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Cutis Laxa
Les centres de référenca labellisés sont garants da | ‘expertise
Meeting 10/05/08 médicalelscientifique dans leur domalne (recours, diagnostic,
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Cutanée

Christine Bodemer, Smail Hadj-Rabia

Ihie Manonal Plan for Bare Disorders 2004-2008

The approved Centres of Reference are guarantors of medical/scientific
expertise in their field (diagnosis, resord, referentiala/procedures,
rescarch, epidemiology)

Their aim is not 1o manage all the sufferers, but organise care
management in association with local organisations

« Il ne faut pas ¢ a:.rmdre d ‘étre pa:fail

Pr Christina Bodamar
Professeur Universitaire, Praticlen Hospitalier

MAGEC-Necker logie (Pr Yves de Prost)
Enfants Malades
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----- ker, 51louls, Avicennes

Pr Christine Bodemer
Professour Universitaire, Praticien Hospitalier

Service do de Dermatologle {(Pr Yves de Proat) UFR Mecker Enfants Malades Hépital

Hépital Necker Enfants Maiadas
INSERM U T&1

Instinot des maladies géndétigques

-Consultations Enfants Adultes Services cliniques de pointe
-Consultation conseil génétique _

-Hopital de jour-soins et éducation aux soins [:;i::::;:;::l:m aboratowes recherch
-Lits hospitalisation pédiatrique: naissance 4 18 ans Fluri compdience

Equipes de soins. %

Coordinatrice du centra national de référence sur
«MALADIES GENETIQUES A EXPRESSION CUTANEE»
centre multi-gites: Necker, 5t louis, Avicennes

(.i" Idren and ;lt:;.l_lls consultations Institue for Genetic Disorders
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Genetic counselling : it State-of-the-art clinical departments
Day hu:-.pl'.a! nwchufl care et lrdtl'lmgmtv:._ 1cal carc Research laboratories
Hospitalisation for children from birth to 18 years old e
Coordinator of the Centre of Reference for Rare Disorders with Children are at the centre of the project

Cutaneous Expression (MAGEC)
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Multidisciplinary care for over 20 years
Monthly meetings for over 10 years

Physiotherapy, occupationnal therapy, diet, pain, psychology, ENT

specialists, ophtalmology, plastic surgery, genetic counselling,
antenatal diagnosis, anatomopathology

Pluridisciplinary (medical and paramedical)
working groups

Cutis Laxa group :

«Clinical expertise (C Bodemer, S Hadj Rabia

{MAGEC-Necker cantra)

-Molecular aspect, histological aspect, dynamic
skin reconstruction (AFM grants) with as
consequence an interface collaboration between
INSERM- MAGEC-NEM

Groupes de travail pluridisciplinaires (médicaux et paramédicaux)
Groupe Cutis Laxa :

v Expertise clinique (C.Bodemer, 8. Hadj-Rabia)

v Aspect moléculaire, aspect histologique, reconsiriciion e pedu
dynamique (financements AFM) avec pour conséquendce une

collaboration en interface entre PINSERM, le MAGEC ef NEM

- Variabilité : familiale et individuelle
- Atteinte sévare ELN < FBLNS
- Caractériser cette variabilite

-Mieux comprendre pour un jour mieux traiter.. ..

Perspectives recherche: réseau cutis laxa

Cenbre de référence
Labellise en 2004
MALGED

Necker Group

Paricular mims for care and research
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¥ Pain

Research ; Cutis Laxa network

¥ Variable severity : familial and individusl
¥ Severty : ELN<FBLN3S

v It's necessary to characterise this variability

¥ For a better understanding and so a better management and

Ireatment

¥ Mutnition

¥ Development

v Plastic surgery

¥ Skin care

¥ Grenctic counselling

¥ Education for care

¥ Disseminating knowledge
¥ Epidemiology

MAGEC = UNE EQUIPE PLURIDISCIPLINAIRE
RENMFORCEE GRACE AU PLAN MALAIMES RARES

Un médecin spécialisé dans Id

MAGEC : A Multidisciplinary team reinforeed thanks to the Plan for

Rare Disorders

¥ | coordination secretary
¥ | social worker

v | nurse

¥ 1 doctor specialised in pain carc
¥ | Epidemiologist

secretariat de coordination :
« Karyn AUSSET-DELON Tél - 01.44.49.43 37,

Fax : 01.44 494471 kayn.ronglenvaneleaphp.fr
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Moouetl, Orientation & conseils édphorigues

Croation et développensont d'un nissean de peofessionnds do proximieé
= Diffusion e I'infarmation (maguetie, séie indermet ..} | en cours

Coopdination des projets de !'-Nu.lp; MACGEG

Mirticipaton & 'dlaboration des documents imddsco-socrsus {PAL. S

+  En cas d"wrgence médicalbe appeber
Horaires de burcamx ; le service de consultation au 11 44494667

o Lo soar of le week-emd @ Lo sevvice 4 hospitalisation su 0144494844
unlgEcmynl & urgence

Coordination seereterial work
¥ Reception, Information and phone calls
Creating and developping a local network of professionals

