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Avant-propos

A titre liminaire, il convient de rappeler le travajui nous était assigne :
« contribuer a la mise en place d'un Centre RégideaCoordination et de Ressources

(CR2) « maladies rares » en Pays de la Loire ».

Notre démarche, qui s'est déroulée sur les troimasees imparties, s'est orientée,
dans un premier temps, sur la recherche documen@elle-ci a tres rapidement permis de
déterminer la problématique générale, de délinigicontours de I'enquéte et envisager la
suite des travaux. Les entretiens semi-directifs@d tres rapidement révélés comme la

méthode d'investigation la plus pertinente.

Il s’agissait surtout de recueillir le point de viles acteurs intéressés de pres ou de
loin par le projet, afin d’identifier les besoinsles attentes des uns et des autkemus
nous sommes efforcés de créer des groupes del thmmogénes et mixtes, I'approche
interprofessionnelle devant systématiquement éloptée.

Pour la présentation des dispositifs (premiéreigdamous nous sommes repartis le
travail en trois groupes : le premier était chadgésituer le projet dans le contexte national
(1 IASS, 1 DS, 1 EDH), le deuxiéme d’analyser lalidé@ison régionale du plan national
(1 MISP, 1 D3S, 1 EDH), et le troisieme de présetdeprojet inscrit dans la politique
sanitaire des Pays de la Loire (2 IASS, 1 D3S, 1EDESs différentes parties rédigées ont
fait I'objet d’'une mise en commun. Certains memlieggroupe ont ensuite travaillé a la

cohérence de I'ensemble, en veillant a ce queddsgep s’enchainent de maniéere naturelle.

La véritable plus-value de ce mémoire reste néamsriai seconde partie consacrée
a I'état des lieux et aux préconisations. Aussgnsvnous porté une attention particuliére

au cadre dans lequel allaient étre menés les iemset

Une trame commune a ainsi été rédigée de mani@senesuelle au sein du groupe,
puis déclinée en fonction des différents acteulesiogés. Nous avons choisi - en fonction
des contraintes budgétaires, géographiques et tettgzo— de conduire nos entretiens sur
trois jours par groupes de deux a trois membresolls a semblé que la collégialité
permettait d’éviter le biais de la subjectivitégee la confrontation d’au moins deux points

de vue venait enrichir la réflexion.

EHESP — Module interprofessionnel de santé pubkg609



Nous avons contacté les porteurs du projet, maikeégent d’autres acteurs ayant
intérét a le voir se concrétiser. Nous avons gmsirecueillir les avis de responsables
locaux (médecins, directeurs, associations), regien(DRASS, ARH) ou encore
nationaux (DHOS).

Le recueil et la mise en parallele des informati@ofiectées (rendez-vous et
entretiens téléphoniques) ont fait I'objet d’'unatégse sous forme d’'une grille d’analyse,
laquelle a servi de base a la rédaction de la denxppartie

Pour finir, ce travail de groupe a permis, pown$emble des participants, la

découverte de I'ensemble des filieres dans untedptbonne entente et de bonne humeur.
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Introduction

Méme peu fréquentes, les « maladies rares » comstidepuis des décennies un
important probleme de santé publique, longtemps-sstimé. Elles affectent au total 3 a
4% des naissances et 6% de la population en Eumgge,pres de trente millions
d'Européenset 3 & 4 millions de personnes en France. En Bayk Loire, environ
165 000 personnes seraient concernées par cedqupgiso mais I'absence de toute base

éepidémiologique fiable rend cette donnée discutable

Une maladie est dite rare si sa prévalence estienfé a 1/2000, selon le seuil
admis en Europe ou si elle touche moins de 30 @8opnes sur le territoire national
(définition donnée en France). On dénombre envir®@0 maladies de ce type, dont 80%
sont d’origine génétique et 20% d’origine infeciewu auto-immune. Une cinquantaine
de maladies rares touche chacune quelques milleergersonnes en France alors que des
milliers de maladies n'en affectent que gquelquesidées. Cette diversité et ce grand
nombre de maladies rares rendent complexes letdgpjsle diagnostic et une prise en
charge précoce et adaptée a I'évolution de la naalakinsi, les patients sont souvent
confrontés a I'errance diagnostique et a un ceitailement. De plus, la connaissance de
ces pathologies par les professionnels de santénssffisante pour remédier a ces

situations de détresse sanitaire.

Suite & une forte mobilisation des associations rdalades, notamment
I’Association Francaise contre les Myopathies (AFM3$ pouvoirs publics se sont engagés
dans une politigue volontariste en faveur d’'une laration de la prise en charge des

patients atteints de ces maladies.

En mettant en place un plan national "maladiesstata loi du 9 ao(t 2004 relative
a la politique de santé publicfueoncrétise la volonté de favoriser un égal acoéssains
pour tous, quelles que soient les pathologiesolLdu 11 février 2005, pour I'égalité des
droits et des chances, la participation et la eitmeté des personnes handicapéest

venue renforcer cet engagement politique vis-addstoutes les populations et de la

! Les Cahiers d'ORPHANE Prévalence des maladies rares : une enquétedsiihique, octobre 2007.

2 Loi n°2004-806 du 9 ao(it 2004 relative & la pglié de santé publique (JO n°185 du 11 ao(t 2004).

% Loi n°2005-102 du 11 février 2005 pour I'égaliésddroits et des chances, la participation etiteyenneté
des personnes handicapées (JO n°36 du 12 févioé).20
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multiplicité des handicaps. Cet ensemble consanee aitention particuliere portée aux

personnes vulnérables et isolées socialement.

Les maladies rares constituent donc un champ slente publique qui s'illustre par
le double probleme a la fois sanitaire et médiciadcauquel professionnels et patients
sont confrontés. Si la mise en place de centregéfirence et de compétences a
partiellement réglé le probleme sanitaire, les diakrares doivent étre prises en compte
dans leur globalité. Ainsi, il restait & inventer autil permettant de répondre a I'éclatement

de l'offre de soins et a l'isolement des maladée éturs familles.

En 2004, la DRASS Pays de la Loire a pris l'initiat de réunir, praticiens
hospitaliers, associations de malades et direc#essCHU de NANTES et d’ANGERS,
au sein d'un comité technique régional (COTER)mise en place d'un centre régional de

ressources est alors apparue comme une réponsel@assprobléme souleve.

C’est dans le cadre de ce projet que se situe trairail, supervisé par Madame le
Docteur DANIEL, avec pour fil conducteur I'objectiuivant : contribuer a la mise en
place du centre ressource dans la région en réppadamieux aux attentes des différents
acteurs. Il reste a en justifier la pertinence egard des structures existantes, de l|'action

des associations, du travail des professionnetsbegsoins des malades et de leurs familles.

Ainsi, nous tenterons de démontrer que, pour appame réelle plus-value a la
prise en charge de ces pathologies, le centre méigibe ressources doit étre envisagé
comme une plateforme de proximité réunissant lleb$e des acteurs-clés. Elle aurait pour
vocation, conformément aux directives du SROS,né@ple une mission d'information et
d'orientation a destination des professionnels, p®ents et de leur entourage, tout en
proposant une approche transversale, "inter pagieda De 'adaptation de la réponse aux

besoins identifies émergera la plus-value du dispos

Apres avoir exposé le Plan National "maladies rag&94-2008, sa déclinaison
régionale, et l'initiative originale d'un centresgeurce, finalement dénommé Plate-Forme
d’'Information et d'Orientation Régionale (PRIOR)),(hous nous attacherons a faire le
point sur le projet, restituer les expériencestenges de chacun des acteurs concernés,

avant de soumettre les préconisations qui nousssard les mieux adaptées (2).
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1 La prise en charge des patients atteints de maladierares: une

politique de santé publique nationale déclinée adthelon régional

Apres avoir exposé le cadre national et sa déeslmaiterritoriale, nous présenterons
PRIOR.

1.1 Etat des lieux de la question sur les « maladiearnes » : le contexte national

1.1.1 Les « maladies rares » et leur impact au quotidien

Les « maladies rares », souvent assimilées auxlpgibs dites « orphelines » pour
lesquelles il n'existe aucune réponse thérapeytigaeuvrent un ensemble de pathologies

trés diverses, réparties en 18 grodpes

Ces maladies rares sont des maladies le plus sowremes, chroniques et
invalidantes dans 65% des cas, pouvant nécess@ersdins speécialisés, lourds et
prolongés. Marquées par un début souvent précateldavie, elles s'accompagnent, dans
la moitié des cas, de déficit sensori-moteur eadlittuel a l'origine de handicaps de tout
type, parfois trés séveres, et chez un maladeirsgyrae douleurs chroniques. L’'impact sur

les familles est souvent majeur.

Leurs conséguences sociétales et économiques efaibnin véritable enjeu de
santé publique. C'est pourquoi, La France, damssiite des actions initiées par le monde
associatif, I'integre, des 2004, dans les cing dganpriorités de sa politique de santé

publique. Le Plan national « maladies rares » 20028 en est la concrétisation

1.1.2 De la « Mission des médicaments orphelins » au planational « maladies

rares » : genése d’une politique de santé publique

Le Plan national « maladies rares » n’est pas wéation ex nihilo. Il est, au
contraire, le résultat d'une longue réflexion saumplise en charge des patients atteints de

maladies rares, souvent confrontés au problemeaties diagnostique.

“ Voir annexe 1
® Promulgué le 20 novembre 2004
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Les pouvoirs publics se sont ainsi mobilisés dasalenées 1990 pour porter la
question des « maladies rares » sur le devant sieelze et en faire un axe prioritaire de la

politique de santé publique.

Au départ limité a la question des médicaments alinpé, le débat s’est ensuite

élargi pour proposer une prise en charge globalaalade et de sa maladie.

a) Un débat initialement cristallisé autour du proivié des médicaments orphelins.

La question des maladies rares ne s’est pas taupmsee dans les termes que I'on
connait aujourd’hui, la grande diversité des pattpels rendant difficile I'identification
d’une véritable politique de santé publigue. litfan fait attendre le début des années 1990
pour que le débat se porte sur les médicamentoqlitelins, en raison de la prévalence
des maladies qu’ils sont censés soigner : 5/10 O@3t en effet a la suite du rapport « Les
orphelins de la santé®remis au directeur de I''NSERM en automne 1994, lgtMinistre
des affaires sociales, Madame Simone VEIL, cré@ditsion des médicaments orphelins,
chargée de proposer un ensemble de mesures em tlagemaladies rares. Cette Mission
a, en outre, permis de contribuer a la mise erepdiecla plate-forme ORPHANET (1997),
serveur d’information multilingue, destiné tant ganofessionnels de santé qu’aux patients

et a leur entourage.

b) Vers une prise en charge globale des patientsrastg@ar les maladies rares.

C’est & partir du Forum citoyen, « Maladies raresystéme de santé,>organisé
en 1999 dans le cadre des Etats généraux de k& spet les besoins des patients et leurs
difficultés au quotidien sont entrés dans le dépablic. En s’appuyant sur les
professionnels de santé, mais aussi sur les resiplessassociatifs, la nouvelle orientation

politique voulait recentrer la discussion sur ls@en charge globale des malades.

Le gouvernement et les partenaires émettent aksspropositions d’actions
suivantes : soutenir la recherche, consolider litigpgee en faveur des médicaments
orphelins, améliorer l'accés au diagnostic et awins dans le cadre de réseaux

pluridisciplinaires, promouvoir I'information et stenir les associations de malades.

® Rapportremis a 'INSERM en 1994, proposant des mesurda\eur des maladies rares et d’une politique
nationale et européenne d’incitation en faveurrdédicaments orphelins
" Journée du 13 mars 1999.
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On se trouve ainsi a une époque charniere, entnénodé (poursuite de la
politique sur les médicaments orphelins) et inniovafparticipation des associations). Le
malade, et non plus la maladie, est désormais au @eda politique de santé publique.

c) La génétique au cceur du débat

C’est au début des années 2000 que le débat sundieslies rares va se lier de
maniére définitive a celui de la recherche génétidin 2001, Bernard BARATAUD, alors
président de I’Association Francaise contre les pdybies (AFM), présente, devant le
Conseil Economique et Social (CES), un rapportuléi« Cing mille maladies rares, le
choc de la génétique — constat, perspectives silplités d’évolution £. La recherche, en
permettant une meilleure compréhension des meécanigathologiques, offrirait en effet
la possibilité de détecter de maniere plus prétexenaladies rares, mais aussi de mettre
au point des traitements plus efficaces. Elle domérait ainsi a améliorer la prise en

charge des malades, devenue objectif prioritaisgpdeivoirs publics.

Suite a ce rapport, d’autres initiatives voienjoler dans le domaine de la recherche sur
les maladies rares (émergence de réseaux plugtinsires de recherche, création en 2002
d’'un groupement d’intérét scientifique « Instit@sdmaladies rares », etc.). Cette politique
en faveur de la recherche, a I'image du combat reerf@veur des médicaments orphelins
et de l'accés des malades au diagnostic et aus,soimstitue le neuvieme axe du plan

national « maladies rare$, wéritable traduction d’'un débat commencé dix@os tot.

d) Des maladies rares pourtant priorité de santé pouod

C’est en 2003 que Jean-Francois MATTEI, alors Miaisle la santé, de la famille
et des personnes handicapées, présente sa |laalit 2004 relative a la politique de santé
publiqué®. Cette loi quinquennale définit, dans un rappomexé, les objectifs et les
principaux moyens d’action que le gouvernementrehtaettre en ceuvre. Pour la période
2004-2008, cing plans stratégiques, présentés codwsepriorités absolues de santé
publique, sont ainsi inscrits dans la loi, parnsigeels figure le Plan national « maladies
rares » 2005-2008, sous - titré «Assurer I'équité pour l'accés au diagnostic, au

traitement et a la prise en charge ».

8 Rapport présenté le 2 octobre 2001 par M. BARATAUHpporteur
° Axe n°9 : promouvoir la recherche sur les maladiess. Plan national « maladies rares » en arhexe
19 0i n°2004-806 du 9 aodit 2004 relative a la pglié de santé publique.

EHESP — Module interprofessionnel de santé pubkg609 5-



Sur le modéle des différentes initiatives menéesr potter contre le Virus de
I'lmmunodéficience Humairé la mucoviscidos®, ou plus récemment la sclérose latérale
amyotrophiqu¥’, le gouvernement se dote d'un dispositif nationafjagisé autour
d’actions, de structures et de programmes cohémnisoordonnés pour répondre au

probleme de fond des maladies rares.

1.1.3 Le plan national « maladies rares » 2004-2008 : ddgtifs et méthode

Le plan national « maladies rares », produit d'ongl processus de concertation
entre les professionnels (experts, cliniciens etaeurs), les associations et représentants
de malades, I'assurance maladie et les ministézda danté et de la recherche, s’établit
autour de 10 axes stratégigtfe€e plan permet de structurer I'organisation’dfré de
soins et d’améliorer sa lisibilité pour les patgenes différents acteurs et les structures
impliqués dans cette prise en charge (axe 6). Pawrenir a cet objectif, il est prévu

différentes étapes :

- Dans un premier temps, la reconnaissance des seactd’excellence
scientifique et clinique, a travers une démarchdabellisation des centres de
référence pour une maladie ou un groupe de maladres. A cet effet, le
Comité National Consultatif de Labellisation (CNGist institué ;

- Puis la reconnaissance progressive, autour de erdses de référence, d’'une
filiere de soins spécialisée permettant d’amélidi@rces au diagnostic et la
qualité de la prise en charge, avec l'identificatabe centres de compétences,

régionaux ou interrégionaux, pour les maladiessrgte le justifient’.

