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Concept national maladies rares
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1 Introduction

Le Conseil fédéral a été chargé d'élaborer, en collaboration avec les organisations
concernées, les spécialistes et les cantons, une stratégie nationale visant les maladies rares
(ou maladies orphelines)’. Il s’est déclaré disposé a envisager des mesures dans le domaine
des maladies rares et a remettre un rapport a ce propos, avec l'aide des acteurs concernés.
Il a reconnu qu’un besoin d’action et d’amélioration subsistait dans certains domaines et
était, en ce sens, d’accord d’accepter le postulat.

Le présent concept s’inscrit dans la stratégie politique «Santé 2020», adoptée en 2013 par le
Conseil fédéral. Ceci, par le biais de la promotion d’'une offre de soins moderne et de la
promotion de la qualité des prestations et des soins.

2 Contexte

21 Postulats politiques
Le concept national maladies rares a été rédigé en réponse a deux postulats déposés au

Conseil national respectivement en 2010 et en 2011 (10.4055 Ruth Humbel et 11.4025
Gerhard Pfister).

Le postulat 10.4055 « Une stratégie nationale pour améliorer la situation médicale des
personnes souffrant de maladies rares » charge le Conseil fédéral d'élaborer, en
collaboration avec les organisations concernées, les spécialistes et les cantons, une
stratégie nationale visant les maladies rares, avec pour objectif de s'assurer que les patients
touchés par une maladie rare pourront bénéficier d'un suivi médical de qualité dans toute la
Suisse. Cela suppose que le diagnostic soit posé a un stade précoce de la maladie, que le
traitement soit adéquat et que les patients jouissent d’une égalité de traitement dans I'acces
a des médicaments et a une thérapie dont I'efficacité a été prouvée. Une bonne coordination
entre les spécialistes, I'utilisation des techniques de l'information et de la communication a
des fins de transmission du savoir et la collaboration des autorités compétentes a I'échelle
fédérale et internationale en constituent les conditions nécessaires. Ce postulat a été
transmis le 18 mars 2011.

Le postulat 11.4025 « Commission pour les cas extrémes en matiére de santé » charge le
Conseil fédéral d'examiner la possibilité de créer une commission statuant sur les cas
extrémes en matiére de santé, comme celle qui existe déja dans le domaine de la migration
pour les cas de rigueur. Concrétement, cette commission devra traiter les cas litigieux dans
lesquels on tente de déterminer si les colits élevés de certaines maladies rares sont a la
charge des assureurs. Elle pourrait étre composée de représentants des assureurs, de
médecins, d'éthiciens et de psychologues. Ce postulat a été transmis le 23 décembre 2011.

2.2 Méthodologie

Le présent concept maladies rares repose sur une méthodologie consultative. Cette
approche a permis d'impliquer les acteurs concernés dans I'analyse des problémes (chapitre
3) et la définition des objectifs (chapitre 4) et des mesures (chapitre 5). Plus précisément,
deux tables rondes ont eu lieu en 2011 et 2012, dont I'objectif était de garantir une vue
d'ensemble des enjeux liés a la thématique des maladies rares, avec les acteurs concernés.
S’en sont suivi quatre ateliers en 2013 et 2014, auxquels les différents acteurs concernés ont
€également été conviés. Lors du premier atelier, une analyse approfondie du probléme a été
présentée. Les deux ateliers suivants se sont consacrés a ['élaboration des objectifs.

! Cf. le chapitre 2.1 pour de plus amples informations.
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Finalement, un quatriéme atelier a été organisé en vue de définir les mesures.

Dans le processus d’élaboration de ce concept national, la participation des acteurs
concernés fut essentielle afin de garantir une approche holistique face a une thématique
multidisciplinaire. Leur réle était de contribuer a la réflexion et de valider les travaux.

Un accent particulier a été mis sur la participation des patients afin de mieux comprendre les
enjeux et les problémes auxquels ils doivent faire face et de définir des mesures répondant
d'une facon appropriée a leurs besoins.

Vu la diversité des maladies, les travaux se sont aussi appuyés sur une étude pilote menée
auprés de patients et de leurs proches ainsi que d’autres acteurs pour mieux cerner les
difficultés auxquelles les personnes concernées doivent faire face (voir point 3.1).

En paralléle, 'Académie suisse des sciences médicales (ASSM) a élaboré une définition de
la notion de « maladies rares » pour la Suisse. De plus, une synthése des plans nationaux
européens a été établie par un expert externe afin de pouvoir en tenir compte dans
I'élaboration du concept suisse (voir point 2.5.2.2).

Dans cette optique, et en se ralliant au contexte international, le concept national maladies
rares vise avant tout a permettre un diagnostic dans un délai utile, a garantir une prise en

charge adéquate des patients, a soutenir I'entourage des patients et a encourager la
recherche.

2.3 Définition d’'une maladie rare

L’ASSM? s’est penchée sur la notion de maladie rare et propose la définition suivante.

En principe, la notion de « maladies rares » ne repose sur aucun concept scientifique ; elle
s'inscrit dans un contexte politique et revét de ce fait un aspect arbitraire, voire subjectif.

Conformément a l'accord international’, une « maladie rare » est définie comme une
maladie :

e qui survient dans moins de cing cas pour 10 000 habitants, et

e qui est potentiellement mortelle ou chroniquement invalidante.

Les sous-types des maladies courantes n'entrent pas dans cette définition®.
Classification des maladies rares en fonction de leur besoin d’assistance

Pour des raisons d'équité, une stratégie nationale des maladies rares devrait profiter en
priorité aux patients particuliérement défavorisés. Dés lors, il est pertinent de distinguer les
« maladies rares bénéficiant d'une bonne prise en charge» des « maladies rares
délaissées ». L'objectif d’'une évaluation du besoin d’assistance supplémentaire li¢ a une
maladie rare est de satisfaire un nombre maximum des critéres suivants :

1. La maladie est généralement diagnostiquée a un stade précoce.

Association suisse des sciences médicales (2014), « Maladies rares » : Domaine d’application d’'un concept national et
conditions cadres pour la création et la mise en ceuvre de centres de référence (voir encadré).

3 On entend par « maladie » une entité nosologique caractérisée par une homogénéité dans le tableau clinique respectivement
pathologique et anatomique et/ou les mécanismes pathogénétiques et/ou I'étiologie, mais qui se distingue des autres maladies
par au moins l'un de ces trois critéres. Les sous-types des maladies peuvent se distinguer par la nature de leur déroulement, le
profil d'analyse diagnostique, la différenciation pathomorphologique, le pronostic et les possibilités thérapeutiques.

4 On entend par « maladie » une entité nosologique caractérisée par une homogénéité dans le tableau clinique respectivement
pathologique et anatomique et/ou les mécanismes pathogénétiques et/ou I'étiologie, mais qui se distingue des autres maladies
par au moins I'un de ces trois critéres. Les sous-types des maladies peuvent se distinguer par la nature de leur déroulement, le
profil d'analyse diagnostique, la différenciation pathomorphologique, le pronostic et les possibilités thérapeutiques.
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Le procédé diagnostique est clairement défini et facilement accessible.
Il existe un traitement spécifique établi qui est remboursé par I'assurance-maladie.

L’expertise pour le traitement de cette maladie est largement répandue ou disponible
dans un (ou plusieurs) centre de référence.

5. Le besoin en thérapie de support, réhabilitation et soutien psychosocial est assuré.
6. Le poids de la maladie (« Burden of disease ») est réduit aprés le traitement.

Si tous ces critéres sont remplis, on peut considérer qu’il s’agit d’'une « maladie rare
bénéficiant d'une bonne prise en charge » qui, actuellement, ne nécessite aucune mesure de
soutien (dans le sens d’'une « stratégie nationale »). Moins il y a de critéres satisfaits, plus on
peut supposer qu'il s’agit d’'une maladie « délaissée » ; elle (ou plus précisément les patients
concernés) a d’autant plus besoin de soutien.

