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Les maladies rares en chiffre…
 <5/10’000 ou < 1/2000 
 «Maladie chronique, invalidante, pouvant mettre en jeu 

le pronostic vital et qui nécessite des efforts combinés 
pour la prise en charge»

 7000 – 8000 maladies
 80% origine génétique
 Concerne 6% - 8% de la population, soit 500’000 

personnes en Suisse
 50% se déclarent à l’âge pédiatrique
 95% des MR n’ont pas de traitement agréé
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Les maladies rares: caractéristiques
→ Manque d’information 
 errance diagnostique 
 insuffisance de traitements et manque d’espoir de 

guérison 
 insuffisance de recherche scientifique 
 inadéquation de la prise en charge 
 insécurité juridique du remboursement et errance 

administrative 
 isolement psycho–social (difficultés d’intégration 

scolaire et professionnelle)
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Etat de développement dans 
EU28 des plans maladies 

rares 
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Contenu des plans
Les 19 plans adoptés à ce jour sont hétérogènes:
 Certains sont des stratégies à transformer en futurs plans 

(pas d’actions concrètes définies)
 Certains n’ont pas de budget dédié aux actions prévues

Priorités identifiées dans ces plans
1. Labellisation des centres d’expertise MR
2. Codage de patients avec MR - Orphacodes
3. Collecte d’information sur les patients MR – Banques de 

données/registres
4. Accès à l’information concernant MR - Soutien de l’équipe 

national Orphanet



www.orpha.net

Centres de référence: 
les recommandations EUCERD (2011)
 Volume activité
 Approche multidisciplinaire incluant la transition pédiatrie 

– adulte et la prise en charge psychosociale
 Plateforme technologique
 Recherche
 Publications
 Travail en réseau national/international
 Collaboration avec associations patients
 Participation aux essais cliniques
 Registres/databases
 Enseignement/Formation
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«Les réseaux européens de 
référence offrent la 
structure facilitant la 
capacité d'un médecin à 
accéder aux connaissances 
par-delà les frontières».



www.orpha.netwww.orphanet.ch

Et la Suisse?
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Historique politique
 23.11.2010 – Arrêt du Tribunal Fédéral sur le Myozyme

«Une limite de coûts de 100 000 francs pour les 
thérapies médicales?»

 16.12.2010 - Postulat Humbel
«Une stratégie nationale pour améliorer la 
situation médicale des personnes souffrant de 
maladies rares»

 23.12.2011 - Postulat Pfister
« Commission pour les cas extrêmes en matière de 
santé » 
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«Assurer un suivi médical de qualité dans
toute la Suisse pour les patients concernés»

15 octobre 2014
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Méthodologie consultative
Problèmes identifiés

 Etablissement , annonce et remboursement du 
diagnostic

 Accès aux thérapies et à leur remboursement

 Soutien proche - aidants

 Accès à la recherche
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OFSP mandaté par le CF pour la mise en œuvre du concept d’ici fin 2017

4 projets
7 objectifs
19 mesures
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Mise en œuvre – Acteurs impliqués
 Office fédéral de la santé publique (OFSP)
 Office fédéral de la statistique (OFS)
 Office fédéral des assurances sociales (OFAS)
 Fond National Suisse (FNS)
 Conférence suisse des directrices et directeurs cantonaux de la 

santé (CDS)
 Centres de référence
 Académie Suisse des Sciences Médicales (ASSM)
 FMH
 Secrétariat d’Etat à la formation, à la recherche et à l’innovation 

(SEFRI)
 Groupe des 15 (G15),
 Société Suisse de Génétique Médicale (SGMG)
 ProRaris 
 Médecins-conseil
 Assureurs
 Industrie pharmaceutique
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Concept national des maladies rares
Les objectifs
 Poser un diagnostic en temps utile 
 Assurer une prise en charge thérapeutique de qualité, toutes prestations 

prises en charge par les assurances sociales 
 soutenir et coordonner le parcours du patient dans ses démarches 

médicales, paramédicales, administratives, assécurologiques, d’insertion 
scolaire ou professionnelle 

 Établir des registres, collecter tous les éléments en vue d’obtenir des 
données épidémiologiques 

 Assurer un soutien psychosocial aux patients et à leurs proches, soutenir 
les associations 

 Soutenir la recherche et une participation active de la Suisse aux projets 
internationaux 

 Assurer la formation, formation continue de professionnels 
Le but 
 le poids de la maladie, « burden of disease», est réduit après la prise en 

charge
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A. la maladie en question exige un niveau élevé de connaissances et d'expériences 
spécifiques ;

B. du fait de la faible prévalence, les cas doivent être regroupés pour garantir une 
prise en charge adéquate ;

C. la prévention, le diagnostic et le traitement requièrent des techniques, 
technologies et procédures extrêmement pointues.

Centres de référence
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 Expertise
 Prestations de soins (approche multidisciplinaire)
 Travail en réseau national/international
 Enseignement et formation continue
 Guidelines
 Recherche/ Publications
 Registre national
 Collaborations avec associations de patients

Centres de référence: missions
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Codage des maladies rares
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• Elaboration et mise en œuvre 
des processus de 
remboursement standard 

• Adoption de recommandations 
concernant la prise en charge 
des analyses génétiques

• Actualisation de la liste des 
infirmités congénitales

• Révision de la liste des 
médicaments en matière de 
maladies congénitales (LMIC)

Prestations LaMal et AI
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Que demande ProRaris pour un accès 
équitable au remboursement?

