Besançon 
Laurette Paravano !hL ό!ǎǎƻŎƛŀǘƛƻƴ ŘŜ ƭΩhǎǘŞƻƎŜƴŝǎŜ LƳǇŀǊŦŀƛǘŜύ 
Graziella Pinto Hôpital Universitaire Necker enfants malades 
Catherine Pouzat Hôpital Universitaire Necker enfants malades 
Massimiliano Rossi  Hospices civils de Lyon 
Anya Rothenbuhler Hôpital Bicêtre 
Sabine Sigaudy AP-HM - Hôpital de la Timone 
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Annexe 4. Principales pathologies OSCAR 

Achondroplasie (ORPHA15) 
 
Hypochondroplasie (ORPHA429) 
 
Avance staturale 

¶ Syndrome de Weaver (ORPHA3447) 

¶ Syndrome de Sotos et syndrome de Sotos-like (ORPHA821) 

¶ Syndrome de Marshall-Smith (ORPHA561) 

¶ Syndrome de Protée (ORPHA744) 

¶ Syndrome CLOVE (ORPHA140944) 

¶ Syndrome de Marfan (ORPHA558) 

¶ Arachnodactylie congénitale avec contractures (ORPHA115) 

¶ Syndrome de Loeys-Dietz (ORPHA60030) 

¶ Syndrome de grande taille-scoliose-macrodactylie du gros orteil (ORPHA329191) 

Ciliopathies avec atteinte squelettique 

¶ Dysplasie chondroectodermique (Syndrome d'Ellis-van Creveld) (ORPHA289) 

¶ Dysplasie thoracique asphyxiante (JATD; Syndrome de Jeune) (ORPHA474) 

¶ Dysplasie cranio-ectodermique type 1,2 (Syndrome de Sensenbrenner) (ORPHA1515) 

¶ Syndrome de Saldino-Mainzer (ORPHA140969) 

¶ Dysplasie thoraco-laryngo-pelvienne (syndrome de Barnes) (ORPHA3317) 

¶ Syndrome oro-facio-digital type 4 (Mohr-Majewski) (ORPHA2753) 

¶ Syndrome des côtes courtes-polydactylie type 1 (Saldino-Noonan) (ORPHA93270) 

¶ Syndrome des côtes courtes-polydactylie type 2 (Majewski) (ORPHA93269) 

¶ Syndrome des côtes courtes-polydactylie type 3 (Verma-Naumoff) (ORPHA93271) 

¶ Syndrome des côtes courtes-polydactylie type 4 (Beemer) (ORPHA93268) 

Dysplasies mésoméliques 

¶ Dyschondrostéose de Leri-Weill, ORPHA240 

¶ Dysplasie mésomélique type Langer (LMD)/Dyschondrostéose homozygote, ORPHA2632 
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Craniosynostoses isolées et syndromiques 

¶ Nanisme ostéoglophonique (ORPHA2645) 

¶ Syndrome de Pfeiffer (ORPHA710) 

¶ Syndrome d'Apert (ORPHA87) 

¶ Syndrome de Crouzon (ORPHA207) 

¶ Dysplasie osseuse avec incurvation des membres (ORPHA93439) 

¶ {ȅƴŘǊƻƳŜ ŘΩ!ƴǘƭŜȅ-Bixler [ORPHA83, {ȅƴŘΦ ŘΩ!ƴǘƭŜȅ-Bixler (FGFR2) et ORPHA63269, Synd. d'Antley-Bixler avec anomalie génitale et trouble de la stéroïdogenèse] 

¶ Syndrome de Saethre-Chotzen (OPRPHA794) 

¶ Syndrome de Shprintzen-Goldberg (ORPHA2462) 

¶ Syndrome de Baller-Gerold (ORPHA1225) 

¶ Syndrome de Carpenter (ORPHA65759) 

Dysostoses craniofaciales (ORPHA93453) 

¶ Syndrome de Treacher-Collins (ORPHA861) 

¶ Syndrome oro-facio-digital de type 1 (OFD1) (ORPHA2750) 

¶ Dysostose acrofaciale type Weyers (ORPHA952) 

¶ Syndrome cranio-fronto-nasal (ORPHA1520) 

¶ Dysplasie fronto-nasale type 1 (ORPHA391474, Dysplasie fronto-nasale liée à ALX3) 

¶ Syndrome de Miller (ORPHA246, dysostose acrofaciale postaxiale) 

¶ Syndrome de Nager (ORPHA245) 

Dysostoses à prédominance vertébrale avec ou sans atteinte costale (ORPHA93454) 

¶ Triade de Currarino (ORPHA1552) 

¶ Dysostoses spondylocostales autosomiques récessives (type 1-4 et 6) (ORPHA2311) 

¶ Dysostose spondylocostale autosomique dominante (type 5) (ORPHA1797) 

¶ Anomalie/syndrome de Klippel-Feil (ORPHA2345) 

¶ Syndrome cérébro-costo-mandibulaire (ORPHA1393, et ORPHA263508 pour forme « like ») 

¶ Dysostose diaphano-spondylaire (ORPHA66637) 

¶ Dysplasie spondylo-mégaépiphysaire-métaphysaire (ORPHA228387) 

¶ Dysplasie spondylo-carpo-tarsienne (ORPHA3275) 

Dysostoses rotuliennes (ORPHA93455) 

¶ Dysplasie ischio-patellaire (Syndrome de la petite rotule) (ORPHA1509, Syndrome coxo-podo-patellaire) 

¶ Syndrome Nail-Patella (Onycho-ostéodysplasie) (ORPHA2614,) 

¶ Syndrome génito-patellaire (ORPHA85201) 
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¶ Syndrome de Meier-Gorlin (Syndrome de microtie-anomalies squelettiques-petite 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 (ORPHA93384) 

¶ Brachydactylie type D (ORPHA93385) 

¶ Brachydactylie type E (ORPHA93387) 

¶ Brachydactylie-anonychie (ORPHA1487, Syndrome de Cooks) 

Brachydactylies (avec atteinte extrasquelettique) 

¶ Syndrome d'Adams-Oliver (ORPHA974) 

¶ Syndrome de Catel-Manzke (ORPHA1388) 

¶ Syndrome de Feingold (ORPHA1305) 

Anomalies réductionnelles des membres (ORPHA294955) 

¶ Syndrome cubito-mammaire (ORPHA3138) 

¶ Anémie de Fanconi (ORPHA84) 

¶ Thrombocytopénie - aplasie radiale (TAR) (ORPHA3320) 

¶ Syndrome Holt-Oram (ORPHA392) 

¶ Syndrome d'Okihiro (ORPHA93293) 

¶ Syndrome de Cousin (ORPHA93333, dysplasie pelviscapulaire) 

¶ Syndrome de Roberts (ORPHA3103) 

¶ Syndrome de tibia aplasique-ectrodactylie/Syndrome d'hémimélie tibiale-ectrodactylie (ORPHA3329) 

¶ Hémimélie tibiale (ORPHA93322) 

¶ Hémimélie tibiale-polysyndactylie-pouce triphalangé (ORPHA3332 et ORPHA988) 

¶ Syndrome d'Al Awadi-Raas-Rothschild (ORPHA2879, Phocomélie de type Schinzel) 

¶ Syndrome de Furhmann (ORPHA2854) 

¶ Syndrome RAPADILINO (ORPHA3021) 

¶ Syndrome de Poland (ORPHA2911) 

¶ Syndrome d'hypoplasie du fémur-faciès particulier (FHUFS) (ORPHA1988, Syndrome fémoro-facial) 

¶ Syndrome fémoro-péronéo-cubital (FFU) (ORPHA2019, Complexe fémoro-péronéo-cubital, complexe FFU) 

¶ Syndrome de Hanhart (ORPHA989, Syndrome d'hypoglossie-hypodactylie) 
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Ectrodactylies (avec ou sans autre anomalie) 

¶ Syndrome AEC (Syndrome d'ankyloblépharon-anomalies ectodermiques-fente labiopalatine) (ORPHA1071) 

¶ Syndrome EEC3 (Syndrome d'ectrodactylie-dysplasie ectodermique-fente labiopalatine type 3) (ORPHA1896) 

¶ Syndrome EEC1 (Syndrome d'ectrodactylie-dysplasie ectodermique-fente labiopalatine type 1) (ORPHA1896) 

¶ Syndrome EEM (Syndrome de dysplasie ectodermique-ectrodactylie-dystrophie maculaire) (ORPHA1897) 

