Centres maladies héréditaires du métabolisme

Journée labellisation
18 mars 2022

S rad : lfes gl .
Cu;;.n..:ll:.‘:-:n:-rdnﬁna!{'l_r des e O IS e I d.
Maladies Héréditaires du Métabolisme Filiedre nationale de santé ma a IES rarES



MALADIES PRISES EN CHARGE

Pathologie des acides aminés et des protéines

* déficits du cycle de l'urée

* aciduries organiques

* anomalies du métabolisme de la biotine

* anomalies des acides aminés ramifiés

* anomalies du métabolisme de la phénylalanine et de la tyrosine
* anomalies du métabolisme de I’histidine

* anomalies du métabolisme de la lysine et du tryptophane

* anomalies de la reméthylation et du métabolisme des acides aminés ramifiés
* anomalies du métabolisme des cobalamines

* anomalies du métabolisme de la sérine et de la glycine

* anomalies du métabolisme de 'ornithine et de la proline

* anomalies du transport des acides aminés

* anomalies du cycle du glutathion

* anomalies du métabolisme des peptides

Pathologie du métabolisme des glucides

* anomalies du métabolisme du galactose et du fructose
* anomalies de la néoglucogénese

* glycogénoses

* anomalies du métabolisme du glycérol

* anomalies du métabolisme des pentoses

* anomalies du transport du glucose
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Pathologies du métabolisme énergétique

* anomalies mitochondriales

* anomalies de 'oxydation des acides gras et de la cétogenese
* anomalies de la cétolyse

* anomalies de la biosynthése de la créatine

Filnemus

Filiere Neuromusculaire

Pathologies lysosomales

* mucopolysaccharidoses (MPS)

* lipidoses: déficit multiple en sulfatases (Austin), maladie de Fabry, maladie de Farber, maladie
de Gaucher, gangliosidoses, maladie de Krabbe, leucodystrophie métachromatique, maladies de
Niemann-Pick, maladie de surcharge en esters du cholestérol, maladie de Wolman

* glycogénose: glycogénose de type 2 (maladie de Pompe)
* oligosaccharidoses et glycoprotéinoses: aspartyl glucosaminurie, fucosidose,

galactosialidose, alpha mannosidose, béta mannosidose, mucolipidoses, Schindler / Kanzaki,
sialidoses

* anomalie du transfert lysosomal: cystinose, maladie de Danon, maladie de Salla
* céroide-lipofuscinoses neuronales

* autres maladies lysosomales: pycnodysostose, syndrome de Papillon-Lefévre, syndrome
de Chediak-Higashi

Pathologie du métabolisme peroxysomal
Anomalies congénitales de la glycosylation

Anomalie du métabolisme des neurotransmetteurs



CRITERES POUR LA LABELLISATION 2016

Centre coodonnateur Centre constitutif Centre de compétence
File active minimale 150 75 25
Seuil d’activité requis
i 300 150 /
(consultations et/ou HDJ par an)
IP pour au moins 2 projets de recherche (pour la France par ex.) IP pour au moins 1 projet de recherche (pour la France par ex.)
Recherche sur les 5 derniéres années sur les 5 derniéres années /
Publications dans le champ des maladies rares concernées Publications dans le champ des maladies rares concernées

Elaboration et participation aux guides de bonnes pratiques et/ou PNDS
Remplissage de la BNDMR
Organisation de RCP
Mise en ceuvre de programmes d’ETP
Implication dans les groupes de travail

Expertise
(pas de seuil minimal)

Reconnue par
le CRMR coordonnateur

Enseignement et Formation

Valorisation par des enseignements (DU/DIU
(pas de seuil minimal) P g (DU/DIV) /

Actions de coordination (plan d’actions, communication, lien avec
Coordination la filiere Participation a la mission de coordination
Actions réalisées avec les associations

Participation ala
mission de coordination
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COORDINATION DES CENTRES MALADIES HEREDITAIRES DU METABOLISME 2018-2022

. CR coordonnateur: AP-HM, Marseille, Pr CHABROL Brigitte

O CR - Hospices Civils de Lyon, Dr GUFFON Nathalie
CR - CHU Lille, Dr DOBBELAERE Dries
CR — CHU Nancy, Pr FEILLET Francois
CR —-APHP, Paris, Pr DE LONLAY Pascale
CR - APHP, Paris, Dr MOCHEL Fanny
CR - CHU Toulouse, Dr BROUE Pierre
CR - CHU Tours, Pr LABARTHE Francgois

