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JEAN-CHARLES GROLLEMUND

Directeur Général
Groupe IRCEM

En proposant la création d’une Fondation d’entreprise en 2013 au Conseil
d’administration de notre institution de prévoyance, je souhaitais que le
Groupe IRCEM puisse disposer d’un outil permettant de soutenir des actions
qui permettent de mieux vivre au sein de la famille relevant notamment de la
prévention, du bien-vieillir, du handicap, de la lutte contre la dépendance, du
maintien a domicile et ce a tous les ages de la vie.

Ainsi, depuis son origine, 'l[RCEM Prévoyance a engagé 2 700 000 € pour soute-
nir des actions choisies par le conseil d’administration de la Fondation et dont
au travers de ce rapport, vous pourrez découvrir les réalisations innovantes.

Linnovation n’est-elle pas dans I’ADN des institutions de prévoyance et des
groupes de protection sociale ? Pour notre groupe, I'innovation est indisso-
ciable de la notion d’éthique tant nécessaire dans notre société et portée par
notre structure de gestion paritaire et associative. Comme vous le verrez a la
lecture de ce rapport, la Fondation d’entreprise IRCEM s’inscrit pleinement
dans la raison d’étre du Groupe IRCEM : « Optimiser |'espérance de vie sans
incapacité de nos publics ». En effet, les réalisations de celle-ci témoignent de
sa volonté d’agir avec bienveillance afin d’améliorer la vie quotidienne de ses
publics a leur domicile pour une optimisation de leur espérance de vie sans
incapacité grace a l'innovation.

Cette nouvelle décennie sera une période de profonde transformation que la
crise pandémique que nous traversons accélere. Le Groupe IRCEM et toutes
ses composantes se doivent d’y participer et d’étre acteurs de la transforma-
tion de la protection sociale. La Fondation d’entreprise IRCEM a vocation a
évoluer vers une Fondation Reconnue d’Utilité Publique. Cette reconnaissance
permettra I'ancrage du Groupe IRCEM et la reconnaissance par tous les acteurs,
publics comme privés, dans le cadre des deux axes qui définissent son objet.

Consolidons les relations entre les différentes organisations qui ceuvrent pour
le bien commun de nos publics !
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NATHALIE COULON

Présidente
Fondation d’Entreprise IRCEM

Sans imaginer qu’une pandémie allait bouleverser de fagon aussi signi-
ficative nos vies, nous avons démarré l'année 2020 en nous réjouissant de la
tenue du premier colloque de notre fondation. Cet événement nous a permis
de mettre en lumiére I'engagement de notre fondation dans le soutien a
la recherche en Sciences humaines et sociales sur les maladies rares. La mobili-
sation et I'enthousiasme partagé pour ce colloque ont conforté notre conviction
de l'intérét de soutenir des projets basés sur des coopérations impliquant cher-
cheurs universitaires, associations de patients et professionnels de santé, pour
identifier des besoins et surtout tenter d'y répondre ensemble, notre Leitmotiv
étant « pour et avec les personnes concernées ».

Forte des engagements en matiere de Protection sociale de son Fondateur IRCEM
Prévoyance dans le contexte inédit de crise sanitaire, notre fondation a mainte-
nu son cap en réaffirmant haut et fort sa volonté de soutenir des recherches et
actions répondant aux besoins de ses populations cibles, enfants et adolescents
atteints de maladies rares, adultes atteints de la maladie de Parkinson, et leurs
accompagnants, tout en étant consciente d’offrir des opportunités pour des pro-
jets originaux pouvant se trouver hors champ de certains financements de la
recherche académique, d’autant plus lorsque « Covid 19 » est apparu comme un
mot clé difficile a contourner.

Des projets se sont terminés en 2020 et vous en découvrirez les retombées. Avec
le soutien indéfectible de notre fondation, d’autres se sont poursuivis en s’adap-
tant au contexte difficile. Il a fallu par exemple recourir a des solutions numé-
riques pour aménager des formes existantes d'accompagnement des aidants des
personnes atteintes de la maladie de Parkinson dont les besoins étaient encore
plus criants avec I'isolement. De tous les tatonnements et expérimentations dans
un cadre trés contraignant naitront probablement des innovations intéressantes
pour le futur, nous saluons donc I'agilité des porteurs de projets.

Pour terminer je voudrais souligner la formidable énergie déployée tout au long
de cette année tres perturbée par I'équipe de la Fondation d'entreprise Ircem
pour I'accompagnement et le suivi des projets, ainsi que leur investissement
pour la préparation de la demande de transformation de la fondation d’entre-
prise en fondation reconnue d’utilité publique.

Méme si l'incertitude sanitaire et économique continue de marquer I’horizon
2021, j'espere que ce rapport d'activité qui démontre l'intérét et I'impact de
mobilisations collectives suscitera, du moins le temps de sa lecture, une forme
d’optimisme.
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LE GROUPE IRGEM
PROFESSIONNEL ET SINGULIER



LE GROUPE DE PROTECTION SQCIALE
DES EMPLOIS DE LA FAMILLE

Le Groupe IRCEM est un Groupe de Protection Sociale qui s’inscrit depuis plus de 45 ans
dans le paysage frangais des emplois de la famille a domicile. Il a pour vocation de protéger
efficacement les salariés de la famille, leurs employeurs et les retraités du secteur. C’est une
association a gestion paritaire et a but non lucratif.

Le Groupe IRCEM est au service de plus de 5 millions de clients adhérents, dont 3,3 millions
de Particuliers Employeurs, pres d’1,4 million de Salariés du Particulier Employeur et d’Assistants
Maternels, et prés de 750 000 Retraités de ce secteur d’activité.

Acteur majeur de I'’économie sociale en pleine expansion, le Groupe IRCEM contribue au quo-
tidien a structurer le secteur, sous l'angle privilégié de 'emploi direct de proximité non-dé-
localisable. Il est devenu a plus d’un titre un partenaire incontournable pour I'emploi et le
maintien a domicile, la lutte contre I'isolement de la personne, 'accompagnement aux usages
numeériques, la prévention et la promotion de la formation professionnelle en France.

GROUPE DE PROTECTION SOCIALE
DE PRES DE 66 % DES EMPLOIS DE LA FAMILLE

G

288000  1IM 749000

Assistants Maternels Salariés du Particulier Employeur  Retraités du secteur

1,0M 2,3M

Parents Employeurs Particuliers Employeurs

Chiffres de la profession 2019, * Donnée au 31/12/2020 - Source : Service Prospective Economique IRCEM

La protection sociale est I'ensemble des dispositifs qui vise a protéger les individus
des conséquences financieres liées aux risques de la vie que sont par exemple : la
vieillesse, la maladie, I'invalidité, le chomage.
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LE GROUPE IRCEM : 3 INSTITUTIONS, 5 METIERS

Le groupe IRCEM se compose de 3 Institutions.

L'IRCEM RETRAITE

Créée en 1973, l'Institution IRCEM Retraite gere la
retraite complémentaire des salariés employés au
service de particuliers et des familles (assistants ma-
ternels, salariés du particulier employeur, salariés d’asso-
ciations ou d’entreprises de services a la personne).
Elle adhere a la fédération AGIRC-ARRCO (Association
pour le Régime de Retraite Complémentaire), garante
de I'équilibre des régimes de retraite complémentaire.

L'IRCEM PREVOYANCE

UInstitution IRCEM Prévoyance est régie par le Code
de la Sécurité sociale. Elle propose des garanties de pré-
voyance collective (maintien de salaire en cas d’arrét
de travail pour maladie ou accident et garanties déces)
dans le cadre des Conventions Collectives des Salariés
du Particulier Employeur et des Assistants Maternels du
particulier employeur.

L'IRCEM MUTUELLE

L'IRCEM Mutuelle est une mutuelle régie par le Livre Il
du Code de la Mutualité. Elle propose des garanties in-
dividuelles spécialement étudiées pour les employés
de la famille (actifs ou retraités) et leurs employeurs.
Elle propose ainsi des garanties frais médicaux, obséques,
hospitalisation de I'employeur, décés de I'employeur,
dépendance...

©Monkey Business - stock.adobe.com
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Il se compléte également de 2 autres métiers.

LACTION SOCIALE

Fortement impliqué dans les actions de soutien et d’ac-
compagnement de ses ressortissants, le Groupe IRCEM
a aussi mis en place une organisation et une offre d’ac-
tion sociale adaptée. Le Groupe IRCEM agit aupres des
salariés et retraités du secteur des emplois de la famille
pour les aider, les accompagner et les suivre en cas de
situations difficiles (maladie grave, handicap, déces
d’un proche, surendettement...) ou exceptionnelles
(catastrophes naturelles...). Ces actions se présentent
sous la forme de conseils, d’actions collectives ou indi-
viduelles, de prévention, d'accompagnement et d’aides
financieres.

LA PREVENTION

De par la connaissance des spécificités de ses publics,
le Groupe IRCEM se positionne comme un acteur ma-
jeur dans le domaine de la prévention. Depuis plusieurs
années des actions de prévention sont mises en ceuvre
afin de mieux répondre aux attentes de ses ressortis-
sants en termes de :

e Santé : en proposant des services permettant de
préserver leur capital santé, d’'une part, adaptés a
I'avancée en age, d’'autre part,

e  Santé au travail : au travers de dispositifs et d’outils
directement liés a la prévention des risques profes-
sionnels du secteur des emplois de la famille.

Notre raison d’étre

OPTIMISER L'ESPERANCE DE VIE
SANS INCAPACITE DE NOS PUBLICS

Nos valeurs

SOLIDARITE PERFORMANCE
RESPECT AMBITION




LA FONDATION
D'ENTREPRISE IRCEM



AU SERVICE DE LA FAMILLE
A TOUS LES AGES DE LA VIE

Afin d’affirmer plus fortement son engagement dans I'’économie sociale et solidaire, le
Groupe IRCEM, a décidé en 2013 de créer une Fondation d’Entreprise.

La Fondation d’Entreprise IRCEM a pour objet le soutien a toute action qui permet de mieux
vivre au sein de la famille et relevant notamment de la prévention, du « bien vieillir », du
handicap, de la lutte contre la dépendance, du maintien a domicile, et ce, a tous les ages
de la vie.

Afin de soutenir 'activité de la fondation d’entreprise IRCEM, I'institution IRCEM Prévoyance,

son fondateur, a consacré un investissement de 2,4 MILLIONS D'EUROS pour la période 2014-2021.

©WavebreakmediaMicro - stock.adobe.com

LA GOUVERNANCE

La Fondation d’Entreprise IRCEM rassemble au sein
de son Conseil d’administration des représentants
du membre fondateur, issus du Conseil d’adminis-
tration d’IRCEM Prévoyance ainsi que du Comité
de direction du Groupe IRCEM, des représentants
des salariés, ainsi que des personnalités qualifiées
dans les domaines d’intervention de la Fondation.

Ces représentants sont nommeés pour étudier et en-
courager des projets a forte valeur sociétale dont
la finalité respecte les objectifs et les valeurs du
Groupe IRCEM.

Designed by Freepik

09



LES PUBLICS CIBLES

Afin d’incarner la volonté d’étre au service de la famille a tous les ages
de la vie, la Fondation d’entreprise IRCEM a fait le choix de soutenir :

LES ENFANTS ET ADOLESCENTS
ATTEINTS DE MALADIES RARES
ET LEURS PROCHES AIDANTS

Lutter contre les maladies rares est un défi scientifique
et humain qui nous concerne tous :

e 3 millions de personnes sont touchées en
France et sont impactées dans tous les aspects
de leur vie sociale et quotidienne. Elles sont
30 millions en Europe.

e 1 personne sur 20 serait concernée.

e 6000 a 8 000 maladies rares sont dénombrées
et moins de 100 traitements spécifiques sont
disponibles.

e 1 malade sur 3 demeure sans diagnostic.

e Certaines maladies attendent 30, 40 ou 50 ans
avant de se déclarer.

e Environ 80% des maladies rares ont une origine
génétique.

e 3 maladies sur 4 sont des maladies pédiatriques
générant des incapacités séveres.
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LES PATIENTS ATTEINTS
DE LA MALADIE DE PARKINSON
ET LEURS PROCHES AIDANTS

La France compte pres de 170 000 personnes atteintes
de la maladie de Parkinson. C’est la deuxiéeme maladie
neurodégénérative derriere la maladie d’Alzheimer, et
la deuxieme cause de handicap moteur chez I'adulte
apres les accidents vasculaires cérébraux.

L'apparition de la maladie augmente apres 60 ans. Le
diagnostic débute sur la cinquantaine mais il existe
des cas précoces, avant 40 ans, ou tardifs, apres 70-
80 ans.

Le nombre de patients parkinsoniens pourrait augmenter
jusqu’a atteindre, en 2030, 1 personne sur 120 parmi
les plus de 45 ans.



LES MISSIONS

SOUTENIR LA RECHERCHE,
AFIN DE :

Mieux comprendre les conséquences indivi-
duelles, familiales et sociales liées a la maladie ;

Identifier les impacts spécifiques sur la qualité
de vie ;

Contribuer a une meilleure prise en charge des
malades ;

Contribuer au renforcement des outils de
connaissances permettant le partage de données
de qualité.

