
Journée Cystinose 14/11/25

Actualités Filière ORKiD 



CRMR 
coordonnateurs 

La Filière des Maladies rénales rares - ORKiD c’est :  

4

CRMR 
constitutifs 

15

CCMR 

38

Pr Denis Morin
Néphropédiatre
CRMR SORARE
CHU Montpellier
Animateur 2015

Pr Vincent Audard 
Néphrologue adulte
CRMR SNI
Henri Mondord 
Co-animateur 2017

Aurélia Bertholet-Thomas
Néphropédiatre
CRMR MAREGE
HCL - Lyon
Animatrice 2025

Pr Emilie Cornec Le Gall
Néphrologue adulte
CRMR MARHEA Brest
Brest 
Co-animatrice 2025

Jennifer Radenac 
Cheffe de Projet 

11

Chargés de 
Mission 



Les groupes de travail 

ERKNet – BNDMR

Jardin – Care Pathway
ERKNet – DROMOS

Observatoire Diagnostic

Pilote Equipe ETP mobile

Cellule recherche

• RCP Recherche 

• CER ORKiD 

• AAP – Fondation MR

• Biobanques

Néphrogénétique – LBM 
experts: tests post-
géniques

Dépistage néonatal –
MRC

GRIOT: CPC GT Diagnostic 
et prise en 

charge 

GT Recherche

GT Europe, 
international, 

BNDMR

GT Formation 
Information 
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Représentants Patients dans chaque groupe 



Importance du suivi spécifique chez l’adulte 

➢ Bilan psychiatrique

Néphrologue adulte
= Surveillance de la fonction rénale 
n’est que la pointe de l’iceberg

= Le néphrologue est également le 
cystinologue



Dépistage néonatal

• Courrier envoyé à l’HAS 04/25

• Création d’une commission scientifique de 
prospection – David Cheillan

• PERIGENEMOD : 200 maladies dépistées 
dans les 4 semaines qui suivent la 
naissance 

• Difficultés: hétérogénéité génétique
• 1/3 patients sans mutation 57kB

• 1/3 hétérozygotes mutation 57kB

• 1/3 homozygotes 57 kB
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