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Plan et objectifs
 Sensibilisation aux maladies rares et à leur impact sur les patients et 

leur entourage
 Concept maladies rares
 Maladies rares en chiffres

 Comprendre l'évolution des politiques de santé publique de l'UE en 
matière de maladies rares et les accomplissements grâce à 
l’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’écosystème des maladies rares en Suisse

 La journée Internationale des maladies rares
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« Les maladies rares se laissent facilement comparer
à des icebergs. On ne peut pas voir ce qui se cache

dans la partie immergée, on peut seulement se
l’imaginer. Quelle dimension a vraiment cet iceberg ?

La perception que l’on a dans notre société des
maladies rares ne correspond qu’à la pointe de
l’iceberg. Les problèmes, les inquiétudes, les
détresses, l’isolement, la recherche interminable d’un

diagnostic, l’incertitude, l’espoir bancal, la lutte avec
l’administration et la juridiction, tout cela se trouve

sous le niveau de la mer, dans les profondeurs de
l’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 »

 1983, adoption de l’Orphan Drug 
Act aux USA (Alliance NORD –
National Organisation of rare 
Disorders)

 1990’s, les maladies rares, 
principalement d’origine 
génétique, sont un instrument de 
choix pour cartographier le 
génome humain. 

 2000’s reconnaissance par la 
Commission Européenne comme 
une priorité de Santé Publique
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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 règlement 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
 Cliniquement hétérogènes, la plupart débutant dans l'enfance (70%), chroniques, invalidantes
 Les maladies rares comprennent, sans s'y limiter, les maladies génétiques rares 
 25% attendent 5 à 30 ans pour être diagnostiquées
 40 % sont mal diagnostiquées, donc traitées de manière inappropriée
 Mauvaise reconnaissance en raison d'un codage inapproprié dans les systèmes d'information sur la 

santé
 Besoin d'une expertise spécifique : en Europe, elle réside dans les réseaux européens de référence 

(ERNs).
 Les médecins généralistes et les autres professionnels de la santé ne peuvent pas connaître toutes 

les maladies rares, mais ils doivent être sensibilisés à ces maladies et savoir comment orienter leurs 
patients vers les ressources et les structures de soins .
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https://www.orpha.net/pdfs/
orphacom/cahiers/docs/EN/
OrphanetRDFactsheet.pdf
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7’000 RDs – 1:14

«Le rare est fréquent!»

Si les maladies sont rares,
les malades, eux, sont nombreux

5-7% population mondiale
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https://irdirc.org/resources-2/rd-metrics/

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/

Gene discoveries underlying RDs 

Mendelian Gene Discovery: Fast and Furious with No End in Sight
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La plupart des maladies sont sévères, chroniques, évolutives, invalidantes et 
nécessitent des efforts combinés pour leur prise en charge
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Maladie de Sanfilippo

Syndrome de Prader Willi

Maladie de Becker

Maladie de Duchenne

Syndrome d’Ehlers Danlos

Syndrome de Marfan

Syndrome  de Rett

Maladie de Rendu- Osler

Syndrome de Smith Magenis

Chorée de Huntington

Maladie de Niemann Pick

Maladie de Pompe

Syndrome d’Alagille . . .

Maladie de Behçet
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Seuls 5% des MR 
ont un traitement 
spécifique

Mais le traitement pour le Rare est rare !

https://irdirc.org/resources-2/rd-metrics
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Vivre avec une maladie rare
Spécificités and défis

 Odyssée diagnostique (absence d'accès à un diagnostic correct, 
retard dans le diagnostic). 1 patient sur 3 n'est pas diagnostiqué.

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

 Manque de recherche et de connaissances scientifiques sur la 
maladie

 Absence de traitement

 Absence de prise en charge appropriée 

 Inégalités et difficultés d'accès au traitement et aux soins 
(incertitude juridique quant au remboursement et odyssée 
administrative)

 Lourdes conséquences psycho-sociales pour les patients et leurs 
familles (intégration scolaire, professionnelle et sociale)

 manque de sensibilisation du grand public
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L’errance diagnostique
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* Cystic fibrosis, Duchenne muscular dystrophy, Ehlers-Danlos syndrome, Marfan syndrome, Prader Willi 
syndrome, Tuberous sclerosis, Fragile X syndrome

EURORDISCare2 
8 maladies rares*, 17 pays d’Europe

Faux dg dans
40% des cas.

35% référés
chez le psy.

Jusqu’à 9 
médecins
consultés

25% des patients 
attendent 5 à 30 
ans pour avoir le 

bon dg.
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L’importance du diagnostic
Impacts médicaux, sociaux et personnels

 Intervention médicale appropriée, accès à 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 la prise de décisions en matière de reproduction.
 Meilleure maîtrise des coûts de la santé
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Initiatives Européennes 

2009
«Rare diseases: 

Europe’s challenges»
European Council Recommendation 
on an action in the field or RDs

IRDIRC : OUR VISION
“ Enable all people living with a rare disease to receive 
an accurate diagnosis, care, and available therapy 
within one year of coming to medical attention ”

International Rare Disease Research
Consortium

No policy without patients!

