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Compte rendu de l’Assemblée Générale du samedi 12 octobre 2019

Centre International de Séjour Kellermann
17 boulevard Kellermann
75013 PARIS 

Accueil

Tour de table des participants

Présentation de la journée et des intervenants

Elisabeth Martin, Présidente de l’Association Ollier-Maffucci Europe
Conférence médicale

Le point sur la prise en charge du dépistage gliomes

Dr Emmanuel Mandonnet, neurochirurgien, Hôpital Lariboisière, Paris

Rappel 
Les gliomes sont des tumeurs intracérébrales. Il existe un risque accru de développer ces gliomes pour les personnes atteintes d’Ollier-Maffucci, d’où l’intérêt de faire le dépistage. 
1 % des patients atteints d’Ollier-Maffucci peut développer un gliome, ce qui est plutôt rare mais plus fréquent que chez d’autres personnes.

L’IRM est normalement sans risques et il est recommandé de la passer annuellement.

Symptômes
Une crise d’épilepsie a lieu dans 90% des cas (c’est comme ça qu’on découvre le gliome). Mais en fonction de certaines localisations moins épileptogènes, on peut ne pas avoir de crise et directement des maux de tête à cause de la pression.

Recherche 
- 2008 : découverte de la mutation dans les gliomes
- 2011 : tournant important : avec la découverte de la mutation IDH dans les chondromes
- Actuellement, l’entreprise pharmaceutique Agios développe des médicaments pour les gènes IDH dans le cadre de la leucémie. On retrouve en effet une mutation de gènes IDH dans cette maladie mais il ne s’agit pas de la même que dans la maladie d’Ollier. Pour l’instant, des médicaments sont donc utilisés dans le cadre de la leucémie pour traiter notamment la douleur : on teste dans un premier temps la tolérance, c’est-à-dire si la molécule utilisée est bien supportée.
On travaille pour l’instant sur les leucémies et un médicament est en voie de développement pour les patients atteints de gliomes. Les entreprises pharmaceutiques sont financièrement plus intéressées par ce type de marchés que celui concernant les patients d’Ollier Maffucci.

Etant donné que la mutation est la même dans les gliomes et les chondromes, on peut imaginer que le médicament prévu pour les gliomes pourrait être utilisé dans les cas de chondromes douloureux.

Par ailleurs, il n’y a pas plus de risques de leucémie chez les patients d’Ollier Maffucci, cela reste un phénomène rare.

- Une étude de tolérance sur les gliomes d’un traitement anti IDH a déjà eu lieu : on a constaté que sous traitement la croissance des gliomes est parfois stoppée, voire dans quelques rares cas réduite.

On va maintenant tester ce traitement sur 2 groupes : l’un atteint d’IDH et l’autre pas, avec un crossover. L’essai va commencer début 2020 et les résultats seront connus dans 3 ans.

Agios recrute des centres dans le monde entier (en France la Salpêtrière et IGR) pour être en contact avec des patients. Les critères sont très spécifiques : il faut avoir été opéré et avoir un petit reste sans avoir reçu d’autre traitement. Sans ces critères on ne peut pas rentrer dans l’essai. 
Traitement actuel

On peut avoir recours à des radiothérapies et chimiothérapies en fonction de l’état du gliome.

Dans les gliomes IDH mutés le traitement est la chirurgie. C’est l’évolutivité qui détermine si on opère ou pas. Une image seule n’indique pas grand-chose, mais si on la voit évoluer de façon compatible avec un gliome, on peut alors déclencher une chirurgie. Il faut donc avoir plusieurs IRM pour pouvoir déterminer la marche à suivre.
Il y a une autre stratégie qui est celle de faire une biopsie directement, mais ce n’est pas la meilleure car il y a toujours un risque dans une telle opération. Il est assez rare qu’on biopsie un gliome.
Chaque fois qu’on peut opérer on le fait plutôt que de donner un traitement. L’ouverture de la boite crânienne n’est pas le plus grave,  et les études montrent que plus on retire de tumeur, mieux c’est. 
Le dépistage tous les 3, 4 ans a du sens.

