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En quoi la prise en charge et les modeles de sl@si patients atteints de maladies rares
peuvent-ils livrer des enseignements de natureearépris ailleurs, et plus largement servir
d’inspiration pour la médecine de tous, demairii@ke n’est pas si paradoxale qu'elle n’y
parait. Car il est désormais commun de relever que siinegale ces maladies sont par elles-
mémes rares, leur tres grand nombre fait qu'al, wea maladies, toutes formes comprises,
sont aussi fréquentes que le cancer (5 a 8000fcetcernent des dizaines de milliers de
personnes (29 millions de personnes sont ou sévachées en Europe)La maladie rare,
c’est, en guelque sorte, I'expérience démultiptiéda singularité, de I'extréme spécificité, et
elle touche, comme telle, a l'universalité.

Au-dela de la diversité de ces maladiés compréhension de leurs mécanismes ouvre & voi
a d'autres découvertes portant sur d'autres medaddien moins singulieres, comme le
cancer, le diabéte ou le sida. Bien plus, depues lga progres de I'analyse génétique ont
transformé chaque pathologie, notamment le caneer,une myriade de déclinaisons ne
concernant que des catégories limitées de patjeless différences d’approches selon la
fréquence des maladies, se sont estompées, réVékdréme intérét de celles qui prévalent
maintenant depuis de longues années dans le ceslraaladies rares.

Comme le note Christine Pezel, « les maladies @oesent naissance, avec ces premiéeres
thérapies ciblées, a de vraies innovations de repéupartir de thérapies géniques, de 'ARN,
cellulaires. A chaque fois, on le constate, cesvations de rupture, bien sir sont efficaces
pour des petites populations dans des maladies, nar@s peuvent également s’appliquer a
différentes maladies rares, et aussi étre des atitms pour des maladies fréquentés

Ce constat, partagé par la plupart des expertgluitoa reconnaitre que le systéme de soins
lui-méme est appelé a évoluer : « Pour bénéfi@msrttiérapies ciblées, il faut non seulement
connaitre laype de maladie en cause, mais aussi le type datiolubu de délétion dans cette
maladie ; or méme dans une maladie rare il exisgesdus-groupes de maladi€gci exige

! Commission, communication au Parlement européen, as&lomu Comité économique et social européen et
au comité des régions, Les maladies rares: urmpdéfi 'Europe, 11.11.2008, QM{2008) 679 final, p.2.

Z La plupart des maladies rares sont des maladirétigées, mais aussi des formes rares de canaess, d
maladies auto-immunes, des malformations congésitdles maladies infectieuses et des intoxications.

3 « L'hétérogénéité des tumeurs est apparue biesm griande a mesure que des avancées scientifiques et
technologiques ont montré que des pathologiesstelle les cancers du sein ou du poumon, « ne ssnuEe
maladie unique, mais un mélange de 20 ou 30 maladiféérentes (voire plus), liées a des mécanismes
génétiques et moléculaires différents, et qu'itlfaudonc traiter de fagon différente », commedualigné le Pr
ThomasTursz. Cf Les progrés de la génétique, vers une médecine dasm® ? Les enjeux scientifiques,
technologiques, sociaux et éthiques de la médearmnnaliséeRapport de MMCLAEYS (A.) etVIALATTE (J.-

S.), fait au nom de I'Office parlementaire d'éatibn des choix scientifiques et technologiques3®8 (2013-
2014) - 22 janvier 2014, p.48.
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une organisation de soins spécifiques ; aussiddatéons des structures de soins seront-elles
nécessaires’»

Ce rapprochement enties maladies rares et les maladies dites fréquestdtagrant lorsque
'on analyse les aspects retenus comme caractirestide la médecine personnalisée. En
mars 2013, il a plus d’'un an, 'OPESCT saisi pa€bmmission des affaires sociales, lancait
une étude sur les enjeux éthiques, scientifiqué&slicaux de la médecine personnalisée, et
menait alors des auditions aupres de tous lesradi@pliqués dans ce qui est alors présenté
comme le devenir des conceptions et des pratiquedicales. De tous temps, cela fut
rappelé, le médecin a fagconné son diagnostic git@d®n traitement aux caractéristiques de
chaque patient, vieillard, femme enceints, maldu®riques,... a chaque situation et tous
antécédents du malade. Essence méme des méthaldsschbix.

