RAPPORT D'ACTIVITES POUR L'ANNEE 2010
DU CENTRE DE REFERENCE MALADIES HEREDITAIRES DU METABOLISME DE L'ENFANT ET DE L'ADULTE (MaMEA)
1) Activités du Centre Maladies Rares MaMEA : l'activité a continué d'augmenter. Les patients de la file active sont actuellement au nombre de 910 avec 349 nouveaux patients. La répartition en % pour le diagnostic initial ou un premier avis est d'environ 12%, le recours pour second avis en urgence est de 2% et de 85% en programmé. De nombreux avis à distance ont été donnés et ont donné lieu à la création de 320 petits dossiers lorsqu'un suivi à ce premier avis a été demandé. 75% de l'activité a également été dédiée à un suivi par le centre. L'activité montre un nombre de consultations de 1884, de 595 hospitalisations complètes et de 936 hospitalisations de jour. Les délais d'attente restent dans les objectifs définis par le Centre et sont de un à deux mois pour une consultation non urgente, de moins d'une semaine pour une consultation urgente, d'un mois pour une hospitalisation non urgente et de moins d'une semaine pour une hospitalisation urgente. La répartition géographique montre que 53,6% viennent de la Région Ile de France, 44% sont extra-régionaux et environ 2% de l'international. Au niveau de la répartition enfant/adulte on compte 151 adultes et 759 enfants suivis soit une proportion de 83/17% en faveur des enfants. 
2) Actions de formation : Le CMR a réalisé plusieurs actions de formation et d'information des professionnels avec des interventions dans des congrès nationaux et internationaux. Le CMR a également effectué des interventions auprès des associations de patients ainsi que l'organisation d'un séminaire pour les médecins hospitaliers d'Ile de France (05.11.10.). La liste exhaustive de ces interventions est donnée en annexe.  
3) Bilan des actions de recherche et d'innovation thérapeutique : on compte la poursuite ou le démarrage de plusieurs protocoles d'essais cliniques (protocole Sandostatine LP, essai PTC 124-acidémie méthylmalonique, étude observationnelle pour la maladie de Morquio) et participation au registre de médicaments de maladies rares (Aldurazyme®, Cérézyme®, Naglazyme®, Elaprase®, Carbaglu®, Zavesca®). 

Tout au long de l'année ont eu lieu plusieurs réunions du Comité de Pilotage pour la rédaction du rapport d'auto-évaluation.

Une réunion avec les centres de compétence et les associations de patients a été organisée en mai 2010 permettant de présenter l'activité du CMR et de présenter également le recueil de l'activité par la base CEMARA en incitant les centres de compétence à y adhérer. Une réunion d'organisation avec les centres de compétence notamment sur l'organisation de soins a eu lieu le 26 mai 2012. En marge de cette journée d'activité, une réunion a eu lieu aussi entre les associations de patients, le Dr Noël, la psychologue du CMR Mme Barbier, la secrétaire du CMR Mme Lehec, concernant d'une part le projet d'INTEGRASCOL, d'autre part pour permettre des échanges libres et adresser des questions de toute nature aux acteurs du CMR. Un compte-rendu de cette réunion a été produit et diffusé à l'ensemble des associations présentant certaines procédures qui ont été élaborées au cours de ces échanges notamment les procédures sur l'annonce diagnostic, sur l'annonce du dépistage de Phénylcétonurie et sur la prise en charge de la douleur pour certains gestes dans l'activité courante du CMR.
En conclusion le rapport de l'année 2010 montre une adéquation entre les objectifs définis en début d'année et les actions réalisées. Quant à l'activité, elle est constamment croissante, ce qui questionne sur l'adéquation des moyens alloués par rapport à une demande toujours croissante et une augmentation de la part de l'activité de la population adulte pour laquelle le CMR est obligé d'assurer une présence en soins supplémentaires à moyens constants.
Rapport d'activité relu et validé par le Comité de Pilotage du CMR le 04.01.11. et sera diffusé via le site internet, à l'ensemble des acteurs de la filière et à l'Administration de l'Hôpital Necker Enfants Malades.
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