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A propos d’une campagne nationale

Votre médecin peut prescrire un nouvel
JIMR 2026 CHU Clermont-Ferrand examen génétique pour vous aider a obtenir
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E R RAN CE D IAG N OSTI QU E ON VOUS A PRESCRIT UN EXAMEN GENETIQUE

ILY A QUELQUES ANNEES,

AVEC UNE MALADIE RARE ~_SANS OBTENIR
DE DIAGNOSTIC ?

Sensibilisation des professionnels
de santé :

- Orienter les patients vers des centres
experts Maladies Rares

- Actualiser la prise en charge, et si

% . ’ Votre médecin peut prescrire un nouvel
ngcessa Ire p ro pose r I dna |y5e d U examen génétique pour vous aider a obtenir
ge nome un diagnostic plus précis de votre maladie.
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AVEC UNE MALADIE RARE ~_SANS OBTENIR
DE DIAGNOSTIC ?

Diffusion nationale : via les plateformes
régionales (PEMR)

- aux maisons de santé (MSP : médicaux et
paramédicaux)

- aux communautés professionnelles territoriales en
santé (CPTS : médical et médico social)

- relai via les ordres professionnels

Votre médecin peut prescrire un nouvel
examen génétique pour vous aider a obtenir
un diagnostic plus précis de votre maladie.

Lancement : décembre 2024
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AVEC UNE MALADIE RARE ~_SANS OBTENIR
DE DIAGNOSTIC ?

Les patients concernés :

- sans diagnostic : maladie rare ?

- diagnostic de maladie rare, sans caractérisation
geénétique

- qlia%nqstic maladie rare, avec symptomes ou
évolution atypique

. A . , Votre médecin peut prescrire un nouvel
Vont pouvoir etre orientes vers un centre examen génétique pour vous aider 3 obtenir

ez(pert ma|ad|e rare p(_)ur une évaluation ou un diagnostic plus précis de votre maladie.
réevaluation diagnostique
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Les patients concernés :

- sans diagnostic : maladie rare ?

- diagnostic de maladie rare, sans caractérisation
geéneétique

- qlia%nqstic maladie rare, avec symptomes ou
évolution atypique

Vont pouvoir étre orientés vers un centre
expert maladie rare pour une évaluation ou
réevaluation diagnostique

LE RESULTAT D’UN TEST GENETIQUE

N’EST PAS DEFINITIF !
& N

Depuis 10 ans,
les technologies
pour réaliser

les analyses
génétiques se
sont fortement
améliorées.

Des examens
génétiques plus
approfondis
sont désormais
possibles et

des réponses
plus précises
peuvent vous étre
apportées.

Plus performants, ces examens genétiques
vous sont proposés pour essayer d'obtenir
un diagnostic et mettre en place un
accompagnement le plus adapté pour
vous. En France, ces nouvelles techniques
d’analyse génétique sont disponibles dans
chaque CHU et au sein des laboratoires de
biologie médicale du Plan France Médecine
Génomigue 2025.

Dans le domaine de larecherche, les
progrés sont également considérables.
Environ 250 nouvelles maladies sont
décryptées chaque année.

Ces différentes avancées peuvent vous
permettre d’avoir de nouvelles réponses
a vos symptdmes. Votre prise en charge
médicale pourra étre révisée, si cela est
nécessaire. Des informations plus précises
pourront également étre transmises aux
membres de votre famille.

Sivous étes concerné(e), vous pouvez contacter le centre
» de diagnostic génétique le plus proche de chez vous

= pour en savoir plus. Flashez ce QRCode ou allez sur

anddi-rares.org/les-centres-de-diagnostic-genetique
Ces analyses peuvent également étre prescrites auprés des

F%.: centresde référence et de compétence maladies rares francais.
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Les bénéfices attendus d’un diagnostic
moléculaire :

- préciser le pronostic

- rendre possible l'inclusion dans un essai
thérapeutique

- permettre le conseil génétique

- ouvrir I'acces au diagnostic prénatal quand il est
justifié par la sévérité de |'affection

Améliorer la prise en charge du patient

LE RESULTAT D’UN TEST GENETIQUE

N’EST PAS DEFINITIF !
& N

Depuis 10 ans,
les technologies
pour réaliser

les analyses
génétiques se
sont fortement
améliorées.

