Journée annuelle du CRPP - 17 mars 2025

Programme

9h30 - 10h

10h -11h

1Th -11h15

11h15-12h15

12h15 - 14h

Accueil des participants

Ouverture de la journée
Actualitées CRPP (Paul Saultier, Céeline Falaise, Stéphanie Alkoussa)

Actions de I’AFH pour I'année 2025 (Yannick Collé)

Conférence invitée

pathologies plaquettaires généetiques (Hana Raslova)

Déjeuner

Hopitaux | AP
deMarséiIIe hm

Hopital
Armand
AP-HP

®a.
CRPP

Session Thématique «Diagnostic différentiel entre le PTI et les
thrombopénies constitutionnelles »:

14h -15h40 .

Vision du clinicien (Thierry Leblanc)

lllustration d’'un cas frontiere entre PTlI et thrombopénie
constitutionnelle (Manal Ibrahim-Kosta)

Vision de I'hémato-biologiste (Héléene Lapillonne)

Vision du chercheur : outils génétigues et résultats (Fréderic
Rieux-Laucat)

15h40 -16h10 Pause-cafée

Session Suivi des Etudes du CRPP : Avancées et Perspectives
Apport de la biologie fondamentale dans le diagnostic des o

16h10-16h45  »

AGRAD (Delphine Borgel)

ELPOT (Sophie Voisin)

Concizumab et Thrombasthénie de Glanzmann

(Mathieu Fiore)

Thrombasthénie de Glanzmann et pathologies artérielles
(Dominique Desprez)

16h45 Cléture de la journée (Paul Saultier)
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RCP Pathologie Plaquettaire 2024
*Organisation de 3 RCP Pathologie Plaquettaire en 2024

Entre 60 et 80 participants par RCP

> 10 dossiers de patients suivis pour une thrombopénie (WAS, BSS, ANKRD26, plaquettes grises...)

> 5 dossiers de patients suivis pour une Thrombopathie (Thrombasthénie de Glanzmann,
Syndrome de Noonan,...)

4 cas pédiatriqgues et 11 cas adultes

O
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RCP Pathologie Plaquettaire 2024

* RCP URGENTE Pathologie Plaquettaire 2024

3 RCP urgentes 1 patient atteint de BSS

1 patient atteint de Syndrome de Jacobsen

1 patient atteint de Thrombasthénie de Glanzmann
3 cas pediatriques

* Procedure de demande :

o Demande aupres de I'équipe CRPP : paul.saultier@ap-hm.fr celine.falaise@ap-hm.fr stephanie.alkoussa@ap-hm.fr

o Coordonnateur et quorum déterminent date et créneau et envoient le lien de connexion
o Envoi par messagerie sécurisée des dossiers : celine.falaise@aphm.mssante.fr

o Pour toutes questions, merci de contacter I'adresse e-mail suivante : ghe.mhemo@chu-lyon.fr

®a
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PNDS

*PNDS CRPP 2024-2025 : Thrombopeéenies constitutionnelles
avec prédisposition aux hemopathies malignes
(ANKRD26, ETV6 et RUNX1) On

Coordination : Hélene Boutroux et Paul Saultier CRPP

> Groupe 1 : circonstances diagnostiques, diagnostic difféerentiel et examen clinique initial
Responsable : Hélene Boutroux

> Groupe 2 : Explorations biologiques, risque hémorragique : evaluation et prise en charge
Responsable : Céline Falaise

> Groupe 3 : Risque leucemique : évaluation, suivi, prise en charge
Responsable : Paul Saultier

Implication de multiple spécialités / profils : pédiatres, internistes, hématologues adultes,

hemostasiens, cytogeneticiens, biologistes moleculaires, medecin généraliste, representants des
patients (AFH)

Etat d’avancement actuel: Réunions de suivi de travail régulieres.
Rédaction en cours=>» Finalisation prévue pour mi 2025.



PNDS

cParticipation a des PNDS

> Formes syndromiques d’albinisme oculo-cutané: Pr Smail Hadj-Rabia (Necker)
Participation de Mathieu Fiore : revue de |la littérature en cours

> Syndrome de Lowe: Pr Stephane Decramer (centre de référence SORARE, CHU Toulouse)

Participation de S Voisin, D Lasne et MC Alessi (rédaction de la partie hémostase achevée)
Relecture finale en cours.

