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http://www.defiscience.fr/

Défif‘cience

FILIERE NATIONALE DE SANTE

~Programme

10h — 10h30

Ouverture

10h30-12h30

Collaborations Associations-Filiere en 2025 et perspectives 2026

12h30 - 14h00

Repas et temps d’échanges

14h00 — 14h45

Suite et fin du programme du matin

15h00 — 16h30

Table Ronde : partageons les bons tuyaux !

16h30-17h00

Clot(ire et a 'année prochaine !
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Commentaires du présentateur
Commentaires de présentation
Programme elaboré avec le défilink 

http://www.defiscience.fr/

De quelle région venez-vous ?

Défi*cience
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Contexte
@ 4

- Ce qui s’est dit

periLIINIK Délivrable du groupe de travail Défilink 2024 :

Groupe de Travail

- Définition d’'une association partenaire de la Filiere
- Les engagements réciproques
- Donner de la visibilité soit individuelle, soit collective a la

représentation associative

- Activités des associations au sein de la filiere : co-construire une formation,
Charte de s’'impliquer dans le déroulement, mise en place de groupe de travail,
Partenariat représenter la filiére au cours des congreés, participer a la gouvernance (en

étant présent et en représentant les asso via le COSTRAT)

9 - FICHES ACTIONS : valoriser la participation via VAE...
PNMR4 Action 5.3
\ « Généraliser la reconnaissance des
o< savoirs expérientiels des aidants en
. VAE »
Fiches
Actions

Défii cience
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Collaborations 2025

Communication =~ Groupe de | Groupe de travail = ComgT | Formations Parents & Actions
et travail Vieillissement & & Patients CRMR
représentations FALC & CoMED Evénements Experts CCMR
réciproques Comportements thématiques
Défis
A AN
N
e . :
ART 2 - ETRE ASSOCIATION PARTENAIRE DE DEFISCIENCE
Art 2.1 Les attendus au niveau des Associations
(;55»,) qu’elle participe aux événements et activités de la Filiere dans la mesure de ses possibilités.
— Elle y sera force de propositions, a I'écoute et participera a la réflexion commune de fagon constructive
‘) Art 2.2 Les attendus au niveau de la Filiére
Q (,»»») qu’elle sollicite, chaque fois que cela semble pertinent, I'expertise des associations pour ses activités ou celles de ses partenaires.

Péfii‘cience

dies Rares du Neur

FILIERE NATIONALE DE SANTE

Zoom Charte

ART 3 - REPRESENTATION ASSOCIATIVE AU SEIN DE LA FILIERE DEFISCIENCE

Article 3.4 Engagements de la Filiere DéfiScience, auprés des associations et des représentants référents, vis a vis de la représentation
(,,,) Respecter les conditions attachées aux différentes activités des représentants référents au sein de la Filiere DéfiScience.
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Commentaires du présentateur
Commentaires de présentation
Chaque action va être illustrée par un exemple de collaboration avec une de nos associations partenaires . Programme dense pour rétrospective de 2025 qui nous a permis soit de pérenniser des actions soit de démarrer des travaux qui se pense en pluriannuel 
Dans le respect des disponibilités de chacun 

1)
OUI : 
- Aide de DéfiScience pour organiser les évènements, proposition d’enregistrement de paroles de parents, captation

OUI mais NON :
Inscrite sur Discord mais ne se passe pas grand-chose…
Mail sans réponse (future rencontre des familles il y a 1 mois)
2024 pas dans la boucle des news letter mais maintenant oui donc contente

2) SOUTIEN
Communication sur instagram : vidéo avec Défi et mécontentement du partage d’un maman en individuel
Positif : la carte d’urgence, partage sur LINKEDIN
3) Avez-vous présenté la Filière comme convenu ?
Envoi d’1 Slide présentant la filière afin de la partager, rédaction d’un article avec les missions 
 ou du lien sur le site (accès vidéo) 
Demande d’un PARTAGE DU LIEN EN SEPTEMBRE par exemple afin que chaque asso communique sur DéfiScience
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Communication

Actions Menées en 2025

Pour l'année 2025 la communication entre votre association et la Filiére, ou la Filiére et votre association, vous a t'elle semblé plus efficac

> Est-ce que vous vous étes sentis soutenu par la Filiére en ce qui concerne la communication de vos actions ?

Avez-vous pu intégrer des informations concernant la Filiére dans vos publications ?

