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Plan et objectifs \‘
» Sensibilisation aux maladies rares et a leur impact sur les patients et

leur entourage TN
= Concept maladies rares
= Maladies rares en chiffres

» Comprendre |'évolution des politiques de santé publique de I'UE en
matiere de maladies rares et les accomplissements grace a
I’engagement des patients: se concentrer sur initiatives phares
(Orphanet, Réseaux Européens de références)

= Orphanet: Structure et missions

» Comment les patients ont contribué aux initiatives MR en Suisse
= Vignette d’un patient: illustration de «Empowerment of patients»
= L’écosysteme des maladies rares en Suisse

> La journée Internationale des maladies rares
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« Les maladies rares se laissent facilement comp

a des icebergs. On ne peut pas voir ce qui se cache
dans la partie immergée, on peut seulement se
[’imaginer. Quelle dimension a vraiment cet iceberg ?
La perception que ['on a dans notre société des
maladies rares ne correspond qu’a la pointe de
[’iceberg. Les problemes, les inquiétudes, les
detresses, l’isolement, la recherche interminable d 'un
diagnostic, l’incertitude, [’espoir bancal, la lutte avec
[’administration et la juridiction, tout cela se trouve
sous le niveau de la mer, dans les profondeurs de
[’océan, loin de la civilisation ».

Président NPSuisse (www.npsuisse.ch)

Papa de trois jeunes adultes atteints de la maladie de
Nieman Pick
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Le concept « Maladies rares »

PEDIATRICS - 1983, adoption de I'Orphan Drug
Act aux USA (Alliance NORD —
National Organisation of rare

Rare Diseases, Common Problems: Recognition and Management Disorders )

NRI) . Ot of the drkness
Neil A. Holtzman it the fialt .0

Pediarvics 1978.62:1056 National Organizatian
for Rare Disarders

- 1990’s, les maladies rares,
prmmpalement d’ orlglne
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C’est quoi une maladie rare?

Quels sont les impacts pour les
patients et leurs proches?
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Les Maladies Rares en bref

Prévalence <1/2000 habitants : définition européenne établie par le reglement européen sur les
médicaments orphelins de 2000.

Plus de 6 000 maladies rares, dont plus de 200 cancers rares selon Orphanet

Plus de 30 millions de citoyens européens atteints d'une maladie rare, environ 300 millions dans le
monde entier. Plus de 580’000 en Suisse.

La plupart des maladies rares concernent un petit nombre de patients individuellement
Cliniguement hétérogenes, la plupart débutant dans |I'enfance (70%), chroniques, invalidantes
Les maladies rares comprennent, sans s'y limiter, les maladies génétiques rares

25% attendent 5 a 30 ans pour étre diagnostiquées

40 % sont mal diagnostiquées, donc traitées de maniere inappropriée

Mauvaise reconnaissance en raison d'un codage inapproprié dans les systemes d'information sur la
santé

Besoin d'une expertise spécifique : en Europe, elle réside dans les réseaux européens de référence
(ERNSs).

Les médecins généralistes et les autres professionnels de la santé ne peuvent pas connaitre toutes
les maladies rares, mais ils doivent étre sensibilisés a ces maladies et savoir comment orienter leurs
patients vers les ressources et les structures de soins .
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RARE DISEASES IN NUMBERS

- FROMTHE orphanet DATABASE

] e 3
~ X2 There are 652 8 distinct rare diseases*
)
“A rare disease is a medical condition with a specific pattern of clinical
signs, symptoms, and findings that affects fewer than or equal to 1in
2000 persons living in any World Health Organisation-defined region of
the world.”**
Rare diseases affect 4-7.6%
of the world's population, a ’ ’
total of 329-624 million "ii"
EeoRe ”i fob 0§ Between 18-34 million
(N ' i’. people in the EU and 29-
(] AR 56 million people in
id (] [ ] Europe are living with a
i ’f ” ’ i rare disease""*

Rare diseases can begin at any age and are often, but not always, genetic.
72% are genetic in origin while 28% are acquired.

IN EUROPE...

