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EDITO DE L'ALLIANCE MALADIES RARES

Une maladie est dite rare quand elle atteint au plus une personne sur 2000, soit en France un
maximum de 30 000 personnes pour une maladie donnéao®bmeenviron 7 000 maladies
rares qui touchent plus de 3 millions de personnes en France, soit 1 personne sur 20. Les

maladies rares sont graves, chroniques, évolutives, invalidantes, parfois mortelles.

La rareté,'Hétérogénéité étrangeté de ces ladies confrontent tous les malades au méme
constat vivre avec une maladie rafestcse trouvet'en dehors des caSesiédicales,
scientifiques, sociales et administratives. Vivre avec une mala@ist i@feonter, jour apres
jour, défis et difficuds dans tous les domaines de la vie. Vivre avec une majattist rdegoir
faire face a un parcours baligéparcours du combattant.

C'est pour que ce parcours soit le moins chaotique possible pour les malades et leurs familles que
I'Alliance Malades Rar es T uvre jour apr s rgprésemtant For t
plus de 2000 maladies et 2 millions de maladles)de ‘®st donné comme missions essentielles

de faire connaitre et reconnaitre les maladies 'aredjater la qualitd lespérance de vie des

personnes malades et de promouesipdir de guérison par la recherche.

En 2005, 'Alliance crée ses premieres antennes régionales qui permettent de multiplier les
actions de proximité, de romplisolement des malades et f@milles et de sensibiliser les
acteurs locaux de la santé. Avec elles, elle poursuit le combat pour la connaissance et la

reconnaissance des maladies rares et la défense des droits des malades.

L'antenne déAlliance en Languedoc Roussillon, oug#u80000 familles sont concernées par

les maladies rares, a été la premiére antenne a organiser un Forum régional, a Montpellier le 29
septembre 2005, avec le soutien du Conseil Régional. Quelque 160 personnes, pour la plupart des
malades ou des parentgsndalades, mais aussi des professionnels de santé et des administratifs, y
ont participé. A la suite de ce Forum des personnes concernées et motivées se sont retrouvées et
ont mené une réflexion sur les parcours de vie des malades et des familleggilams la r
Languedo®oussillon. Elles ont conclu a la nécessité de réaliser une étude afin de mieux cerner
leurs difficultés mais aussi leurs besoins et leurs attentes. Elles ont participé activement au

déroulement de cette étude, du questionnaire a sagpicisénale.
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Jai dO ensuite prendre mon baton de pelerin pour convaincre les décideurs locaux de la
pertinence de cette étude et de la nécessité de la financelepeyuigse étre réalisée par des
professionnels, efodcurrence le CREA anguedodRoussillon, a quiAlliance a confié cette

étude.

Je tiens a adresser mes plus vifs remerciements a tous ceux qui ont participé a la réalisation de
cette étude et plus particulierement a la DRAS3\Rthdans lesquelles cette étuderait pas

vu lejour, mais aussi a la Fondation Groupama pour la Santé et au Leem, pour leur précieux
soutien. Cette étudéunrait pas été possible samgplication des associations et des centres de
référence de la région, saaislé de Maladies Rares Info Serviceans le concours actif du

CREAI tant sur le plan logistique que financier. Un grand merci, bien sdr, aux malades et aux
familles qui ont répondu au questionnaire.

Olivier Negre
Délégué Languedétoussillon
Alliance Maladies Rares
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AVANT -PROPOSDU CREAI-LR

Les maladies rares confrontent les personnes qui en sont atteintes et leurs entourages a de
nombreuses difficultés et a de multiples défis qui toueheetible des domaines de vie.

Ces difficultés concernent les contacts #® professionnels de santé tant au niveau de
l'obtention dun diagnostic,'idformations éclairées sur la maladie et ses conséquences que de la
connaissanceuth pronostic évolutif souvent incertain ou encore méconnu.

Par ailleurs, par leurs conségeerans la vie quotidienne, les maladies rares peuvent générer
des situations de handicap parfois tres invalidantes dans la vie quotidienne des personnes, qui en
sont atteintes mais aussi des entourages. Elles peuvent venir grever durablement \@equalité de
des patients.

Toutes ces raisons fondent la nécessitiersger sur les difficultés, les besoins et les attentes

des personnes porteuses de maladies rares en LaRpuesdon.

La présente étudénscrit dans la lignée du premier Ritioralmaladd s r ar es mi s en
France.

Elle a été réalisée paglipe technique et scientifique du C.R.E.A.l. LangRedissillon da
demandelel'antennaégionale 'dlliance Maladies Rares Langudtimgssillon. Elle a bénéficié

du support technige deMaladies Rares Info Services, fiesmcemerstde IA.R.H. et de la
D.R.A.S.S. LanguedBoussillon ainsi que du CREAI LangueRloassillondu soutierde la

Fondation Groupamat du LEEMet raurait pas été possible sans la collaboration des trois

centres de référenda CHU de Montpellieat des bénévoles des associations régionales.

Bernard AZEMA, Médecin Psychiatre, Conseiller Technique, responsatiledee |
et Nathalie MARTINEZ , Psychosociologue ConseédlTechnique

Avec la participation tecique de
Amandine DUBOIS, chargée de mission
Noélle FONT , documentaliste

Nous voudrions remercier toutes les personnes qui nous ont fait confiance en répondant au
questionnaire, pour ele€mes ou pour leurs proches. Nous avesoir de mieux contral

aujourchui leurs difficultés et leurs attentes. Nous espérons avoir relayé fidelement leur propos.
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Les associations de malades, locales ou nationales, ont été des relais tres importants. Leur actior
au quotidien aupres des malades et des famitlea @st t al e . Nous f deflemons d
soit reconnue &a juste valeur et confortée. Nous associons dans ces remerciements les
volontaires associatifs qui se sont attachés a collecter dans les centres de référence les
coordonnées des personnes stitbep Etre volontaires pouétude.

Maladies Rares Info Service et tout particulierement son délégué général dingsmasubl

ont été une aide précieuse danghtation etécoute des patients volontaires de la région.

Nous tenons a remercitut particulierement Mesdamesrt@dellasGaven Guillen Anto,

Robin et Zanchettaet Messieurs égreet Mesguichpour leur participation active au focus

group. lls nous ont, par leurs remarques et suggestions, grandement aidé dans la construction du
questionnaire et dans la méthodologie suivie.

Les trois centres de référence du CHU de Montpellier des Profesaeditsed® Hamelet

Sardaainsi que le ProfesseuwiBr nous ont ouvert leurs portes et facilité la tachds @o

soient remerciés aom des malades a qui cette étude est destinée au premier chef.

