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 23 février 2012  

«Bien encadrés, mais seuls...» 

Par Céline Monay, 

 

 
Patrick et Florence Mayor souhaitent vivre le plus normalement possible avec leur fils Robin.  

 

MALADIES RARES • Samedi 25 février, les meilleurs spécialistes suisses sont réunis à Lausanne à 

l'occasion de la Journée internationale des maladies rares. Confrontés à cette problématique, de 

jeunes parents lausannois témoignent. 

 

 

«Nous sommes très bien encadrés mais, malgré cela, on se sent très seuls», lancent d'emblée Florence et 

Patrick Mayor. La vie de ce couple de Lausannois a basculé en 2009, à la naissance de leur fils. Robin, 17 

mois, est atteint d'une maladie génétique rare appelée macrocéphalie - malformation capillaire (M-

MC).«Cela a été un choc car, enceinte, rien ne laissait présager un quelconque problème. Les contrôles 

prénataux étaient bons», se souvient Florence Mayor. Les six premiers mois de grossesse se déroulent 

normalement. Mais, à six mois et demi, elle doit être hospitalisée au CHUV à Lausanne suite à de fortes 

contractions. Elle reste alitée pendant cinq semaines avant d'accoucher de Robin à 7 mois et demi de 

grossesse. «L'accouchement s'est mal passé. Personne n'avait décelé qu'il avait un gros périmètre 

crânien», résume-t-elle. Malgré sa précocité, Robin affiche sur la balance le poids d'un bébé né à terme 

alors que ses organes ne le sont pas. «Au service de néonatalité, ils l'ont alors fait examiner par la 

généticienne», précise le couple.Les tests ADN ne laissent rien entrevoir et pour cause: le mal dont 

souffre Robin n'est pas identifiable par les gènes. Ce n'est que par le biais de recoupements de symptômes 

cliniques que les spécialistes parviennent à mettre un nom sur la maladie de Robin: la macrocéphalie - 

malformation capillaire (M-MC). Elle se caractérise par une malformation capillaire cutanée associée à 

une macrocéphalie ayant tendance à augmenter progressivement, des anomalies de la croissance 

somatique, notamment une asymétrie du corps et du cerveau, et un visage typique. Dans la littérature 

scientifique, à peine plus d'une centaine de cas ont été diagnostiqué. 

 

Aberrations administratives 

 

 

Robin suit chaque semaine, trois séances de thérapie pour traiter les symptômes de la maladie. Florence et 

Patrick Mayor sont également conseillés par le Service éducatif itinérant (SEI) qui les suivra jusqu'à 

l'entrée à l'école ou le placement en institution de leur fils. «Que ce soit au CHUV ou au SEI, le suivi est 

très bon mais il manque un répondant direct, une information centralisée», constate Florence Mayor.Une 

fois le choc de l'annonce passé, les nouveaux parents sont rapidement confrontés à des problèmes plus 

terre-à-terre. «On a pensé que Robin serait à l'AI toute sa vie. Mais non, pas du tout!», lance-t-elle. Trop 

rare pour être répertoriée, la maladie de Robin n'est en effet pas couverte par l'Assurance invalidité. «C'est 



une aberration, ajoute-t-elle. Pour le moment, l'assurance maladie (LAMAL) prend en charge tous les 

frais mais en sera-t-il toujours ainsi?» 

 

Solidarité et soutien 

 

 

Les jeunes parents attendent beaucoup de cette journée internationale des maladies rares qui a lieu ce 

samedi. L'accès au diagnostic et à la formation, la prise en charge par la LAMAL ou l'AI, l'intégration 

scolaire et professionnelle sont différentes facettes de l'entraide nécessaire à la lutte contre la maladie. Si 

cette journée permet de mieux faire connaître les problématiques liées aux maladies rares, elle est surtout 

synonyme de rencontres et de solidarité. «On se sent moins seuls. Nous sommes conscients de 

l'impossibilité de trouver un remède miracle mais les recherches permettront peut-être un jour de détecter 

et d'anticiper la maladie». 

A l'occasion de la journée internationale des maladies rares, Pro Raris met sur pied une grande journée de 

mobilisation, le samedi 25 février, de 9h30 à 17h, dans la salle Amphimax 350 de l'Université de 

Lausanne. Cette journée sur le thème de la solidarité aura lieu en présence de Pierre-Yves Maillard, 

Conseiller d'État, en charge du Département de la santé et de l'action sociale du Canton de Vaud et de 

Pascal Strupler, Directeur de l'Office fédéral de la santé publique. 
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Forte du succès retentissant de l’édition 2011, ProRaris, l’Alliance Maladies Rares-Suisse, organise la deuxième 

journée internationale des maladies rares en Suisse, le samedi 25 février 2012 à l’Université de Lausanne. Pierre-

Yves Maillard, Conseiller d’Etat en charge du Département de la Santé et de l’Action Sociale du Canton de Vaud, 

inaugurera cette journée d’information placée sous le signe de la solidarité. 

Genève, le 7 février 2012- Largement méconnue il y a un an, la problématique des maladies rares fait aujourd’hui 

partie du paysage politique et médiatique suisse. ProRaris, l’Alliance Maladies Rares -Suisse, avec les patients et 

leurs associations, peut désormais compter sur une solide communauté d’intérêts qui réunit des professionnels de 

la santé, des scientifiques, des politiciens et des médias. En novembre dernier, le Directeur de l’Office fédéral de la 

santé publique, Pascal Strupler, a annoncé l’élaboration d’une stratégie nationale maladies rares. 