AMELIORER LA QUALITE DE VIE
DES MALADES ET DE LEURS PROCHES
AIDANTS AFIN DE :

Soutenir les projets permettant de réduire I'errance
et I'impasse diagnostiques ;

Améliorer le parcours de santé depuis la re-
cherche de diagnostic jusqu’a la prise en charge et
I'accompagnement ;

Soutenir les projets favorisant 'autonomie et le
maintien a domicile ;

Soutenir les proches aidants.
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INNOVER POUR UNE FAMILLE
EN SANTE AFIN DE :

Favoriser les projets permettant de dévelop-
per des traitements novateurs, des solutions
de prise en charge et d’accompagnement in-
novantes au bénéfice des malades et de leurs
proches aidants (médicaments, dispositifs médi-
caux et santé numérique) ;

Favoriser I'émergence de solutions numériques
favorisant le maintien a domicile, le lien social,
I'accés aux apprentissages et le maintien dans
'emploi ;

Soutenir les projets de co-innovation entre pro-
fessionnels de santé, chercheurs, acteurs asso-
ciatifs, acteurs privés afin d’imaginer, en lien
direct avec les malades et leurs proches, la méde-
cine de demain ;

Simplifier la valorisation et le transfert des in-
novations pour qu’elles bénéficient au plus
grand nombre.

Designed by Freepik



ENSEMBLE,
AMELIORONS LA QUALITE DE VIE
DES MALADES ET DE LEURS PROCHES
AIDANTS



FAIRE DE LAMELIORATION
DE LA QUALITE DE VIE UNE PRIORITE

La lutte contre les maladies rares et les maladies neurodégénératives, et plus spécifiqument
la maladie de Parkinson, sont des enjeux de santé publique qui touchent de plein fouet de
nombreuses familles.

En effet, ces maladies détériorent progressivement la qualité de vie des personnes touchées
en agissant fortement sur leurs activités quotidiennes mais aussi sur leur participation a la
vie sociale, professionnelle, personnelle et familiale. Il est a noter que les aidants sont des
partenaires santé au quotidien a soutenir et préserver car le rythme imposé par la maladie
fragilise aussi bien I'aidé que I'aidant. Cela a des conséquences sur la vie sociale et familiale,
sur la santé physique et psychologique mais aussi sur la vie professionnelle et les ressources
des membres de la famille.

Source d’espoir pour les malades et leur famille, la recherche est une préoccupation fonda-
mentale des associations et des médecins que partage la Fondation d’entreprise IRCEM car
celle-ci permet notamment de :

e  Mieux comprendre les mécanismes de la maladie ;
e Améliorer la qualité de vie des malades ;
e Trouver des traitements.

Compte-tenu des enjeux et défis a relever, toutes les parties prenantes doivent étre mo-
bilisées pour réfléchir a la construction de nouveaux modéles permettant de financer et
développer la recherche et I'innovation afin de garantir une amélioration de la qualité de
vie des malades ainsi que I'accés au traitement a tous les patients ; et ce tout en favorisant
la durabilité des systéemes de santé.

Cependant le temps de la recherche n’est pas toujours celui des personnes malades, et de
leurs proches qui attendent avec une impatience légitime un aboutissement aussi rapide
que possible.

En attendant les avancées de la recherche, 'amélioration de la qualité de vie des patients
est une priorité pour la Fondation d’entreprise IRCEM.

13



POURQUOI SOUTENIR LA RECHERGHE
EN SCIENGES HUMAINES ET SOCIALES
SUR LES MALADIES RARES ?

Docteure

NATHALIE COULON

Présidente Fondation d’entreprise IRCEM

La santé se crée et se défait en fonction des circonstances de la vie.
Celles-ci peuvent étre difficiles pour les malades et leur entourage. Il est donc
important d’identifier les obstacles ou facilitateurs auxquels sont confrontées
les personnes malades dans leur vie quotidienne. La Fondation d’entreprise IR-
CEM a fait le choix de financer des recherches en Sciences humaines et sociales
dans le champ des maladies rares.

En se focalisant sur I'enfance et I'adolescence, deux périodes fondatrices pour
la suite du parcours de vie, l'objectif est d’analyser et comprendre les consé-
guences des maladies rares sur les plans individuel, familial, social et sociétal
pour :

e Améliorer concrétement
— la prise en charge médicale et sociale des jeunes malades,
— leur qualité de vie et leur parcours de vie,
—leur accompagnement et celui de leurs proches aidants.

e Tester des solutions et évaluer des dispositifs en réponse a des besoins
identifiés.

C’est en ce sens qu’elle a développé dés le début de son existence un partenariat

avec la Fondation Maladies Rares.
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UN PARTENARIAT STRUCTURANT
AVEC LA FONDATION MALADIES RARES

Professeur

DANIEL SCHERMAN

Directeur
Fondation Maladies Rares

Membre de I'European Academy of Sciences

! ! Responsable de la Division « Santé et Médecine »

Nous sommes tres heureux et honorés du soutien et confiance renouvelée que nous
accorde la Fondation d’Entreprise IRCEM depuis 2015. Leurs objectifs sont au coeur de nos ac-
tions pour permettre de mieux vivre au sein de la famille a tous les dges de la vie. Je tiens a
remercier particulierement Jean-Charles Grollemund, Directeur général du Groupe IRCEM, le Dr
Nathalie Coulon, Présidente de la Fondation, les membres du Conseil d'administration, et Mme
Marie-Christine Ostuni, pour leur exigence et leur confiance qui nous ont permis de travailler
ensemble autour de convictions et valeurs communes.

Notre collaboration a commencé au travers de notre appel a projets en sciences humaines et
sociales, qui a permis le financement de projets de recherche d’accompagnement des malades
et de leurs proches. Cet appel a projets est une formule trés originale associant obligatoirement
un consortium de trois partenaires : une association de patients, une équipe de cliniciens, et une
équipe de chercheurs en sciences humaines et sociales.

Les projets soutenus visent a mieux comprendre les conséquences individuelles, familiales,
psychologiques et sociales spécifiquement liées a la rareté de la maladie, et 3 augmenter nos
connaissances sur I'impact de ces maladies en termes de handicap et de qualité de vie. lls doivent
conduire a des applications concretes d’utilité sociale, et ces applications doivent pouvoir étre
généralisables au-dela du cas particulier de la maladie rare concernée.

Aujourd’hui, notre partenariat a évolué vers le financement plus large de projets couvrant
non seulement l'interface entre les sciences humaines et sociales et la médecine, mais aussi
portant sur de nouveaux traitements, des dispositifs médicaux innovants assurant une transition
harmonieuse des enfants vers I'age adulte, ou encore des projets numériques de télémédecine.

Ces projets font référence a un besoin précis au plus proche des patients, de leurs familles,
et des soignants. lls sont étudiés conjointement par la FE-IRCEM et la Fondation Maladies Rares,
dans le cadre d’un véritable partenariat de co-construction de I'offre de soutien.

La Fondation Maladies Rares est une fondation de coopération scientifique qui a été
créée en 2012 par décret ministériel. Elle porte une mission d’intérét général : accé-
lérer la recherche sur toutes les maladies rares, avec trois objectifs principaux pour
aider les personnes malades et leur famille tout au long de leur parcours de vie :

e identifier la cause des maladies rares et aider au diagnostic,
e aider au développement de nouveaux traitements,

e améliorer le quotidien.

—7
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https://fondation-maladiesrares.org/

15 PROJETS DE RECHERCHE
EN SCIENCES HUMAINES ET SOCIALES
FINANCES DEPUIS 2015

La Fondation d’entreprise IRCEM a financé entre 2015 et 2020, 15 projets de recherches
et études en Sciences Humaines et Sociales.

Les projets retenus sont des projets lauréats de I'appel a projets en « Sciences Humaines et
Sociales » (SHS), porté par la Fondation Maladies Rares ou des projets retenus par la Fondation
d’entreprise IRCEM apres avis de la Fondation Maladies Rares.

Ces projets visent a :
e mieux comprendre les conséquences individuelles, familiales et sociales spécifique-
ment liées a la rareté de la maladie,

e augmenter les connaissances sur 'impact spécifique de ces maladies en termes de handicap
et de qualité de vie (besoins d’accompagnement, limitations d’activités, restriction de
participation sociale, droit des personnes),

e améliorer le quotidien des enfants, de leurs freres et sceurs et de leur famille.

lIs ont la spécificité de promouvoir la mise en place de synergies et de collaborations entre des :
e chercheurs en sciences humaines et sociales,

e experts de la prise en charge médicale des maladies rares,

e associations de malades,

e experts de 'accompagnement social et médico-social.

Il est a noter enfin que les résultats de ces projets de recherches sont également transpo-
sables a d’autres pathologies.

L'année 2020 a été marquée par la tenue du premier colloque la Fondation d’entreprise
IRCEM organisé avec le soutien de la Fondation Maladies Rares pour valoriser une partie des
projets de recherches financés.

Par ailleurs, I'année 2020 ayant permis de finaliser un
certain nombre de projets de recherches, nous vous pro-
posons de découvrir trois d’entre eux afin d’avoir une il-
lustration concréte de l'intérét d’aborder la recherche sur
les maladies rares sous I'angle des Sciences Humaines et
Sociales :

o Projet «PHILOMENE»: Eléves touchés par I’hé-

moPHILie et autres maladies hémorragiques

familiales : cOmMENL rétablir I’Egalité des chances
alécole?

9 Projet TEMDANCE : TEMps et DANse comme outil
de remédiation du fonctionnement dans les ano-
malies de développement du CErvelet

9 Etude sur le colt de maladies rares en France
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L'ORGANISATION D'UN PREMIER COLLOQUE
EN SCIENCES HUMAINES ET SOCIALES

La Fondation d’entreprise IRCEM a organisé le jeudi 30
janvier 2020 a l'auditorium SCOR, 5 avenue Kleber,
Paris 16°™, et avec le soutien de la Fondation Mala-
dies Rares, son premier colloque, autour de I'amé-
lioration des parcours de vie des malades et de leurs
proches aidants.

A l'approche de la journée internationale des maladies
rares qui avait lieu le 29 février 2020, le colloque a abor-
dé deux grands thémes faisant écho a l'actualité :

e La transition de la pédiatrie a la médecine adulte
et I'enjeu du maintien de la continuité des soins
pour les adolescents et les jeunes adultes ;

e Le colt des maladies rares et le reste a charge
pour les familles.

Le colloque s’est organisé autour de 13 interventions
et témoignages de malades, aidants, médecins, et
chercheurs lauréats de I'appel a projets en Sciences
Humaines et Sociales de la Fondation Maladies Rares,
financé par la Fondation d’entreprise IRCEM.

Cet évenement a réuni, le temps d’une matinée et
d’un déjeuner favorisant les échanges, une centaine de
personnes (représentants d’associations de patients,
médecins et cliniciens, chercheurs, représentants des
filieres maladies rares et représentants de structures
privées engagées sur le sujet, tels que des laboratoires
pharmaceutiques).

AMELIORER LE PARCOURS DE VIE DES MALADES
ET DE LEURS PROCHES : LA TRANSITION
DE LA PEDIATRIE A LA MEDECINE ADULTE

DEVENIR ADULTE AVEC UNE ANOMALIE
DU DEVELOPPEMENT

Laura SILVESTRI, docteure en anthropologie
sociale et ethnologie

Florence ROY BACONNET, directrice réseau
de santé maladies rares

L'objectif de cette recherche est de montrer comment
interagissent les personnes porteuses de trois anoma-
lies chromosomiques distinctes (trisomie 21, délétion
22q11, syndrome de Williams et Beuren) avec leurs en-
vironnements familiaux, éducatifs et/ou professionnels
et de repérer les éventuelles difficultés rencontrées au
moment de leur passage a I'age adulte.

PLATEFORME DE TRANSITION :
COMPRENDRE LES ATTENTES DES PARENTS
DES JEUNES PORTEURS DE MALADIES RARES

Agnés DUMAS, sociologue, PhD (docteure
en philosophie), chargée de recherche a
I'INSERM

Heléne MELLERIO, pédiatre et médecin de
I'adolescent, MD PhD (docteure en médecine
et docteure en philosophie)

Nadine PEZIERES, membre du CA de 'asso-
ciation KOURIR, cadre de Santé Formateur
en Soins Infirmiers

Les plateformes de transition ont été congues pour ré-
pondre aux attentes des jeunes malades. Il n’existe pas,
a I’heure actuelle, d’intervention a destination des pa-
rents. La recherche vise une meilleure adéquation de
I'offre de soins et d’accompagnement aux spécificités
des maladies rares et au développement d’interven-
tions entierement dédiées aux parents.

Pour découvrir les actes du colloque, cliquez ici
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https://www.ircem.eu/wp-content/uploads/2021/01/Colloque-Fondation-dentreprise-IRCEM.pdf

LE COUT DES MALADIES RARES ET LE RESTE A CHARGE
POUR LES FAMILLES

Présentation des 1°* résultats d’une étude
visant a évaluer I'impact économique et social
de pathologies rares

Bruno DETOURNAY, médecin économiste,
directeur de CEMKA

Anne DUBURCQ, épidémiologiste, directrice
de I'étude a CEMKA

Nadia BAHI-BUISSON, coordinatrice du
Centre de référence des déficiences intellec-
tuelles de causes rares de Necker

L'étude vise a évaluer I'impact économique et social
de pathologies rares (co(ts de la prise en charge médi-
cale par poste de consommation, perte de productivité
liée aux conséquences pour les patients et les aidants,
restes a charge des familles...), en explorant a la fois
les colits présentés au remboursement et les restes a
charge pour les familles.
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Quel reste a charge pour les patients souffrant
de lymphoedéme primaire en France ?

