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Juillet 2014 



Coordonne les différents acteurs 



Les missions de la Filière 



Le plan d’actions 2016-2018 : Bilan 

• Rédaction du PNDS Mucoviscidose (sept 2017) 
 

• Education thérapeutique : 
 

- Production d’outils pédagogiques sur la transplantation, l’exacerbation pulmonaire,  
l’intolérance glucidique, la compréhension et les conséquences des mutations CFTR; 
 
- Réalisation d’enquêtes (professionnels, parents, patients) sur la transplantation 
 

- Création d’un programme d’ETP « Nutrition » 
 

- Organisation de journées des référents nationaux (2017-2018) 
 

- Cartographie de l’offre en ETP et mise à jour du site Internet du GETHEM 
 

- Participation au groupe de travail interfilières « ETP » 
 
 

 



Le plan d’actions 2016-2018 : Bilan 

• Décision Médicale Partagée (DMP) : 
 

- Elaboration d’un outil d’aide à la décision (initiation du traitement du diabète) 
 

- Réalisation de vidéos de formation à la DMP 
 

-  Campagne de sensibilisation nationale sur le DMP 
(Journées Scientifique 2017, revue Muco&Co,  
Revue Vaincre,…) 
 

 
Déploiement de l’outil + vidéos  

au niveau national 



Le plan d’actions 2016-2018 : Bilan 

• Transition enfant / adulte:  
 

- Enquête nationale de pratiques de transition dans les CRCM 
• Article accepté pour publication 

 
- Analyse des besoins et attentes (pré et post transition) des patients (43) et  
Parents (40) dans 5 CRCM de la région Auvergne-Rhône-Alpes 

• Analyse finale mi-2019 
 

-Evaluation de la santé des adolescents pré et post transition à partir des  
données du Registre 

• Analyse en cours 
 

- Participation au groupe de travail interfilières « Transition » 
  
 
 

 



Le plan d’actions 2016-2018 : Bilan 

• Soutien à la Plateforme Nationale de Recherche Clinique en Mucoviscidose (PNRC) 
 

• Financement de journées thématiques : 
 

- Bilan et perspectives du réseau de génétique moléculaire CFTR « GenMuco France » 
 

- La Transplantation pulmonaire 
 

- La recherche translationnelle 



Le plan d’actions 2016-2018 : Bilan 

Dépôt d’un dossier de candidature à l’ERN (Réseau Européen de Référence) 
 
 
 
3 Centres de Référence Maladies Rares Mucoviscidose (Lyon, Paris Cochin et Necker)  

ont intégré l’ERN-LUNG 



Le plan d’actions 2016-2018 : Bilan 

• E-learning à destination des IDE libérales : 
« Mucoviscidose et anti-infectieux par voie centrale à domicile »  

(présentation vendredi 29 mars aux JS 2019) 
 

• Développement d’un programme d’enseignement en ligne EduMuco (13 modules) 
 

• Mise en place de plusieurs outils numériques d’information : 
 

- Un site internet : https://muco-cftr.fr (400 connexions /mois)  
- Des réseaux sociaux (@FiliereMucoCFTR sur Facebook et Twitter) 
- Un forum internet pour les groupes de travail intéressés (Pharmaciens) 
- Une newsletter semestrielle envoyée à l’ensemble du réseau 
- Une plaquette de présentation de la Filière (téléchargeable sur le site) 
 
 

 
 

 
 

https://muco-cftr.fr/
https://muco-cftr.fr/
https://muco-cftr.fr/
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ème 

 

Plan national maladies rares  

 

Textes abrogés ou modifiés 

 
:  

 

INSTRUCTION N° DGOS/PF2/2013/ 306 du 29 juillet 2013 relative à la structuration des  

 

filières de santé maladies rares prévues par le plan national maladies rares 2011 

 

- 

 

2014 

 

Diffusion :  

 
les établissements de santé doivent être destinataires de cette  

 
note 

 
, par  

 

l’intermédiaire des agences régionales de santé (ARS) 

 

I- 

 
INTRODUCTION 

 

Une maladie rare est une pathologie touchant un nombre restreint de personnes, à savoir  

 

moins de 1 personne sur 2000 en population générale.  

