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De facon évidente,
les maladies
genetiques ctatent

fréquentes.
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C’est ainsi que le premier
travail de recherche clinique a
éteé lancé.
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Mission Fardeau 1992




pour étre etficace,
il faut stimuler la recherche, et faire
connaitre la maladie. Et ils lancent

pour la premiere fois en France le
téléthon en 1987

En 2004, Les maladies rares sont
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déclarées priorité de santé publique




la recherche
qui rapidement fait un grand bond
en avant.

Bernard Barataud et Laurence Tiennot-Hermant en 2019

La France est le premier pays
européen a avoir enclenché des

Plans nationaux maladies rares
(PNMR), a partir de 2005.

les premiéres cartes du génomes
humains sont établies

( Thérapie génique)

Création de Istem
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4 PLANS NATIONAUX DEDIES A LA STRUCTURATION DE LA PRISE EN CHARGE DES
MALADIES RARES ONT ETE MIS EN PLACE SUCCESSIVEMENT EN FRANCE
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Premier Plan 2005-2008

Plan
national

2005-2008

Assurer U'équité pour laccés
au diagnostic, au traitement
eta laprise en charge

la création de service

experts pour le diagnostic et la prise en charge
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Les missions  des
centres de référence
faisaient obligation de
s'occuper de Mayotte.
Avec l'aide de lARS,
nous avons mis en
place une mission a
Mayotte une semaine
par trimestre.

Ies difficultés rencontrées furent immenses:
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Les maladies neuromusculaires rares a Mayotte
Claude MIGNARD, Valérie TROMMSDORFF, Rémi LABARTHE, Mathias MUSSLAK, Abdou CHAMOUINE

Introduction : I ile franaise de Mayotte, située dans 1" Océan
Indien, entre Madagascar et I” Afrique, a encore un grand retard au
point de vue sanitaire sur les autres régions de la République. Elle
dispose d’ un Centre Hospitalier Général qui prend en charge toutes
les affections médicales ou chirurgicales mais il n' y a
pratiquement aucun spécialiste et le CHM a mis en place un trés
grand nombre de missions avancées de la plupart des grandes
spécialités. Lors de la labellisation du Centre de Référence des
Maladies Neuromusculaires et Neurologiques Rares du CHR de la
Réunion, en 2007, mission nous a été donnée de nous occuper aussi
de Mayotte pour les maladies rares. Les débuts ont été difficiles,
compte tenu de 1" absence totale de secteur libéral, tant en médical
que paramédical, et de la pauvreté des moyens de diagnostic sur
place.

Objectifs : Faire le bilan de ces missions avancées a Mayotte

Matériel et Méthodes : Une convention a été signée entre le
CHM et le Centre de Référence du CHR de la Réunion en 2009.
Quatre missions (deux par an) d’ une semaine ont eu lieu
effectivement depuis. Nous analysons ces constlfations et
évaluons notre capacité de diagnostic et de prise en charge des
patients dans le contexte mahorais.
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La Réunign & ™

Larchipel des Comores

Myopathie par déficit en séiéno-protéine 1
Myopathie congénitale

Myopathie avec arthrogrypose
Myasthénie auto-immune

Dystrophie musculaire congénitale
Dysirophie musculaire des ceinlures
Duchenne

Adhalinopathie

Diagnostic : 51 patients sont suivis & Mayotte dans le cadre des consultations avancées maladies rares : 19 ont une maladie neuromusculaire et
32 ont une maladie neurologique (¢épilepsie, AVC, sclérose tubéreuse de Bourneville, déficience intellectuelle. ..).

Sur les 19 maladies neuromusculaires, nous avons 6 diagnostics génétiques certains. Les diagnostics établis 1'ont été soit en métropole (1), soit &
la suite d’une EVASAN a la Réunion (4). Un seul diagnostic (myasthénie auto immune) a été confirmé a Mayotte. 13 malades sont encore sans

diagnostic clair, classés seulement en fonction du tableau clinique.

Les 19 patients atteints de maladie neuromusculaire sont pris en charge
par le service de kinésithérapie du Centre Hospitalier de Mayotte de
fagon plus ou moins réguliére.

8 ont un kinésithérapeute libéral et 6 ont une orthophoniste libérale.
9 patients ont un appareillage respiratoire.

5 sont en établissement spécialisé.

14 ont un dossier & la MDPH.

Il n'y a pas de référent sur place, pas d’accompagnement médical ni
paramédical, pas de secteur libéral, pas d’institutions. Les appareilleurs
sont présents mais il y a des problemes de prescriptions. Il n’y a pas de
prise en charge respiratoire non plus car pas de Pneumologue. I1
n’existe aucune association de malades.

Difficultés :

On rencontre plusieurs problémes de diagnostic 4 Mayotte :

- Le manque de sensibilisation des médecins et ’absence de libéral.
-L'absence de médecins spécialistes sur place (pas d’équipe
pluridisciplinaire)

-L'absence de platean technique (radiologie, histologie, génétique)
-L'obligation de réaliser des EVASAN

-Le probléme des immigrés clandestins sans couverture sociale.
Discussion :

Nous avons des Mahorais et des Comoriens dans nos Cs a la Réunion:
nous n’avons pas pu évaluer le nombre. Il y en a aussi en métropole.

Les maladies neuro-musculaires rares existent a Mayotte Les
structures de dépistage qui manquent sur place.

_Mayotte souffre de son manque d’équipements et de structures i tous les niveaux du parcours de soins .Des efforts

s restent & faire pour améliorer le diagnostic et Ia prise




Plan national
maladies rares

rassembler différents CRMR,
CCMR et CRC concernés par un ensemble cohérent

la mise en place de
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réseaux européens de référence (ERN).
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Réseau national des centres experts autour de
pathologies proches

la modernisation des organisations et 'optimisation des

financements.
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RE-MA-RARES

Plateforme de Coordination
Maladies Rares Réunion-Mayotte

Guichet unique qui a pour vocation de coordonner au mieux le
parcours de prise en charge diagnostique et thérapeutiqgue du patient
atteint d’une maladie rare.

Le réseau de structures locales de centres labellisés experts :
- 4 CRMR Réunion + 1 a Mayotte
- 51 CCMR Réunion + 1 a Mayotte
-5 CRC

23 filieres nationales de maladies rares
BAMARA (base de données nationales maladies rares)

Des établissements, laboratoires, des équipes de recherche
fondamentale, des associations de malades
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EN ~4
GOUVERNEMENT ’:L

maladies rares

PLAN NATIONAL /] 2025
MALADIES RARES 2030

DES TERRITOIRES VERS L'EUROPE

Les plans nationaux maladies rares en France : plus de 20 ans d’actions
au service des personnes concernées.
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L’outre-mer n’a pas été oublié
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Le STAC 3 est une myopathie congénitale peu connue , qui s’avere étre présente dans de nombreuses
contrees . Il semble de tous les malades ont tous des origines africaines et il est probable que la est le
lieu d’origine de la mutation. L'effet fondateur est bien sir le facteur principal.

Mais I'histoire ne fait que commencer.
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