L'étude LymphoRAC

Grégoire Mercier, MD PhD (docteur médical
et docteur en philosophie), médecin de santé
publique, praticien hospitalier

Le lymphoedéme primaire est une maladie rare, chro-
nique et invalidante. Son traitement repose sur des dis-
positifs médicaux qui sont mal remboursés, a 'origine
d’un colt pour le patient, appelé Reste a Charge (RAC).
Ce RAC menace I'équité d’accés aux soins. L'objectif
principal de ce projet, est d’estimer le montant du reste
a charge des adultes et des familles des enfants souf-
frant de lymphoedéme primaire.

Pour découvrir les actes du colloque, cliquez ici



https://www.ircem.eu/wp-content/uploads/2021/01/Colloque-Fondation-dentreprise-IRCEM.pdf
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PHILOMENE :
ELEVES TOUCHES PAR LHEMOPHILIE ET AUTRES MALADIES
HEMORRAGIQUES FAMILIALES : COMMENT RETABLIR
L'EGALITE DES CHANCES A LECOLE ?

L' HEMOPHILIE

Il s’agit d’'une maladie génétique caractérisée par des
hémorragies spontanées ou prolongées dues a un dé-
ficit en facteur de coagulation VIII ou IX. La personne
hémophile ne parvient pas a former un caillot solide
au cours du processus de la coagulation. Les saigne-
ments constituent le signe principal de I"hémophilie.
lls peuvent apparaitre n’importe ou dans le corps, et
leur gravité dépend beaucoup de leur localisation, et
de I'importance du déficit en facteur de la coagulation.
Si elles ne sont pas rapidement prises en charge, les hé-
morragies internes graves peuvent étre mortelles. C’est
pourquoi il estimportant de reconnaitre les symptomes
des saignements pouvant étre graves.

L’hémophilie ne se guérit pas, mais elle se controle
bien grace aux traitements substitutifs.

L'hémophilie est une maladie héréditaire récessive liée
au chromosome X due a l'absence ou au déficit d’un
facteur de la coagulation. Si c’est le facteur VIII qui est
absent on parle d’hémophilie A, si c’est le facteur IX on
parle d’hémophilie B. 'hémophilie A touche environ 1
homme sur 6000, tandis que I’"hémophilie B, plus rare,
affecte 1 homme sur 30 000.

LE PROJET EN BREF

L'hémophilie et autres maladies hémorragiques fami-
liales font l'objet d’une stigmatisation importante dans
et en dehors de |'école. Cette image négative pourrait
en partie expliquer pourquoi les éléves touchés par
I’'hémophilie réussissent moins bien a I'école que leurs
pairs et font des choix d’orientation moins ambitieux.

Lambition de ce projet de recherche est de com-
prendre pourquoi les jeunes personnes atteintes d’hé-
mophilie réussissent moins bien a I'école que leurs
pairs et font des choix d’orientation moins ambitieux,
alors méme que les avancées médicales ont permis
d’améliorer considérablement leur situation.

20

L'objectif du projet est de montrer comment les repré-
sentations subjectives sur la maladie peuvent influen-
cer le parcours scolaire des éléves, de comprendre les
processus subjectifs a I'oeuvre dans les difficultés ren-
contrées par les jeunes touchés par I’'hémophilie au
cours de leur scolarité.

Ce projet répond a la demande des équipes médicales
et de I'Association Frangaise des Hémophiles (AFH) et
vise a améliorer I'insertion professionnelle des jeunes
touchés par I'hémophilie. Il a été le fruit de la réu-
nion de deux projets sur cette thématique qui se sont
construits en amont sans concertation et a mis en re-
lation trois partenaires universitaires (Université de
Lille, de Lorraine et de Strasbourg) aux compétences
complémentaires en psychologie sociale, du dévelop-
pement, en sciences de I'information et de la commu-
nication, et en ergonomie cognitive.

L'objectif final de ce projet est de proposer des actions
concrétes pour rétablir I'égalité des chances des éleves
touchés par ’lhémophilie a travers un environnement
numérique ludique concgu avec la participation des en-
fants, de leurs proches et d’enseignants volontaires,
une brochure de sensibilisation des familles élaborée
par I'’AFH et des formations a destination des familles.
Ces résultats seront également diffusés aupres des en-
seignants de I’Education Nationale.



LES RETOMBEES DE L'ETUDE

Les études menées montrent que les enfants porteurs
d’hémophilie sont avant tout pergus a travers leur patho-
logie comme en témoignent les représentations centrées
sur la maladie mises en évidence chez des parents, des en-
seignants et les enfants eux-mémes. Avant d’étre éléves,
ces enfants sont surtout percus comme des malades.
Néanmoins, le rappel de leur maladie ne semble pas af-
fecter leur performance dans une tache expérimentale, ce
qui est plutot une bonne nouvelle. La convergence des ré-
sultats avec ceux d'autres études sur le handicap, permet
cependant de penser que l'absence de reconnaissance
des enfants porteurs d’hémophilie comme des éleves a
part entiére pourrait &tre un frein a leur réussite scolaire
et professionnelle. D’'ou I'importance de veiller a la satis-
faction de leurs besoins éducatifs.

Ce programme de recherche a un potentiel effet direct
sur les politiques publiques notamment a travers sa diffu-
sion dans le Protocole National de Diagnostic et de Soins
Hémophilie (PNDS) dans un chapitre intitulé « Insertion
scolaire ». Dans ce référentiel de bonnes pratiques portant
sur 'hémophilie, il a été rappelé par I'équipe de recherche
que les éleves hémophiles pouvaient étre percus et se
percevoir comme étant exclus et moins compétents que
des éleves ordinaires. Ces points de vigilance explicités aux
professionnels concernés par la prise en charge diagnos-
tique et thérapeutique et le parcours de soins d’un patient

atteint d’'une maladie rare donnée devraient favoriser une
prise de conscience de ces difficultés et un accompagne-
ment mieux adapté.

Plusieurs échanges ont été organisés avec I'éducation
nationale (le rectorat, des Inspecteurs de I'Education Na-
tionale (IEN), des Inspecteurs d’Académie - Inspecteur Pé-
dagogique Régional (IA-IPR) et des médecins scolaires sur
I'ensemble du territoire frangais, pour présenter les spéci-
ficités de I'éléve porteur de maladies hémorragiques rares
et échanger sur la question de son orientation.

Les résultats du programme ont permis d’enrichir la ré-
flexion et les programmes de recherches tournés vers
I'accompagnement des personnels éducatifs dans la
mise en place de I'éducation inclusive et la scolarisation
d’éleves « différents » ; ceci en veillant a 'amélioration du
bien-étre, d’'une part, des éleves a besoins éducatifs parti-
culiers, d’autre part, des enseignants dans le contexte de
I'éducation inclusive

Ce programme de recherche a également eu des réper-
cussions indirectes au travers la présentation des résultats
a des chercheurs en sciences sociales qui a permis d’attirer
leur attention sur la thématique de I'inclusion des éléves
présentant un handicap ou une maladie chronique. Ces
interactions devraient favoriser la collaboration entre mé-
decins et chercheurs SHS au bénéfice des malades.

CAROLINE DESOMBRE

PSITEC (Psychologie : Interactions, Temps,
Emotions, Cognition)

Le financement de notre projet PHILOMENE par la Fondation d’en-
treprise IRCEM et le soutien de la Fondation Maladies Rares a permis le lan-
cement d’un vaste programme de recherche inédit en sciences humaines et
sociales dédié a I'étude des représentations des maladies hémorragiques, dont
en particulier ’'hémophilie, et de leur impact sur le parcours scolaire des en-
fants porteurs de ces maladies rares.

Ces pathologies portent en effet un paradoxe. Si elles bénéficient d’une re-
cherche médicale active et de traitements de plus en plus efficaces, elles
souffrent encore de nombreuses représentations subjectives qui ont un im-
pact sur le quotidien des enfants et leur inclusion sociale et scolaire. En inves-
tiguant les croyances des parents et des enseignants, nous avons pu mettre
en évidence une conception partagée encore trés médicale de la maladie, du
vivre avec et des précautions que celle-ci impose. Les enfants sont pergus en
premier lieu comme malades avant d’étre éleves avec des projets d’avenir. Ces
perceptions ont des effets sur le comportement a I'égard des enfants et ainsi
influencent leur réussite scolaire et leur choix d’orientation.

Professeure
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PORTEUSE DU PROJET

PR CAROLINE DESOMBRE
PSITEC (Psychologie : Interactions, Temps, Emotions, Cognition)

LABORATOIRE
PSITEC Lab EA4072 Université de Lille 3

ASSOCIATION

ASSOCIATION FRANCAISE DES HEMOPHILES

Fondée en 1955, I'Association frangaise

des hémophiles (AFH) s’est donnée un

role d’information, d’entraide et de dé-
fense des droits des personnes atteintes d’hémophilie, de la maladie
de Willebrand et de troubles hémorragiques constitutionnels.

Pour en savoir + : https://afh.asso.fr
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EQUIPE PROJET

EQUIPE MEDICALE

PR JENNY GOUDEMAND
CHRU Lille Hématologie

EQUIPE SCIENCES HUMAINES

ET SOCIALES

PR ODILE ROHMER

Faculté de Psychologie, Strasbourg

PR JEROME DINET
INTERPSY, Nancy

PR PASCAL MARQUET

LISEC (Laboratoire Interdisciplinaire de
Sciences de I'Education et de la communi-
cation), Strasbourg


https://afh.asso.fr
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TEMDANCE

TEMPS ET DANSE COMME OUTIL DE REMEDIATION DU FONCTIONNEMENT
DANS LES ANOMALIES DE DEVELOPPEMENT DU CERVELET

ANOMALIES DU DEVELOPPEMENT
DU CERVELET

Le cervelet et le tronc cérébral se situent dans la partie
inférieure du crane, en arriére du cerveau dont il est
bien distinct. Il est chargé de I'équilibre, de la coordina-
tion des mouvements et des apprentissages.

Les malformations et les maladies congénitales du
cervelet recouvrent plus de 70 maladies différentes
s’exprimant en regle générale avant I'age d’un an.

Les ataxies congénitales regroupent ces maladies rares,
caractérisées par un syndrome cérébelleux. Un grand
nombre des malformations et maladies congénitales
du cervelet ont une origine génétique, mais certaines
ont des causes environnementales (une infection par
exemple).

Chez I'enfant présentant une ataxie congénitale, les dif-
ficultés cognitives se traduisent fréquemment par des
difficultés d’apprentissage et des difficultés d’intégra-
tion scolaire et sociale.

Il n'existe pas de traitement spécifique des ataxies
congénitales et, a I’heure actuelle, la prise en charge
repose essentiellement sur la remédiation (processus
de réparation) des troubles moteurs et langagiers et sur
I'accompagnement a I'intégration scolaire.

LE PROJET EN BREF

Les maladies du développement du cervelet de I'en-
fant font partie des maladies rares a I'origine de situa-
tions complexes de handicap (de difficultés motrices et
cognitives) Elles sont encore mal connues et difficiles a
diagnostiquer.

Sur le plan de la prise en charge, il existe peu de mé-
thodes de remédiation (processus de réparation) a
I’'heure actuelle et de nombreux progres restent a ef-
fectuer pour que les enfants soient mieux intégrés, no-
tamment a 'école.

Aujourd’hui, la rééducation des enfants présentant un
dysfonctionnement du cervelet porte essentiellement
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sur le seul ajustement de la motricité alors qu’il semble
tout aussi important, de la focaliser sur les mécanismes
déterminants des apprentissages. Ce projet a pour ori-
gine de combler ce manque, pour les enfants souffrant
d’anomalies du cervelet, en visant a la mise en place
d’interventions spécifiques tenant compte de leurs
difficultés typiques.

L'objectif principal de ce projet de recherche consiste a
évaluer 'amélioration de la participation sociale grace
a une intervention utilisant la danse chez des enfants
présentant une pathologie rare de développement du
cervelet. Cet effet a été évalué a travers le bénéfice de
la prise en charge sur les interactions sociales ainsi que
sur la réussite scolaire, dans une perspective d’amélio-
ration du parcours de vie des enfants présentant un
trouble de développement du cervelet.

Face au manque d’options thérapeutiques pour les
enfants présentant une ataxie congénitale, la réhabi-
litation par la danse et par le rythme semble promet-
teuse. Les résultats obtenus suggerent que la danse
peut améliorer les capacités de synchronisation senso-
ri-motrice, I'équilibre, ainsi que les fonctions cognitives
et les habiletés sociales.

Le projet TEMDANCE a démontré le potentiel théra-
peutique de la danse et du rythme dans la réhabili-
tation des enfants présentant une ataxie cérébelleuse
congénitale. Lamélioration observée aprés I'entraine-
ment s’étend aux compétences sociales.

LES RETOMBEES DE LETUDE

La recherche « TEMDANCE » a des bénéfices directs
pour les malades puisqu’elle a démontré les béné-
fices de la danse sur le fonctionnement de la popula-
tion cible. Les enfants cérébelleux ayant participé a
TEMDANCE ont tous rapporté des bénéfices dans leur
vie quotidienne, ce qui a été corroboré par I'entourage
familial. Le programme a également permis au travers
de l'organisation de séances collectives de limiter le
sentiment d’isolement aussi bien pour I’enfant que les
parents.



Sur le plan clinique, I'étude qui permet une meilleure
connaissance des pathologies développementales
du cervelet devrait impacter positivement a la fois le
diagnostic et la prise en charge des patients. En effet,
cela pourrait a terme permettre de définir des biomar-
queurs du dysfonctionnement cérébelleux.

