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La journée s’est ouverte sur lintervention du Pr
Christophe Verny, animateur de la filiére.

& Pr Verny a tout d’abord présenté le
contexte national dans lequel ont été créées les filieres
de santé maladies rares. Il a rappelé les objectifs des 2
plans nationaux maladies rares (PNMR1 et PNMR2) qui
ont conduit a la création des 23 filieres de santé
maladies rares. L’accent a été mis sur les missions et
les buts des filieres qui doivent fédérer et coordonner
les actions entre les acteurs impliqués dans la prise en
charge des maladies rares.

' ophie Bernichtein, chef de projet de la filiere,
a ensuite présenté en détails la filiere BRAIN-TEAM : sa
création, les 9 centres de références constitutifs,
I’équipe projet, les missions et les objectifs de la filiere
ainsi que son plan d’actions pour I'année 2015-2016.
Les 3 axes définis dans le plan d’actions ont été
exposés ainsi que leur état d’avancement. Le point a
été fait sur le déploiement européen de la filiere et son
implication dans le projet de réseau européen de
maladies rares ERN (European Reference Network).
Pour compléter cette présentation, les maladies rares
prises en charge dans le cadre de la filiere ont été
présentées par le Dr Claire Ewenczyk, ce qui a permis
de rappeler leur trés grand nombre (~260 maladies
rares du systéme nerveux central) ainsi que leur trés
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grande hétérogénéité, puisqu’au-dela des formes
pures, il existe un réel continuum dans le spectre des
atteintes.

(énédicte Belloir, chef de projet adjoint de la
filiere, a ensuite présenté, au nom de I'équipe projet,
une proposition d’organisation et de gouvernance de
la filiere. Suite aux divers commentaires et questions
relatives au mode de gouvernance proposé, nous vous
proposons une nouvelle organisation repensée et
associant les associations de patients dans les
instances de gouvernance de la filiere. En résumé, la
filiere sera dotée des instances suivantes :

1. 7)* .(==9B,* +,*CI* >()+$&,;%- incluant les
coordonnateurs des 9 centres de référence
participant a la filiere. Cette instance aura un
role de conseil stratégique concernant le
déploiement et les axes de développement de
la filiére.

2. 7)*.()-,'=*+*>'='9%,: incluant les membres du
conseil constitutionnel, les 2 chefs de projet,
les 9 représentants des associations de
malades, 4 représentants des centres de
compétences, 1 représentant des neurologues
de ville, 3 représentants médico-sociaux et 1
représentant des laboratoires diagnostiques.
Ce conseil aura un role décisionnel. |l
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proposera et validera les orientations et la
stratégie de la filiere.

3. 2%('*.(AA--'()-*+*#'=(&$B, : (commissions
bases de données / information-
communication / médico-sociale) incluant 5 a
7 membres de CR, les chefs de projet et

#
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L'aprés-midi a été dédiée a des tables rondes de
travail auxquelles les participants se sont inscrits au
préalable.

I es tables rondes ont permis d’offrir un temps
de parole aux associations de patients afin de les
impliquer le plus possible dans le développement de
la filiere non seulement au niveau de sa gouvernance,
mais aussi au niveau de son pilotage méme. Pour ce
premier exercice, I'objectif était d’initier une

chargés de mission de la filiere ainsi que des
représentants des associations désireux de
s’investir. Ces commissions assureront la mise
en place des axes prioritaires de
développement de la filiere tels que définis
dans le plan d’actions de BRAIN-TEAM.

rencontre entre les associations mais aussi de dégager
des problématiques communes a I'ensemble des
associations, ceci devant servir a terme de support a
la mise en place des actions de la filiere.

Ainsi, 2 thématiques de discussion ont été proposées :
1/ I'axe médico-social de BRAIN-TEAM (une table
ronde) et 2/ le role des associations de patients dans
la filiere (autour de 2 tables rondes).
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- Probleme de mise a jour de la liste* officielle.
Importance de référencer les réseaux notamment
dans un continuum enfant-adulte.