° Thrombasthénie de Glanzmann: mise a jour prévue en 2025

CRPP 10
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Education Thérapeutique ai'*wm 2

Journée national ETP pathologie plaquettaire

- 23 novembre 2024 a Rennes
. CRPP + AFH nationale

- 12 patients, equipe éducative multidisciplinaire (hémostasiens, infirmieres, parent
ressource et représentant associatif.)

- Des ateliers adaptés au besoin des patients ont été organisés:

——

* Comment je vis avec ma maladie L . .
J v Enrichir les connaissances des patients

* Faire face aux risques hemorragiques sur leur pathologie

° Savoir parler de sa maladie v'Créer un espace d'échange et de partage
* @Gestion des saighements pour des personnes confrontées aux
» Questions femmes pathologies plaquettaire

_/

Prochain weekend ETP pathologie plaquettaire: 22-23 novembre 2025 a Lyon 12
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Participation au premier congres multi-filieres des

maladies hematologiques rares — Ocean indien

ler et 2 octobre 2024 a Saint Gilles Les Bains, La Reunion.
Filieres: MHEMO, MARIH et MCGRE

Accompagnement des filieres dans I'amélioration de la prise en charge des patients
atteints des maladies rares de toute la région de l'océan Indien (La Réunion, Mayotte, l'ile
Maurice et Madagascar)

Le CRPP, représenté par le Dr Paul Saultier, a participé a ce congres
« Diagnostic différentiel thrombopénie constitutionnelle et PTI »

CO'NGRES MALADIES RARES
Retour sur le congres : HEMATOLOGIQUES

—— OCEAN INDIEN —
https://mhemo.fr/actualites/retour-sur-le-congres-maladies-
rares-hematologiques-ocean-indien-2024/

Les 1" & 2 octobre 2024

Saint Gilles Les Bains,
La Reunion



https://mhemo.fr/actualites/retour-sur-le-congres-maladies-rares-hematologiques-ocean-indien-2024/
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Cartes de Soin

Cartes de soins CRPP
~ 4%, Thrombopeénies
n= 997

CYCS, RBMSA,
THPO, ABCG, STIM1,
SFLNA, MPIG6B, ‘
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Cartes de Soin

Cartes de soins CRPP
Thrombopathies

Scott, RGS18, Quebec, n= 697
GP6/Coll, Aspirine/TXA2
Syndromique

/\ = 4%

Non étiquetées

~ 20% \

P2Y12/ADP_.

Glanzmann

=~ 40%

HPS/ \msenpz
~ 6% | Kindlin
Pool
vide/Anomalie
‘. de sécrétion
~ 92@R0
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ACTUALITES DU CRPP

RCP Pathologie Plaguettaire
PNDS

Education thérapeutique des patients

Participation au premier congres multi-filieres des maladies hématologiques rares
Cartes de soin

Site web

DIU hémostase et thrombose

FranceCoag

O e OIS WIS A e R e

Observatoire des traitements
10. Projets 2025

O




Site web du CRPP: www.maladies-plaguettes.or

LES PROCHAINS RENDEZ-VOUS SUIVEZ LE CRPP SUR LINKEDIN

AHAD EAHAD 2025
f February % - February 7
125
Milan Follow U= on Linkedin

b L1

NMNEL DE SANTE ETES PATIENT PR ES DE RECHERCHE EN

Livret sur les pathologies Livret sur les pathologies

Cartes d'urgence Aszsociation de patients

THRGMHGSF ET l,HIEMDSTASF :E’THJ Centre de Reférence des Pathologies Plaguettaires
February 18 - February 1 CRPP Féyrier 1075
JOURNEE ANNUELLE CRPP 2025 e e

March 7 PROGRAMME
Amphithéitre SORREL
CRPP

RCP HEMORRAGIES DIGESTIVES JQURNEE ANNUELLE
RPP

March 18 @ 17 h 30 min - 19 h 00 min DUC
En ligne 2025
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Les centres experts Education Thérapeutique du Patient (ETF)

