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Préface  

Toute maladie touchant moins de 1 personne sur 2.000 est considÅǲrÅǲe comme une 

maladie rare. En Europe, le nombre total de personnes concernÅǲes est estimÅǲ ÁǮ 30 

millions, donc environ 30.000 personnes au Luxembourg.  

Bien quȭelles soient trÅǮs diverses, les maladies rares ont des caractÅǲristiques 

communes: il sȭagit souvent de maladies graves, chroniques, dÅǲgÅǲnÅǲratives et 

mortelles ÁǮ court ou moyen terme; dans 50% des cas, la maladie se dÅǲclenche pendant lȭenfance; 

la qualitÅǲ de vie des personnes malades est souvent compromise ÁǮ cause de la perte dȭautonomie 

secondaire ÁǮ la maladie et des consÅǲquences psycho-sociales et socio-Åǲconomiques qui sȭen 

suivent.  

La rareté de ces maladies fait qu'elles sont peu connues et échappent souvent au diagnostic par 

les médecins non-spécialistes. Il faut en moyenne plus de quatre ans pour trouver un diagnostic 

et une prise en charge par des spécialistes. Pendant cette errance diagnostique, certains patients 

et leurs familles mutiplient les consultations au Luxembourg et à l'étranger, parcourent des 

milliers de kilomètres et accumulent des dépenses considérables. 

Une fois que le diagnostic est posé, le patient est confronté à un autre problème : 95% de ces 

maladies sont "orphelines", c'est à dire qu'il n'existe pas de vrai traitement. On peut tout au plus 

ralentir l'évolution de la maladie et alléger la symptomatologie. 

Ce constat souligne le besoin dȭune prise en charge spÅǲcialisÅǲe des personnes atteintes dȭune 

maladie rare dans leur globalitÅǲ : en matiÅǮre de santÅǲ physique, mentale, affective, sociale, mais 

Åǲgalement en matiÅǮre dȭÅǲducation, dȭinsertion professionnelle et de soutien financier si besoin.  

LȭenquÅǶte nationale rÅǲalisÅǲe par le groupe de travail Maladies Rares (MARA) à partir de 2006 et 

publiÅǲe en 2011, a permis de rÅǲaliser un premier Åǲtat des lieux sur les maladies rares au 

Luxembourg et a constituÅǲ un apport fondamental ÁǮ lȭÅǲlaboration dȭun plan national. Ce premier 

Plan National Maladies Rares 2018-2022 a pour ambition de continuer le combat contre ces 

maladies au Luxembourg, en mobilisant lȭensemble des acteurs concernÅǲs autour dȭune stratÅǲgie 

nationale.  

La volontÅǲ du gouvernement et de lȭÅÎÓÅÍÂÌÅ ÄÅÓ ÐÁÒÔÅÎÁÉÒÅÓ ÑÕÉ ÏÎÔ ĞÕÖÒÅǲ ÁǮ lȭÅǲlaboration de ce 

ÐÌÁÎ ÅÓÔ ÄȭÁÓÓÕÒÅÒ ÁÕØ ÐÅÒÓÏnnes atteintes dȭune maladie rare et ÁǮ leurs proches un accÅǮs Åǲquitable 

au diagnostic, une prise en charge mÅǲdicale et psycho-sociale adaptÅǲe, une prise en charge par 

lȭassurance maladie et lȭassurance dÅǲpendance large et Åǲgalitaire, et la possibilitÅǲ de satisfaire les 

besoins et dÅǲsirs dȭÅǲpanouissement scolaires, professionnels et personnels.  

Les maladies rares constituent un problÅǮme de santÅǲ publique qui ne peut ÅǶtre ignorÅǲ. Vous 

pouvez compter sur ma volontÅǲ, ma dÅǲtermination et mon engagement ÁǮ mieux rÅǲpondre aux 

besoins et attentes des patients atteints de maladie rare et de leurs familles.  

Mes remerciements vont aux membres du ComitÅǲ de Pilotage ainsi quȭÁǮ tous les groupes de travail 

qui ont contribuÅǲ ÁǮ lȭÅǲlaboration de ce plan.  

 
Lydia MUTSCH Ministre de la SantÅǲ 
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Glossaire/ Abréviations  
 

Abréviation  Description  
AEM Agence Européenne du Médicament - European Medicine Agency 
ALAN  ALAN - Maladies Rares Luxembourg 
BaMaRa Banque Maladies Rares 
CE Communauté Européenne 
CHdN Centre Hospitalier du Nord 
CHL Centre Hospitalier de Luxembourg 
CIEC #ÅÎÔÒÅ Äȭ)ÎÖÅÓÔÉÇÁÔÉÏÎ ÅÔ Äȭ%ÐÉÄïÍÉÏÌÏÇÉÅ #ÌÉÎÉÑÕÅ 
CF Cystic Fibrosis (Mucoviscidose) 
CLMMA Centre Luxembourgeois de Mucoviscidose et des Maladies Apparentées 
CNGH Centre National de Génétique Humaine 
CNMR Comité National Maladies Rares 
CNS Caisse Nationale de Santé 
CoNGO The Conference of Non-Governmental Organizations (NGOs) 
COMP The Committee for Orphan Medicinal Products 
DECCP Diabetes Endocrinology Care Clinique Pédiatrique 
DSP Dossier de Soins Partagé 
ECRIN European Clinical Research Infrastructure Network 
E-RARE ERA-Net for Research Programmes on Rare Diseases 
ERIC Consortium Européen d'infrastructures de recherche 
ERN European Reference Networks 
EUCERD The European Union Committee of Experts on Rare Diseases, constitué en 

2010, et remplacé en 2013 par la EC Expert Group on Rare Diseases 
EUPATI Académie Européenne des patients 
EUROCAT European surveillance of congenital anomalies 
EUROPLAN EUROpean project for rare diseases national PLANs development 
EURORDIS EURopean Organisation for Rare DISeases ɉÒïÃÅÍÍÅÎÔ ÒÅÎÏÍÍïÅ Ȱ2ÁÒÅ 

$ÉÓÅÁÓÅÓ %ÕÒÏÐÅȱɊ 
Groupe MARA Groupe de travail Maladies Rares (MARA) 
HTAP Hypertension artérielle pulmonaire 
IBBL Integrated BioBank of Luxembourg 
IRDiRC International Rare Diseases Research Consortium 
INSERM Institut National de la Santé Et de la Recherche Médicale 
LBMCC Laboratoire de Biologie Moléculaire et Cellulaire du Cancer 
LCSB Luxembourg Centre for Systems Biomedicine 
LIH Luxembourg Institu te of Health 
LNS Laboratoire National de Santé 
MA Maladies Apparentées 
MR Maladies Rares 
ORPHANET Le portail des maladies rares et des médicaments orphelins www.orpha.net  
PNMR Plan National Maladies Rares 
UE Union Européenne 

  

http://www.orpha.net/
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Résumé 
Selon la définition adoptée par la communauté européenne une maladie rare (MR) est une 

affection dont la prévalence, très faible, se situe à moins de 1/2000 personnes. Ce sont des 

pathologies très différentes mais liées par les mêmes difficultés de prise en charge, qui nécessitent 

une attention particulière et une action globale pour faire face aux difficultés diagnostiques, à 

lȭÅØÃÅÐÔÉÏÎÎÁÌÉÔï ÄÅ ÌȭÅØÐÒÅÓÓÉÏÎ ÃÌÉÎÉÑÕÅȟ ÁÕ ÃÁÒÁÃÔîÒÅ ÃÈÒÏÎÉÑÕÅȟ Û ÌȭïÖÏÌÕÔÉÏÎ ÉÎÖÁÌÉÄÁÎÔÅ ÅÔ aux 

lourdes conséquences sociales et économiques liées à leur traitement. Face à cette situation, le 

patient et sa famille deviennent au cours du temps les experts dans leur propre prise en charge.  

Les MR ÃÏÎÃÅÒÎÅÎÔ σπ ÍÉÌÌÉÏÎÓ ÄȭEuropéens, ce qui correspondrait à environ 30.000 personnes 

au Luxembourg, et de ce fait les MR constituent un problème de santé publique qui ne peut être 

ignoré. Le Plan National Maladies Rares (PNMR) 2018-2022 a été élaboré suite aux préconisations 

du programme gouvernemental 2013 et sur la base dÅÓ ÒÅÃÏÍÍÁÎÄÁÔÉÏÎÓ ÄÕ #ÏÎÓÅÉÌ ÄÅ Ìȭ5ÎÉÏÎ 

Européenne de 2009Ȣ ,ȭÏÂÊÅÃÔÉÆ ÖÉÓï ÅÓÔ ÄÅ mieux répondre aux besoins et attentes des patients et 

de leur famille, et de mieux orienter, coordonner et structurer les actions relevant du domaine des 

MR. 

Cinq aØÅÓ ÓÔÒÁÔïÇÉÑÕÅÓ ÏÎÔ ïÔï ÄïÖÅÌÏÐÐïÓ ÁÆÉÎ ÄÅ ÒïÐÏÎÄÒÅ Û ÌȭÏÂÊÅÃÔÉÆ ÇïÎïÒÁÌ ÄÕ PNMR : 

¶ Axe général incluant : 

o La mise en place Äȭun système de gouvernance du PNMR 

o LȭÁÍïÌÉÏÒÁÔÉÏÎ ÄÕ ÐÁÒÃÏÕÒÓ ÄÉÁÇÎÏÓÔÉÑÕÅ ÅÔ ÄÅ ÐÒÉÓÅ ÅÎ ÃÈÁÒÇÅ Û ÔÒÁÖÅÒÓ ÌÁ ÃÒïÁÔÉÏÎ 

ÄȭÕÎÅ ÃÅÌÌÕÌÅ Äȭorientation  ÅÔ ÌÁ ÍÉÓÅ ÅÎ ÐÌÁÃÅ ÄȭÕÎÅ ïÑÕÉÐÅ ÄÅ ÃÏÏÒÄÉÎÁÔÅÕÒÓ 

o LȭÉÍÐÌïÍÅÎÔÁÔÉÏÎ ÄȭÕÎÅ politique de sensibilisation aux MR 

o ,Å ÄïÖÅÌÏÐÐÅÍÅÎÔ Äȭune approche multidisciplinaire avec une vision 

« holistique » de la prise en charge 

o Le rassemblement de ÌȭÅÎÓÅÍble des acteurs autour des MR à travers la création 

ÄȭÕÎÅ !ÌÌÉÁÎÃÅ .ÁÔÉÏÎÁÌÅȢ 

¶ Axe A ɀ Améliorer le système de soins et de prise en charge des MR : 

o LȭÁÐÐÌÉÃÁÔÉÏÎ ÄÕ ÐÒÉÎÃÉÐÅ ÄÅ ÐÒïÖÅÎÔÉÏÎ ÅÎ MR 

o LÁ ÃÏÎÓÏÌÉÄÁÔÉÏÎ ÄȭÕÎ ÓÅÒÖÉÃÅ ÄÅ ÃÏÎÓÅÉÌ ÇïÎïÔÉÑÕÅ ÅÎ -2 

o ,ȭamélioration de ÌȭÁÃÃîÓ ÁÕØ ÍïÄÉÃÁÍÅÎÔÓ 

o ,ȭïÌÁÂÏÒÁÔÉÏÎ Äȭun parcours de soins pour les différents groupes de MR 

o La continuité des soins pour les patients concernés. 

¶ Axe B - &ÁÃÉÌÉÔÅÒ ÌȭÁÃÃîÓ Û ÌȭÉÎÆÏÒÍÁÔÉÏÎ ÓÕÒ ÌÅÓ -2 Û ÔÒÁÖÅÒÓ ÌÁ ÃÒïÁÔÉÏÎ ÄȭÕÎÅ plateforme 

nationale : 

o LȭÁÍïÌÉÏÒÁÔÉÏÎ ÄÅ ÌȭÁÃÃîÓ Û ÌȭÉÎÆÏÒÍÁÔÉÏÎ ÓÕÒ ÌÅÓ -2 ÁÕ ,ÕØÅÍÂÏÕÒÇ 

o LȭÏÐÔÉÍÉÓÁÔÉÏÎ ÄÅ ÌȭÕÔÉÌÉÓÁÔÉÏÎ ÄÅÓ ÒÅÓÓÏÕÒÃÅÓ ÄÉÓÐÏÎÉÂÌÅÓ sur le territoire  

o LÅ ÄïÖÅÌÏÐÐÅÍÅÎÔ ÄÅ ÌÉÅÎÓ ÃÏÌÌÁÂÏÒÁÔÉÆÓ Û ÌȭÉÎÔÅÒÎÁÔÉÏÎÁÌ 

o ,ȭÏÒÇÁÎÉÓÁÔÉÏÎ ÄȭÕÎÅ ÐÒÅÍÉîÒÅ ÌÉÇÎÅ ÄÅ ÓÕÐÐÏÒÔ pour les patients 

o La mise à disposition de programmes de formation en MR. 

¶ Axe C - Mieux reconnaître la spécificité des MR et en promouvoir la recherche 

o ,Á ÒïÁÌÉÓÁÔÉÏÎ Äȭun recensement MR sur le territoire  

o LȭÁÍïÌÉÏÒÁÔÉÏÎ ÄÅ la traçabilité des MR dans le pays 
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o La mise en place de collectes de données en harmonie avec la règlementation 

européenne 

o LÁ ÃÒïÁÔÉÏÎ ÄȭÕÎ ÓÙÓÔîÍÅ national de surveillance  

o LȭÉÍÐÌÉÃÁÔÉÏÎ ÄÕ ,ÕØÅÍÂÏÕÒÇ dans les projets de recherche au niveau national et 

international. 

¶ Axe D - Répondre aux ÂÅÓÏÉÎÓ ÄȭÁÃÃÏÍÐÁÇÎÅÍÅÎÔ ÐÓÙÃÈÏ-social des patients et de leur 

entourage : 

o ,ȭÁÍïÌÉÏÒÁÔÉÏÎ ÄÅ ÌÁ ÑÕÁÌÉÔï ÄÅ ÌÁ ÐÒÉÓÅ ÅÎ ÃÈÁÒÇÅ ÐÓÙÃÈÏ-sociale des patients et de 

leurs familles 

o La simplification ÄÅ ÌȭÁÃÃîÓ ÁÕØ ÄïÍÁÒÃÈÅÓ ÁÄÍÉÎÉÓÔÒÁÔÉÖÅÓ 

o La garantie de lȭïÑÕÉté aux droits sociaux des patients atteints de MR 

o Le développement de mesures facilitant le parcours éducatif des personnes 

atteintes de MR 

o Le soutien socio-professionnel pour les personnes atteintes de MR et les membres 

de la famille concernés. 

Suite à la validation du PNMR par le Conseil du Gouvernement, ÕÎ ÐÌÁÎ ÄȭÉÍÐÌïÍÅÎÔÁÔÉÏÎ ÄïÔÁÉÌÌï 

des actions à réaliser sera défini par le Comité National Maladies Rares (CNMR) qui sera mis en 

place. 
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1. Préambule  
 

Selon le programme gouvernemental 2013 au Luxembourg, un « plan national sur les maladies 

rares sera élaboré, de concert avec des organisations nationales et internationales comme 

EURORDIS ȻȢ ,ȭÏÂÊÅÃÔÉÆ ÒÅÃÈÅÒÃÈï ÅÓÔ ÄÅ ÍÉÅÕØ ÒïÐÏÎÄÒÅ ÁÕØ besoins et attentes des patients, et 

de mieux orienter, coordonner et structurer les actions relevant du domaine des maladies rares. 

Le groupe de travail Maladies Rares (MARA), constitué en 2005, a entamé les travaux avec une 

enquête nationale publiée en 20111, qui a permis de réaliser un premier état des lieux de la 

situation maladies rares, et de définir les besoins spécifiques au Luxembourg. La Conférence 

EUROPLAN tenue en novembre 2013 à Luxembourg2 a permis de définir les axes principaux du 

plan. 

Le Plan National Maladies Rares (PNMR) suit les recommandatioÎÓ ÄÕ #ÏÎÓÅÉÌ ÄÅ Ìȭ5ÎÉÏÎ 

Européenne (UE) de 20093 ainsi que celles préconisées par EUROPLAN en 20104. 

  

                                                           
1 « Les maladies rares : Enquête sur la situation des personnes atteintes de maladies rares au Grand-Duché de Luxembourg », Etude réalisée 
par le Groupe de Travail Maladies Rares (MARA), Date de parution: février 2011, Editeur: Ministère de la Santé - Direction de la santé 
2 « Luxembourg EUROPLAN National Conference ς Final Report », 19-20 November 2013, Luxembourg. Source : 
https://www.eurordis.org/sites/default/files/flags/finalreport-luxembourg.pdf  
3 « wŜŎƻƳƳŀƴŘŀǘƛƻƴǎ Řǳ /ƻƴǎŜƛƭ ŘŜ ƭΩ¦ƴƛƻƴ 9ǳǊƻǇŞŜƴƴŜ Řǳ лу Ƨǳƛƴ нллфΣ ǊŜƭŀǘƛǾe à une action dans le domaine des maladies rares » (2009/C 
151/02). 
4 « Recommendations for the development of national plans for rare diseases - Guidance document», 08 March 2010, EUROPLAN. Source: 
http://download.eurordis.org/europlan/2_EUROPLAN_Guidance_Documents_for_the_National_Conference/3_EUROPLAN_Draft_Recomm
endations_8%20March_10.pdf  

https://www.eurordis.org/sites/default/files/flags/finalreport-luxembourg.pdf
http://download.eurordis.org/europlan/2_EUROPLAN_Guidance_Documents_for_the_National_Conference/3_EUROPLAN_Draft_Recommendations_8%20March_10.pdf
http://download.eurordis.org/europlan/2_EUROPLAN_Guidance_Documents_for_the_National_Conference/3_EUROPLAN_Draft_Recommendations_8%20March_10.pdf


                                                                      
    

Plan National Maladies Rares Luxembourg 2018-2022  Page 10 sur 73 
 

2. Les Maladies Rares (MR) en Europe  
 

a. Définition  et origine des MR 
Une MR est définie comme une affection dont la prévalence est très faible. Le taux de prévalence 

retenu en Europe, notamment par le règlement sur les médicaments orphelins, se situe à moins 

de 1/2000 personnes5.  

,ÅÓ -2 ÓÏÎÔ ÐÒÉÎÃÉÐÁÌÅÍÅÎÔ ÄÅÓ ÍÁÌÁÄÉÅÓ ÄȭÏÒÉÇÉÎÅ ÇïÎïÔÉÑÕÅȢ -ÁÉÓ ÐÁÒ ÄïÆÉÎÉÔÉÏÎ ÔÏÕÔÅ ÍÁÌÁÄÉÅ 

ÑÕȭÅÌÌÅ ÓÏÉÔ ÉÎÆÅÃÔÉÅÕÓÅȟ ÎïÏÐÌÁÓÉÑue ou auto-immune peut être considérée comme un MR si sa 

prévalence est inférieure à 1/2000 et ÑÕȭÁÕÃÕÎ ÔÒÁÉÔÅÍÅÎÔ ÆÁÃÉÌÅÍÅÎÔ ÁÃÃÅÓÓÉÂÌÅ ÎȭÅÓÔ ÃÏÎÎÕ. 

Les MR sont souvent handicapantes pouvant influencer le pronostic vital à court ou moyen terme. 

Elles nécessitent une prise en charge médicale, paramédicale et psychosociale complexe du 

patient et de son entourage proche. Dans plus de la moitié des cas elles se développent dès 

ÌȭÅÎÆÁÎÃÅȟ ÅÔ ÏÎ ÅÓÔÉÍÅ ÑÕȭÅÌÌÅÓ ÓÏÎÔ ÒÅÓÐÏÎÓÁÂÌÅÓ ÄÅ ÐÌÕÓ ÄÅ σπϷ ÄÅ ÌÁ ÍÏÒÔÁÌÉÔï ÉÎfantile. 

Il ne faut pas non plus oublier que toute une série de syndromes non étiquetés sont probablement 

aussi des MR qui restent ignorées Û ÌȭÈÅÕÒÅ ÁÃÔÕÅÌÌÅ. 