En démontrant I'efficacité de la danse et d’un entrai-
nement par le rythme, I'étude encourage directement
le développement d’activités adaptées s’inspirant de
I’étude TEMDANCE. Les patients pourront dans un
premier temps étre plus facilement qu’ils ne I'étaient
auparavant orientés vers des activités de danse par les
professionnels de santé qui les suivent.

Le projet permet d’envisager une meilleure prise en
charge pour les patients présentant une anomalie dé-
veloppementale du cervelet, ce qui représente une
avancée trés importante pour les patients.

Le protocole d’entrainement peut étre adapté a dif-
férentes populations, comme les adolescents ou les
adultes atteints d’anomalies cérébelleuses en utilisant
différents types de danse. En somme, TEMDANCE s’ins-
crit parfaitement dans la stratégie européenne pour le
handicap (2017-2023) en renforgant les compétences
plutét qu’en se concentrant sur les handicaps. Len-
semble de ces éléments contribuent a I'amélioration
de la qualité de vie des enfants porteurs d’anomalies

développementales du cervelet.

Docteure

DELPHINE DELLACHERIE

! ! Neuropsychologie : Audition, Cognition, Action

Jai eu le plaisir de coordonner le projet scientifique TEMDANCE grace
au financement de la Fondation d’entreprise IRCEM sans lequel ce projet en-
thousiasmant n’aurait pu voir le jour. Cette recherche qui portait sur la danse
dans les pathologies rares du cervelet avait 'ambition de montrer les bénéfices
de la danse dans la prise en charge d’enfants de 8 a 12 ans avec des mala-
dies rares du développement du cervelet. La danse a le pouvoir d’entrainer
les enfants au rythme, cette capacité essentielle au cours du développement
et qui fait malheureusement défaut en présence d’une anomalie du cervelet.
La danse est aussi une activité collective, ludique et source de bien-étre, qui
impacte la socialisation. L'enjeu de ce projet était de taille car les enfants cé-
rébelleux, particulierement affectés sur le plan moteur et cognitif, sont habi-
tuellement peu intégrés dans des activités collectives. C’est avec une équipe
dynamique et passionnée que j'ai mené a terme le projet TEMDANCE. L'im-
plication des familles et la motivation des enfants ont été impressionnantes.
Nous avons réussi, grace au soutien dont nous avons bénéficié, a démontrer
les effets bénéfiques de la danse auprés de cette population, avec de belles
retombées positives sur la qualité de vie. Cette aventure m’a beaucoup appris
et m’a donné envie de poursuivre avec encore plus d’ardeur mes recherches
sur cette thématique trés riche. Nous espérons vivement obtenir de nouveaux
financements pour poursuivre cette aventure en approfondissant nos connais-
sances sur les effets de la danse, en élaborant de nouveaux outils d’entraine-
ment sur smartphone et en élargissant les applications a d’autres pathologies
neurodéveloppementales.
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PORTEUSE DU PROJET

DR DELPHINE DELLACHERIE

Neuropsychologie : Audition, Cognition, Action

LABORATOIRE
EA4072 PSITEC Université de Lille

ASSOCIATION

CONNAITRE LES SYNDROMES CEREBELLEUX

Association d’intérét général, sans but lu-

cratif, a laquelle adhérent des malades pré-

sentant des syndromes cérébelleux, leurs
familles, leurs accompagnants, ou leurs amis.

CSC a été créée en juin 1995 par Evelyne DELION.

Pour en savoir + : https://www.csc.asso.fr
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EQUIPE PROJET

EQUIPE MEDICALE

PR LOUIS VALLEE

Service de Neuropédiatrie, CHRU de Lille
Centre National de référence « Maladies
rares » Trouble du Cervelet

EQUIPE SCIENCES HUMAINES

ET SOCIALES

DR ASAF BACHRACH

Cognition du mouvement dansé,
Université de Paris

PR SIMONE DALLA BELLA

Rythme et synchronisation,
Université de Montpellier


https://www.csc.asso.fr
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ETUDE SUR LE COUT
DES MALADIES RARES EN FRANCE

LE PROJET EN BREF

Les données sur I'économie des maladies rares sont
trés limitées et la recherche de données socio-écono-
miques mobilise de nombreux acteurs : associations
de patients, acteurs des Autorités de Santé, centres de
référence maladies rares, équipes de recherche, labora-
toires pharmaceutiques.

Les patients et familles ont des attentes importantes
concernant I'amélioration de I'acces au diagnostic, I'ac-
cés au traitement, I'optimisation du parcours de vie.

Différents facteurs complexifient la prise en charge et la
recherche dans ce domaine :

e Unelongue errance, de 10 années en moyenne, est
généralement observée pour poser un diagnostic ;

e Les options thérapeutiques sont le plus souvent
limitées ;

e Les impacts cliniques en terme de conséquences
réelles sur la vie des patients ;

e Les essais cliniques sont rendus difficiles du fait du
faible nombre de patients concernés pour chaque
maladie, de leur dispersion sur le territoire national ;

e Les colts de traitement sont souvent élevés.

C’est pourquoi la Fondation d’entreprise IRCEM a fait
le choix de soutenir les travaux menés par un groupe
d’économistes, suivis par la Fondation Maladies Rares,
sur le colt des maladies rares en France .

L'objectif de cette étude, qui s’est déroulée de 2017 a
2020, est d’évaluer I'impact économique et social de
pathologies rares, en explorant a la fois les colts pré-
sentés au remboursement, et les restes a charge pour
les familles.

L'étude cible 5 pathologies rares différentes (Syndrome
de Rett, Drépanocytose, Maladie de Willebrand , Syn-
drome de Marfan, Amyotrophie spinale infantile)
sélectionnées de maniére a illustrer des situations
contrastées en termes de période d’apparition, de délai
de diagnostic, de sévérité des symptomes, d’évolutivi-
té , de modalités de prise en charge spécifiques, etc. Il
s’agissait également de retenir des pathologies identi-
fiables dans le Systéme National des Données de Santé
(SNDS).
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LES ENSEIGNEMENTS

La dépense annuelle moyenne de soins par patient est
approximativement, entre 2,7 et 15,4 fois plus impor-
tante que le coGt moyen des dépenses de santé d’une
population témoin :

¢ Quelle que soit la pathologie étudiée, les hospitali-
sations constituent un poste significatif dans la dé-
pense totale (entre 22% a 55% de cette derniere).

e La principale dépense de soins de ville est selon la
pathologie, le matériel médical, les traitements,
les honoraires médicaux.

Les résultats de ce volet sont limités a une estimation
des seuls colts directs mesurables dans les bases de
I'Assurance Maladie mais les entretiens auprées des
familles ont permis d’identifier et de confirmer I'exis-
tence de postes de dépenses avec des restes a charge
variables pour les familles, ainsi qu’un impact écono-
mique indirect de la maladie en termes de frais de
garde, modification ou arrét de I'activité profession-
nelle d’'un des parents notamment.

Les familles interrogées s’estiment bien prises en
charge grace aux aides compensatoires, aux assurances
complémentaires, aux aides des associations mais mal-
gré ces nombreuses aides possibles, le montant a leur
charge reste important (dépenses de professionnels de
santé, frais de pharmacie, produits d’hygiéne, aides a la
personne, aides techniques, frais des transports, frais
d’aménagement de la maison).



S’ajoutent également a ces dépenses identifiées :

e La perte de revenu pour les parents dont I'activi-
té professionnelle a été modifiée ou arrétée pour
gérer au mieux la maladie et la prise en charge de
leur enfant ;

e La moitié des familles ont di déménager (acces
difficile du parking a la maison en fauteuil, manque
d’accessibilité de la salle de bain et de la maison,
nécessité de se rapprocher des aidants) ;

e La nécessité d’avoir une aide-ménageére, une as-
sistante de vie, ou une garde d’enfant a domicile
pour les aider dans leur vie quotidienne pour la
gestion de la maladie.

Plus de la moitié des familles ont déclaré avoir déja
renoncé a certains soins, services ou matériels pour la
maladie de leur enfant a cause d’un probléme de fi-
nancement.

Les familles ont également cité d’autres difficultés en lien
avec la maladie de leur enfant : les démarches adminis-
tratives a effectuer pour obtenir les aides financiéres, la
coordination des soins qui est décrite comme chrono-
phage et ayant un impact sur la santé des aidants.

EN SAVOIR PLUS

SUR LES MALADIES ETUDIEES

(Souce Orphanet)

SYNDROME DE RETT

Il sagit d’ une maladie d’origine génétique définie
par un trouble grave et global du développement du
systeme nerveux central, survenant chez les filles. Il en-
traine un polyhandicap avec déficience intellectuelle et
infirmité motrice, assez souvent sévéres. La prévalence
en Europe est d’environ 1/10 000 a 1/15 000 filles, ce
qui représente 25 a 40 nouveaux cas par an en France.
Il n’existe pas actuellement de traitement curatif mais
il est tres important de mettre en place une prise en
charge symptomatique de la maladie pour I'épilepsie,
les troubles orthopédiques et les troubles respiratoires.
Enfin, une prise en charge paramédicale et éducative
est absolument nécessaire.

DREPANOCYTOSE

Il s‘agit d’'une maladie génétique de I’hémoglobine et
de la maladie génétique la plus répandue au monde
puisqu’elle touche plus de 5 millions de personnes. La
maladie se manifeste par une anémie, une sensibilité
aux infections, et des crises douloureuses causées par
une mauvaise circulation sanguine et par le manque
d’oxygénation des tissus. En France, la prévalence a la
naissance (nombre de cas chez les nouveaux-nés a un
moment précis) est en moyenne d’une sur 3 000 nais-
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sances. On ne sait pas encore guérir la drépanocytose,
mais il est possible de soulager les douleurs en période
de crise et de prévenir au mieux les infections graves.

MALADIE DE WILLEBRAND

La maladie de Willebrand (ou maladie de von Wille-
brand) est une maladie génétique et héréditaire. Elle
désigne toute pathologie hémorragique génétique
ayant un défaut de la quantité, de la structure ou de
la fonction du facteur « Willebrand » participant a la
phase initiale du processus de la coagulation (hémos-
tase). La maladie se traduit par des manifestations
hémorragiques de gravité variable. La prévalence est
difficile a estimer. Le nombre de patients chez qui un
traitement est nécessaire a été estimé a environ 1
sur 8 000. Il existe deux types de traitement spécifique
pour contréler la maladie, bien qu’il soit impossible a
I’heure actuelle de la guérir.

AMYOTROPHIE SPINALE INFANTILE (SMA)

Lamyotrophie spinale proximale liée au gene SMN1
(ou SMA) est une maladie d’origine génétique rare
caractérisée par une dégénérescence des cellules
nerveuses qui transmettent l'ordre du mouvement
aux muscles, les motoneurones. On estime entre 80 et
100 le nombre d’enfants atteints de SMA qui naitraient
chaque année en France. Des traitements spécifiques
ciblant les anomalies génétiques en cause sont dispo-
nibles, d’autres candidats-médicaments sont en cours
de développement. Le traitement reste symptomatique
et son approche multidisciplinaire a pour but d’amélio-
rer la qualité de vie. La physiothérapie, I'ergothérapie
et la prise en charge respiratoire sont nécessaires. Une
ventilation non invasive et une gastrostomie peuvent
étre nécessaires.

SYNDROME DE MARFAN

Le syndrome de Marfan est une maladie génétique
rare qui se caractérise par I'atteinte d’un ou plusieurs
organes et peut notamment provoquer des troubles
squelettiques, ophtalmologiques, cardiaques. La
prévalence du syndrome de Marfan est estimée a une
personne sur 5 000. Environ 12 000 personnes seraient
atteintes en France. Il n’existe pas actuellement de
possibilité de guérir le syndrome de Marfan. Cepen-
dant, il existe des traitements et une prise en charge
spécifique qui permettent de traiter les manifestations
de la maladie, de prévenir les complications et amélio-
rer la qualité de vie. La prise en charge se doit d’étre
multidisciplinaire avec consultation de différents spé-
cialistes (cardiologues, généticiens, rhumatologues,
ophtalmologues, pédiatres et radiologues).



Docteur

BRUNO DETOURNAY

! ! Directeur médical et scientifique

La dimension économique des maladies rares souléve des interrogations de plus en plus
prégnantes avec I'identification de nouvelles pathologies et 'émergence de thérapies inno-
vantes. C’est donc assez logiquement que la Fondation Maladies Rares a commencé depuis
quelques années a s'intéresser a cette thématique en complément de ses actions dans le
champ des sciences humaines et sociales.

A l'initiative d’un groupe d’experts économistes, et grace au soutien indispensable de la fon-
dation d’entreprise IRCEM, notre équipe a pu conduire un premier projet destiné a mesurer
le fardeau économique de cing pathologies. Cette étude s’est appuyée sur une démarche
conjointe d’exploitation des bases médico-économiques disponibles et d’interrogation de
patients et familles concernés identifiés grace au soutien des associations de patients. Les
résultats, communiqués dans différents congrés, restent exploratoires mais ils ont le mérite
d’avoir ouvert un champ d’étude encore trop peu exploré. Ces démarches demeurent essen-
tielles pour éclairer les décideurs sur les enjeux économiques des maladies rares, enjeux qui
dépassent largement la seule question du prix des traitements pour aborder bien d’autres
sujets relatifs aux classifications nosologiques, aux colts induits dans la vie courante ou en-
core aux conséquences en termes de bien-étre. Un grand merci donc a la Fondation d’en-
treprise IRCEM pour son soutien financier, a la Fondation Maladies Rares pour avoir initié et
accompagné cette recherche qui, nous l'espérons, sera suivie de beaucoup d’autres travaux
d’intérét dans ce domaine.