Mais les progres technologiques, notamment les cdem fulgurantes dans les méthodes
d’investigation et de diagnostic cliniques, possat de nouvelles bases cette évidence de
'adaptation des traitements aux singularités deathologie et du patient. La personnalisation
change alors non de nature mais de dimensiongfficace, mieux ciblée. Désormais selon la
définition donnée dans un rapport récent’'Harlopean Science Foundatioihapparait quéda
médecine personnalisée est une pratique médiaadeivelée, dont I'individu est le centre, a
la fois précise et adaptée a ses caracteéristiqimeglgues qui englobent ses données
génétiques, ses taux de protéines, ses biomarquetirqui prend en compte son
environnement, son mode de vie, ses habitudes raiiines. Médecine dite des « 4P » :
«personnalisée », au sens du traitement d’'une egladpréventive », au travers de la lecture
du génome; « prédictive », car le patient peutcgmer sur ses affections potentielles au
travers de tests; « participative », car il esteé@ devenir acteur de sa santé. A ne pas étre
stricto sensu personnalisée, la médecine de deseaait donc cette nouvelle pratique, a la
fois plus précise et plus englobante.

Mais s’agit-il réellement d’une nouveauté ? Il joagtemps que, aussi bien en oncologie que
dans le cadre des maladies rares, I'on a expérartant ces avancées diagnostiques que ces
innovations dans la prise en charge et I'investiesg du patient.

A l'analyse, aucun des aspects de la médecinemeatisée n'est réellement inédit et les
établissements, les services, comme les pratigetes patients en connaissent, en fonction
des pathologies, certaines des applications, destgchniques (recours aux plateformes de
géneétique) aux plus englobantes (soins de supposn passant par I'implication des patients
(éducation thérapeutique). La prise en charge aesets et des maladies rares est en I'espéce
cas d’école et sans doute paradigme pour le fidua dnédecine. D’emblée, elle est apparue
comme livrant des modeles : d’abord, parce que dthgbogie étant mal connue et les
diagnostics incertains, les patients en sont develes experts a part entiére ; ensuite parce
gue ce type d’'affection exige d’emblée des déctoisments entre recherche et soins mais
aussi entre soins et prévention. Il a donc falloiwrer il y a presque trente ans sur tous les
fronts : sur les diagnostics et le recours a laétigne, sur la recherche translationnelle, sur
'organisation des soins, sur I'accompagnement gueralisé et I'approche globale de la
personne. Avec, en note de fond, toujours, la rsétéed’'assurer I'égalité de tous les malades,
tant sur le plan financier que territorial.

® Ibid.



Les modeles existent donc dans le champ des maladires ou du cancer, que les
associations appellent d’ailleurs a suivre, quieit des enseignements tant dans I'approche
du traitement et de la maladie (I) que dans leepeis charge du patient (11).

I. L'approche du traitement et de la maladie, desudmis déja inscrites au sein des
maladies rares

Les technologies de lecture et de décryptage destiahs ont progressé rapidement et ouvert
de nouvelles perspectives de traitement obligeastysteme de soins a évoluer, a différents
niveaux.