4.7% of rare diseases benefit from an
orphan medicinal product
Adult or paediatric 10.5% of rare diseases benefit from an
approved medicinal product without
orphan designation

https://www.orpha.net/pdfs/
orphacom/cahiers/docs/EN/
OrphanetRDFactsheet.pdf

In total, only 12.4% of rare diseases

EX
REPUBLIQUE |nserm

FRANCAISE

2 e orphanet
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Mendelian Gene Discovery: Fast and Furious with No End in Sight

Cumulatif number of genes linked to rare diseases
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Gene discoveries underlying RDs

https://irdirc.org/resources-2/rd-metrics/
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Cumulative number of new rare diseases since 2010

2010 2011 2012 2013 2014 2015 2016 2017 2018 2019 2020 2021 2022 2023 2024 2025

Number of new rare diseases extracted from the OrphaNews “New
syndromes” section on a yearly basis. This section presents a list of peer-
reviewed publications where the authors describe new candidate rare
diseases.

https://irdirc.org/resources-2/rd-metrics/

orphanet



La plupart des maladies sont séveéres, chroniques, évolutives, invalidantes et
Ho , . . .
l-m Unverstares nécessitent des efforts combinés pour leur prise en charge
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Maladie de Pompe

“How would you like a disesse named

after you?™
’ Syndrome d’Ehlers Danlos e e

1o name lhe disease after you®
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Mais le traitement pour le Rare est rare !

" -
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Seuls 5% des MR
ont un traitement
spécifique 800

Cumulative number of new orphan drugs since 2010
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Vivre avec une maladie rare
Spécificités and défis

Traitement
Handicap

Diagnostic = I
, . . , R . . . 1malade sur 3 L
=  Odyssée diagnostique (absence d'accés a un diagnostic correct, [ sans dg ] y
retard dans le diagnostic). 1 patient sur 3 n'est pas diagnostiqué. 4

=  Trop rare pour étre connu/reconnu par les professionnels de la
santé. Non enseignées!

= Manque de recherche et de connaissances scientifiques sur la
maladie

=  Absence de traitement

. .. Family
= Absence de prise en charge appropriée o sl
= Inégalités et difficultés d'acces au traitement et aux soins "::’::“:' Inadequate
(incertitude juridique quant au remboursement et odyssée information
administrative) 7‘ \"
z Ambivalence
= Lourdes conséquences psycho-sociales pour les patients et leurs PP eee Impact on Lowrds
familles (intégration scolaire, professionnelle et sociale) ,\ fam“y J
= manque de sensibilisation du grand public e Uncertainty,
depression anxiety
&
Denial
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L’errance diagnostique
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EURORDISCare2

8 maladies rares*, 17 pays d’Europe

25% des patients
attendent 5a 30

Faux dg dans
ans pour avoir le B - Voice of 40% des cas.
bon dg. 12,000 Patients

ectations of Rare Disease Patients
ire in E <

on Diagnosis and Carc in Europ

A gl Davad on e EutoRinCarel

35% référés

Jusqu’a 9
médecins
consultés

chez le psy.

* Cystic fibrosis, Duchenne muscular dystrophy, Ehlers-Danlos syndrome, Marfan syndrome, Prader Willi
syndrome, Tuberous sclerosis, Fragile X syndrome
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Impacts médicaux, sociaux et personnels N
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L’importance du diagnostic \‘

Intervention médicale appropriée, acces a des prestations
sociales

Meilleure transition pédiatrie-adulte

Permet au patient de s'autonomiser et modifier son mode de vie
Possibilité de communiquer avec groupes de soutien MR
Déculpabilisation

Peut fournir des informations pertinentes pour la planification de
la vie et |a prise de décisions en matiere de reproduction.

unity

Meilleure maitrise des colts de la santé e

Diagnosis of rare diseases under focus: impacts
for Canadian patients

Daphne Esquivel-Sada’ (% « Minh Thu Nguven
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- Enjeu de santé publique



No policy without patients!
Initiatives Européennes

v\
IRDIRC : ouR visioN European reference
“ Enable all people living with a rare disease to receive Networks ERN
an accurate diagnosis, care, and available therapy L i
within one year of coming to medical attention” \ IRDIRC
International Rare Disease Research
2009 - EUCERD Consortium

«Rare diseases: ~ -

Europe’s challenges»
- EC communication

I I RD plan Les maladies rares constituent clairement un
domaine ou I'Union européenne apporte une valeur
ajoutée, et I'existence de I'UE a permis que des
approches transfrontaliéres en matiere de maladies
rares voient le jour plus t6t en Europe qu'ailleurs

&

B orphan drug regulation
J EUrORDIS
I orphanet

1997 1998 1959 2000 2001 2002 2003 2004 2005 2006 2007 2008 2009 2010 2011 2012 2013 2014 2015 2016 2017

I Hépitaux
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EUROPLAN

European Project for Rare Diseases National Plans Development

"'35;?’.""

