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Campagnes

Stop au retard de diagnotic!

Thierry Philbet

«Et si c’était une maladie rare ? ».

Tel est le slogan d’une campagne
nationale d’information lancée fin
février 2024. Objectif: réduire le
retard de diagnostic en faisant
connaitre plus largement les offres
destinées aux personnes concernées
et a leurs proches, mais aussi aux
professionnel-le:s de la santé.

Cette campagne est a l'initiative des centres
suisses pour maladies rares (CMR) en colla-
boration avec la Coordination nationale des
maladies rares (kosek) et I'organisation de
patients ProRaris*. Elle a été lancée dans le
cadre de la Journée internationale des mala-
dies rares, qui s’est déroulée le 29 février
dernier, mais son message — «Et si ¢’était une
maladie rare?» — mérite d’étre relayé sur le
long terme dans les officines. En mettant
notamment a disposition du public les flyers
qui ont été congus pour la campagne™*.

Entre 500000 et 600000 personnes
concernées en Suisse

On compte au total plus de 7000 maladies
rares, dont 80 % sont d’origine génétique.
Plus de la moitié surviennent dans l'en-
fance. Et seules 5 % d’entre elles peuvent
étre traitées spécifiquement. Dans le
monde, plus de 300 millions de personnes
sont atteintes.

En Europe, 30 millions. Et en Suisse,
entre 500000 et 600000 personnes sont
touchées, soit environ une sur quatorze. Ce
qui en cumul n’est pas si rare finalement!

Les personnes atteintes par une mala-
die rare subissent le plus souvent une
longue et éprouvante errance médicale.
Baladées de généralistes en spécialistes,
elles doivent attendre généralement des
années avant qu'un diagnostic correct soit
posé. Ce qui retarde d’autant plus l'acces a
un traitement approprié, quand il existe...

«Apres cinq ans, c’est fort d’entendre de
la bouche d'un médecin que mes sensations
subjectives portent un nom, qu’elles sont

bien réelles et que ce nest pas <dans ma
téte> comme on me I'a souvent dit», témoi-
gnait lors du lancement de la campagne
Mélanie Gillard, atteinte elle-méme d'une
neuropathie des petites fibres et vice-prési-
dente de l'association de patient-e's « Uni-
Rares». «Un diagnostic donne un nom a la
souffrance de la personne et lui donne
souvent un interlocuteur clair du c6té des
professionnel-le-s. C'est extrémement im-
portant pour I'ensemble du systeme», dé-
clarait de son coté la kosek.

Or il est désormais possible pour les
personnes qui pensent étre atteintes d'une
maladie rare de réduire considérablement
le retard de diagnostic, soit en se tournant
vers I'un des neuf centres pour maladies
rares (voir encadré ci-dessous), soit en
appelant I'une des lignes d’assistance té-

Ou sont implantés les centres pour maladies rares?

La Suisse compte neuf centres pour maladies rares. lls ont été reconnus en 2020 et 2021 par la
Coordination nationale maladies rares (kosek) et assurent une prise en charge dans toute la
Suisse, dans les trois régions linguistiques du pays. lls sont implantés dans les villes suivantes:

- Aarau: Zentrum fir seltene Krankheiten du Kantonsspital Aarau (KSA).
Site internet: www.ksa.ch/seltene-krankheiten

- Bale: Universitatszentrum fiir Seltene Krankheiten Basel, qui est une offre commune de
I'Universitatsspitals Basel et de I'Universitats-Kinderspitals beider Basel (UKBB). Site

internet: www.seltene-krankheiten-basel.ch/uk/ukbb/de.html
- Berne: Zentrum fiir Seltene Krankheiten de I'Inselspital Bern.

Site internet: www.seltenekrankheiten.ch

- Geneve: Centre maladies rares des Hopitaux Universitaires de Genéve (HUG).