¶ Syndrome « limb-mammary » (Syndrome d'anomalies des membres-anomalies mammaires, syndrome SLM) (ORPHA69085) 

¶ Syndrome ADULT (acro-dermato-ungual-lacrimal-tooth) (syndrome de pigment anormal-ectrodactylie-hypodontie) (ORPHA978) 

¶ Mains et pieds fendus, Ectrodactylie non syndromique (ORPHA2440) 

¶ Syndrome de Hartsfield  (ORPHA2117, Syndrome de Hartsfield-Bixler-Demyer) 

Polydactylie - Syndactylie ς Triphalangie 

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

¶ Polydactylie postaxiale isolée (ORPHA93335, décrit sous ORPHA294942) 

¶ Syndrome de pouce triphalangé-polydactylie (ORPHA2950, Syndrome de pouce triphalangé-polysyndactylie) 

¶ Syndrome de Greig (ORPHA380) 

¶ Syndrome de Pallister-Hall (ORPHA672) 

¶ Synpolydactylie (ORPHA93403, Syndactylie de type 2) 

¶ Syndrome de Townes-Brocks (syndrome REAR, « Renal-ear-anal-radial » (ORPHA857) 

¶ Syndrome lacrymo-auriculo-dento-digital (syndrome LADD) (ORPHA2363) 

¶ Syndrome acrocalleux (ORPHA36) 

¶ Dysplasie acro-pectoro-vertébrale (syndrome F) (ORPHA957) 

¶ Syndrome de Laurin-Sandrow (ORPHA2378) 

¶ Syndrome de Cenani-Lenz (ORPHA3258) 

¶ Syndrome STAR (Syndrome de syndactylie-télécanthus-malformations rénale et anogénitale) (ORPHA140952) 

¶ Syndrome de Filippi (ORPHA23255) 

Anomalies de la formation des articulations et synostoses 

¶ Syndrome des synostoses multiples (ORPHA3237, regroupe 3 OMIM/3 gènes) 

¶ Syndrome de synostose radio-ulnaire-thrombocytopénie amégacaryocytique (ORPHA71289) 

¶ Syndrome de Liebenberg (ORPHA1275, Syndrome de brachydactylie-dysplasie des coudes et des poignets) 

¶ Pied bot congénital (ORPHA199315, Pied bot familial avec ou sans autres anomalies des membres inférieurs) 

¶ Syndrome Char (ORPHA46627) 

Dysplasie Fibreuse et Syndrome de McCune Albright (ORPHA249 et ORPHA562) 
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Dysplasies acroméliques 

¶ Syndrome de Myhre (ORPHA2588) 

¶ Dysplasie géléophysique (ORPHA2623) 

¶ Syndrome de Weill-Marchesani (ORPHA3449) 

¶ Dysplasie acromicrique (ORPHA969) 

Syndromes avec brachydactylie et épiphyses en cônes 

¶ Acrodysostose (ORPHA950) 

¶ Acro-scypho-dysplasie métaphysaire (ORPHA1240)) 

¶ Ostéodystrophie héréditaire d'Albright (ORPHA665) 

¶ Dysplasie phalango-épiphysaire en ailes d'anges (ASPED) (ORPHA63442) 

¶ Syndromes tricho-rhino-phalangiens de type 1 et 3 (ORPHA77258) 

¶ Dysplasie acro-capito-fémorale (ORPHA63446) 

¶ Syndrome de Saldino-Mainzer (ORPHA140969) 

¶ Syndrome de Sensenbrenner (Dysplasie cranio-ectodermique) (ORPHA1515) 

Dysplasies acromésoméliques 

¶ Dysplasie acromésomélique type Maroteaux (ORPHA40) 

¶ Dysplasie acromésomélique type Grebe (ORPHA2098) 

¶ Syndrome d'aplasie fibulaire-brachydactylie (syndrome de Du Pan) (ORPHA2639) 

¶ Dysplasie acromésomélique avec anomalies génitales 

¶ Dysplasie acromésomélique type Osebold-wŜƳƻƴŘƛƴƛ όhwtI!фооунΣ .ǊŀŎƘȅŘŀŎǘȅƭƛŜ ǘȅǇŜ !сΣ {ȅƴŘǊƻƳŜ ŘΩhǎŜōƻƭŘ-Remondini) 

Dysplasie cléido-crânienne (ORPHA1452) 
 
Dysplasies métaphysaires 

¶ Chondrodysplasie métaphysaire type Schmid (ORPHA174) 

¶ CCH (Hypoplasie cartilage-cheveux/ Chondrodysplasie métaphysaire autosomique récessive/Chondrodysplasie métaphysaire type McKusick) (ORPHA175) 

¶ Chondrodysplasie métaphysaire CCH-like liée à POP1 

¶ Chondrodysplasie métaphysaire de Jansen (ORPHA33067) 

¶ Syndrome d'Eiken (ORPHA79106) 

¶ Syndrome de Shwachman-Diamond (ORPHA811) 

¶ Anadysplasie métaphysaire (ORPHA1040) 

¶ Chondrodysplasie métaphysaire type Spahr (ORPHA2501) 

¶ Dysplasie métaphysaire avec hypoplasie maxillaire et brachydactylie (ORPHA2504) 
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Dysplasies avec luxations multiples 

¶ Syndrome de Desbuquois avec anomalie des mains (ORPHA1425) 

¶ Syndrome de Desbuquois sans anomalies des mains (ORPHA1425) 

¶ Syndrome de Desbuquois, variant Kim (ORPHA1425) 

¶ Dysplasie pseudodiastrophique (ORPHA85174 

¶ Dysplasie spondylo-épimétaphysaire avec hyperlaxité ligamentaire type leptodactylique (type Hall) (ORPHA93360) 

¶ Chondrodysplasie avec luxations congénitales liée à CHST3 (Syndrome de Larsen autosomique récessif) (ORPHA263463) 

¶ Atélostéogenèse type 3 (AO3) (ORPHA56305) 

¶ Syndrome de Larsen autosomique dominant (ORPHA503) 

¶ Syndrome de Larsen de la Réunion (ORPHA294049) 

¶ Syndrome de Larsen-like lié à B3GAT3 (ORPHA284139) 

Dysplasies polyépiphysaires (ORPHA251) 
 
Dysplasie diastrophique (ORPHA628) 
 
Pseudo-achondroplasie (ORPHA750) 
 
Dysplasies spondylo-métaphysaires (SMD) (ORPHA254) 

¶ Dysplasie spondylo-enchondrale (SPENCD) (ORPHA1855) 

¶ Odontochondrodysplasie (ODCD) (ORPHA166272, Syndrome de Goldblatt) 

¶ Dysplasie spondylo-métaphysaire type Sutcliffe (Dysplasie spondylo-métaphysaire type fracture en coins) (ORPHA93315) 

¶ Dysplasie spondylo-métaphysaire avec dystrophie des cônes et des bâtonnets (ORPHA85167) 

¶ Dysplasie spondylo-métaphysaire type axial avec dégénérescence rétinienne (ORPHA168549) 

¶ Dysplasie de Kozlowski (ORPHA93314) 

¶ Dysplasie spondylométaphysaire type Sedaghatian (ORPHA93317) 

Dysplasies spondyloépi(meta)physaires [SE(M)D] DSEM 

¶ Dysplasie de Dyggve-Melchior-Clausen (DMC) (ORPHA239) 

¶ Dysplasie de Smith-McCort (ORPHA178355) 

¶ Dysplasie immuno-osseuse de Schimke (ORPHA1830) 

¶ Dysplasie spondyloépiphysaire (SED) type Wolcott-Rallison (ORPHA1667) 

¶ Dysplasie spondylo-épimétaphysaire (DSEM) liée à la matriline-3 (ORPHA156728) 

¶ Dysplasie spondylo-épimétaphysaire (DSEM) avec calcifications (ORPHA93358) 

¶ Dysplasie spondylo-ŞǇƛǇƘȅǎŀƛǊŜ ǘŀǊŘƛǾŜ ό5{9¢ύ ƭƛŞŜ Ł ƭΩ· όhwtI!фонупύ 
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¶ SPONASTRIME (ORPHA93357) 

¶ Brachyolmie-amélogenèse imparfaite (ORPHA2899) 

¶ Syndrome CODAS (cérébro-oculo-dento-auriculo-squelettique) (ORPHA1458) 

¶ Opsismodysplasie (ORPHA2746) 

¶ Dysplasie spondylo-épiphysaire congénitale (SEDC) (ORPHA94068) 

¶ Dysplasie spondylo-épimétaphysaire (SEMD) type Strudwick (ORPHA93346) 

