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PROJET TELE-EXPERTISE MALADIES RARES :

Sortir de l'errance diagnostique et de parcours grace au lien ville-hépital ?
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INTRODUCTION

En Occitanie, 300 000 personnes sont concernées par une maladie rare, et font face & des errances de diagnostic et de prises en charge. Face a ce déti, Maladies Rares

Occitanie (MROc) a initié une expérimentation de télé-expertise avec I'URPS Médecins Libéraux d’Occitanie et le CHU de Montpellier [PEMR et Centres Experts Maladies Rares),
soutenue par I’ARS, le GRADEs e-santé, le guichet CPTS.

L'objectit stratégique de ce projet s'inscrit dans la mission de MROc, définie par I'’ARS Occitanie afin d’améliorer les parcours des personnes avec maladie rare ou en errance de
diagnostic. Les projets de télé-expertise sont cités dans le Plan National Maladies Rares 4 : Obijectit 6 (Mettre les outils de la santé numérique au service de la coordination des
parcours maladies rares).

MATERIELS ET METHODES

Qu'est-ce que la télé-expertise ?

La télé-expertise permet & un professionnel de santé, dit “requérant”, de solliciter & distance I'avis d’un ou de plusieurs professionnels médicaux dits “requis”, en raison de leurs
formations ou de leurs compétences particuliéres, sur la base des informations médicales liées a la prise en charge d'un patient. Il s’agit d’'un acte médical, tracé et sécurisé.
Contrairement a la téléconsultation, le patient n’est pas nécessairement présent.

Mise en place d’'une expérimentation (20 mois) sur le territoire de |'Hérault avec des requérants cibles : tous les médecins généralistes et spécialistes de |'Hérault. Les experts
requis cibles sont les Centres Experts volontaires du CHU de Montpellier (10 Centres Experts ont participé, représentant 7 filiéres de santé maladies rares). La solution numérique

retenue par 'ensemble des acteurs d'Occitanie est le support de télé-expertise en cours de déploiement au CHU de Montpellier : ©OG
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- e B . LA TELE-EXPERTISE AU SERVICE DES MALADIES RARES
Communication sur le projet avec le soutien de I'URPS des médecins Libéraux : OFFRE DE TELE-EXPERTISE MALADIES RARES | ool s e
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informations sur comment repérer et adresser une personne avec maladie rare.

* Maladies rares de
Uhypophyse
* Maladies rares de la
surrénale
{ "

[. Anomalies du développement

*Enfants ot adultes avac syndrome malformetif [2 malfcrmations suffisent ou une
malformation et un autre symptime : probléme de croissance, de panimatre

\ oranien, trouble du neuro .ceveloppament - difficultés dapprontissage, etc.. a
aftiner lors de {'avis de téle -expertine)

*Yrouble du Developpemare Intellactuel - TOI associe & un autre symptime

* Maladies auto-immunes

systémiques rares
* Lupus vascularte eto..

Episode 1 : qu’est-ce qu’une Maladie Rare?

* Maladies hémorragiques
constitutionnelles

Episode 2 : quand penser a une Maladie Rare 2

' Défi diagnostic : 60 secondes pour envisa *Hémaophilie hereditaire

*Maladie co Willabrand
*Thrombopénies héréditaires {tamiliale)
‘Thrombopathies héreditaires (anomalies
dea fonctions planuatiadres)
*Autres deficits en factour da © caguavon

» Interviews de 5 Centres Experts.

DEFI
DIAGNOSTIC :

{anciennement décrit comma retard mental ou déficience inteliactualie ).

\- Déficience intellectuelle ‘

* Maladies rares du métabolisme du calcium et
du phosphate

* Dysplasie fibreuse des os et syndrome de Mc

Cune Albright

* Maladies auto-inflammatoires
et des amyloses

*|llustration des Filieres de Santé Maladies Rares : copyright - (site inter-FSMR www.fsmr.fr).

RESULTATS

Les éléments ci-dessous concernent la période de février 2024 & septembre 2025.
Les chiffres clefs :

Lo . , Répartition des télé-expertises Répartition des télé-expertises par
» Nombre de Télé-expertises demandées : 208 P oar thégoriep spécialité du requérant
» Nombre de requérants distincts : 86 Répartition des télé-expertises Déicience intellectuelle  HémostaseMaladies hémorragiques A "
par catégorie 12 44

Rhumatologie

Hémostase-Maladies hémorragiques 5.3%
ol s ° @ Anomalie du développement Gvnécoloa
- ynecologie
VOIume de f&le experlllses , Maladies auto-immunes 5 89,
® MR de I'Hypophyse 29 .8%
—— Téléexpertises Requérants (distincts) MR du calcium ef du phosphate Néphrologie Pédiatrie
25 1.4% 42.3%

Maladies auto-immunes , .
Hématologie

20 Maladies Auto-inflammatoires 4.8%
® MR du cerveau et de la moelle enfant .
MR du calcium et du phosphate

15 Dysplasie fibreuse des os 17

Déficience intellectuelle
6 MR de |'Hypophyse

Maladies des surrénales 10

Anomalie du développement
¥ 86 e
‘ Médecine générale

30.8%
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INTERPRETATION & IMPLICATIONS

Les résultats obtenus sur cette courte période d’expérimentation montrent un intérét certain des médecins libéraux pour la télé-expertise. Les Centres Experts volontaires se sont

adaptés rapidement & cette nouvelle modalité de réponse. -

\
: . , , Perception des médecins requis :
Perception des médecins requérants (10 réponses) :
« Favoriser le lien entre les médecins et les experts maladies rares & I’hopital »
Dans mon activité professionnelle, la télé-expertise pour o o« o o
« »
les maladies rares est une pratique - 000 Favoriser le suivi et le parcours patient
- L L L ]
Pas du tout Plutét pas Utile Plutot Tout a fait
utile utile utile utile
o « L'objectif est de fluidifier le parcours patient »
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L’ARS Occitanie a accordé son soutien @ Maladies Rares Occitanie pour compléter ce travail et piloter la phase de déploiement régional (2025-2028) avec ses nombreux
partenaires permettant a terme d’élargir I'accés a I'ensemble des Centres experts Maladies Rares de la région. Cela nécessitera d’intensifier la communication auprés des
médecins de premier recours : une formation ciblée permetira d’outiller ces professionnels pour raccourcir en particulier I'errance diagnostique (avec des critéres pour identifier et
adresser les patients vers les CRMR/CCMR via la télé-expertise). L'expertise régionale maladies rares sera plus accessible a tous et permettra donc de fluidifier les parcours de

_soins des personnes avec maladie rare ou en errance de diagnostic en Occitanie. .
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