Priorités identifiées dans ces
plans

v’ Certification des centres
d'expertise en maladies rares

v'Codification des patients
atteints de maladies rares —
Orphacodes

v Collecte d'informations sur
les patients atteints de
maladies rares — Bases de
données/registres

v'Accés a l'information sur les
maladies rares — Soutien de
I'équipe nationale Orphanet

Hopitaux
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osy EUROPEAN REFERENCE NETWORKS
o.2o%\ European  pop pare, LOW-PREVALENCE AND COMPLEX DISEASES
'. 230 Reference

LY .. Networks Share ° care o Cure °

Plan Sa';e\:tem::u W ' “'::.:
e 1ag ’ vh'*' B
wid ,gg A AR
Franct Mns F!‘" "
" v
: o - ,;3' P « No country alone has the knowledge
3 Vey 2y ,

and capacity to treat all rare and

complex conditions.»
European Commisssioner for Health and Food Safety

ance """ 3% 'mm vt
PR BT - A S

o v vee’H |
9. ¥

o
Gouogle N"d Donbes conagrapques 252 Geolene DR 853 (S2507), Google inm. Geoge Naconsl, Mape GATSR WICNAE  Condions duafaston
’l':ttuf:'EPN 'c:c'c:--x-:w ERN
Liste des ERN

»Europ ERN BOND

24 European Reference
Networks

Nearly 1500 healthcare units
from across Europe helping

patients with complex andss
rare diseases :

s - ERN GENTURIS

e HEART - GUARD-HEART

European
Reference European

#HealthUnion Hetwrorks Corimaiol

La Suisse exclue !

k on Rare Multis: scular Diseases - VASCERN
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La mission des réseaux européens de référence :
ce ne sont pas les patients qui doivent se déplacer, mais I'expertise™

Qe
-----’ . @ .'.':: .
0ge’
o0

PATIENTS PRESTATAIRES DE SOINS RESEAUX EUROPEENS
. ¢ 9 °
--- PRISE EN CHARGE -~ taceccce-- CONSEILS ------=-= '

ORIENTATIONS CLINIQUES

CONNAISSANCE EN MATIERE DE RECHERCHE ET D'INNOVATION

PRODUCTION ET PARTAGE
FORMATION ET APPRENTISSAGE DEN LIGNE

 Consultations virtuelles (CPMs — Clinical Patient Management)

* Elaboration de recommandations, formation et partage des connaissances

* Facilitation de vastes études cliniques visant a améliorer la compréhension des maladies

* Développement de nouveaux médicaments et dispositifs médicaux grace a la collecte de données sur les patients
* Développement de nouveaux modeles de soins, de solutions de santé en ligne et d’outils de télémédecine

* Recommandations cliniques relatives au COVID pour les maladies rares

m Hopitaux https://audiovisual.ec.europa.eu/en/media/video/l-193046

Universitaires
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ORPHANET

Le « Réseau européen de référence » pour l'informatio
et les connaissances sur les maladies rares

orphanet

KNOW
THE =
RARE

HG e orphanet e HUG




ORPHANET en bref

Une base de connaissances multilingue sur les maladies rares et les médicaments orphelins,
accessible gratuitement a tous

Une base de connaissances, un site www.orpha.net,

Une source de données www.orphadata.com , une ontologie (ORDO)
Créé en 1997, c'est aujourd’hui un réseau international regroupant plus de 40 pays

Coordination assurée par l'Institut national de la santé et de la recherche médicale
(INSERM), cofinancé par le programme de santé de I'Union européenne

La nomenclature standard des maladies rares d’Orphanet (ORPHAcodes) est reconnue
comme une bonne pratique au niveau de I’"UE et soutenue par la résolution de I’Assemblée
mondiale de la santé sur les maladies rares de 2025

La plateforme de données d’Orphanet est reconnue comme ressource ELIXIR/Global Core
Biodata (Orphadata Science)

Hopitaw .
LG e orphanet ez HUG



Missions d’Orphanet

Ameliorer la visibilité des maladies rares en fournissant un

langage commun aux systémes de soins de santé et de
recherche (codes ORPHA)

Fournir des informations et une expertise de haute
qualité sur les maladies rares

Contribuer & la production de connaissances sur les
maladies rares

Etre la ressource de référence en matiére de codage, d'information et de
connaissances sur les maladies rares

HG et orphanet Fondation I_m

privée des



L'égalité d'acces pour tous aux connaissances expertes en
maladies rares

Consultable par tous : acces libre, pas de
login, pas de frais d'abonnement @ Patients et

amilles
Portail multilingue (9 langues) avec _

textes et ressources externes dans I Oy
d'autres langues T, @

Rassembler I'expertise du monde entier Décideurs Professionnels de
, . . , politiques la Santé

