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Madame la Directrice générale, 
Monsieur le Doyen, 
Mesdames et Messieurs les Présidents et Directeurs, 
Mesdames et Messieurs,  
C’est un réel plaisir d’être avec vous aujourd’hui, entouré de François d’Aubert, Ministre de la Recherche, et de Marie-Anne 
Montchamp, Secrétaire d’Etat aux Personnes handicapées, dans le groupe hospitalo-universitaire de Necker-Enfants-
Malades, lieu symbolique de l’excellence de la médecine, de l’enseignement et de la recherche française. 
Quand je dis symbolique, c’est en pensant au premier « bébé bulle » qui a été pris en charge dans cette maison il y a 30 
ans, en me rappelant l’extraordinaire aventure médicale et humaine de la greffe lancée par Jean Hamburger il y a un demi-
siècle, et en évoquant avec émotion, plus particulièrement aujourd’hui les maladies rares. 
C’est dans cet établissement, par l’alliance du soin et de la recherche, grâce à ses unités INSERM, que la découverte de 
plusieurs anomalies génétiques a vu le jour. Il suffit d’évoquer le dynamisme et l’engagement particulier des équipes 
d’Arnold Munich, d’Alain Fischer, de Corinne Antignac, de Jean-Marie Saudubray et de bien d’autres encore…  
On peut maintenant faire le diagnostic génétique de nombreuses maladies comme les maladies mitochondriales, les 
maladies métaboliques, certains retards mentaux ou les maladies rénales d’origine génétique.  
Mais, mieux encore, on peut désormais en traiter. Ainsi, il est devenu possible d’injecter au malade une enzyme de 
substitution comme dans la maladie de Fabry avec le Fabrazyme ou le Replagal, ou encore d’introduire le gène normal dans 
les cellules souches pour corriger de façon durable un défaut génétique. C’est ce qu’a réussi à faire l’équipe du Pr Alain 
Fischer - dont je salue la présence - qui a été à l’origine du premier succès de thérapie génique chez de très jeunes enfants 
atteints d’un déficit immunitaire combiné sévère.  
Mais toutes ces avancées ont bénéficié de l’élan formidable que l’association française contre les myopathies (AFM) a su 
donner très tôt pour la cause des maladies rares, que ce soit en recherche fondamentale ou pour le développement des 
thérapeutiques. L’AFM a été à l’initiative d’une véritable prise de conscience collective de l’importance des maladies rares ; 
elle est devenue un acteur et un partenaire incontournable des professionnels de santé, des chercheurs et des pouvoirs 
publics. Elle a investit près de 180 millions d’euros au cours de ces cinq dernières années. 
Je tiens à les en féliciter et à les remercier, et par la même, à remercier tous les Français qui chaque année participent 
généreusement au Téléthon par leurs dons ou leur investissement personnel. Je souhaite que le prochain Téléthon qui se 
déroulera les 2 et 3 décembre 2004 connaisse un succès encore plus grand que celui des années précédentes. 
Mais qu’est-ce qu’une maladie rare ? Qu’est ce qu’une maladie orpheline ? On les confond trop souvent. Une maladie rare, 
c’est une affection qui touche moins d’une personne sur 2000 selon le seuil admis en Europe. Les maladies rares 
concernent 3 à 4 millions de personnes en France. Chacune d’elles concerne moins de 30 000 patients. Mais certaines 
maladies rares en métropole, comme la drépanocytose, sont relativement fréquentes dans les départements et territoires 
d’Outre Mer.  
On connaît environ 7 000 maladies rares, dont 80 % sont d’origine génétique. Une cinquantaine de maladies rares touche 
chacune quelques milliers de personnes en France, alors que 500 autres n’en atteignent que quelques centaines, et des 
milliers d’autres ne touchent quelques dizaines de personnes. 
Un grand nombre de ces pathologies sont aussi dites « orphelines » parce que les populations concernées ne bénéficient 
d’aucune thérapeutique. 
C’est à partir de 1995 que la France s’est véritablement engagée dans la lutte contre les maladies rares. Il y a exactement 
dix ans, lorsque j’étais ministre délégué de la santé auprès de Simone Veil, nous avions alors crée au sein du Ministère de 
la santé une mission des médicaments orphelins, afin de contribuer à promouvoir une politique européenne en faveur de 
ces médicaments. Le travail d’Annie Wolf, responsable de cette mission, a permis l'adoption en janvier 2000 du règlement 
européen sur les médicaments orphelins. 
Mais la majorité des maladies rares sont insuffisamment connues des professionnels de santé. La rareté des maladies et 
leur grand nombre a pour conséquence que de nombreux malades errent de médecin en médecin avant qu’on ne sache ce 
qu’ils ont ou restent sans soins parce que les médecins ne savent pas comment les traiter. Ce n’est pas acceptable. 
Il est indispensable d’améliorer l’accès de ces malades au diagnostic et aux soins, de les accompagner dans leur parcours 
médical et de dynamiser la recherche. Nous avons donc voulu, avec Jean-François Mattei, inscrire un plan national 
Maladies rares dans la loi relative à la politique de santé publique du 9 août 2004. 
Le plan que nous avons le plaisir de vous présenter aujourd’hui s’est donner comme objectif d’assurer l’équité pour l’accès 



Le plan que nous avons le plaisir de vous présenter aujourd’hui s’est donner comme objectif d’assurer l’équité pour l’accès 
au diagnostic, au traitement et à la prise en charge des personnes qui souffrent d’une maladie rare. Il est issu d’un long 
travail de concertation et je remercie tous les professionnels de santé et les associations qui ont travaillé en groupes 
pendant près de deux ans, auprès d’Alexandra Fourcade. 
Il s’agit d’un plan ambitieux dont les mesures s’étaleront sur 4 ans et mobiliseront 100 millions d’euros, dont 80 millions 
d’euros pour le Ministère de la Santé et de la Protection sociale et 20 millions d’euros pour la Ministère de la Recherche. 
I. Une des mesures phare de ce plan est la création des centres de références Maladies rares. 
Les malades comme les médecins doivent savoir où s’adresser. La majorité des maladies rares sont insuffisamment 
connues des professionnels de santé. Cette méconnaissance est à l’origine d’une errance de diagnostic, source de 
souffrance pour les malades et leur famille, d’un retard dans leur prise en charge et aussi, il faut le dire, source de désarroi 
pour les médecins. 
Pour lutter contre ces errances, nous allons désigner et labelliser des centres de référence ce qui facilitera une prise en 
charge multidisciplinaire et coordonnée. Incontestablement, le regroupement de moyens humains et matériels ainsi que 
l’expérience des soins des personnes atteintes d’une maladie rare permet d’obtenir la meilleure prise en charge possible 
des personnes malades. 
Le centre de référence est un ensemble de compétences pluridisciplinaires hospitalières, organisées autour d’équipes 
médicales hautement spécialisées. Il a un rôle d’expertise pour une maladie ou un groupe de maladies rares. Il assure 
également un rôle de recours, qui lui permet, du fait de la rareté de la pathologie prise en charge et du faible nombre des 
équipes spécialistes dans le domaine, d’exercer une attraction au-delà du bassin de santé de son site d’implantation, qui 
peut être interrégionale, nationale, voire internationale. 
Les centres de référence ont pour missions de :  

• faciliter le diagnostic et définir une stratégie de prise en charge ;  
• définir et diffuser des protocoles de prise en charge thérapeutique ;  
• coordonner les travaux de recherche, notamment épidémiologiques ;  
• participer à des actions de formation et d’information pour les professionnels 

de santé, les malades et leurs familles ;  
• animer et coordonner les réseaux sanitaires et médico-sociaux ;  
• être, enfin, des interlocuteurs privilégiés pour les tutelles et les associations de 

malades.  

D’ici 2008, une centaine de centres de référence seront labellisés selon une typologie de maladies rares. Ils le seront en 
raison de l’excellence de leur organisation médicale et de leur expertise scientifique. Un budget de 40 millions d’euros 
permettra d’accompagner leur mise en place, et facilitera le recrutement de personnels.  
J’ai signé hier un arrêté donnant la liste des 34 premiers centres qui viennent d’être labellisés après avoir répondu à l’appel 
à projets de mai 2004. Je voudrais rassurer ceux qui n’ont pas été labellisés cette fois ci, un nouvel appel à projets aura lieu 
dès le premier trimestre 2005. Je remercie le Pr. Marc Brodin qui a accepté de présider le Comité national consultatif de 
labellisation et tous les experts qui ont accepté d’étudier près de 230 dossiers dans un délai particulièrement court. 
Vous trouverez cette première liste dans le dossier de presse ainsi que la cartographie de ces centres. Mais surtout, chaque 
malade et chaque médecin pourra connaître la liste des centres de référence, tout simplement en téléphonant à Maladies 
Rares Info Services ou en se connectant sur Orphanet ou sur le site du ministère de la Santé.  
II. Le plan vise à améliorer le dépistage et l’accès aux tests diagnostiques des maladies rares et au conseil 
génétique 
Plus tôt une maladie est diagnostiquée, plus tôt le malade est pris en charge, soigné, et plus le malade a des chances de 
guérir. Donc, il faut d’abord améliorer le diagnostic et le rendre plus précoce. 
Les malades et leur famille sont pendant de nombreux mois, voire des années, dans une quête diagnostique et vont de 
spécialiste en spécialiste. Ces retards au diagnostic peuvent avoir des conséquences graves sur l’état de santé des 
patients, à l’origine parfois de handicaps lourds irrémédiables.  
Il faut encadrer le dépistage des maladies rares en améliorant l’organisation des programmes de dépistage en population 
générale, et des dépistages individuels, destinés à identifier un risque de santé pour une personne et sa famille. Pour cela, il 
est nécessaire de valider l’indication des tests sur prescription médicale et valider scientifiquement les autotests disponibles 
sur Internet. Ce travail se fera en lien avec la Haute Autorité de Santé. 
Il est nécessaire d’améliorer l’accès aux tests diagnostiques et au conseil génétique, en facilitant la disponibilité des tests 
diagnostiques de certaines maladies rares en lançant un appel d’offres destiné aux laboratoires de biologie moléculaire. 
Cette mesure se fera en lien avec le Comité national de génétique clinique et les sociétés savantes concernées. 20 millions 
d’euros seront consacrés à cet effet. 
L’exonération du ticket modérateur facilitera l’accessibilité des actes d’assistance médicale à la procréation, dans le cadre 
du diagnostic pré-implantatoire. 
Enfin, il est nécessaire d’organiser une politique concertée en Europe sur les dépistages des maladies rares en élaborant 
des recommandations européennes. J’en profite pour saluer et remercier Ségolène Aymé pour le travail qu’elle effectue 
dans ce sens en représentant la France à Bruxelles.  
III. L’information pour les malades, les professionnels de santé et le grand public doit être développée. 
Pour cela, il faut enrichir l’information disponible sur Internet en langue française, en faisant de la base de données « 
Orphanet » le portail de référence des maladies rares permettant d’accéder à l’ensemble des informations sur les maladies 
rares. 
Il est nécessaire également d’améliorer l’information donnée par téléphone. Ceci ne peut se faire qu’en étroite collaboration 
avec les associations de malades, en lien avec l’Institut national de prévention et d’éducation pour la santé, par la 
labellisation de services d’information téléphonique. 
Pour la première fois, le ministère de la santé va soutenir les associations qui assurent la charge de la quasi -totalité de la 
téléphonie, en accordant un budget de 200 000 euros par an à cette mission. 
J’ai chargé également l’INPES de développer une information spécifique sur les maladies rares adaptée aux besoins des 
enseignants et des travailleurs sociaux et de développer des outils d’information et d’éducati on thérapeutique. 
Un financement de 2,8 millions d’euros est prévu pour l’information des malades et des professionnels pour la durée du 
plan. 



IV. Les professionnels doivent être formés à mieux identifier les maladies rares 
Les associations de malades soulignent à quel point la façon d’informer autant que le contenu de l’information compte pour 
les aider à supporter la maladie : l’annonce du diagnostic, l’accueil dans les situations d’urgence, le suivi tout au long de la 
pathologie favorisant une insertion sociale adaptée, les situations d’aggravation ou de fin de vie, nécessitent un 
accompagnement de qualité de la part des professionnels de santé. 
Le programme des études médicales ne fait pas mention spécifiquement des maladies rares. La circulation des informations 
médicales concernant le malade à travers le système de soins est parfois difficile, notamment en situation d’urgence. 
Les médecins doivent donc être mieux informés et formés sur les maladies rares qu’ils connaissent peu ou mal pour la 
plupart d’entre elles. Il n’est en effet pas possible d’envisager de les enseigner toutes.  
Il faut donc adapter la formation initiale et continue des professionnels de santé et sociaux, reconnaître de nouveaux métiers 
susceptibles d’améliorer la prise en charge des malades et de leur famille et améliorer la circulation des informations 
médicales. 
Le thème des maladies rares sera introduit dans le programme de l’examen classant national de fin d’études de médecine, 
ainsi que dans les programmes de formation de spécialistes. Des séminaires de sensibilisation sur les maladies rares au 
cours des études médicales, et un module de formation spécifique « maladies rares » sera créé dans le cadre de l’université 
médicale virtuelle 
Le portail Orphanet leur permet d’avoir immédiatement accès à l’ensemble des informations sur les maladies rares. Ils 
peuvent y trouver des outils d’aide aux diagnostics, d’aide à l’orientation du malade et aux conduites à tenir en situation 
d’urgence. 
V. Je souhaite que les actions développées par les associations soient mieux reconnues et renforcées. 
La plate-forme des maladies rares qui regroupe autour de l’Institut des Maladies Rares quatre structures, dont : 

• L’Alliance maladies rares, collectif national qui regroupe 135 associations de 
malades et familles concernées par les maladies rares ;  

• Orphanet, serveur d’informations sur les maladies rares et les médicaments 
orphelins accessibles sur Internet ;  

• Maladies Rares Info Service, service d’information sur les maladies 
génétiques, accessible par téléphone ;  

• et Eurordis qui représente le réseau européen d’associations et collectifs 
nationaux de maladies rares.  

Je tiens, aussi, à saluer l’effort de complémentarité de ces quatre organismes qui s’associent sur un même site, un site 
prestigieux au sein de l’ancien hôpital Broussais. Pour les malades et les professionnels de santé, la constitution de cette 
plate-forme a été une étape importante pour la lutte contre les maladies rares. Je souhaite aussi souligner le rôle majeur 
qu’ont eu l’Association Française contre les Myopathies (l’AFM) et Téléthon dans la constitution de cette plate-forme.  
Je sais que la plate-forme Maladies Rare doit quitter Broussais en 2005. Je remercie l’Assistance Publique – Hôpitaux de 
Paris qui l’héberge depuis sa création. Je sais pouvoir encore compter sur elle pour que nous trouvions ensemble les 
moyens de la pérenniser, en lui donnant un nouveau local. 
VI. Les maladies rares sont des maladies le plus souvent graves, chroniques et invalidantes qui peuvent nécessiter 
des soins spécialisés, lourds et prolongés . De plus, elles génèrent souvent des handicaps de tout type, parfois très 
sévères. L’impact sur les familles est souvent majeur et ce sont elles qui se sont mobilisées pour faire reconnaître 
l’importance de ces maladies longtemps ignorées. Là encore, la méconnaissance des divers aspects de la maladie par les 
acteurs sociaux et médico-sociaux peut provoquer des retards dans le recours aux dispositifs d’aides. C’est pourquoi les 
mesures d’application de la loi pour l’égalité des droits et des chances, la participation et la citoyenneté des personnes 
handicapées intégreront la spécificité des maladies rares. Marie-Anne Montchamp vous en parlera plus en détails.  
VII. Enfin, nous nous devons d’amplifier la recherche génétique, clinique et thérapeutique sur les maladies rares 
Des progrès doivent être réalisés en matière de développement et de mise sur le marché de nouveaux médicaments, dans 
une dimension nécessairement européenne et internationale, quel qu’en soit le prix. Il est exclu de priver un malade de 
traitement lorsque celui-ci existe. Une politique prenant en compte les produits innovants s’impose. Celle-ci vient fonder la 
politique du médicament que je veux mener. Une société juste, solidaire ne peut se baser sur le seul critère de rentabilité en 
la matière. 
L’industrie pharmaceutique constitue aussi une des sources majeures d’innovation avec la mise sur le marché de nouveaux 
médicaments. La politique des médicaments orphelins doit quant à elle être poursuivie et encouragée. 
Nous souhaitons, avec François d’Aubert, établir un ambitieux programme de recherche. Tout d’abord, le Programme 
hospitalier de recherche clinique, piloté par mon ministère, aura pour mission prioritaire les maladies rares pendant toute la 
durée du plan. Un budget de plus de 22 millions d’euros sera consacré à la recherche clinique. 
Ce plan est ambitieux mais il reste insuffisant quand on sait que, chaque semaine, 5 nouvelles maladies sont découvertes 
dans le monde. C’est pourquoi les actions comme le Téléthon, avec l’indispensable solidarité de tous, sont nécessaires et 
complémentaires, pour que les personnes atteintes de maladies rares soient de mieux en mieux soignés et puissent un jour 
guérir.  
Nous sommes à votre disposition pour vous apporter les informations complémentaires que vous pourriez souhaiter.  
Je vous remercie.  
 
 
 
 
 
 
 



 

DISCOURS DU MINISTRE 

[20/11/2004] (Conférence de presse - Paris - Hôpital Necker) 
Intervention de François d'Aubert lors de la présentation du  
Plan National Maladies Rares 

Mesdames et Messieurs les Professeurs, 
Mesdames et Messieurs le Directeurs, 
Mesdames et Messieurs les journalistes, 

Les maladies rares sont un défi majeur pour notre système de soin, comme vient de le souligner Philippe Douste-Blazy, 
mais il s'adresse tout autant à notre système de recherche, pour au moins deux raisons.  

C'est un défi en matière de financement, parce que, par nature, le marché et les industries pharmaceutiques ne sont pas 
incités à effectuer de la Recherche sur les maladies rares en raison de leur faible prévalence.  

Mais le défi des maladies rares est aussi un défi en matière d'organisation de la Recherche. Il s'agit d'élaborer des 
stratégies efficaces, qui permettent d'arriver à des avancées concrètes sur le plus grand nombre des 7000 maladies 
recensées. 

Je crois intimement que nous avions a relever ces défis pour trois raisons. 

• D'abord parce que la grandeur d'une société se juge à l'aune de la place qu'elle accorde aux plus faibles et 
aux plus isolés. La solidarité est une composante intrinsèque de la démocratie, et elle doit se manifester en 
matière de santé, dans la Science et dans la Recherche, plus encore que dans d'autres secteurs. La 
Recherche doit en effet mener à un monde meilleur et plus juste et le Gouvernement tient à cet objectif tout 
particulièrement. 

• Ensuite, alors que l'Europe et particulièrement la France, sous l'impulsion réaffirmée encore récemment du 
Président de la République, exigent de la communauté internationale un élan de solidarité, il fallait que, dans 
la mesure des moyens de chacun de nos ministères, nous nous y engagions. 

• Enfin, un plan volontaire comme celui que nous vous présentons aujourd'hui a toutes les chances d'être un 
franc succès. En capitalisant, sur les mesures déjà prises au niveau européen pour la recherche 
pharmaceutique sur les maladies rares, mais aussi sur les avancées et les découvertes issues des plans 
américains et japonais, nous pouvons raisonnablement espérer des résultats vraiment convaincants. Il est trop 
tôt pour tirer les premières conclusions statistiques des mesures européennes adoptées entre 1998 et 2000, 
mais, à titre d'exemple, je souhaite vous faire-part des résultats du plan américain. Trois comparaisons 
simplement :  
- entre 1973 et 1982, les Etats-Unis mettaient sur le marché en moyenne 1 médicament par an concernant les 
maladies orphelines, après leur plan de 1982, la moyenne était de 12.  
- En 1980, 200 000 personnes mourraient par an d'une maladie orpheline aux Etats-Unis. Ils n'étaient plus que 
165 000 en 1995.  
- En 1980, la mortalité due à des maladies orphelines représentait 11,6% de la mortalité totale américaine. En 
1995, elle ne représentait plus que 7,8%. 
Nous avons l'ambition avec notre plan de faire mieux encore. 