PHDS Se rendre 4 une consultation

Traitement des pathologies Accompagnement médico-social
plaguettaires

T? MARS 2025

LA NEWSLETTER DU -

HORITAL &AM AKD TROAUSSES LR

LE BULLETIN D'INFORMATION TRIMESTRIEL DU CRPP ILOGIE SFH-2025% 28 AVERUE DU DOCTEUR ABNOLD HETTER

THOE PARES CREMEN 12

B )

[ P R S——
T ——

JOURNEE ANNUELLE DU CRPP ETUDES CLINIQUES EN COURS . :“W"‘.':‘”“' -
Se préparer pour un voyage Thrombopathies liées 3 ETVS Le CRPP a le plaisir de vous convier & sa réunion ET A VENIR DU CRP — gy =
Flan d"Accueil Individualisé (PAI) annuelle : gnie_de . : )05 e
Date: 17 mars 2025 artérielles : Les patien ts de TG peuven St b i P s

présenter des thromboses artérielles, dont la prise
en chorge est complexe en raison de
'ougmentation du risqgue hémorragique liée aux
traitements onticoagulonts et antiplaquettaires,
Cette étude cherche & comprendre ces risques
contradictolres en rassemblant les données
frangalses.

* EVGPP : Ce projet permet l'étude de nouveaux
variants  génétiques  impliqués dons  les
thrombopathies et thrombopénies héréditaires.

* Thrombopénie ETV6 : Cette étude vise & mieux

comprendre I'histolre naturelle de [s]
thrombopénie assockée oux vaoriants du géne
ETVS6.

Lieu: Amphithéatre SORREL, Hépital Armand
Trousseau - Paris 12

Higerions G o r-u-\.llrl'hH'\Irl:""HEHc"' -

,,,,, o el e

Le programme et les modalités d'inscription vous
seront communiqués bientot,
Restez & I'écoute!

POINT BIBLIO

Cliquer sur les Nens c-dessous

! y_of recombinant activated
systematic literature review. Scultier et ol
novembre 2024, Haemophilio.

A
_syndrome. Vayne et al,
octobre 2024, J Thromb Haemost.

Embed Linkedin Page Poasts an your WordPress website

HM . Cette étude porte sur un
nouveau médicament (anticorps bispécifique
odministré por injection sous-cutanée) dont
I'objectif est de prévenir les soignements chez les
patients  otteints de  thrombosthénie  de
Glonzmann, Actueliement en phase précoce (Paris
et Marsellle), 'étude vise & évaluer lo sécurité et
I'efficocité de ce traitement.

» ELPOT/ELPOT extension : Cette étude o évalueé
WEBINAIRE “"CONSTITUTIONAL l'efficacité du ELTROMBOPAG pour limiter les
THROMBOCYTOPENIA" transfusions chirurgicales. Son extension vise &

- .| recuelllir des données sur les patients traités par
Le webinaire “Constitutional thrombocythopenia ARTPO hors protocole ELPOT dans toute situation

touche & sa fin ! hi fin d'onal
LES NEWS DU CRPP Rendezvous e 18 décembre & T7h pour laf] (Gururdicoles ou autres) ofin danalyser son
derniére session intitulée "Transfusions de
plaguettes et autres théra ves
", animée par

accreditation. Stépanian et aol, octobre 2024,
Plotelets.

» PlatNoon : Ce projet vise & explorer l'association
d'un risque hémorragique secondaire G une

le Pr Andreas Greinacher. cnomalie de 'hémostase, en particulier d'origine

ploquettaire, dons les syndromes de Noonon. Il

Ne z tt rtunité ! sagit dune étude rétrospective nationale

L L L MHEMO Ne loissez pas posser cetts opportunitd et Sk enion B e e T

CRPP CRPP CRPP s mois. Les centres seront contactés en debut
PROCHAINS CONGRES 2025 srannge 2035 POL. ) Poruciper