Cing nouvelles maladies rares sont en moyenne décrites pour la premiére fois chaque
semaine dans la littérature médicale spécialisée. La classification d’'une maladie en maladie
« orpheline » dans une perspective médicale dépend de la précision de la démarche
analytique. Autrement dit, plus les examens permettent une analyse différenciée, plus sont
identifiées de sous-populations parmi les patients atteints d’'une maladie donnée.

24 Epidémiologie

L’Institut universitaire de médecine sociale et préventive de Lausanne (IUMSP)® a estimé la
prévalence du nombre de personnes atteintes d’'une maladie rare en extrayant des données
d'Orphadata. Les prévalences de 6839 maladies rares ont été extraites de cette banque de
données et appliquées a la population suisse. Les données mentionnées ci-aprés
représentent une estimation du nombre minimal, médian et maximal de personnes atteintes
d’'une maladie rare en Suisse. Les estimations de la variante minimale et de la variante
maximale se calculent sur la base de la prévalence minimale ou maximale telle que
mentionnée dans le set de données extraites d’'Orphadata. La prévalence des maladies
rares en Suisse en 2012 est estimée a 7,2 %, ce qui correspond a 582 450 personnes
atteintes. L’estimation oscille entre une prévalence d’au minimum 2,2 % (178 391) et d’au
maximum 12,3 % (988 266) de personnes atteintes d’'une maladie rare vivant en Suisse.

% Bochud M, Paccaud F, (2014), Estimating the prevalence and the burden of rare diseases in Switzerland: a short report,
Institute of Social and Preventive Medicine.
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Tableau 1 : estimation médiane de la prévalence des maladies rares en Suisse en 2012 (scénario 1)

Catégorie de prévalence Prévalence Nbre de cas par maladie Nbre de maladies  Nbre de cas
1-5/10 000 0,000 3 2411718 170 409 992
6-9/10 000 0,000 75 6 029,295 2 12 059
1-9/100 000 0,000 05 401,953 355 142 693
1-9/1 000 000 0,000 005 40,1953 222 8923

<1/1 000 000 0,000 0005 4,01953 2185 8783
Inconnue 0 1 361 0

Non disponible 0 2544 0

Total 6 839 582 450
Prévalence en 2012 7.2 %

Sur la base des données Orphadata téléchargées le 5 mars 2013 ; population suisse (fin 2012,

source : Office fédéral de la statistique [OFS]) : 8 039 060.

Tableau 2 : estimation minimale de la prévalence des maladies rares en Suisse en 2012 (scénario 2)

Catégorie de prévalence Prévalence  Nbre de cas par maladie Nbre de maladies Nbre de cas
1-5/10 000 0,000 1 803,906 170 136 664
6-9/10 000 0,000 6 4 823,436 2 9 647
1-9/100 000 0,000 01 80,390 6 355 28 539
1-9/1 000 000 0,000 001 8,039 06 222 1785

<1/1 000 000 0,000 0001 0,803 906 2185 1757
Inconnue 0 1 361 0

Non disponible 0 2 544 0

Total 6 839 178 391
Prévalence en 2012 2.2 %

Tableau 3 : estimation maximale de la prévalence des maladies rares en Suisse en 2012 (scénario 3)

Catégorie de prévalence Prévalence Nbre de cas par maladie  Nbre de maladies  Nbre de cas
1-5/10 000 0,000 5 4 019,53 170 683 320
6-9/10 000 0,000 9 7 235,154 2 14 470
1-9/100 000 0,000 09 723,515 4 355 256 848
1-9/1 000 000 0,000 009 72,351 54 222 16 062
<1/1 000 000 0,000 001 8,039 06 2185 17 565
Inconnue 0 1 361 0

Non disponible 0 2 544 0

Total 6 839 988 266
Prévalence en 2012 12,3 %

Les données actuelles ne permettent pas d’établir le nombre de personnes atteintes d’'une
maladie rare entrainant un « high burden of disease ». Un codage standardisé des maladies
rares est dés lors recommandé afin de pouvoir évaluer avec plus de précision le nombre de
personnes atteintes d’'une maladie rare ainsi que sa gravité. Il peut étre considéré que le
nombre de cas entrainant un « high burden of disease » tende vers I'estimation minimale
plutét que maximale de la prévalence. Selon 'lTUMSP, une comparaison des données sur
le dépistage chez les nouveau-nés a également montré que la prévalence de certaines

maladies

avoisine

plutot

'estimation

minimale.
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2.5 Contexte national et international®
2.5.1 Contexte national

2.5.1.1 Loi sur I’'assurance-maladie : cadre légal

L’assurance obligatoire des soins (AOS) prend en charge les colts des prestations qui
servent a diagnostiquer ou a traiter une maladie et ses séquelles (art. 25, al. 1, de la loi
fédérale du 18 mars 1994 sur l'assurance-maladie [LAMal ; RS 832.10]). Ces prestations
comprennent entre autres les analyses et médicaments prescrits par un médecin ou, dans
les limites fixées par le Conseil fédéral, par un chiropraticien (art. 25, al. 2, let. b, LAMal).

Médicaments

En Suisse, le statut de médicament contre les maladies rares (médicament orphelin) est
octroyé a tout médicament destiné au diagnostic, a la prévention ou au traitement d’'une
affection mettant en danger la vie du patient ou, si elle n'est pas traitée, entrainant une
invalidité chronique ou une affection grave et chronique, qui ne touche pas plus de cinq
personnes sur dix mille (art. 4, al. 1, let. a, de 'ordonnance du 22 juin 2006 de I'Institut
suisse des produits thérapeutiques sur [lautorisation simplifiée de médicaments et
'autorisation de médicaments sur annonce [OASMéd ; RS 812.212.23]). Presque 70 % des
médicaments autorisés par Swissmedic avec le statut de médicament orphelin figurent sur la
liste des spécialités (LS).

La Suisse ne posséde pas de base légale spéciale pour le remboursement de ces
médicaments. Par principe, 'AOS prend en charge uniquement les médicaments admis dans
la LS. lls doivent pour cela étre autorisés par Swissmedic et remplir les exigences
d’efficacité, d’adéquation et d’économicité. Quelque 2400 médicaments figurent actuellement
sur cette liste et sont remboursés par 'AOS.

Une prise en charge exceptionnelle est toutefois possible pour les médicaments ne figurant
pas sur la LS ou devant étre employés en dehors de I'indication autorisée par Swissmedic :
depuis I'entrée en vigueur, le 1° mars 2011, des art. 71a et 71b de l'ordonnance du
27 juin 1995 sur l'assurance-maladie (OAMal ; RS 832.102), les critéres de remboursement
qui s’appliquent dans ces cas sont précisés au niveau de I'ordonnance. Une distinction est
établie entre les médicaments qui sont admis dans la LS (art. 71a OAMal) et ceux qui ne le
sont pas (art. 71b OAMal).

Les critéres formulés dans ces deux articles correspondent a une jurisprudence établie de
longue date par le Tribunal fédéral et reflétent la pratique en vigueur. Pour que 'AOS prenne
en charge les colts des médicaments dans les cas visés aux art. 71a et 71b OAMal,
'assureur doit avoir donné une garantie spéciale aprés consultation du médecin-conseil.
L’'assureur fixe le montant du remboursement, qui doit étre en lien avec le bénéfice
thérapeutique du médicament. Ces deux dispositions sont applicables a tous les
médicaments, y compris ceux contre les maladies rares.