Pour cela, nous avons donc souhaité, avec Philippe Douste-Blazy, faire réellement front commun et articuler étroitement 
recherche et soins dans le plan d'action prévu par la loi relative à la politique de santé publique. 
Nous ne partons pas de rien. Plusieurs acteurs de la recherche française sont déjà très présents, depuis des années, 
dans le domaine des maladies rares : 

- l'INSERM notamment, en partenariat avec les centres hospitaliers universitaires ; 

- le CNRS et certaines équipes universitaires à un moindre degré ; 

- certains laboratoire directement financé par le ministère, tel le Centre national de génotypage à Evry ; 

- et enfin, "last but not least", les associations au premier rang desquelles l'Association Française contre les Myopathies . 
Je me suis rendu il y a tout juste deux semaines au Généthon à l'occasion de la parution du remarquable travail 
expérimental de l'équipe d'Olivier DANOS sur la myopathie de Duchenne. Et j'ai pu apprécier une nouvelle fois le 
dynamisme de ce partenaire de premier plan à qui nous devons une bonne part de la mobilisation en faveur des 
maladies rares. 
Tous ces acteurs publics ou privés représentent déjà un potentiel de recherche remarquable. Mais, malgré la mise en 

place du Groupement d'intérêt scientifique "Institut des maladies rares", début 2002, l'activité de recherche dans ce 



domaine est restée encore aujourd'hui trop peu coordonnée et sans stratégie globale au niveau national. Et il faut bien 
avouer que les moyens injectés directement par le ministère chargé de la recherche pour aider à cette coordination sont 
restés jusqu'en 2004 relativement modestes, de l'ordre de 1 million d'euros par an. 
Je tiens cependant à rendre ici hommage aux partenaires qui se sont mobilisé depuis trois ans déjà dans ce premier 
effort de coordination. Cette réunion des mi nistères [recherche, santé, industrie], des établissements de recherche 

[INSRM, CNRS] et des associations [AFM, Alliances Maladies Rares ] les plus concernés par la recherche sur les 
maladies rares a déjà permis de lancer quelques actions remarquables. Et elle a aussi permis de structurer une réflexion 
stratégique de qualité et de mobiliser les pouvoirs publics pour les convaincre de faire plus et de faire mieux. 
Et c'est d'ailleurs naturellement vers le Directeur du GIS, le Pr. Alain Fischer, et vers les acteurs qui avaient été identifiés 
grâce à l'activité de l'Institut que nous nous sommes tournés pour élaborer l'axe recherche du "Plan national maladies 
rares". Je voudrais remercier chaleureusement le Pr. Fischer et chacun des membres du groupe de travail qu'il a 
présidé pour l'excellent travail réalisé. Les choix stratégiques et l'évaluation des moyens à mettre en œuvre nous sont 
apparus tout à fait pertinents ! Ils ont d'ailleurs été traduits dans le plan d'action sans grand bouleversement ! 
Nous avons donc décidé de lancer dès 2005 un programme de recherche ambitieux consacré aux maladies rares. 

L'effort sur la recherche clinique, au travers du PHRC, a déjà été évoqué par Philippe Douste-Blazy. En synergie avec 
cette action, un nouveau programme de recherche sur les maladies rares, doté de 20 millions d'euros sur 4 ans, sera 
financé par l'Agence nationale de la recherche, dont j'ai déjà annoncé la mise en place pour début 2005. Comme vous le 
savez cette Agence aura pour principale mission de financer de nouveaux programmes de recherches selon une 
logique de projets évalués de manière compétitive. 
Nous souhaitons développer avec l'Agence de nouveaux modes d'interaction entre les partenaires impliqués dans un 
même domaine de recherche. Le programme de recherche sur les maladies rares sera donc adossé à l'INSERM, qui est 
le partenaire public le plus légitime et bénéficie d'une co-tutelle des ministères chargés de la recherche et de la santé. 
Mais ce programme sera piloté en étroite interaction les autres partenaires concernés, au premier rang desquels l'AFM, 
en essayant aussi d'élargir le cercle vers les industriels. 

Vous trouverez l'énumération des différentes orientations stratégiques du programme dans le document qui vous a été 

remis. Pour en brosser rapidement les grandes l ignes, ce programme de recherche couvrira les 6 domaines-clefs 
identifiés par le groupe d'experts qui a travaillé ces derniers mois. 

• Tout d'abord la recherche en épidémiologie, qui doit être sérieusement renforcée dans notre pays, pour les 
maladies rares comme pour d'autres pathologies. 

• Deuxièmement, la recherche sur la caractérisation génétique et moléculaire des maladies rares. Cet axe 
stratégique me paraît majeur. 80 % environ des maladies rares sont d'origine génétique et c'est en capitalisant 
sur cette base commune que nous pourrons avancer le plus rapidement, à la fois pour le diagnostic et pour les 
approches thérapeutiques. 

• Troisième domaine, la physiopathologie. Nous devons pouvoir mieux faire le lien entre la cause, génétique ou 
autre, d'une maladie et les symptômes observés. 

• Quatrièmement, la recherche sur le diagnostic. C'est aussi un domaine essentiel sur lequel j'insiste un instant. 
En effet l'errance diagnostique est un problème majeur pour les patients et leurs familles et nous devons nous 
efforcer d'apporter des solutions innovantes pour améliorer la fiabilité et l'accessibilité des outils de diagnostic. 

• Cinquième orientation stratégique, la recherche thérapeutique. C'est peut-être ici que le défi est le plus grand, 
car nous connaissons tous la difficulté du développement d'un médicalement pour une population réduite de 
malades. Mais c'est aussi ici que les espoirs réels de la thérapie génique et des thérapies cellulaires ouvrent 
les perspectives les plus grisantes. 

• Le dernier domaine-clef correspond aux recherches, essentiellement en sciences humaines et sociales, qui 
abordent, d'une part, l'évaluation des systèmes de soins et des modes de prises en charges et, d'autres part, 
l'évaluation des conséquences psychosociales des maladies rares. 

Voici donc nos axes stratégiques de travail pour les quatre prochaines années. Je crois profondément que l'intervention 
conjointe du ministère de la santé, au travers du PHRC, et du ministère de la recherche, au travers de l'Agence 
nationale de la recherche, va réellement permettre un changement d'échelle dans l'effort public en faveur des maladies 
rares. Et je souhaite vivement que ce nouvel élan permette de redynamiser le partenariat avec les associations 
caritatives et avec les industriels, car dans ce domaine plus que dans tout autre, nous avons besoin de travailler tous 
ensemble. 
Je vous remercie pour votre attention. 
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Préface

L a déf ini t ion d e l a « r areté  » d ’une ma lad ie  - mo ins d ’une  p e rsonne attei n te sur 2 0 0 0 se
seui l  r e tenu e n E u r o p e  - n e  do i t p a s m a s q u e r l ’ i mportance  d e s e n j e u x d e santé  p u bl ique
rep résen ten t  l e s  m a l a d i e s  rares.  Chacune   de  ces  a ffect ion s  co n ce rne   moins  de  3 0
pat ients e n F ran ce. C e r t a i n e s ma lad ies r a r e s e n mét ropo le , c o m m e l a d répanocy tose ,
re la t i vement f réquen tes d a n s l e s d é p a r t e m e n t s e t ter r i to i res d ’Out re Mer . Un g r a n d n o m b r e  
d e c e s pa tho lo g ies sont aussi  dite s « o rphe l ines » parce  q u e l e s popu la t ions co n c e r n é e s
bénéf ic ien t  d ’aucune  répo n se thérapeut i q u e . 
 
L a  majorité  d e s  m a l a d i e s ra res  s o n t i n s u f f i s a m m e n t connue s d e s pro fess ionne ls d e  
Cette  méconnaissance  est  à l ’ ori g i n e d ’un e errance  diag nos t i que , source  d e s o u f f r a n ce
les  ma lades  e t  l eu r  fami l le  e t  d ’un  re tard  dans  leu r  p rise en charge,  par fo i s  p ré judi c i a b l e . 
 
L e u r d iagnost ic précoce  e t l e u r su ivi  n écess i ten t le  recours  à d e s équ ipes pluri d isc ip l in
assoc ian t  à l a f o i s u n e expertise   sc ien ti f ique e t u n e  compétence  m é d i c a l e , pe rme t tan t
fa i re  bénéf ic ie r  au   p l u s  vite   les  m a l a d e s  d e s  p rog rès  d e  l a  recherch e .  C e s  équ ipes  
spéc ia l i sées,  e n  n o m b r e  l im i té ,  do iven t  être   r e c o n n u e s  e t  c lai r e m e n t  ident i f iée s  p a r
pe rsonnes  ma lades  e t l es  p ro fess ionn e ls de sa n t é . 

C e s m a l a d i e s p o s e n t u n  p r ob lème  médica l  n o u v e a u  : il  f a u t e n  ef fe t app rend re à découvr i r
reconnaî t re  l ’except ion , à p rog resse r d a n s l a c o n n a i s s a n ce  d e l a  malad ie ,  à   par tager  
l ’ in format ion e t  l ’expér ience,  à  organ iser  des rése a ux  appuyés  su r  des  cen t r e s  de  ré fé rence .

Face  a u x 7 0 0 0  ma lad ies r a r e s déj à connues ,  u n sent iment d ’ impuissance  p e u t n o u s envahi r .  
E n  terme s d e coût e t d ’e f f icac i té , l e s efforts r é a l i s é s p a r l a recherch e  méd ica le pour s
e t  va incre  c e s  m a l a d i e s  p euven t  pa ra î t re  p e u   va lo r i san ts  :  à   quoi   b o n ,  p o ur   certa i
consacre r au tan t d e t e m p s e t d ’éne rg ie  à  u n e pa tho logi e rencont rée  u n e o u d e u x f o i s e n
ans ?  

L e s m a l a d i e s r a r e s s o u l è v e n t u n problème  po l i t ique, a u se n s nob le  d u t e rme , ce lui d e l a
e n  compte   d e s  besoin s d e s pl u s fai bl e s e t d e s m o i n s nombreux.  Si  n o u s v o u l o n s garant i r  
l ’égal  a c c è s  a u x  soin s,  si   n o u s  recher c h o n s  l a   mei l leure   q u a l ité  d e   pri se   e n  charge
d ’accompagnemen t ,  n o u s c o m p r e n o n s a i s é m e n t q u e l ’ ensemb le d e no t re sys tème san i ta i re  
et médico - socia l  so i t  c o n c e r n é . 

L e s ma lad ies ra res s o n t d e s ma lad ies l e pl u s souvent graves,  ch ron iq u e s e t i nva li d a n t e s
peuven t  nécess i te r  d e s  soin s  sp é cial isés,  l o u r d s  e t  p r olongés .   De   pl u s,  e l l es  g é n è
souven t  d e s  handica p s  d e   t o u t  type,  par fo i s  t r è s  sévères.   L’ impact   sur  le s  f am i l l es
souven t majeur e t ce sont el le s qui  se  sont mobil i s é e s p o u r fa i re reconnaît re l ’ importance
c e s m a l a d i e s lo n g t e m p s igno rées .  L à encore , l a  méconna issance  d e s d ive rs a s p e ct s 
ma lad ie  p a r  les  acteur s  sociaux  e t   médico - sociaux  peu t   p rovoquer   des   re ta rd s  dans 
r e c o u r s  a u x  d isposi t i fs  d ’aides.   C’est   pourquo i   l e s  m e s u r e s  d’app l icat ion  d e   la   loi
l ’égal i té  d e s  droi ts  e t  d e s   chances,   l a  par t ic ipat ion   e t  la  c itoyenneté   d e s   perso
hand i capées in tégreront  la spéci fic i té  des  ma lad ies  ra re s. 
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 S i  les  connaissa n c e s  su r   l ’or i gi n e  d e   ce s   malad ies   o n t  signi fi c a t i v e m e n t   progressé,  
n o t a m m e n t p a r l ’ identif icatio n  d e s g è n e s q u i p e r m e t d é j à d e di a gnos t iquer fo rme l lement
d e   8 0 0 malad ies,   d e s   p r o g rè s   res tent   e n core   à   fa i re    e n     recherche .   L ’ ind
pha rmaceu t i que const i tue aussi  u n e  d e s source s ma jeu res d ’ innovat ion a v e c l a mise  
marché   d e   n o u v e a u x  méd icaments ,   qui  on t  bénéf ic ié  d e s  incita ti o n s  c réée s  p a r
rég lemen ta t i on  eu ropéenne  su r  l e s  méd icaments  o rphe l i n s  e n  d é c e m b r e  1 9 9 9 . 

Une   pol i t ique   volontariste    dans    ce    d o m a i n e    imp l i quan t    l ’en semble   des   par tenai r
n o t a m m e n t indus t r ie l s e t assoc ia ti f s, d oi t pe rmet t re d e  poursuivre  l e s ef for ts engagés,  g râce à
u n ren fo r cemen t d e s m o y e n s d é d i é s à l a re che rche sur l e s malad ie s rares, t a n t e n mat ière de 
d iagnost ic  que de t ra i tement .  

E n f i n , l e s assoc ia ti o n s d e p e rs o n n e s a tt e i n t e s d e ma lad ie r a r e , e t e n p a r t icul ier l ’ assoc ia
française   contre l e s myopa th ies (AFM) , j o u e n t u n rô le  d é t e r m i n a n t d an s  ce   d o m a i n e
do iven t  être  sou tenues .   L’ A F M   a  été   à  l’ini tiat ive  d ’une   vér i table  p ri se   d e   co n sc ie
co l lective  ; e l le est  d e v e n u e  u n a c teur e t u n pa r tena ire i ncon tou rn ab le d e s p r o fess ionne l s
santé ,  des  c h e r c h e u r s  e t des  pouvo i rs  pu b lics.  
 
Compte  tenu  d e  c e s en jeux ,  l e s m a l a d i e s r a r e s o n t été r e t e n u e s c o m m e  u n e  d e s
g r a n d e s pr ior i té s d e  l a  l o i  relative  à  l a p ol i t ique  d e santé  p u bl ique d u 9 a o û t 2 0 0 4 . T radu isan t  
cet  e n g a g e m e n t  po l i t i que  fort,  l e  P lan  Na t ional   Malad ies  R a r e s  propo se   u n e   série
m e s u r e s  concrètes,   c o h é r e n t e s e t structura n t e s p o u r l ’organisa t ion  d e no t re  sys tème
soins.  E l l e s  dev ra i en t  pe rme t t r e  de  répond re  aux a t ten tes  des  ma lad e s  e t  de  l eu r  en to u rage .

Ce p l a n résulte d ’un p rocessus d e  concer ta t ion  t r è s l a r g e a ssoc ian t d e s e xp e r t s d e s malad ies  
rares,  clin i c ien s  e t che rcheurs ,  e t d e s représen tan ts d e s malades,  d e  l ’ a s s u r a n ce  malad ie ,  
des  min is tè res  de  la  san té e t d e  l a  r e c h e rc h e . 

P h i l i p p e  D O U S T E -BL A ZY                Mar ie -A n n e  M O N C H A M P                   F r a n ç o i s  d ’ A U B E R T
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Les maladies rares, en quelques chiffres 

Une  m a l a d i e  est  di te  r a r e  si  m o i n s d ’une personne sur 2 000 en est atteinte, soit e n  F ra
m o i n s  d e  3 0  0 0 0  p e r s o n n e s pou r  une  ma lad ie  donnée . 

On   dénombre   près  de  7 000  maladies  r a res  ident i f iée s,  p lus  o u  m o i n s  inva l idantes .  
C inq n o u v e l l e s p a tho log ie s s o n t d é cr i tes  c h a q u e  s e m a i n e d a n s l e  monde ,  d o n t 8 0  %
d’or ig ine  géné ti q u e . 

6 à  8 % d e  l a popu la ti o n  mondia le  serai e n t co n cernés ,  d e  pr è s o u  d e loi n , par ce s malad ies,  
soit p l u s d e 3 millions de Françai s , 27 mi l l ions d’ E u r o p é e n s e t 2 7 mi lli o n s d’ A m é r i c a i n s
Nord . 

Une  c inquan ta ine d e  ma lad ie s r a r e s to u c h e n t chacune  q u e l q u e s  milliers   d e  p e r s o n n e s
F rance , alors  q u e 5 0 0 a ut res n ’en a t te ignen t q u e q u e l q u e s cen ta ine s, e t d e s mi l l ie rs d’autr
ne  t ouchen t  que  que lques  d i za ines de  pe rs o n n e s 

A t i t re  d ’exemples ,  on  dénombre  en  France  :  
 

•     15 000 malades a t te in ts  d e  drépanocytose ; 
•     8 000 malades a t te in ts  de  sclérose latérale amyotrophique ; 
•     5  0 0 0  à  6  0 0 0 ma lades at te ints de  mucoviscidose  ; 
•     5 000 malades a t te in ts  de  myopathie de Duchenne ; 
•     400  à  500  ma lades  a t te in ts de leucod ystrophie ; 
•     q u e l q u e s c a s  d e   progéria o u  viei l li s s e m e n t précoce  ( m o i n s d e   1 0 0  c a s d a n s

m o n d e ) . 

65  % des  ma lad ies  ra res son t  g raves  e t  i nva l i dan te s. Ell e s sont c a r a c t é r i s é e s p a r : 
 

•     u n début précoce dans la vie, deux fo is  sur  t ro is ,  avant  l ’âge de 2  a n s ; 
•     d e s douleurs chroniques  c h e z  u n  m a l a d e sur  c inq ; 
•     la  su rvenue d ’un  déficit moteur,  sensoriel  ou intellectuel  d a n s l a  moi t ié  d e s ca

l ’or ig ine d ’ une  i nca paci té  r é d uisant l ’ au tonom ie  dans  un c a s sur  t ro is  ; 
•     l a mise  e n  j e u d u pronostic vital  d a n s p r e s q u e  l a  moi t ié d e s cas,  l e s ma lad ies

exp l i quan t 3 5 % d e s d é cè s a v a n t l ’ â g e d e  1 a n , 1 0 % en t re 1 e t 5 a n s e t 1 2 % e n t
e t  15  ans .  
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Maladies rares : un plan national 

articulé autour de dix axes stratégiques 

L ’amél io ra t ion d e  l a pr ise  e n cha rge  d e s ma lad ies ra res co n st i tue u n  e n jeu ma jeu r d e 
pub l ique d u fai t d e s d o n n é e s ép idémio log ique s, d e s conséquen c e s d e  c e s patho log ies 
qualité   d e  vie  d e s  p a tien ts  e t  d e l e u r fami l l e e t de s e n j e u x d e  recherche  e n mat iè re
d iagnost ic  e t  de  t ra i tement . 
 

