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Coordination, appui, soutien aux 88 centres maladies respiratoires rares

TOUS CENTRES CONFONDUS - CARTE FRANCE/OUTRE-MER TOUS CENTRES CONFONDUS - CARTE IDF 2 (départements 75-92-93-94-95-78-91-77)

((’ @ Orphatung e

@ oOrphatung mexs

@ PulmoTension = ’ Lille @ PulmoTension e
@ FRespiRare ((’ Amiens ((’ @ RespiRare
(’ §§e’n e i”ié e ((. A - Avi APHP
Nancy (. ' vicenne ‘ o
Brest R((’ lle-de-France StrSsbourg lg - g:ii:te :PPI:'PP ! \ :
ennes D - CHI Créteil
«e « E - Cochin APHP o~
¢ 9 s v “ 0 . IERERS
Pointe-a-Pitre (] Dijon i it A T i O M
Y Besan;on 'C El’. niants maiades “e \
Poitiers | - Paris Saint-Joseph : B
- Pitié-Salpétriere APHP /
S o e, e : 5
3 L - Tenon APHP
(’ (‘. Ferrandéiaei:]\rt‘-e Grenoble M- srr;%r;seau APHP
Fort-de-France Bérdeaux
«“
((’ Nice
((’ Montpellier ((’
(’ Toulouse Marseille

Saint-Pierre

%> 29 OrphalLung, 29 PulmoTension et 30 RespiRare

Pr Vincent COTTIN Pr Marc HUMBERT Pr Christophe DELACOURT
HCL, Pradel AP-HP, Bicétre AP-HP, Necker

F SespiF L

Filiére Maladies Respiratoires Rares



équipe opérationnelle

Sabrina ABERBACHE, Nathalie ABOUFARAH Mohamed IHADDADENE
F.’harmD- Chargée de mission Attaché de recherche
Chargée de mission recherche et formation clinique

données de santé &

TN,

Céline LUSTREMANT, PhD Flore MATHURIN Emma SAFAR ﬂ,_—

Chef de projet Chargée de communication Chargée de mission Europe

espifIL

Filiérs Maladies Resp



Parcours de soin : 15 protocoles nationaux de diagnostic et de soins

@ OBJECTIFS

& Expliciter aux professionnels concernés la prise en charge diagnostique et
thérapeutique optimale actuelle et le parcours de soins d’un patient
atteint d’une maladie rare donnée.

& Optimiser et d’harmoniser la prise en charge et le suivi de la maladie rare sur
I'ensemble du territoire.

& 1l peut servir de référence au meédecin traitant en concertation avec le
médecin spécialiste notamment au moment d’établir le protocole de
soins conjointement avec le médecin conseil et le patient, dans le cas d’une
demande d’exonération du ticket modérateur au titre d’'une affection hors liste.

https://respifil.fr/professionnels/protocoles-nationaux-de-diagnostic-et-de-soins-pnds/ =F espifIL


https://respifil.fr/professionnels/protocoles-nationaux-de-diagnostic-et-de-soins-pnds/

Parcours de soin : 1 PNDS

A& DCP : décembre 2017, + de 70 pages

Synthése a destination du
meédecin traitant

P i de Di ic et de Soins (PNDS)
Dyskinésies ciliaires primitives

Argumentaire scientifique

de D et de Soins (PNDS)
Dyskinésies ciliaires primitives

Centre de Réfé des i pi
Rares
RespiRare®

Texte du PNDS Protocole National de Diagnostic et de Soins (PNDS)

Dyskinésies ciliaires primitives

Décembre 2017

Centre de Référence des Maladies Respiratoires
res

RespiRare®
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Parcours de soin : 15 themes de réunions de concertation pluridisciplinaires

@ OBJECTIFS VLexpertise se partage sans que le patient n’ait & se déplacer

Plus de 610 dossiers discutés en 2024

111 559
séances dossiers
RCP discutés
versus 2022: +9 (19 %) +106 (123 %)
séances RCP dossiers discutés

https://respifil.fr/professionnels/rcp-nationales/

39
indications
PFMG
retenues

+7(122 %)
Indications PFMG
retenues

Quorum d’experts de 3 spécialités différentes

1151
participations
cumulées

+41 (14 %)
participations
cumulées
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https://respifil.fr/professionnels/rcp-nationales/