Il est estimé que 80 % des MR sont d'origine génétique, et concernent entre 3% et 4% des 

nouveaux nés. Une liste de toutes les MR répertoriées à ce jour a été récemment publiée6. Dans 

certains cas, on parle aussi de maladies orphelines. 

 

b. Diversité et hétérogén éité des MR 
Actuellement 30 millions de personnes réparties dans 25 pays européens seraient atteintes par 

une MR7. Mais la Ⱥ ÒÁÒÅÔï Ȼ ÎÅ ÄÏÉÔ ÐÁÓ ÍÁÓÑÕÅÒ ÌȭÉÍÐÏÒÔÁÎÃÅ ÄÅÓ ÅÎÊÅÕØ ÄÅ ÓÁÎÔï ÐÕÂÌÉÑÕÅ ÑÕÅ 

représentent ces maladies. Selon Ìȭ!ÇÅÎÃÅ %ÕÒÏÐïÅÎÎÅ Äu Médicament (AEM), 5000 à 8000 MR 

sont identifiées ÄÁÎÓ Ìȭ5%ȟ elles touchent entre 6% et 8% de la population8. Avec les nouvelles 

méthodes diagnostiques : analyses génétiques et tests biochimiques, de plus en plus de maladies 

sont identifiées. En moyenne chaque semaine, 5 nouvelles maladies sont décrites dans les 

publications scientifiques et le nombre de personnes ÁÔÔÅÉÎÔÅÓ ÄȭÕÎe MR est ainsi en constante 

augmentation. ,ȭÉÎÔïÒðÔ ÄÕ ÍÏÎÄÅ ÍïÄÉÃÁÌ ÅÔ ÓÃÉÅÎÔÉÆÉÑÕÅ ÖÉÓ-à-ÖÉÓ ÄÅÓ -2 ÒÅÆÌîÔÅ ÌȭÉÍÐÏÒÔÁÎÃÅ ÄÅ 

la prise de conscience qui existe depuis une vingtaine ÄȭÁÎÎïÅÓ7.  

 

                                                           
5 Règlement (CE) nº 141/2000 du Parlement européen et du Conseil, du 16 décembre 1999, concernant les médicaments orphelins. 
6 [Ŝǎ ŎŀƘƛŜǊǎ ŘΩhǊǇƘŀƴŜǘ : Liste des maladies rares et de leurs synonymes: Classés par ordre alphabétique avec leur code dans la nomenclature 
Orphanet. Juillet 2017.  
7 Source : http://www.who.int/medicines/areas/priority_medicines/BP6_19Rare.pdf . Background Paper 6.19 Rare Diseases Priority 
Medicines for Europe and the World "A Public Health Approach to Innovation" S. van Weely, and Prof. H.G.M. Leufkens. 12 March 2013. 
8 Source : http://www.ema.europa.eu/ema/index.jsp?curl=pages/regulation/general/general_content_000029.jsp . Données consultées le 

31 octobre 2017. 

http://www.who.int/medicines/areas/priority_medicines/BP6_19Rare.pdf
http://www.ema.europa.eu/ema/index.jsp?curl=pages/regulation/general/general_content_000029.jsp
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c. Caractéristiques communes des  MR 
Malgré leur grande diversité, les MR ont plusieurs caractéristiques communes9: 

¶ Ce sont des maladies graves, chroniques, souvent dégénératives et mortelles à court ou 

moyen terme; 

¶ $ÁÎÓ υπϷ ÄÅÓ ÃÁÓȟ ÌÁ ÍÁÌÁÄÉÅ ÓÅ ÄïÃÌÅÎÃÈÅ ÐÅÎÄÁÎÔ ÌȭÅÎÆÁÎÃÅȠ 

¶ La qualité de vie des personnes malades est souvent compromise à cause de la perte 

ÄȭÁÕÔÏÎÏÍÉÅ secondaire à la maladie, et des conséquences psychosociales et 

ÓÏÃÉÏïÃÏÎÏÍÉÑÕÅÓ ÑÕÉ ÓȭÅÎ ÓÕÉÖÅÎÔȢ #ÅÌÁ ÁÆÆÅÃÔÅ ïÇÁÌÅÍÅÎÔ ÌÁ ÑÕÁÌÉÔï ÄÅ ÖÉÅ ÄÅ ÌȭÅÎÔÏÕÒÁÇÅ 

familial ; 

¶ Dans certains cas seulement il existe des traitements, qui sont rarement curatifs, mais qui 

ÒÁÌÅÎÔÉÓÓÅÎÔ ÌȭïÖÏÌÕÔÉÏÎ ÄÅ ÌÁ ÍÁÌÁÄÉÅ ÏÕ ÁÌÌîÇÅÎÔ ÌÁ ÓÙÍÐÔÏÍÁÔÏÌÏÇÉÅ; 

¶ Les MR sont en général très difficiles à gérer pour les familles qui non seulement ont du 

mal à trouveÒ ÌȭïÑÕÉÐÅ ÍïÄÉÃÁÌÅ ÑÕÉ ÐÏÓÅÒÁ ÕÎ ÄÉÁÇÎÏÓÔÉÃȟ ÍÁÉÓ ÄÏÉÖÅÎÔ ÁÕÓÓÉ ÆÁÉÒÅ ÆÁÃÅ Û 

ÌȭÁÂÓÅÎÃÅ ÄÅ ÔÒÁÉÔÅÍÅÎÔ ÅÆÆÉÃÁÃÅȢ !ÉÎÓÉ ÁÐÒîÓ ÕÎÅ Ⱥ ÐïÒÉÏÄÅ ÐÌÕÓ ÏÕ ÍÏÉÎÓ ÌÏÎÇÕÅ ÄȭÅÒÒÁÎÃÅ 

diagnostique », le patient et son entourage doivent apprendre à vivre avec cette maladie 

plus ou moins handicapante et mettre en place toutes les aides possibles. 

¶ Le patient et sa famille deviennent au fil du temps les experts de leurs propres prises en 

charge. 

 

d. ,Å ÐÈïÎÏÍîÎÅ ÄÅ ÌȭȺ errance diagnostique  »  
L'errance diagnostique est la période au cours de laquelle un diagnostic se fait attendre10. Le 

patient et sa famille cherchent une équipe qui puisse poser un diagnostic sur des symptômes. Cette 

errance peut être plus ou moins longue et plus ou moins importante en déplacements, en 

consultations, et en examens. LȭÅÒÒÁÎÃÅ ÄÉÁÇÎÏÓÔÉÑÕÅ ÅÓÔ ÅÎ ÍÏÙÅÎÎÅ ÄÅ quatre ans et 30% des 

patients atteints de MR restent sans diagnostic précis. Ce délai excessif ÅÎÔÒÅ ÌȭÁÐÐÁÒÉÔÉÏÎ ÄÅÓ 

ÐÒÅÍÉÅÒÓ ÓÙÍÐÔĖÍÅÓ ÅÔ ÌȭïÔÁÂÌÉÓÓÅÍÅÎÔ ÄÕ ÄÉÁÇÎÏÓÔÉÃ ÎȭÅÓÔ pas sans conséquences sur la prise en 

charge médicale, para médicale et psychosociale du malade et de sa famille. Ces retards sont 

ÒÅÓÐÏÎÓÁÂÌÅÓ ÄȭÅÒÒÅÕÒÓ de traitements, ÄȭÁÇÇÒÁÖÁÔÉÏÎ ÄÅ ÌÁ ÓÙÍÐÔÏÍÁÔÏÌÏÇÉÅȟ ÖÏÉÒÅ de décès 

prématurés. Un ÍÁÎÑÕÅ ÄȭÉÎÆÏÒÍÁÔÉÏÎÓ ÐÅÒÔÉÎÅÎÔÅÓ sur le caractère génétique héréditaire de 

certaines maladies est aussi un drame pour les familles qui auront peut-être plusieurs enfants 

atteints. La complexité des symptômes et leurs caractéristiques aspécifiques, expliquent en partie 

la difficulté de poser rapidement un diagnostic. $ȭÁÕÔÒÅ ÐÁÒÔ 97% des MR sont dites orphelines, 

aucun traitement ÎȭïÔÁÎÔ ÅÎÃÏÒÅ ÃÏÎÎÕ ÅÔȾÏÕ ÄÉÓÐÏÎÉÂÌÅȟ ÁÌÏÕÒÄÉÓÓÁÎÔ ÁÉÎÓÉ ÌÅ vécu de la maladie 

chez les personnes atteintes et leur entourage7. 

Cette errance diagnostique est caractéristique des MR. Face à des symptômes « atypiques » un 

médecin ou des équipes médicales se trouvent dans l'incapacité de proposer un diagnostic et ne 

savent plus vers quelle équipe médicale Óȭorienter pour une exploration plus poussée. Parfois, les 

plaintes des patients ne sont plus prises en compte à juste titre ni par le médecin, ni par sa famille, 

                                                           
9 Source : https://www.eurordis.org/sites/default/files/publications/princeps_document-EN.pdf Φ άwŀǊŜ 5ƛǎŜŀǎŜǎΥ ǳƴŘŜǊǎǘŀƴŘƛƴƎ ǘƘƛǎ tǳōƭƛŎ 
IŜŀƭǘƘ tǊƛƻǊƛǘȅέΦ 9¦whw5L{Σ bƻǾŜƳōŜǊ нллрΦ 
10 Bernard BARATAUD, « MALADIES RARES », Encyclopædia Universalis [en ligne], consulté le 18 octobre 2017. URL : 
http://www.universalis.fr/encyclopedie/maladies-rares/  

https://www.eurordis.org/sites/default/files/publications/princeps_document-EN.pdf
http://www.universalis.fr/encyclopedie/maladies-rares/
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ou par son entourage et le patient se retrouve de plus en plus isolé et livré à lui, seul dans sa 

maladie. 

5ÎÅ ÅÎÑÕðÔÅ Û ÌȭïÃÈÅÌÌÅ ÅÕÒÏÐïÅÎÎÅ ÒïÁÌÉÓïÅ ÅÎ ςππτ par EURORDIS (EurordisCare2)11 ÓȭÅÓÔ 

intéressée au problème du délai de la pose du diagnostic dans 17 pays différents sur 8 différentes 

MR.  

Un diagnostic tardif reporte ÌÅ ÄïÂÕÔ ÄȭÕÎÅ ÔÈïÒÁÐÉÅ ÁÄéquate, et peut avoir des conséquences 

graves sur la santé des patients. Cette enquête européenne a permis de mettre en évidence 

ÌȭÁÍÐÌÅÕÒ ÄÕ problème: 

25% des patients  ont dû attendre entre 5 et 30  ÁÎÓ ÅÎÔÒÅ ÌȭÁÐÐÁÒÉÔÉÏÎ ÄÅÓ ÐÒÅÍÉÅÒÓ 
symptômes et le diagnostic de leur maladie. 
40% des patients  ont ÄȭÁÂÏÒÄ reçu un diagnostic inadapté . Ils ont subi à tort des traitements 
médicaux (incluant des actes chirurgi caux et des traitements psychiatriques) basés sur un 
mauvais diagnostic. 
25% des patients  ont dû se déplacer au sein de leur pays  pour obtenir une confirmation de 
leur diagnostic et 2% ont dû ÖÏÙÁÇÅÒ Û ÌȭïÔÒÁÎÇÅÒ. 
Dans 33% des cas, le diagnostic a été annoncé dans des conditions et avec des termes non 
satisfaisants . Dans 12.5% les termes accompagnant cette annonce étaient inacceptables . 
Dans ςυϷ ÄÅÓ ÃÁÓȟ ÌȭÏÒÉÇÉÎÅ ÇïÎïÔÉÑÕÅ ÄÅ ÌÁ ÍÁÌÁÄÉÅ ÎȭÁ ÐÁÓ ïÔï ÃÏÍÍÕÎÉÑÕïÅ au patient 
ou à sa famille. 
Le Conseil Génétique est intervenu dans seulement 50% des cas. 

Source: Ȱ3ÕÒÖÅÙ ÏÆ ÔÈÅ ÄÅÌÁÙ ÉÎ ÄÉÁÇÎÏÓÉÓ ÆÏÒ ψ 2ÁÒÅ $ÉÓÅÁÓÅÓ ÉÎ %ÕÒÏÐÅ ɉȬ%ÕÒÏÒÄÉÓÃÁÒÅ ςȭɊȱȟ &ÁÃÔ 3ÈÅÅÔ ρχȾπτȾπχ. 

En France, suite aux mesures élaborées dans le cadre du 1er (2005-2008)12 et du 2ème (2011-

2014)13 plan national sur les MR une nette amélioration a été constatée depuis 2010. La création 

de filières de santé en MR lors du 2ème ÐÌÁÎ ÎÁÔÉÏÎÁÌȟ Á ÐÏÕÒ ÂÕÔ Äȭaméliorer la prise en charge des 

malades et de leurs familles. Les malades sont plus rapidement dirigés vers une structure 

hospitalière adaptée. AÌÏÒÓ ÑÕȭÁÕÐÁÒÁÖÁÎÔȟ ÕÎ ÑÕÁÒÔ ÄȭÅÎÔÒÅ ÅÕØ ÄÅÖÁÉÅÎÔ ÁÔÔÅÎÄÒÅ ÐÌÕÓ ÄÅ ÑÕÁÔÒÅ 

ans, ce délai est de deux ans en 2016. Ce progrès repose sur la sensibilisation du public et des 

professionnels de santé.  

 

e. Les conséquences médico-sociales14 
La méconnaissance de la maladie et de son impact sur la vie de tous les jours explique en grande 

partie la souffrance physique, psychologique et sociale du patient et de son entourage. 

,Å ÍÁÎÑÕÅ ÄÅ ÃÏÎÎÁÉÓÓÁÎÃÅÓ ÍïÄÉÃÁÌÅÓ ÅÔ ÓÃÉÅÎÔÉÆÉÑÕÅÓȟ ÌȭÁÂÓÅÎÃÅ ÄÅ ÔÒÁÉÔÅÍÅÎÔÓ ÃÕÒÁÔÉÆÓ ÅÔ ÌÅÓ 

préjudices physiques et/ou psychiques constituent un poids lourd à porter qui ne peut pas être 

ignoré dans les politiques de santé publique. En effet, les malades atteints de MR et leur famille 

sont tous confrontés aux mêmes difficultés : la recherche du diagnostic entraînant de multiples 

consultations pour identifier les équipes spécialisées qui pourront les orienter vers des soins 

                                                           
11 ά{ǳǊǾŜȅ ƻŦ ǘƘŜ ŘŜƭŀȅ ƛƴ ŘƛŀƎƴƻǎƛǎ ŦƻǊ у wŀǊŜ 5ƛǎŜŀǎŜǎ ƛƴ 9ǳǊƻǇŜ όΨ9ǳǊƻǊŘƛǎŎŀǊŜ нΩύέΣ CŀŎǘ {ƘŜŜǘ 17/04/07. 
12 « Plan national maladies rares » 2005-2008, Ministère de la Santé et des Solidarités, France. 
13 « Plan national maladies rares ς Qualité de la prise en charge, Recherche, Europe : une ambition renouvelée» 2011-2014, Ministère de la 
Santé et des Solidarités, France. 
14 Source : http://www.orpha.net/consor/cgi-bin/Education_AboutRareDiseases.php?lng=FR  

http://www.orpha.net/consor/cgi-bin/Education_AboutRareDiseases.php?lng=FR
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adéquats. Les MR peuvent poser le problème de ÌȭÁÕÔÏÎÏÍÉÅ ÄÅÓ ÐÁÔÉÅÎÔÓȟ de leur insertion sociale, 

scolaire ou professionnelle et citoyenne. Les personnes atteintes de MR sont plus vulnérables non 

seulement sur le plan psychologique et social mais aussi économique et culturel. Cela souligne le 

ÂÅÓÏÉÎ ÄȭÕÎÅ ÐÒÉÓÅ ÅÎ ÃÈÁÒÇÅ spécialisée des personnes atteintes de MR dans leur globalité  : 

ÓÁÎÔï ÐÈÙÓÉÑÕÅȟ ÍÅÎÔÁÌÅȟ ÁÆÆÅÃÔÉÖÅȟ ÓÏÃÉÁÌÅȟ ÍÁÉÓ ÁÕÓÓÉ ÁÉÄÅ Û ÌȭïÄÕÃÁÔÉÏÎȟ ÌȭÉÎÓÅÒÔÉÏÎ 

professionnelle , et au soutien financier si besoin . 

 

f. Les défis actuels15 
Pour de nombreuses MR, les connaissances de base comme les causes de la maladie, la 

physiopathologieȟ ÌȭÈÉÓÔÏÉÒÅ ÎÁÔÕÒÅÌÌÅ et les données épidémiologiques sont incomplètes. 

Ce constat alarmant expliqÕÅ ÌÁ ÄÉÆÆÉÃÕÌÔï ÅÔ ÐÁÒÆÏÉÓ ÌȭÉÍÐÏÓÓÉÂÉÌÉÔï ÄÅ ÐÏÓÅÒ ÕÎ ÄÉÁÇÎÏÓÔÉÃ ÅÔ ÄÅ 

ÔÒÁÉÔÅÒ ÌÅÓ ÐÁÔÉÅÎÔÓ ÄÅ ÆÁëÏÎ ÁÄïÑÕÁÔÅȢ ,ÅÓ ÍÁÌÁÄÅÓ ÓÏÎÔ ÅÎ ÑÕðÔÅ ÄȭÅØÐÅÒÔÉÓÅȟ indépendamment de 

la localisation et du pays hébergeant le centre de référence. Les prises en charge qui en résultent 

sont dispersées et fragmentées. ,Á ÒÁÒÅÔï ÄÅ ÌÁ ÍÁÌÁÄÉÅ ÅÎÔÒÁÉÎÅ ÕÎÅ ÉÎïÇÁÌÉÔï ÄȭÁÃÃîÓ ÁÕØ ÓÏÉÎÓȟ 

inacceptable de nos jours en Europe. 

Un investissement de moyens en Europe est donc indispensable pour faire face aux nombreux 

défis liés à la méconnaissance de ces maladies et en particulier : 

¶ La ÍÉÓÅ ÅÎ ÐÌÁÃÅ Äȭun système de codification reconnu au niveau international doit 

pouvoir faciliter le recensement des MR, ÌȭïÔÕÄÅ ÄÅ leur histoire naturelle, ainsi que le suivi 

de leur évolution. 

¶ La recherche fondamentale doit pouvoir permettre le développement de nouveaux tests 

de dépistage, ÄȭÉÄÅÎÔÉÆÉÃÁÔÉÏÎ ÐÒïÃÏÃÅȟ de confirmation diagnostique et de suivi 

(marqueurs biologiques) des MR, qui, sur le long terme vont pouvoir améliorer la 

connaissance et la prise en charge des patients et de leurs familles. 

¶ Les programmes de recherche clinique en MR, participent activement au développement 

de nouveaux médicaments (orphelins), qui ne sont ÐÁÓ ÁÔÔÒÁÃÔÉÆÓ ÐÏÕÒ ÌȭÉÎÄÕÓÔÒÉÅ 

pharmaceutique. ,ȭÉÍÐÏÒÔÁÎÃÅ ÄÕ Ⱥ ÂÕÒÄÅn of disease » individuel de MR au niveau de la 

ÓÁÎÔï ÐÕÂÌÉÑÕÅȟ ÄÏÉÔ ÐÒïÄÏÍÉÎÅÒ ÓÕÒ ÌÅ ÂïÎïÆÉÃÅ ïÃÏÎÏÍÉÑÕÅ ÄÅ ÌȭÉÎÄÕÓÔÒÉÅ 

pharmaceutique pour le développement de nouveaux médicaments. 

¶ Les thérapies ciblées, qui bloquent des mécanismes spécifiques des cellules cancéreuses, 

pourraient être développées pour des groupes de maladies moins répandues comme les 

MR. Continuer à investir sur ces thérapies innovantes reste une priorité. Il en est de même 

de la pratique de « drug repurposing »16. 