L a France  a  pr is d e p u i s q u el q u e s a n n é e s d e n o m b r e u s e s in i t ia ti v e s d a n s ce  d o m a i n e  e n
a v e c l e s asso ciat ion s d e malades,  grâce  e n part icu l ier à l ’Assoc ia t ion F ran çaise  co n t re
Myopa th ies :  c réat ion  d ’une  miss ion  d e s  « méd icamen ts   o rphe l ins »  ( 1 9 95 ) ;  f ina n c e m e n t  
d ’une l igne d’assistance  té léphoni q u e  p o u r  l e s m a l a d e s ( 1 9 9 5 )  e t d ’ u n serveur  d ’ in fo rmat ion
« O r p h a n e t »  ( 1 9 9 7 ) ; f i nancemen t d e l a r eche rche  c l in ique sur l e s maladi e s ra res d a
p rog ramme d e  recherche c l in ique hosp i ta l ie r (depu is 2 0 0 1 ) ; mise  à disp o si t io n d e l a  liste
essa is c l in iq u e s p a r l ’Agence  fra n çaise  d e  sécur i té san i tai r e  e t d e s p r o d uits d e  santé  (2002)
créat ion d ’un groupement d ’ in térêt  sc ient i fique int i t ul é  « I n sti tu t  des  Malad ies  Rares »  (200
L a pol i t ique volontariste  f r a n ça ise  d a n s l e  d o m a i n e  d e s malad ie s r a r e s a  p e rmis l' adop t ion
janv ie r  2000  du  règ lement  européen  sur  l e s  méd icaments  o rphe l i n s. 

L e P lan Nat ional M a l a d i e s R a r e s 2 0 0 4 -2 0 0 8 , inscr i t  d a n s l a  loi relative  à  l a po l i t ique d e
pub l ique  d u  9   a o û t  20 0 4 ,  v ien t  d é v e l o p p e r ,  ren forcer   e t  d o n n e r  u n e   cohérence   
di f férentes in i t iat ives. 
 

Il f ixe  c o m m e  priori té  d ’« assurer  l ’équi té p o u r  l ’ accès a u diagnost ic ,  a u t ra i t emen t  e t
prise  e n charge »  d e s personne s souffra n t d ’une  ma lad ie  r a r e , a u t ravers  d e l a déclinaiso
dix  axes s t ra tég i q u e s : 
 

ƒ     Mieux connaî t re  l ’ép idémio log ie  des  malad ies  ra res ; 
ƒ     Reconnaî t re  la  spéc i f i c i té  des  malad i e s  ra res ; 
ƒ     Déve loppe r l ’ in format ion p o u r  l e s malades,   l e s p ro fess ionnels  d e  sa nté   e t  l e   g rand  

publ ic co n cernant  le s  malad ies rar e s ; 
ƒ     Former  les  p ro fess ionn e ls  à  m ieux  l es  i den ti f ier ; 
ƒ     Organiser  le  dépis tag e  e t  l ’a c c è s  a u x  t e st s  d iagnost iques,  
ƒ     Amél iorer  l ’accès aux so i n s et la  qua l i té  de la pr ise  en  charge  d e s  m a l a d e s ; 
ƒ     Poursu iv re  l ’ e f fo r t  en  faveur  des  méd icaments orphel i n s ; 
ƒ     R é p o n d r e  a u x b e s o i n s d ’ a c c o m p a g n e m e n t spéc i f ique d e s personne s  a t te in te s

ma lad ies  ra res  e t  déve lopper  l e sou t i en  aux  asso ciat io n s  d e  m a l a d e s ; 
ƒ     Promouvo i r l a  recherche e t l ’ innovat ion su r l e s ma lad ies r a r e s, n o t a m m e n t p o u r

t ra i tements ;  
ƒ     Déve loppe r d e s par tenar ia ts na t i ona u x e t e u r o p é e n s d a n s l e d o m a i n e d e s malad ies  

rares. 
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Axe n° 1 : Mieux connaître l’épidémiologie des maladies rares

Contexte  

Actue l lement ,  i l n’existe p a s d e survei l lance   é pidémio log ique organisée p o u r l e s malad ies  
ra res e n F rance . L a mise  e n place  d ’ u n e te l le surveil lance  nécessi te  d e p r e n d r e e n c o m p t e  
leurs  spécif icités.   L e u r  divers i té n e  p e r m e t  p a s  u n   suiv i  exhaust i f    d e    l'en s e m b l e
patholog ies. 
 

L a n o m e n c l a t u r e e s t p e u adapté e a u suivi ép idémio logi q u e  d e  ce s maladies.  L a p lural i té
l ieu e t d u type d e prise  e n  charge d e l a ma lad ie r a r e (centre s spécia l isés,  ma is aussi  serv ices 
n o n  spéc i a lisé s,  pra t ic iens spéc ialis tes de v i l le…) rend d i f f ic i l e  l e  repérage des  malades.  
 

L e s beso in s e n  mat ière d e  survei l lan ce  é p i d é m i o l o giq u e d i f fè ren t se lon l e s pa tho logies,
pronost ic ,  l a na tu re d e  l a  p rise  e n charge , l ’émergence  d e thérapeu t ique s innovan tes ,  l e
qu’ i l  so i t  économique  ou  soc ia l . 
 

Cer ta ines source s d e  d o n n é e s sur l e s malad ies r a r e s existe n t mais n ’ o n t p a s fa i t  l ’ ob je t
exp lo i ta t ion  ép idém io l og i que .  El les  nécess i ten t  pour  ê t re  o p é r ationne l le s  u n  t ravai l
réflexi on  su r  l eu rs  modes  d ’u ti l isat ion p o ssib les et d e s  é tudes  de  fa isab i l i t é . 
 

L’ob jec t if  est   d e   mettre  e n  pl a ce   sur  5  a n s  u n e  p o l i ti q u e  cohére n te   d e   survei l la
ép idém io log ique d’en s e m b l e e t u n e survei l lan ce sp é ci f ique d e cer ta ine s m a l a d i e s rare
t e r m e s d ’ i nc idence , d e p réva lence , d e re ten ti s s e m e n t su r l a mor ta l i té , l a  morb id i té , l a qua l i té  
de la  v ie  e t  les  c i rcu i ts  de pr ise  en charge d e s  pa t ien ts. 

Objectif 
 
?    Conna î t re  l e s ma lad ies r a r e s  p a r u n e survei l lan ce  ép idémio log i q u e , q u i  permettra

mieux   app réhende r   l ’histoire  naturel le  de  ce s  malad ies,   d’éva luer   l e s  b e s o i n s  
p a r c o u r s  d e s  ma lades  a u  sein  d u  sys tème  d e  s o i n s  e t  d e  suiv re  l ’évo lu t ion
ind icateurs  re la t if s  à  la  qu al i té  de  v ie  des  pa tients.  

Mesures 
 
?    L’Institut de veille sanitaire (InVS)  est chargé de mettre en place et de coordonner 

la surveillance épidémiologique des maladies rares , e n  l i e n  a v e c  l ’ en semb le
pa r tena i res co n cernés .  Cette  miss ion  se ra  inscr i te d a n s l e  p rogramme  d e  travail  d e l ’ InVS à
par t i r  d e  2 0 0 5 , par  l ’ in te rmédia i re d u  cont ra t d’obj e ct i f s e t d e  m o y e n s ( C O M ) .
miss ions ,  dan s  ce  domaine ,  son t d e : 

 

•     d é v e l o p p e r u n e nomenc la tu re e t u n e  cla ssi fi ca t ion  adaptée  a u x  ma lad ies  rares,
co l laborat ion  a v e c l e s i n s t a n ce s internat i o na les : l’ Organ isa t ion  Mond ia le d e l a 
e t l e s in s t a n c e s européennes ,  n o t a m m e n t a v e c l a «  Ra re  Dise ase  Task  Force
r a s s e m b l e  d e s  e x p e r t s  e u r o p é e n s sur  les  malad ies  rares  ;  

 

•     met t re    e n   place    u n e   concer ta t i on   a v e c   l e s   d i f férents   pa r tena i res   (insta
internat ional e s,  p ro fess ionne ls  d e  san té ,  n o t a m m e n t  l e s  c e n t r e s  d e  référence
malad ies  ra res  e t  l e s asso ciati o ns de mal ades)  a fin  : 
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 ¾   d’établ i r  u n  o r d r e  d e   priori té  d e s m a l a d i e s à   suivre e n  t e r m e s d’ incide n c e ,
p réva lence ,  de  g rav i té ,  de  morb id i té ,  de  hand icap  e t  de  morta l i té  ; 

¾   de déf in i r  des o u tils de  surve i l la n ce  ép idémio log ique  a d a p t é s ; 
 

•     é laborer , a v e c l e s p r o fe ss ionnels  c o n c e r n é s e t l e s a ssoc ia t ions d e  malades,  u n  ca
des  charges  é p idémio log ique  d e s centr e s de référence  ; 

 

•     appor te r  u n e  exper t i se  m é t h o d o l o g i q u e  a u x c e n t r e s d e  référence  p o u r  l e u r permet t re  
de  remp l i r  l eu r  m iss ion  de survei l lance é p idémio log ique  pa r  : 

 

¾   u n  sou t ien  p o u r  l a   mise   e n  p l a ce   d ’un  recu e il  d e   d o n n é e s  h o m o g è n e s
per t inentes,   d e b a s e s d e d o n n é es,  d e mé thode s sta t is ti q u e s adapté e s, a v e c
co l laborat ion  des serv ices de santé  pub l ique d e s centr e s  hosp i ta l iers ; 

¾   une  o rgan isa t i on  a dap tée  de  l a  remon tée  d ’ i n fo rma t i ons ; 
¾   une a ide  log is t ique  pour l ’ana lyse e t  l a  syn thèse  des  d o nnées  recu e il l ies ; 

 
•     mobi l iser  l ’en s e m b l e  d e s  b a se s  d e  d o n n é e s e x i s t a n t e s : 

 

¾   l ’ en reg i s t r emen t  des cer t i f i ca ts  de  décès ,  géré  par l ’ INSERM, «  le  Cép iDc  »  ; 
¾   l es déc la ra t ions d ’af fect ion s d e  l o n g u e  durée  (ALD) q u i  pe rme t ten t  d’ identi

c la i rement  que lques  ma lad i e s  ou  g ro u p e s d e  m a l a d i e s  r a r e s ; 
¾   l e p r o g r a m m e  médicalisé  d e s s y s t è m e s d ’ in format ion (PMSI ) ,  l e s  f ich ie rs

c o m m i s s i o n s  d é p a r t e m e n t a l e s  d ’ éd uca t ion  spéci a l e   ( C D E S ) ,  d e s  commiss i ons  
t e c h n i q u e s  d 'orien ta t ion  e t  d e  rec la ssemen t  p ro fess ionne l  (COT O R E P )   
b a s e s d e d o n n ée s d e s l a b ora to i res ( su iv i d e s m é d i c a m e n t s o rphe l i ns o u  t raceurs ,  
d o n n é e s  d ’ e x a m e n s  d e  d i a g n o s t i c  d e s l abo ra to i res  de  géné t i que…)  ; 

 
•     poursu i v re  l e  déve loppemen t  des  reg i s t res  de  ma lad ies  ra res avec :  

 

¾   le  maint ien d e la po l i t i que d’appel  d’offr e p o u r  l a  mise  e n  place  d e s r e g i s t r e s
malad ies  ra res ,  in i t iée  par  le  Comi té  Nat iona l  des  Reg is t res  (CNR)  en  ma i  2 0 0 4

¾   l a créat ion d ’un s o u s-comité  d u  C N R  pe rme t tan t d e  qual i f ier  les  r e g i s t r e s
m a l a d i e s r a r e s se lo n u n e p rocédure  a d a p tée (modi f ica t ion d e  l ’arrêté dé f in issant  
les  miss ions  du  CNR e t  son  règ lement  in té r ieur )  ; 

 
•     mettre e n  place  u n e  é tude  ép idémio log i q u e  sur  l a  mor ta l i té d u e  a u x m a l a d i e s rares,

part i r  des cer tifica t s  d e  d é cè s ; 
 

•     recuei l l i r   d e s   d o n n é e s   su r    l e   h and icap   e t  sur  l’i n s e r ti o n   soc ia le ,  scolaire
pro fess ionne l l e  des  ma lades ; 

 
•     é labore r u n e  synthèse  sur  l ’ép idémio log i e  d e s malad ie s ra res e t e n a ssure r  u n e

d i f fus ion ,    n o ta m m e n t    a u p r è s    d e   l ’ensemble   d e s   par tena i res   i n stitu ti onne ls ,  
p ro fess ionne ls ,  assoc ia tifs et d u  g rand  pub l i c .  

 
?    La structure de coordination de l a recherche sur les maladies rares , n é e d e  l ’ac tue l  

g r o u p e m e n t  d ’ in térê t  sci e n t i f i que  (GIS)   Ma lad ies   rares,   favor isera   l e s   p r oje ts
reche rche ,  pou r  déve lopper : 

 

•     des  ou t i l s  génér iques  d ’ép idémio logie  (ex .  :  gest ionnai r e s  d e  b a se s  de  données ) ; 
•     d e s pro jets d e  r e cherche clin i q u e , y c o m p r i s d e s essa is  thé rapeu t ique s à  par t i r

cen t res  de  ré fé re n ce  ou  des  re g is t res. 
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 Coût 

D e s m o y e n s f inanc iers  e t h u m a i n s son t spéc i f i quemen t a f fec tés à  l ’ InVS  p o u r ce tte miss ion
5 0 0  0 0 0  e u r o s  p a r  a n , soit 2 mil l io ns  d ’ eu ro s  sur  l a  d u r é e  d u  p l a n . 

Calendrier 

Nouve l les  m iss ions  de  l ’ InVS :  dès  janv ie r  2005  
P r o g r a mme p lu r iannue l  de  recherc h e sur  l e s  ma lad ies  ra res : 1 er  tri me st re  2005 

Direction pilote 

D i rec t i on  Généra le  de  l a  San té  (DGS) ,  en  l i en  avec  l ’ I nVS  
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Axe n ° 2 : Reconnaître la spécificité des maladies rares 

Reconnaî t re   l a   spéci f ic i té  d e s  maladi e s r a r e s e st u n p réa labl e nécessa i re p o u r fa c i l i ter
d iagnost ic  précoce   d e  l ’affe ct ion  e t  amé l io re r  l a  prise  en  charge d e s pa t ien ts e t d e
e n t o u r a g e , ce qu i con t r i bue  à  amé l io re r le  pronost ic  e t  la  q ua l i t é  de  v ie . 

Contexte  

Cer ta ins p a t i e n t s a t te ints d e  m a l a d i e s r a r e s re n cont ren t d e s d i f f i cu l t és p o u r  l e u r prise
charge par  l ’ a ssurance  ma lad ie . Ces di f f icul tés r el è v e n t  d e  q u a t r e  d o m a i n e s : 
 
Hétérogén é i t é  d e s  m o d e s  d e  p r i se  en  cha rge  au  ti t r e  des  a ffec t ion s  de  l ongue  du r é e  ( A L D )
 

Il existe  d i f férents m o d e s d e prise  e n  charge e n  ra ison d e  l ’absence   d ’ i d en tifica ti o n 
ca tégor ie u n i q u e « maladi e s ra res »  d a n s l e d isposi t i f d e s ALD, ce  qui  n e  p e r me t  p a s
pr ise en charge t o ta lement  cohéren te  en t re  les d i f fé ren ts  modes.  En e f fe t : 
 

•     soit l a  pa tho log ie  o u  l ’ u n  d e  s e s s y m p t ô m e s f i gu re nomina lemen t sur l a liste  d e s ALD
(ex.  :     malad ies      métabol iques     héréd i ta i re s,     mucov isc idose ,     sc lérose     l a té r
amyo t roph ique ,  ma lad ies  neuromuscu la i res…)  ; 

 

•     soit l a  pa tho l og i e n e  figure  p a r su r l a liste  précité e  e t l e p a ti e n t p e u t être  p r i s e n  charg
1 0 0 % a u  titre  d ’ u n e  a ffec t ion  h ors  liste   ( 3 1ème A L D ) . L a pa tho logi e  doi t êtr e 
évolut ive  o u  inval idante   e t  nécess i te r  d e s   soins  con t inu s  d’une   durée  prév is ib le 
supér ieure  à  6  mois .  

 

Pr ise  en  charge  de  cer ta ins produ i ts  de  santé  spéc i f iqu e s 
 

Cer ta ins produ i ts  d e  santé  (méd i camen ts ,  d isposi t i fs  m é d i c a u x … )  prescr i ts d a n s l e s malad ies  
ra res  ne  béné f i c ien t  d ’aucun  remboursement .  I l  s ’ag i t  no tamment  :  
 

•     d e    méd icamen ts    d i s p o s a n t   d’ u n e    autor isat ion   d e   mise    sur   l e   marché   ( A M M )  
r e m b o u r s a b l e s d a n s cer ta i n e s ind ica t ions e t p r e scr i ts ho rs i n dicat io n  r e mb o u r s a b l e
le  t ra i tement  de cer ta ines maladies rares (ex.  : vi t a m i n e s  d a n s la  mucov isc idose)  ; 

 

•     d e cer ta ins m é d i c a m e n t s d i s p o s a n t d ’ u n e  A M M ,  m a i s prescr i ts  e n  ca s d e  ma lad ie  r a r e
dehors  des  in d icat ion s f igurant  à  l ’AMM ; 

 

Il   existe   u n   disp o sitif  d e   r e m b o u r s e m e n t   par t icu l ier   p o u r  l e s   ma lad ies   métabo l iques  
héréd i ta i res permet tan t ,  su r av is  d ’exper ts ,  d ’ é tab l i r l a l iste  d e s méd icaments p resc r i t s 
ind ica t ion A M M  p o u v a n t ê t re p r i s e n  charge p a r l ’assuran ce  ma lad ie . Ce  d isp osi t i f  n e  pe rmet  
toutefo is  pas de régler  les s i t u at ions r e l e v a n t  d e s  a u t r e s ca tégor ies de malad ies  rares .  
Remboursemen t  des  f r a i s  de  t r anspo r t 

L’appl ica ti o n p a r l e s c a i s s e s d’assurance  ma lad ie  d e l a  règ le  d e  prise  e n  charge  d u  t ranspor t  
v e r s l ’ é tab l i ssement l e  p l u s p ro che  co n st i tue u n  o b stac le  p o u r l e  r e m b o u r s e m e n t d e s frais
t ranspor t  de  cer ta ins  malades 
 

L a  spéc i ficité  d e  l a   prise   e n  cha rge  d e s malad ies ra res qui n é ce ssite n t l e r ecou rs 
c e n t r e s d e  référe n ce  o u d e  c o m p é t e n c e , l e p l u s souven t é lo igné s d u  domic i le  d e s pa t i en
r e n d d o n c n é c e s s a i r e  u n e a d apta t ion d u  dispos i t i f actuel  d e  prise e n charge d e s frais
t ransport .  
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 Pra t iques  hé té rogènes  d e s se rv ices  méd icaux  des  ca isses  d ’assura n ce  ma lad ie 
 

L a méconnaissance   p a r l e s  c a i s s e s d’ a ssuran ce  ma lad ie  d e c e s a f fecti o n s exp l i que ,
g r a n d e par t ie , l e s r eje ts d e pri se  e n charge d o n t so n t v ic t imes certa in s pat ients. Un s y s t è m e  
d’expert ise    nat ional   a  été  mis  e n  pl a ce   p a r  l ’ a s s u r a n ce   ma lad ie  pour  l e s  malad i
mé tabo l i ques héréd i ta i res ,  mais ce  d isposi t i f  n e p e r m e t p a s d e  r é p o ndre a u x b e s o i n s p o u r
aut res catégor i e s  de  ma lad ies  ra r e s. 

