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Structures ou unités de prise en charge globales qui remplissent |la fonction
de points interdisciplinaires d’acceuil des patients-e-s.

Centre pour toute les maladies rares dont le but est de fournir le plus
rapidement possible un diagnostic aux patient-e-s et de les orienter ensuite
vers le réseau ou le centre de référence approprié pour leur maladie.

Prise en charge des patient-e-s sans diagnostic ou symptomes inexpliqués.

Structure au sein de laquelle les compétences intra-hospitalieres dans
différents domaines sont mises en commun.
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Missions

* Orphanet
* Portail Romand Maladies Rares

Kosek — membre

du gp de coordination
PRMR

Nomenclature Orphane
RSMR

Communication
Collaborations nationales
et internationales

Service de médecine génétique
CGEM

Consultation SIDD

Médecins spécialistes
Programme handicap

Patients Partenaires

\

* Former (Formation pré et post-grade
* Se former (Réunions annuelles,
Congres internationaux

XOsek

Coordination nationale des
maladies rares

Genome center
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Orphanet

* Créé en 1997 par la France O r p h % et

 Référence internationale

\ : Le portail des maladies rares et des
] o ‘ “ (N medicaments orphelins
* Se rVI Ce m U Itl I I n g U e « Aucune maladie n'est trop rare

pour ne pas mériter attention »

Accédez a nos Services

* Fournit des informations sur chague MR &
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* Collecte des informations nationales k 9 8 W

dans 37 pays | ; - |
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* Oriente les patients et leurs médecins f °A e

vers l'expertise

Q Chercher une maladie Cherch
e Acces gratuit pour tous les publics
www.orpha.net
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Orphanet Suisse

Adhésion au réseau Orphanet en 2001
Basé aux HUG
Equipe:
* Dre Loredana D’Amato Sizonenko, coordinatrice depuis 2003

* Martin Arles, chef de projet (100%) depuis le 01.06 2019 (kosek)
» Béatrice Geissbuhler, collaboratrice scientifique (40%) depuis 2008

Reconnaissance par 'OFSP en 2018
Financement actuel par HUG, Kosek, divers dons
privés

Point d’entrée national — orphanet.ch
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; Genéve

orphanet
sy = B

1 nqlﬂlSJI ]

NOUVELLES g
INTERNATIONALES a

Radiz Symposium 2014 -

Epigenomics and Health
Care Policy: Challenges and

italy [7]
Nutrtional Interventions in
Primary Mitochondrial
Disorders: Developing an
Evidence Base - 2-3
December, 2014 - Maryland
USA[]

Point d'entrée Suisse du site ﬂ
Orphanet (www.orphanet.ch)

b - ¥ N N ol

Bienvenue sur le site d'Orphanet Suisse !

Cenepaoep‘eu l n , les nements n docum nts de portée
nationale sur les mala d et los médicaments orphel

Retrou r le site d" Orphanel (w ku orgna ne )l ( | informatios

ie s mal | d s rares, les médicaments pen y omp

n Sui
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Actualités sur les maladies rares en Suisse

Le Conseil Fédéral a approuvé le 15 octobre 2014 le
" Concept national Maladies Rares"




Orphanet Suisse - missions

Collecte d'informations et organisation des processus
nationaux de validation des données concernant les ressources
expertes disponibles au niveau national:

* Les centres experts et les centres de référence (Kosek)

e Activités diagnostiques

e Associations de patients

* Essais cliniques, projets de recherche, registres

e Réseaux

Assurer la mise a jour

Echanges réguliers avec I'équipe coordinatrice et partenaires
internationaux (Téléconférences et réunion annuelle)
Communication au niveau national

‘|dentifier des sources de financement
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FRANCE

AMC - Academisch Medisch Centrum

LUMC - Leids Universitair Medisch Centrum

® RS National Re e ce
Sunnaas Sykehus HF

Centro Materno infantll do Centro Hospitalar do
Porto

S}Qu Clinic de Urgente pentru Copll ‘Sfanta Marla'

(.ompla 0 Hospitalario Universitario A Corufa
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Karolinska University Hospital - Scina

inselspital

THU Paris Nord-Val de Seine - Hopital Xavier
Bichat-Claude Bernard

CHU Pars Nord-Val de Seine - Hopital Xavier
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V= N
=% Nomenclature Orphanet
< i

e Chaque maladie se voit attribuer un code ORPHA unique et stable

e Alignement a d'autres terminologies internationales

e La seule nomenclature spécifique aux maladies rares

e Inclut les définitions

* 9 langues (Cz, En, Es, De, Fr, It, NI, Pt, Pl... traduction en cours JP, CN)

ORPHA number — Fournir un langage commun dans le domaine de |la
S recherche et du développement : différents systémes
peuvent fonctionner ensemble
o T : = . ' al disability
—> Améliorer la visibilité et la reconnaissance des
maladies rares dans les systemes de santé et de
ORPHA:231169 Usher sy

recherche
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Portail Romand Maladies Rares

o© maladies rares

conzultations  générales utiles

Accuel  Malodeset  Informations  Reszources  Actualitézet  Notre équipe Nous
événements etnoz contacter
miszions

= Initié en 2013 - 2014

= Créer une plateforme romande d’information sur
les maladies rares

= Faciliter 'acces aux consultations et aux
professionnels spécialisées en Suisse romande

= ldentifier les besoins des patients pour améliorer
leur prise en charge

= Faire le lien avec les ressources d’aide existantes
en Suisse romande dans le domaine des maladies
rares

UG

Hdpitaux
Universitaires
Genéve

www.infomaladiesrares.ch

Suisse romande et vers les ressources utiles.