PARTIES-PRENANTES DE LETUDE

CEMKA-EVAL

EXPERTS SOLLICITES

DR BRUNO DETOURNAY Syndrome de Rett
Directeur médical et scientifique e ELISABETH CELESTIN
DS
Responsable du pdle santé publique/ épidémiologie » Hopitat Necker, Farts
: Drépanocytose
LAURENE CUURUUVE. , ) ) - *  PRFREDERIC GALACTERDS, Groupe hospitalier
Consultant senior santé publique & biostatistiques . -
Henri Mondor, Créteil
CORINNE EMERY

Responsable du poéle « Bio-statistiques »

Maladie de Willebrand

e PRJENNY GOUDEMAND,

e PRSOPHIE SUSEN, Institut d’"Hématologie-
Transfusion, CHRU, Lille

Amyotrophie spinale infantile (SMA)
e PRISABELLE DESGUERRE, Hopital Necker, Paris
e CHRISTOPHE DUGUET, AFM-Téléthon

Syndrome de Marfan
e PRGUILLAUME JONDEAU, Hopital Bichat, Paris
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LE SOUTIEN A UNE ETUDE UNIQUE
VISANT A ETABLIR LE DEVENIR A 12 ANS
DE PATIENTS ATTEINTS D'ATRESIE

DE L'OESOPHAGE




LE PROJET « COMAD »:
LETUDE EN BREF

Partenaire du CHU de Lille, depuis de nombreuses années la Fondation d'entreprise a choisi
de soutenir une étude unique visant a I'amélioration de la qualité de vie des enfants atteints
d'atrésie de I'oesophage.

L'atrésie de 'oesophage (AO) est une malformation rare touchant 160 a 170 nouveau-nés
par an en France. Elle constitue un groupe d’anomalies congénitales incluant une interruption
de la continuité de I'oesophage avec ou non persistance d’'une communication avec la trachée.
Cette malformation s’associe dans 50 % des cas avec d’autres anomalies ou malformations qui
peuvent étre cardiaques, vertébrales, anorectales, rénales. La prise en charge de cette affec-
tion a beaucoup changé depuis le début des années 1950. Si la mortalité de cette affection
est en effet devenue faible (< 7 %) sa morbidité est non négligeable et commence a étre mieux
connue grace a quelques études de cohorte a moyen et plus long terme.

Le registre national de I'atrésie de 'oesophage a été mis en place en 2008 et enregistre tous
les enfants qui naissent en France chaque année avec cette malformation digestive rare.
L'étude engagée par le CHRU de Lille et le Centre national de Référence des Affections
Chroniques et Malformatives de I’Oesophage (CRACMO) avec le soutien de la Fondation
d’entreprise IRCEM, vise a établir le devenir a 12 ans des patients opérés a la naissance
d’une atrésie de 'oesophage nés entre 2010 et 2012 (plus de 480 patients). Cette étude
unique consiste a suivre un échantillon représentatif de patients. Elle donnera des informa-
tions tres précieuses sur les risques de complications au long cours et permettra d’identifier
les facteurs de risque afin d’adapter la prise en charge dés le plus jeune age de ces patients
et d'améliorer leur qualité de vie.

Loriginalité de I'étude provient de la méthode unique utilisée, I'étude de cohorte nichée
dans un registre (c’est-a-dire I'étude d’un échantillon représentatif du registre) qui permet :

e Un suivi prospectif (ces enfants sont connus et repérés depuis leur naissance grace au
registre ce qui n’existe pas ailleurs) ;

e De ne perdre aucune information puisque tout a été enregistré a la naissance et a I'age
delan;

e D’inclure un trés grand nombre de patients ce qui rend possible la puissance des tests
statistiques pour répondre précisément aux questions posées ;

e De suivre une population nationale et donc réellement représentative de ce qui se
passe en France. Aucun autre pays a ce jour n’a mis en place une telle organisation qui
associe tous les centres prenant en charge ces enfants ;

e D’associer l'association de patients nationale AFAO (et donc les patients eux-mémes) a
cette étude dans sa conception et |'utilisation des résultats.
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Professeur

FREDERIC GOTTRAND

Gastro-pédiatre, Hopital Jeanne de Flandre, CHU de Lille
et Professeur a I’'Université de Lille

Coordonnateur du Centre de Référence des Affections
Chroniques et Malformatives de 'Oesophage CRACMO

Coordonnateur de la Filiere nationale de santé
des Maladies rares Abdomino- Thoraciques (FIMATHO)

Il a fondé le réseau international sur I'atrésie de I'cesophage INOEA, anime
un groupe de travail sur I'atrésie de I'cesophage au sein de la société Euro-
péenne de gastroentérologie hépatologie et nutrition pédiatrique (ESPGHAN)
ayant notamment abouti a la publication du premier consensus Européen et
Nord-Américain de prise en charge de l'atrésie de I'cesophage en 2016 et
co-anime le groupe maladies rares de 'cesophage au sein d’ERNICA, réseau

! ! Européen des maladies rares digestives.

Je suis trés reconnaissant a la fondation IRCEM d’avoir soutenu ce pro-
jet ambitieux s’inscrivant dans la durée. Ce type de projet concret, de fond,
avec un impact direct pour le suivi des enfants n’entre pas dans les critéres
habituels de financement des projets de recherche académique. Il est pourtant
crucial pour les familles et les équipes médicales de connaitre le devenir et les
complications de cette maladie rare. C’est le pari que nous faisons et que nous
réussirons grace a la confiance et au soutien de la fondation IRCEM.

LES RETOMBEES
POUR LES PATIENTS,
LEURS PROCHES ET

LES PROFESSIONNELS

Les résultats de I'étude contribueront a mieux définir le par-
cours individualisé de I'Atrésie de I'Oesophage depuis la nais-
sance jusqu’a I'age adulte, en évitant I'errance diagnostique
et thérapeutique de certaines des complications tardives de la
maladie et en améliorant la qualité de vie des malades. Les
liens étroits avec les associations de patients Frangaises (AFAQ)
et Européennes (EAT) permettront aussi la diffusion et I'appro-
priation de ces informations par les patients eux-mémes.

Cette étude permettra également d’élaborer des arbres déci-
sionnels afin d’améliorer le Protocole National de Diagnostic
et de Soins dédié a I'atrésie de I'oesophage. Les résultats de
I’étude seront publiés dans des revues internationales, et pour-
ront faire I'objet de communications lors de congres mais aussi
envers le grand public et les autorités de santé (DGOS).
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VIVIANE
ARMAND

Présidente
de 'AFAO

Si l'atrésie de [I'cesophage

s‘opére correctement a la naissance,
nous constatons par la suite de nom-
breuses complications non prévues.
Si les complications avaient été anti-
cipées, ces enfants ou jeunes adultes
auraient pu étre mieux pris en charge
et auraient pu éviter des situations
dramatiques. Soutenir ce projet, c’est
soutenir une médecine d’avenir, une
médecine préventive. Nous remer-
cions sincérement la fondation IRCEM
pour ses différents soutiens pour nos
familles, et pour sa promotion de la re-
cherche sur I'atrésie de 'cesophage.




EQUIPE MEDICALE

Centre de Référence des Affections Chroniques
et Malformatives de 'Oesophage (CRACMO)

Le centre de référence est labellisé depuis
2006, se situant au Centre Hospitalier Uni-
versitaire de Lille, il est composé d’une
équipe multidisciplinaire (pédiatres gastro-entérologues, pneumolo-
gues, chirurgiens pédiatres et gastro-entérologues adultes, néonato-
logues, orthophoniste, psychologue et attaché de recherche clinique).

FILIERE

Filiere des Maladies Rares Abdomino-Thoraciques (FIMATHO)

FIMATHO est la filiere de santé qui anime et
coordonne un réseau d’acteurs impliqués dans
la prise en charge des maladies rares abdomi-
no-thoraciques de I'enfant et de l'adulte.La fi-
liere est composée de 4 centres de référence :
le Centre de Référence des Affections Chroniques et Malformatives de
I'cesophage (CRACMO), le centre des Maladies Rares Digestives(MaRDi),
le centre des Hernies de Coupoles Diaphragmatiques et le centre des Ma-
ladies Rares du Pancreas(PaRaDis). FIMATHO s’appuie également sur 10
associations de patients, 20 Equipes de recherche et 11 sociétés savantes.

ASSOCIATION

Association Frangaise de I'Atrésie de 'CEsophage (AFAO)

L/AFAQ est une association loi 1901, portée
par des bénévoles qui a pour but d’aider et
d’informer les personnes nées avec une atré-
sie de I'oesophage (AO) et leurs proches.

LAFAO souhaite briser I'isolement des familles touchées par I'atrésie de
I'oesophage (AO) en favorisant le partage d’expériences, I'information et
I'éducation thérapeutique.

Elle soutient aussi bien les travaux collaboratifs avec les professionnels de
santé, que les travaux de recherche innovant sur I'Atrésie de I'Oesophage.
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PARTENAIRES DU PROJET

RESEAU INTERNATIONAL

European Reference Network
for rare Inherited and Congenital
(digestive and gastrointestinal) (ERNICA)

European Society for Paediatric
Gastroenterology Hepatology
and Nutrition (ESPGHAN)

International network of
esophageal atresia (INOEA)

CENTRES DE COMPETENCES

Le CRACMO a créé le réseau d’épidémiolo-
gie et de recherche sur 'AO réunissant I'en-
semble des 35 centres en France et DOM
TOM prenant en charge ces enfants des la
naissance.



UN PROGRAMME NATIONAL DE SOUTIEN
AUX AIDANTS DE MALADES ATTEINTS
DE LA MALADIE DE PARKINSON


https://www.franceparkinson.fr/

(( ENTR'AIDANTS PARKINSON »

La Fondation d’entreprise IRCEM finance depuis 2015,
un partenariat avec I'association France Parkinson, dans
un programme original de soutien aux proches aidants
des personnes atteintes de la maladie de Parkinson.

Né de I'expression des besoins des aidants accompagnés
par I'association France Parkinson, « Entr’aidants » PAR-
KINSON est un programme d’accompagnement propo-
sant des activités dédiées aux aidants de malades.

Chaque aidant volontaire a ainsi eu l'opportunité de
construire et proposer un ou plusieurs projets d’acti-
vité adapté(s) a ses spécificités. Cet aspect, essentiel
pour optimiser la participation des aidants et favoriser
la réussite du dispositif, est novateur dans le cadre d’un
plan d’action national car il permet de véritablement
tenir compte de I’hétérogénéité des besoins exprimés
mais aussi des contraintes évoquées par les aidants
d’un territoire a un autre. Les activités, tout comme leur
fréquence, varient selon les comités locaux de France
Parkinson : groupes de parole, activités de sophrologie
et relaxation, activités artistiques et culturelles, activités
physiques et sportives, café des aidants...

Le programme est également novateur car il prend en
compte les difficultés que peuvent avoir les aidants a
s’absenter, en laissant seul leur proche malade, ou a se
faire remplacer par un intervenant a domicile. Il s'agit
d’un des freins majeurs, a la participation des aidants
aux actions de répit qui peuvent leur étre proposées.
Aussi, le programme prévoit, lorsque ce frein potentiel
est identifié, que l'on puisse proposer aux malades de
bénéficier, en méme temps que leurs aidants et dans
une autre salle, d’activités adaptées a leur maladie. Ainsi
le programme offre une option de répit de qualité, qui
donne la possibilité d’organiser une offre dédiée au ma-
lade accompagné, pas seulement occupationnelle, mais
lui permettant de répondre a ses besoins de socialisation
et de stimulation avec des pairs malades.

Le programme se révéle bien souvent un jalon déter-
minant dans le parcours de
l'aidant, qui marque la fin
de I'isolement et la prise de
conscience de l'enferme-
ment généré par la relation
d’aide, qui lui permettra
par la suite de recourir
au réseau de partenaires
institutionnels et privés :
intervenants profession-
nels au domicile, acteurs

du médico-social etc..

partager:

échanger,

se ressourcer
entre aidants

ME ENTR’AIDANTS

pROGRAV UX AIDANTS PARKINSON

SOUTIEN A

AVEC LE SOU-

Erapnt
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Le programme permet enfin une valorisation de la
pair-aidance et la reconnaissance de la valeur de ce sa-
voir issu de I'expérience et du vécu est une condition sine
gua non de la reprise de confiance en soi et du soutien
offert par les tiers, en premier lieu le groupe d’aidants,
puis plus largement, de la société dont les aidants sont
bien souvent coupés.

En 2020, compte-tenu du contexte sanitaire et afin de
répondre aux besoins exprimés par certains aidants, des
actions a distance ont été proposées en compléments
des actions en présentiel.

DES PROJETS FINANCES...

Flexibles et adaptés aux besoins spécifiques des ai-
dants dans la maladie de Parkinson,

Inscrits dans la durée pour accompagner la sortie
de Iisolement, le chemin vers le collectif et la reso-
cialisation,

Elaborés dans un cadre de connaissance fine de la ma-
ladie, par des aidants, pour des aidants, avec I'ap-
pui de professionnels formés,

Tournés vers la « pair-aidance » et les apprentis-
sages mutuels afin de consolider la confiance en soi
des aidants bénéficiaires.

Totalement gratuites pour les participants, les ac-
tivités Entr’Aidants Parkinson sont entierement

financées par la Fondation d’Entreprise IRCEM
depuis le lancement du programme en juin 2015.

QUELQUES CHIFFRES

pour I'ensemble du territoire depuis 2015

4

+40 cOMITES LOCAUX ENGAGES
150 PROJETS FINANCES

pour les aidants et les malades

6800 BENEFICIAIRES

des activités sur la durée
du programme



LES PARTICIPANTS DU PROGRAMME TEMOIGNENT...