Objectifs  
 

L ’Amél io ra t ion  d e   l a  reconn a issance  d e s ma l a d i e s  rares,  d a n s  l e  cadre  d u  disposi ti f  
affect ions d e  l ongue  du rée  (ALD) ,  supp o se  p lus ieu rs  acti o n s : 
 

?    simplif ier  l e  d isposi t i f   d e  prise  e n  ch arge d e s m a l a d e s re c o n n u s at te in ts d’un e a f fec
d e  l o n g u e  d u r é e  ( A L D )  ; 

 

?    é la rg i r  la  p r i se  en  charge  à  cer ta i n s produi ts  prescr i ts  pour  t ra i te r l a  ma lad ie  ra re ; 
 

?    a l léger  les  pro cédu res  de  pr ise en charge  des  f r a is de tra n spo r t s ; 
 

?    amé l i o re r l a  conna issance  p a r l e s serv ices m é d i c a u x d e s caisse s d e  c e s m a l a d i e s
leurs spéci f ic i tés pour l im i te r ,  au tan t  que p o ssi b le, les r e je ts  in justi f i és  de  p r i se  en  charge .

Mesures 
 
?    Il sera demandé à la Haute Autorité de Santé : 
 

•     d e condu i re u n e  r é flex ion v i san t à assu re r l a prise  e n charge d e s m a l a d i e s ra res
ti tre  d e s ALD, lo rsque  c e s m a l a d i e s  sont g raves ,  inva l idante s e t coûte uses .  
réf lex ion pour ra n o t a m m e n t porter sur l e s cr i tère s d 'inc lus ion d e s ma lad ies rar
ALD,   a ins i  q u e   sur  la   reconnaissance   d e  l ’expertise   d e s  cent res  d e  ré férence 
ma lad ies  ra res ,  a f in  d’en  fa i re les in te rlocu teurs  p r i v i lég iés des  médec ins c o n se i ls  

 

•     d e d o n n e r u n a v i s sur l a p e rtinence  d e l a pr ise  e n  charge par l 'assura n ce  ma lad ie
méd icamen ts  prescr i ts  h or s d e s indica ti o n s d e l ' A M M o u n o n  r e m b o u r s a b l e s p o u r
t ra i tement d e  pat ients at te in ts d e  malad ie s rares.  E n  ca s d 'av is  f avo rab le , l e s serv ices 
min is tér ie ls me t t ron t e n  pl a ce  u n disposi ti f d e  prise  e n cha rge  par  l 'assura nce  ma lad ie  
de  ces  méd icaments  sur  les  p res ta tions extra légal e s ; 

 
•     Au -de là     d e    cette    m e s u r e ,    l e s    c e n t r e s    d e     référence     d e v r o n t    cons t i tuer  

p rogress ivement ,  e n l ien a v e c l a Haute Autor i té  d e S a n t é , d e s p ro toco l e s n a ti onaux  
d e d iagnos t i c e t d e so i n s p o u r l e s malad ies r a r e s, af in d e permettre  l a  prise  e n charge 
p a r   l ’assura n ce   m a l a d i e ,  d e  m é d i c a m e n t s  e t  p r o d uits,  y  compr is  ho rs  
i nd i spensa b les  pour  l es  ma lad ies  ra r e s. 

?    Amélior er la prise en charge par l’assurance maladie des frais de transports  : 
 

•      ident i f ie r l e  centre d e  référe n ce  o u  d e  compétence  c o m m e   l a  stru c tu re  d e  so i n s
p lus  proche ;  

 

•      un  p ro je t  d e  décre t e n  Con sei l  d ’E ta t suppr ime  l a  règ le  d e  l ’é tab li s s e m e n t l e
proche e t pe rmet t ra a ins i u n e  prise  e n  charge d e s  t ran spo r t s  vers  l e s  centr
ré fé rence . 

?     Mettre en place une cellule dédiée aux maladies rares au sein de l’échelon national 
du service médical  des  différents régimes d’assurance maladie p o u r se n sibi l iser
ca isse s à la  spéc i fic i té d e  la  pr ise en charge d e s pat ien ts  a t te in ts  de maladie ra r e . 
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Coût 

Pas  de  surcoût  iden t i f ié . 

Calendrier 

2 0 0 5 

Direction pilote 

D i rec t ion  de  la  Sécu ri té Socia l e  ( D S S ) 
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Axe n° 3 : Développer une information pour les malades, 
les professionnels de santé et le grand public 

concernant les maladies rares 

Contexte  
 

Depu is  q u e l q u e s a n n ées,  l e s c a m p a g n e s méd ia t ique s déve l o p p é e s p a r l e s  assoc ia t i ons
n o t a m m e n t l e  «  Té lé thon »  e t l e s « Op é r a t ion n e z r o u g e »  o n t sensibi l isé  l a  société f r a n ç
aux  ma lad ies  ra res  ou  o rphe l in e s. 
 

Toutefois,  l e s m a l a d e s e t leur  fami l le  rencon t ren t d e s diffi cu l t é s ma jeu res p o u r  s ’ in former
s ’or ienter d a n s l e sys tème d e soin s, ce  q u i ent ra îne u n e er ran ce  d iagno st ique qui a l tère
qual i té  de leur  p ri se  en  charge e t  accro î t  leur sen t iment  d ’ i so lement .  
 

P a r ai l leurs, l ’ i n fo rmat ion à  d e stina t ion d e s pro fess ionne ls  est  di spe rsée , p e u  acce ssib l e
u n contexte  o ù  l e s co n n a i s s a n c e s é v o l u e n t r a pi demen t .  C e u x-c i  do iven t pouvo i r d i spose r
t e m p s rée l  d e r e c o m m a n d a t i o n s p o u r  l a p ra t ique cli ni q u e  actual isé e s e t va l idées,  e t do iven t  
ê t re e n mesure  d’ ident i f ier l e s s e r v i c e s  sp é c ia l i sés a u x q u e l s a d r e sser éven tue l l emen t
ma lades  don t  i l s  on t l a  cha rge . 
 

Disposer  d ’une in format ion va l i dée , ut i le  e t d ’a cc è s fac i le  est  d o n c  e ssent iel  p o u r  amé l io re r
pr ise en charge d e s  pa t ien ts. 
 

D e s m o y e n s d ’ i n f o r m a t i o n s su r l e s ma lad ie s r a r e s ex is tent , i ls d o i v e n t ê tre  s o u t e n u s pour
déve lopper  : 
 

-  O r p h a n e t e s t  u n  serveur  d ’ in format ion  sur  In ternet ,  mul t i l ingue,  créé  e n  
f inancé  p a r l a D i re c t ion g é n é ra l e d e l a santé  ( D G S ) , l a  Caisse  na t i ona le d ’assu rance  
ma lad ie d e s t rava i l leurs salari é s ( C N A M T S ) , l’ I N S E R M ,  l a Commiss ion E u r o p é e n n e ,  
les Ent repr ise s d u  méd i camen t ( L E E M ) , l a Fonda t i on  Groupama  p o u r l a santé  
assoc ia tions ,   n o t a m m e n t  l ’ A s so ciat ion  fr a nçaise   contre  l e s myopa th ies (AFM) .
se rveur d o n n e  a u x f am i l l es e t a u x p ro fess ionne ls d e s in fo r m a t i o n s su r le s malad ies  
rares e t  les  serv ices d isponib l e s  d a n s c e  d o m a i n e . 

 

- D e u x s e r v i c e s d ’ in format ion té léphon ique s spéc i f ique s, M a l a d i e s R a r e s Info  Serv i ce  
e t    l a     Fédé ra t i on    de s   M a l a d i e s   Orphe l i ne s,   a p p o r t e n t   q u o ti d i e n n e m e n t
in fo rma t i ons  a u x  ma lades  e t  a u x  p ro fess ionne ls   d e    san té ,   mais   sont   e
insu f f i samment  connus .  

 

-  D e s d o c u m e n t s p é d a g o g i q u e s o u  out i ls  d ’ é d u cat ion thérapeu ti q u e s s o n t déve loppés  
par  des spéc ia l is tes ou d e s asso c ia t io ns  de  malades.  

 

- D e s re la is so c i o cu l ture ls p o u r  i n fo rmer  l e s m a l a d e s a y a n t d e s d ifficu l t é s l inguis t iques 
o u  soc ia le s o n t été  m i s e n  p l a c e , même  si  c e s in i t ia t i ves res ten t t rop p e u r é p a n d u e s
(ex .  :  femmes «  re la i s »  à  l ’ hô p i ta l  pour  i n fo rmer  les  fami l les su r  l a  d répan o cytose).

Objectifs  
 

?    Déve lopper  l ’ in fo rmat ion  vers  tous  les  pu b l ics concern é s 
?    Label l iser les serv ic e s d’i n fo rmat ion  té léphon ique 
?    Déve lopper  l ’ éduca t ion  thé rapeu ti q u e 
?    Fai re  connaî t re  le p lan  ma lad ies  ra res  auprès  d e s  p ro fess ionne ls  e t  du  g rand  pu b lic 
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 Mesures 
 
?    Améliorer l’information disponible sur Internet en langue française (Orphanet) , e n
 

•     fa isant  d ’Orphanet ,   u n   p o r tail  r é f é r e n t pe rme t tan t d ’a ccéder  à  l ’ ensemb le  
in format ions sur  l e s  ma lad ies  r a res ; 

 

•     c réan t d e n o u v e a u x s e r v i c e s à des t ina ti o n d e s p r o fe ssio n n e l s d e santé  (a id
d i agnos t i c  o u  à  l’o ri en ta t i on  d an s  l e   sys tème  d e   soins,  co n d u i t e s  à   teni r
si tuat ion d’ u r g e n c e … ) , e t à  d e st inat ion d e s par tena i re s so c i a u x ( a i d e s  p o u r
d é m a r c h e s d ’ in tégra t ion sco lai r e o u  pro fess ionne l le , compensa t i on d u  hand i cap ,  
aides tech n iques  e t  fi nanc iè re s…) ;  

 

•     déve loppan t    l e s    i n fo rma t i ons    méd ica l e s    ex i s tan te s    p a r    l ’ex tens ion
l ’encyc lopéd ie   m é d i ca l e   « Orphane t »   d es t iné e    a u x   pro fess ionne ls    e t
m a l a d e s : u n e in fo rmat ion  déta i l lée sera d ispon ibl e  p o u r l ’ en semb le  d e s malad ies  
rares ident i f i é e s ; 

 
•     d é v e l o p p a n t  d e   n o u v e l l e s  ca tégori e s   d’i n fo rmat ion  a d a p t é e s  a u x  besoin s 

ma lades  e t  des  p ro fess ionne ls ,   en  in fo rmant  su r  : 
 

9   l ’organisa ti o n  d u  s y s t è m e  d e  soin s e t d e  prise  e n  cha rge  e n  France  e t d a
le  monde,  par t i cu l iè rement  en  Europe  ; 

9   la  prise  e n  charge soc ia le  e t l ’ a c c è s a u x thérapeu t ique s e t a u x prestat io
soc ia le s ; 

9   l es  bonnes  p ra ti ques  de  so ins ; 
9   l es  documen ts  pédago g iques  d i spon ib les ; 
9   l es  sys tèmes exper ts  d ’a ide  au  di a g n o stic ; 
9   l es  thé rapeu t iqu e s  e t  l eu r  déve loppemen t ; 

 

•     fa isant  m i e u x connaî t re  a u x p ro fess ionne ls  d e  santé  e t a u x m a l a d e s « O r p h a n e t
pa r  des  campagnes  de  commun ica t i on  c ib lée s. 

 
?    Améliorer  l’information  disponible par téléphone sur  les  maladies  rares  en

avec  l’Institut  national   de  prévention   en  santé   (INPES)  et  les  associations
malades : 

 

•     l abe l l i se r  les serv ices  d ’ in fo rmat ion  té léphon i q u e ; 
•     mieux faire  connaître  l a  té léphon ie  p a r  d e s c a m p a g n e s d e  c o m m u n i c a t i o n  auprès  

des  p ro fess ionne ls  d e santé,  d e s  ma lades  e t  du  g rand p u bl ic. 
 
?    Développer une information spécifique sur les maladies rares adaptée aux besoins 

de certains publics ,  n o t a m m e n t les  ense ignants ,  les  t rava i l leurs  so c iaux… 
 
?    Développer l’éducation thérapeutique : 
 

•     amél io re r  l a   qua l i té ,  l a   quant i té ,  l a  d i sp on ib i l i té ,  l ’acce ssibil i té  d e s  d o c u m e n t s  
p é d a g o g i q u e s  des t i nés  à   l ’ éduca t i on  thérapeu ti q u e   e n  l ien  ave c  l ’ INPES,
p ro fess ionnels  de  sa n té  e t  l e s  asso ciat ion s  d e  m a l a d e s ; 

 

•     mettre  e n   c o m m u n   e t  mutual iser,  s o u s  l ’ég ide  d e   l ’ INPES,  l e s  expér iences  
d ’éduca t ion  pour la santé  ; 

 

•     amél io re r  l ’ in fo rmat ion  a u p r è s  d e s publ i cs e n  d i f f icu l té ( p r o b l è m e s li n guist
sociaux,  s i tua ti o n s  d e  p ré carité)  e n  f o rman t  l e s  pro fess ionne ls   d e  santé
prox imi té   ( m é d e c i n s  e t  puér i cu l t r i ces  d e   c e n t r e s  d e   p ro te c t ion  maternel le
infant i le,  médeci n s  s co la i res…)  ; 
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 •     sou ten i r  l a  b a se  d e  d o n n é e s e n  l i g n e d e  l ’Educa ti o n  Na t iona le , « Inté g r a s c
des t i née   à   in former   l e s  e n s e i g n a n ts  su r  l e s  malad ies   c h r o n i q u e s  e t  r a r e s
l’en fan t ,  en  l ien  avec  les  médec i n s  sco la i res ; 

 

•     promouvo i r  des  t ravaux  de  recherche  sur  l ’ é d ucat ion  p o ur  la  santé . 
 
?    Faire connaître aux professionnels de santé, aux malades  et au grand public l e 

maladies rares : 
 

•     di f fuser  l e s m e s u r e s a u p r è s d e s p ro fess ionne l s d e  san té , d e s ma lades ,  d u  g r a n d  
publ ic  et  d e s  ma isons  du  han d icap ;  

 

•     fa i re  connaî t re  l e  p l an  au  n iveau  in te rn a t ional  et  n o tammen t  eu ropéen  ;  
 

•     organiser ,   e n  l ien a v e c l ’Un ion  Eu ropéenne  e t  l e s a s s o c i a t i o n s d e  malade s,
co l loque  i n ternat ional  a u  L u x e m b o u r g  e n  2 0 0 5  ;  

 

•     assure r  u n su ivi d e  l ’ in fo rmat ion concernan t l a mise  e n place  d u  p lan e t l e
d e s ac t ion s ent repr ise s a u p r è s d e s pro fess ionne ls  d e  san té , d e s m a l a d e s 
assoc ia ti o n s ; 

Calendrier 
 
Orphane t  :   2005 -2 0 0 7  
Educa t ion  thé rapeu t ique : 2 0 0 5-2 0 0 7 
Serv ice  d ’ in fo rmat ion  té léphon ique  : 2 0 0 5 

Coût 
 

Act ions d ’ i n fo rmat ion  :  300  000  eu ros  pa r  a n,  soi t  1 ,2  m i l l i ons  d ’eu ros sur  la  durée  du  p l a n
Service  d ’ in fo rmat ion  té léphon ique   : 4 0 0 0 0 0  e u r o s p a r a n , so i t 1,6  million s d ’eu ros su r
d u r é e  d u  p l a n . 

Direction pilote 
 

Di rec t ion généra le  d e  l a  Santé  ( D G S ) , e n  l ien a v e c l ’ I N PE S , l ’ I N S E R M e t l e s assoc ia t i ons
ma lades .  
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Exemples de nouveaux outils qui seront développés 

-     annuaire  d e s service s   pe rme t tan t d e  s ’or ienter  d a n s l e s y s t è m e d e  s o i n s e n  fonc t i
d e s  g r a n d s  e n s e m b l e s d e  s y m p t ô m e s c l in iques  lorsqu ’ a u cun d i a g n o st ic p ré c i s n
encore por té  ; 

-     mise  e n  l i g n e d ’ u n e  in fo rmat ion ac tua l isée sur l ’offre   d e so in s  ( c e n t r e s  d e   ré fé rence ,
f i l iè re  de  so ins…)  ; 

-     vei l le b ib l iograph i q u e sur l’o rgan isat ion  d e s so in s e t d e  l a  p rise  e n  charge d e s ma lad i
r a res  dans  l e  monde  ; 

-     mise   e n   l igne  d e s  b o n n e s  pra t ique s  é laboré e s  p a r   l e s  p ro fess ionne l s  d e  san té ,
no tamment  les  cen t res  de  ré fé rence ,  e n  l ien ave c la Haute Autor i té  de  San té  ; 

-     mise  e n  l igne d ’outi l s d’ a i d e a u di a g n o s t i c e t à  l a  d é c is ion  e n  s i tuat ion d’ u r g e n c e , e n
avec les  pro fess ionne ls  concern é s, la Haute  Au to r i té  de  San té  e t  l es  assoc ia t ions ; 

-     mise   e n  l igne d’ i n fo rma t i ons sur l e  déve loppemen t ,  l a  d ispon ibilité  d e s m é d i c a m e n t s
orphel ins,  e n l ien a v e c l ’Agen ce  f rançaise  d e  sé cur i té san i ta i re  e t d e s p rodu i ts d e  san
(AFSSAPS)  e t  l es  en t rep r i ses  du  méd i camen t  ( LEEM)  ; 

-     mise  e n  l igne d e  d o c u m e n t s d ’ i n fo rma t ion  e t d e  p é d a g o gi e  té l écha rgeab les p o u r
ma lades  e t  l eu r  en tou rage ; 

-     mise en l igne d ’ in format ion soc i a le  e t  admin is t ra ti ve  régu l i è remen t  ac tua l i sée . 
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Axe n° 4 : Former les professionnels de santé 
à mieux identifier les maladies rares 

Contexte  

L’errance  d iagno st ique e t l e s p r o b l è m e s r e n c o n t r é s par  l e s m a l a d e s e t l e u r e n t o u r a g e d a n s
cont inui té  d e s so in s e t d a n s l’ a c c o m p a g n e m e n t a u quo t i d i en son t f r é q u e m m e n t d é n o n c é s
les  pat ien ts. 
 

L e s  asso ciat ion s  d e  m a l a d e s  so u l i gnen t  à  q u e l  po in t  la  façon  d ’ in fo rmer  a u t a n t  q u e
contenu  d e  l ’ in format ion  compte   p o u r  a ider  l e  p a t ien t  e t  son   e n t o u r a g e  à   suppor te r
ma lad ie : l ’annonce  d u  d i agnostic, l ’ a ccu e i l  d an s l e s s i tuat ion s d ’u rgen ce, l e suivi  t o u t a u
d e l a  patho log ie favor isant u n e  i n ser t ion so ciale a d a p t é e , l e s situ a t ions d’aggrava t ion  
f in  de v ie nécessi tent  un a ccompagnemen t  de  qua l i t é  de  l a  p a r t  des  p ro fe ss ionnels  de  
Le  p rog ram me des  é tudes  méd ica les  ne  fa i t  p as  ment ion  sp é c i f iquement  des maladi e s rares.

L a circulati o n  d e s i n fo rma t i ons méd ica le s concern a n t l e malade à t ravers  l e  s y s t è m e  d e
est  par fo is d i f f ic i le, n o t a m m e n t e n s i tuat ion d ’urgence  : fa u te d ’ in fo rmat ion s méd i ca les 
sur l e d iagno stic e t l a  prise  e n charge d e l a ma lad ie , l e p ro fe ss ionne l d e sa n té  urgentiste
ê t re  e n  difficu lté  p o u r  adop te r  u n e  d é m a r c h e   thé rapeu t ique  adapté e   ( e x :  o s t é o g é n è s e  
impar fa i te ,  ma lad ie  de  Mar fan…) . 