Les maladies rares constituent clairement un 
domaine où l'Union européenne apporte une valeur 
ajoutée, et l'existence de l'UE a permis que des 
approches transfrontalières en matière de maladies 
rares voient le jour plus tôt en Europe qu'ailleurs
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Priorités identifiées dans ces 
plans
Certification des centres 

d'expertise en maladies rares
Codification des patients 

atteints de maladies rares –
Orphacodes

Collecte d'informations sur 
les patients atteints de 
maladies rares – Bases de 
données/registres

Accès à l'information sur les 
maladies rares – Soutien de 
l'équipe nationale Orphanet
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« No country alone has the knowledge
and capacity to treat all rare and 
complex conditions.»

European Commisssioner for Health and Food Safety

La Suisse exclue !
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• Consultations virtuelles (CPMs – Clinical Patient Management)
• Élaboration de recommandations, formation et partage des connaissances
• Facilitation de vastes études cliniques visant à améliorer la compréhension des maladies
• Développement de nouveaux médicaments et dispositifs médicaux grâce à la collecte de données sur les patients
• Développement de nouveaux modèles de soins, de solutions de santé en ligne et d’outils de télémédecine
• Recommandations cliniques relatives au COVID pour les maladies rares

La mission des réseaux européens de référence : 
ce ne sont pas les patients qui doivent se déplacer, mais l'expertise !

https://audiovisual.ec.europa.eu/en/media/video/I-193046
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ORPHANET
Le « Réseau européen de référence » pour l'information 

et les connaissances sur les maladies rares
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ORPHANET en bref
• Une base de connaissances multilingue sur les maladies rares et les médicaments orphelins, 

accessible gratuitement à 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 l'Union européenne
• La nomenclature standard des maladies rares d’Orphanet (ORPHAcodes) est reconnue 

comme une bonne pratique au niveau de l’UE et soutenue par la résolution de l’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)
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Missions d’Orphanet

Être la ressource de référence en matière de codage, d'information et de 
connaissances sur les maladies rares
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 Consultable par tous : accès libre, pas de 
login, pas de frais d'abonnement

 Portail multilingue (9 langues) avec 
textes et ressources externes dans 
d'autres langues

 Rassembler l'expertise du monde entier

 Un réseau mondial recueille des données 
sur les ressources d'experts dans leur 
pays afin que les ressources soient 
visibles.

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

Décideurs 
politiques

Patients et 
familles

Pharma 
industrie

Professionnels de 
la Santé

Chercheurs
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Coordinating team: US14 Inserm , Management team + Production Team + IT team 
National Teams: Coordinator + Information Scientists +/- project manager

40 pays partenaires
110 collaborateurs
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www.orphanet.ch



www.orpha.net

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

Orpha.net

Orphadata.com

Ontologies

APIs
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Fournir de l’information et une expertise de haute qualité sur les MR
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International catalogue of expert services
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 Les données sur les maladies rares sont rares et 
dispersées

 Masse critique = données épidémiologiques solides

 Produire des données pour la santé publique et 
l'économie de la santé 

 Documenter l'histoire naturelle des maladies rares

 Identifier les patients dans les dossiers médicaux 
électroniques pour la recherche clinique 

Pourquoi est-il important d'améliorer la visibilité 
des maladies rares en améliorant leur codage ?
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Nomenclature Orphanet des maladies rares

SYNONYMS

ORPHAcode

PREFERRED TERM

DEFINITION
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Nomenclature Orphanet:
assurer la visibilité des maladies rares
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Orphanet: Know the rare for better care

https://www.youtube.com/watch?v=kv4BDW2uBAo
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Video: ORPHAcodes
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Et la Suisse?
Où en sommes – nous?
Qui sont les acteurs?
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Vignette – Témoignage d’un papa

Charlotte est née en 2004, elle est notre première enfant et comme tous jeunes parents, nous étions les personnes les plus 
heureuses au monde.

A l’âge de 2 ans, Charlotte entre au jardin d’enfants mais voilà que nous constatons grâce notamment aux corps enseignants qui 
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 l’ âge et  qu’il n’y a donc pas matière à s’angoisser.

Lorsque Charlotte a  4 ans, nous vivons heureux mais constatons que les troubles s’accentuent, nous décidons alors d’avoir un
deuxième 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 même de consulter un généticien pour être sûr.

