@turobiomed

Réle des centres de référence dans le recueil d'informations
et la diffusion des recommandations

AC Bachoud-Leévi

http://huntington.aphp.fr/
Centre National de Reference Maladie de Huntington
Hopital Henri Mondor, Créteil
INSERM U955 (Ecole Normale Supérieure-Université Paris

Est)
/ Inserm [
ENS
U PEC institutmondor

de recherche biomédicale

ASSISTANCE HOPITAUX
PUBLIQUE DE PARIS

rare 2013


http://huntington.aphp.fr/
http://huntington.aphp.fr/

@Curchiomed Maladie de Huntington

Un diagnostic = un choc

Une maladie = des symptomes
- moteurs
- psychiatriques
- cognitifs

. au moins
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@turobiomed Le CMR: la structure ressource
de la maladie de Huntington

Innovation
Formation
Prise en charge

En collaboration avec les associations de
patients

rare 2013
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@turchiomed Sensibiliser le médecin traitant

= Offrir des structures Effet prise en charge
d’accueil Exemple de la Mattis Dementia Rating Scale
= Offrir des interlocuteurs:
Secrétariat CMR 140-
0149813793
= Informer sur la maladie 120 29 months
=  Offrir des outils de suivi m 24 mois
et diagnostiques 100 maamoe

= Montrer que c’est utile

80-

Patient 1 Patient 2 Patient3
Bachoud-Lévi et al, 1998
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‘.‘Eurgbinmed Une structuration par le CMR

CMR-Huntington

CMR Neurogénétique Angers
13 centres de compétence

6 centres Registry

3 centres génétiques

9 Maisons d’Accueil Spécialisées
6 Etablissements Soins de Suite et
Rééducation/ Soins de Longue Durée

5 établissements psychiatriques

19 associations de patients

9 lanoratoires cde recnercne

- Journée Huntington de Langue
Francaise

- Journées, MAS, MDPH,
associations...

— Journée de recherche
participative

fare 20)

Les rencon tres Eurobiome d des maladies rares



.Eurul:nnmed RHLF and MIG-HD (Cllnflle)
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@Curabiomed Neuro-HD (Cleanwe

.. CleanWeb - NEUROHD - ARC david Schmitz - ARC = >

Fatients  Suivi Données  Gestion  Aide |

C & EH R &

‘.. CleanWeb - NEUROHD - ARC david Schmitz - ARC

Sélectionner un centre Patients  Suivi Données  Gestion  Aide

Rechercher O - D W' H =

Référence : -RM66

] Mom =

- A faire =
Amizns Mord - Neurg

9

3 Angers H. Dieu - Neu | jndicateurs: |4 compléter ﬂ ﬂ UHDRS S0 (Signé - validé) - Formulaire non-editable (Patient non-inclus) -1_1) b_'/ I:l
7 Dijon Général - Neur| = =

1
S
[}

E+S_1 2 o a 2 2
|dentification Motricité | Evaluation cognitive | Psychiatrie | Appréciation fonctionnelle | Echelle de dépendance | TFC | Résume clinique
Lille Salengro - Meur # Consultation
Marseille Timone - M Comorbidités-Histoire MH —
o P | CAG Foursuite-vitesse | Dysarthrie-Prono-supination | Luria-bradykinésie | Dystonie-chorée | Marche-Fin
2 Piti& Salp&trigre - G4

[= -] _ _ - _ _ N
11 Paitiers-CHLU de Paiti Consultation S0 ® Ppoursuite occulaire, horizontal ® poursuite occulaire, vertical

4 Strasbourg Civil - Me UHDRS S0 5] 5]
Bilan neuropsycho S0
Médico-&co SO
Médico-éco (suite)
Biologie (sanguine) 50

Randomisation

S12
Consultation 512
UHDRS 512
Hospitalisation

= S26

Consultat
UHDRS 5§ - -
siannes patients - 180 patients
edico-g(
MEdico-& e
Biologie (sanguine) 526 '@ '@
= 539
Consultation 538
UHDRS 539 .
Hospitalisation ~
= S52
Consultation 5§52 &
UHDRS 552 (-
o
o~

