Réunion Familles Unapei 34

PREVENTION DES CANCERS DES
PERSONNES EN SITUATION DE HANDICAP
&

MALADIES RARES (DEPISTAGE ET
EXPERTISE)

BERNARD DESSIMOULIE, PRESIDENT

Montpellier — 22 octobre 2024

32X Unapei 34 ‘0/




Dr Daniel SATGE, directeur de Oncodéfi

Le projet Oncodefi 2002

Le Dr Bernard Azéma psychiatre, le Pr Stéphane Culine oncologue médical et le Dr
Daniel Satgé anatomo-pathologiste ont rencontré le Pr Jean-Bernard Dubois,
oncologue, radiothérapeute, pour développer un projet de prise en charge des personnes
déficientes intellectuelles intégré dans le Centre de Lutte contre le Cancer.

Mission interministérielle 2008

Le Dr Satgé est missionné par Mr Gohet délégué interministériel aux personnes
handicapées pour évaluer le bilan de la prise en charge des cancers chez les personnes
déficientes intellectuelles.

Création de I’ Association 2012

Mr Patrick Gohet organise une rencontre avec les représentants de la direction générale de
la santé, de la direction générale de I’offre de soins, des généticiens, des chercheurs et le
Pr Jean-Bernard Dubois directeur du Centre Val d’Aurelle. le projet de fonder une
association est validé

Prix Cancer de PAcadémie de médecine 2019

Le docteur Daniel Satgé a regu le Prix Cancer 2019 de I’Académie Nationale de
Meédecine pour ses travaux de recherche et réalisations pour améliorer la prise en charge
des personnes déficientes intellectuelles.

L’ISCAO 2019

L’association a créé le dispositif Iscao composé de deux infirmiéres afin de sensibiliser
et accompagner des établissements dans leur prise en charge d’un cancer.

Les spécificités du handicap dans le développement des cancers
et les mesures et études liees a leur prévention

1572, rue Saint Priest — 34090 MONTPELLIER
https://unapei34.org/
04 67 54 29 77
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Présentation de I’étude PAM

Prévention des cancers chez les personnes avec déficience
intellectuelle

Dr Amaélle Otandault

Elodie Neumann

Marc Palpacuer

Dr Daniel Satgé © Oncodéfi
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SNCODET

Les cancers sont aussi fréquents chez les personnes avec déficience
intellectuelle (PADI), que dans la population générale (PG).

Les cancers sont différents de la PG par leur répartition selon les organes, par
leur age de survenue, par certaines étiologies génétiques et par la
présentation clinique.

Les cancers des personnes déficientes intellectuelles sont tres souvent
diagnostiqués avec retard (symptomes inhabituels).

Les cancers des personnes déficientes intellectuelles sont difficiles a traiter.

© Oncodéfi UNAPEI 34
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Les cancers des PDI different aussi

Selon le terrain génétique 2000 maladies avec DI, certaines augmentent le risque de

cancer, d’autres le diminuent (trisomie 21, syndrome de I’X fragile). Certaines
demandent une surveillance ciblée des cancers.

Selon le niveau de DI relativement plus nombreuses

DI légere (80% des PADI) tumeurs aérodigestives et des poumons plus nombreuses

DI modérée (15%)

DI séveére-profonde (5%) tumeurs cérébrales, testiculaires, de 'oesophage et de la
vésicule biliaire plus nombreuses

Selon le lieu de vie

En famille, moins d’exposition au tabac et a l'alcool

Dans la communauté, plus de tumeurs du poumon et ORL (facteur de risque)

En institution, hépatites et gastrites a HP (plus de cancers du foie et de I'estomac)

© Oncodéfi UNAPEI 34
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Prévenir et soigner les cancers
des personnes deficientes intellectuelles

Etude PAM

Améliorer les connaissances™ et la participation au
dépistage des cancers des personnes qui ont une déficience
intellectuelle (PAM) : une étude interventionnelle

*Les capacités d’apprentissage des PADI dans ce domaine n’ont pas été évaluées, ce qui laisse une incertitude
sur l'efficacité d’actions de sensibilisation conduites directement aupres de ces personnes.
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Objectif: Evaluer l'effet d’'une intervention de sensibilisation au dépistage
des cancers a 3 mois chez les personnes avec une déficience intellectuelle

(PADI)

cancer

Sensibilisation
dépistage

dentaire

Sensibilisation
Hygiéne dentaire

J-15
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Un questionnaire a évalué les capacités d’apprentissage des PADI

sur le dépistage des cancers
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Etablissements médico-sociaux (ESAT, Foyers, SAVS...) de
I’Hérault, du Gard, et de I’Aude
Personnes adultes (>18 ans) qui ont une DI légere a modérée

J + 3 mois J+1an

‘/ Informations ‘/ Sensibilisation ‘/ Questionnaire ‘/ Questionnaire
/ Consentement ‘/ Atelier ‘/ Film / Sensibilisation dentaire

\/ Questionnaire ‘/ Questionnaire / Discussion / Discussion et certification
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1. Présentation du diaporama

e

Sensibilisation JO

Diaporama en FALC
Vidéo sur la réalisation du test colorectal
Présentation d’organes

4. Questionnaire et remise du
Livret de dépistage

2. Ateliers et jeux

Monique passe une mammographie,
3 ° Pa u Se Gilles fait un test du célon,
Leila fait un frottis
- 1 i \
=) 2o * s %
> : 2
S Chom ot v e ;
e N ﬁ ] ﬁ
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. . e 2% et Gl de 50 ana.

Livret pour
expliquer
dépistage
des cancers
aux personnes
déficientes
intellectuelies
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1. Questionnaire

Questicnnaire sur le Sapistage des cancers
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3. Film 4. Discussion

Le dépistage
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L'étude PAM a mobilisé cinq modalités d’apprentissage
Collaboration avec le Pr Genevieve Petitpierre experte en apprentissage
spécialisé a I’'Université de Fribourg en Suisse

Collaboration

Action /
familiarisation

Observation

Instruction

L eps 2 Rappel
accessibilisée

Apprendre
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38 établissements inclus
et randomisés

Groupe Cancer
N= 19 établissements
n= 315 participants

N= 19 établissements
n= 283 participants

N= 19 établissements
n= 276 participants

N= 19 établissements
n= 251 participants

Groupe dentaire
N= 19 établissements
n= 305 participants

N= 19 établissements
n= 284 participants

N= 19 établissements
n=251 participants

N= 19 établissements
n= 252 participants

J-15
n =620

J-0
n = 567

J + 3 mois

n =527

J+1an

n =503

Taux d’attrition (perte en cours d’étude) des établissements 0%

Taux d’attrition des participants -19% (13% involontaires, 6% volontaire)
10
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Moyenne* (J-15, JO, J+3mois)

connaissances sur le déepistage des cancers  Value = 0.0012
W Dentaire | |

8,0 7,0 6,6

7,0 60 59

0 ’ 5 5,2
2’0 >2 5,0 S 5,0
4,0 3 4,0
8,0 ; 3,0

' 1,0
0,0 0,0 J- is ois

J-15 J+3 mois
Phase de I'étude

La sensibilisation au dépistage des cancers augmente significativement
les connaissances des participants dans le groupe cancer a JO. Trois
mois plus tard ces connaissances sont partiellement maintenues.

* Collaboration Dr Chris Serrand, méthodologiste au
11 CHU de Nimes

Cancer Dentaire

A 3 mois, la différence du gain des connaissances (score 1) est
significative entre le groupe cancer et le groupe dentaire.