Des examens
génétiques plus
approfondis
sont désormais
possibles et

des réponses
plus précises
peuvent vous étre
apportées.

Plus performants, ces examens genétiques
vous sont proposés pour essayer d'obtenir
un diagnostic et mettre en place un
accompagnement le plus adapté pour
vous. En France, ces nouvelles techniques
d’analyse génétique sont disponibles dans
chaque CHU et au sein des laboratoires de
biologie médicale du Plan France Médecine
Génomigue 2025.

Dans le domaine de larecherche, les
progrés sont également considérables.
Environ 250 nouvelles maladies sont
décryptées chaque année.

Ces différentes avancées peuvent vous
permettre d’avoir de nouvelles réponses
a vos symptdmes. Votre prise en charge
médicale pourra étre révisée, si cela est
nécessaire. Des informations plus précises
pourront également étre transmises aux
membres de votre famille.

Sivous étes concerné(e), vous pouvez contacter le centre
» de diagnostic génétique le plus proche de chez vous

= pour en savoir plus. Flashez ce QRCode ou allez sur

anddi-rares.org/les-centres-de-diagnostic-genetique
£ Ces analyses peuvent également étre prescrites aupres des
.+ centres de référence et de compétence maladies rares frangais.
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Les bénéfices attendus d’un diagnostic
moléculaire :

Améliorer |a prise en charge du patient
Les connaissances sur les maladies progressent

Recommandations pour le diagnostic et le soin :

Les PNDS
- élaboreés par les centres experts

- précise entre autres les conditions de
prescription de thérapeutiques innovantes

- Mises a jour régulieres

HAS

HAUTE AUTORITE DE SANTE

PNDS ¢laborés par les centres de référence

Rechercher un PNDS par son titre : Ancienneté
| W voi
Plus d
Titre de la publication Typ..

Mon-compaction du ventricule gauche (NCVG)
Syndrome MYTLL

Pemphigus

Syndrome de Holt-Oram

Hypercholestérolémie Familiale Homozygote

syndrome d'anomalies cardiagues - petite taille - hypermobilité articulaire liéd aux
variants du géne TAB2

Vascularites Primitives du Systéme Merveux Central
Comportements défis dans les troubles du neurodéveloppement
Maladies des exostoses multiples

Mzaladie associée aux gG4 - Pathologies infiltratives et fibrosantes associées aux 1gl PNDS
Syndrome de Weaver

Anémie Hémolytique Auto-lmmune de I'enfant et 'adolescent
Dégénérescence frontotemporale - variante comportementale

nsuffisance respiratoire des enfants avec maladie respiratoire rare

- [} [} [} ] [} [} [} [§ (=] [} [} [ -
%3] 5] [¥5) %3] ] [ [ [¥5) Lr [ [¥5) [ [ %3]

Mucoviscidose

>

Prés de 400 PNDS disponibles en acces libre
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Quelle chance d’aboutir a un diagnostic ?

Votre médecin peut prescrire un nouvel
examen génétique pour vous aider a obtenir
un diagnostic plus précis de votre maladie.

l‘f-‘:i-:-l Alllance oy MG e

- de nouvelles maladies rares sont régulierement décrites (~20/mois) L=
LE RESULTAT D’UN TEST GENETIQUE
N’EST PAS DEFINITIF !

Y &

- plus marginalement, d’anciens diagnostics sont réfutés (évolution des O
connaissances, ou évolution clinique du patient) G~ L

Depuis 10 ans, Plus performants, ces examens génétiques
; vous sont proposés pour essayer d'obtenir
les teChno,logles un diagnostic et mettre en place un
pour réaliser  accompagnement le plus adapté pour
les analyses vous. En France, ces nouvelles techniques
G d'analyse génétique sont disponibles dans
genetiques se chaque CHU et au sein des laboratoires de
sont fortement biologie médicale du Plan France Médecine
améliorées.  Génomique 2025.
Des examens  Dans le domaine de larecherche, les