Le portail romand d'information sur les maladies rares

Informer et orienter les patients, leurs proches et les professionnels vers les consultations spécialisées en

Contact/Helpline Lundi-Jeud! 9h-12h et 14h-16h
R, 0848314 372 ity 9 email

Bl racebook 3 Twitter

Un partenariat m m

orphanet

Rechercher une maladie, une consultation, un médedin spédaliste.

ex: myopathie, neurologie, nom de médecin

ABOO0EOCEADOR®OMAROCORADOVBIX®D

Lez informetions contenues zur ce site ne sont pes exhaustives, mais zont mizes & jour réguiérement. Nhésitez pes & nous contacter !

Patients et Proches

+ Trouver des informations sur vo

aissent votre maladie

+ Informers

Prochains événements

27 sep 2018 Congrés Grossesses et maladies rhumatismales
BERNE

10 sep 2018 Prochaines rencontres de TASRIMM
Yerdon les 83tns

PPSYYTICY) Groupe omand Lupus
LAUSANNE

3sep 2018 Soirée de rencontre entre parents denfants atteints
de maladie rare

SION (VS;

PYYT R Tl encontre Prader Willi
SAINT - LEGIER (VD)

Voir tous les événements »

Professionnels de la santé

* Orienter les patient:

o Faciliter le travatl enréseau

i 87

Derniéres actudlités

d'automne avec [ASRIMM
1¢ le Syuillet 2018

Proches aidants - enquéte suisse
Posté le 2 ulllet 2018

Formation maladies rares en Valais - prolongation des inscriptions
Posté le 20 uin 2018

Activités ASRIMM

Posté le 23 mat 2018

Voir toutes les actualités »




PRMR - Fonctionnement

Initiative conjointe CHUV — HUG en partenariat avec Orphanet Suisse
Répertoire des consultations spécialisées en Romandie

Ligne téléphonique accessible du lundi au jeudi

Boite email accessible en tout temps

Deux chargées d’écoute et d’information en alternance

Mise en commun des informations — Rapport d’activité et statistiques
annuels

Confidentialité et protection des données

Echanges réguliers entre les chargeées d’écoute
Supervision par les coordinateurs medicaux

Membre du réseau européen des Helplines maladies rares

‘ Uopitau Centre hospitalier
i Universitaires
&) Genéve O r p h O ﬂ 6 ; t universitaire vaudois



PRMR - gouvernance

Centre hospitalier Hpitaux
universitaire vaudois Universitaires
Genéve

Prof Jean-Blaise Wasserfallen )
. . L. Prof Arnaud Perrier
vice-directeur médical i L
. directeur médical
Prof Andrea Superti-Furga i
Ly . . L o Prof Marc Abramowicz
médecin chef du service de médecine génétique L. . R L.
) médecin-chef du service de médecine génétique
Dr Romain Lazor .
s . . . . Prof PY Martin
médecin adjoint du service de pneumologie L. 3 L L.
. médecin-chef département des spécialités de médecine
Prof Michael Hofer )
P . . .. , . Prof M Beghetti
médecin adjoint, Unité Romande d'Immuno-Rhumatologie L . .
g médecin-chef du service des spécialités pédiatriques
Pédiatrique
Prof Andrea Superti-Furga Dre Loredana D'Amato Sizonenko
Alessandra Strom (AS) (0.6 ETP) Layla Motchane (LM) (0.5 ETP)

Centre hospitalier
universitaire vaudois

HG B orphanet



PRMR — Répertoire des consultations CHUV -HUG

Le portai romand est momentanément fermé e lundi. Nous répondons 3 vos appels ef mails du mardh au jeud.

INFO Accueil Maladieset  Informations ~ Ressources  Actudlitéset  Notre équipe Nous
consultations  générales utiles événements contacter

«~ maladies rares

Rechercher une maladie, une consultation, un médecin spécialiste

QIOICIPIGICICIGIOIOICIGIVIVICIRIGIGIO]

Les informations contenues sur ce site ne sont pas exhaustives mais sont mises & jour régulirement. N'hésitez pas & nous contacter |

46 résultats pour lausanne

Tous (46)
Maladies (0) Consultation de mucoviscidose adulte Consultation

Consultations (46) Maladies:
——————————————————  Experts: Laurent NICOD, Alain SAUTY

Consultation de mucoviscidose pédiatrique Consuanon
Maladies:
Experts: Isabelle ROCHAT

Consultation ie multifocale prog i Consultation
Maladies:
Experts: Renaud DU PASQUIER, Matthias CAVASSINI

Consultation multidisciplinaire de la maladie de Fabry Consultation

Maladies:
Experts: Frédéric BARBEY, Luisa BONAFE, Diana BALLHAUSEN, Christel TRAN

Consultation multidisciplinaire de la maladie de Rendu-Osler-Weber Consultatien
Maladies:

Experts: Romain LAZOR, Lucia MAZZOLAI, Christos IKONOMIDIS, Salah Dine

QANADLI, Pierre MONNEY, Alain SCHOEPFER, Florence FELLMANN

Consultation multidisciplinaire Sclérose Tubéreuse de Bourneville Consultation

Maladies:
Experts: Olivier BONNY, Stéphanie CHRISTEN - ZAECH, Romain LAZOR, Hassib
CHEHADE, Jan NOVY, Sébastien LEBON, Florence FELLMANN

Consultation multidisciplinaire du rétinoblastome Consultation

Maladies:
Experts: Francis MUNIER

Consultation de la dysplasie fibreuse des os et du syndrome de Consultation
MacCune-Albright

Mol

Hopitaux

Le portail romand est momentanément fermé le lundi. Nous répondons & vos appels et mails du mardi au jeudi

‘NFO Accueil  Maladi t Ac!uclltéseﬁ Notre équipe
* maladies rares

consultations  générales événements

Rechercher une maladie, une consultation, un médecin spécialiste.
ot
BEeOCOEEEODOOROMNMNOPORODOVWXD»@

Les informations contenues sur ce site ne sont pas exhaustives mais sont mises & jour réguliérement. N'hésitez pas & nous contacter !