1,6 points dans le groupe cancer contre

0,7 dans le groupe dentaire

A un an le gain de connaissances est toujours statistiquement
significatif
UNAPEI 34
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Moyenne (J-15, JO, J+3mois)
intentions de pratique du dépistage des cancers

P Value = 0.3
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Phase de I'étude Cancer Dentaire

Augmentation significative des intentions de A 3 mois, le gain en intention de pratique est de 1,1 point dans le groupe

. ;. . cancer et de 0,7 dans le groupe dentaire.
pratique du dépistage dans le groupe cancer a

JO. Trois mois plus tard ces connaissances sont

partiellement maintenues.
12 UNAPEI 34
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Les PADI sont intervenus a toutes les étapes de

I'’étude PAM

construction
des outils

Livret de dépistage

Préparation
de I’'étude

Rencontres de préparation avec ‘Nous Aussi’
Conseil pour I'organisation des rencontres

13

Implication
des PADI

Acteurs film

Consultation
dans le suivi

Conseils pour motiver et
recruter les participants

Présentation
des résultats
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'étude PAM :

» Montre que les PADI peuvent comprendre et mémoriser

des notions de santé comme

» A impliqué des PADI a toutes

e dépistage des cancers.

es étapes (inclusive)

» Les résultats offrent des perspectives d’éducation de la
santé sur la base d’arguments scientifiques

UNAPEI 34
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Prévention des cancers des PADI
Données actuelles
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La répartition des cancers est différente avec
notamment plus de cancers digestifs, moins de
cancers du poumon.

> Les actions pour réduire les cancers chez les
PADI doivent étre adaptées a ces différences.

UNAPEI 34
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La prévention est le moyen le plus efficace pour se protéger du
cancer. La prévention peut réduire de 40% le nombre des cancers

Nombre
de Cellules
Cancereuses

1|]|:"
(1 ka)

Prevention

19

Seuil
de détection
clinigue

Depistage

WoydwAS o1

La prévention a pour
but d’'empécher les
cancers de se
développer

le dépistage a pour but

de trouver un cancer

déja existant aussitot

qgue possible

La prévention s’applique
aux personnes qui ont un
trouble du développement
intellectuel
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Dans les populations qui ont des regles

de vie tres strictes (pas d’alcool, pas de tabac, pas
rapports sexuels extraconjugaux; mais port de vétements

couvrants, activité physique importante) le risque de
cancer est fortement diminué, de 32 a
75%

- Mormons dans I’"Utah, USA
- Amish dans I'Ohio, USA
- Adventistes du 7¢me jour en Californie, USA

Chez les Amish la diminution du nombre de
cancers est estimée a 40% (selon I’évaluation
du Centre International de Recherche sur le
Cancer - CIRC)

UNAPEI 34
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Les facteurs de risque pour les PADI sont les mémes qu’en
population générale, mais

- Certains facteurs de risque ont plus d’importance par leur
fréquence augmentée chez les PADI (surpoids, sédentarité).

- Certains facteurs de risque jouent un réle plus limité chez les
PADI (exposition toxique professionnelle).

- Le risque varie selon le niveau de déficience intellectuelle.
- Le risque varie en fonction du lieu de vie et I'environnement.

UNAPEI 34
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Tabac @

Il est actuellement responsable de 20% des cancers,
principalement ceux du poumon. La consommation de tabac
augmente 30 fois le risque de développer un cancer du poumon
(1 fumeur sur 5).

On estime que 18% des PADI fument.

- Surtout les hommes
- Qui ont une DI légere (Ql < 70) ou borderline (Ql < 85), plut6ot
qgue moyenne (Ql < 50) ou sévere et profonde (Ql < 35).

UNAPEI 34
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Alcool t v

Responsable actuellement de 8 % des cancers en population
générale (foie, organes ORL...)

La prévalence de consommation d’alcool chez les PADI est de
23%, et I'abus d’alcool de 5%. Le risque est surtout observé chez:
- Les sujets masculins

- Au lieu de vie non institutionnel (moins de restrictions)

- Avec des problemes psychiatriques

UNAPEI 34
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Alimentation é

L'alimentation est souvent déséquilibrée chez les personnes qui ont
un trouble du développement intellectuel.

Avec:
Manque de consommations de fruits et légumes (5 sont
recommandés par jour)

Exces de consommation de sucres (sodas, sucreries)
Exces de charcuterie, viande rouge.

UNAPEI 34
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3
Surpoids et Obésité D
Le surpoids et ['obésité correspondent a une accumulation
anormale de graisse, ils sont mesurés par I'indice de masse
corporelle (IMC).
Surpoids = IMC >18
Obésité = IMC >25

Surpoids et obésité sont beaucoup plus fréquents chez les PADI
gu’en population générale.

lIs touchent plut6t les femmes, ils débutent au cours de I'enfance et
» |'adolescence et se maintiennent a I'age adulte. UNAPEI 34

22/10/2024
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Surpoids et Obésité ?D

Facteurs favorisants génétiques, syndrome de Prader Willi
Trisomie 21 etc...

Facteurs favorisants environnementaux +++, |lls sont
prépondérants, leur controle peut réduire I'impact des facteurs
genéetiques

Exces de nourriture, alimentation non équilibrée, sucreries,
soda...

Activité physique insuffisante, sédentarité

Médicaments psychotropes, antidépresseurs, antiépileptiques
et benzodiazépines

UNAPEI 34
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O

Sédentarité

La sédentarité est un facteur de risque de cancer indépendant du
surpoids. Le risque est présent méme pour les personnes qui ont un

poids normal mais font peu d’exercices physiques.
La sédentarité est estimée a 70% des adultes DI

La sédentarité augmente de 25 a 35% le risque de cancer (11 cancers
sont favorisés)

Sédentarité: temps passé assis (télévision, ordinateur...)

Inactivité physique: manque de mouvement et d’exercice

UNAPEI 34
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Exposition au soleil

3% des cancers sont attribués a I'exposition solaire en PG.

Les cancers de la peau sont souvent moins agressifs et sont guéris
par simple exérese, sauf les mélanomes malins.

Exposition lors des travaux d’extérieur pour entretien des espaces

verts et pendant les loisirs.

- Défaut de chapeau et vétements couvrants
- Défaut de creme solaire protectrice.

UNAPEI 34
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Relations sexuelles

La frequence réelle des relations sexuelles des PADI est difficile 4
a etablir. Elles étaient rares du fait des controles et contraintes {1/ (
avant 2005. Elles sont devenues plus courantes. Une étudeen
Angleterre montre une diminution de 20% seulement par . N
rapport aux jeunes du méme age (19-20 ans) dans la PG.

Mais chez les PADI il y a 50% de plus de rapports sexuels non protégés. Le
risque de développer des infections virales HPV n’est théoriquement pas
inférieur a celui de la population générale.

Une étude en Hérault montre que les femmes avec DI ont plus de lésions pré-
néoplasiques, dysplasies de haut grade du col utérin depuis deux décennies.

UNAPEI 34
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Reflux gastro-cesophagien

Le reflux gastro-cesophagien (RGO) correspond au passage de liquide
gastriqgue (qui est trés acide) dans le bas cesophage. Il provoque une irritation
de la muqueuse favorisant les cancers.

Hépatites virales

Les hépatites virales B et C sont plus fréquentes chez les PADI vivant en
institution. Les hépatites peuvent entrainer une cirrhose du foie qui est un
facteur de risque de cancer hépatique.

Gastrite a Helicobacter pylori

Le portage d’Helicobacter pylori (bactérie pouvant coloniser 'estomac et
provoquer des gastrites) est plus fréquent chez les PADI en institution en
comparaison des PADI vivant hors institutions. HP favorise les cancers de
I'estomac.

UNAPEI 34
22/10/2024



31

Médicaments

Certains psychotropes peuvent modifier le risque de cancer, sujet peu exploré
et débattu

Effet direct:

Antidépresseurs et cancers de l'ovaire, du sein plus fréquents, par effet
hormonal, (c’est discuté).

Possible action protectrice pour le cancer du poumon? A confirmer.

