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Filiere Maladies Respiratoires Rares

Un réseau national de santé

dédié aux maladies
respiratoires rares
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Les missions

@ Ameéliorer le parcours de soin des maladies pulmonaires rares notamment au travers du soutien a :
* la mise en place de Réunions de Concertation Pluridisciplinaires (RCP) nationales
« la production de Protocoles Nationaux de Diagnostic et de Soins (PNDS)
« J'élaboration de programmes d’Education Thérapeutique du Patient (ETP)
» la lutte contre I'errance et I'impasse diagnostiques en lien avec la Banque Nationale de Données Maladies Rares (BNDMR)
» la facilitation de la transition enfant-adulte

@ Impulser un nouvel élan alarecherche en relayant les informations du domaine

j Former les professionnels de santé et les patients

Diffuser I'information auprés des professionnels, des patients, de leurs proches et du

/
\% 7/ grand public

/A .
( /O\ Etre en lien avec I’Europe et le Réseau Européen de Référence (ERN-LUNG)
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https://respifil.fr/professionnels/rcp-nationales/
https://respifil.fr/professionnels/protocoles-nationaux-de-diagnostic-et-de-soins-pnds/
https://respifil.fr/patients/education-therapeutique-du-patient/
https://respifil.fr/professionnels/banque-nationale-de-donnees-maladies-rares-bndmr/
https://respifil.fr/patients/transition-enfant-adulte/
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Labellisation 2023 - 2027

Orphalung
Centre de Référence PulmoTension s I a re
Maladies Pulmonaires Rares |>f;pe':gd;.§“§u’| s da e H

CENTRE DE REFERENCE DES MALADNES RESMIRATORES RARES

Coordonnateur : Vincent Cottin Coordonnateur : Marc Humbert Coordonnateur : Christophe Delacourt
Hoépital Louis Pradel, HCL, Lyon Hopital Bicétre, AP-HP, Le Kremlin Bicétre Hopital Necker-Enfants Malades, AP-HP, Paris

N N2 N

CHU Dijon : Philippe Bonniaud e CHU Brest : Cécile Tromeur ¢ CHU Bordeaux : Michael Fayon
CHRU Lille : Cécile Chenivesse ¢ CHRU Lille : Nicolas Lamblin ¢ CHI Créteil : Ralph Epaud
Hopital Avicenne, AP-HP, Paris : Hilario Nunes e Hopital Pradel Lyon : Ségoléne Turquier ¢ HFME Lyon : Philippe Reix
Hopital Bicétre, AP-HP, Le Kremlin-Bicétre : David e CHRU Nancy : Ari Chaouat ¢ Timone AP-HM, Marseille : Jean-Christophe Dubus
Montani e Hopital Necker-Enfants Malades, AP-HP, Paris : @ Hopital Robert Debré, AP-HP, Paris : Véronique
Hépital Bichat, AP-HP, Paris : Bruno Crestani Damien Bonnet Houdouin
Hopital Pitie-Salpétriere, AP-HP, Paris : Maxime Patout e Hbpital Marie-Lannelongue, e Hopital Armand Trousseau, AP-HP, Paris : Nadia
Hopital Tenon, AP-HP, Paris : Jacques Cadranel Le Plessis-Robinson : Elie Fadel Nathan
CHU Rennes : Stéphane Jouneau
CHU Tours : Sylvain Marchand-Adam
\ N\~ N\
19 CCMR (+3) 22 CCMR (-3) 23 CCMR (-10)
dont 2 en Outre-Mer : dont 2 en Outre-Mer : dont 1 en Outre-Mer : La Réunion

Guadeloupe et Martinique Martinique et La Réunion Orphalung qF-'{eSPlf'_'L
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Maillage territorial RespiFIL : 2023 - 2027
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Réunions de @ En 2022,
(1113 i ? >1110
Concertation Pou qui

Pluridisciplinaires
nationales Elles sont destinées a

qui suivent sur le territoire national
(métropole et outre-mer) des patients atteints par
une maladie respiratoire rare du périmétre de RespiFiL.

En pratique

La fréquence des RCP varie en fonction
des thématiques. Elles se tiennent des
lundis aux jeudis entre 9h et 17h pour
permettre aux DOM-TOM de se connecter.

Chaque dossier fait l'objet d'un compte
rendu par le coordonnateur de séance,
qui l'enverra au prescripteur, ce dernier
pourra ensuite le transmettre & son patient.

@ Comment inscrire

un patient ?

Pour soumettre un dossier, il vous suffit de
compléter la fiche correspondant a la séance
choisie disponible sur le site internet

dans la rubrique et de
la transmettre au médecin coordonnateur
ainsi gu'a l'adresse :

Conformément a la réglementation, les RCP
RespiFIL sont proposées sur une plateforme
sécurisée et agréée hébergement de
données de santé du RRC-ONCO-AURA.

Chaque séance est composée d'un quorum
dexperts de 3 spécialités différentes au minimum.
Un coordonnateur de séance, encadre les
discussions et résume lavis collégial de
chaque dossier a la fin de la discussion.

Les séances sont ouvertes a tous les
professionnels de santé (médecins, internes,
infirmiers, kinésithérapeutes, radiologues, etc).