Les centres de référence maladies rares ainsiisléssurent un role a la fois
d’expertise pour une maladie ou un groupe de medadires et un role de recours qui lui
permet, du fait de la rareté de la pathologie prFiseharge et du faible nombre des équipes

spécialistes dans le domaine, d’exercer une atiracfinterrégionale, nationale ou

! Centres régionaux de traitement de I'némophiliecettres de traitements de I'hémophilie

12 Centre de ressource et de compétences de mucCDESC

13 Centres de référence et de compétences

1 Op.cit, annexe 2

15 Circulaire DHOS/04/2007/153 du 13 avril 2007 refata la structuration de la filiére de soins ptasg
patients atteints d’'une maladie rare et créantdesres de compétences
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internationale), au-dela du bassin de santé desgend’implantation. A ce titre, des

missions spécifiques leur sont dévoltes.

Pour resserrer le maillage territorial et restemphuis prés des malades, un second
niveau dit de « compétences » s’est développé ponnpléter le réseau des centres de
référence. Les centres de compétences ont vocaléms un cadre de proximité et pour
une pathologie donnée, a assurer la prise en clerigesuivi des patients. Leur liste est
arrétée par les directeurs d’Agence Régionale pHalssation (ARH), aprés examen du

dossier de candidature par les centres de référence

Le nombre de centres de compétences et leur rdparijéographique sont
déterminés en fonction de la prévalence et de pwldgie des maladies rares, de
'importance de la file active suivie, de l'orgaai®n territoriale des soins pour la
pathologie ou le groupe de pathologies concernéds & lourdeur de la prise en charge
des patients. Sont également pris en considéralgsn criteres épidémiologiques
spécifiqgues aux régions, la fréquence du recouxssains ainsi que le nombre de centres

de référence labellisés pour le groupe de maladies concern¥.

1.1.4 Le Plan national en 2009

Suite aux appels a projet succeggjf$31 centres de référence ont été labellisés par
le ministre chargé de la santé, pour une durée ing a&ns. Tous bénéficient d'un
financement pérenne. 520 centres de compétencévexmns compléter le dispositif des
2007. C’est dire si la politique impulsée au plational a su trouver au niveau régional et

infrarégional un relais de tout premier choix.

Pour autant, le débat sur les maladies rares maisguendre fin avec le plan
national 2004-2008. Une concertation avec les #smas et les professionnels de santé
est en effet prévue courant 2009, afin de détemmiage axes prioritaires du futur plan
2010-2014. L’évaluation du premier ptdnqui vient d’étre publiée par le Haut Conseil de
la Santé Publique (HCSP) contribuera au réajustengressaire a I'atteinte des objectifs

de santé publique.

16 Cf. page 16

7 Ministére de la santé de la jeunesse et des spertin centre de compétences: c’est quoi? »
http://www.sante-jeunesse-sports.gouv.fr/dossiantémaladies-rares/centre-competences-est-qubi.htm

18 Arrétés des 19 novembre 2004, 6 octobre 2005,ih2)006 et 3 mai 2007

9 Haut Conseil de la Sante Publique, avril 20R8pport d’évaluation du plan 2005-2008 maladiesgar
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1.2Déclinaison régionale du plan national

Parmi les 3 400 745 ligériens recensés au lergardd05, environ 165 000 sont
concernés par I'une des 7 000 maladies rares réeef&ljourd’hui en France, soit 4,8% de
la population de Loire Atlantique. En l'absence loese de données régionales, il est
toutefois impossible, a ce jour, de dénombrer pément les malades concernés dans la
région. Selon les professionnels rencontrés awsateice travail, il est méme probable que

ce chiffre soit largement sous-estimé.

80% des maladies rares étant d'origine génétiqee,données de démographie
médicale dans cette spécialité apparaissent éslfEntAinsi, selon le fichier ADEEY,
on dénombre, au®ljanvier 2008, 16 généticiens en Pays de la Lo®een Loire-

Atlantique, 6 en Maine-et-Loire et 1 en Sarthe.

1.2.1 La mise en ceuvre du Plan dans la région Pays de k@i

La région Pays de Loire s'est mobilisée des I'anaagt la mise en place du Plan
national « maladies rares », en développant les dees suivants :

- Axe n°5 « Organiser le dépistage et I'accés aus thagnostiques » : dans I'optique
de faciliter le dépistage, un soutien financier agporté en 2005 et en 2006 aux
laboratoires des CHU de Nantes et d’Angers

- Axe n° 6 « Améliorer I'accés aux soins et la qéatie la prise en charge » : suite aux
appels a projet lancés entre 2004 et 2005 poumbellisation des centres de
référence maladies raféscing centres de référence, portés par deux Clabt s

successivement reconnus dans la région Pays derka L

Pour le CHU de Nantescentre de référence pour les troubles du rytbardiaque
d’origine génétique (Pr Hervé le MAREC, service clrdiologie) ; centre de
référence des maladies neuromusculaires rares @éan YEREON, service de
neurologie) ; centre de référence de la mucovisad®r Gilles RAULT, service de
pédiatrie médicale).

0 ADELI : Automatisation DESs Llstes
2L Pour le CHU de Nantes, 50 000 € en 2005 et 638060 2006 ; Pour le CHU d'Angers, 28 570 € en 2005
et 220 000 €

22 Circulaire DHOS/DGE du 27 mai 2004

-8- EHESP — Module interprofessionnel de santé pubkgge09



Pour le CHU d’Angers centre de réféerence des maladies neurogénétifres
Dominique BONNEAU, service de génétique) ; centeeréférence des pathologies
de la réceptivité hormonale (Pr Patrice RODIENyiserd’endocrinologie).

A la suite de cette premiere phase de structuraBi@rcentres de compétences sont

ensuite identifiés. lls se répartissent de la nrarsaivante :

- 14 au CHU de Nantes,

- 2 au CHU d’Angers

- 3 au CH du Mans

- 8 communs aux CHU d’Angers et de Nantes,

- 1 commun aux CHU de Nantes, d’Angers et au CH dell.a
- 1 commun aux CHU d’Angers, de Nantes et au CH dosMa

- 1 commun au CHU de Nantes et a la clinique Julead/de Nantes.
1.2.2 Une dynamique locale spécifique

a) Les maladies rares : une intégration dans le PlagiBnal de Santé Publique
(PRSP)

La consultation régionale organisée par la DRAS$s Rie la Loire, le 13 décembre
2004, et préfiguratrice de la future conférencdomge de santé (CRS), a répondu aux
orientations nationales de la loi du 9 aolt 260dn explorant pour la premiére fois la

thématique des maladies rares.

Son inscription dans le PRSP correspond au sodkdiensemble des acteurs locaux
de voir prendre en compte cette nouvelle problématide santé publique. Les maladies
rares s'integrent dans la thématique « Bien viaevie d'adulte », partie « Aider les

aidants et les équipes ».

b) Un volet complémentaire du Schéma Régional d’Oggditn des Soins (SROS)

Des la promulgation du plan national « Maladiegsa¥, la région Pays de la Loire se
positionne en faveur d’'une intégration de ce ptlams un volet complémentaire du SROS
[11 2006-2010.

% Op.cit
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La réflexion menée par le « Comité Technique R&JiGROS Il $* met en avant
I'utilité pour cette région d’améliorer la coordtian et la cohérence du parcours du patient
atteint d'une maladie rare. Ses travaux ont conddiinscription dans le SROS de deux

objectifs stratégiques :

- « Développer la coordination et la cohérence elasedifférentes étapes et
parcours des patients », avec notamment la mipéaea d’un Centre Régional
de Coordination et de Ressources (mesure n°1) ;

- « Deévelopper une activite de geénétique clinique foperante, sachant

qu’environ 80% des maladies rares sont d’origingétjgue $°.

c) Des moyens qui s’inscrivent dans le cadre d’'undregtualisation

Les deux établissements sanitaires précités dopremidre en compte les orientations
du SROS Il et intégrer le projet de centre resspudans leur Contrat Pluriannuel
d’'Objectifs et de Moyens. Si cette négociationenké#té menée par le CHU d’Angers, elle

reste a formaliser par le CHU de Nantes.
1.3 PRIOR : un outil original et propre aux Pays de laLoire

1.3.1 La geneése du projet

Le projet résulte de la rencontre de personnalilés monde hospitalier,
administratif ou associatif intéressées par letsgjes’appuie sur la reconnaissance d'un
probleme non traité au regard de la loi. Portée lparProfesseurs BONNEAU et LE
MAREC, cette initiative a recu, des l'origine l'appe la DRASS Pays de la Loire, puis le
soutien financier de I'ARH. Elle s'inspire dans geBicipes généraux du Centre de
Ressources Expérimental pour enfants et adultesdS@weugles et sourds-Malvoyants
(CRESAM) de Poitiers, auquel le Professeur BONNEAWris part a la fin des années
1990. Pour éviter la confusion avec les centreefigence et les centres de compétences,
les promoteurs ont préféré le terme de Plate-forRégionale d’Information et
d’Orientation (PRIOR).

24 COTER : Groupe de travail composé d’experts, deissions de malades et de directeurs des CHU
d’Angers et de Nantes. Voir annexe 3
% En annexe 4
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1.3.2 Les objectifs annoncés de la plate-forme PRIOR

Telles que définies dans le volet complémentaireSRDS, les fonctions de la
plate-forme PRIOR s’articulent autour de deux gsaades : d’'une part, information et

formation et, d’autre part, orientation et accompagent.

- Information et formation :il s'agit de centraliser et de diffuser une infotioa
spécifiqgue sur les pathologies rares et de répoadeedemande de formation des
professionnels de santé et meédico-sociaux. Cetssiom se fera en coordination
avec les centres nationaux de référence "maladres'; les maisons du handicap, la

plate-forme de télésanté des Pays de la Loiresetdsociations de patients.

- Orientation et accompagnementla plate-forme a pour mission de favoriser
l'orientation des patients vers les structuresonates ou régionales les mieux
adaptées a leur prise en charge, d'améliorer $aeex aides (matérielles ou
financiéres), de mettre a disposition des urgengesrépertoire des centres de
référence et de compétences. L'accompagnementraitergliant a lui, la forme
d'une aide morale pour les patients et leurs familin mettant en place une cellule

d'écoute et des groupes de parole.

Ces objectifs sont multiples et variés. lls toudh&rtous les champs d’activités
(sanitaire, médico-social) et nécessitent I'intetion de nombreux professionnels appelés

a travailler ensemble.

Ce niveau supplémentaire de prise en charge densatloit faciliter 'acces a
I'information et améliorer leur cadre de vie en sfitnant une plate-forme relais et de

conseil.

1.3.3 Le fonctionnement, les moyens alloués et I'évaluati de plate-forme PRIOR

Dans les modalités de fonctionnement de la plated¢dPRIOR, telles que définies
dans le SROS IlI, il est prévu d’instaurer le siggeial au CHU d’Angers dans le péle de
neurosciences. Cette plate-forme serait co-pilptgdes deux CHU d’Angers et de Nantes

avec un coordonnateur principal a Angers et undmurateur adjoint a Nantes.
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L'équipe opérationnelle constituée sur la régioradypour mission :
- d’assurer I'accueill, I'orientation et I'informaticsur les deux sites hospitaliers

- de répondre aux demandes de l'ensemble des depatserde la région

(établissements, associations, MDPH...)

- de proposer des consultations et des interventigidicales, sociales, médico-

sociales ou autres

Une convention serait passée entre les CHU d’AngkrsNantes et I'association
« Alliance Maladies Rares ». La plate-forme PRI@Rag gérée par un conseil exécutif et
son fonctionnement défini par un reglement intéridl est envisagé d’accorder les

moyens suivants :

- Au CHU d’Angers : 0,5 ETP praticien hospitaliefzTP cadre de santé, 1 ETP

assistante sociale, 1 ETP secrétaire et deux vasatie psychologue

- Au CHU de Nantes : 0,5 ETP praticien hospitalieb, BTP secrétaire et deux
vacations de psychologue

Une évaluation est prévue aprés un an effectif aetionnement, sur la base
d’indicateurs définis dans les CPOM des établisp¢sne constitution d’'un annuaire
régional des ressources ; nombre de contacts etukd ; groupes de parole ; sessions de

formation.

Ce cadre réglementaire nécessite une adaptatiola d&ucture au principe de
réalité. Le délai entre la réflexion et I'octroisdenoyens constitue un frein a sa mise en

ceuvre. Il convient désormais de relancer le pedjét rendre opérationnel.
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2 Contributions a la mise en place opérationnelle dm centre

« ressource » maladies rares (PRIOR)

L’objectif assigné dans le cadre du module est dentribuer a la mise en place de la
plate-forme PRIOR en répondant au mieux aux atertes différents acteurs ».
L’actualisation des besoins au regard de l'exisf@rmet, dans un premier temps, de
mieux définir la pertinence du projet. Dans un selcéemps, nous soumettrons les
préconisations qui nous paraissent les plus adapté® mise en place rapide de la plate-

forme.

2.1Un projet pertinent au regard des besoins

Certes, les centres de référence et de compét@mtespporté une plus-value en
termes de recherche et de reconnaissance des esalaies, mais le plan se traduit
davantage comme une officialisation de ce qui eiisiéja en matiére de structures.
D’autres axes du plan n’ont pas été suffisammeplogés, notamment la prise en charge
globale des patients. Pour certains de nos intgdocs, le plan a méme été « dénaturé ».
Initialement construit autour de l'usager, il ateut bénéficié aux professionnels et aux
structures de recherche. L'absence d'état des lméalable nous conduit a évaluer dans
un premier temps les besoins, avant de recensdisiessitifs existants, afin de déterminer

la pertinence du projet.

2.1.1 L’expression des besoins par les difféerents acteurs

Bien que majoritairement consensuels, les besoipeneés par les différents acteurs
font encore I'objet, pour certains, de questionn@syevoire de divergences, en fonction du

positionnement médical, associatif, institutionmelis aussi selon le lieu d’exercice.

a) Les besoins qui font consensus

Tous les entretiens que nous avons conduits fesdortir la méme nécessité de
répondre au sentiment d’isolement des patientsdd@nonce du diagnostic, puis a leurs
difficultés quotidiennes face aux conséquencesalx;i psychologiques et/ou matérielles
de la maladie. Les malades, mais aussi leurs aidaqpt’ils soient familiaux ou

professionnels, ont besoin d’étre accueillis, infés, orientés et accompagnés.
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Nous relevons ainsi la nécessité de poursuivreald®ns engagées en matiere
d’annonce du diagnostic qui, initiées dans le catirdPlan Cancer, ont fait évoluer les
pratigues chez les membres du corps médical sgégatlans les pathologies graves.
S’agissant de I'accompagnement des patients etede famille, toutes les personnes

entendues ressentent le besoin d’étre assistéemvdéleurs sociaux et de psychologues.