PARTICIPANTS EN PRESENTIEL

C’était la premiére fois que je me rendais
compte que mon cas n’était pas isolé !
Ca a tout changé pour moi !

Véronique

J’ai appris a me confier a d’autres, a me relacher.
Je peux vider mon sac, déposer un temps
le fardeau.

Edith

J'ai compris I'importance de I'entraide,
du collectif. On fait des choses ensemble,
on discute, on échange des trucs et astuces,
des conseils, on rit. D’abord on se conseille
mutuellement et puis au final, on arrive presque
a oublier pour un instant la maladie pour revenir
a une vie normale. Grace a cela, maintenant
j’ai recours a des aides extérieures pour
les soins quotidiens.

Catherine

J'ai découvert toutes les ressources
de la sophrologie pour apprendre a évacuer
le stress, a respirer, a me créer des ancrages
positifs, c’est génial maintenant je m’en sers
tout le temps pour me détendre.
En pratiquant des activités ludiques
ou sportives,cela permet de ne pas se centrer
sur la maladie, mais de partager des bons
moments de vie, de retrouver du plaisir :
j’ai compris qu’il fallait que je me préserve.

Victor

L'art thérapie m’a libérée et sortie de la dépression,
et donc a présent je veux garder des moments
pour moi et cultiver I'apprentissage de nouvelles
armes de créativité et de ressources
pour mieux vivre.

Renée

PARTICIPANTS EN VISIOCONFERENCE

On peut trouver du soutien malgré cette situation
et du positif avec des activités qui aident
a se détendre.

Jean-Francgois

Les activités en visio sont formidables
pour des aidants bloqués au domicile du malade :
a multiplier ! Je me suis sentie moins isolée et
cela m’a donné de I'espoir de rencontrer d’autres
aidants et d’entendre leur quotidien, ce qu’ils
mettent en place pour se faciliter la vie.

Lucile

J'ai été heureusement surprise de pouvoir
accéder a cette activité en visio malgré

mes incertitudes face a I'utilisation de l'ordinateur.

Jeanine

Visionner la vidéo



https://youtu.be/m64gB_zSg5I

VERONIQUE BOUYER

Sophrologue dans le cadre du programme

! ! « Entr’aidants Parkinson »

La sophrologie, par I'apprentissage d’exercices simples et efficaces ba-
sés sur la respiration, le relachement musculaire et I'imagerie mentale positive,
permet de mettre en place des stratégies pour mieux gérer le stress et les émo-
tions.

Cette méthode psychocorporelle de relaxation permet d’accéder, dés la 1%
séance, a la détente physique et mentale.

Au vu du nombre grandissant d’aidants familiaux soutenant quotidiennement
un proche en situation de dépendance, il devient indispensable de les soutenir
en leur permettant de vivre un temps calme et de détente rien que pour eux.
Installer « un bouton pause » au milieu du tumulte des périodes on/off des
malades de Parkinson permet aux aidants, souvent épuisés, de se recentrer
sur eux et de se ressourcer pour mieux affronter les situations stressantes du
quotidien.

Souvent, un manque d’information et de soutien des personnes en charge
d’une personne malade ou dépendante conduit a un véritable épuisement
comparable au Burn Out professionnel. En effet cette lutte quotidienne contre
la perte d’autonomie et d’identité représente un stress continu. Ce stress de-
venant chronique entraine des TMS (Troubles Musculo Squelettiques), des
troubles du sommeil et la perte d’estime de soi fragilisant ainsi la relation ai-
dant/aidé jusqu’a la mettre en péril.

En prenant soin d’eux les aidants retrouvent confiance et la notion de plai-
sir refait surface. Bien plus qu’une pause détente, la sophrologie pratiquée en
cours de groupe leur permet de sortir de I'isolement. Les séances sont vécues
comme un espace d’expression libre donnant la possibilité aux aidants de par-
tager expériences et ressentis en toute bienveillance.

A l'issue de la séance, chacun repart un peu plus serein, comme apaisé par le
sentiment de ne pas étre seul a affronter ce quotidien parfois si lourd.
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DIDIER
ROBILLARD

Président
France Parkinson

En soutenant financierement les ac-
tions que développe France Parkinson a des-
tination des aidants la Fondation IRCEM ap-

porte une aide précieuse a un programme
indispensable aux malades de parkinson !

Permettre a l'aidant d’avoir des moments «
a lui » pour se détendre, pour échanger avec
ses pairs aidants, pour pratiquer une activité
« pour lui » est vital pour celui ou celle qui ac-
compagne au quotidien une personne malade.
Le programme « Entr’aidants Parkinson » per-
met ainsi a des centaines de proches aidants
de bénéficier de moments de répit, de prendre
du temps pour eux dont le quotidien est par-
fois lourdement impacté par le soutien a leur
conjoint, parents...

Malgré la situation sanitaire due au Covid-19,
nous avons pu, avec le soutien de la Fonda-
tion IRCEM, proposer le maintien d’une offre
a distance via des ateliers de sophrologie, des
groupes de parole, de I'activité physique pro-
posés par visio-conférence a tous les aidants
bénéficiaires en temps ordinaire d’ateliers en
présentiel.

Pour de nombreux aidants «pensez a soi» ne
va pas de soi !

Avec le programme « Entr’aidants Parkinson»
chacun découvre que sa disponibilité a l'autre
dépend beaucoup de son propre équilibre !

AMANDINE
LAGARDE

Directrice Générale
France Parkinson

La crise sanitaire que nous avons tra-
versée en 2020 et qui s'est poursuivie sur toute
la premiére partie de lI'année 2021 nous a
obligés a repenser nos actions et adapter
nos propositions d’activités a distance. Dans
un contexte qui a renforcé l'isolement dont
souffrent les personnes malades et par exten-
sion leurs proches aidants (dans la grande
majorité des cas, le conjoint), il était indispen-
sable de pouvoir maintenir le plus possible nos
actions dédiées aux aidants. Le fait de propo-
ser des activités en visio a, en outre, permis
de lever un certain nombre de freins a la
participation des aidants a ces activités
auparavant uniquement organisées en présen-
tiel. lls peuvent ainsi en bénéficier sans avoir a
se déplacer et a effectuer des distances par-
fois importantes et sans avoir a laisser leur
proche malade pendant plusieurs heures.
Laidant profite de sa séance sans le stress lié
aux contraintes d’horaire et sans I'angoisse de
savoir le proche malade déstabilisé par son ab-
sence.

Le programme Entr’aidants Parkinson est un
pilier essentiel du dispositif d’accompagne-
ment pour les aidants que nous proposons.
Favorisant les liens entre les aidants, le soutien
et le partage entre pairs confrontés aux mémes
difficultés au quotidien, « Entr’aidants Parkinson
» est un maillon essentiel de la pair aidance pour
ce public.

Cela a concrétement permis d’ouvrir le pro-
gramme a des personnes qui n’en bénéfi-
ciaient pas jusque-la et ainsi de se sentir sou-
tenu par une communauté, moins seul face
aux difficultés du quotidien engendrées par la
maladie. C’est ce qui nous a donné l'idée de
proposer des séances de découverte d’activi-
tés en visio a une échelle nationale pour tou-
cher des aidants n’ayant pas de comité France
Parkinson proposant le programme.
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LE SAVIEZ-VOUS ?

i UN SUPPORT D'INFORMATION INEDIT
A DESTINATION DES ENFANTS ET DES ADOLESCENTS

La fondation IRCEM a soutenu en 2019 la conception
et I’édition d’une bande dessinée destinée a un jeune
public (enfants et adolescents) permettant d’expliquer
les répercussions de la maladie de Parkinson dans le
qguotidien, les traitements et le vécu des malades. Il est
a noter que si ce type de support, existe en langue an-
glaise il s’agit d’un support inédit en langue francaise.

est également téléchargeable sur le site internet de
France Parkinson.

Pour découvrir la BD, cliquez ici |1,

L'association France Parkinson a été créée en 1984 et reconnue d’utilité
publique en 1988. Elle se donne pour buts de :

promouvoir, encourager et faciliter la recherche médicale,
soutenir les malades et leurs familles et créer du lien entre malades,
sensibiliser les pouvoirs publics a la réalité de la maladie,

représenter les malades auprés des Pouvoirs Publics, et de toutes institutions
publiques ou privées,

sensibiliser 'opinion publique et interpeller les médias.
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https://www.franceparkinson.fr/
https://www.franceparkinson.fr/wp-content/uploads/2016/11/FRANCE-PARKINSON-Bande-dessin%C3%A9e-site.pdf

INNOVONS
POUR UNE FAMILLE EN SANTE



SOUTENIR UNE INNOVATION PARTICIPATIVE
AU SERVICE DE LAMELIORATION DE
L'ESPERANCE DE VIE EN BONNE SANTE

La lutte contre les maladies rares et les maladies neurodégénératives est un enjeu de santé
publique qui touche de plein fouet de nombreuses familles. Des réponses émergent portées
par les pouvoirs publics ou des acteurs privés afin de trouver des traitements permettant
de pallier ou limiter les conséquences de la perte d’autonomie mais les besoins a couvrir
restent conséquents.

La fondation d’entreprise IRCEM se donne pour mission de soutenir une innovation parti-
cipative et une médecine préventive d’avenir au service de 'amélioration de I'espérance
de vie en bonne santé en favorisant notamment les projets de co-innovation entre pro-
fessionnels de santé, chercheurs, acteurs associatifs, acteurs privés afin d’'imaginer, en lien
direct avec les malades et leurs proches, la médecine de demain : une médecine préventive,
prédictive, personnalisée, participative.

Pour les maladies rares comme pour les maladies neurodégénératives, |'innovation repré-
sente le moyen privilégié pour apporter de nouvelles solutions pour faciliter les parcours de
soins et améliorer la qualité de vie des malades tout en garantissant la maitrise des co(ts,
méme si en raison des colts de développement et de distribution les solutions mises en
ceuvre restent peu accessibles.

L'essor des nouvelles technologies et des aides a la communication conjugué aux décou-
vertes médicales permettent de développer le potentiel et 'autonomie des personnes ma-
lades et de favoriser leur inclusion sociale.

Les maladies rares et les maladies neurodégénératives sont un terrain d’expérimenta-
tion trés favorable pour la e-santé. Elles adressent en effet des problématiques de prise en
charge et de vie quotidienne majeures et bénéficient d’ecosystemes relativement structurés
permettant de créer des passerelles entre chercheurs et cliniciens, entre la recherche et les
applications médicales concretes, tout en maintenant le malade au coeur du projet.

Notre société a besoin de
solutions thérapeutiques

ciniquement  validées INNOVER : POURQUOI ET POUR QUI ?

construites pour et avec

les patients : qu'il s'agisse Répondre aux besoins peu ou pas satisfaits avec un bénéfice
de meédicaments pour attendu tangible pour les malades et leurs proches afin de déve-
combattre la maladie, de lopper des solutions d’'une utilité réelle.

dispositifs médicaux pour

aider les patients 3 mieux Adopter une approche multi-dimensionnelle permettant d’ob-
vivre au quotidien ou des tenir une offre concrete au travers d'un processus complet al-
solutions digitales visant lant de I'identification et analyse du besoin, a la construction des
3 améliorer I'autonomie réponses, a I'expérimentation des solutions et a leur diffusion et
des patients comme les leur évaluation.

applications smartphone, Adopter une approche pluridisciplinaire et collaborative favo-
les objets connectés ou risant la mobilisation de I'intelligence et la créativité collectives

encore les jeux thérapeu- en se basant sur un processus de conception inclusif vis-a-vis des
tiques. malades.

Ainsi, I'innovation en santé recouvre I'innovation médicale mais
aussi plus largement I'innovation technologique, I'innovation or-
ganisationnelle et comportementale liée aux nouveaux modes
de prise en charge.
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INNOVER AUX COTES
DE LINSTITUT DU CERVEAU



UN PARTENARIAT POUR ET AVEC LES PERSONNES
ATTEINTES PAR LA MALADIE DE PARKINSON

Créé en 2010 au cceur de la Pitié-Salpétriere, le plus
grand centre hospitalier en matiére de neurologie en
Europe avec 100 000 consultations/jour, I'Institut du
Cerveau est un centre de recherche de dimension in-
ternationale, sans équivalent dans le monde, innovant
dans sa conception comme dans son organisation. En
réunissant en un méme lieu malades, médecins et
chercheurs, son objectif est de permettre la mise au
point rapide de traitements pour les lésions du systeme
nerveux afin de les appliquer aux patients dans les meil-
leurs délais.

La force de I'Institut du Cerveau, c’est aussi sa vision
particuliere en matiere de valorisation des connais-
sances et des savoirs-faire afin de créer rapidement
des applications médicales a partir des fruits de la re-
cherche. Les solutions thérapeutiques, ce sont évidem-
ment les médicaments pour combattre la maladie et
ralentir sa progression, mais également les dispositifs
médicaux comme la stimulation cérébrale profonde

pour aider les patients a mieux vivre au quotidien ou
des solutions digitales qui améliorent I'autonomie des
patients comme les applications smartphone, les objets
connectés ou encore les jeux thérapeutiques.

La maladie de Parkinson mobilise quatre équipes de
recherche, une Infrastructure de Recherche Clinique
(iCRIN) et un réseau de recherche clinique national au
sein de I'Institut du Cerveau.