Parcours de soin

& DCP : Pr Bernard Maitre, Dr Guillaume Thouvenin

)

8 2 87
séances dossiers indications participations
RCP discutés PFMG cumulées
retenues
versus 2022 : 7 48 0 90
séances dossiers indication participations
RCP discutés PFMG cumulées
retenue
versus 2021 : 7 41 96
séances dossiers participations
RCP discutés cumulées
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Parcours de soin : 11 programmes d'éducation thérapeutique patient

@ OBJECTIF

La maladie, les conséquences et les ressentis
Les actions a réaliser pour prévenir les complications
Savoir réagir en cas de complications

Comprendre la transmission génétique

YV V YV VY VY

La gestion du quotidien

A& Programme d’e-ETP
Pediacil

https:/respifil.fr/patients/education-therapeutique-du-patient/ F RespifIL


https://respifil.fr/patients/education-therapeutique-du-patient/

Parcours de soin : lien ville-hopital

& Résumé maladie : DCP
& Livret information

"*-'WF"_ 7 SANRAACTALTES S0 wous ConCTER awoos  §] BE O

MALADIES 0U CONSULTER LA FILIERE PATIENTS PROFESSIONNELS RECHERCHE

Dyskinésie ciliaire
primitive (DCP

Livret d'information powr les patients et lews proches

ACCUEIL » NALATIES » DYSKINESIE CILIAIRE PRIMITIVE - 0CP

Dyskinésie ciliaire primitive - DCP

EN RESUME EN !Esnug‘

PERSONNES

CONCERNEES Commengons par I'étymologie

TRANSMISSION ® Dys est un préfixe signifiant « défaut de »

SYMPTOMES « kinésie vient du grec « kine » signifiant mouvement

OIAGNOSTIC * ciliaire. Eﬂ' réference aux cils vibratiles de | f:rgan.sme présents notamment au
niveau de I'appareil respiratoire [du nez jusqu'au bronches). des oreilles et des

PRISE EN CHARGE spermatozoides

MESURES ASSOCIEES ® primitive signifie maladie constitutionnelle de transmission génétigue (présente dés

la naissance)
LIENS UTILES

L DCF est due 3 un défaut de mouvement des cils vibratiles présents a la surface
des cellules tapissant les voies aériennes. Ces cellules sont en premiere ligne pour
assurer la défense de I'appareil respiratoire, en participant par les battements de leurs
cils. a I'élimination des particules inhalées et piégées dans le mucus. Le défaut de

mobilité des cils vibratiles entraine une stagnation des sécrétions au niveau des

¥ RespiF L

Fillre Mok 1

https://respifil.fr/maladies/dyskinesie-ciliaire-primitive/ ?[F espifIL
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https://respifil.fr/maladies/livrets-information-patients/
https://respifil.fr/maladies/dyskinesie-ciliaire-primitive/

Parcours de soin : lien ville-hopital

& Carte Urgence (en lien avec Orphanet) : gﬂ] uniguement remise lors de consultation

=n
MINISTERE ﬁ Informations individuelles sur la maladie i dnci '
eroeiarnevention  Maladies rares
L Situs inversus 0 Oui o Non
" Manifestation d'asthme associée o Oui o Non
g ATCD hémoptysie o Qui o Nen
CARTE D’'URGENCE ATCD de pneumothorax o Oui o Non
Emergency card Oxygénothérapie LD / VNI o Oui o Non
Cardiopathie o Qui a Non
Dilatation des bronches o0u  aNen Intolérance/allergle .
Dyskinésie ciliaire primitive (DCP) Autres :
Primary cill inesia
CAP Y i Précautions particuliéres liées au type et a la sévérité de la pathologie
Nom / Prénom : (porteur d’un germe résistant...) : Autres pathologi
Full nome
E.?.EE/S:,,' 5 Autres informations médicales utiles (ex : interventions chirurgicales...) :

En cas de prise en charge en urgence de ce patient, veuillez contacter le

Numéro de Sécurité Sociale : médecin spécialiste traitant ou le centre de suivi pour avis et information aux
numeéros indiqués ci-aprés.