Le Professeur Pierrar8adoit étre ici plus particulierement remercié pour son soutien constant,

son engagement sans faille dans cette étude, sa disponibilité et sa profonde humanité.

Messgeurs les Directeurs dAdence Régionale dddspitalisation et de la Direction Régionale

des Affaires Sanitaires et Sociales du LangRedssillon ont soutenu cette étude a laquelle ils

ont manifesté un intérét constant. lls nous ont aidé a resdilel@ce travail, qui ambitionne de

répondre a leur commande sur la situation des malades dans notre région.

Enfin Alliance Maladies Rareans quce projetn‘aurait pas vu le jourpus a honorés de sa
confiance en nous passant commandettieétudeNous espérons que ce travail fera avancer la
connaissance de cette problématiquengétibuera ddmélioration de la situation des personnes
dans notre région et Erance.

! Liste du focus group en annexes p. 159
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A. PRESENTATION HISTORIQUE DE S MALADIES RARES
EN FRANCE ET EN EUROPE

HISTORIQ UE DE LA PROBLEMATIQUE "MALADIE RARE "

Cestdans les années 7qQue la problématique desladies rares a véritablement émergé, tout
d'abord aux USA ou elle trouve une reconnaissance officielle au tra@ephale Drug Act
(1983). Dans ce pays, les desaétaient représentés par une organisation trés active, NORD
(National Organisation for Rare Disorderg)dministration américaine a créé en 1993 un "US

Office of Rare Diseases" au seirflldstitut National de Santé.

En 1994 Annie Wolf publie un pport intitulé 4es orphelins de la santéCe rapport présente

un état des lieux de la situation des traitements des maladies rares et tropicales en France et dan
les autres pays de la communauté européenne. Ce document est 'laaédilexdon ef'un

travail en vue de faire adopter par le parlement européen un texte de loi présentant des mesures
incitatives auprés des laboratoires pharmaceutiques pour la recherche et le développement de
médicaments ditogphelinss.

En 1995 la Ministre des affes sociales, Simone Veil, crée la Mission des médicaments
orphelins, dirigée par Annie Wolf. Cette décision fait suite au rdmsodrghelins de la santé
remis au directeur dmserm en automne 1994 qui propose un ensemble de mesures en faveur
des maladies rares, notamment la mise en pleee pblitique ‘theitation en faveur des

médicaments orphelins tant au niveau natioaal mireau européen.

La méme annéese crée Alkisenes dihitiative de'AFM, centre thformation sur les maladies
génétiqgues qui apporte une écoute téléphonique et répond aux Bedomsatibn des

médecins et des familles.

En 1996 se crée Orphanet, gracdrisérm et a la DGS, avec le soutien de la Cnamts et de
I'AFM. Orphanet publie son premieannuaire des #aaies rares en 1997 avec des
informations sur plus de 900 maladies, les programmes de recherche en cours sur ces maladies

|l es | aboratoires de diagnosti c, |l es consult a

CREAI Languedoc Roussillon Etude sur imsiladies razad anguefmussillon
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En 1997 a linitiative de quatre associatig-M, la Ligue N@onale contre le Cancer,
I'Association Francgaise de Lutte contre la Mucoviscidose et Aides Fédération nationale) se crée
Eurodis. Lorganisation européenne des associations de maladiésngaigisestout de suite

dans 'Blaboration du réglement eurapé&er les médicaments orphelins pour le faire aboutir

rapidement.

Le 13 mars 1999n Forum citoyen sur les maladies raMalaclies rares et systeme de santé

se tient, a Paris, dans le cadre des Etats généraux de la santé organisés par Bernard Kouchne
alors Ministre de la santé. Il réunit des malades, des responsables associatifs et des professionnel
de santé et permet de mettre a jour les besoins des patients, les diffisutésantrent dans

leur vie quotidienne. Des propositiofectibnspour le gouvernement et les partenaires sont

faites. soutenir la recherche, consolider la politique en faveur des médicaments orphelins,
améliorer 'dccés au diagnostic et aux soins dans le cadre de réseaux pluridisciplinaires,
promouvoir information, soutenir les associations de malades.

Le 20 février 2000nait lAlliance Maladies Raresyllectif francais réunissant alors 40
associations de malades.

Fin 200Q IAFRG (Association Francaise de Recherche génétique) devient la FMO (Fédération
des Malaés Orphelines).

En 2001 Bernard Barataud, alors présidentadié/l, présente devant le Conseil économique et
social un rapport intitulé Ging mille maladies rares, le choc de la gén&igoastat,
perspectives et possibilitédvdlution». Ce travaiui permet '‘duvrir des pistes et de définir

des axes prioritaire'action, propose notamment

o dapprofondir la connaissance des maladies rares sur le plan national, européen et
international,

o dintégrer les avancées scientifiques en développahérensanté d&ADN humain,

o d'améliorer la prise en charge médicale et notamment les procédures diagnostiques,

« d'améliorer la prise en charge sociale, scolaire, économique.

Le 23 octobre 20Q1sous 'impulsion de'AFM, est inaugurée la Plateformealliak Rares, a
I'h6pital Broussais. Cette Plateformeurstentre dexpertises et de ressources unique en
Europe («French Model») qui réunit sur un méme site, acteurs associatifs et structures

publiques agissant dans le domaine des maladies rares

o «|'Alliance MaladiesalRes» collectif national de plus de 190 associations de malades,

CREAI Languedoc Roussillon Etude sur imsiladies razad anguefmussillon
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o «Orphanet>, serveur 'idformations sur les maladies rares et les médicaments
orphel i ns, nnserm e accessible & teus sumalnternket

o Eurordis: résealeuropéen de plus de 200 assoomtde maladies rares dont 10
dliances nationales, issues de 16 pays européens

« Maladies Rares Info ServiceBgne téléphoniqual'écoute, thformation et
d'orientation ouvegtaux personnes malades, a leur entourage professionnels de

santé

En avril 2002 ' Institut des maladies rareschargé de coordonner et de stimuler la recherche
sur les maladies rares, rejoint la Plateforme Maladies Ratesin @roupementimtérét
scientifiqgue rassemblant les prinoipgcteurs impliqués dans la recherche sur les maladies rares
ministéres de la recherche, de la santé, &hdiesttie, hserm CNRS, CNAMTS et des
représentants de malades (Alliance MalatexeRAFM).

En ao(t 2004la loi de santé publique esbptée avec, parmi les cing priorités nationales

retenues, une prioriténaladies rares

En novembre 2004unPlan national maladies rares est mis en place pour la période 2005
2008,avec pour objectif prioritaireadsureréquité pouracces au diagstic, au traitement et a

la prise en charge des personnes soufftarg thaladie rarBartant du constat des spécificités

et des conséquences liées a la rareté de ces maladies, le Plan a proposé, grace a une concertati
entre Etat, les professionsetie Santé et les associations de malades, une approche globale et
cohérente couvrant les champs de la rechercliefatmétion, de'dcces au diagnostic et aux

soins.

