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Préface

La définition de la « rareté » d’une maladie - moins d’une personne atteinte sur 2 000 selon
le seuil retenu en Europe - ne doit pas masquer 'importance des enjeux de santé publique
que représentent ces affections. Certaines maladies considérées rares en métropole,
comme la drépanocytose, sont relativement fréquentes dans les départements et territoires
d’Outre-Mer. Un grand nombre de ces maladies sont aussi dites « orphelines » parce que
les populations concernées ne bénéficient d’aucune réponse thérapeutique.

La majorité des maladies rares sont encore insuffisamment connues des professionnels de
santé. Cette méconnaissance est a ['origine d’une errance diagnostique, source de souffrance
pour les malades et leur famille et d’un retard dans leur prise en charge, parfois préjudiciable.

Leur diagnostic précoce et leur suivi nécessitent le recours a des équipes pluridisciplinaires,
associant a la fois une expertise scientifique et une compétence médicale. C’est le meilleur
moyen de faire bénéficier au plus vite les malades des progres de la recherche. Ces équipes
spécialisées, en nombre limité, doivent étre reconnues et clairement identifiées par les
personnes malades et les professionnels de santé. C’est le role des « centres de référence
Maladies rares ».

Ces maladies posent un probléeme médical nouveau : il faut en effet apprendre a découvrir
et a reconnaditre ’exception, a progresser dans la connaissance de la maladie, a partager
Pinformation et [’expérience, a organiser des réseaux appuyés sur des centres de référence.

Face aux 7 000 maladies rares déja connues, un sentiment d’impuissance peut nous envahir.
En termes de colit et d’efficacité, les efforts réalisés par la recherche médicale pour soigner
et vaincre ces maladies peuvent parditre peu valorisants : a quoi bon, pour certains, consacrer
autant de temps et d’énergie a une pathologie rencontrée une ou deux fois en cing ans ?
C’est pourquoi j’encourage l’innovation thérapeutique au profit des plus fragiles.

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 peuvent générer
des handicaps de tout type, parfois trés séveres. Leur impact est souvent majeur sur les
familles ; ce sont donc elles qui se sont mobilisées afin de faire reconnditre I'importance
de ces maladies longtemps ignorées.

Si les connaissances sur ['origine de ces maladies ont significativement progressé, notamment
par Uidentification des génes qui permet déja de diagnostiquer formellement plus de
800 maladies, des progrés restent encore a faire en recherche.

>> sommaire
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L’industrie pharmaceutique constitue aussi une des sources majeures d’innovation avec
la mise sur le marché de nouveaux médicaments, qui ont bénéficié des incitations créées
par la réglementation européenne sur les médicaments orphelins en décembre 1999.

Une politique volontariste dans ce domaine impliquant ’ensemble des partenaires,
notamment industriels et associatifs, doit permettre de poursuivre les efforts engagés,
grace a un renforcement des moyens dédiés a la recherche sur les maladies rares, tant
en matiére de diagnostic que de traitement.

Enfin, les associations de personnes atteintes de maladie rare, et en particulier ’Association
Francaise contre les Myopathies (AFM), jouent un role déterminant dans ce domaine et
doivent étre soutenues. L’AFM a été a l'initiative d’une véritable prise de conscience
collective ; elle est devenue un acteur et un partenaire incontournable des professionnels
de santé, des chercheurs et des pouvoirs publics.

Compte tenu de ces enjeux, les maladies rares ont été retenues comme ['une des cing
grandes priorités de la loi relative a la politique de santé publique du 9 aolit 2004.

Traduisant cet engagement politique fort, le « Plan national maladies rares » propose une
série de mesures concrétes, cohérentes et structurantes pour 'organisation de notre systeme
de soins. Elles devraient permettre de répondre aux attentes des malades et de leur entourage.

Ce plan, que nous mettons depuis un an en place avec les professionnels de santé et
les associations de patients, doit répondre non seulement a ’appel des patients et des familles,
mais aussi a toutes les exigences de progreés dont les maladies rares, trop longtemps méconnues,
ont besoin. Il nous faut mener ensemble une politique de santé dynamique dans ce domaine,
a Pécoute des malades. Reconnaditre la spécificité de ces maladies, en étudier I’épidémiologie,
organiser leur dépistage précoce, améliorer ['accés aux soins et accompagner les patients dans
leur parcours médical et leur famille, former les professionnels de santé et médico-sociaux,
poursuivre U'effort en faveur des médicaments orphelins, promouvoir la recherche fondamentale
et clinique, et enfin développer des partenariats européens tant en matiére de recherche
qu’en matiére de thérapeutique, tels sont les objectifs que nous nous sommes fixés.

Je suis convaincu que, grdce a nos efforts et en particulier, a ceux des sociétés savantes, grace
a la mobilisation des institutions et celle des associations de patients, nous parviendrons
ensemble a combattre la souffrance de ces malades, nous saurons leur offrir un véritable
espoir thérapeutique.

Xavier BERTRAND

Ministre de la Santé et des Solidarités

>> sommaire
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Une maladie est dite rare si moins d’une personne sur 2 000 en est atteinte, soit en France moins
de 30 000 personnes pour une maladie donnée.

On dénombre preés de 7 000 maladies rares identifiées, plus ou moins invalidantes. Cing nouvelles
pathologies sont décrites chaque semaine dans le monde, dont 80 % sont d’origine génétique.

6 a 8 % de la population mondiale seraient concernés, de prés ou de loin, par ces maladies,
soit plus de 3 millions de Francais, 27 millions d’Européens et 27 millions d’Américains du Nord.

Une cinquantaine de maladies rares touchent chacune quelques milliers de personnes en France,
alors que 500 autres n’en atteignent que quelques centaines, et des milliers d’autres ne touchent
que quelques dizaines de personnes.

A titre d’exemples, on dénombre en France :

m 15 000 malades atteints de drépanocytose ;

m 8 000 malades atteints de sclérose latérale amyotrophique ;
m 5 000 a 6 000 malades atteints de mucoviscidose ;

m 5 000 malades atteints de myopathie de Duchenne ;

® 400 a 500 malades atteints de leucodystrophie ;

m quelques cas de progéria ou vieillissement précoce (moins de 100 cas dans le monde).

65 % des maladies rares sont graves et invalidantes. Elles sont caractérisées par :

m un début précoce dans la vie, deux fois sur trois, avant ’dge de 2 ans ;
m des douleurs chroniques chez un malade sur cing ;

m la survenue d’un déficit moteur, sensoriel ou intellectuel dans la moitié des cas,
a lorigine d’une incapacité réduisant ’autonomie dans un cas sur trois ;

m la mise en jeu du pronostic vital dans presque la moitié des cas, les maladies rares expliquant
35 % des déceés avant ’dge de 1 an, 10 % entre 1 et 5 ans et 12 % entre 5 et 15 ans.

>> sommaire
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La France a prls depuls quelques années

de nombreuses initiatives dans ce domaine
~en lien avec les associations de malades,

grace en parttculler a PAssociation Frangaise
contre les Myopathies : création d’une mission
des « médicaments orphelins » (1995) ;
financement d’une ligne d’assistance
téléphonique pour les malades (1995)
et d’un serveur d’information « Orphanet »
(1997) ; financement de la recherche clinique
sur les maladies rares dans le programme

de recherche clinique hospitalier (depuis 2001) ;
mise a disposition de la liste des essais cliniques
par ’Agence francaise de sécurité sanitaire

des produits de santé (2002) ;

création d’un groupement d’intérét scientifique
intitulé « Institut des Maladies Rares » (2002).
La politique volontariste francaise

dans le domaine des maladies rares a permis
l'adoption en janvier 2000 du réglement
européen sur les médicaments orphelins.

et ala prise en

‘d’une maladie

= Reconnditre la spécificité des maladtes rares

= Développer information pour les malades
les professionnels de santé et le grand public
concernant les maladies rares ;

m Former les professionnels a mieux les identifier ;

m Organiser le dépistage et ’acces aux tests
diagnostiques ;

m Améliorer ’accés aux soins et la qualité
de la prise en charge des malades ;

m Poursuivre 'effort en faveur des médicaments
orphelins ;

m Répondre aux besoins d’accompagnement
spécifique des personnes atteintes de maladies
rares et développer le soutien aux associations
de malades ;

m Promouvoir la recherche et I'innovation
sur les maladies rares, notamment
pour les traitements ;

m Développer des partenariats nationaux
et européens dans le domaine des maladies
rares.

>> sommaire
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Axe il

Mieux connaitre
I’épidémiologie
des maladies rares

Contexte

Actuellement, il n’existe pas de surveillance
épidémiologique organisée pour les maladies rares
en France. La mise en place d’une telle surveillance
nécessite de prendre en compte leurs spécificités.
Leur diversité ne permet pas un suivi exhaustif

de l'ensemble des pathologies.

La nomenclature est peu adaptée au suivi
épidémiologique de ces maladies. La pluralité du lieu
et du type de prise en charge de la maladie rare
(centres spécialisés, mais aussi services non
spécialisés, praticiens spécialistes de ville...)

rend difficile le repérage des malades.

Les besoins en matiére de surveillance
épidémiologique different selon les pathologies,

leur pronostic, la nature de la prise en charge,
’émergence de thérapeutiques innovantes, le codt,
qu’il soit économique ou social.

Certaines sources de données sur les maladies rares
existent mais n’ont pas fait l’objet d’une exploitation
épidémiologique. Elles nécessitent pour étre
opérationnelles un travail de réflexion sur leurs modes
d’utilisation possibles et des études de faisabilité.
L’objectif est de mettre en place sur 5 ans

une politique cohérente de surveillance
épidémiologique d’ensemble et une surveillance
spécifique de certaines maladies rares, en termes
d’incidence, de prévalence, de retentissement

sur la mortalité, la morbidité, la qualité de la vie

et les circuits de prise en charge des patients.

Objectif

« Connditre les maladies rares par une surveillance
épidémiologique, qui permettra de mieux
appréhender histoire naturelle de ces maladies,
d’évaluer les besoins et les parcours des malades
au sein du systéme de soins et de suivre [’évolution
des indicateurs relatifs a la qualité de vie

des patients.

Mesures

P Lnstitut de veille sanitaire (InVS) est chargé

de mettre en place et de coordonner la surveillance
épidémiologique des maladies rares, en lien avec
’ensemble des partenaires concernés. Cette mission
sera inscrite dans le programme de travail de 'InVS
a partir de 2005, par 'intermédiaire du contrat
d’objectifs et de moyens (COM).

Ses missions, dans ce domaine, sont de :

m développer une nomenclature et une classification
adaptée aux maladies rares, en collaboration
avec les instances internationales : I’Organisation
Mondiale de la Santé et les instances européennes,
notamment avec la « Rare Disease Task Force »
qui rassemble des experts européens
sur les maladies rares ;

m mettre en place une concertation avec les différents
partenaires (instances internationales,
professionnels de santé, notamment les centres
de référence de maladies rares et les associations
de malades) dfin :

« d’établir un ordre de priorité des maladies a suivre
en termes d’incidence, de prévalence, de gravité,
de morbidité, de handicap et de mortalité,

« de définir des outils de surveillance
épidémiologique adaptés ;

m élaborer, avec les professionnels concernés
et les associations de malades, un cahier des charges
épidémiologique des centres de référence ;

m apporter une expertise méthodologique aux centres
de référence pour leur permettre de remplir
leur mission de surveillance épidémiologique par :

« un soutien pour la mise en place d’un recueil
de données homogeénes et pertinentes, de bases
de données, de méthodes statistiques adaptées,
avec la collaboration des services de santé
publique des centres hospitaliers,

« une organisation adaptée de la remontée
d’informations,

>> sommaire
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« une aide logistique pour ’analyse et la synthese
des données recueillies ;

mobiliser ’ensemble des bases de données
existantes :

« 'enregistrement des certificats de déces,
géré par PINSERM, « le CépiDc »,

« les déclarations d’affections de longue durée
(ALD) qui permettent d’identifier clairement
quelques maladies ou groupes de maladies rares,

» le programme médicalisé des systémes
d’information (PMSI), les fichiers des commissions
départementales d’éducation spéciale (CDES),
des commissions techniques d'orientation
et de reclassement professionnel (COTOREP)
et les bases de données des laboratoires
(suivi des médicaments orphelins ou traceurs,
données d’examens de diagnostic
des laboratoires de génétique...) ;

poursuivre le développement des registres
de maladies rares avec :

« le maintien de la politique d’appel d’offre
pour la mise en place des registres de maladies
rares, initiée par le Comité National des Registres
(CNR) en mai 2004,

« la création d’un sous-comité du CNR permettant
de qualifier les registres de maladies rares selon
une procédure adaptée (modification de l'arrété
définissant les missions du CNR et son reglement
intérieur) ;

mettre en place une étude épidémiologique
sur la mortalité due aux maladies rares,
a partir des certificats de déceés ;

recueillir des données sur le handicap
et sur linsertion sociale, scolaire et professionnelle
des malades ;

élaborer une synthése sur ’épidémiologie

des maladies rares et en assurer une large diffusion,
notamment aupres de ’ensemble des partenaires
institutionnels, professionnels, associatifs

et du grand public.

P Lastructure de coordination de la recherche

sur les maladies rares, née de 'actuel groupement
d’intérét scientifique (GIS) Maladies rares,
favorisera les projets de recherche, pour développer :
m des outils génériques d’épidémiologie

(ex. : gestionnaires de bases de données) ;

m des projets de recherche clinique, y compris
des essais thérapeutiques a partir des centres
de référence ou des registres.