 
Plus 

 
de 3 millions de personnes sont  

 

atteintes d’une maladie rare en France. Le 3 

 

ème  

 

plan national maladies rares p 

 
romeut une  

 

politique de santé et de recherche ambitieuse, et met en évidence l’articulation vertueuse  

 

dans le domaine des maladies rares entre organisation des soins, production des  

 

connaissances et retour vers le patient.  

 
Il contient 11 axes 

 
:  

 

 

 
Axe 1 

 
: R 

 
éduire l’errance et l’impasse diagnostique. 

 
 

 
Axe 2 

 
: F 

 
aire évoluer le dépistage néonatal et les diagnostics prénatal et  

 
préimplantatoire pour permettre des diagnostics plus précoces. 

 
 

 
Axe 3 

 
: P 

 
artager les données pour favoriser le diagnostic et le développem 

 
ent de  

 
nouveaux traitements. 

 
 

 
Axe 4 

 
: P 

 
romouvoir l’accès aux traitements dans les maladies rares. 

 
 

 
Axe 5 

 
: Impulser un nouvel élan à la recherche sur les maladies rares. 

 
 

 
Axe 6 

 
: F 

 
avoriser l’émergence de l’innovation et l’accès à l’innovation. 

 
 

 
Axe 7 

 
: A 

 
mélio 

 
rer le parcours de soins. 

 
 

 
Axe 8 

 
: F 

 
aciliter l’inclusion des personnes atteintes de maladies rares et leurs  

 
aidants. 

 
 

 
Axe 9 

 
: F 

 
ormer les professionnels de santé à mieux identifier et prendre en charge  

 
les maladies rares. 

 
 

 
Axe 10  

 
: R 

 
enforcer le rôle des filièr 

 
es de santé maladies rares dans les enjeux du  

 
soin et de la recherche. 

 
 

 
Axe 11  

 
: P 

 
réciser le positionnement et les missions d’autres acteurs nationaux des  

 

maladies rares. 

 

Faisant suite à la labellisation de  

 
109 centres de référence  

 
multi- 

 
sites  

 
pour la prise en charge  

 
des maladies rares (CRMR)  

 
en 2017,  

 
l’axe 10 du 3 

 

ème 

 

plan national maladies rares 

 
prévoit  

 

une nouvelle désignation pour la période 2018 

 
-2022 

 
de  

 
filières de santé maladies rares  

 
(FSMR) 

 
.  

 
Ces structures ont été mises en place initialement en 2014 et elles visent à rendre plus  

 
lisibles et plus transversaux les processus et organisations dans les maladies rares. 

 
Dotées  

 
de missions désormais  

 
étendues dans les 

 
domaines  

 
du soin, de la recherche et de la  

 
formation, les FSMR constituent le socle du 3 

 

ème 

 

Plan national maladies rares et il importe,  

 

alors qu’elles sont ainsi confirmées dans leur rôle, 

 
de  

 
donner toute légitimité à leur action,  

 
pour les 5 années à venir. 

 
Le rôle des FSMR doit être clairement distingué de celui des  

 

centres de référence. Concernant les soins, elles ne prennent pas en charge directement  

 

des personnes atteintes de maladies rares. Concernant  

 
la  

 
recherche, elles ont un rôle  

 

d’impulsion, de soutien, de promotion de l’action des centres de référence.  

 

Rattachée à un établissement de santé et placée sous la responsabilité d’un coordonnateur  

 

médical 

 
, une FSMR réunit tous les acteurs impliqués dans une maladie rare ou un groupe de  

 

maladies rares : professionnels de santé, laboratoires de diagnostic, acteur 

 
s de la  

 
recherche,  

 

universités, structures éducatives, sociales et médico- 

 
sociales, associations de personnes  

 

malades, et tout autre partenaire, y compris du secteur privé, apportant une valeur ajoutée à  

 

l’action collective dans un champ de maladies rares donné.  
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moins de 1 personne sur 2000 en population générale.  
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  Plateforme Nationale de Recherche Clinique : 1) Publication Brochure 
« Recherche Clinique » patient/famille; 2) Mise en ligne d’un répertoire des essais 
cliniques; 3) Participation projet HIT-CF 

 

 
    Création d’une Formation  à la recherche translationnelle 

  

 
   Organisation de journées thématiques : 
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 - Sciences Humaines et Sociales  
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     Participation à l’organisation de la 43ème l’ECFS Conference en 2020 en France 
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 ERN-LUNG : Poursuite de la collaboration des 3 CRMR Mucoviscidose 
(Cochin, Necker, Lyon adulte) avec le réseau. 