Le 10 octobre 20Q8ors dun symposium organisé patliance Maladies RarkesRésident de

la République confirme la volonté de la France de rester leader dans la lutte contre les maladies
rares et annon cun deudemerRlas aatioeah maladies rages adl plus tard en
2010.

CREAI Languedoc Roussillon Etude sur imsiladies razad anguefmussillon
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L'Alliance Maladies Rares

Créée le 24 févri000, 'Alliance Maladies Rares (association loi 1901) est un colle

rassemble aujouindi 193 associations de malade® parents de malagégui a pour missiq

premierale faire connaitre et reconnaitre les maladies rares et les persensesigatteintes.

Elle représente prés de deux millions de malades et environ 2 000 pathologies. Elle ag

en son sein des mal adeassoadationd ami | | es i s

En quelques annéeéslllance ‘®st imposée commimierloateur reconnu des pouvoirs publ
ministéres de la santé, de la recherche et des personnes handiképées.d. n c e

I'AFM a la création dénistitut des maladies rares dont la mission'iesitet, développer ¢
coordonner la recherche ses pathologies. Elle a éténitihtive du 1 Plan national maladi

rares et'snplique fortement dariélhboration du*2*Plan.

Outre son action au niveau nationallidnce, grace a seankennes agit au niveau régio
pour étre a'dcoutedes attentes et des besoins des malades et des familles au plus pr

eux.

Les 10 axes stratégiques du plan national maladies rares 20088

Reconnaitre la spécificité des maladies rares

Améliorer'acces aux soins et la qualité de la priserge cha

Répondre aux besoins spécifigueaccdmpagnement des personnes atteinte
maladies rares

Promouvoir la recherche sur les maladies rares

Développer une information pour les malades, les professionnels de santé et le g
concernant emaladies rares

Former les professionnels de santé a mieux identifier les maladies rares

Organiser le dépistage'atdes aux tests diagnostiques

Mieux connaitréépidémiologie des maladies rares

Poursuivre'¢ffort en faveur des médicaments orphelins

Développer des partenariats nationaux et européens

ctif qui

n

cueille auss
D | ®s
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L'APPROCHE EUROPEENNE DES MALADIES RARES

La santé publigue demeure une prérogative demeétakses. Dans ce domairiguiope ne
peut produire de réglements, ni de directives, seulement des recoommgodébnt pas force

de loi, mais incitent fortement a la coordination des politiques.

A la suite du rapportAhnie Wolf, les maladies rar@sssrivent néanmoins comme une priorité
forte de 'Europe depuis 1995, date a laquelle déja le Conddiliaie éuropéenne adopte une

résolution faisant des maladies rares une priorité de santé publi¢ierpper |

Depuis 1999, les maladies rares sont reconnues comme une priorité des trois programmes
d'action communautaire en santé publique. Ainsi, graprme @ction communautaire relatif

aux maladies rares, y compris génétiques, est adopté pour la période allant du ler janvier 1999 at
31 décembre 2003. En tant que premier effokBeeh la matiere, une attention particuliére est

accordée &amélioation des connaissances eladeés aihformation sur ces maladies.

Le 16 décembre 1999, 'iaitiative de la France et grace au lobbykhgratdis, le Parlement
européen et le Conseil adoptent le reglement (CE) n°141/2000 concernant les médicaments
orphelins. Ce reglement incitedustrie pharmaceutique et biotechnologique a développer et a
commercialiser les médicaments orphelins (incitations fiscales, assistancelaugxclusivité

de 10 ar&s) . Un Comit® des m®di mstéudeaun sein dedbyengen el i n's
européenne du médicament (EMEA) en avril 2000, est clexgdinker les demandes de

désignation etaksister la Commission dans les discussions relatives aux médicaments orphelins

Les maladies rares constituent désortaaés des priorités du deuxieme programiaetion
communautaire dans le domaine de la santé pour la pério@®1308onformément aux
programmes de travail de la DG SANCO pour la mise en ouvre du programme de santé
publique, les deux grandes ligregich sont ¥change'mhformations dans le cadre des réseaux

européens existants et le renforcement de la coopération transnationale.

Le 11 novembre 2008Uhion Européenne adopte une Communication de la Commission
intitulée Maladies raresun défi pou’Europe». Cette Communication définit une stratégie
communautaire globale destinée a aider les Etats membres en matiére de diagnostic, de traitemen
et de soins pour les 36 millionsudopéens atteints de maladies rares. Cette sttatégiges

autaur de trois grands axéadalion, qui consistent a :

CREAI Languedoc Roussillon Etude sur imsiladies razad anguefmussillon
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e améliorer la reconnaissance et la visibilité des maladies rares,
e soutenir les plans nationaux consacrés aux maladies rares dans les Etats membres,

e renforcer la coopération et la coordination dans laiderdes maladies rares au niveau

européen.

Le 9 juin 2009.,elConseil européen des ministres de la Santé adoptecoamenandation
relative a une action européenne dans le domaine des maladies raresoretedation
revét une importance particrdigparce dalle met en avant la nécessit@éedaction concertée,
tant au niveau national'européen, afin de :
e Faire en sorte que les maladies rares fasdget dun codage approprié €eumke
tracabilité effective dans tous les systémésmaton sur la santé ;

e Encourager la recherche dans le domaine des maladies rares ;

e Recenser les centrésxgertise au niveau national et encourager leur participation a des
réseaux européens ;

e Soutenir la mise en commuexgertise a8chelle deBurope;

e Inciter les Etats membres & mettre en commun leurs connaissances sur la valeur ajoutée
thérapeutique ou clinique des médicaments orphelins au niveau communautaire ;

e Encourager'empowerment” des malades et de leurs représentants en les impliquant a
tous les stades du processus de prise de décision sur les politiques d nettaaan
le domaine des maladies rares ;

e Assurer la viabilité & long terme des infrastructures mises en place dans les domaines de

I'information, de la recherche et des smuos les maladies rares.

Ce texte est le poinbbdgue din processus législatif qui a ouvert la voie a la reconnaissance des
maladies rares comme une priorité de santé publique en Europe, et qui a débuté avec la
consultation publique sur les maladiessren novembre 2007. Bien que les communications et

les recommandation&ient pas une valeur légale pour les états membres, elles ont néanmoins
une influence politique majeure ElI'l es visent ) ai der N ®l at
stratégies politiggs nationales qui dépendent de la responsabilité individuelle des états membres

et non pas des législations européennes.