A. Intégration des bouleversements scientifiquesabini@ogiques

Les progrés des méthodes, des outils et des ceanaes, leur rythme accéléré, ont accru les
possibilités de mieux comprendre les processusolmagigues, portés par I'accélération des
modalités de lecture et d’analyse des données diples et géenétiques, permettant des
avancées fulgurantes dans les diagnostics etdésnrents. L'analyse biologique est ainsi
passée récemment, dans ses applications médidales, approche ponctuelle limitée a la
détermination d’'un ou d’un petit nombre de parag®ta une approche globale et a la prise
en compte simultanée de I'ensemble du génome ceeslalifférents niveaux d’expression.
Cette évolution résulte d'une augmentation conaiolér et rapide des performances
technologiques qui, relayée par la puissance aeilodé I'informatique permet aujourd’hui de
réaliser des analyses globales tres rapides, dauk debit », comme de conserver, de
transférer, de croiser, de grandes quantités deégsnbiomédicales et partant, de cibler, avec
une extréme précision les thérapies. Dans le dars maladies rares, ont commenceé a étre
développées grace au séquencage a grande échalldatt débit, des bases de données
cliniques et génétiques, essentielles a I'élabamadie thérapies ciblées.

Bien plus, ce changement d’échelle, au-dela d'umetliaration des diagnostics et les
traitements, renforce I'acceés aux soins et adherche pour les patients, ce qui est la priorité
du combat contre I'errance diagnostique, souffegmaur les patients et leurs proches, échec
pour les soignants.

-A cet égard, I'acces aux tests comme traitemebtéscdevrait étre progressivement assure
grace aux plateformes de génétique, a l'instar el@wca prévu I'InCA qui a identifié 28
centres laboratoires de génétique somatique eniggg@ar divers financements le fait que
tous les patients puissent voir leurs prélevemem®yés sur une des plateformes, quelle que
soit leur région. Il s’git plus précisément ici idEntifier un certain nombre de plateformes
nationales de laboratoires de diagnostic approfal@diiés aux maladies rares au niveau
national ety développer les approches a haut ¢€H et séquencage). Il s’agit aussi de
«donner a la biologie toute sa place au coté delitaque » : « en interaction avec la
structuration des centres de références en fili@odgectif est de mieux structurer la biologie
experte, pour en améliorer la cohérence avecniake 3.

Selon le Plan national Maladies Rares, « cette nisgion en plateformes nationales
comprenant les laboratoires spécialisés francais plermettre d’abord d’atteindre, par
redéploiement, les masses critiques nécessairasymodiagnostic performant » et ensuite
« d’optimiser les moyens d’investigation lourds e&saires a la réalisation des examens
biologiques des centres de référence, notamment Ipeuapproches a haut débit. Comme

® Plan national Maladies rares 2011-20Q4alité de la prise en charge, Recherche, Europme ambition
renouvelée. Axes, Mesures, Actions5-6.



pour les filieres, cette organisation vise a mette service des malades les avancées
technologiques et scientifiques et a assurer lat§udes tests et de leur interprétation ».

-Mais il importe d’aller au-dela et mieux. Ainsifirade coordonner les interventions des
diverses instances a l'oeuvre dans le champ desadieal rares et favoriser le partage
d’expertise, la mise a disposition de moyens de ngconications harmonisés entre les
différents partenaires s’impose. Car si les moéklite communication entre les partenaires et
singulierement les centres de références et lesesede compétence sont adaptées, elles
demeurent mal articulées.

Le Plan Maladies Rares reléve ainsi, comme l'ureeadions a mener, la nécessaire mise en
place d’'un systéme d’information commun, permettartoordination et la fluidification du
fonctionnement des filieres et du travail en résdézi également préconisée la constitution
d'une banque de données cliniques, et a termidipies et thérapeutiques, fonds qui doit
permettre de retracer I'histoire naturelle des dhials de documenter aussi les modes de
prise en charge tout en livrant des connaissaméesco-économiques sur les maladies rares,
et plus pragmatiquement «identifier au niveau omati les patients susceptibles d'étre
éligibles pour l'essai clinique d'un nouveau médieamt ou d'un nouveau dispositif
meédical ».

B. Impact sur le systeme de soins

La prise en charge des maladies rares passe pahéepies ciblées, ce qui exige non
seulement des technologies efficientes mais aumgsbtganisation de soins spécifique et une
adaptation des métiers en sante.