¶ Dysplasie de Kniest (ORPHA485) 

¶ Dysplasie spondylo-périphérique (ORPHA1856) 

¶ Dysplasie spondyloépiphysaire (SED) avec raccourcissement des métatarsiens (Dysplasie tchèque type métatarsique) (ORPHA137678) 

¶ Syndrome de Stickler (ORPHA828) 

Dysplasie spondylodysplastiques létales 

¶ Achondrogenèse type 1A (ORPHA93299) 

¶ Achondrogenèse type 1B (ORPHA93298) 

¶ Achondrogenèse type 2 (ORPHA93296) 

¶ Nanisme thanatophore (ORPHA2655) 

¶ Dysplasie Schneckenbecken (ORPHA3144) 

¶ Fibrochondrogenèse létale (ORPHA2021) 

¶ Chondrodysplasie de Blomstrand (ORPHA50945) 

Dysplasie spondylodysplastiques non forcément létales 

¶ Dysplasie spondylométaphysaire type Sedaghatian (ORPHA93317) 

¶ Opsismodysplasie (ORPHA2746) 

¶ Dysplasie spondylo-métaphysaire autosomique récessive type Mégarbané (type MAGMAS) (ORPHA401979) 

¶ Dysplasie métatropique (ORPHA2635) 

¶ Fibrochondrogenèse non létale (ORPHA2021) 

¶ Hypochondrogenèse (ORPHA93297) 

Fibrodysplasie ossifiante progressive, ORPHA337 
 
Maladie des exostoses multiples, ORPHA321 
 
Ostéolyses 

¶ Ostéolyse expansive familiale (ORPHA85195) 

¶ Dysplasie mandibulo-acrale de type A (ORPHA2457) 
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¶ Dysplasie mandibulo-acrale de type B (ORPHA2457) 

¶ Progeria de Hutchinson-Gilford (ORPHA740) 

¶ Syndrome de Torg-Winchester (ORPHA3460) 

¶ Syndrome de Hajdu-Cheney (ORPHA955) 

¶ Ostéolyse carpo-tarsienne multicentrique avec ou sans néphropathie (ORPHA2774) 

¶ Pycnodysostose (ORPHA763) 

¶ Dysplasie de Singleton-Merten (ORPHA85191) 

¶ Maladie de Gorham-Stout (ORPHA73) 

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

¶ Dysplasie fibreuse, forme polyostotique, forme monostotique, Syndrome de McCune Albright (ORPHA249 et ORPHA562) 

¶ 9ƴŎƘƻƴŘǊƻƳŀǘƻǎŜκaŀƭŀŘƛŜ ŘΩhƭƭƛŜǊ όhwtI!нфсύ 

¶ Syndrome de Maffucci (ORPHA163634) 

¶ Hétéroplasie osseuse progressive (ORPHA2762) 

¶ Dysplasie gnatho-diaphysaire (ORPHA53697) 

¶ Métachondromatose (ORPHA2499) 

¶ Dysplasie ostéoglophonique (ORPHA2645) 

¶ Neurofibromatose type 1 (ORPHA636) 

¶ Ostéochondromatose carpotarsienne (ORPHA2767) 

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

¶ Dysplasie épiphysaire hémimélique (Maladie de Trevor) (ORPHA1822) 

¶ Génochondromatose (ORPHA85197, type 1 et ORPHA93398, type2) 

Ostéogénèses imparfaites et autres fragilités osseuses congénitales 

¶ Ostéogenèse imparfaite modérée (OI type 1) (ORPHA216796) 

¶ Ostéogenèse imparfaite létale (OI type 2) (ORPHA216804) 

¶ Ostéogenèse imparfaite sévère/progressivement déformante (OI type 3) (ORPHA216812) 

¶ Ostéogenèse imparfaite type 4 (ORPHA216820) 

¶ Ostéogenèse imparfaite avec calcification des membranes interosseuses et/ou cals hypertrophiques (OI type 5) (ORPHA216828) 

¶ Syndrome de Bruck (ORPHA2771) 

¶ Syndrome ostéoporose-pseudogliome (ORPHA2788) 

¶ Ostéoporose idiopathique juvénile (ORPHA85193) 

¶ Syndrome de Cole-Carpenter (ORPHA2050) 

¶ Syndrome spondylo-oculaire (ORPHA85194) 

¶ Syndromes d'Ehlers-Danlos type progéroïdes (ORPHA75496) 



OSCAR FSMR - tƭŀƴ ŘΩŀŎǘƛƻƴ нлмс   82 

¶ Gérodermie ostéodysplasique (ORPHA2078) 

¶ Hypophosphatasie (ORPHA436) 

hǎǘŞƻǇŞǘǊƻǎŜǎ ŘŜ ƭΩŜƴŦŀƴǘ Ŝǘ ŘŜ ƭΩŀŘǳƭǘŜ Ŝǘ ŀǳǘǊŜǎ ƳŀƭŀŘƛŜǎ ŎƻƴŘŜƴǎŀƴǘŜǎ  

¶ Ostéopétrose, forme infantile sévère (ORPHA667, Ostéopétrose maligne autosomique récessive) 

¶ Ostéopétrose infantile avec dysplasie neuroaxonale (ORPHA85179) 

¶ Ostéopétrose, forme intermédiaire (ORPHA667) 

¶ Ostéopétrose avec acidose tubulaire rénale (ORPHA2785) 

¶ Ostéopétrose à début tardif, type 1 (ORPHA2783, Ostéopétrose autosomique dominante type 1) 

¶ Ostéopétrose à début tardif, type 2 (ORPHA53, Ostéopétrose d'Albers-Schönberg/Ostéopétrose autosomique dominante type 2) 

¶ Ostéopétrose-dysplasie ectodermique-déficit immunitaire (OLEDAID) (ORPHA69088) 

¶ Pycnodysostose (ORPHA763) 

¶ Ostéopoecilie isolée (ORPHA166119) 

¶ Mélorhéostose avec ostéopoecilie (ORPHA1879, Mélorhéostose avec ostéopoïkilose) 

¶ Otéopathie striée - sclérose crânienne (OSSC) (ORPHA2780) 

¶ Mélorhéostose (ORPHA2485) 

Autres maladies osseuses sclérosantes (Groupe 24) 

¶ Dysplasie cranio-métaphysaire (ORPHA1522) 

¶ Dysplasie diaphysaire de Camurati-Engelmann (ORPHA1328) 

¶ Dysplasie de Ghosal (ORPHA1802) 

¶ Ostéoarthropathie hypertrophique (ORPHA248095) 

¶ Pachydermopériostose (ORPHA2796) 

¶ Dysplasie oculo-dento-osseuse (ORPHA2710) 

¶ Maladie de Paget juvénile (ORPHA2801) 

¶ Sclérostéose (ORPHA3152) 

¶ Hyperostose endostéale, type van Buchem (ORPHA3416) 

¶ Dysplasie tricho-dento-osseuse (ORPHA3352) 

¶ Dysplasie cranio-diaphysaire (ORPHA1513) 

¶ Dysplasie hyperostotique de Lenz-Majewski (ORPHA2658) 

¶ Maladie de Pyle (ORPHA3005) 

Dysplasies osseuses avec os grêles (Dysplasies avec gracilité osseuse) 

¶ Syndrome 3M (ORPHA2616) 

¶ Syndrome de Kenny-Caffey (ORPHA2333) 
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¶ Ostéocraniosténose (ORPHA2763) 

¶ Syndrome IMAGe (ORPHA85173) 

¶ Syndrome d'Hallermann-Streiff (ORPHA2108) 

Nanismes primordiaux 

¶ Nanisme microcéphalique ostéodysplasique primordial types 1 et 3 (ORPHA2636) 

¶ Nanisme microcéphalique ostéodysplasique primordial type 2 (ORPHA2637) 

¶ Syndrome de Seckel (ORPHA808) 

¶ Syndrome de Meier-Gorlin (ORPHA2554, Syndrome de microtie-anomalies squelettiques-petite taille) 

¶ Syndrome de Floating-Harbor (ORPHA2044) 

¶ Syndrome LIG4 (ORPHA99812) 

Chondrodysplasies ponctuées (ORPHA93442) 

¶ Chondrodysplasie ponctuée non rhizomélique (ORPHA176), groupe incluant notamment : 
o Syndrome de Conradi-Hünermann-Happle (Chondrodysplasie ponctuée dominante liée à l'X, ORPHA35173) 
o Chondrodysplasie ponctuée avec brachytéléphalangie (ORPHA79345) 
o Chondrodysplasie ponctuée tibio-métacarpienne (ORPHA79346) 

