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Préface

Toute maladie touchant moins de 1 personne sur 2.000 est congidamme une
maladie rare. En Europe, le nombre total de personnes concdeBest estinh A
millions, donc environ 30.000 personnes au Luxembourg.

Bien quilles soient trAs3diverses,les maladies rares ont des caradtBtiques
communes: il €git souvent de maladies graves, chroniques Aghdbd@iwes et
mortelles AGurt ou moyen terme; dans 50% des cas, la maladie séclenche pendant &nfance;

la qualitAdezvie des personnesnalades est souvent compromiséuse de la perte Gutonomie
secondaire A f. maladie et des confgDences psychesociales et sociefcPzomiques qui €n
suivent.

La rareté de ces maladies fait qu'elles sont peu connues et échappent souvent au diagoqsir
les médecins norspécialistes. 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 Luxmbourg et a I'étranger, parcourent des
milliers de kilométres et accumulent des dépenses considérables.

Une fois que le diagnostic est posé, le patient est confronté a un autre probleme : 95% de ces
maladies sont "orphelines", c'est a dire qu'il n'existe @ de vrai traitement. On peut tout au plus
ralentir I'évolution de la maladie et alléger la symptomatologie.

Ce constat souligne le besoin@ne prise en charge spcitisfeDdes personnes atteintes @ne
maladie rare dans leur globalif\ Den mati&r& de santA wsique, mentale, affective, sociale, mais
Agalement en matdr@ d#dDeation, dinsertion professionnelle et de soutien financier si besoin.
L&nquitétnationale rAaigielrar le groupe de travail Maladies Rares (MARA) & partir de 2006 et
publifeDen 2011, a permis de Adbger un premier At@zdes lieux sur les maladies rares au
Luxembourg et a constitld bzapport fondamental Al§ildoration d@n plan national. Ce premier
Plan National Maladies Rares 2012022 a pour ambition de continuer & combat contre ces
maladies au Luxembourg, en mobilisant@nsemble des acteurs concedsRutour diine stratAgizz
nationale.

La volontAdizgouvernementetde® T OAT AT A AAO b A O OAbFEatdde Bed E
Pl AT AOO Ad Abdeéai@iAtes dihénaaladelade@idldurs proches un acdsfgDitable

au diagnostic, une prise en charge Aulizale et psychesociale adapfeDmne prise en charge par
I&ssurance maladie et@ssurance dpBrdance large efigalitaire, et la possibiltAdezsatisfaire les
besoins et dsibg dRpArouissement scolaires, professionnels et personnels.

Les maladies rares constituent un prodinFe de sanf publique qui ne peut Atteignor A DMous
pouvez compter sur ma volond Dza dit@mination et mon engagementA Fieux rApprdre aux
besoins et attentes des patients atteints de maladie rare et de leurs familles.

Mes remerciements vont aux membres du ConfitlzPilotage ainsi q@\t§us les groupes de travail
qui ont contnbuANﬂe{hDratlon de ce plan.

,_744% /C%*

Lydia MUTSCH Ministre de la SaAtDz
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Glossaire/ Abréviations

Abréviation Description

AEM Agence Européenne du MédicamentEuropean Medicine Agency

ALAN ALAN- Maladies Rares Luxembourg

BaMaRa Bangque Maladies Rares

CE Communauté Européenne

CHdN Centre Hogitalier du Nord

CHL Centre Hospitalier de Luxembourg

CIEC # Al OOA A6)1 OAOOECAOEIT AO A3 wPEAI

CF Cystic Fibrosis Mucoviscidose

CLMMA Centre Luxembourgeois de Mucoviscidose et des Maladies Apparentées

CNGH Centre National de Génétiquélumaine

CNMR Comité National Maladies Rares

CNS Caisse Nationale de Santé

CoNGO The Conference oNon-Governmental Organzations (NGOS)

COMP The Committee for Orphan Medicinal Products

DECCP Diabetes Endocrinology Care Clinique Pédiatrique

DSP Dosskr de Soins Partagé

ECRIN European Clinical Research Infrastructure Network

E-RARE ERANet for Research Programmes on Rare Diseases

ERIC Consortium Européen d'infrastructures de recherche

ERN European Reference Networks

EUCERD The European Union Comntiee of Experts on Rare Diseases, constitué ¢
2010, et remplacé en 2013 par la EC Expert Group on Rare Diseases

EUPATI AcadémieEuropéenne des patients

EUROCAT European surveillance of congenital anomalies

EUROPLAN EUROeanproject for rare diseasesnational PLANs development

EURORDIS EURopean Organisation for Rare DISeaspsOi AAT | AT O OA]

$EOAAOAO %0OO0Ii PASGQ

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 laRechercheMédicale
LBMCC Laboratoire de Biologie Moléculaire et Cellulaire du Cancer
LCSB Luxembourg Centre for Systems Biomedicine

LIH Luxembourglnstitute of Health

LNS Laboratoire National de Santé

MA Maladies Apparenté&s

MR Maladies Rares

ORPHANET Le portail des maladies rares et des médicaments orphelimgvw.orpha.net
PNMR Plan National Maladies Rares

UE Union Européenne
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Résumeé

Selon la définition adoptée par la communauté européenne une maladie ra(®R) est une

affection dort la prévalence, trés faible se situe amoins de 1/2000 personnes Ce sont des
pathologies trés différentes mais liées par les mémesfficultés de prise en chargequi nécessitent

une attention particuliére et une action globale pour faire face aux difficultés diagnostiques, a

86 AGAADPOET T 1 Al EXIi ETARN O KM odo® ADOEAAOT OA AEGdut ENOAR
lourdes consiquences sociales et économiqudies a leurtraitement. Face a cette situation,d

patient et sa famille deviennent au cours du temps les experts dans lgumopre prise en charge

LesMRAT T AAOT AT O Buropééng, telqii tofreSpordiit & ewiron 30.000 personnes

au Luxembourg, etde ce fait les MRconstituent un probleme de santé publiquegui ne peut étre

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

du programme gouvernemental 2013et sur labase A O OAAT I | AT AAGETT O AO #11
Européenne de 2008 , 8 | A E A A @euE réfodiei auxBe€obis elaffentes des patientset

de leur famille, et e mieuxorienter, coordonner et structurer les actions relevandu domainedes

MR.

Cinqa@dA O OOOAOiI CENOGAOG 1106 1 O0i Ai OAlI 1 pBNMR: AEZET AA O

1 Axe général incluant
0 La mise en placeé\un systéme de gouvernance dBNMR

o LBAT i1 EI OAGETIT AO DPAOAT OO0 AEACT T OOENOA AQ
Ad O1 AA bhcttdtidiAO 1T A T EOA AT bl AAA A8OT A i NOE
o LBEI Bl i1 Al Opoldiguk de sehdibfidatbon auxMR

o , A Ai OAl 1 bubd iagptoéhe rAultidisciplinaire avec une vision
«holistique » de la prise en charge
0 Le rassemblement dd & A Tbl® dek acteurs autour de$vR & travers la création

A6OT A 11 EATAA . AOGET 1T AI A8

1 Axe Az Améliorer le systéme de soins et de prise en charge dbtR:
LB APDPI EAAOCETIT AO POMR AEPA AA bpOi OAT OET T Al
LA AT TOI 1 EAAGETT AB01T OAOOGEAA AA AT 1T OAEI C
, @méliorationdel 6§ AAAT O AO@ i AEAAI AT 60

, 81 1 AAT un patcBurside sBids pour les différents groupes de MR
Lacontinuité des soins pour les patients concernés.
T AxeB-&AAEI EOAO 18AAAT O U 1G8ET &£l Oi AOOdhaieform© OO 1 A0

O O O O o

nationale:
o L6AT i1 ET OAOETT AA 18AAAT O U 18ET &£ Of AGET 1
o L6T DPOEI EQAGET T AA 1 800EI EsoAdldiritoire AAO OAOQOT C
o LA Ai OAT T DPAT AT O AA TEAT O AT11AAT OACEEO U
o ,81 OCAT EOAQGETT AdO01 A pamlespaian®A 1 ECT A AA 00O
o La mise a dispositionde programmes de formation en MR.

1 Axe C Mieux reconnaitre la spécificité des MR et en promouvoir la recherche
o , A Oi Al @h@eAcOderhent MBSEr le territoire
o LBAT 11 ET @iapabilité ded\MR dans le pgs
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0 La mise en placede collectes de données en harmonie avec la réglementation
européenne

o LA AOi AOET 1 natidnél te sdveiltadce | A

o LBEI Pl EAAQEIT T ddnbles,pdjetdde Aethéreéh@u niveau national et

international.
 Axe D-Répondre auxAA OT ET O A8 AAAT | Bécialiddsipdtiend etRI©OIBUA E |
entourage:
o , AT TETOAQETT AA 1T A NOA-bdeiékdespalientsddeD OE OA |
leurs familles

o Lasimplificaion AA 1 8 AAAT O AO@ Aiil AOAEAO AAI ETEOOO
La garantie ce 15 i I @u droits sociaux des patients atteints de MR
0 Le développement de mesures facilitant le parcours éducatif des personnes
atteintes de MR
0 Le soutiensocio-professionnel pour les personnes atteintes de MR et les membres
de la famille concernés

o

Suite a lavalidation du PNMRpar le Conseildu Gouvernement,O1T BI1 AT AGEI Bl i i AT OAO
des actions a réalisesera défini par le Comité NationalMaladies Rares (CNMRjui sera mis en
place.
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1. Préambule

Selon le programme gouvernemental 201%&u Luxembourg un «plan national sur les maladies

rares sera élaboré, de concert avec des organisations nationales et internationales comme
EURORDIE8 , 61 AEAAOE &£ OAAE A OA Besoirds 6téitented des pafeddsget O7 DT T A
de mieuxorienter, coordonner et structurer les actions relevant dudlomaine des maladies rares.

Le goupe de travail Maladies RaregMARA), constitué en 2005a entamé les travaux avec une

enquéte nationalepubliée en 2012, qui a permis deréaliser un premier état des lieuxde la

situation maladies rares, et dedéfinir les besoins spécifiques au Luxembourg. La Conférence
EUROPLAN tenue enovembre 2013 a Luxembourg a permis de définir les axes principaux du

plan.

Le Plan National Maladies Rares (PNMRJuit les recommandatid O AO #1171 OAEI AA
Européenne(UE) de 2009 ainsi que celles préconisées par EUROPLAN en 2610

1« Les maladies raresEnquéte sur la situation des personnes atteintes de maladies rares au-Buahé de Luxendurg», Etude réalisée

par le Groupe de Travail Maladies Rares (MARAig de parution: février 201 Editeur: Ministere de la Sant®irection de la santé

2 «Luxembourg EUROPLAN National Conferenge Final Reporp, 1920 November 2013, Luxembourg. St
https://www.eurordis.org/sites/default/files/flags/finalrepodluxembourg.pdf

3«wSO02YYFYyRIGA2Y A Rdz / 2y&aSAt RS { 0auwidadtyn danddd Bohigirg def Balaliel ra¥009/€dzA Y H 1 n ¢
151/02).