SHIP : 16-17 janvier, Lille o ALARM3 : Cette étude prospective vise & mieux

EAHAD : 4-7 février, Milan comprendre I'évolution de la LAM chez les patients

ACTUSLITES ACTUALITES ACTUALITES ACTUALITES ACTUALITES GTH : 18-21 février, Lausanne &gés de 0 & 25 ans. Une cohorte spécifique dédiée

REDIFFUSION DU RETOUR SUR LE NEWSLETTER CRPP JOURNEE GUIDE PATIENTS: Journée annuelle CRPP : 17 mars, Paris oux paotients porteurs de syndrome de

WEBINAIRE CRPP COMGRES MALADIES VOLUME B MATIOMALE MHEMD PARTICIPER A UM Journée nationale MHEMO : 27 mars, en ligne prédisposition peut étre proposée oux patients

ERN: BARES ESSAl CLIMNIOUE % porteurs d'une thrombopénie génétique liée aux
- _I\'i' o EMATOLOG IOUES = - e SFH : 2-4 avril, Paris variation des genes ANKRD26, ETV6 et RUNXI,

) OMAL {EMATOL 5w ..
THR 0\\:; BOCYTOPEMIA OCEAM |rquH|-¢E ¥l .:J ISTH ; 21-25 Juin, Washington * FranceCoag : Depuls fin 2024, les patients atteints

de pathologies ploquettaires peuvent étre inclus
dans le registre FranceCoag, un projet visant &
mieux comprendre l'épidémiologie et les
traitements de ces pathologies.

PROCHAINES RCP 2025

Pathologies plaquettaires : 21 janvier
Impasse diagnostique: 28 janvier

C de refe d thol I t
entreder rep:c‘e"rﬁs‘leo{ ..O;SQI?,S'? aquettaires m m 20




Site web du CRPP: www.maladies-plaguettes.or

Diffusion du Webinaire ERN : CONSTITUTIONAL THROMBOCYTOPENIA
‘. CENTRE DE REFERENCE

DES PATHOLOGIES
CRPP  PLAQUETTAIRES

@ CRFF PATHOLOGIESPLAQUETTAIRES PATIENTS PROFESSIONNELS FILIEREMHEMO REGISTREFRANCECOAG ACTUALITES RESSOURCES FORMATIONS «q

EU.oB.,.dNéi%e’T ‘:.) & O N

ERN | EuroBloodNet

DIFFUSION DU WEBINAIRE CRPP - ERN : CONSTITUTIONAL THROMBOCYTOPENIA

rl I I r PATHOGENESIS GF I PENIA CONGENITAL AMEGACARYOCYTIC
fessenr [lama HROMBOCY TOPENIA (¢ ) WITH
O o S AQNCRMA

Disponibles sur le site CRPP:

https://maladies-plaquettes.org/webinaire-crpp-ern-constitutional-thrombocytopenia/
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DIU Hemostase Thrombose

> Public visé
* Formation continue : médecins de diverses spécialités, pharmacien
* Formation initiale : internes
* Profils variés : biologistes, internistes, anesthésistes, pédiatres, transfuseurs
* Parcours personnalisable : 10 parcours et 13 modules

: S 2024-2025
> Enseignement théorique -
. , . . Module obligatoire re d etudiants
* Chaque parcours est constitué de modules obligatoires 1 Physiloge et explortion d )
et de modules facultatifs S i
emophilie et autres deficits
* Enseignement en ligne via une plateforme unique 3 olode e Wilebrand .
(Unive rSité de Li“e) 4hémns-tase péri-opératoire 10
© AtEIierS pratiques 7 Assistance circulatoire 10
, . 10 hemostase et cancer 8
* En présentiel en septembre 2 immuno hémosase o S

23



DIU Hemostase Thrombose

> Universites partenaires
Paris, Marseille, Lille, Bordeaux + Bruxelles et Geneve

> Composition du DIU

10 parcours

Médecine vasculaire et hémostase
Médecine interne et hémostase

Cardiologie et hémostase
Hémostase periopératoire
Maladies hémorragiques rares
Hémostase de |I'enfant

Biologie et hémostase
Transfusion et hémostase
Pharmacologie de I'hémostase.