. .
- double dia gno stic Genétiques s Bt et s
: nviron 250 nouvelles maladies son
a"zlp,mfond!s décryptées chaque année.
Seiid esprmals Ces différentes avancées peuvent vous
possibles et Jormettre davoir de nouvelles réponses
des réponses 3 vos symptdmes. Votre prise en charge
plus précises médicale pourra étre révisée, si cela est
" nécessaire. Des informations plus précises
peuvent vous e'tre pourront également &tre transmises aux
apportées.  membres de votre famille.

oncerné(e), vous pouvez contacter le centre
énétique le plus proche de chez vous

s. Flashez ce QRCode ou allez sur
s :

¥ Ces analyses peuvent également étre prescrites aupres des
k&% centres de référence et de compétence maladies rares frangais.
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Exemple ré évaluation du diagnostic : les micro-remaniements

chromosomiques (CNV) ot b st uss monete

un diagnostic plus précis de votre maladie.

ﬂ_ = i, 1 i Mwag DM seensniic crpna

- des CNV de pathogénicité incertaines (pistes diagnostiques) se révelent CNV LE;%E‘JSL}A;KENSESFT&EI'}EIE%UE
bénins : nécessité de relancer les investigations A

60
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[ ! #49610 '!'a*
. Observatoire du diagnostic : mise a profit des
nouvelles connaissances scientifiques et des progres
technologiques pour sortir de l'errance diagnostique AnDD!-Rares

Autours : D. GENEVIEVE', P. SAUGIER VEBER', D. SANLAVILLE’, A. PITON', N. CHATRON, V. MALAN', M. DOCO-FENZY", , E. COLIN’ , J MARAVAL®, C. DAMPFHOFFER’, L
DEMOUGEOT", H. CAVE', L. LAMBERT",, E. SCHAEFER", J. PIARD", Y. CAPRI", S. WHALEN"", A. DELAHAYE-DURIEZ"", M. LACKMY-PORT-LIS"", 0. BOUTE™, F. JOBIC", B.
DEEMER", AM. GUERROT®, A. VINCENT*,, M. SPODENKIEWICZ®, S. ODENT®, A. TOUTAIN*, B. ISIDOR’, C. POIRSIER™, D. BONNEAU’, R. DARD™, S. AUDEBERT
BELLANGER”, R. STOEVA™, F. DEMURGER™, P. MONIN’,P. EDERY’, S. SIGAUDY™, .. MAREY”, C. FRANCANNET", R. TOURAINE”, M. GRELET™, D. LACOMBE™, G. LE
GUYADER™, F BILAN™, O. PATAT”, P. KHAU VAN KIEN"",J. AMIEL™, J. MELKI* P. BOIROUX"", L. FEYEREISEN™, NF. NGOM", J. SERVEL®, TT CREUSVAUX", 5. KORCHI™, M.
LAUBERT®, L BELLENGIER", K. DOUZF', M. CARPENTIER®, N. SABOUR™, A PELISSIER*, C. BINQUET*, Réseau AChroPuce*, ANPGM", Réseau AnDDI-Rares, L. FAIVRE"

Aot

'observatoire du diagnostic des maladies rares B

La mise en place de I'observatoire du diagnostic au sein des Filieres de Santé Maladies Rares (FSMR) a
constitué une action majeure du Plan National Maladies Rares 3 (PNMR3), ayant pour ambition de
réduire I'errance et I'impasse diagnostique. La filiere AnDDI-Rares a mis en ceuvre 2 actions majeures
dans ce cadre : la mise en place du SDM-Génomique dans BaMaRa, et un projet de recherche ciblé
(divisé en 3 WP) pour identifier les patients en impasse diagnostique et candidats a la reprise des
investigations. Dans le cadre du PNMR4 |a filiére AnDDI-Rares poursuit ses actions.

