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Textedelaquestion

Mme Catherine Vautrin attire I'attention de Mme la ministre des affaires sociales et de la santé sur I'une des
priorités pour la légidature de I'AFM Téléthon, qui consiste dans la réaffirmation du caractére de priorité de santé
publigue que doivent continuer de revétir, al'avenir, les maladies rares. Les deux Plans nationaux de la lutte contre
ces maladies, issus de laloi de santé publique du 9 aolt 2004, ont effectivement permis la mobilisation des acteurs
mais il reste des progrés a accomplir pour parvenir a véritablement les intégrer dans les dispositifs de droit commun
des systémes de santé et de recherche. C'est la raison pour laguelle elle souhaite connaltre son sentiment sur la
nécessité de faire conserver aux maladies rares ce rang de priorité publique, plus particulierement dans la
perspective de larévision avenir delaloi de santé publique.

Textedelaréponse

Les maladies rares sont celles qui touchent un nombre restreint de personnes en regard de la popul ation générale.
L e seuil admis en Europe est d'une personne atteinte sur 2 000, soit pour la France moins de 30 000 personnes pour
une mal adie donnée. On dénombre en tout plusieurs milliers de maladies rares. Entre 200 et 300 nouvelles maladies
rares sont décrites chaque année. Les maladies rares ont une origine génétique dans 80 % des cas. Le plan
interministériel national maladies rares 2011-2014 a été formalisé en étroite collaboration avec les associations
représentant les personnes atteintes de maladies rares dont I'Association Francaise contre les Myopathies (AFM).
Ce plan a capitalisé sur les points forts du premier plan national maladies rares 2005-2008 avec notamment la mise
en place des protocoles nationaux de diagnostics et de soins, la création des dispositifs juridiques permettant la
prise en charge de produits ou prestations de santé en dehors du périmétre remboursable, le développement du
portail de référence ORPHANET, le développement des cartes de soins et dinformation de maladies rares,
I'amélioration de la formation des professionnels de santé sur les maladies rares, I'amélioration de I'accés aux
analyses biol ogiques complexes, la mise en place de 131 centres de références maladies rares et de 500 centres de
compétences pour la prise en charge des personnes atteintes de maladies rares, |a promotion de la recherche sur les
maladies rares et |'affirmation du réle moteur de la France au niveau européen. Le plan national maladies rares
2011-2014 tient également compte des observations de |'évaluation réalisée sur le plan 2005 - 2008. Aing, le plan
national maladies rares 2011-2014 est composé de 3 axes portant sur I'amélioration de la prise en charge du patient,
le développement de la recherche sur les maladies rares et I'amplification des coopérations européennes et
internationales. Parmi les actions conduites, il convient de noter un appel a projets pour la constitution defiliéres de
santé maladies rares lancé durant I'été 2013 ayant pour objectif I'amélioration de la prise en charge individuelle et
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globale des personnes atteintes de maladie rare. Chaque filiére construite autour d'un ensemble cohérent de
maladies rares doit permettre notamment de renforcer la coordination de la prise en charge diagnostique,
thérapeutique et médico-sociale. Les maladies rares bénéficieront pleinement de la stratégie nationale de santé que
la ministre des affaires sociales et de la santé a lancée en septembre 2013 : une définition du cadre de I'action
publique pour les années a venir pour combattre les injustices et les inégalités de santé comme d'acces au systeme
de soins. Cette nouvelle stratégie trouvera toute sa traduction dans la future loi de santé publique.
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