                                                           
15 Source: http://www.who.int/medicines/areas/priority_medicines/MasterDocJune28_FINAL_Web.pdf   άtǊƛƻǊƛǘȅ aŜŘƛŎƛƴŜǎ ŦƻǊ 9ǳǊƻǇŜ ŀƴŘ 
the World- нлмо ¦ǇŘŀǘŜέΣ ²ŀǊǊŜƴ YŀǇƭŀƴ Ŝǘ ŀƭΦ WHO publications, 9 July 2013. 
16 Définition du « drug repurposing » (« reprofilage ou réorientation des médicaments ») : Le repositionnement des médicaments est 
ƭϥŀǇǇƭƛŎŀǘƛƻƴ ŘŜ ƳŞŘƛŎŀƳŜƴǘǎ Ŝǘ ŘŜ ŎƻƳǇƻǎŞǎ Ŏƻƴƴǳǎ ǇƻǳǊ ǘǊŀƛǘŜǊ ŘŜ ƴƻǳǾŜƭƭŜǎ ƛƴŘƛŎŀǘƛƻƴǎ όŎΩŜǎǘ-à-dire de nouvelles maladies). Un avantage 
significatif du repositionnement des médicaments par rapport au développement de médicaments traditionnels est que, puisque le 
médicament repositionné a déjà subi un nombre important de tests de toxicité et autres, sa sécurité est connue et le risque d'échec pour 
des raisons de toxicologie indésirable est réduit.  Plus de 90% des médicaments échouent au cours du développement, et c'est la raison la 
plus importante des coûts élevés de la R & D pharmaceutique.   
Source : https://en.wikipedia.org/wiki/Drug_repositioning  

http://www.who.int/medicines/areas/priority_medicines/MasterDocJune28_FINAL_Web.pdf
https://en.wikipedia.org/wiki/Drug_repositioning
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¶ La pratique clinique fondée sur des données probantes (« evidence-based medicine ») 

pour les MR devrait être facilitée par la collecte de données cliniques dans des bases de 

données et des registres, en tenant compte des spécificités liées aux MR (sélection de 

modèles d'étude appropriés adaptés aux petites populations étudiées). Ceci implique la 

ÔÒÁÎÓÐÁÒÅÎÃÅ ÁÖÅÃ ÌÁ ÐÏÓÓÉÂÉÌÉÔï ÄÅ ÌÉÅÎÓ ÅÔ ÄȭÁÃÃîÓ ÁÕØ ÄÏÎÎïÅÓ ÓÏÕÓ ÄÅÓ ÃÏÎÄÉÔÉÏÎÓ ÂÉÅÎ 

définies17. 

  

                                                           
17 Rath A. et al. A systematic literature review of evidence-based clinical practice for rare diseases: what are the perceived and real barriers 
for improving the evidence and how can they be overcome? Trials201718:556. Source : https://doi.org/10.1186/s13063-017-2287-7  

https://doi.org/10.1186/s13063-017-2287-7
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3. Le contexte réglementaire  en Europe18  
 

La coopération européenne est indispensable au partage des rares connaissances, compétences, 

prises en charge, et recherches scientifiques disponibles, qui sont souvent éparses et dispersées. 

Dans les aÎÎïÅÓ ȭωπ, les premières initiatives ont été prises pour la lutte contre les maladies rares 

au niveÁÕ ÄÅ Ìȭ5E. 

Dans les problématiques liées au MR, la dimension européenne et la collaboration entre États 

membres peut faire la différence, par exemple en échangeant et rassemblant connaissances et 

expertises, en encourageant la recherche concertée, complémentaire et coordonnée et la 

coopération, et en améliorant ÌȭÁÃÃîÓ ÁÕØ Íédicaments disponibles dans tous les pays dȭEurope. 

Les actions de celle-ci dans le domaine des maladies rares génèrent une forte valeur ajoutée. Le 

projet EUROCAT fondé en 197919, concerne les anomalies morphologiques, et ÃȭÅÓÔ ÓÏÎ 

implantation européenne qui a fait son succès et son intérêt dans la recherche pour lutter contre 

la survenue de malformation morphologique et améliorer leur prise en charge. 

La communication de la Commission européenne du 24 novembre 199320 concernant le cadre de 

ÌȭÁÃÔÉÏÎ dans le domaine de la santé publique a désigné pour la première fois les MR comme un 

ÄÏÍÁÉÎÅ ÄȭÁÃÔÉÏÎ ÐÒÉÏÒÉÔÁÉÒÅ ÄÁÎÓ Ìȭ5%. En réponse à cette communication, plusieurs projets ont 

bénéficié dȭÕÎÅ ÁÉÄÅ ÅÔ ÌÁ ÔÁÓË-force sur les maladies rares a été créée. 

En 2008, la Commission a adopté une stratégie globale pour aider les États membres à 

diagnostiquer, traiter et soigner les citoyens eÕÒÏÐïÅÎÓ ÁÔÔÅÉÎÔÓ ÄȭÕÎÅ MR (communication 

intitulée  « Les maÌÁÄÉÅÓ ÒÁÒÅÓȡ ÕÎ ÄïÆÉ ÐÏÕÒ Ìȭ%ÕÒÏÐÅ »21). La communication se concentre sur trois 

grands domaines : i) améliorer la reconnaissance et la mise en évidence des MR, ii) soutenir les 

politiques relatives aux MR dans les États membres pour garantir une stratégie ÄȭÅÎÓÅÍÂÌÅ 

cohérente, et iii) développer la coopération, la coordination et la réglementation des -2 Û ÌȭïÃÈÅÌÌÅ 

européenne. 

En parallèle à ladite communication, une recommandation du Conseil relative à une action dans 

le domaine des MR3 a été adoptée quelques mois plus tard, invitant les États membres à mettre en 

place des stratégies nationales. Elle se concentrait sur i) la définition, la codification et le 

recensement des MR, ii) la recherche, iii) les réseaux de référence européens, iv) le regroupement 

ÄÅ ÌȭÅØÐÅÒÔÉÓÅ ÁÕ ÎÉÖÅÁÕ ÅÕÒÏÐïÅÎȟ ÖɊ ÌÁ responsabilisation des associations de patients, et vi) la 

viabilité.  

,ȭÁÒÔÉÃÌÅ ρσ ÄÅ ÌÁ ÄÉÒÅÃÔÉÖÅ ςπρρȾςτȾ5%22 ÒÅÌÁÔÉÖÅ Û ÌȭÁÐÐÌÉÃÁÔÉÏÎ ÄÅÓ ÄÒÏÉÔÓ ÄÅÓ ÐÁÔÉÅÎÔÓ ÅÎ matière 

de soins de santé transfrontaliers traite également des maladies rares. Il indique que la 

                                                           
18 Source : https://ec.europa.eu/health/sites/health/files/rare_diseases/docs/2014_rarediseases_implementationreport_fr.pdf . Rapport 
d'exécution sur la communication de la Commission intitulée «Les maladies rares: un défi pour l'Europe». Bruxelles, le 5.9.2014, COM(2014) 
548 final. 
19 Source : http://www.eurocat-network.eu/aboutus/whatiseurocat/whatiseurocat  
20 Commission Communication on the framework for action in the field of public health. COM (93) 559 final, 24 November 1993. 
21 «Les maladies rares: un défi pour l'Europe» COM(2008) 679 final, du 11 novembre 2008. 
22 « 5ƛǊŜŎǘƛǾŜ нлммκнпκ¦9 ǊŜƭŀǘƛǾŜ Ł ƭΩŀǇǇƭƛŎŀǘƛƻƴ ŘŜǎ ŘǊƻƛǘǎ ŘŜǎ ǇŀǘƛŜƴǘǎ Ŝƴ ƳŀǘƛŝǊŜ ŘŜ ǎƻƛƴǎ ŘŜ ǎŀƴǘŞ ǘǊŀƴǎfrontaliers », JO L 88 du 4.4.2011, 
p. 45-65. 

https://ec.europa.eu/health/sites/health/files/rare_diseases/docs/2014_rarediseases_implementationreport_fr.pdf
http://www.eurocat-network.eu/aboutus/whatiseurocat/whatiseurocat
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Commission aide les États membres, notamment en faisant connaître aux professionnels de santé 

les outils mis à leur disposition pour les aider dans le diagnostic des maladies rares et en indiquant 

aux parties prenantes les possibilités offertes par le règlement 883/200423 pour le transfert de 

patients atteints de MR ÖÅÒÓ ÄȭÁÕÔÒÅÓ OÔÁÔÓ ÍÅÍÂÒÅÓȢ 

%Î ÖÅÒÔÕ ÄÅ ÌȭÁÒÔÉÃÌÅ ρς ÄÅ ÌÁ ÍðÍÅ $ÉÒÅÃÔÉÖÅȟ ÉÌ ÅÓÔ ÐÒïÖÕ ÑÕÅ ÌÁ Ⱥ Commission aide les États 

membres à créer des réseaux européens de référence entre prestataires de soins de santé et centres 

ÄȭÅØÐÅÒÔÉÓÅ ÄÁÎÓ ÌÅÓ OÔÁÔÓ ÍÅÍÂÒÅÓȟ ÅÎ ÐÁÒÔÉÃÕÌÉÅÒ ÄÁÎÓ ÌÅ ÄÏÍÁÉÎÅ ÄÅÓ ÍÁÌÁÄÉÅÓ ÒÁÒÅÓ ». Ces réseaux 

européens de référence poursuivent e. ÁȢ ÌȭÏÂÊÅÃÔÉÆ ÄȭÁÉÄÅÒ Ⱥ à améliorer le diagnostic et la 

ÐÒÅÓÔÁÔÉÏÎ ÄÅ ÓÏÉÎÓ ÄÅ ÓÁÎÔï ÄȭÕÎÅ ÑÕÁÌÉÔï ïÌÅÖïÅȟ ÁÃÃÅÓÓÉÂÌÅÓ ÅÔ ÄȭÕÎ ÂÏÎ ÒÁÐÐÏÒÔ ÃÏĮÔ-efficacité pour 

ÔÏÕÓ ÌÅÓ ÐÁÔÉÅÎÔÓ ÄÏÎÔ ÌȭïÔÁÔ ÐÁÔÈÏÌÏÇÉÑÕÅ ÎïÃÅÓÓÉÔÅ ÕÎÅ ÃÏÎÃÅÎÔÒÁÔÉÏÎ ÐÁÒÔÉÃÕÌÉîÒÅ ÄȭÅØÐÅÒÔÉÓÅ ÄÁÎÓ 

ÌÅÓ ÄÏÍÁÉÎÅÓ ÄÅ ÌÁ ÍïÄÅÃÉÎÅ ÏĬ ÌȭÅØÐertise est rare ». 

 

a. Le projet EUROPLAN et le lien avec EUCERD 
EUROPLAN est un projet européen pour le développement de Plans et de stratégies nationaux 

pour les MR, qui est cofinancé par la Commission européenne. ,ȭÏÂÊÅÃÔÉÆ ÅÓÔ ÄÅ ÐÒÏÍÏÕÖÏÉÒ ÅÔ ÄÅ 

mettre eÎ ĞÕÖÒÅ ÌÅÓ ÐÌÁÎÓ ÎÁÔÉÏÎÁÕØ ÁÆÉÎ ÄÅ ÆÁÉÒÅ ÆÁÃÅ ÁÕØ ÂÅÓÏÉÎÓ ÄÅÓ ÐÁÔients atteints de MR, de 

ÐÅÒÍÅÔÔÒÅ ÕÎ ïÃÈÁÎÇÅ ÄȭÅØÐïÒÉÅÎÃÅÓ ÅÎÔÒÅ ÐÁÙÓȟ ÄÅ ÒÅÌÉÅÒ ÌÅÓ ÅÆÆÏÒÔÓ ÎÁÔÉÏÎÁÕØ Û ÕÎÅ ÓÔÒÁÔïÇÉÅ 

commune au niveau européen. 

Le projet, ÑÕÉ ÓȭÅÓÔ ÄïÒÏÕÌï ÄȭÁÖÒÉÌ ςππψ à mars 2011, a rassemblé les représentants des autorités 

sanitaires nationales de 21 États membres et a réuni 57 partenaires associés ou collaborateurs de 

34 pays. 15 conférences EUROPLAN ont été organisées dans chaque pays par les Alliances 

Nationales avec le support dȭ%52/2$)3 ÅÔ de représentants des patients. Elles sont organisées 

autour de thèmes communs, sur la base des recommandations du Conseil de Ìȭ5%. 

Le projet a donné lieu à un rapport sur les indicateurs de suivi de ÌȭÁÐÐÌÉÃÁÔÉÏÎ ÅÔ ÄȭÁÎÁÌÙÓÅ ÄÅÓ 

ÉÎÃÉÄÅÎÃÅÓ ÄȭÕÎ ÐÌÁÎ ÏÕ ÄȭÕÎÅ ÓÔÒÁÔïÇÉÅ ÄȭÏÒÄÒÅ ÎÁÔÉÏÎÁÌ ÐÏÕÒ ÌÅÓ MR; il a aussi servi de base à 

ÌȭÁÄÏÐÔÉÏÎ ÄÅÓ ÒÅÃÏÍÍÁÎÄÁÔÉÏÎÓ ÄÅ Ìȭ%5#%2$ (The European Union Committee of Experts on 

Rare Diseases, constitué en 2010, et remplacé en 2013 par la EC Expert Group on Rare Diseases24) 

sur ÌÅÓ ÉÎÄÉÃÁÔÅÕÒÓ ÐÒÉÎÃÉÐÁÕØ ÄÅÓÔÉÎïÓ ÁÕØ ÐÌÁÎÓ ÏÕ ÓÔÒÁÔïÇÉÅÓ ÄȭÏÒdre national pour ces 

maladies25. 

!ÃÔÕÅÌÌÅÍÅÎÔȟ %52/0,!. Á ÐÒÉÓ ÌÁ ÆÏÒÍÅ ÄȭÕÎ ÍÏÕÖÅÍÅÎÔ ÐÏÕÒ ÅÎÃÏÕÒÁÇÅÒ ÅÔ ÉÍÐÌïÍÅÎÔÅÒ ÌÅÓ 

plans et stratégies nationauxȟ ÁÉÎÓÉ ÑÕȭÉmplémenter les Ȱ %5 2$ ÐÏÌÉÃÉÅÓ Ǫ ÒÅÃÏÍÍÅÎÄÁÔÉÏÎÓȱ. 

Grâce à la EUCERD Joint Action (2012 ɀ 2015)26, 25 autres conférences EUROPLAN ont été 

organisées par les Alliances Nationales, dont une au Luxembourg en novembre 2013. 

 

                                                           
23 Règlement (CE) N° 883/2004 du Parlement Européen et du Conseil du 29 avril 2004. 
24 Commission Decision of 30 July 2013 setting up a Commission expert group on rare diseases and repealing Decision 2009/872/EC. 
25 EUCERD Recommendations on Core Indicators for Rare Disease National Plans/Strategies, 6 June 2013. 
26 Source: http://www.eucerd.eu/?page_id=54  

http://www.eucerd.eu/?page_id=54
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b. ,ȭÉÍÐÏÒÔÁÎÃÅ ÄȭOrphanet   
Orphanet a ïÔï ÃÒïï ÅÎ &ÒÁÎÃÅ ÐÁÒ Ìȭ).3%2- ɉ)ÎÓÔÉÔÕÔ ÎÁÔÉÏÎÁÌ ÄÅ ÌÁ ÓÁÎÔï ÅÔ ÄÅ ÌÁ ÒÅÃÈÅÒÃÈÅ 

médicale) en 1997. Cette initiative est devenue un effort européen à partir de l'an 2000, 

ÂïÎïÆÉÃÉÁÎÔ ÄȭÕÎ ÆÉÎÁÎÃÅÍÅÎÔ de la Commission européenne, et Orphanet s'est progressivement 

transformé en un Consortium de 40 pays, répartis en Europe et à travers le monde. 

Orphanet est un serveur d'informations concernant les maladies rares et les médicaments 

orphelins accessibles. L'objectif d'Orphanet est de concourir à l'amélioration de la prise en charge 

et du traitement des maladies rares, qu'elles soient d'origine génétique, auto-immune ou 

infectieuse, qu'il s'agisse de cancers rares ou de maladies sans diagnostic précis. Il  offre des 

services adaptés aux besoins des malades et de leur famille, des professionnels de santé et des 

chercheurs, des associations et des industriels. 

À ce jour, Orphanet est la base de données la plus importante au niveau européen concernant les 

MR et les médicaments orphelins, avec environ 6.000 maladies répertoriées.  

Orphanet a joué un rôle essentiel dans le développeÍÅÎÔ ÄȭÕÎ ÓÙÓÔîÍÅ ÄÅ ÃÏÄÉÆÉÃÁÔÉÏÎ ÄÅÓ -2 

(Nomenclature « ORPHA Code »), essentiel Û ÌȭÁÍïÌÉÏÒÁÔÉÏÎ ÄÅ ÌÁ ÖÉÓÉÂÉÌÉÔï ÄÅÓ ÍÁÌÁÄÉÅÓ ÒÁÒÅÓ ÄÁÎÓ 

les réseaux ÄȭÉÎÆÏÒÍÁÔÉÏÎ ÄÅ ÓÁÎÔï ÅÔ ÄÅ ÒÅÃÈÅÒÃÈÅ. $ȭÁÐÒîÓ ÕÎÅ ÅÎÑÕðÔÅ ÍÅÎïÅ ÐÁÒ 2$ !ÃÔÉÏÎ27 

dans 19 pays européens (sur une période allant du 26 avril au 18 août 2017), le système ORPHA 

Code est le principal système de codification utilisé pour les MR dans les hôpitaux et ailleurs. 

 

c. Les European Reference Networks (ERNs) 
Les European Reference Networks (ERNs) ou réseaux européens de référence sont des réseaux 

virtuels regroupant des prestataires de soins de santé en Europe qui ont été créés pour répondre 

aux besoins de maladies et affections rares ou complexes qui nécessitent un traitement hautement 

ÓÐïÃÉÁÌÉÓï ÁÉÎÓÉ ÑÕȭÕÎÅ ÃÏÎÃÅÎÔÒÁÔÉÏÎ ÄÅÓ ÃÏÎÎÁÉÓÓÁÎÃÅÓ ÅÔ ÄÅÓ ÒÅÓÓÏÕÒÃÅÓȢ ,Åur objectif consiste 

à réduire les inégalités pour les personnes affectées de telles maladies en relation avec le 

diagnostic, le trai tement et le ÓÕÉÖÉȟ ÄÅ ÒÅÎÄÒÅ ÌȭÅØÐÅÒÔÉÓÅ ÁÃÃÅÓÓÉÂÌÅ ÁÕØ ÐÁÔÉÅÎÔÓ ÅÔ ÁÕØ ÍïÄÅÃÉÎÓ 

ÁÕ ÓÅÉÎ ÄÅ Ìȭ5%ȟ ÓÁÎÓ ÎïÃÅÓÓÉÔï ÄÅ ÄïÐÌÁÃÅÍÅÎÔ ÄÁÎÓ ÕÎ ÁÕÔÒÅ ÐÁÙÓȟ ÄÅ ÒÅÎÆÏÒÃÅÒ ÌÁ ÃÏÏÐïÒÁÔÉÏÎ ÅÔ 

la coordination européenne et de soutenir les plans nationaux de lutte contre les MR. 

La Directive sur les droits des patients en matière de soins de santé transfrontaliers28, définit la 

gouvernance et la coordination de ces réseaux, ainsi que les critères et conditions obligatoires 

pour y participer. ,Å ÒĖÌÅ ÄÅ ÌȭÁÕÔÏÒÉÔï ÄÅ ÓÁÎÔï ÎÁÔÉÏÎÁÌÅ ÅÓÔ ÄȭÁÓÓÕÒÅÒ ÌȭÁÎÃÒÁÇÅ ÄÅÓ %2.Ó ÄÁÎÓ ÌÅ 

système de santé du pays, et ÄȭÁÐÐÒÏÕÖÅÒ la candidature de tout membre/prestataire. 

