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Le concept «Le concept « Maladies raresMaladies rares »»
 Holzman NA. Rare Diseases, Common Problems: 

Recognition and Management. Pediatrics, 1978 ; 62(6) : 
1056-1060)
…les maladies rares, bien que diverses, présentent des
difficultés communes à être reconnues par les médecins
et à être prises en charge de manière appropriée parce
que la connaissance de chacune d’entre elles est très
limitée et qu’il existe peu de recherche clinique dans ce
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limitée et qu’il existe peu de recherche clinique dans ce
domaine..

 1990’s, les maladies rares, principalement d’origine 
génétique, sont un instrument de choix pour 
cartographier le génome humain. 

 2000’s reconnaissance par la Commission Européenne 
comme une priorité de Santé Publique



EN EUROPE
< 1 IN 2,000

INDIVIDUS

La notion de raretéLa notion de rareté
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 « Maladies chroniques, évolutives, invalidantes pouvant 
mettre le pronostic vital en jeu et qui nécessite des efforts 
combinés et spécialisés pour leur prise en charge »

 7000 - 8000 maladies répertoriées
 80 % ont une origine génétique, les autres causes étant 

infectieuses, auto-immunes ou tumorales.

 > 50% se déclarent chez l’enfant



Le paradoxe de la raretéLe paradoxe de la rareté

 Touchent environ 30 Mio Européens (6-8% population)
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Difficulté d’accès au diagnostic

Retard diagnosticPrise en charge au quotidien
inappropriée

Inégalité d’accès aux soins

Difficultés 

Différentes mais semblablesDifférentes mais semblables
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Manque d’information

Manque de recherche et
de connaissances scientifiques

Lourdes conséquences 
psychosociales pour les patients 
et leurs familles

Difficultés 
communes 



L’errance diagnosticL’errance diagnostic

? Eurordis Care 2 (2005)
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Premiers 
symptômes

diagnosic

25% des patients attendent entre 5 et 30 ans
pour avoir le bon diagnostic
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La quête du diagnostic:  perte d’espoirLa quête du diagnostic:  perte d’espoir

Eurordis Care 2 (2005)
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Diagnostic tardif: conséquencesDiagnostic tardif: conséquences
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« Les Maladies sont rares, 
mais les malades nombreux »
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Enjeu de santé publique
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« Maladies Rares: 
un défi pour l’Europe »

EUROPLAN
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Emergence of concepts 
and initiatives
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Et la Suisse?Et la Suisse?



Merci de votre attentionMerci de votre attention
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