Colt

Des moyens financiers et humains sont
spécifiquement affectés a I'InVS pour cette mission :
500 000 euros par an, soit 2 millions d’euros

sur la durée du plan.

Calendrier

Nouvelles missions de I’InVS : dés janvier 2005.
Programme pluriannuel de recherche sur les maladies
rares : 1* trimestre 2005.

Direction pilote

Direction générale de la Santé (DGS),
en lien avec UInstitut de veille sanitaire (InVS).

>> sommaire
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Axe

Reconnaditre

la spécificité

des maladies rares

Wl

f

Reconnaitre la spécificité des maladies rares est un préalable nécessaire
pour faciliter le diagnostic précoce de l'affection et améliorer la prise en charge
des patients et de leur entourage, ce qui contribue a améliorer le pronostic

et la qualité de vie.

Contexte

Certains patients atteints de maladies rares
rencontrent des difficultés pour leur prise en charge
par l'assurance maladie. Ces difficultés relevent

de quatre domaines :

Hétérogénéité des modes de prise en charge

au titre des affections de longue durée (ALD)

Il existe différents modes de prise en charge en raison
de I'absence d’identification d’une catégorie unique
« maladies rares » dans le dispositif des ALD,

ce qui ne permet pas une prise en charge totalement
cohérente entre les différents modes. En effet :

m soit la pathologie ou 'un de ses symptomes
figure nominalement sur la liste des ALD 30
(ex. : maladies métaboliques héréditaires,
mucoviscidose, sclérose latérale amyotrophique,
maladies neuromusculaires...) ;

m soit la pathologie ne figure par sur la liste précitée
et le patient peut étre pris en charge a 100 %
au titre d’une affection hors liste (31¢ ALD).
La pathologie doit étre grave, évolutive
ou invalidante et nécessiter des soins continus
d’une durée prévisible supérieure a 6 mois.

Prise en charge de certains produits de santé
spécifiques

Certains produits de santé (médicaments,
dispositifs médicaux...) prescrits dans les maladies
rares ne bénéficient d’aucun remboursement.

Il s’agit notamment :

m de médicaments disposant d’une autorisation
de mise sur le marché (AMM) remboursables
dans certaines indications et prescrits hors
indication remboursable pour le traitement
de certaines maladies rares
(ex. : vitamines dans la mucoviscidose) ;

m de certains médicaments disposant d’une AMM,
mais prescrits en cas de maladie rare en dehors
des indications figurant a ’AMM.

Il existe un dispositif de remboursement particulier
pour les maladies métaboliques héréditaires
permettant, sur avis d’experts, d’établir la liste

des médicaments prescrits hors indication AMM
pouvant étre pris en charge par 'assurance maladie.
Ce dispositif ne permet toutefois pas de régler

les situations relevant des autres catégories

de maladies rares.

Remboursement des frais de transport
L’application par les caisses d’assurance maladie

de la régle de prise en charge du transport

vers |’établissement le plus proche constitue

un obstacle pour le remboursement des frais

de transport de certains malades.

La spécificité de la prise en charge des maladies rares
qui nécessitent le recours a des centres de référence
ou de compétence, le plus souvent éloignés

du domicile des patients, rend donc nécessaire

une adaptation du dispositif actuel de prise en charge
des frais de transport.

Pratiques hétérogénes des services médicaux
des caisses d'assurance maladie

La méconnaissance par les caisses d’assurance
maladie de ces affections explique, en grande partie,
les rejets de prise en charge dont sont victimes
certains patients. Un systéme d’expertise national
a été mis en place par 'assurance maladie

pour les maladies métaboliques héréditaires,

mais ce dispositif ne permet pas de répondre

aux besoins pour les autres catégories de maladies
rares.

>> sommaire
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Objectifs P Améliorer la prise en charge par l'assurance maladie

L’amélioration de la reconnaissance des maladies des frais de transports :
rares, dans le cadre du dispositif des affections m identifier le centre de référence ou de compétence
de longue durée (ALD), suppose plusieurs actions : comme la structure de soins la plus proche ;
« simplifier le dispositif de prise en charge m un projet de décret en Conseil d’Etat supprime
des malades reconnus atteints d’une affection la régle de [’établissement le plus proche
de longue durée (ALD) ; et permettra ainsi une prise en charge

- . . . . des transports vers les centres de référence.
« élargir la prise en charge a certains produits

prescrits pour traiter la maladie rare ; P Mettre en place une cellule dédiée aux maladies rares
« alléger les procédures de prise en charge des frais ausein qel'éche,lo.n national du service mc.e’dlcal

de transports ; des différents régimes d’assurance maladie
pour sensibiliser les caisses a la spécificité de la prise
en charge des patients atteints de maladie rare.
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« améliorer la connaissance par les services médicaux
des caisses de ces maladies et de leurs spécificités
pour limiter, autant que possible, les rejets injustifiés
de prise en charge.

Colt
Pas de surcoit identifié.

Mesures Calendrier
P Il sera demandé a la Haute autorité de santé (HAS) : 2005

m de conduire une réflexion visant a assurer la prise
en charge des maladies rares au titre des ALD, Direction pilote
lorsque ces maladies sont graves, invalidantes
et coliteuses. Cette réflexion pourra notamment
porter sur les criteres d’inclusion des maladies rares
en ALD, ainsi que sur la reconnaissance
de expertise des centres de référence maladies
rares, afin d’en faire les interlocuteurs privilégiés
des médecins conseils ;

Direction de la Sécurité Sociale (DSS).

m de donner un avis sur la pertinence de la prise
en charge par Uassurance maladie des médicaments
prescrits hors des indications de ’AMM ou non
remboursables pour le traitement de patients
atteints de maladies rares. En cas d’avis favorable,
les services ministériels mettront en place
un dispositif de prise en charge par 'assurance
maladie de ces médicaments sur les prestations
extralégales ;

m au-dela de cette mesure, les centres de référence
devront constituer progressivement, en lien
avec la Haute autorité de santé, des protocoles
nationaux de diagnostic et de soins
pour les maladies rares, afin de permettre
la prise en charge par 'assurance maladie,
de médicaments et produits, y compris hors AMM,
indispensables pour les maladies rares.

>> sommaire
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Axe K}

Développer une information

pour les malades, les professionnels
de santé et le grand public
concernant les maladies rares

Contexte

Depuis quelques années, les campagnes médiatiques
développées par les associations et notamment

le « Téléthon » et les « Opération nez rouge »

ont sensibilisé la société francaise aux maladies rares
ou orphelines.

Toutefois, les malades et leur famille rencontrent

des difficultés majeures pour s’informer et s’orienter
dans le systeme de soins, ce qui entraine une errance
diagnostique qui altére la qualité de leur prise

en charge et accroit leur sentiment d’isolement.

Par ailleurs, information a destination

des professionnels est dispersée, peu accessible

dans un contexte ou les connaissances évoluent
rapidement. Ceux-ci doivent pouvoir disposer en temps
réel de recommandations pour la pratique clinique
actualisées et validées, et doivent étre en mesure
d’identifier les services spécialisés auxquels adresser
éventuellement les malades dont ils ont la charge.
Disposer d’une information validée, utile et d’acces
facile est donc essentiel pour améliorer la prise

en charge des patients.

Des moyens d’informations sur les maladies rares
existent, ils doivent étre soutenus pour se développer :

« Orphanet est un serveur d’information sur Internet,
multilingue, créé en 1997, financé par la Direction
générale de la Santé (DGS), la Caisse nationale
d’assurance maladie des travailleurs salariés
(CNAMTS), PINSERM, la Commission européenne,
les Entreprises du médicament (LEEM), la Fondation
Groupama pour la santé et les associations,
notamment [’Association Francaise contre
les Myopathies (AFM). Ce serveur donne
aux familles et aux professionnels des informations
sur les maladies rares et les services disponibles
dans ce domaine ;

« il existe deux associations donnant de l'information
téléphonique spécifique, Maladies Rares Info Service
et la Fédération des Maladies Orphelines,
qui apportent quotidiennement des informations
aux malades et aux professionnels de santé,
encore insuffisamment connues ;

« des documents pédagogiques ou outils d’éducation
thérapeutiques sont développés par des spécialistes
ou des associations de malades ;

« des relais socioculturels pour informer les malades
ayant des difficultés linguistiques ou sociales ont été
mis en place, méme si ces initiatives restent trop peu
répandues (ex. : femmes « relais » a I’hdpital
pour informer les familles sur la drépanocytose).

Objectifs

« Développer 'information vers tous les publics
concernés ;

« Labelliser le service d’information téléphonique ;
« Développer ’éducation thérapeutique ;

« Faire connditre le plan maladies rares aupres
des professionnels et du grand public.

Mesures

P Améliorer l'information disponible sur Internet

en langue francaise (Orphanet), en :

® faisant d’Orphanet, un portail référent permettant
d’accéder a ’ensemble des informations
sur les maladies rares ;

m créant de nouveaux services a destination
des professionnels de santé (aides au diagnostic
ou a lorientation dans le systéme de soins,
conduites a tenir en situation d’urgence...),
et a destination des partenaires sociaux
(aides pour les démarches d’intégration scolaire
ou professionnelle, compensation du handicap,
aides techniques et financiéres...) ;

m développant les informations médicales existantes
par extension de 'encyclopédie médicale « Orphanet »
destinée aux professionnels et aux malades :
une information détaillée sera disponible
pour ’ensemble des maladies rares identifiées ;

m développant de nouvelles catégories d’information
adaptées aux besoins des malades
et des professionnels, en informant sur :

>> sommaire
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« 'organisation du systéme de soins et de prise
en charge en France et dans le monde,
particuliérement en Europe,

« la prise en charge sociale et 'accés
aux thérapeutiques et aux prestations sociales,

« les bonnes pratiques de soins,

« les documents pédagogiques disponibles,

« les systémes experts d’aide au diagnostic,
« les thérapeutiques et leur développement ;

m faisant mieux connaitre aux professionnels
de santé et aux malades « Orphanet »
par des campagnes de communication ciblées.

P Améliorer l'information disponible par téléphone

sur les maladies rares en lien avec UInstitut National
de Prévention et d’Education pour la Santé (INPES)

(médecins et puéricultrices de centres de protection
maternelle et infantile, médecins scolaires...) ;

m soutenir la base de données en ligne de I’Education
nationale, « Intégrascol », destinée a informer
les enseignants sur les maladies chroniques et rares
de 'enfant, en lien avec les médecins scolaires ;

m promouvoir des travaux de recherche
sur ’éducation pour la santé.

P Faire connaitre aux professionnels de santé,
aux malades et au grand public le plan maladies rares :

m diffuser les mesures auprés des professionnels
de santé, des malades, du grand public
et des maisons du handicap ;

® faire connditre le plan au niveau international
et notamment européen ;

m organiser, en lien avec ’'Union européenne

et les associations de malades : et les associations de malades, un colloque

m labelliser les services d’information téléphonique ; international au Luxembourg en 2005 ;

m assurer un suivi de l'information concernant
la mise en place du plan et le bilan des actions
entreprises auprés des professionnels de santé,
des malades et des associations.

® mieux faire connditre la téléphonie
par des campagnes de communication
aupres des professionnels de santé, des malades
et du grand public.

P Développer une information spécifique sur les maladies
rares adaptée aux besoins de certains publics,
notamment les enseignants, les travailleurs sociaux...

Calendrier

Orphanet : 2005-2007.
i .. . i . Education thérapeutique : 2005-2007.
P Développer I'éducation thérapeutique : Service d’information téléphonique : 2005.
m améliorer la qualité, la quantité, la disponibilité,
Paccessibilité des documents pédagogiques Colt
destinés a ’éducation thérapeutique en lien
avec 'INPES, les professionnels de santé
et les associations de malades ;

Actions d’information : 300 000 euros par an,

soit 1,2 million d’euros sur la durée du plan ;
Service d’information téléphonique : 400 000 euros
par an, soit 1,6 million d’euros sur la durée du plan
(labellisation et fonctionnement).

m mettre en commun et mutualiser, sous [’égide
de UINPES, les expériences d’éducation pour la santé ;

m améliorer information auprés des publics
en difficulté (problémes linguistiques, sociaux,
situations de précarité) en formant
les professionnels de santé de proximité

Direction pilote

Direction générale de la Santé (DGS), en lien avec
'INPES, ’'INSERM et les associations de malades.

Exemples de nouveaux outils qui seront développés

* annuaire des services permettant de s’orienter dans le systéme de soins en fonction des grands ensembles de symptomes
cliniques lorsqu’aucun diagnostic précis n’est encore porté ;

* mise en ligne d’une information actualisée sur l'offre de soins (centres de référence, filiére de soins...) ;

« veille bibliographique sur 'organisation des soins et de la prise en charge des maladies rares dans le monde ;

* mise en ligne des bonnes pratiques élaborées par les professionnels de santé, notamment les centres de référence,
en lien avec la Haute autorité de santé ;

* mise en ligne d’outils d’aide au diagnostic et a la décision en situation d’urgence, en lien avec les professionnels concernés,
la Haute autorité de santé et les associations ;

* mise en ligne d’informations sur le développement, la disponibilité des médicaments orphelins, en lien avec ’Agence
francaise de sécurité sanitaire des produits de santé (AFSSAPS) et les Entreprises du médicament (LEEM) ;

* mise en ligne de documents d’information et de pédagogie téléchargeables pour les malades et leur entourage ;

* mise en ligne d’informations sociales et administratives régulierement actualisées.