L’Office fédéral de la santé publique (OFSP) a fait procéder entre juin et décembre 2013 a
une évaluation de la mise en ceuvre de ces deux articles et a publié un rapport en
février 2014’ 1l en ressort que I'on peut estimer a environ 6000 a 8000 par an le nombre de

® Pour le cadre Iégal, voir aussi 'article de Franziska Sprecher sur les maladies rares (en allemand) dans la Jusletter du 19 mai
2014

" Cf. rapport final Off-Label-Use dans 'assurance obligatoire des soins, Evaluation de la mise en ceuvre des articles 71aet 71b
OAMal, http://www.bag.admin.ch/evaluation/01759/02074/13897/index.html|?lang=fr (consulté le 1.4.2014) ; rapport final en
allemand uniquement, executive summary en frangais).
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demandes de garantie de prise en charge des colts selon les art. 71a et 71b OAMal.
Environ trois quarts des demandes concernent des médicaments enregistrés sur la LS. Les
taux d’approbation varient entre 73 % et 92 %. Lorsqu’'une demande est rejetée, c’est le plus
souvent parce que le bénéfice thérapeutique est jugé trop faible. Selon le rapport, les
processus mis en place chez les assureurs pour assurer I'égalité d’accés aux thérapies
visées aux art. 71a et 71b OAMal se sont nettement améliorés. La création de nouveaux
instruments d’évaluation et de procédures de routine a conduit a une certaine convergence
parmi les différents assureurs-maladie.

Dans la plupart des cas, le remboursement se négocie au cas par cas entre I'assureur et le
titulaire de l'autorisation. Par ailleurs, nombre d’entre eux ont conclu des réglementations
forfaitaires pour des médicaments dont certaines indications ne sont pas autorisées ou
stipulées dans les limitations. Néanmoins, il arrive encore souvent que les assureurs
remboursent le prix maximal exigé par le titulaire de I'autorisation ou, dans certains cas, que
'assureur rejette la demande de remboursement, faute d’étre parvenu a s’entendre avec le
titulaire de l'autorisation. La distribution et la facturation des médicaments donnent aussi lieu
a certains problémes et insatisfactions. Dans la mesure ou les négociations se passent
directement entre ces deux parties, les médicaments utilisés hors indication ou limitations
passent parfois par d’autres canaux de distribution, ce qui pose un probléme de logistique,
aux hoépitaux en particulier. Il arrive aussi que le remboursement se fasse directement entre
lassureur et le titulaire de l'autorisation et ne passe plus, comme d’habitude, par le
fournisseur de prestations. Ce dernier, privé de sa part relative a la distribution n’est plus
dédommagé pour ses prestations de logistique.

L’examen des demandes dure en moyenne prés d’une semaine calendaire. Chez les petits
assureurs, la durée moyenne peut étre supérieure et varier fortement. La durée du traitement
des demandes n’a toutefois pas de conséquences graves pour les assurés. Selon les
assureurs, les demandes de prise en charge des colts sont souvent incomplétes : il manque
alors des informations essentielles pour apprécier le bénéfice thérapeutique, ce qui retarde
le processus.

L’évaluation met en évidence plusieurs moyens d’action :

e améliorer le contenu des demandes de garantie de prise en charge des codts,

e uniformiser I'évaluation du bénéfice thérapeutique,

e édicter un réglement uniforme de la hauteur du remboursement,

e contraindre les titulaires d’'une autorisation a participer aux colts en spécifiant leur statut
de destinataires des art. 71a et 71b OAMal,

e réglementer les modalités de remboursement de la part relative a la distribution en cas
de réduction sur les prix.

L’'OFSP examine actuellement, en s’appuyant sur cette évaluation, sur quels points et dans
quelle mesure la Confédération est appelée a intervenir, et le cas échéant quelles mesures
adopter pour continuer d’améliorer la mise en ceuvre des art. 71a et 71b OAMal.

Analyses
La liste des analyses (LA) contient les analyses prises en charge par 'AOS. |l s'agit d’'une
liste positive : seules les analyses qui y figurent peuvent étre remboursées par un assureur.
Ces analyses doivent servir a diagnostiquer ou a traiter une maladie et ses séquelles
(art. 25, al. 1, LAMal). Par ailleurs, une analyse diagnostique doit permettre, avec une
probabilité acceptable,

= de décider si un traitement est nécessaire, et si oui, lequel, ou

= de réorienter le traitement médical appliqué jusqu’alors, ou
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= de redéfinir les examens qui sont nécessaires (p. ex., pour prévenir, dépister ou traiter
a temps les complications typiques auxquelles on peut s'attendre), ou

= de renoncer a d’autres examens visant a explorer les symptémes, les séquelles ou les
problémes typiques auxquels on peut s’attendre.

Les analyses pour lesquelles il apparait clairement, au moment ou elles sont prescrites,
gu’elles ne satisferont a aucun des quatre points précités ne sont pas prises en charge.

La réglementation sur les maladies orphelines introduite dans la LA au 1°" avril 2011 consiste
en une réglementation forfaitaire pour la prise en charge des analyses de génétique
moléculaire effectuées en relation avec des maladies génétiques rares. Elle a été établie afin
d’éviter d’avoir a traiter séparément chaque requéte concernant les différentes maladies
génétiques rares ou extrémement rares, qui sont nombreuses, ainsi que l'inscription de ces
maladies dans la LA. Il est, entre autres, stipulé dans les limitations que les colts ne peuvent
étre pris en charge par 'AOS que si I'assureur a donné préalablement une garantie spéciale
et que le médecin-conseil a accordé une autorisation expresse. Le médecin-conseil doit faire
appel a des experts de la Société suisse de génétique médicale (SSGM). Ces derniers
émettent des recommandations sur la base des « Directives de la Société Suisse de
Génétique Médicale (SSGM) concernant I'évaluation de demande pour le remboursement
d’'une position maladie orpheline (orphan disease) de la liste des analyses » du 12.10.2010
(http://www.bag.admin.ch/ref).

D’une part, I‘actuelle réglementation sur les maladies rares génére beaucoup de travail
administratif ; d’autre part, les pratiques divergent d‘un assureur a l'autre. Une adaptation
desdites directives de la SSGM et, éventuellement, de la liste des analyses est a I'étude.

L’institution du médecin-conseil

En ce qui concerne la prise en charge par IAOS de médicaments et d’analyses dans le
domaine des maladies rares, les assureurs-maladie peuvent, comme dans tous les autres
cas, faire appel au médecin-conseil (la consultation du médecin-conseil est, par exemple,
prévue afin de déterminer si les colts d'un médicament doivent étre pris en charge
conformément a l'art. 71a et 71b OAMal [cf. la page 9 ci-dessus] ou si les colts d’'une
certaine analyse doivent étre pris en charge conformément a la réglementation sur les
maladies orphelines [cf. la page 8 ci-dessus])®. Dans certains cas, 'accord du médecin-
conseil ne constitue pas une condition formelle dont dépend le droit a la prestation®.

L’art. 57 LAMal régle l'institution du médecin-conseil. Le médecin-conseil est un organe
d’application de TAOS" et non un organe constitué selon le droit des sociétés, dépendant de
I'assureur-maladie'’. Du point de vue administratif, le médecin-conseil est souvent — mais
pas nécessairement — intégré a la hiérarchie des assureurs. Les taches du médecin-conseil
sont décrites a I'art. 57, al. 4 et 5, LAMal : il donne son avis a I'assureur sur des questions
meédicales ainsi que sur des questions relatives a la rémunération et a I'application des tarifs.
Il exerce également une fonction de surveillance et de contréle : il examine si les conditions
de prise en charge d’une prestation sont remplies (art. 57, al. 4, LAMal). |l lui incombe aussi
de contrOler le respect des exigences d'efficacité, d’adéquation et d’économicité du
traitement qui ressortent des art. 32 et 56 LAMal'2. Sa compétence se limite a répondre a
des questions médicales. L’assureur ne peut rien lui prescrire a cet égard. En tant qu'organe
d’application de I'AOS, le médecin-conseil doit encore respecter les autres aspects du droit,
notamment les principes de la I1égalité, de I'égalité et de la bonne foi et employer des critéres
d’évaluation uniformes. Enfin, le contr6le du caractére économique du traitement doit

®La jurisprudence n’a pas encore eu a déterminer si 'accord du médecin-conseil constituait une condition de forme dont
dépendait le droit a la prestation au sens d’'une condition sine qua non.

