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Promouvoir la recherche sur les maladies rares

aƛŜǳȄ ŎƻƴƴŀƞǘǊŜ ƭΩŞǇƛŘŞƳƛƻƭƻƎƛŜ ŘŜǎ ƳŀƭŀŘƛŜǎ ǊŀǊŜǎ
wŜŎǳŜƛƭ ŘΩŀŎǘƛǾƛǘŞ ŀǳ ƴƛǾŜŀǳ ƴŀǘƛƻƴŀƭΣ ōŀǎŜ ŘŜ ŘƻƴƴŞŜǎ ǇŀǊǘŀƎŞŜ
wŀǇǇƻǊǘ ŘΩŀǳǘƻ-ŞǾŀƭǳŀǘƛƻƴΣ CƛŎƘŜ ŘΩŀŎǘƛǾƛǘŞΣ .ŀǎŜ ŘŜ ŘƻƴƴŞŜǎ /9a!w!

Développer une information pour les malades, les professionnels de
santé et le grand public concernant les maladies rares
Plaquettes, Fiche pratique, Site Internet, Newsletters

hǊƎŀƴƛǎŜǊ ƭŜ ŘŞǇƛǎǘŀƎŜ Ŝǘ ƭΩŀŎŎŝǎ ŀǳȄ ǘŜǎǘǎ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛǉǳŜǎ
Diagnostic MAPT et Tau, dosage plasmatique progranuline

!ƳŞƭƛƻǊŜǊ ƭΩŀŎŎŝǎ ŀǳȄ ǎƻƛƴǎ Ŝǘ ƭŀ ǉǳŀƭƛǘŞ ŘŜ ƭŀ ǇǊƛǎŜ Ŝƴ ŎƘŀǊƎŜ
Structuration de la prise en charge

Engagements du CR et des CC

Axe n° 1 :

Axe n° 2 :

Axe n° 3 :

Axe n° 4 :

Axe n° 5 :
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Axe n°5 et Axe n°4

CMD pour chaque pathologie prise en charge par le CRef

Groupes de psychoéducation : DFT, PSP, DCB (APP

Consultation annonce de diagnostic

р Υ !ƳŞƭƛƻǊŜǊ ƭΩŀŎŎŝǎ ŀǳȄ ǎƻƛƴǎ Ŝǘ ƭŀ ǉǳŀƭƛǘŞ ŘŜ ƭŀ ǇǊƛǎŜ Ŝƴ ŎƘŀǊƎŜ

п Υ hǊƎŀƴƛǎŜǊ ƭŜ ŘŞǇƛǎǘŀƎŜ Ŝǘ ƭΩŀŎŎŝǎ ŀǳȄ ǘŜǎǘǎ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛǉǳŜǎ

Mise en route du diagnostic génétique Progranuline et Tau

Mise en route du dosage plasmatique de la Progranuline
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Axe n°2 : Auto-évaluation 2010

Constitution ŘΩǳƴgroupe ŘΩŀǳǘƻ-évaluation (demandé par la HAS) pour
remplir le dossierŘΩŀǳǘƻ-évaluation. Cegroupedevraréunir :

- desmembresdu Cref
- des personnesde ƭΩŀŘƳƛƴƛǎǘǊŀǘƛƻƴde ƭΩƘƾǇƛǘŀƭ(qualité, finance, conseil
médicalΧ.)
- descentresdecompétences
- desassociationsdepatients

Juin ςNovembre 2010

Novembre 2010

9ƴǾƻƛ Řǳ ŘƻǎǎƛŜǊ ŘΩŀǳǘƻ-évaluation à la HAS et au Ministère 

VisiteŘΩǳƴreprésentantde la DHOSpour vérifier cette auto-évaluation.
Uneréunionseraorganiséeavecle représentantde la DHOSet le groupe
ŘΩŀǳǘƻ-évaluation.
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Tableau 1: Tableau de bord de ƭΩŀŎǘƛǾƛǘŞ
Présenterun tableau de bord synthétiqueet commenterƭΩŞǾƻƭǳǘƛƻƴde ƭΩŀŎǘƛǾƛǘŞdepuis la
labellisation

bƻƳōǊŜ ŘΩŀŘǳƭǘŜǎ
bƻƳōǊŜ ŘΩŜƴŦŀƴǘǎ
Proportion 
enfants/adultes

répartition en % 
régionale, extra 
régionale, 
internationale (UE et 
hors UE)
Type de centre: centre 
de compétences 
(centre SLA, CRCM, 
CRTH, autres centres 
de compétences), 
services de spécialité, 
autres

Nombre de 
consultations (en C, 
CS)
Nombre 
ŘΩƘƻǎǇƛǘŀƭƛǎŀǘƛƻƴǎ 
(préciser 
ƭΩƘƻǎǇƛǘŀƭƛǎŀǘƛƻƴ 
complète, de jour ou 
HAD)
5Şƭŀƛ ŘΩŀǘǘŜƴǘŜ όǇŀǊ 
exemple durée 
moyenne pour obtenir 
un RDV, exprimé en 
semaine

Å1er diagnostic ou 1er

avis
b ςRecours
1) Second avis
-urgence
-programmé
2) Avis à distance
ÅSuivi par le centre

Nombre de patients 
vus, nombre de 
nouveaux malades

Ex: syndrome de 
Marfan

Caractéristique 
démographique 
des consultants

Origine 
géographique des 

consultants

ActivitéRépartition par 
type de 

consultation

Nombre de 
patients de la file 

active

Type de maladie 
ou atteinte

Engagement du centre de référence et centre de compétence : 
le recueil épidémiologique et la base de donnée

Axe n°2 Υ CƛŎƘŜ ŘΩŀŎǘƛǾƛǘŞ Ŝǘ wŜŎǳŜƛƭ
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Axe n°2 Υ CƛŎƘŜ ŘΩŀŎǘƛǾƛǘŞ Ŝǘ wŜŎǳŜƛƭ
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Plaquettes Fiche Pratique Newsletter

Axe n° 3 : Informer

[ΩƛƳǇǊŜǎǎƛƻƴ ŀ ŞǘŞ ƭŀƴŎŞŜ Ł ƭŀ 
Pitié-Salpêtrière

Informations et liens utiles 
pour les patients et familles

Information pour le réseau 
et les professionnels

Utilisables par tous et téléchargeables sur cref-demrares.fr

Envoyez-nous tous les documents que vous utilisez pour vos patients et qui 
peuvent être utile à tous
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Lancement officiel octobre 2009  : www.cref-demrares.fr

Axe n°3 : Site internet
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Axe n°3 : Site internet

Plus de 4 300 visites depuis son ouverture
Le nombre de visite augmente tous les mois (506 visites depuis le 1er juin)

Page la plus visitée : Information sur les DCB  (967 vis.)
La 2nd page la plus visitée : Information sur les DFT  (610 vis.)
La 3ème page la plus visitée : Equipe et prise en charge proposée  (450 vis.)
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« Centre de Compétence»

Entre 150 et 300 visites pour chaque centre de compétence 

bΩƘŞǎƛǘŜȊ Ǉŀǎ Ł ŀǇǇƻǊǘŜǊ ǘƻǳǘŜ ƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴ ǳǘƛƭŜ ǇƻǳǊ ƭŜǎ ǾƛǎƛǘŜǳǊǎ Η