¶ Chondrodysplasie ponctuée rhizomélique (ORPHA177) 

¶ Syndrome CHILD (ORPHA139) 

¶ Syndrome de Keutel (ORPHA85202) 

¶ Dysplasie de Greenberg (ORPHA1426) 

¶ Dysplasie de type Astley-Kendall (ORPHA85175) 

Maladies lysosomales avec atteinte osseuse (Dysostosis Multiplex) 

¶ Mucopolysaccharidose type 1H/1S (Hurler, Hurler-Scheie, Scheie) (ORPHA579) 

¶ Mucopolysaccharidose type 2 (Hunter) (ORPHA580) 

¶ Mucopolysaccharidose type 3 (Sanfilippo) (ORPHA581) 

¶ Mucopolysaccharidose type 4 (Morquio) (ORPHA582) 
o Mucopolysaccharidose type 4A (309297) 
o Mucopolysaccharidose type 4B (309310) 

¶ Mucopolysaccharidose type 6 (Maroteaux-Lamy) (ORPHA583) 

Hypercalcémies à PTH basse 

¶ Hypersensibilités à la Vitamine D 
o La plupart de cause non identifiée 
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o Intoxication à la vitamine D 
o Mutations du gène de la 24 hydroxylase ou hypercalcémie infantile autosomique récessive (ORPHA300547) 

¶ Hypercalcémie par synthèse inadaptée de 1,25(OH)2D (secondaire à une autre pathologie) 
o Cytostéatonécrose du nouveau-né 
o tŀǘƘƻƭƻƎƛŜǎ ŀǾŜŎ ƎǊŀƴǳƭƻƳŀǘƻǎŜ όǎŀǊŎƻƠŘƻǎŜκhwtI!тфтΣ ǘǳōŜǊŎǳƭƻǎŜΧύ 
o Hypercalcémie infantile du syndrome de Williams (microdélétion de la région 7q11.23/ORPHA904) 

¶ Hypophosphatasie 
o Hypophosphatasie périnatale létale (ORPHA247623) 
o Hypophosphatasie prénatale bénigne (ORPHA247638) 
o Hypophosphatasie infantile (ORPHA247651) 
o Hypophosphatasie de l'enfant (ORPHA247667) 
o Hypophosphatasie de l'adulte (ORPHA247676) 
o Odontohypophosphatasie (ORPHA247685) 

Hypercalcémies à PTH dosable, normale ou élevée 

¶ Hyperparthyroïdies primaires et/ou adénomes du sujet jeune ou familiaux 
o Hyperparathyroïdie primitive ou adénome parathyroïdien familiaux (ORPHA2207 et ORPHA99877) 
o Syndrome d'hyperparathyroïdie-tumeur mandibulaire (ORPHA99880) 
o Néoplasie endocrinienne multiple 1 (ORPHA652) et 2 (ORPHA653) 
o Hypercalcémie hypocalciurie familiale (ORPHA405) 

¶ Hyperparathyroïdie néonatale sévère (ORPHA417) 
¶ Chondrodysplasie métaphysaire type Jansen (ORPHA33067) 
¶ Hyperparthyroïdies primaires auto-immunes : !ƴǘƛŎƻǊǇǎ ōƭƻǉǳŀƴǘ ƭΩŀŎǘƛǾƛǘŞ Řǳ /ŀ{w 

Hypocalcémie à PTH basse : hypoparathyroïdies 

¶ Hypoparathyroïdie isolée 
o Hypocalcémie-hypercalciurie familiale autosomique dominante (HAD, ORPHA428) 
o Hypoparathyroïdie isolée familiale due à l'agénésie de la glande parathyroïde (ORPHA2239) 
o Hypoparathyroïdie isolée familiale par défaut de sécrétion de la PTH (ORPHA189466) 

¶ Hypoparathyroïdie auto-immune 
o Syndrome APECED (polyendocrinopathie auto-immune  type 1, ORPHA3453) 
o Auto-anticorps activant anti CaSR 
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¶ Hypoparathyroïdie syndromique 
o Syndrome de Di George, 22q11 (ORPHA567) 
o Syndrome de Kearns-Sayre (ORPHA480) 
o Syndrome de Kenny-Caffey (ORPHA2333) 
o Syndrome HRD (syndrome de Sanjad-Sakati, ORPHA2323) 
o Syndrome de Bartter (ORPHA263417) 
o Syndrome HDR hypoparathyroïdie-surdité-dysplasie rénale (ORPHA2237) 

Hypocalcémie à PTH élevée : pseudohypoparathyroidies 

¶ Pseudohypoparathyroïdies (PHP) 
o PHP1A (ORPHA79443) 
o PHP1B (ORPHA94089) 
o PHP1C (ORPHA79444) 

¶ Pseudopseudohypoparathyroïdies (PPHP) (ORPHA79445) 
¶ Hétéroplasie osseuse progressive (POH) (ORPHA2762) 
¶ Acrodysostose ou PHP2 (ORPHA950 et ORPHA94090) 

Hypocalcémie avec PTH élevée : défaut de la vitamine D 

¶ Rachitisme hypocalcémique vitamine D-dépendant 
¶ Rachitismes pseudo-carentiels 

o Rachitisme hypocalcémique vitamine D-dépendant (ORPHA289157) (type I) 
o Rachitisme hypocalcémique résistant à la vitamine D (ORPHA93160) (type II) 

Hypophosphatémies par excès de FGF23 

¶ Hypophosphatémie FGF23 induites (Fuite tubulaire isolée de phosphate) 
o Hypophosphatémie liée à l'X (XLH) (ORPHA89936) 
o Rachitisme hypophosphatémique autosomique dominant (ADHR1) (ORPHA89937) 
o Dysplasie ostéoglophonique (nanisme ostéoglophonique) (ORPHA2645) 
o Rachitisme hypophosphatémique autosomique récessif (ARHR1 et 2) (ORPHA289176) 
o Dysplasie osseuse ostéosclérotique létale (ARHR3/Syndrome de Raine) (ORPHA1832) 
o Syndrome de McCune Albright (ORPHA562) 
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o Syndrome de Schimmelpenning/Syndrome du naevus sébacé linéaire (ORPHA2612) 

¶ Ostéomalacie oncogénique/Ostéomalacie hypophosphatémique oncogénique (TIO, tumor-induced osteomalacia) (ORPHA352540) 

Hypophosphatémies par anomalies du tubule rénal : FGF23 effondré 

¶ Fuite tubulaire de phosphate et hypercalciurie 
o Rachitisme hypophosphatémique héréditaire avec hypercalciurie (ORPHA157215) 
o Hypophosphatémie dominante avec néphrolithiase ou ostéoporose (ORPHA244305) 

¶ Fuite tubulaire par tubulopathie complexe 
o Cystinose (ORPHA213) 
o Syndrome de Toni-Debré-Fanconi/Syndrome de Fanconi primaire (rénotubulaire) (ORPHA3337) 
o Secondaire à une chimiothérapie à toxicité tubulaire (platine ou autre) 
o Syndrome de Dent (maladie de Dent, MD) (ORPHA1652) 
o Syndrome de Lowe/syndrome oculo-cérébro-rénal (ORPHA534) 

IȅǇŜǊǇƘƻǎǇƘŀǘŞƳƛŜǎ ǇŀǊ ŘŞŦŀǳǘ ŘΩŜȄŎǊŞǘƛƻƴ ǘǳōǳƭŀƛǊŜ ǊŞƴŀƭŜ ŘŜǎ ǇƘƻǎǇƘŀǘŜǎ 

¶ Syndrome de calcinose tumorale hyperphosphatémique familiale/Hyperostose hyperphosphatémique (ORPHA306661) 
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Annexe 5. Laboratoires de diagnostic moléculaire OSCAR 

Laboratoire (ville, responsable) Nom de la pathologie/groupe de pathologies Responsable de la pathologie/groupe de 
pathologies (2 noms max) 

Genes 

Laboratoire de diagnostic moléculaire, 
Paris, Necker 

 Pr. JP. Bonnefont SHOX, DYM, RAB33B LIFR, COL1A1 et A2, LEPRE1, CRTAP, FKBP10, PPIB,  
SERPINH1, IFITM5, SP7/OTX, PLOD2, RANKL, SLC26A2, CUL7, OBSL1, 
TRPV4, NIPBL, SMC1L1, HDAC8, GNAI3, EFTUD2, GLI3, 

Laboratoire de biochimie et génétique 
moléculaire, Paris, Lariboisière 

 Dr. C. Collet ALX4, EFNB1, RAB23, FGFR1, FGFR2, FGFR3, TWIST1, MSX2, TCF12, ERF, 
LRP5, CLCN7, TCIRG1, SOST, CTSK,  TGFB1, TNFRSF11A, WNT1, RUNX2, 
TCOF1, POLR1D et POLR1C. 