0 Thématiques

Cmm——
A pneumopathies interstitielles diffuses (CAPID)
i e —

Expositions prufe ionnelles-environnementales
et pneumopathies interstitielles diffuses (EXPO-PID)

Génétigue et hypertension pulmonaire (HTP)

& Hypertension pulmonaire sévére (HTP)
T Insuffisance respiratoire chronique (IRC)
’ et anomalie du contrdle respiratoire

Lymphangioléiomyomatose (LAM) et maladies
kystiques pulmonaires multiples (MKPM)

Pneumopathies interstitielles diffuses (PID)
pédiatriques

Pneumopathies interstitielles diffuses (PID)
des maladies systémiques
Pneumopathies interstitielles di
d'origine génétiqge" |

Transplantation pulmonaire pe! %
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QU'EST-CE QUE LE PFMG 2025 ?

Le Plan France Médecine Génomique 2025 (PFMG 2025) a pour vocation d'intégrer les

analyses génomiques dans le parcours de soin du patient.

Le plan prend en compte 4 enjeux majeurs :

o Optimiser le parcours de soin des patients
Le séquencage en routine du génome va permettre aux patients une prise en charge

diagnostique et thérapeutique plus personnalisée.

e Améliorer les connaissances scientifiques et cliniques
Il s'agit de renforcer la chaine allant de I'exploration des maladies jusqu'au béneéfice

therapeutique pour le patient.

® Accéder a un développement technologique
Il s'agit de renforcer la capacité a acquérir, stocker, distribuer, apparier, et interpréete

ces données génomiques massives et multiples.

® Diminuer les colts de notre systéme de soin et offrir une opportunité de

développement d'une nouvelle filiéere industrielle
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DANS QUELLE SITUATION 7

Dans le cadre du PFMG 2025, le séquencage génomique a trés haut débit se pratique
lorsque les données disponibles indiquent que |le séquencage du génome complet

apporte un plus grand bénéfice aux patients en termes de prises en charge diagnostique
et thérapeutique.

Ces situations cliniques sont appelées pré-indications.

LA PRE-INDICATION RESPIFIL

Pour les maladies rares, 51 pré-indications sont actuellement retenues dont une pour
RespiFIL, qui concerne, au sens global, IesEc maladies respiratoires rares >>_]

b
. N
‘k OrphaLung -tF qespLF"_ : spLr
Nt Pt fes L IS S S — iy



PARCOURS D’UNE PRE-INDICATION

RCP d’amont
Discussion de cas
Validation de l'indication

Prescripteur

Information ' e |
et inscription en <8
RCP

Patient Parcours d’une pré-indication

Consultation médicale
Prescription et recueil du
consentement
Prélévement et envoi des

échantillons

Plateformes
de séquencage
Séquencage trés haut débit
Interprétation
clinico-biologique
Compte-rendu

Consultation médicale
Restitution des résultats
et prise en charge adaptée

RCP d’aval
Discussion des résultats
Compte-rendu



DEUX LABORATOIRES NATIONAUX DE SEQUENCAGE
GENOMIQUE A TRES HAUT DEBIT
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Parcours de prescription pour la pré-indication des
« maladies respiratoires rares »

Premiére consultation médicale et RCP d’amont

Votre patient est éligible au séquencage du génome a trés haut débit (STHD). Aprés l'avoir
informé, vous devez inscrire son dossier (selon sa pathologie) a 'une des 6 RCP thématiques
génomiques RespiFIL : hitps://respifil. fr/professionnels/rep-nationales/

Anomalies du Bronchiectasie Dyskinésie ciliaire Hypoventilation Pneumopathies
développement idiopathique primitive Hypertension centrale interstitielles
pulmonaire artérielle pulmonaire diffuses

Maladie veino-
occlusive pulmonaire

Validation de la pré-indication au STHD en RCP

La RCP thématique génomique RespiFIL a validé lindication au —.
séquengage du génome pour le patient que vous avez présenté.

Vous allez pouvoir réaliser une e-prescription sur les laboratoires de
biologie médicale (LBM) de séquencage a haut débit du génome —
(FMG) AURAGEN ou SeqOIA selon votre localité.

» AURAGEN : l'outil de prescriptionest HYGEN == ~ KA ) et
+ SeqOlIA : I'outil de prescription est SPICE T-{espll-__llL oo
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Comité directeur

Centre de référence des maladies pulmonaires rares (de I'adulte) - OrphalLung

Vincent Cottin
Depuis 2017

Orphalung

Centre de Référence
Maladies Pulmonaires Rares

Centre de référence de I'hypertension pulmonaire - PulmoTension

Marc Humbert
Depuis 2017 PulmoTension

Centre de Référence de
I'Hypertension Pulmonaire

Centre de référence des maladies respiratoires rares - RespiRare

Christophe Delacourt

Depuis 2023 Resp! Ral"e

CENTRE DE REFEREKCE DES MALADIES RESPIRATOIRES RARES
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équipe opérationnelle

Attachée de recherche clinique
et observatoire du traitement

Sabrina Aberbache, PharmD
Mai 2022

Cheffe de projet

Céline Lustremant, PhD
Septembre 2018

Chargée de mission données de
santé et parcours de soin

Chargée de mission recherche
et formation

Sabrina Bouatia
Mars 2021

Meryem Sari Hassoun, PhD
Juillet 2019

[2 prénom.nom@aphp.fr
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