@

rd * *
Defig¢¥cience
Rares du PP
FILIERE NATIONALE DE SANTE

12 Décembre 2025 | 6



http://www.defiscience.fr/

Communication

Actions Menées en 2025

& } Regard Associations

* Bilan outil Discord
» Diffusion communication assos
via la Filiere

« Partage d’informations Filiére

P?fii‘cience \

Rares du Neur

FILIERE NATIONALE DE SANTE /:/

Regard DéfiScience

« Rappel Mémo Asso

« Réseaux Sociaux et autres actions :

les chiffres clés de 'année

PNMR4 Axe 1- Action 5.1

op « Etablir une stratégie de communication pour renforcer l'information des personnes touchées par une
maladie rare et leurs proches concernant leur maladie rare »

”
O

Zoom Charte

ART 2 - ETRE ASSOCIATION PARTENAIRE DE
DEFISCIENCE

Art 2.1 Les attendus au niveau des Associations
(5555,)qu’elle partage avec la Filiere :

-sa veille scientifique ou portant sur d’autres sujets comme
les appels a projets

-ses ressources, ses informations , ses actualités et ses
besoins

-qu’elle partage avec ses adhérents les informations issues
de sa représentation au sein de la Filiere : connaissances
sur les missions de la Filiere et de ses centres, événements
organisés, sollicitions pour les groupes de travail

Art 2.2 Les attendus au niveau de la Filiére

(;55,)qu’elle partage

- aux associations les informations et sa veille relatives a ses
activités, aux appels a projets, aux activités des associations
et des autres acteurs des maladies rares.

-avec ses CC/CRMR les informations relatives a la
participation des associations a ses activités.

ART 3 - REPRESENTATION ASSOCIATIVE AU SEIN DE
LA FILIERE DEFISCIENCE

Article 3.3 Engagements des représentants référents de
I'association vis a vis de la représentation :

Rediffuser I'information au sein de leur association

ART 4 - ACTIVITES DANS LESQUELLES LES
REPRESENTANTS ASSOCIATIFS PEUVENT
S’IMPLIQUER AU SEIN DE LA FILIERE DEFISCIENCE
4.1.3 Activité 3— REPRESENTATION FILIERE

Etre le représentant de la Filiére sur un événement en
I'absence ou avec un représentant de la Filiere.

12 Décembre 2025 | 7


http://www.defiscience.fr/
https://defiscience.fr/la-filiere/partenaires/memo-asso/
https://defiscience.fr/la-filiere/partenaires/memo-asso/

Communication

Actions Menées en 2025

- Ce qui s’est dit

Regard Associations Regard DéfiScience
* Comment la Filiére soutient-elle la communication des associations ? Les chiffres clés :
- Soutien logistique lors des actions et visibilité sur les réseaux. Site internet : en moyenne 2400 visites par mois (depuis la refonte de 2023)
Memos Asso sur le site de la Filiere Nombre de mémo asso : 23 /71 associations partenaires recensées

* Comment les Associations communiquent-elles sur la filiere :
- Mentionnent la Filiére quand 'asso partage un PNDS ou une Carte LinkedIn : 2960 abonnés (depuis 2021)
d’urgence + dans des newsletters ou journaux trimestriels Facebook : 894 abonnés (depuis 2020)
Instagram : 408 abonnés (depuis 2024)
Bilan discord : YouTube : 1800 abonnés (depuis 2020)
Discord : 35 personnes (14 représentants d’associations, 15 représentants
de centres, 6 représentants de I'équipe opérationnelle) Nombre de journées internationales identifiées et relayées 19
Lieu d’échange a faire vivre par les Asso +++ :
Ouitil trés riche mais manque cruellement de vie, Pour les congrés :

Quid de Facebook ou passage sur Whatsapp car plus connu ? 2025 : présence de I'association 22q11 sur la SFNP 2025

1 er semestre 2026 : des places sont disponibles pour la SFNP et le

Deflf %ﬂﬂgndre Discord envoyer une demande a Jasun : congrés ISNAR IMG

dies Rarps du jasun.marmey@chu-lyon.fr 12 Décembre 2025 | 8
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GT FALC

Actions Menées en 2025

« ) Regard DéfiScience

* Groupe interfiliéres
co piloté avec AnDDi-rares
. 1a2projets /an
C]

4 \/isios/ sur 6 mois

* Productions internes

29" Perspectives

Regard Associations

Témoignage

ALSA

H !nserm

* Création d’'une fiche syndromique pour chaque asso
* Augmenter et lllustrer les PNDS existants ou a venir de ressources accessibles

aux personnes concernees

Péfii‘cience

dies Rares du Neur

FILIERE NATIONALE DE SANTE

»
o

Zoom Charte

ART 4 - ACTIVITES DANS LESQUELLES LES
REPRESENTANTS ASSOCIATIFS PEUVENT
S’IMPLIQUER
4.1.2 Activité 2 — GROUPE DE TRAVAIL
(!!!)

- Co-construire :

, Contribuer a une réflexion commune sur une
© thématique , participer a un délivrable
- Co-animer
- Témoigner

L’engagement recouvre :
- la participation réguliére, autant que le permet la situation
personnelle aux réunions programmeées..
-La relecture des comptes rendus ou autres documents
- La recherche et/ou partage de ressources disponibles
- La collecte en amont des données nécessaires aupres des
adhérents ou autres associations concernées pour enrichir
les réflexions.
Le respect de la confidentialité des échanges quand elle
est requise.-
Les retours au CA de I'association du déroulé du projet.
L’engagement est accompagné par la Filiere qui fournit
toute aide nécessaire a la participation.