4« Recommendations for the development of national plans for rare diseaGesdance document», 08 March 2010, EUROPSAce:
http://download.eurordis.org/europlan/2 EUROPLAN_Guidance Documents for the National Conference/3 EUROPLAN Draft Recomm
endations 8%20March_10.pdf
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2. Les Maladies Rares (MR) en Europe

a. Définition et origine des MR
Une MR estdéfinie commeune affection dont la prévalence est tres faibld.e taux de pévalence
retenu en Europe,notamment par le reglement sur les médicaments orphelins, setae amoins
de 1/2000 personnes.
,AO -2 O1 10 POET AEPAT AT AT O AAO 1 Al AREAO Ad81T OECEI
NOS6AT T A O EO E luemh AubotininGnd Adut éfrei conBidéréedddriime un MR si sa
prévalence est inférieure 4 1/2000etN 06 AOAOT OOAEOAT AT O AAAEI Al AT O A
LesMRsont souventhandicapantespouvant influencerle pronostic vital a court ou moyen terme.
Elles nécasitent une prise en charge médicale, paramédicale et psychosocialemplexe du
patient et de son entourage procheDans plus de la moitié des cas elles se développent dés
1 8AT ZAT AAh AO 11T AOOGEI A NOGATTAO Ol tadileOAODT T OAAI
Il ne faut pas non plus oublier qudéoute une série desyndromes non étiquetés sont probablement
aussi des MR quiestentignoréesU 1 8 EAOOA AAOQOOAIT T A

Il est estimé que80 % des MR sont d'origine génétiqueet concernent entre3% et 4% des
nouveawx nés Une liste de toutes les MR répertoriées a ce jour a été récemment pubfideans
certains cas, on parleusside maladies orphelines

b. Diversité et hétérogén éité des MR
Actuellement 30 millions de personnesréparties dans25 payseuropéensseraient atteintes par
une MR.MaislaXk OAOAOi ¢ T A AT EO DPAO 1 AONOAO 1 G6EI BT OOA
représentent ces maladiesSeloni 6! CAT AA  vwdNEdi@inehi(AEN), 5800 4 8000 MR
sont identifiées A AT O elled tBudtent entre 6% et 8% d la populatiort. Avec lesnouvelles
méthodes diagnostiques analyses génétiques ettests biochimiques de plus en plg de maladies
sont identifiees. En moyenne chaque semaine5 nouvelles maladies sont décritesdans les
publications scientifiques etle nombre de personns A OO A ET &MRDestAifisOdn constante
augmentation., 6 ET 01 060 AO 111 AA [-a0GAMARG 20 AERAME G EO%E N G/
la prise de conscience qui existe depuis unéngtaine A6 AT 1 i AO

5Reglement (CE) n° 141/2000 du Parlement européen et du Conseil, du 16 décembre 1999, concernant les médicaments orphelins
5] S& O KA S NaisteRIesmbladigd rafeS ét de leurs synonymes: Classés par ordre alphabétique avec leur code danslg@uremen
Orphanet. Juillet 2017.

7 Source http://www.who.int/medicines/areas/priority medicines/BP6 19Rare.pdfBackground Paper 6.19 Rare Diseases Priority
Medicines ér Europe and the World "A Public Health Approach to Innova®mn/an Weely, and Prof. H.G.M. Leufkens. 12 March 2013.

8 Source http://www.em a.europa.eu/ema/index.jsp?curl=pages/requlation/general/general_content_0000290smnées consultées le
31 octobre 2017.
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c. Caractéristigues communes des MR
Malgré leur grande diversité, les MR ont plusieurs caractéristigues commurfes

1 Ce sont degnaladies graves, chroniquessouvent dégénératives emortelles a court ou
moyen terme;
T $AT O vnp ARG AAOR T A 1T Al AAEA OA Ai Al AT AEA DPAI
1 La qualité e vie despersonnes malades est souvent compromise a cause de la perte
AB AOOIT lsdcdndfaibe a la maladie et des conséquences psychosociales et
OTAET T ATTT 1 ENOCA®D HANDOEA OB AEADOA GACH Al ATO 1 A NC
familial ;
1 Dans certins casseulement il existedes traitements, quisont rarement curatifs, maisqui
OAl AT OEOOAT O 167 O1T1 OOETT AA T A 1T AT AAEA 10 Al
1 Les MR sonen généraltres difficiles a gérer pour les famillesqui non seulement ont du
malatrouveO 1 671 NOEPA i AEAAI A NOE bpi OAOA O AEACI
1 6 AAOCAT AA AA OOAEOAIT AT O AEEEAAAAS8 | ET OE ADPOT (
diagnostique », le patient et son entourage doivent apprendre a vivre avec cette makadi
plus ou moins handicapante et mettre en place toutes les aides possibles
1 Le patient et sa famille deviennent adil du temps les expertsde leurs propres prises en
charge

d , A DPEi 111 1dmrdnceMiBgndstiue »
L'errance diagnostique est la périog au cours de laquelle un diagnostic se fait attendi®e Le
patient et sa famille cherchat une équipe qui puisse poser un diagnostic sur des symptémes. Cette
errance peut étre plus ou moins longue et plus ou moins importante en déplacemenen
consultations, et en examensLd6 AOOAT AA AEACT | OOE juétk anBedE% Blds | 1T UAT
patients atteints de MRrestent sans diagnostic précis. Ce délaiexcessifAT OOA |1 6 ADPAOEOE
POAI EAOO OUI POEI AOG A0 | 55 AfaiBansoinésluertssudla gide ed E A CT 1 C
charge médicale, para médicale et psychosociale du malade et de sa familles retards sont
OAODI 1T OAAIT AdétraifemdhBABATT@ OAOAOCET T AA 1 A deBcesd OT 1 ADI
prématurés.Uni AT NOA ABET A& Ol AdDEd darécter® dandidue Beréditdirdde
certaines maladies est aussi un drame pour les familles qui auront peétre plusieurs enfants
atteints. La complexité de symptdmeset leurs caractéristiquesaspécifiques,expliquent en partie

aucuntraitementT 6 71 OAT O AT AT OA AT 110 AOTI Oéchde@abnalade Al Ah A
chez les personnes atteintes et leur entourage

Cette errance diagnostique estaractéristique des MR. Face a des symptomesatypiques» un
médecinou deséquipesmeédicalesse trouvent dans l'incapacité de proposer un diagnostiet ne
saventplus vers quelle équipe médical®ddienter pour une exploration plus poussée. Parfoides
plaintes des patients ne sont plus prises en compéejuste titre ni par le médecin ni par safamille,

9 Source https://www.eurordis.arg/sites/default/files/publications/princeps_documetEN.pdfd awl NB 5AaSFaSay dzyRSNEGI
I SIHEGK tNA2NRG@Eéd 9! whw5L{3X b28SYOSNI Hnnpo

10 Bernard BARATAUD, « MALADIES RARES », Encyclopaedia Universalis [en ligne], consulté le 18 octddirt 2017.
http://www.universalis.fr/encyclopedie/maladiesares/
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ou par son entourageet le patient se retrouve de plus en plus isolé et livré a luseul dans sa
maladie.

5TA AT NOsOA U 187 AEAT T A padrEORCRDIA (ELrdrdisCare®)iOB Ai0D Al
intéressée auprobleme du délaide la pose du diagnostic dans 17 pays différents sur 8 différentes
MR.

Un diagnostic tardifreporte | A A7 AOO A 6 @Gdudte, € RautCiod Bedeondéfuences
graves sur la santé de patients. Cette enquéteeuropéenne a permis de mettre en évidence
1 8 Al Bl phobi@neA O

25% des patients ont di attendre entre 5 et 30 AT O AT OOA 1 6APPA
symptdmes etle diagnosticde leur maladie.

40% des patients ont A 8 A ArécuA diagnostic inadapté . Ils ont subi a tort des traitements
médicaux (incluant des actes kirurgi caux et des traitements psychiatriques)basés sur un
mauvais diagnostic.

25% des patients ont d( se déplacer au sein de leur pays pour obtenir une confirmation de
leur diagnostic et2% ont d0 OT UACAO U .1 861 OOAT CAO

Dans33% des cas, le diagnostic a été annoncé dans desnditions et avec destermes non
satisfaisants . Dans12.5% les termes accompagnant cette annoncétaient inacceptables .
Danscu b AAO AWRDhCI BIi OEREA AA 1 A 1 Al AA B paliedt
ou a sa famille.

Le Conseil Génétigue est intervenu dans seulemenb0% des cas.
Source: 03 OOBOAU 1 £ OEA AAT AU ET AEACIT OEO AT O ¢ 2A0A SEOAAGAO EI %0OOI b

En France,suite aux mesures élaboréesdans le cadre dule (2005-2008)12 et du 2¢éme (2011-

2014)13 plan nationa sur les MRune nette améliorationa été constatée depuis 2010 a création

de filieres de santé en MR lors duseb1 AT 1T AOET 1 Aaindliorek la mibe@®chakdd Ges A 8
malades et de leurs famillesLes malades sont plus rapidement dirigés ve une structure

hospitaliére adaptée A T O OO BNOGMAOAT Oh O1T NOAOO AGAT OOA AdOw AA
ans, e délai est de deux angn 2016. Ce progrés repose sur la sensibilisation du public et des
professionnels de santé.

e. Les conséquences medico-socialest4

La méconnaissance de la maladie et de son impact sur la vie de tous les jexgique en grande
partie la souffrance physiquepsychdogique et sociale du patient et de son entourage.

, A T AT NOA AA AT 11T AEOOAT AAO ii AEAAI AO AO OAEAT OE
préjudices physiques et/ou psychiques constituent un poidsourd a porter qui ne peut pas étre
ignoré dans les politiques de santé publique En effet|es maladesatteints de MR et leur famille

sont tous confrontés aux mémes difficultés: la recherche du diagnostientrainant de multiples
consultations pour identifier les équipes spécialisées qui pourront les agnter vers des soins

ung{ dzNBSe 2F G(KS RSt & AW RENPIAYS 50AY% TENEBNNBHOAMOKNES (5:ACA0S | 8 Sa A

12 « Plan nationamaladies rares 20052008, Ministere de la Santé et des Solidarités, France.

B« Plan national maladies rareQualité de la prise en charge, Recherche, Eurape ambition renouvelée 2011-2014, Ministére de la
Santé et des Solidarités, France.

14 Saurce: http://www.orpha.net/consor/cgibin/Education AboutRareDiseases.php?ing=FR
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adéquats Les MRpeuvent poser leproblémedel 8 AOOT T 1 1 E AdefedriBserioh ébEidle] O Oh
scolaire ouprofessionnelleet citoyenne Les personnes atteintes dMR sont plus vulnérablesnon
seulementsur le plan psychologique esocial mais ausséconomique et culturel Cela souligne le

AAOT ET A8 01 A ppédiaisde désipershithds@i@iltes de MR dans leur globalité

OA1T 60i DPEUOGENOARh 1 AT OA1l Anh AEEAAOEOAR O1 AEAIT Ah I
professionnelle , etau soutien financier si besoin .

f. Les défis actuels15

Pour de nombreuses MR, lesonnaissances de base commkes causes dela maladie, la
physiopathologieh 1 8 E E O O 1 eEl€3 Aonhéds@@d@niidlogiduesont incomplétes

Ce constat alarmant expli@A 1 A AEEZEAOI O0i AO PAOAI EO 1G6EI BT OC
OOAEOAO 1T A0 PAOCGEAT 00 AA Z£EAelT 1 AAiidépdnGaingentdd O | Al A
la localisation et du pays hébergeant le centre de référence. Les prises en chargeequiésultent

sont dispersées et fragmentées. A OAOAOiI AA 1T A [ Al AAEA AT OOAET A ¢
inacceptable de nos jours en Europe.

Un investissementde moyens en Europe est donc indispensable pour faire face aux nombreux
défis liés a la néconnaissance de ces maladies et en particulier

 Lai EOA AT unbsyskeid de Adilification reconnuau niveau international doit
pouvoir faciliter le recensement des MR, 6 1 O QelirAistdrdnaturelle, ainsi que le suivi
de leur évolution.

