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Cet argumentaire a été élaboré par le centre de référence Centre de Référence des Maladies
Endocriniennes Rares de la Croissance et du Développement (CRMERCD). Il a servi de base a
I'élaboration du PNDS Syndrome de Silver-Russell.

Le PNDS est téléchargeable sur le site du centre de référence
http://crmerc.aphp.fr/
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Liste des abréviations

AMM : Autorisation de mise sur le marché

AMP : Assistance médicale a la procréation

CGH array : Comparative genomic hybridization array
CNV : Copy number variation

DLMI : Différence de longueur des membres inférieurs
DS : Déviation standard

GH : Hormone de croissance (growth hormone)
GnRH : Gonadolibérine

IGF-I : Insulin-like growth factor 1

IGF2 : Insulin-like growth factor 2

IGFBP-3 : IGF binding protein 3

IMC : Indice de masse corporelle

MDPH : Maison Départementale pour les Personnes Handicapées
Mupd?7 : Disomie uniparentale maternelle du chromosome 7
NH-CSS : Score de Netchine-Harbison

PAI : Plan d’accueil individualisé

PAG : Petit pour I'age gestationnel

PNDS : Plan national de diagnostic et de soins

RGO : Reflux gastro-cesophagien

SAQS : Syndrome d’apnées obstructives du sommeil
SNP : Single nucleotide polymorphism

SSR : Syndrome de Silver-Russell
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Préambule

La rédaction d’'un Plan National de Diagnostic et de Soins (PNDS) pour le syndrome

de Silver-Russell (SSR) s’est imposée dans la suite de la tenue d’un consensus international
d’experts autour de ce syndrome en septembre 2015. Ce travail a donné lieu a la publication,
un an apres, d’'un document de référence dans le diagnostic clinique et moléculaire ainsi que
dans la prise en charge de ces patients. Il semblait nécessaire de rendre accessible aux
praticiens francgais ces recommandations et de les adapter aux particularités nationales, ce
qui est proposé dans ce document.
Le PNDS sur le syndrome de Silver-Russell a été élaboré selon la « Méthode d’élaboration
d’un protocole national de diagnostic et de soins pour les maladies rares » publiée par la
Haute Autorité de Santé en 2012 (guide méthodologique disponible sur le site de la HAS :
www.has-sante.fr). Le présent argumentaire comporte I'ensemble des données
bibliographigues analysées pour la rédaction du PNDS.
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Argumentaire

1 Méthodologie

1.1 Rédaction du PNDS

La rédaction du PNDS a été réalisée a partir d’'une étude approfondie de la littérature
scientifique portant sur le syndrome de Silver-Russell et en retranscrivant les
recommandations du consensus international de 2016 a la pratique médicale sur le territoire
francais (Consensus). Les auteurs ont ensuite rédigé une version actualisée a proposer aux
experts des différents champs médicaux ou sociaux concernés pour leur validation ou
modifications aprés discussion. La version finale a été approuvée par I'ensemble des
experts.

1.2 Recherche documentaire

La recherche documentaire a été effectuée dans la base de données National Center for
Biotechnology Information (NCBI) a partir des mots-clés « Silver-Russell syndrome » et
« Russell-Silver syndrome » (https://pubmed.ncbi.nim.nih.gov/). Seuls les articles publiés
aprés janvier 2015 ont été retenus dans les références de I'argumentaire, les articles
précédents ayant été intégrés dans I'analyse bibliographique pour la rédaction du consensus
international. Cette recherche s’est arrétée a juin 2021.

1.2.1 Reésultats de la recherche par mots clés

207 références ont été recensées, dont le consensus international a partir duquel ce
PNDS a été redigé. Vingt-cinq références ont été exclues d’emblée car correspondant a des
erreurs dans linterrogation de la base de données, n’ayant aucun lien avec le syndrome de
Silver-Russell ou non en langue anglaise. Trente-six articles portaient exclusivement sur des
travaux fondamentaux détudes de mécanismes génétiques, épigénétiques ou
physiopathologiques et n’ont pas été retenus dans les références utiles a I'élaboration du
PNDS.
Les 146 références restantes ont ensuite été classées comme suit :

- 1 consensus international

- 59 articles de recherche clinique (ou avec un aspect clinique prépondérant),

- 67 articles avec un aspect de recherche moléculaire prépondérant,

- 19 revues de la littérature.

1.2.2 Critéres de sélection des articles

La sélection des articles figurant dans la liste de références finale du PNDS s’est fait
sur leur qualité et leur pertinence a figurer dans un document destiné aux praticiens francais
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non experts de la pathologie. L’'essentiel de ces publications avait un abord de recherche
clinique (études, revues ou cas isolés).

La maijorité des articles a dominante en biologie moléculaire n'a pas été retenue du fait de
son champs d’application réservé aux spécialistes. Les 86 références essentielles pour la
rédaction du texte du PNDS figurent a la fin du document principal.