Chaque médecin étant cantonné dans son domaine, on pourrait envisager un consultation pluridisciplinaire enfant et adulte (c’est à dire avec différents médecins) tous les 4 ans pour un checkup concret, d’autant plus qu’on a constaté chez différents patients des troubles hématologiques. Les anomalies de la coagulation étant compliquées, même si le bilan est normal, on peut avoir des problèmes de coagulation, ce qui justifie un bilan approfondi d’hémostase (prise de sang interprétée par un spécialiste de l’hémostase suivie d’un entretien) pour les patients atteints d’Ollier.
Les consultations pluridisciplinaires pour adultes ne sont pas spécialisées pour Ollier-Maffucci. Le docteur Mandonnet plaide en faveur d’une consultation initiale lors du passage à l’âge adulte, suivie de consultations tous les 3/4 ans avec une prise en charge concernant les aspects suivants : 
- orthopédie/rhumatologie/rééducation pour les chondromes multiples, principalement situés sur les membres,
- neurochirurgie pour le suivi des chondromes/chondrosarcomes IDH mutés de la base du crâne et du risque d’apparition de gliomes IDH mutés et d’adénome hypophysaire,
- hématologie : il semblerait exister des troubles de la coagulation, encore mal décrits et incompris (en sus du risque de leucémie aigüe myélode IDH muté),
- hépatologie : risque de cholangio-carcinome IDH muté,
- gynécologie : risque de tumeur ovarienne de la granulosa juvénile (dont on ne sait pas actuellement si elle présente également la mutation IDH).
L’idéal serait qu’un médecin coordonne et supervise le dossier de chaque malade, ce qui n’est pas le cas pour l’instant puisque c’est le patient qui endosse ce rôle.
Rôle de l’Association et des patients
Le patient est généralement expert dans sa maladie et peut apporter des informations ou insister lors d’un soupçon auprès des médecins, encore faut-il qu’il soit lui-même informé. L’Association, à travers son site, joue en ce sens un rôle essentiel. Il faudrait que le site puisse renseigner sur les signes avant-coureurs, les manifestations liées à la mutation puisque les médecins ne sont pas toujours au courant.

La procédure veut que le patient demande d’abord une ordonnance à son médecin traitant pour une consultation avec un neurochirurgien. Il est ensuite important que les autres IRM soient interprétées par le même chirurgien pour assurer le suivi.

Il serait intéressant que le protocole préconise IRM et scan (si nécessaire) dans la même journée.

La prévention manque car c’est une fois qu’il y a des problèmes que l’on intervient.

Les frais de transport ne sont pas pris en charge par la sécurité sociale, sauf si le médecin qui prescrit l’examen médical signe un bon de transport. L’Association peut éventuellement prendre en charge une partie du transport.

Le point sur différentes prises en charge et outils.
Dr Geneviève Baujat, pédiatre Service Génétique à Hôpital Necker, Paris.
Il est vrai que la transition reste problématique. L’âge officiel de passage en consultation adulte est de 18 ans, mais en fonction de la pathologie il peut y avoir des exceptions. Ce passage est l’occasion de faire un bilan pour le patient qui peut à ce moment s’approprier sa propre histoire et son dossier médical. Pour les pathologies osseuses il existait des consultations de transition afin de faciliter le passage de dossier mais cela ne marchait pas vraiment. Du coup il est important que les patients organisent et gèrent leur dossier médical avec des résumés d’intervention. Un cahier de liaison à l’état de prototype a été fait par Groupama : il va au-delà du simple dossier médical (on y parle du transport, de la prise en charge par la Sécu, etc.).

Le DMP (dossier médical partagé) ne constitue pas un outil pratique pour les médecins qui préfèrent avoir un dossier sur papier avec des informations triées et datées. 
Une application RadiOscar est désormais disponible. C’est un carnet radiologique sous forme d’une application à enregistrer sur le smartphone. Permet d’enregistrer les compte- rendus radiologiques, les images radiologiques (IRM, Scan etc…) 
Le fait que certains médecins ne prennent pas en compte la pathologie des patients dans les chirurgies constitue un vrai problème. Il faut donc disposer d’outils validés par les scientifiques pour guider certains médecins et cela se met en place.