Par ailleurs, tous les acteurs s’accordent égalesenle besoin d’informer et de
former les professionnels de santé (soignants, skhéapeutes, orthophonistes,
diététiciennes...) susceptibles d’avoir, au seinale patientéle, des personnes atteintes

d’'une maladie rare.

Les professionnels expriment le besoin de travadifelien étroit avec les associations.

Leur participation est méme qualifiée d'« esselatiel

Il importe également de recenser les professioragst développé une compétence
spécifigue dans la prise en charge d'une maladie, rafin de garantir une bonne
orientation des patients vers ces spécialistesbdsoin de recourir aux établissements
médico-sociaux, pour accueillir, en séjour de répien soins de longue durée, les malades

pour lesquels le maintien a domicile s’avere tapd, a été évoqué.

Enfin, une évaluation de [l'activité de la structus® terme de deux ans de
fonctionnement est jugée indispensable et légifimetous ceux a qui la question a été

posée.

b) Des besoins imprécis révélateurs des perceptioresgientes

Lors de nos entretiens, il est apparu qu’au-deldélédence des besoins, certaines
réponses méritaient d’étre affinées. Ainsi, s’aiggle la prise en charge des malades, se
pose la question de savoir si celle-ci doit débgtrlement apres une confirmation de
diagnostic, ou bien si une aide peut étre app@véet, notamment pour I'orientation vers
un centre de compétences spécialisé dans la pgibadasprise en chargetée. D’autres
intervenants ont vu, dans ce besoin de prise emgeltgobale des patients, la possibilité de
soutenir la création de structures médico-sociatkeptées au grand handicap, comme les

maisons d’accueil spécialisées (MAS).

Une réserve a également été émise sur le besaioutien psychologique au sein de la
structure, notamment s’agissant de I'animation iges de parole par un psychologue.
Pour certains, il faut veiller au fait que le psgidgue soit bien informé des pathologies
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représentées dans le groupe. En outre, certaigesiasons trés impliquées sur le terrain

répondent déja a ce besoin.

En matiere de formation et d’'information, la catégales publics visés (médecins
généralistes ou autres) et les modalités d’orgaorsa(simple appui logistique ou

animation des formations) restent a préciser.

Enfin, le besoin d’'une équipe mobile pour assures mission de proximité a été
évoqué, sans que son rble, sa composition et samhd’intervention, sur chacun des

sites ne soient encore définis.

c) Des divergences minoritaires

Peu nombreuses, elles n’en demeurent pas moinside @t révelent les différences

de vision entre les pdles nantais et angevins.

Le besoin de disposer de données épidémiologiqété avancé par le pdle nantais.
Pour le satisfaire, le corps médical du CHU de Biamptenche pour un temps d’attaché de
recherche clinique (ARC) destiné a I'élaborationrs® base de données. Pour le corps
médical angevin, I'épidémiologie releve d’'une missau niveau national, en raison de son
caractére chronophage et de la technologie quiaiique, et ne partage donc pas cette
idée.

S’agissant de I'accueil, deux logiques s’opposkas uns voient le besoin de mettre
en place une structure orientée vers le patientmgeence téléphonique, accueil
physique), les autres privilégient une structuresawvice d'une meilleure visibilité des

centres de référence et de compétences (revaionsit GHM).

Le besoin de formation est fortement exprimé parrtedecins d’Angers. Du c6té

nantais, celui-ci trouve déja sa réponse dansedlesas de compétences.

Face a ces besoins, certains acteurs se sont sésbijiour apporter une réponse
ponctuelle et spécifigue a une pathologie. L'endendle ces initiatives doit faire I'objet

d’'un recensement.
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2.1.2 Un existant éclaté répondant partiellement aux besas

Au dela des dispositifs officiels, des initiativdsolées ou coordonnées des
professionnels de santé se sont progressivemeriogpgées du niveau local au niveau
national, chacun tentant de répondre a ses bespéufiques. Les exemples qui suivent,

probablement non exhaustifs, nous ont été présaantésurs de nos entretiens :

* Essais de tracabilité des patients via le numéim® (Rlentification Parcours

Patient), afin d’'améliorer les connaissances épiolégiques.

 Mise en place de base de données déja expérimeatd@nalement pour la
génétique et la mucoviscidose (CEMARA) ou adaptééoaction des spécificités

de telle maladie ou groupe de maladies.

» Différents niveaux de coordination pour I'ensembiies maladies neuro
musculaires : coordination des centres de référaatienaux pour ce groupe de
maladie (CORNEMUS), coordination des centres depg&tences et de référence

« Pays de Loire / Bretagne /Région Centre » posipe¢hologies (NEMO).

« FEMARAN, fédération nantaise pour les maladies sassociant les centres de
référence labellisés du CHU, destinée a mettre aeuv I'activité dédiée a ces
pathologies au sein de I'établissement, a miewetitifier et a la rendre visible en
interne comme en externe. A noter que cette fédarmédicale sera le porteur du

projet PRIOR pour le site nantais.

e Conventions entre Centre de Référence et Cent@odepétences dans l'optique

d’'une meilleure répartition des roles.

Par ailleurs, a travers le processus de labebisates centres de référence se sont vus

confier de vastes missions diversement investa@sjaur :

« faciliter le diagnostic et définir une stratégie piése en charge thérapeutique,

psychologique et d’'accompagnement social

» définir et diffuser des protocoles de prise en gham lien avec la Haute Autorité
de Santé (HAS)

» Coordonner les travaux de recherche et participerlad surveillance

épidémiologique en lien avec I'Institut de Veillaritaire (INVS)
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» Participer a des travaux de recherche et particierla surveillance
épidémiologique
» Participer a des actions de formation et d’infoiprafpour des professionnels de

santé, les malades et leurs familles
* Animer et coordonner des réseaux de correspondanitaires et médico-sociaux
» Etre des interlocuteurs privilégiés pour les teekt les associations de malades.

A ce stade, de fortes attentes semblent persiatenipes acteurs que nous avons éte
amenés a rencontrer, notamment en matiére d'épidiégnié ou d’amélioration de
I'orientation, missions théoriguement dévolues aartres de référence. Ces manques ont
amené les acteurs a se poser la question d'undacgecomplémentaire au niveau

régional : le projet PRIOR.

2.1.3 PRIOR : un projet innovant et pertinent mais difficile a mettre en ceuvre

Cing ans apres le lancement du plan national «diedaares », on aurait pu croire que
ce dernier aurait apporté des réponses aux besomgncore satisfaits par les initiatives
des associations et des professionnels de santis. Méheure du premier bilan, on
constate qu’il n’a pas apporté de solution défieitau manque de cohérence entre les
différentes filieres de prise en charge. Il paediteffet difficile de faire le lien entre une
prise en charge sanitaire, basée quasi exclusitesmugnune maladie ou un groupe de
maladies rares, et une prise en charge médicolspajai dépend tres largement du

caractére plus ou moins handicapant de la pathelogi

C’est pourquoi la DHOS, dans sa réflexion autous dees prioritaires du plan
maladies rares 2010-2014, cherche a faciliter letam entre le sanitaire et le médico-
social. Le premier plan avait, en effet, concetggmoyens sur les structures sanitaires,
alors que les centres de référence et de compétergeouvaient proposer gu’une prise en
charge monopathologique et hyperspécialisée. Biencgtte spécialisation des filieres de
s0ins soit nécessaire et pertinente pour répondmiaux aux besoins treés spécifiques des
patients atteints de maladies rares, les différactisurs rencontrés sont unanimes pour dire
que le dispositif actuel est insuffisant et qu’shicture a vocation plus transversale serait

indispensable.
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A ce titre, ils se sont tous montrés enthousiastesle principe d'une plate-forme
régionale d’'information et d’orientation qui, sases substituer a I'existant, doit pouvoir
améliorer la prise en charge globale des patidint& s’agirait pas pour cette plate-forme
de poser un diagnostic clinique et biologique, aermuoi elle ne saurait étre compétente,

mais d’aider les malades démunis face a leur pagiel

En effet, s'il existe des réseaux de prise en ehagur les maladies rares les plus
fréquentes et les mieux connues, a lI'image de laoniscidose et des myopathies, des
milliers de patients atteints de maladies rareal@dd prévalence ne se voient pas proposer
de parcours de soins identifiés alors méme quéadstic est connu. Ainsi, cette plate-
forme aurait pour vocation de centraliser des mfions et recenser des problemes
communs a I'ensemble les maladies rares, afin elter au mieux les patients vers des

filieres de soins adaptées.

Dans cette logique de transversalité, il ne s'@gipas non plus de former des
spécialistes, mais bien de sensibiliser I'ensemids professionnels de santé aux
particularités des maladies rares, I'objectif é@datprovoquer le réflexe du doute chez les
meédecins traitants. L'ensemble de ces missions,nqudoit pas négliger le besoin de
proximité des malades et des professionnels, d¢oaste caractere innovant du projet
PRIOR.

Toutefois, cette innovation n’est pas sans susdiésr difficultés, qui tiennent aussi
bien de la spécificité des maladies rares et de ileyact au quotidien, que de la
conception méme du projet. En effet, toutes lefiglagies ne nécessitent pas le méme
degré de prise en charge. Peut-on, par exemplkertde la méme maniere des pathologies
dégénératives (Chorée de Huntington), qui demandensuivi sur plusieurs années et
supposent une prise en charge évolutive et indalisée, et des pathologies constitutives
(troubles du rythme cardiaque) dont les conséqueedans le quotidien peuvent étre
neutralisées ? Dans un cas, une plate-forme propasasuivi et une prise en charge
meédico-sociale est indispensable alors qu’elleitsdams d’autres cas superflue. Aussi, les
attentes des professionnels vis-a-vis de cette-{fidaime divergent en fonction de leurs
domaines d’intervention. Tous s’accordent cependanteconnaitre I'utilité de cette
structure dans une volonté commune de lutte cdrtrance diagnostique et le manque de
prise en charge. De l'avis de tous, la diversitgé pathologies n’est pas en soi un critére
suffisant pour empécher la création ou limiteréeipétre de PRIOR.
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Ce qui pose davantage probleme aujourd’hui, c’absénce d’un état des lieux précis
recensant I'ensemble des besoins, des structunepdiculier dans le champ médico-
social) et des compétences. Une partie des persaganeontrées estime pourtant que cet
état des lieux constitue un préalable indispensalie conception et a la définition des
missions du projet, dont aurait di0 dépendre la rtdjom des moyens financiers et
humains. Tant que les modes d’actions de la ptated ne seront pas clairement définis et

hiérarchisés, cette lacune initiale risque de remen cause le fondement méme du projet.

De plus, le projet PRIOR reste aujourd’hui largetmmarté par des acteurs volontaires
et tres impliqués. S’il convient de se féliciter adte dimension humaine, sans laquelle le
projet n'aurait jamais vu le jour, il faudrait earplléle garantir la pérennité de cette plate-
forme. Les attentes suscitées par PRIOR sont letréé besoins et d’espoirs pour les
malades et leurs familles qui imposent aux portdurgrojet de réfléchir des a présent au
maintien de cette structure dans le temps, mais auson évolution, voire a sa montée en

puissance.

En dépit de ces difficultés, il convient de soudigrune nouvelle fois le consensus
autour de ce projet. Pour ne pas décevoir lesrgafiées familles, les associations et les
professionnels de santé, il est indispensable d&fimir le périmetre, les missions, les
moyens, et les actions prioritaires pour tenirdeerdrier qui fixe, a la fin de 'année 2009,

le lancement de PRIOR.

2.2Préconisations

La mise en place d’'un centre ressource pour leadied rares dans les Pays de la
Loire est un projet soumis a contrainte. Il conviee prendre en compte différentes
dimensions parfois contradictoires pour parvenirp@poser un projet réalisable,
appropriable et utile. Il ne faut négliger aucueecds dimensions pour assurer le succes de

cette entreprise.

Ainsi, dans un premier temps, il est nécessairgémir un périmetre pertinent
pour la future structure, celui-ci devant notamn&atiapter aux volontés des acteurs. Le
dimensionnement de PRIOR devra ensuite étre soamis nécessaire « principe de
réalisme », juridique, financier ou encore insiitnhel. Ce n’est qu’a partir de la que des
propositions d’actions concretes pourront étre ewas afin de constituer dans les

meilleures conditions un centre ressource opénagioet partagé.
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2.2.1 Missions et périmetre de PRIOR

La création de PRIOR est actée, souhaitée et ammtg@ar tous les acteurs
régionaux du domaine des maladies rares. Le cestr@égional. Il n'a pas vocation a
s’étendre et s’adresse aux usagers des Pays deirla Néanmoins, il doit recenser

certaines ressources situées ailleurs en France.

Certaines missions font consensus, d’autres fobatdéD’'autres enfin, sont a
envisager dans la perspective d'une montée en elpaogressive de la structure.

a) Des missions incontournables et cohérentes avBR(@S IlI

La proximité est, pour tous les acteurs du prajatélément consubstantiel des réles
dévolus au centre ressource. La structure devragioiaire I'objet de sollicitations sur le
mode le plus simple possible. A partir de la, lassions de ce centre doivent étre celles

d’'une entité faisant le lien entre les acteursesidtant.

Bien que cette plateforme ait été pensée origimelld comme devant jouer un réle a
destination des patients et de leurs famillespiivient d’en élargir le champ d’action aux
professionnels. En effet, ces derniers sont sowd@pburvus face aux maladies rares et a

leurs modes de prise en charge.

Tout d’abord, il importe d’établir une cartographikire et structurée de I'existant.
Concretement, il revient a la structure de recemsgrcentres de compétences et de
référence pour toutes les pathologies, les prafessis compétents (comme les
spécialistes connaissant certaines maladies raaesma prenant pas part a I'activité d’'un
centre de compétence ou de référence), les régsankaire et/ou médico-social), les
structures d’accueil (MAS, etc.), ainsi que leuwaisactéristiques, afin d’adapter la prise en
charge aux pathologies des malades, et leurs tépdpilaces disponibles). Un annuaire
dématérialisé et réactualisé permettrait de cesdral'information sur l'offre sanitaire,

mais aussi médico-sociale.

Se pose la question du champ de ce recensemertoriteainte de moyens et le
domaine de compétence régional de la plate-forrnegent a se centrer sur les Pays de la
Loire. Mais il faut étre capable d’élargir I'annt&iau reste du territoire national si aucune

structure n’existe sur le territoire régional.
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Ensuite, afin de répondre a la nécessité exprimé&dter I'errance des patients, la
structure doit étre un lieu d’'information et d’artation, a partir duquel malades et familles
peuvent bénéficier d’'une expertise et d'une corsamise des structures. C’est la raison
pour laquelle ce centre est présenté comme unes mbentrée. En fonction de la
pathologie, le centre doit fournir les informatiopeur permettre une prise en charge

optimale tant au niveau sanitaire qu’au niveau owdbcial.