Lancé en 2019 (PNMR3) :

. WP1 o SDM-Génomique
Evaluer 'évolution des situations d'errance et d'impasse Realisation du:
diagnostique au sein de la filiere entre 2012 et 2022 au regard Set de Données Minimumg‘;enommua

de l'intégration des nouvelles technologies dans le soin (items - en lien avec les FSMR et la BNDMR)

- recenser les pat ients sans dia gnost o 503981 pters (onones 2012012022 R &

2 projets en cours :

) Augmentation du taux diagnostic (+11%) : &
Génome - rendement de 32% Projet rétrospectif (2021-2025)
4 H ] . . (toutes cohortes confondues ) ’ \ ‘ Projet prospectif (2026)
- D e 4 Objectifs
réduire le tem 0N d’errance dia gnostique et el &N T e s nstaon
Ses conséquences d'impasse etd'errance

Un traitement
Réduire l'errance!
&

- diminuer les impasses diagnostiques oo R

patients avec diagnostic clinique certain

p
(Vs1) (>1 Mb) identifiées par ACPA \ / mais étude moléculaire negative
v / Via une analyse génomique et
Poster affiché PO49 C transcriptomique

"_“" 208 patients Etude en cours
212CNV 50% des inclusions réalisées
45% en gain de copie,
. Y 4 . 55% de perte de copie
oint d’étape annuels (reconduit dans le
t ESSMS o
Evaluation des patients adultes dans les centres ESSMS =
(6tablissements sociaux et services medico-sociaux) “H! 1

Etude en cours de mise en place
Objectifs de déemontrer |'inte r rle
.: ;u La prise en charge

ans a l'age adulte sur:

7
I L'orientation/projet de vie du patient

CONCLUSION

A travers lobservatoire du diagnostic, la filiere AnDDI-Rares ceuvre pour une médecine
translationnelle et personnalisée. Elle associe expertise clinique, outils génomiques innovants tout en
intégrant les dimensions éthiques et médico-économiques, dans le respect des besoins et préférences
des patients et des familles.

1Al ORCI Gc =" o

n ae | D
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technologiques pour sortir de l'errance diagnostique AnDD!-Rares

CONTEXTE
La mise en place de I'observatoire du diagnostic au sein des Filieres de Santé Maladies Rares (FSMR) a
réduire I'errance et l'impasse diagnostique. La filiere AnDDI-Rares a mis en ceuvre 2 actions majeures
) . . . . dans ce cadre : la mise en place du SDM-Génomique dans BaMaRa, et un projet de recherche ciblé
L obse rvat0| re d u d Iagn Ostlc d es m a |a d Ies ra res (divisé. en. 3 WP) pour identifier les patiepF?, en impasse diagnostigue et gandidats a la reprise des
investigations. Dans le cadre du PNMR4 |a filiere AnDDI-Rares poursuit ses actions.

nouvelles connaissances scientifiques et des progres
constitué une action majeure du Plan National Maladies Rares 3 (PNMR3), ayant pour ambition de
PROJETS ANDDI-RARES

i R 4 W’?1 i o SDM-Génomique
Evaluer I'évolution des situations d’errance et d'impasse Réalisation du :
L 7 2 O 1 9 P N M R 3 . dlagn’qsthue au sein de lafiliere entre 2012 _et 2022 au regard Set de Données Minimum génomique
a n Ce e n : de lintégration des nouvelles technologies dans le soin (items - en lien avec les FSMR et la BNDMR)
Communication orale #49217 - SS007 Guide de codage
_“-'3 981 patients (2 cohortes : 2012 et 2022) Wooun

2 projets en cours :
Projet rétrospectif (2021-2025)
Projet prospectif (2026)
Objectifs

Mieux repérer les patients en situation
d'impasse et d’errance

(toutes cohortes confondues )

- recenser les patients sans diagnostic # g';gg';gf*:,;':g;:,,“eﬁ,“gggag,:“ms%’

7 . . . S Attentes des patients / familles :
- réduire le temps d’errance diagnostique Nomaoamaid
Un traitement

Réduire l'errance’

- diminuer les impasses diagnostiques e - .
nombre de copies (CNV) de diagnostique Sortir de 'errance diagnostique les

signification inconnue sporadiques

(VS1) (>1 Mb) identifiées par ACPA patients avec diagnostic clinique certain
>

; mais étude moléculaire négative
v) ? Via une analyse génomique et

(

. )7 . Poster affiché P049 transcriptomique
Point d’étape annuels (reconduit dans le PNMR4) 35 208 ptints & [

212CNV 50% des inclusions réalisées
45% en gain de copie,

55% de perte de copie

17,6% de CNVs reclassés Projet ESSMS -

Evaluation des patients adultes dans les centres ESSMS
(établissements sociaux et services médico-sociaux) Hﬁﬂ
Etude en cours de mise en place
Objectifs de démontrer l'intérét de realiser les bilans a l'age adulte sur:
- v:o"b La prise en charge
T

'ul L'orientation/projet de vie du patient
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Au fait, I'errance diagnostique, de quoi parle-t-on ?