Les candidatures sont volontaires et doivent répondre à des critères généraux (applicables à tout 

prestataire) et à des critères spécifiques (déterminés selon le domaine couvert par chaque ERN), 

et elles sont évaluées par un organisme indépendant. À la date actuelle, 24 réseaux thématiques 

ont été évalués et approuvés par le Board of Members States29. 

                                                           
27 RD Action, Work Package 5 - {ǳǊǾŜȅІн άLƳǇƭŜƳŜƴǘŀǘƛƻƴ ƻŦ ǊŀǊŜ ŘƛǎŜŀǎŜ ǇŀǘƛŜƴǘ ŎƻŘƛƴƎ ŀŎǊƻǎǎ ƳŜƳōŜǊ ǎǘŀǘŜǎέ 
28 Directive 2011/24/UE « Droits des patients en matière de soins de santé transfrontaliers (Art. 12) 
29 Source : https://ec.europa.eu/health/ern/board_member_states_en  

https://ec.europa.eu/health/ern/board_member_states_en
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Les pays de petite taille ÔÅÌ ÑÕÅ ÌÅ ,ÕØÅÍÂÏÕÒÇȟ ÅÎ ÌȭÁÂÓÅÎÃÅ ÄÅ ÍÅÍÂÒÅ Û ÐÁÒÔ ÅÎÔÉîÒÅ ÄȭÕÎ ɉÏÕ ÄÅ 

plusieurs) ERN sur le territoire, peuvent désigner des « ERN Affiliated Partners » sous la forme 

de : 

¶ « National Associated Centres » : Institutions prestataires de soins cliniques,  

¶ « National Collaborative Centres » ȡ )ÎÓÔÉÔÕÔÉÏÎÓ ÐÒÏÄÕÃÔÒÉÃÅÓ ÄÅ ÃÏÎÎÁÉÓÓÁÎÃÅ ÅÔ ÄȭÏÕÔÉÌÓ 

visant à améliorer la qualité des soins, 

¶ « National Coordination Hubs »ȟ ÄÏÎÔ ÌÁ ÍÉÓÓÉÏÎ ÅÓÔ ÄÅ ÓȭÅÎÇÁÇÅÒ ÁÖÅÃ ÌȭÅÎÓÅÍÂÌÅ ÄÅÓ %2.Ó 

ou un ERN spécifique 

Une fois lÅÓ ÃÒÉÔîÒÅÓ ÄȭÁÄÈïÓÉÏÎȟ ÌÅÓ ÐÒÏÃïÄÕÒÅÓ ÄÅ ÄïÓÉÇÎÁÔÉÏÎ ÎÁÔÉÏÎÁÌÅ ÁÉÎÓÉ ÑÕÅ ÄȭÉÎÔïÇÒÁÔÉÏÎ 

dans les ERN existants définis et validés par les Etats Membres, le Luxembourg sera en mesure 

ÄȭÉÎÔïÇÒÅÒ la richesse ÅÔ ÌȭÏÐÐÏÒÔÕÎÉÔï de ces réseaux dans le système de santé national. 

 

d. Les associations de patients , EURORDIS 
Au niveau européen, EURORDIS30 constitue ÌȭÏÒÇÁÎÉÓÁÔÉÏÎ ÆÁÿÔÉîÒÅ la plus importante en Europe 

dans le domaine des MR. Fondée en 1997, EURORDIS est une alliance non gouvernementale 

ÄȭÁÓÓÏÃÉÁÔÉÏÎÓȟ ÐÉÌÏÔée par les patients eux-mêmes, et fédérant 765 associations européennes de 

patients atteints de MR dans 69 pays (dont 28 en Europe). 

EURORDIS cherche à améliorer la qualité de vie des personnes atteintes de MR en Europe, en 

ÄïÆÅÎÄÁÎÔ ÌÅÕÒÓ ÉÎÔïÒðÔÓ Û ÌȭïÃÈelon européen, en soutenant la recherche et le développement des 

médicaments, en mettant en réseau des groupes de malades, en menant des campagnes de 

ÓÅÎÓÉÂÉÌÉÓÁÔÉÏÎ ÅÔ ÄȭÁÕÔÒÅÓ ÁÃÔÉÏÎÓ ÄÅÓÔÉÎïÅÓ Û ÃÏÍÂÁÔÔÒÅ ÌȭÉÍÐÁÃÔ ÄÅÓ -2 ÓÕÒ ÌÁ ÖÉÅ ÄÅÓ ÐÁÔÉÅÎÔÓ ÅÔ 

de leur famille. 

%52/2$)3 ÁÔÔÉÒÅ ÄÅ ÐÌÕÓ ÅÎ ÐÌÕÓ ÄȭÏÒÇÁÎÉÓÁÔÉÏÎÓ ÄÅ ÐÁÔÉÅÎÔÓ ÎÏÎ ÅÕÒÏÐïÅÎÎÅÓȟ ÅÔ ÓÅÓ ÁÃÔÉÏÎÓ ÄÅ 

sensibilisation aux MR Û ÌȭïÃÈÅÌÌÅ ÉÎÔÅÒÎÁÔÉÏÎÁÌÅ ÒÅÎÃÏÎÔÒÅÎÔ ÕÎ ÓÕÃÃîÓ ÃÒÏÉÓÓÁÎÔȢ ,ȭobjectif est 

ÄȭÕÎÉÆÉÅÒȟ ÄȭïÔÅÎÄÒÅ ÅÔ ÄÅ ÒÅÎÆÏÒÃÅÒ ÌÅ ÍÏÕÖÅÍÅÎÔ Äes MR, animé par des associations et des 

représentants de patients partout dans le monde. 

                                                           
30 Source : https://www.eurordis.org/fr/a-propos-d-eurordis  

https://www.eurordis.org/fr/a-propos-d-eurordis
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Carte des membres d'EURORDIS. Données cartographiques de 2017  (Source: https://www.eurordis.org/fr/interna tional  ).  

EURORDIS est reconnue pour ses réalisations en tant que partenaire de la Commission 

%ÕÒÏÐïÅÎÎÅȟ ÄÕ 0ÁÒÌÅÍÅÎÔ %ÕÒÏÐïÅÎȟ ÄÕ #ÏÎÓÅÉÌ ÄÅ Ìȭ5% ÅÔ ÄÅ ÌȭAEM. EURORDIS est aussi membre 

fondateur du Comité des ONG pour les MR (Nations Unies, New York)31, qui est un comité établi 

sous l'égide de la Conférence des ONG en relation consultative avec les Nations Unies (CoNGO). 

  

                                                           
31 Source: https://www.ngocommitteerarediseases.org/about-us/ .  

https://www.eurordis.org/fr/international
https://www.ngocommitteerarediseases.org/about-us/
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4. Les plans nationaux chez nos voisins  européens  
 

Dans la recommandation du Conseil de Ìȭ5%, les États membres se sont engagés à adopter au plus 

vite, et au plus tard pour la fin de 2013, un plan ou une stratégie pour la prise en charge des MR. 

%Î ςππωȟ ÌÅ ÆÁÉÔ ÄȭÁÃÃÏÒÄÅÒ ÕÎÅ ÁÔÔÅÎÔÉÏÎ ÐÁÒÔÉÃÕÌÉîÒÅ ÁÕØ MR était relativement nouveau et 

innovant dans la plupart des États membres. Seuls quelques pays ɀ la Bulgarie, Ìȭ%ÓÐÁÇÎÅȟ ÌÁ 

France et le Portugal ɀ disposaient alors ÄȭÕÎ ÐÌÁÎ ÎÁÔÉÏÎÁÌ ÅÎ ÖÉÇÕÅÕÒȢ 

Au niveau des Etats Membres, malgré une certaine hétérogénéÉÔï ÄÁÎÓ ÌȭïÔÁÔ ÄȭÁÖÁÎÃÅÍÅÎÔ ÄÅÓ 

plans et stratégies nationaux32, 33, des progrès significatifs peuvent être notés : 

¶ À la fin de 2016, 24 pays disposaient de plans ou de stratégies nationaux pour les MR ; 

o 18 de ces pays ont adopté un plan national ou une stratégie nationale limitée dans 

ÌÅ ÔÅÍÐÓ Û ÕÎ ÃÅÒÔÁÉÎ ÎÏÍÂÒÅ ÄȭÁÎÎïÅÓ ÄȭÁÃÔÉÖÉÔïÓ : Autriche, Croatie, République 

Tchèque, Estonie, Finlande, France, Hongrie, Irlande, Italie, Lituanie, Pays Bas, 

Portugal, Roumanie, Slovaquie, Slovénie, Bulgarie, Grèce, et Lettonie. 

o Les 6 autres pays ont adopté un plan sans limite dans le temps et en cours 

actuellement (selon les données disponibles en 2016) : Belgique, Chypre, 

Danemark, Allemagne, Espagne et Royaume Uni. 

¶ Les pays suivants, à la fin de 2016, ÎȭÁÖÁÉÅÎÔ pas encore adopté de plan ou de stratégie 

nationale en la matière: Luxembourg, Pologne, Malte et Suède. 

 
Status Quo of National Plans and Strategies for Rare Diseases in EU MS, as of end of 2016. Source: Ȱ/ÖÅÒÖÉÅ× 2ÅÐÏÒÔ ÏÎ ÔÈÅ 3ÔÁÔÅ 
ÏÆ ÔÈÅ !ÒÔ ÏÆ 2ÁÒÅ $ÉÓÅÁÓÅ !ÃÔÉÖÉÔÉÅÓ ÉÎ %ÕÒÏÐÅȱȟ φτυϊ 6ÅÒÓÉÏÎȟ 2$-Action WP6 Output. 

                                                           
32 wƻŘǿŜƭƭ /ΦΣ !ȅƳŞ {ΦΣ ŜŘǎΦΣ άнлмп wŜǇƻǊǘ ƻƴ ǘƘŜ ǎǘŀǘŜ ƻŦ ǘƘŜ ŀǊǘ ƻŦ ǊŀǊŜ ŘƛǎŜŀǎŜ ŀŎǘƛǾƛǘƛŜǎ ƛƴ 9ǳǊƻǇŜ ς Part II: Key deveolpments in the field 
ƻŦ ǊŀǊŜ ŘƛǎŜŀǎŜǎ ƛƴ 9ǳǊƻǇŜ ƛƴ нлмоέΦ 9¦/9w5 Wƻƛƴǘ !ŎǘƛƻƴΣ Wǳƭȅ нлмпΦ 
33 άhǾŜǊǾƛŜǿ wŜǇƻǊǘ ƻƴ ǘƘŜ {ǘŀǘŜ ƻŦ ǘƘŜ !Ǌǘ ƻŦ wŀǊŜ 5ƛǎŜŀǎŜ !ŎǘƛǾƛǘƛŜǎ ƛƴ 9ǳǊƻǇŜέΣ нлмс ±ŜǊǎƛƻƴΣ w5-Action WP6 Output, Authors: V. Hedley; 
H. Murray; C. Rodwell, S. Ayme. 



                                                                      
    

Plan National Maladies Rares Luxembourg 2018-2022  Page 21 sur 73 
 

 
La France joue un rôle pionnier dans le domaine des MR : elle est le premier pays en Europe à 
ÁÖÏÉÒ ïÌÁÂÏÒï ÅÔ ÍÉÓ ÅÎ ĞÕÖÒÅ ÕÎ ÐÌÁÎ ÎÁÔÉÏÎÁÌ en 2005. Le 2ème plan national français a été 
présenté en 2011 et ÄÅÖÁÉÔ ÓÅ ÔÅÒÍÉÎÅÒ ÅÎ ςπρτȟ ÍÁÉÓ ÉÌ Á ïÔï ÐÒÏÌÏÎÇï ÊÕÓÑÕȭÅÎ ςπρφȢ Un 3ème plan 
national sera mis en place grâce à la prolongation des 2 premiers. 

Centres Äȭ%ØÐÅÒÔÉÓÅ 

Le concept de Centres ÄȭExpertise ÐÒÏÍÕ ÓÏÕÓ ÌȭïÇÉÄÅ Äȭ%5#%2$ȟ a un impact majeur dans le 

domaine des MR car il ÅÎÇÌÏÂÅ ÌȭÏÂÊÅÃÔÉÆ ÄÅ ÃÁÒÔÏÇÒÁÐÈÉÅÒ ÅÔ ÄÅ ÍÉÅÕØ ÃÏÍÐÒÅÎÄÒÅ ÌȭÅØÐÅÒÔÉÓÅ 

existante dans le pays, mais permet aussi ÄȭÉÍÐÌïÍÅÎÔÅÒ ÄÅÓ ÃÒÉÔîÒÅÓ ÄÅ ÑÕÁÌÉÔï ÁÕ ÎÉÖÅÁÕ ÄȭÕÎÅ 

prise en charge hautement spécialisée. Un certain nombre de critères pour la définition des 

#ÅÎÔÒÅÓ Äȭ%ØÐÅÒÔÉÓÅ en MR ont été définis en 2006 suivant ÌȭÅØÐïÒÉÅÎÃÅ ÄÅÓ ÐÁÙÓ ÅÕÒÏÐïÅÎÓ ÑÕÉ 

ïÔÁÉÅÎÔ ÅÎ ÃÏÕÒÓ ÄȭÉÍÐÌïÍÅÎÔÁÔÉÏÎ ÄÕ ÃÏÎÃÅÐÔ34. Sur cette base, EUCERD a élaboré une série de 

recommandations qui ont été adoptées en 201135. 

En Belgique , des #ÅÎÔÒÅÓ Äȭ%ØÐÅÒÔÉÓÅ au niveau de la mucoviscidose, des maladies métaboliques 

ÅÔ ÄÅ ÌȭÈïÍÏÐÈÉÌÉÅ ÏÎÔ ïÔï ÍÉÓ ÅÎ ÐÌÁÃÅ ÇÒÝÃÅ Û ÌȭÁÌÌÏÃÁÔÉÏÎ ÄȭÕÎ ÂÕÄÇÅÔ ÃÏÎÓïÑÕÅÎÔ ɉΌς-). Dans ce 

contexte, le conseil génétique est réalisé ÐÁÒ ÌÅ ÂÉÁÉÓ Äȭune approche multidisciplinaire et est 

financé par une convention couvrant 8 centres de génétique agrées dans le pays. 

En France, les filières nationales de santé MR regroupent les centres experts individuels afin de 

maximiser la collaboration dans le pays. Ces filières sont focalisées sur des groupes homogènes 

de MR, incluant les centres de référence, les laboratoires de recherche et de diagnostic, les centres 

ÄȭÉÍÁÇÅÒÉÅȟ ÌÅÓ ÓÅÒÖÉÃÅÓ ÐÓÙÃÈÏ-sociaux ainsi que les associations de patients. 

Pour les pays de ÐÅÔÉÔÅ ÔÁÉÌÌÅȟ ÌÁ ÍÉÓÅ ÅÎ ÐÌÁÃÅ ÄÅ #ÅÎÔÒÅÓ Äȭ%ØÐÅÒÔÉÓÅ ÒÅÓÔÅ ÕÎ ÄïÆÉ Û ÃÁÕÓÅ de 

ÌȭÁÂÓÅÎÃÅ ÃÒÉÔÉÑÕÅ ÄÅ ÐÁÔÉÅÎÔÓ ÎïÃÅÓÓÁÉÒÅÓ Û ÌÁ ÇÅÎîÓÅ ÄÅ compétences spécifiques sur le territoire 

national. Chypre mène actuellement une réflexion sur une procédure de désignation officielle des 

Centres ÄȭExpertise, et les démarches à Malte  ne sont pas encore connues.  

Registres 

Aucun pays, pris individuellement, ne pourra recenser un nombre suffisant de patients avec une 

maladie très rare pour pouvoir entièrement comprendre la pathologie au niveau épidémiologique, 

les symptômes rapportésȟ ÌȭïÖÏÌÕÔÉÏÎ dans le temps et en tirer des conclusions scientifiques 

significatives et fiables. Les Registres permettent de rassembler des informations sur les patients 

atteints par un groupe particulier de MR. En combinant les informations sur un nombre maximal 

de cas au niveau régional, national, européen et/ou mondial, la puissance des données collectées 

augmente exponentiellement. ,ÅÓ 2ÅÇÉÓÔÒÅÓ ÏÎÔ ÄÏÎÃ ÕÎÅ ÉÍÐÏÒÔÁÎÃÅ ÃÁÐÉÔÁÌÅ ÄÁÎÓ ÌȭïÌÕÃÉÄÁÔÉÏÎ 

ÄÅ ÌȭÈÉÓÔÏÉÒÅ ÎÁÔÕÒÅÌÌÅ ÄÅÓ -2ȟ ÅÔ ÉÌÓ ÓÅ ÆÏÃÁÌÉÓÅÎÔ ÓÕÒ ÌȭïÐÉÄïÍÉÏÌÏÇÉe de la maladie. Les données 

recueillies peuvent révéler la meilleure méthode diagnostique pour une maladie particulière, 

                                                           
34 Source : http://www.eucerd.eu/?post_type=document&p=1334 . « Centres of Reference for rare diseases in Europe: State-of-the-art in 
2006 and recommendations of the Rare Diseases Task Force. A technical and scientific report from an expert group of the Rare Disease Task 
Force ». December 2006. 
35 Source : http://www.eucerd.eu/?post_type=document&p=1224 . « EUCERD Recommendations on Quality Criteria for Centres of Expertise 
for Rare Diseases in Member States », 24 October 2011. 

http://www.eucerd.eu/?post_type=document&p=1334
http://www.eucerd.eu/?post_type=document&p=1224
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ÐÅÕÖÅÎÔ ÄïÍÏÎÔÒÅÒ ÌȭÅÆÆÉÃÁÃÉÔï ÄÅÓ ÄÉÆÆïÒÅÎÔÅÓ ÏÐÔÉÏÎÓ ÔÈïÒÁÐÅÕÔÉÑÕÅÓȟ ÅÔ ÏÎÔ ÕÎ ÉÍÐÁÃÔ ÔÒîÓ 

important sur la recherche clinique. 

SeloÎ ÌÅ ÒÁÐÐÏÒÔ Äȭ/ÒÐÈÁÎÅÔ ÄÅ ÍÁÉ ςπρχ36, il existe 703 Registres en Europe, dont 61 opèrent au 

niveau européen, 77 au niveau mondial, 496 sont nationaux et 69 régionaux. 

 
$ÉÓÔÒÉÂÕÔÉÏÎ ÏÆ %ÕÒÏÐÅÁÎ 2ÁÒÅ $ÉÓÅÁÓÅ 2ÅÇÉÓÔÒÉÅÓ ÂÙ ÇÅÏÇÒÁÐÈÉÃÁÌ ȬÓÃÏÐÅȭȟ ÁÃÃÏÒÄÉÎÇ ÔÏ ÔÈÅ /ÒÐÈÁÎÅÔ ÄÁÔÁÂÁÓÅȢ 3ÏÕÒÃÅȡ Ȭ2ÁÒÅ 
$ÉÓÅÁÓÅ 2ÅÇÉÓÔÒÉÅÓ ÉÎ %ÕÒÏÐÅȭȢ /ÒÐÈÁÎÅÔ 2ÅÐÏÒÔ 3ÅÒÉÅÓ -ÁÙ φτυϋȢ 

 

En Belgique  le Registre Central des MR centré sur la collecte de données génétiques a été mis en 

place progressivement depuis 2013. Le registre soutient la recherche sur les MR et le 

développement de médicaments orphelins. 