Effet indirect, les médicaments qui:

Relachent le sphincter du bas cesophage

Favorisent le surpoids et |a sédentarité

Risques professionnels

Exposition au soleil (activité en espaces verts)
Toxiques pour les activités de blanchisserie, de menuiserie: poussieres de bois etc...
lls sont peu importants en comparaison de la PG.

UNAPEI 34
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La prévention des cancers

A RETENIR &t vel amio

* Le surpoids et la sédentarité sont les facteurs de
risque les plus importants

* En institution penser aux facteurs de risque infectieux

* La consommation de tabac est globalement moins _
impOrta nte maiS rESte prObIématique TexterédigéenIangagefacile-é-Iire-et-é-comprendre-

40 % des cancers peuvent étre évités par la prévention

32 UNAPEI 34
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Dépistage des cancers chez les personnes
avec déficience intellectuelle
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Pourquoi dépister les cancers des personnes avec
déficience intellectuelle?

e |[s sont aussi fréquents qu’en population générale,
particulierement le cancer du sein et le cancer colorectal.

¢ ||s sont découverts tardivement et nécessitent un traitement
plus lourd qui réduit le pronostic.

e Le diagnostic clinique est difficile.

e Les personnes avec DI n‘ont pas toujours facilement acces au
systeme de santé.

© Oncodéfi UNAPEI 34
22/10/2024
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Quels cancers dépister?
Colon ++ risque probablement X1.5 vs population générale

Sein ++ risque probablement un peu > a la population générale

Col utérin Risque diminué, présent si rapports sexuels génitaux (qui sont
en augmentation)

Quels cancers rechercher chez les personnes avec déficience intellectuelle?

Tous les cancers peuvent survenir (méme si le risque est réduit)
* Etre attentifs aux organes digestifs (oesophage, estomac, colon etc.), aux
testicules, aux tumeurs cérébrales ...

* Adapter le dépistage aux pathologie génétiques spécifiques. Quelques
protocoles de surveillance sont proposés: trisomie 21, trisomie 18,
syndrome de Beckwith-Wiedemann etc...

© Oncodéfi UNAPEI 34
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Association Oncodefi

© Oncodéfi
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Association ONCODEFI

ONCODEFI
Association loi 1901
Créée a Montpellier en 2012

Documentation

© Oncodéfi

Accompagnement
ISCaO

Recherche

SNCODET
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La documentation Oncodéfi

Indispensable pour rassembler et traiter les données

validées nombreuses et tres dispersées, 2000 syndromes genétiques,
plus les causes non génétiques

Accessible par un site bilingue destiné
Aux patients et aux familles, (résumé simplifié)
Aux professionnels du handicap, (méme résumé)
Aux équipes oncologiques et au corps médical
Aux chercheurs
www.oncodefi.net (en préparation)

© Oncodéfi
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http://www.oncodefi.net/
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Recherches conduites par Oncodefi

CHAID: répartition des cancers, délais diagnostiques (INCa, Fondation Obélisque, AFER) (données
département de I’Hérault)

*INDEP: fréguence et dépistage des cancers en institution (Ligue Hérault) (données de France
métropolitaine)

eGYNDI: cancers gynécologiques (Ligue Hérault) (données département de I’'Hérault)

e ADICAN: cancers des personnes DI agées (Fondation Jérome Lejeune) (collaboration Université de
Lund) —(données de Suede)

*0S0: obstacles aux soins (Fondation de I'Avenir et Fondation Paul Bennetot) (données de I'Hérault)
ACERCA: connaissances et ressentis des aidants sur le cancer (AG2R La Mondiale, CNSA, CCAH) —
(Collaboration Université de Chester Royaume Uni) (données de France métropolitaine)

¢MELADI: mélanomes malins des PADI

COLODI: cancer du colon et du rectum, (AFER) département de I'Hérault

PAM: apprentissage des notions de santé (dépistage du cancer par les personnes DI elles mémes
(INCa)

CHESMON Comparaison de la perception du cancer par les aidants professionnel en Angleterre et en
France

MANISAF difficultés rencontrées dans les mammographies pour les femmes DI

© Oncodéfi

22 octobre 2024
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Actions de terrain: le dispositif ISCaO

Composé de 3 infirmiers, qui interviennent(t sur I'ensemble de la

région Occitanie.

Missions

Aider les institutions dans la prise en
charge d’un résident touché par un cancer

Favoriser la collaboration entre les
établissements médico-sociaux et
sanitaires.

Informer sur la prévention et le dépistage
des cancers dans la région Occitanie.

© Oncodéfi

Elodie Elisangela Marc
NEUMANN OLIVIER PALPACUER
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Dispositif ISCa0: Les accompagnements

lere PHASE

R = J

Prise de contact des EMS

Déroulé des
interventions

2éme PHASE

25

Premiére rencontre et début d’un
accompagnement régulier

50 accompagnements depuis 2019

Z6 EIVIS medicalise

S
24 EMS non

madicalicéc

3éme PHASE

Réunion de cloture de

I'accompagnement

TTTCUITeCOTIOCTY

7 équipes actuellement
accompagnées

© Oncodéfi

UNAPEI 34
22/10/2024



42

Déroulé des interventions:

- Questionnaire pré-sensibilisation (test
de connaissances)

- Présentation du diaporama (1h30)

- Ouverture du kit de dépistage
colorectal et rappels sur l'autopalpation
des seins

- Questionnaire post-sensibilisation
(gain de connaissances, évolution des
pratiques, satisfaction)

© Oncodéfi
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Diaporama, B
ateliers
discussions

'étude PAM a montré que les actions
d’information sont efficaces pour faire
progresser les connaissances en
matiere de cancer et son dépistage

© Oncodéfi UNAPEI 34
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ISCa0: cours aux étudiants

Infirmiers en IFSI
Aides-soignants en IFAS
Educateurs en école

Déroulé des cours en amphithéatre

- Rappels sur le cancer et la PADI
- Spécificités des cancers chez les PADI

- Prévention / dépistage / repérage des
symptoémes

- Obstacles aux soins et communication
- Durée: environ 2H30

© Oncodéfi
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Bilan du dispositif ISCa0 -

2019 - 2023:

© 842 professionnels

® 1165 PADI

® 1556 étudiants (depuis 2022)
- 3563 personnes sensibilisées
(dont 1666 en 2023, un intérét grandissant)

© Oncodéfi
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12 années d’existence (2012 - 2024)
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11 programmes de recherche finalisés ou en cours
24 articles médicaux, 2 chapitres de livre

28 congres internationaux
14 congres nationaux
12 communications invitées

2 symposiums Oncodéfi
1 congres Oncodéfi

3 livrets destinés a la population DI
Livret labellisé par 'ARS en 2019

4 récompenses

Prix «grande médaille d’or avec plaquette» 2023 de ’Académie des Arts Sciences et Lettres (Daniel Satgé)
Prix poster congres de 'AFSOS Octobre 2022 (Marc Palpacuer et Elodie Neumann)

Prix jeunes chercheurs du Cancéropéle Grand Sud-Ouest 2021 (Amaélle Otandault)

Prix “Cancer” de I'Académie Nationale de Médecine 2019 (Daniel Satgé)

© Oncodéfi UNAPEI 34
22/10/2024



Soutiens recus par Oncodéfi
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Pr Jean-Bernard Dubois Recherche
Président ONCODEFI Dr Amaélle Otandault

Attachée de recherche clinique

www.oncodefi.org
0983788513

Dr Daniel Satgé amaelle.otandault@oncodefiorg
Directeur ONCODEFI 09

83548513 Elodie Neumann

0642672295 Infirmiére de recherche
daniel.satge@oncodefi.org 06 70 23 9597

Infirmiers Elodie.neumann@oncodefi,org
Marc Palpacuer

Infirmier de liaison Louisa Allouche

07616022 12 Technicienne de recherche clinique
marc,palpacuer@oncodefi.org louisa.allouche@oncodefi,org

Elisangela Olivier S_ecréifariat ’

Infirmiére de liaison Christiane Satgé
0761602312 0983548513
christiane.satge@oncodefi.org

Elisangela.olivier@oncodefi.org

ONCODEFI pour une prise en charge optimale des cancers chez
les personnes déficientes intellectuelles
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Le dispositif régional Maladies Rares Occitanic =DRMR :
Association financée par I’ARS Occitanie et soutenue par
Alliance maladies rares),

avec des missions :

- d’appui des professionnels qui accompagnent les personnes
avec maladies rares,

- lien ville-hépital

- lien centres experts maladies rares (CEMR)

- de formation/sensibilisation MR,

- de centre de ressources

- et de soutien a la dynamique associatives des personnes
avec maladies rares pour la région Occitanie.