[[] cC-CHU Angers, Dr BARTH Magalie CC — AP-HM, Marseille, Pr LANCON Christophe

CC — CHU Amiens, Dr MORIN Gilles CC — CHU Montpellier, Pr ROUBERTIE Agathe
CC — CHU Besanc¢on, Dr ALTUZARRA Cécilia CC — CHU Nantes, Dr KUSTER Alice

CC — CHU Bordeaux, Dr LAMIREAU Delphine CC — CHU Paoitiers, Dr LE GUYADER Gwenaél
CC — CHU Brest, Dr SACAZE Elise CC — CHU Reims, Dr BEDNAREK Nathalie

CC - CHU Caen Cote de Nacre, Dr ARION Alina CC — CHU Rennes, Dr DAMAJ Léna

CC - CHU Dijon, Dr HOUCINAT Nada CC — CHU Rouen, Dr TORRE Stéphanie

CC - CHU Grenoble, Dr BESSON Gérard CC — CHU Saint Etienne, Dr GAY Claire

CC - CHU Lille, Dr MOREAU Caroline CC — CHU Strasbourg, Pr ANHEIM Mathieu

CC - CHU Limoges, Dr LAROCHE Cécile CC — Hopitaux Univ. Strasbourg, Dr ABI WARDE Marie-Thérese
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COORDINATION DES CENTRES MALADIES HEREDITAIRES DU METABOLISME 2018-2022

v Mise en place d’une RCP nationale « RCP CoMMet » a destination des CR et

CC MHM 8.
Bimensuelle aen T S T
Présence de cliniciens, de biochimistes et de généticiens N
En 2021, +30 dossiers ont été discutés i e
: v»:,,/ { e J;';,
=t " g
3 @ f;*‘?' ‘

v Organisation et mise en place, en lien avec la filiére, du circuit pour I’envoi
des échantillons sur les plateformes de STHD AURAGEN et SeqOIA
Bindmes référents: Dr Cano et Dr Acquaviva (AURAGEN) / Pr Schiff et Pr

Benoist (SeqOIA)

Seditarencu @ S
me < maladies rares



COORDINATION DES CENTRES MALADIES HEREDITAIRES DU METABOLISME 2018-2022

v" Coordonnateur du projet de recherche MHMRS-QolL: Déterminants de I'état de santé et de la qualité de vie des patrents

et parents de patients atteints de MHM diagnostiquées au cours de leur enfance et nécessitant un régime restrlcyf et
spécifique (PHRC)

o Health Status of French Young Patients with Inborn Errors of Metabolism with Lifelong Restricted Diet. B
Cano A, Resseguier N, Ouattara A, De Lonlay P, Arnoux JB, Brassier A, Schiff M, Pichard S, Fabre A, Hoebeke C, Guffon N, Fowlhoux ﬂ s
Broué P, Touati G, Dobbelaere D, Mention K, Labarthe F, Tardieu M, De Parscau L, Feillet F, Bonnemains C, Kuster A, Labrune P, Barth M
Damaj L, Lamireau D, Berbis J, Chabrol B, Auquier P. J Pediatr. 2020 May;220:184-192.e6.

o Determinants of Quality of Life in Children with Inborn Errors of Metabolism Receiving a Restricted Diet.
Ouattara A, Resseguier N, Cano A, De Lonlay P, Arnoux JB, Brassier A, Schiff M, Pichard S, Fabre A, Hoebeke C, Guffon N, Fouilhoux A,
Broué P, Touati G, Dobbelaere D, Mention K, Labarthe F, Tardieu M, De Parscau L, Feillet F, Bonnemains C, Kuster A, Labrune P, Barth M,
Damaj L, Lamireau D, Berbis J, Auquier P, Chabrol B. J Pediatr. 2022 Mar;242:192-200.e3.

o Individual and family determinants for quality of life in parents of children with inborn errors of metabolism requiring a restricted diet:
a multilevel analysis approach.
Ouattara A, Cano A, De Lonlay P, Arnoux JB, Brassier A, Schiff M, Pichard S, Fabre A, Hoebeke C, Guffon N, Fouilhoux A, Broué P, Touati G,
Dobbelaere D, Mention K, Labarthe F, Tardieu M, De Parscau L, Feillet F, Bonnemains C, Kuster A, Labrune P, Barth M, Damaj L, Lamireau D,
Berbis J, Auquier P, Chabrol B. En révision dans J Pediatpr.

