
LES MALADIES ORPHELINES SONT RARES LES MALADIES ORPHELINES SONT RARES 
MAIS LES MALADES NOMBREUXMAIS LES MALADES NOMBREUX

www.orpha.net

Dr Loredana D’Amato Sizonenko
Coordinatrice Orphanet Suisse

co-fondatrice de ProRaris
Service de médecine génétique 

HUG

Unilabs– Genève – 03 mai 2011



Le concept «Le concept « Maladies raresMaladies rares »»

� Holzman NA. Rare Diseases, Common Problems: Recognition 
and Management. Pediatrics, 1978 ; 62(6) : 1056-1060)
…les maladies rares, bien que diverses, présentent des
difficultés communes à être reconnues par les médecins et à
être prises en charge de manière appropriée parce que la
connaissance de chacune d’entre elles est très limitée et qu’il
existe peu de recherche clinique dans ce domaine..
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� 1983, adoption de l’Orphan Drug Act aux USA

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

� 2000’s reconnaissance par la Commission Européenne comme 
une priorité de Santé Publique



EN EUROPE

< 1 IN 2,000
INDIVIDUS

La notion de raretéLa notion de rareté
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� « Maladies chroniques, évolutives, invalidantes pouvant 
mettre le pronostic vital en jeu et qui nécessite des efforts 
combinés et spécialisés pour leur prise en charge »

� 7000 - 8000 maladies répertoriées
� 80 % ont une origine génétique, les autres causes étant 

infectieuses, auto-immunes ou tumorales.

� > 50% se déclarent chez l’enfant



Le paradoxe de la raretéLe paradoxe de la rareté

� Touchent environ 30 Mio Européens (6-8% population)

www.orpha.netwww.orphanet.ch
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Maladie de Duchenne
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Syndrome de Smith Magenis
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Maladie de Pompe
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Leucodystrophie
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Anomalie chromosomique
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Difficulté d’accès au diagnostic

Retard diagnosticPrise en charge au quotidien
inappropriée

Inégalité d’accès aux soins

Difficultés 

Différentes mais semblablesDifférentes mais semblables
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Manque d’information

Manque de recherche et
de connaissances scientifiques

Lourdes conséquences 
psychosociales pour les patients 
et leurs familles

Difficultés 
communes 



L’errance diagnosticL’errance diagnostic

?
Eurordis Care 2 (2005)
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Premiers 
symptômes

diagnosic

25% des patients attendent entre 5 et 30 ans
pour avoir le bon diagnostic

www.orphanet.ch
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La quête du diagnostic:  perte d’espoirLa quête du diagnostic:  perte d’espoir

Eurordis Care 2 (2005)
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« Les Maladies sont rares, 
mais les malades nombreux »

www.orpha.net

Enjeu de santé publique
www.orphanet.ch



Centres of expertise 
in Sweden
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Emergence of concepts 
and initiatives

1990

2000 2002 2004 2006 2008 2010

Development of a 
community of stakeholders

Establishment of 
infrastructures

EU policy 
defined

Member States’ 
policy
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9 juin 2009: Recommandation du Conseil Européen
« Maladies rares: un défi pour l’Europe »

www.orpha.net



9 juin 2009: Recommandation du Conseil Européen
« Maladies rares: un défi pour l’Europe »

RECOMMANDE aux États membres:

1. Plans et stratégies dans le domaine des          
maladies rares

2. Définition, codification et recensement   
adéquats des maladies rares

www.orpha.net

adéquats des maladies rares

3. Recherche sur les maladies rares

4. Centres d’expertise et réseaux européens de référence pour les
maladies rares

5. Rassemblement de l’expertise dans le domaine des maladies rares
au niveau européen

6. Responsabilisation des associations de patients



Plan Maladies RaresPlan Maladies Rares
20052005--20082008

Assurer l’équité pour l’accès au diagnostic, 
au traitement et à la prise en charge

� Mieux connaître l’épidémiologie des MR

� Reconnaître la spécificité des MR

� Développer l’information

www.orpha.netwww.orphanet.ch

� Former les professionnels de santé

� Organiser le dépistage et l’accès aux tests

� Améliorer l’accès aux soins et la qualité des soins

� Poursuivre l’effort en faveur des Médicaments Orphelins

� Répondre aux besoins d’accompagnement

� Promouvoir la recherche

� Développer des partenariats nationaux et internationaux
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- Créé en 1997