Explorations du métabolisme 
phosphocalcique, Paris, Necker 

 Dr. JC Souberbielle 
Pr D. Prié 

 

Réseau Métabolisme calcium et 
phosphate 

Réseau MOC Réseau MOC Réseau MOC 

Laboratoire de Biologie Moléculaire, 
Hôpital de la conception, AP-HM 
Marseille 

Résistances à la PTH (acrodysostoses,  
pseudohypoparathyroidies,  
pseudopseudohypoparathyroidie,) 

Anne Barlier 
anne.barlier@ap-hm.fr 

GNAS/Gsalpha 

Service de Genetique et Embryologie 
medicales Batiment Ketty Schwartz 
Hopital Trousseau 
Paris  

 Dr.Sandra Chantot-Bastaraud 
sandra.chantot-bastaraud@trs.aphp.fr 

Disomie snp array 

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

Hyper/hypocalcémie, Résistance à la PTH, PHP 1a, 1b, 1c, 
Syndrome de McCune-Albright, Hétéroplasie progressive 
osseuse, Rachitisme pseudocarentiel, Rachitisme vitamino 
résistant, Dyschondrostéose de Leri-weill, Fibrodysplasie 
osseuse 

Marie Laure Kottler 
Nicolas Richard 
kottler-ml@chu-caen.fr 

GNAS/Gsalpha, STX16, CYP24A1, PTH, CYP27B, CYPR2R1, VDR, SHOX, 
ACVR1CaSR/ PKAR1/PDE4/Ga11 

Laboratoire de Biochimie, Génétique 
Moléculaire 
CHU Dupuytren (Pr F. Sturtz) 
avenue Martin-Luther-King 
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 
Simon-Bouy Brigitte 
emornet@ch-versailles.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@CHRU-LILLE.FR 
 

CASR,MEN1, HRPT2, PTH, GCM2 
 

Laboratoire de Biochimie Hormonale et 
Génétique (Catherine Boileau) 
Hôpital Bichat Claude Bernard, 75018, 
Paris  

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

Caroline 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 ciblées, 
PCRq, CGH array, Micro satellites 

Laboratoire de Génétique moléculaire 
(Pr Xavier Jeunemaitre) 

Syndrome Hypercalcémie/Hypocalciurie, Hypocalcémie 
Autosomique dominante, Rachitisme hypophosphatémique 

Dr Rosa Vargas-Poussou 
rosa.vargas@egp.aphp.fr 

CASR, AP2S1 et GNA11, CASR et GNA11, SLC34A3, SLC34A1 et SLC9A3R1 

mailto:sandra.chantot-bastaraud@trs.aphp.fr
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HEGP Paris 
20 rue Leblanc 75015 Paris 

avec hypercalciurie , Hypophosphatémies avec 
hypercalciurie et/ou ostéoporose 

Laboratoire de Biochimie Hormonale et 
Biologie Moléculaire (Isabelle Gennero) 
Institut Fédératif de Biologie, CHU de 
Toulouse, 31059  Toulouse cedex 9 

Biologie moléculaire de la croissance, biochimie de la 
ŎǊƻƛǎǎŀƴŎŜ Ŝǘ ŘŜ ƭΩƻǎǘŞƻƎŜƴŞǎŜ 

Dr Isabelle Gennero 
Gennero.i@chu-toulouse.fr 
 

wŞŎŜǇǘŜǳǊ ŘŜ ƭΩƘƻǊƳƻƴŜ ŘŜ ŎǊƻƛǎǎŀƴŎŜΣ ǎƛƎƴŀƭƛǎŀǘƛƻƴ ƛƴǘǊŀŎŜƭƭǳƭŀƛǊŜ 
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Annexe 6Φ {ƛǘŜǎ ŘΩŜȄǇƭƻǊŀǘƛƻƴ ǇƘƻǎǇƘƻcalciques OSCAR  

Structure  Unité Clinique  Laboratoire de Biologie Clinique  
Examens Densitométriques 
Osseux  

CHU Angers Service d'Endocrinologie adulte 
Pole de biologie Département de 
Biochimie et Génétique Rhumatologie 

  Service de Rhumatologie     

CHU de Bordeaux Service de Néphrologie 
Laboratoire Hormonologie Marqueurs 
Tumoraux Service d'imagerie médicale 

  Service d'Endocrinologie adulte     

  
5B Néphrologie, Endocrinologie, Diabétologie et Pédiatrie 
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 Ferrand - 
Hôpital Montpied Service d'Endocrinologie     

CHU de Lille Service de Rhumatologie 
UF d Hormonologie (8819), Centre de 
Biologie 

Service de Médecine nucléaire, 
Hôpital Salengro 

CHU de Limoge     Service de Rhumatologie 

CHU de Nancy     Service d'endocrinologie 

CHU de Nantes - Hôtel Dieu Service de Rhumatologie Laboratoire de Biochimie 
Service de Rhumatologie, 
Service de Gériatrie 

  Service de Pédiatrie     

CHU de Nîmes Maladies métaboliques et endocriniennes   Médecine Nucléaire 

  service de Rhumatologie     

  Service de Néphrologie Laboratoire de Biochimie Médecine Nucléaire 

CHU de Rennes   
Unité Fonctionnelle d'Hormonologie 
Service Biochimie   

CHU de Rouen Service d'Endocrinologie, Diabète et Maladies Métaboliques     
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  Service de Rhumatologie et Unité de Densitométrie     

  Service d'Endocrinologie Pédiatrique Institut de Biologie Clinique     

CHU de St-Etienne Service de Rhumatologie Laboratoire de Biochimie   Service de rhumatologie 

CHU de Toulouse - Hôpital 
Purpan     

Laboratoire de Biochimie 
Hormonologie   

CHU Grenoble Service d'Endocrinologie-Diabétologie-Nutrition 

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

CHU Nancy 
Consultation de Médecine infantile et génétique clinique- 
Unité dendocrinologie- Diabétologie pédiatrique     

CHU Paris Centre - Hôpital 
Bicêtre   Hormonologie 

Biophysique et Médecine 
Nucléaire 

CHU Paris Centre - Hôpital 
Cochin 

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

Service de Diagnostic Automatisé 
(SDBA)   Rhumatologie A 

  Service de Rhumatologie B   Rhumatologie B 

    Service d'hormonologie   

CHU Paris Centre - Hôpital 
Lariboisière Service de Rhumatologie 

Inserm U1132 biologie de l'os et du 
cartilage Bioscar Médecine nucléaire 

Hôpital Européen Georges 
Pompidou 

Physiologie-Explorations fonctionnelles Rénales et 
Métaboliques     

CHU Paris Centre - Hôpital 
Necker Service de physiologie 

[ŀōƻǊŀǘƻƛǊŜ ŘΩƘƻǊƳƻƴƻƭƻƎƛŜΣ {ŜǊǾƛŎŜ 
des Explorations Fonctionnelles 

Service des explorations 
fonctionnelles  
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Annexe 7. Réseau imagerie & densitométrie osseuse OSCAR 

prénom nom spécialité Lieu équipement EOS équipement DXA expertise anténatale 

Catherine Adamsbaum radiologie pédiatrique Paris Bicêtre 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 Lariboisière oui 
  

Corinne Boyer radiologie pédiatrique Nice oui 
  

Sylvain Breton radiologie pédiatrique Paris Necker 
   

François Chalard radiologie pédiatrique Paris Trousseau oui 
  

Jean-François Chateil radiologie pédiatrique Bordeaux oui 
 

oui 

Philippe Clapuyt radiologie pédiatrique Louvain - Clin. Univ. St Luc 
   

Hubert Ducou Le Pointe radiologie pédiatrique Paris Trousseau oui 
  

Solène Ferey radiologie pédiatrique Genève oui 
 

oui 

Catherine Garel  radiologie pédiatrique Paris Trousseau oui 
 

oui 

Marion Havez-Enjolras radiologie pédiatrique Bordeaux oui 
  

Gabriel Kalifa radiologie pédiatrique Paris 
   

Céline Klein radiologie pédiatrique Paris Necker 
   

Karen Lambot radiologie pédiatrique Marseille (libéral) 
   

Jean-Denis Laredo radiologie adulte Paris Lariboisière oui 
  

Béatrice Leloutre radiologie pédiatrique Nice oui 
  

Aicha  Ltaief radiologie adulte Lyon 
   

Stéphanie Luzi radiologie pédiatrique Paris Necker non oui 
 

Valérie Merzoug radiologie pédiatrique Paris Cochin-Bicêtre oui 
 

oui 

Michel  Panuel radiologie pédiatrique Marseille oui 
 

oui 

Caroline Parlier radiologie adulte Paris Lariboisière oui 
  

Jean-Baptiste  Pialat radiologie adulte Lyon ? 
  