- Réseau difficile d’acces au quotidien (pas assez de
proximité, refus de voir des patients car manque
de moyens, débordés...) : source de rupture dans le
parcours de soin. symptomes et les erreurs a ne pas commettre pour

- Parcours MAS : favoriser I'accés aux MAS pour chagque maladie rare (comme pour CR AMS).
I’'ensemble des pathologies de la filiere et pas que N[ pu 8]}lv E 84}v o
pour celles dont la prise en charge est bien établie - Disparités entre les différents établissements et
(ex. Huntington): role de la MDPHet de son territoires: Loi du 11/02/2005 non respectée ou
orientation en MAS ou FAM ? parfois les directeurs sont seuls décisionnaires :

- Idée de rencontre des associations en inter-filieres besoin d’'une meilleure vérification | Améliorer les
pour se regrouper sur ces problématiques (aide de démarches de PAP, AVS qui prennent trop de

- Nouveau certificat médical: besoin d’une
consultation spécifigue: médecins manquent
d’information (réle de la filiere ?). Création d’une
plaguette d’aide au remplissage du certificat.

- Problématique de prise en charge extérieure:
Création d’une « carte Maladies Rares » commune
a toutes les pathologies de la filiere référencant les
noms et coordonnées des médecins référents, les

la filiere pour cela). temps.

XN,-0610 %1 XN, *-'& *)&,%),&*+ *=$*9649

- Probléme de disparité des fonctionnements/prise - Un lieu d’information en lien avec Orphanet
en charge des MDPH en fonction des concernant les maladies rares (site référent et
départements + améliorer le lien entre MDPH et officiel 1).*

Orphanet a travers la filiere. Role de la CDAPH ? - Création d’une section « Documents » reprenant la
« carte Maladies Rares », le document d’aide au
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remplissage du certificat médical, le guide de
I"aidant
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- Liens vers tous les sites d’Associations de BRAIN-
TEAM ainsi que la liste des CR et CC pour
permettre une meilleure visibilité.

- Lieu d’échange et d’information avec un forum et
un numéro d’accueil téléphonique de la filiere
(pour orienter les patients et leurs familles).

XC* My * =% $--(L$&'()-* $&&,)+,)&* )* #=i-* +* =§*
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- Un vrai réle de formation et information aux
différentes instances médicales et médico-sociales.

- Filiere comme référent des maladies rares du
Systéme Nerveux Central (quand on pense MR du

SNC, il faut que les patients et les soignants aient le
réflexe BRAIN-TEAM).

- En plus d’un accueil téléphonique d’orientation,
avoir une aide psychologique, sociale et juridique
dédiée a la filiere : désengorger les associations et
services des CR qui manquent de personnel.

C(.=;- . Les associations, a la suite de cette
discussion, vont se regrouper en sous-groupes de
travail en fonction des problématiques qu’ils
rencontrent (éducation nationale, MDPH,
Communication/information...) afin d’étayer ce
compte-rendu et nous faire part rapidement de leurs
réflexions supplémentaires.
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Syntheése des discussions
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- Aide a la mise en place de projets: TCC, douleur,
relaxation, ateliers danse (cf Huntington)

- ETP: le soutien a I'accompagnement des patients
est dans la loi de santé. Alléger I'ETP.

- Lister les expériences existantes au niveau de la
filiere et les élargir a tous.

X@)&,B%3$&'()*-.(=H%%,

- Recensement au sein des associations des fiches
scolaires Educscol : re-évaluer ces fiches a I'échelle
filiere.

- Spécificité des maladies rares: I'EVOLUTIVITE a
prendre en compte absolument dans ces fiches.
Nécessité de réadapter la prise en charge en
fonction de I'évolution de la maladie.

- Transition enfant/adulte : au niveau thérapeutique
mais surtout au niveau de l'intégration scolaire. Bcq
d’écoles ne d’adaptent pas a la spécificité de la
maladie rare. Les associations de famille doivent
aider a pointer les symptomes, les difficultés et
doivent aider a mettre en place des solutions.
XN,-0610 4

- Décrire nos patients de maniere globale, via un
consensus national : MDPH /associations /experts.

- EVOLUTIVITE et VARIABILITE des maladies peu prises
en compte et c’est ¢a qu’il faut faire.

- Etablir des guidelines filiere pour le certificat médical
MDPH pour les médecins MDPH.

