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Les plans nationaux maladies rares

PNMR : quelles @émanations ?

4 Plans Nationaux Maladies Rares
depuis 2005

AN v
-

des outils pour organiser 'orientation & la prise en charge
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Labellisation de

Centres de Référence Maladies Rares
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- v'par maladies rares
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* >1000 associations * le service national d’information et * 2023: 2326 centres maladies rares labellisés
de soutien, une équipe Campagne Nationale Relabellisation 2022-2023
professionnelle d’experts

& Faciliter le repérage des & Faciliter la défense des & Faciliter I'orientation des @ Faciliter la prise en charge pluridisciplinaire des
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Les plans nationaux maladies rares

PNMR : quelles @émanations ?

www.brain-team.fr

Patients | - 8§
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Equipes
hospitalieres

Sociétés
savantes

Acteurs du
\ﬁlére de santé ,~ meédico-social |
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* 4 Plans Nationaux Maladies Rares
En 2011

des ressources pour coordonner

Structuration Nationale

Labellisation des Filieres de Santé Maladies Rares
«nécessité de développer les mutualisations et les complémentarités entre les CRMR»

Institutionnels
Minsstere de Ia Santé
Agences régionales de santé

Sonales duTiag v'Assurent la coordination des Centres de Référence Maladies Rares

v'Organisées par thématique d’organes

v'Appliquent la politique de santé maladies rares : Plans Maladies Rares
v'Coordonnées par un médecin

v'Equipe projet

/’
maladies ranzs
Professionnels

Laboratoires
de diagnostic et
de recherche

de santé de ville e 2014 : 23 filieres de santé maladies rares labellisées =s

. Labellisées tous les 5 ans par le ministére de la santé
Secteur privé
indusme]s, duL\iques.

prestataires de service

filieres de santé

maladies rares
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Maladies
neurologiques

Malformations
pelviennes
et médullaires

Les 23 Filieres de Santeé

Maladies Rares

Malformations de
la téte, du cou
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Maladies i
dermatologiques

Anomalies du
développement
et déficience
intellectuelle

Maladies de l'os
du calcium et
du cartilage

Maladies
neuromusculaires
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IAnomalies du développement déficience
intellectuelle de causes rares

AnDDI-Rares

Pr Laurence Olivier-Faivre (Dijon)

Maladies cardiaques héréditaires

CARDIOGEN

Pr Philippe Charron (Paris)

Maladies rares a expression motrice ou
cognitive du systéme nerveux central

BRAIN-TEAM

Pr Christophe Verny (Angers)

Maladies rares du développement cérébral et
déficience intellectuelle

DéfiScience

Pr Vincent des Portes (Lyon)
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Maladies auto-immunes et auto-inflammatoires FAI’R Pr Christophe Richez (Bordeaux)

systémiques rares Pr Marie-Louise Frémond (Paris)

Maladies vasculaires rares avec atteinte FAVA-Multi |Pr Guillaume Jondeau (Paris)

multisystémique

Maladies hépatiques rares de I'enfant et de FILFOIE Dr Aurélie Plessier (Paris)

I'adulte

Maladies neuromusculaires FILNEMUS [Pr Shahram Attarian (Marseille)

Maladies rares en dermatologie FIMARAD [Pr Smail Hadj-Rabia(Paris)

Malformations abdomino-thoraciques FIMATHO  |Pr Frédéric Gottrand (Lille)

Sclérose latérale amyotrophique FilSLAN Pr Philippe Couratier (Limoges)

Maladies rares endocriniennes FIRENDO Pr Jérbme Bertherat (Paris)

Maladies héréditaires du métabolisme G2M Pr Pascale Delonlay (Paris)

Maladies rares immuno-hématologiques MARIH Dr Régis Peffault de Latour (Paris) -

Maladies constitutionnelles rares du globule FilRouge Dr Valentine Brousse (Paris). '~ o

rouge et de |'érythropoiese MCGRE "‘ - zeait une matadie rare? I

Maladies hémorragiques constitutionnelles MHémo Pr Sophie Susen (Lille) | & mote \l

Mucoviscidose et affections liées a une Muco/CFTR  |Pr Isabelle Durieu (Lyon) A ) |

anomalie de CFTR \

Complications neurologiques et sphinctériennes| NeuroSphinx- [Dr Célia Cretolle (Paris) \

des malformations pelviennes et médullaires GBS e ‘5

rares i s profesone’