Les modalités concrétes de ce rble d’orientatiod’ieformation sont assises sur des
outils simples, a savoir un accueil physique danslieu bien identifié ainsi qu’'une

permanence téléphonique, qu’il reste a définir.

Si les deux premiers points précédemment cités ami&npenser la structure comme
un coordonnateur de I'existant, il est souhaitabds faire également un lieu d’échange et
d’accompagnement dédié aux patients et a leurdlésmbDes groupes de parole animeés
par les associations en lien avec des psychologaiesssent étre le format adéquat pour

répondre a cette mission.

Afin de donner toute sa dimension au centre ressouirdoit également assumer un
réle d’information et d’orientation a destinatioresd professionnels. A propos des
modalités, il existe de nombreuses divergencedesdegré d’intervention du centre, la
formation des médecins relevant des centres de &mmges et de référence. La structure
doit recenser les formations existantes pour aerelets professionnels au regard de leurs
besoins spécifiques et constituer un lieu ressofueiie documentaire). Le centre n’a pas
vocation a dispenser les formations mais a en @egan’ingénierie pédagogique
(impulsion du choix des thématiques, soutien logist, mise a disposition des locaux,
etc.).

b) Des missions incontournables mais controversées

Parmi les missions qui pourraient relever du pr&BIOR, certaines ne font pas
consensus, mais paraissent essentielles. Aussiles¢ihbpertinent de passer outre

certaines de ces dissensions.

Si le centre ressource s’inscrit dans une logiquetare, il importe cependant de
répondre aux demandes de formation des professsoninesecteur médico-social. Ces
actions de sensibilisation viseront a améliorefaetliter la prise en charge de patients
atypiques. Toutefois, la plate-forme, de par l'orgget le niveau de son financement, n'a
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pas vocation, dans un premier temps, a investimpd&ement le champ du médico-social,

en se transformant en un porteur de projets mébc@mux.

Comme indiqué dans le SROS |Ill, les vacations gehmdogues sont destinées a
accompagner ponctuellement les patients et leursliés. Ces psychologues, selon la
demande, peuvent apporter leur soutien et leur étanpe aux groupes de parole. En

revanche, ils n'ont pas pour mission de proposesuivi individualisé sur le long cours.

La plate-forme s’est fixée I'objectif ambitieux denouveler le mode de prise en
charge des maladies rares pour que celle-ci sgitumupres des malades. C’est pour cette
raison gu’il est légitime de réaliser au domicile diagnostic des besoins sociaux et
psychologiques. A défaut de pouvoir aider les paiea définir un projet de vie
personnalisé, I'éducation thérapeutique constitogbgblement une solution médiane

pouvant étre assumée par une équipe mobile.

Les maladies rares gardent pour la plupart d’egitess une grande confidentialité.
La mise en place d’'un centre ressource constiteeopportunité pour communiquer sur
les avancées de la recherche et ses propres actitasers I'organisation de colloques, de

forums, voire la diffusion de bulletins d’informati.

c) Des missions a envisager ultérieurement

La question la plus débattue reste celle du rolelédpiologique de la future
structure. Elle met en lumiéere les divergences aeception des acteurs sur le centre
ressource. Bien que cette dimension soit indisge@gaour une meilleure anticipation de
la prise en charge et qu’elle soit la premierermigadu volet complémentaire « maladies
rares » du SROS lll, elle est aujourd’hui mal aésurar les centres de référence.

Toutefois, compte tenu des moyens alloués et deelitation premiére de la
structure, la plate-forme PRIOR n’est pas en capatassumer cette mission, sauf a se
détourner des malades. Pour que la plate-formes@uassumer une telle mission, une
contractualisation avec I'Observatoire RégionalS#mté (ORS) Pays de la Loire serait

opportune.

S’agissant du role des psychologues, on peut irragum deuxieme niveau
d’intervention aupres des professionnels sous falmgroupe d’analyse de la pratique,
voire d’'un appui en matiére d’annonce du diagno§ttte évolution suppose I'allocation
de moyens supplémentaires et la satisfaction dené@sion initiale auprés des usagers.
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Il n’est pas de la compétence de la plate-formmeeer a bien d’autres évaluations

(protocoles, pratiques professionnelles, structetes).

Dans le domaine médico-social, I'intervention deliEe-forme est a envisager sur
le long terme et sera tres certainement a repawserla mise en place prochaine des ARS.
C’est un secteur dans lequel le centre devra simva I'avenir. On peut imaginer une
mission d’appui a la création ou a I'évolution deustures médico-sociales adaptées a la
prise en charge des patients atteints de malaaties.r

Pour garantir la bonne exécution des missions,oitvient de déterminer les

modalités de fonctionnement de PRIOR.

2.2.2 Fonctionnement de la plate-forme

a) Implantation et moyens

Le projet s’inscrit dans le cadre d’'une collabanatientre les CHU de Nantes et
d’Angers. Bien que le siége social soit prévu aensgles deux sites assurent une mission
d’accueil des patients atteints de maladies r&ependant la question d’un guichet unique
peut se poser : il aurait permis une mutualisaties moyens et une plus grande visibilité.
Apres évaluation de cette organisation, peut-&ra-sil envisagé la création d’'un guichet

unique.

Angers l'accueillerait sans doute au regard d’uigason géographique centrale en
Pays de la Loire. Le choix d’'une double entréeustifie aujourd’hui par la mission de
proximité dévolue a la plate-forme. A terme, en s succés de ce mode de
fonctionnement, il pourrait étre opportun de muikiples accueils de proximité aux CH du

Mans et de Laval.

Au dela de cette question d’organisation de l'adcieest nécessaire que la structure
bénéficie d’'un local clairement identifié au seasdervices. Ce local ne doit pas étre une
annexe des centres de référence mais un lieu rfamile repérable par 'ensemble des

personnes susceptibles d’y avoir recours.

L’'indépendance de la structure doit étre préserta® au plan géographique
gu’humain. C’est pourquoi la plate-forme disposesde propre personnel recruté sur des
postes spécifiguement financés par 'ARH. Les meyaloués ne sont pas également

répartis entre Nantes et Angers.
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Angers, en tant que sieége social, dispose de dayartte personnel, qu’il convient de

décliner au regard des missions confiées a PRIOR :

Un ETP de cadre : chef de projet, il affine puiégse les missions dédiées a la
structure. Il 'organise et anime I'équipe. Il assile lien entre les deux sites, ainsi
gu’'avec les associations et les professionnelgtelhd contact avec les centres de
compétences et de référence pour permettre Iaaéah de 'annuaire. La maitrise
de l'outil informatique est indispensable pour éleds un bulletin dématérialisé et
alimenter le site internet. Dans I'éventualité ddunansformation du ¥2 temps PH,
un cadre de santé nous semble plus approprié t&upalune [égitimité soignante
pour la structure. En effet, sa bonne connaissducmilieu sanitaire et médico-
social fait de lui un interlocuteur plus pertingptun cadre administratif face aux

publics concernés.

Un ETP d’assistante sociale : elle a pour vocati@pporter son expertise sur la
constitution des dossiers de demandes de prestaBbnd’aides diverses. Sa
connaissance du milieu sanitaire doit étre un reritééterminant lors de son

recrutement.

Un % ETP de PH est prévu dans l'allocation des meygar 'ARH. Depuis la
notification des crédits, la pertinence de cetfeartition a été remise en cause au
profit d’'un Y2 ETP de kinésithérapeute et d’un 1/PPEd’ergothérapeute. Ceux-cCi
ont pour vocation de constituer une équipe molulat de but est de permettre des
évaluations des besoins sociaux et matériels deslesa domicile. Il ne peut étre
guestion de prise en charge médicale en raisomogugtand nombre de demandes
a couvrir. Cette organisation ne fait en aucunccaurrence aux professionnels de
ville mais vise a apporter une aide dans lI'adaptatiu domicile aux pathologies
les plus handicapantes et a se porter au devargadiesits dans I'incapacité de se
déplacer jusqu’'au centre ressource. Dans cetteumtion peut envisager une
modulation de I'équipe mobile a laquelle pourrareéassociés les psychologues

mais aussi I'assistante sociale.

A Nantes et a Angers sont prévus :

- 24.

Deux vacations de psychologues par site. Leur omssist double : le soutien
ponctuel des malades et de leurs familles a la sigit’annonce du diagnostic mais
aussi la participation et I'animation, si elle ssliicitée par les usagers, des groupes

de parole mis en place par les associations.
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- Un ETP de secrétariat pour Angers et % pour Narntesassurent l'accueil
physique des patients mais aussi de leurs fanalles que des professionnels. lIs
participent aussi a la rédaction et a la réactatdis de I'annuaire. A Angers, le
secrétariat tient une permanence téléphonique laguelle un numéro unique et
largement diffusé semble opportun. Au regard dgribatic annoncé, il est chargé

d’orienter les appels vers les centres de compéseme de référence appropriés.

- Un 1/2 ETP de PH est alloué a Nantes. Il est irtispble de conserver un temps
médical au sein de la structure pour assurer tfiamte avec les praticiens des
centres de référence ou de compétences, prés@mdépkendance de la structure.

La composition pluridisciplinaire de la platefornest un gage de pérennité et

d’appropriation de la plate-forme par tous les arste

b) Statut juridique et gouvernance

Initié par le Professeur BONNEAU, le projet s’eshstitué autour d’une collaboration

entre les CHU de Nantes et Angers dont les contestent imprecis.

De la bonne coordination de ces deux acteurs dépeadant le succés de la plate-
forme. La forme juridique choisie pour la structudeit ainsi tenir compte de son
bicéphalisme, de son role, de ses moyens et dbesmin de souplesse tout en encadrant
de maniere claire et précise le périmétre d’actierchacun de ses membres. A ce titre, |l

convient également de prévoir la place des assoasatians la structure.

En envisageant I'ensemble des formes juridiquesadgération existantes, il semble
nécessaire d’écarter les solutions trop lourdegigitles, au risque de paralyser le
fonctionnement d’'une structure encore nouvellenP&s différents statuts possibles mais
non retenus, il y a : 'association type loi de 19@ Groupement de Coopération Sanitaire
(GCS) et le Groupement d’Intérét Public (GIP). igidité de ces trois formes juridiques
est inadaptée pour une structure susceptible diévoblans un avenir proche. La
redéfinition nécessaire des statuts en cas d’'éealules missions, les lourdeurs des
démarches administratives pour monter le dossilerretcessaire aval de la tutelle dans les
cas du GCS et du GIP, sont autant de freins &ktion rapide et a la souplesse recherchée
pour la plate-forme. Si la forme associative présgulusieurs avantages, dont celui
d’éviter les regles parfois contraignantes de lIstige publique, il est probable que les
parties en présence ne soient pas prétes a délégrtames compétences a une autre

structure.
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Bien gu’elle ne soit pas la solution qui garantiesenieux la pérennité, la convention
est le choix le plus adapté au contexte. En etetconventionnement offre une souplesse
de gestion importante, les parties contractantastgyar la suite la possibilité d’y ajouter
facilement des avenants en cas de redéfinition ndissions. Néanmoins, cette forme
juridiqgue repose entierement sur la bonne volones dcteurs. Si le choix du
conventionnement est adopté, la plate-forme PRI@Rsera en effet pas dotée de la
personnalité juridique. Aussi faut-il définir etaarer le réle de chaque co-contractant,
leurs missions respectives et I'utilisation des emsyalloués, afin de garantir la cohérence
du projet. De la clarté du conventionnement dépendeffet le respect des objectifs
originels de la plate-forme. De plus, I'associatidhance Maladies Rares (AMR) doit étre
partie prenante de cette convention, au mémegitedes deux CHU.

Pour autant la plate-forme ne peut se restreintliecaopération entre les deux CHU et
'association AMR. Si elle n'a pas vocation a camrder les actions des centres de
référence et de compétences, elle ne doit pas henrester a I'écart de cette filiere de
soins. A titre d’exemple, PRIOR a pour mission diicter leur expertise pour former ou
sensibiliser les professionnels de santé et mébc@aux aux problématiques des maladies

rares. De simples partenariats suffisent pour iétdéltelles collaborations.

Il pourrait en outre étre pertinent pour PRIOR dendre contact avec I'Union
Régionale des Médecins Libéraux (URML) pour fagilita participation des médecins

libéraux aux formations.

Par ailleurs, PRIOR doit étre un interlocuteur péyié des autorités de tutelle
(DRASS, DDASS, ARH) pour faire remonter les besogmgrimés et les carences
constatées par I'ensemble des personnes ayantceurseau centre. A terme, on peut
imaginer que des projets de création de structspegialisées soient ainsi portés par

PRIOR aupres des tutelles.

S’agissant de la gouvernance de la structure, mitéale suivi composé des médecins
porteurs du projet (un représentant angevin et aprésentant de FEMARAN), des
directeurs d’hépitaux référents et de représentdessassociations doit étre mis en place

afin de superviser la mise en ceuvre des missiorduks a PRIOR.

A ce noyau dur, peuvent étre associés, a titreuttati$, un représentant de I'ARH,
voire des représentants du secteur médico-socidl edecteur libéral (MDPH, URML,
etc.). Ce comité doit également avoir pour missiencontroler la bonne utilisation des

moyens financiers, de faire remonter les demandesmdyens supplémentaires, et
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d’effectuer une premiére auto-évaluation de I'actate la plate-forme. Les évaluations
suivantes seront assurées par 'ARH (demain 'ARS8)la base des indicateurs présents
dans les avenants aux CPOM des CHU de Nantes etgdi8. Au cours des deux
premieres années, il serait pertinent que le codatsuivi se réunisse selon une fréquence
trimestrielle. Ces rencontres regulieres serongage de bonne collaboration, notamment

entre les deux CHU.

Le budget de fonctionnement confié au CHU d’Angeisauteur de 45 000 euros est
destiné a financer les déplacements du coordinaetne Nantes et Angers, de I'équipe
mobile, I'achat du matériel nécessaire, et lesédsfits frais de fonctionnement et
d’intervention (communication, aménagement desurcetc.). Les crédits affectés a la
plate-forme doivent en outre étre tracés dans umité wWe gestion adossée a l'unité
fonctionnelle du centre de référence des maladesonrgénétiques a Angers, afin de
permettre a ’ARH de connaitre exactement I'affectades crédits MIGAC pour ce centre
ressource. Du fait de I'absence de personnalitdigure, qui impose que les crédits soient
gérés par le CHU d’Angers et non directement paldge-forme, il conviendra de porter

une attention particuliere a leur affectation dffgzau centre ressource.

2.2.3 Plan d’action pour une mise en ceuvre fin 2009

La mise en place de la plate-forme étant prévueseptembre, il est important et
indispensable d'établir un échéancier précis dé®ngca mener afin de garantir la

faisabilité du projet et le suivi du planning.

a) Avant septembre ...

Les deux sites doivent démarrer ensemble la migglaae de la plate forme PRIOR.
Or, Nantes ne dispose pas encore de I'avenant @VI@&P n’a donc pas obtenu les moyens
financiers pour cette structure. Ainsi, tout ddreénis en ceuvre pour signer cet avenant le

plus rapidement possible.