 
 
 

Axe 3 : Europe et International  
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Diffusion :  

 
les établissements de santé doivent être destinataires de cette  

 
note 

 
, par  

 

l’intermédiaire des agences régionales de santé (ARS) 

 

I- 

 
INTRODUCTION 

 

Une maladie rare est une pathologie touchant un nombre restreint de personnes, à savoir  

 

moins de 1 personne sur 2000 en population générale.  

 
Plus 

 
de 3 millions de personnes sont  

 

atteintes d’une maladie rare en France. Le 3 

 

ème  

 

plan national maladies rares p 

 
romeut une  

 

politique de santé et de recherche ambitieuse, et met en évidence l’articulation vertueuse  

 

dans le domaine des maladies rares entre organisation des soins, production des  

 

connaissances et retour vers le patient.  

 
Il contient 11 axes 

 
:  

 

 

 
Axe 1 

 
: R 

 
éduire l’errance et l’impasse diagnostique. 

 
 

 
Axe 2 

 
: F 

 
aire évoluer le dépistage néonatal et les diagnostics prénatal et  

 
préimplantatoire pour permettre des diagnostics plus précoces. 

 
 

 
Axe 3 

 
: P 

 
artager les données pour favoriser le diagnostic et le développem 

 
ent de  

 
nouveaux traitements. 

 
 

 
Axe 4 

 
: P 

 
romouvoir l’accès aux traitements dans les maladies rares. 

 
 

 
Axe 5 

 
: Impulser un nouvel élan à la recherche sur les maladies rares. 

 
 

 
Axe 6 

 
: F 

 
avoriser l’émergence de l’innovation et l’accès à l’innovation. 

 
 

 
Axe 7 

 
: A 

 
mélio 

 
rer le parcours de soins. 

 
 

 
Axe 8 

 
: F 

 
aciliter l’inclusion des personnes atteintes de maladies rares et leurs  

 
aidants. 

 
 

 
Axe 9 

 
: F 

 
ormer les professionnels de santé à mieux identifier et prendre en charge  

 
les maladies rares. 

 
 

 
Axe 10  

 
: R 

 
enforcer le rôle des filièr 

 
es de santé maladies rares dans les enjeux du  

 
soin et de la recherche. 

 
 

 
Axe 11  

 
: P 

 
réciser le positionnement et les missions d’autres acteurs nationaux des  

 

maladies rares. 

 

Faisant suite à la labellisation de  

 
109 centres de référence  

 
multi- 

 
sites  

 
pour la prise en charge  

 
des maladies rares (CRMR)  

 
en 2017,  

 
l’axe 10 du 3 

 

ème 

 

plan national maladies rares 

 
prévoit  

 

une nouvelle désignation pour la période 2018 

 
-2022 

 
de  

 
filières de santé maladies rares  

 
(FSMR) 

 
.  

 
Ces structures ont été mises en place initialement en 2014 et elles visent à rendre plus  

 
lisibles et plus transversaux les processus et organisations dans les maladies rares. 

 
Dotées  

 
de missions désormais  

 
étendues dans les 

 
domaines  

 
du soin, de la recherche et de la  

 
formation, les FSMR constituent le socle du 3 

 

ème 

 

Plan national maladies rares et il importe,  

 

alors qu’elles sont ainsi confirmées dans leur rôle, 

 
de  

 
donner toute légitimité à leur action,  

 
pour les 5 années à venir. 

 
Le rôle des FSMR doit être clairement distingué de celui des  

 

centres de référence. Concernant les soins, elles ne prennent pas en charge directement  

 

des personnes atteintes de maladies rares. Concernant  

 
la  

 
recherche, elles ont un rôle  

 

d’impulsion, de soutien, de promotion de l’action des centres de référence.  

 

Rattachée à un établissement de santé et placée sous la responsabilité d’un coordonnateur  

 

médical 

 
, une FSMR réunit tous les acteurs impliqués dans une maladie rare ou un groupe de  

 

maladies rares : professionnels de santé, laboratoires de diagnostic, acteur 

 
s de la  

 
recherche,  

 

universités, structures éducatives, sociales et médico- 

 
sociales, associations de personnes  

 

malades, et tout autre partenaire, y compris du secteur privé, apportant une valeur ajoutée à  

 

l’action collective dans un champ de maladies rares donné.  