Un réseau mondial recueille des données ‘_

sur les ressources d'experts dans leur [

pays afin que les ressources soient g

visibles. ~
Pharma Chercheurs
industrie

Hépita |
LG - orphanet s HUG



6 000 Bistases O Lancuaces

MILLION USERS EXPERT MILLION
PER YEAR 8 500 CENTRES COMBINED DATA

orphanet

KNOW
THE ==
. RARE

Coordinating team: US14 Inserm , Managem?ﬁrteam + Production Team + IT team
National Teams: Coordinator + Information Scientists +/- project manager

W Orhanet Member

& Temporary Suspension

W Omhanet Cserver: ongoing
signature of agreement

[ Orphanet Contoct Point

40 pays partenaires
110 collaborateurs

Hopit s
HG & orphanet e HUG



SPONSORSA  ORPHACODE JEN-FR- * RARE DISEASE NETWORKS IN SWITZERLAND * (R n
CONTACT GOVERNANCE
) — PARTNERS AT DEan

LCOME TO THE SWISS ENTRY POINT
OF THE ORPHANET WEBSITE!

FIND

= NEWS - EVENTS-CONFERENCES = LINKS - DOCUMENTS
relevant at the national level on rare diseases and orphan drugs (information in Deutsch, Italiano, Frangais and English)

ORPHANET SCHWEIZ-SUISSE-SVIZZERA data in numbers as of October 2025 : 331 Expert centers, 130 patient
organisations. 691 research projects, 331 clinical trials...

orphanet orphadata
ORPHANET ORPHADATA SERVICES
INTERNATIONAL
SERVICES D === e
. Anieventory sndc of e s —
. Anencyclopaedia MNemwncitire tor
A drocsary o Export axpart divics, o ::u———— e
ofRanisations.
Anlmentorny of arphan arugs
Racommendations and reports

sl

HIG & orphanet

www.orphanet.ch

Fondation
privée des



Orphanet, une base de connaissances a valeur ajoutée
pour tous les utilisateurs

Focus handicap PubMed

Incidence

Articles de
synthése

Revue de génétique
clinique

Recommandations

The portal on rare diseases and orphan

«Rare diseases are rare, but rare
disease patients are numerous »

Access our Services.

2]

CIM-10

CIM-11 Encyclopédie

SNOMED-CT

Données .
s : Z Prévalence
épidemiologiques
Age
OMIM d'apparaition

GARD
Nomenclature

UMLS = Orphanet
ORPHAcode
MeSH

c Ed O r'cgl o

Ressources expertes

Classifications

Recherche & essais
clingiues
Al Orphanet clinical entities M

Signes cliniques Registres & biobanques

(HPQ)

Preferred term

Tests diagnostigues & =

4 laboratoires (.
Conséquences ‘Sypommit) M

fonctionnelles Lo
Centres experts DEERICY e

=a
Typology v

Associations de L]

patients

ﬁ
O
)
Q
Y
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Fournir de I'information et une expertise de haute qualité sur |

Syndrome de Marfan

i Informations supplémentaires

Dé&finition

Le syndrome de Marfan {MFS} est une maladie systémigue du tissu conjonctif quisa caractdrise parune

._:n:'ﬂ inaison variable de manifestations cardiovast Waires, muscUlo-sguelettiques, opitalmologiques et Article pour tout publ;c Professionnels
pulmonaires.
The Orphanet Svenska (2017) > Information résumée > Critére d'inclusion
E diagnostique
Suomi (2016, pdf) Slovak (2010, pdf)
encyclopaedia Greek (2010, pdf English (2010, ndf)
ORPHASSE (2010, pdf)
Francais (2014, pdf)
) contains the
Sirorymers < Aze cappaniion . To G aeEsHT DODEIEZ ; > Conduite & tenir en urgence
urs AL R R following English (2007, pdf) > Génétique pratique
el SR b Tt s At oo summary texts: Espanol (2007, pdf) English (2007, pdf)
Hersis Autosomicus dominants UMLS: COC24796 Portugués (2007, pdf)
5574 English Polski (2007, pdf) > Revue de génétique clinique
3736  Franch alicicd 00 £ nds English (2017),
B - Deutsch (2014, pdf)
Résumeé 3484  Spanish Frangcais (2017, pdf) > Focus Handicap
Epideamiologe D 3,465 Italian SIS Espariol (2016, pdf)
onduite & tenir pour
Saprévalence est estimés 2175 000, L2 maladie touche les deux sexes indifféramment. 3322 German lancethbsio ET:HSGI%(()ZIO_I)“ -pdf)
2361  Dutch English (2013, pdf)
es pa;\éer.tappa:;m'e & tout dga et sa_nlllt:é bles d'une p=rsc-1n= ia Fautre y compris d:"sé.lne méme
O iyt Lt chni oot gt e L7 Poruguese > Recormmandations pourla

