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MALADIE RARE EN
FRANCE6000 À 8000

MALADIES
  dont 80% sont d’origine

génétique

3
MILLIONS

DE
PATIENTS

EN
FRANCE



23 FSMR 



la filière MCGRE ne regroupe qu’un seul type de CRMR ET CCMR
 

12 types de CRMR ET CCMR au sein de MARIH
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file active adulte et

pédiatrique 491 en

2024

travail en réseau pour la pediatrie

et l’adulte Le Havre (B Filhon)

Evreux (I Marchaoui/Elbeuf (R

Benoist

RCP (>11 différentes)

Allogreffe de moelle/ érythraphérèse

journée annuelle

registres

publications 

participer à la

recherche et la

formation

file active >25 Patients

/an

assurer un suivi

spécialisé au plus

proche du domicile en

lien avec la ville et les

hopitaux du territoire

expertise

MISSIONS D’UN  CCMR EN LIEN AVEC LA
FILIÈRE ET CRMR COORDONATEUR

CCMR

 
�« LIPID AND HEMOLYSIS PARAMETERS PREDICTING ACUTE CHEST SYNDROME IN ADULTH WITH SICKLE CELL DISEASE ACCEPTÉ MAI 2024

� INVESTIGATION OF THROMBIN GENERATION ASSAY TO PREDICT VASO-OCCLUSIVE CRISIS IN ADULTHOOD WITH SICKLE CELL DISEASE.FEUGRAY G, KASONGA F, GRALL M, DUMESNIL C, BENHAMOU Y, BRUNEL V, LE CAM DUCHEZ V, LAHARY A, BILLOIR P.FRONT CARDIOVASC MED. 2022 OCT
5;9:883812. 

� ASSESSMENT OF RETICULOCYTE AND ERYTHROCYTE PARAMETERS FROM AUTOMATED BLOOD COUNTS IN VASO-OCCLUSIVE CRISIS ON SICKLE CELL DISEASE.FEUGRAY G, KASONGA F,GRALL M, BENHAMOU Y, BOBÉE-SCHNEIDER V, BUCHONNET G, DALIPHARD S, LE CAM DUCHEZ V, LAHARY A,
BILLOIR P.FRONT MED (LAUSANNE). 2022 APR13;9:858911. 

� LACTATE DEHYDROGENASE AND HEMOLYSIS INDEX TO PREDICT VASO-OCCLUSIVE CRISIS IN SICKLE CELL DISEASE.FEUGRAY G, DUMESNIL C, GRALL M, BENHAMOU Y, GIROT H, FETTIGJ, BRUNEL V, BILLOIR P.SCI REP. 2023 DEC 1;13(1):21198. 

PHRC 2020

Evaluation efficacité

de iloprost dans les

CVO de l’adulte
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structures extra-hospitalières
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PARUTION AU JO 
29 DECEMBRE 2023

 IDE
COORDINATRICE

IDE RECHERCHE
CLINIQUE ET

COMMUNICATIONBUDGET 2024 PERDU POUR LE CENTRE

 

embauche de 2 IDE

AMÉLIORATION EN 2025
AVEC LE SOUTIEN DE LA PEMR

IDENTIFICATION DES INTERLOCUTEURS
PROPOSITION D’UNE RÉUNION ANNUELLE AVEC LE

SERVICE FINANCIER ET
CHARTE DE FONCTIONNEMENT COMMUNE À TOUS

LES CRMR 

BUDGET ANNUEL AMPUTÉ DE 20% 

A UTILISER DANS L’ANNEE

CRMR constitutif  (2023-2028): financement annuel dédié

activité répartie sur la pédiatrie et la médecine interne

recrutements février 2025
2 IDE TEMPS PLEIN

Estelle AFFAGARD Nathalie MESTRE

responsable du
parcours patient

lien entre les différents
intervenants

medico sociaux 
scolaires

programme ETP
programme sport et

drepano
Transition

codage BAMARA 

responsable du dévt et
de la structuration de
activité de recherche

institutionnelle et
industrielle 

soutien pour
organisation des

journées
visibilité du centre

codage BAMARA 



ETAT DES LIEUX
MISSIONS

Reunion du CRMR
RCP région ouest

Particiation au PNDS
Participation au groupe
de travail de la filière et

du centre de ref
coordinateur(Transition

sport,urgences... 