46 résultats pour genéve

Tous (46)

Maladies (0) Consultation médico - chirurgicale spécialisée sur l'atrésie des voies
Consultations (46) biliaires

Maladies:

Experts: Barbara WILDHABER, Dominique BELLI, Valérie MCLIN

Consultation

Consultation mucoviscidose adulte Consultation
Maladies:
Experts: Jérome PLOJOUX, Alain SAUTY, Valérie DURAND

Consultation multidisciplinaire de la maladie de Rendu-Osler-Weber Consultanion
Maladies:
Experts: Frangoise BOEHLEN, Kaveh SAMII

Consultation

Consultation multidisciplinaire de la isci pédiatrique
Maladies:

Experts: Constance BARAZZONE ARGIROFFO, Anne MORNAND, Laurent
JARDINIER

Consultation ialisée des tl i lo-i Consultation
Maladies:
Experts: Frangoise BOEHLEN

Consultation spécialisée syndrome de Moebius Consultation

Maladies:
Experts: Giorgio LA SCALA

CeSLA: Centre pour la Sclérose Latérale Amyotrophique et maladies .
apparentées

Maladies:

Experts: Anne-Chantal HERITIER BARRAS, Dan ADLER, Jean-Paul JANSSENS

Consultation spécialisée de la Sclérodermie Consultation

universitaire vaudois
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PRMR — Répertoire des consultatiornz... =====-=
echerche par maladie { === m— '

osteogenése Rechercher

REOOOFPZODDIROPPOPORODOVIROD

Les mrormanons contenues sur ce stte ne sant pas exhaustives mats sont mises A jour régulitrement. N hésttez pas & nous contacter t

Ostéogenése imparfaite

Information médicale

Consultations spécialisées Fiches informatives sur la maladie
Ressources générales Source Orphanet (informations sur les mises & jours et avertissement)
Tout public Professionnel
Article pourtout public Pas de documents disponibles.

= Acces a Orphanet et a son encyclopédie >

Consultations spécialisées en romandie

Source Orphanet, CHUV, HUG, ICHV, HNE

Consultation de l'ostéogenése imparfaite adulte

Centre des maladies osseuses
Hopital orthopédique
Spécialiste(s): Bérengére AUBRY - ROZIER Aline BREGOU Sheila UNGER

Tél: 021 314 52 10
Site internet

= Liste des consultations romandes avec —

Service de médecine génétique

acces direct aux coordonnées et site > S ——
internet

Tél: 021 314 3200

Consultation de génétique
Service de génétique

Spécialiste(s): Armand BOTTANI

Tél: 027 603 48 53
Site internet

Service de Médecine Génétique

DMGL - Département de Médecine Génétique et de Laboratoire

Spécialiste(s): Armand BOTTANI Pierre CHAPPUIS SivFOKSTUEN Loredana
D'AMATO SIZONENKO Ariane GIACOBINO

Tél: 022 37218 55 0223721856
Site internet

Hopitaux

. i itai Centre hospitalier
" gg:f:gzltalres O r p h Oﬂ et mv universitaire vaudois




PRMR — Répertoire des consultations
Recherche par maladie

Acces direct a la fiche tout public

Hopitaux
Universitaires
Genéve

L'ostéogenése imparfaite
Maladie « des os de verre »

Maladie de Lobstein Madame, Momsiewr
Cette fiche est destinde 3 vous informer sur [ostooge-
mmm-nmna_m

Lo maladie """"'"‘d' Wi s i e prckes
(Ydidangstic les points. qui ne vous paciiient pas suffisimment

5 lairs ot 3 demander des. informations supplémentaives.
Las aspects otndtinuas . sur votse cas particulies. £n effet, certaimes informa-
Le la prise en charge, la tioes conteees dars cetto fiche pouvent mo s 0
Vivre avec adaptoes 3 votse cas : i fGut se appeler quo chague
En_savoir plus patient est partiadier. Sed! le madecin peut doaner

ume information indivialiste et adaptoe.

- La maladie

@ Qu’est-ce que l'ostéogenése imparfaite ?

Lostéogenese imparfaite, ou maladie « des os de verre », est une affection génétique,
caractérisée par une fragilité osseuse et une faible masse osseuse a Uorigine de fractures
a répétition, 2 la suite de i bénins. Cette maladie se manifeste trés
différemment d’un malade a lautre : il ne s'agit pas d’'une entité unique mais plutot d'un
groupe de maladies. Ceci est d'ailleurs confirmé sur le plan génétique puisque les progrés
de la biologie moléculaire ont permis de mettre en évidence des anomalies génétiques
variées.

Le terme de « maladie de Lobstein » est parfois utilisé pour désigner l'ostéogenése im-
parfaite. Il est employé plutot pour les formes modérées alors que les formes séveres et
mortelles (létales) sont parfois appelées « maladie de Porak et Durante ».