En tÁÎÔ ÑÕȭÏÂÊÅÃÔÉÆ ÄÕ ρÅÒ ÐÌÁÎȟ ÕÎ 2ÅÇÉÓÔÒÅ ÎÁÔÉÏÎÁÌ français  Á ïÔï ÃÒïï ÅÎ ςππφ ÁÆÉÎ ÄȭÁÍïÌÉÏÒÅÒ 

les connaissances épidémiologiques en MR. Une base de données nationales a été prévue dans le 

2ème plan, avec un « minimum data set » auprès de la Banque Maladies Rares (BaMaRa) au niveau 

ÄÅÓ #ÅÎÔÒÅÓ Äȭ%ØÐÅÒÔÉÓÅȢ 5ÎÅ ÒîÇÌÅÍÅÎÔÁÔÉÏÎ ÄȭÉÎÔÅÒÏÐïÒÁÂÉÌÉÔï Á ïÔï ÄïÆÉÎÉÅ ÅÎ ςπρσȢ 

Un portail internet de Registres sur les MR a été mis en place en Allemagne. Il représente 

ÌȭÉÎÔÅÒÆÁÃÅ ÄÅ ÃÏÍÍÕÎÉÃÁÔÉÏÎ ÁÖÅÃ ÌÅ ÒÅÇÉÓÔÒÅ ÄÅ Ìȭ%5 Commission Joint Research Centre à Ispra en 

Italie. Le plan national allemand a retenu la recommandation de développer un prototype de 

registre spécifique pour chaque MR. 

En Italie , le Registre National MR mis en place dans le cadre du premier plan national, couvre 97% 

de la collecte de données en MR sur le territoire national. Un système de surveillance au niveau 

de cette collecte a été implémenté et a permis une nette amélioration de la couverture au niveau 

du pays (de 62% en 2009 à 97% en 2012). 

Recherche 

Plus de 620 millions ÄȭÅÕÒÏÓ ÏÎÔ ïÔï ÉÎÖÅÓÔÉÓ ÓÕÒ ρςπ ÐÒÏÊÅÔÓ ÄÅ ÒÅÃÈÅÒÃÈe au cours des 

programmes FP6, FP7 et Horizon 2020, qui couvrent la période de 2002 à 2020. De 2014 à 2015 

                                                           
36 Source: http://www.orpha.net/orphacom/cahiers/docs/GB/Registries.pdf . ΨwŀǊŜ 5ƛǎŜŀǎŜ wŜƎƛǎǘǊƛŜǎ ƛƴ 9ǳǊƻǇŜΩΦ Orphanet Report Series 
May 2017. 

http://www.orpha.net/orphacom/cahiers/docs/GB/Registries.pdf
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Horizon 2020 a alloué environ 200 millions ÄȭÅÕÒÏÓ Û ÌÁ ÒÅÃÈÅÒÃÈÅ ÓÕÒ ÌÅÓ -2ȟ ÁÕÔÏÕÒ ÄÅ τπ ÐÒÏÊÅÔÓ. 

De 2016 à 2017, Horizon 2020 ÍÅÔ ÌȭÁÃÃÅÎÔ ÓÕÒ deux sujets spécifiques pour les MR: la 

caractérisation du diagnostic des MR (SC1PM-03ɀ2017), et les nouvelles thérapies (SC1-PM-08ɀ

2017). Le ÒïÓÕÍï ÄÅ ÌȭïÔÁÔ ÄÅÓ ÌÉÅÕØ ÄÅ ÌÁ ÒÅÃÈÅÒÃÈÅ ÅÎ -2 ÆÁÉÔ ÌȭÏÂÊÅÔ ÄȭÕÎÅ ÐÕÂÌÉÃÁÔÉÏÎ du IRDiRC 

(International Rare Diseases Research Consortium)37.  

Dans le cadre des différentes initiatives mises en place en Europe, Ìȭ%5 *ÏÉÎÔ 0rogramme (EJP) Co 

- Fund for Rare Diseases ɀa été mis en place vers la fin de 2016 ÅÎ ÔÁÎÔ ÑÕȭÏÕÔÉÌ ÄȭÏÒÇÁÎÉÓÁÔÉÏÎ 

stratégique de la recherche en MR. Il est exploité par les Ministères et par les structures de 

financement présentes dans le pays, en accord avec les intervenants dans le domaine (associations 

ÄÅ ÐÁÔÉÅÎÔÓȟ ÁÕÔÏÒÉÔïÓ ÃÏÍÐïÔÅÎÔÅÓ ÅÔ ÓÅÃÔÅÕÒ ÐÒÉÖïɊȢ ,ȭÏÂÊÅÃÔÉÆ ÅÓÔ ÄÅ ÓÏÕÔÅÎÉÒ ÌÁ ÒÅÃÈÅÒÃÈÅ 

translationnelle sur les MR (du laboratoire au lit du patient et vice-versa). Un rôle de leadership 

revient à la France au niveau de cette initiative en raison de son activité très prononcée dans la 

recherche sur les MR. 

Alliances Nationales 

Les Alliances Nationales des associations de patients atteints de MR sont des structures 

essentielles incluant des intervenaÎÔÓ ÃÌï ÁÕ ÎÉÖÅÁÕ ÄÅ Ìȭ5%Ȣ Elles ont pour but de donner la voix à 

ces associations dans le cadre du développement de règlementations nationales. Elles jouent donc 

un rôÌÅ ÔÒîÓ ÉÍÐÏÒÔÁÎÔ ÄÁÎÓ ÌȭïÌÁÂÏÒÁÔÉÏÎ ÄÅÓ ÐÌÁÎÓ ÎÁÔÉÏÎÁÕØ ÏÕ ÄÅ ÓÔÒÁÔégies nationales sur les 

MR. 

 
Pays avec une Alliance Nationale pour les Maladies Rares en Europe, et année de constitution (Source: EUCERD report 2013).  

  

                                                           
37 Source: http://www.irdirc.org/reports-guidelines/state-of-play-reports/  

http://www.irdirc.org/reports-guidelines/state-of-play-reports/
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5. La situation au Luxembourg  
 

À la lumière des données disponibles en Europe qui montrent que 30 millions de personnes 

seraient concernées par une MR, on peut estimer le nombre de patients atteints de MR résidents 

au Luxembourg à 30.000. 

Les données disponibles 

La source principale de données disponibles au Luxembourg est actuellement constituée par les 

informations recueillÉÅÓ ÐÁÒ Ìȭ!,!. (ALAN Maladies Rares Luxembourg a.s.b.l, anciennement 

appelée Association Luxembourgeoise d'aide pour les personnes Atteintes de maladies 

Neuromusculaires et de maladies rares). Les informations recueillies, qui reflètent leurs activités,  

sont codifiées selon la nomenclature Orphacode, et indiquent la présence des 3 catégories 

principales de maladies suivantes pour le Luxembourg : 

¶ Maladies neurologiques ; 

¶ Maladies auto-immunes, systémiques et/ou rhumatologiques ; 

¶ Maladies neuromusculaires. 

Cependant plusieurs autres catégories de maladies ont été répertoriées grâce à un relevé des 

personnes atteintes de MR ou des proches ÄȭÕÎÅ ÐÅÒÓÏÎÎÅ atteinte de MR et qui se sont adressées 

Û Ìȭ!,!. ÄÅ ςππφ Û ςπρφ38: 

 

                                                           
38 Source: ALAN. Relevé non exhaustif. 
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Source: ALAN. Relevé non exhaustif des cas recensés de 2006 à 2016. À  noter que certaines maladies ne sont pas relevées.
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Dans le cadre des MR respiratoires et en particulier de la mucoviscidose, les patients sont pris en 

charge au Centre Luxembourgeois de Mucoviscidose et des Maladies Apparentées (CLMMA), au 

sein du Centre Hospitalier de Luxembourg (CHL). Selon une étude récente publiée au 

Luxembourg39, la population concernée par cette maladie est composée de patients adultes et 

pédiatriques atteints de CF (Cystic Fibrosis ɀ Mucoviscidose), de CFTR-RD (ce sont ÄȭÁÕÔÒÅÓ 

pathologies liées au même gène de la mucoviscidose (CFTR) qui peuvent apparaître chez le grand 

ÅÎÆÁÎÔ ÏÕ ÃÈÅÚ ÌȭÁÄÕÌÔÅ, regroupées sous le nom de « CFTR-RD » pour CFTR-Related Diseases) et 

de Maladies Apparentées (MA). Les données reportées sur les cas suivis au CLMMA en 2016 sont 

les suivantes :  

 

De très nombreuses causes autres ÑÕÅ ÌÅÓ ÓÅÕÌÅÓ ÍÕÔÁÔÉÏÎÓ ÄÅ #&42 ÐÅÕÖÅÎÔ ÅÎ ðÔÒÅ Û ÌȭÏÒÉÇÉÎÅ ÄÅ 

symptômes, ce qui accroit la difficulté du diagnostic de ces pathologies.  

Des cas d'hypertension artérielle pulmonaire (HTAP) et de fibrose pulmonaire idiopathique ont 

aussi été relevés sur le territoire luxembourgeois. Le Luxembourg participe notamment à la mise 

ÅÎ ÐÌÁÃÅ ÄȭÕÎ Òegistre international observationnel prospectif visant à décrÉÒÅ ÌȭïÖÏÌÕÔÉÏÎ ÅÔ ÌȭÉÓÓÕÅ 

de la maladie chez des patients atteints de fibrose pulmonaire idiopathique dans la pratique 

clinique réelle (PROOF ɀ Registry New and Extended Belgium- Luxembourg)40. 

Les données recueillies auprès de la Fondation Kriibskrank Kanner à Luxembourg constituent une 

source supplémentaire précieuse ÄȭÉÎÆÏÒÍÁÔÉÏÎ ÓÕÒ ÌÁ ÓÉÔÕÁÔÉÏÎ ÄÅÓ ÃÁÎÃÅÒÓ ÒÁÒÅÓ des enfants au 

Luxembourg. En 2016, 185 familles ont été soutenues dans le cadre de maladies cancéreuses 

(81%) et de MR à danger vital (19%). Ces dernières concernaient 36 enfants, dont 26 résidents 

luxembourgeois. %Î ÃÏÍÐÁÒÁÉÓÏÎ ÁÖÅÃ ÌȭÁÎÎïÅ ςπρυȟ ÑÕÁÔÒÅ nouveaux cas de MR ont été recensés 

en 201641. 

,ȭÅØÐÅÒÔÉÓÅ luxembourgeoise 

,Å ,ÕØÅÍÂÏÕÒÇ ÂïÎïÆÉÃÉÅ ÄÅ ÌÁ ÐÒÏØÉÍÉÔï ÄÅÓ #ÅÎÔÒÅÓ Äȭ%ØÐÅÒÔÉÓÅ ÄÅÓ pays limitrophes, une source 

de potentielles collaborations. Cependant, malgré la taille du pays, le Luxembourg a créé et mis en 

place le Diabetes Endocrinology Care Clinique Pédiatrique (DECCP) au CHL, qui depuis 2016 est 

ÄÅÖÅÎÕ ÍÅÍÂÒÅ ÄȭÕÎ %2. ÓÕÒ les maladies endocriniennes rares (RareEndoERN). Une équipe 

                                                           
39 Schlesser M. et al. « La mucoviscidose au Luxembourg ». Bull Soc Sci Med Grand Duche Luxemb. 2017;(1):65-82. 
40 ERS International Congress 2014, Munich, Germany, 6ς10 September, Poster: άtwhhC-registry: a prospective observational registry to 
describe the disease course and outcomes of idiopathic pulmonary fibrosis patients in a real-world clinical settingέΣ !ǳǘƘƻǊǎΥ Wim Wuyts, 
Caroline Dahlqvist, Marc Schlesser, Christophe Compere, Hans Slabbynk, Benjamin Bondue, Marianne Berrens, Christophe Giot, Paul 
DeVuyst. 
41 Source: Communiqué de presse du 15.02.2017 Fondation Kriibskrank Kanner. 
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multidisciplinaire y est dédiée à la prise en charge des enfants et adolescents diabétiques, y 

compris ceux souffrant de pathologies à connotation de MR. 

La recherche au Luxembourg 

Malgré ÌȭÁÂÓÅÎÃÅ ÄÅ Íasse critique de patients pour certaines maladies, et les difficultés liées à la 

ÃÏÌÌÅÃÔÅ ÄÅ ÄÏÎÎïÅÓ ÎÁÔÉÏÎÁÌÅÓ ÅÎ ÁÂÓÅÎÃÅ ÄȭÕÎ ÓÙÓÔîÍÅ ÄÅ ÃÏÄÉÆÉÃÁÔÉÏÎȟ ÌÅ ,ÕØÅÍÂÏÕÒÇ peut se 

ÐÒïÖÁÌÏÉÒ ÄȭÕÎÅ ÃÅÒÔÁÉÎÅ ÁÃÔÉÖÉÔï dans le domaine de la recherche sur les MR. Plusieurs 

institutions/organismes nationaux sont déjà impliqués dans des projets de recherche 

(préclinique et/ou clinique) sur les MR. 

Ainsi, sÅÌÏÎ ÕÎÅ ÅÎÑÕðÔÅ ÉÎÆÏÒÍÅÌÌÅ ÒïÁÌÉÓïÅ ÐÁÒ Ìȭ)ÎÔÅÇÒÁÔÅÄ "ÉÏ"ÁÎË ÏÆ ,ÕØÅÍÂÏÕÒÇ (IBBL), 

plusieurs institutions au LuxembÏÕÒÇ ÄÏÎÔ Ìȭ5ÎÉÖÅÒÓÉÔïȟ ÌÅ Luxembourg Centre for Systems 

Biomedicine (LCSB), le CHL, le Luxembourg Institute of Health (LIH), le Laboratoire de Biologie 

Moléculaire et Cellulaire du Cancer (LBMCC), le CLMMA, et le DECCP, sont impliquées dans des 

projets de recherche concernant une cinquantaine de MR différentes. Des collaborations ont été 

ïÔÁÂÌÉÅÓ Û ÌȭïÔÒÁÎÇÅÒ ÅÔȾÏÕ ÁÖÅÃ ÌȭÉÎÄÕÓÔÒÉÅ ÐÈÁÒÍÁÃÅÕÔÉÑÕÅȟ ÃÏÍÍÅ ÐÁÒ ÅØÅÍÐÌÅ, avec la société 

Théracule, ÑÕÉ ÓȭÏÃÃÕÐÅ ÄÕ ÄïÖÅÌÏÐÐÅÍÅÎÔ ÄÅ ÍïÄÉÃÁÍÅÎÔÓ ÐÏÕÒ ÌÅÓ -2 ÄÁÎÓ ÌÅ cadre de la 

médecine personnalisée.  

!Õ ÎÉÖÅÁÕ ÁÃÁÄïÍÉÑÕÅȟ ÌÅ #ÅÎÔÒÅ Äȭ)ÎÖÅÓÔÉÇÁÔÉÏÎ ÅÔ Äȭ%ÐÉÄïÍÉÏÌÏÇÉÅ #ÌÉÎÉÑÕÅ ɉ#)%#Ɋ  ÄÕ ,)( ÅÓÔ 

partenaire scientifique du réseau européen ECRIN (European Clinical Research Infrastructure 

Network) 42, une organisation intergouvernementale sans but lucratif qui soutient la conduite 

d'essais cliniques multinationaux en Europe, notamment dans les MR. Cette collaboration est 

Ìȭopportunité pour le Luxembourg de prendre part à des essais cliniques, tel que le projet VISION-

DMD43, ÆÉÎÁÎÃï ÐÁÒ Ìȭ5% Û ÈÁÕÔÅÕÒ ÄÅ φ ÍÉÌÌÉÏÎÓ ÄȭÅÕÒÏÓ ÅÔ ÄÏÎÔ ÌȭÏÂÊÅÃÔÉÆ ÅÓÔ ÄÅ ÄïÖÅÌÏÐÐÅÒ ÕÎ 

nouveau médicament dans la myopathie de Duchenne. Depuis 2013, ECRIN a le statut juridique 

ÄͻÕÎ ÃÏÎÓÏÒÔÉÕÍ ÅÕÒÏÐïÅÎ ÄͻÉÎÆÒÁÓÔÒÕÃÔÕÒÅÓ ÄÅ ÒÅÃÈÅÒÃÈÅ ɉ%2)#Ɋ ÅÔ ÌȭÁÄÈïÓÉÏn du Luxembourg en 

tant que membre complet est une nécessité pour pouvoir continuer à être éligible en tant que pays 

partenaire de futurs projets dans ce domaine. 

 

a. Les conclusions et les recommandations du Groupe  MARA 
Constitué en 2005, le Groupe de Travail MARA a réalisé une enquête nationale, publiée en 20111, 

dans le strict respect de la méthodologie EurordisCare211.  Elle a permis de dresser un premier 

état des lieux de la situation des personnes atteintes de MR dans le pays. Moyennant un 

questionnaire détaillé sur la prise en charge médicale et psychosociale, 222 réponses ont été 

analysées et ont permis de relever les problèmes existants au Luxembourg, communs à tout type 

de MR, comme résumé dans le tableau ci-dessous : 

 

 

                                                           
42 Source: http://www.ecrin.org  
43 Source : http://cordis.europa.eu/project/rcn/199721_en.html  

http://www.ecrin.org/
http://cordis.europa.eu/project/rcn/199721_en.html
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Les plus grands problèmes à su rmonter  N % 

Recherche difficile du diagnostic 102 53,4% 

Manque de traitements et thérapies 97 50,8% 

Changement ou perte des activités de loisirs 71 37,2% 

)ÎÃÏÍÐÒïÈÅÎÓÉÏÎ ÄÅ ÌȭÅÎÔÏÕÒÁÇÅ 67 35,1% 

Changement de la vie professionnelle 45 23,6% 

Problèmes de couple 43 22,5% 

Changement de la situation économique 33 17,3% 

Problèmes dans la sexualité 20 10,5% 

Problèmes pour élever les enfants 17 8,9% 

Autres 44 23,0% 

Source : « Les maladies rares : Enquête sur la situation des personnes atteintes de maladies rares au Grand-Duché de 

Luxembourg ». 

,ÅÓ ÒïÓÕÌÔÁÔÓ ÄÅ ÌȭÅÎÑÕðÔÅ ÌÕØÅÍÂÏÕÒÇÅÏÉÓÅ ÓÏÎÔ ÓÅÎÓÉÂÌÅÍÅÎÔ ÓÉÍÉÌÁÉÒÅÓ ÁÕØ ÒïÓÕÌÔÁÔÓ ÄÅ 

ÌȭÅÎÑÕðÔÅ ÅÕÒÏÐïÅÎÎÅ EurordisCare212 réalisée en 2004, ce qui a permis de conclure que les défis 

présents au Luxembourg rejoignent ceux décrits ailleurs en Europe. 

Sur la base ÄÅ ÌȭÅÎÑÕðÔÅȟ le Groupe MARA a conclu quȭÉÌ ÆÁÕÔ ÁÄÒÅÓÓÅÒ les six points suivants de 

manière prioritaire  : 

¶ 0ÒÏÂÌîÍÅÓ ÄȭÁÃÃîÓ ÁÕ diagnostic ; 

¶ Manque de connaissances scientifiques ; 

¶ Manque de soins et de thérapeutiques appropriés ; 

¶ Manque de soutien psychosocial ; 

¶ Soins coûteux ; 

¶ Conséquences sociales (isolement, problèmes scolaires, réduction des choix 

ÐÒÏÆÅÓÓÉÏÎÎÅÌÓȟ ȣɊ. 

Les recommandations suivantes ont été émises: 

¶ ,Á ÎïÃÅÓÓÉÔï ÄȭïÌÁÂÏÒÅÒ ÕÎ 0ÌÁÎ .ÁÔÉÏÎÁÌ « Maladies Rares » destiné à orienter et 

structurer les actions pertinentes dans le domaine des MR au Luxembourg ; 
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¶ Consolider la reconnaissance des MR, en adoptant, la définition proposée par la CE, et en 

participant aux projets et actions de la CE sur la traçabilité des MR au niveau du système 

national de santé ; 

¶ !ÍïÌÉÏÒÅÒ ÌÅÓ ÄÉÓÐÏÓÉÔÉÆÓ ÄȭÉnformation et de sensibilisation sur les MR ; 

¶ Permettre un accès équitable au diagnostic, aux services et traitements sur les MR ; 

¶ #ÒïÅÒ ÕÎ ÓÙÓÔîÍÅ ÄȭÅncadrement spécifique des patients et de leurs familles au niveau 

psychosocial; 

¶ &ÁÖÏÒÉÓÅÒ ÌÁ ÃÒïÁÔÉÏÎ ÄȭÁssociations de patients ÅÔ ÄȭÕÎÅ !lliance nationale ; 

¶ Promouvoir la collaboration internationale au niveau des projets MR de la CE, notamment 

dans le domaine de la recherche ; 

¶ Prévoir un système de financement et de durabilité du futur plan national au Luxembourg. 

