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Phase 1: un peu d’histoire



Maladies rares ou très rares
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Ketelslegers O. et al. Belg J Hematol 2015;6(4):135-41



Drépanocytose, un register de patients: HUDERF, la 
contribution à la connaissance du traitement par 
hydroxycarbamide
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Drépanocytose: premier registre 
électronique
Collaborations HUDERF – CHU St Pierre – CUB Hôp. Erasme
Réseau de la Région de Bruxelles Capitale étandu au niveau national : création 
du comité pathologies GR au sein de la « Belgian Hematology Society »
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BSR REDcap – Belge (2022) >> 
interopérabilité avec le registre européen
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Promoteurs : L. Dedeken
(A. Ferster) , B. Gulbis
Project Manager : S. Wambacq



• - Une action conjointe
• Réduire le nombre de personnes touchées;
• Prévenir les décès de nourrissons et d’enfants;
• Préserver la qualité de vie et le potentiel socio-économique des 

patients.
• Mutualiser des ressources rares
• Soutenir la préparation des plans nationaux

Environ 8 000 maladies rares affectent ou toucheront environ 30 millions 
de personnes dans l’Union européenne
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Le plan des maladies rares
en Belgique
• Améliorer les soins et la qualité de vie des patients attients d’une

maladie rare

Ø Concerne approximativement 500,000 Belges, 80% en pédiatrie (149 maladies 1/2,000 – 10,000)

• Budget 
• 15.7 millions euros (2014)
• Plan stratégique plan

• Diagnostic et information patient
• Améliorer le remboursement des tests
• Définir de nouveaux standards our les 8 centres de génétique humaine
• Créer un call centre disponible 24/24H
• Optimiser les échanges d’expertise au niveau européen
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France: plan maladies rares

• 3 plans nationaux
• 23

• “Filière de santé maladies constitutionnelles rares du GR et de l’érythropoïèse”

• “Centres de référence et de compétence”

• Concerne approximativement 3.000.000 de personnes
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Les plans par pays UE
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Au niveau belge

• Fonction maladies rares
• Exemple : CUB Hôpital Erasme= « Fonction maladies rares »
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Un espace pour les laboratoires de 
biologie clinique
• Projet mener par
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Message
• Etre prêt, innovant et ne pas attendre une aide si on a des projets pour 

les patients
• Complexité des politiques de santé au niveau belge et européen

• Des Autorités de santé au praticiens soignants et vice versa
• De la commission européenne aux pays membres et vice versa
• Agenda…

• Maladies rares ou très rares
• Pas uniquement les centres de génétique humaine, mais bien une inclusion des 

laboratoires de biologie clinque
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Phase 2: concrétisation



Niveau européen
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24 réseaux de référence
First launch 2017 > 2022

Second grant 2022 > 2027



Niveau Européen- 24 réseaux de 
référence (ERN)
• The first ERNs were launched in March 2017, 
• Legislation

• Directive 2011/24/EU concernant les soins transfontaliers aux patients
• Définition des critères et conditions pour être member d’un ERN
• Critères d’évaluation de l’ERN et de ses membres

• Au niveau belge mêmes critères et conditions
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24 ERN in chiffres: +/- 900 institutions de soins

• TOTAL
• 103 membres
• 24 Etats Membres

• GR Expertise
• 53 membres
• 19 Etats Membres
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Oncological diseases Hub Non -oncological diseases Hub

Myeloid malignancies
Lymphoid malignancies

Rare red blood cell defects 
Bone marrow failure and rare haematopoietic disorders
Rare bleeding-coagulation disorders and related diseas.
Haemochromatosis and rare hereditary iron metabolism             
disorders  

ERN Pathologies hématologiques rares et très rares

Adults Adults
Paediatrics
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ERN – Actions transversales

IMPROVE
PATIENT

CARE

CROSS BORDER 
HEALTH

BEST PRACTICES

CLINCAL TRIALS
RESEARCHCONTINUING 

MEDICAL 
EDUCATION

TELEEXPERTSE
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Institutions de soins en Belgique 
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Maladies rares du GR

Alpha-thalassemia and 
related diseases

Beta-thalassemia and 
related diseases

Hemoglobinopathy
(Other than THAL and 

SCD)

Hereditary
elliptocytosis

Hereditary
spherocytosis

Hereditary
stomatocytosis

Primary inherited
erythrocytosis / 

Congenital
polycythemia

Rare constitutional
hemolytic anemia due
to an enzyme disorder

(Other than PKD)

Rare constitutional 
hemolytic anemia due 

to pyruvate kinase 
deficiency (PKD)