1. Tensions sur I'organisation des soins

Les maladies rares supposent donc une hypersgatiati des diagnostics et des traitements,
laquelle, sous la responsabilité des pouvoirs psitdh particulier des ARSse traduit par la
singularisation paralléle de l'offre de soins etst® organisation. De fait, les installations
sont en place et en voie de développement poumdmuecine personnalisée dans le domaine
de l'oncologie et les maladies rares, et elled sppelées a connaitre un développement
exponentiel avec I'entrée dans le champ de cettsopralisation des maladies chroniques
mais aussi infectieuses

L’organisation des soins et I'implantation territde doivent étre adaptées a ces nouvelles
modalités et a cet égard, quelques points critigieesa prise en charge ont éte identifies
notamment dans les recommandations pouff@Ran Cancer que I'on retrouve plus aigus
encore pour les maladies rares : les délais dendstig et de prise en charge et I'accés aux
technologies et médicaments innovants. De fait, tlas défis majeurs de la médecine a venir
est et sera d’en garantir I'accés a tous conformérae principe d’égalité qui gouverne la
relation médicale et détermine l'organisation terrale des soins et le fonctionnement des
établissements au titre du service public hospitali

" Etude de faisabilité, p.23-24.

8 Ibid. p.24: «On ne se contente pas d’observestaphylocoque, on l'identifie de facon trés précimar
'ensemble de son génome, on peut voir qu’il essent chez des porteurs asymptomatiques. Cela pdame
comprendre des processus de réinfection. Par egecgphment une unité hospitaliére qu'on a désinéest®
réinfecte car un membre du personnel est portegm@®matique. Le séquencage des bactéries quepéah
aujourd’hui effectuer dans un cadre hospitaliepidement, pour un colt modeste change les dimensian
possible, et permet d’adapter et de cibler lesetmants».



Pour garantir I'accés au professionnel compétenpiste diagnostic et au traitement adéquat,
une réflexion est menée depuis longtemps au sesnadsociations comme au coeur des
services spécialisés afin que I'extréme spécifiddé pathologies et les inerties, les errements,
qui en résultent, soient palliés par des orgamisatia la fois dédiées et réticulées. C’est dans
ce domaine des maladies rares qu’ont vu le jourirdatives particulierement efficaces en
matiere de mise en place de réseaux et autresresem¢ références, qu’il s'agisse de la
structuration des filiéres de santé maladies ramede prise en charge des patigntbailleurs
encouragés par la directive 2011/24/EU du Parl¢iBeropéen et du Conseil du 9 mars 2011
relative & l'application des droits des patientsratiére de soins de santé transfrontdffers
Aujourd’hui ces filieres regroupent des centresréférence maladies rares, des centres de
compétences, des associations de personnes matatieteurs familles, des professionnels et
des structures des secteurs médico-social, sacglueatif, différentes équipes de recherche,
les laboratoires ou plateformes de diagnostic dppth prenant en charge ces groupes de
maladies, diverses spécialités transversales al¢argtioppé une expertise dans les maladies
rares de la filiere, ainsi que des réseaux de solleghdpital. La filiere de santé maladies
rares (FSMR) est ainsi une organisation qui a poaation d’animer et de coordonner les
actions entre les acteurs impliqués dans la griseharge des maladies rares qui présentent
des aspects communs. Elle permet d’identifier lesygiémentarités entre CRMR et de
mutualiser certaines ressources.

Ce n'est pas la la seule originalité du domaine masadies rares ou de l'oncologie. Les
incidences sur les professionnels et les futursensétie santé sont matieres a réflexion pour
I'avenir de la médecine.