CREAI Languedoc Roussillon Etude sur imsiladies razad anguefmussillon
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L'ENGAGEMENT ANCIEN ET CONSTANT DU CREAI
LANGUEDOC - ROUSSILLON AUTOUR DES PROBLEMATIQUES DE
HANDICAPS ET DE MALADIES RARES

Le CREAILanguedo®oussillorsest déja préoccupé dans le passé de la problématique de la

maladie et du handicap rares. En effet, au moment ou se construisait ce nouveau champ de la

connaissance scientifique et ‘d#efvention publique,'équipe du CREAI a saité le

financement duranathnée 1996 par la DRASS Langu&inssillon ‘dne étude régionale sur

les "handicaps rares" dans la lancée de travaux nationaux souhai@scpkaira du 5 jui
1996. Cette étude a été, de fait, la seule de cengmmée en France sur ce domakike était

llet

consacrée aux seuls enfants et adolescents. Elle a proposé un modéle de comfurgbension d

problématique encore trés mal connue. Cette premiere étude avait rassemblé dans la méme

réflexion a la fois des malada®s, marquées par leur faible prévalence et leur impact en terme

de désavantageéude part, et les associations inhabituelles de déficiences et incapacités qui

devaient étre regroupées sappellation de kRandicaps rares» (surdié€ité, surditauisme,

troubles séveres du langage etaulrd part.

Les principaux constats faits a cette époque en région relevaient que

fortement médicalisée avec uneeotfemdoleali€entres Hospitaliers Régionaux.

inexistant.

des types de déficiences principales) rendaatdesEryme@eck médicosocial d

et maladies rares difficiles voire impossibles.

A La complexité des troubles et des situations de handicap nécessitait de non

coalonner entre eux. Oraetténation apparaissait le point faiblevec le constg

2 Circulaire DAS/RVAS n° 9829 du 5 juillet 1996Relative au recensement de la situation et des besoins
chaque département et région des personnes susceptibidsveée de la notion de « handicap rare ».

A L'offre de soins était rare, concentrée, souvent inaccessitgla mal connue et

La structure

de cette offre, trées médicalisée, débouchait sur un accompagnementvaiedicosocial ir

A L’offre médicosociale était cloisonnée avec une structure en filiéres typée (selon

es handicap

nbreux actet
at de

dans

3 AZEMA B., BARTHEYE E. & BAUMLIN M. (1997) Etude sur les handicaps rares en Languedoc Roussillon

(enfants et adolescentd)lontpellier, CREAI Languedoc Roussillon, 187 p.
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nombreuses ruptures dans le parcours des personnes et une forte charge pour les famil
en matiére de coordination.

A Existaientdes difficultés de finanement de ces multiples prises en charge (parfois
nécessairement simultanées) quand elles étaient en place, avec des problémes de cor

part des payeurs.

A La maladie rare ou le handicap rare généraient tregogeusdentiione de
désawantage socialau sens de la premiere Classification Internationale des Handicaps
classification de WOOD

A Par ailleurs ce handicap vwemtter sur'énsemble 'datburage, faisant de la personne
porteuséun handicap rare '‘onedmaladrare<un handicapé handicapans pour
I'entourage s&apression de Jacques CONSTANT.

A La famille et lesnfourages ©étaient souvent fortement mobilisésdans
'accompagnement et les soins au quotidien des personnes atteintesait@aldmnicile se tra

en un véritable espace de soins médicalisé esdagrfanidles en «

Ces constats, faits il y plus de 10 ans, restent encore tous valables.

L'étude du CREAI LanguedBoussillon nous a permis de construire une ébauche de
représentatindes différentes problématiques sur les situations de handicaps rares dans le champ

de lenfance et d&atlolescence etrierroger les zones frontiéres avec les maladies rares

La méme année 1996 était publié sagislé du ministere du Travail e$ d\ffaires Sociales un
rapport sur les handicaps rdr€s. rapport permettait de poser les bases de ce qui allait devenir

durant plus ‘dne décennie le cadre conceptuel et réglementaire des handicaps rares.

4 OMS (1980) Classification Internatioleades Handicaps Déficiences, incapacités et désavantages (CIH).
Genéve OMS. (Traduction francaise Pari€TNERHFINSERM, 1988)

®> AZEMA B. (2007) Handicaps raresémergence 'dne problématique complexe de prise en charge.
Informations CREAI Langued Roussillori Le Pélican n°187, novembre,-8.

® Ministére du Travail et des Affaires Sociales @8ppprt sur les handicap82gres
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Les handicaps rares font actuellen@ojetd'une investigation approfondie par la CNSA dans
le cadre dedllaboration du Plan National Handicaps Rares qui doit étre promulgué cette année et
aux travaux duquel notre équipe participe également

" CNSA (2008)Handicaps rares. Documentatientation. Commission spécialisée Handicaps Rares, Conseil
Scientifque de la CNSA14 pages. Disponible @adiresse
http://www.cnsa.fr/IMG/pdf/document_orientationfinal _handicaps_rares.pdf

CREAI Languedoc Roussillon Etude sur imsiladies razad anguefmussillon
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B. Méthodologie de létude
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1. LES CHOIX METHODOLOGIQUES DE L 'ETUDE

Les difficultés rencontrées par les personnes attéimesnthladie rare dans leur parcours
peuvent toucher différents domaines de leur vie quotidienne. Il nous est apparu important de
porter un regard aussi bien sur lescdifés duyparcours de santéles personnes que sur celles
tenantau parcours de vie quotidienngoour mieux appréhender la trajectoire et la situation

actuelle des personnes.

1.1. Pourquoi parcours de santé, parcours de vie ?
11.1. Le parcours de santé
Nous entendons paarcours de santéa trajectoire des personnes (adultes ou enfants) qui va
- de la découverte diagnostigue de la maladie rare (avec ses délais, ses errements, Se
révélation),
- au dévoilement ou'@ghorance des conséquences de la medaeliune fois connue,
- alacces aux ressources de santé:telles
o les professionnels de santé de premiére ligne comme généraliste, kinésithérapeute,
infirmiere, etc.
o les professionnels de deuxieme et troisieme hgddecins spécialistes, centres
d'expertises et services hospitaliers
o l'accés aux traitements et aides techniques, humaines, etc.
o l'acces a un soutien psychologique
o l'accésa une information appropriée sur la maladie rare et ses conséquences, y
compris en termes de pronostic
o0 l'accés a une @échtion a la santé et a la gestion au quotidien de ses problemes de

santé

1.1.2. Le parcours de vie
L'OMS au travers de @lassification Internationale du Fonctionnement, du Handicdp et de la Se
propose un modele ambitieux de description dissd&tasanté et des €léments dudbiem

d'une personne oudute population. La santé est la résultante de différents facteurs dans lesquels

8 0.M.S. (2001)Classification InternaidiialFonctionnement, du Handicap et .d€lla Santd/e
O.M.S., 304 p.
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les eléments proprement médicaux ne sameydes composantes. Les éléments contextuels et
culturels, ‘énvironnenent, les ressources sociales et médicosociales, les éléments de droits et
d'acceés aux droits, les ressources financiéres, la participation des personnes a la vie sociale e
I'exercice de leurs roles citoyens, la capacité de se déplacer librementssdu étrhitoire

national sont autant de facteurs qui contribuent a la santé;&tebét la qualité de vie.