1 La recheche fondamentale doit pouvoir permettre le développemente nouveaux tess
de dépistage, A6 EAAT OE £E A Ad® EdnfirmatlrO didghodtifue et de suivi
(marqueurs biologiques) des MR, qui, sur le long terme vont pouvoir améliorerla
connaissance et lgprise en charge des patients et de leurs familles

1 Les programmes de recherche clinique en MRarticipent activement audéveloppement
de nouveaux médicaments (orphelins), qui nesont PAO AOOOAAOQOEEAO bI OO
pharmaceutique., 6 ET1 BT OOAT Anbof disddses indvidlazAdA MR au niveau de la
OAT Oi DOAT ENOANR ATEGO DPOi ATTETAO 060 1A A
pharmaceutique pour le développement de nouveaux médicaments.

1 Les thérapies cibléesqui bloguent des mécanismes spécifiques des cdiis cancéreuses
pourraient étre développées pour des groupes de maladies moins répandues comme les
MR.Continuer a investir sur ces thérapies innovanteseste une priorité. Il en est de méme
de la pratique de« drug repurposing »6.

15 Sourcehttp://www.who.int/medicines/areas/priority medicines/MasterDocJune28 FINAL Webg@df NA 2 NA & aSRAOAy Sa ¥F2N
theWorldnH nmo | LIRI G S¢ X 2WHONEblcativns, D0uly 018G+ f &

16 Définition du «drug repurpaing» («reprofilage ou réorientation des médicameni}: Le repositionnement des médicaments est

fUF LI AOFGAZ2Y RS YSRAOFYSyiGa Si RS 02 Y LR&drS de ndigelfey nzladids)? daiddaritagd A § SNI R ¢
significatif du epositionnement des médicaments par rapport au développement de médicaments traditionnels est que, puisque le
médicament repositionné a déja subi un nombre important de tests de toxicité et autres, sa sécurité est connue et |le&ismaoepdur

des raisos de toxicologie indésirable est réduit. Plus de 90% des médicaments échouent au cours du développement, et c'edala raison

plus importante des codts élevés de la R & D pharmaceutique.

Source https://en.wikipedia.org/wiki/Drug repositioning
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1 La pratique cliniqgue fondée sur des données probantes (« evidendmsed medicine »)
pour les MR devrait étre facilitée par la collecte de données cliniques dans des bases de
données et des registres, en tenant compte des spécificités lices ddR (sé€lection de
modeles d'étude apropriés adaptés aux petites populations étudiées). Ceci implique la
OOAT OPAOAT AA AOAA 1T A DPiI OOEAEI EOi AA 1T EATO AO
définies!?.

17Rath A. et al. A systematic literature review of evidebased clinical practice for rare diseases: what are the perceived and real barriers
for improving the evidence and how can they be owene?Trials201718:55650urce https://doi.org/10.1186/s13063017-2287-7
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3. Le contexte réglementaire en Europe?l8

La coopération européenneestindispensableau partage desrares connaissances, compétences,
prises en charge, et recherches scientifiques disponiblegui sont souvent éparses et dispersées

Danslesh 1T i A Qesgraemieres initiatives ont été prisespour la lutte contre les maladies rares
auniveAO ARA 1 85

Dans les problématiques liées au MRa dimension européenne et la collabortion entre Etats
membres peutfaire la différence, par exemple eréchangeantet rassemblantconnaissances et
expertises, en encourageant larecherche concertée, complénentaire et coordonnée et la
coopération, et enaméliorant| 8 A A A 1 édicaddd® didponibles dans tous les pays@urope.

Les actions de celleci dans le domaine des maladiesares générent une forte valeur ajoutéele

projet EUROCAT fondé en 1%, concene les anomalies morphologiques,et A AOO OI 1
implantation européenne quiafait son succes et son intérét dans la recherche pour lutter contre

la survenue de malformation morphologique eaméliorer leur prise en charge.

La communication de la Commissioruropéennedu 24 novembre 1993° concernant le cadre de
I 8 A AénE e lomaine de la santé publique a désigné pour la premiére fois M& comme un
AT T AET A A8 AAOEITIN 6. 5edépdnsera @eit€odmunidaion, Plusieurs projets ont
bénéficié d OT A A E A Aorcddr Ieks rhala@ids@rés a été créée.

En 2008, la Commission aadopté une stratégie globale pour aider lesEtats membres a
diagnostiquer, traiter et soigner les citoyenseOOT Bi AT O A O Edm@@ricafiod O1T A
intitulée «Lesma AAEAO OAOAOd 6%4). LAdGowERUNi€iioD<e cand@itr&<Di trbid
grands domaines: i) améliorer la reconnaissanceet la mise en évidence deMR, ii) soutenir les
politiques relatives aux MR dans les Etats membres pour garantir une stratégid 8 AT OA T A
cohérente, et iii) développer lacoopération, la coordination et la réglementationdes 2 U 1 617 A
européeme.

1A
EAIT I

En paralléle aladite communication, une recommandation du Conseil relative a une actiatans

le domaine desMRe a été adoptée quigues mois plus tard invitant les Etats membres & mettre en

place des stratégies nationales. Elle se concentrait sur i) @éfinition, la codification et le
recensement desVIR, ii) la recherche, iii) les réseauxe référence européens, iv) le regroupement

AA 1 8ADPAOOEOA A O respenSehillsélionkiés @dsaiatidris e pérignts] eAvi) la

viabilité.

, 6 AOOEAT A po AA 1280 AEAORRAGE AR |¢omipepeNi B ATAGaiicie AAO A
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.[RRHpport

d'exécution sur la communication de la Commission intitulée «Les maladies rares: un défi pour I'Europe». Brixél2814 COM(2014)

548 final

19 Source http://www.eurocat-network.eu/aboutus/whatiseurocat/whatiseurocat

20 Commission Communication on the framework for action in takel fof public healthCOM (93) 559 final, 24 November 1993.

2l «Les maladies rares: un défi pour 'Europe» COM(2008) 679 final, du 11 novembre 2008.

2«5 ANBOGADBS HnmmkHnk! 9 NBfFGASBS t £ QF LI A Ol (irbrdajersik SO SRANR.A. 7051, RS& LI
p. 4565.
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Commission aide les Etats membres, notamment en faisant connaitre aux professionnelsataé
les outils mis a leur disposition pour les aider dans le diagnostic des maladies rares efigsiquant
aux parties prenantes les possibilités offertes par le réglement 883/2002 pour le transfert de

patients atteints eMROA OO AGAOOOAO OOAOO i Ai AOAOS

%l OAOOO AA TB8AOOEAI A pg¢ AA 1 EommdsioA aide EORAOE OAh
membres a créer des réaux européens de référence entre prestataires de soins de santé et centres
ABAPDAOOEOA AAT O 1 A0 OOAOGO 1 Al AOAOhK »Ades resdaOEA QI E
européens de référence poursuivent eA8 | 81 A E A AaCainéloreA fe AldgAodtio et A&

DOAOOAGETT AA OITET O AA OAT Oi AdO1T A RicAditepbir i1 AOi
01 60 1 A0 PAGEAT OO AiI 16 18i OAO PAOGEIT 11T CENBOA 11 AAC
1 A0 AT i AET AO AAerisdestirareAAAET A 11T 1 8A@D

a. Le projet EUROPLANEet le lien avec EUCERD
EUROPLAN est un projet européen pour le développement de Plaisde stratégiesnationaux
pour les MR, qui est cofinancé par la Commission européenne 8 T AEAAOEA AOO AA POI
mettreel GOOOA 1T A0 PI AT O 1T AOEI T AOQ idn&khtieintsddd MBEIEE OA AEA
DAOI AOOGOA O1 1 AEAT CA A6Agbi OEAT AAG AT OOA DPAUON
commune au niveau européen

Le projet, NOE O3 AOO Ai GdnGis P01l aGabgeronielles repmésaptants desutorités
sanitaires nationales de 21 Etats membres et a réuni 57 partenaires associéscollaborateurs de
34 pays 15 conférencesEUROPLANont été organisées dans chaque pays par les Alliances
Nationales avec le supportdd %5 2 / 2 $1¢ raprédeftantsdes patients.Elles sont organisées
autour de thémes communs, sur la base des recommandations du Conseil d&.5 %

Le projeta donné lieu & un rapport sur les indicateurs de suivide 8 AP EAAOET T AO ASB
ET AEAAT AAO A601T DPI AT 10 Ad0OT MR OOANSsserg Belbasdd 1 OAOA
1 6AAT POETT AAO OAAT I i(Thd Eudgeani Unidn CAndmittéelolExpefts208

Rare Diseasesconstituéen 2010, et remplacé en 2013 par la EC ExpeBroup on Rare Diseasés)

sur l AO ET AEAAOAOOO DOET AEPAO@® A AG d&ibnalpourAd®es D1 Al
maladiess.

I AOOAIT 1 AT AT Oh ®w52/0,!. A POEO I A &£ OIFA AsOT 110
plans et stratégies nationauk A E Impl€émeMNeDIds® %5 2$ DI 1 EAEAO. O OAAT I |

Grace a laEUCERD Joint Action (2012 2015)26, 25 autres mnférences EUROPLANNt été
organiséespar les Alliances Nationales, dont une auuxembourg ennovembre 2013.

23 Reglement (CE) N° 883/2004 du Parlement Européen et du Conseil du 29 avril 2004.

24 Commission Decisiarf 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/S&dtegi€®13.

26 Sourcehttp://www.eucerd.eu/?page id=54

Plan National Maladies Rares Luxembourg 2018022 Pagel6 sur 73


http://www.eucerd.eu/?page_id=54

= LE GOUVERNEMENT
DU GRAND-DUCHE DE LUXEMBOURG ._ PLAN NATIONAL
Ministére de la Santé

Direction de la santé LUXEMBOURG

b., EI BT O Orohadeh A

Orphanet ai Oi AOi i Al &OATAA DPAO 18).3%2- )1 OOEOOOD
médicale) en 1997. Cette initiative est devenue un effort européen a partir de I'an 2000,
Ai 17T ZFEAEAT O Ade@GiComEissioh eubopderdet@®rphanet s'est progresivement

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

Orphanet est un serveur d'informations concernant les maladies rares et les médicaments
orphelins accessiblesL'objectif d'Orphanet est de concourir a I'améliorati de la prise en charge
et du traitement des maladies rares, gu'elles soient d'origine génétique, aubmmune ou
infectieuse, qu'il s'agisse de cancers rares ou de maladies sans diagnostic prétisffre des
services adaptés aux besoins des malades et leer famille, des professionnels de santé et des
chercheurs, des associations et des industriels.

A ce jour, Orphanet est la base de données la plus importante au niveauropéenconcernantles
MR et les médicaments orphelins, avec environ 6.000 maladigpertoriées.

Orphaneta joué un role essentiel dans leéveloppd AT O A8 01T OUOOT I A AA AT AE
(Nomenclature « ORPHACode»), essentield 1 6 Al i 1 ET OAOETT AA 1T A OEOEAEI
lesréseauxA 8 ET £ Of ACETT AA H6AAOOT AOORA ARANBAOAEARAT i A

dans 19 pays européens (sur une période allant du 26 avril au 18 ao@017), le systéme ORPHA

Codeestle principal systeme de codification utilisé pour les MR dans les hopitaux et ailleurs.

c. Les European Reference Networks (ERNS)
LesEuropean Reference Networks (ERNs)u réseaux européens de référenceont des réseaux
virtuels regroupant des prestataires de soins de santé en Europe qui ont été csd¥our répondre
aux besoins de maladies et affections rares ou cofeges qui nécessitent un traitement hautement
Obi AEAT EOi AET OE NOGOT A AT 1T AAT OOA@BLjettif cAndiste AT T T AE
a réduire les inégalités pour les personnes affectées de telles maladies en relatiavec le
diagnostic,le traitementetle OOE OEh AA OAT AOA 1 8A@PAOOEOA AAAAOO
AO OAET AA 165wh OAT O Ti1i AAOGOGEOT AA Ai bl AAAT AT O £
la coordination européenne et de soutenir les plans nationaux de lutte coettes MR.

