
Maladies rares en médecine générale : 
du diagnostic au suivi de la prise en charge ambulatoire

Participez activement à cette session avec 
votre smartphone via slido.com #1815147

Un partenariat entre le Collège de la Médecine Générale et les Filières de Santé Maladies Rares

1. Tapez slido.com dans Google
2. Entrez le code #1815147
3. Vous êtes prêt pour la session !



Votre patient a une maladie rare, quels outils utilisez-vous pour 
vous aider dans sa prise en charge ?

ⓘ Start presenting to display the poll results on this slide.



Atelier Maladies Rares 2022

q Présentation des acteurs de l’orientation
 

q Présentation des acteurs du parcours de soin
. Les centres de référence
. Les Filières de santé maladies rares

q Articulation des ressources/acteurs 
. Quelle ressource utiliser et quand ?

Bien orienter le patient 



Atelier Maladies Rares #2 

q Présentation des recommandations nationales
. Les PNDS : c’est quoi ? c’est où ?

q Présentation des clés du diagnostic
. Un outil pour l’aide à la prise en charge

q Des cas concrets

 Articulation de la 
prise en charge du patient

Atelier « prise en charge » et non « diagnostic »



De l’importance du bon aiguillage



Maladies rares : l’odyssée du voyage

q Voyage mouvementé, semé d'incidents variés, d'imprévus ou d'embûches 

q Voyage riche d'aventures et d'enseignements

Odyssée :

L’odyssée d’Homère : le voyage d’Ulysse
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L’odyssée du patient maladie rare

Le Médecin Généraliste au carrefour du 
parcours du patient

L’errance diagnostique fait partie du parcours
Tous ensemble pour la rayer de la carte !



Avez-vous déjà collaboré avec un CRMR 
pour une prise en charge ?

ⓘ Start presenting to display the poll results on this slide.



Panorama des acteurs maladies 
rares en France

Pr Bertrand Godeau 
Médecin interniste hôpital Henri Mondor, AP-HP, Créteil

Dr Sophie Georgin-Lavialle
Médecin interniste hôpital Tenon, AP-HP, Paris

Un partenariat entre le Collège de la Médecine Générale et les Filières de Santé Maladies Rares



Les Maladies Rares :
un enjeu de santé publique

Le parcours de soin 
= un enjeu pour les 

patients maladies rares
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Les Maladies Rares :
un enjeu de santé publique

Enquête de recueil des besoins et des attentes des médecins généralistes pour une prise en 
charge facilitée de leur patientèle atteinte d’une maladie rare

2020

Partenariat

q 1361 médecins généralistes répondants

q 30% ne connaissent pas l’existence des Centres de 

référence maladies rares



19 Plateformes d’Expertise 
Maladies Rares locales

4 Plateformes Maladies Rares 
Outre-Mer territoriales

12

Filière

CRMR

CCMR  Centres 
maladies rares>2200

hors 
hôpital

nationales

centre de 
référence

centre de 
compétence

23

Les Maladies Rares : un écosystème de ressources

  Structures 
coordinatrices46
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une équipe  hospitalière  hautement 
spécialisée : 
- expertise  avérée  pour  une  maladie  rare 

ou un groupe de maladies rares
- qui  développe  son  activité  dans  les 

domaines de la prévention, du diagnostic, 
des  soins,  de  l’enseignement-formation 
et de la recherche. 

- qui  intègre  également  des  compétences 
paramédicales,  psychologiques,  médico-
sociales,  éducatives,  sociales  et  des 
partenariats  avec  les  associations  de 
personnes malades.  

Coordonnateur

Constitutif

Constitutif

Constitutif

Missions :
q coordination
q expertise
q recours
q enseignement – formation
q recherche

Des sites constitutifs :
q complémentarité d’expertise, de recours, de recherche
q prise en charge pédiatrique ou adulte complémentaire 
q prévalence ou la diversité légitiment un déploiement 

géographique

Un centre coordonnateur :
q assure la prise en charge globale du groupe de maladies rares avec 

toutes les structures d’amont et d’aval  - au niveau national
q intègre les associations de malades
q assure les 5 missions ministérielles

Le Centre de Référence Maladies Rares : 
organisation

q Définition q 2 entités structurantes… 
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Le Centre de Référence Maladies Rares : 
organisation

Centres de compétence maladies rares :
q Prise en charge et suivi des patients
q Proximité territoriale
(patients – équipes de proximité)
q En coordination avec le 

coordonnateur et les constitutifs

Coordonnateur

Constitutif

Constitutif

Constitutif

une équipe  hospitalière  hautement 
spécialisée : 
- expertise  avérée  pour  une  maladie  rare 

ou un groupe de maladies rares
- qui  développe  son  activité  dans  les 

domaines de la prévention, du diagnostic, 
des  soins,  de  l’enseignement-formation 
et de la recherche. 