@ Combien de personnes sont atteintes de la maladie ? Est-
elle présente partout en France et dans le monde ?

L'ostéogendse imparfaite est une maladie rare et U'on compte environ un malade pour 10
000 a 20 000 la de laffection (nombre de malades dans
une population donnée) nes( pas connue avec exactitude. La maladie touche indifférem-
ment les personnes des deux sexes, quelle que soit leur origine géographique.

@ Qui peut en étre atteint ?

La maladie se révéle a un age variable en fonction de sa gravité. Les formes les plus sé-
veres i durant la vie intra-utérine, alors que les formes bénignes peuvent se
manifester uniquement 2 age adulte. Le plus souvent, cependant, les premieres fractures
surviennent au moment de Uacquisition de la marche.

L'ostéogendse imparfaite
Encyclopédie Orphanet Grand Public Maladies Rares Info Services 0156 538136 | 4
Rf pdf | Janvier 2007

orphanet

Centre hospitalier
universitaire vaudois



PRMR — Répertoire des consultations
Recherche par maladie

Acces direct a la

page maladie du site
Orphanet donnant
acces a toutes les
ressources disponibles
(textes, adresses...)

B Hopitaux
= Universitaires
J Genéve

Ostéogenése imparfaite

/ Contrib

Définition

L'ostéogenése imparfaite (Ol) est un groupe hétérogéne de maladies génétiques caractérisées par une fragilité
osseuse, une faible masse osseuse et une tendance aux fractures de sévérité variable.

ORPHA:666
. 13987
Synanymeys): Prévalence: 15110000 e e
Maladic de Lobstein o _
Gk :'u""‘“-l‘ — UMLS: C0023931 C0029434
Maladie de Porak et Durante Actoenii C0268360 1859069
Maladic des os de verre LT i W MeSH: DO10013
o cm10: QT80 e
OMIM: 166200 166210 166220 .
Ostéopsathyrose 166230 259420 259440 610682 Lirs lsees
610915 610967 610968 613848
Résumeé
Epidémiologie

La prévalence est estimée entre 1/10 000 et 1/20 000.

Description clinique

L'age au diagnostic dépend de la sévérité de la maladie. Cing formes cliniques différentes d'0l ont &té identifiées, toutes
ont pour principale caractéristique une fragilité osseuse se manifestant par de multiples fractures spontanées. Le type 2
est Ietal, le type 3 sévére, les types 4 et 5 modérés et le type 1 Iéger (voir ces termes). Le type 1 n'entraine pas de
déformations osseuses, la taille est normale ou un peu petite, les sclérotiques sont bleues et il n'y a pas de
dentinogenése imparfaite (DI ; voir ce terme). Le type 2 se manifeste par des fractures multiples des cotes et des os
longs & la naissance, des déformations marquées, des os longs trapus, une faible densité radiologique des os du crane et
des sclérotiques foncées. Les principaux signes du type 3 sont une trés petite taille, un faciés triangulaire, une scoliose
sévére, des sclérotiques grisatres et une DI. Dans le type 4, Ia petite taille est modérée, la scoliose Iegére 8 modérée, les
sclérotiques sont grisatres ou blanches et il existe une DI. Le type 5 est caractérisé par une petite taille légére &
modérée, une luxation de la téte radiale, des membrane interosseuses calcifiées, des cals osseux hypertrophiques, des
sclérotiques blanches et I'absence de DI. Il existe d'autres types (6 a 9), génétiquement différents, mais cliniguement
semblables aux types 23 4.

Etiologie
Dans 95 % des cas, I'0l est due a des de ission autc dominante des génes COLIAlet COLIAZ
(17921.33 et 7q21.3), codant pour les chaines alphal et alpha2 du collagéne de type 1; les cing formes clini d'ol

. Informations supplémentaires

Article pour tout public
Deutsch (2015, pdf)
Svenska (2017)
Erancais 2006 pdf)

Professionnels

> Information résumée

Greek (2010 pdf)
Slovak (2010, pdf)
Polski 2010 pdf)

> Conduite a tenir en urgence
Deutsch (2008, pdf)

English 2008, pdf)

Erancais (2008 _pdf)

Polski 2008, pdf)

Espanol (2008 pdf)

Italiano (2008, pdf)
Portugués (2008 pdf

> Conduite a tenir pour
I'anesthésie

English (2012, pdf)

> Article de synthése
Fr: 7,

> Recommandations pour la
pratique clinique
Fran 016)

> Guide pour le test génétique
English (2013 pdf)

> Revue de génétique clinique
English (2013)

‘ Informations complémentaires

natant Stra lidee 3 rac musstinne |l aviets sucei dac farmac sitncaminies rhracchae nar midtstinne dec mEnac

orphanet

maladie cette maladie maladie
> Classification(s) (3) > Centres experts (207) > Projets de recherche (23)
> Géne(s) (15) > Tests diagnostiques (87) > Essais cliniques (2)
> Publications dans PubMed > Associations (42) > Registres/bases de données
(16)
> Autre(s) site(s) internet (16} > Médicament(s) orphelin(s) (2)
> Réseaux (14)
Services sociaux spédialisés
> Annuaire Eurordis
Centre hospitalier

universitaire vaudois




PRMR —

_Reépertoire des ressources utiles

= Liste des ressources utiles (GE et VD),
classés par catégories

= Acces direct aux sites internet des
ressources ou autres documents utiles

Hopitaux
Universitaires
Genéve

ﬁ

Accompagnement social et psychologique
Aide administrative et juridique
Aide et soins & domicile
Associations en Suisse