1.2. La qualité de vie

Pour IOMS la qualité de vie se définit comme "la perceptmumindividu de sa place
dans'existence dansdentexte de la culture et du systéme de valeurs dans lesquels il vit

—

en relation avec ses objectifs, ses attentes, ses normes et ses indegtudesnCep
trés largement influencé de maniere complexe par la santé physique du sujet, son état
psychtogique, son nivealirdlépendance, ses relations sociales, ainsi que sa relation aux

éléments essentiels a son environnement."

Le concept de qualité de vieest aujourtiui un concept trés répandu. Il contient cependant des
zones mbiguité qui ne doiviepas le faire confondre avec des domaines proches tels que le

bienétre, la santé, la satisfaction, le confort, voire le bonheur.

Sintéresser a la qualité de vie de patients porteurs de maladieggtatesiec de mieux
connaitre leurs éprouvésgmanels (physique et psychologidiirapdct de la maladie sur la vie
quotidienne, les échanges et le fonctionnement sociaexescick des différents roles sociaux
individuels, familiaux, collectif$nt®resser a la qualité de \a@stcde faitiecueillir des données

et variables objectives (et quantifiables) mais aussi subjectives (tout aussi importantes).
Aujourdhui,les échelles de qualité de vieonstituent des outils cliniques et de santé publique a
part entiere. Elles explorent difféesntdimensions et domaines de vie. Les instruments
d'évaluation de la qualité de vie (QV) peuvent étre rangés espéaiiiguesncus pour étre
utilisés spécifiguement dans une pathologie) et engéntisqugsilisables dans différentes
pathologes avec 'ihconvénient '@tre moins spécifiques) qui présent@avaritage 'étre
pluridimensionn€ls Ces instruments doivent obéir a dagles métrologiques validité,

pertinence, fiabilité, sensibilité, recevabilité.

° MARTIN P. (1999) Le concept de qualité de vikctualités Médicales Internationalés Psychiatrie, 16,
supplément au n°2, févriet;15.
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Nous avons retenu Mottingham Health Profile-NHP (Indicateur de Santé Percue de Nottingham
que nous avions précédemment utilisé dans une étdiepst des traumatismes cranigns.

Le NHP a été développé en Grande Bretagne a la fin des années 70 par le Dr Sonia HUNT pour
le Minisere de Santé Publique britannique dans la perspective de construire un indicateur de
santé utilisable pour la santé de la population générale. La santé perceptuelle ou subjective

explore les liens entre morbidité réelle, morbidité objective et mabsgtitdie.

L'ISPN a été récemment utilisé dans des enquétes telES4ide (Enquéte Vieillissement,

Santé et Travail) &STEV (Enquéte Santé Travail et Vieillissement) ainsi que par la MSA et
I'INVS chez les travailleurs du monde agricole du Morhil8iAN a servi également a évaluer

la qualité de vie des personnes agées en Bourgogne en 2002 dans le cadre du Plan Régional ©
Santé Publiqué.

1 AZEMA B., BARTHEYE E., et al. (1998) es personnes victimes de traumatisme cranien en Languedoc
Roussillon. Enquéte conjointe ORREAL Montpellier: ORSCREAI Languedoc RoussillofRapport.

1 ORS Bourgogne (200HBvaluation de la qualité de vie des personnes agées dépendantes. Enquésedaupr
2000 personnes agées en Bourgoddigon : ORS Bourgogne.
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1.3. De limportance de la participation des patients et des citoyens dans la

transformation des pratiques kniques

La revue de la CNAMPratiques et Organisations dag8bliésrécemment un trés intéressant
numéro thématique sur la gouvernance en santé. STABHAN & CALLU (20085 se sont

interrogés sur la participation des patients dans la transforaed pratiques cliniques.
Rappelons que la loi du 4 mars 2002 relative aux droits des malades et a la qualité des systemes c
santé a recentr@dtion des pratiques sanitaires sur le patient en confortant sa participation au
processus de soins, le ootEint dans une posturkishger, reconnaissant sa capdewérder

une expertise et une critiquerefanes> parallélement'aXpertise professionnelle.

Pour STANTONJEAN & CALLU, la participation des patients a la transformation des
pratiques cliques conduit disterroger sur au moins trois postures différentes :
- Veulentils étre acteurs avec toute la dimension de responsabilisation que cela?comporte
- Veulentils étre des interlocuteurs incontournables des pouvoirs publics et des
professionals de santg
- Veulentils rester des personnes vulnérables mais autonomes et codécideurs de leur

traitemen®

Cette participation appara#utant plus nécessaire dans le domaine des maladies rares que ces
derniéres comportent, pour nombtentte des, une implication génétique. Les progrés du
dépistage génétique de nombreuses maladies rares ne sont pas sans interroge¢taicgse bien |

que les valeurs. Des lors, la participation des patients aux processus décisionnels, a la
construction de boms pratiques parait aller de soi pour encadrer les pratiques cliniqgues qui

comportent de si fortes implications personnelles et fartiiliales.

Différents organismes internationaux ont par ailleurs tenté de construire des guides, des lignes
directrices pouprganiser cette participation du public a la planification des soins de santé
(OCDE, 2001 & 2002Commission Economique politurope des Nations UniddNECE,

12 STANTON-JEAN M. & CALLU MF (2008) Participation des patients et des citoyens dans la transformation
des pratiques cliniguesenjeux et perspectives.Pratiques et Organisations des Sqir9, n°3, juillet
septembre, 24247.

3 AVARD D., GREGOIRE Get al. (2008) La participation du public dans la santé publigtimplication des
communautés culturelles dans le dépistage des maladies hérédiPamtques et Organisations des SoiS,

n°3, juillet-septembre, 23242.
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1998; International Association for Public Participadio®P2, 2005 International Assodtian
for Impact Assessment, 2008)

Le présent rapport, en tentant de restituer leur parole, est une contribution a la
participation des personnes atteintes 'dne maladie rare et de leurs entourages
familiaux en vue de lamélioration de loffre actuellerégionale et nationale qui leur

est destinée.