Objectifs  
 

?    Adapter  la  fo rmat ion  in i t ia le  e t  con ti nue  des  p ro fe ss ionnels  de santé et  s o c i a u x ; 

?    Reconna î t re   d e   n o u v e a u x  mét iers  suscept ibl e s  d ’amél io rer  l a   prise   e n   charge 

ma lades  e t  de  leu r  fami l l e ; 
 

?    Amél io re r  la  c i rcu la ti o n  d e s in fo rmat ions médica les .  

Mesures 
 
?    Pour adapter la formation médicale initiale : 
 

•     in t rodu i re  l e  thème  d e s maladi e s r a r e s d a n s  l e  p rog ramme d e l ’examen c lassant  
nat iona l  de f in  d’études d e s 2 ème  et 3ème cycle s des étud e s  de  médec ine  ; 

 

•     in t rodu i re  l e  thème  d e s malad i e s r a r e s d a n s l e s p r o g r a m m e s d e   fo rmat ion
spécia l is tes, en  l i en  avec  les  co l lèges  d e  spécial i t é s concern é s ; 

 

•     mettre e n place  d e s sémina i re s d e  se n sibi l isat ion  sur l e s ma lad ies r a r e s a u cours 
du 3 ème  cyc le  des  é tud e s médica l e s ; 

 

•     créer  u n  m o d u l e  d e  f o rma t i on  spéc i fi q u e  « ma lad ies r a r e s »  d a n s  l e  cad re
l ’un ivers i té   médicale v i r tue l le  ; 

 

•     é laborer  des  ou t i l s  pédago g iques  spéc i f iques  e t  les  met t re  en  l igne  sur Orphanet.
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 ?    Pour  organiser la formation médicale continue, devenue obligatoire depuis l a loi
9 août 2004 relative à la politique de santé publ i que, dans ce domaine : 

 
•     é labore r d e s m o d u l e s d e fo rmat ion co n t i nue e n l i e n a v e c l e Co l l ège national

fo rmat ion médica le  cont inue d e s m é d e c i n s l i bé raux e t l e Co l lège d e s ense ig
de médecine généra le,  le  Col l è ge  de  la  fo rmat ion  méd ica le  con t inue  d e s m é d e c i n s  
salariés,   l e s  soc ié té s  s a v a n t e s  co n c e r n é e s  e t  l e s  C o n se ils  N a t i o n a u x  
Fo rma t i on  Con t i nue  des  médec ins  hosp ital ier s ; 

 

•     met t re  en  l i gne  les  p rogrammes de  fo rmat ion  sur  Orphanet .  
 
?    Pour sensibiliser  les autres professionnels de santé et sociaux  à l a problématique 

des maladies rares  : 
 

•     modi f ie r   l e  p rog ramme  d e s  f o rma t i ons  in i t ia le  e t   cont inue  d e s  p e r s o n n
p a r a m é d i c a u x :    inf irmiers,     r é é d u c a t e u r s    (ergoth é r a p eutes,     o r t h o p h o
psychomot r i c iens…) ,  ass is tan ts  soc iaux ,  psycho logues… 

 
?    Pour organiser le programme de formation aux nouveaux métiers : 
 

•     mettre  e n place  l e p r o g r a m m e d e fo rmat ion init iale d e s c o n se il lers g é n é t i q u e s
in tégrer l a p rob lémat ique  d e s m a l a d i e s r a r e s ( a n n o nce  d u diagnost ic,  prise
cha rge ,  accompagnemen t  du  ma lade  e t  de  sa  f am i l l e  e t  ré f lex ion é th ique) ; 

 

•     met t re   e n  place   u n e   fo rmat ion   un ivers i ta i re   comp lémen ta i re  (diplôme   
un ivers i ta i re , master ) d e «  co o r d in a teu r d e  so ins » , d es t inée a u x pro fess ionne ls
san té  pou r  l es pat ients a tte in ts  d e malad ies  rares.  

 
?  Pour améliorer la circulation des informations médicales  conce rnan t  l e  ma lade ,

le  respec t  d e s p r i n c i p e s d u  secre t méd ica l  e t p ro fess ionne l ,   d o s s i e r médica l  p e r s o n n
(DMP)  es t  l e  vec teur  le  m ieux  adap té .  

Coût 

1 0 0  0 0 0  e u r o s  p a r  a n , so i t  400 000 e u ro s sur l a  d u r é e  d u  p l a n . 

Calendrier 
 
A m é n a g e m e n t  d e s  f o r m a t i o n s :  2005-2 0 0 6 
Out i ls  pour  la  c i rcu la tion  de  l ’ i n fo rmat ion  méd ica le : 2 0 0 5 -2 0 0 6 

Direction pilote 
 

D G S 
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Axe n° 5 : Organiser le dépistage et  

 l’accès aux tests diagnostiques 

Contexte  

L a mult ipl ic i té d e s t e st s géné t ique s d ispon ib le s, d u fa i t d e  l’ e ssor  d e  l a  bi o l o g i e molécu la i re
d e s p r o g r è s e n g é n é ti q u e , p e r m e t d ’env isager la  p o ssib ilité d e d i a g n o stiquer d e  pl u s e n
de  malad ies  rares .  
 

L a  disponib il ité  d e c e s t e s t s p e r m e t é g a l e m e n t d ’env isager  l e u r u tili sa t ion p o u r u n  dép is tage 
sys témat ique  en  popu la t i on . 
 
L e s dép is tage s o r g a n i s é s e n  p o p u lat ion g é n é r a l e  (dépis ta g e  p réna ta l ,  n é o n a ta l   o u  à  l ’âge
adu l te )  o u   cib l é s  re lèven t  d ’un  cho ix d e  santé  p u b l ique e t d e  soci é té  d o n t l e s  e n j e u x 
mul t ip les :  
 

•     t e c h n i q u e s : i l  f a u t d i sposer  d’ u n  test  r é alisa b l e ,  per fo rmant ,   préd ic ti f  e t  a c c e p t
pou r  l es  pe r sonn e s  qu i s ’y  soumet ten t  ;  

 

•     é t h i q u e s : l a  p ra t i que d u te st e t se s consé q u e n c e s d oi v e n t  ê t re  béné f i ques  p o u r
personne  qui s’y soumet ,  e t l e s impl ica ti o n s famili a l e s o u  soc ié tal e s d oi v e n t
é th iquement  accep tab l e s ; 

 

•     organ isa t ionne ls : l e s personne s dép i sté e s pa rm i l a p o p u l a t ion c ib le do iven t pouvo i r  
ê t re  p r i s e s e n  charge . L e cho ix d ’une po l i ti q u e d e dép is tage po se l e p r o b l è m e
pr io r i tés  de  san té  que  la  soc ié té  veu t  se  donner  ; 

 

•     s o c i é t a u x : l e ch o ix d ’un dépista g e  e n  popu la ti o n est  a u ssi u n choix d e soc ié té ,
de rn iè re p o u v a n t fa i re l e ch o ix d e  pr iv i légier u n  dép is tage , a u -de là d e cons idéra t ions  
p u r e m e n t  d e  santé  pub l i que , d a n s u n e d é m a r c h e  so l ida i re fa ce  à u n  g roupe
ma lades  auque l  e l l e souha i t e  ap p orter son so u t i e n . 

S e u l e u n e  éva lua t i on d e  tou t dépistage a v a n t e t a p r è s sa  mise  e n   p l a c e , p r e n a n t e n c o m p t e  
la g loba l i té d e c e s  enjeux,  p e r m e t d e  p roposer   u n e   poli ti q u e  cohéren te   d e  dép is tage
malad ies  ra res .  

L e s dép is tage s ind iv idue ls re lèven t d ’une  d é cis ion pe rsonne l l e d a n s l e  cad re  d’ u n e  relati
d e  so ins  d o n t  l e s  indica ti o n s  d o i v e n t ê t re va l idée s. De  plus,  d e s a u t o t e st s d isp onibl e
In ternet ,  s’effe c tuan t  s a n s  p rescr ip t ion  méd ica l e ,  n ’on t  a c tue l lement   aucune   val id
sc ient ifique, aucu n  encad remen t  j u r i d i q u e  e t  po sent d e  nombreux  p rob lèmes  é th i ques .  

Objectifs  
 
?    Mettre  e n  place  u n e  pol i t ique cohé ren te  e n matière  d e dépista g e   d e s  m a l a d i e s 

f ondée  sur  u n e  dé f in i t ion  d e s  pr ior i té s,  reposan t  su r   u n e  évaluat ion  r igoureuse
dép is tages env isagé s, e t su r u n e rat ional isat io n d e s d é c is ion s  p renan t  e n  compte
cho ix  de soc ié té  ; 

 

?    amé l io re r  l ’ acce ssib i l i té  aux test s  d iagnos t iques ; 
 

?    proposer  une  po l itique co n cer tée  en  Europe  sur les  dép is tages  d e s  ma lad ies  ra r e s. 
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 Mesures 

I .  Pour  encadre r  le  dép is tage  des  ma l a d i e s  r a r e s : 
 

?    Améliorer l’organisation des programmes de dépistages en population générale
mettant en place : 

 

•     u n e  p rocédure  généra le  r ég l emen ta i r e , dé f in issan t l e s é t a p e s d e l ’éva lua t ion  d e
mise  en  œuvre  e t  du  su i v i  des  p rog rammes  de  dép is tage  ; 

 

•     u n e  éva lua t ion  sys témat ique a priori e t a  p osteriori d e s p r o g r a m m e s d e dép i s tage  
e n l ien a v e c l e s  insta n c e s co n c e r n é e s (Ministè r e  d e l a sa nté  e t d e  l a   p ro tec t ion  
soc ia l e ,  Haute   Autor i té  e n  S a n t é ,  H a u t  Comité   d e  Santé  pub l i que ,  a g e
san i ta i res.. . ) .   Un   g u i d e   su r   l a   méthodo log ie   d ’éva lua t io n   «  a   p rior i »
p rog ramme  d e   dép is tage1   v i e n t  d ’ê t re  é laboré  par   l ’Agen ce   d ’acc réd i t a t
d ’éva lua t ion  en  san té  (ANAES)  ;  

 

•     u n  Comité  consul tat i f    indépendan t , a d o ssé  à la  Haute  Autor i té  e n  Santé 
H a u t Conse i l d e Santé publ ique , ch a r g é  d e  r e n d r e u n  avis a u ministre  d e l a 
e t  de  l a  P ro tec t i on soc iale  en  mat iè re  de  po l i t i q u e  d e  d ép istage ;  

 

•     u n e   fo rmat ion   e t   u n e   p romo t i on  d e s  équ ipe s  suscep t ib les  d ’appor te r   
c o m p é t e n c e s  p o u r  la  réalisa ti o n   d e  l ’éva luat ion  d e s  p r o g r a m m e s  p a r  appel
pro jets ;  

 

•     u n  cad re  j u r i d ique  e t i n st i tu t ionnel  a u x p r o g r a m m e s e t a u x a c t e s d e   dép is tage 
avec :  

 

9   clar i f icat ion  d u  s ta tu t   juri d i q u e   d e   l ’acte   d e   p r e scr ipti o n  q u e  const i tue
dép is tage  en  pop u lat ion ; 

9   inscr ip tion  des a c t e s  d e  d é pis tage à  la  nomenc la tu re  des  ac tes .  
 
?     Améliorer l’organisation des dépistages individuels : 
 

•     e n va l idant l e s i n di ca t i ons d e s te s t s d e  d ép is tage individuels,  dest iné s à i d e n
u n  r isque  d e  sa n té   p o u r  u n e  p e r s o n n e  e t  sa   fami l le ,  e n  l ien  a v e c  l ’Agence  
française  française  se  sécur i té  sani ta i re  e t d e s p rodu it s d e  santé  ( A F S S A P S ) ,
Haute   Autor i té d e S a n t é , l e Consei l  Na t ion al  Consul ta ti f  d ’E th ique ,  l ’Agence
B iomédec ine  e t  l es  p ro fess ionn e ls  de  santé co n c e r n é s ; 

 

•     e n  appo r tan t  u n e   va l ida t ion  sc ien ti f i que   a u x  au to tests,  e n   l i en  a v e c  l a  
Autor i té  d e S a n t é , l e s p r o fe ss ionnel s d e  santé  c o n c e r n é s  e t l e s  assoc ia ti o n s
ma lades  ;  

 

•     e n clar i f ian t, su r  l e  p l a n  é th ique  jur id ique  e t rég lemen ta i re , l e statut d e s au to tes
de  dép is tage . 

I I .  Pour a mél iorer  l’ accès aux test s  d iagno st ique s et  au  conse i l  génét ique : 
 
?    Améliorer la disponibilité  des tests diagnostiques , e n  l a n çant u n  a p p e l   d’o f f re

2 0 0 5 , des t iné a u x laborato i re s réa l isant d e s a c t e s d e  b io log i e  complexes,  n o t a m m e n t
b io log ie  molécu lai r e , e n  l i e n  a v e c l e  Comité na t i ona l d e  g é né t i que c l in ique e t l e s soc ié tés  
savan tes  concerné e s. 

1    « Guide  méthodologique :  comment  évaluer  a  p riori   un  programm e   de   dépistage,   guides  pratiq
http ://www.anaes.fr 
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 Un appel  à pro jets  a d éj à  été  réalisé   e n  2003  p o u r pe rmet t re  d ’e f fectuer  d e s
génét iques,    par t i cu l iè rement   complexes,    p o u r   d iagno s t iquer   d e s   ma lad ies   
muscu la i res ,  neuro log iques ,  ne u r o - senso ri e l l e s  e t  des  re ta r d s  mentaux.  

 

Trente -qua t re l abo ra to i res d e  g é n é t i q u e  m o l é cu la i re  b é n é fi c i e n t a c tue l lement d ’ u n  sout ien 
f inanc ier  annue l de 4,5 mi l l i o ns  d ’ eu r o s. 

 
?    Améliorer l’accessibilité  des actes d’assistance médicale à la procréation, d a n s

cadre  du  d iagnos t i c  p r é -imp lan ta toi r e , e n les  exonérant  du t icke t modéra teu r  ; 
 
?    Sensibiliser  les professionnels de santé et le public aux tests   de  dépistage 

leurs  modal i tés  de mise en  p lace  ( INPES)  :  
 

•      en réal isant d e s  ac t ions  d ’ i n fo rmat ion  e t  de  commun ica t ion sur  les dép i s t a g e s
•      en  o rgan i san t  d e s   ac t i ons  d e   fo rmat ion   d e s  p ro fe ss ion ne ls  d e   santé   su r

dépis tages e t l es  p ro bl è m e s  é t h i q u e s  e t de  san té  pu b l ique qu ’ i l s soulèvent .  

I I I .  Pour  o rgan iser  une po l i t ique conce r tée  en  Europe  sur  les d é p is tage s  des  ma l a d i e s  r a r e s
 

?    Sais i r l a d i rec t ion généra le  d e  l a  santé  e u r o p é e n n e  ( D G  SANCO)  e t n o t a m m e n t l a  «  Rare
Disease Task Force  » , af in d’ élaborer des recommandations européennes . 

Coût 
 

A p p e l d ’o f f res p o u r  l e s l a b o r a toi r e s d e  ré féren ce  : 5  mi l l ion s d ’ e u ro s p a r a n  à  pa r t i r  d e  2005 ,  
soi t  20 mi l l io n s  d ’eu ro s  sur  la  duré e  du  p l an . 

Calendrier 

2 0 0 5 -2 0 0 6 

Directions pilotes 

Encad remen t  du  dép i s tage  : DGS,  en  l i en  avec  l ’ INPES 
Amé l io ra t i on  de  l ’ accès  au  d i a gnost ic :  D H O S  e t  D S S 
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Axe n° 6 : Améliorer l’accès aux soins et  
la qualité de la prise en charge 

Contexte  
 

L e n o m b r e  e t l a diversi té d e s ma lad ies r a r e s nécessi te n t u n e approche spéci fi q u e  e n mat ière 
d e pr ise  e n cha rge . E n  e f fe t, l e s m a l a d e s e t l e u r en tou ra g e  r e n c o n t r e n t d e s d i fficulté s
l ’é tab l issement  d u  d iagnost ic   e t  p o u r  u n e   prise   e n  charge  d e  l e u r  malad ie ,  a d a p t é e
coo rdonnée . 
 
L ’accès aux soins est  souvent d i f f ic i le en r ai s o n  d e  : 
 

-     la méconna issa n ce ,  p a r l e s pa t ien ts  e t  l e s médeci n s traitants, d e l a  pa tho l og i e e
l ’existence d e s  cen t res spécia l isé s  pour  ce s  m a l a d i e s ; 

 
-     la mult ipl ic i té des i n te rvenants  nécessa i res  à  l a  p r i se  en  cha rge  de  la  ma lad ie  ; 

 

-     l ’ insuffi s a n ce  d e l’i nterface  vil le-h ô p ital pe rme t tan t u n e p ri se  e n charge coo rdonnée
globale  d e  l a  p ersonne  m a l a d e p a r l e s r é s e a u x d e  santé  e t d e  r é s e a u x médico
soc iaux ; 

 
-     l ’absence d ’ iden tifica ti on  de  re la i s  méd icaux  e t  pa raméd icaux  de  p rox im i té . 

 

L e  p a r c o u r s d e s m a l a d e s  relève  ainsi  davan tage d e  l og i ques indiv iduel l e s q u e  d ’ u n e vérita
f i l iè re  de so ins  orga n isée. 
 

Il e n résulte u n e i n a d é q u a t i o n d a n s l a p rise  e n  charge d e ce s pa t i ent s, ai n s i q u ’ u n e  « er rance 
d iagnos t ique » p a rticu l i è remen t dou loureuse  p o u r l e s famill e s, p a r foi s à  l ’orig ine d ’un 
au d iagnost ic .  

Objectifs  

?    Met t re  en p lace des cent r e s  de  ré fé rence  pour  la  p r i se  en  charge  des  ma lad ies  ra re s ;
 

?   structurer , à  par t i r  d e  c e s centres,  u n e  organisa ti o n  d e s so ins pe rme t tan t a u p a ti e n t
bénéf ic ier  d ’u n e pr ise en  charge  au  p lus  p rès  d e  ses  b e so ins ; 

 

?   mettre e n  cohérence  l e  disposi ti f  d ’o rganisa t ion  d e s so i n s a v e c l e  d isposi t i f d e prise
charge par  l ’ a ssurance  ma lad ie et  les a u tres disposi ti f s  d ’ indemnisa t ion ; 

 

?   assurer  l a  d ispon ibil ité  e t l a  p rise  e n charge d e s m é d i c a m e n t s o rphe l in s e t p réven i r
ar rê ts  de commerc ia l isa t i o n  de cer ta in s  p rodu i ts  de  san té . 