Os-Calcium/Cartilage-Rein OSCAR Pr Agnés Linglart (Kremlin- | U"::::%:EE%,?:‘X:;WN \1
Bicétre) | |

Maladies rénales rares ORKiD Dr Aurélia Bertholet Thomas = |
(Lyon) | ]

Maladies respiratoires rares RESPIFIL Pr Vincent Cottin (Lyon) _f»fmsamé

Maladies rares sensorielles SENSGENE |Pr Héléne Dollfus (Strasbourg) r

Maladies rares de la téte, du cou et des dents TETECOU Pr Nicolas Leboulanger (Paris) & X o

ies rares



e N NBISAMl BRAIN-TEAM: La filiere des maladies rares

’ Filiere Nationale de Senté

Maladies rares du systéme nerveux central d u SySté m e n e rve u x Ce nt ra I

Maladies génétiques rares du systéme nerveux

Maladias itisnaioies Dystonies et mouvements anormaux

du cerveau et de la moelle

Atteintes Atrophie multisystématisée
' - Atteintes
mﬂammato"es et : Stéréotypies motrices rares
auto-immunes motrices

Syndrome Neurologique
Paranéoplasique et encéphalites
auto-immunes

Maladie de Huntington
et autres chorées

| S Atteintes
Maladies rares du Atteintes .
cerveau et de l'oeil IVERSVEIEES cognitives

Démences Rares Centre de Référence
! Démences Rares
ou precoces ou Précoces

Troubles du Atteintes
sommeil de la substance

blanche
Narcolepsies et

4 Leucodystrophies et
Hypersomnies rares

Leucoencéphalopathies

. rares
www.brain-team.fr
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O Coordination de la filiere Em'?!r%
‘ Centre de Référence Coordonnateur
O Centre de Référence Constitutif

astia
2 & Corte
Ajacci g

ASSISTANCE HOPITAUX
PUBLIQUE DE PARIS

Lariboisiér' Robert Debré
Hotel-Dieu O OTrousseau

NeckerO Pitié-Salpétriere

Kremlin-Bicétre Heniiioneoy

centre de réiémncs

43

mafames rares

11 COORDONNATEURS

32 CONSTITUTIFS

—

Centres de Référence

Coordonnateurs des Centres

Atrophie multi systématisée

© CERVCO - Maladies vasculaires rares du
cerveau et de |'ceil

© Démences rares ou précoces

@ Dystonies et mouvements anormaux

© LEUKOFRANCE - Leucodystrophies et
leucoencéphalopathies rares

@ Maladie de Huntington

@ MIRCEM - Maladies inflammatoires rares du
cerveau et de la moelle

Narcolepsies et hypersomnies rares
© Neurogénétique
@ Stéréotypies motrices rares

Syndromes neurologiques paranéoplasiques
et encéphalites auto-immunes

Pr W. Meissner — CHU Bordeaux
Dr M. Fabbri / Pr D. Grabli

Pr H. Chabriat - Lariboisiére (Paris)
Dr M. Kossorotoff

Dr M. Teichmann - Pitié-Salpétriére (Paris)
Pr A. Eusebio / Pr T. Lebouvier
Pr M. Vidailhet - Pitié-Salpétriére (Paris)

Centre de Reférence
Demences Rare
v Précoces

Dr C. Sévin - Bicétre (Kremlin-Bicétre)
Pr F. Mochel / Pr P. Labauge / Pr C. Sarret

Pr A-C, Bachoud-Lévi - H. Mondor (Créteil)

Dr B. Soudrie / Pr C. Verny / Dr C. Simonin / Pr C. Goizet / Pr A. Durr /
Pr JP. Azulay

Pr K. Deiva - Bicétre (Kremlin-Bicétre)

Pr R. Marignier / Dr E. Maillart

Pr Y. Dauvilliers — CHU Montpellier
Pr D. Léger / Pr . Arnulf / Dr M. Lecendreux / Pr P. Franco / Pr P. Philip

Pr A. Durr - Pitié-Salpétriére (Paris)
Pr D. Rodriguez /Pr C. Verny/ Pr M. Anheim / Pr C. Goizet / Pr G.
Nicolas / Dr A. Signate / Pr C. Thauvin / Dr C. Marelli / Dr E. Mutez ., -