Votre médecin peut prescrire un nouvel
examen génétique pour vous aider a obtenir
un diagnostic plus précis de votre maladie.

EN oul
MINISTERE 15" signes / Prise en charge Test Résultat

DE LA SANTE symptémes dans un CRMR diagnostique conclusif ?

ET DE LACCES LE RESULTAT D’UN TEST GENETIQUE
AUX SOINS

N’EST PAS DEFINITIF !

o NON N
pelird Ry AN
_ _

Frazernird T 6
R 2

i
Autre test -

Délai disponible dans la BNDMR disponible ? D e e v
1 vous sont proposes pour essayer d’obtenir
15 F]O m e les teChno,logles un diagnostic et mettre en place un
pour réaliser  accompagnement le plus adapté pour

les analyses vous. En France, ces nouvelles techniques

o
e

Diagnostic

Ex: s maiadie génétique : génétiquesse  danalyse génétique sont disponibles dans
investigation jusqu’s NON sontfortement o s o e e
investigation jusqu'aw panel s, | e

Des examens  Dans le domaine de la recherche, les
génétiques plus  Progrés sont également considérables.
N Environ 250 nouvelles maladies sont
approfond!s décryptées chaque année.
sont désormais oo A
el POssibles et pemetiredavan de nowveles réponses
Impasse Pipelines de desréponses  5vossymptomes. votre pise en charte
- - plus précises médicale pourra étre révisée, si cela est
magnnsu que r,e.c h erch e Py nécessaire. Des informations plus précises
Peuvent vous e'tre pourront également étre transmises aux
apportées.  membres de votre famille.

Sivous étes concerné(e), vous pouvez contacter le centre
5 de diagnostic génétique le plus proche de chez vous
pour en savir plus. Flashez ce QRCode ou allez sur

ddi. 7 de-dic e ti

Adapté des résultats du projet européen Ex: plateformes de séquencage

RD CODE da pe1ac

i
Ces analyses peuvent également étre prescrites auprés des
%+ centres de référence et de compétence maladies rares francais.

RAREDISEASEDAY.ORG
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Au fait, I'errance diagnostique, de quoi parle-t-on ?

Entre 1¢' signe et 1 consultation dans un centre expert

M ERE
EEEEEEEEE
EEEEEEE

AUX SOINS
Classed'age ala
premiére visite

Adulte
\/-/_7 Enfant

FIRENDO =

ORKID -
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Une fois pris en charge dans un centre expert / diagnostic génétique

Votre médecin peut prescrire un nouvel
examen génétique pour vous aider a obtenir
un diagnostic plus précis de votre maladie.

EN oul
MINISTERE 15" signes / Prise en charge Test Résultat

DE LA SANTE o i . .
ET DE LACCES symptdmes dans un CRMR diagnostique conclusif

AUX SOINS

o
e

Diagnostic

LE RESULTAT D’UN TEST GENETIQUE

Leferif
Lelivd
¢

Frazernird i b :

N’EST PAS DEFINITIF !
L's"@
at _ _ R
: . VX a0
aul 4;} P2k
S . Autre test _ i 1
Delai disponible dans la BNDMR disponible ? e e S

pour réaliser  accompagnement le plus adapté pour
les analyses  vous.EnFrance, ces nouvelles techniques

NON '

Ex: s maiadie génétique : génétiquesse  danalyse génétique sont disponibies dans
i ination i ’ NON sont fortement  biadge mdical du Pan France Mdecine
mve.st‘lgatmn Jusquau }Jﬂﬂ‘E’ améliorées.  Génomique 2025.