Complémentaire de la plateforme d'expertise maladies rares (PEMR ) avec ses 73
centres de référence et de compétences (intra-CHU Montpellier Nimes)

| AN 5=

Virginie ALLINGRY assistante sociale wes essounces povs o OCCitaNie

Le dispositif régional Maladies Rares Occitanie

/ " .
w napei 34 AQ/
1572, rue Saint Priest — 34090 MONTPELLIER
ﬂs:ﬂunapeis‘t.orgl

04 67 54 29 77




Maladies rares

Quelles sont les ressources pour agir ?
22/10/2024

Présentée par : I 'I ‘ I l MOIOdleS
Virginie ALLINGRY , Assistante Sociale R
ares I

Manon GAVELLE, Infirmiere Coordinatrice . .
LES RESSOURCES PoUR Acik QO CCltQNIe

RENCONTRE UNAPEI - OCTOBRE 2024 www.maladies-rares-occitanie.fr -




Les grandes thematiques

Les maladies rares, sont-elles si rares ?

Le Dispositif Maladies Rares Occitanie

Les ressources maladies rares pour agir
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Les grandes thematiques

Les maladies rares, sont-elles si rares ?
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Maladies
Rares

Sr s OCCItanie

QUIZZ SUR LES MALADIES RARES

Allez sur wooclap.com Code d'événement

Entrez le code d'événement C| NGQx

dans le bandeau supérieur

RENCONTRE UNAPEI - OCTOBRE 2024 www.maladies-rares-occitanie.fr




QUELLE(S) CHANTEUSE(S) EST ATTEINTE | AT Rees™ )
D’UNE MALADIE RARE ?

2% A — Billie EILLISH

B — Sélena GOMEZ

j; D — Toutes les trois

RENCONTRE UNAPEI - OCTOBRE 2024 www.maladies-rares-occitanie.fr




QUELLE(S) CHANTEUSE(S) EST ATTEINTE | A Ree™ )
D’UNE MALADIE RARE ?

A — Billie EILLISH Syndrome Gilles de la Tourette

- C - Céline DION Syndrome de I'homme raide

5; D - Toutes les frois

RENCONTRE UNAPEI - OCTOBRE 2024 www.maladies-rares-occitanie.fr




. Maladies
QUELLE EST LA DEFINITION D’UNE MALADIE RARE? | A rores™ I\

A. Maladie pour laqguelle il n'y a pas de traitement

B. Maladie qui touche moins d’'1 personne sur 2000

C. Maladie génétique

RENCONTRE UNAPEI - OCTOBRE 2024 www.maladies-rares-occitanie.fr




. Maladies
QUELLE EST LA DEFINITION D’UNE MALADIE RARE? | AT Reres™ )

A. Maladie pour laqguelle il n'y a pas de traitement
B. Maladie qui touche moins d’'1 personne sur 2000

C. Maladie génétique
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Maladies
COMBIEN DE PERSONNES SONT ATTEINTES D’UNE MALADIE |’|l|W oetrane I
RARE ?

A — 1 personne sur 20
B-1 personne sur 100

C -1 personne sur 1000

D -1 personne sur 2000

ocege
ere
27070




| AN Raree™ |\
COMBIEN DE PERSONNES ONT UNE MALADIE RARE ? e e




; Maladies
DEFINITION DE LA MALADIE RARE Lo Lo

En France La maladie est

dite rare si elle
'* touche moins
3 millions de personnes () d’Une 1 personne

touchées en France sur 2000 En OCCitq nie

concernées en

{ 300 000 personnes
Occitanie

ESPAGNE

RENCONTRE UNAPEI - OCTOBRE 2024 www.maladies-rares-occitanie.fr




LES MALADIES SONT RARES... | TIHIN RSrec™ |

cccccc sources sour acin OCCITQNIE

LES PERSONNES CONCERNEES SONT NOMBREUSES

entre 3
3 Millions et 4 Millions
2,7 Millions
personnes concernées
en Occitanie
Cancer Diabéte Maladies rares

de type 2

Sources : INVS, Orphanet
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LES MALADIES RARES DANS LES ETABLISSEMENTS | TN RSres™s |\

=)

EEEEEE sources sour acin OCCITQNIE

MEDICO-SOCIAUX

312 000 personnes adultes 70 % des adultes

en situation de handicap sont accompagnés dans les ESMS
accueillis dans les ESMS en France ont un TDI

72% des enfants et
adolescents accompagnés

170 000 enfants et adolescents en
situation de handicap sont
accueillis dans les ESMS en France ¢ dans les IME ont un TDI.

La majorité des TDI » Au moins 1 personne sur 2 en ESMS
sont des maladies rares est concernée par une maladie

rare (diagnostiquee ou non )

(1) DREES - Etudes et Résultats * novembre 2022 « n° 1247
(2) DREES - Etudes et Résultats « mai 2022 + n° 1231
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i ﬂ." Molodiesl
iy Rares

Les ressounrces sour acir - OCCItaNie

DIVERSITE DES MALADIES RARES

Malformations de
la téte, du cou
et des dents

""l-?_‘\
@5{\1? D Mladies
VEIEGIES T =

sensorielles 7/

neurologiques

Klinefleter Canvas

Tr' som le Turner Maladies

© : : Al
respiratoires /
et |
Mucoviscidose
- @

Syringomyeélie ® Sotos

et masculin

RENCONTRE UNAPEI - OCTOBRE 2024

Drépanocytose
Huntington

filiere de sante

maladies rares

www.maladies-rares-occitanie.fr

Ma I.a‘d IE“E /-'—(7
du foie \ /
./

Mala
héréditaires
du métabolisme

WEIEIES

WEIERIES
hématologiques
et immunita

rénales

{C:‘:H‘ Malformations
SR,

{rJ pelvienn
L et médullaires

thoraciques w
3 Maladies iy
; dermatologiques

eficience
intellectuelle

cium et
cartilage

Maladies

neuromusculaires

Source : https://www.filieresmaladiesrares.fr/



https://www.filieresmaladiesrares.fr/

Maladies

QUAND PENSER A UNE MALADIE RARE ? | AN Reres™ I\

sssssssssssssssssss Occitanie

Les maladies rares

Klinefleter Canvas

Trisomie Tumer

f -
MYOpa h |e J Une situation ou un |_ r:”mj Un fableau associant
Syrgomydlie i ‘ tableau clinique que ‘d_'p une combinaison
M u COV I S CI d 0 S e “.I'on ne comprend pas inexpliquée de signes
Drépanocytose A
Huntington - Des signes ... Unesortie
_/ « fonctionnels » ou une HH d’hospitalisation ou le
. maladie rare ¢ — diagnostic est évoqué
Identifier une maladie -
V4 V4 i y :
rare, cest d’abord \ (=) Une tamile _ L'avis ou la pression de
—_/ (porteuse » ou 'ent familial
X gfteinte M J entourage familia
penser — ywt