H. Mondar - Neurola

8 Toulouse Purpan -

& &
i i
& &
& &

Début de saccade - horizontal

me

Début de saccade - vertical

Vitesse de saccade - horizontal Vitesse de saccade - vertical

Médico-&co 552
Médico-éco S52 (suite)
Bilan neuropsycho 552
Biologie (sanguine) 552

Neuroleptique
Meuroleptiqgue

Traitements concomitants

El

Arrét du neuroleptigque
Arrét du neuroleptique

Fin d'étude / Arrét prématur
Fin d'étude / Arrét prématu

Documents de I'étude
Documents

m

]

m o o

Neurologie 4 | | ﬂ

| Double-cliguer un patient pour %] Cliquer un module pour le déplier, cliquer un formulaire pour MEditer B

6"] G \j @H‘ Bureau | E 1T & @ W 0y 16:33 - e

15/10/2013

L7 Démarrer = E £YDémarrer -




@furobiomed Un investissement international

HD EUROPEAN HUNTINGTON'S DISEASE NETWORK

|

Enroll-HD:
a prospective
registry study in a
global HD cohort

Clinical Task Force
Publication / Scientific
Committee

Chair Therapeutic
review Committee

Registry Steering Committee Scientific Advisory
Lead facilitator Cognitive Working Group Committee

Lead Facilitator Advanced Working Group




.Eurul:nnmed Registry (EHDN)

“moteur (TMS) i

ation de la motricite

uite oculaire:

Horizontal Vertical

0 = normale
1 = saccadée
O . 2 = poursuites interrompues mais compléetes

3 = poursuites incompléetes

FAC O FAQ 4 = poursuite impossible

t de saccade:

_ >1000O patlents and ~400 controls

0 = norma
1 = latence augmentee (isolee)
2 = mouvements de la téte ou clignements repressibles
(w) (») 3 = mouvements de la téte ou clignements irrepressibles
#HiD O #HL 4 = initiation de saccade impossible

;e de saccade:

Horizontal Vertical

0 = normal

Les rencontres Eurobiomed des maladies rares



@Curabiomed ne information continue
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| Appel pour un patient atteint de la maladie de Huntington ‘

Centre de Référence maladie de Huntingtos

[sorée de Huntington, danse de Saint Guy |

tiques et patients incapables de donner le|

TRAVAII_ PRISE EN CHARGE MEDICO-SOCIALE

DE

Mécanisme
affection neurcdegénérative autosomique dominante qui atteint les noyaux gris centraux de
maniére prédominante

ET LA MALADIE DE HUNTINGTON

tic génétique suppose un consentement éclairé et §|
MALADIE DE HUNTINGTON

Risques particuliers en urgence

[ mouvements anormausx (syndrome chordique), comwulsions
troubles du comportement, agressiits, risque suicidaire
troubles de léquiibre - chute

troubles respiraioires - fausse route, preumopathie d'inhalation

ients sont dans l'incapacité de consentir (démer

au long cours

ermettant la réalisation de tests génétiques chez des
neuroleptiques

psycholeptique : tétrabénazine (XENAZINE®)
antigépresseurs, anxialyiques

parfois - antiépleptiques

onsentement?

Pidges
peu de plaintes spontanées y compris en cas de douleur ‘

causes somatiques de Fagitation : hématome intra-cranien. gobe vésical
syndrome malin des neurcleptiques

xtes de lois sont disponibles

ASSISTANCE HOPITAUX
PUBLIQUE DE PARIS

Document réalisé par
Le Certire de Référence sur la Maladie de Huntington P aofit 2002. dans son chap:
Avec le concours des associations de pdtients

pas e particularits anesthésique
enquéte étologique
retrouver les thérapeutiques en cours pour &viter un seurage involontsire

soularités de la pri . N A
E ‘sédation si nécessaire - neurnleptiques oraux ou injectables, midazolam ‘

on du patient. Lorsque le

En savoir plu:
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La maladie

Qu’est-ce que la maladie de Huntington ?