>> sommaire
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Axe I}

Former les professionnels
de santé a mieux identifier'

les maladies rares

Contexte

L’errance diagnostique et les problémes rencontrés
par les malades et leur entourage dans la continuité
des soins et dans ’'accompagnement au quotidien
sont fréquemment dénoncés par les patients.

Les associations de malades soulignent a quel point
la fagon d’informer autant que le contenu

de l'information compte pour aider le patient

et son entourage a supporter la maladie : 'annonce
du diagnostic, '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 a travers le systeme de soins est parfois
difficile, notamment en situation d’urgence :

faute d’informations médicales fiables sur le diagnostic
et la prise en charge de la maladie, le professionnel
de santé urgentiste peut étre en difficulté

pour adopter une démarche thérapeutique adaptée
(ex : ostéogéneése imparfaite, maladie de Marfan...).

Objectifs

« Adapter la formation initiale et continue
des professionnels de santé et sociaux ;

« Reconnditre de nouveaux métiers susceptibles
d’améliorer la prise en charge des malades
et de leur famille ;

« Améliorer la circulation des informations médicales.

Mesures
P Pour adapter la formation médicale initiale :

m introduire le theme des maladies rares
dans le programme de ’épreuve classante
nationale de fin d’études des 2° et 3° cycles
des études de médecine ;

m introduire le theme des maladies rares
dans les programmes de formation de spécialistes,
en lien avec les colleges de spécialités concernés ;

m mettre en place des séminaires de sensibilisation
sur les maladies rares au cours du 3¢ cycle
des études médicales ;

m créer un module de formation spécifique
« maladies rares » dans le cadre de ['université
médicale virtuelle ;

m élaborer des outils pédagogiques spécifiques
et les mettre en ligne sur Orphanet.

» Pour organiser la formation médicale continue,

devenue obligatoire depuis la loi du 9 aodt 2004
relative a la politique de santé publique,
dans ce domaine :

m élaborer des modules de formation continue en lien
avec le Collége national de la formation médicale
continue des médecins libéraux et le College
des enseignants de médecine générale, le Collége
de la formation médicale continue des médecins
salariés, les sociétés savantes concernées
et les Conseils Nationaux de la Formation Continue
des médecins hospitaliers ;

m mettre en ligne les programmes de formation
sur Orphanet.

» Pour sensibiliser les autres professionnels de santé

et sociaux a la problématique des maladies rares :

m modifier le programme des formations initiale
et continue des personnels paramédicaux :
infirmiers, rééducateurs (ergothérapeutes,
orthophonistes, psychomotriciens...),
assistants sociaux, psychologues...

» Pour organiser le programme de formation

aux nouveaux métiers :

m mettre en place le programme de formation initiale
des conseillers génétiques et y intégrer
la problématique des maladies rares
(annonce du diagnostic, prise en charge,
accompagnement du malade et de sa famille
et réflexion éthique) ;

>> sommaire
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m mettre en place une formation universitaire
complémentaire (dipléme inter-universitaire,
master) de « coordinateur de soins »,
destinée aux professionnels de santé
pour les patients atteints de maladies rares.

» Pour améliorer la circulation des informations
médicales concernant le malade, dans le respect
des principes du secret médical et professionnel,
dossier médical personnel (DMP) est le vecteur
le mieux adapté.

Colt
100 000 euros par an,
soit 400 000 euros sur la durée du plan.
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Calendrier

Aménagement des formations : 2005-2006.
Outils pour la circulation de 'information médicale :
2005-2006.

Direction pilote
Direction générale de la Santé (DGS).

>> sommaire
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ING] 5 |

Organiser le dépistage
et ’acces aux tests
diagnostigues

Contexte

La multiplicité des tests génétiques disponibles,
du fait de ’essor de la biologie moléculaire

et des progres en génétique, permet d’envisager
la possibilité de diagnostiquer de plus en plus
de maladies rares.

La disponibilité de ces tests permet également
d’envisager leur utilisation pour un dépistage
systématique en population.

Les dépistages organisés en population générale
(dépistage prénatal, néonatal ou a ’dge adulte)
ou ciblés relévent d’un choix de santé publique
et de société dont les enjeux sont multiples :

« techniques : il faut disposer d’un test réalisable,
performant, prédictif et acceptable
pour les personnes qui s’y soumettent ;

« éthiques : la pratique du test et ses conséquences
doivent étre bénéfiques pour la personne
qui s’y soumet, et les implications familiales
ou sociétales doivent étre éthiquement acceptables ;

« organisationnels : les personnes dépistées parmi
la population cible doivent pouvoir étre prises
en charge. Le choix d’une politique de dépistage
pose le probleme des priorités de santé
que la société veut se donner ;

« sociétaux : le choix d’un dépistage en population
est aussi un choix de société, cette derniére pouvant
faire le choix de privilégier un dépistage, au-dela
de considérations purement de santé publique,
dans une démarche solidaire face a un groupe
de malades auquel elle souhaite apporter son soutien.

Seule une évaluation de tout dépistage avant et apres
sa mise en place, prenant en compte la globalité

de ces enjeux, permet de proposer une politique
cohérente de dépistage des maladies rares.

Les dépistages individuels relévent d’une décision
personnelle dans le cadre d’une relation de soins
dont les indications doivent étre validées.

De plus, des autotests disponibles sur Internet,

s’effectuant sans prescription médicale,

n’ont actuellement aucune validation scientifique,
aucun encadrement juridique et posent de nombreux
problemes éthiques.

Objectifs

« Mettre en place une politique cohérente
en matiere de dépistage des maladies rares,
fondée sur une définition des priorités, reposant
sur une évaluation rigoureuse des dépistages
envisagés, et sur une rationalisation des décisions
prenant en compte les choix de société ;

« Améliorer accessibilité aux tests diagnostiques ;

« Proposer une politique concertée en Europe
sur les dépistages des maladies rares.

Mesures
Pour encadrer le dépistage des maladies rares

» Améliorer ['organisation des programmes

de dépistages en population générale en mettant
enplace:

m une procédure générale réglementaire, définissant
les étapes de [’évaluation de la mise en ceuvre
et du suivi des programmes de dépistage ;

m une évaluation systématique a priori et a posteriori
des programmes de dépistage en lien avec
les instances concernées (Ministére chargé
de la Santé, Haute autorité de santé, Haut Comité
de Santé publique, agences sanitaires...). Un guide
sur la méthodologie d’évaluation a priori
d’un programme de dépistage ™ vient d’étre élaboré
par la Haute autorité de santé (HAS) ;

m un Comité consultatif indépendant, adossé
a la Haute autorité de santé et au Haut Conseil
de Santé publique, chargé de rendre un avis
au ministre chargé de la Santé en matiére
de politique de dépistage ;

'« Guide méthodologique : comment évaluer a priori un programme
de dépistage, guides pratiques », http://www.anaes.fr

>> sommaire
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une formation et une promotion des équipes
susceptibles d’apporter leurs compétences

pour la réalisation de [’évaluation des programmes
par appel a projets ;

P Améliorer l'accessibilité des actes dassistance

médicale a la procréation, dans le cadre
du diagnostic pré-implantatoire, en les exonérant
du ticket modérateur.

un cadre juridique et institutionnel
aux programmes et aux actes de dépistage avec : P Sensibiliser les professionnels de santé et le public
aux tests de dépistage et a leurs modalités de mise

en place (INPES) :

m en réalisant des actions d’information
et de communication sur les dépistages ;

« clarification du statut juridique de l'acte
de prescription que constitue le dépistage
en population,

« inscription des actes de dépistage

a la nomenclature des actes. m en organisant des actions de formation

des professionnels de santé sur les dépistages
et les problémes éthiques et de santé publique
qu’ils soulevent.
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P Améliorer l'organisation des dépistages individuels :

m en validant les indications des tests de dépistage
individuels, destinés a identifier un risque de santé
pour une personne et sa famille, en lien avec ’Agence
francaise de sécurité sanitaire des produits de santé
(AFSSAPS), la Haute autorité de santé,

Pour organiser une politique concertée
en Europe sur les dépistages des maladies rares

P Saisir la Direction générale de la Santé européenne

le Conseil National Consultatif d’Ethique,
’Agence de Biomédecine et les professionnels
de santé concernés ;

m en apportant une validation scientifique
aux autotests, en lien avec la Haute autorité
de santé, les professionnels de santé concernés
et les associations de malades ;

m en clarifiant, sur le plan éthique, juridique et

réglementaire, le statut des autotests de dépistage.

Pour améliorer l'accés aux tests diagnostiques
et au conseil génétique

P Améliorer la disponibilité des tests diagnostiques,

en langant un appel d’offre en 2005, destiné

aux laboratoires réalisant des actes de biologie
complexes, notamment de biologie moléculaire,

en lien avec le Comité national de génétique clinique
et les sociétés savantes concernées.

Un appel a projets a déja été réalisé en 2003

pour permettre d’effectuer des tests génétiques,
particuliérement complexes, pour diagnostiquer
des maladies rares musculaires, neurologiques,
neuro-sensorielles et des retards mentaux.
Trente-quatre laboratoires de génétique moléculaire
bénéficient actuellement d’un soutien financier
annuel de 4,5 millions d’euros.

(DG SANCO) et notamment la « Rare Disease Task
Force », afin d’élaborer des recommandations
européennes.

Colt
Appel d’offres pour les laboratoires de référence :

5 millions d’euros par an a partir de 2005,
soit 20 millions d’euros sur la durée du plan.

Calendrier
2005-2006.

Directions pilotes

Encadrement du dépistage : Direction générale

de la Santé (DGS), en lien avec U’Institut National
de Prévention et d’Education pour la Santé (INPES).
Amélioration de 'accés au diagnostic : Direction
de ’Hospitalisation et de I’Organisation des Soins
(DHOS) et Direction de la Sécurité Sociale (DSS).

>> sommaire
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Axe Y

Améliorer ’acces
aux soins et la qualité
de la prise en charge

Contexte

Le nombre et la diversité des maladies rares
nécessitent une approche spécifique en matieére

de prise en charge. En effet, les malades

et leur entourage rencontrent des difficultés

pour [’établissement du diagnostic et pour une prise
en charge de leur maladie, adaptée et coordonnée.
L’acces aux soins est souvent difficile en raison de :

« la méconnaissance, par les patients et les médecins
traitants, de la pathologie et de U'existence
des centres spécialisés pour ces maladies ;

o la multiplicité des intervenants nécessaires a la prise
en charge de la maladie ;

« linsuffisance de linterface ville-hopital permettant
une prise en charge coordonnée et globale
de la personne malade par les réseaux de santé
et de réseaux médico-sociaux ;

« 'absence d’identification de relais médicaux
et paramédicaux de proximité.

Le parcours des malades reléve ainsi davantage

de logiques individuelles que d’une véritable filiére

de soins organisée.

Il en résulte une inadéquation dans la prise en charge
de ces patients, ainsi qu’une « errance diagnostique »
particuliérement douloureuse pour les familles,
parfois a origine d’un retard du diagnostic.

Objectifs

« Mettre en place des centres de référence
pour la prise en charge des maladies rares ;

« Structurer, a partir de ces centres, une organisation
des soins permettant au patient de bénéficier
d’une prise en charge au plus pres de ses besoins ;

« Mettre en cohérence le dispositif d’organisation
des soins avec le dispositif de prise en charge
par 'assurance maladie et les autres dispositifs
d’indemnisation ;

« Assurer la disponibilité et la prise en charge
des médicaments orphelins et prévenir les arréts
de commercialisation de certains produits de santé.

Mesures

Pour mettre en place des centres de référence
Maladies rares

P Créer un comité national consultatif de labellisation

(CNCL) constitué de représentants des professionnels
de santé experts dans le domaine des maladies rares,
d’institutionnels et des associations de malades.

Ce comité a pour missions de rendre un avis

au ministre chargé de la Santé pour labelliser

des centres de référence.

P Labelliser nationalement une centaine de centres

de référence pour les maladies rares. Ces centres,
composés d'équipes pluridisciplinaires, ont pour
missions de :

m faciliter le diagnostic et définir une stratégie
de prise en charge thérapeutique, psychologique
et d’accompagnement social ;

m définir et diffuser des protocoles de prise en charge,
en lien avec la Haute autorité de santé et ’Union
Nationale des Caisses d’Assurance Maladie
(UNCAM) ;

m coordonner les travaux de recherche et participer
a la surveillance épidémiologique, en lien
avec UInstitut de veille sanitaire (InVS) ;

m participer a des actions de formation et
d’information pour les professionnels de santé,
les malades et leurs familles, en lien avec UInstitut
National de Prévention et d’Education pour
la Santé (INPES) ;

m animer et coordonner les réseaux
de correspondants sanitaires et médico-sociaux ;

m étre des interlocuteurs privilégiés pour les tutelles
et les associations de malades.

P Diffuser largement la liste des centres de référence

aupres des professionnels de santé et des malades
et de leur famille, afin de faciliter 'orientation

des patients vers les centres labellisés.