Source : Collége de la Médecine Générale - Fiches pratiques : de la suspicion au diagnostic- CMG_Maladies-rares-fiche-DIAGNOSTIC. pdf (lecmg.fr)

15
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https://lecmg.fr/wp-content/uploads/2020/12/CMG_Maladies-rares-fiche-DIAGNOSTIC.pdf

COMMENT SAVOIR SI LA MALADIE DE LA | AN Rerss™ |

cccccc sources sour acin OCCITQNIE

PERSONNE EST RARE?

orphanet

Je cherche sur

ORPHANET
www.orpha.net
| J
v v
La maladie est La maladie n'est pas
répertoriee répertoriée
J J
‘l‘ \L \ 4 l«
a4 N a I é ) 4 N
] ’r s | Je partage mon J mfoTrrroe le’r mTeldecm
a personne es engage la questionnement raitant etla
concernée par une personne 4 consulter avee e rmedad personne concernée
maladie rare son médecin fraitant s S sur Maladies Rares
Occitanie
N\ J N\ Y, - J \_ J
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LES CENTRES EXPERTS MALADIES RARES EN OCCITANIE | AN Roree™ |

> 189 CENTRES EXPERTS

centre de référence

Montpellier e,
82 Centres experts maladies rares
Nimes centre de compétence
10 Centres experts

Perpignan maladies rares

Nimes g 4 Centres experts
S
Montpellier : Toulouse

Toulouse

|
Carcassonng
Folx M

Perpig ncn{ |
i

92 Centres experts

> 2 PLATEFORMES D’EXPERTISE

Montpe"ier - mmes PLATEFORME 'EXPERTISE

HALADIES RARES
Toulouse -

“IHLANNT

17
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Maladies I\

LES MALADIES RARES : DES MALADIES CHRONIQUES ET |'||| Rares ~

INVALIDANTES
QUELQUES CHIFFRES CLES POUR LES PERSONNES CONCERNEES

79% des personnes concernées par
une maladie rare considerent que les
professionnels qui les accompagnent ne
connaissent pas leur maladie

1 pa’rient SUr 3 n'a pas de suivi dans
centre hospitalier expert

66 % ont des difficultés € 34 % ont un reste a

pour se rendre sur leur lieu charge pour leur maladie

de soi

74 % des personnes concernées, et 43% des proches aidants ont subi un impact sur

leur activité professionnelle (Abandon de I'activité, réduction du temps de travail,
impossibilité d’évolution)

Enquéte réealisée par Maladies Rare Occitanie 2019 - 2020 aupres d’associations de patients maladies rares

RENCONTRE UNAPEI - OCTOBRE 2024 www.maladies-rares-occitanie.fr




LES MALADIES RARES : DES MALADIES CHRONIQUES ET | 1AW &S |\

INVALIDANTES Les ressounces rour s OCCITAQNI@
IMPACT SUR LA QUALITE DE VIE DES PERSONNES

Ieulide dPeEats Repercussions sur la

aux droits, aux soins vie familiale /

et aux ESMS Trqpsrpi;sions
genetique

Précarisation Sentiment de solitude
(hors de cases) et
d’isolement

Impacts sur la vie
quotidienne, scolaire

et professionnelle Detresse

psychologique
Errance diagnostic

RENCONTRE UNAPEI - OCTOBRE 2024 www.maladies-rares-occitanie.fr




LES MALADIES RARES : DES MALADIES CHRONIQUES ET | HIA RS |\

INVALIDANTES )
QUELQUES CHIFFRES CLES POUR LES PROFESSIONNELS

Les ressources sour acir . OCCITQNIE

: 76% des professionnels
/8 % des services .ﬂ 5

hospitaliers spécialisés .‘ C%igﬁﬁgggi '
ont observé des -

ruptures de  soins. Souhait numéro 1 des centres " p.?sll.es Ser\/llc.esl. .
Principale cause experts est d’améliorer leur visibilité OSPHAICTS SPECITIEs
« précarité des auprés des médecins généralistes (1) meleele e @
familles La plupart de ces_professionnels de
« Difficultés pour se MSP ont
déplacer identifié des besoins de relai non
couverts .
- La rééducation pour 44% d’entre

81 % des kinésithérapeutes assurant eux
le suivi de personnes avec maladie Les specialistes pour 56%

rare ont exprimé des difficultés dans L'accompagnement
leur pratique (2 psychologique 70%
L'accompagnement social 60% (3)

Enquétes réalisees par Maladies Rare Occitanie 2019 - 2020 aupres des centres experts maladies rares Occitanie (1), d’associations de
patients maladies rares (2), MSP Occitanie Ouest (4) et mars 2022 aupres des kinesitherapeutes (3),

20
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LES MALADIES RARES : DES MALADIES CHRONIQUES ET | 1AW &S |\

INVALIDANTES Les ressources sour acir . OCCITQNIE
QUELQUES CHIFFRES CLES POUR LES PROFESSIONNELS

Mangue de
Absence/Manque formation et

de lien ville-hopital d’'information

Difficultés devant les
spéecificités maladies
rares

Raretés des
ressources

Méconnaissance des
Errance diagnostic ressources existantes

RENCONTRE UNAPEI - OCTOBRE 2024



Les grandes thematiques

Le Dispositif Maladies Rares Occitanie
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Maladies
Rares 'fg.

sssssssssssssssssss Occitanie

ECOSYSTEME MALADIES RARES : Dispositifs et ressources speC|f|ques

centre dE référenne
ﬁllere [le sam‘e | 0,
I " ‘ I Maladies e DAL £ Comoitanes maladles rares
W Rares * malaies rares i e
Les RESSOURCES POUR acik - QCCltaNie maladles rares
orphanet | .
s @ AHlliance
s maladies rares
I e o
V4 ® MALADIES
o J/LATEFORNE D EXPERTISE RARES
e MALADIES RARES INFO SERVICES
ERHR o "ONTPELLIER - NIMES
r 0 800 40 40 43 5“"‘“”“
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I ‘ Maladies I
Rores |

EEEEEEEEEEEEEEEEEEE Occitanie

Maladies [t
R O re S ’:\ :%1

J
A
Fr
.'.. i 7
/ |
i i
s
N
\
W
o
el

LES RESSOURCES POUR AGIR
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MALADIES RARES OCCITANIE | TR RSres™ |\

Les ressounces pour sein. OCCITANIE
LE DISPOSITIF REGIONAL DE RESSOURCES ET D’APPUI POUR LES PROFESSIONNELS
EN OCCITANIE

Améliorer le parcours des personnes concernées par les
maladies rares, des les premiers signes de la maladie

' Soutien a la
Appui aux : :
profeil;ioimunels Centre ressources Formation dynamique
associative regionale

Mission

e Information « Création d’outils « Sensibilisation aux « Soutien de
. . 7 . . ) : J b g
Activités - Orientation d’appui au parcours maladies rares Lexpreszlon des
: « Diffusion des « Formation a €s50Ins des
* Appui aux parcours : , personnes
ressources maladies ’accompagnement .
rares des parcours concernees

maladies rares

I n . I " hndolodies NOTRE STRUCTURE LES MALADIES RARES . LES CENTRES EXPERTS ACCOMPAGNER . LACTU
ares

sem Occitonie

Site internet

www. maladies-rares-occitanie.fr
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http://www.maladies-rares-occitanie.fr/

MALADIES RARES OCCITANIE | AN Yeladies |

Rares
7 sources sour acin QCCITaNie
L’'EQUIPE EN APPUI AUX PROFESSIONNELS t
Médecin Médecin Infirmiere
Julie Vernet Marie-Pierre } coordinatrice
Lafforgue Manon Gavelle
i Assistante :
sociale ASS!Stante Infirmiere
sociale coordinatrice
Virginie Allingr :
g gry Pauline Lasserre Nora Sales
Assistante
sociale