une insuffisance mitrale qui peut se compliquer |n|'§1h¢|'|IE5 =ndocardite, msuffisance cardiague). Les itique clinigue
i sort souvent des signes dappel et peuvent comprendre une dofichasten: e [longusur 1,933 Polish praty a
une grande taille u'19 srachnodactylie. une 2inlm=tun Francais (2018)

fibriline-1. e pro
secondaires aux mertatio

scofiotigue, une pratrusion acétabulaire, une d 1 dis thoax =n pecty 422 Greek
dofichocinhalie 2n aue é ahitah
ent :umi.ure a I= 255 Russian
ciasiedurale.
166 Finnish
Etiologie
Fimrmense majonits des cas, e syn ’ - des mutations du géns FEN{L5E2E) qui code pour = 95 Slovak

eszentielle du tissu
<t géne TEFERZ Iecalise

Méthodefs) diagnostiques)
Le dagnostic se base sur les signes ciniqees et es sntécédants i
Extrémy 7
disgnostiques internationaux ant &

s sont reconnues g sont notamment
ur ke chromasome 3, codant pour untrécepteur du TGF-béta

. Capendant, du tait d'un tablesy clinigue

kP FaneEsones: des: cfares B Informations complémentaires
Stabis (les criteres de Ghent} basés sur das signes cliniques majsurs etfol mineurs

Diagnasticis] diffarentiells] Plus d'information sur cette maladie Ressources dédiées au patient pour cette maladie Activités de recherche sur cette maladie
Lediagnostic différent rchutie syndrome MASS, k2 syndrome de Shprintzen-Goidberg, le prolapsus vaivalaire mitral le
syndi Ehizrs-Danios res matadias présentant un ysma de Fzorte comme je syndrome de Losys-| i
,3_1‘.{2‘5‘?3,“95_, i e s s B e I Ce oy > Classification(s) (7) > Centres experts (287) > Projets de recherche (73)

Diagnostic prénatal ? Géne(s) concerné(s) (3) > Essais cliniques (1)
Le disgnostic prénatsl géndtique est possible chez les families chez lesquefies |s mutation 2 542 identifite » Signes cliniques et symptémes > Biobangues (10)
Conseil génatique > Bublications in PubMed » Associations (139) » Registres (36)

La transms ==|o1 est autoss m-uue Aomineefe: Gue-scues cas sporadigues ont appoetes. Une parsanne: atteints > Fédération(s)/Alliance(s) (44) » Réseau d'experts (7)

présante un risque de 50% de

Priss en charge et traiternaent Services aux patients et aux proches
La prise en charge sa & z 3 5
» Vivre avec une maladie rare en France . aides et presiations

[ 1 e g f ? Annuaire de l'ofire de 'Education T| e du Patient
peuvent sgalsment e e qusiattiques [stablisation de = colnne vertéhr,

scodinse, rEparation des de #ions thoraciquest et o 3sar, remplacement du cristalin luxé) Le traitement est {Erance)

sinon Ey-nﬂﬂ:rra": e

Faic Dépistage néonatal

L'stteinte anrtigue conditionne |e pranostic de |2 maladie Aves un suiv
patients gedsentent une esparance de vie proche de celle de s pops
Sugments de 30 ans au calirs des 30 derrisres arnses

fier ot ime prise en charge adquats, les 5 ;- 2
e Benrale s et s > Information sur le dépistage néonatal




International catalogue of expert services

E orphanet

The portal for rare diseases and orphan

2,913 Patient organisations
& 31 National Alliances for
rare diseases

4 Inventory, Clasciyaton Invaniary of ophan
and encyciopacaa of drugs

rare dsoases, ath
Qenes roled

| 8,757 Expertcentres

| = Rare diseases are rare, i .
disease patients are numj 31,603 Professionals referenced in the

drugs

b

ss our Service: database

e

Dwecsaory of expert |mw~,mmnm
confros botnes
degnosic osls
QU sesrcn acisefue

4,231 Ongoing research projects, conducted on
2,579 sites on 1,800 diseases

1,150 Medical laboratories dedicated to
diagnosis

34,569 diagnostic tests linked to 5,028
diseases and 3,184 genes

5,320 Ongoing clinical trials, conducted on 2,386
sites on 934 diseases

869  Patient registries

179  Biobanks

Figure 7 Directory of expert services (January 2025)
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Pourquoi est-il important d'améliorer la visibilité
des maladies rares en améliorant leur codage ?