Dr A. Hartmann - Pitié-Salpétriére (Paris)

Pr ). Honnorat — HCL, site hopitaux Est (Lyon)
Pr ). Pariente / Dr D. Psimaras
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Nombre de patients diagnostiqués de Démences Rares ou Précoces = ~ 5000 en France (enregistrés dans la BNDMR)

. -
Y \ 5

v ) Dégénérescences fronto-temporales ; Dégénérescences cortico-basales ; Aphasies primaires progressives ; Paralysie supranucléaire progressive
-
a = f\'

Les données présentées ici ne représentent pas la | = Nombre de patients enregistrés dans la BNDMR

totalité des effectifs mais uniquement : | O Ppatients vivants, avec un diagnostic confirmé uniquement
O Ne s’étant pas opposé a I'utilisation de leurs données

Présentation par département de résidence des patients enrecherche - A la date du 1¢ février 2026
S Nombre de patients résidant en lle de France : 192
3
35 ; O
é _ 7
12 g 55—
3 2 12
8 16 5
23
19
Nombre de patients résidant en outre-mer
Centre coordonnateur : 9 . & -
2 Centres constitutifs 2 15 3 5 ,I" )
15 Centres de compétence 5 ) Y

www.brain-team.fr

© GeoNames,

V_BNDMR _




Le réseau des partenaires BRAIN-TEAM

FRANCEdﬂf

32 centres

constitutifs
27 associations

0 3= de patients
; PN\ 4
f) p -
frafice -

11 centres de

4 techniciens référence

Environ 35 000 d'Etudes

patients Cliniques maladies rares
% R
= ofz|[w]lide

146 centres
de compétences

=

3 réseaux
européens
de référence

Plus de 500
maladies rares

&2

maladies rares

WWW.braimn-team.ir

Laboratoires
de diagnostic et
laboratoires
de recherche

$

Plateformes
d'expertises
maladies rares et
plateformes de
coordination
Outre-Mer

@

Partenaires
institutionnels :
BNDMR, Orphanet,
MRIS, Alliance Maladies
Rares, DGOS, DGS,
MESRI, HAS, ARS

filires de sante

maladies rares

2 cheffes
de projet et
4 chargées de 4 sociétés
missions savantes
8;6\% francaises

neurologiques

&
Partenaires -
meédico-sociaux :

ERHR, CNSA, ESMS
partenaires, APF France
Handicap, Asscciation frangasse
des aidants poles de
prise en charge neurologique




Filiere BRAIN-TEAM

L'equipe

Marine Mouhica Sophie Bernichtein Pr Christophe Verny Bénédicte Belloir Lok-Hang Yan Aneta Luciani

chargée de mission cheffe de projet Coordonnateur médical cheffe de projet adjoint  chargée de mission «suivi chargée de mission
« Communication » de projets Maladies Rares »  «bases de données »

Plateforme de
ressources s
Vé . . W:«e "
médico-sociales s

ANGERS

CENTRE HOSPITALIER
UNIVERSITRAIRE

O >15 personnes
U 9ETP

kinésithérapie

T oA
\ oot

www.brain-team.fr
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WEBINAIRE-DEBAT
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* Onglet « Actions »
e Onglet « Actualités »
* Nos Infolettres

Toutes nos actions....

Plan national

maladies rares

PLAN NATIONAL /] 2025
MALADIES RARES v 2030
DES TERRITOIRES VERS L'EUROPE




LES RESSOURCES D’INTERET POUR VOUS

@ BRAIN-TEAM

Filiere Nationale de Senté
Maladies rares du systeme nerveux central




r i o | m‘lﬂ“l“?““
'. B e s S
\ P5 ottt e e
;s %&LU‘EWES : a3
WEBlNA\RES : :
: bl w:\l’.b\l-'!ul:.ﬂl - UE

. 3 ; & b A PREM‘ERE L|GNE T LéPHONlQ

- ies rares neurologiques

LAN DE
digo‘::pra?nemam juridique pour les malad
09 80 80 1081

@ W

LES
PATIENTSET LES EAMILLES
n.u-le-wwﬁﬁlu"’“"'“"‘ |
ior RH . amTeR)
onamancta geier MIEL o