Gaeélle Zibel

Eva Barthélemy Laurence Printz

Directrice i

Héléne De Chargee de ?;:r]lsn:al\,lr:ii:t?on
Chateau - projets Louise Thibaut
Thierry Aurélie Berland

26
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5 I ’I‘I Qolodiesﬁ
COMMENT NOUS SOLLICITER: L 0o ke
REPONDRE AUX PROFESSIONNELS SUR DES PROBLEMATIQUES DE

PARCOURS MALADIES RARES

COMMENT NOUS SOLLICITER : v
SITE HTTPS://WWW.MALADIES-RARES-OCCITANIE.FR/ g

OU VIA MEDIMAIL : DEMANDE@MALADIES-RARES-OCCITANIE.FR Sttt

Sante

Une
recherche de

Une recherche de :
service hospitalier Un appui au

dICIgnOSTIC SpéCiO”Sé ou centre pArcours de soins Maladies FORMULAIRE DE DEMANDE
expert maladie rare maladie rare I ’I‘lm Rares Réservé aux professionnels
Les pessources sour s OCCITQNIE Maladies Rares Occltanie est un dispositif régional d'appul et de

ressources sur les maladies rares en Occitanle

INFORMATIONS CONCERNANT LE DEMANDEUR

Une reCherChe S Un GppUi d |G ) Identité du demandeur® : e =) Profession® @ .o

d’information/doc Un ocqes aux scolarité, ) Structure* (CHU,MDS, SAVS, SAMSAH, Lib&ral, e8e) :

umentation sur droifs formation ou #) ATESSE PIOTESSIONMEIE® © ..ottt

une maladie rare emploi ) TEIEPhONE® ) EMAI { e
SIVOUS N'ETES PAS LE MEDECIN TRAITANT, MERCI DE PRECISER :

) Identité du Médecin traltant : ... “F TEIEPRONE ! st

Un accuei en —

structure de dispositifs OPTION 1 : DECLARATION ANONYME
meq|CO' pour les prOCheS «) Sexe*: (JFemme CHomme ) Age*: _ =) Département derésidence®: . ...
sociale aidanfts =) Diagnostic*: CJOui OINon =} STouile Préciser: . e

OPTION 2 : COORDONNEES DE VOTRE PATIENT/USAGER
AUTORISATION DE VOTRE PATIENT/USAGER :

[0 Mon patient/usager a été informé et a consenti au partage dinformations sur sa santé dans le cadre de son
parcours coordonné de maladie rare auprés des différents acteurs sanitaires et/ou médice-sociaux qui interviendraient

dans sa prise en charge. 27
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Les grandes thematiques

Les ressources maladies rares pour agir
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LES RESSOURCES MALADIES RARES

ORPHANET

La maladie de
Huntington
Chanfe de Huntington

RENCONTRE UNAPEI - OCTOBRE 2024

Maladies I

I ’I‘II Rares

Les ressounces our scir. OCCITQNIE

Les Cahiers d’Orphanet

* Les fiches par maladies W S
e Les PNDS (Protocoles Nationaux de Diagnostic et o %
de Soins)

* Les fiches urgences

» Le guide des aides et prestations « Vivre avec une
maladie rare »

e Les fiches focus handicap

Vivre avec une maladie rare
en France

Aides et prestations

pour les personnes atteintes de maladies rares

et leurs proches

Autres ressources

(aidants familiaux/proches aidants)

e Les Filieres de Santé Maladies Rares

e La plateforme d’'informations Maladies Rares Infos
Services

 Les associations de personnes concernées et
Alliance Maladies Rares

wiww.orphanet.fr

fcnsa

Lo b o
bt s (Bt

i Inserm Gowvemenenr  AFMTELETHON | i

filieres de santé o o

'ﬁﬁ'ﬁlliance i
o maladies rares

B 3¢ ® MALADIES
HlH[IIES FArBS  occitanie fr INFO SERVICES
ﬂ



https://marih.fr/wp-content/uploads/2023/05/livret_PNDS_avril2023_WEB.pdf
https://www.orpha.net/pdfs/orphacom/cahiers/docs/FR/Vivre_avec_une_maladie_rare_en_France.pdf
https://www.filieresmaladiesrares.fr/
https://www.maladiesraresinfo.org/
https://alliance-maladies-rares.org/

LES RESSOURCES MALADIES RARES 1B s

L'EXPERTISE DES ASSOCIATIONS DE PATIENTS = e e
LEURS MISSIONS

s Rompre l'isolement

« Accompagnement et écoute
* Echange ef rencontre
» Accompagnement psychologique et social

e Soutien financier/matériel

e Evenements, levée de fond
e Soutien a larecherche
e Soutien aux personnes concernées

B |[nformations/ Formations [ ]

» Création d'outils et documentation spécifique sur la maladie
 Participation a la recherche
* Formation et DU patient-expert

@ _elliance

maladies rares

= Répertoire Associations Maladies Rares présentes en région, au niveau national et international
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https://www.maladies-rares-occitanie.fr/accompagner/vie-quotidienne/association-de-patients

LES RESSOURCES ET LES OUTILS MALADIES RARES | AT Raees™*

LEs ressounces rour acir OCCITANIE
Il Maladies Rares Occitanie

oL es Guides pratigues maladies rares

FICHE MEMO

| ‘ Maladies
Rores RESSOURCES POUR LES
» Occitonie MALADIES RARES

TUne maladie rave ent une maladie qu tuche moirs de | peraorne nax 2 000

sLes ressources "Vie guotidienne” du site infernet : e ol T T

B e

sQCcCes aux soins, aux droits et méedico-social, mesure de protection, vie

scolaire, vie professionnelle, association de patients, soutien au aidants A owmmnon
& TROUVER UN CENTRE EXPERT ﬁg&fﬁq Rz

. . ) Mo yossiue:. 2N Pp—
.LO bOITe O OUTI'S ';:“w“uw‘" ;;u‘ -&L ‘.L Ei::: ortacts en rgion pour

favs Conpertse, o 3 nechorche, &0 sas é aia rPONSas Oxantes ™ 4
farseignomant ¢ de k3 formation 11 sont @5 - daminagamant
AAZOT P 10 PaN AN Maades Rares -
Les centres de compltences oot pour mission Sassurer & priza e 1 LES FORMATIONS

charge et ke Ml Ges patients 3 prowimit de leur Gomicke, #¢ parTicpant 3 L0s formanions réaistes par e réceau

La fiche memo de ressources T i

FOCUS  Les cartes dPurgences 501t 0840as 3ux a0ents par o3

DT certras de réfirence of 06 compdtences Fies présreae ” .
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https://www.maladies-rares-occitanie.fr/guides-pratiques
https://www.maladies-rares-occitanie.fr/
https://www.maladies-rares-occitanie.fr/accompagner/vie-quotidienne/boite-a-outils
https://www.maladies-rares-occitanie.fr/assets/pdf/Fiche_memo.pdf
https://www.maladies-rares-occitanie.fr/accompagner/vie-quotidienne/acces-aux-droits

LES RESSOURCES ET LES OUTILS MALADIES RARES

Maladies

r
| NRIW rores

Les ressounces sour scn OCCITQNIE

SUR LE SITE INTERNET DE MALADIES RARES OCCITANIE (POUR LES ENFANTS)

CARNET DE LIAISON

NER

Carnet de liaison Nom
de I'enfant atteint de maladie rare
et de sa famille

Carnet réunissant fensemble de is prise en charge

de lenfant atteint de maladie rare. il constitue un Adresse
lien entre lensemble des professionnels médicaus,

sociaux et educatf de & fami

Prénom

Nije) le

| ‘ l Maladies
Rares

. e Dccilanie
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TUTO PROJET DE VIE MDPH

Formulaire

projet de vie

Volre enlant est porfew d'une moladie rare 7
Cette maladie entraine un handicap et des conséquances sur la vie guolidienne de voire familis.