- Notion de progressivité et d’association de
symptomes habituels a souligner aupres des MDPH.

- Case «pas de changement » a rajouter dans le
certificat médical MDPH.

- Simplification.

xX52@C

- Mettre en place un outil de communication
facilitée : a partir d’outils déja existants chez les
enfants ayant des problémes de communication et a
adapter a nos pathologies — la filiere peut aider a
identifier les appels d’offre — faire un état des lieux
préalable a la mise en place d’un tel projet.
XL%(#(-'&'()-* (%0B3)'-$&'()* :((%)",* 5$&'()$=* +,* =$*
>'="004,
- Décloisonner les présentations des CR et des
associations : complémentarité CR/associations a
mettre en avant.
- Organiser un temps de parole entre toutes les
associations ensemble (Ex : expérience AFSGT : un
temps de parole inter-associatif pour se nourrir des
autres).
- Scinder la journée entre plusieurs thématiques ou
bien faire une journée continue.
- Thémes a aborder : empowerment — recherche —
axe médico-social — thérapeutique — clinique.

XN, *-'& *)&,%),&*+ *=$*>'H9%,

- Création d’un forum®de discussion: pour rebondir
sur certains sujets des tables rondes.

- Téléconférence a mettre en place.



http://www.aidautonomie.fr/IMG/pdf/guide_familial-2.pdf

C(.=;- : travail
Les associations, a la suite de cette discussion, sont
partantes pour se regrouper en sous-groupes de

(éducation nationale, MDPH,
Communication/information...).
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- Il existe une trop grande variabilité de traitement

d’'une MDPH a l'autre (ex: nomenclature des
handicaps différente d’'une MDPH a I'autre).

- Parfois c’est la CPAM qui est le point bloquant.

- D’aprés le PNMR1, la CPAM et les MDPH doivent
solliciter les CR pour les dossiers complexes : ils ne le
font jamais.

O Est-ce que la filiere peut s’'impliquer a un
niveau national pour homogénéiser les
traitements de dossiers ?

O Il faut prévoir des formations & destination
des personnels des MDPH.

XS;E™*+, A #B&' ) &A*

- Il existe des maladies rares sans CRMR.*

O Faut-il les référencer pour les soumettre a la
prochaine campagne de labellisation des CR
(2016 ?)
- Errance diagnostique, diagnostic génétique difficile.
O Est-ce que la filiere peut avoir un rdle dans la
rationalisation du diagnostic génétique afin de
diminuer le nombre de diagnostics inconnus ?

- Beaucoup de maladies se ressemblent sur le plan
cognitif. Beaucoup sont suivies/incluses dans le plan
autisme alors que cela n’arien a voir.

X2%3)-'&'()A*

- Les enfants MoyaMoya sont suivis par le centre de
référence AVC enfant et non par le CERVCO. Cela
complique la transition enfant/adulte.

- Le passage de I'enfant a I'adulte est compliqué mais
aussi le passage de 60 ans. Les personnes devraient
quitter les MAS pour aller vers des structures de
gériatrie, mais actuellement ce n’est pas le cas et les
MAS sont saturées.

X,.R,%.R* &* --$'-*.=)'M;,- H*

- Méme si les CR sont plus impliqués dans la
recherche que la filiére, la filiere au nom des CR doit
étre « force de frappe » au niveau européen pour
s’impliquer dans la recherche.*

- Les essais cliniques, sont gérés au niveau CR et non
filiere. Mais la filiere centralisera les infos et les
diffusera (infolettre, site internet...).

X"- S HE%PA"+ . $=*F'+,)&">".$&'()*,&*>(%A$& {IK

- Formation des paramédicaux (kinésithérapeutes,

orthophonistes) spécifiquement pour les maladies
rares (e-learning, référent paramédical pour chaque
spécialité et chaque type de maladie ?...)*

- Que penser de la création d'un label « BRAIN-
TEAM » pour les paramédicaux? Comment
répertorier les professionnels qui ont été formés ?
Répertoire accessible sur le site ? Légalité d’un tel
listing ? Combien de temps ce label serait valable ?
Comment le mettre en ceuvre ?