En parallele, une réflexion commune menée entreCledl d'Angers et de Nantes et
I'association « Alliance Maladies Rares » est pelisable afin de finaliser et signer la
convention qui les liera dans ce projet communteCabnvention définit les missions du
centre de ressources. Elle précise la participatien chacun des acteurs et tout
particulierement les missions et le role des assiodis afin de leur garantir une place
effective. Elle stipule également les modalitésvdlgation en veillant a intégrer des
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indicateurs quantitatifs, mais aussi qualitatifa tonvention fixe les délais et les

conditions de son renouvellement.

Dés le mois de juin, la mise en place d’'un coméépilbtage permettra aux partenaires
de s'accorder sur I'organisation de PRIOR : déimitles missions de chacun des acteurs,
contenu du profil de poste des personnes recrut@efiche de poste du cadre devra étre
précise afin de répondre au mieux a l'adéquatidre des besoins de ce poste clé et la
personne recrutée. Ces réunions permettront égatede préciser le calendrier des

actions, outil indispensable a la réalisation esw@ivi de la mise en place de ce projet.

Le recrutement du cadre de santé sur la base dichreede poste clairement établie a
I'occasion du premier comité de pilotage est indisgable au lancement de cette plate-

forme.

b) Avant lafin de I'année ...

Le recrutement des secrétaires, assistante sogisighologues, ergothérapeute,
kinésithérapeute devra étre réalisé afin de ret@lreentre ressource opérationnel dés

I'automne prochain.
Deés son ouverture, des priorités hiérarchiséesia@'adevront étre établies, a savoir :
- La réalisation de I'annuaire ;

- La prise de contact avec tous les Centres de CempEd et les Centres de

Référence ainsi que la formalisation des collalbomat;
- La mise en place de groupes de parole ;

- La constitution de I'équipe mobile, en précisamt clsamp d'action et ses modalités
de fonctionnement. Rappelons que son champ d’adtidrse limiter a I'évaluation

des besoins a domicile ;

- L'organisation des formations avec les Centres amp@tences et les Centres de

Référence de Pays de la Loire.
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Conclusion

L’inauguration de PRIOR, prévue en octobre 2009ngeks, est un rendez-vous a
ne pas manquer. Au dela du lancement de la plateefoelle constitue un enjeu de
communication pour les maladies rares et la straalle-méme. A cette occasion, il faut
étre vigilant a convier tous les acteurs de laogggu’ils s’agissent des professionnels du
secteur sanitaire et médico-social ou des assoegét des usagers. La plate-forme doit en
effet étre percue deés l'origine comme une strucprreritairement destinée aux patients.
En outre, si la plate-forme PRIOR a vocation a afgodir les liens existants entre les
deux CHU de Nantes et d’Angers, qui constituenéimablement I'axe fort du projet, elle
se doit aussi d’étre attentive a son image aupessadtres acteurs de la région. Il serait
regrettable que d’autres centres hospitaliers, taauprofessionnels de santé se sentent

exclus des missions de PRIOR. Son ancrage régenalune des clés de son succes.

Les actions préconisées, a mi-chemin entre ambdfar@alisme, doivent dans un
premier temps porter une dynamique locale au serdies maladies rares. Mais pour
répondre au mieux aux besoins des patients, PRI&Rade projeter dans une logique
interrégionale, I'offre régionale ne permettant phs répondre a tous les problemes
soulevés par les maladies rares. Lors de la reraggucen 2012 du Schéma Interrégional
d’Organisation des Soins de l'inter-région Ouestpourrait envisager que l'initiative des
Pays de la Loire soit discutée. Si PRIOR est un@mance locale ayant un role de
proximité, la structure répond a des problemesngusont pas spécifiques a la région.

Aussi pourrait-elle en cas de succes servir de ta@ld’autres initiatives en France.

Au cours de nos entretiens, nous avons pris la medes difficultés et de
I'isolement qu’éprouvaient les patients atteintsmhdadies rares. Le projet PRIOR se doit

d’étre a la hauteur de I'attente des malades.
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ANNEXE 1. Les 18 groupes de « maladies rares »

1. Maladies auto-immunes et maladies systémiques rares

2. Maladies cardio-vasculaires rares

3. Anomalies du développement embryonnaire d’origi@eégique
4. Maladies dermatologiques rares

5. Maladies endocriniennes rares

6. Maladies hépato-gastro-entérologiques rares

7. Maladies hématologiques non malignes rares

8. Maladies héréditaires du métabolisme

9. Maladies sensorielles rares regroupant les malagibtalmologiques rares et les
surdités congénitales et génétiques

10. Maladies rénales rares
11.Maladies osseuses rares

12. Déficits immunitaires rares

13. Maladies de la trame conjonctive
14.Maladies rares de la téte et du cou
15.Maladies neuromusculaires
16.Maladies neurologiques rares
17.Maladies pulmonaires rares

18. Autres maladies rares
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ANNEXE 2. Le Plan national « maladies rares » 20@8905 :
les dix axes (synthese)

Le plan maladie rare définit précisément les digfimsmeéthodes et actions devant
étre mises en ceuvre dans le cadre de I'améliordtiodiagnostic, de la prise en charge, du
traitement afin de répondre aux attentes des maleidde leur entourage. Il résulte d’'un tres
large processus de concertation entre les professi® (experts, cliniciens et chercheurs), les
associations et représentants de malades, 'assuraaladie et les ministeres de la santé et
de la recherche.

Il s’établit autour de 10 axes stratégiques :

1. mieux connaitre I'épidémiologie des maladies rares

Cette mission confiée a Institut de veille saniginVS) vise, par I'intermédiaire
de contrat d’objectifs et de moyens (COM), a :

» développer une nomenclature et une classificatitapt@e aux maladies rares, en
collaboration avec I'Organisation Mondiale de lan®a(OMS), et les instances
européennes compétentes notamment la « Rare DiBasis&orce »,

* organiser le partenariat entre les instances ra#enet internationales, les
professionnels (notamment les centres de référade¥ associations de malades
afin d’établir un ordre de priorité des maladiescan de nécessité et de définir des
outils de surveillance épidémiologiques adaptés,

» élaborer avec les professionnels et les assocgtiten malades un cahier des
charges épidémiologiques des centres de référdrie@reapporter une expertise
méthodologique pour le recueil et la remontée diggmations dont ils disposent,

* mobiliser 'ensemble des données existantes etspoue le développement des
registres de maladies rares,

e établir une étude épidémiologique sur la mortalié® aux maladies rares et
recueillir des données sur I'impact de celles-cilethandicap, I'insertion sociale,
scolaire et professionnelle des malades,

» synthétiser et diffuser I'ensemble des ces infoionat aupres des partenaires
institutionnels, professionnels, associations egm@und public

2. reconnaitre la spécificité des maladies rares

Il s’agit de faciliter la prise en charge des parges atteintes de maladies rares par
I'assurance maladie en reconnaissant leurs spé&sfi¢classement hétérogene au titre des
affections de longue durée, traitement par prodigtsanté spécifiques, remboursement de
frais de transports) et en assurant une homogédérépratiques de remboursement sur
I'ensemble du territoire.
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3. renforcer et développer I'information auprés des lades, des professionnels et
du grand public

Des moyens d’'information sur les maladies raréstenxt (campagnes médiatiques,
serveurs internet, services téléphoniques, plaggiattc....) soutenues, financés et développés
par les instances nationales, par les entreprigsenétlicament, par les professionnels ou les
associations de malades. L’objectif du plan esh d&nforcer I'action vers tous les publics
concernés, en :

- améliorant l'information disponible sur internet &sant d’ORPHANET le portail
référent en la matiere pour les professionnels,tepaires sociaux, malades
(diagnostic, protocoles, thérapeutiques, prestatidacuments pédagogiques)

- assurant la labellisation des services d’'inforrmaté&éphonique

- développant I'éducation thérapeutique

- faisant connaitre le plan maladies rares.

4. former les professionnels a mieux les identifier

Il convient d’améliorer la formation initiale ebtinue des professionnels de santé
sur la problématique des maladies rares afin di@metlle diagnostic et son annonce et la
prise en charge du malade.

5. organiser le dépistage et I'accés aux tests diadigoes

Assurer une prise en charge efficace des maladres nécessite, d’'une part la
mise en place d'une politique cohérente en maikrelépistage tant sur la plan national
gu’européen en population générale et a titre idd®l, et d’autre part, 'amélioration de
I'accessibilité au tests diagnostiques en lancardppel d’offres aux laboratoires réalisant des
actes de biologie complexe permettant de diagnestigs maladies rares.

6. améliorer I'accés aux soins et la qualité de prise charge des malades

La création de centres de référence maladies dwesait permettre de mieux
coordonner la prise en charge thérapeutique dergatiorganisation de ses soins, et d’en
assurer la cohérence en matiere de protectionlsatid’indemnisation.

Ces centres de référence constituent I'un des Beeeplus importants du plan
maladies rares. lls regroupent un ensemble de demge pluridisciplinaires organisées
d’équipes hautement spécialisées ont pour missiens

- faciliter le diagnostic et de définir une stratégie prise en charge thérapeutique,
psychologique et d’'accompagnement social,

- définir et diffuser des protocoles de prise en ghar

- coordonner les travaux de recherche et participenaille épidémiologique,
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- participer a des actions de formation et d’inforimajpour les professionnels de sante,
les malades et leurs familles,

- animer et coordonner les réseaux de corresponganitsires et médico-sociaux,

- étre des interlocuteurs privilégiés pour les tatebt les associations de malades.

Le plan prévoit a partir des centres de référelaceonstitution de réseaux
sanitaires et médico-sociaux incluant la priorité@ladies rares tant sur les dispositifs
régionaux qu'interrégionaux ou nationaux.

Un appel a projet pour la création d’'une centaleecentres de référence par
pathologie ou groupe de pathologie est inscrit dawadre du plan maladies rares.

La création d’'un comité national consultatif dédbisation (CNCL) composeée
d’experts en maladies rares est chargé d’émett@visnmotivé sur les projets présentés qui
devra permettre la reconnaissance en qualité deeceéa référence, officialisée par arrété du
Ministere de la Santé (DHOS/DGS). Une évaluatiorcet centres de références est prévue
au terme du plan en 2009.

Le financement de ces centres est définitivemessuré d'une part par la
tarification a I'activité (T2A) et par une dotatiéorfaitaire (MIGAC).

7. poursuivre I'effort en faveur des médicaments orpins

Par le réexamen des dispositions adoptées en 189%9 instances européennes
visant a la création de nouveaux laboratoires paeentiques et a la désignation et a la
fabrication de médicaments ou « spécialités ».

8. répondre aux besoins d’'accompagnement des persoratgsntes et développer
le soutien aux associations de malades

Les maladies rares peuvent entrainer des bes@nsothpagnement, voire des
handicaps de tout type auquel il convient de répond

- en développant l'information en direction des makadt des professionnels de terrain
par tous les moyens possibles et en poursuivantemfiorcant le soutien aux
associations dans leur mission d’information

- en améliorant les relations entre les Maisons Dépwmtales des Personnes
Handicapées (MDPH), les centres de référence etésaux sanitaires et médico-
sociaux

- en intégrant la spécificité des maladies rares dlalaboration des projets d’aide et
d’accompagnement.
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9. promouvoir la recherche et l'innovation, notammergn ce qui concerne le
traitement des maladies rares

La création d’un groupement d’intérét scientifiqetel’action des associations de
malades ont contribué au développement de la relobeke plan envisage le renforcement de
la priorité maladies rares au sein du programmeitader de recherche clinique (PHRC), la
coordination des travaux de recherche et [I'engagénd’actions pluriannuelles dans le
domaine de [I'épidémiologie, de la caractérisatioéngique et moléculaire, de la
physiopathologie et de la mise au point de tegrdiatiques.

10.développer les partenariats nationaux et europédass ce domaine

Cet axe détermine le besoin de pérenniser et\daiper les missions de la Plate
forme Maladies Rares, lieu unique de rassemblenientdivers partenaires (professionnels,
associations, groupements et services), et la siéeate coordonner leurs actions tant sur le
plan national qu’au niveau européen.
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ANNEXE 3. Contribution du Comité technique régional
SROS lll, « maladies rares et apparentées »
(octobre 2004)

COMITE TECHNIQUE REGIONAL SROS I1I
« MALADIES RARES ET APPARENTEES »

Une maladie est dite rare si sa prévalence est inférienre & 102000 selon le sewrl admis en
Eurgpe ou &1 elle twouche mons de 30 W personnes sur le territowre notional selon 1o
définition donnée en France. On dénombre environ 7K maladies de ce tvpe dont 80% soni
dlorigine péndétigue. Les maladies vares touchent environ 5% de la population et concernent 3
4 4 millions de personnes en France et prés de 25 millions en Europe.

Les maladies rares ont &0é retenues comme une des priofités de santé publique et Tont ['objet
de Mun des 5 plans nationaux prévas dans la loi 0™ 2004-806 do 9 aode 2004 relative 4 la
politique de santé publique (70 0”185 du 11 aodt 2004},

En rasson de la raretd de ces pathologies, les malades et leur famille rencontrent souvent des
difficultés allant de 'éablissement du disgnostic § la mise en place d'une prise en charge
adaptée. globale et continue.

Fum autre cotd, la spécificié de chacune des maladies rares nécessite une prande experiise
médicale pour les reconnaitre, des consuliations spécialisées souvent trés longues (géndétique
médicale, consultations multidisciplinares. . ) pour le suivi médical et adaptation parfois
approximative des corenits de spins classiques aux besoins particuliers des paticnis.

Les filitres de soins cohérentes pour les sujets atteints de moladies rares sonl souvent
difficiles & organiser en raison:

- des difficultés gui peavent exister pour ¢tablic le diagnostic

- de la multiplicitd des intervenants (médicaux et médico-sociaux )

- de la méconnassance par le corps médical et par les patients cux-mémes de la pathologie et
de "existence de centres spécialisés ayant une expertise de la maladie

- de "absence d'identification de relms médicauy et paramédicaus de proximité

- de I'insuffisance des interfaces hopital-ville et des interfaces entre les secteurs sanitaines el
médico-sociauy ne permetitant pas une prise en charge plobale de lp personne dans tous les
aspects de 20 vie.