- Libre accès

- Tout public

www.orpha.net

- Tout public

www.orphanet.ch

www.orpha.net



Contenu d’Contenu d’OrphanetOrphanet

Répertoire des 
services en EuropeEncyclopédie

� >5800 maladies � Consultations spécialisées

www.orpha.net

� >5800 maladies
� en 5 langues
� Expert - authored
� Comité éditorial international
� Orphanet Journal of rare 
diseases – OJRD

� Partenariat avec revues 
scientifiques

� Consultations spécialisées

� Tests Diagnostiques

� Projets de recherche

� Essais cliniques

� Registres

� Réseaux de Professionnels 

� Associations de patients



38 38 OrphanetOrphanet PartnersPartners
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Données 
épidémiologiques

Plusieurs possibilités de 
recherche
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Articles de revue pour
professionnels et
grand public

Description 
(5 langues)



Liens sur d’autres sources
d’information expertes

www.orpha.net
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Répertoire des 
ressources
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Activités de recherche
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Newsletters bimensuelles:
dernières données 
scientifiques et politiques
sur les MR
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OrphanetOrphanet WorldwideWorldwide
20’000 20’000 utilisateursutilisateurs / jour (>200 countries)/ jour (>200 countries)

www.orpha.net



Et la Suisse?Et la Suisse?



Et la Suisse?Et la Suisse?
� Problématique méconnue!

� Prévalence < 1/2000 

� Réglementation du médicament orphelins 01.10.2006

� Population 2009: 7 700 200 habitants

www.orpha.net

� 500’000 patients!!

� 100 associations de patients

� Recherche peu financée par les pouvoirs publics

� Pas de centres de référence officiels

� Pas de stratégies politiques
www.orphanet.ch



OrphanetOrphanet SuisseSuisse
www.orphanet.chwww.orphanet.ch

GDK /CDS

www.orpha.netwww.orphanet.ch

GDK /CDS



20062006



20072007



20082008



20092009



«« Le patient partenaireLe patient partenaire »»

No policy without patients!

� 1983 Orphan Drug Act
� Millions dollars pour 

Recherche

� 2000  Reg. Médicament orphelin
� …..
� 2009 Recommandation du 

conseil de l’Europe



Rare Rare DiseaseDisease Day Day 
29 (28) février29 (28) février
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Assemblée constitutive – Gründungsversammlung – 26.06. 2010



Communiqué de presse Communiqué de presse 
Pressemitteilung

Comunicato stampaComunicato stampa

S’unir pour être entendu, le défi de ProRaris:S’unir pour être entendu, le défi de ProRaris:
Naissance de l’alliance suisse des maladies raresNaissance de l’alliance suisse des maladies rares

Sich mit vereinten Kräften Gehör verschaffen:

www.orpha.netAssemblée constitutive – Gründungsversammlung – 26.06.2010

Sich mit vereinten Kräften Gehör verschaffen:
ProRaris stellt sich der Herausforderung

Gründung der Allianz seltene Krankheiten

Unirsi per farsi sentire: Unirsi per farsi sentire: la sfida di ProRarisla sfida di ProRaris
Nasce l’alleanza svizzera delle malattie rareNasce l’alleanza svizzera delle malattie rare



www.orpha.netAssemblée constitutive – Gründungsversammlung – 26.06.2010

www.proraris.ch
contact@proraris.ch
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“Patients are the most under-utilized
resource, and they have the most at
stake. They want to be involved.
Their participation will lead to better
medical outcomes at lower costs with
dramatically higher patient/customer
satisfaction.”



Learn from the rare!Learn from the rare!

““ Jamais la nature ne se dévoile autant que Jamais la nature ne se dévoile autant que 
lorsqu’elle s’écarte des sentiers battus.lorsqu’elle s’écarte des sentiers battus.

De même n’y aDe même n’y a--tt--il pas de meilleur moyen de fair e il pas de meilleur moyen de faire 
progresser la médecine que d’étudier les progresser la médecine que d’étudier les 
maladies les plus rares afin de percer les lois de maladies les plus rares afin de percer les lois de 
la nature.la nature.

www.orpha.netwww.orphanet.ch

la nature.la nature.

Car la signification des choses ne nous apparaît Car la signification des choses ne nous apparaît 
jamais aussi bien que dans leur manque ou leur jamais aussi bien que dans leur manque ou leur 
dérangement.”dérangement.”

William Harvey William Harvey -- 16571657
((à l’origine de la description de la circulation san guineà l’origine de la description de la circulation san guine ))



Merci de votre attentionMerci de votre attention
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www.orphanet.ch
Loredana.damatosizonenko@orpha-net.ch


