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MISSIONS ET ACTIONS PRIORITAIRES

« Valorisation des Centres Maladies Rares :

Visibilité et communication “ m" BN DMR Banque Nationale de Données Maladies Rares
SR

 Formation des acteurs du territoire a la saisie des données
dans la fiche maladies rares ORBIS ou directement dans BaMaRa ;

 Information et sensibilisation des differents publics : les malades et

leurs proches, les professionnels de santé, les structures associées et le grand public;

. . . , , . * Aide a la saisie avec priorisation des CCMR et aide ponctuelle des CRMR ;
« Organisation d’evenements (ex : Journée internationale maladies rares et Journée

annuelle) ; * Principal interlocuteur pour le support technique des outils de saisie ;
+ Alimentation des supports numériques : site internet, plaquette de présentation et » Controle qualite des files actives et correction des données bloquantes/aberrantes.
newsletter.

Recherche clinique et bases de données @‘fﬁ'

« Mobilisation des ARCs (Attachés de Recherche Clinique) de la Plateforme d‘
pour aider les equipes de recherche des CCMR et CRMR a tous les niveaux de leurs
projets de recherche (soutiens réglementaire et méthodologique, organisation des
visites patients, saisie des donnees...);

« Accompagnement des cliniciens prescrivant des examens pangenomiques :
préparation, saisie et suivi des dossiers patients des RCP-FMG ; convocations
et organisation des prélevements sur tout le territoire francais, metropole et
outre-mer ;

Accompagnement médecine génomique T,

: L - : A » Formation des prescripteurs aux outils de e-prescription ;
» Structuration et soutien a la recherche clinique sur les maladies rares grace a PEPS-

Box : une boite a outils numerique collaborative co-construite avec les structures » Collaboration avec les équipes du laboratoire de sequencage genomique SeqOIA et
d’'appui a la recherche du GHU. 'éequipe de coordination du Plan France Médecine Génomique (PFMG) 2025.

Labellisations et appels a projets = Interactions professionnels et patients ;

« Accompagnement a la labellisation ministérielle francaise des centres experts -4

: : L » Organisation des journees annuelles interdisciplinaires sur des thématiques
maladies rares et a leur intégration aux ERN ;

variees : sport, scolarite, transplantation, grossesse, lien ville-hopital, etc. ;

* Aide a la reponse aux appels a projets nationaux et internationaux (veille, montage,

. e » Webinaires pour promouvoir I'ETP destinés aux patients en collaboration
depot et déploiement) ;

avec 'UTEP et 2 patientes partenaires ;

 Aide administrative : soutien lors des campagnes des rapports d'activite PIRAMIG,

: « Conception et exportation d'un escape game qui vise a sensibiliser et former
accompagnement au recrutement des professionnels des centres experts.

a I'errance diagnostique dans les maladies rares : Le Mystere de la Licorne.

* + 100 projets de recherche

accompagnes. /‘\

» Labellisations nationales et

Conclusion  ______________________ Guichet unique
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Suivez-nous ! Un guichet unique a Paris-Saclay pour les maladies

|
| A s . . : : , . . .

 Grace a une approche collaborative et au renforcement des actions transversales, internationales. Olsa0 rares : une orientation rapide et un accompagnement
I |a Plateforme joue un rdole clé dans la dynamisation des activités maladies rares %‘% adapte pour les patients, leurs familles et les
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« Actions de sensibilisation

au sein du GHU AP-HP. Université Paris-Saclay et au-dela. et projets collaboratifs. professionnels de sante du territoire.

Graphisme : Myriam Hayot - Lueur Créative

EN Contact secrétariat :

E Unfvercits ASSISTANCE HOPITAUX 2 X7 4 ... European NSRS mardi (14h-16h) - jeudi (10h-12h)
Paris-Saclay PUBLIQUE DE PARIS maladies rares ¢s9® Networks DELEMPLOI + secretariat.maladiesrares@aphp.fr

Plateforme d’expertise
maladies rares

RARE 2025 | LES RENCONTRES DES MALADIES RARES | CITE INTERNATIONALE UNIVERSITAIRE DE PARIS | 7 & 8 OCTOBRE 2025

. 01452124 34

Fraternité