Des examens Dans le domaine de la recherche, les
génétiques plus progrés sont également considérables.
Environ 250 nouvelles maladies sont

sonat%perso:?:‘::: décryptées chaque année.
ineli pousbieset oy,
Imm pl D'E'I Ines de des réponses épvlossymptémes; Votre prise en charge
Di ti herch Plus préclses e formations phs reces
agnm que recherche peuventvous &tre o ont également étre transmises aux

apportées.  membres de votre famille.

[E] S vous étes concemd(e), vous pouvez contacter le centre
= de diagnostic génétique le plus proche de chez vous
* pour en savoir plus. Flashez ce QRCode ou allez sur
ddi n de-di i

Adapté des résultats du projet européen Ex: plateformes de séquencage

RD CODE da pe1ac

Ces analyses peuvent également &tre prescrites auprés des
¥ centres de référence et de compétence maladies rares frangais.

RAREDISEASEDAY.ORG
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Une fois pris en charge dans un centre expert / diagnostic génétique

Votre médecin peut prescrire un nouvel
examen génétique pour vous aider a obtenir
un diagnostic plus précis de votre maladie.

EN oul
MINISTERE 15" signes / Prise en charge Test Résultat

DE LA SANTE o i . .
ET DE LACCES symptdmes dans un CRMR diagnostique conclusif

LE RESULTAT D’UN TEST GENETIQUE
AUX SOINS
Likvrif

N’EST PAS DEFINITIF !
i NON ey N
Frazarsind i i T 6 .F‘
Y Autre test m =

- . . ' 5 -
I l H H Depuis 10 ans, Plus performants, ces examens ge(\ethugs
DE‘IE| dISpD | bIE' CIE nS Ia BN D M R d|5p{:n|lp|e ?' les technologies z?‘udsi:(g):Lf{ii}ﬁs:‘seﬁ)rliree:;alﬁgtli‘:btemr

pour réaliser  accompagnement le plus adapté pour
les analyses vous. En France, ces nouvelles techniques

o
e

Diagnostic

Ex: s maiadie génétique : génétiquesse  danalyse génétique sont disponibles dans
investigation jusqu’s NON sontfortement o s o e e
investigation jusqu'aw panel s, | e

Des examens  Dans le domaine de la recherche, les
génétiques plus  Progrés sont également considérables.
N Environ 250 nouvelles maladies sont
approfond!s décryptées chaque année.
sont désormais oo A
el POssibles et pemetiredavan de nowveles réponses
Impasse Pipelines de desréponses  5vossymptomes. votre pise en charte
- - plus précises médicale pourra étre révisée, si cela est
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Une fois pris en charge dans un centre expert / diagnostic génétique
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ILY A QUELQUES ANNEES,

SANS OBTENIR
DE DIAGNOSTIC?

Votre médecin peut prescrire un nouvel
examen génétique pour vous aider a obtenir
un diagnostic plus précis de votre maladie.
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DE DIAGNOSTIC?

DES PATIENTS AVEC MALADIE RARE

Une campagne de sensibilisation des professionnels de santé

Votre médecin peut prescrire un nouvel
examen génétique pour vous aider a obtenir
un diagnostic plus précis de votre maladie.

Qui s'appuie sur le maillage territorial des centres maladies rares =~ Z=imo e e o
LE RESULTAT D’UN TEST GENETIQUE
N’EST PAS DEFINITIF !

Complémentaire avec les actions des filieres, de structures telles A
que maladie rare info service, les associations de patients, et des Do S
évenements mondiaux de sensibilisation, comme ... ooy |

Des examens
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... La journée internationale des maladies rares (28-29 février) e
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desréponses 2
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peuvent vous étre

Et la journée Undiagnosed Day le 29 avril ! =l
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0 800 40 40 43 2= i o

® MALADIES ]
BQRECS Informer ¥ Orienter ¥ Forum

_

SPECIAL "Journée Internationale des maladies rares”
Notre ligne télephonique d'information, d'orientation et de soutien sera exceptionnellement OUVERTE le SAMEDI 28 FEVRIER 2026 de 10h-13h et
14h-17h

Malades, aidants, professionnels

Et si ¢'était une maladie rare ?

Bienvenue sur le site du service
national d'écoute, d'information et
dorientation sur les maladies rares

Confidentiel et gratuit
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LES CENTRES EXPERTS MALADIES RARES
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