= Les données sur les maladies rares sont rares et
dispersees
= Masse critique = données épidémiologiques solides

= Produire des données pour la santé publique et
I'économie de la sante

=  Documenter I'histoire naturelle des maladies rares

= |dentifier les patients dans les dossiers médicaux
électroniques pour la recherche clinique

Hopitaw .
LG e orphanet ez HUG



Nomenclature Orphanet des maladies rares

ORPHA C OD E=

S, PREFERRED TERM
Fanconi-Bickel syndrome s
o= 11 \ —
S ( Disease definiton ) DEFINITION

I_I A rare glycogen storage disease due to a deficiency in solute carrier family 2, facilitated glucose transporter

member 2 and characterized by hepatorenal glycogen accumulation leading to severe renal tubular dysfunction
and impaired glucose and galactose metabolism.

ICD-10: ETAQ

OMIM: 227810
UMLS: C3495427

=
E Ol’phglﬂet l_! ORPHAcode

R Inserm

Glycogenosis due to GLUT2
deficiency

- Prevalence: Unknown MaSH: -
inheritance: Autosomal recessive GARD: 2268
Ageofonset: Infancy, Negaef: MedDRA: -
SYNONYMS

Hopit .
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Nomenclature Orphanet:
assurer la visibilité des maladies rares

[ WE NEED A COMMON LANGUAGE TO SHARE DATA BETWEEN SYSTEMS > ORPHAcodes ]

> Fanconi-Bickel syndrome
> Glycogen storage disease type 11
> Syndroomvan Fanconi-Bickel

> Choroba spichrzania glikogenu z powodu niedoboru GLUT2

1A

i
[ B
H

m
‘.
a s t
]
-4

NV
45

Care

Research
Health @ Registries
Information || ORPHA:2088 I| an Cohorts
System

Biobanks

INTEROPERABLE

privée des

HE ke OrphClp et Fondation I_m



Orphanet: Know the rare for better care

https://www.youtube.com/watch?v=kv4BDW2uBAo

Hépit .
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Video: ORPHAcodes

If rare diseases are not counted,
rare disease patients will not count

Opitaux .
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Et la Suisse?

Ou en sommes — nous?
Qui sont les acteurs?

orp HI H orphanet e




Vignette — Témoignage d’un papa
Charlotte est née en 2004, elle est notre premiére enfant et comme tous jeunes parents, nous étions les personnes les plus
heureuses au monde.

A l'dge de 2 ans, Charlotte entre au jardin d’enfants mais voila que nous constatons grdce notamment aux corps enseignants qui i
encadrent notre fille, que certains troublent d’intégration apparaissent et qu’elle a un léger retard dans le langage.

Nous décidons alors de consulter notre pédiatre afin de lui faire part de nos préoccupations, ce dernier nous informe que cela
pourrait évolué positivement avec I’ dge et qu’il n’y a donc pas matiére a s’‘angoisser.

Lorsque Charlotte a 4 ans, nous vivons heureux mais constatons que les troubles s’accentuent, nous décidons alors d’avoir un
deuxieme avis de la part d’un neuropédiatre. Nous ressortions rassuré de la consultation, Charlotte n’a a priori pas de troubles
neurologiques. Cependant le neuropédiatre nous conseille tout de méme de consulter un généticien pour étre sir.

En juillet 2008, nous consultons un généticien et prenons avec nous des photos de Charlotte. Les premieres réactions du médecin
nous semblent inquiétantes car il semble attacher beaucoup d’importance aux photos de Charlotte, il décide alors d’effectuer des
tests complémentaires chez Charlotte et nous donne rendez-vous 3 semaines plus tard.

26 aolt 2008, nous arrivons a I’Hépital, prenons place dans la salle de réunion et attendons, anxieux, le généticien sans trop savoir
ce qui nous attendait. Voila que nous voyons arriver le neuropédiatre, le généticien ainsi qu’un autre médecin, c’est la premiére fois
que ces 3 médecins sont réunis, nous trouvons cela étrange et inquiétant, pourquoi toutes ces personnes...

Le résultat tombe, Charlotte est atteinte de la maladie de Sanfilippo, une maladie rare, incurable et n‘accordant qu’une espérance de
vie de 10 a 20 ans.

Les médecins continuent de nous parler mais nous n’écoutons plus, nous sommes en sanglots, nous explosons de l'intérieur,
pourquoi nous ? l i B Hopitaux
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Vivre avec ?

-

Voila 3 ans que notre vie a complétement changé. Charlotte a deux freres et a la chance d’étre scolarisés dans une
institution spécialisée, elle a aujourd’hui 7 ans et nous vivons a l'affut de la moindre régression.

v\

Nous constatons malheureusement que vivre avec un enfant atteint de maladie rare n’est pas courant. Lorsque nous
marchons dans les rues, il se peut que Charlotte pousse des cris, les gens se retourne en nous langant des regards ou en nous
demandant de bien vouloir faire taire notre fille. Un jour nous avons eu le malheur de prendre le temps d’expliquer a une
personne que notre fille souffrait d’'une maladie génétique, la réponse n’a pas tardé, le badaud nous lance un « Vous avez
qu’a lui mettre une pancarte », et la nous Idchons un « merci la tolérance ».