Mesures 

I .  Pour met t re  en p lace des cent r e s  de  ré fére n ce  Ma lad ies  ra res : 
 
?    Créer    u n    comité   national   consultatif   de   labelli sation     (CNCL)   const i tué

rep résen tan t s d e s p ro fess ionne ls d e  santé  exper ts  d an s l e d o m a i n e  d e s maladi e s 
d’ inst i tutionne ls e t d e s assoc ia t i ons d e  malades. Ce  comi té  a  pour  missi o n s d e rendre
a v i s a u ministre d e l a Santé  e t d e   l a Protect io n  soc ial e p o u r l a b e ll iser d e s  ce n t r e s
ré férence ;  
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 ?    Label l iser n a t i ona lemen t  une  cen ta ine de ce n t res  de  ré fé re n ce  pou r  l es  ma lad ies  ra res
Ces centres, composés d’équipes pluridisciplinaires, ont pour missions de : 

 

•     faci l i ter  l e   d iagno st ic  e t  déf in ir   u n e  s t ra tég ie  d e   prise   e n  charge  th é rapeu ti que ,  
psycho log ique e t  d ’ a ccompagnement  soc i a l  ; 

 

•     déf inir  e t d i f fu ser d e s p r o to c o l e s d e  pr ise  e n  charge , e n  l ien a v e c l a  Haute  Autor i té
San té  e t  l ’Un ion  na t iona le  des ca isses  d ’assurance  ma lad ie  ( U N C A M )  ;  

 

•     coordonner  l e s t r avaux d e  r e cherche e t p a r ti c i pe r à  l a survei l lance  é p i d é m i o l o gique ,  
en  l ien  avec  l ’ I n s t i tu t  na tional  de vei l le  sani t a ire  ( InVS) ;  

 

•     par t ic iper  à  de s actio n s  de  fo rmat ion  e t  d ’ in fo rmat ion  pour  les p ro fess ionne ls  de 
les  m a l a d e s  e t  leur s  famil les,   e n   lien  a v e c  l ’ Inst i t u t  nat iona l  d e  prévent ion
d ’éduca t ion  pour la  santé  ( INPES)  ;  

 

•     animer  e t  coordonner  les  r é s e a u x  d e  c o r r e s p o n d a n ts sanit ai res et  médico - sociau x
 

•     être des inter l o cuteurs pr iv i légi és  pou r  l es  tu te l les  e t les a ssoc ia t ions de  m a l a d e s ;
 
?    Diffuser largement l a liste des centres  de  référenc e  a u p r è s d e s pro fess ionne ls

santé  e t d e s m a l a d e s e t d e l e u r fami l le , af in d e fa cil iter l ’or ien tat ion d e s pat ients v e r s
c e n t r e s label l isé s. L a  ca rto g r a p h i e d e  c e s centre s se ra  mise  e n  l igne  sur l e  site
ministère  d e l a Santé e t d e l a P ro tec t ion  soc ial e e t sur Orphanet .  E l le se ra  éga lemen t  
commun iquée  aux  assoc ia t i ons  de  ma lades  e t  aux  p ro fess ionn els  de  santé  ; 

 

?    Assurer un financement pérenne à ces centres  d ’une  par t ,  p a r l a  tari f i ca t ion à  l ’ act
(T2A)   e t d ’au t re par t , p a r u n e dotati o n for fa i ta i re  d a n s l e  cadre d e s m i s s i o n s d ’ intérêt 
généra l  e t d ’a ide à l a contr a ctua l isat ion ( M I G A C ) pour l a  p a r t d e s ressourc e s co n sac rées  
a u x m iss ions d e coord ina ti o n  d e s so ins, d e recherch e , d ’ e n se ignement ,  d e  surve i l lance 
ép idémio log ique e t  d ’exper t i s e . 

I I .  Pour s t ructurer  l ’ o r g a n i s a t i o n  d e s s o i n s : 
 
?    Constituer  des  réseaux  sanitaires  et  médico-sociaux   à  par t i r   d e s  ce n t r e s

ré férence :  
 

•     e n  faisant r e co nna î t re  p a r  l e s r ég ions  (ARH2  e t U R CA M3 ), l a  pr ior i té  «  ma la
ra res  »  pour  le  f ina n cemen t  des  réseaux  de  so ins  en  ava l  des  centres  de  ré fé re n ce

 

•     e n  s o u t e n a n t l e d é v e l o p p e m e n t d e c e s r é s e a u x in te r rég ionaux e t na t i on a u x  
Dota t ion Na t i ona le d e D é v e l o p p e m e n t d e s R é s e a u x  ( D N D R ) , à   l a  condi t ion
ex is te  un  par tenar ia t  avec  un  cent re de  ré fé rence . 

 
?    Développer des outils de coordination au sein de la filière de soins  : 
 

•     e n inc i t an t l e s éta bl issements ,  q u i d i s p o s e n t d e  cent res d e ré féren c e , à co nc lu re
conven t i ons in te r-h o sp italièr e s a v e c l e s structure s q u i pa r t i c ipen t à l a prise  e n charge 
d e s pat ients atteints d e ma lad ies rares.  C e s conven t i ons s ’ a p p u i e r o n t su r d e s p r
méd i caux  communs  ;  

 

•     e n  expé r imen tan t l e  doss ie r médica l  p e r sonne l  ( D M P ) , d è s 2 0 0 5 ,  d a n s  u n  o u  deux 
cen t res  de  ré fé re n ce  ; 

2  ARH : Agence Régionale d’Hosp italisation  
 
3  URCAM : Union Régionale des Caisses  d’Assurance Malad ie. 
 

Plan national Maladies rares                                                                   



 •     e n p r e n a n t e n  charge l e s frais d e  t ranspor t d e s p ra t i c iens h o sp i ta l ie rs a p p e l é s
dép lacer d a n s u n au t re é tab l i ssemen t d a n s le  cadre  d e s m i s s i o n s d e  consei l
d ’exper t ise . 

I I I .  Pour me t t re  en  cohérence  les disp o siti fs d ’o rgan isa t ion  des  so i n s ,  de  p r i se  en  charge  par  
l’assurance  ma lad ie  e t  d ’a i d e médico - soc ia le : 
 
?    Identifier  les centres de référence comme experts  co r respondan t s d e s serv ices

contrô le médica l  d e s  ca isses d ’assurance  ma lad ie ; 
 
?    Donner à ces centres une mission d’informatio n  d e s m a l a d e s e t d e s fam i l l es sur

di f férents disposi ti fs  d ’ ai d e  et d’ a ccompagnement  soc ia l .  

Calendrier 

D’ ic i  2008, pl u s  d e  1 0 0  cent res  de  ré fé re n ce «  Ma la dies rare s » se ro n t labe l l i sés . 

Coût 

40 mi l l ions d ’eur o s sur l a  du rée  du  p l an  : 
 

-     10 mi l l ions d ’euro s at t r ibué s  e n  2 0 0 4 
-     10 mi l l ions d ’euro s  en  2005  
-     10 mi l l ions d ’euro s  en  2006  
-     10 mi l l ions d ’euro s  en  2007  

Directions pilotes 
 
Label l isa ti o n  d e s c e n t r e s : D H O S  e t  D G S  
Pour  les «  méd i camen ts  o rphe l i ns » : DH OS ,  D G S  e t M iss ion  des  méd icamen ts  o rphe l i ns
Pr ise en charge médico - so cia le e t  soc ia le (DGA S ) 
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Appel à projets pour la labellisation de centres de référence maladies rares  
(circulaire DHOS/DGS du 27 mai 2004)  

D a n s l e  p r o l o n g e m e n t d e s t r avaux d é j à réal isé s p o u r  l a  prise  e n  charg e  d e l a mucov isc id
e t d e l a  sclérose  l a téra le  a m y o t r o p h i q u e ,  u n e  démarche  d e  labellisation  d e  ce n t r e s
référence   p o u r  l a  prise   e n  charge  d e  pat ients a t te in ts d e  ma lad ies r a r e s a  été  l a n c é e .
c i rcula ire d u  2 7 ma i  2 0 0 4  prévoi t l a l a b e l l isat ion d e c e n t r e s d e  ré féren ce  p a r  pa tho lo gie
groupe de  pa tho log i e s rares.  

Un centre d e  référence  d ’ u n e  ma lad ie  r a r e  o u  d ’un g r o u p e de  m a l a d i e s ra res r e g r o u p e
ensemb le   d e   c o m p é t e n c e s  p luridiscipl i n a i res  h o sp i ta l i è res,  o r g a n i s é e s  au tou r  d ’ é q u i p
méd ica les  hau temen t  spéc ia l i sé es .  Ses  miss ions  son t  p réc isées  da n s la circula i re . 

Un  Comité  National  de Labellisation des centres de Référence (CNCL) , assoc ian t 
p ro fess ionne ls  d e   sa nté   e x p e r t s  d a n s  l a   prise   e n   charge  d e s  m a l a d i e s   ra res,   
r ep résen tan t s d e s a s so ciat ion s d e  ma lades e t d e s i n sti tut ion s, n o m m é  p a r  l e  min is t re d e
Santé   e t  d e   l a  Protec t ion  soc ial e ,  est  chargé  d ’émet t re  u n  a v i s  motivé  a u  min is t re p o u r
dés igner d e s c e n t r e s labell isé s. Il  p o u r r a ê t re  sa isi  su r toute  quest ion  re la tive  à  l ’ o rgan isa
des soi n s en mat ière de malad ies rares.  

L e s c e n t r e s l a b e l l i s é s seron t s o u m i s à  u n e p rocédure  d ’éva lua t i on  d o n t l e s moda l i tés seron t
m ises  au  po in t  en  l i en  avec  l ’Agence  Nat iona le  d ’Accré d i ta t ion  e t  d ’Eva lua t ion  en  Santé . 
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Axe n° 7 : Poursuivre l’effort en faveur 

des médicaments orphelins 

Contexte  

L e critère  d e « d és ignat ion » d u méd icamen t orphe l in est const i tué par l a prévalence
malad ie  qu’il e st sensé   so igne r :  5 /10 0 0 0 . Il  e st accordé  p a r l e  Comité   d e s  méd icamen ts  
orphe l ins  de  l ’Agence  eu ropéenn e  du  méd i camen t .  

Une  miss ion  min is tér ie l le  d e s m é d i c a m e n t s o rphe l i ns a  été  créée e n mars 1 9 9 5 , a v e c deux  
object i fs :  
 
?    promouvo i r  une  po l i t i que  eu ropéenne  en  faveu r  des  méd icamen ts  o rphe l i ns ; 
?    accompagner  ce  pro je t  par  d e s  a ctions nat i o na les  ada p tées.  

Cette  miss ion a a t te in t son  o b j e ct i f  m a j e u r , pu isqu ’e l le  a  p e r m i s d e  faire  a d o p te r  l e  règ lement  
européen  re la t i f  aux  méd icaments  o rphe l ins  le  16  d é c e m b r e  1 9 9 9 . 

Ce nouveau règ lement ,  opéra t ionne l  au  se in  de l ’Agence  e u r o p é e n n e d u  méd i camen t depu i s  
avril  2 0 0 0 , a pe rm is  l a dés ig na t i on 4 d e  240 médicaments e t l ’ a t t r ibut ion d’ u n e a u tor isat ion
mise  sur l e marché  e u r o p é e n n e ( A M M ) à  16 spécialités,  tand is  q u ’ u n e  v i n g tai n e d e  doss ie rs  
d ’AMM son t  en  cou rs  d ’examen .  

Ce  r è g l e m e n t e t l ’ ac t ion condui te   par  l a  Mission  o n t favorisé   l a  création de nouveaux 
laboratoires  pharmaceutiques ,  e t  dynamisé   l e s l abo ra to i res exista n ts. E n  France,
d ’une  t ren ta ine  d ’ e ntrepr ise s  se   so n t e n g a g é e s d a n s l e  d é v e l o p p e m e n t d e  méd icamen ts  
orphel ins. 

Para l lè lement ,  l ’Ass is tance  Pub l i que  - H ô p i t a u x d e  Par is a  créé  e n  son se in  l ’Eta b l i ssemen t  
P h a r maceu t ique   d e s  H ô p i t a u x  d e  Par is  pour   mettre   su r   le   marché  d e s  méd icamen ts  
orphel ins. 

Objectifs  

Poursu iv re   p a r   d e s  m e s u r e s  a d a p t é e s  l a   dynam ique   d e   déve loppemen t  d e  nouveaux  
méd icaments  o rphe l ins .  

Mesures 
 
?    L a  C o m m i s s i o n   e u r o p é e n n e  p ré sen te ra ,  d é b u t  2 0 0 6 ,  u n  b i lan  d u   r è g lemen t  sur

méd icamen ts  orphel ins.  De  ce  bi l a n , pourra i t  éven tue l l emen t na î t re u n e p rocédure
réexamen  pa r  l es  i ns tances  eu ropé e n n e s  d e s disp o sition s  adoptées  e n  1 9 9 9 . 

4  Désignation : p rocédure par laquelle un Comité de l’Agence européenne (Comité des médicaments orpheli
reconnaît que le projet de développement présenté répond à une maladie rare (prévalence inférieure à 5 pour
000) et que cette m aladie est grave et invalidante et qu’aucun traitem ent n’est actuellement disponible. 
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 L e  Gouvernement français, profondément attaché à l a préservation du dispositif 
existant, suivra  a v e c u n e g r a n d e vigi lance  l ’ ensemb le d e ce  p r o c e s s u s , a fi n  d ’év i ter
r isque  d e  remise  e n   cause  d u  régime   par t icu l ier  éta bli  e n  faveur  d e s  méd icamen ts  
orphel ins ;  

 
?    L’exonération actuelle, p o u r l e s p r o m o t e u r s d e m é d i c a m e n t s o r p h el ins, d e s  taxes

contributions d u e s p a r l ’ ind us t r ie pha rmaceu t iq u e  a u prof i t d e l ’assurance  ma lad ie
l ’AFSSAPS  se ra  ma in tenue ; 

 
?    L e Comité  économique  d e s produ i ts  d e  santé  ( C E P S )  a  p r é v u , d a n s l’accord sectoriel 

entre l’Industrie pharmaceuti que et l’Etat , u n v o l e t relat i f  a u x m é d i c a m e n t s o rphe l ins .  
Cet te   d ispos i tion  sera  ma in tenue  dans   l e   cadre  d e s  futur e s  poli ti q u e s  co n t rac tue l les  
Indust r ie-E t a t ; 

 
?    L e  d é v e l o p p e m e n t d e s m é d i c a m e n t s o rphe l i ns est   é t ro i tement a s s o c ié a u x reche r

s o u t e n u e s p a r l e programme hospitalier  de recherche  clinique. C o m m e  l e pré
les   m e s u r e s  d é c r i t e s  d a n s  l ’axe  « Re cherche » ,   les  ma lad ies  rare s  res te ron t
thémat ique pr io r i ta i re  e t  spéc i fi que  de  ce  p rog ramme de  reche rche  ; 

 
?    L e s méd icaments  o rphe l ins  s e r o n t  inscrits sur l a liste des  molécules  innovantes

coûteuses d a n s l e cadre  d e l a ré fo rme d e  l a ta rifica ti o n  à l’ a ctivité (mesure  décri te
l ’axe  « amé l io re r l ’accè s a u x s o i n s » . Ce d ispos i t i f do i t pe rmet t re  d e d i f fuser  sa n s 
les « m é d i c a m e n t s o rphe l ins » d è s l ’ob tent ion d e  l e u r A M M .  Il nécessi te  u n e mise  
d e s liste s d e p rodu it s co n cernés,  a fi n d ’év i ter t o u t r e ta rd d a n s l ’ a c c è s a u x thérapeu t iques  
innovantes ;  

 
?    L e  Conse i l d e  l ' H o sp i ta l isa t ion pour ra  consei l ler l e  ministre  cha rgé  d e  l a santé   su r

molécules  de  réserve  hospitalière  sans   AMM,  qui   pou r ron t   ê t re   financés
l'enveloppe hospitalière (ONDAM hôpital ) ; 

 
?    L’arrêt  de commercialisation intempestif de certains  produits de santé prescrits

utiles pour les maladies rares sera prévenu.  Cette  mesure  sera  mise  e n  œuvre
2 0 0 5 , p a r l a Miss ion d e s m é d i c a m e n t s orphel ins,  e n  l i e n a v e c l e  Comité  économ ique
produi ts d e  santé ( C E P S ) e t l ’Agence  française  d e  sécu r ité san i ta i re e t d e s produ i ts
s a n t é  ( A F S S A P S ) ; 

 
?    Le    dispositif   d’autorisation   temporaire   d’utilisation   (ATU),   particulièrement 

avantageux en France,  sera maintenu . Ce d isposi t i f  pe rmet  q u e  d e s  méd icamen ts  
n ’ayan t  p a s  d ’ A M M ,   p r é s u m é s  e f f i caces  e t d ’ un  n iveau d e sécu rité  acce p tab le , 
access ib les  a ux  pa t ien ts  a t te i n t s  de  ma lad ie  ra re . 

Coût 

Pas  de  surcoût  iden t i f ié . 

Calendrier 

D é b u t  2 0 0 6  :  B i lan   p a r  l a   Commiss ion   d e   l ’ a pp lica ti o n   d u   r è g l e m e n t  d e   1 9 9 9  sur
m é d i c a m e n t s  o r p h e l i n s 
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 D é b u t  2 0 0 5  :  mise   e n   œuvre   d e s  m e s u r e s  d e  p réven t i on   d’arrêts  in tempest i fs
commerc ia l i sa t i on  des  méd icamen ts  u t i l es pour  le  t ra i tement  des malad i e s  rares .  

Direction pilote 

M iss ion  des  méd icamen ts  o rphe l i ns ,  l ’AFSSAPS,  l a  DGS e t  l a  DHOS  
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Axe n° 8 : Répondre aux bes oins spécifiques d’accompagnement
des personnes atteintes de maladies rares  

Contexte  
 

L e s ma lad ies r a r e s peuven t en t ra îne r d e s h a n d i c a p s d e t o u t t ype , par fo is t r è s sévères.
o u t r e ,  l a  rareté  d e l a ma lad ie  indui t d e s di f f icul té s d e diagnost ic,  d e s i n ce r t i t udes  
pronost ic  e t u n e méconna issa n ce  d e s d ivers  a s p e ct s d e l a ma lad i e p a r l e s ac teurs  so c i a u x
médico - soc iaux ,  qu i  peuven t  p rovoquer  un  re ta rd  dans  le  r e cours  aux  d ispos i t i fs  d ’a id e . 

Un  ce r ta in  nombre  de  d i f f i cu l tés  on t  a ins i  é té  ident i fiées :  
 

-     mauvaise   connaissance   d e s  ma lad ies  r a re s,  p a r   l e s   i n te r venan ts   (médec ins ,  
paramédicaux,  t rava i l leurs  soc iaux…).  ;  

 

-     mauvaise  connaissance  d e s  di sposi ti fs  p o u va n t ê t re  mobi l isés, n o t a m m e n t d a n s
c h a m p  d u  h a n d i c a p , p ar l e s  usage rs  e t  l es profess ionnels  ;  

 

-     absence  d e rencontre  sys té m a t i q u e a v e c  l a p e r s o n n e  (o u  sa  fami l le  s'il  s'agit
en fan t ) , lors  d e l a p r e m i è r e d e m a n d e  faite  a u p r è s d e s c o m m i s s i o n s dépar temen ta les  
d ’éva lua t ion . Cette  rencontre  apparaî t  nécessa i re  a u x famil les, q u i souha i te n t pouvo i r  
expose r   l e s  part icu lar i té s   l i ées  à  l a  malad ie .  A  l ' inverse,   les  p rocédure
renouve l lement  appara issen t  l ou rd e s  e t  t rop  f réquen te s ; 

 

-     manque  d e   réactivité   d e s  disp o siti fs  d ’a ide   d a n s  l e s  s i tua t ions  d'u rgence
d 'aggrava t ion  b ru ta le  de  la  ma lad ie  ; 

 

-     inadapta t ion d e s  r é p o n s e s o u  d e s p r e s t a t i o n s d e  compensa t ion  ex i s tan te s a u  regard  
des  beso i n s  en  a ide  huma ine  e t  t e chn ique ; 

 

-     a c c o m p a g n e m e n t p s y c h o l o g i q u e  insu ff i san t d e  l a  personne  m a l a d e  e t  d e   l a  fami l le  
lo rs  de  l ' anno n ce  du  d iagn o s t i c e t  t ou t  au  l ong  du  su iv i  de  l ’ a f fection ; 

 

-     méconnaissance   d u  rô l e d e  méd ia teu r q u e  p e u t  jouer  l e  médec in  sco lai r e  entre
fami l le  e t  l ’éco l e ; 

 

-     é lo ignement d e s l i eux d e  prise  e n charge d u  dom ic i l e , source  d e  frais d ' hébe rgemen t  
restant  à  la  c h arge des fami l l e s. 