Des synthèses existent déjà en anglais pour les médecins, la filière est en train de développer des outils en français. 
Calendrier de suivi

Ce calendrier devrait être diffusé dans l’année. On y mentionne, entre autres, le dépistage d’anomalies au niveau des ovaires pour les filles et à partir de quel âge il doit avoir lieu. Quand on veut un dépistage efficace il faut une échographie plus fréquente que tous les 3 ans. Le dépistage abdominal/gynécologique n’est pas facile pour les femmes et chez les enfants encore moins. 
La carte d’urgence
La rédaction de cette carte d’urgence au format carte bleue est terminée ; elle doit encore être validée et imprimée. Elle devrait être prête cette année.

PNDS (protocole national de diagnostic et de soin) 

Ce fascicule de 60 pages environ est basé sur la littérature médicale et rédigé par des spécialistes impliqués dans des pathologies spécifiques. Il reprend le parcours médical proposé et les adresses des centres, ainsi que les documents d’urgence. Ce travail a commencé l’hiver dernier mais peine à avancer, il devrait être terminé l’année prochaine.

Questionnaire de Nara Sobreira 

Participation à ce jour : 32 patients d’Ollier et 27 de Maffucci 

25% des patients d’Ollier font rapport d’une tumeur

40% des patients de Maffucci font rapport d’une tumeur

Beaucoup de cas de tumeurs ont été rapportés mais les données sont à relativiser car il y a un biais de sélection : les chiffres sont en effet plutôt élevés car ce sont les personnes qui ont déjà eu une tumeur et qui veulent en savoir plus qui répondent aux questions.

En ligne

Le site Orphanet ne fait pas mention du terme  « gliomes » mais «  astrocytomes » . Les médecins effectuent plutôt leurs recherches sur des sites plus spécialisés comme Pubmed et Omim : il est donc important que les informations concernant les gliomes y figurent.
Il existe également une nouvelle plateforme sur laquelle les médecins postent leurs questions aux spécialistes, ce qui permet d’orienter les recherches.

Projet de base de données

Cette base de données est inspirée du questionnaire réalisé par l’Association en 2009.

Le but est une meilleure prise en charge, un meilleur suivi, une mise en place d’outils pour la recherche fondamentale. Et il faut des outils prospectifs pour mieux connaître les âges, la variabilité, le suivi réalisé, les variations d’une région à une autre, adapter le calendrier de suivi, les coûts engendrés par ces surveillances, pour comparer les gens avec un traitement spécifiques… Voilà ce qui justifie ce projet de créer ce registre dans la pathologie d’Ollier-Maffucci qui devrait permettre de faire converger certaines données avec toute la sécurité liée à l’utilisation des données concernant la santé. Le patient pourra d’ailleurs actualiser les informations le concernant chaque année. Il devrait également être en contact avec un médecin référent, c’est-à-dire issu d’un Centre de Référence (à retrouver sur le site de la filière OSCAR).
Imagine a une équipe qui travaille autour de ce projet.
Le schéma de base est de proposer quelque chose de participatif : famille et personnel de santé, chacun ayant sa porte d’entrée. Cela permet d’avoir un retour sur investissement pour les familles : on peut donc voir combien de personnes sont touchées par les mêmes pathologies mais de manière anonyme (ex. : Combien de personnes ont une scoliose comme moi ?). Cela permet d’analyser la cohérence des données pour une même personne.

Ce portail est en phase de test pour l’instant. La question légale se pose et la CNIL doit donner son accord pour pouvoir ouvrir ce portail.

On prévoit des réunions et des groupes de travail.

Un partenariat financier a été proposé avec l’Association, car le financement n’est pas public. Il n’est pas prévu que les données soient publiques ou accessibles au niveau international, ce que regrette le docteur Mandonnet. Le monde médical n’a pas encore fait ce changement paradigmatique. 

Le docteur Baujat précise que les données sur le génome sont publiques, mais que les données concernant une petite population ne le sont pas pour l’instant. Actuellement, un chercheur qui veut avoir accès à des données fait une requête auprès d’un comité de pilotage.

Les avis divergent : l’utilisation des données doit être scientifique pour le docteur Baujat, pas pour le docteur Mandonnet.

Bamara 

Cette base de données existant depuis 2007 recense les patients et leur pathologie, mais il faut suivre une certaine procédure. Ce sont les laboratoires qui financent le projet, les chercheurs n’en ont pas les moyens. 
Le problème des informations (éventuellement) transmises aux assurances est posé par rapport aux majorations faites par les assureurs.
Le docteur Mandonnet pense que si le calcul de la majoration se fait de manière plus correcte à partir d’informations exactes, la majoration sera probablement moins importante de la part des assureurs.