Powr cela, vous vous dles procied un cowsier & lo maison déponementale des pertonnes hondicapéeas [MDPH)
ou sur lewr sife intamet. Ce dosshar va vous
permatire d'cbteni les aides, aménagemants et
onantations dans volre quaticien et celu de

voire enfonl. Dons ce dossler, 1 est important de ///!I
P

bien remplr io portie projet de vie pour recevor
I'cide appropeiée.

La commission des droils ei de I'oulonomie se
réunit pour analyser vole stuation. Py
membres, 1 y a de: représentants s
Toutes et MDPH utilisent l@ méme guice
d'évaluation.

Vohe projet de vie peut 5 arficuler autour des
quotre gronds némes détaités cl-dessous

Les fraks liés & la maladie

Voire enfont doit-il consulter
des professionnels de sanlé spécialsés 7

[ Bgethérapeute
O psychamotricien
O utrs :

Avei-vous eu besaln de formations spécifiques 7

O Langue des signes rancaise
O Mmakaton

Autre :

- s des dép P

THEMES o

7 [n'oubliez pas o of

1

GRANDS &

"
-,
fah b\ EcolE

e SEIDUR pE RERT

uter vos devs f foch

O veirs enfant prend ce: médicamants eu ila besain de matérial

(compresses, protections ...| non remboursgs
[0 vous aver besoin d'une volture adoptée
O veuws aver besoin d'un séjour de répit pour vatre enfant
O enfani se fache, vous devez acheter iéguemment des

nits, Vous dever foire plus de lesives restan

= gement de votre
O vous aver des frais de transpor importents pendant

I'hospitalection de vetre enfent.
[0 Vous aver di prandre un hébergement non pris en charge par vatre mutuelle.
Ce cocument o 4 raks dans le cocke des ovau Mgl niveriioie Necher-Enfonfs moiades ef soutenus Page 1
por fa fo FOUDAME. Chef oe el Saine force



https://www.maladies-rares-occitanie.fr/assets/pdf/Carnet_de_Liaison.pdf
https://hopital-necker.aphp.fr/wp-content/blogs.dir/14/files/2019/03/tuto-projet-de-vie.pdf

LES RESSOURCES ET OUTILS MALADIES RARES | LI Rere™ |

Les ressounces our scir. OCCITQNIE
FOCUS APPUI ACCES AUX DROITS MDPH
/
> : * Certificat médical (Cerfa n° 15695*01)
Documents etablis par un : Y
7 . e Comptes-rendus (consultation, hospitalisation) des
medecin g . b
medecins specialistes
J
m:iche maladie rare Orphanet
*Fiche focus handicap Orphanet
*Synthese du Protocole Natfional de Diagnostic et de Soins
Documents soumis a validation (PNDS)
du médecin référent » Guide pratigue de Maladies Rares Occitanie
eFiche Tous a I'école
*Documents d'associations ou de filieres de santé
Maladies Rares -
(
* Formulaire complémentaire de transmission d'informations
Documents établis avec I'aide a la MDPH
d’un travailleur social *Projet de vie
eSemaine type
J
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https://www.service-public.fr/particuliers/vosdroits/R19996
https://www.maladies-rares-occitanie.fr/guides-pratiques
https://www.tousalecole.fr/
https://www.monparcourshandicap.gouv.fr/sites/default/files/2023-11/CNSA_Formulaire_Information_compl%C3%A9mentaires_pour_la_MDPH_ou_la_MDA.pdf

ACTUALITES 2025 | A Ree™ )

JE SOUTIENS LA
JOURNEE INTERNATIONALE

DES MALADIES RARES

rarediseaseday.org
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https://www.rarediseaseday.org/

I ﬂ‘ll Maladies I
A RETENIR ssssss SOURCES POUR AGIR g(?cri'teosnie

Les maladies rares sont nombreuses : 1 personne
sur 20 !

- Une maladie rare, un parcours de soins et
de vie complexe : 1 maladie rare sur 2 sur
' entraine une situation de handicap

- En 2025, une journée internationale
mmm  dediee aux maladies rares

RENCONTRE UNAPEI - OCTOBRE 2024 www.maladies-rares-occitanie.fr



‘ I Molodiesl
1 Rares

Les ressounces sour scin. OCCITQNIE

MERCI DE VOTRE ATTENTION !

—
Al )7
- . ERHR-#4

@ D Agence Régionale de Santé —

Occitanie &
I Blliance

maladies rares

—
- M Maladies
- RN reres™ |

Les RESSOURCES POUR AGlR O CCItaQNie L= N2 L
Hopitaux de Toulouse
- Groupama - - -

CHU

1 M E 5

_/'.
\ 7‘/’ Equipe Relais Handicaps Rares
J o La

nguedoc-Roussillon

www.maladies-rares-occitanie.fr -




Chef du Département de
Genetique Médicale
(Geénétique Clinique,
Oncogeénétique Clinique,
Faetopathologie et

Génétique chromosomique)
Consultations de Génétique

meédicale

Pr David Genevieve, UM, INSERM

Nouvelles possibilites de diagnostic de précision et
les avancées que ce diagnostic peut avoir sur 'accompagnement
des personnes avec trouble du développement intellectuel (TDI)

/ \ i U .
1572, rue Saint Priest — 34090 MONTPELLIER = p ”
https://unapei34.org/
04 67 54 29 77




=== | Recherche :

e R —

\ = ' 8 Institute of Regenerative
B Medicine and Biotherapies
(IRMB),

Unité Inserm U1183

Bases moléculaire et cellulaire,
Pr David Genevieve, UM, INSERM physiopathologie des
ostéoarthropathies chroniques
(arthrose, arthrite, maladies
osseuses constitutionnelles)

/ \ i U .
1572, rue Saint Priest — 34090 MONTPELLIER -, p W
https://unapei34.org/
04 67 54 29 77




Expertise :

syndromes malformatifs,

déficience intellectuelle,

maladies osseuses constitutionnelles
Syndrome de Kabuki,

syndrome de Treacher-
Collins/franceschetti,
collagénopathies type 2,

syndrome de Stickler,

Pr David Geneviéve, UM, INSERM  génetique des AJI et arthrose préecoce

Nouvelles possibilités de diagnostic de précision et
les avancées que ce diagnostic peut avoir sur 'accompagnement
des personnes avec trouble du développement intellectuel (TDI)

/ \ i U .
1572, rue Saint Priest — 34090 MONTPELLIER = p ”
https://unapei34.org/
04 67 54 29 77




Appel a projet (mai 2014) par les ARS PACA,

Corse et Languedoc-Roussillon : équipe co-

construite par les membres du GCSMS RUSH
(Groupement de Coopération Sociale et Médico-Sociale)

Vocation de PERHR : améliorer la qualité de
vie de la personne en ¢laborant avec son entourage
une solution de proximite adapteée ...

réforme territoriale du ler janvier 2016, les équipes relais Languedoc-
Roussillon et Midi-Pyrénées font partie de la méme région — Occitanie

interventions GRATUITES et sans
notification MDPH !

schéma de I’organisation du dispositif intégré handicaps rares :
CNSA (Caisse Nationale de Solidarité pour I’ Autonomic)

. ’ DGCS (Direction Générale de la Cohésion Sociale)
Isabelle ROBIN: pﬂOte de PERHR-LR GNCHR (Groupement National de Coopération Handicaps Rares)
ARS (Agence Régionale de Santé)

'Equipe Relais Handicaps Rares (ERHR) Languedoc Roussillon
son dispositif et ses actions menées en faveur des personnes avec
handicaps rares et leurs aidants

/ . )
e ¥XUnapeizs_@<
1572, rue Saint Priest — 34090 MONTPELLIER
ﬂs:ﬂunapei&t.orgl