WEBINA‘IRES
. v vamplame 27 -2 - ww,...w-iwwmumm‘
] ot BRAN-TEAM
aED s
y gssources
4 .
médico-sociales
'&;&&.T-..J.«;«?..I«
eirologique rare. Vaurs aves des questions
vt vouy cherchex de nocveaux repares 7

et e dass ot b e LI 00 #

P
ot o v vt s 7w e vy o oS, YR
o yeus o i o ot du e

-

Retrouves éalement deux sutres viddos infoemstives.

et sl o st wiobit 98 [ S—— i
3 onssastins sam saian i

& Techlab| ¢
AEAE oD O%:m.

ST Al

1
Des fiches de

recommandation de prise
en charge & destination
des kinésithérapeutes

BRAIN MODY

OMMERT HAELL BOUGER AU UOTDIER?

caemsest D
" 3 A, ame® e &
:' Y | - {ﬁ

la douleur de type \
nevropathigue \ >
oo s clarse? |
o rta -.J.‘"»J

st Fréquente

W
N/ \
b [ emommarrii

b
et | | wmniaa |
et e
[ el
Vi) ey

www.brain-team.fr



SN . E——

e

PLATEFORME DE RESSOURCES MEDICO-SOTIALE
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binoire intér cor mon propose le réseau dos
pour moi ? dossier MDPH CRMR?
&N
- R; R
VIDEOS
Tustcrie Malacie de MunSrgton
FASe A RE Coraei 3o Dir e I iee cop R e cane i mw e TaHankegion

TUTORIEL ™2 TUTORIEL 5

4l

BeaculTe A pATNIGR 445 trontio cata BbrNca A T

e BN

RESSOQURCES

NETICD-S00ALE

-
Co mevoe et cetind 3o patets’ targe gar e cetrer Za nillewoe o

- S woeos
-

M-—lﬁu..; Ionrpae e e prabdmatiooes
337 par e oeve o niieance, carlen rdouem w oth DNwacar Ovgie
T

Eatrcover 3 e e vickon ks
eociaies SRANTERS

B e s B e e
ot 5 ot Seesn Jun mdien S mex waom s
Nz detddpiore: GO 0T M 1206 -

LS deinin

Trcahorrce e cirea ddremae L a) § Mo
S N e L PO SR

Médico-social

Permanence téléphonique : tous les lundi 13h-18h = 06 98 50 16 06

isabelle.maumy@chu-angers.fr

@1 Les wébinaires thématiques: cf programmation en ligne + fiches pratiques

LANCEMENT DE LA PREMIERE LIGNE TELEPHONIQUE

d'accompagnement juridique pour les maladies rares neurologiques

Juristes en droit de la santé :

09 80 80 10 81
L % /
W :
Sarvice propcss par Jurs Swntd at BRAN-TEAM Ouverture de Ia ligne & partir du 28 tévrier 2021
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@)+ Dossier MDPH : s s
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I ge votre dossier MDPH, avec — _
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Des exemples avec des maladies rares du systeme
herveux central

Sur la page 8 — vie quotidienne

Va ATTENTION o . e
. Cette partie « Vie quotidienne » est une page-clé pour Exemples n°2 de description de la vie quotidienne n

les maladies rares du systéme nerveux central. = .

5 % quez surles [l pour découvrir les exemples
Quelle que soit votre demande, cette page doit
absolument étre remplie. C'est trés important. Maladies rares neuropédiatriques

Je vais prendre le temps de :

« décrire ma situation, mes besoins et mes souhaits K3 Narcolapies Dy aatsoliea ares
(ou ceux de votre enfant). M 3 e
« inscrire clairement la liste de toutes mes demandes, ligne ﬂ Exemples de desc”ptlon de Ia vie quotldlen ne n
par ligne, E 5 : = e = =
' o faire comprendre 4 1a MDPH I'impact de la maladie rare . Cliquez sur les pour découvrir les exemples et sur "Suivant” pour acceder aux autres pathologies

sur le quotidien de ma famille. — ; ‘ Atrophie Multi systématisée AMS ~ +
f * noter Igs a|des_ qui _allegc?ralent ma situation : une solution