Modalités pratiques :

- Visioconférence

- Objectif concret et atteignable dans un délai raisonnable.
- Horaires en accord avec les contraintes du groupe

- Durée de 1h30 max tous les 1.5 a 2 mois

12 Décembre 2025 | 9
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GT FALC

Actions Menées en 2025

- Ce qui s’est dit

Regard Associations Regard DéfiScience
Le groupe FALC retravaille les notices d’'information et de consentement 2026 : Travail sur la transcription de la notice de la fiche complémentaire
proposées par 'INSERM dans son outils en court de création : Maladie Rare du dossier MDPH

Notice info Box

https://pro.inserm.fr/noticeinfobox-le-generateur-de-notices-dinformation-et-

NOUVEAU DOCUMENT D'INFORMATIONS
COMPLEMENTAIRES AU DOSSIER MDPH"

Trouver I'explication juste et éthiquement acceptable dans le cadre de la o L . . o
des vidéos sous-titrées et traduites en LSF** pour vous aider a comprendre

recherche est une démarche importante et pas toujours facile. REPLAY DU WEBINAIRE DU 26 JUIN 2025

ALSA

de-formulaires-de-consentement-de-linserm

Cliquez ou scannez pour
découvrir le document

Défi*cience

Rares du
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GT « Viellissement »
GT Comportements défis

Actions Menées en 2025

& } Regard DéfiScience

Choix 2024
@® Objectifs communs :
Outiller les parents et les professionnels
pour :
- Objectiver
- Analyser
- Communiquer ou partager avec les

personnes concernées

' L]
19" Perspectives

Expérimentation de la création de PNDS Al, Augmentés et lllustrés de ressources

et d'outils répondant aux objectifs.

Péfii‘ciencg

dies Rares du Neur PP \ Ve
</

FILIERE NATIONALE DE SANTE

Regard Associations

Témoignage

¢

SENERATION22

WIWRE AVES LA MICRODELETION 2201 2

PNMR4 Objectif 5 Action 5.1

« Renforcer la communication et I'information des professionnels, des personnes
malades et du grand public autour des maladies rares »

v
&

Zoom Charte

ART 4 - ACTIVITES DANS LESQUELLES LES
REPRESENTANTS ASSOCIATIFS PEUVENT
S’IMPLIQUER
4.1.2 Activité 2 - GROUPE DE TRAVAIL
(”’)

- Co-construire :

+ Contribuer a une réflexion commune sur une

thématique , participer a un délivrable

- Co-animer

- Témoigner

L’engagement recouvre :
- la participation réguliere, autant que le permet la situation
personnelle aux réunions programmeées..
-La relecture des comptes rendus ou autres documents
- La recherche et/ou partage de ressources disponibles
- La collecte en amont des données nécessaires aupres
des adhérents ou autres associations concernées pour
enrichir les réflexions.
Le respect de la confidentialité des échanges quand
elle est requise.-
Les retours au CA de l'association du déroulé du
projet.
L’engagement est accompagné par la Filiere qui fournit
toute aide nécessaire a la participation.

Modalités pratiques :

- Visioconférence

- Objectif concret et atteignable dans un délai raisonnable.
- Horaires en accord avec les contraintes du groupe

- Durée de 1h30 max tous les 1.5 a 2 mois
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Commentaires du présentateur
Commentaires de présentation
 Retour sur la journée commune entre DéfiScience et Associations et professionnels  de santé : 
Importance de plusieurs associations pour échanger les expériences sur les vieillissements précoces en fonction des différents syndrome
Décision de  faire un PNDS : avancer en âge dans les MR du ND.  Participation active attendu des  associations car apport important du côté pratique au quotidien
Carnet de santé  de suivi à l’âge adulte


http://www.defiscience.fr/

® . .
%T « Viellissement » appellation interne
GT Comportements défis

Actions Menées en 2025

= Ce qui s’est dit

Regard Associations

Retours sur la journée de travail du 26/11 qui a réuni le Groupe de travail, des professionnels des CRMR et un représentant de 'Unapei

Travail initial envisagé: comment répondre a des questions récurrentes autour de 'avancée en age et des risques de vieillissement précoce ?
- Importance des associations pour partager les expériences sur les vieillissements précoces en fonction des différents syndromes.
- Partage des outils de suivi possiblement mutualisables comme les différents carnets de santé

- Besoin de donner de la lisibilité et de la cohérence aux recommandations existantes et de produire des recommandations spécifiques.