04 67 54 29 77




Erinem's:\'unﬁs RARES
LANGUEDOC-ROUSSILLON

Présentation Equipe Relais Handicaps Rares
Languedoc Roussillon

|Isabelle ROBIN, Pilote
Alexandra TACHOUERES - Elisabeth HERRMANN

Les Référentes de parcours .
sr ch ;t?rilce Regionale ant = ‘:
A Présentation UNAPEI34 — 22/10/2024

La solidavité en action



Présentation DIHR

LE DIHR

DISPOSITIF INTEGRE
HANDICAPS RARES

https://youtu.be/5AsotuhzyGA?feature=shared



https://youtu.be/5AsotuhzyGA?feature=shared



DEFINITION DU HANDICAP RARE

Selon I'arrété du 2 aodt 2000

Combinaison des 3 types de rareté

Déficience
auditive
grave
Déficience + :
visuelle Dysphasie
grave + Autre(s) + grave
Déficience(s)
grave(s)
+ +
Affection = Affection mitochondriale
Surdicécite chronique, = Affection du métabolisme s>
uraicecite grave ou = Affection évolutive du
évolutive systeme nerveux

= Epilepsie sévére

1 déficience + 1 déficience = handicap x 6



HANDICAP RARE, c’est quoi exactement?

Le handicap rare : 1 DEFICIENCE + 1 DEFICIENCE = HANDICAP X 6

Association rare et
simultanée de déficits

Sensoriels, Concernent Acquises, Liés ou non a
Moteurs, TOUTES les Stables ou J une maladie rare

catégories d’age

De naissance,

Cognitifs,

Et/ou de troubles
psychiques.

Evolutives

Des enjeux communs
Plus de 60% des entre HR et MR:
handicaps rares Connaissance des
(HR) sont liés a une situations rares,
maladie rare (MR) Information des familles
et professionnels,
Soutien aux aidants

~_ ~—



Missions de I’Equipe Relais Handicap Rare




Les projets déeployes
en Occitanie Est



ACTIONS COLLECTIVES PROCHES AIDANTS

Groupes de parole, art-thérapie
* « Enfant different, parents rares »

Atelier d'intelligence collective
* Parent au fil du temps




ACTIONS COLLECTIVES
PROFESSIONNELS ET PROCHES AIDANTS




FAHRES Communauté

de pratique

Epilepsies gr
ERHR et Handicap @3k i
LANGUEDOC-ROUSSILLON OCCITANIE

CoP Epilepsies et handicap en Occitanie Est
Alorigine...




LANCEMENT DE LA COP EPILEPSIE LE 6
FEVRIER 2024

69 participants

M ESMS Enfants m ESMS Adultes
M Parents ™ Prestataires services
M MDA M Sanitaire

m Association



Des envies communes autant sur le quotidien que sur les pratiques
professionnelles et I'expertise sanitaire.

De rompre l'isolement. Participer a une dynamique de

réseau. Mieux connaitre son territoire.

De faire front en incluant les familles dans la lutte

contre les epilepsies.

mmm De lutter contre les représentations.

De mutualiser les ressources. Partage

d’informations, partage d’expériences.

D’ouvrir des possibles en se tenant informés des

innovations.

De comprendre, produire, innover, ensemble.

Etayer et étoffer les pratiques professionnelles




CE QUE GENERE UNE COP

« Ce que j’apprends et que je développe dans la CoP a un impact
dans ma pratique de professionnel et d’aidant »

Un développement des

connaissances des
professionnels La valorisation des

professionnels qui
stimule la motivation

Des mises en lien et
réseaux facilités

Un soutien d’animation et

coordination en dehors de

I'institution et des fonds de
la structure

Un transfert des
connaissances et des
bonnes pratiques

| facilitées
U des
. — —Un partage permanent
Le développement de nouvelles PIRCY pex é?ier?ces ot des
competences réepondant aux enjeux P

pratiques (veille et
actualisation)

L’acces a des projets de recherche-action et
une inscription dans des expérimentations
nouvelles (ex : capse)

des mutations actuelles du secteur



Emergence
CoP CAA

Etat des lieux
actions CAA

30/04/2024
1% COPIL CAA
12/03/2024
274 GT CoP CAA
. 2023/2024 Restitution Enquéte
Ateliers pour P Aidants - Proches Aidants
Annulés
Ateliers pour Pro. -
Juillet et Novembre 2023 /
« Démarche CAA au seind'un ESSMS »
Action de formation : Isaac Francophone
* Acquésir les basesde la CAA » /03/2023
octobre 2023/ évrier 2024 29
1% GT CoP CAA
Restitution Actions sensi.
18/11/2022
Sensibilisation a la démarche

CAA - Alés
Formatrice CAA + Orthophoniste

04/11/2022

Formatrice CAA + Orthophoniste

31/05/2022
2™ GT — Collectif CAA

19/05/2022
1er GT - Collectif CAA

07/11/2019

2 Collectif d’échange
Communication et Lansage

1er Collectif d’échange
Communication et Langage



COMMUMNIGUER EST UN DROIT FONDAMENTAL

PLAIDOYER POUR LE DEPLOIEMEN’T DE LA COMMUNICATION
ALTERNATIVE ET AMELIOREE (CAA)

Quel que soit son handicap, communiquer est un droit fondamental !
Toute personne, quels que soient son dge ou son handicap, a la
capacité et le besoin de communiquer.

A l'initiative du GNCHR, un collectif d’associations s’est réuni pour
faire avancer les droits des personnes éloignées des modes habituels
de communication comme le langage oral, le plus communément
utilisé.

Cette mobilisation inter associative a débouché sur la rédaction d’un
plan d’action pour permettre le déploiement et la structuration de
l'offre de CAA sur I'ensemble du territoire national d’ici a 2025. Des
annonces sont attendues a l'issue de la Conférence Nationale du
Handicap qui aura lieu au printemps 2023.



Les annonces de la conférence nationale du handicap (CNH) 2023

4 mesures concernant la communication alternative et améliorée ont
été annoncées :

*Les équipes d’accompagnement aux aides techniques seront
renforcées d’'une compétence en CAA et une mission sera donnée aux
équipes relais handicap rare afin d’accompagner les démarches plus
longues et soutenues en CAA.

*La démarche de CAA sera rendue obligatoire dans les ESMS afin que
chaque personne accompagnée puisse communiquer

*Le financement par la PCH des aides a la communication sera amélioré

*Un fonds sera créé a I'Education nationale pour le soutien en
matériels pédagogiques adaptés



POUR QUOI INTERPELLER L’ERHR?

L1 Aide a la transition (ex : secteur enfant vers secteur adulte)
[1 Appui a la recherche de dispositif.s adapté.s a la situation de votre enfant
[1 Mettre en place du répit

[] Disposer de ressources (ex : participer a des groupes d’échange avec
d’autres familles)

[1 Appui au parcours de vie (scolaire, professionnel, loisirs...)

[] Acces aux droits en lien avec le handicap rare



COMMENT CONTACTER L’ERHR 7

Pas besoin de notification de la CDAPH
Par téléphone : 06.98.88.20.52

Par mail : languedocroussillon@erhr.fr

Par le formulaire de contact de notre site internet:
https://languedocroussillon.erhr.fr/contact

Site : https://languedocroussillon.erhr.fr/

&ttps://www.facebook.com/equiperelaisha ndicaps/

CoP : https://copower-handicap.org/silverpeas/look/jsp/MainFrame.jsp

Aidants : https://entreaidants.handicapsrares.fr/


mailto:languedocroussillon@erhr.fr
https://languedocroussillon.erhr.fr/contact
https://languedocroussillon.erhr.fr/
https://www.facebook.com/equiperelaishandicaps/
https://copower-handicap.org/silverpeas/look/jsp/MainFrame.jsp
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