2. Pressions sur les métiers de la santé

Le rapport de 'OPESCTur les enjeux scientifiques, technologiques, socit éthiques de

la médecine personnalisésoulignait le défi que constituait la confrontati@ntre le
développement fulgurant des technologies et 'audat®n des savoirs a I'oeuvre dans les
nouvelles conceptions de la médecine et un quatidiéepraticiens pour beaucoup dépourvus
des compétences requises pour y faire face. L’'srcdestats les plus pressants est celui de la
«rareté de I'expertise des professionnels », d’udéficit de connaissance et d’information
des professionnels de santé et des patients,igiferd’'une errance diagnostique importante
génératrice d'inégalités et de retards dommagealdass la prise en charge, le
remboursement, et 'acces aux produits de santiées. malades sont en conséquence « mal
repérés dans le systeme de soins. Or, pour popadiciper a la recherche et étre traité, il
faut que le malade soit diagnostiqudé »

Pour y pallier, Orphanet a développé a 'INSERMe@le soutien de la Direction générale de
la santé (DGS), une plateforme d’information desgiaux professionnels, aux malades, leurs
entourages et aux institutions. Dans le méme denBJan Maladies rares insiste sur les
évolutions nécessaires dans la formation, inigdleontinue, des praticiens, du diagnostic a la
prise en charge des traitements, sur les affectales-mémes et sur les médicaments

? Instructions n° DGOS/PF2/2013/ 306 du 29 juillél2 relative a la structuration des filiéres detGanaladies
rares prévues par le plan national maladies r&i#$-2014; n°DGOS/PF2/2013/308 du 29 juillet 2013tiee a
I'évolution de la prise en charge des personneinéés de maladie rare dans le cadre du plan rétialadies
rares 2011-2014.

19 article 12 prévoit que «la Commission aide lgstE membres & créer des réseaux européens dengéfér
entre prestataires de soins de santé et centnegetitise dans les Etats membres, en particulies adomaine
des maladies rares ».

" préc.p.60.



orphelins. Cette « mise a niveau » concerne aassedteur médico-social et social, éducatif

également, afin que soient mieux garantis I'accassarvices et établissements spécialisés et
la compensation des handicaps. L'objectif est atiqodier, dans le cadre du développement

professionnel continu, d’inciter au développenamidispositifs et programmes axés sur les

maladies rares.

S’agissant des traitements, beaucoup reste a RRI@PESCT dans son rapport sur la
meédecine personnalisée, reléve a propos des malades, qu’au niveau de la Haute autorité
de santé (HAS), « seuls 50 protocoles nationawkiatgnostic et de soins ont été mis en place
pour 6 000 maladies rares, on est loin du comftelbconvient & cet égard de faciliter
I'élaboration des protocoles nationaux de diagoost de soins (PNDS), référentiels de
bonnes pratiques a l'usage des professionnelsrdé, saais aussi de développer et diffuser
des recommandations de bonnes pratiques sur legtiagits d’'urgence liées aux maladies
rares. Certains outils initiés ici, telles les eartle soins et d’'urgence et les recommandations
« Orphanet Urgences », préfigurent ce que poutréa a I'avenir les instruments d’'une
prise en charge médicale en urgence plus ciblpisefficacé’

D’ores et déja, la singularité de la maladie ragohne les divers aspects de la relation entre
le praticien et le malade, qui devraient marqaeformation des praticiens : notamment le
recours systématique aux tests génétiques et autiés diagnostiques informatisés facilitant
la prise de décision, la maitrise de l'analyse gguné, la possibilité pour les médecins
d’obtenir facilement le soutien de spécialistesseils.

Plus encore, se dessinent ici ce que seront leeemnét venir de la santé, appelés a se
généraliser comme celui de conseiller en géenétmubiostatisticien, et, en lien avec les

différentes étapes du parcours du patient, celucderdonnateurs de soins, nouveau métier
evoqué par le Plan national Maladies rares et qudgit & évoquer une autre dimension

essentielle des évolutions en cours, celles quact@rsent la prise en charge des patients
affectés de maladies rares.

Il. La prise en charge du patient, les enseignemeatsigeurs des maladies rares

Deux aspects saillants de la relation de soinsaglawr servir de référence : I'appréhension
globale du patient et de sa maladie ; le réle nauveconnu a celui-ci dans la prise en charge
de sa pathologie et de son traitement.