Cléture de la journée : 74
Décision de faire un PNDS : « Avancée en age et risques de vieillissement précoces dans les TND rares. »

Participation active attendue des associations du groupe de travail pour contribuer : )

- alarédaction notamment sur tous les aspects de la vie quotidienne AENERATIONZ2

WINRE SWET L MICRODELETION 22012

- Au travail sur les apports complémentaires tels que les tutoriels ou les témoignages

Défii cience

dies Rares du PP
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Commentaires du présentateur
Commentaires de présentation
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CoMED

Actions Menées en 2025

& } Regard DéfiScience Regard Associations

Commission réunissant des médecins prescripteurs Témoignages
des 6 réseaux de la filiére.
1 rencontre tous les 2 mois

(®) Objectifs 74'1:(—370(

» Alerter sur les ruptures d’accés au médicament
et trouver des solutions
» Porter des dossiers de CPC/AAC ;
« Emettre des recommandations de prise en Z\GRI Fra nce

charge thérapeutique

PNMR4 Axe 3 Actions 19.4 et 19.5

Q 7 « Alerter TANSM sur les tensions d’approvisionnement et les arréts de commercialisation des molécules et des dispositifs médicaux (DM), (...)recherche (,,,)
, i . O< pour identifier les alternatives de production ou les alternatives thérapeutiques ;
Defigycience Pour les médicaments, veiller a améliorer les signalements de prescription hors AMM & 'ANSM en vue d’'un CPC. »

dies Rares du Neur
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Commentaires du présentateur
Commentaires de présentation
Cassandre : Resitue les objectifs et la méthodologie de travail de ces deux commissions
Témoignages de mobilisation pour chaque commission 
COMED Lara puis  Clémence et Mirjana, 
Comet Hélène  
Regard des Associations : 
Lara : Melatonine (sommeil) : remboursement de Mél à LP arrivé à l’âge adulte (HAS à 18 ans plus de remboursement)
Sondage fait auprès des familles, donc dd de CPCompationnelle à l’ANSM mais aucune réponse donc Filière COMED 
	2 Filières se sont regroupées pour faire entendre leur voix
Arrêt d’un médicament : hors AMM : cybélium 
	Autorisation d’un cpc obtenu et donc importation d’Europe
Nouvel arrêt d’un autre médicament : vigilance et surveillance ++
GRI France : 
	Compléments alimentaires : Lcérine (étude en Espagne et bientôt en France) 
	Commission du médicament (présentation de l’asso, rencontre en visio de médecins, partage d’expérience)
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CoMED

Actions Menées en 2025

= Ce qui s’est dit

Regard Associations

Pas de remboursement de la Mélatonine LP aprés 18 ans.
Sondage fait auprés des familles, qui débouche sur une demande de CPC a TANSM mais aucune réponse
74‘]%1/4 >> Mobilisation de la CoMED
Nouvelle demande portée par DéfiScience associée a AnDDi-rares : en cours, formalisation d’'un protocole de recueil de
donnée en vie réelle afin de soutenir la demande de CPC.

Arrét de commercialisation en France du Sibelium
>> Mobilisation de la CoMED + filiere BRAIN-TEAM
Autorisation d’'une AAC obtenue avec une importation d’un autre pays Européen.

La CoMED a un rdle de vigilance et surveillance ++

Demande de remboursement de la L-Sérine, compléments alimentaires, au regard d’'une étude en Espagne et bientét en
: France

AGRl France | >> voviisation de la COMED :

présentation de I'asso, rencontre en visio de médecins et partage d’expérience.

Formalisation d’un courrier de demande de remboursement de la L-sérine envoyé aux médecins des CRMR

Défii cience
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Commentaires du présentateur
Commentaires de présentation
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ComET

Actions Menées en 2025

& } Regard DéfiScience Regard Associations

@ Objectifs Témoignage
« Créer un maillage national solide pour les études multi-
sites
* Améliorer et optimiser 'accés aux essais
thérapeutiques

- Informer sur les essais cliniques potentiels en France Xtraordinaire

“ - PNMR4 Axe 3 Objectif 20 Actions 20.3 -20.4
Defi ‘cience /_~/<j « Soutenir la recherche clinique et I'adapter aux spécificités des maladies rares (du neurodéveloppement) »
B e 12 Décembre 2025 | 15
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Commentaires du présentateur
Commentaires de présentation
Création d’une commission Essais thérapeutiques : 
Très peu d’essais cliniques, familles très à l’écoute d’éventuelles améliorations 
Participation à la comET: échanges, afin de lister les besoins des asso, Avoir une visibilité sur les essais en cours
*Instance identifiée comme interlocuteur référent (Exemple d’un Essai très invasif en PL sans cadre/règle)	
*Lister les besoins en rééduc
*Accès aux bases de données
Attention à la Communication en fonction des différentes asso (nécessité d’échanger pour se mettre d’accord)
Se mettre en contact avec d’autres Filières qui ont déjà des ComET en action 
Difficultés identifiées : mobiliser les médecins, la confidentialité argument avancé les labos, ouverture sur l’Europe, gestion des registres, Pérennisation de la ComET, Questionnement Ethique





Cassandre : Resituer les objectifs et la méthodologie de travail de ces deux commissions
Témoignages de mobilisation pour chaque commission 
COMED Lara puis  Clémence et Mirjana, 
Comet Hélène  


http://www.defiscience.fr/

ComET

Actions Menées en 2025

= Ce qui s’est dit

Regard Associations

Trés peu d’essais cliniques dans nos pathologies, familles trés a I'écoute des initiatives parfois méme a I'échelle mondiale
Participation a la ComET :

Aroordinalre | 4 changes, afin de lister les besoins des associations

- Avoir une visibilité sur les essais en cours

La ComET doit étre I'lnstance identifi€e comme interlocuteur référent de toutes les parties prenantes.