La Directive sur les droits des patients en matiére de soins de santé transfrontalié¥sdéfinit la
gouvernance et la coordination de ces réseaux, ainsi que les critéres et conditions obligatoires

poury participer., A OET A AA 1 8 AOEII 0 ADIA RO AMEAIOOO0AO0 1 8AI
systéme de santé du pays, ét 8 A B b Od cAndidatre de tout membre/prestataire.

Les candidatures sont volontaires et doivent répondre & des critéres généraux (applicables a tout
prestataire) et adescritéres spécifiques (déterminés selon le domaine couvert par chaque ERN),
et elles sont évaluées par un organisme indépendant. A la date actuelle, 24 réseaux thématiques
ont été évalués et approuvés par le Bod of Members State?.

27RD Action, Work Package § dzNII3S & | v & L Y LIXSS RS yalBH (B8AS2 yLJI- A1 SNAGNIO2 RAY 3 | ONR&&a YSYoSNJI &
28 Directive 2011/24/UE Broits des patients en matiére de soins de santé transfrontaliers (Art. 12)
29 Source https://ec.europa.eu/healtiiern/board member_states en
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Lespaysde petite taile OAT NOA 1T A |, O@Al AT doch AT 18AAOCAT AA AR
plusieurs) ERN sur le territoire, peuvent désigner des kRN Affiliated Partners» sous la forme
de:

1 «National Associated Centres : Institutions prestataires de soins cliniques

f  «National Collaborative Centres>sd, ) T OOEOOOETI 1 O DPOT AOAOOEAAO A/
visant & améliorer la qualité des soins,

f «National CoordinatonHubssh AT 1T O 1T A [T EOOGETT AOO AA OB8AT CAC
ou un ERN spécifique

Unefois RO AOEOT OAO ABAAEiT OEITh 1AO pPOI Ai AOOAOG AA Al
dans les ERN existants définis et validés par les Etats Membrkesl.uxembourg sera en mesure
ABGET Qdarichesded O 1 81 b deiced @ehukx @ans le systéme danté national.

d. Les associations de patients, EURORDIS
Au niveau européenEURORDI® constituel 8 T OCAT E O Adpkis$ imporEAtg ed Edrapd
dans le domaine des MRFondée en 1997, EURORDESt une alliance non gouvernementale
A3 AOOT AE Aépal IésQdtientd Eukmiér@es et fédérant765 associationseuropéennesde
patients atteints deMRdans 69 payqdont 28 en Europe)

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

A1 £FAT AAT O 1 A O eédh elrdpéein, ends@u@natt lairedhieréhk et le développement des
médicaments, en mettant en réseau des groupes de malades, en menant des campagnes de
OAT OEAEI EOAOETT AO ABAOOOAO AAOEIT O AAOOETi AO U
de leur famille.

%52/ 2%$)3 AOOEOA AA pI OO Al DI OO AGT OCAT EOAOQEITTO
sensibilisation auxMRU 1 67 AEAT 1T A ET OAOT AGET 1T Al A dojediifiedti T OOAT
A6 O1 EEAEAOR Adi1 OAT AOA A Ges MR anidd paraleOdsdodiationshet ded OOAT A
représentants de patients partout dans le monde.

30 Source https://www.eurordis.org/fr/a-proposd-eurordis
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organisations_affiliations::type: ' MAssociate Member ' MIFull Member

Carte des membres d'EURORIS. Données cartographiques de 2017 (Source: https://www.eurordis.org/fr/interna___tional ).
EURORDISest reconnue pour sesréalisations en tant que partenaire de la Commission

%001 bi ATTAh AO 0AOI Al AT O %OEMBURDRDIS eftd@sitiembr©O AET A A
fondateur du Comité des ON@our les MR (Nations Unies, New YorR), qui est un comité établi
sous I'égide de la Conférence des ONG en relation comstive avec les Nations UniesGoNGO).

31 Sourcehttps://www.ngocommitteeraediseases.org/aboutis/ .
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4. Les plans nationaux chez nos voisins européens

Dans la recommandation du Conseile| & ,3e$Etats membres se sont engagésdopter au plus

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

%l c¢nnwh 1A ZE£AEO AS8AAAIT OA MB étdirirelativeindrd Aonv@dtilefi DHAOO
innovant dans la plupart des Etats membres. Seuls quaeles paysz la Bulgarie,] 8 %ODACT Ah |
France et le Portugak disposaientalors A8 01T BI1 AT 1T AOET T Al Al OECOAQOOS8

i OAO ABAO

Au niveau des Etats Membresnalgré une certaine héérogénéE Oi AAT O 1 &

plans et stratgies nationauxz, 33, des progrés signiicatifs peuvent étrenotés:

1 Alafinde 2016, 24 paysdisposaient de plans ou de stratégies nationaux pour |&4R;
o 18 de ces pays ont adopté un plan national ou une stratégie nationale limitée dans
1A OAIi PO U O AAOOAET :Autrichd OrdatiefRepdbliqué AO Ad A
Tcheque Estonie, Finlande, France, Hongrie, Irlande, Italie, Lituanie, Pays Bas
Portugal, Roumanie, Slovaquie,Slovénie, Bulgarie, GEece, et Lettonie.
0 Les 6 autrespays ont adopté un plan sans limite dans le temps et en cours
actuellement (selon les données disponibles en 2016) Belgique Gypre,
Danemark, Allemagne, Espagne et Royaume Uni.
f Les pays suivantsa lafin de 2016,1 6 A O Ads Ancate adopté de plan ou de stratégie
nationale en la matiere Luxembourg, Pologne, Madt et Suéde.

N .

g A

Status of National
Plans/Strategies

. Countries which have adopted
a NP/NS without a clear end
date and which can therefore
be considered on going and
active

[l Countries which have adopted
a time-bound NP/NS, where a
NP/NS is still in date (as of
end of 2014

[l Countries which have adopted
a time-bound NP/NS which has
expired and not yet been
renewed

[l Countries which had not

adopted a NP/NS as of the end
of 2016

Created with mapchart.net @

Status Quo of National Plans and Strategies for Rare Diseases in EU MS, as of end of 2018ource:0/ OAOOE A x

2APT OO0 11 OE/

£ OEA 100 1T £ 2A0A $EOAAOA ' Addichwleoktput. ET %001 PA6h ¢otuvi 6AOO0EIThH 25
Rw2RgStt / dx 18YS {dX SRadPI aunnmn wSLR2 NI @PartliKkegdedddgmans in2he fiell K S | NI
2F NINB RA&ASFH&SE Ay 9dzNRPLIS Ay Hnmoéd 9!/ 9w5 W2AYyd ! OGA2Yy S Wdz & Hnn
BGhPISNIAFSN WSy GKS {GF S 2F GKS ! NI 27F  wl-Atfon WR6DS8tpug AuthorOVi. Hedlieyi A S& Ay

H. Murray; C. Rodwell, S. Ayme.
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La France joue un réle pianier dans le domaine desMIR: elle est le premier pays en Europe a

AOGTEO 11 AAT O A0 1T EO é&l200%5 OeCrdeflanOnbtiondl Ifrdntais BeAOET T Al
présentéen 2011etAAOAEO OA OAOI ET A0 AT c¢mpth UnZEganEl A 1
national sera mis en place grace a la prolongation d@spremiers.

CentresA 8 W@DAOOEOA

Le concept de CentredABxpertise DOT | O O1 OO 1 8 iaQi itnact Maj@visdartd2e$ h

domaine des MR car iAT CI1 T AA 161 AEAAOEALA AA AARDGIOAO A BRARFDA OX
existante dans le pays, mais permetussiA 8 E1 D1 1 | AT AR OA AAA ANGEAT EO1 AOD
prise en charge hautementspécialisée Un certain nombre de critéres pour la définition des

# Al OOA O Ach wR end&pcQiefiGiAn 2006suivantl 6 A@bi OEAT AA AAO DPAUO

i OAEAT O AT AT 60O A6 E3h sur dette has€FNCHREnéIabAr® und délieAld B O
recommandations qui ont été adopées en 201 5.

EnBelgique,des# AT OOA O Aab piv@d AeDDrEuCAiscidose, danaladies métaboliques
A6 AA 18EiTTPEEIEA 1106 101 TEO Al bDiokARang®YAA O

contexte, le conseil génétique est réalis® A O 1 A und &pprécte miilfidisciplinaire et est
financé par une conventioncouvrant 8 centresde génétique agréeslans le pays

EnFrance, les filieres nationales de santé MR regroupent les centregperts individuels afin de

maximiser la collaboration dans le pays. Ces filieres sont focalisées sur des groupes homogénes

de MR, incluant lexentres de référence, les laboratoires de recherche @¢ diagnostig les centres

ABEI ACAOEAN | Aaial Aiidicies s3soblalidndde patients.

Pour les paysie DAOEOA OAEI T Ah T A TEOA Al bl AAA deA #AT O
1 6 AAOCAT AA AOEOGENOA AA bAcEpkierdd spkdifidudsGd k feiotdi® U 1 A
national. Chypre méne actuellement unaéflexion sur une procédure de désignation officielle des

CentresA Bxpertise, et les démarches Malte ne sont pa encoreconnues.

Registres

Aucun pays, pris individuellement, ne pourraecenserun nombre suffisant de patiens avec une

maladie trés rare pour pouvoir entierement comprendre la pathologie au niveau épidémiologique,

les symp®mes rapportésh 1 & i @ank @ @empskt en tirer des conclusions scientifiques
significatives et fiables Les Registrepermettent de rassemblerdesinformations sur les patients

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

de casau niveau régional, national, européen et/oumondial, la puissance des données collectées

augmente exponentiellement, AO 2ACEOOOAO 110 ATT A O A Ei pi O0AT
AA 1 6EEOOI EOA T AOOOAT T A AAO -edelakddadi€& Led dobnkes £ AAT |
recueillies peuvent révéler la meilleure méthode diagnostiquepour une maladie particuliere,

34 Source http://www.eucerd.eu/?post type=document&p=1334« Centres of Reference for rare diseases in Europe: Sfatee-art in

2006 and recommendations of the Rare Diseases Task Force. A technical and scientific report from an expert group @fitieesRar@sk
Force». December 206.

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 State4 October 2011.
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DAOOAT O Aiii11O00AO 1 6AEEEAAAEOT AAO AEA&EE OAT OAO
important sur la recherche clinique.
Seld 1T A OADPDI OO0 Ad/Qibekdfdd708Registies dn Kutope; dopt $1 opérent au
niveau européen, 77 au niveamondial, 496 sont nationaux et 69 régionaux.