Assurances sociales

Consultations et tests diagnostiques
Forums de discussion

Handicap

Médicaments orphelins

Proches aidants

Recherche et essais cliniques

Acc g 1t social et psychologique

Prestations du centre médico-social vaudois

Service éducatif itinérant genevois - accompagnement éducatif et psychologique des enfants

Besoins spéciaux de la petite enfance - Pro Infirmis Vaud

1t des personnes avec déficits ou
dans le canton de Vaud

Fondation de Vernand - ac
troubles du dével

Service psychosocial Pro Mente Sana pour malades psychigues
Groupe d'accueil et d’action psychiatrique Graa
Groupes d'entraide Graap pour malades psychiques dans le canton de Vaud

Fondation As'trame - soutien aux familles vaudoises face & la maladie et au deuil

Association le PA.S. - soutien aux enfants vaudois face & la maladie et au deuil

Resiliam - association de soutien psychol aux enfants

voise d'aide 3 lor psychol

Ir res - association

Intervalle - maison pour les parents d'enfants h lisés au CHUV

Pro Juventute Suisse - fondation pour les enfants et les jeunes

Aide administrative et juridique
Aide administrative centre médico-social vaudois

Aide administrative pour la petite enfance - brochure BSPE Pro Infirmis Vaud

Assistance et curatelle du Graap pour troubles psychiques
Conseil juridique de Pro Mente Sana pour malades psychiques

Service social de l'association suisse romande contre les hies ASRIM

Centres de conseil en assurances sociales de Procap

Service juridigue d"intégration handicap
Handicap que faire? questions juridiques et administratives Pro Infirmis

Aide-conseil de Fragile Suisse pour personnes avec lésions cérébrales

Financement des prestations de soins - Pro Infirmis

Médiation santé handicap du canton de Vaud

Aide et soins a domicile
Association suisse des services d'aide et de soins & domicile
AVASAD - association vaudoise d'aide et de soins & domicile

IMAD - institution genevoise de maintien 3 domicile

CS! - coopérative genevoise des soins infirmiers

Chaperon rouge - service de garde d'enfants de la croix-rouge genevoise

Centre hospitalier
universitaire vaudois
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PRMR — Nous contacter

Contact/Helpline Lundi-Jeudi 9h-12h et 14h-16h

ou par

R, 0848 314 372 (i) ™M emaiil

ﬂ Facebook G Twitter

Plus de 1000 demandes. En constante augmentation.

Hopitaux -
Universitaires Centre hospitalier
|=m Gglr:/é\;el o O rp h On e t mv universitaire vaudois



PRMR — qui et pourquoi?

Les utilisateurs Les motifs de demandes
60%
i i Sdi %) )
50% Orientation médicale (53%) 103
40% Information sur la maladie (12%) I 23
3% | Besoin de soutien (12%) N 24
20%
10% Autres (10%) I 20
0% | | m R | 1 ™ m . . o
o Prolesso Kssoitat Assistance sociale (4%) HE 8
Malades Proches Autres nnels Médecins ons Contact avec association (4%) HE 7
santé patients
Recherche 2%) W 3
N 2014-2015 53% 31% 5% 5% 3% 3%
2016 51% 32% 5% 4% 5% 3% Probleme d'assurance LaMAL (2%) W 4
2017 48% 30% 9% 6% 4% 3% Assistance juridique (1%) § 2
m 2018 45% 34% 4% 7% 7% 3% 0 20 40 60 80 100 120
m2014-2015 = 2016 2017 m2018 Nb de demandes
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Service de génétique médicale (SMG) et
centre de génomique meédicale (CGEM)

Un partenaire clé pour la prise en charge des patients sans diagnostic

Hl lwlg ‘f!, ]

|

Médecin de
spécialité no 1

| e |
\_‘ ﬂj b!ll' k-;

«Genome Board» — consilium multidisciplinaire

Hdpitaux
Universitaires
Genéve



COnSU |tat|0n Sl D D = «Symptomes Inexpliqués, Diagnostic Difficile»

Initiee en 2017, réorganisée en 2019 “

Demandes

Coordonnée par Dr J. Stirnemann et Prof J. E""“I””G
Serratrice (Service de médecine interne E—
générale) » Maladiis Rares
Prérequis: lettre de médecin traitant avec itro-HUG Phase de tr/

une question posée + éléments du dossier [ ophoniave |
meédical (consentement du patient si /\
besoin) Mleales)/ PR "o
Hospitalisation de jour a I'Unité E .l-

. , . . xplorations
d’Intervention et Thérapie Breve (UITB) complémentaires
Réunion de Concertation Pluridisciplinaire |
(RCP) B

Hopitaux » A
w ggyg\;g'ta"es Médecin Spécialité(s) Prise en charge

traitant Médicale(s) Fonctionnelle HUG



Réseau de médecins spécialistes HUG

«Focus groupe maladies rares»

INFO Accueil Maladieset  Informations ~ Ressources  Actualitéset Notre équipe Nous INFO Accueil - Maladieset  Informations  Ressources  Actudlitéset - Notre équipe  Nous
. : o ° oo . Itati éné i évé
) maladies rares consultations  générales utiles événements mei; s,:::s contacter P maladies rares consultations  générales utiles événements ms:: zgrs1 . contacter

Rechercher une maladie, une consultation, un médecin spécialiste.

e

Rechercher une maladie, une consultation, un médecin spécialiste.