Elle alerte sur le respect des regles francgaises, sur les risques ou les conditions non communiqués par les laboratoires qui pourraient étre
préjudiciables pour la santé et la qualité de vie des personnes incluses.

Attention a la communication : certaines associations peuvent ne pas comprendre les alertes ou les décisions de limitations émises par la
ComET, voyant cela comme un déni de leur volonté d’acces la recherche.

Difficultés identifiées : mobiliser les médecins, I'argument de la confidentialité avancé les labos qui limitent 'accés a certaines informations
importantes sur les conditions de réalisation des essais.

Pour la pérennité : travailler 'ouverture sur 'Europe, la gestion des registres, se mettre en contact avec d’autres Filiéres qui ont déja des

ComET en action pour s’en inspirer., travailler sur la recherche fondamentale et translationnelle

Défii cience
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Commentaires de présentation
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Formations
Evenements Syndromiques

Actions Menées en 2025

& } Regard DéfiScience Regard Associations
7.( Eﬁ.ﬁ!ﬁﬁ‘fﬂﬁﬁ Temo|g nages

MALADIES RARES DU NEURODEVELOFPEMENT

Organisme de formation certifié Qualiopi

Soutien aux rencontres scientifiques SA Syndrome
et familiales nationales ot

ou européennes conformément a la MEDi13L
charte.

Def,,lid‘qence PNMR4 Obijectif 5 Action 5.1

é
FILIERE NATIONALE DE SANTE >< « Renforcer la communication, (la formation) et l'information des professionnels, des personnes
— malades et du grand public autour des maladies rares »

%» Zoom Charte
(v

ART 4 - ACTIVITES DANS LESQUELLES LES
REPRESENTANTS ASSOCIATIFS PEUVENT
S’IMPLIQUER

4.1.1 Activité 1 — Projet Formation

(l!l)
,, - Co-construire une offre de formation
" - Co-animer une action de formation
- Apporter son expertise
4.1.5 Activité 5 — Evénement thématique
(”7)
Co-organiser un événement réunissant des
% personnes concernées et des professionnels de

© tous les champs d’intervention autour d’un
syndrome ou d’une thématique transverse

L’engagement recouvre:

- la participation, autant que le permet la situation
personnelle aux réunions de :

= - Lancement du projet

= - Suivi et pilotage du projet

= Préparation de 'action de formation en elle méme

= Retours d’expérience et bilan

- Les retours au CA de I'association du déroulé du projet.

L’engagement est accompagné par la Filiere qui fournit
toute aide nécessaire a la participation.

12 Décembre 2025 | 17
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Témoignage Didier BUGIA :
5ème journée avec la Filière
Retours très positifs
Témoignage M13L :
Evènement Européen réussi grâce à la filière Défi et Handirare au niveau Budget, logistique, accueil physique
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Formations
Evenements Syndromiques

Actions Menées en 2025

= Ce qui s’est dit

Regard Associations

Co-organisation de la 5 eme journée de Formation sur le Syndrome d’Angelman : 64 participants

Programme et déroulement : https://www.linscription.com/pro/activite.php?P1=209619

74"':—84 Retours trés positifs ~ quavez-vous pensé ?

20

B Trés satisfaisant M Plutét satisfaisant 00 Peu satisfaisant [l Non satisfaisant [l Sans avis

IBEERR

De la qualité globale de la De l'adéquation avec De I'adéquation avec De I'apport pour pratiques De la durée et du rythme  De l'organisation globale de
formation objectifs fixés attentes personnelles professionnelles de la formation cette action

Du lieu de formation De la restauration

Soutien logistique pour I'organisation d’'un symposium européen :

Aide a la recherche de salles et de contacts locaux

Représentation de la Filiére le Jour J

Financement des déplacements des intervenants de la Filiere ( Cf conditions de la charte)

Syndrome

ot
ME["iigL

Défii cience

fMaladies Rares du PP

FILIERE NATIONALE DE SANTE
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https://www.linscription.com/pro/activite.php?P1=209619