° Cf. entre autres BGE 129 V 32 consid. 5.3.2 ; K 156/01 = RAMA 2004 KV 272 109 consid. 3.3.2.2

" ATF 127 V 43 consid. 2d

" Arrét K 123/00 du 8 aolt 2001 consid. 2e/bb

12 Cf. entre autres I'arrét K 6/01 = SVR 2002 KV n° 17 p. 65 consid. 3 = RAMA 2001 KV 189 490
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s’exercer dans les limites du principe de proportionnalité™.

Le médecin-conseil évalue les cas en toute indépendance. Ni 'assureur ni le fournisseur de
prestations ni leurs fédérations ne peuvent lui donner de directives (art. 57, al. 5, LAMal).
Cette indépendance de jugement est inhérente aux taches légales qu'il doit assumer™. Les
prises de position du médecin-conseil sont émises a titre d’expertise et ne constituent, pour
la justice comme pour l'assureur, que des avis ou des recommandations non
contraignantes'®.

Dans les cas visés aux art. 71a et 71b OAMal, le service de médecins-conseil est chez tous
les assureurs partie prenante ou seul responsable de I'évaluation des critéres précisés par
ces articles. La plupart des services de médecins-conseil utilisent pour évaluer le bénéfice
thérapeutique 'un des nouveaux instruments d’évaluation (p. ex., modéle a 9 champs ou
modele MediScore). Le médecin-conseil émet une recommandation a [lattention de
'assureur, qui prend alors la décision de garantir la prise en charge de la prestation ou de
rejeter la demande.

L’art. 73 OAMal prévoit que I'admission de médicaments dans la LS peut étre assortie d’'une
limitation. Celle-ci peut notamment se rapporter a la quantité ou aux indications médicales.
L’'OFSP peut également imposer au fournisseur de prestations de demander a I'assureur
une garantie de prise en charge. Le médecin-conseil vérifie alors que les conditions de prise
en charge sont remplies conformément aux limitations fixées par 'OFSP et remet sa
recommandation a I'assureur, auquel il revient de décider s’il garantit la prise en charge.

2.5.1.2 Assurance-invalidité : cadre légal

L’assurance-invalidité (Al) a pour but de prévenir, de réduire ou d'éliminer l'invalidité, de
compenser les effets économiques de l'invalidité et d’aider les assurés concernés a mener
une vie autonome (art. 1 LAI, RS 831.20). Les infirmités congénitales sont un cas particulier
dans 'Al puisqu’elles représentent une assurance-maladie au sein de I'Al. La raison est
historique. Lors de I'élaboration de I'assurance-invalidité en 1959, l'assurance-maladie
n’étant pas obligatoire, une lacune de couverture d’assurance pouvait ainsi exister pour les
enfants naissant avec des malformations ou infirmités congénitales.

Dans le domaine des mesures de réinsertion, pour les assurés souffrant dinfirmité
congénitale, I'Al garantit, indépendamment de leur capacité future d’insertion dans la vie
professionnelle, la prise en charge des mesures médicales nécessaires au traitement de ces
infirmités jusqu’a I'dge de 20 ans révolus. Ces derniéres sont définies par le Conseil fédéral
et spécifiées dans 'ordonnance concernant les infirmités congénitales (OIC, RS 831.232.21).

Septante groupes d’infirmités congénitales reconnues par I'Al sur 200 appartiennent a la
catégorie des maladies rares. Les colts engendrés par les mesures médicales pour toutes
les infirmités congénitales se montent a 700 millions de francs par année. Les infirmités
congénitales (une centaine) qui appartiennent aux maladies rares engendrent actuellement
des colts annuels d’environ 160 millions de francs a la charge de I'Al. Relevons a cet égard
que toutes les maladies rares ne se déclarent pas pendant I'enfance. Certaines ne se
manifestent qu’a I'age adulte.

Le tableau ci-dessous montre que le colt moyen le plus élevé pour les infirmités
congénitales, qui font partie des maladies rares, se monte a env. 150 000 francs par an et
par assuré. Bien que les colts soient élevés dans certains cas, ces infirmités n'ont qu'un

S ATF 127 V 43
' Cf. entre autres I'arrét K 6/01 = SVR 2002 KV n° 17 p. 65 consid. 3 = RAMA 2001 KV 189 490
'® RJAM 1969 52 118
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poids relatif dans les colts globaux. D’autres infirmités avec un colt moyen moindre ont, en
effet, un impact bien plus importants sur les colts puisqu’elles sont plus fréquentes.

Tableau 4 : les infirmités congénitales les plus coliteuses appartenant au cercle des maladies rares

Mesures médicales
Nombre Colts totaux Colits moyens
2008 2012 2008 2012 2008 2012
462 1'035 1'445| 25'H7'T777| 30'801'927 24'558 21'316
184 377 418| 6'159'075| 8'213'053 16'337 19'648
324 316 322| 17'291'773| 18'095'934 54721 56'199
326 114 171 2'748'205|  5'190'984 24107 30'357
383 320 3201 4'960'166| 5133154 15'501 16'041
384 3N 358| T7'729'785| 9'716'411 23'353 27141
452 251 284 4'338'758| 5'685'279 17'286 20'019
453 1585 225  5'433'461 5'394'077 35'055 23'974
454 44 40| 6'571'054] 5'880'789 149'342 147'020

462 Troubles congénitaux de la fonction hypothalamohypophysaire (petite taille d'origine
hypophysaire, diabéte insipide, syndrome de Prader-Willi et syndrome de Kallmann [...])

184 Dystrophie musculaire progressive et autres myopathies congénitales

324 Coagulopathies et thrombocytopathies congénitales (hémophilies et autres anomalies des
facteurs de coagulation)

326 Syndrome congeénital de déficience immunitaire (IDS)
383 Affections hérédo-dégénératives du systéme nerveux (p. ex. : ataxie de Friedreich [...])
384 Médulloblastome, épendymome, gliome, papillome des plexus choroides et chordome

452 Troubles congénitaux du métabolisme des acides aminés et des protéines (p. ex. :
phénylcétonurie, cystinose, [...])

453 Troubles congénitaux du métabolisme des graisses et des lipoprotéines (p. ex. : idiotie
amaurotique, maladie de Niemann-Pick [...])

454 Troubles congénitaux du métabolisme des mucopolysaccharides et des glycoprotéines (p. ex. :
maladie Pfaundler-Hurler, maladie de Morquio [...]).

Le terme « infirmité congénitale » est défini par la loi fédérale sur la partie générale des
assurances sociales (LPGA, RS 830.1) comme étant toute maladie présente a la naissance
accomplie de I'enfant. Toutefois, en vertu de 'art. 13 LAI, des prestations sont accordées par
Al uniquement s’il s’agit d’infirmités congénitales figurant dans I'annexe de I'OIC. Dans ce
cas, les assurés ont droit aux mesures médicales nécessaires au traitement de ces
infirmités, indépendamment de leur capacité d’'insertion dans la vie professionnelle. A noter
que les affections qui ne sont pas susceptibles d’étre soignées par I'application d’un
traitement scientifiquement reconnu ne figurent pas sur la liste (et ne sont donc pas prises en
charge par 'Al). Signalons enfin que I'absence d’'une infirmité congénitale de la liste OIC ne
signifie pas qu’elle ne soit pas reconnue, mais qu'elle n'est pas prise en charge dans le
cadre des mesures médicales de I'Al. Une prétention a d’autres prestations de I'Al telles
gu’allocations pour impotents, contribution d’assistance, moyens auxiliaires, mesures
professionnelles ou rente est indépendante de la liste OIC.