ProRaris salue cette avancée qui témoigne d’une réelle prise de conscience publique. Cependant, la situation de 

milliers de patients reste inchangée et s’est même dégradée suite à l’arrêt du Tribunal Fédéral, Morbus Pompe, du 

23 novembre 2010. En rendant cette décision, le TF a donné raison à une assurance qui refusait de rembourser le 

médicament Myozyme, jugé trop cher1, et pose le principe de la limite d’un remboursement annuel par patient. Par 

conséquent, de nombreuses personnes atteintes de pathologies rares se voient refuser la prise en charge par leur 

assurance qui, nonobstant tout risque de dégradation de la santé, se réfère à la limitation de remboursement 

proposée par la cour suprême. 

Il existe plus de 7’000 pathologies rares répertoriées à ce jour qui affectent environ 6,5% de la population. 

L’errance diagnostique, le manque d’information et de recherche scientifique, l’isolement psycho-social, les lacunes 

de la prise en charge et particulièrement l’insécurité des prestations des assurances demeurent des souffrances et 

des difficultés inhérentes à ces maladies. 

La journée internationale des maladies rares 2012 a pour objectif de donner la parole à tous ceux qui sont 

impliqués dans la problématique des maladies rares, mais particulièrement aux patients dont les témoignages et 

les expériences sont indispensables à l’élaboration des politiques qui les concernent. Le programme de la journée 

comprendra, entre autres, deux tables rondes abordant le thème de la solidarité à l’échelle individuelle ainsi que 

sur le plan national. L’intégration sociale, le rôle des assurances, des médecins et des associations, les 

répercussions psychologiques sur les patients et le développement de l’information médicale sur internet seront au 

coeur du débat. 

Pour cette deuxième journée, ProRaris peut compter sur la présence de Pascal Strupler, Directeur de l'Office 

fédéral de la santé publique, du Professeur Andrea Superti-Furga, Médecin-chef du Service de pédiatrie au CHUV, 

de Christina Fasser, Directrice de Retina Suisse et Présidente de Retina International et du Professeur Antoine 

Geissbuhler, Médecin-chef du service de cybersanté et télémédecine aux HUG. Pius Gyger, Directeur Politique de la 



Santé chez Helsana, et Martin Rubeli, Responsable communication de l’Association des entreprises 

pharmaceutiques en Suisse (VIPS), participeront à la deuxième table ronde. Une plage horaire sera également 

prévue pour le networking et la visite des stands des associations de patients. 

«Sur la base d’une première édition qui avait accueilli plus de 450 personnes, cette deuxième journée helvétique a 

pour vocation d’orienter le débat sur l’élaboration de mesures nationales améliorant la situation des personnes 

souffrant de maladies rares», explique Esther Neiditsch, Présidente de ProRaris. 

«Dans la continuité de la première édition, nous avons souhaité accorder une place centrale aux témoignages de 

patients et de leurs proches car c’est avant tout une journée qui leur est dédiée!» conclut Anne-Françoise 

Auberson, vice-présidente de ProRaris. 

Qu’est-ce qu’une maladie rare ? 

Une maladie rare se définit comme une affection qui touche moins d’une personne sur 2000 et qui nécessite des 

efforts combinés spéciaux pour sa prise en charge. Il existe plus de 7000 pathologies rares répertoriées. D’origine 

génétique dans 80% des cas, les autres causes sont infectieuses, auto-immunes, dégénératives ou tumorales. Elles 

sont le plus souvent chroniques, invalidantes et peuvent mettre le pronostic vital en jeu. La plupart se déclarent au 

plus jeune âge alors que certaines se dissimulent pendant de longues années. Les maladies rares concernent 30 

millions de personnes dans l’Union européenne, soit 6,5% de la population. 

A propos de ProRaris 

ProRaris, l’Alliance Maladies Rares – Suisse a été fondée en juin 2010. Elle a pour mission de regrouper les 

associations suisses de maladies rares et les malades isolés afin de faire connaître et défendre leurs intérêts 

communs. Le comité de ProRaris est majoritairement constitué de patients et de leurs proches. L’Alliance s’est 

notamment fixé comme objectif l’élaboration et la mise en oeuvre d’un Plan National Maladies Rares en Suisse. Elle 

oeuvre également à faire connaître et reconnaître les maladies rares auprès des pouvoirs publics et du grand 

public, à recenser les difficultés des patients, à former et informer toutes les parties prenantes et à encourager la 

recherche scientifique, clinique et social. Enfin, ProRaris représente les patients au sein du Groupe d’intérêt « CI 

Maladies Rares » fondé sous la présidence de la Conseillère nationale Ruth Humbel en septembre 2011. 
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source : http://www.rsr.ch/#/la-1ere/programmes/l-invite-du-12h30/?date=24-02-2012 
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source : http://www.rhonefm.ch/fr/informations/infos-a-chaud/journee-internationale-des-maladies-rares-6-a-8-

de-la-population-touchee-313-49237 
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Source : http://www.rsr.ch/#/la-1ere/programmes/impatience/?date=22-02-2012 
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Source : http://www.rsr.ch/#/espace-2/programmes/babylone/?date=16-02-2012 
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Source : http://www.latele.ch/recherche?fulltext=maladies+rares 
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Source : http://www.tsr.ch/video/info/journal-12h45/3810684-ce-samedi-est-officiellement-consacre-en-suisse-

aux-maladies-rares.html 
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Source : http://worldradio.ch/wrs/shows/national/one-womans-story-of-coping-with-a-rare-disease.shtml?29351 
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Source : http://www.drs.ch/www/de/drs/sendungen/wissenschaft-drs-2/2803.bt10214030.html 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 