Parents et Patients Experts =,

& Zoom Charte

Actions Menées en 2025

, Re a rd ASSOCiations ART 4 - ACTIVITES DANS LESQUELLES LES
. 7 L£° . REPRESENTANTS ASSOCIATIFS PEUVENT
L } Regard DéfiScience & S'MPLIQUER
4.2.1 Activité 1 — PARENTS OU PERSONNES
CONCERNEES EXPERTS ou RESSOURCES ETP

" r I A I I I i l I i i i (1,1)
= Participer a la co-construction, co-animation des

- 1 aidante partenaire de la Filiere programmes d'ETP

- Tester ou donner un avis sur des ateliers

£ construits ou en construction
‘ “ ' - Participer a la journée " regards croisés" de la
formation ETP de la Filiere comme parent expert
- Participer a la journée annuelle ETP de la Filiere

- Participer a un groupe de travail autour de I'ETP
et de place du parent —patient expert

- 23 parents experts formés :
., Collaboration GT ETP Filiere
© Collaboration projets CRMR T ————
la participation, autant que le permet la situation

Part|C|pat|0n formation Filiére personnelle aux réunions.
- La contribution au travail en cours par :
La relecture des comptes rendus ou autres documents
La recherche et/ou partage de ressources disponibles
La collecte en amont des données nécessaires auprés
des adhérents ou autres associations concernées pour

° enrichir les réflexions.
{cs)‘ Pe rS pECtIVES - Le respect de la confidentialité des échanges quand elle
est requise.
Poursuivre la co-formation de professionnel et parents-partenaires L'engagement est accompagné par la Filire qui :
, e, . . . - fournit toute aide nécessaire a la participation
Développer les opportunités de partenariat pour les personnes vivant avec un TDI : Projet ExPAIR ETP - accompagne la formation a 'ETP si nécessaire et adapté
au projet..

Poursuivre action de soutien reconnaissance et valorisation savoir expérientiel

Défii‘cience o : — :
. ; PNMR4 Obijectifs 3 Action 3.1 _Objectif 5 Action 5.3 ,
FILIERE NATIONALE DE SANTE \< « Renforcer I'éducation thérapeutique « 12 Décembre 2025 | 19
v
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« Généraliser la reconnaissance des savoirs expérientiels des aidants en VAE»
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Commentaires de présentation
Demander le retour d’expérience des CRMR présents 
 
La contribution au travail en cours par : 
La relecture des comptes rendus ou autres documents 
La recherche et/ou partage de ressources disponibles  
La collecte en amont des données nécessaires auprès des adhérents ou autres associations concernées pour enrichir les réflexions.
 
Le respect de la confidentialité des échanges quand elle est requise.  
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Activités CRMR-CCMR-Assos

Actions Menées en 2025

T—
4

7
O
Zoom Charte
% | Regard Associations Regard DéfiScience e e
S’IMPLIQUER
4.1.6 Activité 6 — ACTIVITES CRMR/ CCMR
Témoignage Soutien a des initiatives transposables sur o

- Soutenir, challenger ou participer a un projet

’ d’autres territoires et pour d’autres do recherche
[ ] associations - Accompagner des familles ayant regus
ALLIANC E récemment un diagnostic
SYNDROME - Participer aux missions de formation
DE DRAVET - Construire un partenariat local

Conditions de réalisation:

- Avoir un contact dédié au sein du CC/CRMR

- Recevoir la newsletter du CC/CRMR

- Déterminées en amont pour chaque projet

- Conventionnement possible en fonction des pratiques du
site d’appartenance du CC/CRMR

Défii‘cience
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Aide au frais de transport des médecins
RETEX :
DRAVET : RENCONTRE à Marseille (25 enfants 60-70 adultes) 20 à 25000 euros = investissement en temps total : 8000 euros en facture 
But était de toucher les familles et ça a fonctionné. Mise en contact de parents et enfants concernés pour la 1ère fois
Annonce dans les écoles, les étudiants en médecine, post sur la ville Marseille
Maison sport santé : 4 APA et 4 étudiants APA
1 enfant 1 bénévole
- Préparation d’une nouvelle rencontre à BORDEAUX
Point essentiel pour que ça fonctionne : 
CRMR moteur
Laisser du temps à l’échange
Accueil enfants
Atelier débouchant sur du concret pour améliorer le quotidien

RETEX CRMR PRADER WILLY : Organisation d’1 journée nationale à RHEIMS : Enregistrement des tables rondes et enregistrement des paroles de famille
	pochette support : programme – témoignage – questionnaire de satisfaction 
	Choix du thème en amont
	Occupation des enfants : via un centre de loisirs = Visite de la cathédrale – Kermesse après-midi
Laisser du temps pour les échanges : stands à disposition (tour de France pour faire connaitre l’association, Hôpital Marin SSR) 
A LYON l’année prochaine : Orga Gala pour récolter des fonds.
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Activités CRMR-CCMR-Assos

Actions Menées en 2025

= Ce qui s’est dit

Regard Associations

2024 Organisation a Marseille d’'une rencontre familles : 25 enfants 60-70 adultes
https://www.dravet.fr/2024/09/10/rencontre-sur-le-syndrome-de-dravet-a-marseille-2024/
”%) Objectif : toucher des familles qui ne sont pas dans I'association et qui n’ont jamais eu I'occasion de participer a des événement de ce type.