Tolérance, intégration, en plus de devoir souffrir du manque de traitement, nous devons également supporter I'intolérance
des gens.

Ne dis t-ton pas tout ce qui ne tue pas te rend plus fort. Ces réactions nous poussent a rester en famille exclusivement et
vivre avec notre fille est un pur bonheur, elle est pleine d’amour, de joie et nous en profitons encore plus.

La maladie dont souffre notre fille est une maladie rare et les traitements le sont également. Un essai clinique est lancé a
I'étranger et nous demandons de pouvoir y participer car Charlotte répond aux critéres d’inclusions. Hélas, les assurances
sont contre la prise en charge d’essai qui n‘ont pas démontré une efficacité et Charlotte ne peut donc y participer.

La c’est le comble, des traitements expérimentaux sont en cours mais les patients ne peuvent y avoir acces faute de prise en
charge.

Heureusement, I’élan, la force et le courage des patients, de médecins et de certains politiciens, fait que petit a petit on

s’intéresse enfin aux personnes souffrant de maladie rare, mais le temps passe vite, trop vite. W i Hopitaux
@
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FONDATION. LA FONDATION LA MALADIE LA RECHERCHE NOS ACTIONS AGIR AVEC NOUS i
SANFILIPPO ¢ @ .

SUISSE

Créée en novembre 2008, la Fondation Sanfilippo Suisse ceuvre pour accélérer la
découverte d'un traitement contre la maladie de Sanfilippo et donner aux enfants
I'espoir d'une guérison.

14 10 Mios 3

PROGRAMMES DE RECHERCHE DE CHF CONSACRES A LA RECHERCHE CONFERENCES SCIENTIFIQUES
SOUTENUS INTERNATIONALES ORGANISEES

| Hopitaux
Universitaires
L Genéve

Equipe pédiatrique
d’accompagnement en
soins de support et de
confort (PASSO)

Créée a l'initiative d’'un parent et grace au financement de
la fondation Sanfilippo.

Depuis janvier 2024, les Hopitaux Universitaires de Geneve
se sont dotés d’une équipe dédiée aux soins palliatifs
pédiatriques. Sa mission est de soutenir et améliorer le
confort et le bien-étre d’enfants atteints d’'une maladie
potentiellement mortelle mais aussi de leur famille.



Initiatives en faveur des MR en Suisse: des patients engages!
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Centres pour maladies rares
et centres de référence suisses

kosek

Coordination nationale des
maladies rares

hospitalier

Patient-e sans :]  centre pour :
diagnostic v | maladies rares | :
- : Missions
: g Organisations de = Associations
: patient-es professionnelles
L Réseau pour ... rares
Patient-e avec - Contre de Prestataires de
diagnos tic —9: référ:nce _ soins établis

.
----------------------

Centre de
référence - Centres associés
B

Les centres de référence, les centres de traitement associés et les associations
de patients sont tous affiliés a un réseau national et travaillent ensemble pour
améliorer la prise en charge des patients atteints de ces maladies.

kosek
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><k k Centres de référence suisses reconnus et leur réseaux
ose
(situation en 2026 = 78)
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Centre pour Maladies Rares: les prestations aux HUG

« POINT DE CONTACT INTERDISCIPLINAIRE
« POUR TOUTE MALADIE RARE ET MALADIE

CONSULTATION

e ;ﬂﬁﬁﬁ NON DIAGNOSTIQUEE
SUSSE _' il - POUR LA PRISE EN CHARGE PEDIATRIQUE ET
- ADULTE
G\ - POUR TOUTE LES SPECIALITES MEDICALES
REGISTRE i ) 1 LRI D
SUISSE DES '\ ( e o - POURTOUS LES PUBLICS
MALADIES A\ RESEAU DE INFORMER, SOUTENIR ET ORIENTER LES
RARES RN S PATIENTS, LEURS PROCHES ET LES
- SN PROFESSIONNELS VERS LES
= y CONSULTATIONS SPECIALISEES ET VERS
CENTRE DE LES RESSOURCES UTILES
PROGRAMME MEDE LINE
HANDICAP SERIEREREE g ﬁjit?-?n‘laﬁdsifjgudi-vendredi
9h-12h et 14h-16h
contact@infomaladiesrares.ch
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Centre pour Maladies Rares: les prestations aux HUG

