
Filière de soin Maladies rares 



Les maladies rares en chiffres … 

- 5000 à 7 000 pathologies 

-  Elles concerneraient 3 millions de personnes en France et près de 25 à 
30 millions en Europe.  

Le terme maladie rare est défini par des seuils de prévalence qui diffèrent 
d’un pays à un autre : 

- En France et en Europe : moins de 1 naissance sur 2000 
- Aux Etats-Unis : <1/1000 
- Danemark, Suède : <1/ 10 000 
- Angleterre : <1/ 50 000 



Les maladies rares en chiffres … 

Nombre de cas (prévalence) de quelques maladies rares en France 

Mucoviscidose : 1/2 000 

Maladie de Charcot-Marie-Tooth : 1 /2 500 
Syndrome de Turner : 1 femme sur 2 500 
Neurofibromatose de type 1 : 1/3 000 

Syndrome de Marfan : 1/5 000 
Déficits immunitaires héréditaires : 1/5 000 
X fragile : 1 garçon sur 5 000 

Sclérose latérale amyotrophique (SLA) : 1/6 000 
Maladie de Huntington : 1/10 000 
Myopathie de Duchenne : 1/12 000 
Syndrome de Rett : 1/15 000 

Dystrophie facio-scapulo-humérale : 1/20 000 
Syndrome d’Angelman : 1/20 000 
Syndrome de Prader-Willi : 1/25 000 

Ataxie de Friedreich : 1/40 000 
Maladie de Fabry : 1 homme sur 40 000  
Maladie de Pompe : 1/40 000 
Maladie de Gaucher : 1/60 000 

Mucopolysaccharidose de type 1 : 1/100 000 à 1/280 000  
Maladie de Fanconi : 1/350 000 
Maladie de Creutzfeldt-Jakob (forme sporadique) : 1/1 000 000 



Les maladies rares – un problème de santé publique 

65 % des maladies rares sont graves et invalidantes. Elles sont caractérisées 
par :  

• un début précoce dans la vie, deux fois sur trois, avant l’âge de 2 ans ;  

• des douleurs chroniques chez un malade sur cinq ;  

• la survenue d’un déficit moteur, sensoriel ou intellectuel dans la moitié 
des cas, à l’origine d’une incapacité réduisant l’autonomie dans un cas sur 
trois ;  

• la mise en jeu du pronostic vital dans presque la moitié des cas, les 
maladies rares expliquant 35 % des décès avant l’âge de 1 an, 10 % entre 
1 et 5 ans et 12 % entre 5 et 15 ans.  



Maladies rares et Orphan Drug Act 

1983, Etats-Unis : Orphan Drug Act 

1993, Japon 

1998, Australie 

1999, Europe : Adoption du règlement européen sur les médicaments 

orphelins qui confère une exclusivité commerciale de 10 ans à l’industriel 

qui le commercialise. 

Objectif : stimuler l’émergence de médicaments pour le 
traitement de maladies rares 



La politique française  
en faveur des médicaments orphelins 

La politique française en faveur des médicaments orphelins 

1995, le Ministre des affaires sociales, Simone Veil, a créé la mission des médicaments 
orphelins et en a confié la direction à Annie Wolf.  

Objectif : Contribuer à promouvoir politique d’incitation en faveur des médicaments orphelins 
au niveau national et au niveau européen et accompagner ce projet par des actions nationales 
pour les médicaments orphelins et les maladies rares. 

Groupe de pilotage regroupant les représentants du Ministère de la Santé, de l’industrie, des 
finances et de la recherche, l’Inserm, l’Afssaps, auxquels sont associés des représentants des 
patients, de l’industrie pharmaceutique et des professionnels de santé.  

Promotion de la banque de données multilingue «Orphanet» en 1997, de la plate forme 
maladies rares et de soutenir des projets de recherche sur les maladies rares dans le cadre du 
programme hospitalier de recherche clinique (PHRC, appels d’offres lancés par le ministère de 
la Santé pour lequel la thématique «maladies rares» a été retenue comme prioritaire).  

En 1999, sur la proposition de la Mission, le président du Comité économique des produits de 
santé a inséré un volet «médicaments orphelins» dans l’accord sectoriel industrie – état 
concernant le prix des médicaments. 



Maladies rares et législation européenne 

1983, Etats-Unis : Orphan Drug Act 

1993, Japon 

1998, Australie 

1999, Europe : Adoption du règlement européen sur les médicaments 

orphelins qui confère une exclusivité commerciale de 10 ans à 

l’industriel qui le commercialise. 

