Le Plan national maladies rar

Les maladies rares ont
longtemps été oubliées
de la science et de la
médecine.

Elles étaient mal ou non diagnosti-
quées, prises en charge trés inégale-
ment sur le territoire. D’ou un sen-
timent d’exclusion et d'impuissance
trés fort parmi les familles, d'autant
plus que pour la plupart d’entre elles
il n’y a pas de traitement curatif.

Mais le contexte change: sous I'im-
pulsion des associations de malades
et notamment de I'Alliance Maladies
Rares et de 'AFM, les maladies rares
ont été retenues comme une des
cing priorités de la loi relative a la
politique de santé publique du 9
ao(t 2004.

Un premier Plan national maladies
rares 2005-2008, articulé autour de
10 axes stratégiques, a été mis en
ceuvre qui visait a assurer aux mala-
des I'équité pour I'accés au diagnos-
tic, au traitement et a la prise en
charge.

Le Plan a retenu, pour les maladies rares, une
organisation graduée de I'offre de soins,
qui associe:

* un niveau d’expertise national ou inter-
régional, le centre de référence ;

* un niveau de prise en charge des malades
régional, le centre de compétences, échelon
de la filiére de soins a proximité du malade.

Les missions...
...des centres de référence

P Faciliter le diagnostic et définir
une stratégie de prise en charge
thérapeutique, psychologique
et d’accompagnement social

P Définir et diffuser des protocoles
de prise en charge en lien
avec la Haute Autorité de Santé

P Coordonner les travaux
de recherche et participer
a la surveillance épidémiologique

P Participer a des actions
de formation et d’information
pour les professionnels de santé,
les malades et leurs familles

Lapplication de ce plan a déja conduit a la
mise en place de 132 centres de référence
labellisés pour une maladie rare ou un
groupe de maladies rares.

Les centres de compétences sont désignés
par les ARH (Agences Régionales de I'Hos-
pitalisation) qui en publient la liste région
par région.

P Animer et coordonner des
réseaux de correspondants
sanitaires et médico-sociaux

# Etre des interlocuteurs
privilégiés pour les tutelles
et les associations de

malades

La liste des centres
de référence labellisés
peut étre consultée sur
www.alliance-maladies-rares.org

Un nouveau Plan national

Maladies Rares est en cours
d'élaboration et sera mis en
ceuvre au plus tard en 2010.

Les financements du premier
Plan seront maintenus durant
I'année 2009, notamment en
ce qui concerne les centres
de référence.

..des centres
de compétences

# Etablir le diagnostic pour
les maladies les moins rares

P Mettre en ceuvre la thérapeutique
quand elle est disponible

P Organiser la prise en charge
du malade, en lien avec les
centres de référence labellisés
et les acteurs et structures
sanitaires et médico-sociales
de proximité

LES CONSULTATIONS

DES CENTRES DE REFERENCE
(CR) MALADIES RARES
EN CHAMPAGNE-ARDENNE

Maladies héréditaires

du métabolisme (CR de Nancy)
CHU de Reims

* Enfants : Service de médecine
néonatale et réanimation pédiatrique
Tél :03 26 78 36 02

* Adultes : Service de médecine interne
Tél:03 26 78 73 02

CENTRES DE COMPETENCES

DE LA REGION CHAMPAGNE ARDENNE
CHU DE REIMS

Maladi 5

et auto-i rares
Maladies auto-inflammatoires

et arthrites juvéniles Dr Piétrement

Amyloses Dr Kolb

Maladies systémiques

et auto-immunes rares Pr Pennaforte

Maladies cardiovasculaires rares
Malformations

Pr Morville

A lies du développ
et syndromes malformatifs
(CR de Dijon)

CHU de Reims

Service de génétique
Tél:03 26 78 90 03

Maladies endocriniennes rares
Maladies incluant les maladies
rares du calcium et du phosphore Pr Delemer

Maladies i
rares (CR de Strasbourg)

* Adultes : CHU de Reims
Service de médecine physique
et de réadaptation

Tél :03 26 78 89 60

« Enfants : CHU de Reims
Service de pédiatrie A
Tél:03 26 78 22 82

Epilepsies rares et sclérose
tubéreuse de Bourneville

(CR de Paris-Necker)

CHU de Reims

Service de pédiatrie A

Tél:03 26 78 78 99

Maladies bulleuses
auto-immunes (CR de Rouen)
CHU de Reims

Service de dermatologie
Tél:03 26 78 92 92

Maladies hépato-gastro-entérologic rares
Maladies rares du foie Dr Heurgué

Maladies hématologiques
Microangiopathies thrombotiques DrWynckel

Maladies hématologiques non mali rares

Cytopénies auto-immunes, syndrome
d’Evans et anémies hémolytiques  Pr Delmer

Maladies neurologiques
Retard mental et malformations
cérébelleuses Pr Motte

Maladies pulmonaires
HTAP Pr Jaussaud

Maladies rénales rares Dr Piétrement

L'Alliance Maladies Rares

Créée le 24 février 2000, I’Alliance Maladies Rares
(association loi 1901) rassemble aujourd’hui plus de
180 associations de malades.

Elle représente prés de deux millions de malades et environ
2 000 pathologies. Elle accueille aussi en son sein des mala-
des et familles isolés,“orphelins” d’associations.

En quelques années, I'Alliance s’est imposée comme l'inter-
locuteur reconnu des pouvoirs publics: ministéres de la
santé, de la recherche et des personnes handicapées. L'Alliance
a ceuvré avec I'’AFM a la création de I'Institut des maladies
rares dont la mission est d'inciter, développer et coordon-
ner la recherche sur ces pathologies. Elle a été a l'initiative
du Plan national maladies rares et s'implique fortement dans
son suivi.

Qutre son action au niveau national, 'Alliance agit au niveau
régional pour étre a I'écoute des attentes et des besoins
des malades et des familles au plus prés de chez eux. De
plus, la décentralisation ayant donné des pouvoirs accrus aux
régions et aux départements en matiére de santé et de han-
dicap, I'Alliance se doit d'étre présente dans les instances
décisionnaires et faire entendre la spécificité des maladies
rares en termes de diagnostic et de prise en charge.
L'Alliance s’est donc organisée en “antennes régionales”.

L'Alliance Maladies Rares bénéficie du soutien déterminant de F'AFM grdce &

la générosité des Franais lors du Téléthon.
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