14 Cités par AVARD D., GREGOIRE Get al.(2008)
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2. LE DEROULEMENT DE L '"ETUDE

2.1. La commande

Le CREAI LanguedeRoussillon'sst vu confier palAlliance Maladies Raresllectif de plus
de 190 associations de malades et de parents de, fvédadeke|égation régionale), une étude

sur la situation des personatsintesl'une maladie rare en région Langu&insssillon.

La commande a porté stétude la plus fine possible du parcours de santé et de vie des
personnes atteintesude maladie rareans 'espace de la région Languddoassillon en

sattachant en particulieractes aux ressources de santé et a la situation de handicap générée par
la maladie rare ainsi que son impact sur la qualité de vie de la personne et éventuellement de sor

entaurage.

Cette étude a été financée pour partie par la DRASBHE Languedo®oussillon et pour

partie par le CREAI LanguedRoussillon sur ses ressources propesspartenairesAdliance
Maladies Rares tels la Fondation Groupama ou le LEEMgalgment participé a son
financementElle a recu le support précieux de Maladies Rares Info Skguietdéphonique
d'écoute dinformation et @rientationpour lesmaladegt les familledocalisé& Paris et faisant

partie de la Plateforme MaésdRares. Tout aussi précieuse a été la contribution des bénévoles

associatifs en région.

L'idéede cett étude pris corps a la sudta Forum régional'ohformationsur les maladies rares
organisé&n sefembre 2005 par Olivier Neguélégué régiondllliance Maladies Rarasgec le
soutien duConseil Régional Languedmussillon

Le CREAILanguedo®oussillora alors apport&on appui méthodologiqe¢ e projet a été
présenté dans ses grandes lignes pour avis et validation par les usggefsssidesels lors
des 3émes Assises de Génétiqgue Médicale et Humaine qui se sont tenues a Montpellier en janvier
2006. Un appel a participation et a mobilisation y a été lancé en la circonstance aux personnes et

associations présentes.
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2.2. Les tavaux préalables d étude
A Contacts et rencontres @xperts

Une phase préliminaire a consisté a rassembler les éléments de la littérature sur la problématique
Des contacts ont été pris avec les experts en maladies rares au niveau national (Plateforme
Maladies Rares a Paris) et au niveau europgerd{d pour collecter des éléments de nature a
éclairer la méthodologiétude.

Parallelement des personnes ressources et des experisxrégioété rencontrés en région
Languedo®oussillor(cf./ annexep. 157.

La participation a des réunions de staff médical et universitaire a permis de présenter a un large
éventail de praticiens hospitaliétadie en cours et de recueillir leurs avis ou suggestions.

Les trois Centres de RéféreneeC#U de Montpkéier, ainsi que quelques membléguipes en

cours @ désignatiomomme Centres de Compétencealadiesares, ont été contactés ou
rencontres.

Une rencontrex été organiseevec le pble recherche du CHU de Montpellier aiasieque

Pole de compétiité ORPHEME sur les pathologies émergentes et les maladies ofphelines

A Le Comité de pilotage

Un Comité de pilotage a été mis en place. Sa compdssgtovoslue la plus représentative
possible : la Direction Régionale des Affaires Sanitaires et SkeciBirecteur déAgence

Régionale de'Hospitalisation du LanguedRoussillon, divers représentadisssociations
membres 'dlliance Maladies Rares en LanguBdossillon, un représentant de Maladies Rares

Info Servicesle médecin coordinateur @entre de Référence Anomalies du développement
embryonnaires'aigine génétique, et responsable du Service de génétique médicale au CHU de
Montpellier, le Centre de référence des affections sensorielles génétiques, le coordinateur du
Centre de référence th narcolepsie et de/persomie idiopathique (cf./ annexes p. 158).

Ce Comité de pilotagest réuni 2 fois, le 10 juillet 2007 et le 4 juillet 2008.
Les principales missions du Comité de Pilotage ont cormeenéation et la validation de la
méthodologie deétude ainsi quéotientation et la validation du contenu du questionnaire

d'enquéte. Enfin le Comité a joué un réle de facilitateur et de médiateur auprés des publics cibles.

> Depuis lors ORPHEME, Bioméditerrannée et Holobiosud ont fusionné sous l'appellation, Péle
EUROBIOMED. fttp://www.eurobiomed.ord/
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A Le focus groupou groupe de convergence

L'AFM en partenaat avec Alliance Maladies Rares a @téiative de la mise en placerde
focus groups 2006, concernant les recommandations en mdiécentpagnement des
personnes atteintes de maladies rares, évolutives et physiquement invaliflacuggsoue
maladies rares de 10 a 1Zqanes volontaires, atteintasnd de ces pathologiggst réuni
pour élaborer un diagnostic partagé collectif sur les lEsomalades et des fam#lesnatiére

d'accompagnement.

La méthode du focus grouppermé d'explorer efficacement les différentes dimengsions
d'une question. Elle favorise égalemexpriession de la multiplicité des expériences, des
points de vue et des sentiments. Edkerse donc pertinente pour dresser un inventaire

des besoins et attestde personnes en matiéaeabmpagnement.

En février 200,d/e CREAI LanguedeRoussillon aonstituéunfocus graupartir du premiesn
I'étendant a 'dutres volontaired.es personnes de ce groupe ont été contactées par le biais
d'associations denalades dont ils sont membres ou avec lesquelles elles ont un contact
occasionnel. Leur participation a été volontaire et bénévole. L&eshpixrt® sur upandarge

de personnes susceptibles de représenter la diversité des problématiques deenaladies

L'objectif dufocus grodp CREAI était double
- mieux cerner les besoins et les attentes des personnes porteuses de maladies rares afir
didentifier plus finement les themes a aborder dans le questionndaetr&ntdrmes,
guelles étaielgs bonnes questions a se p@ser

- comprendre comment parvenir a recruter les personnes maladies rares en région.

Cefocus gréumrassemblé 8 personnes atteintesféeeditesnaladies rares : syndrome’Xe |
Fragile, syndrome dePrader Willi, maladiele Rendu Osler syndrome '&hlersDanlos
épidermolyse bulleuse, rétinite pigmentaire, nanisme, narcataptaie. Une liste de

guestions a été soumise pour critiques aux membres du groupe rassemblé.

8 \/oir en annexes la liste des membres du focus group, page 159
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2.3. La méthodologie
2.3.1. Les objectifs

L'étude vise a reeillir au niveau régional des données sur les attentes et les besoins des
personnes atteintes de maladies rares. Ont été également explorés le ressenti des malades et
leur famille quant a leurs difficultés rencontrées au quotidien, tant au niveau de
l'accompagnement, que du parcours de vie et de santé.

Les buts de cette étude consistent donc a mieux cerner les points qui font probleme dans le suivi
et laccompagnement des personnes, au quotidien et au long cours, ainsi que la situation de

handicap génée par la maladie rare.