ALLIANCE

smiorome - Ateliers pour les parents : actualités sur le syndrome, accompagnements et temps de répit.

Ateliers pour les enfant : sport, activités manuelles . 1 enfant 1bénévole plus 4 APA et 4 étudiants APA
Annonce dans les écoles, aupres d’étudiants en médecine, post sur la ville de Marseille

Cout 8000 euros en facture pour la restauration, la logistique

A total 20 a 25000 euros d’ investissement en comptant les temps de travalil

Point essentiel pour que ¢a fonctionne : implication forte du CRMR local

Laisser du temps a I'échange et sécuriser I'accueil des enfants

Ateliers débouchant sur du concret pour améliorer le quotidien

2025 Préparation d’'une nouvelle rencontre a BORDEAUX et nouvelle édition a Marseille

Soutien DéfiScience : réalisation d’'un reportage pour encourager le transfert sur d’autres territoires.

Organisation d’1 journée nationale a REIMS
Soutien DéfiScience : Enregistrement des tables rondes et enregistrement des Paroles de Parents
Représentation le Jour J

CJ
ralal
e | Occupation des enfants : via un centre de loisirs = Visite de la cathédrale — Kermesse apres-midi
Laisser du temps pour les échanges : stands a disposition

2025 ALYON : Organisation d’'un Gala pour récolter des fonds.

Défii cience
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Table ronde

!/
i
f

Péfii‘ciencg

dies Rares du

Comment s’inspirer des activités des autres associations
pour développer ses propres propositions ?

ART 2 - ETRE ASSOCIATION PARTENAIRE DE DEFISCIENCE
Art 2.1 Les attendus au niveau des Associations

= | (5555,) qu’elle soutienne et respecte les autres associations partenaires de la Filiere
o \) Art 2.2 Les attendus au niveau de la Filiére

(,,,,) qu’elle soutienne les activités des associations par :
- la mise en relation avec d’autres associations et partenaires.Par exemple en proposant des temps
Zoom Cha rte d’échanges et de rencontre lors des événements organisés par elle ou ceux auxquels elle
participe,
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Par exemple en proposant des temps d’échanges et de rencontre lors des événements organisés par elle ou ceux auxquels elle participe,
Comment créer du lien avec les CRMR: 
Moment privilégier : au moment des labélisations (tous les 5 ans) car nécessité d’une lettre de recommandation (demander un rdv le soir ou le samedi)
Groupe de travail et répartition sur les différentes filières (tête cou)
Grâce à une journée nationale sur un syndrome
Via les journées « Recherche »
Via les coordonnateurs : VD et DH  et la Filière DéfiScience 
Via une formation à la prise de parole afin de préparer la prise de contact (comment je présente mon association, ce que je dois dire)
Difficultés à comprendre la Cartographie : cf Site internet DéfiScience
En AMONT, bien identifier les besoins avant de faire appel à un Réseau/Filière
Envoyer la Newletter aux Centres de référence, carte de vœux, les articles des avancées en recherche, répondre aux sollicitations des CHU, 
Retex post-Journées Recherche : Revoir le format de la place des Associations (physiquement pas dans un coin et prévoir un temps de présentation) puisque les médecins sont là
	ex : Vidéos format court de présentation des asso en diffusion continue
LABELISATION : Quid de 43 courriers envoyés : partir sur 2 types de courrier différent : 1 détaillés avec les actions conjointes réalisées avec les centres qu’on connait et 1 plus généraliste à ceux qui nous contacte)
Recommandation de se mettre en relation avec les nouveaux centres labellisés qui sont dans une dynamique post-labélisation
Donner la Liste des nouveaux centres
2ème question :
Création d’outils afin de flécher le parcours : entrée à l’école, aux collèges : Frise temporelle
Organisation de visioconférence : Lien avec les professionnels qui prennent en charge les enfants : proposition d’une soirée de table ronde (coanimée par un médecin de centre de référence) sans les parents, rassurer les professionnels
Lien avec les ESMS : 2 fois par an WEBINAIRE dans la journée 
03/12 : journée au CNAM sur la scolarisation des enfants TDI 
Se mettre en lien avec les Equipes relais handicap rare 
AFSA : Projet SYNAPS  travail de 10 ans - Parcours formatifs 
Plateformes maladies rares : sensibilisation personnel médical scolaire
Magasine annuel adressé directement aux établissements
CONCLUSION :
	ANECAMS
	ANDIME
RESSENTIE DE LA JOURNEE : 
Audrey : merci, contente repart avec une liste inspirante pour ajouter des idées et des contenus
Inspirant pour des idées

Recrutement d’un pharmacien et recherche d’un profil pro afin de creuser le sujet : lien ville/hôpital

En octobre, novembre : combinaison des 2 évènements Filière : Journées des Personnes Relais et Journées des Associations

	




	


http://www.defiscience.fr/

Partageons les bons tuyaux |

Parmi ces 3 sujets quel est celui que vous souhaitez voir discuter prioritairement cet apres-midi lors temps « Partageons les bons tuyaux !»
Les autres seront traités en fonction du temps restant.