 

b. Les conférence s EUROPLAN au Luxembourg  
,ȭ!,!., en tant que principale association de patients atteints de MR sur le territoire 

luxembourgeois, a organisé la ÐÒÅÍÉîÒÅ ÃÏÎÆïÒÅÎÃÅ %52/0,!. ÑÕÉ ÓȭÅÓÔ ÔÅÎÕÅ ÌÅs 19 et 20 

novembre 2013. 

Les thèmes abordés lors de cette conférence étaient les suivants : Méthodologie et Gouvernance 

ÄȭÕÎ 0ÌÁÎ .ÁÔÉÏÎÁÌ ; Définition, codification et inventaire des MR ; Recherche sur les MR ; Prise en 

charge ɀ #ÅÎÔÒÅÓ ÄȭÅØÐÅÒÔÉÓÅȾ$ÉÁÇÎÏÓÔÉÃȾ3ÏÉÎÓ ÔÒÁÎÓÆÒÏÎÔÁÌÉÅÒÓ ; Médicaments orphelins; Services 

Sociaux. 

Les conclusions principales par thème discuté ont été les suivantes44 : 

¶ -ïÔÈÏÄÏÌÏÇÉÅ ÅÔ 'ÏÕÖÅÒÎÁÎÃÅ ÄȭÕÎ 0ÌÁÎ .ÁÔÉÏÎÁÌ : 

o Il est indispensaÂÌÅ ÄȭÁÖÏÉÒ ÁÕ ,ÕØÅÍÂÏÕÒÇ ÕÎ 0ÌÁÎ .ÁÔÉÏÎÁÌ -2 ; 

o La cÒïÁÔÉÏÎ ÄȭÕÎÅ !ÌÌÉÁÎÃÅ nationale MR doit être envisagée afin de pouvoir 

soutenir le développement du Plan National et promouvoir les échanges 

internationaux ; 

o Il est indispensable de prévoir des ressources spécifiques, un budget et des 

compétences de coordination ÁÉÎÓÉ ÑÕȭÕÎÅ « personne de référence MR» au sein 

du Ministère de la Santé. 

¶ Définition, codification et inventaire des MR : 

o !Õ ÍÏÍÅÎÔ ÄÅ ÌÁ ÃÏÎÆïÒÅÎÃÅȟ ÌȭÅÎÑÕðÔÅ -!2!ȟ ÃÏÎÓÔÉÔÕÁÉÔ ÌÁ ÓÅÕÌÅ ÉÎÉÔÉÁÔÉve au 

niveau national de collecte et enregistrement de données sur les MR. La création 

ÄȭÕÎ ÒÅÇÉÓÔÒÅ ÎÁÔÉÏÎÁÌ ÅÓÔ donc une étape essentielle à prévoir au Luxembourg ; 

o Il faudrait définir quels sont les « common data sets » qui sont à collecter dans le 

cadre de toute MR ; 

o Une formation spécifique devra être prévue pour la codification des MR qui est 

ÃÏÍÐÌÅØÅ ÅÔ ÒÉÓÑÕÅ ÄȭðÔÒÅ ÃÏÍÐÒÏÍÉÓÅ ÐÁÒ ÌȭÉÎÔÅÒÐÒïÔÁÔÉÏÎ ÄÅÓ ÄÉÆÆïÒÅÎÔÓ 

utilisateurs. 

¶ Recherche sur les MR : 

                                                           
44 LUXEMBOURG EUROPLAN NATIONAL CONFERENCE FINAL REPORT, 19-20 November 2013 
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o Au Luxembourg il existe des projets de recherche nationaux et internationaux 

basés sur des échantillons biologiques humains, et qui impliquent plusieurs 

acteurs: le Laboratoire National de Santé (LNS), Ìȭ)"",ȟ ÌÅ ,#3"ȟ Ìȭ!ÇÅÎÃÅ Å3ÁÎÔïȟ ÅÔ 

le LIH. 

o PÌÕÓÉÅÕÒÓ ÓÏÕÒÃÅÓ ÄȭÉÎÉÔÉÁÔÉÖÅÓ ÓÕÒ ÌÅ ÐÌÁÎ ÄÅ ÌÁ ÒÅÃÈÅÒÃÈÅ sont à exploiter: E-RARE 

(ERA-Net for Research Programmes on Rare Diseases), IRDiRC, EUCERD, 

EURORDIS, COMP (The Committee for Orphan Medicinal Products) par exemple. 

o La collecte de données liées aux patients atteints de MR implique des 

considérations de protection de données. Il faudra veiller à rester dans le cadre 

légal qui est actuellement en cours. 

¶ Prise en charge ɀ #ÅÎÔÒÅÓ ÄȭÅØÐÅrtise / Diagnostic / Soins transfrontaliers  : 

o !Õ ,ÕØÅÍÂÏÕÒÇȟ ÉÌ ÎȭÅØÉÓÔÅ ÐÁÓ ÄÅ ÃÅÎÔÒÅÓ ÄȭÅØÐÅÒÔÉÓÅ ÓÅÌÏÎ ÌÁ ÄïÆÉÎÉÔÉÏÎ 

européenne. Cependant, il existe des experts en MR et des médecins participant à 

des projets de recherche internationaux. 

o ,Á ÃÒïÁÔÉÏÎ ÄȭÕÎÅ ÐÌÁÔÅÆÏÒÍÅ ÓÕÒ ÌÅÓ -2 ÑÕÉ ÐÕÉÓÓÅ ÏÒÉÅÎÔÅÒ ÌÅÓ ÐÒÏÆÅÓÓÉÏÎÎÅÌÓȟ ÌÅÓ 

patients et leurs familles semble être la meilleure option pour le Luxembourg. 

Cette plateforme devra entre autres offrir un soutien psychosocial et prévoir  des 

formations spécifiques pour les professionnels de la santé. 

¶ Médicaments orphelins : 

o ,Å ÒÅÍÂÏÕÒÓÅÍÅÎÔ ÄÅÓ ÍïÄÉÃÁÍÅÎÔÓ ÏÒÐÈÅÌÉÎÓ ÎȭÅÓÔ ÐÁÓ ÇÁÒÁÎÔÉȟ ÅÔ ÌȭÁÐÐÒÏÂÁÔÉÏÎ 

préalable ÄÅ ÌȭÁÕÔÏÒÉÔï ÃÏÍÐïÔÅÎÔÅ ÅÓÔ ÓÏÕÖÅÎÔ ÄÅÍÁÎÄïÅȢ 

o ,ȭÕÔÉÌÉÓÁÔÉÏÎ Ⱥ off label »45 et « compassionate use »46 nécessitent une clarification 

et un cadre légal. 

o ,Á ÓÉÔÕÁÔÉÏÎ ÅÓÔ ÅÎÃÏÒÅ ÐÌÕÓ ÃÏÍÐÌÉÑÕïÅ ÓÉ ÕÎÅ ÎÏÕÖÅÌÌÅ ÍÏÌïÃÕÌÅ ÎȭÁ ÐÁÓ ÅÎÃÏÒÅ 

oÂÔÅÎÕ ÌȭÁÕÔÏÒÉÓÁÔÉÏÎ ÄÅ ÌȭAEM. 

¶ Services Sociaux : 

o Les ressources sociales au Luxembourg ne sont pas suffisantes ou pas toujours 

adéquates pour couvrir les besoins de la populationȟ ÂÉÅÎ ÑÕȭÉl existe des 

associations de patients qui offrent un support aux enfants et aux familles.  

o IÌ ÎȭÅØÉÓÔÅ ÐÁÓ ÄȭÁÐÐÒÏÃÈÅ ÇÌÏÂÁÌÅȟ et ÌȭÉÎÆÏÒÍÁÔÉÏÎ ÓÕÒ ÌÅÓ ÄïÍÁÒÃÈÅÓ Û ÓÕÉÖÒÅ ÅÓÔ 

limitée et non spécifique (par exemple sur www.guichet.lu). Un manque de 

coordination entre les différents organismes a aussi été relevé. 

o Les actions proposées ont été les suivantes : 

Á ,Á ÒÅÃÏÎÎÁÉÓÓÁÎÃÅ ÄȭÕÎ ÓÔÁÔÕÔ Ⱥ maladie rare » au niveau de la Caisse 

Nationale de Santé (CNS). 

                                                           
45 L'utilisation « off-label » fait référence à toute utilisation intentionnelle d'un produit autorisé non couvert par les termes de son autorisation 
de mise sur le marché et donc non conforme au Résume des Caractéristiques du Produit (RCP). Cela peut par exemple être l'utilisation pour 
une indication différente, l'utilisation d'une posologie différente, une fréquence ou durée d'utilisation différente, l'utilisation d'une méthode 
d'administration différente ou l'utilisation par un groupe de patients différent (par exemple des enfants). 
Source: Study on off-label use of medicinal products in the European Union, 
https://ec.europa.eu/health/sites/health/files/files/documents/2017_02_28_final_study_report_on_off-label_use_.pdf  
46 Définition du « compassionate use » (« usage compassionnel ») : [ΩǳǎŀƎŜ ŎƻƳǇŀǎǎƛƻƴƴŜƭ ǎΩŀǇǇƭƛǉǳŜ ƭƻǊǎǉǳΩǳƴŜ ƳŀƭŀŘƛŜ ƛƴǾŀƭƛŘŀƴǘŜΣ 
chronique ou grave, ou une maladie considérée comme mettant la vie en danger, ne peut pas être traitée par un médicament enregistré 
Ƴŀƛǎ ǇƻǳǊǊŀƛǘ ƭΩşǘǊŜ ǇŀǊ ǳƴ ƳŞŘƛŎŀƳŜƴǘ ƴƻƴ ŜƴǊŜƎƛǎǘǊŞ ŀǳ [ǳȄŜƳōƻǳǊƎΦ [ΩǳǎŀƎŜ ŎƻƳǇŀǎǎƛƻƴƴŜƭ Ŝǎǘ ŘŞŦƛƴƛ Ł ƭΩ!ǊǘƛŎƭŜ уо Řǳ wŝƎƭŜƳŜƴǘ ό/9ύ ƴϲ 
726/2004 du Parlement européen et du Conseil du 31 mars 2004 établissant des procédures communautaires pour l'autorisation et la 
surveillance en ce qui concerne les médicaments à usage humain et à usage vétérinaire, et instituant une Agence européenne des 
médicaments (Texte présentant de l'intérêt pour l'EEE).  
Source : http://www.cner.lu/fr -fr/proc%C3%A9dures/demandedavispouruncupnotificationdunmnp.aspx  
  

http://www.guichet.lu/
https://ec.europa.eu/health/sites/health/files/files/documents/2017_02_28_final_study_report_on_off-label_use_.pdf
http://www.cner.lu/fr-fr/proc%C3%A9dures/demandedavispouruncupnotificationdunmnp.aspx
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Á /ÒÇÁÎÉÓÁÔÉÏÎ ÄȭÕÎ Ⱥ bureau central » qui puisse renseigner sur les 

possibilités existantes. 

Á Simplification des procédures administratives concernant les droits socio-

administratifs . 

Á &ÁÃÉÌÉÔÅÒ ÌÁ ÔÒÁÎÓÉÔÉÏÎ ÄÅÓ ÓÅÒÖÉÃÅÓ ÓÏÃÉÁÕØ ÄÅ ÌȭÅÎÆÁÎÃÅ Û ÌȭÝÇÅ ÁÄÕÌÔÅ. 

#ÅÔÔÅ ÃÏÎÆïÒÅÎÃÅ Á ÐÅÒÍÉÓ ÄȭÅÎÒÉÃÈÉÒ ÌÁ ÒïÆÌÅØÉÏÎ ÓÕÒ ÌȭïÌÁÂÏÒÁÔÉÏÎ ÄÕ PNMR et de recueillir les 

points de vue et propositions des parties prenantes. 

5ÎÅ ÄÅÕØÉîÍÅ ÃÏÎÆïÒÅÎÃÅ %52/0,!. ÓȭÅÓÔ ÔÅÎÕÅ Û ,ÕØÅÍÂÏÕÒÇ ÌÅ ψ .ÏÖÅÍÂÒÅ ςπρχȟ ÅÔ Á ÐÅÒÍÉÓ 

ÄȭÁÂÏÒÄÅÒ ÌÅÓ ÔÈîÍÅÓ ÓÕÉÖÁÎÔÓ : Services Sociaux (projet « INNOVcare-social care ») ; ERNs - 

European Reference Networks.  

Les propos de la conférence ont été les suivants : 

¶ Au Luxembourg, les services psycho-sociaux sont bien structuréÓ ÅÔ Ìȭ!,!. ÁÖÅÃ ÄȭÁÕÔÒÅÓ 

associations de patients fournissent un soutien important aux patients et leurs familles. 

Cependant, bÉÅÎ ÑÕȭÁÃÃÅÓÓÉÂÌÅÓ, ces services ne sont pas disponibles par manque de 

ÒÅÓÓÏÕÒÃÅÓ ÃÁÕÓÁÎÔ ÄÅ ÌÏÎÇÕÅÓ ÌÉÓÔÅÓ ÅÔ ÄÅ ÌÏÎÇÕÅÓ ÐïÒÉÏÄÅÓ ÄȭÁÔÔÅÎÔÅ pour les personnes 

concernées.  

¶ La coordination entre les différents professionnels et institutions doit pouvoir être 

améliorée ainsi que les connaissances et les compétences dans le domaine des MR. Des 

ÃÁÍÐÁÇÎÅÓ ÄÅ ÓÅÎÓÉÂÉÌÉÓÁÔÉÏÎȟ ÄÅÓ ÆÏÒÍÁÔÉÏÎÓ ÃÉÂÌïÅÓ ÅÔ ÌȭÕÔÉÌÉÓÁÔÉÏÎ ÄȭÏÕÔÉÌÓ ÄÅ 

communication seraient des moyens de réaliser cette tâche. 

¶ ,ȭÉÍÐÌïÍÅÎÔÁÔÉÏÎ ÄÅÓ ERNs fournit une réponse aux problèmes soulevés par certains 

professionnels, comme la difficulté de diagnostic, la prise en charge inadéquate ainsi que 

les contraintes financières importantes.  

¶ Dans le contexte national actuel et vu la taille du pays, il a été proposé que le Luxembourg 

ÐÕÉÓÓÅ ÐÏÓÅÒ ÓÁ ÃÁÎÄÉÄÁÔÕÒÅ ÅÎ ÔÁÎÔ ÑÕÅ Ȱ Affiliated Centre ȱ ɉȰHub ȱɊ ÁÆÉÎ ÄÅ ÐÏÕÖÏÉÒ 

bénéficier des avantages et des compétences des ERNs.    

 

c. Synthèse des états des lieux  au Luxembourg  
Les enquêtes et conférences réalisées au Luxembourg, font apparaître des inégalités ÄÁÎÓ ÌȭÁÃÃîÓ 

au diagnostic, à une prise en charge multidisciplinaire (médicale et psychosociale) et au 

traitement des patients avec MR.  #ÅÔ ïÔÁÔ ÄÅÓ ÌÉÅÕØ Á ÐÅÒÍÉÓ ÄÅ ÄïÆÉÎÉÒ ÕÎ ÐÌÁÎ ÄȭÁÃÔÉÏÎ ÐÏÕÒ 

chaque point relevé qui est développé dans le PNMR. 

Plusieurs points nécessitant une intervention au niveau du système de santé publique, ont été 

identifiés: 

¶ Le problème de ÌȭÅÒÒÁÎÃÅ ÄÉÁÇÎÏÓÔÉÑÕÅ et thérapeutique est un des aspects les plus 

dramatiques au niveau du système de santé pour les malades et leurs familles. ,ȭÅÒÒÁÎÃÅ 

concerne la phase de la recherche du diagnostic mais aussi après, celle du traitement et 

du suivi quand les patients sont livrés à eux-mêmes. ,ȭ!ØÅ 'ïÎïÒÁÌ ÄÕ 0.-2 ÁÄÒÅÓÓÅ ÄÅ 

façon précise cettÅ ÐÒÏÂÌïÍÁÔÉÑÕÅȟ ÅÎ ÐÒÏÐÏÓÁÎÔ ÌÁ ÃÒïÁÔÉÏÎ ÄȭÕÎÅ ÃÅÌÌÕÌÅ ÄȭÏÒÉÅÎÔÁÔÉÏÎȢ 
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¶ ,ȭÁÂÓÅÎÃÅ ÄÅ ÃÅÎÔÒÅÓ ÄÅ ÒïÆïÒÅÎÃÅÓ qui puissent prendre en charge des familles de 

patients atteints de MR est un problème en partie lié à la taille du pays. Des compétences 

existent sur le sol luxembourgeois mais ne sont pas structurées en réseaux et/ou en 

parcours de soins accessibles aux professionnels. ,ȭ!ØÅ " ÄÕ 0.-2 ÖÉÓÅ Û ÆÁÃÉÌÉÔÅÒ ÌȭÁÃÃîÓ 

aux informations disponibles sur le territoire luxembourgeois et à la mise en réseau des 

centres experts existants. 

¶ Le Conseil Génétique en matière de MR, est un service dispersé ÑÕÉ ÎïÃÅÓÓÉÔÅ ÄȭðÔÒÅ 

amplifié. #Å ÓÅÒÖÉÃÅ ÓÅÒÁ ÄïÖÅÌÏÐÐï ÄÁÎÓ ÌÅ ÃÁÄÒÅ ÄÅÓ ÏÂÊÅÃÔÉÆÓ ÄÕ 0.-2 ÐÒïÖÕÓ ÄÁÎÓ Ìȭ!ØÅ 

! ÃÏÎÃÅÒÎÁÎÔ ÌȭÁÍïÌÉÏÒÁÔÉÏÎ ÄÕ ÓÙÓÔîÍÅ ÄÅ ÓÏÉÎÓ ÅÔ ÄÅ ÌÁ ÐÒise en charge. 

¶ Le manque de coordination entre les différents intervenants dans la prise en charge du 

patient atteint de MR, non seulement au niveau des différentes disciplines médicales mais 

aussi au niveau du suivi psycho-social. ,ȭ!ØÅ 'ïÎïÒÁÌ ÄÕ 0.-2 permettra de développer 

une meilleure concertation pluridisciplinaire entre les différents acteurs. 

¶ Les programmes de dépistage prénatal et néonatal actuels qui ne prévoient ÑÕȭÕÎ ÎÏÍÂÒÅ 

limité de tests47,48. Une réévaluation du panel de ces tests est nécessaire.  

¶ %Î ÄÅÈÏÒÓ ÄÅ ÃÅÓ ÐÒÏÇÒÁÍÍÅÓȟ ÑÕÁÎÄ ÌÅ ÄÉÁÇÎÏÓÔÉÃ ÄȭÕÎÅ -2 ÅÓÔ ÐÏÓÓÉÂÌÅ, les patients et 

leurs familles ne sont pas encadrés dans un système de prise en charge défini pour la 

maladie en question. ,ȭ!ØÅ ! ÄÕ 0.-2 ÐÒïÖÏÉÔ ÄÅÓ ÍÅÓÕÒÅÓ ÓÐïÃÉÆÉÑÕÅÓ ÁÆÉÎ ÄȭÁméliorer 

les programmes actuels ainsi que le suivi. 

¶ Le taux de remboursement de la prise en charge médicamenteuse et/ou des différents 

soins est insuffisant. Les médicaments orphelins sont classés comme médicaments livrés 

uniquement dans les hôpitaux et leur coût reste très élevé. Le « compassionate use » 

(usage compassionnel) est possible ÍÁÉÓ ÉÌ ÅÓÔ ÎïÃÅÓÓÁÉÒÅ ÄȭïÔÁÂÌÉÒ ÕÎ ÃÁÄÒÅ ÌïÇÁÌ. $ȭÁÕÔÒÅÓ 

types de soins (kinésithérapie, ergothérapie etc.) ne sont pas entièrement pris en charge. 

