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Qu’est ce qu’'une maladie rare?
Combien de maladies rares en France?

Combien de malades en France et en
Europe?



- LES MALADIES RARES EN FRANCE

Qu’est ce qu'une maladie rare? Combien de maladies rares en
France? Combien de malades en France et en Europe?

Touchent une personne sur 2 000
7/ 000 maladies rares connues

plus de 3 millions de Francais qui sont atteints par
I'une des a ce jour et environ

25 millions de personnes en Europe.

Définition site Ministére de la Santé 2025



https://sante.gouv.fr/soins-et-maladies/prises-en-charge-specialisees/maladies-rares/article/les-maladies-rares
https://sante.gouv.fr/soins-et-maladies/prises-en-charge-specialisees/maladies-rares/article/les-maladies-rares

FiL

Ministére de la Santé
PNMR 1(2005-2008) structurer I'offre de soins

Création des Centres de Référence Maladies Rares et de compétence
maladie rare ] Logique fondatrice : faire @émerger I'expertise

PNMR 2 (2011-2016)
Structuration des filiéres de santé maladies rares
—Logique organisationnelle : relier les acteurs
PNMR 3 (2018-2024) :

Accélérer diagnostic  (génomique, NGS)Développement BNDMR
plateformes maladies rares (PEMR)et ERN
2 Logique systémique : données, innovation, parcours
PNMR 4 2025
Valorisation et interopérabilité des données (BNDMR)Formation des

professionnels, notamment du premier recours, réseaux européens
(ERN)Co-construction avec patients et aidants

&4 Logique populationnelle : effectivité des parcours et équité
territoriale
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MALADIES INFLAMMATOIRES

MALADIES VASCULAIRES
ET CHOLESTASES GENETIQUES D A e RS MUNES DU FOIE
RESEAU D'EXPERTISE RESEAU D'EXPERTISE RESEAU D'EXPERTISE
Coordination: Emmanuel GONZALES  Coordination: Sara LEMOINNE Coordination: Aurélie PLESSIER
(AP-HP Bicétre) (AP-HP Saint-Antoine) (AP-HP Beaujon)
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LES MALADIES RARES
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MALADIES INFLAMMATOIRES
DES VOIES BILIAIRES
ET HEPATITES AUTO-IMMUNES

RESEAU D’EXPERTISE

+  Atrésie des voies biliaires

- Atrésie des voies biliaires
avec syndrome de
polysplénie

+ Syndrome d'Alagille

- Déficit en alpha-1-
antitrypsine

+  Cholestase
intrahépatique
progressive familiale

+  Cholestase
intrahépatique
récurrente bénigne

Cholangite biliaire
primitive (CBP)
Cholangite sclérosante
primitive (CSP)
Hépatite auto-immune
(HAI)

Lithiase biliaire a faible
niveau de
phospholipides (LPAC)
Cholangite sclérosante
algG4

Cholangites
sclérosantes secondaires
Cholestase
intrahépatique
gestationnelle
Cholestase
intrahépatique
récurrente bénigne

MALADIES VASCULAIRES
DU FOIE

RESEAU D’EXPERTISE

Syndrome de Budd-
Chiari

Thrombose veineuse
portale

Cavernome Porte
Maladies vasculaires
porto-sinusoidales
Maladie veino-occlusive
hépatique
Veinopathie portale
oblitérante [ Sclérose
hépato-portale
Hyperplasie nodulaire
régénérative du foie
Hypertension portale
intra-hépatique non
cirrhotique
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Emmanuel GONZALES
Co-Animateur
Hépato-pédiatre - Bicétre

Aurélie PLESSIER
Animatrice
Hépatologue - Beaujon
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Cheffe de projet Coordonnatrice Recherche Prise en churge - PNDS ARCICharg.ée de mission
— Europe - BNDMR - Transition - ETP Observatoire Errance et

Impasse diagnostiques

Anais DE FREITAS .
p . . Raissa YAMEOGO 2
Chargée de mission ARC Ob toire E t Clémence RAMIER
servatoire trrance e Biostatisticienne

Formation-Information Impasse diagnostiques
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DIAGNOSTIC ET PRISE EN CHARGE
FiIL

Education Thérapeutique du Patient (ETP)

Protocoles Nationaux de Diagnostic et de Soins (référentiels de
bonne pratique portant sur les maladies rares)

Réunions de Concertation Pluridisciplinaire (RCP)

Transition enfant-adulte

Gestion de I'urgence (cartes urgence, fiches urgence Orphanet)
Observatoire des traitements hors AMM

Observatoire Errance et Impasse Diagnostiques
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RECHERCHE
FiIL

Veille des appels a projets et des bourses

Information et communication sur les actions recherche
Réalisation d’'un bulletin recherche

Appui aux études cliniques et registres sans promoteur industriel
Journée Recherche organisée une année sur deux

Aide a la coordination pour la mise en place des
registres/études de recherche

Organisation d’appels a projet interne

Association impliquée
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Adaat

Alpha 1+ France




FORMATION [/ INFORMATION
FiIL

Journées annuelles des maladies rares du foie

MOOC maladies rares du foie DIU maladies rares du foie (rentrée
2026)

Site internet en cours de refonte
Newsletter tous les trois mois
Présence sur les réseaux sociaux
Stand FILFOIE sur les congres

Evénements ponctuels: PVT meeting en 2022, PSVD Meeting 2025

Association impliquée
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amfe




EUROPE erRN RARE-
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FILFOIE est rattachée a I'European Reference e%-:d, European

Networks Rare Liver (basé a Hambourg) %550V Reference

o0’ Networks

L'intégration de « CPMS : Clinical Patient Management System »
Création de ressources pour les patients (Patient Pathway)

Soutien administratif et méthodologique aux HcP (Healthcare
Providers) et collaborative partners candidats

Intégration des registres nationaux dans le registre européen

Guidelines et travaux scientifiques
Association impliquée

¢ albi

association pour la lutte contre
les maladies inflammatoires
du foie et des voies biliaires
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