A. Globalisation de la prise en charge/prise en compteatient

La nouvelle médecine est aussi une nouvelle pmtioute entiere construite autour du
patient, ce qui suppose d’intégrer toutes les astae santé au sein d'un schéma de santé ou
de programmes de soins personnalisés, d’organisepaicours de santé et un suivi
coordonnés et de promouvoir divers outils en cs.sen

12 Rapport préc. p.61.

13 | e Plan national Maladies rares 2011-2014 rappeleles cartes de soins et d’urgence sont élaboaies
I'égide de la DGS par les centres de référenceseassociations de malades. Elles contiennennéesniations
médicales personnelles du malade qui sont rempdiete médecin du centre de référence maladies gariesuit
le malade. Elles constituent donc un élément deolardination de soins. Elles contiennent égalentierst
informations plus générales sur la prise en chargiaitention des professionnels (en francais etapglais),
ainsi qu’un volet d'information a 'intention desm professionnels (le malade lui-méme, sa fanmdl@ersonnel
enseignant, etc.).



1. La personnalisation des parcours

Elle marque les relations qui s’établissent elgsedivers professionnels intervenant dans la
prise en charge des patients atteints de maladiesvcp a cet égard des modéles pour une
future médecine personnalisée. De I'identificattenl’affection jusqu’a I'apres guérison, les
parcours et les suivis sont balisés et encadrés, algtions coordonnées et divers
professionnels, aux différents stades de la malaklid’hopital au domicile sont appelés a
collaborer dans une démarche pluridisciplinairemettiprofessionnelle. Le Plan Maladies
rares souligne en ce sens que « ces maladiesekardtermes de soins et a I'impact fort tant
sur les familles que sur la société, nécessitert amiculation entre les professionnels
meédicaux (des centres de référence et centres meétences, les médecins traitants, les
médecins spécialistes...), les professionnels paraméd (infirmiéres, kinésithérapeutes,
ergothérapeutes, diététiciens...), les intervenarddiecn-sociaux (psychologues, assistantes
sociales, auxiliaires de vie, aides familialesef),les différentes institutions compétentes
(MDPH, CPAM, CCAS, etc...). Les missions sociales d@entres de compétences, en lien
avec les centres de référence maladies rares, ispurtantes pour l'information et la
coordination du parcours de soins au sein du pescde vie des personnes en situation de
handicap du fait d’'une maladie raré.»

Partant, le patient est appréhendé dans sa comdplddaffection dans la multiplicité de ses
répercussions, et le traitement dans la divergtées exigences, curatives mais aussi de bien-
étre et de soulagement psychique.

2. Le continuum des dispositifs thérapeutiques et nrédociaux.

La dimension thérapeutique est étroitement reliéeaspects sociaux et environnementaux,
reliant les acteurs de la prise en charge et deddaccompagnement.

Il s’agit d’abord d’établir, de reconnaitre etwas®r les handicaps en lien avec ces affections
gu'ils soient ou non spécifiques. Un point doititefois étre évoqué : 65 % des maladies
rares generent un polyhandicap, ce qui complelafieeconnaissance et la prise en charge.
Partant, « les situations de handicap rare et dadiearare nécessitent toutes une expertise
spécifiqgue et souvent rares, ce qui entraine déisulliés diagnostiques pour les maladies

rares et des difficultés d’évaluation et d’accommeaygent pour les handicaps rares, d'ou la
nécessité de filieres organisées. Tous deux sonbme@s des professionnels de santé : les
médecins généralistes connaissent mal les malaglies et les professionnels du médico-

social ne connaissent pas les particularités dediteps rares. Le tout aboutit a des risques
de rupture dans les parcours.»

Quelle gu'en soit la spécificité, tout handicap, séhgulierement le handicap rare, est
appréhendé dans le cadre plus général des lomvenrfdu handicap et notamment déola

n° 2005-102 du 11 février 2005 pour I'égalité desitd et des chancel participation et la
citoyenneté des personnes handicapéesdonc via l'offre institutionnelle médico sociale

droit commun. Par 1a, les maisons départementasgpdrsonnes handicapées sont devenues
le guichet unique pour le handicap qui doit gardisiccés a tout pour tous. Or, les situations
complexes dépassant le droit commun nécessitertnga@isation spécifique.