,ȭ!ØÅ ! ÄÕ 0.-2 ÖÉÓÅ aussi à la révision des dispositions actuelles sur les médicaments 

pour les MR. 

¶ Les connaissances en MR du personnel impliqué dans la prise en charge des malades sont 

limitées et il est indispensable de réaliser ÕÎ ÔÒÁÖÁÉÌ ÄȭÉÎÆÏÒÍÁÔÉÏÎ ÐÏÕÒ ÌÅÓ ÃÌÉÎÉÃÉÅÎÓ.  

,ȭ!ØÅ " ÄÕ 0.-2 ÅÓÔ ÃÏÎÓÁÃÒï Û ÁÍïÌÉÏÒÅÒ ÌÁ ÖÉÓÉÂÉÌÉÔï ÄÅÓ ÉÎÆÏÒÍÁÔÉÏÎÓ ÒÅÌÁÔÉÖÅÓ ÁÕØ -2. 

¶ Actuellement il nȭÅØÉÓÔÅ ÐÁÓ ÄÅ ÓÏÕÒÃÅ ÄÅ ÄÏÎÎïÅÓ ÆÁÃÉÌÅÍÅÎÔ ÁÃÃÅÓÓÉÂÌÅȟ ÅØÈÁÕÓÔÉÖÅ ÅÔ 

ÆÉÁÂÌÅȢ ,Á #.3 ÎȭÁ ÑÕÅ ÄÅÓ ÄÏÎÎïÅÓ ÄÅ ÒÅÍÂÏÕÒÓÅÍÅÎÔÓ ÄÅ ÍïÄÉÃÁÍÅÎÔÓȢ ,ÅÓ ÒÁÉsons des 

ÔÒÁÎÓÆÅÒÔÓ Û ÌȭïÔÒÁÎÇÅÒ ÎÅ ÓÏÎÔ ÐÁÓ ÅÎÒÅÇÉÓÔÒïÅÓ ÅÔ ÌÅÓ ÒïÓÕÌÔÁÔÓ ÄÅ ÃÏÎÓÕÌÔÁÔÉÏÎÓ ÎÅ ÓÏÎÔ 

pas connus. Les diagnostics de sortie après un séjour hospitalier ne sont pas assez 

détaillés. ,ȭ!,!. ÃÒïï chaque année une liste de pathologies existantes au Luxembourg 

qui est publiée dans son ÒÁÐÐÏÒÔ ÁÎÎÕÅÌ ÄȭÁÃÔÉÖÉÔï. Cette liste pourrait constituer un bon 

point de départ Û Ìȭinventaire des MR au Luxembourg.  

Il sera aussi indispensable ÄȭÉÍÐÌïÍÅÎÔÅÒ un système de codification qui utilise ce qui est 

en cours au Luxembourg. Il faudra aussi intégrer dans cette démarche la médecine de ville 

ÑÕÉ ÎȭÕÔÉÌÉÓÅ ÐÁÓ ÄÅ ÓÙÓÔîÍÅ ÄÅ ÃÏÄÉÆÉÃÁÔÉÏÎȢ ,ȭ!ØÅ # ÄÕ 0.-2 ÅÓÔ ÓÐïÃÉÁÌÅÍÅÎÔ ÄïÄÉï Û 

ÒÅÎÄÒÅ ÄÉÓÐÏÎÉÂÌÅÓ ÌÅÓ ÄÏÎÎïÅÓ -2 ÁÕ ,ÕØÅÍÂÏÕÒÇ ÅÔ ÃÏÍÐÒÅÎÄ ÌÁ ÍÉÓÅ ÅÎ ÐÌÁÃÅ ÄȭÕÎ 

système de codification en harmonie avec ce qui est utilisé en Europe. 

                                                           
47 Source : http://www.sante.public.lu/fr/legislation/remboursements/remboursement-prestations/suivi-mere-enfant/convention-progr-
depistage-prenatal-2007-06-01-conv-etat-ucm-programme-depistage-prenatal-anomalies-congenitales/index.html  
48 Source : http://www.sante.public.lu/fr/publications/d/depistage-nouveau-nes-lux-fr-de-pt-en/index.html  

http://www.sante.public.lu/fr/legislation/remboursements/remboursement-prestations/suivi-mere-enfant/convention-progr-depistage-prenatal-2007-06-01-conv-etat-ucm-programme-depistage-prenatal-anomalies-congenitales/index.html
http://www.sante.public.lu/fr/legislation/remboursements/remboursement-prestations/suivi-mere-enfant/convention-progr-depistage-prenatal-2007-06-01-conv-etat-ucm-programme-depistage-prenatal-anomalies-congenitales/index.html
http://www.sante.public.lu/fr/publications/d/depistage-nouveau-nes-lux-fr-de-pt-en/index.html


                                                                      
    

Plan National Maladies Rares Luxembourg 2018-2022  Page 33 sur 73 
 

¶ Le soutien psycho-social est insuffisant pour couvrir les besoins des malades du pays 

ɉÌÉÓÔÅ ÄȭÁÔÔÅÎÔÅÓ ÐÏÕÒ ÂïÎïÆÉÃÉÅÒ ÄȭÕÎÅ ÐÒÉÓÅ ÅÎ ÃÈÁÒÇÅ ÉÎÔÅÎÓÉÖÅ ÐÁÒ ÌÅ ÓÅÒÖÉÃÅ ÄÅ 

Consultation socio-ÔÈïÒÁÐÅÕÔÉÑÕÅ ÄÅ Ìȭ!,!.). ,ȭ!ØÅ $ ÄÕ 0.-2 ÅÓÔ ÅÎÔÉîÒÅÍÅÎÔ ÄïÄÉï Û 

ÒïÐÏÎÄÒÅ ÁÕØ ÂÅÓÏÉÎÓ ÄȭÁÃÃÏÍÐÁÇÎÅÍÅÎÔ ÄÅÓ ÐÅÒÓÏÎÎÅÓ ÁÔÔÅÉÎÔÅÓ ÄÅ -2 ÅÔ ÄÅ ÌÅÕÒs 

familles. 

¶ Les structures qui accueillent les personnes atteintes de MR pour des soins paramédicaux 

tels que ÌÁ ËÉÎïÓÉÔÈïÒÁÐÉÅȟ ÌÁ ÄÉïÔïÔÉÑÕÅȟ ÌÅ ÓÕÉÖÉ ÐÓÙÃÈÏÌÏÇÉÑÕÅ ÅÔ ÌȭÁÐÐÕÉ ÓÏÃÉÁÌ ne sont pas 

toujours adaptées à la spécificité de pathologies rares. Les patients et leurs familles sont 

« livrés à eux-mêmes » face à des décisions à prendre. De plus, il y a un manque important 

de places dans les structures de soins et dans les ateliers protégés. Toujours dans le cadre 

ÄÅ Ìȭ!ØÅ $ȟ ÄÅÓ ÍÅÓÕÒÅÓ ÓÐïÃÉÆÉÑÕÅÓ ÄÕ 0.-2 ÖÏÎÔ ÐÅÒÍÅÔÔÒÅ ÄȭÁÄÒÅÓÓÅÒ ÌÅÓ ÓÐïÃÉÆÉÃÉÔïÓ 

de prise en charge psycho-sociale. 

¶ Un ÓÁÌÁÒÉï ÁÔÔÅÉÎÔ ÄȭÕÎÅ -R doit souvent accepter de réduire ses heures de travail pour 

garder son emploi, en sacrifiant une partie de son salaire. Il/ elle est obligé de prendre des 

congés pour obtenir du soutien. La maladie est souvent « invisible » aux yeux de 

ÌȭÅÎÔÏÕÒÁÇÅȟ ÃÅ ÑÕÉ ne facilite pas la situation de la personne touchée sur le lieu de travail. 

,ȭÁÃÃÅÓÓÉÂÉÌÉÔï ÁÕØ ÐÏÓÔÅÓ ÄÅ ÔÒÁÖÁÉÌ ÅÔ ÌÅÓ ÃÏÎÄÉÔÉÏÎÓ ÄÅ ÔÒÁÖÁÉÌ ÄÅÓ ÐÅÒÓÏÎÎÅÓ ÁÖÅÃ ÕÎÅ 

maladie rare doivent être revues pour pouvoir être aménagées. De même les conditions 

de travail des aidants doivent aussi pouvoir être améliorées. Des mesures ciblées au 

niveau du soutien socio-professionnel vont permettre de répondre aux exigences en 

matière de droit du travail (Axe D du PNMR). 

,ȭÅÎÓÅÍÂÌÅ ÄÅ ÃÅÓ ÃÏÎÓÔÁÔÓ Á ïÔï ÌÅ ÆÉÌ ÃÏÎÄÕÃÔÅur des réflexions qui a permis ÄȭïÌÁÂÏÒÅÒ ÌÅ PNMR. 
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6. ,ȭÏÒÇÁÎÉÓÁÔÉÏÎȟ la méthodologie et les objectifs du plan national  
 

a. Le but du Plan National Maladies Rares  
Les objectifs du plan consistent à assurer aux malades et à leurs proches un accès équitable au 

diagnostic, une prise en charge médicale et psychosociale adaptée et de qualité, une prise en 

ÃÈÁÒÇÅ ÐÁÒ Ìȭassurance maladie et Ìȭassurance dépendance large et égalitaire et la possibilité de 

ÓÁÔÉÓÆÁÉÒÅ ÌÅÓ ÂÅÓÏÉÎÓ ÅÔ ÄïÓÉÒÓ ÄȭïÐÁÎÏÕÉÓÓÅÍÅÎÔ scolaires, professionnels et personnels. 

 

b. La méthodologie utilisée  
La première étape de préparation du PNMR Á ïÔï ÌÁ ÒïÁÌÉÓÁÔÉÏÎ ÄȭÕÎ ïÔÁÔ ÄÅÓ ÌÉÅÕØ ÄÅ ÌÁ ÓÉÔÕÁÔÉÏÎ 

au Luxembourg (comme décrit au chapitre 5), en tenant compte en particulier des enquêtes et des 

rapports de conférences existants. 

Les principaux acteurs jouant un rôle dans la lutte contre les MR au Luxembourg ont été réunis le 

πψ ÆïÖÒÉÅÒ ςπρχȟ ÓÏÕÓ ÌÁ ÆÏÒÍÅ ÄȭÕÎ Ⱥ Comité de Pilotage » mis en place par la Direction de la Santé. 

Le rôle et les missions du Comité ont été prédéfinis par la Direction de la Santé.  

Le Comité de Pilotage 

Le Comité de Pilotage est un groupe de coordination multisectoriel regroupant les professionnels 

experts et/ou impliqués dans la lutte contre les MR au Luxembourg. Il inclut des représentants de 

la Direction de la Santé, du Ministère de la Sécurité Sociale, des médecins engagés dans la lutte 

ÃÏÎÔÒÅ ÌÅÓ -2ȟ ÄÅÓ ÒÅÐÒïÓÅÎÔÁÎÔÓ ÄȭÁÓÓÏÃÉÁÔÉÏÎs de patients, et des membres de différentes 

institutions clés au Luxembourg comme le LNS et le LIH.  

Une Coordination PNMR dédiée a été mise à disposition par la Direction de la Santé afin de 

soutenir les membres du Comité de Pilotage dans leur parcours dȭïÌÁÂÏÒÁÔÉÏÎ ÄÕ plan national. La 

mission du Comité a été de définir la stratégie globale du PNMR, qui a repris comme point de 

départ les conclusions retenues lors de la conférence EUROPLAN de 201324, ainsi que les 

recommandations émises par le Groupe MARA en 20111. Des axes stratégiques et des objectifs 

généraux ont été définis et ont été confiés à des groupes de travail dédiés.  

Les groupes de travail thématiques  

Les groupes de travail ont été mandatés de déterminer, pour chaque objectif défini par le Comité 

de Pilotage, les mesures et les actions nécessaires au Luxembourg et qui doivent être inclus dans 

le PNMR.  

La composition de chaque groupe de travail a été définie par le Comité de Pilotage, sur la base de 

ÌȭÉÍÐÌÉÃÁÔÉÏÎȟ ÄÅ ÌÁ ÃÏÍÐïÔÅÎÃÅ ÅÔ ÄÅ ÌȭÉÎÔïÒðÔ ÖÉÓ-à-vis des MR. Les membres participant à chaque 

ÇÒÏÕÐÅ ÄÅ ÔÒÁÖÁÉÌ ÓÏÎÔ ÉÎÄÉÑÕïÓ ÄÁÎÓ Ìȭ!ÎÎÅØe 1. 

4 groupes de travail principaux ont été mis en place sur les thématiques suivantes :  

¶ 'ÒÏÕÐÅ ÄÅ 4ÒÁÖÁÉÌ ÓÕÒ Ìȭ!ØÅ ! : Système de Soins et Prise en Charge ; 

¶ 'ÒÏÕÐÅ ÄÅ 4ÒÁÖÁÉÌ ÓÕÒ ÌȭAxe B ȡ #ÒïÁÔÉÏÎ ÄȭÕÎÅ 0ÌÁÔÅÆÏÒÍÅ .ÁÔÉÏÎÁÌÅ Äȭ)ÎÆÏÒÍÁÔÉÏÎ -2 ; 



                                                                      
    

Plan National Maladies Rares Luxembourg 2018-2022  Page 35 sur 73 
 

¶ Groupe dÅ 4ÒÁÖÁÉÌ ÓÕÒ ÌȭAxe C : Codification, Registre et Recherche en MR ; 

¶ 'ÒÏÕÐÅ ÄÅ 4ÒÁÖÁÉÌ ÓÕÒ ÌȭAxe D : Services Psycho-Sociaux. 

Les groupes de travail se sont réunis de 3 à 4 fois après la première réunion de « kick-off » réalisée 

au Ministère de la Santé le 16 juin 201749Ȣ ! ÌȭÉÓÓÕe ÄÅ ÌȭÅÎÓÅÍÂÌÅ ÄÅ ÃÅÓ ÒïÕÎÉÏÎÓȟ ÄÅÓ ÍÅÓÕÒÅÓ ÅÔ 

des actions à mettre place dans le cadre du plan ont été élaborées et validées par le Comité de 

Pilotage en accord ÁÖÅÃ ÌÅÓ ÒÅÃÏÍÍÁÎÄÁÔÉÏÎÓ ÄÕ #ÏÎÓÅÉÌ ÄÅ Ìȭ5%3. 

,ȭorganisation  

Le mode de fonctionnement du Comité de Pilotage et des différents groupes de travail est 

représenté dans le schéma ci-dessous : 

 

 

 

'ÒÝÃÅ Û ÌȭÉÎÔÅÒÖÅÎÔÉÏÎ ÄÅ ÌÁ #ÏÏÒÄÉÎÁÔÉÏÎ PNMR, sous la supervision du Comité de Pilotage, les 

groupes de travail ont interagi et échangé leurs points de réflexion sur le Plan. Ces points ont été 

centralisés au niveau du Comité de Pilotage. 

 

 

                                                           
49 Source : http://www.sante.public.lu/fr/actualites/2017/06/plan-national-maladies-rares/communique-de-presse-plan-national-maladies-
rares.pdf . Communiqué de presse du 26.06.2017, « Une Première pour le Plan National Maladies Rares (16.06.2016) » 

http://www.sante.public.lu/fr/actualites/2017/06/plan-national-maladies-rares/communique-de-presse-plan-national-maladies-rares.pdf
http://www.sante.public.lu/fr/actualites/2017/06/plan-national-maladies-rares/communique-de-presse-plan-national-maladies-rares.pdf
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c. Les objectifs du PNMR en grands Axes 
Les objectifs du PNMR peuvent être déclinés en 5 Axes : 

- Axe Général  

- Axe A ɀ Améliorer le s ystème de soins et de prise en charge 

- Axe B ɀ &ÁÃÉÌÉÔÅÒ ÌȭÁÃÃîÓ Û ÌȭÉÎÆÏÒÍÁÔÉÏÎ ÓÕÒ ÌÅÓ -2 Û ÔÒÁÖÅÒÓ ÌÁ ÃÒïÁÔÉÏÎ ÄȭÕÎÅ 

plateforme nationale  

- Axe C ɀ Mieux reconnaître la spécificité des MR et en promouvoir la recherche   

- Axe D ɀ Répondre aux  ÂÅÓÏÉÎÓ ÄȭÁÃÃÏÍÐÁÇÎÅÍÅÎÔ ÐÓÙÃÈÏÓocial des patients et de 

leurs familles . 

 

d.  Les indicateurs du PNMR 
Pour chaque Axe, des indicateurs pour le suivi du PNMR ont été définis selon les recommandations 

de Ìȭ5%50. Ces indicateurs peuvent être structurels, de résultat ou relatifs à un processus mis en 

ÐÌÁÃÅ ÌÏÒÓ ÄÕ 0.-2Ȣ )ÌÓ ÐÅÒÍÅÔÔÒÏÎÔ ÄÅ ÒïÁÌÉÓÅÒ ÕÎ ÓÕÉÖÉ ÄÅ ÌȭÁÖÁÎÃÅÍÅÎÔ ÄÅÓ ÄÉÆÆïÒÅÎÔÓ !ØÅÓ ÅÔ 

objectifs du plan. 

 

 

  

                                                           
50 « EUCERD Recommendations on Core Indicators for Rare Disease National Plans/Strategies », 6 June 2013. 
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7. ,ȭAxe Général 
 

Un Axe Général a été élaboré afin de pouvoir réaliser, de façon transversale aux autres Axes 

stratégiques du PNMR, tous les objectifs liés à une prise en charge holistique du patient atteint de 

MR.  

Cet Axe inclut les objectifs et mesures suivantes : 

¶ ,Á ÍÉÓÅ ÅÎ ÐÌÁÃÅ ÄȭÕÎ ÓÙÓÔîÍÅ ÄÅ ÇÏÕÖÅÒÎÁÎÃÅ ÄÕ 0.-2, à travers la création ÄȭÕÎ #ÏÍÉÔï 

National MR, la mise en place de groupes de travail dédiés à chaque objectif, la définition 

ÄȭÕÎÅ ÓÔÒÁÔïÇÉÅ ÄÅ ÔÒÁÖÁÉÌ ÅÔ ÄÅÓ ÐÒÉÏÒÉÔïÓȟ ÌȭïÌÁÂÏÒÁÔÉÏÎ ÄȭÕÎ ÐÌÁÎ ÄȭÉÍÐÌïÍÅÎÔÁÔÉÏÎ ÅÔ ÌÁ 

ÍÉÓÅ ÅÎ ÐÌÁÃÅ ÄȭÕÎ ÓÙÓÔîÍÅ ÄȭïÖÁÌÕÁÔÉÏÎ ÅØÔÅÒÎÅ ÐÏÕÒ ÌÅ 0.-2Ȣ 

 

,ȭÁÍïÌÉÏÒÁÔÉÏÎ ÄÕ ÐÁÒÃÏÕÒÓ ÄÉÁÇÎÏÓÔÉÑÕÅ ÅÔ de prise en charge Û ÔÒÁÖÅÒÓ ÌÁ ÃÒïÁÔÉÏÎ ÄȭÕÎÅ 

#ÅÌÌÕÌÅ Äȭ/rientation MR et la ÍÉÓÅ ÅÎ ÐÌÁÃÅ ÄȭÕÎÅ ïÑÕÉÐÅ ÄÅ #oordinateurs MR (Médicaux 

et Psycho-Sociaux). 

 

¶ ,ȭÉÍÐÌïÍÅÎÔÁÔÉÏÎ ÄȭÕÎÅ ÐÏÌÉÔÉÑÕÅ ÄÅ ÓÅÎÓÉÂÉÌÉÓÁÔÉÏÎ ÁÕØ -2, à travers des campagnes 

ciblées MR et incluant la notion de droit à la non-discrimination, et en intégrant cette 

approche dans toutes les politiques publiques. 