Aux cotés des chercheurs, cliniciens et experts, la Fon-
dation d’entreprise IRCEM a fait le choix de s’engager a
soutenir plus particulierement deux projets :

Innover avec et pour les malades afin de facili-
ter I'interaction avec le smartphone.

9 Recherche sur les effets de la rééducation mo-
trice par les jeux vidéos sur les troubles de la
marche et de I'équilibre des patients souffrant
de la maladie de Parkinson.

bientot.

ALEXIS BRICE

Directeur général de I'Institut du Cerveau

Dans le domaine du systéme nerveux, seuls 7% des candidats-médi-
caments entrés dans une étude clinique arrivent sur le marché alors qu’ils sont
15% en moyenne dans les autres spécialités. C'est la raison pour laquelle a
I'Institut du Cerveau, nous sommes particulierement attentifs a toutes les in-
novations, et pas uniquement en chimie pharmaceutique, du moment ou elles
sont de véritables solutions thérapeutiques, validées cliniquement, au béné-
fice des patients. Cette dynamique est celle qui a animé nos fondateurs il y a
10 ans et c’est celle que nous faisons vivre quotidiennement. Mais intensifier
nos efforts, développer de nouvelles compétences et innover n’est possible
que grace a nos partenaires et a nos mécenes. Avoir la Fondation d’entreprise
IRCEM a nos cotés est gage de notre réussite collective : soigner mieux, guérir

Professeur
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UN PROGRAMME D'ACCOMPAGNEMENT
AU DEVELOPPEMENT DE SOLUTIONS PATIENTS

Le Carelab, le Living Lab de I'Institut du Cerveau, créé en 2015 en partenariat avec I’AP-HP et la Fondation d’entreprise
IRCEM se sont engagés dans un partenariat stratégique, en collaboration avec I'association France Parkinson, afin de
créer une chaine d’innovation participative pour et avec les parkinsoniens. Deux preuves d’intention de solutions pour
favoriser la vie des malades ont été retenues :

e UNE ADAPTATION DU SMARTPHONE e UNEAPPLICATION D’ENTRAIDE DE PROXIMITE

AUX SYMPTOMES DE LA MALADIE Sil’aide apportée au malade est rodée a longue distance
Tremblements, mouvements anormaux, difficultés d’élo- lors de déplacements médicaux ou a la maison par les
cution sont autant de symptomes de la Maladie de Par- soignants et les intervenants a domicile, le proche envi-
kinson qui créent des problématiques d’utilisation des ronnement reste difficile d’acces pour un malade auto-
nouvelles technologies et a fortiori des smartphones qui nome. Il s’agit ici de réaliser une cartographie des aides
sont de nos jours l'une des technologies les plus utili- a laquelle le patient peut avoir accés dans son proche
sées. Le projet vise a développer certaines fonctionna- environnement.

lités adaptées a la maladie de Parkinson afin de faciliter
I'interaction entre le malade et son smartphone : clavier
virtuel, vue antitremblement, feedback de I'élocution,...

Si ces deux projets ont fait leurs preuves du point de vue de leur utilité percue, ils doivent désormais étre accompagnés
dans leur développement afin de devenir de véritables solutions au service des patients et passer d’une utilité percue a
une utilité réelle.

ROMAIN GOMBERT

Responsable du CarelLab

! ! Living Lab de I'Institut du Cerveau

Comme pour beaucoup de maladies neurodégénératives, des aides
techniques existent sur les stores de téléchargement pour faciliter le mieux
vivre des malades atteints de la Maladie de Parkinson. Mais, force est de
constater que peu se basent sur un processus de conception inclusif tel que
celui mis en place par le CareLab. Moins encore bénéficient d’une labellisation
scientifique par un centre de recherche comme I'Institut du Cerveau. En fi-
nangant notre programme d’innovation au bénéfice des patients, la Fondation
d’entreprise IRCEM permet concrétement de mettre au point des applications
souhaitées par les patients eux-mémes. Surtout, elle vient combler la difficulté
a financer des solutions qui ont, en raison de leur marché restreint, une faible
attractivité entrepreneuriale. Au-dela de ce financement, tout au long de notre
projet, la Fondation d’entreprise IRCEM est venue renforcer notre connais-
sance des réseaux d’associations de patients au niveau national et a joué le
réle d’un véritable co-développeur.
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UNE THESE SUR LES EFFETS DE LA REEDUCATION
MOTRICE PAR LES JEUX VIDEOS SUR
LES TROUBLES DE LA MARCHE ET DE LEQUILIBRE
DES PATIENTS SOUFFRANT DE LA MALADIE
DE PARKINSON

Avec le vieillissement de la population, I'évolution des maladies chroniques et le déficit
de praticiens dans les déserts médicaux, la société a besoin aujourd’hui de solutions clinique-
ment validées pour la rééducation physique et 'entrainement cognitif a domicile des patients
atteints de troubles neurologiques. Ainsi, il existe un besoin d’applications nouvelles en e-santé,
notamment de serious game thérapeutiques a I'efficacité clinique validée et étalonnée.

C’est dans ce contexte que le laboratoire Brain e-Novation, créé par I'Institut du Cerveau en
collaboration avec Genious Healthcare, filiale de Mindmaze, souhaite, avec le soutien de la
Fondation d’entreprise IRCEM démontrer les effets bénéfiques de la rééducation par le jeu
vidéo sur les troubles de la marche et de I’équilibre dans le but de proposer cet outil théra-
peutique aux patients sévérement handicapés.

L'objectif principal est de démontrer I'efficacité thérapeutique du serious game « Toap Run »
réalisé a domicile pour traiter les troubles de la marche. Les résultats de cette thése devraient
permettre également de perfectionner ce type de rééducation en adéquation avec les déficits
des patients et d’identifier les patients les plus a méme de voir leurs symptomes s'améliorer
grace au jeu vidéo.

Professeur

MARIE-LAURE WELTER

Neurologue
Responsable scientifique de la plateforme

marche/équilibre neuronavigation
chez 'lhomme a I'Institut du Cerveau
Directrice exécutive de Brain e-Novation

Il n’existe pas a ce jour de traitement pour soigner la Maladie de Par-
kinson. Par conséquent, le traitement des symptémes, et en particulier la prise
en charge des troubles de marche et de I'équilibre est essentiel en raison des
chutes qu’ils entrainent a I'origine d’une surmortalité. Il nous semblait impor-
tant de pouvoir faciliter cette rééducation avec un outil simple, personnalisable
et permettant un suivi a distance par un thérapeute. Le jeu vidéo a ceci d’es-
sentiel que, par son caractere ludique, il permet une meilleure adhésion du
patient a sa rééducation. Le mécénat de la Fondation d’entreprise IRCEM va
nous permettre de valider une partie de la premiére étude clinique controlée
et randomisée sur I'effet thérapeutique d’un jeu vidéo. L'espoir de pouvoir im-
pacter positivement le mieux vivre des patients a tout moment de la journée
et depuis leur salon est extrémement motivant.
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UNE SOLUTION DE PRISE EN CHARGE
INNOVANTE : LE PROJET TELE-SLA



TELE-SLA : LE 1% PROJET PILOTE FRANGAIS
DE TELECONSULTATION POUR LES MALADES
ATTEINTS DE SCLEROSE LATERALE AMYOTROPHIQUE
(SLA) QU MALADIE DE CHARGOT

En 2019, La Fondation Maladies Rares a organisé avec le soutien de la Fondation d’entreprise IRCEM
les premiers ateliers de co-design «e-santé et maladies rares» en France. Le projet Télé-SLA est I'un des
lauréats de cette édition. La Fondation d’entreprise IRCEM a souhaité, en complément de I'accompagne-

ment proposé dans le cadre des ateliers de co-design, lui attribuer une subvention d’encouragement afin
d’accélérer sa mise en ceuvre.

Le projet Télé-SLA est une expérimentation pilote dans
les Hauts-de-France pour la mise en place de télécon-
sultations assistées au domicile de patients atteints
d’une forme évoluée de Sclérose Latérale Amyotro-
phique (SLA).

Afin d’améliorer la qualité de vie des patients, le projet
repose sur la mise en place de téléconsultations avec le
centre de référence SLA du CHU Lille, depuis le domicile
des patients pris en charge par Santélys dans le cadre de
I’'Hospitalisation A Domicile (HAD). Il cible les malades
en stade avancé de cette maladie qui est une période
critique a haut risque de symptomes complexes insuf-
fisamment controlés et d’hospitalisations, souvent mal
vécues par la personne malade et ses proches aidants.

Ainsi, l'utilisation des outils du numérique dans l'or-
ganisation des soins, associée a l'accompagnement
humain des professionnels de santé de 'HAD, permet
de répondre aux besoins et attentes des patients, des
aidants et des professionnels de santé hospitaliers et
de la ville.

En 2020, le soutien de la Fondation d’entreprise IRCEM
a permis de contribuer a I'équipement informatique
nécessaire pour la mise en place du projet. Trois cycles
de formation a la télémédecine et aux spécificités de
la maladie ont été dispensés par les neurologues du
centre expert aux équipes informatiques et infirmiers
du service de soins a domicile (en présentiel ou distan-
ciel du fait des contraintes sanitaires). Les premiéres
téléconsultations ont pu étre proposées a partir d’'oc-
tobre 2020.
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A ce jour, aucune expérience de ce type n’a été déve-
loppée en France pour cette maladie. Etude pionniére
dans le champ de la télémédecine et des maladies
rares, les résultats de Télé-SLA pourront étre transfé-
rables a un grand nombre de maladies rares, la télé-
consultation étant appelée a se développer davantage
en réponse aux probléemes de mobilité des patients,
souvent éloignés des expertises médicales spécifiques
a leur maladie..



Docteure

VERONIQUE DANEL

Neurologue
Coordinatrice du centre de référence SLA
CHU de Lille

L'HAD associative Santélys et le centre de référence SLA du CHU de Lille se sont as-
Sociés pour proposer aux patients atteints de Sclérose Latérale Amyotrophique (SLA)
- et pris en charge dans le cadre de 'HAD- des téléconsultations (TLC) de suivi avec le
médecin référent du centre SLA. Cette nouvelle modalité de consultation vise a éviter
des déplacements pour une consultation physique et a maintenir une prise en charge
de qualité par le centre expert.

La mise en place de téléconsultations de suivi s'impose a un stade avancé de la mala-
die ou le handicap est sévere, peut devenir total, avec des troubles nutritionnels et une
insuffisance respiratoire, rendant les déplacements, méme en transport adapté pé-
nibles, longs, inconfortables voire a risque grave. A ce stade de la maladie, la continuité
de la prise en charge du malade et ses proches par le centre SLA est cruciale pour le
maintien au domicile, éviter des hospitalisations non programmées ou inutiles et pour
assurer une qualité de fin de vie par I'acces aux soins palliatifs, opiacés, sédatifs et an-
xiolytiques. Mais au Centre de Lille, il a été constaté que 25% des patients n‘ont pas été
vus dans les 6 mois qui ont précédé leur déces et 4% dans I'année. La prise en charge
au stade avancé de la pathologie et en fin de vie doit étre améliorée selon les der-
niéres publications : symptémes complexes insuffisamment controlés, hospitalisations
inutiles ou mal vécues, épuisements du proche aidant et des soignants. Les équipes
médicales du domicile sont en difficultés face aux fins de vie des malades de SLA avec
la conséquence d’un recours aux services hospitaliers d’urgence plus fréquent en fin
de vie et d’'une plus forte proportion de décés a I’hopital comparativement aux autres
maladies neurodégénératives. L'épidémie COVID et les mesures de confinement en
Mars 2020 ont favorisé la mise en place de la téléconsultation au Centre SLA de Lille :
192 TLC ont été réalisées.

Les résultats d’expérience sont a ce stade les suivants :

* Les patients demandent a maintenir un suivi par téléconsultation et en tirent une
grande satisfaction,

e Une aide et un accompagnement par un tiers lors de la TLC sont nécessaires dans
20% des cas,

e  Laconsultation physique est préférée pour une décision de planification anticipée
de prise en charge a partir des directives anticipées,

e Les admissions en service d’urgence semblent moins fréquentes.

Cependant l'intervention au domicile des professionnels hospitaliers du Centre SLA
par télémédecine souléve de nombreuses questions éthiques et juridiques trés peu
abordées dans la littérature autour de la pertinence de la téléconsultation dans le par-
cours de soin du malade de SLA, sur le respect de la vie privée et du secret médical,
sur la place du médecin traitant et sur le réle d’un(e) infirmier Diplémé d’Etat (IDE) de
téléconsultation. Un prochain projet de recherche, en cours de mise en place, étudiera
les impacts -aux plans éthique et juridique- de la téléconsultation sur 'accompagnement
de patients atteints de SLA en phase avancée, en poursuivant un double objectif : celui
d’évaluer I'impact de la téléconsultation sur I'intimité du patient atteint de SLA en phase
avancée et celui d’évaluer I'impact de la téléconsultation sur la nature et la qualité de
la relation médicale.
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QU'EST CE QUUN ATELIER
DE CO-DESIGN ?

Les ateliers de co-design «e-santé et maladies rares»,
organisés par la Fondation Maladies Rares avec le sou-
tien de la Fondation d'entreprise IRCEM, ont pour ob-
jectif de favoriser 'émergence de nouveaux projets de
santé numérique au bénéfice de I'amélioration du par-
cours de soins et de vie des malades et de leurs proches.

