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Les fiches Orphanet Urgences
Orphanet Urgences est une collection de recommandations pratiques pour la prise en charge 
des malades atteints d’une maladie rare et nécessitant des soins médicaux en urgence.

Elle est destinée aux médecins urgentistes, qu’ils interviennent sur le lieu de l’urgence (à tra-
vers la régulation du SAMU) ou au sein des urgences hospitalières.

Ces recommandations sont élaborées avec les Centres de référence maladies rares, la Socié-
té française de médecine d’urgence (SFMU), l’Agence de biomédecine (ABM) et des asso-
ciations de patients.

Retrouvez la méthodologie des fiches avec la publication Orphanet dans le journal de la So-
ciété Française d’Anesthésie et de Réanimation (SFAR). Volume 9, Issue 2, March 2023, Pages 
122-132.

Orphanet Urgences est un projet du Plan national maladies rares.

Avertissement: ces recommandations sont d’ordre général. Chaque malade étant unique, 
seul le médecin peut juger de leur pertinence pour chaque situation particulière. 

Les informations fournies par Orphanet sont régulièrement mises à jour. Il est possible que de 
nouvelles découvertes aient été faites depuis la dernière mise à jour et qu’elles ne soient pas 
encore incorporées au texte. La date de la dernière mise à jour est toujours indiquée. Les pro-
fessionnels sont encouragés à toujours consulter les publications scientifiques les plus récentes 
avant de prendre une décision basée sur les informations fournies.

Toutes les fiches Orphanet urgence sont téléchargeables sur www.orpha.net

Elles sont disponibles sur l’application gratuite Orphanet Guides.
Cette application permet un accès «hors ligne».

Les fiches Orphanet Urgences sont régulièrement 
mises à jour, pensez à vérifier la dernière date de mise à jour.

Des traductions sont disponibles dans les langues suivantes : 
Anglais, Allemand, Espagnol, Italien, Polonais et Portugais 

mais la mise à jour la plus récente est en français.
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Les filières nationales de santé maladies raresANNEXE

Liste des 23 filières de santé maladies rares
Anomalies du développement et déficience intellectuelle de causes rares
AnDDi-Rares - www.anddi-rares.org - anddi-rares@chu-dijon.fr

Maladies rares à expression motrice ou cognitive du système nerveux central
BRAIN-TEAM - www.brain-team.fr - contact@brain-team.fr 

Maladies cardiaques héréditaires
CARDIOGEN - www.filiere-cardiogen.fr - contact@filiere-cardiogen.fr

Maladies rares du Neurodéveloppement
DéfiScience - www.defiscience.fr - ghe.defiscience@chu-lyon.fr 

Maladies auto-immunes et auto-inflammatoires systémiques rares
FAI2R - www.fai2r.org - contactfair2@gmail.com

Maladies vasculaires rares avec atteinte multisystémique
FAVA-Multi - www.favamulti.fr - contact@favamulti.fr

Maladies hépatiques rares de l’enfant et de l’adulte
FILFOIE - www.filfoie.com - contact@filfoie@aphp.fr

Maladies neuromusculaires
FILNEMUS - www.filnemus.fr - FiliereFILNEMUS@ap-hm.fr

Sclérose latérale amyotrophique & autres maladies du neurone moteur 
FILSLAN - www.portail-sla.fr - fislan@chu-nice.fr

Maladies rares en dermatologie
FIMARAD - www.fimarad.fr - contact@fimarad.org

Maladies rares abdomino-thoraciques
FIMATHO - www.fimatho.fr - fimatho@chru-lille.fr

Maladies rares endocriniennes
FIRENDO - www.firendo.fr - contact@firendo.fr

Maladies héréditaires du métabolisme
G2M - www.filiere-g2m.fr - filiere.g2m@gmail.fr 

Maladies rares immuno-hématologiques
MaRIH - www.marih.fr - contact@marih.fr 



20

Les filières nationales de santé maladies rares ANNEXE

Maladies constitutionnelles rares du globule rouge et de l’érythropoïèse
MCGRE - www.filiere-mcgre.fr - contact@filiere-mcgre.fr

Maladies hémorragiques constitutionnelles
MHEMO - www.mhemo.fr - ghe.mhemo@chu-lyon.fr

Mucoviscidose et affections liées à une anomalie de CFTR
Muco/CFTR - www.muco-cftr.fr - contact@muco-cftr.fr

Malformations pelviennes et médullaires rares
NeuroSphinx - www.neurosphinx.fr - contact@neurosphinx.fr

Maladies rénales rares
ORKiD - www.filiereorkid.com - contact@filiereorkid.com

Maladies rares de l’os, du calcium et du cartilage
OSCAR - www.filiere-oscar.fr - contact@filiere-oscar.fr

Maladies respiratoires rares
RespiFIL - www.respifil.fr - respifil.france@aphp.fr

Maladies rares sensorielles
SENSGENE - www.sensgene.com - contact@sensgene.com

Maladies rares de la tête, du cou et des dents
TETECOU - www.tete-cou.fr - contact.tetecou@aphp.fr

Financées et pilotées par le ministère chargé de la santé.
https://www.filieresmaladiesrares.fr/
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