Les CHU d"Angers et de Nontes ont acquis ung expertise dans de nombreuses filséres de soins
pour les maladies rares comme en temoigne Uexistence de 3 centres de ressource (2
mucoviscidose, | sclérose latémale amyotrophique) et la demande de labellisation pour 8

cenlres de réference.
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- VIII -

A, Etat des lieux

1. Filiéres de soins

L1 ldentification des filié¢res de soins

Certuines (ilidres de soins ‘maladies rares” sont d'ores et déja en place sue 1o région
pays de Loire. Clest le cas par exemple des Centres de Ressource ot de Compétences
pour la Mucoviscidose (CROM) (Angers ef NMantes) amss gue du Centre de Ressource
SLA (Angers),
Un cerain nombre de flidres ont 4¢ idennfides par les réponses & appel d offre
pational pour Mobteation d'un label de centre de référence maladie rare {cireulaire
DHOS/DGS/2004 0™ 247 du 27 mai 2004},
o Angers
= Mauladies neuro-muscilaires (demande conjointe avec Nantes)
*  Maladies nearogéniétigues de "adulte
= Maladies métaboligues de enfant et de Fadulte
= Pathologies endocrmicnnes rares
o Nantes
= Muladies neuro-musculaires (demande conjointe avec Angers)
*  Pathologies rares cardio-vasculaires
= Pathologies hémorragiques vares
* Génodermatoses et maladies deematologiques rares
Doutres filidres potenticlles ont 818 identifides par les réponses sy questionnnire
diffusé sur les 2 CHU par le COTER ‘maladics rares”
o Angers
= Muocoviscidose (Dr Ginies)
= Swrdné (Dr Dubin, Dr Beucher)
* Uwidite (Dr Cocheresu)
= Immunologie pédiatrique (D 1 Pellier)
*  Hémophilie (Dr Beurrer)
= Pathologies rares avee retand du développement (Conjointement aves

Mamtes, Dr Bonneaw, Dr David, Dr Jaguemont)

(=]
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o Mantes
*  Suordité (Dr Calais)
= Ostéachondrodysplaste (De A David)
= Hemochromatose (Dr Ferry)
*  Néphrologie pédistrique (conjointement avec Angers, Dr Guyot, De
Champion)
= Pathologie de I'hémoglobine (Dr Méchinaod )
= Nutrition (Dr Krempl)

= Muladies rares acquises de Madulte (Dre Hamidou)
Cependant cette liste n'est pas exhaustive, Des filidres n'ont probablement pas éé
identifices soit par shsence de réponse soit par défaut de contoct avec les spécialistes
concerndés ef un tavinl de recensement exhawstil doit &tre entrepris dans chacun des
CHU de la région.

2.2 Principales carences dans Porganisation des soins pour les maladies rares

Laccés aux soms pour une prise en charge globale et contimue est souvent difficale

pour les paticnts atteints de maladies rares pour les misons suivantes:

Difficultés & établir un dingnostic dans un certain nombre de cas.

Complexité du parcours du patient du fail de la muliplicié des inlervenants
nécessares 4 la prise en charge de sa maladie.

Méconnmssance par les médecins trattants ef par les patients eux mémes de Uexistence
de centres spécialisés ayanl une expeértise pouwr la maladie ou pour le groupe de
maladies.

Absence de strscture adaptée 4 Lo prise en charge lemporaire ou de longue durée potr
les adultes atteints de maladies newro-dégénératives rares,

Absence d'identification des relais médicaux o1 paramédicaux de proximité.
Insuffizance des intectaces ville-hopital

Absence de soutien psvchologique dés annonce do handicap el tout le long du suivi
du patient et de leur famille.

Insuffisance de prise en charge spéeifigue par Uassurance mialadie de ces pathologies.

EHESP — Module interprofessionnel de santé publig2609

X -



Il en résulte d'importantes inadéguations dans la prise en charge des patients qui va du
retard au diagnostic jusgu’aux déficiences dans Pappréhension de la personne dans tous

les domaines de sa vie quotidienne.

1, Formation - information

Le retard de diagnostic et errance de certuns patients portewrs de maladies rares sonl
lids en partie & Uinsuffisance de formation des professionnels de santé. Les maladies
orphelines n"apparaissent que de fagon trés marginale dans le programme des études
médicales et ne font objert gue de peu de formations post-universitares, Diune fagon
générale, les mformations speécifiques données sur fa prise en charge des handicaps sont (rés
pen nombreuses au cours des éudes médicales er dans la formation continue du comps
médical. La part de Uenseignement consacnd aux maladies rares dans les formations
paramédicales est encore plus faible,

Par willeurs, il existe pour les patients cux-mémes wn déhct dinformation sur leur propre
maladie, sur la présence de consultations spécialistes de proximité, sur les possibilités d'alde

dans la vie quotidicnne et sur 'existence des associations de patients,

1. Epidémiologie — santé publique

Les maladies rares sont trés mal répertorices et b prévalence de beaucoup d'entre elles
n'est pos connue avec precision. Les registres existants ne concement gque rés ped de
maladies orphelings et ne couvrent pas toul le territoire. Par ailleurs, le codage des pathologies
a Thapital est mal adapté d ces maladies qui sont souvent répertariées en tant que diagnostic
associ€ el non en lant que dingnostic principal de Dhospinalisation (1 Hiveling, Tout cela
entraine de graves lacunes dans les connuissances sur les conséquences humaines, sociales et

Onanciéres de ces maladies
4. Recherche
Les maladies raves fom Uabjet de nombreuses recherches fondamentales mas les progrds

absieryds par les potients sont (rés lents par mangue de moyens humains et finonciers. Un

effort doit, en particulier, &re fait pour gue les echnologics de pointes soient rapidement
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transféries dans les laboratodres hospitaliers afin d"améliorer le diagnostic des pathologies
rares,

D uutre part, ke faible nombre de malades stteints de chacune des maladies est un frein b la
rechesche e au développement de la part de industrie pharmaceutigue. La mise o point de
nouveans medicaments et Pexpénmentation de medicaments connus dans de nouvelles
indications sonl cependant tout & {20 nécessaires pour ce type de maladies. 11 en est de méme
pour 1 mise au point de nowvelles formes galéniques plus sdaptées b des besoins spéeifiques

pour les médicaments déja sur le marche,
5. Prise en charge médico-sociale

« Un déficit important est constaté en terme d'accompagnement psvehologique dés
I"annonce du diagnostic et durant oute b prise en charge.

¢ Lo diagnostic exact de la pathologic dont sont atteints des enfants ou des adultes pris en
charge dans les mstitutions spécialisées (IME, IMPRO, CAT) n'est pas connu dans un
crand nombre de cas. Cette carence est préjudiciable pour 1a prise en charge des patients
et pour information des familles.

s Actuellement, 1l est particulidrement difficile pour les parents de trouver des structures
adaptées au cas de leur enfant. 11 en résulte des inadéquations en terme de scolarisation
d'hébergement ou de structure spécialisée. Le méme probléme se rencontre pour ce qui
concere les places dadultes handicapds (amendement Creton) et des  personnes
handicapées vieillissantes.

¢ Un déficit important d'information pratigue existe sur les réseaunx daide et sur les

procédires administriiyes.
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B. Propositions

Afin d améliorer la prise en charge slobale des personnes attemntes de maladie rare, il est
proposé fa création d'un Centre Régional de Coordination et de Ressource ‘Maladies
Rarcs — Payvs de la Loire’ (C.R.C.R ou CR2).

Ce centre aurail pour principal objectf & assurer la cohérence entre les doifférentes étapes
du parcours du patient et d'harmoniser les différents aspects de la prise en charge des

maladies rares en relation avec les centres de référence qui vont élre mis en place.

L Butdu CR2 maladies cares”

Les buts du CR2 sont regroupés en plusieurs rubrigues: disgnostic, filiére de somns,
formation — information, dépistage, interface avee les associntions de patients, épdémiologie,

recherche.
1.1 Filidre ‘diagnostic”

¢  Eviter 'errance do disgnostic clinigue pour les patients atteints de maladies rares

o Faveriser la formation et Uinformation sur ces maladies (voir chapitre
formation-information ).

o Favoriser les contacts {staff, visioconférence) entre les spécialistes de la région
pour les discussions autour des cas difficiles.

o Favoriser les contacts (visiccondbrence) avec les centres de référence,

o Obtenir une ligne bodgétaire pour les déplacements des malades vers les
centres de référence nationaux ou 4 inverse pour le déplacement des

spicialistes rélérents auprés des patients

¢«  Faciliter et amcliorer le diagnostic blologigue en appliguant les point suivants
o Faire Uinventaire des laboratoires pratiguant des examens spécinlisés. Cette
liste @ déjd &re clablie pour les examens de génétique par le groupe des

gendéticiens de 'Cuest: elle doit cependant étre complétee ef maintenue & jour.
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o Faciliter le financement, le transport des examens devant étre réalisés @
extérieur en France ou & 1éranger en identifiant une ligne budgélairve
spectiigue pour ce tvpe dexamen dans les 2 CEHL de s région.

o Faciliter la mise 4 disposition de nouveaux moyvens de diagnostic (exemple:

puce & ADN de diagnostc en biologie moléculare et en cyvlogénétique).
1.1 Filitre de soins

¢ [dentifier et recenser les filidres de soins existantes,

«  Promouvair la coordination entre les filidres de soins existantes par groupe de pathologies
entre les 2 CHU ainsi quiavee les hdpitaus géndrans de la région,

*  Organiser les filiéres de soins au niveau végional par grands groupes de maladics,

# Elaborer un dossier patient commun par grands proupes de pathologies.

o Ameliorer interface entre hépital, les structures de swite er les médecing généralistes
{interlace ville-hopital).

o  Développer une prise cn charge globale des patients pour répondre 4 leurs besoins non
seulement sanitaires mais cgalement médico-sociaux el sociaux. En particulier, un des
buts du CR2 sern de développer des relations avec les futures maisons départementales
des personnes handicapées.

«  Faciliter la diffusion et le fnancement des thérupeutiques innovantes ef la recherche sur
les médicaments orpheling: organisation et'ou participation & des nouveaux protocoles
(inteérét dis regisires ).

e Adder 4 fa diffusion et 4 la pestion [noanciére, au niveaw régional, des moyens

therapentiques innovants et/ow collews.
Une des facons de parvenit & ces objectifs pourrait ére pour le CR2 d'encourager, de

centraliser et de finafiser les mitiatives de créations de réseaux de soins par grands groupes

de maladies rares.
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1.3 Formation - information

+  Seasibiliser les dtudiants en médecine lors de leur formation initiale & la prise en charge
du handicap et développer la formation permanente sur les maladies rares en relation avec
les dovens de chacune des UFR de mddecing.

e Créer un systéme dlinformation régional & double orvientation  patientfamille et
professionnels de santd basé sur:

o une base documentaire (supports dorits et imatériels audiovisuels) facilitant la
connaissance des maladies rares.

o une permanence teléphonigue assurde par un ‘Technicien/médinteur ‘maladies
rares” chargéd de mettre én rapport les patients, les professionnels de santé er les
autres intervenanls.

o un site internel régional présentant les flidres de soins ‘maladies rares” et bes
associgiions de patients sur le plan ségional, et 4 partic duguel les professionnels
pourront acceder & la base documentaire; ces renseignements seront également
communiqués directement 4 chague médecin de la région sous I forme dune
plaguette ou d"un COROM.

1.4  Filiére dépistage

¢  Euvaluer, pour un certan nombre de pathologies, le bien fondé d’un dépistage e la valewr
respective des difTérentes méthodes applicables. Participer 4 des études pilotes sur lo mise

en place de nouveaus dépistages.
1.5 Interface avec les associations de patients

¢ Favoriser les contacts entre les patients et leur famille et les associations.

# Instaurer une cellule 4" dcoute ou groupe de parole.

= Diffuser information sur les activitds du CR2.

*  Paniciper 4 la formation des professionnels de santé et médico-sociaux dans le domaine
des maladies rares.

#  Fovoriser Uintégration des associabions aux congrds, colloques et autres renconires

médicales.
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1.6 Epidéimiologic — santé publigue

¢« Participer 4 la surverlllance épidémiologique des maladies rares & travers des etudes ciblées
par groupe de pathologices.

o Tdentifier les hospitalisations pour maladies rares en instaerant un codage adapté.

1.7 Recherche

#  Recenser des services ou labomtomres impligués dans la recherche sur les maladies rares
dans la région,

# Identifier des structures type GIS-INSERM et des projets de recherche en cours sur les
maladies rares.

= Promouvoir des protocoles de recherche type PHRC pour les maladies rares.

o Mader au financement de la recherche sor les maladies rares par la création dune

fondation régionale.

C. Recommandations

L améloration de o prise en charge des maladies rares dans la région Pavs de Loire
passe pat la création du CR2 et par le renforcement des structures existanies.
[ est, en particulier, nécessaire de renforcer les filicres de soins wWentifides par la demande de
labellisation pour les centres de référence et de renloreer les unités de génétique clinigue dans
chacun des 2 CHU de la végion. Ce demier point st justifié par le Git que les maladies rares
sont & B0 d'ergine génétique et que les génétictens chiniciens sont de plus en plus sellicités
pour le diagnostic et la participation & de nombrevses filieres muoltidisciplinaires de prise en

charge.
1. Moyens pour la mise en place du CR2

¢ Moyens humains

o L ETP de médecin
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o 2 ETP de technicien'médinteur ‘maladies rares” (avant une qualification
parameédicale: mnfrmiers ou conseillers génétiques lorsque cette profession serd
reconne )

o 1 ETP secrétaire

o | ETP de techmcien andio-visuel

o (.5 ETF d’assistante sociale

o 0.5 ETP de psvchologue

o« Mise 4 disposition de locaux adapiés

«  Movens de fonctionnement

2. Renlercement des structures cxistantes

«  Renforcement des unités de génétigue clinlgue 4 Angers et Nantes
= ZETPdePH
= I ETP de psyvchologues

# 2 ETP paramédicans (infinmiers ou conseillers pénétigues)

«  Renforcement de chacune des filidres maladies rares identifides par les demandes de

labellisation d"un centre de référence
1. Angers

=  Maladies newro-musculaires (demande conjeinte avec Nantes) Cenire
Ligérien des Maladies Neuromusculaires (CELIMEN)
- | ETP de PH partagé en 50 % pour la neurologie (Nantes) et 50 % pour la
neuropediatrie [ Angers)
- 0.5 ETP damaché de recherche clinique
- 0SETPJIDE
- | ETP d"ergothérapente
- 025 ETP de coordinuteur paramdédical
- 010 ETP de medecin nutnifionnssie

10
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Pérennisation des emplois actuellement fnancés par UPAFM @ 0.5 ETP de
psychologue, 0.2 ETP de kinésithérapeute, 0.6 ETP 4 infirmére coordinatrice,
OZETP de PH de médecine physigque et de rééducation.