La cartographie de ces centres sera mise en ligne
sur le site du ministére chargé de la Santé et

>> sommaire
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sur Orphanet. Elle sera également communiquée m en prenant en charge les frais de transport
aux associations de malades et aux professionnels des praticiens hospitaliers appelés a se déplacer
de santé. dans un autre établissement dans le cadre

des missions de conseil et d’expertise.
B Assurer un financement pérenne a ces centres
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d’une part, par la tarification a Uactivité (T2A) B Pour mettre en cohérence les dispositifs
et d’autre part, par une dotation forfaitaire d'organisation des soins, de prise en charge
dans le cadre des missions d’intérét général et d’aide par l'assurance maladie et d’aide médico-sociale
a la contractualisation (MIGAC) pour la part Identtifier les centres de référence comme experts
des ressources consacrées aux missions correspondants des services du contréle médical
de coordination des soins, de recherche, des caisses d’assurance maladie.
d’enseignement, de surveillance épidémiologique
et d’expertise. P Donner a ces centres une mission d'information
des malades et des familles sur les différents
Pour structurer l'organisation des soins dispositifs d’aide et d’accompagnement social.
P Constituer des réseaux sanitaires et médico-sociaux
a partir des centres de référence : Calendrier
m en faisant reconnaitre par les régions D’ici 2008, plus de 100 centres de référence
(ARH® et URCAM®), la priorité « maladies rares » « Maladies rares » seront labellisés.
pour le financement des réseaux de soins en aval .
des centres de référence ; Colt
m en soutenant le développement de ces réseaux 40 millions d’euros sur la durée du plan :
interrégionaux et nationaux par la Dotation 10 millions d’euros attribués en 2004 ;
Nationale de Développement des Réseaux (DNDR), 10 millions d’euros en 2005 ;
a la condition qu'il existe un partenariat 10 millions d’euros en 2006 ;
avec un centre de référence. 10 millions d’euros en 2007.

P Développer des outils de coordination au sein

Directions pilotes
de la filiére de soins : P

o o o Labellisation des centres : Direction de
m en incitant les établissements, qui disposent I’Hospitalisation et de 'Organisation des Soins
de centres de référence, a conclure des conventions (DHOS) et Direction générale de la Santé (DGS).

lnjfr'zzigltgﬁfgslaavfé éeesrftcﬁl;:ugejes atients Pour les « médicaments orphelins » : DHOS, DGS
quip P P 9 P et Mission des médicaments orphelins.

atteints de maladies rares. Ces conventions Pri h i -l ale : Directi
s’appuieront sur des projets médicaux communs ; rise en charge medico-sociale et sociale : Direction
générale de I’Action Sociale (DGAS).

m en expérimentant le dossier médical personnel

(DMP), dés 2005, dans un ou deux centres @ ARH : Agence Régionale de I’Hospitalisation
der eference ; @ URCAM : Union Régionale des Caisses d’Assurance Maladie

Appel a projets pour la labellisation de centres de référence maladies rares
(circulaire DHOS/DGS du 27 mai 2004)

Dans le prolongement des travaux déja réalisés pour la prise en charge de la mucoviscidose et de la sclérose latérale
amyotrophique, une démarche de labellisation de centres de référence pour la prise en charge de patients atteints

de maladies rares a été lancée. La circulaire du 27 mai 2004 prévoit la labellisation de centres de référence par pathologie
ou groupe de pathologies rares.

Un centre de référence d’une maladie rare ou d’un groupe de maladies rares regroupe un ensemble de compétences
pluridisciplinaires hospitalieres, organisées autour d’équipes médicales hautement spécialisées. Ses missions sont précisées
dans la circulaire.

Un Comité National de Labellisation des centres de Référence (CNCL), associant des professionnels de santé experts dans la prise
en charge des maladies rares, des représentants des associations de malades et des institutions, nommeé par le ministre
chargé de la Santé, est chargé d’émettre un avis motivé au ministre pour désigner des centres labellisés.

Il pourra étre saisi sur toute question relative a ’organisation des soins en matiere de maladies rares.

Les centres labellisés seront soumis a une procédure d’évaluation dont les modalités seront mises au point en lien

avec la Haute autorité de santé.
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Axe il

Poursuivre Ueffort
en faveur

des médicaments orphelins

Contexte

Le critére de « désignation » du médicament orphelin
est constitué par la prévalence de la maladie

qu’il est sensé soigner : 5/10 000.

Il est accordé par le Comité des médicaments
orphelins de ’Agence européenne du médicament.

Une mission ministérielle des médicaments orphelins
a été créée en mars 1995, avec deux objectifs :

« promouvoir une politique européenne en faveur
des médicaments orphelins ;

« accompagner ce projet par des actions nationales
adaptées.

Cette mission a atteint son objectif majeur, puisqu’elle
a permis de faire adopter le réglement européen relatif
aux médicaments orphelins le 16 décembre 1999.

Ce nouveau réglement, opérationnel au sein

de I’Agence européenne du médicament depuis avril
2000, a permis la désignation“ de 240 médicaments
et lattribution d’une autorisation de mise sur le marché
européenne (AMM) a 16 spécialités, tandis qu’une
vingtaine de dossiers d’AMM sont en cours d’examen.

Ce reglement et ’action conduite par la Mission
ont favorisé la création de nouveaux laboratoires
pharmaceutiques, et dynamisé les laboratoires
existants. En France, plus d’une trentaine
d’entreprises se sont engagées

dans le développement de médicaments orphelins.

Parallélement, ’Assistance Publique - Hopitaux

de Paris a créé en son sein ’Etablissement
Pharmaceutique des Hopitaux de Paris pour mettre
sur le marché des médicaments orphelins.

“ Désignation : procédure par laquelle un Comité de [’Agence européenne
(Comité des médicaments orphelins) reconndit que le projet
de développement présenté répond a une maladie rare (prévalence
inférieure a 5 pour 10 000) et que cette maladie est grave
et invalidante et qu’aucun traitement n’est actuellement disponible.

Objectifs

« Poursuivre par des mesures adaptées la dynamique
de développement de nouveaux médicaments
orphelins.

Mesures

m la Commission européenne présentera, début 2006,
un bilan du réglement sur les médicaments
orphelins. De ce bilan, pourrait éventuellement
naitre une procédure de réexamen par les instances
européennes des dispositions adoptées en 1999.

Le Gouvernement francais, profondément attaché
a la préservation du dispositif existant, suivra

avec une grande vigilance 'ensemble de ce processus,
afin d’éviter tout risque de remise en cause

du régime particulier établi en faveur

des médicaments orphelins ;

m ’exonération actuelle, pour les promoteurs
de médicaments orphelins, des taxes et contributions
dues par 'industrie pharmaceutique au profit
de I'assurance maladie et de ’AFSSAPS
sera maintenue ;

m le Comité économique des produits de santé
(CEPS) a prévu, dans 'accord sectoriel entre
I'Industrie pharmaceutique et ['Etat, un volet relatif
aux médicaments orphelins. Cette disposition sera
maintenue dans le cadre des futures politiques
contractuelles Industrie-Etat ;

m le développement des médicaments orphelins
est étroitement associé aux recherches soutenues
par le Programme Hospitalier de Recherche
Clinique (PHRC). Comme le prévoient les mesures
décrites dans 'axe « Recherche », les maladies rares
resteront une thématique prioritaire et spécifique
de ce programme de recherche ;

m les médicaments orphelins seront inscrits sur la liste
des molécules innovantes et coditeuses dans le cadre
de la réforme de la tarification a 'activité (mesure
décrite dans ’axe « Améliorer 'acces aux soins »).
Ce dispositif doit permettre de diffuser sans retard
les « médicaments orphelins » dés ['obtention
de leur AMM. Il nécessite une mise a jour des listes
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de produits concernés, afin d’éviter tout retard
dans l'acces aux thérapeutiques innovantes ;

m le Conseil de ’Hospitalisation pourra conseiller
le ministre chargé de la Santé sur les molécules
de réserve hospitaliére sans AMM, qui pourront
étre financés sur l'enveloppe hospitaliére
(ONDAM hépital) ;

m ['arrét de commercialisation intempestif de certains
produits de santé prescrits et utiles pour
les maladies rares sera prévenu. Cette mesure
sera mise en ceuvre dés 2005, par la Mission
des médicaments orphelins, en lien avec le Comité
Economique des Produits de Santé (CEPS)
et ’Agence francaise de sécurité sanitaire
des produits de santé (AFSSAPS) ;

m le dispositif d’autorisation temporaire d utilisation
(ATU), particuliérement avantageux en France,
sera maintenu. Ce dispositif permet que
des médicaments n’ayant pas d’AMM,
présumés efficaces et d’un niveau de sécurité
acceptable, soient accessibles aux patients atteints
de maladie rare.
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Coit
Pas de surcolt identifié.

Calendrier

Début 2006 : bilan par la Commission de 'application
du réglement de 1999 sur les médicaments orphelins.
Début 2005 : mise en ceuvre des mesures de prévention
d’arréts intempestifs de commercialisation

des médicaments utiles pour le traitement

des maladies rares.

Directions pilotes

L’AFSSAPS, Direction générale de la Santé (DGS)
et Direction de ’Hospitalisation et de [’Organisation
des Soins (DHOS).
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Axe B} = =

Répondre aux besoins spécifiques = .
d’accompagnement des personnes —
atteintes de maladies rares

Contexte

Les maladies rares peuvent entrainer des handicaps
de tout type, parfois trés séveres. En outre, la rareté
de la maladie induit des difficultés de diagnostic,

des incertitudes sur le pronostic et une méconnaissance

Objectifs

« Apporter des réponses adaptées aux besoins
d’accompagnement spécifiques des personnes
atteintes de maladies rares et de leurs familles :

- en améliorant acces des patients, associations

des divers aspects de la maladie par les acteurs
sociaux et médico-sociaux, qui peuvent provoquer
un retard dans le recours aux dispositifs d’aide.
Un certain nombre de difficultés ont ainsi été
identifiées :

« mauvaise connaissance des maladies rares,

par les intervenants (médecins, paramédicaux,
travailleurs sociaux...) ;

« mauvaise connaissance des dispositifs pouvant étre

et professionnels aux informations
sur les dispositifs d’aide ;

- en structurant les liens entre les maisons
départementales des personnes handicapées
et les réseaux de prise en charge des personnes
atteintes de maladies rares, en particulier
autour des centres de référence ;

- en soutenant les associations de malades
dans leur mission d’information.

mobilisés, notamment dans le champ du handicap,

) Les améliorations en matiere d’accompagnement
par les usagers et les professionnels ;

et de prise en charge des personnes atteintes

de maladies rares aux conséquences invalidantes
sont 'objet du projet de loi pour I’égalité des droits
et des chances, la participation et la citoyenneté
des personnes handicapées qui prévoit la mise

« absence de rencontre systématique avec la personne
(ou sa famille s’il s’agit d’un enfant),
lors de la premiére demande faite aupres
des commissions départementales d’évaluation.
Cette rencontre appardit nécessaire aux familles,
qui souhaitent pouvoir exposer les particularités
liées a la maladie. A linverse, les procédures
de renouvellement apparaissent lourdes
et trop fréquentes ;

handicapées, ainsi que le développement de ['offre
médico-sociale d’accompagnement des personnes

« manque de réactivité des dispositifs d’aide
dans les situations d’urgence ou d’aggravation
brutale de la maladie ;

a ce que sa mise en ceuvre prenne en compte
les difficultés spécifiques des personnes atteintes

« inadaptation des réponses ou des prestations
de compensation existantes au regard des besoins
en aide humaine et technique ;

les mesures du présent plan.

Mesures

« accompagnement psychologique insuffisant
de la personne malade et de la famille
lors de ’annonce du diagnostic et tout au long
du suivi de U'affection ;

des usagers et des professionnels :

®m en faisant connditre aux malades, aux familles
et aux associations les sources d’information
sur les dispositifs d’aide : sites du ministere,
lignes d’information téléphoniques spécialisées ;

» méconnaissance du role de médiateur que peut
jouer le médecin scolaire entre la famille et ’école ;

« éloignement des lieux de prise en charge du domicile,
source de frais d’hébergement restant a la charge
des familles.

® en poursuivant et en renfor¢ant le soutien
aux associations de malades dans leur mission
d’information ;

en place des maisons départementales des personnes

handicapées, notamment celles atteintes de maladies
rares. Le Gouvernement sera particuliérement vigilant

de maladies rares et propose, dans cette perspective,

P Développer l'information en direction des personnes,
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es rares

de maladi

m en donnant aux centres de référence une mission
d’information des malades et des familles
sur les différents dispositifs d’aide
et d’accompagnement ;

m en sensibilisant et en formant les médecins de PMI
et de Centres d’Action Médico-Sociale Précoce
(CAMSP), les médecins scolaires et les médecins
du travail a la problématique des maladies rares.

m en prenant en compte U'expertise médicale du centre
de référence sur ’évaluation des conséquences liées
a la maladie rare, pour élaborer des plans
personnalisés de compensation, tels que définis
dans le projet de loi pour I’égalité des droits
et des chances, la participation et la citoyenneté
des personnes handicapées : une disposition
en ce sens devra étre intégrée au projet de loi
pour [’égalité des droits et des chances,
la participation et la citoyenneté des personnes

B Structurer les liens entre les maisons départementales handicapées ;
des personnes handicapées, les centres de référence
et les réseaux de prise en charge des personnes

atteintes de maladie rare :
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m en identifiant, aupres des maisons des personnes
handicapées, des référents maladies rares.