- qui  intègre  également  des  compétences 
paramédicales,  psychologiques,  médico-
sociales,  éducatives,  sociales  et  des 
partenariats  avec  les  associations  de 
personnes malades.  

q Définition q …complétées par des ressources de proximité
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Un maillage territorial pour la prise en charge

Un maillage de prise en charge serré par les CRMR

387 Centres de Référence 
Maladies Rares

1757 Centres de Compétence 
Maladies Rares

+ 83 Centres de ressource et de compétence

Campagne Nationale Relabellisation : 2023-2024

Données Campagne Nationale Relabellisation Novembre 2017

Le Centre de Référence Maladies Rares : 
un réseau d’expertise
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Exemple : 
Centre de référence des cytopénies auto-immunes de l’adulte

üü1 Centre coordonnateur1 Centre coordonnateur
AP-HP, Hôpital Henri-Mondor, médecine interne

üü4 Centres constitutifs4 Centres constitutifs
AP-HM, Hôpital La Timone, médecine interne
Bordeaux, Hôpital Haut-Lévêque, médecine interne
Dijon, Hôpital François Mitterrand, médecine interne
Toulouse, Oncopôle, médecine interne

üü27 27 Centres Centres de de compétencecompétence
AP-HP (Necker, Saint-Louis, Bichat, Saint-Antoine, Kremlin Bicêtre)
Lille, Brest, Tours, Amiens, Besançon, Caen, Angers, Clermont-Ferrand, 
Limoges, Nancy, Nantes, Nice, Poitiers, Reims, Rennes, Grenoble,
Montpellier, Saint-Etienne, Strasbourg, Lyon, La Réunion, Nouméa



19 Plateformes d’Expertise 
Maladies Rares locales

4 Plateformes Maladies Rares 
Outre-Mer territoriales

18

Filière

CRMR

CCMR  Centres 
maladies rares>2200

hors 
hôpital

nationales

centre de 
référence

centre de 
compétence

23

Les Maladies Rares : un écosystème de ressources

  Structures 
coordinatrices46



2014 - Labellisation par le Ministère de la Santé – pilotage DGOS
«nécessité de développer les mutualisations et les complémentarités entre les Centres de Référence Maladies Rares»

Les Filières de Santé Maladies Rares

qOrganisées par thématique d’organes

qCoordonnées par un médecin expert

qAssurent la coordination NATIONALE 
des Centres de Référence Maladies Centres de Référence Maladies 
RaresRares

qAppliquent la politique de santé 
maladies rares : Plans Maladies Rares 

23 filières de santé maladies rares labellisées



Les Filières de Santé Maladies Rares

Un portail web unique

https://www.filieresmaladiesrares.fr/


Pour toute question :
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L’odyssée du patient maladie rare

Le Médecin Généraliste au carrefour du 
parcours du patient

L’errance diagnostique fait partie du parcours
Tous ensemble pour la rayer de la carte !



Nuage de mots à lancer :
« Quels outils d’aide au diagnostic consultez-vous pour un enfant présentant des fièvres fréquentes ? ». 



Les clés du diagnostic
Dr Sophie Georgin-Lavialle

Médecin interniste hôpital Tenon, AP-HP, Paris

Un partenariat entre le Collège de la Médecine Générale et les Filières de Santé Maladies Rares



Filière de Santé des Maladies 
Auto-Immunes et Auto-Inflammatoires Rares 

Financées et pilotées par le ministère chargé de la santé



Pr Sophie GEORGIN-LAVIALLE
Médecine interne - Hôpital Tenon AP-HP
CRMR constitutif CeRéMAIA
Membre de la commission Errance et Impasse Diagnostique de la filière FAI²R

Congrès CMGF 23/03/2023



Idée émergeant d’un questionnaire d’évaluation des besoins des patients concernant l’errance 
diagnostique (via les associations de patients partenaires)

Inspiration des « Pas à Pas » en pédiatrie et des travaux « Internist Academy »

Ces CLÉS permettent de

Cibler un signe clinique 
classique de mode d’entrée 
dans la maladie rare mais 
parfois fréquent dans la 
population générale