+  Mualadies neurogénétigues de Uadulte

1 ETT de PH

I'ETP d infirmiére

I ETP de secritaire

0.5 ETE de neuro-psychologoe
0.5 ETP de psvechologue

025 ETP d assistante sociale

=  Maladies métaboligues de lenfant et de Padulte

I ETP de PH pour la prise en charge des maladies métaboliques de Ienfant
0.5 ETP de PH pour la prese en charge des maladies mémaboligues de adulte
I ETT de didgtéticienme

0.5 ETP de Psychologue

« Pathologies endocriniennes rares

I ETP de PH (pamage sur 3 services : pédiatre, endocrinologie adulte et
diabétologie adulte )

0.6 ETP d'IDE

(.5 ETP de psvehologue

(.5 ETP de secrétaire

0.1 ETP de kinésithérapeure

2. MNantes

+ Maladies neuro-musculaires (demande conjointe avee Angers, voir ci-avant)

= lnstitut du Thorax - Unité de génétique des maladies cardingues

1.5 ETP PH
2ETPAIDE
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- 1 ETP secriétariat

- Q25 ETP de psychologue
- | ETP technicien

- 1 ETP dingénieur

#  Centre Nantals Génodermatose et maladies dermatologigues rares

- 12 vacations médicales {1/2 journde par semaine)
- 1 ETP d'infirmier de recherche elinigue

- 1 ETP de psychologue

- | ETP de secretaire

«  Centre de Référence des pathologies hémorragiques rares du Grand-Ouest et
du Centre (GREHCO)

- | poste d'Assistant Hospitalo-Universitaire

- | ETP de technicien de laboratoare pour secteur spécialise d'hémostase
- 1 ETP d’Adiaché de Recherche Clinigue

- I vacation hebdomadaire de kingsithérapeute

- 1 vacation hebdomadaire d’assistante sociale

- 1 vacation hebdomaduire de psychalopue

Conelusion

Les wnitiatives pour améliorer [a prise et charge des maladies rares doivent 5" envisager au

miveau régional, i proximitd des paticnts el de leurs médecins traitants el en cootdination

avec les centres de références. En effet. nous sommes confrontés au défi améorer la

prise en charge pglobale des patients dans leur vie quotidienne lout e les faisant bénéhcier

des dernidres avancées de la recherche, de lo thérapeutigue et de la technologie:

Cet objecf est souns & trois conditions:

1) Lobtention par les CHU de lo région du label “centre de référence’ pour au moins
deux groupes de maladies.

2) La mise en place d"un Centre Bégional de Coordination et de Ressource,

3) Le renforcement des structures hospitalo-universitares gui sont d'ores et déji

Fortement impliguées dans le disgnostic et 1o prise en charge des maladies mres,
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COMITE TECHNIQUE REGIONAL
« MALADIES RARES ET APPARENTEES»
SROS I

Composition du groupe

CHU de MNantes
- Professeur Herve LE MAREC, President de la CME de Nantes
- Dr Yann PEREON
= Dr Albert DAVID, généticien

- M. Thierry BIAIS, Directewr de la communication ¢l des afTaires générales

CHU d’Angers
- Professeur Domimique BONNEALU, chef de service de génétigue
- Professeur Gilles BERRUT, chefl de service médecine interne ¢ gériatrie
= Dr Christophe VERNY . assistant hospitalier universitaire, neurologie

= M. Mulippe GUINARD, Directeur adioint

ASS0CIATIONS
- Mme Marie-Odile BESNIER - Association Prader-Willi France
- Mme Régine GUIMBRETIERE - Associstion Le Goeland X fragile
- Mme Dominique LEBERRE - Association Sclérose tubéreuse de Bourneville)
- Mme Elizabeth MARTIN - Association Oler-Mafucc
Prisidents /Animateurs
- Professeur BONNEAU, chel de service de génétigue CHU d' Angers
- Professeur LE MAREC , présidents de la CME , CHU de Nantes
Référents ARH
= Docteur PARRA | Directeur régional des affaires sanitaires et sociales

- M. MONTIER , Inspecteur principal DRASS
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ANNEXE 4. Volet complémentaire du SROS 2006-2010
relatif aux maladies rares (11/02/2008)

L’ETAT des LIEUX et I' EVALUATION des BESOINS

Epidémiologie Morbidité

Une maladie est dite rare si elle touche moins e’personne sur 2000, selon le seuil retenu
en Europe, ou si elle concerne moins de 30 00(pees sur le territoire national selon la
définition francaise.

Les maladies rares touchent environ 5% de la ptipolaelles concernent 3 a 4 millions de
personnes en France et pres de 27 millions en Eukp Pays de la Loire, environ 165 000
personnes sont concernées par ces pathologies

Ces pathologies rares sont nombreuses puisqu’odéanmbre plus de 7000 et elles ne
comprennent pas les cancers rares.

Démographie des professionnels

La démographie des professionnels de santé imgligaas la prise en charge des maladies
rares est difficile a préciser car interviennent mmmbreux spécialistes, essentiellement
hospitaliers.

Les généticiens cliniciens sont cependant les mentoncernés puisque 80% des maladies
rares sont d’origine génétique.

Dans la région Pays de la Loire, le nombre destméeds cliniciens est de 2,5 ETP (Angers
1; Nantes 1; Le Mans 0.5) pour 3 millions d’habita Pour mémoire, le nombre de
généticiens clinicien est d’environ 1/500 000 heaitis dans les pays anglo-saxons et dans
ceux de I'Europe du Nord.

Il est trés important dans la démographie des g#eds de différencier les sous-spécialités
de chacun d'entre et de ne pas considérer leurneogidbal. Dans la région Pays de Loire, 13
personnes sont identifiées comme généticiens répsetissent de la fagon suivante:

% Angers : 1 généticien clinicien, 1 métaboliciertylogénéticien, 2 généticiens
moléculaire

% Nantes: 1 généticien clinicien, 5 cytogénéticief8 au CHU et 2 libéraux), 1
généticien moléculaire.

Sur le plan de la démographie médicale, les élé&rdEterminants se référent au nombre de
généticiens dans la région et aux perspectivesrdeation. (source ADELI mars 2005). A ce
jour, seuls 13 généticiens sont spécifiquementtifién comme tels :
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% 7 a Nantes (5 au CHU de Nantes, 2 libéraux), 5gefsn(CHU
d’Angers) et 1 au Mans (CH)
% Ces 13 professionnels ont une moyenne d’age dest7 a
¢ Un seul professeur de génétique, actuellement du €Angers.
s Depuis 1995 (jusqu’a 2004) 2 DESS de génétiqguerslidans notre
région sur la subdivision de Nantes (on notetasksce de DESS a
Angers).
Ces professionnels conditionnent les possibilités dlagnostics et de prises en charge. (Le
diagnostic revient au généticien biologiste etriagpen charge au généticien clinicien) lls ont
également un réle essentiel dans la formation dafegsionnels tant du secteur santé que du
meédico-social ou du social que dans les relatioes ks familles et les patients.

Les structures

Suite aux appels d’offre nationaux de 2004, 200086, un certain nombre de services de la
région ont obtenu le label de centre national dé&reéce maladie rare. Ces centres labellisés
sont répartis entre les deux CHU de Nantes et Anget attestent de leurs compétences
reconnues nationalement.

Ces centres sont :

- Le centre pour les pathologies cardiaques rargassiulaires (troubles
du rythme) du CHU de Nantes, labellisé en 2004

- Le centre pour les maladies neurogénétiques du GFHAhgers,
labellisé en 2005

- Le centre pour les maladies neuromusculaires dU @eél Nantes, le
centre pour les maladies endocriniennes rares du @Wnges et le
centre pour la mucoviscidose pour le grand ouestidl de Nantes,
labellisés en 2006

Il existe également, dans la région, des servieg®mpaires de centres labellisés dans d’autres
CHU de France comme en hématologie et en dermatolBgautre part, dans le cadre du
plan « maladies rares », des centres de compéteiecesont compléter le dispositif.

PROBLEMATIQUES et ENJEUX

Il faut compléter les données épidémiologiquesréaigant :

- que ces pathologies sont mal connues tant dessgrofmels que des usagers.

- quelles sont source de grande souffrance et degrdimgnostique des patients.

- quelles nécessitent une prise en charge longuedigkiplinaire.

- quelles sont souvent d’origine génétique, graves\alidantes, parfois sans réponse
thérapeutique

- que les connaissances doivent progresser danswrgo La recherche fondamentale
en lien avec des services d’excellence doit étee, titre, soutenue.

- gu’une place doit étre donnée aux malades et déewrsiassociations.
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Ce sont donc I'ensemble de ces éléments qui omtutba un plan national « maladies rares »
2005-2008. Ce plan est un des 5 plans obligatdieds loi de santé publiqgue du 9 aolt 2004
et comporte 10 axes :

- Mieux connaitre I'épidémiologie des maladies rares.

- Reconnaitre la spécificité des maladies rares.

- Développer une information pour les malades, le$egsionnels de santé et le grand
public concernant les maladies rares.

- Former les professionnels de santé a mieux identds maladies rares.

- Organiser le dépistage et I'accés aux tests didignes.

- Améliorer l'accés aux soins et la qualité de la@n charge.

- Poursuivre I'effort en faveur des médicaments dipke

- Répondre aux besoins spécifiques d’accompagnentm#spersonnes atteintes de
maladies rares

- Promouvoir la recherche sur les maladies rares.

La prise en charge globale des sujets atteintsaladies rares est souvent difficile & organiser
en raison:

- des difficultés pour établir le diagnostic,
- de la multiplicité des intervenants meédicaux étimo-sociaux,

- de la méconnaissance par le corps médical depgratients eux-mémes de la pathologie et,
de I'existence de centres spécialisés ayant unereesg de la maladie,

- de I'absence d’identification de relais médicatparamédicaux de proximité,

- de la méconnaissance et/ou de la mauvaise titlisdes dispositifs d'aides sanitaires et/ou
médico-sociales.

Les réflexions menées dans la région autour ddare gnt permis de dégager deux enjeux
principaux :
1. Le développement de la coordination et de la colvérentre les différentes étapes et
parcours du patient
2. Le développement de l'activité de génétique cliriguerformante sachant qu’environ
80% des maladies rares sont d’origine génétique.

Le SROS développera ses orientations pour répoadoes enjeux, en complément du
dispositif national de labellisation de centresé&férence et de centres de compétence qui doit
s’achever en 2007.

LES ORIENTATIONS

Les objectifs
1. Développer la coordination et la cohérence entre de différentes étapes et

parcours du patient
2. Développer une activité de génétigue clinique perfmante

- XXII - EHESP — Module interprofessionnel de santé pubkgge09



Les mesures opérationnelles

1. Développer la coordination et la cohérence entre de différentes étapes et
parcours du patient

Créer un Centre Régional de Coordination et de Reessirces (CR2) pour les maladies
rares dans les Pays de la Loire

Il s’agit d’un concept nouveau en France permettam déclinaison régionale du plan
‘maladies rares’. Il s’agit de proposer une aiderpes professionnels de santé et pour les
patients eux-mémes au plus prés de leur vie qeotid.

Le CR2 s'articule autour de 2 axes :
- information et formation
- orientation et accompagnement

Le CR2 sera localisé a Angers mais il fera I'olojetn copilotage entre les 2 CHU de Nantes
et Angers avec un coordonnateur principal et umdmmateur adjoint. L’équipe du CR2 doit
pouvoir étre mobile afin que des consultationsraarventions puissent avoir lieu sur chaque
site (ex : consultations médicales, sociales, noégoriales ou autres)

Une convention sera passée entre le CHU d’AngeiSHU de Nantes et I'Alliance Maladies
Rares

Développer I'information et la formation

Le CR2 a pour mission de diffuser l'information gfigue sur les pathologies rares et de
répondre a la demande de formation des soignamist destiné aux médecins généralistes ou
spécialistes, aux professionnels de santé ou médiaux ayant a prendre en charge des
patients atteints de maladies rares ainsi qu'atigia eux-mémes.

Cette mission se fera en coordination avec lesesmationaux de référence 'maladies rares’,
les maisons du handicap, la plate-forme de télésded Pays de la Loire et les associations de
patients.

Sur le plan opérationnel, il s’agit de :

% Mettre en place un service documentaire spécialisé

+ Diffuser l'information et répondre aux demandescHjgties des patients et des
soignants

% Organiser des journées de formation sur des thépexsfiqgues pour les soignants et
les accompagnateurs
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Développer l'orientation et 'accompagnement des geents pour améliorer leurs
conditions de vie quotidienne.

Sur le plan opérationnel, il s’agit pour le CR2:de

% Conduire a un meilleur diagnostic en orientant pedients vers les structures
nationales ou régionales les mieux adaptées.

% Organiser la prise en charge médicale et médiciasoet améliorer I'accés aux aides

% Proposer une aide morale pour les patients etfuille en mettant en place une
cellule d'écoute et des groupes de parole

+« Diffuser un répertoire des centres de référencdeetompétence aux structures des

urgences. Les structures des urgences sont amarmg@esdre en charge des patients

atteints d’'une maladie rare et ce répertoire detmettre de recourir a un avis

spécialisé auprées de ces structures en tant goesdé.

2. Développer une activité de génétique clinique perfmante

Il convient d'inciter les équipes a s’inscrire ddasdémarche nationale de labellisation des
centres de référence et des centres de compét@moesaire DHOS/04/2007/153 du 13 avril
2007 relative a la structuration de la filiere @éns pour les patients atteints d’'une maladie
rare et créant les centres compétences).

Les centres de référence nationaux ou inter régiodaine maladie rare sont des ensembles
pluridisciplinaires hautement spécialisés assuramtamment un réle de recours dans le
diagnostic et la prise en charge, et un role dargefinition des référentiels, des protocoles
thérapeutiques, la surveillance épidémiologigua ebordination des activités de recherche.

Les centres de compétences régionaux établissdidggaostic des maladies rares, mettent en
ceuvre la thérapeutique, lorsqu’elle est disponildeorganisent la prise en charge du patient,
en lien avec les centres de référence, les actttsuctures sanitaires et medicosociales de
proximité. lls participent a I'ensemble des missiales centres de référence.

Le CR2 doit étre en mesure dorienter le patientsvke centre de référence ou de
compétences, adapté a sa pathologie et le plubg@uaeson domicile.

EVALUATION ET SUIVI
Aprés un an de fonctionnement, dans le cadre diiduiCPOM du CHU d’Angers, le centre
de ressource sera évalué et ses missions serdrgsain, réorientées.
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ANNEXE 5. Elément de méthodologie : Grilles d’entien

Questionnaire aux associations

1. Qui étes-vous (objet, statuts, représentation?...)

2. Quelle est votre place dans l'organisation actuklldispositif maladies rares Pays de
la Loire ?
o Centre de référence ?
o Centre de compétences ?
o Autres : Orphanet ? Centre de ressources ?

3. Etes-vous au courant du projet de création d'urir€ele Ressources Maladies Rares
dans les Pays de la Loire ?

4. Avez-vous été associé a ce projet ?
o Sioui, de quelle maniere ?
o Sinon, l'auriez-vous souhaité ?

5. Comment envisagez-vous concretement son actiorieh @ttendez-vous ?

6. Quel statut juridique préconisez-vous pour ce tpstructure ?
o GCS
o GCSMS
o GIP
0 Autre, précisez

7. Le Plan National Maladies Rares, initié en 2006jlgermis d'améliorer la prise en
charge des patients ?
o Sioui, en quoi ?
o Sinon, pourquoi ?

8. Quels sont selon vous les axes a développer ?
0o Communication - Information - Formation
o Dépistage - Orientation - Prise en charge clinigigvaluation
o Accompagnement médico-social et acces aux aides
o Travail en réseau

9. Comment envisagez-vous de vous Yy investir?

o Permanences sur site
o Participation a des politiques de promotion et@®munication
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Questionnaire aux professionnels

1.

9.

A quel titre intervenez-vous auprés de patientsepos de maladies rares ?
o Centre de référence ?
o Centre de compétences ?
0 Autres : Orphanet ? Centre de ressources ?