Je raconte par exemple, trés de.ropit, unaaldeiahti o, ot I Ataxies (Friedreich et cérébéleuse) +

précisément une journée-type,

avec sesdifficultas, duleveran Vous trouverez dans les pages suivantes B iebrios ot =

coucher, et méme pendant la des exemples et des outils pour mieux vous aider. J |

nuit... ; cela aidera les instructeurs z = — = N T

a se représenter l'impact de la Ce projet de vie quotidienne pourra évoluer < Démences rares ou précoces + @

maladie rare sur ma vie... dans le temps. Vous pourrez le mettre

ajour en écrivant 3 la MDPH/MDA. ﬂ
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Centra Mational de Ressources Peychobogigues

Ressource Psychologues

CIinique . orientation situations complexes @ pour les CCMR/CRMR

be [be)

'Sy }®

Appui associations : groupe de régulation, aidants, groupe proches endeuillés

Appui professionnels : des CRMR-CCMR, réseau hospitalier/ ESMS / lien avec
psychiatrie

Document ressource pour les proches :
& Téléchargement ou sur demande

Votre proche wst atisint d'une maladie
neurologique rare Vaus avez des quuhov‘u
ot wouy (herchez de nowveaus reperes |

Vingt o et dans cotte trmeture So T (O
- t LA et
dat B vOUS ST 4F wEuR Spulare SR GUE e v

'
T st fo ORI1 BT &g e WA

. N

s U SR LATE, Ve
o youn. i A o faraiion du e KEaTe

Camton be

{4 Finde vie Jn
 Aovbatngen g Soins Palliatifs

Chawt e Lo Do
®

Aane Lowe Bameil

nows .'C 3
J

PROCHES

Caormulter bz plaguetie de préseant acion @

SE Fartuges note tansar S




RUUURNR __ [ ———

s

l[-ﬁ_

POLE KINESITHERAPIE BRAIN-TEAM

EBINA

ES WEBINAIRES
Br rILE N ITAERARIE BRI TR POGR X SATOR E
KINESITHERAPEUTS LS, CLOEX 6
2 B s

b DRSEOSH s EPORTITTTS o
3 haque année s
DOUT AL T CONSLON PRyt #
CRquez pour en savoir phis a

U outll pour ceRsenver une acthite paysique regutibie

Kinésithérapeute
référente :
Iris Marolleau
kine@brain-team.fr
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Rééducation kiné

Clinique : gestion situations complexes @ pour les CCMR/CRMR

Recommandation : < pour les CCMR/CRMR
f BRAIN MOUV’

mettre a vos patients
de ré::lrser des exercices physiques

Formation : = pour les professionnels et les étudiants e e & tour mobilité, en autonomie
V' Une appli web facile i

/[ Des contenus adaptés au profil de
" mobilité du patient

Appli web BRAIN MOUV’ : = pour les patients I ————

Un outil pour conserver une activité physique réguligre  (~osonsic
avec des exercices physiques adaptés, en autonomie. oot
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Réadaptation ergothérapie

Clinique : gestion situations complexes @ pour les CCMR/CRMR

Formation : = pour les professionnels

Réseau d’ergo relais : @ pour les professionnels

@
i .’ Projet CAA et aides techniques # pour les pa

Projet BRAIN'CAAT
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A venir

Pole réadaptation

Kinésithérapie

=

Ergothérapie

Orthophonie

2926

* Orthophoniste référent pour la filiere
* Accompagnement pour les situations complexes
* Ressources d’accompagnement pour le

professionnel et le patient
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SESSION 7 — De JANVIER a JUIN 2027

Ouverture des inscriptions mardi 6 octobre !
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« Soutenir le don de cerveaux pour les
“E maladies neurodégénératives »

soutenir financierement des dons de cerveau pour des
pathologies rares qui ne sont pas encore/ ou mal

représentées dans la biobanque de cerveaux et qui
manquent actuellement pour la recherche

&
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Objectif 1: développer une base de données rattachées a chaque échantillon.
Etoffer la mise a disposition de données associées (cliniques, épidémio) afin de
valoriser I'échantillon. Les données sont disponibles mais non valorisées a I’heure
actuelle.

Objectif 2 : documenter chaque cas a des fins d’enseignement et de recherche.
Numérisation de chaque échantillon avec quelques lames représentatives.
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Cartes de soins et d’urgence
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Des informations complétes en ligne

Affiche pour votre salle d'attente

Vous étes atteint d’'une maladie rare ?