2 Références

2.1 Recommandations de bonne pratique

Tableau 1. Recommandations de bonne pratique

Auteur, Objectif Stratégie de Recueil de Recueil Populations| Résultats (avec
année, recherche I'avis des de et grade des
référence, bibliographique |professionnels| l'avis | techniques recommandations
pays renseignée (non, oui, des (ou si disponible)
(oui/non)* lesquels) patients produits)
(non, étudiées
oui)
Wakeling E | premier | Oui Oui, consortium | Oui Syndrome  Document de
etal., 2017, ' consensus international de Silver-  référence,
Nat Rev sur le d’experts, Russell procédure Delphi
Endocrinol, ' diagnostic représentants adaptée a la
international et |a prise des sociétés pathologie rare. 76
en charge savantes, recommandations
des représentants majoritairement
patients des grade B
avec associations de
syndrome patients
de Silver-
Russell

* date de début et fin de la recherche, bases de données, mots clés renseignés

2.2 Revues de la littérature

Sont recensées dans le tableau suivant les différentes revues de la littérature
s’intéressant, spécifiquement ou non, au syndrome de Silver-Russell et avec une approche
clinique, diagnostique, moléculaire et/ou thérapeutique.

* date de début et fin de la recherche, bases de données, mots clés renseignés
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2.3 Etudes cliniques

Sont recensées dans le tableau suivant les différentes études cliniques ou description
de cas en lien avec le syndrome de Silver-Russell et avec une approche clinique
prépondérante.
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Annexe 1. Recherche documentaire

Sources consultées

Bases de données : PubMed
Sites internet : https://pubmed.ncbi.nim.nih.gov/

Période de recherche

Janvier 2015 — juillet 2021

Langues retenues

Anglais

Mots clés utilisés

Silver-Russell syndrome
Russell-Silver syndrome

Nombre d’études recensées

207

Nombre d’études retenues

146 (86 citées dans le PNDS)
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Annexe 2. Liste des participants

Ce travail a été coordonné par le Pr Iréne NETCHINE et le Dr Eloise GIABICANI. Ont participé a
I'élaboration du PNDS :

Rédactrices

e DrAnne-Sophie CROSNIER, pédiatre endocrinologue, Paris,

e PrBéatrice DUBERN, pédiatre gastroentérologue, Paris,

e DrRaphaélle BILLETTE DE VILLEMEUR, pédiatre endocrinologue, Paris

Groupe de travail multidisciplinaire

Pr Fabrizio ANDREELLI, diabétologue, Paris

Dr Guillaume AUBERTIN, pédiatre pneumologue, Paris

Dr Nicole BEYDON, EFR et somnologie, Paris

Dr Frédéric BRIOUDE, endocrinologie moléculaire, Paris

Mme Mélissa BURGEVIN, neuropsychologue, Rennes

Pr Isabelle CONSTANT, anesthésiste-réaimateur, Paris

Mme Caroline CROSNIER-SCHOEDEL, psychologue, Paris

Mme Béatrice DEMARET, patiente-experte, association GRANDIR
Dr Bruno DONADILLE, endocrinologue, Paris

Dr Eva GALLIANI, chirurgienne maxillo-faciale, Paris

M llan HALFON, diététicien, Paris

Dr Erik HERVIEUX, chirurgien pédiatre, Paris

Mme Mailys HIRIGOYEN, diététicienne, Paris

Pr Elvire LE NORCY, orthodontiste, orthopédie dento-faciale, Paris
Pr Nicolas LEBOULANGER, ORL et chirurgie cervico-faciale pédiatrique, Paris
Dr Thibault LECARPENTIER, pédiatre urgentiste, Paris

Pr Agnés LINGLART, pédiatre endocrinologue, Kremlin Bicétre

M Welcome MBERO, attaché de recherche clinique, Paris

Pr Delphine MITANCHEZ, pédiatre néonatologiste, Tours

Mme Emilie MOQUET, assistante sociale, Paris

Dr Sabine NIZERY, médecin généraliste, La Courneuve

Pr Sylvie ODENT, généticienne médicale, Rennes

Dr Isabelle OLIVER-PETIT, pédiatre endocrinologue, Toulouse

Pr Noél PERRETI, pédiatre gastroentérologue, Lyon

Dr Aurélie PHAM, pédiatre néonatologiste, Paris

Pr Sylvie ROSSIGNOL, pédiatre endocrinologue, Strasbourg

Mme Claudine SAMUEL, patiente-experte, AFIF-SSR-PAG

Pr Raphaél VIALLE, chirugien orthopédiste pédiatrique, Paris

Déclarations d’intérét
Tous les participants a I'élaboration du PNDS ont rempli une déclaration d’intérét, consultables sur
le site internet du centre de référence.

Les déclarations d’intérét ont été analysées et prises en compte, en vue d’éviter les conflits
d’intéréts, conformément au guide HAS « Guide des déclarations d’intéréts et de gestion des
conflits d’intéréts » (HAS, 2010).

Modalités de concertation du groupe de travail multidisciplinaire

Réunions du groupe de coordination et de rédaction : tous les deux mois environ depuis octobre
2019 puis 18/06/2021, 22/06/2021, 09/07/2021, 30/07/2021 pour la finalisation

Envoi de la premiere version du PNDS : 14/05/2021

Retours des experts : 15/05/2021-28/06/2021

Réunion de validation du texte final le lundi 28/06/2021.

Irene Netchine et Eloise Giabicani ont suivi la formation « Elaboration d’'un PNDS » le 09/02/2018.
Eloise Giabicani est membre du groupe de travail PNDS de la filere FIRENDO depuis juin 2019.
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