• Une adaptation des critères EAE aux maladies rares 
• Une formation information sur les maladies rares pour tous 

les assureurs 
• Le cas échéant un soutien pour un traitement à l’étranger 
• La prise en charge systématique des tests génétiques en tant 

que droit au diagnostic ou non diagnostic 
• La prise en charge des tests génétiques pour les proches en 

tant que mesure préventive de santé publique 
• La dénonciation publique de la position adoptée par certaines 

caisses de ne plus rembourser des traitements inscrits sur la 
LS
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 Mise à disposition de manière pérenne de plateforme 
d’informations pour les professionnels de santé, les 
patients et leur proches.

 Attribution de financements aux organisations de 
patients, celles-ci récoltent et diffusent l’information 
utile pour les patients, leurs proches et 
accessoirement aux professionnels de la santé

 Améliorer l’accès à l’information pour les 
professionnels de la santé afin qu’ils soient en mesure 
de poser un diagnostic en temps utiles

 Elaborer des outils de dissémination adaptées au 
public cible.

Accès et partage de l’information
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 Améliorer la formation et le transfert de 
compétences des professionnels de santé par le 
biais des universités et des centres de référence.

Formation
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• Mise en place d’un registre national
• Assurer une coordination au niveau national et 

international avec les autres acteurs concernés (OMS ICD 
11, registres EU)

• Améliorer le soutien du FNS dans le domaine des MR
• Promouvoir la participation internationale de la Suisse de 

manière active et ciblée aux efforts de recherche pour 
mieux connaître l’épidémiologie et améliorer les méthodes 
diagnostiques et thérapeutiques.

• Permettre aux patients suisses d’être informés des études 
en cours.

• Favoriser l’accès des patients aux études internationales 

Registres et recherche



www.orpha.netwww.orphanet.ch

 Définir les mesures adéquates pour soutenir et décharger les 
personnes qui prennent soin d’un proche

 Soutenir Les organisations de patients afin qu’elles puissent 
promouvoir l’entraide entre personnes concernés.

Coordinateurs (cantons et hôpitaux)

 Les patients et leur proches savent vers qui se tourner et sont aiguillés 
vers les services compétents

 Identifier les coordinateurs dans les cantons, les former les 
coordinateurs et évaluer leur performance

Soutien aux patients et aux proches 
aidants
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Merci…

www.orphanet.ch
loredana.damatosizonenko@orphanet.ch
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Portail romand d’information sur 
les maladies rares  

Anne Murphy, conseillère en génétique – HUG
- 22 mars 2016 -



• Initiative conjointe CHUV – HUG

• Partenariat avec Orphanet 

• Recensement des consultations spécialisées dans 
les deux institutions (2011 – 2012)

Historique



• Février 2013: mise en ligne du site internet 
www.infomaladiesrares.ch

• Février 2014: mise en service de la Helpline
0848 314 372

• Février 2015: refonte du site internet 

• Juin 2015: ouverture des compte Facebook et Twitter

Historique

http://www.infomaladiesrares.ch/


Objectifs 

• Créer une plateforme romande d’information sur 
les maladies rares 

• Faciliter l’accès aux consultations et aux 
professionnels spécialisées en Suisse romande en 
augmentant leur visibilité

• Identifier les besoins des patients pour améliorer 
leur prise en charge 



Organisation

Dr Loredana D’Amato Sizonenko

Mme Anne Murphy

Dr Frédéric Barbey

Mme Alessandra Strom

Médecins coordinateurs

Comité de pilotage VD - GE

Chargées d’écoute et 
d’information



Fonctionnement de la Helpline 

• Ligne téléphonique accessible du lundi au jeudi
• Boîte email accessible en tout temps
• Deux chargées d’écoute et d’information en 

alternance 
• Mise en commun des informations 
• Confidentialité
• Echanges réguliers entre les chargées d’écoute
• Supervision par les coordinateurs médicaux
• Membre du réseau européen des Helplines

maladies rares



Deux ans après?

Quel bilan pour la Helpline?
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2014 versus 2015 



Quelques chiffres… 

• 204 demandes en provenance de Suisse et 33 de 
l’étranger

• ♀ : 169    ♂ : 68 
• 208 demandes initiales & 29 suivis
• 5 nouveau-nés; 38 enfants; 9 adolescents & 185 

adultes
• 180 maladies avec code ORPHA; 16 maladies non 

rares & 18 sans diagnostic; 7 en cours d’investigation
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Classification par type de maladies 



Fonctionnement du site Internet 

• Mise à jour des 
consultations

• Recensement de 
nouvelles consultations

• Identification des 
ressources locales

• Mise à jour des 
actualités



Répertoire des consultations CHUV - HUG



Recherche d’une maladie par 

mot-clé →



Fiche informative tout public sur 

la maladie →

(source: encyclopédie Orphanet)



Liste des consultations 

(CHUV/HUG) avec accès 

direct aux sites internet →



Accès direct aux sites internet 

des ressources ou autres 

documents utiles →

Liste des ressources utiles 

(GE et VD) 

classées par catégories→



Autre exemple de 

recherche par maladie →



Informations sur 

les événements et 

les actualités en 

Suisse →



Merci de votre attention
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