o 4eme article a venir (pas multicentrique)
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COORDINATION DES CENTRES MALADIES HEREDITAIRES DU METABOLISME 2018-2022

v Co-coordonnateur avec le CRMR de Tours de la « Cohorte francaise des enfants porteurs de la forme infantile de la
maladie de Pompe et diagnostiqués depuis 2004

Tardieu M, Bernoux D, Cano A, Cudejko C, Pichard S, Brassier A, Schiff M, Feillet F, Rollier P, Mention, Fouilhoux A, Espil C, Eyer D, Huet F,

Walther-Louvier U, Barth M, Neveu J, Ropars J, Roubertie A, Touati G, Caillaud C, Froissart R, Hoebeke C, Champeaux M, Labarthe F,
Chabrol B

En cours
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COORDINATION DES CENTRES MALADIES HEREDITAIRES DU

METABOLISIME 2018-2022 ;

PNDS

MCAD et autres déficit de la Béta oxydation
Octobre 2021

Déficits du cycle de l'urée
Juin 2021

Leucinose
Mai 2021

Acidurie glutarique type 1
avril 2021

Hyperinsulinisme congénital
Octobre 2020

Aciduries organiques : Acidémie Méthylmalonique et Acidémie Propionique
Juillet 2020

Phénylcétonurie
Mai 2018

9 Maladies rares
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Filiére nationale de santé
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Filiédre nationale de santaé

Protocole National de Diagnostic et de Soins (PNDS)
Acidurie glutarique type 1

Armiirmmmmbmies anliaedifla -

olisme CHU La Timone Marseile
Il a sard da base & I'élaboration du PNDS Acidurie (utarigue de type 1
Le PNDS est téléchargeable sur le site de la flilikre G2M

Filiere de Santé Maladies Rares G2M

Avril 2021

Filiére de Santd Maladies Raras G2M / Avril 2021
S




COORDINATION DES CENTRES MALADIES HEREDITAIRES DU METABOLISME 2018-2022

v Coordonnateur du programme d’ETP « Maladies neuro-métaboliques traitées par régime cétogéne »
(Maladies mitochondriales, déficit en PDH et déficit en GLUT-1)
Programme interfiliere G2M/FILNEMUS
Contenu accessible a tous les centres
Transformation digitale prochaine C\MMet

Centre Coordonnateur des

9 Ma\adjes rares
Hereditaires du
Métabolisme

Filiére nationale de santé Filnemus
Filiere Neuromusculaire
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Dépistage néonatal

Depuis 1972 en FRANCE, pres de
35 millions de nouveau-

nés ont bénéficie d'un ou
plusieurs dépistages.

Environ 25 000 enfants

malades ont été repérés et
traités , soit 1/1348

Le dépistage néonatal en France

Historique
_ F . »
FT723 PHENYLCETONURIE (1/15000) =rs
<
HYPOTHYROIDIE CONGENITALE (1/4000) Toe av. oo
Y%e\S'

DREPANOCYTOSE dans les DROM / COM

HYPERPLASIE CONGENITALE DES SURRENALES (1/18000) a-"-‘l-?:::‘
DREPANOCYTOSE en métropole (pop a risque)

MUCOVISCIDOSE (1/4000)

DEPISTAGE DE LA SURDITE

2021 : Déficit en MCAD




COORDINATION DES CENTRES MALADIES HEREDITAIRES DU METABOLISME 2018-2022

(4 MMet

Centre Coordonnateur des
Maladies Héréditaines du Métabolisme

e Maladies rares
@ Héréditaires du
Métabolisme

v'Extension du dépistage néonatal

RECOMMANDATION DE SANTE PUBLIQUE

Evaluation a priori de 'extension du dépistage
néonatal a une ou plusieurs erreurs innées
du métabolisme par la technique
de spectrométrie de masse en tandem
en population générale en France

TENS

maladies rares

(volet 2)

Janvier 2020

Aciduries organiques

Filigdgre nationale de santé

Déficits de béta-oxydation

Proposéés HCY Homocystinurie GA-1 Acidurie glutarique LCHAD déficit en déshydrogénase des

MSUD Leucinase de type 1 hydroxyacyl-CoA de chaine longue
Tyrosinémie type 1 | VA Acidurie isovalérique | CUD déficit W

Mon proposées | CIT1 Citrullinémie type 1 PA Acidurie propionique VLCAD déficit en déshydrogénase des

a réevaluer OTC Omithine transcar- MMA Ac. méthylma- acyl-CoA a trés longues chaines
bamylase lonigue

