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Les maladies rares, un enjeu majeur de Santé publique

50% engagent
le pronostic
vital du
malade

>7000 3M

NMEIEGIES de malades en
rares France

350M dans le monde
4,5% de la population
mondiale

50% sont des

enfants de
moins de 5
ans
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*InVS : plus de 3.3M de diabétiques traités en France en 2015 ** Plans Nationaux Maladies Rares ’
((‘-;:
-

Les maladies rares (MR) sont, aujourd’hui encore, un
enjeu de majeur de santé publique

* Avec plus de 7000 MR, ces derniéres touchent plus de 3M de
personnes en France, presque autant que le diabéte*

* Les 2 premiers PNMR** ont engagé d’importants chantiers pour
ameéliorer 'acces a la prise en charge des malades

» lls ont permis de structurer de l'offre de soins avec la création de
23 filieres de santé et la labellisation de centres d’expertise

Filieres de Santé
(FSMR)

p
Réseau Expert (Tertiaire)

« Experts maladies rares
\_

Centres de Référence
(CRMR)

Réseau Hospitalier (Secondaire)

« Spécialistes hospitaliers
\_ J

Centres de Compétence
(CCMR)

OO

Réseau de Ville (Primaire)
» Généralistes & spécialistes libéraux

Une stratification nécessaire
de ’offre de soins

UNIR., .




L’errance diagnostique, une réelle perte de chance pour de nombreux ((
rs
-

NEIEES

La complexité du parcours de diagnostic et le temps
qu’il prend entraine encore des pertes de chances pour
de nombreux malades

Délai au
diagnostic trés
variable d’une

maladie a * En 2016, a I'issue du PNRM2 le temps d’errance diagnostique est
I’autre -R estimé a ~2 ans en moyenne en France

* Mais encore 25% des malades mettent plus de 5 ans avant de
connaitre le nom de leur maladie*

+ Cette errance génere une perte de chance conséquente pour le

2-3 ans de . , . .
délai moyen L’errance malade, le privant d’'une prise en charge adaptée

au diagnostic diagnostique, « Le PNMR 3, lancé le 4 Juillet 2018, réaffirme la volonté et le
en France un enjeu besoin de remettre I'errance diagnostique au coeur du combat

majeur

Agir sur I’errance diagnostique c’est agir sur...

Nécessité
. q
d’une prise L’accés a une L’amélioration reconn;?ssance L’accés a
en charge prise en charge de la qualité sociale de la des aides
adaptee et spécifique devie maladie financieres

rapide

* Rapport ERRADIAG de I'Alliance Maladies Rares, 2016 ** Plans Nationaux Maladies Rares ’ U n l R
(AL FTI
- A | e
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Les nouvelles technologies, une opportunité au service de ’humain,

une opportunité dans les maladies rares

Les nouvelles technologies matérialisent de nombreux espoirs
dans le secteur de la santé

» Elles invitent a repenser les usages et les organisations, et constituent de
multiples opportunités d’améliorer I'organisation et I'efficience du systeme
de santé

» Les défis a relever pour mieux appréhender les maladies rares au sein de
notre systeme de soins sont nombreux, et stimulent I'innovation

Sanofi et Orange Healthcare partagent la conviction que
certaines technologies numériques peuvent concourir a
réduire I’errance diagnostique dans les maladies rares

o 7’
-4 (@: , . .
SANOFI s Une démarche d’innovation
ouverte afin d’adresser ce

. LWJ n l R probléme de Santé publique
orange” Raves
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UNIR une démarche
d’innovation ouverte

L
@

*[Associations de malades,

experts, académiques, etc.)
**(Starf-ups, académiques,
industriels. etc.)

SOLUTION
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UNIR, une démarche participative pour innover et réduire I’errance

diagnostique dans les maladies rares

U n | R : une initiative de SANOFI GENZYME \.) en partenariat avec

Identifier et prototyper des solutions innovantes reposant sur les nouvelles technologies

(@;’ i Promesse D a méme d’agir sur les points de difficulté du parcours de diagnostic, sources d’errance
_/’ o Valeur > Optimiser le parcours d(? o!iagnostic d(_as malades, et d(?l&_li de pr_ise en charge adaptée
(mise sous traitement médical et/ou prise en charge médico-sociale)
U n l R Cible P  Malades, professionnels de santé non-experts et/ou experts MR (selon projet)
Avec la collaboration de :
Académiques, PDS, FSMR startups & industriels Académiques, startups & industriels
Collectif UNIR ':!'R SI)EM Autres acteurs & confirmer

Phase 1 « Design Thinking » Phase 2 « Conception »

Oct 17 - Janv 18 Jan 18 - Mar 18 Mar 18 - Aou 18 Sep 18 - Dec 18 Jan 19 - Jun 19 S2 2019 - 2020