Le débat est en cours également concernant les gliomes.

Résumé de l’Assemblée Générale de l’Association Ollier-Maffucci anglaise tenue à Londres le 05/10/19

Sabine de Buyst , membre de l’Association Ollier-Maffucci Europe 

Introduction :

Mot de bienvenue par la présidente, Charlotte Anwyll.  Elle annonce qu’un comité médical a été établi et qu’il sera amené à être élargi à l’avenir.

Le site internet a été créé en 2013. Il s’agit du premier site anglais ayant permis de rassembler les patients et personnes concernées.

Une infirmière de recherche a été recrutée et a été affectée à l’association grâce aux fonds récoltés.
Intervention DR. ASHFORD :

Un comité médical consultatif composé du Professeur FLANAGAN et Dr. ASHFORD a eu comme première action de permettre à un chercheur de se joindre au comité.

L’objectif de ce comité, pour l’année prochaine, est de préparer des lignes directrices, afin d’encadrer et généraliser la pratique médicale autour de la maladie.

Ces lignes directrices ont pour but 

1) d’uniformiser la pratique médicale

2) un meilleur diagnostic

3) une intervention médicale plus rapide

4) des patients mieux informés et plus aptes a prendre des décisions.

Le Dr. ASHFORD est disponible pour tous commentaires ou addition à apporter à ces lignes directrices (rashford@nhs.net).

Le processus de création de ces lignes directrices sera le suivant : 

1) Les différents membres du comité écrivent chacun leur section.

2) Mise en commun.

3) Une journée de réunion, avec tous les membres du comité, afin de consolider et mettre en forme.

4) Mise en place des lignes directrices.

Intervention John Gooden :

M. Gooden est consultant en Neurochirurgie à l’hôpital de Leeds. 

Il est en contact avec l’association Ollier-Maffucci France. Il a déjà rencontré le Professeur Mandonnet, par le biais du réseau européen des gliomes de bas grade.

Présentation sur les gliomes de bas grade
En Angleterre, il n’existe pas encore de pratique unique, quant au suivi des gliomes de bas grades en lien avec les mutations génétiques « IDH-1 et IDH-2 ». 

Il existe encore de nombreux questionnements liés à découverte d’un potentiel gliome concernant :

· l’impact psychologique

· l’impact autre (Banque ; Assurance Maladie)
Les premiers symptômes d’une tumeur cérébrale sont :

· Crises de convulsion type crises d’épilepsies

· Des maux de têtes, importants en début de journée et régressant au fur et à mesure de la journée, accompagnés de nausées
· Anxiété dans plus ou moins 60% des cas
· Dépression dans plus ou moins 25% des cas
· Réduction des capacités (fonctions cognitives ; mémoire non-verbale ; qualité de vie)
Sur un scanner, un potentiel gliome se manifeste par un petit point blanc. Point blanc qui pourra aussi être autre chose qu’un gliome. Ex : Récupération après trauma crânien. 

Selon les statistiques existant dans ce domaine, les gliomes de grade 2 apparaissent le plus souvent chez des patients entre 26 et 46 ans. 

Présentation d’une ergothérapeute :

Mme Lisa Heywood a expliqué le rôle joué par l’ergothérapie, dans l’aide au quotidien et le regain d’indépendance. 

En ce qui concerne la maladie d’Ollier-Maffucci, l’ergothérapie peut : 

· S’occuper des adaptions et équipements spécialisés nécessaires dans le cadre de l’école.
· Intervient dans le cadre des thérapies de la main
· Evaluation de la nécessité du fauteuil roulant et mise à disposition

· Support psychologique
L’ergothérapie devrait être considérée en pré-intervention chirurgicale afin de définir des objectifs pour les enfants et les parents.

Selon Mme. Heywood, la chirurgie n’est pas la réponse à tout, et dans certains cas la mise en place d’équipements et pratiques peuvent suffire. 

Présentation Professeure Flanagan :

Présentation de la Professeure est fort semblable à celle du Dr. Finidori. 