Objectif : stimuler l’émergence de médicaments pour le 
traitement de maladies rares en Europe 



Qu’est ce qu’un médicament orphelin ? 

Un médicament est désigné comme orphelin s’il répond aux critères suivants (énoncés 

dans le règlement européen N°141/2000 concernant les médicaments orphelins) : 

- il est destiné au diagnostic, à la prévention ou le traitement d’une affection entraînant une 
menace pour la vie ou une invalidité chronique ne touchant pas plus de 5 personnes sur 10 000 
en Europe ;  

- en raison du faible nombre de personnes malades concernées, il ne peut générer, par sa 
commercialisation, de retour sur investissement suffisant pour le laboratoire qui le met au point, 
en l’absence de mesures d’incitation ;  

- il n’existe aucune méthode satisfaisante de diagnostic, de prévention ou de traitement autorisé 
en Europe pour la maladie considérée ; s’il en existe, le médicament orphelin procurera un 
bénéfice notable aux personnes malades par rapport aux méthodes déjà existantes.  



Législation européenne : mesures incitatives 

Protocol Assistance 
Conseil scientifique pour  

le développement 
du produit 

EU-Funded Research 
Subventions de la CE 

& programmes Etats membres 

Fee Reductions 
Réduction des frais de procédure  

centralisée par un fond spécial 
des autorités budgétaires EU 

Market Exclusivity 
pour 10 ans après obtention de 

l’AMM européenne  

Centralised Procedure 
Accès direct à la procédure  
centralisée de l’EMEA pour  

l’autorisation de commercialisation 



La politique française  
en faveur des médicaments orphelins 

En 2001, une exonération des taxes et contributions dues habituellement par 
l’industrie pharmaceutique à l’Assurance maladie et de l’Afssaps a été accordée aux 
promoteurs de médicaments orphelins, dans le cadre de la loi de financement de la 
sécurité sociale.  

Depuis 2002, un financement spécifique dédié aux médicaments orphelins 
commercialisés est prévu dans le budget des hôpitaux au titre des médicaments 
innovants. 

 A partir de 2004, dans le cadre de la tarification à l’activité, un financement 
spécifique est prévu pour les médicaments innovants et les centres de référence.  

2005-2008 : Plan National Maladies rares 



Plan Maladies rares 2005 - 2008 

L'accès au diagnostic, au traitement et à la prise en charge des 
personnes souffrant d'une maladie rare est devenu une priorité nationale 
en 2004 : le Plan National Maladies Rares 2005 - 2008.  

Nombre de centres labellisés pour 5 ans : 

En 2004 : 34 centres 

En 2005 : 33 centres 

En 2006 : 36 centres 

En 2007 : 29 centres 

Soit 132 centres de référence labellisés en France 



Les 10 axes stratégiques du Plan Maladies rares 



Centres de référence – 5 missions 



Centres de référence – 5 missions 



Centres de référence – budget et évaluation 

Plan Maladies rares : 100 millions d’euros 

Une évaluation intermédiaire à 3 ans et une évaluation à 5 ans par 
le CNCL et la DHOS en vue de la pérénisation de chaque centre 



Centres de compétence  - définition 



Centres de référence et de compétence   
- des engagements réciproques - 



Centres de compétence - modalité 

Fév-mars 08 

Déc 07 

Cahier des charges maladies rares  
et convention de partenariat avec le centre de référence 

Juillet 08 



Centres de compétence - calendrier 



  23 juillet 2008 : Les 

agences régionales de 

l'hospitalisation (ARH) ont 

désigné 399 centres de 

compétence rattachés à 

des centres de référence 

pour les maladies rares.  



Les principaux acteurs du Plan Maladies rares 

Direction de l'Hospitalisation et de l'Organisation des Soins 
Dr Alexandra FOURCADE : 01.40.56.70 09 
Alexandra.FOURCADE@sante.gouv.fr 

Guillaume HUART : 01.40.56.51.26 
Guillaume.HUART@sante.gouv.fr 

Direction Générale de la Santé 
Dr Carole CRETIN : 01 40 56 60 00 
Carole.CRETIN@sante.gouv.fr 

Dr Lydia VALDES : 01 40 56 53 63 
Lydia.VALDES@sante.gouv.fr  

Autres sites 
Le site d'Orphanet : www.orpha.net 
Alliance Maladies Rares : www.alliance-maladies-rares.org 
Fédération des maladies orphelines : www.fmo-afrg.com 
Eurordis : www.eurordis.org 
Centre de Référence du Syndrome d'Ondine : www.ondinefrance.org 
Maladie rare de BUERGER : www.maladiedebuerger.fr 