Disscminating information (leaflet, website,eic) : on the making

W
v

¥ Coordination of the MAGEC team's projetcs

¥ Taking part in working out medical-social documents



MAGEC : Patients

Multidisciplinary take care

- Medical

CEMARA
SBIM

Social : School, resting centres, hospitalisation
at home; Integrascol (education ministery)
Education of patients and proximity teams
L oo "Week-ends for therapeutic education”
Rare Diseases

Psychologist for patients and their families

ation System

MAGEC ! Patienls

Prise en charge plundisciphinaire

¥ Miédicale

¥ Sociale : Scolarité, maisons de repos, hospitalisation a domicile

intégrascol

¥ Formation des patients et des spignants de proximité

¥ Week-ends d'éducation thérapeutigue »
CEMARA : Base de données épidémiologigues ¥ Psychologues pour les patients et leurs familles

Prise en charge Prise en charge optimale
ce qui existe- - qui existe-

clinigue T dans la pris

Rocours e

pour établir
4 canfirmor : : {:! Cantres moyen séjour
FAdulte  1e disgnostic " valorisation ot compétence
aur solns en aval
" Prise en charge du colt
Soutien a intégration sociale
Donnbes épidémiclogiques

Medical Care What 15 missing

Whiat exists-What is missing- What is on the making Short stay Centres

I. Specialised Centre of elinical care of children : From birth onw Increasing the value and skills for care in (raining nurses
2. Contimuity of care for adulis Financial costs

3. Families’ global care Suppont for social integration

4. Close work with patients” suppor groups Epidenmologic data

Prise en charge optimale e, L
7 i CE qu existe-
ce qui existe- oo S
En cours
= Accaessibilith aux centres da référence
I'.}lHlL‘IJH.E" {remboursement)
EENITES S pafinition et diffusion de protocoles
TENGUE e prise en charge thérapeutiques
stfol d 'organisation des soins
Fuﬂnnl:inn ot cdas professionnals de sanlb
at Programneg daducalion aux Soms

f1|| I'en
1- Centre spécialisée dans la prise én ¢

Difficultés
niraes de rafdran

Tangue o personnel CHI'IUEE moyean sajour

" Valorisation et compatance
aux soins on aval

¢ Prise en charge du colt
. Soutien a I'intégration sociale
Données épidémiologiques

. bases do donnéas &n cours raalisation

" Réfarantiols de prise en charge (HAS)
., Programme d'information enseignants
H|1".J-:;|r necol)

Cm the making

Accessibility of the Centre of Reference {reimbursment)
. : Working out and disseminating procedures for therapeutic care and/or
Difficulties - PRI

X PRat jack of low orgamsing treatments
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Cantrn o Halern be - ack Ak SIpi0yces Training Health professionals and Training program for medical care
|ihulmiu"1'~' downstream relays Research’ Epidemiologic study, creating a database

Badly known disorders and their impact School teachers information program (intégrascol)




Cutis laxa
Apport de la biopsie cutanee pour le diagnostic
n'est pas systeématigue

Coloration orcéine
Aftention! aspact normal n'éfimine pas le diagnostic

Cutis laxa
Apport de la biopsie cutanée pour le diagnostic

Coloration orcaing

Afteptiont!:  -nmd: fibres immatures
-biopsie inintarprdlable avant Fage de 3 moks
chez nné nd & terme 2 - L

Cutis Laxa :
A cutaneous biopsy is not systematic to make the diagnosis
Note : a nommal appearance does not exclude the diagnosis

Dg: Clinique

- RX Thorax (nné+++)
- Echocardiographie
- Echo rénale

Suivi: guidé par clinigue
EFR, scann, elc..,

-Suivi Psychologigue
-Chirurgie possible
-Conseil génélique

Inherited Cutis Laxa

Diagnosis : Clinical

¥ Thorax Xray

¥ Echocardiography

¥ Kidney Echography

Follow up : lead by clinics, scan ete
¥ Paychological care

v Possible surpery

¥ Genetic counselling

Contribution of cutancous biopsy to diagnosis
Mote : Mewborn babics have immature fibers

A biopsy cannot be interpreted before the age of 3 months fora
baby bom on due date

¢inta Pulmonaire Emphyséma,
PI'I!SF_" @n c;hargc- Dﬁ“&ﬁ-‘ﬁﬂ fﬂsp]ralﬂirg
Hernie diaphragmatigue

pluridisciplinaire
- Afteinte Cardic-Vasculaire Coarclation aorligue
Sténose AP, CIV, CIA
Recours pour établir

et confirmer le
-Digestive (hemnies inguinales, ombilicales.. ),
-Entorses, luxations, fractures, ostéoporosa

-Dysurie, prolapsus vaginal,...
-Relard 5P, acquisitions

[nherited Cutis Laxa ; severity

Lungs : Emphysema, respiratory distress, diaphragmatic hemias
Heart and Vessels : Aortic dilation, Stenogis

Ciastrointestinal : Hemias

Joint laxity, dislocation, bresking bones, osteoporosis
Obstructive uropathy, genital prolapse

Mental retardation

Pharidisciplinary cane

Resort to make amd confimm e diagnosis
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