X2$- -+ *+()",-V %,B'-&%4,*

- Les patients qui sont suivis par le réseau de

compétence et non par le centre de référence
craignent de ne pas étre répertoriés dans les
registres et qu’on ne leur propose pas de participer
a des essais.*

- Les associations de malades souhaitent participer a
la mise en place des bases de données.*
XP=*+*=$*>'="9%,* &*.(AA))" . $&'(I*

- Il est trés compliqué de trouver les informations

adéquates (multiplication des sources
institutionnelles ou associatives). Il faut établir des
liens entre les informations que nous possédons et
les informations proposées par les institutions, les
autres sites d’information (site d’association, de
MDPH, d’ARS...). *

- Est-ce que la création d’établissements spécialisés

pourrait étre un projet filiere ?*




- Il est nécessaire de mettre en place des ETP. Est-ce - 1 représentant du plan maladies rares de la DGOS.

le role de la filiere ? A discuter avec la DGOS.* - 1 représentant de I'’éducation nationale (en lien avec
XS:BB,-&'()-*#(%*=$*W(;%)" ) $&' O $E le groupe de travail CNSA).
- 1 représentant des 9 représentants d’associations de X<;&%,-*%,A3% MY *
patients pourrait parler au nom des associations. Don du cerveau : comment encourager les familles ?
- 1 représentant des MDPH ou CNSA: il est plus Est-ce normal qu’'on demande aux associations de
judicieux d’avoir la CNSA car chaque MDPH est payer 3000€ pour un don de cerveau ?
indépendante.
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- Intégrer la notion d’évolutivité spécifique aux maladies rares dans ces fiches7
9 S'&,*)&,%),&*+*=$*>'29%,
- $?2M>*8W'Y;=*?& B IP!)*B?47&!>41%4) &8 4C5*6!)4)48. lla plaquette d’aide au remplissage
%*)&5H5%4&!=AC3%4>1*&%
- T');=IC*IC56%;665'76
9 :(;%)",*5$&'()$=,*+*=$*X'='9%,
- 3)A6*?&4&5'?6!%'?E'5?&*6!C*6!0[!0!466'#54&5'?6
- 8*=B6!C*|B4)'>*15?&456'%54&5H
- [?G5&*)!|CMB)A6*?&4?BBW\$S2!10Z2S:2!19C;%48&5?1Z48&B'?4>*
9 6'E,%?*
- Y4lHeére doit étre un relais d’aide@8B6@%<'>'M5I;*2!6'%54>*1*&E;)5C51;*IB";)|CA6*?M')M*)!>*61466'%54 &5
>*610[!1;5!=4?1;*?&!C*IB*)6'??*>6! CACBAGL
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9 C()-,'=*+*>'="9%,
Désignation des 9 associations siégeant au conseil de filiere (1 personne représentative par CR) :
Il est demandé aux associations de méme CR de s’organiser entre elles pour désigner une personne
représentante a proposer au coordonnateur du CR référent.

9 C(AA--'()-*+*#'=(&$B,
Désignation des membres désireux de participer a ces commissions : toute personne intéressée est priée de
se faire connaitre auprés des chefs de projet de la filiere.

9 Z%(#,-*+ *&USEXESV/ X'='9%,-*+,*-$)&"*A$=$+',-*%$%,-
Toutes propositions concernant la problématique MDPH et les enjeux de scolarisation sont les bienvenues.
Elles seront soumises a la CNSA pour le 25/11/15 au plus tard par la filiere. Selon la pertinence des
propositions soumises, la filiere sera sélectionnée pour intégrer les groupes de travail MDPH et/ou Education




Nationale avec la CNSA. Notez que vos propositions doivent étre soumises aux chefs de projet pour le 20
novembre au plus tard.

Z%(#, *+ *&YSES'=*+ *?1<EB50 *

Un groupe de réflexion concernant les futurs axes a proposer pour le prochain plan d’actions (a remettre a la
DGOS pour le 30/04/2016) doit étre mis en place pour préparer le prochain conseil de filiere. Composé des 9
représentants des associations au conseil de filiere + toute personne désireuse de s’investir, si vous étes
intéressés a faire partie de ce groupe, veuillez vous faire connaitre aupres des chefs de projet.

o -&0)$%,*+* 1 $8->$.&'(F

Les réponses ci-dessous correspondent aux 30 personnes ayant participé au questionnaire de satisfaction envoyé.
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1%(>'=*+,-*#$%&'".'#3$)83% des personnes sont membres d’une association de patients.

