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La kosek joue un rôle central 
Pour une prise en charge coordonnée des personnes atteintes de maladies rares

BERNE – En Suisse, plus d’un demi-million de personnes sont at-
teintes d’une maladie rare. Même si leurs tableaux cliniques sont 
souvent très différents, beaucoup d’entre elles sont confrontées 
à des problèmes similaires en matière de diagnostic ou d’accès 
aux soins médicaux. La Coordination nationale des maladies rares 
(kosek) apporte une solution.

Selon les définitions internatio-
nales, une maladie est consi-
dérée comme rare lorsqu’elle 

touche moins de cinq personnes 
sur 10 000. Une maladie donnée ne 
touche donc qu’un petit nombre de 
personnes. Cependant, comme il 
existe entre 6000 et 8000 maladies 
rares, le nombre total de personnes 
concernées est élevé. On estime à 
environ 580 000 le nombre de per-
sonnes vivant en Suisse avec une 
maladie rare.

Un défi aux multiples facettes

Les maladies rares sont souvent des 
affections complexes, potentielle-
ment mortelles ou entraînant une 
invalidité chronique. Bon nombre 
d’entre elles apparaissent dès la nais-
sance ou pendant l’enfance – 75 % 
d’entre elles sont diagnostiquées 

pendant l’enfance – et sont d’origine 
génétique. Selon l’état actuel des 
connaissances, il n’existe aucun es-
poir de guérison pour la plupart des 
personnes concernées.

Les personnes atteintes d’une ma-
ladie rare sont confrontées à diverses 
difficultés, notamment en ce qui 
concerne l’établissement du diagnos-
tic, la disponibilité d’informations 
pertinentes et l’accès à des structures 
et à des professionnels spécialisés. La 
collaboration de toutes les parties 
prenantes et l’accès à l’information 
sont donc essentiels.

Les maladies rares constituent 
également un défi complexe pour 
le système de santé :  même les mé-
decins disposent de trop peu d’in-
formations sur ces maladies ainsi 
que sur les structures de soins et 
de diagnostic. Les données épidé-
miologiques font défaut et les ma-
ladies rares sont à peine recensées 
à l’aide des outils habituels (par 
exemple, la CIM-10). En raison du 
faible nombre de cas par maladie, 
le remboursement des examens 
médicaux, des traitements et des 
mesures d’accompagnement thé-

rapeutiques constitue souvent un 
défi. Il est souvent nécessaire de 
mener des recherches approfon-
dies sur la maladie, de solliciter 
des expertises spécifiques et d’en-
gager des procédures complexes 
de prise en charge des coûts au-
près des assureurs, ce qui exige 
beaucoup de temps et d’énergie de 
la part des prestataires de soins et 
des personnes concernées.

En réponse à cette probléma-
tique complexe, le Conseil fédéral a 
adopté en 2014 le concept national 
sur les maladies rares. L’objectif était 
d’améliorer la prise en charge des 
personnes concernées tout au long 
de l’évolution de la maladie. Pour 
atteindre cet objectif, le concept 
national a mis en œuvre différentes 
mesures, parmi lesquelles la création 
et la reconnaissance de structures 
de soins spécialisées. Cette mesure 
et quelques autres continuent d’être 
suivies par l’Office fédéral de la san-
té publique (OFSP), mais le concept 
national a pris fin en 2019.

Le concept de prise en charge 
de la kosek

La Coordination nationale des ma-
ladies rares (kosek) a été fondée 
en 2017 sous la forme d’une asso-
ciation 1. Elle accompagne la mise 
en place de structures de prise en 
charge et les reconnaît au moyen 
d’une procédure d’assurance qualité.

La kosek a pour objectif d’orga-
niser la prise en charge de sorte à 
ce que les personnes concernées 
disposent de différentes structures, 
selon qu’elles ont reçu un diagnos-
tic ou non. Cela permet de garan-
tir un accès aussi rapide que pos-
sible à l’offre adaptée, s’appuyant 
sur des connaissances spécifiques 
à la maladie :

Si le diagnostic d’une maladie rare 
est posé, les personnes concernées 
sont prises en charge au niveau spé-
cifique à la maladie, notamment au 
sein de réseaux de soins, dans des 
centres de référence ou des centres 
associés. Des réseaux et des centres 
de référence sont mis en place dans 
toute la Suisse et sont axés sur des 
groupes de maladies spécifiques. Le 
regroupement des maladies rares en 
grands groupes de maladies permet 
d’avoir une meilleure vue d’ensemble 
des soins et d’identifier les lacunes 
existantes en matière de prise en 
charge, dans le but de les combler.