L2 malade de Huntington, &galement dénommée chorée de Huntington, est une affection
genétique et héreditaire conduisant 3 La destruction des neurones de certaines régions
césébrales. Elle se traduit principalement par des mouvements anormaux et des troubles du

Document réalisé par

Document 16aise por Cest une affection ive touchant surtout e stristum (struc- Le Centre de Référence sur la Maladie de Hunfington
Le Centre da Référence sur la Maladie de Huntington ture située au milieu du cerveau) : noyau caudé et putamen, et ultérieurement le cortex Avec le concours des associofions de patients
Avec le concouss des associatons de patients. césebral.
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@turobiomed Une information continue
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| Appel pour un patient atteint de la maladie de Huntington ‘
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pas de particularité anesthésique
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@Curabiomed Une information continue

ASSISTANCE HOPITAUX S
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entre de Référence maladie de Huntingtos

tiques et patients incapables de donner le|
PRISE EN CHARGE MEDICO-SOCIALE

LA MALADIE DE HUNTINGTON

Qu'est-

Document réalsé.

ture situ
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DOCUMENTATION

Les rencontres Eurobio



@turobiomed Une information continue
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Avec ou sans rendez-vous | 10-11 »

Centre de Référence maladie de Huntingtos

tHon

da donner lal

Le site de I'émission

@.ad; le mardi de 14h a 15h

la
9 Greffes des neurones s
© de N 11220101600 ch ure

& =T

Ayons présent a I'esprit que 6 a 8 millions de Frangais souffrent aujourd’hui d’'une maladie chronique du systéme nerveux,
c'est-a-dire d'une maladie qui, du moment ou elle est déclarée, dure une vie entiére et s'accompagne d'un handicap.
Parmi ces maladies chroniques, certaines sont dites dégénératives, dues a une disparition de certaines cellules qu'on
appelle les neurones, en certains endroits du cerveau.

Avec ou sans rendez-vous est consacré aujourd'hui aux greffes des neurones.

Document réailsé par
Le Centre do Référence sur la Malodie de Hunfington
nts

ture Situge au Milew du Cerveau) : noyau Caude et putamen, et ulténeurement le cort
Avec le concouss des associatons de patier

césebral.

DOCUMENTATION,
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Protocole nationale de

t’-EUFDbiDmEd diagnostic et de soins

Une littérature extensive
Une methodologie rigoureuse
Une consultation nationale (survey Monkey)

Un projet international »Therapeutic
guidelines project (CHDI/AP-HP)

- Un plein temps? Des moyens?
- Quel objectif? Les RTU?
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@turcbiomed

Les renco

Maladie de Huntington - Wikinédis
frowikipedia.orgaikliChorde_de Huntington -

Higtalre de I maladle - Prévalence - Signes ciniques

La maladie da Huntington (aufrafols appeits Charde de Huntington)
a6t une maladle keraditalre el orpheline , quil s tradult par une
dEgangrescance neuroiogigue .

Maladie de Huntington - Causes, Symptomes,
Disgnostic ...

sante canoe calcondiion_info_gstslis aspRdlseass k=72 -

La maladle de Huntington, 2galement appeiés chorss de Huntington,

28t une afeclion hardditaire qul touche i cenveal, tout particuliéremeant
25 NOy3Lx o6 ..

Associstion Huntington France » Les maladie de

Huntington

huntingten frrapia-maladis-de-huntington -

La maladie de Huntington est une affection neurcdégénaraive
nérsditaire qui entraing wne aterEtion profonde et sSyere des capaciss
physiques 2t .

Lza maladie de Huntington

hitps:/ssww. orpha net'data patha/PubdHunington-FRIrPub118.pdl -
Flchiler POF

1 L3 maladie Qu'set-ce que 12 matadle de Huntington 7 La maladis da
Huntington, #galement dénammés chorss de Hunfington, est una
afaction

Images de maladie de Huntington
Bing.comimag2s

. 1

Lz maladie de Huntington

wawi. huntington-inforsm. fr -

Infarmatians 2t forum de diECLEEaN DoUT 128 PErSONNEs CONCG2MA&SE par
I3 maladlea de Huntington.