Aprés réception d’'une annonce de la part d’'un prestataire de soins, I'office Al examine si les
conditions générales sont remplies. En principe, c’est une équipe pluridisciplinaire, avec
laquelle collaborent activement les médecins des Services médicaux régionaux (SMR), qui
instruit le dossier et élabore la décision. Au besoin, le SMR examine l'assuré ou des
documents médicaux complémentaires sont demandés.

Lorsque l'instruction du dossier est terminée, 'OAl envoie un préavis de décision a l'assuré
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qui peut prendre position dans un délai de 30 jours. S’il n’y a pas d’opposition, 'OAIl rend
alors sa décision. Une fois la décision prise, et s’il est clairement établi qu’il s’agit d’'une
infirmité congénitale, aucun autre délai n’est a prévoir et les mesures médicales sont prises
en charge par I'Al. S’il existe un doute quant a I'assurance sociale qui est débitrice des
prestations, en vertu de l'art. 70, al. 2, LPGA, l'assureur-maladie est tenu de les prendre
provisoirement en charge. Il n'y a donc pour I'assuré aucun délai de prise en charge.

Les mesures médicales comprennent les traitements hospitaliers ou a domicile par le
meédecin ou le personnel paramédical sur prescription médicale ainsi que les médicaments
(art. 14, al. 1, LAl). Sont réputés mesures médicales nécessaires au traitement d'une
infirmité congénitale, tous les actes dont la science médicale a reconnu qu'ils sont indiqués
et qu'ils tendent au but thérapeutique visé d'une maniére simple et adéquate (art. 2, al. 3,
OIC). Les critéres EAE de I'assurance-maladie sont également valables dans le domaine de
I'Al en particulier le critére d’économicité™.

En résumé, seules les infirmités congénitales figurant dans 'annexe de I'OIC sont couvertes
par I'Al. Cela ne signifie toutefois pas qu'il existe une lacune de la couverture d’assurance
pour les assurés étant donné I'obligation de s’assurer pour les soins en cas de maladie.

En raison de la constante augmentation des codts, le Contréle fédéral des finances (CDF) a
évalué dans un rapport la situation dans le domaine des mesures médicales de I'Al". Il a
cherché a savoir quels étaient les causes de [I'évolution des colts et les facteurs
d'explication a cette augmentation. Il s’est également penché sur le fonctionnement du
systéme. L’évaluation a relevé plusieurs éléments, tels que, entre autres, le rdle
d’assurance-maladie de I'Al pour les infirmités congénitales et le manque d’actualité de la
liste des infirmités congénitales. Le CDF donne des recommandations afin d’optimiser le
domaine des mesures médicales de I'Al. Elles prévoient, entre autres, une révision de la liste
des infirmités congénitales.

En paralléle au travail du CDF, la Commission de la sécurité sociale et de la santé publique
du Conseil national (CSSS-N) a chargé I'Office fédéral des assurances sociales (OFAS) de
rédiger un rapport au sujet des mesures médicales dans I'Al, en particulier sur les
différences entre Al et assurance-maladie (AMal) et sur les mesures médicales qui
pourraient subir un transfert d’une assurance a l'autre'®. Ce rapport reléve les interfaces et
les différences qui existent entre le domaine de I'assurance-maladie et celui de I'assurance-
invalidité et propose quatre variantes afin d’adapter le systéme.

L’OFAS élabore actuellement un concept pour la variante destinée a optimiser les mesures
médicales afin de montrer les effets pour les assurés et les assurances ainsi que les
conséquences légales et organisationnelles. Cette variante veut non seulement clarifier la
situation concernant les maladies rares, mais elle vise aussi la révision de la liste des
infirmités congénitales, I'amélioration des prestations médicales pour les troubles du
comportement et du développement psychiques et somatiques de la petite enfance,
'adaptation des critéres de I'Al pour I'évaluation de nouvelles prestations et de nouveaux
médicaments aux criteres de l'efficacité, de I'adéquation et I'économicité (EAE) prévus dans
'assurance-maladie, la création d’'un groupe d’experts pour la reconnaissance d‘infirmités
congénitales et un meilleur pilotage des mesures médicales de la part de TOFAS.

"6 Arrét | 19/03 du 29 janvier 2004 consid. 2.4 et arrét 8C_590/2011 du 13 juin 2012 consid. 2.4

7 www.efk.admin.ch > Publications > Evaluations > Besoin d’agir dans le domaine des mesures médicales de 'assurance-
invalidité

'® www.bsv.admin.ch > Documentation > Publications > Etudes, expertises... > Les mesures médicales dans I'assurance-
invalidité et dans I'assurance-maladie — Rapport de 'OFAS a l'intention de la CSSS-N du 15 mars 2013.
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2.5.1.3 Loi sur les produits thérapeutiques : cadre légal

La Suisse dispose d'ores et déja de réglementations qui facilitent la mise sur le marché de
médicaments orphelins et ainsi I'accés a ce type de médicaments. La loi sur les produits
thérapeutiques (LPTh ; RS 812.21) et ses ordonnances d’exécution prévoient une procédure
simplifiée d'autorisation de mise sur le marché pour les médicaments importants pour des
maladies rares (art. 14, al. 1, let. f, LPTh), une réduction ou une décharge des émoluments
pour leur autorisation (art. 65, al. 6, LPTh et art. 6, al. 1, de 'ordonnance sur les €moluments
des produits thérapeutiques [OEPT ; RS 812.214.5]), ainsi que la possibilité d'obtenir un
conseil scientifique de la part de Swissmedic, I'Institut suisse des produits thérapeutiques
(art. 25 OASMéd ; RS 812.212.23). A ce jour, environ 120 médicaments orphelins ont obtenu
une autorisation de mise sur le marché par Swissmedic'®

De plus, certaines dispositions de la LPTh permettent d'améliorer I'approvisionnement en
médicaments orphelins qui ne sont pas autorisés en Suisse : par exemple, les médicaments
contre des maladies mortelles (en partie des médicaments orphelins) peuvent étre autorisés
exceptionnellement pour une durée limitée, pour autant que celle-ci est compatible avec la
protection de la santé, qu'une grande utilité thérapeutique est attendue et qu'il n'existe pas
de médicament équivalent (art. 9, al. 4, LPTh). A certaines conditions, des médicaments
préts a I'emploi, non autorisés en Suisse, peuvent aussi étre importés par toute personne
exercant une profession médicale (art. 20, al. 2, let. b, LPTh). Par ailleurs, dans le cadre de
la deuxiéme étape de la révision de la loi sur les produits thérapeutiques qui est en cours,
l'introduction d’autres mesures incitatives visant a encourager la recherche et a améliorer
I'approvisionnement avec des médicaments orphelins (telles que I'exclusivité commerciale)
fait en ce moment I'objet de délibérations parlementaires®. Les dispositifs médicaux destinés
a traiter des maladies rares, quant a eux, ne bénéficient pas de procédures simplifiées en
Suisse?®'. Cependant, Swissmedic peut accorder une dérogation, au cas par cas, pour des
dispositifs médicaux non conformes, pour autant qu'ils servent a écarter un danger mortel et
gu'aucun autre dispositif médical conforme ne soit disponible (art. 9, al. 4, de 'ordonnance
sur les dispositifs médicaux [ODim; RS 812.213]). Cette disposition peut donc étre
appliquée en cas d'urgence, pour faciliter I'approvisionnement en dispositifs médicaux pour
maladies rares, mais uniquement pour des cas individuels.