Le co-design est une approche collaborative qui stimule
le dialogue inter-métiers et le croisement d’expertises
et de points de vue divers. Les projets lauréats des ate-

liers de co-design en santé maladies rares ont ainsi pu
bénéficier et du regard et de I'appui d’'un comité scien-
tifique pluridisciplinaire et de 9 experts (représentants
d’associations de malades, de secteurs médicaux, de la
recherche académique, d’entreprise e-santé, institu-
tionnel).

Pour découvrir les ateliers
de co-design, cliquez ici >
4
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https://www.youtube.com/watch?v=X6kwPvWmo3M
https://www.youtube.com/watch?v=X6kwPvWmo3M
https://www.youtube.com/watch?v=X6kwPvWmo3M

SOUTENIR LA CREATION
D'UN ARTIGULATEUR DENTAIRE
INNOVANT POUR LES ENFANTS



AMELIORER LE PARGOURS DE SOIN
DES ENFANTS PRESENTANT
DES ANOMALIES DENTAIRES RARES

Plus de 700 maladies génétiques rares connues présentent des anomalies dentaires. Ces
anomalies génerent des douleurs mais aussi des troubles de la mastication, de la déglutition
et de la phonation. Ces multiples conséquences ont des répercussions sur la croissance et
sur I'esthétique des jeunes enfants altérant bien souvent leur bien-étre et par cascade celui
de leur famille. A plus long terme, ceci aboutit souvent a un isolement social et a une perte
de chance d’intégration professionnelle.

Ces anomalies dentaires nécessitent une prise en charge précoce dés I'age de trois ans et
jusqu’a I'age adulte, par le biais de protheses. Les prothéses favorisent la digestion et I'ab-
sorption des aliments et par conséquence la croissance, une réhabilitation précoce des
troubles de I’élocution et une amélioration de I'esthétique. Ces réhabilitations prothétiques
nécessitent |'utilisation d’un dispositif médical : I'articulateur dentaire, essentiel pour re-
produire et analyser les mouvements des machoires en dehors de la présence du patient.
Or, tous les articulateurs du marché sont basés sur les données physiologiques d’un adulte
moyen.

L'équipe de recherche propose la mise au point d’un articulateur modulable dans les trois
sens de l'espace qui permettrait la réalisation de prothéses dentaires pour les enfants deés
I’age de 4 ans. L'équipe de recherche souhaite démontrer I'efficacité d’un tel dispositif mé-
dical a partir d’un prototype en impression 3D.

Le soutien de la Fondation d’entreprise IRCEM porte sur la prise en charge du co(t de fabri-
cation des prototypes nécessaires a la réalisation des études cliniques.

La réhabilitation prothétique, grace a ce dispositif médical innovant, permettra le rétablis-
sement des différentes fonctions orales (déglutition, mastication, phonation) et un accom-
pagnement de la croissance makxillo-faciale de ces jeunes patients. Une réhabilitation pro-
thétique répondant a des critéeres fonctionnels et esthétiques aboutira a un mieux-étre des
enfants. Tous ces facteurs peuvent ainsi améliorer leur qualité de vie, leur estime de soi-
méme et leur intégration dans la société.
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MARIE-PAULE GELLE

! ! Chirurgienne dentaire

Trouver des financements pour la recherche est un véritable parcours
du combattant. La Fondation Maladies Rares, qui a cru en notre projet, a per-
mis de nous mettre en relation avec la Fondation d’Entreprise Ircem. Cet apport
financier crucial va permettre de réaliser les premiers essais avec de jeunes pa-
tients mais surtout I'étude inter-facultés pour former de nombreux praticiens et
aussi tester a plus grande échelle ce nouveau dispositif médical.

Sans cette étude inter-faculté, il aurait été impossible de convaincre un industriel
de nous accompagner dans cette aventure et d’espérer une commercialisation
de ce produit a destination des praticiens prenant en charge de jeunes enfants.

Malgré les difficultés et frein générés par la pandémie Covid 19, nous avons
continué a travailler en 2020 avec la société Fag dont le directeur a décidé d’in-
vestir dans une licence avec I'Université de Reims Champagne Ardenne pour
leur permettre de faire des amendements a leurs brevets existants. Fag vient
également d’investir dans une imprimante industrielle X7 MarkForged pour une
future commercialisation en 2022.

Des le dépot des différents amendements aux brevets, nous désirons communi-
quer aupres des professionnels de santé par le biais de communications lors de
congres (ex : Société francaise d’'Odontologie Pédiatrique) mais aussi par le biais
d’articles aupres de revues scientifiques nationales et internationales.

ACTEURS ET ACTRICES DU PROJET

PORTEUSE DU PROJET COLLABORATIONS

DR MARIE-PAULE GELLE e Pdle Recherche et Santé Publique
Chirurgienne dentaire, rattachée au laboratoire (CHU de Reims)

EA 4691de I'Université de Reims-Champagne e Lycée Saint Jean- Baptiste de la Salle
Ardenne (Reims)
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SOUTENIR LA CREATION
D'UNE PROTHESE DIAPHRAGMATIQUE
ADAPTEE AUX POPULATIONS
PEDIATRIQUES



AMELIORER LE PARCOURS DE SOINS
ET DE VIE DES ENFANTS ATTEINTS D°HERNIE
DIAPHRAGMATIQUE CONGENITALE

La hernie diaphragmatique congénitale (HDC) est une maladie rare caractérisée par un dé-
faut du diaphragme qui, laissant communiquer thorax et abdomen, entraine le passage des
viscéres abdominales dans le thorax. Le traitement classique, outre une réanimation inten-
sive ventilatoire, est une chirurgie au cours de la premiére semaine de vie. Elle vise a réin-
tégrer les viscéres dans la cavité abdominale et a fermer le défaut diaphragmatique. Chez la
moitié de ces enfants, il est impossible de refermer directement le diaphragme. Une pose
de prothése est alors nécessaire.

Or, aucune prothése disponible sur le marché n’a été développée spécifiqguement pour le
traitement de la HDC et le taux de récidive est plus important lorsque le chirurgien doit po-
ser une prothese. Plus de la moitié de ces récidives ont lieu durant les premieres années de
vie et imposent systématiquement une prise en charge chirurgicale avec tous les risques réa-
nimatoires et chirurgicaux que cela sous-entend pour une population d’enfants déja fragiles.

Les travaux menés par I'équipe de recherche ont mis en évidence les défauts de la prothése
principalement utilisée a I’heure actuelle, qui ne suit pas suffisamment la croissance du dia-
phragme de I’enfant. lls ont également permis I'écriture d’un cahier des charges pour une
prothése diaphragmatique adaptée aux populations pédiatriques. Plusieurs prototypes ont
donc été fabriqués.

Le projet est de tester ces prototypes afin de mettre au point une prothése adaptée a la
croissance diaphragmatique des enfants atteints de HDC. Des résultats prometteurs ont été
obtenus avec un biomatériau original, qui doit maintenant étre testé sur sa biocompatibilité
et son élasticité.

Cette prothése permettrait de diminuer voire d’empécher les récidives et améliorerait
considérablement la prise en charge et la vie quotidienne de ces enfants et de leur famille.

On estime que 300 enfants par an pourraient bénéficier de ce dispositif.
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Docteure

ISABELLE TALON

Chirurgienne pédiatrique viscérale
! ! et plastique

Nous avons été fortement impactés par la crise sanitaire et n’avons pas
pu mener a terme I'ensemble des objectifs fixés en 2020. Cependant, nous avons
pu développer 4 prototypes de grade médical se différenciant par leur épaisseur
et la concentration en TPU.

Nous avions fait le choix de ne pas recruter notre ingénieur financé par l'aide de
la Fondation d’entreprise IRCEM durant la crise sanitaire afin de ne pas « gacher » cette
ressource par des impossibilités d’acces au laboratoire et autres restrictions. L'in-
génieure a donc été recrutée tout récemment, en 2021, et a commencé son tra-
vail sur I'analyse de biocompatibilité et de colonisation de nos prototypes puis a
terme la réalisation des essais in vivo sur petit animal.

De méme nous devons poursuivre les travaux d’analyse mécanique par des tests
de contrainte par gonflement, de contrainte multiaxiale et de fatiguabilité.

Enfin, les premiers résultats étant tous encourageants, nous avons pu déposer
un projet ANR (Agence Nationale de la Recherche) en cours d’évaluation. Il est
évident que cela n‘aurait pas été possible en I'absence de cette aide financiere
de la Fondation d’entreprise Ircem et la caution morale que nous a témoignée la
Fondation Maladies Rares.

Lensemble des équipes travaillant sur cet axe remercie ainsi chaleureusement
les deux Fondations et leurs collaborateurs.

ACTEURS ET ACTRICES DU PROJET

PORTEUSE DU PROJET

DR ISABELLE TALON

Chirurgienne pédiatrique viscérale et plastique,
CHRU de Strabourg, rattachée au laboratoire U1121
de I'Inserm

COLLABORATIONS

e Inserm UMR_S1121 e CHU Strasbourg
e UMR7199 e  CIC CHU Strasbourg
e UMR7357
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FACILITONS LINFORMATION,
LE PARTAGE ET LA DIFFUSION
DE BONNES PRATIQUES



LES JOURNEES INTERNATIONALES
MALADIES RARES (JIMR) 2020

Al'occasion de I'édition 2020 des journées internationales des maladies rares, la Fondation
d’entreprise IRCEM a soutenu, comme elle le fait depuis plusieurs années, I'organisation par
les Filieres de santé maladies rares lilloises FAI2R et FIMATHO d'une conférence et d'un
village Ephémeére Maladies Rares, a la gare Saint Sauveur a Lille.

Ces événements ont eu lieu le vendredi 28 février et samedi 29 février 2020, en partenariat
avec la mairie de Lille.

La soirée du vendredi 28 février proposait une conférence qui avait pour theme « Mala-
dies rares a I’école ou au travail, s’intégrer malgré les difficultés ». Cette conférence a été
ouverte par Mme Anne Sophie Lapointe, Cheffe de projet maladies rares a la Direction
Générale de I'Offre de Soins (DGOS) et a été animée par la journaliste Eglantine Emeyé. Elle
a permis de valoriser les témoignages de parents, patients et professionnels autour de la
question de l'intégration scolaire et professionnelle avec une maladie rare.

Le « Village éphémere des maladies rares » a été inauguré le 29 février 2020 a 14h. Cette
journée s’est déroulée a la gare Saint Sauveur de Lille, au sein de I'espace « Lille neige »
organisé par la Mairie de Lille. Ces derniers ont pu profiter d’animations et de stands de
sensibilisation aux maladies rares proposés par les centres maladies rares du CHU de Lille,
les associations de patients, les professionnels de santé et autres acteurs maladies rares. Il
s’agissait d’activités ludiques destinées a sensibiliser les participants aux problématiques
liées aux maladies rares et a leur impact sur la vie des patients : parcours en fauteuil roulant,
stand maquillage, escape game, photobooth, mini-conférences, chasse au trésor, atelier sur
I'oralité alimentaire, atelier de lecture, démonstration, etc.

Professeur

FREDERIC GOTTRAND

Gastro-pédiatre, Hopital Jeanne de Flandre, CHU de Lille

Coordonnateur de la filiere nationale de santé des
maladies rares abdomino-thoraciques FIMATHO
Nous entretenons avec la fondation IRCEM une relation partenariale
précieuse qui nous a permis pour la 4™ fois d’organiser la journée interna-
tionale des maladies rares au coeur de la ville de Lille, ou se sont cotoyés
professionnels, familles et parents de malades, visiteurs et acteurs de la vie
civile dans une ambiance chaleureuse et gaie. L'objectif principal de cette ma-
nifestation est de sensibiliser le grand public et les décideurs sur les maladies
rares et leur impact sur la vie des personnes concernées, patients et aidants.
Cette journée d’échanges entre les différents acteurs maladies rares favorise
les collaborations futures en vue de montage de projets innovants autour des
maladies rares.
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FIMATHO

FIMATHO est la filiere de santé qui

anime et coordonne un réseau

d’acteurs impliqués dans la prise

en charge des maladies rares ab-

domino-thoraciques de I'enfant
et de l'adulte. La filiere est composée de 4 centres de
référence : le Centre de Référence des Affections Chro-
niques et Malformatives de I'Oesophage (CRACMO), le
centre des Maladies Rares Digestives (MaRDi), le centre
des Hernies de Coupoles Diaphragmatiques et le centre
des Maladies Rares du Pancreas (PaRaDis). Elle s’appuie
également sur 10 associations de patients, 6 laboratoires
de recherche et 7 sociétés savantes.
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PORTEURS DU PROJET

FAI2R

FAI2R est la filiere de santé

qui anime et coordonne via

ses centres de référence, un

réseau d’acteurs impliqués

dans la prise en charge des
maladies auto-immunes et auto-inflammatoires rares.
FAI2R agit pour la promotion des soins de ces patients
et est également un portail de recherche dans le do-
maine des maladies rares. FAIR regroupe : 19 centres
de référence, 67 centres de compétence (35 adultes et
32 pédiatriques), 16 associations de patients, 43 labo-
ratoires de diagnostic et de recherche, 8 sociétés sa-
vantes.

@ QUELQUES CHIFFRES

92 PARTICIPANTS A LA CONFERENCE

70 PROFESSIONNELS €t

0 MEMBRES ASSOCIATIFS MOBILISES
POUR ANIMER LE VILLAGE EPHEMERE
DES MALADIES RARES

1500 visiTEURS

Pour un retour en images sur
I'événement, cliquez ici »


https://www.youtube.com/watch?v=p8-iZXu-TR8
https://www.youtube.com/watch?v=p8-iZXu-TR8

LA PRESSE EN A PARLE...

Source : VDN Lille, le 24 février 2020
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