2.3.2. La population étudiée

2.3.2.1. Le recrutement des personnes pourdnquéte

La base de cette étude est le recuailcdrpus de connaissances aupres des peratiaimss

de maladies rares et/ou de leurs représentants ou famillelesUgrandes difficultés est de
parvenir a constituer un échantillon le plus représentatif possible.

Pour atteindre les personnes concernées par les maladies rares, nous avons utilisé plusieurs
sources permettant de contacter directement ou indirectenpeEmsénes cibles :

A le réseau associatif ddliance Maladies Rares

A les personnaslontaires identifég par Maladies Rares Info Services,

A les patients volontaireenus en consultations spécialisées dans les centres de
référence maladies rares duJaié Montpellier (ProfesseurawyilliersHame)

Sardg dans le centre de compétencerdéesseur Rier.

A les médecins libéraux de la région avec la participatidnioie Régionale des
Médecins Libéraux (URML) et des Conseils '@alré départementaux
L'AllianceMaladies Rarea envoyé adnsemble des médecins généralistes de la
région et a certains spécialistes une plaqudtiengation sur les maladies rares.

A les spécialistes hospitalides paramédicaux (infirmier(e)s, kinésithérapeutes,
orthophonistes) de la région qui ont tous recu des informations sur les maladies

rares et sulétude en cours.
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>\

un appel a participer par voie de presse, alnseqionférence de presse le 29

février 200®rganisée par Olivier Negre

>\

deux réunions avec leANISP régionaux

>\

la diffusion tin article dans la revue Le Pélican du CREAI LangRedssillon

>\

I'envoi de courriers avec le questionnaire a tous les établissements médicosociaux

enfants et adultes de la région LangdRdassillon

2.3.2.2. La période de recueildes données

Elle a été arrétée dtidovembre 2007 au 31 juillet 2008.

2.3.2.3. La construction du questionnaire

Une partie importante détude a été conduite sous la forrneedenquéte par questionnaire
anonyme explorant les attentes et les besoinemesnes porteuses de maladies rares. Ce
questionnaire se présente dans sa version définitive sous la forme de questions fermées et
ouvertes.

Une version initiale a été élaborée par le CREAI LR et soumise en navette pour avis aux deux
niveaux régional etitional tAlliance Maladies Rares. Des propositions et remarques critiques
ont pu étre faites en cette occasion.

Une premiere version a fdiibjet dune étude 'dcceptabilité et de faisabilité aupres d
échantillon composé de personnes porteusesilddi@s rares volontaires et de partenaires du
médicosocial en mars 2007.

Une version stabilisée a été soumise au Comité de pilotage pour avis et validation en juillet 2007.
La version définitive validée dans ce long processus a fdilgéirdun envoi postal a partir

de novembre 2007 aux personnes qui se sont portées volontaires aupres du CREAI.

2.3.2.4. Les champs détude

Les thématiques explorées dans le questionnaire sont centrées a la fois sur les aspects de sant
mais ausselccompagnement desqmanes. Elles explorent également les situations de handicap

induites par les maladies rares.
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Sont recherchées les trajectoires individuelles parcourues par les personnes depuis la phase
diagnostique jus@ux conséquences sur leur vie quotidiermedestddeurs entourages.

La question sur la qualité de vie des personnes est une donnée quétneéeieldrée plus

avant. Pour cela, nous avons utlliséi¢dateur de Santé Perceptuelle de Nottingham, qui est une

échelle validée au niveau natidnaternational.

2.3.2.5. Les rencontres départementales de présentation des premiers
résultats

La phase'dnquéte par questionnaire en coagtbitation, nous avons organisé des rencontres
dans chacun des départements de la région adwneisavec la paripation du délégué
régonal dAlliance Maladie RarepnsieurOlivier Négre et avec la présence a trois reprises du

Professeur Pierragla

Etaient conviés a ces rencontres, les personnes attamtemaladie rare ayant donné leurs
coordonnées, lekfférentes associations, les représentants des DDASS (médecins et inspecteurs),
les personnels de la MDPH, les représentants des services des conseils généraux, les acteur
sanitaires et médicosociaux, les représentatidudmtion nationale. Ces riéms ont toutes

été passionnantes et richéglthnges. Nous avons pu mesigeart qui existe entre les droits

des personnes et la connaissandts @m ont. Nous avons pu Vérifier certaines de nos

hypotheses méthodologiques et confartes résultats

Ces réunions ont permis également de faire mieux connaitre aux acteurs locaux la problématique

des maladies rares. Les premiers résultatesndaéte, en particulier les chiffres de leurs

départements, ont ainsi été présentégditoire.

2.3.2.6. Déontologie et CNIL

Le protocole @tude et le questionnaire ont été soumis a la CNIL. La déclaration a été déposée le

28 septembre 2007 et nous avons regu le récépissé le 26 mars 2008.
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2.4. Le traitement de lenquéte

2.4.1. L'exploitation des données

Le questionnara été adressé a 524 personnes qui se sont portées volontaires pour cette étude.
Ces dernieres ont donc été destinataires a leur domicile par voie postale du questionnaire et d
courrier explicatif. Au total, 444 questionnaires exploitables ont étééstau CREAI
Languedo®oussillon au 31 juillet 2008.

Le CREAI a donc assulé saisie de 'lensemble des 444 questionnairest a procédé a
I'exploitation et a lanalyse des données quantitatives et qualitativeta saisie et le

traitement statistique duestionnaire’enhquéte ont été réalisés avec le logiciel Sphir Plus

2.4.2. La population de lenquéte

Ce sont des personnes atteintes de maladiedorareiiées en LanguedoeRoussillon qui se

sont portées volontaires pour participer a cette enquétectd exclues déenquéte les

personnes domiciliées actuellement dangeb régions.
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C. Les résultats généraux deénquéte .
caractéristiques de la population
d'enquéte
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En Languedo®oussillon,80 000 personneseraientpotentiekment concernées paune

maladie rare.
7000 personnes environ ont été contactéds maniére directe et parcourrierpersonnalisé

Au final,524 volontairesse sont manifestés de différentes maniéoes it lobjet dun envoi
postalou électronigaidu questionnaire par le CREAI Langue®loassilla.

Au 31 juillet 2008, dat&adét de'énquéte, nousvons recd44 gquestionnairegxploitables

1. UN RECRUTEMENT INTERESSANT MAIS EN RETRAIT
PAR RAPPORT AUX ATTENTES

On ne peut que constatler " faible rendement’ de la campagne de recrutemengui a
pourtantsaturé les différents canaux 'thformation et de sollicitation des personnes et des
professionnels, qui a croisé les informagbnss sensibilisationsllectives et individuelles et

qui a & relayéale maniére il est vrai varialpiar les associations locales ou nationales.