R -

®EeOCOEEEHOIROMNOPOREDOVVWXVE

Les informations contenues sur ce site ne sont pas exhaustives mais sont mises a jour réguliérement. N'hésitez pas a nous contacter !

(QICICICICICICIGIOIOINIGI U INICICICIISIUIOII e

Les informations contenues sur ce site ne sont pas exhaustives mais sont mises a jour réguliérement. N'hésitez pas a nous contacter !

47 résultats pour Genéve 47 résultats pour Genéve
Tous (47) Tous (47)
Maladies (0) Consultation mucoviscidose adulte Consultation Maladies (0) Consultation spécialisée de I'hypertension pulmonaire chez l'enfant Consuitation
Consultations (47) Maladies: Consultations (47) Maladies:
Experts: Valérie DURAND, Jérome PLOJOUX, Alain SAUTY Experts: Maurice BEGHETTI
Consultation multidisciplinaire de la maladie de Rendu-Osler-Weber Consultation Programme Hypertension Pulmonaire Consultation
Maladies: Maladies:
Experts: Kaveh SAMII, Frangoise BOEHLEN Experts: Frédéric LADOR, Maurice BEGHETTI, Monika SORGE MAITRE
Consultation dela isci pédiatrique Consultation Consultation multidisciplinaire des voies aériennes Fonsuliation
Maladies: Maladies:
Experts: Anne MORNAND, Constance BARAZZONE ARGIROFFO, Nadége GABENT Experts: Igor LEUCHTER, Anne MORNAND, Constance BARAZZONE ARGIROFFO
Consultation spécialisée des péni llo-i Consultation Consultation des maladies auto-immunes avec atteinte cutanée Consuliation
Maladies: Maladies:
Experts: Frangoise BOEHLEN Experts: Emmanuel LAFFITTE
Consultation spécialisée syndrome de Moebius Consultation Consultation spécialisée des lipides chez 'enfant Consultation
Maladies: Maladies:
Experts: Giorgio LA SCALA Experts: Nathalie BRUN
Consultation spécialisée de la Sclérodermie Consultation Consultation des hémoglobinopathies Consultation
Maladies: Maladies:
Experts: Carlo CHIZZOLINI Experts: Kaveh SAMII
Consultation spécialisée du déficit vestibulaire bilatéral Consultation Centre de référence de I'hémophilie et autres maladies hémorragiques Consultarion
Maladies: Maladies:
Experts: Nils GUINAND, Héléne CAO-VAN, Angélica PEREZ FORNOS, Ariane Experts: Pierre FONTANA, Francoise BOEHLEN
GIACOBINO
Ani Clinique des vascularites et lupus Consultation
H (o] Pltau X ) Centre des maladies trophoblastiques Consultation Maladies:
Universitaires Maladies: Experts: Carlo CHIZZOLINI
Genéve Experts: Patrick PETIGNAT, Ginette ROSSEEL, Manuela UNDURRAGA
MALINVERNO, Anne-Laure ROUGEMONT-PIDOUX, Jean-Christophe TILLE
CeSLA: Centre pour la Sclérose Latérale Amyotrophique et maladies Consuliation




Programme Handicap HUG

UG

Hdpitaux
Universitaires
Genéve

améliorer la prise en soins des personnes en situation de handicap
(PSH) aux HUG

faciliter la communication entre les différents intervenants
assurer la coordination des prises en charge intra-extra HUG
former et désigner des référents handicaps médico-soignants
identifier les besoins spécifiques en santé des PSH

favoriser la collecte de données statistiques et épidémiologiques

AC Héritier_ 2020



Personne en Situation de Handicap (PSH) avec handicap mental (= déficience
intellectuelle), troubles du spectre de l'autisme (TSA), paralysie cérébrale
(infirmité motrice cérébrale IMC), polyhandicap

2 infirmiers référents handicap, pédiatrie / adulte: L Jardinier / | Royannez (150%)
1 médecin référent handicap: AC Heéritier (60%)
consultation.handicap@hcuge.ch (SMPR)

Secteur Adultes: 788 patients. En moyenne/j: 40 mouvements, dont 2/3 en
psychiatrie; simultanément 4 patients hospitalisés soins aigus, 20 soins
chroniques

Programme de Formation des soignants

Hopitaux
; Universitaires
Genéve AC Héritier_ 2020



Programme Handicap HUG

» Pages web (tapez “HUG handicap”)

PROFESSIONNELS ACCUEILLIR UN PATIENT EN SITUATION DE
DE LA SANTE HANDICAP

PATIENTS & VISITEURS

O

4 Partager =] Imprimer

PROFESSIONNELS DE SANTE -

X

LES PERSONNES CONCERNEES

PRISE EN CHARGE D'UN PATIENT

a9

Le programme handicap HUG s’adresse en particulier aux
DEMANDER UNE ANALYSE patients adultes en situation de handicap qui présentent une

déficience intellectuelle (retard mental), des troubles du
ACCUEILLIR UN PATIENT AVEG UN spectre de I'autisme, ou un polyhandicap. Les personnes
HANDICAP OU UN DEFICIT concernées bénéficient d'une procédure d'accueil simplifiée

aux urgences et d'une prise en charge adaptée a leurs

PATIENT EN SITUATION DE besoins spécifiques.

HANDICAP
| Hopitaux https://www.hug-ge.ch/accueillir-patient-situation-handicap
; m Universitaires
| Geneéve

AC Héritier_ 2020



FICHE D’ADMISSION
POUR ENFANT/ADULTE EN SITUATION DE HANDICAP

A remplir par patient / institution / famille. Remplie le:

Vaccination (tétanos, grippe...)