©39BIS | 2. - UNIR,,
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UNIR :

Ils ont rejoint la démarche

UNIR, une démarche participative qui a fédéré la communauté maladies rares et au-dela

Participants de I'écosystéme
Maladies Rares mobilisés

Filieres de
Santé MR

e a* AnDDI-Rares F’
W

Defl*uence h. RJ

Finemus

O39BIS | .2,

Associations
de malades

Malandies
H ares
o Slliance 2invs
‘ maladies rares ~ Services

Pole de
compétitivité

Open innovation France / Présentation UniR / Confidentiel, ne peux étre ni remis, montré ou dupliqué
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Cse

-

UNIR

Innover ensemble pour dans les
réduire I'errance Maladies
diagnostique Rares

Académiques
?} Professionnels
Icm de santé
ASSISTANCE HOPITAUX
PUBLIQUE DE PARIS o
o CHU2
. ';—_w Saint-Etienne % ERENNES
Dunnbouw
u:i- u'.o..‘:i.,, Can s i::;l;:.;ﬂ:ﬁ:ni\
Y
Startups
anamnése®

o

Une initiative SANOFI GENZYME wg

en partenariat avec




UNIR : des livrables

concrets suite a la 1¢©
phase de cadrage

©39BIS | 7
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Une démarche UNIR d’intelligence collective ayant permis d’identifier

14 solutions pour réduire I’errance diagnostique

Une 1% phase de la démarche UNIR conduite a travers une série d’entretiens et d’ateliers de co-construction

Une méthodologie participative...

UNIR

Entretiens
Filieres, associations de malades et
praticiens

Atelier n°1
Filieres et associations de malades

Atelier n°2

Filieres, associations de malades et
professionnels de santé

Atelier n°3 « hackathon »
Professionnels de santé et
acteurs du digital

O39BIS | .32,
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Parcours type de diagnostic
reprenant ’ensemble des
parcours possibles

Points de difficultés
identifiés tout au long du
parcours

14 solutions innovantes
identifiées et un panorama
des solutions existantes

Open innovation France / Présentation UniR / Confidentiel, ne peux étre ni remis, montré ou dupliqué

.. et 3 livrables clés durant la 1ér¢ phase
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MALADE

= Parcours principal

-<p»  Parcours secondaire

RESEAU DE VILLE
« GUICHET » MR
* MRIS /PRIOR
« Associations de

ENVIRONNEMENT
DU MALADE

Recherche internet
Réseaux sociaux

Proches

patients
v * Médecine scolaire, de PMI, du travail
' » Médico-social, paramédical 2
+ Psychologue RESEAU
g HOSPITALIER
. Qg 0 e EXPERT
Consultations -
généralistes
:-‘_‘ * Médecins généralistes
+ Pédiatres |
CRMR
{ r OUTILS
v SUPPORT AU Filieres
- DIAGNOSTIC
Consultations
. spécialistes CCMR
s
* Spécialistes X
4 libéraux Consultations
experts

PRt 4
. Consultations
Pharmacien

RESEAU spécialistes
HOSPITALIER o [
NON-EXPERT

» Spécialistes d’organes

............................................................ .+ Génétique clinique
Hospitalisation U'rge_nce§ /
Réanimation

Revision du

adiagnostic
P TP
Diagnostic de MR Diagnostic
le plus probable confirmé
posé par analyse
V...
» EXAMENS
Biochimie - Biologie
Tests génétiques
Tests fonctionnels
Imagerie Etc.
(@—,’, U n I R | 10
=



TYPES DE DIFFICULTES

IDENTIFIES

DIFFICULTES D’ACCES A L'OFFRE
DE SOINS POUR LES MALADES

FACTEURS LIMITANTS RELATIFS
AUX MALADES

MANQUE DE CULTURE DU DOUTE

DIFFICULTES D’ORIENTATION VERS
L'EXPERTISE MALADIES RARES

DIFFICULTE DE PARTAGE
D’INFORMATION ENTRE
PROFESSIONNELS

* Le niveau d’impact est ici défini comme I'impact du point de difficulté sur la perte de
chance des patients (nombre de patients concernés, délai induit, etc.)
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POINTS DE DIFFICULTE IDENTIFIES

*Dispersion et hétérogénéité de
I'offre générale de soin

*Rareté de I’expertise maladies rares

*Manque et hétérogénéité territoriale
des moyens experts

*Délai de prise au sérieux des symptéomes
*Déni d’'un diagnostic supposé
sCommunication partielle des résultats
des consultations précédentes

*Difficulté de reconnaissance de certains signes
cliniques de maladies rares

*Manque d’alerte face a des situations atypiques
*Biais cognitifs dans la pratique médicale
*Silotage des expertises

*Méconnaissance et manque de lisibilité
des réseaux de prise en charge
maladies rares

