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Le GHRMSA compte quatre centres de compétence spécialisés dans les maladies rares, situés a
I’hopital Emile Muller, a Mulhouse.

RNEE
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Le GHRMSA compte quatre centres de compétence spécialisés dans les maladies rares, situés a
I’hopital Emile Muller,aMulhouse. Il s’agit du Centre de compétence des anomalies du développement
et syndromes malformatifs del'Est, du Centre de compétence des maladies auto-immunes et auto
inflammatoires systémiques rares del'adulte, du Centre de compétence des lymphoedémes primaires
etdu Centrede compétence des hémochromatoses et autres maladies métaboliques du fer. Ces centres
ontvu leur labellisation (attribuée par le Ministére de la Santé et des Solidarités) reconduite en 2023,
confirmantainsi leur haut niveau d’expertise dans leur domaine respectif. Leurs points forts : assurer
unepriseen chargepluridisciplinaire, structurée et hautement spécialisée des patients au plus proche
deleur domicile. Ainsi pour chaque problématique, les centres de compétence constituent un maillage
territorial, organisé autour d’'un centre deréférence national le plus souvent localisé dans un CHU.

Les spécificités des 4 centres decompétencedu GHRMSA

- LeCentre de compétence des anomalies du développement et syndromes malformatifs de I'Est

L'activité du centre est assurée au sein du service de Génétique Clinigue du GHRMSA dirigépar le Dr
Emmanuelle GINGLINGER, cheffede service. Le centre est spécialisé dans larecherchedelorigine
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génétique des maladies héréditaires ounon, du stade pré-conceptionnelau stade adulte, en lien avecles
anomalies congénitales, les déficiences intellectuelles ou les anomalies chromosomiques rares. [l remplit
unemission transversale en relation avecles spécialités de Neurologie, Cardiologie, Néphrologie,
Oncologie et Gynéco-Pédiatrique.

Contact:secr-labogenetigue@ghrmsa.fr

- LeCentre de compétence des maladies auto-immunes et auto-inflammatoires systémiques rares de
I'adulte - Est et Sud-Ouest

L'activité du centreest assurée au sein du service de Médecine interne etimmunologie clinique du
GHRMSA dirigépar le Dr Benjamin DERVIEUX, chef de service. Le centre assurela priseen chargedes
patients atteints des principales maladies auto-immunes systémiques (Lupus systémique, Sclérodermie,
syndromede Gougerot Sjogren, Myosite inflammatoire...), des maladies inflammatoires systémigues
(vascularites, maladie de Behcet, sarcoidose, maladie de Still...).

Contact:secr-medint@ghrmsa.fr

- LeCentrede compétencedes lymphoedémes primaires

L'activité du centreest assurée au sein du service de Médecine vasculaire du GHRMSA placésous la
responsabilité du Dr Amer HAMADE, praticien hospitalier. Reconnu au niveau international pour son
expertise, le centre de compétence des lymphoedemes primaires du GHRMSA, se caractérise par le fait
d'étreleseulcentreen France quinesoit pas rattaché aun hopitaluniversitaire. ll prend en chargeles
patients du Grand-Est, de Franche-Comté et de Bourgogne pour des lymphcedemes primaires et
secondaires et des malformationsvasculaires avecune atteinte lymphatique. Le centre est le seul en Alsace
aproposer une consultation pour les nourrissons et enfants atteints d’'une malformation vasculaire et
lymphatique. Le centre est également labellisé centre de formation en Médecine vasculaire et Angiologie
par 'Union européenne des médecins spécialistes et la Vascular Access Society.

Contact:secr-medvasc@ghrmsa.fr

- LeCentrederéférence des hémochromatoses et autres maladies métaboliques du fer

L'activité du centreest assurée au sein du service d’'Hématologie du GHRMSA, par le Dr Bernard
DRENOU quicollaboreavecle Dr Bader du service de Gastro-Entérologie. Lazone géographiquede
recrutementde ce Centrede compétence est tout le Grand Est avecdes patients venant de plusieurs
régions sanitaires et plusieurs CHU. Le centre mulhousien développe actuellement en collaboration avecle
laboratoired’'Hématologie du GHRMSA, l'unité de recherchecliniqgue du GHRMSA et I'Institut de
Recherche en Hématologie Transplantation (IRHT), un protocole de recherche clinique national
permettant de rechercher facilement une maladie du sang chez les patients présentant une surchargeen
fer.

Contact:sec-hemato@ghrmsa.FR

Les maladies rares touchent moins d’'une personnesur 2.000
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Unemaladieest dite «rare» lorsqu’elle atteint moins d’une personne sur 2.000. C'est le cas des maladies
suivantes:albinisme, drépanocytose, mucoviscidose, hémochromatose, myopathie de Duchenne,
amyotrophie spinale, etc. En France, on compte plus de 8.000 maladies rares quitouchent plus de 3 millions
depersonnes. 80% des maladies rares sont d'origine génétique. Le plus souvent, elles sont séveres,
chroniques, d'évolution progressive et affectent considérablement la qualité de vie des personnes
malades. Elles entrainent un déficit moteur, sensoriel ou intellectuel dans 50% des cas et une perte totale
d’autonomiedans 9% des cas.

Les maladies rares nécessitent une prise en charge pluridisciplinaire, structurée et hautement
spécialisée

Les patients prédisposés ou atteints d’'une maladie rares nécessitent une prise en charge pluridisciplinaire
structurée et hautement spécialisée. Lobjectif est de lutter contre l'errance diagnostique et thérapeutique,
etd’améliorer le parcoursdesoins et 'acces a l'information. C'est dans cette optique qu'ont été créées des
filieres spécialisées dontfont partie les 4 centres de compétences du GHRMSA. Les centres de compétence
du GHRMSA assurentlapriseen chargeet le suivides personnes atteintes de maladies rares au plus
prochede leur domicile. lls sont affiliés aun centre de référence implanté dansun CHU (Besancon, Dijon,
Bordeaux, Rennes, Strasbourg...). Cette structuration en réseau permet un réeltravailen équipe. Des
réunionsrégulieres en visioconférence sont organisées pour échanger les avis sur les cas les plus difficiles.
Unestructurationdelarecherche peuty étre développée. Les patients porteurs de pathologies rares
peuvent ainsiintégrer laBangue Nationale des Données des Maladies Rares (BNDMR) gérée a partir du
GHRMSA graceau logiciel Bamaradontlamaitrise d’ceuvre est assurée par I'assistance publique des
hopitauxde Paris. Cette base de données permet d’avoir uneimagede larépartition réelle des patients
porteursdesmaladiesraresau niveau national.

Ensavoir plus: https./www.maladiesrares-grandest.fr/ [+
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