Olivier  Prodhomme radiologie pédiatrique Montpellier oui 
 

oui 

Catherine Tréguier radiologie pédiatrique Rennes oui 
 

oui 
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Annexe 8. wŞǎŜŀǳ ŦǆǘƻǇŀǘƘƻƭƻƎƛŜ  

Gwenaelle ANDRE Service de Pathologie Bordeaux 

Cristina ANTAL Université de Strasbourg - Faculté de Médecine - Institut d'histologie Strasbourg 

Bettina BESSIERES Unité de foeto-pathologie - Laboratoire histo-embryologie et cytogénétique  Paris Necker 

Sophie COLLARDEAU-FRACHON Centre de pathologie Est Lyon  

Suonavy KHUNG-SAVATOVSKY Service de foetopathologie Paris Robert Debré 

Laurence LOEUILLET Service de Pathologie Paris Cochin 

Jean-Pierre MASUTTI Laboratoire de foetopathologie  Nancy 

Yuri MUSIZZANO 
Département de Biopathologie cellulaire et tissulaire des tumeurs - Équipe médicale 
anatomie et cytologie pathologiques 

Montpellier 

Sophie PATRIER Service d'Anatomie Pathologique Rouen 

Marie-Josée PEREZ Equipe Médicale de Génétique Prénatale et de Foetopathologie Montpellier 

Chloé QUELIN Laboratoire d'Anatomie et Cytologie Pathologiques Rennes 
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Annexe 9. Equipes de recherche OSCAR  

Responsable Laboratoire de rattachement Adresse du laboratoire  Ville 

Benkirane-Jessel Nadia   Faculté de Médecine; Laboratoire de 
Nanomédecine régénérative Ostéoarticulaire et 
Dentaire (RNM) 

Faculté de Médecine, 11 rue Humann, 67085, 
Strasbourg 

Strasbourg 

Blin Claudine UMR 7370 CNRS, LP2M, Equipe 
« ostéoimmunologie, niches et inflammation » 

Faculté de médecine 3ème étage, 28 avenue 
de Valombrose, 06107 Nice cedex 02 

Nice 

Bouvard Daniel  INSERM UMR1209; Institut Albert Bonniot  Site Santé BP170 La Tronche 38046 Grenoble 
Cedex09 

Grenoble 

Briot Karine  INSERM UMR 1153  CRESS Hopital Cochin, 75014 Paris  Paris 

Chappard Daniel  GEROM EA 4658 IRIS-IBS, Institut de Biologie en Santé CHU 
Angers  49933 ANGERS Cedex France 

Angers 

Chapurlat Roland  INSERM UMR 1033 Pavillon F, Hôpital E Herriot Lyon Lyon 

Chaussain Catherine  EA2496 faculté dentaire EA2496 Laboratoires Pathologies, Imagerie et 
Biothérapies orofaciales 1 rue Maurice 
Arnoux 92120 Montrouge 

 Paris Descartes  

Cohen-Solal Martine  INSERM UMR1132 Hôpital Lariboisiere, Paris Paris Lariboisière 

Colnot Céline Institut Imagine, Laboratoire de régénération 
osseuse  

24 boulevard du Montparnasse, 75015 PARIS Paris 

Combes Christèle & Rey Christian  CIRIMAT ENSIACET ς CIRIMAT, 4 allée Emile Monso, 
31030 Toulouse cedex 4 

Toulouse 

Cormier-Daire Valérie  INSERM UMR-S 1163   Imagine - Institut des Maladies Génétiques        
Hôpital Necker-Enfants Malades  149, rue de 
Sèvres 75015 Paris 

Paris 

Gouze Elvire  U1065, Centre méditerranéen de médecine 
moléculaire 

151 rte st Antoine de Ginestière, 06204 Nice Nice 

Jorgensen Christian  CHU - IRMB + INSERM UMR1183 80 Avenue Augustin Fliche, CHRU Saint-Eloi, 
Montpellier 

Montpellier 

Linglart Agnes  INSERM UMR 1169 batiment pincus, hôpital bicetre, le kremlin 
bicetre 

Paris Kremlin Bicêtre 
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Mallein-Gerin Frédéric  Laboratoire de Biologie Tissulaire et Ingénierie 
Thérapeutique (LBTI) UMR CNRS 5305 

7, passage du Vercors 69367 Lyon Cedex 07 Lyon 

Penel Guillaume Faculté de chirurgie dentaire; Physiopathologie 
des Maladies Osseuses Inflammatoires 

Faculté de chirurgie dentaire Place de Verdun 
59000 Lille et Boulevard du Bassin Napoléon, 
BP 120 62327 BOULOGNE SUR MER 
(laboratoire sur 2 sites : Université de Lille et 
¦ƴƛǾŜǊǎƛǘŞ Řǳ [ƛǘǘƻǊŀƭ /ƾǘŜ ŘΩhǇŀƭŜύ 

Lille 

Peyruchaud Olivier  INSERM UMR1033 Faculté de Médecine Lyon Est (domaine 
Laennec) rue Guillaume Paradin, 69372 Lyon 
cedex 08 

Lyon 

Rannou François  UMR-S 1124; Toxicology, Pharmacology and 
Cellular Signaling 

45 rue des Saints Pères, 75006 Paris Paris 

Salles Jean Pierre  INSERM UMR1043 Centre physiopathologie de toulouse Purpan 
CHU Purpan  31059 Toulouse 

Toulouse 

Silve Caroline  INSERM UMR 1169 Hôpital Bicêtre, le Kremlin Bicêtre Paris Kremlin Bicêtre 

Swider Pascal & Lorthois Sylvie IMFT CNRS UMR 5502 , PPR1 et HDE Toulouse 2 allées C. Soula 31400 Toulouse Toulouse 

Vanacker Jean-Marc  Institut de Génomique Fonctionnelle de Lyon 32-34 av Tony Garnier 69007 Lyon Lyon 
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Annexe 10. Sociétés savantes  

= Association Nationale des Praticiens de Génétique Moléculaire  ANPGM 

= Groupe de Recherche Ŝǘ ŘΩLƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴ ǎǳǊ ƭŜǎ hǎǘŞƻǇƻǊƻǎŜǎ GRIO 

Groupe des radiologues pédiatriques travaillant sur les MOC, au sein de la ({ƻŎƛŞǘŞ CǊŀƴŎƻǇƘƻƴŜ ŘΩLƳŀƎerie Pédiatrique et Prénatale) SFIPP 

Ґ {ƻŎƛŞǘŞ CǊŀƴœŀƛǎŜ ŘΩ9ƴŘƻŎǊƛƴƻƭƻƎƛŜ  SFE 

= Société Française de Pédiatrie  SFP 

Ґ {ƻŎƛŞǘŞ CǊŀƴœŀƛǎŜ ŘΩ9ƴŘƻŎǊƛƴƻƭƻƎƛŜ Ŝǘ 5ƛŀōŞǘƻƭƻƎƛŜ tŞŘƛŀǘǊƛǉue  SFEDP 

= Société Française de Rhumatologie SFR 

= Société Française de Foetopathologie  SOFFOET 

Ґ {ƻŎƛŞǘŞ CǊŀƴœŀƛǎŜ ŘΩhǊǘƘƻǇŞŘƛŜ Pédiatrique  SOFOP 
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Annexe 11. Associations de patients  

AFOHA Association Française de l'Ostéodystrophie Héréditaire d'Albright 

AFSCDL Syndrome Cornélia de lange 

AFSKF Association Française du Syndrome de Klippel-Feil 

AMEM Maladie des exostoses multiples 

AOI Association de lôOst®ogen¯se Imparfaite 

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 

Hypoparathyroïdisme France Hypoparathyroïdisme France 

HYPOPHOSPHATASIE EUROPE Hypophosphatasie Europe 

K20 Association des maladies de l'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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Annexe 12. Transition  