@ Comment développer les liens entre les représentants de votre association et les CRMR ou CCMR sur un territoire ? 1156 pts

@ Comment établir un lien des représentants de votre association avec les professionnels de ville ou les professionnels des ESMS sur un territoire ? 920 pts

@ Comment optimiser lorganisation de ses journées nationale ou régionale ? 724 pts
Def |i‘C|ence

fMaladies Rares du PP
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Table ronde

Comment développer les liens entre les représentants de votre association avec les CRMR ou CCMR sur un territoire ?

= Ce qui s’est dit

LABELISATION (tous les 5 ans)

Moment privilégié car nécessité d’'une lettre de recommandation

Expérience de 43 courriers envoyés sans beaucoup de réponses

>> Partir sur 2 types de courrier différents :

- 1 détaillé avec les actions conjointes réalisées avec les centres qu’on connait

- 1 plus généraliste a ceux qui nous contacte de fagon « opportuniste » accompagné d’'une demande de RDV
Recommandation : se mettre en relation avec les nouveaux centres labellisés qui sont dans une dynamique post-labélisation.

Grace a une demande de participation a une journée nationale sur un syndrome

Via les journées « Recherche » ou la Journée Annuelle de la Filiere

Via les coordonnateurs des CRMR en mobilisant I'équipe opérationnelle de la Filiére en cas de non réponse

Via une formation a la prise de parole afin de préparer la prise de contact : comment je présente mon association, ce que je dois dire...

Difficultés a comprendre la Cartographie des centres : cf Site internet DéfiScience
En AMONT a la prise de contact avec un Réseau/Filiére : bien identifier ses besoins

Envoyer : la Newsletter de 'asso aux Centres de référence, une carte de veeux, des articles scientifiques,
Répondre aux sollicitations des CHU : Journée internationale des maladies rares ou autre événement local

RETEX Journées Recherche
Revoir la place des Associations : installation et programmation d’un temps de présentation ex : Vidéos format court de présentation des asso en diffusion
continue

Défii cience

dies Rares du PP
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Par2ème question :
Création d’outils afin de flécher le parcours : entrée à l’école, aux collèges : Frise temporelle
Organisation de visioconférence : Lien avec les professionnels qui prennent en charge les enfants : proposition d’une soirée de table ronde (coanimée par un médecin de centre de référence) sans les parents, rassurer les professionnels
 exemple en proposant des temps d’échanges et de rencontre lors des événements organisés par elle ou ceux auxquels elle participe,

http://www.defiscience.fr/

Table ronde

Comment développer les liens entre les représentants de votre association avec les professionnels de ville ou les
ESMS sur un territoire ?

= Ce qui s’est dit

Organisation de visioconférence :
- professionnels de ville qui prennent en charge les enfants
- Soirée « table ronde » coanimée par un médecin de centre de référence, sans les parents, rassurer les professionnels

Création d’outils type Frise temporelle afin de flécher les points clés dans le parcours : entrée a I'école, aux colléges

Lien avec les ESMS :

Expérience d’organisation 2 fois par an d’'un WEBINAIRE dans la journée
Se mettre en lien avec les Equipes relais handicap rare

AFSA : Projet SYNAPS travail de 10 ans - Parcours formatifs

Education nationale

T21 France : https://trisomie21-france.org/journee-nationale-scolarisation/ le 3/12 avec le CNAM

Appel a participation a un groupe de travail sur la scolarisation en vue de la prochaine conférence nationale sur le Handicap de Juin 2026:

Contact celesteberna@orange.fr

Expérience d’'une Plateforme Maladies Rares : sensibilisation personnel médical scolaire

ASD : Magazine annuel adressé directement aux établissements scolaires qui accueillent les enfants concernés.

[ 4
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Commentaires de présentation
Par2ème question :
Création d’outils afin de flécher le parcours : entrée à l’école, aux collèges : Frise temporelle
Organisation de visioconférence : Lien avec les professionnels qui prennent en charge les enfants : proposition d’une soirée de table ronde (coanimée par un médecin de centre de référence) sans les parents, rassurer les professionnels
 exemple en proposant des temps d’échanges et de rencontre lors des événements organisés par elle ou ceux auxquels elle participe,

http://www.defiscience.fr/
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pefiLIN K

Journée des

D,f, . Associations Partenaires
Maladies Rares du Neurodéveloppement
FILIERE NATIONALE DE SANTE

de |la Filiere

Prochaine rencontre :

11/12/2025

FIAP - PARIS
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