2.5.1.4 Loi sur 'analyse génétique humaine : cadre légal

La loi sur 'analyse génétique humaine (LAGH, RS 810.12) du 8 octobre 2004 réglemente les
aspects essentiels de la réalisation d’analyses génétiques en vue notamment de protéger la
dignité humaine, de prévenir les abus et d’assurer la qualité des analyses. Les analyses
génétiques effectuées sur I'étre humain permettent d’élargir le panel de solutions
diagnostiques, préventives et thérapeutiques visant a soigner des maladies incurables a ce
jour. Des prédispositions spécifiques a certaines maladies peuvent ainsi étre détectées avant
'apparition de symptomes cliniques et des anomalies génétiques peuvent étre décelées
avant la naissance. Les analyses génétiques peuvent ainsi soulever des questions d’ordre
éthique, psychologique et social liées au planning familial et a I'organisation de la vie d’'une
famille.

'° Etat au 1.5.2014; cf. Swissmedic :
https://www.swissmedic.ch/arzneimittel/00156/00221/00222/00223/00224/00227/00228/index.html?lang=fr

2 | ien communiqué de presse CSSS-N du 08.11.2013: http://www.parlament.ch/f/mm/2013/Pages/mm-sgk-n-2013-11-08.aspx
2! Contrairement aux médicaments, les dispositifs médicaux ne sont soumis a aucune autorisation d’une agence
gouvernementale. Pour ces produits, la Suisse a adopté le systeme d’évaluation de la conformité et de certification de I'Union
européenne (UE) pour pouvoir établir un accord bilatéral de reconnaissance mutuelle du systéme d’évaluation de la conformité.
Ainsi, 'évaluation de la conformité aux normes internationales en vigueur est confiée a des organismes privés et Swissmedic a
pour principale mission de contréler ces organismes privés en Suisse et d’assurer une surveillance efficace du marché.
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Prescription d'une analyse
Une analyse génétique ne peut étre prescrite que par un médecin habilité a exercer a titre
indépendant ou sous la surveillance d'un tel médecin (art. 13 LAGH).

Obligation d'autorisation (art. 8 LAGH)

Une autorisation de I'OFSP est nécessaire pour effectuer des analyses cytogénétiques et
moléculaires et des examens de dépistage. L'autorisation pour les examens de dépistage ne
concerne pas seulement les analyses cytogénétiques et moléculaires, mais encore d'autres
analyses de laboratoire qui visent a recueillir des informations sur des caractéristiques
héréditaires ou acquises pendant la phase embryonnaire. Par exemple, les examens dans le
cadre d'un dépistage chez les nouveau-nés en font partie. Les conditions détaillées pour
obtenir une autorisation sont décrites dans I'ordonnance sur l'analyse génétique humaine
(OAGH, RS 810.122.1) et I'ordonnance du DFI sur l'analyse génétique humaine (OAGH-DFI,
SR 810.122.122). Une liste des laboratoires autorisés est disponible sur le site de 'OFSP
sous : www.bag.admin.ch/themen/medizin/00683/02724/03677/index.htmi?lang=fr

Assurances-vie

Quiconque souhaite contracter une assurance-vie portant sur une somme d’assurance de
plus de 400 000 francs ou une assurance-invalidité facultative allouant une rente annuelle de
plus de 40 000 francs doit fournir les résultats d’'une analyse génétique présymptomatique
déja effectuée si les résultats de I'analyse sont fiables sur les plans de la technique et de la
pratique médicale et que la valeur scientifique des résultats de I'analyse pour le calcul des
primes a été prouvée. En revanche, une institution d’assurance ne peut exiger d'une
personne qu’elle se soumette a une analyse génétique préalablement a la conclusion d’'une
assurance sur la vie.

2.5.2 Contexte international

2.5.2.1 Maladies rares, Union européenne (EU) et Organisation Mondiale de la Santé
(OMS)

Dans I'Union européenne (UE), plusieurs actions au niveau des Etats membres ont précédé
'adoption du premier acte législatif communautaire concernant les maladies rares, le
Réglement (CE) n° 141/2000 du 16 décembre 1999 concernant les médicaments orphelins®.
Ce réglement prévoit des mesures d’incitation (telles que I'exclusivité commerciale) pour
encourager l'industrie pharmaceutique a développer des médicaments orphelins a des prix
raisonnables. La question de la prise en charge des médicaments orphelins par le systéme
de sécurité sociale reléve en revanche de la compétence des Etats membres. En 2009, le
Conseil de I'Union a invité les Etats membres a établir des plans nationaux sur les maladies
rares et la Commission européenne leur a fourni I'assistance technique nécessaire dans le
cadre du projet EUROPLAN (voir chapitre 2.5.2.2). Du reste, la politique de I'Union en
matiére de maladies rares consiste principalement a aider et a encourager I'action commune
afin de réunir les rares ressources dispersées entre les Etats membres et de permettre aux
patients ez’g aux professionnels de partager leurs expériences et les informations au-dela des
frontiéres™.

2 Réglement (CE) n° 141/2000 du Parlement européen et du Conseil du 16 décembre 1999 concernant les médicaments
orphelins

% \oir notamment (i) la_ recommandation du Conseil du 8 juin 2009 relative a une action dans le domaine des maladies rares,
2009/C 151/02, qui invite les Etats membres a établir des plans nationaux de maladies rares et encourage la création de
registres et de bases de données ; (ii) la Communication de la Commission COM(2008) 679 final du 11 novembre 2008, « Les
maladies rares: un défi pour 'Europe », qui propose que les Etats membres se fondent sur une approche commune de la lutte
contre les maladies rares.
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C’est dans cet esprit que la Directive 2011/24/UE relative a l'application des droits des
patients en matiére de soins de santé transfrontaliers®* consacre les maladies rares a son
article 13. Cette disposition appelle la Commission a aider les Etats membres a coopérer au
développement de moyens de diagnostic et de traitement. La directive prévoit également a
l'article 12 la création de réseaux de référence européens (European reference networks,
ERN) reliant les centres d'expertise et les professionnels de plusieurs pays. Ces réseaux
devraient améliorer 'accés au diagnostic et la prestation de soins de qualité élevée a tous
les patients dont I'état requiert le recours a une concentration particuliére de ressources ou
de compétences, ce qui est en particulier le cas des maladies rares.

La coopération européenne et internationale dans le domaine de [I'échange de
connaissances et d'informations sur les maladies rares est primordiale aussi pour la Suisse.
La directive 2011/24/UE ne fait pas partie intégrante des accords avec la Suisse. Une
participation formelle des centres suisses de référence aux réseaux européens établis dans
le cadre de la Directive nécessiterait un accord avec I'UE. Celui-ci pourrait étre recherché a
I'occasion des négociations dans le domaine de la santé publique. Il n'est toutefois pas prévu
a I'heure actuelle de reprendre la directive 2011/24/UE dans le cadre des négociations
portant sur les domaines de I'agriculture, de la sécurité alimentaire, de la sécurité des
produits et de la santé publique. Cette question devra étre réexaminée en temps utile. Dans
l'intervalle, les échanges informels et la participation des experts suisses aux organismes et
aux groupes d’experts internationaux actifs dans le domaine seront encouragés en
conséquence.

Un aspect trés important de la politique européenne dans le cadre des maladies rares est
'encouragement de la recherche sur les maladies rares. Dans la période 2007-2013, la
Commission a investi prés de 500 millions d’euros dans la recherche sur les maladies
rares®®. Ces derniéres sont également prises en compte dans le 8° programme-cadre de
recherche de 'UE couvrant la période de 2014 a 2020, Horizon 2020%. Il s’agit du plus gros
programme de recherche et d’'innovation de I'histoire de I'UE, bénéficiant d’'un budget total
d’environ 70 milliards d’euros pour la période de sept ans. Dans le domaine de la santé, le
programme prévoit I'attribution des fonds pour les projets visant notamment la création de
nouvelles thérapies pour les maladies rares (voir chapitre 3.3).