European
9%

Regional
11%

Global _—
10%

M European
W National
W Global

Regional

———— National
70%

Total no. = 703 registries

$EOOOEAOQGOETT 1T A& %001 PAAT 2A0A $EOGAAOGA 2BEROOODAGT AD GAOAGADRABA AR C

$EOAAOA 2ACEOOOEAO ET %0OOI PAG8 / OPEAT AO 2API 06 3AO0EAOG - AU ¢tuvi038

EnBelgique le RegistreCentral desMRcentré sur la collecte de données génétiquesété mis en
place progressivement depuis 2013. Le registre soutient b recherche sur lesMR et le
développement de médicaments orphelins

EntAT O NO&T AEAAOEALA AD p Anancaisi AATihOTOTA i A ¢ EAG O G i A OAEAE
les connaissances épidémiologiques en MBne base de donnéenationales a été pgvue dans le

2éme plan avec un «ninimum data set» auprés dela Banque Maladies Rares (BaMaRa) au niveau

AAO #A1 OOAG T8 wdAROERGABAOET T AGET OAOI Pi OAAEI EOQi

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

1 8ET OAOEAAA AA AT 11 Ol BAdiEssidn Joh(Réskardh Ben@edpae® OOA A A
Italie. Le plan national allemanda retenu la recommandation de développer un prototype de

registre spécifiqgue pour chaque MR.

Enltalie ,le Registre National MR mis en place dans le cadre du premier plan natioralivre 97%
de la collece de données en MR sur le territoire nationalUn systéme de surveillance au niveau
de cette collecte a été implémenté et a permis une nette amélioratiate la couvertureau niveau
du pays (de 62% en 2009 a 97% ep012).

Recherche
Plus de 620 milios AGAOOT O 110 i O0i ET OAOOE@ alddWs dpsgc 1 D OI
programmes FP6 FP7et Horizon 2020, qui couvrent la période de 2002 a2020. De 2014 a 2015

36 Source: http://www.orpha.net/orphacom/cahiers/docs/GB/Registries.pd®w |l NB 5A a Sl a8 w&pghanatRbidbrSSeried y 9 dzNP LJ
May 2017
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Horizon 2020a alloué environ 200 miliorsA8 AOOT O U 1T A OAAEAOAEA OO0 1 AC
De 2016 a 2017, Horizon 2020 | AO 1 & A Adauk Isiets Gp@clfiques pour les MRLa
caractérisation du diagnostic des MRSC1PMO03z2017), et les nouvells thérapies(SCEPM-087

2017).LeOi OO i AA 1867 OAO AAO AARG @668 RAAE ABGDH IREIBAOEER A
(International Rare Diseases Research Consortiuff)

Dans le cadre des différentes initiatives mises en place en Europed %5 rdgrafmeJEJIR) Co

- Fundfor Rare Diseasega été mis en placevers la fin de 2016AT OAT O NOS&T OOEI Ad I
stratégique de la recherche en MR. Il esixploité par les Ministéres et par les structures de
financement présentes dans le pays, en accaaslec les intervenants dans le domaine (associatien

AA DPAOEAT 6Oh AOQOOT OEOi O Aii pi OAT OAOG AO OAAOAOO |
translationnelle sur les MR(du laboratoire au lit du patient etvice-versg. Un rdle de leadership

revient ala France au niveau de cette initiativeen raison de son activité trés prononcée dans la

recherche sur les MR

Alliances Nationales

Les Alliances Nationales desassodations de patients atteints de MR sont des structures
essentielles incluant des intervenh OO Al i A O Ellds 6npaudbuidd dohn@ériadeax a

ces associations dans le caddu développementde réglementations nationalesElles jouent donc

unrol A 00T O Ei BT OOAT O AAT O 1 61 1 AAdgieshéiibrialés suilesO D1 Al
MR.

2012
1998
1985
1988
1089 1971)\
08 2004 | 2005
’ 2012
1998 2011
2000 2010 2011 2006
) 1009 2006 2007
2009 2000 ~ 2007
2003

2010

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

37 Sourcehttp://www.irdirc.org/reports-guidelines/stateof-play-reports/
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5. La situation au Luxembourg

A la lumiére des données disponibles en Europe qui montremue 30 millions de personnes
seraient concernées par une MRyn peutestimer le nombre de patients atteints de MR résidents
au Luxembourga 30.000.

Les données disponibles

La source principale de données disponibles au Luxembourgst actuellement constituée par les
informations recueilllE A O B A O(ALAN Mdadies Rares Luxembourg a.s.b.l, anciennement
appelée Association Luxembourgeoise d'aide pour les personnes Atteintes de maladies
Neuromusculaires et de maladies rares Les informationsrecueillies, qui reflétent leurs activités,
sont codifiées selon la nomenclature Orphacode, et indiquent la présence des 3 catégories
principales de maladies suivantepour le Luxembourg:

1 Maladies neurologiques
1 Maladies auteimmunes, systémiques et/ou rhumatologiques
9 Maladies neuromusculaires

Cependant plusieurs autres catégories de maladies ont été répertoriéggace a unrelevé des
personnesatteintes deMR oudesprochesA 8 OT A  Ddktérieldé MRAt qui se sont adressées
O 18!,!. AR cnne U ¢mpo

38 Source: ALANRelevé non exhaustif.
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Personnes atteintes de MR s'étant adressées a I'ALAN

250
200
150
100
50‘ I I
Maladies Maladies auto- Maladies Anomalies de Maladies Maladies Maladies Maladies gastro-  Maladies respiratoires Maladies Maladies Maladies rénales  Autres Maladies (< 10 Sans diagnostic
neurologiques immunes, systémiques  neuromusculaires développement dermatologiques meétabolig chromo iq entérologiques endocriniennes hématologiques cas)
et/ou embryonnaire et/ou
rhumatalogiques syndromes
malformatifs

Source: ALAN. Relevé non exhaustifies cas recensés d€006 & 2016. A noter que certaines maladies ne sont pas relevées.
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Dans le cadre des MRRespiratoires et en particulier de la mucoviscidoseles patients sont pris en

charge au Centre Luxembourgeois de Mucoviscidose et des Maladies Agpd¢es (CLMMA) au

sein du Centre Hospitalier de Luxembourg (CHL).e®n une étude récente publiée au
Luxembourg®, la population concernée par cette maladieest composée de patients adultes et
pédiatriques atteints de CF(Cystic Fibrosisz Mucoviscidose) de CFTRRD (ce sontA8 AOOOA O
pathologies liées au méme génge la mucoviscidose CFTR qui peuvent apparaitre chez le grand

Al £EAT O 1 O ,Pegrdupkesiséud & @ Ged« CFTRD » pour CFTHRelated Diseaseset

de Maladies Aparentées (MA). Le données reportées sur les casuivis au CLMMA en 20168ont

les suivantes:

Patient suivis au CLMMA Nombre de patients % TOTAL

CF 38 61,3%
CFTR-RD 8 12,9%
MA 16 25,8 %

* Dyskinésie ciliaire

* Bronchectasie sévére 8
d'étiologie non déterminée
TOTAL patients 62 100 %

De trés nombreuses causesutresNOA 1 AO OAOI AO 1 OOAOQOETT O AA #&42 |
symptémes, ce qui accroita difficulté du diagnostic de ces pathologies.

Des cas thypertension artérielle pulmonaire (HTAP) et defibrose pulmonaire idiopathique ont

aussiété relevés su le territoire luxembourgeois Le Luxembourg participe noamment a la mise

AT Dl A Adstredniedation@l observationnel prospectif visantadéce OA 1 87 OT 1 OOET 1T 4
de la maladie chez des patients atteints de fibrospulmonaire idiopathique dans la pratique

clinique réelle (PROOF Registry New and Extended BelgiumLuxembourg)°.

Les données recueillies auprés de la Fondation Ksskrank Kamer aLuxembourg constituent une

source supplémentaireprécieuseAd ET &£l O AOETT OO0 1 A déstediddtB&ET T AA
Luxembourg. En 2016, 185 familles ont été soutenues dans le cadre de maladies cancéreuses

(81%) et de MR a danger vital (19%) Ces derniéres concernaient 36 enfants, dont 26 résidents
luxembourgeois. %1 AT | PAOAEOT T A OA ARouveduAdas de MR antrépe vebensisD A OO A
en 20161,

, 6 A @b Aedioddeoise

, A, OAl AT 60Cc Aili ZEAEA AA 1 A pySim@dpheg (ne solvdeO # AT O
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
AAOGAT O 1 Al AOA IeA indablies @wRlocriniénBedrares (RareEndoERN). Une équipe

39 Schlesser M. et ak La mucoviscidose dwxembourgs. Bull Soc Sci Med Grand Duche Luxemb. 20t85%82.
40 ERS International Congress 2014, Munich, Germariy) 6eptemberPoster:¢ t w hrégiStry: a prospective observational registry to

describe the disease course and outcomes of idiopathic pulmonary fibrosis patients inveorkeatlinical settigé = | dxtfifd 2/iids,Y
Caroline Dahlqgvist, Marc Schlesser, Christophe Compere, Hans Slabbynk, Benjamin Bondue, Marianne Berrens, Christopihe Giot, Pa
DeVuyst

41 Source: Communiqué de presse du 15.02.2017 Fondation Kriibskrank Kanner.
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multidisciplinaire y est dédiée a la prise en charge des emits et adolescents diabétiques, y
compris ceux souffrant depathologies a connotation de MR.

La recherche au Luxembourg

Malgrél 6 A A O A Tagsdcritiuk dd patientgour certaines maladiesgt les difficultés liges a la

AT 11T AAOGA AA ATT1TiAO TAOCEITTAI AO ATl AAOAdekde AGOT
DOi OAT T EO A6 O1 Adams AcOddradine Ae | edé&dhE& Qir les MR. Bieurs
institutions/organismes nationaux sont déja impliqués dans des projets de recherche
(préclinique et/ou clinique) sur les MR

Ainsi, AT T 1T OT A AT NOsOA ET & Oi AT T A 01 Al EOEBBLPAO 1 8)
plusieurs institutions au Luxemd OOC AT 1 O 1 ddxénbdudy CénieOforhSystems

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

Moléculaire et Cellulaire du Cancer (LBMCg CLMMA et le DECCRsont impliquées dans des

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

i OAATEAO U 1671 OOAT CAO AOTI O AOAA | §dvéchkaB@id®EA DE/
Théracule, NOE O81 AAOPA AO Ai OAI 1 pPAI AT O AcAdreide AREAAIT Al
médecine personnalisée.

10O 1T EOCAAO AAAAT T ENOAR T A #A1 OOA Ad)1 OAOGOECAOQET 1
partenaire scientifigue du réseau européen ECRIN (European Clinical Research Infrastructure
Network)42, une organisation inergouvernementale sans but lucratif qui soutient la conduite

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

1 opportunité pour le Luxembourg de prendre part & des essais cliniques, tel que le projet VISION

DMD3, £ET AT Ai  PAO 165% U EAOOAOO AA ¢ TEITETITO AdA
nouveau médicament dans la myopathie de Duchenne. Depuis 2013, ECRIN a le statut juridique

A2 01 AT 101 OOEOI AOOI i AT Ao2ET £0A QOO DHOWDFed AA OA
tant que membre complet est une nécessité pour pouvoir continuer a étre 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 TravdiMARA a réalisé une enquéte nationalpubliée en 2011,
dansle strict respect de la méthodologie Eurordis@re2!l. Elle a permis de dresserun premier
état des lieux de la situation des personnes atteintes de MR dans le pays. Moyennant un
guestionnaire détaillé sur la prise en charge médicale et psychosociale, 222 réponses ont été
analysées et ont permis de relever les probléemes existants auxembourg,communs a tout type
de MR, comme résumé dans le tableau-dessous:

42 Sourcehttp://www.ecrin.org
43 Source http://cordis.europa.eu/project/rcn/199721 en.html
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Les plus grands problémes a surmonter

Recherche difficile du diagnostic 102 | 53,4%
Manque de traitements et thérafes 97 | 50,8%
Changement ou perte des activités de loisir{ 71 | 37,2%
YT AT T POT EAT OET T AA 1| 67 | 351%
Changement de la vie professionnelle 45 | 23,6%
Problémesde couple 43 | 22,5%
Changement de la situation économique 33 | 17,3%
Problémes dans la sexualité 20 | 10,5%
Problémes pour élever les enfants 17 8,9%
Autres 44 | 23,0%

Source: « Les maladies rares : Enquéte sur la situation des personnes atteintes de maladies rares au Grand-Duché de
Luxembourg ».