S personnes atteintes

épon

R
de.

m en instituant des relations fortes entre les centres
de référence et les maisons départementales
des personnes handicapées afin d’offrir
aux équipes techniques pluridisciplinaires
de ces derniéres 'information nécessaire
dans leur travail d’évaluation des besoins ;

m en suscitant la constitution de réseaux sanitaires
et médico-sociaux a partir des centres de référence ;

m en organisant un dispositif permettant la prise
en charge des frais d’hébergement et de transport
des malades et des proches lors de consultations
au centre de référence, lorsque celui-ci est éloigné
du domicile du malade.

P Intégrer la spécificité des maladies rares et les besoins
personnels des malades dans ['élaboration de projets
d‘aide et d'accompagnement :

m en organisant, a partir des structures hospitaliéres
qui effectuent et annoncent le diagnostic,
une prise en charge psychologique des malades
et de leur famille ;

m en améliorant information des médecins
et des autres membres des équipes techniques
des futures maisons des personnes handicapées,
en facilitant leur accés aux sources d’informations
(Orphanet) et en prenant en compte les maladies
rares au cours de leur formation, notamment
pour l'utilisation des outils d’évaluation
(ex. : introduction parmi les cas types utilisés lors
de la formation au guide baréme, de cas de personne
atteinte de handicap lié a une maladie rare) ;

L’ensemble de ces mesures doit contribuer a faire
évoluer la prise en charge sociale et 'accompagnement
de ces malades, véritable « parcours du combattant »,
vers un « projet de vie » choisi.

Colt
Pas de surcolt identifié.

Calendrier
2005-2007.

Direction pilote
Direction générale de ’Action Sociale (DGAS).
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Axe E}

Promouvolr
la recherche
sur les maladies rares

Contexte

La recherche permet, par une meilleure
compréhension des mécanismes physio-pathologiques
impliqués dans les maladies rares, par ’amélioration
des méthodes de diagnostic donnant lieu

a une détection plus précoce de ces maladies,

par la mise au point de traitements plus efficaces,
d’espérer une amélioration de la prise en charge

des malades. Elle constitue donc une priorité.

Toutefois, le tres grand nombre, la faible prévalence
et ’hétérogénéité des maladies rares rendent difficile
le développement de la recherche, qui implique

une approche pluridisciplinaire associant les équipes
de recherche clinique, génétique, physiopathologique,
thérapeutique et en sciences humaines et sociales,
ainsi que utilisation optimale des outils

ou plates-formes technologiques existantes.

Méme si depuis quelques années de nombreuses
initiatives ont vu le jour dans le domaine

de la recherche sur les maladies rares (émergence
de réseaux pluridisciplinaires de recherche, création
d’un groupement d’intérét scientifique (GIS)

« Institut des maladies rares »...), en particulier
gréce a action des associations de malades

et notamment de ’Association Francaise

contre les Myopathies (AFM), il apparadit nécessaire
de renforcer 'action entreprise.

Objectifs

L’objectif poursuivi est d’améliorer la recherche
sur les maladies rares en mettant en ceuvre
des mesures destinées a :

« promouvoir une politique de recherche volontariste,
notamment dans le domaine des essais cliniques ;

« assurer la nécessaire coordination des travaux
des chercheurs, au sein d’un programme spécifique
de recherche, dont la création sera proposée
en accord avec le ministére chargé de la Recherche ;

« permettre a ce programme de développer
des actions incitatives, en partenariat
avec les institutions, I’industrie et les associations.

Mesures

P Renforcer la priorité « maladies rares »

dans le Programme Hospitalier de Recherche Clinique
(PHRC) :

m Le PHRC, piloté par le ministere chargé de la Santé
(DHOS), permet chaque année, dans le cadre
d’un appel a projets, de développer la recherche
au sein des établissements de santé concernant
des thématiques prioritaires ;

m Les maladies rares font partie des thématiques
retenues dans le cadre du PHRC depuis 2001.
Cependant, seuls les projets de recherche consistant
en des essais cliniques étaient jusqu’a maintenant
susceptibles d’obtenir un financement ;

m A partir de 2005, les maladies rares apparditront
comme une des thématiques prioritaires
et spécifiques du PHRC, permettant le financement,
au-dela des seuls essais cliniques, d’autres axes
de recherche, comme les études d’impact
des stratégies diagnostiques et thérapeutiques
ou de pratiques de prise en charge des patients
sur ’état de santé ou la qualité de vie.
Les projets de recherche sur les maladies rares
promus par les établissements hospitaliers
devraient ainsi augmenter sensiblement.

P Assurer la coordination des travaux de recherche

sur les maladies rares au sein d’'un programme
pluriannuel de recherche, financé par '’Agence
nationale pour la recherche, en lien avec l'Institut
National de la Santé et de la Recherche Médicale
(INSERM) et en partenariat avec les acteurs
institutionnels, associatifs et industriels.
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Ce programme, qui a vocation d se substituer

au groupement d’intérét scientifique (GIS) « maladies
rares », permettra de conférer une cohérence accrue
et une meilleure visibilité a la politique nationale

de recherche sur les maladies rares, tant en France
qu’au plan international. Lié a 'INSERM,

il bénéficiera de modalités de gestion souples.

Ses modes d’organisation seront définis

avec les différents partenaires dans le cadre

de la politique incitative de ’Agence nationale

pour la recherche.

Ce programme pluriannuel mettra en ceuvre
des appels d’offres concernant les différents aspects
de la recherche sur les maladies rares.

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

m Epidémiologie (réseaux pluridisciplinaires en lien
avec les centres de référence)
Il s’agit de favoriser un domaine tres
insuffisamment développé autour de la recherche
en épidémiologie descriptive et analytique,
dans le domaine de lhistoire naturelle
de la maladie et de la nosologie clinique ;

m Caractérisation génétique et moléculaire
des maladies rares
Leffort de recherche en ce domaine, indispensable
afin de permettre la mise au point de tests
diagnostiques ou pour étre en mesure d’aborder
l’étude de la physiopathologie des maladies rares,
sera poursuivi;

m Physiopathologie
La recherche en physiopathologie sera renforcée
car il est essentiel de comprendre les mécanismes
impliqués dans le développement de la maladie
et les phénotypes observés chez les malades ;

m Mise au point de tests diagnostiques
L’amélioration des performances diagnostiques
dans le domaine des maladies rares constitue
un enjeu important et nécessite la mise au point
de nouvelles méthodes ;

m Recherche thérapeutique
La découverte de nouvelles thérapeutiques,
notamment la thérapie génique et cellulaire,
constitue 'objectif le plus attendu de la recherche
sur les maladies rares. La diversité des situations
pathologiques, associée a la méconnaissance
de la physiopathologie d’un grand nombre
de maladies rares et au relatif désintérét
de l'industrie pharmaceutique, rend compte
de la complexité de cette recherche qui implique
une trés grande variété d’approches ;

m Evaluation des performances des systémes
de soins et des modes de prise en charge
et des conséquences psychosociales
des maladies rares
Les équipes de chercheurs en sciences humaines
et sociales souhaitant s’impliquer dans ce domaine
seront soutenues.

Cout
m Ministére chargé de la Santé :

« PHRC : 22,5 millions d’euros sur la durée du plan

« Soutien du programme pluriannuel de recherche :
150 000 euros par an, soit 600 000 euros
sur la durée du plan.

m Ministére chargé de la Recherche :

« 5 millions par an, soit 20 millions d’euros
sur la durée du plan.

Calendrier
2004-2008.

Directions pilotes

Ministére chargé de la Santé : Direction

de ’Hospitalisation et de I’Organisation des Soins
(DHOS) et Direction générale de la Santé (DGS).
Ministére chargé de la Recherche et Agence nationale
de la recherche, en lien avec 'INSERM

et les associations de malades, en particulier
’Association Francaise contre les Myopathies.
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Axe [T

Développer
des partenariats
nationaux et européens

Contexte

La mise en ceuvre des différentes mesures du Plan
national maladies rares mobilisent de nombreux
partenaires. Elle ne peut se concevoir sans

une intégration a la politique européenne que la France
européenne des réponses a apporter aux malades

est particuliéerement manifeste dans le domaine

de ’épidémiologie, du développement des tests
diagnostiques, de la labellisation des centres

de référence cliniques et biologiques, de 'information
et de la recherche.

La France a pris de nombreuses initiatives

a dimension européenne ces derniéres années.

Elle se doit de continuer a soutenir toute mesure
communautaire susceptible de concourir

a une amélioration de ’état de santé des personnes
atteintes de maladie rare.

Objectifs
« favoriser la coordination nationale de ’ensemble

des partenaires et notamment les associations
de malades ;

« développer une coordination européenne
pour les maladies rares.

Mesures

P Pérenniser et développer les missions

de la Plate-forme Maladies rares, notamment

en hébergeant dans un lieu unique ’ensemble

des partenaires. Cette plate-forme, créée en octobre
2001 a Linitiative de ’Association Frangaise contre
les Myopathies (AFM) qui en est le financeur
majoritaire, est cofinancée par la DGS, la CNAMTS
et 'INSERM. Elle regroupe différents acteurs :

m Alliance Maladies Rares, collectif francais
de 135 associations de malades ;

m Eurordis, collectif européen regroupant
plus de 200 associations de maladies rares,
dont 10 alliances nationales, issues de 16 pays ;

m Maladies Rares Info Service, service d’écoute,
d’information et d’orientation ;

m Orphanet, serveur d’information en ligne
sur les maladies rares et les médicaments orphelins ;

m Institut des Maladies Rares, groupement d’intérét
scientifique, structure de coordination et
d’impulsion de la recherche sur les maladies rares.

P Contribuer a coordonner les différents partenaires

associatifs au niveau national.

P Développer une coordination au niveau européen

dans les domaines suivants :

m disponibilité des tests biologiques
pour des maladies trés rares et promotion
d’un contréle de qualité de ces tests ;

m labellisation des centres de référence cliniques

et biologiques ;
m financement de la recherche sur les maladies rares ;
m développement d’indicateurs de santé publique

permettant de suivre les évolutions de I’état
de santé des personnes atteintes de maladies rares ;

= mutualisation des expériences professionnelles
et associatives pour la prise en charge des malades.

Calendrier

Plate-forme Maladies rares : 2005-2006.
Coordination des programmes de recherche européens :
2005-2008.

Colt
40 000 euros par an, soit 160 000 sur la durée du plan
pour soutenir le fonctionnement de la Plate-forme.

Directions pilotes

Direction générale de la Santé (DGS) et Direction de
Hospitalisation et de [’Organisation des Soins (DHOS).
L’Association Frangaise contre les Myopathies est
actuellement le financeur majoritaire de la Plate-forme
Maladies rares. Un financement de 40 000 euros

par an a partir de 2005 est prévu.
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Suivi du plan

Un comité de suivi du Plan national maladies rares est créé pour suivre 'application des mesures du plan national,
sous [’égide de ministére chargé de la Santé, en lien avec les différents partenaires, notamment les associations

de malades.

Une évaluation de la bonne destination des crédits alloués dans ce plan aux établissements
sera régulierement effectuée par la DHOS, en lien avec les ARH.

Ce comité sera également chargé d’évaluer l'impact des différentes mesures et de faire des propositions.
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Annexes

¢ Financement du Plan national maladies rares

e Arrété du 19 octobre 2004 portant nomination
au Comité national consultatif de labellisation

des centres de référence de maladies rares

* Arrété du 19 novembre 2004 portant labellisation
de centres de référence pour la prise en charge

des maladies rares

* Arrété du 6 octobre 2005 portant labellisation
de centres de référence pour une maladie rare

ou un groupe de maladies rares

e Arrété du 11 octobre 2005 portant nomination

au comité de suivi du Plan national maladies rares

e Liste des programmes hospitaliers de recherche clinique

(PHRC) 2004 et 2005 portant sur les maladies rares
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Financement du Plan national maladies rares

Répatrtition des financements

Objet du financement

En millions d"€ sur la durée

par axe du plan national du plan (2005-2008)
Axe 1
Mieux connaditre [’épidémiologie InVS : 0,5 million d’€ par an 2
des maladies rares
Axe2
Reconnaitre la spécificité Pas de surcoit identifié
des maladies rares
Axe3
Développer une information ® « ORPHANET » : 300 000 € par an 2,8
pour les professionnels de santé e INPES : 400 000 € par an
et le grand public
Axe 4
Former les professionnels de santé 100 000 € par an 0,4
a mieux identifier les maladies rares
Axe5
Organiser le dépistage et ’acces 5 millions d’€ par an 20
aux tests diagnostiques
Axe 6
Améliorer [’accés aux soins 10 millions d’€ en 2005, 2006 et 2007 40
et la qualité de la prise en charge (+ 10 millions alloués en 2004)
Axe7
Poursuivre Ueffort en faveur Pas de surcoit identifié
des médicaments orphelins
Axe8
Répondre aux besoins spécifiques Pas de surcoit identifié
d’accompagnement
Axe9
Promouvoir la recherche e PHRC : 5 millions d’€ en 2005, 22,5
sur les maladies rares 5,5 millions d’€ en 2006,
6 millions d’€ en 2007 et 2008
» Programme maladies rares : 0,6
150 000 € par an (MSPS)
« Ministere chargé de la Recherche : 20
5 millions d’€ par an
Axe 10
Développer des partenariats Soutien a la Plate-forme Maladies rares : 0,16
nationaux et européens 40 000 € par an
Total 108,46
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Decrets, arrétes, circulaires

MESURES NOMINATIVES

MINISTERE DE LA SANTE ET DE LA PROTECTION SOCLALE

Arrgte du 19 octobre 2004 portant nomination auw Comité national consultatif de labellisation
des centres de référence de maladies rares