Guider la prise en charge 
en soins primaires 

vers des explorations non 
invasives et peu couteuses

Orienter vers un 
diagnostic de maladie 

rare et vers le bon expert

LES                        DU DIAGNOSTIC

> >



LES                        DU DIAGNOSTIC

• Identification d’une liste de signes 
• Identification d’une  liste d’experts par signes                   

constituant le groupe de rédaction 
• Travail collégial du  groupe  de  rédaction  pour 

proposer une première version 
• Relecture  par  un  groupe  multidisciplinaire       

incluant au moins un pédiatre, un spécialiste  de 
médecine  générale et  quand  c’est  possible,  un 
représentant d’association de patients 

• Validation d’une version finale consensuelle 
• Diffusion large pour  le  public  visé  (médecine 

générale, pédiatrie, et médecine d’urgence…) 

Méthodologie 

5 publications 

• Livédo 

• Enfant trop souvent fébrile (FAI²R/MaRIH) 

• Acrosyndrome 

• Protéinurie (FAI²R/ORKiD)

• Arthrites

14 travaux en cours

23 FSMR impliquées

Publications et travaux



LES                        DU DIAGNOSTIC

La création des CLÉS : Un format A4 synthétique téléchargeable au format PDF



www.clesdudiagnostic.fr 

LES                        DU DIAGNOSTIC

Le site internet dédié mis en ligne le 5 décembre 2022
Un outil interactif en ligne



LES                        DU DIAGNOSTIC

Pourquoi un site internet ? 
Établir sa démarche diagnostique en ligne grâce à un outil interactif 

Un outil à disposition de tous :

Médecin de ville

Patient en errance

Spécialiste

Médecin en formation

Urgentiste… 



www.clesdudiagnost ic . f r  



www.clesdudiagnost ic . f r  

Cibler les signes cliniques



www.clesdudiagnost ic . f r  

Lier les éléments entre eux



www.clesdudiagnost ic . f r  

Envoyer mon patient en 
centre expert en ayant un 
accès direct à la liste et 
contacts des centres 
disponibles

Télécharger le rapport 
détaillé de ma démarche 
diagnostique au 
format PDF

Réaliser les examens 
en amont du rendez-vous 
en centre expert maladies 
rares 

Page de résultats
Les recommandations des experts



www.clesdudiagnost ic . f r  

• La présentation du projet
• Tous les contributeurs de nos clés

A retrouver également sur le site

• L’ensemble des clés 
publiées

La possibilité pour chacune :
• De consulter une clé au format 

interactif ou pdf
• De voir tous les contributeurs
• D’ajouter une clé en favori

• Les travaux en cours
• Nos partenaires

La possibilité  :
• De suggérer un signe clinique
• De proposer une évolution



Merci pour votre attention

facebook.com/FAI2R @contactfai2r Filière de Santé FAI2R

Suivez-nous sur : 

linkedin.com/in/fai2rinstagram.com/filiere_fai2r

www.fai2r.org
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L’odyssée du patient maladie rare

Le Médecin Généraliste au carrefour du 
parcours du patient

L’errance diagnostique fait partie du parcours
Tous ensemble pour la rayer de la carte !



Lancement de la question 2 du Quizz : 
« Qu’est-ce qu’un PNDS ? »

1. Parcours Non Déterminé en Soins
2. Protocole National de Diagnostic et de Soins
3. Protocole National de Diagnostic et Synthèse
4. Patient Non Diagnostiqué pour sa Santé



Quelle recommandation pour les maladies rares ? 
Le PNDS

Pr Bertrand Godeau 
Médecin interniste hôpital Henri Mondor, AP-HP, Créteil

Un partenariat entre le Collège de la Médecine Générale et les Filières de Santé Maladies Rares



Le PNDS =
PROTOCOLE 
NATIONAL de
DIAGNOSTIC et de 
SOINS

Un outil spécifique pour les maladies rares
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Un partenariat entre le Collège de la Médecine Générale et les Filières de Santé Maladies Rares



Les protocoles nationaux de diagnostic et de soins (PNDS) sont des référentiels de bonne pratique portant sur les maladies 
rares. Leurs objectifs : 

1. expliciter aux professionnels concernés la prise en charge diagnostique et thérapeutique optimale 
2. …et le parcours de soins d’un patient atteint d’une maladie rare donnée. 

Optimiser et harmoniser la prise en charge et le suivi d’une maladie rare sur l’ensemble du territoire

Concertation pluridisciplinaire

Les PNDS sont élaborés par les équipes des centres de référence et de compétence maladies rares autour d’un coordonnateur 
et :

1. une équipe rédactrice (1 à 5 professionnels participant à la prise en charge)
2. un groupe de 7 à 15 relecteurs dont : médecin traitant / pédiatre de ville impératif, association de 
patient/usagers, psychologue, services sociaux, spécialiste d’organe , autres professionnels impliqués etc.

