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Berne, 19 février 2011

HUGHY W PrORARIS orphanet




Le concept « Maladies 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 a étre reconnues par les médecins
et a étre prises en charge de maniere appropriée parce
gue la connaissance de chacune d’entre elles est tres
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
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La notion de rarete

EN EUROPE

<1IN 2,000

INDIVIDUS

« Maladies chroniques, évolutives, invalidantes pouvant
mettre le pronostic vital en jeu et qui necessite des efforts
combinés et specialisés 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 I'enfant
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Le paradoxe de la rarete

(6-8% population)

6% to 8%

of the total EU population are a rare disease
patients: the equivalent to the combined "
populations of the Netherands, Belgium and

Luxembourg.

Metherland Belgium Luxembourg
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Differentes mais semblable

Difficulté d’acces au diagnostic

égalité d’acces aux soins

Retard diagnostic

Difficulteés
communes

Prise en charge au quotidien
inappropriée

Manque d’information

Lourdes conséquences
psychosociales pour les patients
et leurs familles
Manque de recherche et
de connaissances scientifiques
PRORARIS
vy orphanet
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L’errance diagnostic \

Eurordis Care 2 (2005)

Vel

25% des patients attendent entre 5 et 30 ans
pour avoir le bon diagnostic

HUGH # TrofiaRls. orphanet
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La quéte du diagnostic: perte d’espoir

Eurordis Care 2 (2005)

doctor, tests
diagnosis, treatment

efficacy, disapointment ., (oo
another diagnosis, another treatme

inefficacy, disapointment

e PRORARIS orphanet



Diagnostic tardif: conséquences

Lack of confdance in madicine

InzFdapted behaviour

Birth of other affected chikdren
Death
Cognitive
Psychological
Physical
e 1I:I.':|'I:| .ll'.!I'iI'I:- EFI:‘.I'GI':- 40 0% G0
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« Les Maladies sont rares,
“mais les malades nombreux »

B 2
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Enjeu de santé publique
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Orphanet Suisse:
Sur nous
Maladies rares
Associations

Hous contacter

Services Orphanet:
OrphaNews Europe
OrphaNews France
Orphaschool

Partenariat:
Eurordis Newsletter

Nous adhérons
sux principes
dz |5 charte
HONoode:
CIRTIFIE [ o=
08/2000 | Verifiez ici

Parenariat:

Orphanet Suisse

WWW.Or

Ll

rmation pour tous publics sur les maladies rares et les médicaments orphelins

ORPHANET est un serveur d'information sur les maladies rares et
les médicaments orphelins en libre accés pour tous publics.

L'objectif 'ORPHANET est de concourir a I'amélioration de la prise
en charge et du traitement des maladies rares, gu'elles soient
d'origine génétique, auto-immune ou infectieuse, qu'il s'agisse de
cancers rares ou de maladies sans diagnostic précis.

1o

www.orpha-net.ch

Informations:

ORPHANET offre des services adaptés aux besoins des et
de lewur famille, des professionnels de santé et des chercheurs, des

associations et des industriels.

Recherche par maladie en :

Frangais Deutsch ltaliano
English Portugués Espariiol
Nouveautes:

WissENSCHAFT I E

GEBERT RO NSTI FTUN ¢

RE DISEASES
INEW TECHNOLO!

17.04.2009: GEBERT RUF STIFTUNG is starting the new
programme "Rare Diseases — New Technologies” investing
CHF 2 million p.a. The call 2009 is open. Application
deadline is September 1, 2009
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e attention

www.orphanet.ch
contact@orphanet.ch
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