MO - SRR

Le ministre de la sanié @ de la protection sociale,

Vu le décret re 2000-685 duo 21 juillet 2000 modifié relatif i Porgonisation de "administration centrale du
mimistére de Memplol et de la solidarité et aux atiributions de certaims services ;

Vi Parréé du 21 juiller 2000 pormant orgamsation de la direction de |"hospialisaton e de Porgansation des
soins en sous-directions |

Vo Parrfed do 20 juilber 20000 relatf b organisation de la dircction pénérale de ln sanid en services et en
sous-directions ;

Vo Uarrié o 9 gl 2004 portant création du Comité nationa] consultatil de labellisotion des centres de
réfdrence de maladies rares,

Armréie :

Art. 1=. = M. e esselr Marc Hrodin, chefl du service de sanid publigue, hipizal Roberr Debed,
Assistance publigue-hipitnux de Poris, est nommé président du Comité nationn] consulianf de labellisation des
centres de référence de maladies rres,

Art. 2, - Sont nommdés en tant quee membres de dooit

Le directear de "hospitalisation et de "organisation des soins ou son représendant |

Le directcur général de la sanié ou son représentant ;

Le directeur de I"Agence notionale d'évaluation et d'acoréditation en sanié oo son représentant ;

Le directeur de In Coisse nationnbe d'assurance maladie des travailleurs salariés ou son représentant,

Art. 3. - Sont nommdés oo titre des personnalivds qualififes en ruison de lewrs compétences professionnelles
duns le domaine des molndies rares

bme lo docteure Sépoléne Ayme. Institar national de la santé et de In recherche médicale, Crphamct, Paris |
M. le professeur Jean-Frungods Cordier, hospices civils de Lyon |

M. le professeur Lodfc Guillevin, hipital Cochin, Assistince publigue-hopitaux de Pans ;

M, le professeur Didier Locembe, centre hospitnlier yniversitpire Pellegnin Enfants, Bordesuz ;

Mme In professeure Iréne Maire, hospices civils de Lyon ;

M. le professeur Jean Pougel, Assistonce publique-hdpitaes de Marseille ;

M. le professenr Amdré Thevenon, hopital Swynghedauw, centre hospatalier aniversiaire de Lille

Art. 4, = Sont pommés en tont que représentants des institutions et sociétés savanles concemées

b, le doctour Jean-Frangois Bloch-Lainé, Haui Conscil de la santé publigue ;

Mme Marke Sophie Desaolle, Comilé national consultatif des personnes handicapées ;

M. le professeur Alnin Destee, conférence des présidents des commissions médicales d”éiablissements des
cerlres |'|I1h‘|_'.|||.i.l.|l.1-ljl'|i'|l'|,'.r$i'|.l.lil'=!i;

Mme la professeure lsabelle Duneu, Soci@@ frangaise de médecine interme |

b, Ciilles Girenler, union régionale des calsses d'assurance maladie ;

bime Ln docleure Cécile Lucas, Confirence des mvidecing inspectours réglonsus de sansd publigue ;

M. le professeur Frangois-Xavier Maquar, confifrence des dovens de facuhéds de midecine ;

bl Jean-Paul Sepade, conférence des directeurs pénfraux de centres hospitalo-universitaines ;

Mme ka professeure Daniclle Sommelet, Sociéid frangaise de pédiatne ;
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Mime la professcure Elisabeth Toamier-Lasserve, nstar sational de la sand @ de b rechenche mddicale |
Mme Marke-France Witktmann, Fodértion hospitalidére de France |

Art. §. = Sonl pomimés en lanl gee représentants des asociations de malades

Mme Frangoise Antoming, Allionce maladies rones ;

M. Gilles Boustuny, Fédémtion des maladies orphelines ;

M, Yann Le Com, Ewrondis;

M, le professeur Jom-Andont Untizheren, Asseciation frngsise conbre les myopathies,

Art. B, = Sont nommés mapporterrs en gualité d'experts ©

Mme bk docteure Cécibe Anglade, dircction générale de la santd .

bl Jean-Picrre Bastand, centre hospitalier wniversiciine de Grenoble ;

Mme ka doctcure Clawdline Blonchet-Bardon, Assistonce publique-hopitaus de Pans ;

B, le professcur Gabriel Bellon, hipital Debrovsse-bospices civils de Lyon ;

Mme Christiane Bistud, centre hospitnlicr ' Alés ;
p M. le professeur Alexis Brice. groupe hospitalier La Pitié-La Salpétriére. Assistunce publique-hdpitoux de
aris ;

M, le professeur Thierry Brue, msing Jean Roche, Assistance publigue-hipitas de Marseille ;

Mlime b [ntrf::m:um Chile HL'IIE'K"I“IJ'.[--.IIHHEIJ:'-', cenlre i1.l:'n||'|i1.1|:ur umiversitmre de Clermont=-Ferrand 5

B le professeur Brung Bonae, centre hospitaler umversitre de Grenoble |

b, Paul Caspel, cemire hospltalier unlversitaine de Strasbourg ;

b, le professear Benrand Chevaller, hidpital Ambrose Pad, Assisiance publique-hopiaes de Paris ;

M. le professear Amodne Corol, cemire hospitalier universitaire de Lille ;

bime la docteure Julicie Daniel, direction régionale des affaires sanitaires e socindes des Pays de la Lokre |

M. Dridier Delmotte, centre hospitalier universitaine de Lille ;

B le professear Mare Delpech, Assistance publigue-hipitaus de Poris ;

M. le professcur Cloude Desnuelle, centre hospitalicr aniversitoire de MNice ;

M. Jean-Pierre Diewitte, centre hospitelier universitnire de Poitiers ;

M, Vincem Dicbolt, Fédértion hospitalitre de France ;

M, le docteur Jean Dufriche, direction générle de la sante ;

Mme o docieure Mane-Clasde Dumont, agence répionale d’hospitalisation Provence-Alpes-Cale o Azur |

Mme Domanigue Fewille, centre hospitalier Georges Magurelle, La Roche-sur-Yon ;

M, le professedr Alain Fischer, GlS-Instin des malhes ranes, Pans

M. le professeur Frédéne Galacteros, hipital Henn Maondor, Assistance publigue-hopiaus de Pans ;

bme Marse-Clasde Gaste, centre hospitalier usiversitaire de Montpellber ©

Mme b professowre Jenny Croudemond, centre hospitalier wnivessataere e Lille ;
y M. le professeor Jean-Pierre Grinfeld. bipital Necker-Enfanis malades, Assistance publigue-hbpitanx de
Hris ;

M, le docteur Jean-Paul Guyonmet, direction régionale des affaires sanitgires ¢t sociples de Longuedoc-
Raoussillon |

M. Jean-Paul Guenn, centre hospitalier universitaire de Nanles ;

B, Almin Hemaod, centre hespitabier unbversiaine de Bondesus ;
> M. le professeur Serge Herson, groupe hospilalier Lo Pitid-La Salpéiridre, Assstance publigue-bipiia di
s

Mme Frangoise Hervoir, cenive hospitalier de Saimt-Aé |

M. le professear Alain Hovnawian, centre hospitalier universitnire de Toulowse ;

M, Gilles Lounay, centre hospitelier universitoine de Momtpellier ;
p Mme In docteure Manine Le Merrer, hapital Necker-Enfants malades, Assistance publigue-hdpitaox de
aris

Mime Syivie Leuwers, centre hospilalier Saimie-Amne ;

blme Bsabelle Lesage. hidpioad Necker-Enfonts malades, Asssstance publique-bipiens de Paens

blme In professewre Anne Lienbardi-Boussie, centre hospatalier universbiaine de Limoges |

bme Genevigve Marchalon hipial Pasl Brousse, Assistance publigue-hiphaus de Pars |

blme ln docteure Sandrine Murlin, hdpital Troussean, Assistance publigue-hipitius de Paris |

bme Coleste Martino, centre hospitalier de Dignes-les-Bains |

blme MNicole Monsterlet, cenire hospitalier Broca, Assistance puhligee-hipitans de Pars ;

M. le professeur Amokd Munnich, hipital Necker-Enfants malades, Assistance publigue-hipitaux de Paris ;
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b, le professear Clande Megrier, centre hospicilier universiaine de Lyon ;

Mme la professeuse [sabelle Quént, centre hospitalier universitaire de Momipellier |

b le docteur Gilles Baule, centre hospitalicr de Roscoff ©

b. Roben Reichenm, centre hospitalier universitaine de Mantes ;

b, le professear Jean-Michel Rogpez, instinat de biologie, cemre hospitnler universitaire de Monses ;

Mme Dominique Saint Pierre, cenire hospitalier umiversitaire de Caen |

b, Fernand Suncher, Assistance publique-hipitanx de Marseille ;

M. lo professewr Jean-Morie Saudubray, hipital Necker-Enfants molades, Assistunce publique-hdpitaus de
Paris ;

M. le professear Jean Sibilia, centre hospitalier universitnire de Strashourg ©

M. le professear Jean-Loc Schomiz, centre hospitalier mmiversitnire de Nancy ;

Mme Monkgue Sorrentine, Assistince publigee-hipitous de Marseille ;

Mme Roselvne Vasseur, Institug Cune, Paris ;

M. le professeor Pieme Wolkenstein, hopita] Henr Moador, Assistance publigue-hipitoux de Paris

Art. 7. - Le dirccteur géndéral de la sanpé er be directewr de hospiealisation oo de "organisation des soins

sonl churpés, chocun en oz qui le concerne, de Nexéeation du présent arrédé, qui sera publié oy Jourmal afficiel
de la Répuhlaquee franguise

Fait & Pans, le 19 octobee 2004,
Prairre DousTe-BLazy

>> sommaire

Plan national maladies rares 2005-2008 - 33




18 novambea 2004 JOURMAL OFFICIEL DE LA REFPUBLIOUE FRANCAISE Taxmn 43 sur 110

Decrets, arrétes, circulaires

TEXTES GENERAUX

MINISTERE DE LA SANTE ET DE LA PROTECTION SOCIALE

Arrété du 19 novemnbre 2004 portant labellisation de centres de référence
pour la prise en charge des maladies rares

MO - SAVrTTansd

Par am&é du ministre de |a sanié ef de o prolection sociale en date du 19 novembre 2004, sont désignds en
gualité de cemres de référence des maladies rares labellisés pour upe durde de cing ans les centres suivants ;

Centre de rdfdrence pour fed vasculariids néerosamies
et selérodermies systdmignes

Coordonnateur : Pr Loic Guillevin, service de médecine intemne, hbpital Cochin, Assistince publigue-
hipitoux de Pars,

Centre de référemce Ll T Tew Tups
ef spmdromes des ainplospliolipldes

Coordonnatenr | Pr Jean-Charles Piette, service de médecine interne, bivpital La Pité-La Salpdriere,
Assistance publique-hdpitaux de Paris.

Cenire de rdffifrence popr les maladies cerdiagues héréditaires

Coordonnatear | Pr Philippe Charron, bépital Lo Pité-La Salpdiridére, [nstint nationnd de o sanié et de la
rechesche médicale, unité 621, Assistance publique-hipitoux de Paris.

Centre de référence pour le svrdromie e Marfon

Coordonnolenr ;. Pr Guilloume Fombean, service de cardiblogie, hopilal Ambroise Paré, Assistance publigue-
hipiisux de Paris.

Centre de réffrence mir les anomlies
i dévelnppement ebryonnaive d'ovigine géndtigue

Coordonnotear @ Pr Alsin Verloes, unité fonctionnelle de génétique clinique. FEdération de génétique, hipital
Robert Debed, Assastance publigue-hipitanx de Pans,

Cevere de rdffrence poiir les derminroses
byellevises aeguizes loviques er impmunolegiges

Coordonnatenr : Pr Jean-Clasde Roupeau. service de dermatologie. hiphial Henrl Mondos, Assistance
publique-hépitaux de Paris,

Cenire de rr:ll"l‘rﬂu'r e Iex malaclies ﬁ'anﬂf.qw:
it ERpRERAtNT Cufmiee

Coordonnutenr ; Pr Chrstine Buodemer, service de dermaloelogie, hispital Mecker-Enfants malsdes, Assstance
publigue-hdpaauz de Pars.

Cenfre de réfdrence des maladies digesives indestinales

Coordonnateurs @ Pr Olivier Goulet. Pr Jean-Pierre Cerard, service de gastro-eniérodogie, hipial Necker-
Enfants malades. Assistance publique-hdpitsux de Paris,
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Centre de rdfdrence powr les maladies inflammatoires
des vaier biliaires

Coordonnatear © Pr Rooul Powpon, service d'hépatopastroentérolegie. hdpial Sain-Aneoine, Assistance
publique-hdpitanx de Puris.

Centre de référence e lex maladies pénétiquees
de 'drphrocvte et de Ddritfropoiiae (fors dedparociode)

Coordonnatenr : Dr Brigitte Bucler-Meunier, service o' hémuologie biologique, hipitl de Bictire, Assistance
publique-hdpitanx de Pasis

Centre de réffrence commun
pour fex syndromes drépmnecyimines e

Regroupant le centre du Pr Frédéric Galacteros, service de médecine inteme, hipitnl Henri Mondor,

Assistance publique-hipitauxs de Pars et le centre du Pr Bobert Gin, service J ématologie biologigue, hopitl
Tenoa, .-’m.lil:umm pubT;'que-hﬁpi.uu de Paris,

Cenire de néfffrenice poir les porplivries

Coordonnatear ! Pr Jean-Charles Deybach, service de biochimie et gfnétique moldéculaire, hdpitl Louois
Mourier, Assistance publigue-hipitaux de Paris.