*Difficulté a avoir une vision agrégée
de I'histoire patient
*Difficulté d’échange entre professionnels

PRINCIPAUX ACTEURS AFFECTES ESTIME*

*Pédiatres de ville
sPédiatres et autres spécialistes

hospitaliers non-experts MOYEN
*Spécialistes du réseau expert des

maladies rares

*Malades / Proches MOYEN

*MGs / Pédiatres

sSpécialistes de ville

*Spécialistes hospitaliers non-experts
+*Experts maladies rares

FORT

*MGs / Pédiatres
*Spécialistes de ville MOYEN
*Spécialistes hospitaliers non-experts

*MGs / Pédiatres

sSpécialistes de ville

*Spécialistes hospitaliers non-experts
*Experts maladies rares

MOYEN

** | e niveau d’actionnabilité est ici défini comme la capacité d’action sur le point de difficulté
considéré (complexité pergue et estimée, délai de mise en ceuvre, impacts organisationnels, etc.)

NIVEAU D’IMPACT

NIVEAU

D’ACTIONNABILITE

ESTIME**

MOYEN
FAIBLE

FORT

FORT

FORT

81
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Panorama des solutions identifiées en
support du diagnostic des maladies rares

ENVIRONNEMENT RESEAU
DU MALADE DE VILLE
& : ® Ism ® /T
B d'informations
N\ généralistes s:':::'ua A
en santé (GSOCRAIE] )
Doctissimo)
site \ Systémes
© dinformations :;ﬂld'l au
it g:ng‘rclmco
associations "
de malades) or 0
° meédical
de malades int ¥ é
(RareConnect)

. Bases de données
(MatchMaker)

W o,
y )
208
lcsols de connaissances ouTILS
© médicales (Cartagénia /
CenaNiaichen SUPPORTS AU

DIAGNOSTIC
Plateforme d'imagerie
®
partagée

RESEAU
PLATEFORMES HOSPITALIER
TECHNIQUES NON-EXPERT
D'EXAMENS

RESEAU
< HOSPITALIER
EXPERT MR
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Vue d’ensemble des solutions identifiées
durant la 1°" phase de la démarche

PARCOURS DE o Malade Réseau
DIAGNOSTIC & proches de ville
, * Dossier médical partagé*
H * Dossier de préparation a la consultation
* Plateforme
d§o|u0|va.n§ * Formation initiale et continue sur les d'imagerie &
lide n'lﬂgz“og maladies rares (culture du doute) algorithmes
de tableaux + Drapeau rouge « alerte cas atypique » de détection
cliniques * Outils d'aide a la réflexion diagnostique o flude
atyplques H observationnelle
« histolres patients »
¢ Outil de recherche
sémantique dans
les DPI
* Plateforme d'analyse du Dossier Médical Patient par le réseau
expert (2¢ avis)
H * Cartographie des expertises
saiutions. | « Solution numérique et d'orientation
d'appul ala & maladies rares*

coordination
des acteurs et
a l'orientation

des malades * Télé-expertise avec le réseau exper! (plateforme d'échange
: de dossler patient)

H * Réunion de concertation enfre non-experts et experts*

Solutions de

partage « Oufll de
d'expertise gestior
nationale o z‘m"(mm
(FMSR) et concertation
Internationale 1} pluridisciplinaire)
(ERN)
v

81

& UNIR

* Solutions sortant du cadre de la démarche UniR et n’ayant pas fait I'objet d’un approfondissement sur leur faisabilité
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Parution officielle du livre blanc le

05 décembre 2018
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Une exposition & un cycle de
conférences maladies rares au 39BIS
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UNIR : une 2éme phase,
axee sur la concrétisation
des projets

©39BIS | .7
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Une 2¢me phase de la démarche UNIR initiée autour de la

concrétisation de 3 projets identifiés lors de la 1¢'¢ phase

-’

SemioTIC*
U n l R @ Plateforme d’aide a I'orientation pour les

médecins de ville

Phase 1 Phase 2
« Design Thinking » « Conception »
. : Red Flag*
Cadrer Explorer Imaginer Concevoir g
Outil d’alerte basé sur la comparaison du
Oct 17 - Janv 18 Jan 18 - Mar 18 Mar 18 - Aou 18 Sep 18 - Dec 18 parcours du malade a des profils types
Big Data*
@ Etude statistique pour générer des données sur
I'errance diagnostique
©39BIS | 22 * | (@ VNIR,,
SANOF! Open innovation France / Présentation UniR / Confidentiel, ne peux étre ni remis, montré ou dupliqué Nom de code interne du projet - TR



MERCI !

UNIR

réduire I'errance Maladies
diagnostique Rares

SANOFI

Open innovation France / Présentation UniR / Confidentiel, ne peux étre ni remis, montré ou dupliqué