Et en ce sens lors de la conférence Europlan,qutsirecommandations ont été formulées, et
notamment celles de mieux articuler les centreséfiérence et de compétences avec les

4 plan national Maladies rares 2011-2014, préc..p.25
15 BLocH (Juliette), Conférence Europlan 2012-2015, Les #\cteLes maladies rares, une priorité de santé
publique », p.53.



MPDH, d’encourager la coopération entre les cendeeréférence et les structures sanitaires
et médico-sociales, de poursuivre aussi la diffugie I'information aux usagers sur leurs
droits et former les services sociaux. |l a égalenété relevé : « L'évolution des déficiences
doit étre anticipée, en prétant attention aux mdsee rupture particuliers. La famille doit
étre un acteur a part entiére ; il faut 'accompaghans ses démarches, notamment vis-a-vis
des MPDH. Des lors, il faut peut-étre un maitre wce pour orchestrer le travail des
intervenants, qui peuvent étre une demi-douzaife »

Ainsi, et d’autre part, le modele des maladiessaéserve une place particuliere aux aidants
et aux soutiens qu’il importe de leur reconnasmect que ne peut que renforcer I'évolution
des systemes de soins et de suivi confrontés aledies chroniques et invalidantes : Il «
s’agit d'une part d’améliorer la connaissance desolms sociaux et médico-sociaux
d’accompagnement des personnes ayant une malagieetrad’autre part d’augmenter la
possibilité pour les patients atteints de maladie ret pour leurs aidants de bénéficier de
dispositifs de répit », qui s’inscrit en toute htipese dans « la logique de développement de
I'offre de répit de droit commun pour les personeessituation de handicap ou de perte
d’autonomie®’.

B. Conception renouvelée de la relation de soins/d&sa

Elle repose tout a la fois sur la promotion du dilipatient expert de sa pathologie comme de
son traitement et sur le recours imposé aux nceseédchnologies de I'information et de la
communication.

1. Le patient expert

En consacrant les droits des patients quelles gjeatdes modalités, actuelles et futures, de
leur prise en charge, le Code de la santé publegiglace dans le méme temps sous une
triple exigence, caractéristique des évolutiondadeelation médicale mais aussi du rapport

aux soins et a la santé: celle de la participationpatient aux décisions qui le concernent

(L.111-4, al.1. CSP), de son investissement dasigrégtements et de la responsabilisation

(L.1111-1 CSP). Ces exigences sont constitutivesndeivelles modalités de la relation de

soin, a la fois dans I'implication requise du patidans la gestion de sa pathologie et dans la
prévention au travers de la régulation de ses caempents délétér&s

De fait, la médecine personnalisée suppose augsirticipation du patient (I€2¢P), qui, se
revendiquant auteur de sa vie, se doit d'étreatieua de sa santé. Cela suppose qu'il regcoive
en permanence une claire information, adaptée aoutlong de sa maladie et de son
cheminement dans le parcours de Yo qu'il s'investisse directement dans ses tragiets)

18 |bid. p.54.

Plan national Maladies rares 2011-2014, préc.pR26-2

8 Commission de I'éthique en science et en techymloSoins de santé personnalisé&8ocument de
consultation, Québec, mai 2012, préc.p.27-28 : ac€raux SSP, le patient pourra désormais connsése
prédispositions génétiques a certains problemeasudie. Il lui sera souvent possible de diminuerisesies d’en
souffrir grace a des comportements préventifs recandés : changement dans les habitudes de vie
(alimentation, activité physique, etc.), médicatpméventive et dépistage préventif périodique. <Dfe patient
est averti des risques qu'il court et qu’on lui derles moyens de les réduire, on est susceptibligi détribuer
une plus grande part de responsabilité individuddlies I'apparition de ses probléemes de santé ».