, RO 0Oi 001 OAOOG AA 18ATNOsOA |1 OgAi AT OOCAT EOA
1 8A1 NOo OA EArGrddCaré2ArkalisBe en 2004, ce qui a permis de conclure que les défis
présents au Luxembourg rejoigent ceux décrits ailleursen Europe.

SurlabaseA A 1 & Ale BldD@e®™ARA a conclu g8 ET  AA OBs sk s uddntsde
maniére prioritaire :

00T Al 11 AO diaghdstkAT O AO

Manque de connaissances scientifiques

Manque de soins et de th@peutiques appropriés;

Manque de soutien psychosocial

Soins codteux

Conséquences sociales (isolement, problémes scolaires, réduction des choix
pDoOl ZAOOGEI 11 Al Oh 8(Q

= =4 =4 - -8 4

Les recommandations suivantes ont été émise

T ,A T71AROOGEOiI Adi 1 AAdMalAdRs Raies> destidél a oriehtérEel 1 Al
structurer les actions pertinentes dande domaine desMR au Luxembourg;
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1 Consolider la reconnaissance des MR, en adoptant, la définition proposée par la CE, et en
participant aux projets et actions de la CE sur kaacabilité des MR au niveau du systéme
national de santé;

T 171 ETOAO 1 Anformaterdedde SeBshilisAEON st BEMR;

1 Permettre un acés équitable au diagnostiqux services et traitementssur les MR;

T #0i AO O1 acadie®ént shécifue Aes patients et de leurs famillesu niveau
psychosocial,

T &AOT OEOA O IsdbciaBods dé gateht$h OA @ Aliéntehationale;

1 Promouvoir la collaboration internationale au niveau des projets MR de la CEptamment
dans le domaine de la rewerche;

9 Prévoir un systeme deihancementet de durabilité du futur plan national au Luxembourg.

b. Lesconférences EUROPLANau Luxembourg
, 0! , len tant que principale associationde patients atteints de MR sur le territoire
luxembourgeois, a organisé 1D OAT ET OA AT 1T £ OAT AA %5 2 1PDet 20.
novembre 2013

pral
(@}
ms

Lesthémesabordés lors de cette conférencétaient les suivants : Méthodologie et Gouvernance

A3 O1 01 AtDéfinifod,EddificAtion et inventaire desMR ; Recherche sur ledR ; Prise en

chargez# AT OOAO ABGAGDAOOEOATS$ E A CMétllicaroaitd ofphdlins Sedvic!3 OAT O £0O
Sociaux

Les conclusions principales par théme discuté ont été les suivantés

T -i OET AT1I T CEA AO '1 OOAOT AT AA A3O1T o1 AT . AO
o llestindispensdh1 A A8 AOI EO AO , OAi AT 60c O1 ol
o Lad®i AOET 1T AGd édiohale!MR iddit AfreAeAvisagéeafin de pouvoir
soutenir le développement du Plan Nationalet promouvoir les échanges
internationaux ;
o |l est indispensable de prévoir des ressource spécifiques, un budget et des
compétences de coordinatiorA ET OE «Ndbsdrd de référenceMR» au sein
du Ministére de la Santé
1 Définition, codification et inventaire des MR
o !0 T TTATO AA T A ATT &£ OAT AAn 1 6ATVvEBEAD OA -1 ;
niveau national de collecte et enregistrement de données sur les MR. La création
A6 O1 OA CE OOdAcurie AtépE éssentibller Aré/Gir au Luxembourg;
o |l faudrait définir quels sont les «common data se$» qui sont a collecterdans le
cadre de toute MR
o Une formation spécifique devra étre prévuepour la codification des MR qui est
Ali p1 AgA AO OEONOA AB3000A AT i DOIT EOCA DA
utilisateurs.
1 Recherche sur les MR

44 LUXEMBOURG EUROPLAN NATIONAL CONFERENCE FINAL-RERG@RMMEY 2013
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0 Au Luxembourg il existe des projets de recherche rtebnaux et internationaux
basés sur deséchantillons biologiqgues humains, et qui impliquentplusieurs
acteurs:le Laboratoire National de Santé (LNS))8" ", h 1 A |, #3"h 18! CA1l
le LIH.

o P OOEAOOO O1 OOAAO AGBET E OEshrhxeipbier BRARE | A DI A
(ERANet for Research Programmes on Rare Disea$esIRDIRC, EUCERD,
EURORDIS, COMFPhe Committee forOrphan Medicinal Product$ par exemple.

0 La collecte de données liées aux patients atteints d&R impligue des
considérations de potection de données. Il faudra veiller a rester dans le cadre
légal qui est actuellement en cours.

1 Prise enchargg# AT O O A Mtisell Didg@oBtik / Soinstransfrontaliers :

o !0 , O0AI AT 6Och EI1 T18AQGEOOA DPAOG AA AAT OC
européenne. Cependant, il existe des experts &R et des médecins participant a
des projets de recherche internationaux.

o ,A AOi ACGEIT A8O0T A Pl AOGAEI Oi A 06060 1 A0 -2 N
patients et leurs familles semble étre la meilleure oon pour le Luxembourg.

Cette plateforme devra entre autres offrir un soutien psychosocial gtrévoir des
formations spécifiques pour les professionnels de la santé
1 Médicaments orphelins:

o ,A OAI AT OOOGAT AT O AAO 1 i AEAAI Al DADDOPEADET |
préalableAA 1 8 AOOT OEOT Al i bi OAT OA AOGO O1 OO6AT O

o , 8 OOE1 Bf0ahd)F eticcodipassionate use®s nécessitat une clarification
et un cadre légal

o ,A OEOOAOQCEIT AOO AT AT OA bPI OO Aiipl ENOIi A O
OAAOAT O 1 6AOEMEOAOGETT AA 16

1 Services Sociaux

0 Les ressources sociales au Luxembourg ne sont pas suffisantespas toujours
adéquates pour couvrir les besoins de la populatioh A E A Texist8l Gds E
associations de patients qui offrent un support auxrdants et aux familles.

oIl TEGAPGEOOA PAO eADBADDEIOABROEGITT ONDOAR AOG Ail .
limitée et non spécifique (par exemple sur www.guichet.lu). Un manque de
coordination entre les différents olganismesa aussi été relevé.

0 Les actions proposéesnt été les suivantes

A, A OAATTT AEOOA mAie faedhu nike@Ade @adaisge
Nationale de SantéCNS.

45 'utilisation « offlabel » fait référence a toute utilisation intentionnelle d'un produit autorisé non couvert par les termes de son autorisatio

de mise sur le marché et donc non conforme au Résume des Caractéristiques du Produit (RCP). Cela peuilpdtexI'utilisation pour

une indication différente, I'utilisation d'une posologie différente, une fréquence ou durée d'utilisation différentesdiiiti d'une méthode

d'administration différente ou I'utilisation par un groupe de patients différgrar exemple des enfants).

Source: Study on ofébel use of medicinal products in the European Union,
https://ec.europa.eu/tealth/sites/health/files/files/documents/2017_ 02 28 final study report on -lafibel use .pdf

46 Définition du «compassionate use («usage compassionne): [ Qdza F 3S O2Y LI daA2yy St &Ql LILJX AljdzS f 2N
chronique ou grave, ou une naalie considérée comme mettant la vie en danger, ne peut pas étre traitée par un médicament enregistré

YIEAE LERdNNIAG £ QsiNB LI N dzy YERHAI Sy D2y2y aQdy BB ISAISB (Gl ®RSFaNSY a2 dz
726/2004 du Padment européen et du Conseil du 31 mars 2004 établissant des procédures communautaires pour l'autorisation et la
surveillance en ce qui concerne les médicaments a usage humain et a usage vétérinaire, et instituant une Agence eurapéenne de
médicaments (Ter préentant de l'intérét pour I'EEE).

Source http://www.cner.lu/fr -friproc%C3%A9dures/demandedavispouruncupnotificationdunmnp.aspx
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A | OCAT EOA Obiréau dedréld quikpuisse renseigner sur les
possibilités existantes.
A Simplification des procéduresadministratives concernant les droits socie
administratifs .
A &AAETI EOAO T A OO
#AOOA AT T &£ OAT AA A PAOI EO Ad AT PNMRE BeQealeilfir e©i /£l AQE
points de vueet propositions des parties prenantes.
51T A ARO@ET T A AT 1 £ OAT AA %52/0,!. O6A0OO0 OAT OA U
AGAAT OAAO 1 AO : Shicds Sariaudpdoed AINNDYcaresocial care») ; ERNs-
EuropeanReference Networks.

Lespropos de la conférence ont été les suivants

f  Au Luxembourg, les services psychsociaux sont bien structue® AO 16! , 1. AOAA
associations de patients fournissent un soutien important aux patients et leurs familles.
Ceperdant, bEAT N O8 A Adsls€irEsAel sAnd pas disponiblespar manque de
OAOOT OOAAO AABOAT O AA 111 COARO pok GPArédnndsd AA 1
concernées

1 La coordination entre les différents professionnels et institutions doit pouoir étre
améliorée ainsi que les connaissances et les compétences dans le domaine des MR. Des
AAI PACT AO AA OAT OEAEI EOCAOEI T h AAO A& Oi AGET |
communication seraientdes moyens de réaliser cette tache.

T ,8EI DI i1 Al ERNOBUmIt undrdpdnse aux problémes soulevés par certains
professionnels, comme la difficulté de diagnostic, la prise en charge inadéquate ainsi que
les contraintes financiéres importantes.

1 Dans le contexte national actuedt vu la taille du pays il a été proposé que le Luxembourg
DOEOOA bPi OAO OA AAIAfiEBRACAHOA HAD OMAET NG @I O
bénéficier des avantages et des compétences des ERNSs.

c. Synthese des états des lieux au Luxembourg
Lesenquétes et conférences réalisé&au Luxembourgfont apparaitre desinégalitésA AT O 1 8 AAAT
au diagnostic, a une prise en charge multidisciplinaire (médicale et psychosociale) et au
traitement des patients avec MR# A0 T OAO AAO 1 EAO® A PAOIEO AA A
chaque pont relevé qui est développé dans le PNMR.

Plusieurs points nécessitant une intervention au niveau du systéme de santé publiqust été
identifiés:

dramatiques au niveau dusystéme de santé pour les malades et leurs familles.d A OOAT AA
concerne la phase de la recherche du diagnostic mais aussi api@al|e du traitement et

du suivi quand les patients sont livrés a ewmémes, 6! @A i 17 OAT AO 0. -2
facon préciseceth D OT Al i I AOENOAR AT DOT BT OAT O 1T A AOi A
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T .8AAGAT AA AA AAT @DidphissentAplend@ ierEchardel dasAfémillesle
patients atteints de MR est un probléme en partie lié a la taille du pays. Des compétences
existent sur le sol luxembourgeois mais ne sont pas structuréesn réseaux et/ou en
parcours de soins accessibles aux professionnejsd ! @A " AO 0. -2 OEOA U
aux informations disponibles sur le territoire luxembourgeois et a la mise en réseau des
centres experts existants.

f Le Conseil Génétiqueen matiére de MR, est un service dispersROE 1T 1 AAOOEOA A
amplifie.# A OAOOEAA OAOA Ai QAT 1 PpPi AAT O 1T A AAAOA 1
I AT TAAOT AT O 18ATT 1 ET OAOEiséendh@rgeOUOOT I A AA OI

1 Lemangue de coordinationentre 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 psychsocial., 6 ! @A ' i T i (Qédrhettrd d& dévelopger
une meilleure concertation pluridisciplinaire entre les différents acteurs.

f Lesprogrammesde dépistageprénatal etnéonatalactuels qui ne prévoientN 06 01T T 1T 1 AOA
limité de tests*,48. Une réévaluation du panel de ces tests est nécessai

T %I AAET OO0 AA AAO DPOI COAiIi T AdGh NOAleshatibnfset AEACT 1
leurs familles ne sont pas encadrés dans un systeme de prise en charge défini pour la
maladie en question, 8! A 1 AO 0. -2 DOi Ol EO Anélorei AOGOOAO
les programmes actuels ainsi que le suivi.