Objectifs  
 

?    Appor te r   d e s   r é p o n s e s   a d a p t é e s  a u x  beso in s  d ’ a c c o m p a g n e m e n t  spéc i f ique s 
personnes a t te i n tes  de  malad ies  ra res  e t  de  leurs  fami l l e s : 

 

•     e n a m é l i o r a n t l ’ a c c è s  d e s patients,   asso c ia t ion s e t p ro fess ionne l s a u x in format ions 
sur les d isposi t i fs  d ’a ide  ; 

 

•     e n    s t ruc turant   l e s   li e n s   entre    l e s   ma isons   dépar tementa le s   d e s   p e rs o n n e s  
hand i capées e t l e s r é s e a u x d e prise  e n  ch a r g e  d e s p e rs o n n e s at tei n t e s d e malad i
ra res ,  en  par t i cu l ier  auto ur  de s centres de référence  ; 

 

•     en soutenant  l e s  asso c ia t ion s  de  ma lades  da n s  leu r  m iss ion  d ’ in fo rmat ion . 
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 L e s  amél iora t ion  e n  mat ière  d’ a c c o m p a g n e m e n t  e t  d e   prise   e n  ch arge  d e s  p e rs o n n e s  
a t te in tes d e  malad ie s r a r e s a u x conséquen c e s inva l i dan tes so n t l ’obj e t d u p ro je t d e l o i
l ’égal i té  d e s  droi ts  e t  d e s   chances,   l a  par t ic ipat ion   e t  la  c i toyenneté  d e s   perso
hand i capées  q u i prévoi t  l a mise  e n pl a ce  d e s maiso n s d é p a r t e m e n t a l e s d e s personn
hand icapées ,  a insi  q u e l e  d é v e l o p p e m e n t d e l ’offre  médico - soci a l e  d ’ a c c o m p a g n e m e n t
p e r s o n n e s hand icapées ,  n o t a m m e n t ce l les a t te in te s d e ma lad ie r a r e . L e  Gouve rnemen t
part icul ière m e n t  v ig i lant  à  ce  q u e sa  mise  e n  œuvre p r e n n e n t e n  compte  l e s di ff icul tés 
spéc i f ique s d e s p e rs o n n e s a tte in tes d e  malad ies ra res e t p ropose , d a n s cette  p e rspect ive,  
l es  mesures  du  p résen t p l a n . 

Mesures 
 

?    Développer    l'information  en  direction  des  personnes,   des  usagers  et 
professionnels : 

 

•     e n   f a i san t  co nna î t re  a u x  malades,   a u x  fami l les  e t  a u x  assoc ia t i ons  l e s  sources  
d ’ in format ion  sur  l e s  disp o siti fs  d ’a ide  :  s i te s  d u   min is tère,  l i gnes  d ’ in fo rmat ion  
té léphoni q u e s spéci a lisé e s ; 

 
•     e n  poursu ivan t  e t  e n  ren fo rçan t  l e sou ti e n a u x a s s o c i a t i o n s d e  m a l a d e s d a n s 

miss ion  d ’ in fo rmat ion ; 
 

•     en  d o n n a n t a u x c e n t r e s d e  référe n ce  u n e  miss ion d’ i n fo rmat ion d e s ma lades e t
fami l les sur l e s d i f féren ts  d i sp o siti fs d’a i d e  e t  d ' a c c o m p a g n e m e n t ; 

 

•     e n sensibil isa n t e t e n f o rman t l e s médeci n s d e P M I  e t d e   cen t res  d ’ac t ion  médico
soc ia le pr é coce  ( C A M S P ) , l e s  m é d e c i n s  s co la i res e t  l e s médeci n s d u t ravai l
p rob lémat ique des  malad ies  ra res .  

 
?    Structurer    les   l iens   entre   les    maisons    départementales    des    personnes 

handicapées,   les  centres  de  référence  et  les  réseaux  de  prise  en  charge
personnes atteintes de maladie rare : 

 

•     e n   i n s t i t u a n t  d e s  re la ti o n s  f o r te s  entre  l e s  cen t res  d e   référence   e t  l e s  ma isons  
d é p a r t e m e n t a l e s  d e s  personne s  hand icapées   a fin  d’offrir  a ux   équ ipes   tech n
plur id iscipl ina i res   d e   c e s   de rn iè re s   l ’ in format ion   n é c e s s a i r e   d a n s   leur   
d ’éva lua t i on  des b e s o i n s ; 

 

•     e n   susc i tan t  l a   constitu ti o n   d e   r é s e a u x   sa n i ta i res  e t  médico - soc ia u x à   par t i r  
cen t res  de  ré fé re n ce ; 

 

•     e n  o rgan i san t u n dispos i t i f permet tan t l a prise  e n cha rge  d e s frais d ’ h é b e r g e m e n t
d e t ranspor t d e s ma lades e t d e s p r o ch e s l o r s d e consu l ta t ion s a u cen t re  d e ré férence,  
lo rsque ce lu i- c i  e st élo igné  du  domic i l e  d u  m a l a d e . 

?    Intégrer  l a spécificité des maladies rares et les besoins  personnels des  malades 
dans l’élaboration de projets d’aide et d’accompagnemen t  : 

 

•     e n  organ isant ,  à  p a r ti r d e s s t r u c t u r e s h o spi tal i è res  q u i  e f fec tuen t  e t  a n n o n c e n t
d iagnost ic ,  une  p r i se  en  charge  p sycho log ique  des  ma lades  e t  de  leu r  fami l l e  ; 

 

•     e n   amél io ran t  l ’ in format ion  d e s  m é d e c i n s  e t  d e s  a u t r e s  m e m b r e s  d e s  é q u i p
techn iques d e s fu tures maiso n s d e s p e rs o n n e s h a n di capée s, e n faci l i tant leur 
a u x s o u r c e s d ' in fo r m a t i o n s (Orphanet )  e t e n p r e n a n t e n  compte  l e s ma lad ies r a r e s
c o u r s   d e    l e u r    f o rma t ion ,   n o t a m m e n t   p o u r    l’util isa ti o n    d e s   o utils   d ’éva luat ion
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 (ex.  : in t roduct ion parmi l e s c a s type u t i l i sés l o rs d e  l a  fo rmat ion  a u  gu i d e b a r è m e ,
cas  de  pe rsonn e  a t te in te  de h a ndicap l i é  à  une  ma lad ie  ra re ) ; 

 

•     e n p r e n a n t e n  compte  l ’expert ise  méd ica l e  d u centre d e ré férence  sur l ’éva luat ion
con s é q u e n ce s l iée s à  l a ma lad ie  ra re ,  pour  é labo re r d e s p l a n s  p e rs o n n a l i s é s
c o m p e n s a t i o n , te ls q u e  définis d a n s  le  pro je t d e  l o i pour l ’égal i té d e s droi ts e t
chances,    l a   par t ic ipat ion  e t   la   c itoyenneté   d e s  personne s  hand i ca p é e s  
dispos i ti o n e n  ce  s e n s devra être i n t ég rée a u p ro je t d e loi p o u r l ’égal i té d e s droi
des  chances ,  l a  pa rtic ipati on  e t  l a c i toyenne té  des  pe rsonnes  han d i c a p é e s ; 

 

•     e n   ident i f iant,  aup rès  d e s  m a i s o n s  d e s  p e r s o n n e s  h a ndicapées,   d e s  ré féren
malad ies  ra res .  

L ’ ensemb le  d e  c e s m e s u r e s do i t co n t r ibuer à  faire  évo lue r l a prise  e n  charge so c ia le
l ’ a c c o m p a g n e m e n t d e  c e s malades,  vér i tab le « pa rcou rs  d u combat tan t » , v e r s u n «  p ro je t
v ie » chois i . 

Coût 
 
Pas de  surcoût  iden t i f ié . 

Calendrier 
 
2 0 0 5 -2 0 0 7 

Direction pilote 
 
D i r e c t i o n  G é n é r a l e  d e  l ’ A ction  Soc i a l e  ( D G A S ) 
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Axe n° 9 : Promouvoir la recherche sur les maladies rares 

Contexte  

L a   rech e rche    permet ,    p a r   u n e    mei l leure   compréhens ion    d e s   mécan is m e s   phys io
pa tho log iques  i m p l i q u é s  d an s  l e s  ma lad ie s  rares,   p a r  l ’amél iorat ion  d e s  m é t h o d e s
d iagnost ic d o n n a n t l ieu à  u n e dé tec t ion p l u s précoce  d e c e s maladies,  p a r l a  mise  a u
d e t ra i tements p l u s e ffi c a ce s, d’ e spérer u n e  amé l io ra t ion  d e l a pr ise e n  charge d e s ma lades .  
E l le  cons t i tue  donc  une p rio r i té . 

Toutefois,  l e  t rès g r a n d n o m b r e , l a  fai bl e p réva lence  e t l ’ hé té rogéné i té d e s  m a l a d i e s
r e n d e n t   dif f ic i le   l e   d é v e l o p p e m e n t   d e   l a    re che rche ,   q ui   imp l i que    u n e    appr
plur id iscipl ina ire  a s s o c i a n t l e s é q ui p e s d e re che rche  c l i n ique , géné t i que , phys iopatho log ique ,  
thé rapeu t ique e t e n s c i e n c e s h u m a i n e s e t soc ia les,  a i n si  q u e  l’utilisa ti o n  o p t i ma l e d e s
ou  p la tes-f o r m e s  t e c h n o log iques  ex is tantes.  

M ê m e  s i  depu is  q u e l q u e s a n n é e s d e  n o m b r e u s e s i ni t i a t i v e s o n t vu  l e  j o u r d a n s l e d o m a i n e  
d e  l a   recherche  sur  l e s  maladi e s  ra res  (émergence   d e   r é s e a u x  p lur id isc ip l ina i res
recherche ,  cr é a ti o n  d ’ u n  g roupemen t  d ’ in térê t  sc ient i f ique  (G IS )  « Inst i tut  d e s  malad i
ra res » … ) , e n part icul ier grâce  à  l ’act io n d e s assoc ia t i ons d e ma lades  e t  n o t a m m e n t
l ’Assoc ia t ion  fra n çaise   contre  l e s  myopath ies   (AFM),   il  apparaî t   n é c e s sa i re  d e   ren forcer  
l ’act ion e n treprise. 

Objectifs  

L ’ob jec t if poursuiv i  est  d ’amé l io re r  l a  r e ch e rche  sur l e s m a l a d i e s r a r e s e n  met tan t e n  œuvre  
des  mesures  des t iné e s à  : 
 

•     p romouvo i r  u n e pol i t ique d e  recherche vo lontar is te, n o t a m m e n t d a n s l e  d o m a i n e
essa is  clin i q u e s ; 

•     assure r  l a  n é c e s sa i r e  coord ina ti o n   d e s  t r avaux  d e s   chercheurs,    a u  se in
p rog ramme spéc i f ique d e recherche , d o n t l a créati o n  sera p roposée  e n accord
le  min is tè re  chargé  de la  reche r che ; 

•     permet t re  à  ce  p r o g r a m m e  d e  d é v e l o p p e r  d e s ac t ion s incitat ives,  e n  par tenar ia t avec  
les  insti tut ion s, l ’ industr ie e t les  a ssociat ions.  

Mesures 
 
?     Renforcer l a priorité  « maladies rares » dans l e Programme hospitalier  de recherche 

clinique (PHRC) : 

L e  PHRC,  piloté  p a r l e min is tère d e l a santé  e t  d e  l a  pro tect ion  soc ia le  ( D H O S ) ,  p e r m e t  
c h a q u e  a n n é e , d a n s l e cad re  d ’ u n appel  à pr oje ts , d e déve lopper l a reche rche a u se in
é tab l i ssemen ts  de  santé co n cernant  des  thémat iques  pr io r i taires.  

Plan  national Maladies  rares                                                                   



 L e s ma lad ies r a r e s f o n t  par t ie  d e s t h é m a t i q u e s r e t e n u e s d a n s l e cadre d u  P H R C depu i s
2001 .  Cependan t ,  seu ls  les  p r o jets de r e cherche co n sista n t e n d e s e ssais c l in iques éta ient  
jusqu ’à  ma in tenan t  suscep tib les d ’ob ten i r  un  fi nancement .  

A par t i r d e 2 0 0 5 , l e s maladi e s ra res appa ra î t ron t c o m m e  u n e d e s t h é m a t i q u e s pr ior i t
e t s p é c i f i q u e s d u P H R C ,  permet tan t  l e   f i nancemen t , a u -de là d e s seuls essa i s c l in iques,  
d ’au t res a x e s d e  recherc h e , c o m m e  l e s é t u d e s d’ impact  d e s str a t é g i e s di a g n o sti q u e s
thé rapeu t i ques o u d e  prati q u e s d e  prise  e n  charge d e s p a t ients  sur l ’ é ta t d e santé
qual i té  d e  v ie .  L e s  pr oj e t s  d e   re che rche  sur   l e s  maladi e s  ra res   p r o m u s   p a r
établ is sements h o spi ta l iers  devra ient  a i n s i  augmenter  sens ib lement .  

?  Assurer la coordination  des travaux de recherche sur les maladies rares au
d’un programme pluriannuel  de recherche,  financé par  l’Agence  nationale  pour
recherche,   en  l ien  avec  l’Institut  national   de l a santé et de la recherche médicale
(INSERM)   et   en   partenariat   avec   les   acteurs   institutionnels,    associatifs
industriels.  

Ce  p r o g r a m m e ,  q u i  a  voca t ion  à  se  su b st i tuer a u  g r o u p e m e n t d ’ i n té rê t sc ient i fi q u e  ( G
« ma lad ies ra res » , permet t ra  d e con fé re r u n e  cohérence  a ccrue e t u n e mei l leure  visibil i té à
la  pol i t i q u e nat ionale  d e r e c h e r ch e  sur l e s ma lad ies r a r e s, t a n t e n France  q u ’ a u
in ternat iona l .  L i é à l ’ I N S E R M , il  bénéf ic iera d e  modal i tés d e  ges t ion so u ples.  S e s m o d e s  
d ’organisat io n seron t déf in is a v e c l e s d i f férents par tena i re s d a n s l e cadre d e  l a po l i
inc i ta t i ve  de  l ’Agence na t ion ale  pou r  l a  r e cherche . 

Ce p r o g r a m m e plur iannuel  mettra e n  œuvre  d e s appe l s  d ’ o ff res co n cernan t l e s d i f férents 
aspects  d e  l a  r echerche sur l e s maladies rares.  

?  Permettre à ce programme d’engager des actions pluriannuelles sur appels d’offres 
concernant six domaines de recherche : 

 
•     E p i d é miologi e  ( réseaux p lur id isc ip l ina i res e n  l ien  avec  l e s centr e s  de  ré fé rence)  

Il    s ’agi t   d e   favor iser   u n  d o m a i n e  t r è s  i n su f f i sammen t  déve loppé  au tou r  
recherche e n  ép idémio logi e  descr ipt ive  e t ana ly t i que , d a n s  l e  d o m a i n e  d e  l’hist
na tu re l le  de  la  ma lad ie  e t de  la  n o so log ie clini q u e . 

 
•     Caractér isa t ion  géné ti que  e t  mo lécu la i re  des  ma l a d i e s  r a r e s 

L ’e f fo r t d e  reche rche  e n ce  d o m a i n e , i nd ispen sab le a f in  d e permet t re  l a  mise  a u
d e   t e s t s   d iag nos t ique s   o u    p o u r   ê t re   e n   mesure    d ’ a b order   l ’é tude   d e
phys iopatho log ie  des  malad ies  ra res ,  s e r a  p o u r su iv i . 

 
•     Phys iopa tho log i e 

L a reche rche e n phys iopath o log ie se ra ren forcée car i l e st esse n t ie l  d e comprend re  
les  m é c a n i s m e s  imp l i qués  d a n s l e d é v e l o p p e m e n t d e l a  ma lad ie e t l e s p h é n o types  
observés  chez  l e s malades.  

 
•     Mise  au  po in t  de  test s  d iagno s t i q u e s 

L ’amél io ra t ion  d e s p e r f o r m a n c e s d i a g n o sti q u e s d a n s l e  d o m a i n e  d e s maladi e s  ra res  
cons t i tue  un e n j e u  i m p o r t a n t  e t  n é ce ss i te  la  m ise  au  po in t de nouve l les  méthodes.

Plan  national Maladies  rares                                                                   



 •     Recherche  thé rapeu t ique  
L a  découverte   d e   nouve l l es  thérapeut iq ues,   n o t a m m e n t  l a  thérap ie  gén ique
cellul a i re , c o n sti tue l ’ o b j e cti f l e p l u s a t tendu d e  l a  reche rche sur l e s ma lad ies r a r
diversité    d e s   s i tuat ions   pa tho log ique s,  assoc iée   à  l a   méconnaissance   
phys iopa tho log ie  d ’ u n  g rand  n o m b r e  d e  m a l a d i e s r a r e s e t a u r elat i f  d é s in té rê t
l ’ industri e  p h a r m a c e u t i q u e , r e n d  compte  d e  l a  complex i té  d e cette  re che rche
imp l ique  une  t rès  g rande var ié té  d ’appro ches.  

 
•     E v a l u a ti o n d e s p e r fo rma n c e s d e s systè m e s d e  s o i n s e t d e s m o d e s d e  prise  e n  cha rge  

e t  des  consé q u e n c e s  p sychosoc ia les d e s ma l a d i e s  r a r e s 
L e s é q u i p e s d e  che rcheu rs e n  sc ience s h u m a i n e s e t so cial e s souha i t a n t s ’ impl iquer  
dans  ce  domaine  seron t  sou tenues .  

Coût 

Mini s tè re  de  la  Santé  e t  de  la  Pro tec t ion  Soc ia le  
 

•     PHR C : 22, 5  mi l l ions d ’euro s sur la du rée  du  p lan  
•     Sou t i en  d u  p r o g r a m m e p lur iannuel  d e  recherche : 1 5 0  0 0 0  eu ros  p a r  a n ,  soit  6 0 0  

euros  sur  la  durée  d u  p lan . 

Min is tè re  de  la  reche rche  
•   5 mi l l ions  par  an, soi t  20 mi lli o n s  d ' e u ro s sur  la  dur é e  du  p l an . 

Calendrier 
 
2 0 0 4 -2 0 0 8 

Pilotes 
 

•   Min is tè re  de  la  Santé  e t  de  la  Pro tec t ion  Soc ia le  :  D H O S  e t  D G S  
 
•   Min is tè re  de  la  Recherche e t  Agence  na t i on a l e  d e  l a  re che rche , en  l i en a v e c l ’ INS E R M

les  asso ciati o ns  de  ma lades ,  en  p ar t icu l ier  l ’Associ a t ion  f rança ise cont re  les  myopath ies.
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Axe n° 10 : Développer des partenariats nationaux et européens

Contexte  
 

L a mise  e n œuvre  d e s d i f fé ren tes m e s u r e s d u  p lan Ma lad ies r a re s mobi l isent d e  n o m b r e u x  
partenaires.  E l le  n e p e u t se  c o n c e v o i r s a n s u n e in tégra t ion à  l a po l i t ique eu ropée n n e 
France  a l a r g e m e n t cont r ibué à ini t ier. L a d imens ion e u r o p é e n ne  d e s  r é p o n s e s  à  appor te r  
a u x  ma lades  est   par t i cu l iè rement  mani feste   d a n s  l e   d o m a i n e   d e   l ’ép idémio log ie ,
d é v e l o p p e m e n t d e s tes ts d i a g n o stiques,  d e  l a  l a b el l isat ion d e s c e n t r e s d e référence  cl in iques 
e t  b io log ique s,  de l ’ in format ion e t  de la  r e che rche . 
 