IS LIt O -
Lieu de vie:
Nedetal.: .
Référentinfirmior: ...
NC e 81T
Mail:

Assurance maladie: .
N° Assuré:
Al:[" non [T oui,

Médecins traitants: . Référent ar:
N° de tél. portable: ... NOe taL:
Mails: Parents/famille:

N°detal.: ..
Mai: .
Personne a prévenir

Curateur de soin
N° de tél. portable: ..
Mail: N

Surveillances particuliéres
[~ Peau ...
[~ Autres:

Précautions particuliéres (example: ne supporte pas d'étre touché, ne supporte pas le bruit)

Conseils pour entrer en contact avec la personne (toucher, regard, distance, etc.)

Handicap Troubles du comportement: [~ oui [~ non
| Mental/psychique | Moteur/physique Troubles da la communication: [~ ou [~ non
| Sensoriel (vue, ouie, stc.) Risque de[~ fugue [~ chutes

| Polyhandicap [~ Auto-agressivité [~ Hétéro-ag
Allergies R i icip
Medicamenteuses: . [~ non [~ oui {Si oui: 2 joindre au présent documeant)

Communication
[CParle [T Mots [~Sons [~ Entend [~ Comprend [~ Signe

Moyens auxiliaires de communication: [~ Ordinateur [~ Pictogrammes [TAUIeS: ..
Soins

Echelle de Iz douleur habituglie:| oui | non. Sioui, laquelle:
Respiration [71 02 débit LItra/min = [T AURTES . L
Mobiité: [~ Dépendant [~ Assis [~ Debout [~ Marche

Alimentation: [~ Par labouche [T ParPEG [T Par PEJ. Eau épaissie: [T oui [T non

Type d'alimentation / régime / texture: ... .
Autres soins: ...

Elimination

Incontinence urines:| oui | non. Incontinence selles:| oui | non.

[~ Protection [~ Condom [T Sonde UiNaire [ AURTES . L e 1
Epilepsie

Facteurs déclenchants . R ———
Déroulement das crisas (signes précurseurs, manifestations principales, durée, etc.): ..

FIEQUENCE OS5 CIISES T ..
Attitude face 2 la crise et TTT (selon carte de TTT 2 joindre au document)

Manifestations habituelles pour exprimer Prise en charge: que faire?
1. Doulaur . S — 1. U ———
ZUANXIBtE 2.

3. Inconfort E—— 3. E————————
4.

5. Bien-étre 5

Moyens auxiliaires

A prévoir: Vient avec:

[~ Chambre seule I~ Vue/lunattes

[~ Chambre 3 deux lits [~ Ouie/appareil

[~ Barriéres de lits [~ Casque de protaction

[ Lit adapté/spécial [ Lit adapté/spécial

[ Lit pour accompagnant [~ Objet transitionnel

[~ Coussins de positionnement [~ Coussins de positionnament

[~ Contentions [~ Contentions

[~ Attalles [ Attelles

[ Fauteuil routant manuel ™ Fauteuil roulant manuel

[~ Rollator [ Fauteuil roulant électrique

[~ Autres: .

TIT madi nteux habituel et posolog
Joindra carte de traitement at apporter les traitements particuliers (pas piluliers, mais boites )

Hopitaux
Universitaires
Genéve

AC Héritier_ 2020

Transport de retour
[~ Contacter au plus tt I'établissement pour le transport du retour
| Commande de retour en ambulance par les HUG avec ordonnance | assis | couché

Commentaires

Référents infirmiers HUG pour les enfants / adultes en situation de Handicap avec déficience intellactuslle
Pédiatrie: Laurent Jardinier 079 553 02 11, laurent jardinier@hcuge.ch
Adultes: Isaballe Royannez 079 553 22 96, isabelle.royannez@hcuge.ch




Patients Partenaires

» Pages web
(tapez “HUG patient partenaire”)

Hopitaux
Universitaires
Genéve

PATIENTS
PARTENAIRES

QUI SOMMES NOUS?

DERNIERES ACTUALITES

LE PROJET ET L'EQUIPE

PATIENTS PARTENAIRES. QU'EST-CE
QUEC'EST?

DECOUVREZ LE PARTENARIAT AUX HUG

DECOUVREZ LA CARTE INTERACTIVE
DES ACTIONS

SOUMETTEZ UNE IDEE OU UNE ACTION

DEVENEZ PARTENAIRES

LA RECHERCHE VOUS INTERESSE ?

REGARDS CROISES SUR LE
PARTENARIAT

GROUPE DE DISCUSSION PATIENTS,
PROCHES ET PROFESSIONNELS HUG

PATIENTS PARTENAIRES

RESPONSABLE

MISSION DU PROJET PATIENTS PARTENAIRES

Le projet Patients partenaires (PP) de la stratégie 20/20, soutenu par la Direction générale des HUG, a pour
objectif de développer la culture institutionnelle du partenariat & chaque étape de la prise en charge du
patient, dans toutes les spécialités de soins, mais aussi dans les domaines tels que I'hotellerie,

I'enseignement, la recherche clinique, la prévention primaire ou |'organisationnel.

Ce projet se déploie avec |'élaboration du modéle relationnel PP HUG, la création d'une plateforme de
partenariat, le recrutement permanent de patients et d’aidants et par la mise en valeur et en réseau du
partenariat existant aux HUG. La création et I'enseignement du partenariat sont produits par un
accompagnement des patients, des aidants et des professionnels.