13 modules

Physiologie et exploration de I’"hémostase
Hémophilie et autres déficits rares de la coagulation

Maladie de Willebrand et pathologies plaguettaires constitutionnelles

Hémostase periopératoire
PSL et MDS
Pathologies thrombotiques

Assistance circulatoire, hémodialyse et hémostase
Hémostase de I'enfant

Femme et hémostase

Hémostase et cancer

Hémostase et populations particulieres

mmuno-hémostase et Thrombose

24



DIU Hemostase Thrombose »

|. Programme théorique (23,5 heures)

Il. Ateliers pratiques (6 heures)

Cours proposeés Enseignant(e)s proposele)s | Duree (h)
Partie 1 : Mécanismes Généraux
Thrombopoigse et exploration H Raslova et C Léon 2h
Physiologie de I'hémostase primaire et biologie des plaguettes | B Payrastre et A Ribes 2h
Plaguettes, endothelium, cellules circulantes, cancer et | PEMorange 1h30
thrombose B Ho-tin-Noe
Exploration plaquettaire MC Alessi, M Kosta-lbrahim 1h30
A Ribes
Partie 2 : Diagnostic
Thrombopénie constitutionnelle, porte d’entrée de pathologie | P Saultier 1h
hématologique et non hématologique (hors syndrome MYHS et
WAS)
Les principales thrombopathies 5 Voisin et A Ribes 1h30
Diagnostic  génétique des  pathologies  plaguettaires | A Vincenot 1h
constitutionnelles bénéfices et limites
Les thrombopénies constitutionnelles a plaguettes géantes | C Lavenu 1h30
(syndrome MYHS, Bernard Soulier, Sitostérolémie, ACTNL....)
Les thrombopénies amégacaryocytaires et leur prise en charge | H Boutroux 1h30
Le syndrome de Wiskott Aldrich L Frenzel 1h0o
Partie 3 : Risgque hémorragique et prise en charge
Le risque hemorragique et sa gestion au cours des | C Falaise 1h30
thrombopénies constitutionnelles incluant la prise en charge
thérapeutique
Risque hemorragique et sa gestion dans les thrombopathies par | M Fiore, D Desprez 1h30
anomalies de la GPIIbllla
Traitement hémostatique et Transfusion : les régles & appliquer | C Humbrecht 2h
au cours des PPC
Femme et pathologies plaquettaires constitutionnelles : CAT R D'oiron 1h30
Agonistes de la thrombopoietine au cours des PPC P Saultier 1h
Vlla et son action sur les plaguettes M Fiore 1h

Thémes Enseignant(e)s DII;I:T €
Partie 1 : Analyses biologiques et génetiques

Exploration plaquettaire : Méthodes et Interprétation Sophie Voisin ; Mathieu Fiore

Phénotyper la maladie de Willebrand Emmanuelle Jeanpierre ; Agnés 2h
Veyradier

Analyses génétiques : Comment identifier un variant pathogéne | A Vincenot M Ibrahim/Catherine
Ternisien Christophe Zawadzki

Partie 2 : Risque hémorragique et prise en charge

En urgence Dominigue Desprez/Marc
Trossaert +Urgentiste Delphine
Garrigue

En situation chirurgicale R D'oiron/ § Susen+Anesthésiste 2h
Anne Godier ou Stéphanie
Roullet

En situation gynécologique et obstétricale Dominique Desprez, Roseline
d'Qiron +Gynécologue

En situation d’hémorragie digestive Antoine Rauch/Julien Branche

Partie 3 : Parcours de soins a partir d'exemples choisis

Le parcours de soins Céline Falaise/Camille Paris

L'enguéte familiale Céline Falaise/Camille Paris

Critéres de sévérite Céline Faloise/Camille Paris 2h

Le suivi et prise en charge pluridisciplinaire Paul Saultier/camille Paris

L'éducation thérapeutique Yohann Repesse+AFH

25
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FranceCoag

> Objectifs du projet : connaissances maladies héeémorragiques

* Veille sanitaire

* Outil de recherche ouvert il \
*>14 000 patients suivis (~90 000 visites) FranceC Ld