Site internet: www.hug.ch/medecine-genetique/maladies-rares

- Lausanne: Centre maladies rares du Centre hospitalier universitaire vaudois (CHUV).
Site internet: www.chuv.ch/fr/medecine-genetique/gen-home/patients-et-familles/

nos-consultations/centre-maladies-rares

« Lucerne: Zentrum fir seltene Krankheiten du Luzerner Kantonsspital (LUKS).

Site internet: www.luks.ch/standorte/standort-luzern/innere-medizin/

leistungsangebot-innere-medizin-luzern/zentrum-fuer-seltene-krankheiten
- Saint-Gall: Ostschweizer Zentrum flr Seltene Krankheiten (ZSK-O) du Kantonsspital

St.Gallen. Site internet: www.kssg.ch/zsk-o

- Tessin: Centro per malattie rare della Svizzera Italiana (CMRSI), rattaché au Ente

Ospedaliero Cantonale de Bellinzone.

Site internet: www.eoc.ch/specialita/neurologia-e-neurochirurgia/neurologia.html
« Zurich: Zentrum fr Seltene Krankheiten Zirich, qui s'appuie sur une collaboration entre
I'Universitat-Kinderspital Zurich, I'Universitatsspital Zarich, I'Universitétsklinik Balgrist et

I'Institut fir medizinische Genetik der Universitat Zurich.
Site internet : www.usz.ch/fachbereich/zentrum-seltene-krankheiten/

Plus d'informations sur www.kosekschweiz.ch/fr — Offre spécialisée —

Centres des maladies rares
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léphonique, ou helplines, qui leur donnent
un acces plus facile a des informations et
des conseils spécifiques.

Des centres qui peuvent soulager
patient.e:s et professionnel:le:s

Une double offre qui permet également de
soulager les médecins de ville dans leurs
taches de recherche de diagnostic et de
conseil aux personnes atteintes de maladies
rares et aux patient-e's sans diagnostic.

Ces centres pour maladies rares sont
implantés dans les principaux hopitaux
suisses, mobilisant ainsi toutes les compé-
tences nécessaires pour poser des diagnos-
tics corrects plus rapidement. Les résultats
des analyses des patient-e-s sont ainsi discu-
tés par différents spécialistes au sein de co-
mités interdisciplinaires. Puis des approches
thérapeutiques et des mesures de soutien
appropriées sont ensuite proposées.

Ces centres s’engagent également dans la
mise en réseau des différents acteurs concer-
nés et la formation continue sur les maladies
rares dans leurs régions respectives.

Helplines: «Une aide pratique
dans la jungle d’'informations »

Pour leur part, les lignes d’assistance té-
léphonique sont en mesure de répondre

a un large éventail de questions, qu’elles
soient posées par les personnes concer-
nées, leurs proches, les personnes sans
diagnostic ou les spécialistes. «Les hel-
plines peuvent offrir une aide pratique
dans la jungle d’informations. Elles dis-
posent des connaissances nécessaires
pour orienter les personnes concernées
et les référer vers le service spécialisé
adéquat », explique Beatrice Reimann de
I'organisation de patient-e's pour les
maladies rares en Suisse italienne (Asso-
ciazione Malattie Genetiche Rare Svizzera
Italiana). Ces lignes d’assistance télépho-
nique apportent également un soutien
concret lors de la préparation a une
consultation dans un centre pour mala-
dies rares.

Rappelons aussi I'existence d’Orpha-
net, une plateforme internet unique vi-
sant a rassembler et a élargir les savoirs
relatifs aux maladies rares. On y trouve
des informations sur les maladies rares
connues aujourd’hui, les cordonnées des
organismes spécialisés, des renseigne-
ments a jour sur les médicaments orphe-
lins ainsi que sur les projets de recherche
actuels.

Les assureurs-maladie sur les freins!