Centre de référence commn
poir les maladies kdrdditalres du mdradolisme

Regroupant be centre du Dr Guy Towati, service des maladies du métabolisme, bipital Necker-Enfants
mialades. Assistance publigee-hipitaux de Pars et le centre du Dr Héltne Ogier de Bawlny, service de
neurslogie, malsdics méaboligues, hipital Bobent Debnd, Assistance publique-hdpitaux de Paris.

Centre e référence pour fa maladie o Huntington
Coordonnatear ;. Dr Anne-Catherine Bachoud-Levi, service de neurclogie, hipitel Henri Mondor, Assistnnee
publigue-hdpitanxs de Paris,
Centre de rédfifrence powr les maladies Iysotomales
& expression peurologiqee
Coordonnateur : Dr Madia Belmatoug, service de médecine interne, hipital Beaujon, Assistance publique-
hipitaux de Pons,
Centre de référence pour les maladies reuromuscndaires
Coordonnniear : Pr Brigille Esioumed. service de nfrie, rénnimadion, rééducation neurorespiraioire, hapital
Raveond Poincaré, Assistance publigue-hipataus de Paris.
Cenrre ae réfdrence pour Tes maladies newromuiscidalres

Coordonnatenr | Pr Brung Eymand, instin de myolege, hbpial La Pied-La Salpdiridre, Asslsance pabligue-
hipitaux de Pans.

Centre de riférence pour 'hypertension pulmonaire sévére
Coordonnatear : Pr Gémld Simonness,  service de pnewmolegic. hépitn] Antoine Bléclére, Assistance
publicue-hdpitaus de Paris.
Centre de réfdrence di syrdrome o ' Ovdine
Coordonnuienr ; Dy Thi-Tuyet-Hi Trang, service de physiologie, bigaial Robert Debrd, Assistance publigue-
hipitaus e Pars.

Censre de réffrence povr fes maladies rénales Rénddinaives

Coordonnateur : Dr Rémi Salomon, service de néphrolegie et géndtigee, hbpiial Mecker-Enfanis malades,
Assistance publique-hdpitaux de Puoris.
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Cenrre de référence des maladies osfentes constimnonnelles
Coomdonnidenr ; Dr Martine Le Memer, service de génétsges médicale, hipial Necker-hipital Cochin,
Assistance publique-hdpitaus de Paris.
Centre de référence pour lex déficitd imomieniiaires hérdditaines
Coordonnoteur ; Pr Alain Fischer, service dimmunalogie, d'hémalnlogis e de rhumatologic pédintriges,
hipital Mecker-Enfunts malades, Assistance publigue-hipitsux de Pars,
Centre de référence des surditds congémitales of héréditaires

Coordoanatear @ Pr Sondrine Marlin, anitd de génétque médicale, hipital Troussean, Assistonee publigoe-
hipitaux de Paris,

Centre de rffifrence des newrofibromatoeses

Coordonnatenr : Pr Plerre Wolkensisin, sesvice de desmatobsgie, hipital Henrd Moador, Assstance publique-
hipitaus de Pans,

Centre de pdffrence des anomalies di ddveloppemens embrvonnaire o 'origine péndiigue
Coordonnatenr ;. Pr Didier  Lacombe, service de génétique médicale, centre hospitalier universitaire de
Bordeaux.
Centre de péférence ponr des malodies orphelines pulmonaines
& Coordonnntenr @ Pr Jean-Frangois Cordier, service de prenmalogie, hipital Lovis Pradel, hospices civils de
yom,
Centre oe réﬁreru'r: der mobkrdics hérddiiairey rénofer
el du amdtelrolizoe
Coordonnotenr ; Pr Piere Cochat, Dr Mathalie Guffon, déparement de pédiatrie, hipital Edouard Herrios,
hospices civils de Lyon,
Centre e réfévence pour fn malndie de Rendu Oxler
Coordonnatear : Pr Henn Plaschu, service de géndigque clinigue, hitel-Dicn, hospices civils de Lyon

Cerfre de réfdrence des maladies mdtabaligaes de enfant
Cosmdonnatenr : Dr Brigatte Chabrol, service de nearobogie pédiatngiee. hopital de La Timone, Assstance
publique-hdgatanx de Marseille.

Centre de rédféfrence pour les maladies neanromreilcies of pour fa sclérese ladrale amiyesropligue regroapors
le centre du Pr Clawde Desnuelle, service de nenralogle, centre hospiralier universifaire de Nice er le centre
i Pr Jean Porget

Service de peurologie, hdpital de La Timone, Assistance publique-hdgitaux de Marseille.

Centre de rdffrence ponr les affections sensorielles péndtigues
Coordonnuieur : D Christian Hamel, service d"ORL B et 8 ophialmologie, cenre hospitalier aniversituine de
Monmpeller.
Cenfre de référence pour les trowbles du rythme cardiague
d'origine géndtigue
Coorlonnenr ; Pr Hered Le Marec, service de candiodogie, centre hospitalier universitiire dee Manles,

Cenire de mifdrence ponr lex afections ophtalmodogigues géndtigues

Coordonnateur ;. Pr Hébene Dollfus, service de pénétique médicale. géndtique ophlalmique, centre hospitalice
universitaire de Strashourg.
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Cenre de rédftrence du spndrome de Prodes- Wil

Coomlonnisesr ;. Pr Maithé  Tavber, dépuriement de iptrie, hopital des enfanis, centre inlier
universitaine de Touwlouse. pési g -
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Décrets, arrétés, circulaires

TEXTES GENERAUX

MINISTERE DE LA SANTE ET DES SOLIDARITES

Arraté du B octobre 2005 portant labellisation de centres de référence
pour une maladie rare ou un groupe de maladies rares

WOA | SANHOSIFTORA

Par arrété du minisire de In santé er des solidacités en date du 6 octobre 2005, som désignés en qualité de
centres de rtférence des malsdies rases labellis& pour une dunfe de cisg ans les centres suivants @

Certre de réfévence des amyloses d'origine inflommaroine
ef de e fidvre méditerrandemne fmmilinle

Coordonnatear @ Pr Gilles Grateaw, service de médecine interne, hipital Tenon, Assistance publique-hdpitaux
de Paris.

Cemtre de réfErence des aibeintes vascwlaires de T solérodermie
Coordonnatear @ Pr Eric Hochulla, service de médecine interne, cenine hospitalier universifaire de Lille.

Centre de nfffrence des anomalies dw développrement embrvonnaire d'origine péndtigue
Cooedonnasear @ Pr Svivie Odent, déparement médecine de 'enfann et de Madobescenn (Unité de pénétique
miédicale), centre hospitalier universitaire de Rennes.
Cendre de nfférence des anomalies dw dévelappement embvvonnaire o origine péndtique
Coordonmatear ¢ Pr Peerne Sardo. géoftique des maladies de Penfant et de Padulte. centre hospitalics
universitaire de Montpellier.
Centre de véférence des anomalies dw diveleppement eonbrvonnaive d'origine géndtigue
Coordonnateur @ Pr Sylvie Manoovrier-Hanw, géndtique clinigee. hipital Jeanne de Flandre, centre hospitalies
universitaire de Lille.
Centre de référence des sdromes dysorpiigues rares avec refard menial
Coordonnasear @ Pr Micole Philip, déparemeni de géndtique médicale, hbbpital La Timone. Assistance
publicue-hdpitanz de Marseille.
Cendre de riférence dex deficiences meniales lides
au eferonneinme X & du qurdrome de X fragile
4 E‘fﬂrdunnal:nr: Pr Vincent des Portes, service de neurslogie pédiatrigue, hivpito] Debronsse, hospices civils
¢ Ly
Cenlre de rdfdretice des smaladies reres de la peau

Regroupant ke centre du Pr Alsin Taieb, service de demmutologie B, centre hospitalier universitaine de
Bordeaus el le centre du Pr Alain Hovoamian, services de généngue médicale et de dermatologee, centre
hospitalier wniversioire de Toubouse,

Coordonnntear © Pr Alnin Taieh.

Centre de rédférence des soladies befleases auto-Grmueies

Coordonnotear © Pr Pascal Joly, clinigque dermatologique. cemtre hospitalier universitoire de Rouen,
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Centre de réffrence des maladies endecriniennes rares de la croissance
Coomdonnatenr ; Pr Julanne Leger, service dendocrinobogie pédintngue, hipital Robert Debed, Assistunce
publique-hdpitaux de Paris
Centre de référence des ovlpdies rares de Jo surrénale
Coordonnateur & Pr Jénbme Berthera, service d'endocrmaeldogie e des maladies méaboliques, hipieal Cochin,
Assistance publique-hdpitaux de Paris.
Centre de référence des avrésies des voien Bilinires de | enfant
Coordonnatenr : Pr Emmanwel Jacquemin, service de pédiatrie, hépatlogie, pastro-cntérologie, hdpical
Bictre, Assistance puablique-hdpitaus de Puris.
Centre de réféfrence des malodies vascalelres dic fole de adulie
Coordonnatear @ Pr Dominigee Valla, service d'hépatolegie. hipital Beaujon. Assistonce poblique-hidpitaux
de Faris.,
Centre de rdffrence des toombopathids constitutionnelles
Coordonnutear © Dr Paguitn Munden. service d hémobiobopie, centre hospitalier universitnire de Bordeausx.
Cenrre de référence dex aplastes médullaires
corstiturionnelles rares
Coowdonmtenr ; Pr Gérnd Socie, service d'hématofogie et de greffes de moelke ossense, hipital Saint-Lois,
Assistance publique-hdpitaus de Paris.
Cemtre de wéference des cviopénies aufo-immameys de | adilie
Coordonnateur ; Pr Berrand Godenu, service de médecine imerne, hipital Mondor, Assistance publigue-
hiipitaux de Paris.
Centre de référence pour lo maladie de Wilson
Coordennateur : Dr France Weimant, service de pewrologie, hipital Lanboisiére, Assistance publique-
hipitaux de Paris.
Centre de ndfdrence des moaladies mitochondnales
Coordonnateur ;: Pr Amold Munnich, service de pénétigue médicale, hipitnl Necker-Enfants malades,
Assistunce publique-hipitiux de Paris,
Cemtre de rdfdrence des maladles hérédiimires
da prdtalodinme hépatique
Coordonnatenr : Pr Philippe Labrune, service de pédintne, hopitnl Antoime-Béckire, Assidance publigue-
hipitaus de Paris.
Centre ae Héffrence des maladics hérégitoires au mitebelizme

Cooedonnateur : Dr Dnes Dobbalaere, chimgue de patree {gastre-entéroboge, hépasodogie e nuintion),
hépital Jeanme-de-Flandre, centre hospitalics u:lqwerﬂila]ﬁ Lilke.

Centre de référence dex lencodystrophics

Regroupant le cenre du Pr Ouile Boespflug-Tanguy, service de péndtigue médicale, Hoeel-Dieu, centre
hospitalier universitpire de Clermoni-Ferrund, et le centre du Pr Potrick Aubourg, service dendocrinologie
péchintrique, hipitnl Saimi-Vincenl-de-Paol, Assistonce poblique-hipitaus de Paris,

Coordonnaseur @ Pr Odile Boespflug-Tanguy.

Cemire de réffrence des maladies vasculaires rores
du ryziéme nervens central et de fo réline

Coordonnatear ;. Pr Hugues Chobriat, service de neurclogie, hivpital Lanbodsiére, Assistance publique-
hilpitaux de Paris.
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Centre e référence des maladies menrogéndiigues
Coordonnatenr : Pr Alexis Brice, déparement de pénétique, cytogéndtique et embryologie, hipital Pitié-
Salpétriére, Assistance publiqoe-hdpitnux de Paris.
Centre de réfifrence oes épilepaies nares

Regrouw le centre du Pr Ollveer Dulse, maladies du méabolisme, pédiatre, nesmbegle, dinbéologe,

i gie, hbpitnl Necker-Enfants malades, Assistance publigue-bdpitaox  de Paris, et le centre du

Pr Michel Buuloe, service de meamobegie 1. hipital Pitié-Salpériere. Assistance publique-hopitaux de Paris.
Coontonnnteur : Pr Ofivier Dulac.

Centre de référence de o solfroze latdrale amyotraphique
Coordonnatear ©: Pr Vincent Meininger, fdération de peurobegie, groope hospitalier  Pitié-Salpéiritre,
Assistence poblique-hdpitaux de Paris.
Cenire de réffrence des newropathies amviofdes familiales
Coordonnateur @ Pr Dovid Adsms, service de neurclogle, bbpial Biedwe, Assistnce publique-léguiaux de
Paris.
Cerrre de rédfdrence des molodies neiropdndigues
Coondonnutenr : Pr Dominigue Boonean, service de pénétique, centre hospatabier universatire " Angers.