Mon proposees | ASA Acidurie arginino- IMCC Methylcrotonyl SCAD deficit en deshydrogénase des
succinigue glycinurie acyl-CoA & chaine courte
ARG Argininémie HMG Ac. hydroxyméthyl- | CPT1 déficit en camitine palmitoyl trans-

glutarique

MCD Helocarboxylase
Synthetase

BKT p-cétothiclase

ferase |

CPT2 deficit en camitine palmitoyl trans-
férase |l

CACT déficit en camitine-acylcamitine
translocase

MTP déficit en protéine trifonctionnelle
mitochondriale

MADD Déficit multiple en acyl-CoA
déshydrogénases




COORDINATION DES CENTRES MALADIES HEREDITAIRES DU METABOLISME 2018-2022

au sein de G2M

v Commission d’alimentation -

.l'f ; i} B H\H"
:u .J'I.r. 1 |:
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v"Webinaire spécifique : ethique et thérapie e L e
innovante
. nala(cjjltes rarfés
v"Commission éthique: 3 journées interfiliere | | ’ Méicbalims
v’ Journées thématiques au sein de la filiére dﬂb
Filnemus

e Neuromusculai
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COORDINATION DES CENTRES MALADIES HEREDITAIRES DU METABOLISME 2018-2022

[ W’
DIU maladies héréditaires du métabolisme ra
& Mﬂ/{j\
- '3.-;_\ E WL: N
DIU neuropédiatrie : session neurométabolisme ;iw\::f“% &
DIU myologie : maladies métaboliques (2 MMet ALY,

DU santé publique - |
DU patients experts (o idises
DU polyhandicap

Master conseillers en génétiques
Orthophonistes
Sage-femmes

B X
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Relation avec les associations de patients

!

AFMTELETHON = ~

INNOVER POUR GUERIR y ‘

\

S—

-~ @
ASSOCIATION EUROPEENNE
CONTRE LES LEUCODYSTROPHIES

www.phenylcetonurie.org 6 L ’ »
- Favy Alliance

Et d’ Autres...



Ce livret essaie de répondre simplement a certaines questions que
tu peux te poser sur les maladies héréditaires du métabolisme, ton
centre et 'organisation autour de la prise en charge de ta maladie.

Filiere G2M

Groupement des Maladies Héréditaires du Métabolisme

Jne maladie héréditaire du métabolisme est une maladie rare car elle touche moins d'une personne sur deux mille.

N_— - Mais rare ne veut pas dire qu'on ne la connait pas : on connait
‘ son fonctionnement et les mauvais effets qu'elle provoque.

nowL me |

Quelque soit la nature de ta maladie, tu ne seras jamais
seul{e) : dans les Centres de Référence et de Compétence
Maladies Rares (aussi appelés CRMR ou CCMR),

une équipe spécialiste de ta maladie va s'occuper de toi
et de ta famille;

Ces personnes vont t'aider a mieux vivre
avec ta maladie.

Ces centres sont spécialisés dans la
prise en charge de ta maladie.
Ils se trouvent un peu partout en
France dans des hdpitaux.

Tu iras dans le centre le
plus proche de chez toi.



Livret enfants - MHM

/ 1\[] - ~ ‘
/ Yy ~ F P ) f i / /
Vara—ge allen couwvent danes mon cemnre ! i M & occuey de mot .

Quand tu arrives a I'hépital, tu vas découvrir ton centre et les personnes qui vont s'occuper de toi :

( et vnfzm AL

Oui, dans la plupart des cas. Au début de ta maladie, tu vas devoir passer des examens.
Ensuite, tu devras suivre un traitement afin de mieux vivre avec ta maladie.
Tu verras les personnes du centre souvent et pendant longtemps.

AA

\ i A
[ e nanenis Lo/ vione
2

eolen avee moi !

Bien sGr ! Ta maman, ton papa ou ton
accompagnant peuvent venir et rester
avec toi.