En l’absence de diagnostic et si le 
patient ne peut être rattaché à une 
maladie ou à un groupe de maladies 
spécifique (et ne peut donc être pris 
en charge par aucun service spécia-
lisé), des examens sont effectués à 
un niveau transversal :  les centres 
pour les maladies rares assument ce 
rôle. Les personnes sans diagnostic 
peuvent s’adresser à neuf centres 
pour les maladies rares 2. Ceux-ci ont 
été reconnus par la kosek et couvrent 
toutes les régions du pays ainsi que 
les trois principales langues natio-
nales. Ils garantissent ainsi une prise 
en charge de qualité pour l’ensemble 
de la population suisse.

Début 2026, la kosek avait recon-
nu au total 78 centres de référence 
pour treize groupes de maladies 
différents. D’autres reconnaissances 
concernant de nouveaux groupes de 
maladies devraient suivre dans les 
années à venir. La prise en charge 
ainsi organisée doit être de haute 
qualité et répondre au plus grand 
nombre possible de besoins des pa-
tients atteints d’une maladie rare.

Une base légale est 
nécessaire

Grâce à ses activités, la kosek s’est 
imposée comme un acteur majeur 
dans le domaine des maladies rares. 
Elle a réussi à amener différents 

prestataires à collaborer sur une base 
volontaire et à associer les personnes 
concernées et leurs organisations 
afin d’améliorer leur prise en charge.

Toutefois, pour améliorer dura-
blement la situation des personnes 
concernées, une base légale est né-
cessaire. Celle-ci doit être mise en 
place afin de garantir à long terme 
le financement des « projets de santé 
publique » dans le domaine des ma-
ladies rares. Cela comprend :

 � les projets nationaux visant à 
coordonner la prise en charge 
au sein de réseaux, de centres de 
diagnostic et de centres de ré-
férence pour les maladies rares 
(projets de la kosek); ;

 � des outils de codage pour le re-
censement des maladies rares ; 

 � une plateforme d’information 
(Orphanet) ; 

 � le Registre suisse des maladies 
rares.

L’Office fédéral de la santé publique 
a élaboré cette loi et la consultation 
à ce sujet a eu lieu fin 2025. Il s’agit 
d’une première étape importante 
vers la mise en œuvre de la loi, en 
vue d’une amélioration durable de la 
situation des personnes concernées.

	 Christine Guckert Delasoie,
	 directrice générale de la kosek

1. �Ses membres sont les associations de 
patients, par l’intermédiaire de leur 
organisation faîtière ProRaris, la Confé-
rence suisse des directeurs cantonaux 
de la santé (CDS), l’Académie suisse des 
sciences médicales (ASSM), l’Association 
des facultés de médecine universitaires 
suisses, l’Alliance des hôpitaux pédia-
triques suisses (AllKidS) et une association 
regroupant les hôpitaux et cliniques non 
universitaires.

2. �Tous les centres de maladies rares en un 
coup d’œil : 
www.kosekschweiz.ch/fr/offre-specia-
lisee/centres-maladies-rares 
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Groupes de maladies rares

Maladies métaboliques (4 ; 1 CR pour les porphyries) 

Maladies neuromusculaires (7) 

Maladies rénales (7) 

Maladies osseuses et non-inflammatoires 
du tissu conjonctif (6) 

Maladies neurologiques et épilepsies (8) 

Maladies du sommeil (5) 

Maladies immunologiques et inflammatoires 
du tissu conjonctif (7) 

Maladies vasculaires (5) 

Maladies du foie (7) 

Maladies endocriniennes (7) 

Maladies de la peau (5) 

Maladies de la coagulation (4) 

Syndromes de malformation et troubles du 
développement intellectuel et du développement neurologique (6) 
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Centres de référence reconnus 
avec leur réseau (État 2026) 
(78 centres de référence)
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Vous trouverez ici tous les 
réseaux en un coup d’œil : 
www.kosekschweiz.ch/fr/
offre-specialisee/réseaux-
et-centres-de-référence
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