Au niveau de I'Organisation mondiale de la santé (OMS), les « maladies rares » au sens du
présent concept ne font pas partie des thémes activement traités, au contraire des
« maladies tropicales négligées ». Ces derniéres sont des maladies infectieuses chroniques
qui, selon les estimations de 'OMS, affectent un milliard de personnes, surtout dans les pays
pauvres. Les maladies rares sont toutefois prises en compte dans I'élaboration de la
nouvelle version de la Classification internationale des maladies (CIM-11)%.

2.5.2.2 Autres plans nationaux

La Commission européenne a invité tous les Etats membres de 'UE a établir avant la
fin 2013 une stratégie nationale (information, prévention, diagnostic, thérapie, suivi a long
terme et recherche) en matiére de maladies rares. Les expériences et les connaissances

2 Directive 2011/24/UE du Parlement européen et du Conseil du 9 mars 2011 relative a I'application des droits des patients en
matiére de soins de santé transfrontaliers (JO L 88 du 4.4.2011, p. 45-65)

% Commission européenne - MEMO/13/148 du 28 février 2013 « Q&A on 26 new EU research projects on rare diseases ».

% Le 8° programme-cadre de recherche et d'innovation de I'Union européenne (2014-2020), Programme de travail 2014/15
établi par la Décision C (2013)8631 du 10 décembre 2013, Part 8 « Health, demographic change and wellbeing », Personalising
health and care (PHC) No 14, « New therapies for rare diseases », p. 24s et activité de coordination HCO No 10 « Rare
Disease research implementing IRDIRC objectives », p. 75s.

# Classification statistique internationale des maladies et des problémes de santé connexes (CIM), actuellement en vigueur
dans sa version CIM-10. La CIM est un systéme de codage international des maladies publié par TOMS et permettant de rendre
compte des causes et des données statistiques de mortalité et de morbidité.

16/37



acquises lors de la mise au point de ces stratégies nationales maladies rares par d’autres
Etats ont été synthétisées dans un rapport interne?®. Cette analyse révéle un tableau
hétérogéne : a ce jour, treize Etats européens (dont 'Allemagne, la France et les Pays-Bas)
disposent d’'une stratégie et en mettent en ceuvre au moins quelques aspects. Nombre
d’autres Etats en sont encore au stade de la planification.

Voici les conclusions que I'on peut tirer de 'analyse des stratégies de ces treize Etats :

e Trés peu de pays ont adopté une législation exhaustive encadrant la mise en ceuvre
d'une stratégie nationale en matiére de maladies rares.

e La mise en ceuvre et le pilotage de la stratégie sont dévolus soit a une unité
dépendant du ministére de la santé soit a une institution semi-autonome regroupant
autant d’acteurs que possible.

o Les stratégies se référent souvent a la CIM-11 pour classer les maladies rares de
facon uniforme. Or, cette version est en cours d’élaboration. Ne sachant pas quand
cette nomenclature sera opérationnelle, plusieurs Etats ont recours a I'Orphacode
mis au point par Orphanet. Il parait judicieux d’adopter cette solution pour la mise au
point des registres suisses.

e Des données fiables pour dénombrer les personnes atteintes de maladies rares font
toujours défaut. Les indices dont nous disposons actuellement semblent indiquer que
cette valeur se situerait plutét au bas de la fourchette la plus fréquemment avancée
(5 a 8 % de la population).

e Dans nombre d’Etats, Orphanet constitue le principal moyen d’information des
patients. En Suisse également, il semblerait judicieux de se baser en priorité sur
Orphanet, afin de garantir aux patients I'accés a une information appropriée.

e Pour ce qui est de la formation universitaire et postgrade des professionnels de la
santé, il faudrait en particulier développer des outils informatiques d’aide au
diagnostic et former les professionnels a leur utilisation.

En raison de la faible prévalence de ces maladies, la coopération au niveau international est
généralement vue comme trés importante.

2.5.2.3 Acteurs internationaux

Orphanet est une plateforme de référence pour les maladies rares créée en 1997 par une
médecin généticienne et épidémiologiste francaise, M™® Ségoléne Aymé. Ce portail gratuit
contient notamment un inventaire et une classification des maladies rares et des
médicaments orphelins, une encyclopédie ainsi que divers services et documents
(consultations, projets de recherche, registres, essais cliniques, associations de patients ou
encore des recommandations et des rapports). Orphanet est mené par un consortium d’une
quarantaine de pays dont la Suisse, coordonné par une équipe frangaise de I''NSERM
(Institut national de la santé et de la recherche médicale), responsable notamment de
l'infrastructure, des outils de management, du contréle qualité, de l'inventaire des maladies
rares, des classifications et de la production de I'encyclopédie.

La Commission européenne est a l'origine du Consortium international dédié a la recherche
sur les maladies rares (IRDIRC), fondé en avril 2011 avec U.S. National Institutes of Health.
Il s’agit d’'un projet international regroupant des organismes de réglementation, des
chercheurs, des associations de malades, des représentants de l'industrie pharmaceutique
et des professionnels de la santé venant du monde entier et préts a investir dans la
recherche sur les maladies rares. Il a pour objectif ambitieux la création de 200 nouvelles
thérapies d’ici 2020. Pour I'heure, les acteurs suisses ne participent pas a ce consortium.

2 Christen Markus (2013), Schlussbericht Nationale Strategien zum Thema Rare Diseases, recherche sur mandat de 'OFSP
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Le Groupe d’experts en maladies rares, présidé par la Commission européenne®, a succédé
le 30 juillet 2013 a EUCERD (European Union Committee of Experts on Rare Diseases), mis
sur pied par la Commission européenne en 2009 et arrivé a la fin de son mandat en juillet
2013. Le nouveau groupe d’experts, chargé notamment de fournir I'expertise nécessaire a la
Commission pour la mise en ceuvre de ses activités dans le domaine des maladies rares, est
composé de représentants des autorités des Etats membres de I'UE/EEE, d’experts
individuels, de représentants des associations de patients, de médecins et de l'industrie
pharmaceutique. En tant qu’Etat tiers a 'UE/EEE, la Suisse ne fait actuellement pas partie
de ce groupe.

EURORDIS est une « alliance » non gouvernementale d’associations de malades, pilotée
par les patients eux-mémes. Elle fédére plus 633 associations de patients atteints de
maladies rares dans 59 pays, dont la Suisse.

2.6 Concept de vulnérabilité et aspects éthiques®

Le systétme de santé solidaire de la Suisse vise a garantir a tous un accés a des soins
médicaux de qualité. La stratégie nationale élaborée en réponse au postulat Humbel
s’appuiera sur le bon niveau général d’accés aux soins qu’offre déja notre pays pour
améliorer plus spécifiquement celui des patients atteints de maladies rares. Adopter des
mesures ciblées suppose de bien comprendre quels sont les facteurs évitables qui
vulnérabilisent ces patients et d'identifier les inégalités injustifiées. Ces derniéres peuvent
résider dans I'accés aux médicaments (potentiellement colteux), mais aussi dans l'accés a
linformation, aux avancées de la connaissance scientifique, a des médecins disposant d’une
bonne formation continue, au diagnostic, a des traitements au sens large, soutien
psychosocial inclus, et a une prise en charge des colts simple et équitable.

Il est largement accepté qu'un débat juste s'impose lorsque I'on traite de I'équité dans
'accés aux soins suivant les critéres ci-aprés: toutes les personnes potentiellement
concernées doivent pouvoir étre entendues et tous les arguments pertinents doivent étre pris
en considération et appréciés ou le cas échéant réévalués a la lumiére des informations
disponibles®".