Elle prépare et t'apprend des

Ce‘sont les docteurs recettes adaptées a ta maladie  Elle organise les Ils t'accueillent, te font
Tu peux aussi apporter ton doudou ou qui vont te soigner. en fonction de tes golts rendez-vous et les les bilans et te soignent.
les jouets que tu aimes. soins dont tu as
La, besoin. Lw inlernes

| ‘sesistante ~a e
/w'& {i f"‘ Lw m/u/w‘yw?okog)?u& ‘;’;

-

0% il

] N/ 4. Y T
Col—ce g W ¢ auna d auwlnes enfanlo !
Dans ton centre, tu verras d'autres enfants qui ont une ¢

maladie métabolique, pas forcément la méme que toi. Elle répond a tes Ce sont de futurs médecins

questions et vous aide, en formation. Ils sont au
toi, tes parents et ta Elle évalue ta scolarité centre pendant six mois
Elle aide tes parents & famille a mieux vivre pour t'aider au mieux. environ.
faire les démarches qui ~ avec ta maladie.
concernent la vie de tous
les jours.

Tu pourras peut-étre te
faire des amis.

Ces personnes sont ld pour toi. Tu peux leur
poser des questions ef te confier a elles.
Elles sauront te répondre et te réconforter.




La transition enfant-adulte
S

Service adulte

Service pédiatrique Patient > 18 ans

Ressources Formations spécifiques MHM pour les digtéticiens et les médecins (SFEIM, DIU, filigre du G2M,...)

Avoir un nombre suffisant de dietéticiens formes specifiguement dans les services pediatriques et d'adultes
Deéveloppement d'un accueil spécifique dans les services d'adultes, comme dans les services pédiatriques
Développement d'un service d'urgence d'adultes sur le m&me principe que le service en peédiatrie

Communication continue entre les services pédiatriques et d’'adultes

Communication et . r R
au sein des centres de référence et de compétence des MHM

coordination entre
centres de référence
pédiatrie/adulte

Reunion bilan aprés 2=
consultation
pédiatrie/meédecin adulte
+ digtéticiens (enfant &
adulte)

Réunion avant 1%= consultation
commune:
pediatrie/meédecin adulte

+ diététiciens (enfant & adulte) Consultations en communes

Parcours de soin
du patient

Prise en charge specifique du patient et de toutes les thématiques propres & I'Sge adulte
Accompagnement des parents
Soutien des associations de patients
Poursuite des actions ETP commencées en pediatrie

: patient/parents/pediatre/medecin adulte +
dieteticiens (enfants et adultes)

Dans le service pédiatrique
=> Elaboration du plan de transition

Dans le service adulte
Consultation:
explication du
changement

. Changement
de =ervice 2 g = - 2 . To = o Teon
12/13 ans onsultations Consultstions de service nsultations nsultatons
Consulmtions = avec et sans® aver et sans" Patient =n avec et sans” avec et sans*
SUltat = parents parents situstiomn parents parents
I I I clinigue et I I
= = — therapeutigue
Situation clinique et stable depuis au W
@ sen

MHM : maladie héréditaire du métabeolisme arégime  * i patient autonome

thérapeutique stable du patient mwins 1 an Centre Coordonnateur des

Maladies Héréditaires du Métabolisme
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REPONSES AU QUESTIONNAIRE POUR LA PROCHAINE LABELLISATION

Ont répondu N'ont pas répondu
CRMR MHM 8
CCMR MHM 17 3

Y an Maladies rares D &
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REPONSES AU QUESTIONNAIRE POUR LA PROCHAINE LABELLISATION

Parmi les réponses des CRMR:

_ Candidatures MHM
Marseille - Pr Chabrol méme statut
Lyon - Dr Guffon méme statut
Lille - Dr Dobbelaere méme statut
Nancy - Pr Feillet méme statut
Paris Necker - Pr de Lonlay méme statut
Paris Pitié-Salpétriere - Dr Mochel méme statut
Toulouse - Dr Broué méme statut
Tours - Pr Labarthe méme statut

Maladies rares
Héréditaires du
Métabolisme
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REPONSES AU QUESTIONNAIRE POUR LA PROCHAINE LABELLISATION

Parmi les réponses des CRMR:

_ Candidatures MHM Autres candidatures
Marseille - Pr Chabrol méme statut CRMR mito FILNEMUS - Pr Chabrol
Lyon - Dr Guffon méme statut CCMR mito FILNEMUS
Lille - Dr Dobbelaere méme statut
Nancy - Pr Feillet méme statut
Paris Necker - Pr de Lonlay méme statut CRMR mal. lysosomales - Dr Brassier
Paris Pitié-Salpétriere - Dr Mochel méme statut CRMR Brain-Team
Toulouse - Dr Broué méme statut CRMR FILFOIE
Tours - Pr Labarthe méme statut

Maladies rares
uéré%itz‘aires du ’&
étabolisme .
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REPONSES AU QUESTIONNAIRE POUR LA PROCHAINE LABELLISATION