 

¶ ,Å ÄïÖÅÌÏÐÐÅÍÅÎÔ ÄȭÕÎÅ ÁÐÐÒÏÃÈÅ pluri disciplinaire avec une vision « holistique » de la 

prise en charge, à travers la mise en place de réunions de concertation pluridisciplinaires. 

 

¶ ,Å ÒÁÓÓÅÍÂÌÅÍÅÎÔ ÄÅ ÌȭÅÎÓÅÍÂÌÅ ÄÅÓ ÁÃÔÅÕÒÓ ÁÕÔÏÕÒ ÄÅÓ -2 à travers la crïÁÔÉÏÎ ÄȭÕÎÅ 

!ÌÌÉÁÎÃÅ .ÁÔÉÏÎÁÌÅ ÅÔ ÌÅ ÄïÖÅÌÏÐÐÅÍÅÎÔ ÄȭÁÃÔÉÖÉÔïÓ ÁÕ ÎÉÖÅÁÕ ÄÅÓ ÁÓÓÏÃÉÁÔÉÏÎÓ ÄÅ ÐÁÔÉÅÎÔÓȢ 



                                                                      
    

Plan National Maladies Rares Luxembourg 2018-2022  Page 38 sur 73 
 

Organigramme des objectifs  et mesures 
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Les objectifs 
Objectif G1 : La mise en place Äȭun système de gouvernance du PNMR. 
 
Pour implémenter, coordonner, suivre et évaluer la réalisation du plan. 

Mesure G1.1 : Créer un Comité National MR (CNMR) 
 
Le CNMR aura la charge de suivre les propositions des groupes de travail concernant les mesures 
et actions à mettre place. 
 
Action G1.1.1 Définir le rôle, les missions, le fonctionnement et les résultats attendus. 

 
Action G1.1.2 Nommer officiellement les membres du CNMR. 

 
Mesure G1.2 : Mettre en place les Groupes de Travail  (GT) 
 
)Ì ÓȭÁÇÉÔ ÄÅÓ ÇÒÏÕÐÅÓ ÄÅ ÔÒÁÖÁÉÌ techniques relatifs à chaque objectif de chaque Axe stratégique 
défini dans le PNMRȟ ÐÏÕÒ ÑÕȭÉÌÓ ÐÕÉÓÓÅÎÔ apporter leur expertise à la mise en place et à la 
réalisation des activités liées au plan. 
 
Action G1.2.1 Définir le mandat de chaque GT. 

 
Action G1.2.2 Nommer officiellement les membres des GT. 

 
Mesure G1.3 : Définir une stratégie de travail pour le PNMR . 
 
Une fois le CNMR en place, il devra définir une stratégie globale de travail pour aborder les MR 
dans leur complexité et diversité. 
 
Action G1.3.1 Définir des familles de MR, selon des critères bien établis, et en faire des 

modèles/outils de travail. 
 

Mesure G1.4 : $ïÆÉÎÉÒ ÌÅÓ ÐÒÉÏÒÉÔïÓ ÅÔ ÕÎ ÐÌÁÎ ÄȭÉÍÐÌïÍÅÎÔÁÔÉÏÎ ÐÏÕÒ ÌÅ PNMR. 
 
Pour chaque objectif, mesure et action du PNMR, les priorités doivent être définies dans un détail 
temporel entre 2018 et 2022. 
 
Action G1.4.1 Définir les objectifs prioritaires. 

 
Action G1.4.2 0ÒïÐÁÒÅÒ ÕÎ ÐÌÁÎ ÄȭÉÍÐÌïÍÅÎÔÁÔÉÏÎ ÉÎÃÌÕÁÎÔ ÌÅÓ ÒÅÓÓÏurces nécessaires à sa 

réalisation. 
 

Mesure G1.5 : -ÅÔÔÒÅ ÅÎ ÐÌÁÃÅ ÕÎ ÓÙÓÔîÍÅ ÄȭïÖÁÌÕÁÔÉÏÎ ÅØÔÅÒÎÅ ÄÕ 0.-2. 
 
5ÎÅ ïÖÁÌÕÁÔÉÏÎ ÅØÔÅÒÎÅ ÄÕ 0.-2 ÅÓÔ ÉÎÄÉÓÐÅÎÓÁÂÌÅ ÁÆÉÎ ÄȭÉÄÅÎÔÉÆÉÅÒ ÌÅÓ ÐÏÉÎÔÓ Û ÁÍïÌÉÏÒÅÒ ÔÏÕÔ 
au long du plan et sur la période de sa réalisation (de 2018 à 2022). 
 
Action G1.5.1 )ÄÅÎÔÉÆÉÅÒ ÕÎÅ ÃÏÍÍÉÓÓÉÏÎ ÄȭÅØÐÅÒÔÓ ÉÎÄïÐÅÎÄÁÎÔÓ ÁÕÐÒîÓ ÄÅÓ )ÎÓÔÉÔÕÔÉÏÎÓ 

existantes en Europe dans le domaine des MR. 
 

Action G1.5.2 Réaliser une évaluation du PNMR à mi-parcours (2020) et à la fin (2022). 
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Objectif G2 : ,ȭÁÍïÌÉÏÒÁÔÉÏÎ ÄÕ parcours  diagnostique et de prise en charge . 
 
,ȭÅÒÒÁÎÃÅ ÄÉÁÇÎÏÓÔÉÑÕÅ ÅÔ ÔÈïÒÁÐÅÕÔÉÑÕÅ ÅÓÔ ÁÄÒÅÓÓïÅ ÄÁÎÓ ÃÅÔ ÏÂÊÅÃÔÉÆ clé du PNMR, qui vise à 
une meilleure orientation des patients, de leurs familles et des professionnels concernés par les 
MR, vers les ressources existantes. La coordination entre les différents acteurs est assurée par la 
ÃÒïÁÔÉÏÎ ÄÅ ÄÅÕØ ÒĖÌÅÓȟ ÌȭÕÎ ÍïÄÉÃÁÌȟ ÌȭÁÕÔÒÅ ÐÓÙÃÈÏ-social qui travailleront en étroite 
collaboration. 
 
Mesure G2.1 : Créer une CÅÌÌÕÌÅ Äȭ/ÒÉÅÎÔÁÔÉÏÎ -R. 
 
Cette Cellule, sur la base des informations disponibles, aura la charge dȭÏÒÉÅÎÔÅÒ ÌÅÓ ÐÁÔÉents, 
leurs familles et les professionnels de la santé vers des spécialistes et/ou des équipes spécialisées 
en MR ÓÕÒ ÌÅ ÔÅÒÒÉÔÏÉÒÅ ÏÕ Û ÌȭïÔÒÁÎÇÅÒȢ 3ÏÎ ÒĖÌÅ ÐÒÉncipal est de faciliter le processus de diagnostic 
et la prise en charge. 
 
Action G2.1.1 Définir le statut, les missions et le fonctionnement de la Cellule. 

 
Action G2.1.2 $ïÆÉÎÉÒ ÌÅÓ ÒÅÓÓÏÕÒÃÅÓ ÎïÃÅÓÓÁÉÒÅÓ ÁÉÎÓÉ ÑÕȭÕÎ ÐÌÁÎ ÄÅ ÄïÖÅÌÏÐÐÅÍÅÎÔ ÄÕÒÁÂÌÅ 

(inclus le financement). 
 

Action G2.1.3 2ÅÃÒÕÔÅÍÅÎÔ ÅÔ ÍÉÓÅ ÅÎ ÐÌÁÃÅ ÄÅ ÌÁ #ÅÌÌÕÌÅ Äȭ/ÒÉÅÎÔÁÔÉÏÎȢ 
 

Mesure G2.2 : Mettre en place un Coordinateur MR Médical. 
 
#Å ÐÒÏÆÅÓÓÉÏÎÎÅÌ ÁÕÒÁ ÌÁ ÒÅÓÐÏÎÓÁÂÉÌÉÔï ÄÅ ÃÏÏÒÄÏÎÎÅÒ ÔÏÕÓ ÌÅÓ ÉÎÔÅÒÖÅÎÁÎÔÓ ÁÕÔÏÕÒ ÄȭÕÎ ÐÁÔÉÅÎÔ 
et sa famille, toute spécialité confondue, sans se substituer au rôle du médecin traitant. Il/Elle 
travaillera en étroite collaboration avec le Coordinateur MR Psycho-Social. 
 
Action G2.2.1 Définir le descriptif du poste, avec les rôles et responsabilités, ainsi que son 

intégration au niveau du système de santé. 
 

Action G2.2.2 $ïÆÉÎÉÒ ÌÅÓ ÒÅÓÓÏÕÒÃÅÓ ÎïÃÅÓÓÁÉÒÅÓ ÁÉÎÓÉ ÑÕȭÕÎ ÐÌÁÎ ÄÅ ÄïÖÅÌÏÐÐÅÍÅÎÔ ÄÕÒÁÂÌÅ 
(inclus le financement). 
 

Action G2.2.3 Recrutement et mise en place du poste. 
 

Mesure G2.3 : Mettre  en place un Coordinateur MR Psycho-Social.  
 
Ce professionnel, en collaboration étroite avec le Coordinateur MR Médical, fera le lien entre les 
différents services du réseau médico-psycho-social et avec les autres intervenants concernés. Ce 
rôle aura une couverture nationale, ÅÔ ÐÅÒÍÅÔÔÒÁ ÄȭÈÁÒÍÏÎÉÓÅÒ ÌÅ ÐÁÒÃÏÕÒÓ ÄÅ ÓÁÎÔï ÄÕ ÐÁÔÉÅÎÔ ÅÔ 
de sa famille. 
 
Action G2.3.1 Définir le descriptif du poste, avec les rôles et responsabilités, ainsi que son 

intégration au niveau du réseau psychosocial. 
 

Action G2.3.2 DéfiniÒ ÌÅÓ ÒÅÓÓÏÕÒÃÅÓ ÎïÃÅÓÓÁÉÒÅÓ ÁÉÎÓÉ ÑÕȭÕÎ ÐÌÁÎ ÄÅ ÄïÖÅÌÏÐÐÅÍÅÎÔ ÄÕÒÁÂÌÅ 
(inclus le financement). 
 

Action G2.3.3 Recrutement et mise en place du poste. 
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Objectif G3 : ,ȭÉmplément ÁÔÉÏÎ Äȭune politique de sensibilisation aux MR . 
 
Cet objectif vise à sensibiliser la population en général aux problématiques liées au MR, et à 
réduire une attitude discriminatoire en favorisant ÕÎ ÃÌÉÍÁÔ ÄȭïÃÈÁÎÇÅ ÅÔ ÄȭÏÕÖÅÒÔÕÒÅȢ 
 
Mesure G3.1 : Mettre en place des campagnes de sensibilisation aux MR. 
 
Mettre en place des campagnes de sensibilisation dans les hôpitaux, les établissements de long 
séjour, les centres de réhabilitation, la communauté et les écoles. 
 
Action G3.1.1 Définir la population cible, le message et la fréquence des campagnes. 

 
Action G3.1.2 Impliquer les profÅÓÓÉÏÎÎÅÌÓ ÄÁÎÓ ÌȭïÌÁÂÏÒÁÔÉÏÎ ÄÅÓ ÃÁÍÐÁÇÎÅÓ. 

 
Action G3.1.3 Réaliser des campagnes ciblées « employeurs » afin de les sensibiliser aux 

problèmes liés ÁÕ -2 ÅÔ Û ÌȭÅÍÐÌÏÉȢ 
 

Mesure G3.2 : Evaluer les changements de comportements suite aux campagnes de 
sensibilisation  auprès des populations cible . 
 
Action G3.2.1 À définir lors de la mise en place ÄȭÕÎ ÇÒÏÕÐÅ ÄÅ ÔÒÁÖÁÉÌ ÄïÄÉï. 

 
Mesure G3.3 : Intégrer un programme de sensibilisation aux MR dans toutes les politiques 
publiques.   
 
Cela permettrait aux populations concernées de vivre dans des environnements favorables. 
 
Action G3.3.1 ; ÄïÆÉÎÉÒ ÌÏÒÓ ÄÅ ÌÁ ÍÉÓÅ ÅÎ ÐÌÁÃÅ ÄȭÕÎ ÇÒÏÕÐÅ ÄÅ ÔÒÁÖÁÉÌ ÄïÄÉï. 

 
Mesure G3.4 : Garantir aux malades un droit à la non -discrimination . 
 
Action G3.4.1 Travaux de réflexion sur une sensibilisation de la population à la non-

discrimination . 
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Objectif G4 : Le développeÍÅÎÔ Äȭune approche pluridisciplinaire dans la prise en charge 
des patients  tout au long de leur parcours .  
 
Une approche « holistique » de la prise en charge est développée dans cet objectif, pour garantir 
la cohérence et la complémentarité des interventions au niveau de la maladie. 
 
Mesure G4.1 : Mettre en place des réunions de concertation pluridisciplinaires (RCP) en  
MR 
Cela permettrait de garantir une prise en charge de qualité, où les différents intervenants 
seraient consultés avant la mise en route du/des traitements. 
 
Action G4.1.1 Définir la mission de la RCP et son mode de fonctionnement. 

 
Action G4.1.2 Définir les situations cliniques devant ÆÁÉÒÅ Ìȭobjet ÄȭÕÎÅ 2#0 ÎÁÔÉÏÎÁÌÅ ÅÔȾÏÕ 

internationale. 
 

Action G4.1.3 Mettre à disposition des RCP un logiciel de gestion national. 
 

Mesure G4.2 : Evaluer ÌȭÉÍÐÁÃÔ ÄÅÓ 2#0 ÓÕÒ ÌÅ ÓÕÉÖÉ ÄÅÓ ÐÁÔÉÅÎÔÓ. 
 
Action G4.2.1 Mettre en place un système de suivi national des RCP. 

 
 

Objectif G5 : Le rassemblement de  ÌȭÅÎÓÅÍÂÌÅ ÄÅÓ ÁÃÔÅÕÒÓ ÁÕÔÏÕÒ ÄÅÓ -2. 
 
Fédérer les acteurs majeurs dans le cadre des MR et en particulier les associations de patients 
présentes dans le pays. 
 
Mesure G5.1 : Créer une Alliance Nationale (AN) MR . 
 
Un cercle où chaque association garde sa spécificité avec pour objectif l'échange et la mise en 
commun des informations et des moyens.  
 
Action G5.1.1 Définir ÌÅ ÓÔÁÔÕÔ ÅÔ ÌÁ ÍÉÓÓÉÏÎ ÄÅ ÌȭAN. 

 
Action G5.1.2 Mettre en place Ìȭ!.. 

 
Mesure G5.2 : DéveloÐÐÅÒ ÄÅÓ ÁÃÔÉÖÉÔïÓ ÒÅÌÉÁÎÔ Ìȭ!. et les associations de patients . 
 
Action G5.2.1 )ÄÅÎÔÉÆÉÅÒ ÔÏÕÔÅÓ ÌÅÓ ÁÓÓÏÃÉÁÔÉÏÎÓ ÄÅ ÐÁÔÉÅÎÔÓ ÁÕ ,ÕØÅÍÂÏÕÒÇȟ ÅÔ ÌÅÓ ÒÅÌÉÅÒ Û Ìȭ!.. 

 
Action G5.2.2 $ïÖÅÌÏÐÐÅÒ ÄÅÓ ÁÃÔÉÖÉÔïÓ ÄÅ Ìȭ!. ÓÕÒ ÌÅ ÔÅÒÒÉÔÏÉÒÅ ÅÔ Û ÌȭÉÎÔÅÒÎÁÔÉÏÎÁÌȢ 
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Les indicateurs : 

Structurels : 
¶ Règlement sur le CNMR ; 
¶ Présence au CNMR des acteurs principaux au niveau des MR ; 
¶ Les patients sont officiellement représentés au niveau du CNMR et des GT. 

 
De résultats : 
¶ Postes de Coordinateur MR Médical et Psycho-Social en place ; 
¶ Au moins 1 campagne de sensibilisation/an réalisée ; 
¶ -ÉÓÅ ÅÎ ÐÌÁÃÅ ÄÅ Ìȭ!N. 

 
De processus : 
¶ ,Á ÄïÆÉÎÉÔÉÏÎ ÄÅ -2 ÓÅÌÏÎ Ìȭ5% ÅÓÔ ÁÄÏÐÔïÅ ; 
¶ Mise en place de la RCP dans le domaine des MR. 
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8. Axe A - Améliorer le système de soins et de prise en  charge. 
 

,ȭAxe ! ÅÓÔ ÄïÄÉï Û ÌȭÁÍïÌÉÏÒÁÔÉÏÎ ÄÕ ÓÙÓÔîÍÅ ÄÅ ÓÏÉÎÓ ÅÔ ÄÅ ÐÒÉÓÅ ÅÎ ÃÈÁÒÇÅ ÄÅÓ -2Ȣ ,Á ÒïÁÌÉÓÁÔÉÏÎ 

ÄÅÓ ÏÂÊÅÃÔÉÆÓȟ ÄÅÓ ÍÅÓÕÒÅÓ ÅÔ ÁÃÔÉÏÎÓ ÄÅ ÃÅÔ !ØÅ ÖÁ ÐÅÒÍÅÔÔÒÅ ÄȭÁÓÓÕÒÅÒ ÕÎ suivi de qualité tout en 

optimisant des ressources disponibles dans le pays.  

Cet axe inclut les objectifs et mesures suivantes :  

¶ ,ȭÁÐÐÌÉÃÁÔÉÏÎ ÄÕ ÐÒÉÎÃÉÐÅ ÄÅ ÐÒïÖÅÎÔÉÏÎ ÅÎ -2, en ciblant les programmes de dépistages 

actuels (néonatal et prénatal), et en mettant en place des mesures de détection précoce 

ÄÅÓ -2Ȣ ,ȭÏÂÊÅÃÔÉÆ ÐÒévoit la définition de filières diagnostiques pour une meilleure prise 

en charge lors du dépistage. 

 

¶ ,Á ÃÏÎÓÏÌÉÄÁÔÉÏÎ ÄȭÕÎ ÓÅÒÖÉÃÅ ÄÅ ÃÏÎÓÅÉÌ ÇïÎïÔÉÑÕÅ ÅÎ -2, en créant un poste spécifique 

aux MR, en améliorant et développant le service actuel. 

 

¶ ,ȭÁÍïÌÉÏÒÁtion de la prise en charge et du remboursement des actes, médicaments, 

dispositifs médicaux, compléments alimentaires et tout autre dispositif nécessaire. 

 

¶ ,ȭÁÍïÌÉÏÒÁÔÉÏÎ ÄÅ ÌȭÁÃÃîÓ ÁÕØ ÍïÄÉÃÁÍÅÎÔÓ pour les MR pourra être réalisée après la revue 

des disposÉÔÉÏÎÓ ÁÃÔÕÅÌÌÅÓ ÇÒÝÃÅ Û ÌÁ ÍÉÓÅ ÅÎ ÐÌÁÃÅ ÄȭÕÎÅ Ⱥ task force » dédiée aux 

médicaments orphelins. 

 

¶ ,ȭïÌÁÂÏÒÁÔÉÏÎ ÄȭÕÎ ÐÁÒÃÏÕÒÓ ÄÅ ÓÏÉÎÓȟ ÓÅÌÏÎ ÌÅÓ ÆÉÌÉîÒÅÓ ÄïÆÉÎÉÅÓ ÄÁÎÓ ÌÅÓ %2.Óȟ ÐÏÕÒ ÌÅÓ 

différents groupes de MR. Ce parcours exploitera expertise disponible au Luxembourg 

(centres affiliés) et au niveau des ERNs en Europe. 

 

¶ La continuité des soins pour les patients concernésȟ Û ÔÒÁÖÅÒÓ ÌÁ ÃÒïÁÔÉÏÎ ÄȭÕÎÅ ÃÅÌÌÕÌÅ ÄÅ 

soins pédiatrique/adultes en MR qui permettra de garantir une transition des soins entre 

les différentes institutions, au niveau de la Médecine Scolaire et de la Médecine du Travail. 
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Organigramme des objectifs  et mesures 

 

 

 

 


























