C.-à-d. : 

· Nombre de cas
· Présentation en mosaïque

· Mutations IDH-1 et IDH-2

Selon la Professeure Flanagan, plus la mutation génétique apparaîtra tard, plus on réduira le nombre de zones du corps affectées par la maladie. 

La Professeure recommande un IRM corps entier, une fois la puberté finie afin de définir et identifier les zones du corps qui seront à contrôler. 

Elle parle aussi des autres maladies présentant des chondromes multiples, et pour lesquelles il existe un caractère héréditaire. 

Selon elle, les objectifs principaux du comité médical de l’association anglaise sont :

1) Recherche et Traitement

2) Diagnostic précoce

3) Augmentation de la visibilité/connaissance de la maladie

4) Unité spécialisée dédiée à la maladie

5) Amélioration des techniques chirurgicales

6) Recherche/Découverte de nouveaux traitements thérapeutiques (inhibiteurs IDH-1 et IDH-2)

7) Suivi de la maladie, et du nombre de cas à l’échelle nationale, suivi des tumeurs cartilagineuses.

Présentation de Mme Milicent Lipshaw (infirmière de recherche) :

Elle nous informe que son travail principal est de rassembler toutes les informations existantes sur la maladie, dans la littérature médicale, et les informations récoltées par le questionnaire. Elle mettra à disposition prochainement, un questionnaire.

Assemblée Générale Ordinaire

Elisabeth Martin, Présidente de l’Association Ollier-Maffucci Europe
Bilan moral

Etant donné qu’elle travaille actuellement à temps plein, Elisabeth s’est essentiellement investie dans le projet de base de données présenté par le Dr Baujat.

Trois nouvelles familles ont pris contact cette année mais n’ont pas souhaité devenir membres. Il devient difficile de fédérer les gens et de récolter des fonds, ce qui demande une réflexion afin de mettre en place un plan d’action. La communication peut être améliorée. Une page Facebook a été créée par Elisabeth mais elle se limite aux informations officielles et ne constitue pas une plateforme d’échange.

Par ailleurs, la relation avec le personnel de santé doit être mieux structurée et organisée. Elisabeth est celle qui garantit ce lien mais elle souhaite que les rôles soient mieux répartis afin de savoir ce que les patients vivent réellement sur le terrain et que les médecins soient au courant de leurs demandes spécifiques. La carte d’urgence et le calendrier de suivi constituent dans cette optique des outils intéressants, étant donné que ce sont des documents officiels.
Le site de la HAS (Haute Autorité de Santé) permet de voir à quoi ressemble un PNDS.
Elisabeth témoigne du fait qu’elle gère bien sa vie quotidienne, avec laquelle elle se déclare ‘en paix’ et se définit du coup comme peut-être moins « mordante » que certains parents concernés par rapport à leurs enfants. 
Elle souhaiterait donc que ces parents soient plus investis au niveau de la représentation de l’Association.
 Il existe des formations auprès d’Eurordis notamment, et on ne peut plus être acteur sans faire entendre sa voix dans ce genre d’organisations.

En Italie l’Association italienne ACAR ( Associazione Conto Alla Rovescia)  est évoquée comme soutenant à la fois la maladie d’  Ollier-Maffucci et la Maladie  Des Exostoses Multiples. Ils ont constitué en plus de leur Comité Scientifique Médical un « Conseil Aire Scientifique » composé de membres de l’association. Cette « Aera Scientifica » a établi une charte, elle  réfléchit, mobilise les connaissances fait du lien avec tous les professionnels de santé avec lesquels ils œuvrent. Elisabeth a été sollicitée pour en faire partie. 
Six personnes, formant un groupe de réflexion, sont actives sur WhatsApp par rapport à l’échange d’informations. Leur mode de fonctionnement peut être une source d’inspiration. 

Le prochain congrès de l’ACAR se tiendra du 15 au 17 avril 2020 à Tirrenia Province de Pise. 

En Grande Bretagne L’association The Maffucci and Ollier’s Association a pris son envol maintenant et Charlotte Anwyll , présidente et maman d’un petit garçon mène  son combat d’une main de maître. 