Pensez a demander une
CARTE DE SOINS ET D'URGENCE
a votre médecin a la fin de la consultation

\us
o ?

Vous vous cassez une

Jjambe en vacances ?
Les urgences locales
doivent tenir compte de fa
prise en chorge spécifique
@ votre maiadie rore

Une carte pour prévenir,
un QR code pour expliquer |

il vous est orrivé d'avoir des
- symptémes physiques ou des
comportements involontaires en lien
avec votre maladie qui ont éé mal
interprétés par des persormes
rencontrées ? Montrez volre carte pour
- mieux expliquer votre situation

Votre condition s'aggrave

pendant un voyoge @ I'étranger ?
le médecin doit connaitre I
prise en chorge habituelle &

votre meladie rare
! % -
-
i)

¢
v
1

0]

Liste des maladies qui disposent d’une carte de soins et d'urgence

e Liste des maladies rares @

BRAIN-TEAM bénéficiant d'une
carte de soins et d'urgence

\ Aphasie Primaire Progressive

> Ataxie cérébelleuse génétique

\> Ataxie de Friedreich

> Atrophie multisystématisée

\» CADASIL

> Cavernomatose cérébrale héréditaire

s Démence Cortico Basale

\s Dé e Fronto Temporale

\> Dystonie

s Hypersomnie idiopathique

‘> Maladie de Huntington

> Maladie du Spectre de la Neuromyélite Optique
(NMOSD)

> Maladie du Spectre des anticorps anti-MOG (MOGAD)

‘s Maladie de Moyamoya

S Narcolepsie

s Neurodégénérescence avec accumulation intracérébrale
en fer (NBIA)

\s Paralysie Supranucléaire Progressive

> Paraparésie spastique

\S Sclérose en plaques de I'enfant

s Syndrome de Kleine-Levin

s Syndrome Gilles de la Tourette
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SALLE
D'ATTENTE

Format national : 4 modeéles pour les Démences Rares ou Précoces
@ DCB, DFT, APP, PSP

Demande sécurisée en ligne : $ofim
@ Délivrance par les médecins des CRMR et CCMR uniquement
@ Recueil d’infos patients minime et saisie facilitée

& Plus de cartes pré-imprimées dans les box de consultation !

Centralisation des traitements a Angers

Envoi postal au patient directement

Affichage Salle d’attente




Pour les associations de patients du réseau

@ 12¢me Journée des Associations
de Patients 2026

APPEL A PROJET
BRAIN-TEAM 2026

\ POUR LES ASSOCIATIONS DE PATIENTS

pt
2 THEMATIQUES

AIDONS ETUDE DE FAISABILITE
POUR DEVELOPPER DE
EEBASTRSIS NOUVEAUX PROJETS
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Retrouvez les critéres d'égibilite,

la procédure de soumission et

la boite a bonnes idées BRAIN-TEAM sur - pbg
la page web dédiée ! s
https://brain-team.fr/appel-a-projet/

)

www.brain-team.fi v



Filiére de santé maladies rares BRAIN-TEAM
1120 abonnés
4j-®

»} [SEMAINE MONDIALE DES DEMENCES FRONTO-TEMPORALES (DFT)]

. Semaine de sensibilisation mondiale des DFT 2026

"l want to put FTD in the spotlight” M e rCi d e VOt re atte nt i O n

A l'occasion de cette semaine nous souhaitions mettre en avant Dr Florence Lebert
et son équipe (CRMR Démences rares ou précoces), lauréate de I'AAP CRMR 2024 de
la Filiére de santé maladies rares BRAIN-TEAM ce qui lui a permis de concevoir et
développer un jeu de plateau "Ma DFT sur un plateau” pour animer son programme
d'ETP dédié a la DFT et dispensé a I'EPSM DES FLANDRES - GHT Psy NPdC.

% France
#spotlightFTD

in Tube

© Marie Berre et 4 autres personnes

® - O Jaime ® Commenter 2 Republier

Chef de projet Chef de projet adjoint Chargées de mission : mission@brain-team.fr
Sophie Bernichtein Beneédicte Belloir

sophie.bernichtein@aphp.fr benedicte.belloir@aphp.fr
0142161429 0142161334