Social security number

PERSONNES A PREVENIR EN PRIORITE

Kl Individual information about the disease Main CONTACT PERSONS
Mme/M. el
Situs inversus oYes  o©hNe
Associated manifestations of asthma oYes  oNo Mme/M. Tl
Hemoptysis antecedents o Yes oNo
Pneumothorax antecedents o Yes o No Weédecin traitant Tl
Oxygen therapy LT / NIV oYes oMo o
Cardiopathy o Yes o No Spécialiste traitant T
Bronchiectasis oYes  oNo Drug intol Jall speelit
Others: Suivile) par le centre de T
Specific [?recautiunf related to the nature and severity of the pathelogy POUR TOUTE INFORMATION CONCERNANT LA MALADIE
(e.g. carrier of a resistant germ...): Other pathalogi More infarmation abaut the disease
Re!anﬂl'b ossociotion W Respif L
Other useful medical information (e.g. surgical interventions...): Hopa {:,IT:‘:;Z.‘FJ"’ ,‘h' dE..p_ hittps Jirespiflfrf
In the case of emergency care of this patient, please contact the specialist IO ATIGIE  upeivwwadsp sssodn
doctor or the follow-up centre for advice and information, contact details are https:/irespirare.tri orphanet

given hereafter. wwarworpha.net

https://respifil.fr/maladies/cartes-urgence/ ?[F espifIL



https://respifil.fr/maladies/cartes-urgence/
https://respifil.fr/maladies/cartes-urgence/

Parcours de soin : lien ville-hopital

& Congres médecins de premiers recours : généralistes, pédiatres et urgentistes
en interfiliere

URGENCES2024

05.06.07 JUIN PAR !

PALAIS DES CONGRES - PORTE MAILLOT

@ Congres de pneumologie CPLF (France), ERS (Europe) et CPAP
(pneumopédiatrie)

¥ espif L


https://respifil.fr/actualites/retour-sur-3-jours-de-congres-de-la-medecine-generale-2024/
https://respifil.fr/actualites/retour-sur-le-congres-de-la-societe-francaise-de-pediatrie-2023/
https://respifil.fr/actualites/retour-sur-urgences-le-congres-2023/
https://respifil.fr/actualites/cplf-2024-le-poumon-a-chaque-etape-de-la-vie/
https://respifil.fr/actualites/le-cpap-le-rendez-vous-annuel-des-pneumologues-et-allergologues-pediatriques/

Parcours de soin : lien ville-hopital

& Soutien https://respifil.fr/patients/vivre-avec-une-maladie-rare/

5 ' é%'?lgﬁg maladies-rares@alliance-sociale.fr

& Pratique d’une activité physique adaptée https://respifil.fr/patients/activite-physique-adaptee-apa/

»J agib sun mon o

SOUFFLE  [ce-

Ac;ivité Physique Adapteée

1 séance par semaine
Mercredi de 9h a 10h

¥ espif L


https://respifil.fr/patients/vivre-avec-une-maladie-rare/
https://respifil.fr/patients/activite-physique-adaptee-apa/

Recherche

& Appels a projets : https:/irespifil.fr/actus/appels-a-projets/

i & Bulletin de recherche : 2 / an, recense toutes les actualités de la recherche

https://respifil.fr/recherche/bulletins-de-recherche/ ?{F?.esgij-f IL


https://respifil.fr/recherche/bulletins-de-recherche/
https://respifil.fr/actus/appels-a-projets/
https://respifil.fr/recherche/bulletins-de-recherche/

Merci de
votre attention

Avez-vous des questions ?

—_ _ — = —_ e
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Retrouvez l'actualité
de la filiér'e, les Et sur nos réseaux sociaux

événements sur %0 >
respifil.fr E E|
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respifil.fr
https://respifil.fr/
https://www.youtube.com/channel/UCkYOLXBDks8ddVlA4erGGOw
https://www.facebook.com/RespiFIL
https://www.instagram.com/respifil/
https://www.linkedin.com/in/respifil/
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