 

  Information et Formation des patients, parents et de leur entourage :  
 

 - Projets en lien avec le « modèle de Montréal » (Grenoble, Lyon , Roscoff) 
  - formation des patients de la Filière 
  - formation dédiée à l’implication des patients dans la RC et les SHS
  

  

 Information et Formations des professionnels : 
 

 - Journées scientifiques/ Francophones 
 

 - Poursuite du déploiement e-learning « EduMuco » 
 

 - Formation du masseur-kinésithérapeute libéral et hospitalier 
      1) Renforcer et valoriser l’expertise des MK dans le suivi des patients 
      2) Intégrer la spécificité de la PEC des patients dans la formation initiale et continue 
      3) Développer la recherche kiné dans la filière Muco-CFTR 
 

 - Formation des IDEC aux pratiques avancées 
 - Décision Médicale Partagée 
 
   

 

Axe 4 : Favoriser l’information et contribuer à la formation  
sur les maladies rares  

https://solidarites-sante.gouv.fr/IMG/pdf/dgos_note__information_aap_fsmr_dgos-dgri_224_2018.pdf#page=17
https://solidarites-sante.gouv.fr/IMG/pdf/dgos_note__information_aap_fsmr_dgos-dgri_224_2018.pdf#page=17




Equipe projet 
 
 1 Coordonnateur médical 
 1 Chef de projets 
 1 Chargée de missions Système d’Information et de 

Communication 
 1 Chargée de missions ETP/ Transition/RCP  
 1 Secrétaire  

 
Mission : Conduit et coordonne le plan d’actions de la Filière 

Plateforme Nationale de 
Recherche Clinique en 
Mucoviscidose (PNRC) 

 
 7 binômes interrégionaux 

médecins/IDE recherche  
 

Missions  principales :  
 
 Recense les études 

cliniques et les patients 
inclus 

 Communique sur la 
recherche clinique 

 Aide les porteurs de 
projets 

Conseil Médical de la 
Mucoviscidose (CMM) 

 
 8 médecins 
 1 biologiste/généticien 
 4 paramédicaux 
 6 parents/patients 

 
Missions  principales : 
 
 Coordonne les Groupes 

de travail de la Filière 
 Assure la rédaction du 

PNDS, de référentiels,… 
 Organise les Journées 

Filières  

Comité de gouvernance de Muco-CFTR : 
 « Conseil National de la Mucoviscidose (CNM)» 
 
 
 Membres du Bureau du CA de la  
            (6 médecins, 1 paramédical) 
 
 
 Membres du Bureau du CA de  
             (6 parents/patients) 
 
 Coordonnateur médical de la Filière 
 4 Responsables des CRMR coordonnateur et constitutif 
 Président du Conseil Médical de la Mucoviscidose 
 Directeur médical de Vaincre la Mucoviscidose, 
 Chef de projets Filière 

 
Missions  principales : 

 
 Anime et pilote la Filière 
 Définit la stratégie, la politique, les orientations 
 Nomme les membres du CMM 

Organigramme  
 



La Filière en quelques chiffres 

• 1 Centre de Référence (CRMR) composé : 
– D’un 1 centre coordonnateur (Cochin) 

– De 4 centres constitutifs (Lyon, Necker, Roscoff, Foch) 

• 42 Centres de compétences (CRCM) 

• 30 laboratoires de diagnostic 

• 1 société savante 

• 1 association de patients 

• 6700 patients dont 
– 55% suivis en centres pédiatriques 

– 45% suivis en centres adultes 

 



Re-labelisation des centres 
 maladies rares en 2017 

- 1 CRMR coordonnateur 
- 4 CRMR constitutifs 
- 42 CRCM 



Rôle et missions des CRMR et CRCM 

CRMR 
 

• Coordination 
• Recherche 
• Enseignement et formation 
• Expertise 
• Recours 

CRCM 
 
• Prise en charge et suivi des 
patients 
• Assure le transfert de 
connaissances et de savoir 
faire auprès des acteurs de 
proximité 
•Encouragé à faire de la 
recherche, de l’enseignement 
et de la formation 

Labélisés pour 5 ans 