1 Letaux de remboursement de la prise en charge médicamenteuse et/ou des différents
soins est insuffisant.Les médicamentsrphelins sont classés comme médicaments livrés
uniquement dans les hépitaux et lar codt reste trés élevé.Le «compassionate use

(usage compassionnelpstpossiblel AEO EI AOO 1i AAOOABOA ODDAGAA]
types de soins (kinésithérapie, ergothérapie etc.) ne sont pas entierement pris en charge.

, 80! @A 1 A Qaussi.aa@visiOrEdésidispositions actuelles sur les médicaments

pour les MR.

1 Les connaissances en M& personnel impliqué dans la prise en charge des malades sont
limitées et il est indispensable deréaliser 01T OOAOAEI ABET & OI.AQET 1

, 61 gA " ADO 0.-2 AOO Ai 1 OAAOT U Aii1EI QAO 1 A
1 Actuellementilnd AGEOOA DHPAO AA O1 OOAA AA AT 1T1iAO EAA
AEAATI A8 , A #.3 1T6A NOA AAO AT 111 AOsoAsklesDAi AT O

OOAT OEZAOOO U 161 OOATCAO TA OiITO0 PAO AT OAGCEOOG
pas connus. Les diagnostics de sortie aprés un séjour hospitalier ne sont pas assez
détaillés., 8! , ! . chafu@ arinéeune liste de pathobgies existantesau Luxembourg

point de départU invedtaire des MR au Luxembourg

Il seraaussiindispensableA 8 E I D1 iuh #yéténd @ codificatiorui utilise ce qui est

en caurs au Luxembourgll faudra aussiintégrer dans cette démarchda médecine de ville

NOE 1 8600EI EOA PAO AAGI0@DO#1 AOAB. AP AEGZDADOERE
OAT AOA AEODPITEAIAG 1AO ATT1TiAOG -2 AO , OgAIl Al
systeme de codification en harmonie avec ce qui est utilisé en Europe.

47 Source http://www.sante.public.lu/fr/legislation/remboursements/remboursemerirestations/suivimere-enfant/conventionprogr-
depistageprenatat2007-06-01-conv-etat-ucm-programmedepistageprenatatanomaliescongenitales/index.html
48 Source http://www.sante.public.lu/fr/publications/d/depistagenouveaunes|lux-fr-de-pt-en/index.html

Plan National Maladies Rares Luxembourg 2018022 Page32 sur 73


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

e,
= LE GOUVERNEMENT
DU GRAND-DUCHE DE LUXEMBOURG ._ PLAN NATIONAL
Ministére de la Santé

Direction de la santé LUXEMBOURG

1 Le soutien psychosocial est insuffisantpour couvrir les besoinsdes malades du pays
i 1 EOOA Ad AKIOIAIl ARKOE ABD 06 OT A POEOA AT AEAOCA
Consultation soco-OET OAPAOOENQA ' AR 1$8!1A0 .0. -2 AOO AT OE]
Oi I 1T AOA A0 AAOI ET O AGAAAT I PACT Ai AT 6s AAOG b,
familles.

1 Lesstructures qui accueillent les personnesatteintes deMR pour dessoins paramédicaux
telsquel A EET i1 OEOEi OAPEAh T A AEi Oi OE \n@dontpadsA OOE O
toujours adaptéesa la spécificité depathologiesrares. Les patients et leurs familles sont
« livrés a euxmémes »face ades décisions a prendreDe plus, il y a un maque important
de places dans les structures de soins et dans les ateliers protégesujours dans le cadre
AA 18!' @A $sh AAO 1 AOGOOAO Opi AEEZENOAO AO 0. -2
de prise en charge psychaociale.

T UnOAl AOEi A ORMAiEsbuGent/AadcépierAeréduire ses heures de travail pour
garder son emploi, en sacrifiantine partie deson salaire I/ elle est obligé de prendre des
congés pour obtenir du soutien. La maladie est souvent « invisible » aux yeux de
1 68 AT O1 OO AeQakilite pAsAasittia@idf de la personne touché sur le lieu de travail.
, 6 AAAAOOEAEI EOi AO@ bi OOAO AA OOAOGAEI AO 1AC
maladie rare doivent étre revues pour pouvoir étre aménagée®e méme les conditions
de travail des aidants doivent aussi pouvoir étreaméliorées. Des mesures ciblées au
niveau du soutien socieprofessionnel vont permettre de répondre aux exigences en
matiere de droit du travail (Axe D du PNMR).
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6., 61 OCAIT mAlddolodgiehet les objectifs du plan national

a. Le but du Plan National Maladies Rares
Les objectifs du plan consistent aassurer aux malades et a&lrs proches un acces équitablau
diagnostic, une prise en charge médicale et psychosociale adap&tede qualité une prise en
A E A O C Aassirahee mhlddie et aSsurance dépendancéarge et égalitaire et la possibilité de

OAOEOZAEOA 1 A0 AAOT EIT svolakdd,préféssidar@i® et petsondelsT T OEOOAT Al

b. Laméthodologie utilisée
La premiére étape de préparation dPNMRA 1 01 1T A Oi A1 EOAOGEI 1T A801T 1 OA
au Luxembourg (comme décrit au chapitre 5), en tenant compte en particulier des enquétesies
rapports de conférences existants.

Lesprincipaux acteurs jouant un rdle dans la lutte contrées MRau Luxembourg ont été réunis le
ny A OOEAO ¢ np x hCoiié GedMothgh » iEleDplade pd & Difectigh de la Santé.
Le rdle et bs missionsdu Comié ont étéprédéfinis par la Direction de la &nté.

Le Comité de Pilotage

Le Comité de Rotage estun groupede coordination multisectoriel regroupant les professionnels

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

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

AT TOOA TAO -2h AAO O4A®@patiéis] d Ads MEMbrAsddk QittereAtdsA OE T 1
institutions clés au Luxembourg comme le LNS et leHl

Une Coordination PNMR dédiée a été neisa disposition par la Direction de la Santé afin de
soutenir les membres du Comité de Pilotage dans leur parcour§d 1 A AT Opfa®raiiohal. LA O
mission du Comitéa été de définir la stratégie globale dPNMR, qui a repris comme point de
départ les conclusions retenueslors de la conférence EUROPLAN de 2C%3ainsi que les
recommandations émises par l&sroupe MARA en 2011 Des axes stratégique®t des objectifs
généraux ont été définis et ohété confiés a de groupes de travail dédiés

Les groupes de travail thématiques

Les groupes de travaibnt été mandatésde déterminer, pour chaque objectif défini par le Comité
de PilotageJes mesureset les actions nécessaires au Luxembourg etii doivent étre inclus dans
le PNMR

La composition de chaque groupe de travail a été définie par le Comité de Pilotage, sur la base de
1 6EIi Pl EAAQGET T h AA 1 A -Avisided MRLAY meibred gartidipdnt 4 chagieOi 06 O
cOoi OpA AA OOAOAE]T 0&i1i 060 ETAENOiIi O AAT O 18!'11TA@
4 groupes de travail principaux ont été mis en place sur les thématiquesuivantes :
T ' Ol OPA AA 4 OA Gystnie de80ins etl Pdske éhACharge
T 'Ol OPA AA AGBDAMEDI O 11 6A80T A o1l AGAEI Oi A . AOE
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T Groupe d 4 OA O A% C. calffication, Registre et Recherche en MR
T 'Ol OPA AA AR Gdnkcks PEEhGocibud.

Les groupes de travail se sont réunis d&a 4fois aprés la premiére réunion de «ick-off » réalisée

au Ministére de la Santé 146 juin 2017498 | elAREOOAT OATI AT A AA AAO 01 O1 E
des actions a mettre place dans le cadre du plan ontté& élaborées et validées par le Comité de

Pilotageen accordA OAA 1T AO OAAT I 1 AT AA@QET 1 O AO #11 OAET AA 1
, @rganisation

Le mode de fonctionnement du Comité de Pilotage et des différents groupes de travait
représenté dans le schéma daiessous:

[ Direction de la Santé ]
A
I
I " .
I Comité de Pilotage
I PNMR
. A
Coordination PNMR gl
Groupe de Travail A: Groupe de Travail C: Groupe de Travail D:
Systeme de soins et Codification, Registre et Services
prise en charge Recherche sur les MR Psychosociaux
A I A
h 4

Groupe de Travail B:
Création d’une Plateforme d’information

"OYAA U 1 G6ET OAOOAT PNMR isousildsupéndsiontdu Caniiéede Rildtagelds
groupes de travail ontinteragi et échangé leurs points de réflexion sur le PlanCes pointont été
centralisés au niveau du Comité de Pilotage.

49 Source http://www.sante.public.lu/fr/actualites/2017/06/plarnationatmaladiesrares/communiguede-presseplan-nationatmaladies
rares.pdf. Communiqué de presse du 26.061Z0 «Une Premiére pour le Plan National Maladies Rares (16.06.2016)
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c. Lesobjectifs du PNMR en grands Axes
Les objectifs du PNMReuvent étredéclinésen 5Axes:

- Axe Général
- Axe Az Améliorer le s ysteme de soins et de prise en charge
- Axe BZ&AAEI EOAO 18AAAT O U 1G6ET &£ Oi AGETT 000 1

plateforme nationale

- Axe Cz Mieux reconnaitre la spécificité des MR et en promouvoir la recherche

- AxeDzRépondreaux AAOT ET O A8 AAAT I b AcCihl Aes Paticbts dEUAET O
leurs familles .

d. Les indicateurs du PNMR
Pour chaque Axe, des indicateurs pour le suividu PNMR ont été définis selon les recommandations
del 658 @es indicateurs peuvent étre structurels, de résultat ou relatifs & un processussnen
pi AAA 1700 AO 0.-28 )1 O PAOI AOOOITO AA 0Oi Al EOAO
objectifs du plan.

50« EUCERD Recommendations on Core Indicators for Rare Disease National Plans/Strétdgies 2013.
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. Bxe Général

Un Axe Général a été élaboré afin de pouvoir réaliser, de fagon transversale aux autres Axes
stratégiques du PNMR,dus les objectifs liés aine prise en charge holistique du patienatteint de

MR.

Cet Axe inclu les objectifset mesuressuivantes:

T

1

LA T EOCA Al PI AAA A5 OT OUGOaverdlackdtiod ODAST AEAR
National MR, la mise en place dgroupes de travail dédiés a chaque objectif, la définition

A5 OT A OOOAOI CEA AA OOAOAEI AO AAO POEIT OEOi Oh
i EOA AT b1l AAA A3O1T OUOOT I A Adi OAI OAOGETT A@OA«

L, 0AI T 1 ET OAGET 1T AQO bdkpriaded hargdh EATA O HDOE NIORA ARO@i AC
# Al 1 QiendatioA MRetlal EOA AT DI AAA odrdirateuls MR fiMedicalk A A #
et PsychaeSociaux)

,BOEI DI i T AT OABET T A8OT A DPi 1 FdtEaweR AMes Batnpagndsi OE AE |
ciblées MR et mcluant la notion de droit a la nondiscrimination, et en intégrant cette
approche dans toutes les politiques publiques.