file active 
suivi de proximité (Le
Havre/Evreux/Elbeuf

et Rouen)

PEC recours
Allogreffe (région et

hors région) 
Echanges 

PHRC (M GRAL):prostasickle
PHRC TOCIAC (Necker)

Etudes industrielles
(Berhing/novonordisk)

Etude SHS
registres

Expertise

Recherche
Recrutement IDE

recherche
clinique 

Prise en charge
de recours et de

proximité du
dépistage à l’âge

adulte

. 

Coordination
synergie avec

centre de
reference

coordinateur

Enseignement
Formation

parcours patient

-globulboost
-transition 
-sport et

drepanocytose
(adapt et partenaire

de ville)
ETP

Journée annuelle

Formation douleur
Formation enjeux du

dépistage



FINANCEMENT 
FONADATION

MALADIE RARE
APP SHS 2023

PARTENAIRES OBJECTIF

AVANCEMENT

PORTEUR DE
PROJET HELENE

KANE
ANTHROPOLOGUE 

LABORATOIRE
DYSOLAB

UNIVERSITE DE
ROUEN

NORMANDIE
DYSOLAB

CRMR CHU ROUEN
ASSOCIATION DE
PATIENTS SENSI

DREP

PACA
CNRS
EFS

CRMR MARSEILLE

METHODE

recrutement de 5 jeunes et
leur famille à Rouen

debut de recrutement à
Marseille

Collaboration inter régionale Soins/SHS: GRANCAD
Grandir et construire son avenir avec la drépanocytose

COMPRENDRE COMMENT LES
ENFANTS ET LES JEUNES
VIVENT ET GRANDISSENT

AVEC LA DRÉPANOCYTOSE,
CONSTRUISENT DES

RELATIONS ET INSERTIONS
SOCIALES DANS LE

CONTEXTE DE LA MALADIE.
FAIRERESSORTIR UNE

EXPÉRIENCE INVISIBILISÉE,
MAIS AUSSI À EXPLICITER

COMMENT, MALGRÉ DE
MULTIPLES CONTRAINTES,

LES PLUS JEUNES RESTENT
ACTEURS DE LEUR MALADIE,
CONSTRUISENT LEUR VIE ET
LEUR AVENIR. LES SCIENCES

SOCIALES ONT AINSI UN
RÔLE À JOUER POUR FAIRE

AFIN D’AMÉLIORER LA
QUALITÉ DES SOINS (JAFFRÉ,

2019).

Etude de cas de 20 patients
et famille volontaires de 10 à
18 ans volontaires (entretien

approfondi) 