Sickle cell disorders

Hémoglobinopathies

Pathologies memb. GR

Enzymopathies
…
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Maladies
rares 
GR
Equipe



Maladies rares GR: Patients
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Message
• Reconnaissance centre de reference au sein d’un réseau de 

réféfrence, niveau national et européen
Ø Des critères et conditions
ØTrajets de soins
ØFormation continuée
ØParticipation au registre européen (Registre belge anémies hréditaires)
ØEquipe multidisciplinaire
Ø…
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Phase 3: bénéfices de l’initiative
européenne



De l’Europe à la Belgique 
Centres nationaux de référence
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Mise en place d’un ring test
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§ LHUB-ULB, Brussels

§ Hospital Clinic Provincial, Barcelona

§ Policlinico di Milano

§ UMC, Utrecht 

Depuis 2017, QC inter-laboratoires (ring test) pour le diagnostic des patho. membranairs érythrocytaires

*Only LHUB-ULB and Policlinico di Milano

Ø Monitoring de la qualité ds résultats
Ø Identification des tests à améliorer
Ø Proposer une standardisation technique et d’interprétation

Collaborations: Ring test dédié à: 

Ø Eosine-5-maleimide binding (EMA test)
Ø Osmotic gradient ektacytometry
Ø SDS-PAGE *



Ring test evolution
Coordination par
• QC des CNRs inclus dans l’enveloppe INAMI-RIZIV
ØRing test memebranopahies GR
ØInclusion dans le QC Toolkit
ØAmélioration diagnostique
ØStandardisation/harmonisation des résultats rapportés
ØUn essai de standardisation du test de dépistage, eosin-5’-maleimide binding test
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Collaborations: 
§ LHUB-ULB, Brusse CHU Hôpital Robert Debré, Paris

§ Hospital Clinic Provincial, Barcelona CHU Bicêtre, Le Kremlin Bicêtre

§ Policlinico di Milano Rigshospitalet, Copenhagen

§ UMC, Utrecht CEING, Napoli



Dépistage néonatal de la drépanocytose
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Télémedicine/tele-expertise

• Manque de support and ressources R&D/ thérapie
• Expertise distribution hétérogène dans l’UE
• Pas de diagnostic ou erreur diagnostiques
• Problème de choix d’un traitement adéquat
• Accès aux ressources diagnostiques et traitements… 
• Outil RGPD

68# Active user

Clinical Patient Management System

Schéma pilote de remboursement pour second avis par la EC : 
200€ /Panel for HCPs

Expertise voyage, pas les patients
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Webinars pour patients: sujects
sélectionnés par les patients
• Topic on Focus pour SDM dédiés aux patients et 

families 

• Un par mois, chaque lundi 5 pm – 6 pm (Paris CET)
1. January “New therapies for SCD
2. February “Adult Patients Quality of Life”
3. March “Hydroxyurea and fertility”
4. April “Neurological Damages in SCD”
5. May “Neonatal Screening”
6. June “Gestational Risk”,
7. July “SCD and immune disease”
8. September “Genetic Counselling and embryo 

selection
9. October “BMT: survival infertility and other 

complications,
10. November “Polyuria and Enuresis: kidney damages”
11. December “Priapism”
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Intelligence artificielle

• Drépanocytose
• Données cliniques
• Protéomiques
• Génomiques
• …
• Objectif: risque de sickling risk profile base sur le profil génomique et Point 

of sickling (LoRRca Oxygenscan) 
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Education et preceptorship
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Teachers: Alice FERSTER, Samantha BENGHIAT, Martin COLLARD, Xavier PEYRASSOL, Anne Sophie ADAM, Sara BENYAICH, Béatrice GULBIS 



Message
• Collaboration est un élément clé et permet une prise en

charge optimisée des patients. 
• Notre vocation: les meilleurs soins et accessibles à tous
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Pour ERN: poursuivre
support EuroBloodNet

Pour les members: participer/proposer

• Coordination and logistique (nouvelles activités, 
webinars, enquêtes, études clinques, etc...)

• Identification de patients et scientifiques experts 
(panels, working group)

• Financier et technique (études 
cliniques, registre, télémédecine)

• Visibilité et diffusion d’un projet (acknowledgement 
ou approbation par ERN)

Futur
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Mais probablement le plus important…

• 24 ERNs unis pour venir en aide au patients ukrainiens
avec maladie rare
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Mais probablement le plus important…
37

Club du GR et du Fer
Franco-belge
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Merci beaucoup pour votre invitation, 
aux participants de la CORATA

ainsi qu’à
tous les collaborateurs dans ces projets
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