O(&'ES&'()- 1* #$%&'.'#,% 83% souhaitaient s’informer sur la filiere BRAIN-TEAM, 73% y voyaient une
opportunité de rencontrer les autres associations, 46% |'opportunité de s’intégrer a la gouvernance de la
filiere, et 27% souhaitaient s’informer sur les filieres de santé maladies rares.

S$&'->$.&'()*B")"%$=,

insatisfait peu satisfait trés excellent Tots
satisfait satisfait

Conditions 0.00% 0.00% 13.33% 23.33% 63.33%
d'accueil 0 i 4 T 15
(auditorium,
salle des
tables
rondes,
buffet)
Format de la 0,00% 0,00% 13,33% 36,67% 30,00%
journée 0 | 4 17 5
(session
plénigre +
tables rondes
de travail)
Qualité des 0,00% 0,00% 6,67% 46,67% 46,67%
présentations 0 | i 4 4

Temps de 0.00% 3.33% 13.33% 33.33% 30.00%
parole donne 0 1 4 16 g
EITVS

associations

Si les présentations générales ont satisfait 100% des personnes, les tables rondes ont répondu aux attentes
de 80% des participants.

Z%(#,-* +,* &%PEP'62% des participants souhaitent rejoindre un groupe de réflexion quant au plan
d’actions, 55% souhaitent participer aux commissions de pilotage, 31% au conseil de filiere, et 17% ne
souhaitent pas intégrer un groupe de travail.

1##(%&;)'&"*+,*.()&$.& : 65% des participants ont créé de nouveaux contacts a I'issue de cette journée.
S$&'->$.&'()*B=(D$Fpus les participants a cette enquéte sont plutdt ou trés satisfaits de cette journée.
C(AA)&$'%,-*%,.;,'=="-"1"SQ)&R9-;

- Contenu et finalité des tables rondes : certaines personnes ont trouvé que les discussions
des tables rondes n’étaient pas assez approfondies et/ou que certains points auraient
mérités d’étre abordés.

- Certaines personnes auraient souhaité plus de temps de parole inter-associations.

- Certaines personnes demandent a ce que les CR et les CC soient plus représentés dans ce
type de journée.

- Des interrogations quant a la concrétisation des actions de la filiere du fait de la trés grande
hétérogénéité des pathologies incluses dans la filiere.




0)*96"-; A" & %%,&.)'%

9 Echéance CNSA du 25 novembre 2015. Propositions a soumettre pour le 20 novembre.
9 Journée nationale de la filiere le 29 mars 2016.

)Y, W&

9 Proposition de nouvelle organisation et gouvernance de la filiere.
9 Exemplaire du certificat médical MDPH testé en essai pilote actuellement.
9 Liste des participants associatifs avec leurs adresses email de contact.
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Organigramme de la Filiere
INSTANCE CONSULTATIVE ET DE CONSEIL

2 représentants max /CR Réle de conseil :

College des CR fondateurs Mandat de 5 ans Stratégie générale, Recrutement, Controle
2 réunions / an financier

GOUVERNANCE DE LA FILIERE

Conseil de Filiere

* Membres du conseil constitutionnel Mandat de 2 ans

« 2 Chefs de Projet renouvelable Role décisionnel :

o) Reprelssentants Associations d’e patients 1 re'union / an journée Orientation et Stratégie de développement de la
* 4 Représentants Centres Compétences nationale hliee

* 1 Représentant Neurologue de Ville 2 téléconférences si Rapport moral d'activité de la filiére

* 3 Représentants Médico-sociaux besoin

* 1 Représentant Laboratoire Diagnostic

Commissions de Pilotage

3 représentantsde CR +
2 chefs de projet +
Représentants des

1. Commission

5 représentants de CR + Mission de pilotage :

2 chefs de projet +

2. Commission
B e Représentants des

Mise en place et suivi des axes prioritaires du
plan d'action

4 représentantsde CR +

3 Commission 2 chefs de projet+

1 chargé de mission +
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DEMANDE A LA MDPH 14

La MDPH, tla Maison Départementale des Pel
Elle &tudie votre situation pour répondre aux beso

A qui s’adresse ce formulaire ?

