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CONTEXTE

Les dystrophinopathies, dont les DMD et les DMB, sont des maladies neuromusculaires rares, évolutives, liées a des mutations

du gene de la dystrophine. En I'absence de traitement curatif, la recherche et la prise en charge reposent sur une

connaissance fine du phénotype et du génotype.
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OBJECTIFS DU REGISTRE

11l Centraliser les données des patients atteints de dystrophinopathies

@, Améliorer la prise en charge, soutenir la recherche clinique

Lc’ Faciliter I'acces aux essais thérapeutiques
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FONCTIONNEMENT
. Outil collaboratif et sécurisé (AFM-Téléthon 2019)
E partenariat avec Epiconcept (Voozanoo)

EL 35 centres de référence et de compétence de la filiere neuromusculaire Filnemus
{al Données : sociodémographiques, cliniques, génétiques

2 Monitoring par un Pool d’ARCs & @ o=
\‘g‘,- Conforme RGPD/CNIL (n°1775542) - )

INCLUSIONS CUMULEES

DONNEES CLES (JUILLET 2025)
»“ 1407 patients inclus dont 1173 avec un diagnostic génétique confirmé
> 400 items collectés & > 30000 fiches saisies
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REPARTITION DES ITEMS PAR DOMAINES
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Diagnostic; 25

Biobanque; 30 DIAGNOSTICS GENETIQUES CONFIRMES

Evaluations Motrices
Traitements et
thérapies; 24_
- Evaluations Cardiaques

Evaluation _génétiques; 57
Intégration et
autonomie; 10

Evaluations Respiratoires

Evaluation
Nutritionnel et

digestif; 16 Evaluations Neuropsychologiques

963; 70%

Evaluations Nutrition / Digestion
Evaluation
Respiratoire; 46

Evaluation

Orthopédique; 57 Traitements

(moteurs & orthopédiques,
cardiaques, neuropsychologiques)

_Evaluation Neuro Essais cliniques ® Dystrophies musculaires de Duchenne ® Dystrophies musculaires de Becker
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Car:;::';:::; 7 psychologique; 21 Thérapies innovantes = Cardiomyopathies dilatées isolées Porteuses symptomatiques

© Suivi longitudinal en vie réelle

L.l Amélioration des recommandations de soins

® \dentification rapide pour essais cliniques
& . Soutien a la recherche )
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Le registre DYS est un outil structurant pour la filiere neuromusculaire et un levier pour les thérapies innovantes et
L I’'amélioration des pratiques de soin. )
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