Cette année Yves Willems (Membre du Conseil d’Administration)  et Sabine Debuyst sa femme se sont rendus à Londres le 5 octobre et ont participé à la journée associative anglaise. Merci à tous les deux pour le retour d’information présenté ce jour. 
ERN BOND : Elisabeth a participé à plusieurs réunions de l’ERN BOND ( European Reference Network Bone Diseases) en conférence téléphonique et en présentiel. 

Rappel : Au niveau européen ont été créés des réseaux maladies rares. 

Les ERN sont des réseaux virtuels utilisant notamment une plate-forme informatique sur mesure et des outils de télémédecine pour examiner les cas de patients. Dans la mesure du possible, ils veillent à ce que l’information circule plutôt que le patient, afin d’assurer la meilleure prise en charge possible sans les inconvénients inhérents à un déplacement du patient. Les 24 premiers ERN ont été lancés en 2017 et concernent plus de 900 unités de soins de santé hautement spécialisées de plus de 300 hôpitaux dans 26 États membres.
L’idée de se voir en dehors de cette réunion annuelle, notamment le Conseil d’Administration, est relancée. Elisabeth n’est pas la seule à pouvoir représenter l’Association.

Pourquoi ne pas se voir sur 2 jours pour avoir plus d’intervenants et de tables rondes, pourquoi ne pas dédier un espace aux jeunes avec une salle ?
Communication


Plusieurs questions se posent :

· Faut-il contacter tous les patients pour avoir des contacts avec d’autres professionnels ?

· Faut-il faire comme les Anglais qui offrent la possibilité à quelqu’un de témoigner devant le groupe le jour de l’Assemblée Générale ?

· Jusqu’où va-t-on dans le témoignage, le partage de photos ? 
· Peut-on publier des informations et des photos concernant son enfant alors que celui-ci n’a pas forcément donné son autorisation ? Un médiateur devrait-il gérer ces publications ?

Décisions :

· Il faut séparer la page Facebook Ollier-Maffucci de celle d’Elisabeth. 
· On peut réorienter les personnes intéressées vers un groupe Facebook déjà existant pour limiter le nombre de groupes de conversation sachant qu’il existe beaucoup de pages Facebook (notamment une page américaine où on voit une vidéo qui a permis à une grande quantité de personnes de se manifester). 
· On peut inciter les personnes intéressées à s’affilier au groupe WhatsApp.

· On fait le bilan l’année prochaine.
· Le Conseil d’Administration cherche un moyen d’avoir des vidéoconférences plus intéressant que par OVH (il existe également Go to meeting). 

· Le Conseil d’Administration prévoit de partager des documents grâce à Google Drive
· Des équipes de travail se réunissent / s’organisent pour préparer l’AG.

Répartition des tâches


· Mélissa crée un groupe WhatsApp pour les jeunes
· Sabine contacte des professionnels de santé, du domaine paramédical ou de la médecine parallèle 
· Marie-France lance un Doodle pour une vision conférence du CA en janvier et participe au déroulement de l’AG
· Brigitte et Francis travaillent autour de l’organisation et de la logistique

Bilan financier 2018
Sandra Dehaye, Trésorière de l’Association Ollier-Maffucci Europe
Les charges se maintiennent, les dons et la récolte de fonds, par contre, diminuent, ce qui correspond à un déficit de 468,97 euros. En cas de demandes particulières de familles, la réserve d’argent peut donc vite diminuer.

Le compte de résultat 2018 est approuvé à l’unanimité.

Le bilan pour l’Association est voté à l’unanimité.

Financements 
- Base de données

Cette base est réservée à Ollier-Maffucci et sera utilisée par les médecins des Centres de Référence et les patients. Elle existera de toutes les manières. Pour l’instant on ne sait pas si elle est susceptible d’être utilisée pour d’autres maladies. Elle reste fermée donc non internationale.
Il est décidé après vote des membres de libérer 5000 euros pour l’élaboration et l’entretien de cette base, reste à voir sous quelle forme, étant donné que le devis est de 9000 euros.
- Recherche de Nara Sobreira 

On propose également que l’Association finance la traduction par un traducteur assermenté du consentement pour la recherche de Nara Sobreira, ou sa certification. Il est voté que 2000 euros pourraient être libérés si nécessaire.
On propose de tenir la prochaine réunion le samedi 10 octobre 2020 à Paris.

Conclusion et clôture de la journée.
AG 2019 Compte rendu Ollier Maffucci Europe