19 Cf parmi les conclusions du rappoRtersonalised medicine in European hospit&s/C and HOPE, 2011 :

« How we manage our personal health and lifestggenat only difficult habits to modify but also pla key
role in our susceptibility to disease and diseasmagement. Swinging the pendulum from treatment to
prevention and from iliness to wellness will beezg&l to implement a consumer-focused culture” ofW/with



capable au quotidien de gérer au mieux sa malamheame l'institutionnalise désormais le
Code de la santé publique avec la consécratiotédedation thérapeutiqd®

Ce rble d’'expert s’est affirmé tout naturellememtdomaine des maladies rares, bien des
patients étant condamneés, du fait du manque d’@gpedes soignants, a constituer leur
propre corpus de connaissances et de compétenieesplBs, ils peuvent ainsi se mettre au
service des autres -«patient expert » devenantienpaessource »- et par la participer, avec
les médecins, aux développements d'une prise engehplus globale de la maladie.
« Détenteur d’'un savoir personnel profane mais péeentiel », enrichi de celui des autres
patients dont il est a I'écoute et grace auxquelspu identifier, notamment, des besoins non
ou mal pris en compte par les médecins et le systsoins. Ce savoir singulier, devenant
collectif (souvent dans le cadre d’associationspdients, qui doivent étre compétentes),
devrait progressivement s'imposer comme une nééesshique dans la prise en charge
globale des personnes malades [...]. Il faut souligussi le réle des patients-experts « par
procuration », parents ou aidants, impliqués danike en charge de la maladie chronique
d’enfants ou d’adultes atteints de déficience iattlielle $*.

Cette implication du patient-expert, y comprisnglda recherche clinique, est aujourd’hui
courante dans la gestion des affections de longo&ed comme l'est devenu le recours aux
nouvelles technologies.

2. Le recours généralisé aux TIC

Au-dela, certains instruments sont appelés daveitir a étre utilisés « en routine » quelle
que soit l'affection : dossiers permettant le pgetat 'échange des informations médicales
sur le modéle du « dossier communicant » de caluggeoou des « cartes personnelles de
soins et d’'information de maladies rare » et, lsién tous ceux de la e-santé.

Le Plan Maladies rares intégre cet aspect en padonotamment de « favoriser le
développement de la téléemédecine dans la priséange des maladies rares ». a cet égard,
le décret n° 2010-1229 du 19 octobre 2010, refati® télémédecine, « constitue un cadre
pour promouvoir le partage et la diffusion de I'eKjse et rendre possibles le diagnostic et la
prise en charge des patients atteints de maladiess rau plus pres de leur lieu de
résidence ¥%. Les différentes modalités de télémédecine peui@nétre mobilisées, la
téléconsultation comme la télé expertise, « quoar objet de permettre a un professionnel
meédical de solliciter a distance I'avis d’'un ouplesieurs professionnels médicaux en raison
de leurs formations ou de leurs compétences phéties, sur la base des informations
médicales liées & la prise en charge d’un patieht »

Autant de tableaux de l'avenir médical de chacuomme en témoigne I'émergence
progressive et inexorable de la téléobservancsiigléillance dans le suivi des traitements.

A l'analyse, les maladies rares peuvent ainsi aopara bien des égards, et par leur
exemplaritt méme, comme les prolégomeéenes de la dimédeles années a venir, cette
meédecine personnalisée portée par les avancdemtegiques, ce modele d’organisation et

patients to educate them about the need to predgtimanage their own health and commit to wellness
programs and the benefits that some programs heriseed from putting them into practice”
“91.1161-1 ets., D.1161-1 et R.1161-3 et s. CSP.
2L CoRDIER (J.-F.), « Le patient expert », La Revue du pieicdécembre 2013.1335.
Z Plan national Maladies rares 2011-2014, préc.p.11.
Ibid.



de prise en charge annoncé. De ces préfigurationgs avons tenté de tracer les contours.
Les participants a notre table ronde vont désormismarquer plus précisément les traits, a
partir de leurs expériences et regards d’experts...






