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La filiere de santé AnDDI-Rares s'adresse aux patients atteints d’anomalies du
développement de causes rares, avec ou sans déficience intellectuelle. Elles
couvrent le champ tres vaste des syndromes dysmorphiques ou malformatifs rares,
associés ou non a une déficience intellectuelle, soit plus de 5000 maladies mono-
géniques rares distinctes, et un trés grand nombre d'anomalies chromoso-
miques. Les anomalies du développement touchent plus de 3% de la population
soit environ 1,8 million de personnes en France. On compte 40000 nouveaux cas
par an, toutes étiologies confondues.

Centres de référence
maladies rares

47 Unités
de Feetopathologie

coordonnateurs
38 Laboratoires de 44 Laboratoires de
Génétique moléculaire Cytogénétique
55 Sites de consultation 9 Sociétés >50 Associations
d’expertise savantes partenaires

filiere de santé

maladies rares

Coordonner sur le plan national |a prise en charge,
la formation et |a recherche dans le cadre des maladies
rares
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PRIORISATION DES AXES

DE TRAVAIL DE LA FILIERE

Améliorer le parcours de soins

et la qualité de vie des patients

Harmoniser et faciliter les parcours de soins

e Accroitre I'autonomie des patients
Participer au déploiement du séquencage
haut débit en diagnostic

e Améliorer la coordination
médico-sociale et socio-éducative

Développer des innovations

scientifiques orientées vers la

recherche internationale

* Impulser et coordonner des actions de
recherche clinique, translationnelle et
fondamentale

e Favoriser la construction de projets
communs aux acteurs de la filiere

4 AXES
ET LEURS COMMISSIONS
TRANSERVALES

6 commissions transversales:
Associations, Communication, Ethique,

Foetopathologie, Outre-Mer, Sans diagnostic

Formation et
informations

Diagnostic et
prise en charge

Recherche

Europe et
international

Développer les réseaux
européens de référence

* Impliquer la filiere dans les réseaux
européens de référence ITHACA
(Intellectual disability TeleHealth
And Congenital Anomalies)

e Favoriser une dynamique de partage
d'expertise et d'information

Informer les professionnels
de santé, les associations
et le grand public

* Expliquer les particularités des anomalies
du développement

e Construire des prises en charge adaptées

* Mettre en place les conditions
d'accompagnement psychologique
et médico-social personnalisé

L’EQUIPE D'ANIMATION
ET DE COORDINATION

Pr Laurence Faivre

Laurent Demougeot

20 coordonnateurs assistés par des
membres de groupes de travail
et 4 chargées de mission

Lilia Ben Slama
Gwendoline Giot
Laetitia Domenighetti

Céline Dampfhoffer