I-m gzﬁtg\?gi)t(aires ] nCAiTI\%ElEDSEl?ARES ACCUEIL CENTRE PRESTATIONS RESSOURCES UTILES PARTENAIRES
(N
3 - /
BIENVENUE SUR LE SITE INTERNET DU 42 'N

CENTRE DES MALADIES RARES

Un centre pour maladies rares reconnu qui informe, oriente et
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facilite les prises en charge spécialisées.
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https://www.hug.ch/centre-maladies-rares
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II. Aliaanza Malattie Rare - Suisrer

ProRaris Alllance
Maladies Rares —
Suisse

www.proraris.ch
contact@proraris.ch




Info
TRELEX (VD)

Oubliés par la pharma, des parents !‘e (.jeml mllllor} "
deviennent moteur de larecherche |nd|spensab|e a |a survie
meédicale contre les maladies ultrarares PP vy 7 ’

d'Erik a été trouveé

Les parents d'un enfant de 16 mois atteint d'une
maladie rare avaient trois mois pour financer la
recherche sans laquelle il était condamné. lls ont
réussi.

TV= « Radio~ « Crans-Montana « Ukraine « Proche-Orient « Suisse~ « Monde « Economie « Santé « Société « P

Santé
Modifié le 19 janvier 2026 8 09:36

¢ O h 0

Délaissés par I'industrie pharmaceutique, de plus en plus de parents se chargent eux-
mémes d'élaborer des traitements pour les maladies ultrarares de leurs enfants. Un couple
de Suisses raconte ce qu'exige cette lutte pour I'espoir.

Le 2 février 2025 a &été la jounée la plus terrifiante de la vie de Mariann Vegh. Elle venait de rentrer
d'une promenade dans son village de Trélex (VD) avec son fils de cing mols paisiblement endormi dans
son berceau. Quand Erik s'est réveillg, il s'est mis 8 convulser, peinant & respirer. Le temps qu'une
ambulance arrive, la crise était passée, mais Mariann n'oubliera jamais ce sentiment d'impuissance.

https://www.rts.ch/info/sante/2026/article/parents-chercheurs-espoir-
pour-les-maladies-rares-delaissees-par-la-pharma-29116462.html e ————————————— o
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DISEASE ﬁTé 29 (28) février Jjournée mondiale d'action visant w‘:

la visibilité des _, dles rares et~des personnes qui en sont atteintes

Rare Disease Day 2025 official video -~ B > 
RARE FEB 28 3% RENN
DISEASE

DAY MORETHAN  °°
YOU CAN IMAGINE

soom €00+ 10¢

PERSONNES ATTEINTES DE MALADIES RARES EVENEMENTS DANS LE MONDE ENTIER PAYS CONCERNES

——
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Le zebre , symbole des maladies rares

« Quand vous entendez des bruits de sabots derriére vous, ne vous attendez pas a voir
un zebre »

Dr Théodore Woodward, professeur a la Faculté de médecine de
I'Université du Maryland a Baltimore -1940°»




Take home messages

» « Plus que vous ne pouvez I'imaginer »

= Les maladies rares sont fréquentes, hétérogeénes, génétique, pédiatrique, invalidantes et
orphelines de traitement

= [‘établissement d’un diagnostic est primordial
» Fortes initiatives de I'UE en faveur des maladies rares depuis 2000

» «Savoir c’est pouvoir»: Orphanet donne ce pouvoir aux patients ainsi qu’a tous les acteurs
de I'écosysteme des maladies rares:

= Référence internationale pour I'information sur les maladies rares et les médicaments
orphelins. Multilingue et d’acces libre pour tous les publics

= Seule nomenclature spécifique aux maladies rares (Orphacodes) et donc un langage
commun pour identifier chaque pathologie pour mieux la prendre en charge

» « Nothing about us without us »: 'autonomisation des patients et leur engagement dans
les initiatives MR

» Les médecins généralistes et les autres professionnels de la santé ne peuvent pas connaitre
toutes les maladies rares, mais ils doivent étre sensibilisés a ces maladies et savoir comment
orienter leurs patients vers les ressources et les structures de soins .

» Réseaux européens de référence (ERNs)
> Centres maladies rares et centres de référence suisse

P Hopitaux
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MALADIES RARES  SANS TRAITEMENT SPECIFIOUE  D'ORIGENE GENETIQUE  APPARITAON DANS LENFANCE

OO0 BRoe  sooooom
‘| PERSONNECONCERNEE SUR Y SUissE: 580000

Les maladies rares en Suisse et le concept national ©

Dars b but damibonr | price en charge des parsannes attalnoes de maladies e oo au
lang de leur dher colins, sdria da pratigues ort dbd mises on oruern
depuls 204 dans le cadne du concept national maladies rares.
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