* Hémophilie A : ~8000 patients
* Hémophilie B : ~2000 patients

* Willebrand : ~¥3500 patients
» Déficits rares apparentés : ~1000 patients

* Depuis la version 3 en juillet 2024 : . |
intégration des pathologies plaquettaires D -
=

Hopitaux | AP MHEMO

de Mu rseil Ie h m La Filiere des maksfies hEmarragiques canstitatianne e



Soutien a l'inclusion des patients CRPP

1) Financement FranceCoag

* Financement MIG + partenariat industriel ~1M€
— Aide au centres saisie des données (ARC centres)

* Contractualisation avec les centres pour financement sur nombre de visites FC
* Financement proportionnel aux files actives

2) Financement MHEMO
* Financement DGOS délégué a MHEMO pour remplissage FranceCoag (et BaMaRa)

* Modalites :

* Financement exceptionnel versé en 2025 destiné a soutenir le déploiement aux pathologies plaquettaires
* Chaque centre a été contacté par MHEMO avec l’'information du montant du financement
* Reversement MHEMO —> FranceCoag (APHM) —> Centres

8.
crpp  FranceCyag MHEMO

28



Modifications récentes pour les pathologies plaquettaires

> Ajout du type de Glanzmann

> Ajout d’un champ « genes mutés » sur le questionnaire « caracteristiques générale »
(possibilité de « gene non connu »)

> Maladie hémorragique constitutionnelle justifiant I'inclusion = maladie Orphanet se
reférer au guide de codage BaMaRa de MHEMO récentes principales

98456 Maladies hémorragiques rares par thrombopathie dues a une anomalie des granules denses
420566 Troubles hémorragiques par déficit en CalIDAG-GEFI (RASGRP2)
849 Thrombasthénie de Glanzmann (ITGA2B, ITGB3)

o Suppression de la variable « Groupe de pathologies plaquettaires » (thrombopénie ou
thrombopathie)

Ca.
CRPP

= \
FranceCgag MHEMO
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ACTUALITES DU CRPP

RCP Pathologie Plaguettaire
PNDS

Education thérapeutique des patients

Participation au premier congres multi-filieres des maladies hématologiques rares
Cartes de soin

Site web

DIU hémostase et thrombose

FranceCoag
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Observatoire des traitements
10. Projets 2025
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Observatoire du traitement

o rFVIla et Glanzmann

* Publication

* Réflexion en cours sur la possibilitée d’évolution du
cadre de prescription avec les responsables
MHEMO de I'Observatoire du Traitement (Laura
Tourvieilhe et Valérie Chamouard)

> Pour les autres (ARTPO, concizumab, etc.)
* Revue de la littérature ARTPO

Received: 2% June 2024 Revised: B October 2024 Accepbed: 10 Movember 20024
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Efficacy and safety of recombinant activated factor Vil in
Glanzmann thrombasthenia: A systematic literature review
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Cécile Lavenu-Bombled® | Manal Ibrahim-Kosta® | AudreyPetit® | Héléne Boutroux’ |
Dominique Desprez® © | MathieuFiore’ © | Roselined'Oiron® |

Marie-Christine Alessi®

* RCP CRPP avec discussion sur les prescriptions hors AMM
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ACTUALITES DU CRPP

RCP Pathologie Plaguettaire
PNDS

Education thérapeutique des patients

Participation au premier congres multi-filieres des maladies hématologiques rares
Cartes de soin

Site web

DIU hémostase et thrombose

FranceCoag
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Projets 2025

* Relais de la coordination du CRPP de Marie-Christine Alessi a Paul Saultier
* Finalisation du PNDS thrombopénie avec prédisposition leucémies

* Etudes en cours :
* Patients porteurs d'un variant ETV6
* Thromboses artérielles et Glanzmann (GlanzArter)

* Extension ELPOT (ARTIC) ‘.

* Concizumab et Glanzmann
* Evolution du cadre de prescription du rFVlla C R P P
* Mise en place d’un registre génétique des pathologies plaquettaires
* Week-end ETP 2025 a Lyon 22-23 novembre 2025 MHEMO
* Organisation webinaire sur les thrombopathies
* Inclusion dans FranceCoag




Merci de votre attention !