L a France  a  p r i s d e  n o m b r e u s e s ini ti a t i ves à d imens ion e u r o p é e n n e ce s d e r n i è r e s a nnées .  
E l le se  doi t  d e con t i nue r à soutenir  tou te  mesure c o m m u n a u t a i r e suscep t ib le d e co n cou r i r
une amél io ra t ion  de  l ’é ta t de  san té  des  pe rsonn e s  a t te in te s  de  malad ie  ra re . 

Objectifs  
 
?    Favor iser   l a   coord inati o n   na t i onal e   d e   l ’en s e m b l e   d e s  par tena i re s  e t  n o t a m m e n t

assoc ia ti ons  de  ma lades ; 
?    Déve loppe r  une  coo rd ina t i on  eu ropéenne  pou r les  malad i e s rares.  

Mesures 
 
?    Pérenniser et développer  les missions  de l a Plate-forme Maladies Rares , no tammen t  

e n h é b e r g e a n t d a n s u n  l ieu un ique l ’ ensemb le d e s partenair e s. Cette  p late- f o rme , 
e n octobre  2 0 0 1 à  l’ini tiative  d e  l ’Assoc ia t ion française  contre l e s m y o p a t h i e s ( A F M )
e n est l e fina nceu r  major i ta i re , e st co f inancé e  p a r l a D G S , l a C N A M T S  e t l ’ INSERM.
regroupe d i f fé rents  a cteurs :  

 
•     l 'A l l iance Maladi e s Rares,  co l lec t i f  f rança is  de 135 a ssociat ions d e  m a l a d e s ; 
•     Eurordis,  col le ct i f  e u r o p é e n  r e g r o u p a n t p l u s d e  2 0 0  a s s o c i a ti o n s  d e  malad i

rares,  dont  10  a l l i ance s nat iona le s,  issues d e  16  pays  ;  

•     Malad ies  Rares  In fo  Serv ice ,  serv ice  d ’ é coute,  d ’ in format ion et  d ’or ienta tion  ;  

•     Orphanet ,    serveur    d ’ in format ion   e n    l igne   su r   l e s   ma lad ies   rare s   e t  
méd icaments  o rphe l ins  ;  

•     l ' Inst i tut  d e s  M a l a d i e s  Rares,   g r o u p e m e n t  d ’ in térê t  scienti fi q u e ,  stru cture
coord ina t ion  e t  d’ impu ls ion  d e  la  reche r che sur  les  malad ies rar e s. 

?    Contribuer à coordonner les différents partenaires associatifs au niveau nationa
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 ?    Développer une coordination au niveau européen dans les domaines suivants : 
 

•     disponibi l i té  d e s tes ts b i o l o g i q u e s p o u r  d e s m a l a d i e s t r è s r a re s e t p romo t i on 
cont rô le  de qual i té  d e  ce s  t e sts ; 

 

•     label l isat ion d e s centres d e référence  clin i q u e s et biolog iques  ;  
 

•     f i nancement  de  la  recherche  sur  l e s m a lad ies  ra res ; 
 

•     d é v e l o p p e m e n t   d ’ ind icateurs   d e   santé    pub l ique   pe rme t tan t   d e    suivre  
évolut ions de l ’é ta t de  santé  d e s  personne s at te in te s  de malad ies  rar e s ; 

 

•     mutual isat ion d e s e x p é r i e n c e s p r o f e s s i o n n e l l e s e t a ssoc ia t i ves p o u r l a  pri se
charge  des  ma lades .  

Calendrier 
 
Plate -fo rme  ma lad ies  Rares  :  2005 -2 0 0 6  
Coo rd ina t i on  des  p rog rammes  de  reche rche  eu ropéen  : 2 0 0 5 -2 0 0 8  

Coût 
 
4 0  000 eu ros p a r a n , soit 1 6 0  0 0 0 sur l a d u r é e  d u pl a n  pour  so u ten i r  l e fo n c t ionnement d e
Plate -f o rme . 

Directions pilotes 
 
D G S  e t  D H OS  

L ’Assoc ia ti o n  F r a n ça ise  co n t re  l e s M y o p a t h i e s est  a c tue l lement l e f inanceur  major i tai r e 
Plate -fo rme M a l a d i e s rares.  Un  f i nancemen t d e 4 0 0 0 0  eu ros  p a r a n à partir d e  2 0 0
prévu . 
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Suivi du plan 

Un  comité de suivi des maladies rares est  créé p o u r suivre l ’appl icat i o n d e s m e s u r e s d u  
p lan na t iona l , s o u s l ’ég ide d e ministère d e l a Santé e t d e l a P r o t e cti o n so c ia le , e n l ien avec  
les  d i f férents  par tena i r e s ,  no tamment  l es  assoc ia t io n s de malades.  

Une éva lua t i on  d e l a b o n n e  d e stinat ion  d e s crédi ts a l loué s d a n s ce  p l a n  a u x é tab l i ssements  
sera  régu l iè rement  e f fec tuée  p a r  l a  DHOS,  en  l i en  avec  l es  ARH.  

Ce  comi té  se ra  éga lemen t cha rgé  d ’éva lue r l ’ impact  d e s d i f fé re n tes m e s u r e s e t d e fa i re des 
proposi t ions.  
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MINISTERE DE LA SANTE 
ET DE LA PROTECTION SOCIALE 

ARRETE 
portant labellisation de centres de référence 
pour la prise en charge des maladies rares 

LE MINISTRE DE LA SANTE ET DE LA PROTECTION SOCIALE, 
 
 

Vu l'arrêté du 9 août 2004 portant création du Comité national consultatif de labellisation 
des centres de référence de maladies rares. 

 
Vu l'avis du Comité national consultatif de labellisation en ses séances des 26 et 28 
octobre 2004 

 
ARRETE 

 
Article 1er . Sont désignés en qualité de centres de référence des maladies rares labellisés 
pour une durée de cinq ans, les centres suivants 

 
- Centre de référence pour les vascularites nécrosantes et sclérodermies systémiques       

Coordonnateur : Pr Loïc GUILLEVIN, service de médecine interne,                      
Hôpital Cochin,   Assistance Publique - Hôpitaux de Paris, 

 
- Centre de référence pour les lupus et syndromes des antiphospholipides 

Coordonnateur:   Pr Jean-Charles PIETTE, service de médecine interne,      
Hôpital Pitié Salpétrière, Assistance Publique - Hôpitaux de Paris 

 
 -     Centre de référence pour les maladies cardiaques héréditaires 

  Coordonnateur : Pr Philippe CHARRON, 
  Hôpital Pitié Salpétrière, 
  Institut national de là santé et de la recherche médicale, Unité 621 
  Assistance Publique - Hôpitaux de Paris 

 
-      Centre de référence pour le syndrome de Marfan 

  Coordonnateur : Pr Guillaume JONDEAU, service de cardiologie, 
  Hôpital Ambroise Paré, Assistance Publique - Hôpitaux de Paris 

 
-       Centre de référence sur les anomalies du développement embryonnaire d'origine  

génétique 
Coordonnateur : Pr Alain VERLOES, unité fonctionnelle de génétique clinique et  
Fédération de génétique,                                                                                      
Hôpital Robert Debré, Assistance Publique - Hôpitaux de Paris 
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-      Centre de référence pour les dermatoses bulleuses acquises toxiques et immunologiques 
Coordonnateur: Pr Jean-Claude ROUJEAU, service de dermatologie,                         
Hôpital HenriMondor, Assistance Publique - Hôpitaux de Paris 

 
-      Centre de référence pour les maladies génétiques à expression cutanée 

Coordonnateur: Pr Christine BODEMER, service de dermatologie,                          
Hôpital Necker Enfants malades, Assistance Publique - Hôpitaux de Paris 

 
-      Centre de référence des maladies digestives intestinales 

Coordonnateurs :  Pr Olivier GOULET, Pr Jean-Pierre CEZARD, service de gastro-
entérologie, 
Hôpital Necker - Enfants malades, Assistance Publique - Hôpitaux de Paris 

 
- Centre de référence pour les maladies inflammatoires des voies biliaires 

Coordonnateur : Pr Raoul POUPON, service d'hépatogastroentérologie,                     
Hôpital SaintAntoine, Assistance Publique - Hôpitaux de Paris 

 
-      Centre de référence pour les maladies génétiques de l'érythrocyte et de 

l'érythropoïèse (hors drépanocytose) 
Coordonnateur: Dr Brigitte BADER-MEUNIER, service d'hématologie biologique, 
Hôpital de Bicétre, Assistance Publique - Hôpitaux de Paris 

 
- Centre de référence commun pour les syndromes drépanocytaires majeurs regroupant 

le centre du Pr Frédéric GALACTEROS, service de médecine interne,                    
Hôpital Henri Mondor, Assistance Publique - Hôpitaux de Paris et le centre du Pr 
Robert GIROT, service d'hématologie biologique, hôpital Tenon, Assistance Publique 
Hôpitaux Paris 

 
-      Centre de référence pour les porphyries 

Coordonnateur : Pr Jean-Charles DEYBACH, service de biochimie et génétique 
moléculaire, 
Hôpital Louis Mourier, Assistance Publique - Hôpitaux de Paris 

 
-       Centre de référence commun pour les maladies héréditaires du métabolisme regroupant 

le centre du Pr Guy TOUATI, service des maladies du métabolisme, hôpital Necker - 
Enfants malades, Assistance Publique - Hôpitaux de Paris et le centre du Dr Hélène 
OGIER DE BAULNY, service de neurologie, maladies métaboliques,  
Hôpital Robert Debré, Assistance Publique - Hôpitaux de Paris 

 
-      Centre de référence pour la maladie de Huntington 

Coordonnateur: Pr Anne-Catherine BACHOUD-LEVI, service de neurologie, 
Hôpital Henri Mondor, Assistance Publique - Hôpitaux de Paris 

 
-      Centre de référence pour les maladies lysosomales à expression neurologique 

Coordonnateur: Dr Nadia BELMATOUG, service de médecine interne,          
Hôpital Beaujon, Assistance Publique - Hôpitaux de Paris 

 
-      Centre de référence pour les maladies neuromusculaires 

Coordonnateur, Pr Brigitte ESTOURNET, service de pédiatrie, réanimation, 
rééducation neuro-respiratoire, 
Hôpital Raymond Poincaré, Assistance Publique - Hôpitaux de Paris 

 
-      Centre de référence pour les maladies neuromusculaires 

Coordonnateur : Pr Bruno EYMARD, Institut de myologie,                                     
Hôpital Pitié-Salpétrière, Assistance Publique - Hôpitaux de Paris 
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-       Centre de référence pour l'hypertension pulmonaire sévère 
Coordonnateur: Pr Gérald SIMONNEAU, service de pneumologie, 
Hôpital Antoine Béclère, Assistance Publique - Hôpitaux de Paris 

 
-       Centre de référence du Syndrome d'Ondine 

 Coordonnateur : Dr Thi-Tuyet-Ha TRANG, service de physiologie,  
 Hôpital Robert Debré, Assistance Publique - Hôpitaux de Paris 

 
-       Centre de référence pour les maladies rénales héréditaires 

Coordonnateur : Dr Rémi SALOMON, service de néphrologie et génétique, 
Hôpital Necker - Enfants malades, Assistance Publique - Hôpitaux de Paris 

 
-       Centre de référence des maladies osseuses constitutionnelles 

Coordonnateur : Pr Martine LE MERRER, service de rhumatologie, 
Hôpital Necker, hôpital Cochin, Assistance Publique - Hôpitaux de Paris 

 
-      Centre de référence pour les déficits immunitaires héréditaires 

Coordonnateur : Pr Alain FISCHER, service d'immunologie, d'hématologie et de 
rhumatologie pédiatrique, 
Hôpital Necker-Enfants malades, Assistance Publique - Hôpitaux de Paris 

 
-      Centre de référence des surdités congénitales et héréditaires 

Coordonnateur : Pr _ Sandrine MARLIN, unité de génétique médicale, 
Hôpital Trousseau, Assistance Publique - Hôpitaux de Paris 

 
-      Centre de référence des neurofibromatoses 

Coordonnateur: Pr Pierre WOLKENSTEIN, service de dermatologie, 
Hôpital Henri Mondor, Assistance Publique - Hôpitaux de Paris 

 
-      Centre de référence des anomalies du développement embryonnaire d'origine génétique 

Coordonnateur : Pr Didier LACOMBE, service de génétique médicale,  
Centre hospitalier universitaire de Bordeaux 

 
-       Centre de référence pour les maladies orphelines pulmonaires 

Coordonnateur : Pr Jean-François CORDIER, service de pneumologie, 
Hôpital Louis Pradel, Hospices Civils de Lyon 

 
-      Centre de référence des maladies héréditaires rénales et du métabolisme 

Coordonnateur : Pr Pierre COCHAT, Dr Nathalie GUFFON, département de pédiatrie, 
Hôpital Edouard Herriot, Hospices Civils de Lyon 

 
-      Centre de référence pour la maladie de Rendu Osler 

Coordonnateur : Pr Henri PLAUCHU, service de génétique clinique, 
Hôpital Hôtel Dieu, Hospices Civils de Lyon 

 
-      Centre de référence des maladies métaboliques de l'enfant 

Coordonnateur : Dr Brigitte CHABROL, service de neurologie pédiatrique, 
Hôpital La Timone, Assistance Publique - Hôpitaux de Marseille 

 
-      Centre de référence pour les maladies neuromusculaires et pour la sclérose latérale 

amyotrophique regroupant le centre du Pr Claude DESNUELLE, service de 
neurologie, centre hospitalier universitaire de Nice et le centre du Pr Jean POUGET, 
service de neurologie, hôpital de La Timone, Assistance Publique - Hôpitaux de 
Marseille



Page 4 sur 4 
 
 
 

-       Centre de référence pour les affections sensorielles génétiques 
Coordonnateur : Dr Christian HAMEL, service d'ORL B et d'ophtalmologie,  
Centre hospitalier universitaire de Montpellier 

 
- Centre de référence pour les troubles du rythme cardiaque d'origine 

génétique Coordonnateur : Pr Hervé LE MAREC, service de cardiologie,                                   
Centre hospitalier universitaire de Nantes 

 
- Centre de référence pour les affections ophtalmologiques génétiques               

Coordonnateur: Pr Hélène DOLLFUS, service de génétique médicale, 
génétique ophtalmique,                                                                                                               
Centre hospitalier universitaire de Strasbourg 

 
-      Centre de référence du Syndrome de Prader-Willi 

Coordonnateur : Pr Maithé TAUBER, département de pédiatrie, hôpital des 
enfants, Centre hospitalier universitaire de Toulouse 

 
 

Article 2 : Le directeur de l'hospitalisation et de l'organisation des soins et le 
directeur général de la santé sont chargés, chacun en ce qui le concerne, de 
l'exécution du présent arrêté, qui sera publié au Journal officiel de la République 
française. 

  
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 



 
 
 
 
 
 
 
 

Paris, le 20 novembre 2004 

Communiqué de presse 

Plan national maladies rares 
Les associations de malades ont des raisons d'espérer… 

et de rester vigilantes… 

L e P lan n a ti onal  ma ladie s rares,  présenté  auj o urd 'hui  par Ph i l ippe Do us te -Blazy,  minist re d e  
la santé  e t  d e l a pro tec t ion soc ia le, F r a n ç o i s d' Aubert,  ministre  dé légu é à l a rech e rche  et  
Ma r i e -A n n e  M o n c h a m p , secré ta i re d 'E ta t a u x p e r s o n n e s h a n d i c a p é e s, est  po r teu r d 'espo i r  
p o u r l es p e rs o n n e s ma la d e s e t l e s  fami l les réu n ies a u se in d e l 'Al l ian ce  Ma lad ies R a r e s : 
leurs maladies ne seraient plus totalement "orphelines" ! L 'existence  m ê m e  d e ce  P l a n  
e s t  u n e  r e co nna i ssance  des  malad ies  ra res  en  t e rmes  de  san té  pub l i que . 

En  ef fet ,  ce  P l a n  va  d a n s l e  b o n  s e n s et ,  parmi  l es 1 0   a x e s s t ra tég iques r e te nus,  t rois 
mesu res  réponden t  p l us part icul ièr e ment  aux  a t ten tes  des  a ssoc ia tions :  

o  L a labellisation de centres experts dits centres de référence , vér i tab le avancée  
pour  une  p r i se  en  char g e  a d a p t é e  d es  pe rsonn e s at te in tes d e ces patho log ies ,  

o  L e   f inance m ent   p é r e n n e   sur  q u atre   ans  d u   p rog ramme  hosp i ta l ier   d e   reche rche  
c l in ique (P H RC) ,  

o  L'engagement  du min is tère de la  recherche qui  a  fa i t  de la  recherche sur  les  malad ies  
ra res u n e pr ior i té , ma lg ré d e s incer t i tudes sur l a s t ructure des t inée  à se  subst i tuer a u  
G IS- Inst i tu t  des maladies rares.  

En   r e v a n c h e ,  l'All iance   cons ta te   l a   faiblesse  des  financements  d e s  au t res  axes 
s t ra tég iques et  s ' in ter ro g e sur  les co nd i t ions  dan s  lesque l les i l s  seront uti l isés.  
De  m ê m e ,  si el le  se fél ic i te d e  l a reconna issance  d e  l a  P la te forme Malad ies Rares,  s i te 
un ique e n E u r o p e  f inancé  major i ta i rement pa r l ' AFM, e l le s'i n ter roge sur l e sout ien ré el q u e  
lu i  appor tero nt  les  pouvo i rs  pub l ics ,  n o t a m m e n t  p o u r  s o n  h é b ergement .  
En f i n , l'Alli a nce  s ' inquiè te q u e d a n s ce P l a n , q u i concerne d e n o m b r e u x a c t e u r s (di rec t ions 
d u  minist è re   d e  l a  sa n té ,  minist è re   d e  l a  re cherche ,  se cré tar ia t  d' E ta t  a u x  pe r sonnes  
handicapées,  Inse rm, I N P E S , I NV S … ) ,  rien n'est réellement prévu pour la mise en place 
du Plan et la coordination des actions programmée s . 

L 'Al l iance  Ma lad ies Ra re s con state  q u e l e s effor t s qu 'e l le d é plo ie depu is sa  c réat ion e n 2 0 0 0  
p o u r  fa i re  connaî t re  e t  reconnaî t re   l es  malad ies  r a r e s  e t  l e s  p e r s o n n e s  at te in tes  se  
concrét ise n t  enf in  :  so n   rô le  e st  incontesta b le .  El le  e sp è re   q u e  ce   P lan  t iendra  ses  
promesses,  qu'il fe ra sort i r d e l 'oubl i  l es malad ies ra res e t qu ' i l con du i ra a u p lus vite l es  
ma lades  dans  la  vo ie ,  s i  ce  n 'es t  de  la  guér i son , du  mo ins  d 'une  me i l leu re  qua l i té  de  v ie . 

L'Alliance  Maladies  Rares est  un  collectif associatif réunissant  135 associations  de malades. Elle 
représente environ 1 000 pathologies rares et plus d’1 million de malades. 
Pour écouter, informer et orienter les malades, leurs proches et les professionnels de santé : 
Maladies Rares Info Services, 0 810 63 19 20 (numéro azur, prix d'un appel local) 

Contact presse : 
A l l iance Malad ies  Rares  -  Françoise  Anton in i ,  01 5 6  5 3  5 3  4 0 fan ton in@malad ies ra res .o rg 