Toutefois, des obstacles importants de-
meurent, comme par exemple le fait que

les analyses diagnostiques ne sont pas
remboursées par l’assurance-maladie s’il
n’existe pas de traitement reconnu pour
une maladie. Or il n’existe aucun traite-
ment pour 95% des maladies rares.
Conséquence: les personnes concernées
sont souvent confrontées au fait que les
analyses diagnostiques ne sont pas prises
en charge par les caisses-maladie. « Poli-
tiquement, la prise en charge générale
des cofits en lien avec la pose de diagnos-
tic n’est pas résolue », estime le D" Mat-
thias Michel, conseiller aux Etats et co-
président de la Communauté d’intéréts
(CI) pour les maladies rares. «La CI
Maladies rares s’engage pour un dia-
gnostic en temps utile. La mise en ceuvre
en cours de la motion <Financement
durable de projets de santé publique du
concept national maladies rares> est une
premiere étape ». [

*  Communiqué de presse de la Coordination
nationale des maladies rares (kosek), daté du
21 février 2024.

** Les flyers de la campagne sont téléchargeables
sur www.kosekschweiz.ch/fr —= Actualités —
Et si c’était une maladie rare? = Campagne
d'information

Adresse de contact

kosek — coordination nationale des maladies rares
c/o unimedsuisse, Maison des Académies
Laupenstrasse 7, case postale, 3001 Berne
Téléphone: +41 31 306 93 87

Courriel: info@kosekschweiz.ch

« Le faible nombre de

Comment les pharmacien-ne:s
pourraient-ils/elles améliorer le
dépistage des personnes non encore
diagnostiquées?

Jean-Blaise Wasser-
fallen, président de
la kosek: Ils pour-
raient informer ces
personnes de I’exis-
tence des Centres
pour maladies rares
< et encourager celles
I . qui ont des symp-
tomes évocateurs a prendre contact avec
ces centres, si possible en accord avec leur
médecin traitant, si elles en ont un.
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malades concernés est un faux argument »

Et comment peuvent-ils mieux aider
les malades diagnostiqués a qui un
traitement médicamenteux a été
prescrit ? En sachant que les
traitements existants ne sont pas trés
bien connus des professionnel-le-s,
car trés spécifiques?

En se documentant sur ces traitements
particuliers et en informant les patients
des avantages et inconvénients de ces
traitements et des précautions a prendre
pour en minimiser les effets secondaires.
C’est d’autant plus important que ces
traitements ne sont pas bien connus des
professionnels en dehors des hyper-spé-
cialistes, et que leurs effets secondaires ne

sont pas toujours bien connus non plus. Et
en cas de survenue de complication, en
aidant les malades et leur médecin traitant
a déclarer ces effets secondaires a
Swissmedic.

Seuls 5% des maladies rares
disposent d’'un traitement spécifique.
Comment améliorer la situation ? Des
traitements prometteurs sont-ils
attendus prochainement?

Compte tenu du faible nombre de malades
potentiels a traiter, ce domaine n’est pas
prioritaire pour lindustrie pharmaceu-
tique. Il est donc difficile de prévoir quelles
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seront les prochaines avancées dans ce
domaine. Limportant est de soutenir les
initiatives pour éviter le délai entre la fin
d'une étude clinique et I'enregistrement
du médicament, qui prive les patients d'un
traitement potentiellement efficace. Les
porphyries en sont un exemple récent.

Les analyses diagnostiques ne sont
pas remboursées par I'assurance-
maladie s’il n'existe pas de traitement
reconnu! Avez-vous entrepris quelque
chose pour débloquer la situation?

développés pour un petit nombre de
malades. La encore se pose le
probléeme de la prise en charge par
les assureurs-maladie. Quelle(s)
est(sont) la(les) solution(s)
acceptable(s) pour permettre aux
patient-e:s concerné-e-s d'étre
soigné-e-s dans tous les cas?