1 
adaptation face à la maladie

2
 les relations familiales

3
les activités avec les pairs

4
les projets d’avenir



FINANCEMENT 
MCGRE

APP GENERALISTE
2024

ROLE DES
ASSOCIATIONS

CESAH 
ET 

EDUCATION
NATIONALE

SERVICE SOCIAL

PORTEUR DE
PROJET 

CECILE DUMESNIL
CRMR

CHU ROUEN
ESTELLE AFFAGARD

RELAXOLOGUE
ACORPS

MDPH

MEDECINE DU
TRAVAIL

Qualité de vie et maladie chronique
exemple de collaboration: Globul’ boost

Bien dans sa
tête et bien

dans son corps
pour construire
son avenir avec

la
drépanocytose

ETP et relaxo

scolarité 
et orientation



ETP
APPRENDRE À
CONNAITRE LA
MALADIE POUR

MIEUX VIVRE AVEC

LIEU: HORSCHU : 2 GRANDES SALLES MAISON
DES ASSOCIATIONS ST SEVER ACCESSIBLE

CRÉNEAU: SAMEDI AM 

DEUX GROUPES:PARENTS ET ENFANTS (8/11
ANS) EN MEME TEMPS

THÈMES ABORDÉS
SÉANCE 1 FEVRIER 25 CONNAITRE LE

GLOBULE R
SÉANCE 2 AVRIL 25 LES TRAITEMENTS

3 SÉANCES PRÉVUES ENTRE SEPTEMBRE ET
DECEMBRE 2026

RELAXOLOGIE
APPRENDRE A

SENTIR SON CORPS

A AMÉLIORER:
LE BON RYTHME QUI LEUR

CONVIENT
FIDÉLISER LES PARTICIPANTS
OUVRIR D’AUTRES GROUPES 

ADO JEUNES ADULTES
PARENTS DE NNÉ

Qualité de vie et maladie chronique
exemple de collaboration: Globul’ boost

ETP
Saint Sever



CESAH 
ET 

EDUCATION
NATIONALE

 ORIENTATION
SCOLAIRE ET

PROFESSIONNELLE

Qualité de vie et maladie chronique: Globul’ boost: scolarité
et orientation

lutte contre le handicap invisible

LES ENFANTS
ATTEINTS D’ANÉMIE

CHRONIQUE ONT PLUS
DE DIFFICULTÉS

D’APPRENTISSAGE,
MEME EN L’ABSENCE

DE LÉSIONS
CEREBRALES

FAMILLES PEU
DEMANDEUSES

REPERER ET
IDENTIFIER LES TB

CONTACTER LES
ETABLISSEMENTS
FAIRE CONNAITRE

LA MALADIE

En cours de construction

MEDECINE DU
TRAVAIL

DOCTEUR ROLLIN

ETAT DES LIEUX DE INSERTION DES ADULTES

CONSTRUCTION D’UN PARCOURS AVEC CS COMMUNE 

SUIVI PERSONALISÉ

SERVICE SOCIAL

NEUROPSYCHOLOGUE

ESTELLE AFFAGARD



SURPROTECTION
DE L’ENFANT

MALADE

DESADAPTATION À
L’EFFORT

BILAN EN
MEDECINE DU

SPORT 
D DEBEAUMONT

CHU

PROGRAMME DE
RÉADAPTATION

RECOMMANDATIONS
POUR LA PRATIQUE

DU SPORT
Sédentarité

Ecran
Surpoids

risque de deshydratation
peur de déclencher des

CVO 

eau froide

test sous max pour
eviter de déclencher
une CVO (acidose

lactique)

sport et maladie chronique
exemple de la drépanocytose

S HYDRATER 
RESPIRER
S’ARRETER

SE CHANGER
A SON RYTHME

S’ETIRER
S’ECHAUFFER....

S GUEREIRO MPR
R BENOIST PÉDIATRE

RELAI DE PEC
PROCHE DU

DOMICILE POUR
COACHING DE 12

SEM.
ET POURSUITE DE

L’ACTIVITÉ+++
ADIR? MAISON DE

SANTÉ
NORMANDIE
PEDIATRIE?



au sein des PEMR:
regroupant différentes

maladies rares

en Normandie?

TRANSITION et maladie rare en région
au sein de la

filière fil rougE-
MCGRE

groupe de travail

au sein d’un
établissement

Webinaires
nationaux

prochain oct 2025



maladies inflammatoires et rhumatismale, hémophilie et tb hémostase, asthme,IRC,



CONCLUSIONS

01
FAIRE UN ETAT DES LIEUX DES RESSOURCES DU CCMR
SOLLICITER LE SOUTIEN DE LA FILIÈRE 
SOLLICITER L’AIDE DE PEMR ET DES CRMR NORMANDS 

OSER POSTULER MEME SI TOUT N’EST PAS PARFAIT

CONSTRUISONS DES PROGRAMMES COMMUNS? EN LIEN
AVEC LA VILLE

SPORT ET MALADIE CHRONIQUE
PARCOURS DE TRANSITION

02

03

SAVE THE DATE! 

MERCREDI 24 SEPTEMBRE 2025
17H 22H

SOIRÉE DU CENTRE DE
REFERENCE MCGRE
A DESTINATION DES
PROFESSIONNELS

DINER CONVIVIAL
 