Le Plan National Maladies Rares, initié en 200&jlgermis d'améliorer la prise en
charge des patients ?

o Sioui, enquoi?

o Sinon, pourquoi ?

Comment le centre de compétence est-il associécait de données
eépidémiologiques ? transmissions des donnéescigiééations ?

Les liens entre centres de compétence et centef@ence ? quel travail en réseau ?

Avez-vous été associé au projet de création d'unir€ee Ressources Maladies Rares
dans les Pays de la Loire ?

o Sioui, de quelle maniére ?

o Sinon, 'auriez-vous souhaité ?

Comment envisagez-vous concrétement son actioiéh@ttendez-vous ? quelle
forme devrait-elle prendre?

Quels sont selon vous les axes a développer ?
o0 Communication - Information - Formation
o Dépistage - Orientation - Prise en charge clinigigvaluation
o Accompagnement médico-social et acces aux aides
o Travail en réseau

Comment envisagez-vous de vous Yy investir?
o Permanences sur site
o Participation a des politiques de promotion et@®munication

Quelle place pensez-vous donner aux associatiorsslddutur projet ?

Questionnaire Directeurs CHU

1.

La création d’'un centre de ressource a été accepsmutenue dans les Pays de la
Loire. Comment avez-vous été associé a ce projet ?

Comment envisagez-vous concrétement la mise ee pglacette structure ? Quelle
place occupe ce projet dans la stratégie de liésdrhent ?

Comment envisagez-vous la coopération avec NaAtegrs ?
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4. Comment envisagez-vous la coopération avec lesiasisms de patients atteints de
maladies rares ?

5. Quel statut juridique préconisez-vous pour cetigcsiire ? Pourquoi ?

6. Sur quelle base avez-vous évalué les besoins pbigiter les financements ?

7. Par rapport au financement MIGAC, est-il possil#drdcer les crédits jusqu’au
centre de ressource afin de garantir sa pérenifit@r?usage des financements)

8. Quand pensez-vous que la structure sera opéralierm@uelle sera I'utilisation des
crédits 2009 si le CR2 n’est mis en place qu’erdfannée ?

9. Pensez-vous qu'il faille attendre le nouveau pldR &ant de définir les missions que
devra assurer le centre ?

10. A votre avis est-ce une expérimentation piloteaquocation a étre étendue au Grand
Ouest ? Au niveau national ?

11.Question spécifique a P. GUINARD : est-il possitiéefaire un lien avec I'activité du
CRERA?

Questionnaire DARH/ DRASS
1. La création d'un centre de ressource a été acceptmitenue dans les Pays de la
Loire. Ce projet trés innovant et unique a obteoinevaccord et est inscrit dans un
volet complémentaire du SROS. Que pensez-vous peofat ?
2. Comment envisagez-vous concrétement son actiorieh@ttendez-vous ? Quelles
missions doit-elle assurer pour se démarquer desesede référence et de
compétences ?

3. De quelle maniere participez-vous a ce projetde(airidique, technique... pour
monter ce projet)

4. Vous avez accorde le financement a cette strudaerapport au financement
MIGAC, est-il possible de tracer les crédits jusqucentre de ressource afin de
garantir sa pérennité ? (bon usage des financejnents

5. Quand pensez-vous que la structure sera opéralierme

6. Quel statut juridique préconisez-vous pour cetigctiire ? Pourquoi ?

7. A votre avis est-ce une expérimentation piloteajuocation a étre pérennisée sur le
Grand Ouest ? Au niveau national ?

8. Quel avenir avec les ARS ? (sanitaire et médiciafoc
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Questionnaire DHOS

1. Le plan national « maladies rares », initié 604 s’est terminé en 2008. Quelles sont les
avancees des dix axes préconisés ?

2. Quel dispositif a été mis en place pour I'évahrade ce plan ? Quid du comité de suivi ?

3. Des données épidémiologiques ont du étre rdieseiPeut-on se procurer ces données ? Si
oui, de quelle maniére ? Existe-t-il des donnéaticodieéres pour la région des Pays de la
Loire ?

4. Quels seront les axes prioritaires du futur plamaladies rares » pour 2010-2014 ?

5. Avez-vous connaissance du projet de créatiom @entre de Ressources Maladies Rares
dans les Pays de la Loire ? Que pensez-vous deicitid@tive, non prévue a l'origine dans le
plan national « maladies rares »? Existe-t-il d@aitstructures similaires en France ou
d’autres initiatives équivalentes ?

6. Qu'attendez-vous d’une telle initiative ? Pergeas qu’elle a un avenir ?

7. Dans la maquette du projet PRIOR présenté pRr Bonneau en 2006, il est indiqué que
les promoteurs du centre (Pr Bonneau/ Mme DaniskoAiations) souhaitent I'avis des
responsables nationaux et régionaux du plan maladies sur la structure juridique adéquate
pour la gestion du centre. S’agirait-il d'un GC®ne association ? D'un GIP ? D’une
convention de coopération ?
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ANNEXE 6. Elément de méthodologie : Tableau d’ansdydes

entretiens

Besoins en commun

Besoins a préciser

Divergences

- Orientation, accueil et prise
en charge globale des patient
et des familles

- Avant diagnostic et aprés
S

- amélioration du diagnostic (4
rapide et annonce)

- centralisation de
I'information

- accompagnement social et
psychologique des patients et
de leur famille

- attention a qui le fait (sensibilise
les psychologues a la gravité de
certaines pathologies)

2r

- travail en commun avec les
associations — local dédié

- appui logistique a la
formation et la communicatior]

- Qui doit-on former (médecins,
autres professionnels de santé,
dans les ESMS ou libéraux...)

- Selon les besoins ou simple
appui logistique (formation)

- Veille formation référentiel de
toutes les formations proposées
niveau régional

- la formation releve de
centres de compétence

- évaluation de la structure

- évaluation au bau éns ?

- lien avec le médico-social

- Travail avec les personnels
libéraux ou avec les
établissements.

- Simple répertoire des structures
et/ou des professionnels
spécialisés ou équipe mobile

- Soutien a la création de
structures spécialisées (MAS
Huntington)

- EPIDEMIOLOGIE et
veille

- EFFECTIF : ARC ou
conseil génétique pour
les uns et personnel
paramédical pour les

autres (kiné, ergo...)
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LIMITES ET DIFFICULTES

Quoi ?

Pourquoi ?

Quelle préconisation des
professionnels ?

Pas de temps
médical

Pas de soin

Pas de prise en charge
sanitaire

Réle centre de référence
(CR)/ Centre de compétencs
(CC)

S

Pas d’épidémiologie

*Manque de compétence

Réle des CC/CR (Plan
national)

Manque de moyens

Travail énorme, méthodes
scientifiques pour étre fiable
(ARC pas compétent).

[72)

Epidémiologie au niveau national aveg
mise a disposition ponctuelle
d’épidémiologistes en région

Pas de formation

Réle des CC/CR

Soutien logistique mais PRIOR rpast
association de professionnels qui
assurent formations

Pas de prise en
charge médico —
sociale (MS) directe

PRIOR = porte d’entrée des
services

Pas de développement de
structures, pas d'équipe
mobile MS car trop lourd,
trop complexe.

Réle des services qui développent leu
propres réseaux.

=

Pas d’associations

Suffisamment présentes dar
les services et occupées sal
rajouter un réle
supplémentaire.

NS
NS

Pas de psychologue

nY

Pense que psychologue doit étre form
aux maladies rares (MR) sinon plus d
mal que de bien

[ EELA

Pas de plateforme
téléphonique

Pas assez de moyens
financiers ni assez de temps
(1 ETP secrétariat Angers —
a Nantes)

Yo

Pas de rble de
coordination entre

CR a vocation nationale.
PRIOR n’entre pas dans le

les CR et CC dispositif CC/CR
Ne doit pas
concurrencer
Orphanet
- XXX - EHESP — Module interprofessionnel de santé pubkgge09

S



Eléments de consensus

Eléments divergents

1) Vision du - Un guichet unique pour les - Localisation (proche du CHU ? extérieur ?
PRIOR professionnels et les patientau sein d’'un service ? aupres des urgencges 7
mais ... aupres de I'accueil du CHU)
- Double entrée pour le guichet unique| (a
Nantes et a Angers)
- Une dimension d’observatoire (notamment
pour faire de la veille épidémiologique)
- Orientation locale, régionale ou
interrégionale ?
- Intégration des différents CH de la région
(notamment le Mans)
2) Mode de| - Intégration des associations - Indépendance vis-a-vis du CHU ... structure
gouvernance | (mais sans négliger leur rol@utonome pour éviter un détournement des
actuel / proximité) ressources
- Structure garantissant - A contrario, structure trés liee au CHU
I'f'teg”.te, (des missions) et fa _ Autonomie de chaque antenne (Angers /
pérennit¢ de PRIOR . ‘Nantes)
cependant, pas une structure
trop lourde (une convention - Lien avec FEMARAN ... qui serait la base
serait-elle suffisante ?) de I'antenne nantaise
- Extension possible a l'interrégional (a terme
... et en cas de montée en charge du dispositif)
- Mode dévaluation de la structure
(autoévaluation au bout d’'un an, puis tutelle /
CPOM)
- Pas de lien fonctionnel avec les CR
- Le format de la convention (tripartite ?| 2
CHU et Alliance MR)
- Adosser a un conseil scientifigue compose de
meédecins spécialistes en maladies rares
- Intégration, non seulement des associatipns,
mais aussi des usagers
- Structure non médicalisée (le coordinatgur
doit étre un cadre administratif)
- Répartition des moyens au prorata des files
actives
3) Moyens| - Temps de secrétariat - Equipe mobile
hum,a|_ns et (multifonction) - Temps d’ARC ... a disposition de qui ?
matériels

- Temps d’assistance socia
psychologue (+/-)

€. Temps d’ergo et kiné
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Un coordinateur, mais
profil de poste reste flou (
médecin ? un cadre de sant
un administratif ?)

- Des locaux, un lieu identifié
mais divergence sur le lieu|a

attribuer

J

e - Temps médical

N . le profil de poste du coordinateur reste f
g P -
(bn  meédecin? un cadrede santé?
administratif ?)

' - Personnel rompu a I'évaluation et a I'audit
- Localisation de la structure

- Site internet (en dehors d’Orphanet et dg¢
plateforme MR)

- Lien avec CEMARA

Un bulletin  d’'information pour suivr

I'activité du centre

ou
un

\1%4

D

4) Missions et
role dévolus al
PRIOR :

- Proximité

I . Etat des lieux des structure®

existantes (annuaire
informatise) en
sanitaires et
recensement des réseaux,
capacités d'accueil ; faire U

matier

état des lieux des professionng

/' handicap
réseaux)

(favoriser

- Role d’accueil physique de
patients et de leurs familles
notamment groupes de paro
(mais divergence pour 1 ou
sites)

- Roéle teléphonique (accug
téléphonique)

- Information et orientation deg
patients

Réle de formation de
professionnels de santé (CH
libéraux), mais divergence s

les modalités (logistique ou -

organisation de conférence)

des

- Réle de plateforme téléphonique. Pas
ermanence téléphonique pas le m
privilégié de prise en charge

[

e - Role d'assistance psychologique (avec

médico-socialepsychologue)

des

Déplacement des équipes a domicile, ou
lus proche des patients : diagnostic des beg
“Sociaux, psychologiques. Définition d'un pro
de vie personnalisé. D’ou équipe mobile. M
divergence sur l'intensité de la prise en cha
2{psychologique seulement ? soins lourds
5 domicile ?)

es.

5 Pas de place pour le médico-social

- Epidémiologie. Divergence sur cette missi
t méme sur les modalités de mise en ce
Fsimple collecte, ou participation a la sais
contractualisation avec [I'ORS). Outil ¢
gevalorisation de l'activité, avec logique T2A.

- Soutien pour les centres de compétence,
SARC (notamment en termes de moyens)

et Formation des professions médico-sociale

Lir
Formation dans les IFSI, facultés

médecine, ...

- Organisation de Forums, colloques malag
rares

- Réle d’éducation thérapeutique

- Communication pour faire du lobbyir
(notamment aupres de la DHOS, de la sécl
sociale, ...) afin de reconnaitre la spécificité
la compétence des structures

- Réle de vitrine et d'évaluation des centreg

ode
un

au
50iNS
et
ais
irge
a

uvre
ie,
type

S
de

lies
g

urité
et

de
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compétence

- Roble de coordination des centres |de
compétence régionaux, et peut-étre entre centres
de compétence et centres de référence

- Outil pour comparer les pratigues d’annomnce
de diagnostic

- Orientation des patients ... pas mieux par|les

spécialistes (CC et CR) ?

- Evaluation de la qualité (par rapport gux
centres de compétence et centres de référence
réle dans le choix des protocoles)
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ANNEXE 7. Planning des entretiens

date / heure

lieu

personne rencontrée

fonctions

éipe MIP

06/05/2009 - 9H

CHU NANTES Hétel
Dieu

Dr CHAILLOUS

endocrinologue

Jean-Francois, Jean-Mar
Véronique

Association Alliance

Annie, Camille, Marie-

jue

06/05/2009 - 10H DRASS NANTES . association .
maladies rares Claude, Julien
12/05/2009 - 11H CHU NAN.TES - Hotel Pr PEREON neurologue Camille, Annie, Véronig
30 Dieu
12/05/2009 - 16H CHU NAN.TES - Hotel Pr STALDER dermatologue Camille, Annie
30 Dieu
12/05/2009 - 10H ~ DRASS NANTES Dr PARRA Directeur DRASS | Aurore, Gisele, Julien,
Marie-Claude
12/05/2009 - 14H ARH NANTES M. PAILLE DARH Gisele, Julien, Marie-
30 Claude,
12/05/2009 - 17 ~ CHU Nantes Hopital Pr LE MAREC cardiologue Aurore, Julien, Marie-
Nord Claude, Véronique
12/05/230009 - 14K CHU ANGERS Pr BONNEAU généticien Aurore, Véronique
M. LE HENANFF / Mme . _ Jean-Marie, Jean-
12/05/2009 - 9H DHOS FOURCADE Chargés de mission Francois
i par téléphone . Jean-Marie Jean-
12/05/2009 - 15H (CHU ANGERS) Pr IFRAH hématologue Francois
14/05/2009 - 10H Clinique Jules VERNES . . . Giséle, Julien, Marie-
30 NANTES Dr TALMANT Chirurgien plastique Claude
14/05/2009 - 12H MU NANTES - Hotel Dr PICHEROT pédiatre Jean-Francois, Jean-Mar
ieu Véronique
14/05/2009 - 14 5 CHY NA&ZES - Hotel M. BIAIS Directeur Adjoint Giséle, Julien
14/05/2009 - 15H CHU NA&EES - Hotel Pr HAMIDOU médecine interne Jean-Francois, JeaniéM
14/05/2009 - 9H CHU ANGERS Dr VERNY neurologue | ANN® Annie, Aurore,
14/05/2009 - 11H ~ CHU ANGERS M. GUINARD Directeur Adjoint | A€ Annie, Aurore,

Camille,
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