Le cofit élevé des traitements est plus lié
au caractere novateur du médicament
qu’au nombre de patients potentiellement
traitables, parce que le probleme du cofit
des médicaments est le méme en oncolo-

gie, alors que le nombre de malades
concernés y est beaucoup plus grand. C’est
donc un faux argument dont se servent les
assureurs et l'industrie pharmaceutique.
Dans ce domaine encore, une révision des
regles d’application de l'article 71 OAMal
(prescription hors étiquette) devrait amé-
liorer la situation, avec l'adoption par

Des discussions sont en cours avec 'OFSP
et I'Al pour essayer de régler cette
question.

Les traitements des maladies rares
coltent souvent trés chers car ils sont

Notes de marché

Vita-Hexin®

Vita-Hexin® désinfecte et accélére la cicatrisation des petites plaies. La pommade
contient de la chlorhexidine, du rétinol et de l'oxyde de zinc. Ce dernier a un effet anti-
bactérien. La pommade cicatrisante peut étre utilisée pour les petites plaies, comme les
écorchures, les coupures, les égratignures, les brilures au premier degré et les rhagades.

Vita-Hexin® a été développé et est produit a Uznach (SG).

" Information professionnelle de Vita-Hexin® pommade, mise & jour 06/2015. www.swissmedicinfo.ch.
Les références peuvent étre mises a disposition sur demande.

Vita-Hexin®, pommade. C: Chlorhexidini gluconas (5 mg/g); Retinoli palmitas (400 |E/g); Morrhuae oleum (50 mg/g); Zinci
oxidum (50 mg/g). I: Lésions cutanées avec risque d’infection. P: Appliquer 2—3 fois/jour. Cl: Ne pas appliquer dans le con-
duit auditif, s'il existe une perforation du tympan. PC: Autour des yeux et des muqueuses. IA: Savon; détergents anioniques.
El:réactions cutanées allergiques. Swissmedic: D. Mise & jour de linformation:Juin 2015. Titulaire de 'autorisation: Streuli
Pharma SA, 8730 Uznach. Pour de plus amples informations veuillez consulter le site www.swissmedicinfo.ch

toutes les caisses-maladies du méme outil
d’évaluation du rapport cotit-bénéfice du
traitement envisagé par le médecin spécia-
liste. Cela ne supprimera toutefois pas
completement les différences de décisions
entre les différentes caisses-maladies qui
ont été mises en évidence pour une situa-
tion clinique identique. D’autres discus-
sions sont en cours, mais cela reste un
domaine tres délicat. L

Interview : Thierry Philbet

Annonces

Vita-Hexin’

www.streuli-pharma.ch

Flector® Dolo Forte Liquid Caps

La petite capsule molle anti-inflammatoire et analgésique.
Agit contre les douleurs aigués en cas de maux de téte, mal de dents,
douleurs menstruelles, fiévre, douleurs musculaires et rhumatismales.

IBSA Institut Biochimique SA, 6912 Lugano-Pazzallo
Pour de plus amples informations, veuillez consulter www.swissmedicinfo.ch

C: diclofenacum epolaminum (Liquid Caps Dolo 12,5mg et Liquid Caps Dolo Forte 25 mg). Liste D. I: Dorsalgies, douleurs articulaires et
ligamentaires en cas d’accidents, douleurs a la téte, au dents, douleurs menstruelles, pour diminuer la fiévre en cas de maladies grippales.
P: 1-3 capsules par jour pour au maximum 75mg par jour. Cl: ulcére gastroduodénale, hypersensibilité connue a la substance active;
grossesse 3™ trimestre, allergies aux AINS, graves insuffisance cardiaque, rénale ou hépatiques, douleurs post opératives aprés bypass
coronaire, enfants au-dessous de 14 ans. El: nausée, vomissement, dyspepsie, douleurs & la téte, vertige, eczéma. INT: lithium, digoxine,
phénytoine, anticoagulants, diurétiques, SSRI, méthotrexate, quinolones, inhibiteurs des CYP2C9, cyclosporine. PR: emballages de capsules
molles avec 10 piéces (25 mg) et 20 piéces (12,5 mg).

Flectge Dolo
Forte
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www.flector.swiss
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