En juillet 2008, nous consultons un généticien et prenons avec nous des photos de Charlotte. Les premières 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 août 2008, nous arrivons à l’Hôpital, prenons place dans la salle de réunion et attendons, anxieux, le généticien sans trop savoir 
ce qui nous attendait. Voilà que nous voyons arriver le neuropédiatre, le généticien ainsi qu’un autre médecin, c’est la première 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 à 20 ans.

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

Voilà 3 ans que notre vie à complètement changé. Charlotte a deux frères et a la chance d’être scolarisés dans une 
institution spécialisée, elle a aujourd’hui 7 ans et nous vivons à l’affut de la moindre régression.

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 lançant 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 à une 
personne que notre fille souffrait d’une maladie génétique, la réponse n’a pas tardé, le badaud nous lance un « Vous avez 
qu’à lui mettre une pancarte », et là nous lâchons un « merci la tolérance ».

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

Ne dis t-ton pas tout ce qui ne tue pas te rend plus fort. Ces réactions nous poussent à 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 à
l’étranger et nous demandons de pouvoir y participer car Charlotte répond aux critères 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.

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

Heureusement, l’élan, la force et le courage des patients, de médecins et de certains politiciens, fait que petit à petit on 
s’intéresse enfin aux personnes souffrant de maladie rare, mais le temps passe vite, trop vite. 
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Créée à l’initiative d’un parent et grâce au financement  de 
la fondation Sanfilippo.

Depuis janvier 2024, les Hôpitaux Universitaires de Genève 
se sont dotés d’une équipe dédiée aux soins palliatifs 
pédiatriques. Sa mission est de soutenir et améliorer le 
confort et le bien-être d’enfants atteints d’une maladie 
potentiellement mortelle mais aussi de leur famille. 
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Initiatives en faveur des MR en Suisse: des patients engagés!



Centres pour maladies rares 
et centres de référence suisses

Missions

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



Centres de référence suisses reconnus et leur réseaux
(situation en 2026 = 78)

44

Tessin

Basel

St.Gallen

Zürich 

Bern

Lausanne

Genf

Luzern 

Barmelweid

Maladies neuromusculaires (7)

Maladies rénales (7)  

Maladies métaboliques (4 – 1CR Porphyries)

Maladies osseuses et non inflammatoires (6)

Maladies neurologiques et épilepsies(8)

Maladies du sommeil (5)

Maladies immunologiques et inflammatoires (7)

Maladies vasculaires (5)

Maladies du foie (7)

Maladies endocriniennes (7)

Maladies dermatologiques (5)

Troubles de la coagulation (4)

Malformations congénitales et trouble

du neurodéveloppement (6)
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Centre pour Maladies Rares: les prestations aux HUG

• POINT DE CONTACT INTERDISCIPLINAIRE

• POUR TOUTE MALADIE RARE ET MALADIE 
NON DIAGNOSTIQUÉE

• POUR LA PRISE EN CHARGE PÉDIATRIQUE ET 
ADULTE

• POUR TOUTE LES SPECIALITES MEDICALES

• POUR TOUS LES PUBLICS
INFORMER, SOUTENIR ET ORIENTER LES 
PATIENTS, LEURS PROCHES ET LES 
PROFESSIONNELS VERS LES 
CONSULTATIONS SPÉCIALISÉES  ET VERS 
LES RESSOURCES UTILES
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Centre pour Maladies Rares: les prestations aux HUG

https://www.hug.ch/centre-maladies-rares



Assemblée constitutive – Gründungsversammlung – 26.06.2010
www.proraris.ch

contact@proraris.ch
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https://www.rts.ch/info/sante/2026/article/parents-chercheurs-espoir-
pour-les-maladies-rares-delaissees-par-la-pharma-29116462.html
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29 (28) février Journée mondiale d'action visant à augmenter 

la visibilité des maladies rares et des personnes qui en sont atteintes.
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Le zèbre , symbole des maladies rares

Dr Théodore Woodward, professeur à la Faculté de médecine de 
l’Université du Maryland à Baltimore -1940’»
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 « Plus que vous ne pouvez l'imaginer »
 Les maladies rares sont fréquentes, hétérogènes, génétique, pédiatrique, invalidantes et 

orphelines de traitement
 L’établissement d’un diagnostic est primordial

 Fortes initiatives de l’UE en faveur des maladies rares depuis 2000
 «Savoir c’est pouvoir»: Orphanet donne ce pouvoir aux patients ainsi qu’à tous les acteurs 

de l’écosystème des maladies rares:
 Référence internationale pour l’information sur les maladies rares et les médicaments 

orphelins. Multilingue et d’accès 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 »: l’autonomisation des patients et leur engagement dans 

les initiatives MR
 Les médecins généralistes et les autres professionnels de la santé ne peuvent pas connaître 

toutes les maladies rares, mais ils doivent être sensibilisés à 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

Take home messages
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