Parmi les réponses des CCMR: Angers - Dr Barth méme statut
Amiens - Dr Morin Non
Besancon - Dr Altuzarra ?
Bordeaux - Dr Lamireau méme statut
Brest - Dr Sacaze méme statut
Caen Cote de Nacre - Dr Arion méme statut
Dijon - Dr Houcinat méme statut
Grenoble - Dr Besson méme statut
Lille - Dr Moreau méme statut
Limoges - Dr Laroche méme statut
Marseille - Dr Langon Non
Montpellier - Pr Roubertie méme statut
Nantes - Dr Kuster méme statut
Poitiers - Dr Le Guyader ?
Reims - Dr Bednarek méme statut
Rennes - Dr Damaj méme statut
Rouen - Dr Torre CRMR
Saint Etienne - Dr Gay méme statut
Strasbourg - Pr Anheim ?
Strasbourg - Dr Abi Wardé CRMR

Maladies rares
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REPONSES AU QUESTIONNAIRE POUR LA PROCHAINE LABELLISATION

Candidatures MHM Autres candidatures

méme statut CRMR mito FILNEMUS et CCMR Brain-
Amiens - Dr Morin Non Team
Besancon - Dr Altuzarra ?
Bordeaux - Dr Lamireau méme statut
Brest - Dr Sacaze méme statut
Caen Cote de Nacre - Dr Arion méme statut

Angers - Dr Barth

Parmi les réponses des CCMR:

Dijon - Dr Houcinat méme statut CRCM FAI2R
Grenoble - Dr Besson méme statut
Lille - Dr Moreau méme statut CCMR MSA?

Limoges - Dr Laroche

méme statut

CCMR DéfiScience

Marseille - Dr Langon

Non

Montpellier - Pr Roubertie

méme statut

CCMR Brain-Team

Nantes - Dr Kuster méme statut
Poitiers - Dr Le Guyader ?

Reims - Dr Bednarek méme statut

Rennes - Dr Damaj

méme statut CCMR Brain-Team

Rouen - Dr Torre CRMR CRMR maladies lysosomales
Saint Etienne - Dr Gay méme statut
Strasbourg - Pr Anheim ?
Strasbourg - Dr Abi Wardé CRMR CRMR mito FILNEMUS

N Maladi
NMet Colpp iz s —
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REPONSES AU QUESTIONNAIRE POUR LA PROCHAINE LABELLISATION

Demande CRMR Bicétre
Porteurs C. Sevin et E. Gonzales
En cours de réflexion

/f\ 9 Maladies rares B 2 €
LA et @ m Héréditaires du A
Mow Métabolisme
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Centre de Compétence Maladie Lysosomales CHU Clermont-Ferrand

Labellisation 2018-2022 : Maladies Lysosomales

Pr Marc Berger (Hématologie)
Dr F. Isfan (Pédiatrie)

Projet 2022....

A I'échelle du CHU de Clermont-Ferrand :
e Réunir le maximum de forces en présence

‘ e Collaboration et complémentarité
* Impact structurant

File active : 14 patients
Président du CETG ‘
Coordination PNDS 2015

Gestion collection biologique nationale
IP projets de recherche

Publications

CR constitutif Maladies Héréditaires Métaboliques

F Eligreeny.



CC Maladie Lysosomales CHU Clermont-Ferrand = CR constitutif MHM

Labellisation 2018-2022

Pr Marc Berger (Hématologie)
Dr F. Isfan (Pédiatrie)

File active : 14 patients

Président du CETG

Coordination PNDS 2015

Gestion collection biologique nationale
IP projets de recherche

Publications

Projet 2022....

Pr Marc Berger (Coordonateur)

Dr Marie Szymanoswki, pédiatre (DIU MHM)
Dr Florentina Isfan, pédiatre

Dr Elsa Besse, neurologue (DIU MHM en cours)
Dr Vincent Grobost, interniste,

Pr Marc Ruivard, interniste

* File active MHM : 119 patients... 215 consult/ 174 HDJ.
* Participation aux RCP : CETG, ASMD, RCP locale (M.
Szymanowski), Fabry

Participation PNDS M. Gaucher 2022

Publications (5 derniéres années) MHM : 10 articles
Registres : M Gaucher, BAMARA, Radico-MPS,
Glycogénose

Cohortes : M. Gaucher, ASMD, Glycogénoses / COVID
MHM

e |P:2 études (GANT, CIMI), participation COVID-MHM