Ce formulalre s’adresse a la personne présentant un handicap.

Si la personne concernée a moins de 18 ans, ses parents sont invités a répondre pour elle.

Si la personne de plus de 18 ans a une mesure de protection : son tuteur répond avec elle ou son
curateur 'accompagne dans sa demande.

Pour abtenir de I'aide pour remplir ce formulaire, vous pouvez vous adresser a 'accueil de la MDPH.

Vous allez expliquer & la MDPH votre situation, ves besoins, vos projets et vos attentes.

Vous pourrez peut-&tre bénéficler des drolts sulvants

Allocation d'éducation de I'enfant handicapé Rer d
(AEEH) et un de ses compléments. (ACTP ou ACFP)

Allocation aux adultes handicapées (AAH) et Projet personnalisé de scolarisation —
son complément parcours et aides & la scolarisation

Orientation professionnelle etfou formation

Carte d'invalidité/de priorité/de stationnement e

QOrientation vers un établissement ou service Reconnaissance de la qualité de travailleur
médiec-sooial (ESMS) enfants/adultes handieapé (RQTH)

Prestation de compensation du handicap. Affiliation gratuits & l'assurance visillssse des
(PCH) parents au foyer (AVPF)

Que dois-je remplir ?

[ ] c'est ma premigre dsmande & la MDPH Remplissez tout
le formulaire
["] Ma situation médicale, administrative, familiale ou mon projet a changé pour exprimer

24 a N L ; Fensemble de vos
[] Je demande une réévaluation de ma situation et/ou une révision de mes droits | TR

[ ] e demande ls rencuvellement de mes droita & lidentique car j'estime que Remplissez les
ma situation n'a pae changé parties Aet E
Vous avez aussi la

Préoisez le(s)quel(s) é de remplir

possil
tout le formulaire

[ ] Votre aidant familal (la persanne qui &'ocoupe ds vous au quotidien) souhaite
exprimer sa situation et ses bescins

Vous avez déja un dossier a la MDPH 7

[ ] Oui Dans quel département : N® de dossier -

Certificat médical

A joindre a une demande a la Maison Départementale des
Personnes Handicapées (MDPH)

Ce certificat est un document obligatoire et essentiel pour permettre a la MDPH d'orienter et
d’attribuer allocations et prestations 4 la personne en situation de handicap

A l'attention du meédecin

. un handicap, au sens

Ce certificat médical, et les di dela présente loi, tonte limitation

sont & remettre 4 votre patient. pour quiil les joigne, sous pli dactivité ou restriction de participa
= -Souse ala viean societa subie dans son

confidentiel, a son dossier de demande 4 la MUPH. -
@ Il est desting a l'équipe pluridisciplinaire d évaluation de la MDPH Taison d'une alteration sukstantielk

ui 2 besoin de recueillir des informations sur les éléments duraile oadefinitive dune o plusi
cliniques concernant le handicap® de votre patient, en appartant fonctions pl
un soin particulier au retentissement fonctionnel. ‘mentales, cognitives ou psychigques
@ Nous vous recommandons de conserver une copie du présent dmmmmm‘
formulaire de certificat medical i
gr etz
n ~m o
Les professionnels de la MUPH restent & votre disposition. i1 fevries 2008 ar |

A Tattention du patient

Merci d'aider votre médecin en remplissant les éléments ci-dessous :

Nom de naissance : Nom d'usage :

Prénom: Date de naissance :

Adresse :
N° d'immatriculation N° de dossier
sécurité sociale : aupres de la MDPH :

Quelssont les principaux besoins et attentes exprimeés dans votre demande a la MDPH ?

A joindre a ce document

Si des examens complémentaires, évaluations ou hospitalisations en lien avec le handica
ont été réalisés, le mentionner dans ce formulaire aux rubriques concernées, et joindre le
comptes-rendus et documents les plus significatifs.

Ces documents sont a joindre par le médecin et/ou le patient.