Etat des lieux complémentaire, réalisé entre février et mars 2016   
 
н ǉǳŜǎǘƛƻƴƴŀƛǊŜǎ ƻƴǘ ŞǘŞ ǊŞŀƭƛǎŞǎ ǇŀǊ ƭŜ D¢п Ŝǘ ŜƴǾƻȅŞǎ ŀǳȄ ǇŞŘƛŀǘǊŜǎ Ŝǘ ŀǳȄ ƳŞŘŜŎƛƴǎ ŘΩŀŘǳƭǘŜǎ h{/!w ό/wawΣ //aw Ŝǘ ŎŜƴǘǊŜǎ associés).  
рп ǊŞǇƻƴǎŜǎ ƻƴǘ ŞǘŞ ƻōǘŜƴǳŜǎ ǇƻǳǊ ƭŜ ǉǳŜǎǘƛƻƴƴŀƛǊŜ ŘŜǎǘƛƴŞ ŀǳȄ ǇŞŘƛŀǘǊŜǎ Ŝǘ нл ǇƻǳǊ ŎŜƭǳƛ ŘŜǎǘƛƴŞ ŀǳȄ ƳŞŘŜŎƛƴǎ ŘΩŀŘǳƭǘes avec un bon maillage national. 
Voici les principales réponses apportées par ces questionnaires : 

 
Č [Ŝ ǇǊƻŎŜǎǎǳǎ ŘŜ ǘǊŀƴǎƛǘƛƻƴ Ŝǎǘ ŎƻƴǎƛŘŞǊŞ ŎƻƳƳŜ ƛƴǎǳŦŦƛǎŀƴǘ ǇƻǳǊ Ǉƭǳǎ ŘŜ сл҈ ŘŜǎ ƳŞŘŜŎƛƴǎ ƛƴǘŜǊǊƻƎŞǎΣ ŀƭƻǊǎ ǉǳΩƛƭ Ŝǎǘ ƧǳƎŞ ƛƴŘispensable au transfert 

de suiǾƛ Ŝƴ ǎŜŎǘŜǳǊ ŀŘǳƭǘŜ ŎƻƳǇŞǘŜƴǘ ǇŀǊ рл҈ ŘΩŜƴǘǊŜ ŜǳȄΦ 
 
Č Les principaux risques liés au transfert du suivi sont : 
 

o la sortie du circuit de soin des jeunes adultes  
o ƭΩŀǇǇŀǊƛǘƛƻƴ ŘŜ ŎƻƳǇƭƛŎŀǘƛƻƴǎ ƛƴŎƻƴƴǳŜǎ ŀǳǇŀǊŀǾŀƴǘ ŎƘŜȊ ƭΩŜƴŦŀƴǘΦ 

 
Č Les principales difficultés rencontrées pendant la transition sont : 
 

o la réticence des jeunes patients à être transférés pour leur suivi dans un secteur adulte 
o ƭΩŀōǎŜƴŎŜ ŘŜ ƎǳƛŘŜ ς recommandations générales sur le processus de transition ς transfert 
o ƭΩŀōǎŜƴŎŜ ŘŜ ŦƻǊƳŀǘƛƻƴ ǎǇŞŎƛŦƛǉǳŜ Ŝǘ ŘƻƴŎ ŘŜ ŎƻƳǇŞǘŜƴŎŜ ŘŜǎ ƳŞŘŜŎƛƴǎ Řǳ ǎŜŎǘŜǳǊ ŘΩŀŘǳƭǘŜ 

 
Č Plus de 85% des médecins ayant répondu déclarent ne pas être formés et/ou informés sur le processus de transition. 

 
Č Lƭ ƴΩȅ ŀ Ǉŀǎ ŘŜ ǇŀǊǘŀƎŜ ŘŜ ǊŜƎƛǎǘǊŜǎ ŜƴǘǊŜ ƭŜǎ ǎŜŎǘŜǳǊǎ ǇŞŘƛŀǘǊƛǉǳŜǎ Ŝǘ ŀŘǳƭǘŜǎ ǎŜƭƻƴ plus de 65% des médecins interrogés. 
 
Č ¦ƴ ōŜǎƻƛƴ ƛƳǇƻǊǘŀƴǘ ŘŜ ǇǎȅŎƘƻƭƻƎǳŜǎ Ŝǘ ŘΩŀǎǎƛǎǘŀƴǘŜǎ ǎƻŎƛŀƭŜǎ ǇƻǳǊ ŀƛŘŜǊ ƭŜǎ ƧŜǳƴŜǎ ǇŀǘƛŜƴǘǎ ǇŜƴŘŀƴǘ ƭŜǳǊ ǘǊŀƴǎƛǘƛƻƴΦ 
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Annexe 13. Bases de données    

Etat des lieux factuel GT5 Histoire Naturelle  
 
Cet état des lieǳȄ ǎΩŜǎǘ ōŀǎŞ Řŀƴǎ ǳƴ ǇǊŜƳƛŜǊ ǘŜƳǇǎ ǎǳǊ ƭŜǎ ǊŞǎǳƭǘŀǘǎ ŘŜ ƭΩŜƴǉǳşǘŜ BNDMR ǎǳǊ ƭΩǳtilisation de bases de données et réalisée auprès des Centre de 
Référence puis des Centres de Compétence, en 2015. 

 
Č Les 13 Centres de Référence Maladies Rares (CRMR) interrogés ont répondu. 5 utilisent déjà CeMaRa (CRMR de la Dysplasie Fibreuse (DF) et CRMR 

des Maladies Osseuses Constitutionnelles (MOC)). Parmi les 8 centres des pathologies du métabolisme phosphocalcique (CaP), 5 utilisent des listings 
patients ou base de donnéeǎ ƛƴŘŞǇŜƴŘŀƴǘŜǎ όǘȅǇŜ 9ȄŎŜƭύ Ŝǘ о ƴΩǳǘƛƭƛǎŜƴǘ Ǉŀǎ ŘŜ ōŀǎŜ ŘŜ ŘƻƴƴŞŜǎΦ  

 
Č Parmi les Centres de Compétence Maladies Rares (CCMR) qui ont répondu (22/38), 14 ont dit utiliser CeMaRa, 6 utilisaient un listing patients local et 5 
ƴΩŀǾŀƛŜƴǘ Ǉŀǎ ŘŜ ōŀǎŜǎ ŘŜ ŘƻƴƴŞŜs. 

 
Č /ŜǇŜƴŘŀƴǘΣ ŎŜǎ ŜƴǉǳşǘŜǎ ƴΩƛƴǘŝƎǊŜƴǘ Ǉŀǎ ƭŜǎ /ŜƴǘǊŜǎ ŀǎǎƻŎƛŞǎΣ ǉǳƛ ŎƻƭƭŀōƻǊŜƴǘ ŀǾŜŎ ƭŜǎ /ŜƴǘǊŜǎ ŘŜ wŞŦŞǊŜƴŎŜ h{/!wΦ hǊΣ ŀŦƛƴ Ře poursuivre des études 
ŞǇƛŘŞƳƛƻƭƻƎƛǉǳŜǎΣ ƛƭ Ŝǎǘ ŜǎǎŜƴǘƛŜƭ ŘŜ ǇƻǳǾƻƛǊ ǾƛǎǳŀƭƛǎŜǊ ƭΩŜƴǎŜƳōƭŜ ŘŜǎ ǇŀǘƛŜƴǘǎ ŀǘǘŜƛƴǘǎ ŘΩǳƴŜ ƳşƳŜ Ƴŀladie.   

 
Č Certaines réponses demandaient à être vérifiées et précisées car certains CCMR sont également Centre de référence ou Centre de compétence pour 
ŘΩŀǳǘǊŜǎ ǘȅǇŜǎ ŘŜ ǇŀǘƘƻƭƻƎƛŜǎ όŎƻƳƳŜ ŎŜƭƭŜǎ ŘŜǎ ŦƛƭƛŝǊŜǎ CLw9b5h Ŝǘ !ƴ55L-Rares par exemple) et il y a des confusions. 