Orphanet Maladie de Huntington

W, ofpihaLnetconsonicgHoIN'OC: Exp php?ing=FREExper=309 -

Le portall des makadiss rares et des medicaments aphaling .. Resums
La maladle da Huntington (MH) es une maladie neuradaganarative
Fars oU EYEISME NarvaLX ...

Recherchas associées pouwr maladie de Huntington
Maladie de Hurlinglon Premiers Sg...

Maladle de Huniingion de Finltlon

Maladie de Hurlinglon Symptdmes

Hunfingtan Eepalr

Chaorés dz Hunington Orphanet

Maladie Charée Huntnghan

Associstion Huntington France

huniington frag -

Creae am 1975 par Mme Micheline DESTREIL, présideme d'hanneur,
Fassociation ceuvTe pour soUtenlr ks parsannes louchass par |3 maladie
da Huntington & ..

omment s’y retrouver?

HUNTINGTOMN.BE = L= maladie de Huntington

waw. huntington. b2/maladie. him -

Relativement peu rapandue (prévalenca ;1710 000), 13 maladis de
Hunfington men pose pas moins un probleme consldarabie pour les ...

Blog de maladie-huntington - Blog de
maladie-huntington ..

maladie-huntington. skyrock.com -

“La malzdle g8 Hunbington (ou chorse) st une maladle nersdnaire qul
touche S000 persannes 2n France.ceflz pathologle engendre una
degendrescan

Centre de référence maladie de Hunfington - ACCUEIL
huntington_aphpir -

La maladie d& Huntington 221 unz maladie gandaque dant les pramisn
‘mpiimes 52 manifzstant en panaral ..

Maladie de Hu
Wails
enzycio.volla frhwikliCharze_ode Huntington -

REDIRECTION Maladle da Hundington ... Histoire de 13 maladie ]
Geonges Huntington, medecn ganaralistz du XX 2 sléce orginaire de
Long Island (Btats-Uinis .

Huntington-Inforum

wawy huntingtor-nfonsm irmamatadiesquestion 2 him

Comment est-on aftzint de 12 maladie de Hunfington 7 . COMMENT
EN EST-0OM ATTEINT ¥ COMMENT FAIT-OM LE DIAGNOSTIC 7 La
transmission de |3 maladle de Huntington ..

Associstion Huntington Avenir

www. huntingtonavenir. netimaladie maledis. htm -

Lz maladle ¢a Huntington (MH) e51 une affection génatigue du sysiems
nenveux central, neurs-degénsrstive, heérsditalre et Incurable & ce jour.

MALADIE DE HUNTINGTON - Encyclopeedia Universalis
waww. Lniversalls fiencyclopedizimaladie-de-huntington -

Lz maladle de Huntington es1 une affaction neurcdogigue hersdiaire qu
52 tradult par lappanition prograssive de mouvements ancrmaux puls pa
unz d

L= maladie de Huntington — Telesanie Pays de s Loire
www t=lzEante-payedetaloirz. v _l3-maladie-de-hunfington -

Migwy connaltre 3 maladie de Hundington pour blen orienter 525
patients.

Deéfinition > Maladie de Huntington - Chorge de

Huntington
waw utura-Eclences.coml. Alco/dimedecine-maladie-huntingtan-2425

La maladle de Huntington (MH) st une afection cantbrale hersdiare.
Longiemps connue §0Us k2 nom de chorde da Huntington, elle dok son
nom 3 Gaonge ...

neurologie huntington.ssp - Actuslité médicale et ...
waww.c2ducae netDosslerspecialses neuroioglehuntington. asp -
Cefinition - La maladie de Hunfington ou chorée de Huntingfon 3 &2
dierite sclenifiquemeant pour |3 pramibra fols en 1872 par Gearge
Huntington ..

Page 5: Huntington
Page 2: Maladie de
Huntington



@turchiomed Filiere Huntington Ressources

- Regroupement de tous les acteurs
impliqués dans la maladie
(professionnels et association)

- Un site intranet professionnel

- Un site extranet regroupant I'ensemble
des informations

- Un lien avec la BNDMR et RaDiCo
- En concertation avec I'Europe
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