LA Ai QAT 1T DDAT Al Qurifisciplindke avam br@ vidos Awolistique » de la
prise en charge a travers la mise en place d&unions de concertation pluridisciplinaires.

A OAOGOAT AT AT AT & AA 1 6AT OAiaAdvéks ldhch B OEADABOO

T T EATAA . AOETTATA AO 1A Ai OAT 1T bPAIT AT O ABGAAOE

>
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Les objectifs
Objectif G1: La mise en place A @n systéme de gouvernance du PNMR.

Pour implémenter, coordonner, suivre et évaluer la réalisation du plan.
Mesure G1.1: Créer un Comité National MR (CNMR)

Le CNMRaura la charge de suivre lepropositions des groupes de travail concernant les mesure
et actionsa mettre place

Action G1.1.1 | Définir le r6le, les missions, le fonctionnement et les résultats attendus

Action G1.1.2 | Nommer officiellement les membres duUCNMR

Mesure G1.2: Mettre en place les Groupes de Travail (GT)

)1 OBACEO AAO techoduésielatis ashaquénhjektd deichaqueAxe stratégique

défini dans le PNMR BT OO0 N O Gappbr@ér lebrCekpérisAd & 1® mise e placeet a la
réalisation desactivités liées auplan.

Action G1.2.1 | Définir le mandat de chaque GT

Action G1.2.2 | Nommer officiellement les membres desGT.

Mesure G1.3: Définir une stratégie de travail pour le PNMR

Une fois leCNMRen place, il devra définir une stratégie globale deavail pour aborder les MR
dans leurcomplexité etdiversité.

Action G1.3.1 | Définir des familles de MR, selon des criteres bien établis, et en faire d
modeles/outils de travail.

OQu

Mesure G1.4:$i AZET EO 1 AO DPOET OEOi O AO OPNMRI AT A

Pour chaque objectif, mesure et action dBNMR Jes priorités doivent étre définies dans un détail
temporel entre 2018 et 2022.

Action G1.4.1 | Définir les objectifs prioritaires.

Action G1.4.2 |0 0i PAOAO O1 bDBI AT ABSEI Bl urted héetrdsaited d s
réalisation.

Mesure G1.5:- AOOOA Al bHI AAA O OUOOiIi i A .Adi OAI OA

51T A i OAIl OAOET 1T A@gOAOT A AO 0.-2 AOO ETAEOD
au long duplan et sur la période de sa réalisatiorfde 2018 a2022).

Action G151 |) AAT OEZEAO OT A Al i1 EOOEI1T A6A@PAO
existantes en Europe dans le domaine des MR

Action G1.5.2 | Réaliser une évaluation du PNMR & rpiarcours (2020) et & la fin (2022)
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Objectif G2:, 8 Al 1 1 ET Qacird diagnbsfique et de prise en charge .

une meilleure orientation des patients, de leus familles et des professionnels concernés paes
MR, vers les ressources existanteksa coordination entre les différents acteurs est assurée par
AOi AOCET 1 AA AAO@ OEI AOh -sdcidl Qi travailldrdhid dnl diroitel
collaboration.

Mesure G2.1: CréeruneCA1 1 O1 A A8/ REAT OAOEIT 1T -

Cdte Cellule, sur la base des informations disponibles, eaila charge & | OE AT O Args,
leurs familles et les professionnels de la santé vers des spécialistes et/ou des équipes spécialis
enMROOO 1T A OAOOEOI EOA Indipal Bst de fadili@rdefplo@ds > 8e diadnbsti
et la prise en charge.

Action G2.1.1 | Définir le statut, les missions ete fonctionnementde la Cellule

ActionG2.1.2 |$i ZET EO 1 AO OAOOI OOAAO Ti AAROOAEOA(
(inclus le financement).

Action G2.1.3 [2 AAOOO0AT AT 6 AO T EOA AT bPi AAA AA 1A

Mesure G2.2 : Mettre en place un Coordinateur MR Médical.

#A DPOI EAOGOCEITT AT AOOA 1T A OAOPI T OAAEI EOi A
et safamille, toute spécialité confondue, sans se substituer au réle du médecin traitant. II/El
travaillera en étroite collaboration avecle Coordinateur MR Psychésocial

Action G2.2.1 | Définir le descriptif du poste, avec les rdles et responsabilités, @nque son
intégration au niveau du systéme de santé.

Action G222 |[$1 £ZET EO 1 AO OAOOI OOAAOG 1i AAOGOAEOA(
(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 professionnelen collaboration étroite avec le CoordinateuMR Médical fera le lien entre les
différents services du réseau médicgsycho-social et avec les autres intervenants concernés. (
role aura une couvertire nationale, A O DAOI AOOOA ABEAOITT EOAO
de sa famille.

Action G2.3.1 | Définir le descriptif du poste, avec les rbles et responsabilités, ainsi que s
intégration au niveau du réseau psychosocial.

Action G2.32 | Défini0 1 AO OAOOT OOAAO Ti AAOOAEOAO AE
(inclus le financement).

Action G2.33 | Recrutement et mise en place du poste.
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= LE GOUVERNEMENT
DU GRAND-DUCHE DE LUXEMBOURG ._ PLAN NATIONAL
Ministére de la Santé

Direction de la santé LUXEMBOURG

Objectif G3:, fément A O E Tuhe pdlifique de sensibilisation aux MR

Cet objectif vise a sensibiser la population en généralaux problématiques liees au MR, et
réduire une attitude discriminatoire en favorisant®1 Al Ei AO Adi AEAT CA

Mesure G3.1: Mettre en place des campagnes de sensibilisation aux MR.

Mettre en place des campagreedesensibilisation dans les hopitaux, les établissements de lon
séjour, les centres de réhabilitationJa communauté et les écoles

Action G3.1.1 | Définir la population cible, le messageet la fréquencedes campagnes.

Action G3.1.2 | ImpliquerlesprofAOOET T 1T A1 O AAT O 18611 AAT OAOD

Action G3.1.3 | Réaliser des campagnes cibléeseployeurs» afin de les sensibiliseraux
problémesliesAO -2 AO U 1 8AIPITES

Mesure G3.2: Evaluer les changements de comportements suite aux campagnes de
sensibilisation aupres des populations cible .

Action G3.2.1 | A définir lors de la mise en pladed OT COIl OPA .AA OOAOA

Mesure G3.3: Intégrer un programme de sensibilisation aux MR dans toutes les politiques
publiques.

Cela permettrait aux populatbns concernées de vivre dans des environnements favorables

ActonG3.3.1 |; Ai ZET EO 1100 AA T A TEOA.AT bl AAA

Mesure G3.4: Garantir aux malades un droit a la non -discrimination

Action G3.4.1 | Travaux de réflexion sur unesensibilisation de la population a la non
discrimination.
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- LE GOUVERNEMENT
DU GRAND-DUCHE DE LUXEMBOURG ._ PLAN NATIONAL
Ministére de la Santé

Direction de la santé LUXEMBOURG

Objectif G4 : Le développel AT Qunefapproche pluridisciplinaire dans la prise en charge
des patients tout au long de leur parcours .

Une approche« holistique » de la prise en chargest développée dans cet objectifjour garantir
la cohérence et la complémentarité des interventionsu niveau de la maladie

Mesure G4.1 : Mettre en place des réunions de concertation pluridisciplinaires (RCP) en
MR

Cela permettrait de garantir une priseen charge de qualité, ou les différents intervenant
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 devantEA Eabjdt AB®T A 2#0 1 A
internationale.

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

Mesure G4.2 :Evaluerl 8 EIl DPAAO AAO 2#0 OO0 1 A OOEOE A

Action G4.2.1 | Mettre en place un systéme de suivi nationales RCP

Objectif G5 : Le rassemblementde 1 8 AT OAT AT A AAO AAOADBOO AO(

Fédérer les acteurs majeurs dans le cadre des MRen particulier les associations de patients
présentes dans le pays.

Mesure G5.1: Créer une Alliance Nationale (AN) MR .

Un cercle ou chaque association garde sa spécificité avec pour objectif I'échange et la mis¢
commun des informations et des moyens.

Action G5.1.1 | Définirl A OOAODOO AABN.T A [ EOOEIT AA 156

Action G5.1.2 | Mettre en placel 8 .!

Mesure G5.2: DéveloD DA O AA O A A OE Odi Iésiassociatibhs Belpatidntsi. 6 !

ActionG5.2.1 |) AAT OEAEAO OI OOAO 1 A0 AOOT AEAOQEI T O

ActionG5.22 |$71 OAT 1 PPAO AAO AAOEOEOiIi O AA 146!'. (¢

Qu
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- LE GOUVERNEMENT
DU GRAND-DUCHE DE LUXEMBOURG ' PLAN NATIONAL
Ministére de la Santé

Direction de la santé LUXEMBOURG

Les indicateurs :
Structurels :
1 Réglementsur le CNMR,;
1 Présence alCNMRdes acteurs principaux au niveau des MR
1 Les patients sont officiellement représentés au niveau dGNMRet des GT

De résultats:
1 Postesde CoordinateurMR Médical et Psychdsodal en place;
1 Au moins 1 campagnele sensibilisationan réalisée;;
T - EOA AT Bl AAA AA 13!
De processus
T ,A Ai £ZET EOET 1T AA -2 OAIT1 185w AOO AAI pOi A
1 Mise en place de la RCP dans le domaine des.MR
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= LE GOUVERNEMENT
DU GRAND-DUCHE DE LUXEMBOURG ._ PLAN NATIONAL
Ministére de la Santé

Direction de la santé LUXEMBOURG

8. Axe A- Améliorer le systéme de soins et de prise en charge.

, Axe! AOO Ai AEi U 16AIi71ET OAOGETT AO OUOOIiT A AA Ol
AARO T AEAAOCEAEOh AAO 1 AOOOAOG AO As@kdeigualittdodierAAO | gA
optimisant des ressources disponibles dans Igays.
Cet axe inclu les objectifset mesuressuivantes :
T .6ADDI EAAQEIT T AQO D OE JeA &umad ledplograntriesld bepigidgds AT -

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

ARO - 28 | &ditfaBEdiRtiorEd&Esili®@ad diagnostiques pour une meilleure prise

en charge lors du dépistage.

9 A AT T OI 1 EAAQET T A8O1 OA QérEckdnt uk PostddpécifidheE 1T Ci 1
aux MR, en améliorant et développant le service actuel.

1 . 8 Al itibnEde QAprise en chargeet du remboursement des actes, médicaments,
dispositifs médicaux, compléments alimentaires et tout autre dispositif nécessaire

T . G6AIl i1 ETOAQCETT AA Ipdules MRpGurrdabaréaliseeAtes 1A ieviid O O
des dispoE OET T O AAOOAI T AO COYAAtasl forceh dédigeGabx AT DI
médicaments orphelins.

T .6i 1l AAT OAGET 1T A801 DAOAI 6OOG AA OIET Oh OAITTI
différents groupes de MR Ce parcours exploiteraexpertise disponible au Luxembourg
(centres affiliés) et au niveau des ERNs en Europe.

f La continuité des sins pour les patients concernée U OOAOAOO 1 A AOi AOEIT 1
soins pédiatrigue/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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