 
 

Etat des lieux réalisé par la filière (février à avril 2016) 
 
[ΩŞǘŀǘ ŘŜǎ ƭƛŜǳȄ ǎΩŜǎǘ ǇƻǳǊǎǳƛǾƛ ŀǾŜŎ ƭŀ ŎǊŞŀǘƛƻƴ ŘΩǳƴ ǉǳŜǎǘƛƻƴƴŀƛǊŜ ŜƴǾƻȅŞ : 

- ŀǳȄ //aw ǉǳƛ ƴΩƻƴǘ Ǉŀǎ ǊŞǇƻƴŘǳ Ł ƭΩŜƴǉǳşǘŜ ŘŜ ƭŀ .b5awΣ 
- ŀǳȄ //aw ǉǳƛ ƻƴǘ ǊŞǇƻƴŘǳ Ł ƭΩŜƴǉǳşǘŜ ŘŜ ƭŀ BNDMR, mais dont les réponses demandaient des précisions, 
- aux 19 Centres de soins associés 

 
Č Recensement des bases de données : 

 
!ǳ нт ŀǾǊƛƭΣ ǘƻǳǎ ƭŜǎ /ŜƴǘǊŜǎ ƴΩƻƴǘ Ǉŀǎ ŜƴŎƻǊŜ ǊŞǇƻƴŘǳ ό ул ҈ ŘŜ ǊŞǇƻƴǎes).  
42% des Centres déclarent utiliser CeMaRa : la grande majorité des Centres MOC utilisent CeMaRa (12/20) tandis que les Centres de compétence DF sont peu à 
ƭΩǳǘƛƭƛǎŜǊ όнκмрύ Ŝǘ ƴΩƻƴǘ ǇƻǳǊ ƭŀ ǇƭǳǇŀǊǘ Ǉŀǎ ŘŜ ōŀǎŜǎ ŘŜ ŘƻƴƴŞŜǎΦ 
En ce qui concerne les Centres CaP, hormis une exception, les 10 Centres qui ont déŎƭŀǊŞ ǳǘƛƭƛǎŜǊ /ŜaŀwŀΣ ƭŜ Ŧƻƴǘ Řŀƴǎ ƭŜ ŎŀŘǊŜ ŘŜ ƭŀ ŦƛƭƛŝǊŜ CLw9b5h Ŝǘ ƴΩȅ 
rentreraient pas les patients OSCAR. 
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Résultats au 27/04/2016 

 CeMaRa Autres bases Pas de bases Sans réponse 

CRMR MOC 4/4 0 0 0 

CCMR MOC 9/14 2 1 2 

CSA MOC 3/6 1 2 0 

CRMR DF 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 

CSA CaP 1 + 2 / 7 (FIRENDO) 2 2 2 

(CRMR : Centre de Référence Maladies Rares, CCMR : Centre de Compétence Maladies Rares, CSA : Centre de Soins Associé, MOC : maladies osseuses 
constitutionnelles, DF : dysplasie fibreuse, CaP : Maladies du métabolisme phosphocalcique) 
 
 

Č Types de pathologies suivies dans les centres interrogés (MOC, DF, CaP) : 
 
Les CCMR MOC et DF sont souvent associés et suivent donc les deux types de pathologies avec quelques pathologies du métabolisme CaP (Rachitisme 
vitaminorésistant, ΧύΦ Lƭ Ŝƴ Ǿŀ ŘŜ ƳşƳŜ ŘŜǎ /ŜƴǘǊŜǎ ŘŜ ǎƻƛƴǎ ŀǎǎƻŎƛŞǎΦ 
 
Les Centres CaP voient essentiellement des maladies du métabolisme phosphacalcique, parfois quelques MOC (ostéƻƎŜƴŝǎŜ ƛƳǇŀǊŦŀƛǘŜΣΧύ Ŝǘ ŘŜǎ ŘȅǎǇƭŀǎƛŜǎ 
fibreuses. Il est à noter que les patients atteints de Syndrome de McCune Albright y sont vus le plus souvent en tant que patients FIRENDO. 
 

Č Données renseignées dans la base de données / le listing patient : 
 
[Ωǳǘƛƭƛsation de CEMARA est assez standardisée et les données saisies sont de type administratives et cliniques, voire biologiques/génétiques, et correspondent la 
plupart du temps au set de données minimum de la BNDMR. 
{Ŝƭƻƴ ƭΩŜƴǉǳşǘŜ ŘŜ ƭŀ .b5awΣ ŎŜǎ ŘƻƴƴŞŜǎ Řƻƛvent cependant souvent être ressaisies dans le DPI pour le PMSI, l'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 locale Υ ƭŜǎ ŘƻƴƴŞŜǎ ǎƻƴǘ ŘΩΩƻǊŘǊŜ administratif et clinique, voire biologique/génétique comme dans le cas de 
CEMARA. 

- Un simple listing patient personnel : les données se résument presque toujours aux nom, prénom, date de naissance du patient et diagnostic. 
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Č Personnes impliquées dans la saisie des données : 

 
5ŀƴǎ ƭŜǎ /ŜƴǘǊŜǎ ah/ Ŝǘ 5CΣ ƭŜǎ ǇŜǊǎƻƴƴŜǎ ǉǳƛ ŜƴǘǊŜƴǘ ƭŜǎ ŘƻƴƴŞŜǎ Řŀƴǎ /Ŝaŀwŀ ǇŜǳǾŜƴǘ şǘǊŜ ŘΩƻǊŘǊŜ ƳŞŘƛŎŀƭ όƭŜ ƳŞŘŜŎƛƴ ƭǳƛ-même, un interne), paramédical 
όƛƴŦƛǊƳƛŜǊΣ ŎƻƴǎŜƛƭƭŝǊŜ Ŝƴ ƎŞƴŞǘƛǉǳŜύ ƻǳ ŀŘƳƛƴƛǎǘǊŀǘƛŦǎ όǎŜŎǊŞǘŀƛǊŜΣ !w/ΣΧύΦ  
 
Dans les Centres CaP, le soin de saisir les données dans CeMaRa est souvent confié aux chargées de mission de la filière FIRENDO. ? A SUPPRIMER ???? 
 
Les médecins utilisant une base de données locale personnelle y saisissent en général eux-mêmes les données.  
 
[ŀ ŦǊŞǉǳŜƴŎŜ ŘΩƛƴŎƭǳǎƛƻƴ ŘŜǎ ǇŀǘƛŜƴǘǎ Řŀƴǎ ƭŜǎ ōŀǎŜǎ ŘŜ ŘƻƴƴŞŜǎ ƻǳ ƭŜǎ ƭƛǎǘƛƴƎǎ ǇŀǘƛŜƴǘǎ Ŝǎǘ ǾŀǊƛŀōƭŜΦ [ŀ ǇƭǳǇŀǊǘ ŘŜǎ ǇŜǊǎƻƴƴes interrogées essaie de le faire à 
chaque consultation ou chaque semaine, mais avoue avoir souvent du retard. 
 
 
Conclusion : 
 
LΩŞǘŀǘ ŘŜǎ ƭƛŜǳȄ ŘŜ ƭΩǳǘƛƭƛǎŀǘƛƻƴ ŘŜ ōŀǎŜ ŘŜ ŘƻƴƴŞŜǎ ƳŜǘ Ŝƴ ŀǾŀƴǘ ƭŀ ƎǊŀƴŘŜ ƘŞǘŞǊƻƎŞƴŞƛǘŞ Ŝƴ ƳŀǘƛŝǊŜ ŘŜ ōŀǎŜǎ ŘŜ ŘƻƴƴŞŜǎΦ aƛǎŜ à part les Centres MOC et le 
centre de référence DF, peu de Centres utilisent CeMaRa. 
 
[Ŝǎ ƳŞŘŜŎƛƴǎ ŘŜǎ /ŜƴǘǊŜǎ ǉǳƛ ƴΩǳǘƛƭƛǎŜƴǘ Ǉŀs de base de données ou utilisent un listing patients personnel sont pour la plupart en demande de pouvoir utiliser 
CeMaRa mais ne le font pas  

o par méconnaissance de la base,  
o par manque de temps à accorder à la saisie,  
o car demandent une homogénéisation dans le codage des maladies 

 
Certains centres dont le Centre de Référence Anomalies phosphocalcique utilisent historiquement une base de données indépendante. Un « transfert » 
informatique de ces fichiers indépendants sur BaMaRa parait possible et sera à étudier au cas par cas. 
 
¢ƻǳǎ ƭŜǎ /ŜƴǘǊŜǎ ƴŜ ǘƛŜƴƴŜƴǘ Ǉŀǎ ƴŞŎŜǎǎŀƛǊŜƳŜƴǘ Ł ƧƻǳǊ ƭŀ ōŀǎŜ ŘŜ ŘƻƴƴŞŜǎ ǉǳΩƛƭǎ ǳǘƛƭƛǎŜƴǘΦ 
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Annexe 14. Programme des deux premières journées nationales OSCAR  

  