Les PNDS suivent tous la même méthode (simplifiée en 2013) proposée par la Haute Autorité de Santé (HAS) :
1. une trame commune (= le texte du PNDS) comprenant
2. une partie « synthèse destinée au médecin traitant »
3. un argumentaire bibliographique
4. annexes (arbres décisionnels, échelles de mesure, reco d’accompagnement médico-social etc.)

Une partie dédiée au médecin de 1ère ligne



Lancement de la question 3 du Quizz : 
« Et vous ? Avez-vous déjà consulté un PNDS ? »
1. Oui
2. Non
3. Je ne sais pas ;-)



Identification des spécialités pharmaceutiques 
utilisées dans une indication non prévue dans 
l’autorisation de mise sur l marché (AMM) ainsi 
que les spécialités, produits, prestations 
nécessaires à la prise en charge des patients 
mais non habituellement pris en charge ou 
remboursés.

Le PNDS permet

• Envisager :
- Tous les cas spécifiques 
- Tous les comorbidités ou complications
- Toutes les particularités thérapeutiques
- Tous les protocoles de soins hospitaliers

• Revendiquer l’exhaustivité des conduites de prise 
en charges possibles

• Se substituer à la responsabilité individuelle du 
médecin vis-à-vis de son patient

Le PNDS  ne peut pas



Dynamique de production des PNDS 
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De plus en plus de PNDS !

q Impact des Filières : de 33 à 285

q Impact des AAP DGOS : + 187

q Déjà 318 publiés 

q Tous les ans de nouveaux PNDS !

*
*



Les indispensables !

STAND#17

q à destination des médecins généralistes



Le médecin généraliste et le 
PNDS dans la vraie vie

A quoi ça sert?

Exemple du PTI





Vignette

• Femme 28 ans, 2 enfants, pas d’ATCD
• Vendredi soir, 17h
• Sd hémorragique apparu depuis 48 heures
• Nette majoration du Sd hémorragique depuis ce matin
• NFS: plaquettes 3 G/L
• Autres lignées normales, hémostase normale
• Examen clinique normal en dehors du Sd hémorragique



Que vous apporte le PNDS?

• Pas grand chose à ce stade….



Lancement de la question 4 du Quizz : 
« Et vous que feriez-vous ? » 

QCM :
1. Je l’envoie aux urgences
2. J’appelle un médecin hospitalier de garde
3. Je téléphone au SAMU
4. Je consulte un PNDS
5. Je dis au patient de revenir lundi



Que vous apporte le PNDS?

• Pas grand chose à ce stade….

Hospitalisation en 
urgence





La suite…

• Malade traitée par IgIV et Prednisone pour 21j
• Elle sort à J4, les plaquettes sont à 56G/L
• Elle a RV avec l’interniste dans 6 semaines. Elle ne connaît pas son 
nom et n’a vu que l’interne qui s’est trompé dans les ordonnances 
lors de la sortie

• Elle est très inquiète de l’évolution 
• On lui a parlé d’un traitement de deuxième ligne par disulone ou par 
rituximab mais elle n’a pas bien compris

• Le CRH ne vous a pas été envoyé
• Le service est injoignable…



Que vous apporte le PNDS?

• Des informations utiles validées et pratiques…





• La malade a reçu de la dapsone puis du rituximab puis 
successivement 2 ARTPOs.

• Elle est en échec et une splénectomie lui est proposée
• La malade est hésitante et sollicite votre avis
• Elle s’inquiète des risques d’infections et vous demande comment les 
prévenir et quelles précautions adopter.

• Doit-elle se faire vacciner?
• Doit-elle prendre des ATB au long cours?



Le PNDS va vous aider…

• Remise au patient d'un 
document comportant 
clairement des 
informations concernant 
la splénectomie 

• Immunoprophylaxie 
spécifique 

• Antibioprophylaxie 
• Éducation 



• La patiente est splénectomisée avec succès
• Elle souhaite être en contact avec une association de malades atteints 
de PTI afin de faire profiter les autres patients de son expérience

• Elle est accompagnée lors de cette consultation par son conjoint. Ils 
vous interrogent sur les risques d’une grossesse car ils souhaitent 
avoir des enfants à court terme



Le PNDS va vous aider





Un partenariat entre 
le Collège de la Médecine Générale 

& 
les Filières de Santé Maladies Rares



Merci à tous !

Un partenariat entre le Collège de la Médecine Générale et les Filières de Santé Maladies Rares