Vous étes un patient ou un aidant et vous avez récemment fréquenté les HUG ? Souhaitez-vous
contribuer a I'amélioration de la qualité des prestations de I'hépital ?

La plateforme Patients partenaires organise des groupes de discussion et convie des patients, des
aidants, des professionnels concernés par la thématique & venir partager leur expérience.

Ces séances sont gratuites , une inscription est demandée :

= soit directement en ligne au moyen du formulaire

= soit auprés de Sylvie Touveneau, cheffe du projet Patients partenaires par tél +41 (0)79 553 01 68




Centre Maladies Rares - Renforcer les synergies intra-HUG

CMR — Centre Maladies Rares

36 itaux PRMR — Portail Romand d’Information sur les maladies rares
niversitaires SMG — Service de Médecine Génétique
Genéve

CGEM — Centre de Génomique Médicale
Cns SIDD — Consultation «Symptémes Inexpliqués, Diagnostic Difficile»



En PRATIQUE...pour un avis dg ou une orientation médicale

Contact/Helpline Lundi-Jeudi 9h-12h et 14h-16h

ou par

R, 0848 314 372 ity ™M email

contact@infomaladiesrares.ch

Hopitaux
Universitaires
=l Genéve



Formation pré et post-grade (génétique médicale, pédiatrie, autres
spécialités médicales)

CAS HES-SO en coordination interdisciplinaire et interprofessionnelle
en maladies rares et/ou génétiques — Sion (2 collaborateurs HUG)

Formation continue AGAM (association genevoise des assitant-e-s
médicaux)

Formation continue Prolnfirmis, ProCap
Mettre en place des synergies avec la Faculté de médecine

Echanges avec les partenaires internationaux (congres, réunions,...)

Hopitaux
; Universitaires
Cenéve



* Larévolution de la médecine génomique et médecine de précision
contribuent a I'identification de nouveaux genes et a la compréhension des
mécanismes des maladies permettant d'améliorer encore la prise en
charge des patients.

* Depuis presque 2 ans, les HUG et 'UNIGE, avec d’autres partenaires
institutionnels nationaux, ont fondé le centre du génome (Health 2030
Genome Center) au Campus Biotech. Il s’agit d’'un centre d’expertise et de
synergie pour plusieurs groupes de recherche travaillant sur la génomique
humaine afin d'explorer pleinement la génétique des maladies et
d'identifier les cohortes de patients atteints de maladies rares.

Hopitaux
Universitaires
Cenéve



Membre du groupe de coordination de la kosek

PRMR

Convention de partenariat Orphanet Suisse - Kosek

Nomenclature Orphanet (Codes Orpha) et Registre Suisse

Mieux documenter le nombre et l'itinéraire clinique des patients sans
diagnostic

Accompagner les médecins spécialistes dans les procédures de
désignation des centres de référence

Communication

Collaborations nationales et internationales

Hopitaux
; Universitaires
Cenéve



Coordination entre Centres Maladies Rares (CMR) >|d<osek

UG

Groupe de
coordination

Hdpitaux
Universitaires
Genéve

\\F

CMR°3

Coordination pour :

- Lelles portail(s) d’'informations et la/les
helpline(s)

- La mise sur pied des Centres Maladies Rares

La prise en charge clinique

La formation continue

- La recherche

EN COLLABORATION AVEC LES
ORGANISATIONS DE PATIENT/ES

Répartition des taches : organisation entre
Centres Maladies Rares (Centre coordinateur)

CMR = Centre Maladies Rares
Org. Pat. = organisation de patient/es




Codes Orpha et Registre Suisse des Maladies Rares

Favoriser la collecte de données statistiques et épidemiologiques
Rendre visible les patients dans DPI — codes Orpha
Obtenir le consentement signé des patients pour le RSMR

rsmps

registre suisse
des maladies rares

ISPM Universitat Bern

Phase initiale en 2020

| Hopitaux
Universitaires
¥ Genéve

Le Registre suisse des maladies rares (RSMR) est un registre national. Tous les patients
avec une maladie rare diagnostiquée, sauf le cancer, domiciliés en Suisse sont
répertoriés. Les données ainsi recueillies permettent d’étudier plus précisément
I’étendue et la fréquence des maladies rares en Suisse. Son objectif est d’améliorer le
traitement des patientes et des patients a long terme.

Le RSMR devrait également devenir un point d’accueil pour les chercheurs et ainsi
faciliter la participation des patientes et des patients suisses aux études cliniques
nationales et internationales.



Collaboration CHUV-HUG dans le cadre du PRMR
Helpline Seltene Krankheiten de ZH

Malattie Genetiche rare dans le Tessin

Centres experts suisses dans le cadre d’Orphanet Suisse

Associations de patients



Orphanet International

Réseau Européen des Helplines Maladies Rares (ENRDHL) (réunion et
enquéte annuelles)

Maladies Rares Info Service en France

Rare 2030.eu — Panel d’experts d’'une étude prospective afin de
proposer des recommandations politiques pour un avenir meilleur
pour les personnes vivant avec une maladie rare

Hopitaux
Universitaires
Genéve



Presse - Média

Conférences/Présentations grand public et professionnels

Stands (Journée Internationale des MR, Planete Santé, Les Automnales)
Production et distribution de dépliants

Articles

Prévoir une campagne d’information (pharmacies, cabinets médicaux,...)

Hopitaux
Universitaires
Genéve



Merci pour votre attention

Hopitaux
Universitaires
Genéve