Cette approche peut guider I'élaboration de la stratégie en matiére de maladies rares et aider
a identifier un mode d’action pour obtenir un consensus sur la suite a donner aux travaux.
L’OFSP s’est déja engagé dans cette voie en organisant des ateliers et des tables rondes.
Les critéres permettant de traiter I'équité dans le cadre d’une réflexion sur I'équité dans
'accés aux soins ont été développés et proposent un cadre de travail tout a fait transparent
pour procéder équitablement avec d'autres sujets dans lesquels un consensus s'impose. On
déplore parfois, lorsque I'on traite de I'équité dans I'accés aux soins pour les patients atteints
de maladies rares, que le statut de maladie rare ne puisse pas justifier en soi de traitement
particulier.

Dans les faits, 'argument qu’'une maladie présente une prévalence trés faible ne saurait
justifier a lui seul des droits préférentiels pour les patients. |l ressort également des réflexions
menées dans le domaine de la bioéthique qu’attribuer a certains groupes de personnes
I'étiquette « vulnérable » et leur accorder a ce titre une protection ou des droits particuliers
serait peu pertinent. Mieux vaut affiner notre compréhension des facteurs de vulnérabilité

% Décision de la Commission (2013/C 219/04) du 30 juillet 2013 instituant un groupe d’experts de la Commission sur les
maladies rares et abrogeant la décision 2009/872/CE

% Biller-Andorno, N, Schabel M, (2014), Ethische Fragen bei der Versorgung von Patienten mit Seltenen Krankheiten,
Gutachten.

%1 Cf. le modéle de I'Accountability for reasonableness développé par Norman Daniels (Daniels N : Just Health: Meeting Health
Needs Fairly. Cambridge University Press, 2007).
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propres a ces patients afin d’'étre a méme d’identifier et d’adopter des mesures concréetes
pour améliorer la situation existante.

La vulnérabilité n'est pas un statut que lI'on peut déterminer sur la seule base des
caractéristiques d’'un individu : sa situation et I'environnement dans lequel il évolue ont
également une influence. Une caractéristique physique donnée peut étre pergue comme un
avantage dans une société, mais comme un handicap dans une autre. La vulnérabilité
présente donc aussi une dimension dynamique et varie en fonction de la situation de
lindividu ou plutét en fonction de son environnement. Les personnes ne sont pas a étre
considérées comme « vulnérables » ou «non vulnérables »** en revanche, une
appréhension de la vulnérabilité en « couches » que I'on peut éliminer les unes aprés les
autres est privilégiée. La superposition de plusieurs couches de vulnérabilité peut provoquer

un effet en cascade. L'individu acquiert alors une forme de vulnérabilité qui lui est propre.

Appréhender la vulnérabilité comme une succession de « couches » dues a un contexte
plutét que la concevoir comme un « trait constitutif » d’'un individu ou d’un groupe conduit a
la question de comment adresser chaque facteur de vulnérabilité en renforgant le pouvoir
d’action des personnes concernées. Ainsi, plutét que de chercher a justifier un statut de
protection spécifique, qui aurait parfois plutét tendance a porter préjudice aux personnes
concernées®, la réflexion se tourne vers la recherche de mesures concrétes pour améliorer
la situation existante. Dans le cas des patients atteints de maladies rares et de leurs
proches, les facteurs de vulnérabilité doivent étre recherchés dans le manque d’information,
'absence de diagnostic, les probléemes psychologiques (causés par lisolement, par une
situation économique précaire, par les contraintes résultant de la lourdeur des soins, etc.) et
la difficulté d’accés aux traitements et au remboursement des soins*. Mener des études
qualitatives auprés des personnes concernées constitue un bon moyen d’obtenir une
compréhension fine et exhaustive des facteurs situationnels de la vulnérabilité. Ces
réflexions rejoignent également la classification des maladies rares au regard de leur besoin
d'assistance, entreprise par 'ASSM (cf. chiffre 2.3).

*2 Luna, Florencia (2009), Elucidating the Concept of Vulnerability: Layers Not Labels, International Journal of Feminist
Approaches to Bioethics, Vol. 2, No. 1, Transnational Dialogues, pp. 121-139, disponible sous
http://www.jstor.org/stable/40339200, consulté le 06.07.2013.

*:Cf. p. ex. la discussion sur la participation des groupes de personnes « vulnérables » dans la recherche clinique.

% Cf. présentation de Florencia Luna, CONICET/FLACSO Buenos Aires, « Maladies rares et Vulnérabilité » a l'atelier
formulation des objectifs « maladies rares » de 'OFSP le 28 janvier 2014.
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3 Analyse de la situation

L’analyse de la situation repose sur la synthése des entretiens avec les patients, leurs
proches et d’autres acteurs et reflete les thémes principaux dégagés lors des ateliers.

31 Entretiens avec des patients, leurs proches et des professionnels de la santé

La situation a été analysée au moyen d’'une enquéte qualitative menée auprés de personnes
concernées (des patients et leurs proches) et de professionnels de la santé. Les entretiens
ont été conduits entre aolt et décembre 2013 soit par téléphone, soit au domicile ou sur le
lieu de travail de la personne interrogée. Chaque entretien a duré entre 20 et 150 minutes.
Un questionnaire a servi de fil conducteur, 'ordre des questions pouvant toutefois étre
adapté au déroulement naturel de la discussion. L’entretien a été transcrit sur place et
l'analyse a porté sur les transcriptions. Chaque énoncé de la transcription a été classé et
analysé en fonction de sa place dans la structure du discours® et de son contenu®®.

311 Du point de vue des patients et de leurs proches

24 patients ou proches de patients ont été interrogés: 12 dentre eux étaient
germanophones et 12 francophones, 13 étaient des hommes et 11 des femmes. Les patients
étaient agés de 2 a 62 ans et habitaient dans I'une des quatre régions linguistiques de la
Suisse. La majorité des patients visés étant des enfants, parfois en bas age, c'est
généralement un parent qui a participé a I'entretien.

Au tgtal, 1797 enonces ont été Patients:
analysés. Dans un premier temps, les
quelques énoncés qui n’entraient dans
aucune catégorie structurelle ont été
exclus et les énoncés restants ont été
analysés en vue de caractériser le type
de discours tenu. Conformément a nos
attentes, une bonne moitié des énoncés
portait sur des expériences personnelles
en relation avec les maladies rares. Un
quart des énoncés était de nature
critique.

catégories d’énoncés

M Enoncés généraux
M Expériences personnelles
Critiques

M Revendications

% Pour analyser la structure du discours, les énoncés ont été classés dans les catégories suivantes : 1. généralités (énoncé a
caractére général ou portant sur des faits connus) ; 2. expérience personnelle (énoncé avant tout descriptif) ; 3. critique (énoncé
formulant une critique a I'égard d’une situation donnée ou relatant une expérience jugée négative) ; 4. revendication ou souhait ;
5. énoncé inclassable. Un énoncé ne pouvait étre classé que dans une seule catégorie.

% Lors de I'analyse du contenu du discours, chaque énoncé pouvait relever de plusieurs catégories. Il est également arrivé
qu’un énoncé ne puisse étre classé dans aucune catégorie. Voici les catégories utilisées : 1) AUS : 'énoncé porte sur la
formation ou le manque de formation des professionnels de la santé dans le domaine des maladies rares (MR) ; 2) BEZ :
I'énoncé porte sur la relation des patients et de leurs proches avec les médecins et les autres membres du personnel médical et
soignant ; 3) DIA : 'énoncé porte sur des questions de diagnostic dans le domaine des MR ; 4) FIN : 'énoncé porte sur des
questions d’ordre financier ; 5) FOR : I'énoncé porte sur des aspects de la recherc