Centre de référence dey canplopathies museulaines
Coordonnatear © Pr Bertrand Fondaine, fédération de neumologie, hopital La Pitgé-La Salpdiridre, Assistunce
publique-hdpitaus de Paris.
Centre de réfdrence des moladies newromisoilaires
Coordonnatear @ Pr Anded Thevenon, clinkgue de réédocation, de réadaptation et de soins de suites, hdgital
Pierre Swynghedwow, centre hospitalier universitnire de Lille,
Cenrre de réffrence ai Efratecome
Regrouwpant le centre du Pr Joseph Colin, service d'ophtaliselogie, centre bospitnlber unbversitalre de
Bordeaux et ke cenire du Pr Frangois Muolecaze, service d'ophialmalogie, centre bospitalier universitaire de
Toulouze,
Coordonnateur : Pr Joseph Colin,

Centre de référence des dvstropliles réiinlennes hédrdditalres
Cossrdonmutenr ; Pr José Alaim Sahel, service d ophialmologse, centre hospatalier nationnl dophialmologie des
Chnze-Yings,
Cenpre de réfdrence des maladies rénales rares

Dr Frangois Bouis=s, département médico-chimurgicn] pédiatrique, et Pr Dominiguee Chaovean, service de
néphrodogie, centre hospatalier upiversitaire de Toulouse.

Coordonnatear @ Pr Dominigue Chawwveno,

Cennre e pdffrence dex hypersomies rares

2 Coordonnateur : Dr Damien Leger, untenne de physiologie, Howel-Dwew, Assistince publigue-hipitanx de
i,
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Diéerets, arrétés, circolaires
Megures nominatives

Ministére de la santé et des solidarités

Arrété portant nomination an
Comité de suivi du plan national maladies rares

Le minisire de la sanié i des solidarités,
Vu ["article 32 de Ia loi n® 2004-806 du 9 aodt 2004 relative & la politique de santé publigue ;

Vu le décret n® 0-437 du 28 mai 199 fixant les modalités de réglement des frais occasionnés par les
déplacements des persomnels civils sur e territoire métropolitain de fa France lorsqu'ils sont & la
charge des budgets de I'Etat, des éablissements publics nationsux a caractére administratif et de
certains organismes subventionnés ;

Vu le plan nationzl maladies rares 2005 - 2008 annoncé le 20 novembre 2004,

Arrdte |

Article 1
Pour In mise en @uvre du plan national maladies rares 2005 - 2008, il est créé un comité gui a pour
mission de réaliser un suivi de la mise en cuvre des différentes mesures prévuees dans ce plan.

Article 2
Sont nommeés pour une durée de trois ans, en qualité de membres du comité de suivi :

I/ Au tiire des spécialistes des muladies rares ;

Professeur Jean-Frangois CORDIER, centre de référence pour les maladies orphelines pulmonaires,
hipital Louis Pradel, Hospices civils de Lyon,
- Professeur Alain FISCHER, centre de référence pour les déficits immunitaires héréditaires,
hdpital Necker-Enfunis malades, Assistance publique-Hbpitaux de Paris,
- Professeur Didier LACOMBE, centre de référence des anomalies du développement embryonnaire
d’ongine génétique, centre hospitalier universifaire de Bordeaux,
= Professeur Jean POUGET, centre de référence pour les maladies neuromusculaires e pour
In sclérose latérale amvotrophigue, hipital La Timone, Assistance publique-Hopitaux de Marseille,
- Docteur Ségoléne AYME, Institut national de 1a santé et de la recherche médicale, Orphanet, Paris.
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2/ Le président du Comité national consultatif de labellisation, Pr Marc BRODIN, chefl du service de
santé publique, hdpital Robert-Debreé, Assistance Publique-Hopitaux de Paris,

3 Autitre des professionnels de santé

Le président de la Fédération hospitaliére de France ou son représentant,

Le président de 1a Conférence des directeurs de centre hospitalicr universitaire ou som représentant,
Le président de la Conférence des directeurs de centre hospitalier ou son représentant,

Le président de la Conférence des présidents de commission médicale d"éablissement

de centre hospitalier universitaire ou son représentant,

Le président de la Conférence des présidents de commission médicale d”établissement

de centre hospitalier ou son représentant,

- Le président de la Conférence des doyens des facultés de médecine ou son représentant,

- Le président de la fédération des Unions régionales des médecins libéraux ou son représentant,
- Le président de la Société frangaise de médecine inteme ou son représentant,

Le président de la Société frangaise de pédiatrie ou son représentant.

4 Au titre des associations de malades ;

Le président de 1" Alliance maladies rares ou son repreésentant,
= Le président de la Fédération des maladies orphelines ou son représentant,
- Le président de |" Association frangaise contre les myopathies ou son représentant,
Le président d”Eurordis ou son représentant.

50 AL titre des institutions !

Le directeur de 1I"Union nationale des caisses d’assurance maladie ou son représentant,
Le directeur de la Caisse nationale d’assurance maladies des iravailleurs salariés

Ou 500N représentant,

Le directeur de la Fédération nationale des mutualités frangaises ou son représentant,
Le directeur de la Conférence des directeurs d'agences régionales d’hospitalisation

Ou 20m représentant,

Le directeur de la Conférence des directeurs régionaux des affaires sanitaires et sociales
04 50N représentant,

Le délégué interministériel pour les personnes handicapdes ou son représentant,

Le directeur de la Haute autorité de santé ou son représentant,

Un représentant du Ministére de la recherche.

6 A titre de 1" Admimistration :

- Le directeur de I"hospitalisation et de |'organisation des soins (DHOS) ou son représentant,
- Le directeur général de la santé (IDG5) ou son représentant,

Le directeur général de I"action sociale {DXGAS) ou son représentant,

Le directeur de la sécurité gociale (DSS) ou 2on reprézentant,
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Article 3
La présidence et le secrétariat de ce comité sont assurés en altermance par le directeor de
I"hospitalisation et de IMorganisation des soins et par le directeur général de la sanié.

Article 4
Le directeur de 1"hospitalisation & de "organisation des soins & le direcieur géndral de la sanié soni
chargés de Pexdécution du présent arrété, qui sera publié au Jewrnal officie! de la Républigue frangaise.

Fait & Paris, e 11 octobre 2005

Xavier BERTRAND
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PHRC 2004 :
projets « Maladies rares » retenus et financés

DRC Etablissement Investigateur

hospitalier principal

Evaluation des méthodes de dépistage du paragangliome héréditaire

ANGERS CHU Angers ROHMER ) S T
chez les sujets prédisposés génétiquement

BONNEAU Essai multicentrique de traitement de la Maladie de Huntington

ANGERS CHU Angers centl
par la cystéamine

Effet des acides gras poly-insaturés a longue chaine n-3 sur le stress

BREST CHU Brest DELARUE turs
oxydant au cours de la mucoviscidose
Hopitaux Etude des effets de la molécule Bi-001 sur le déficit moteur de la maladie
. MICALEFF-ROLL
MARSEILLE g 1q Timone de Charcot-Marie-Tooth 1A

Laboratoire
de Génétique
MONT- Moléculaire - CLAUSTRES Epidémiologie moléculaire du syndrome de Usher en France :
PELLIER Hopital A. outils génétiques et informatiques
de Villeneuve -

CHU Montpellier

NICE CHU Nice FONTAINE/ Evaluation de effet de la stimulation électrique chronique de I’hypothalamus
LANTERI-MINET inféro-postérieur au cours de l’algie vasculaire chronique de la face

PARIS AP-HP Cochin GUILLEVIN Traitement des vascularités nécrosantes du sujet de plus de 75 ans

AP-HP Traitement de la maladie de Huntington par allogreffe intrastriatale

. BACHOUD - LEVI
PARIS Henri Mondor de neurones feetaux ; extension de I’étude MIG-HD (eMIG-HD)
PARIS ‘ .,AP-HF - CARPENTIER Immunothérapie des glioblastomes en récidive par CpG-ODN.
Pitié-Salpétriere Protocole de phase I
AP-HP Caractérisation de facteurs génétiques pronostiques
- S KOMAJDA

PARIS Pitié-Salpétriere dans la cardiomyopathie dilatée

AP-HP Necker - Traitement du déficit immunitaire combiné sévere lié a '’X
PARIS Enfants malades CAVAZZANA - CALVO  (déficit en gama-c) par le transfert ex-vivo du géne gama-c
dans les cellules médullaires CD34+ autologues

AP-HP Protocole LCH-AT1 : étude internationale portant sur [’hitiocytose
PARIS . . TAZI ; .
Saint-Louis Langerhansienne pulmonaire de l'adulte
STRAS- CHU Syndrome de Bardet-Biedl : manifestations cliniques de I’adulte
DOLLFUS A A o e
BOURG Strasbourg et épidémiologie génétique
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Etablissement

DRC

hospitalier

PHRC 2005 :
projets « Maladies rares » retenus et financés

Investigateur

principal

CHU Cohorte prospective nationale de suivi des enfants atteints d’anémie
PEREL
BORDEAUX Bordeaux hémolytique auto-immune ou de syndrome d’Evans
CLERMONT- CHU Leucodystrophies liées a des mutations PLP :

FERRAND Clermont-Ferrand

BOESPLUG-TANGUY

outils d’évaluation de la myélinisation et de la souffrance axonale

Efficacité du minoxidil chez les enfants atteints du syndrome

HCL GUEYFFIER
LYoN de Williams et Beuren : un essai clinique randomisé
ATERO : validation et analyse de la réponse a I’Acide Tranexamique
LYON HCL PLAUCHU sur les Epistaxis de la maladie de Rendu Osler (maladie vasculaire rare
d’origine génétique). Effets bénéfiques ou iatrogenes ?
APM Caractérisation et explorations cliniques, génomiques et fonctionnelles
MARSEILLE La Timone LEVY des laminopathies systémiques : vers lidentification de syndromes
candidats et la mise en place d’essais thérapeutiques
MARSEILLE ‘ APM . GROB Evaluation qe la qua.llte de vie au ’cours’des mqlthes rares
Sainte-Marguerite dermatologiques : mise en place d’une étude clinique protocolisée
MONT- Comparaison de la corticothérapie locale seule prolongée
CHU Montpellier DEREURE et de la corticothérapie locale associée au méthotréxate
PELLIER . S
dans le traitement de la pemphigoide bulleuse
Evaluation de lintérét d’un traitement par quinidine
NANTES CHU Nantes LE MAREC pour la prise en charge des patients atteints d'un syndrome de Brugada
a risque rythmique élevé et implantés d’un défibrillateur
PARIS AP-HP, ‘ VEYRADIER Facteurs pronostiques dépem’ia.nt d’ADAMTS 13 dans le purpura
Antoine Béclére thrombotique thrombocytopénique de ’adulte et de 'enfant
AP-HP Etude des caractéristiques, de la prévalence et du pronostic de ’HTAP
. s SIMONNEAU ?
PARIS Antoine Béclére au cours de la drépanocytose (étude ETENDARD)
AP-HP Malades a risque d'évolutivité au cours de la neurofibromatose 1 :
PARIS B WOLKENSTEIN étude comparative phénotypique, génotypique et protéomique
Henri Mondor ;
au sein d'une cohorte
AP-HP Caractérisation des anomalies des transcrits identifiées dans les lymphocytes T
PARIS . SAHALI ) . . . o . 5
Henri Mondor de patients atteints d’un syndrome néphrotique idiopathique a rechutes
PARIS AP-HP ROUJEAU /i\njléliorc.ltion de.la prise en charge des malades atteints de nécrolyse
Henri Mondor épidermique toxique
PARIS AP-HP Necker - SALOMON Caractérisation et analyse de ['évolution a long terme des atteintes rénales

Enfants malades

et extra-rénales au cours de la néphronophtise
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Etablissement Investigateur

hospitalier principal
PARIS AP-HP AGID Traitement de la maladie de Gilles de la Tourette par stimulation bilatérale
Pitié-Salpétriere a haute fréquence de la partie antérieure du globus pallidus interne
AP-HP Etude de la réduction des poussées de lupus érythémateux systémique
PARIS COSTEDOAT par adaptation de la posologie de ['hydroxychloroquine a sa concentration

Pitié-Salpétriere S - ; . .
sanguine. Etude randomisée multicentrique nationale

Etude de I’activation microgliale chez des patients présentant
AP-HP une sclérose latérale amyotrophique. Recherche de la dose inhibitrice

PARIS Pitié-Salpétriere BENSIMON optimale de minocycline. Etude monocentrique, randomisée,
en double aveugle vs placebo de 3 doses de minocycline
PARIS AP-HP HAINQUE Etude génétique de la dysplasie ventriculaire droite arythmogeéne
Pitié-Salpétriere
AP-HP Evaluation de leffet épargneur de prednisome par des cures mensuelles
PARIS Raymond Poincaré SHARSHAR d’lmmunoglobulmes intraveineuses chez les patients myasthéniques traités
par prednisone-azathioprine
AP-HP Registre national du syndrgme hémquthue et }Lrémique’atgpique )
PARIS : LOIRAT de ’enfant : analyse des génes candidats, corrélations génotype-phénotype
Robert Debré .
et facteurs pronostiques
AP-HP Essai randomisé multicentrique comparant « [’association acide
PARIS . : POUPON ursodésoxycholique + budésonide » a « acide ursodésoxycholique + placebo »
Saint-Antoine : . T R
dans le traitement de la cirrhose biliaire primitive
PARIS AP-HP . OKSENHENDLER ¢ Def-l » : Etude des déﬂcifs @mmunitaires primitifs
Saint-Louis avec hypogammaglobulinémie chez I’adulte
PARIS AP-HP . SOCIE Evaluation' des méthodes de diagnostic et de pronostic de la maladie
Saint-Louis de Fanconi
STRAS- - L p .
BOURG CHU Strasbourg DOLLFUS Etude clinique et moléculaire du syndrome de Cockayne
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