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Que sont les maladies rares & 
quelles données existent ?1.



Les maladies rares en quelques chiffres

Source PNMR3



Partage de données et d’expériences en maladies rares

de Vrueh, Baekelandt, de Haan, 2013 WHO
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Efforts anciens et soutenus de collecte de données

Source PNMR3
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Banque Nationale de Données Maladies Rares

Source BNDMR



Banque Nationale de Données Maladies Rares

Source BNDMR



Suspecter une maladie rare, consulter un centre expert
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Les moyens du diagnostic2



Modélisation des maladies rares

Haendel et al. NEJM 2018
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Evolution des examens diagnostiques disponibles
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Evolution des examens diagnostiques disponibles
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Evolution des examens diagnostiques disponibles
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Evolution des examens diagnostiques disponibles
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Découverte de gènes dans les années 2010-2020

Boycott AJHG 2017
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Impact majeur sur le 
conseil génétique, la 
démarche diagnostique 
familiale, etc…

Mais modeste sur la 
prise en charge 
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Des histoires naturelles pour 
modifier la prise en charge3



Histoires naturelles : du diagnostic au pronostic … 

2008



Histoires naturelles : du diagnostic au pronostic … 
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Histoires naturelles : du diagnostic au pronostic … 
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Histoires naturelles : du diagnostic au pronostic … 

2008 2009 2011 2016 2023



Histoires naturelles : du diagnostic au pronostic … 

Thalwitzer 2023 Neurology
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… Pré-requis aux essais cliniques



… Pré-requis aux essais cliniques



Nouvelles analyses

Résolution des duos et pénétrance incomplète

Travailler sur la spécificité (réduire le nombre de variants présentés)

Ne pas atteindre 100% d’exhaustivité !

Perspectives