Dans aucune étude précédente néasoms, a ce poinmultiplié les anglesagproche des
personnes gibles».Ces résultats doivent interroges élémentséthirage que nous pouvons

avancer tiennent a des factelosicke trés variés.

En premier lieua faible mobilisation des personnes atteihies thaladie rare ou les parents
denfants dans ce type de problématique nous semble é&&ftet de la solitude, de
I'isolement extréme des persnnes face a la maladie rardNombre de ces personnes ne
connaissent pasu sont en incapacité de faire une démarche volontaire vers une association qui
pourrait les représenter ou les aider. La vie au quotidien avewlade rare et ses
conséguences mobilise une grande partig&raggle disponibld.es résultatsde létude le

montrent.

CREAI Languedoc Roussillon Etude sur imsiladies razad anguefmussillon



35

Sengager activement dans une démarche associative, animer ou parii@pes soiune
association de malades reste encore mndrépn témoigne lé&iblenombre des patients avec
maladies rares a laquelle répond une faiptésentativité de certaines associationgjui
mettent enn u v powgtant des trésor&dergie pour exister et se déveloapec des moyens et
une logistiquémités Il est encore difficilet cette étude le démontrgrdver a contactées
malades Quelquesins dentre eux ‘ont appris que fortuitemenet par des canaux
dinformations informejd'existence de cette étudmlgré la redondance des infdaioms.

Beaucoup 'dfforts restent a faire patwnsolider les actions et informations associatives.

L'argument de la lassitude face a des enquétes répétées neldiesigpaas présehitsagit de
la premiére étude régionale de ce genre. Par gqmlaissitude ou un découragemefaice au
remplissage dtels questionnaire et desinterrogatios quant au biefondé et Ilutilité de
répondre a atte étude peuvent étsventuellementetenus.Le questionnaire est long. I
correspond aux compromis et tidgjes qui ontdétre faits entre les différentes assongtes

experts et le comité de pilotage.

Lors des réuniond'animations et de rencontrgue nous avons menées dans chacun des
départements de la régiquelquepersonnes nouwmt indiqué quee questionnaidvait pues
mettre en souffrancéace aeur problématiquen les amenant & sonfrontera nouveau. Le
questionnaire venant réactualiser un traumatisme encore .v&insi, un certain nombre de
personnes 'aurait pas eu le courage de mdp® a ce questionnaire pour ces ralsobsns

cette hypothése@ue nous avions anticipé®us avions recommandé aux CAMGSEntres
d'Action MédiceSociale Précocesl) aux établissements médicosoc@mactés pour inciter
des familles'enfants aépondrea ne pasolliciterdes familles pour lesquelles la découverte

récente de la maladie rare pouvait encore occasionner une grande souffrance.

D'autregpersonnes enfiniont pas été en mesure de rensegrsonnellemed questionnaire,
car ellesttaientdépendantes tun tiers, cest &€ cas des personnes malvoyantes ou non

voyantesQuelquesines ont renonce.

Néeanmoins, aes élements traduisent toute la difficulté gl y a a pouvoir se rapprocher
des patients atteints dine maladie rareet connaitre leurs besoins lls démontrent tout
l'interét des centres de référencet de compétence pour construire un partenariat

confiant, efficace et durable aveces patientset leurs entourages.
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2. PARTICIPATION A L 'ENQUETE ET CANAUX
D'INFORMATION

Par qui lespersonnes omntelles eu connaissance de'étude "maladies rares
en LanguedocRoussillon® ?

Dansla campagne'idcitation a participer &tude ce sores centres de référencdu CHU

de Montpellier (qui ont invité personnellement les personnes deléeactfive a répondreui
constituent le meilleunformateur et diffuseur. Pré&ure personne sur deux enrblée dans
I'étude b fait grace a cette voie.

Le réseau associatif vient en se@t une personne sur cing. Nous avons constaté des
disparités associativesavec des effets de mobilisation forts de certaines associations qui, a
I'évidence, sordactives ebien implantéeCellesi ont su mobiliser leurs membreslaGest

traduit par des effets desatves dans les retoursethquétes correspadent a la mobilisation
active associative et des réseaux.

Pris connaissance de€ ¢tude Nb. cit. | Fréq.
Par les centres de référence 217 48,9%
Parsonréseau associatif 93 20.9%
Parsonmédecin 48 10,8%
Par les paramédicaux 42 9.5%
Par le<CAMSP 17 3.8%

Par les médias 14 3.2%
Par établissement médicosocial 4 0.9%
Parsonpharmacien 3 0.7%

1

1

5

Au cours tin don de sang 0.2%
Par le laboratoiréashalyses médicalg 0.2%

Non réposse 1,1%
TOTAL OBS. 444 *
* Plusieamréponses possibles

Malgré une sensibilisation des praticiens libéraux, les médecins traitants ou spécialistes ont peu
relayé ‘information sur'énquéte aupreés de leur patientele. Les paramédicaux qui ont regu la
méme information font jeu égal avecriédecins.
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Connaissance étud@ar Aude | Gard | Hérault |Lozere| P.O. | Nb. cit.
département de domiciliation
Par les centres de référence | 41.9% | 58.5%| 49.1% | 62.5%| 40.7%| 217
Par votre réseau associatif 11.6% | 13.4%| 23.0% | 25.0%| 27.2% 93
Par votre médecin 14% 6.1% | 13.5% 0 7.4% 48
Par les paramédicaux 9.3% | 9.8% 8.7% | 12.5%| 9.9% 42
Par leCAMSP 4.7% | 24% | 2.2% 0 9.9% 17
Par les médias 9.3% | 1.2% | 2.6% 0 2.5% 14
Par létablissement médicosoc| 4.7% 0 0.4% 0 0 4
Par votre pharmacien 4.7% 0 0 0 1.2% 3
Non réposse 0 1.2% | 0.9% 0 2.5% 5
TOTAL OBS. 43 82 230 8 81 444

Il apparait quelques différences selon les départements. Certes, le poids du centre de référence es
indéniable, maisest dans le Gard 'duobtient le plus fort pourcentages chiffres concernant

le département de la Lozere sont trop faibles pour pouvoir étre intdParéadeurs, ropeut

voir dans ce tableda force du réseau associatif dans les Py(@néesles (27.2%)u de

I'Héraultquiapu mobilisesesadhérents pour participer aeetude.

Cest dansAudeet IHérault que le médecin a permaspectivememtans pres'dn cas sur Six
la connaissance de cette étude. Pour ce qui est des paraniéslisaopes sont sensiblement
équivalents dans les cinqg départements avecupgpatsonne sur dix informée par ce moyen.

Soit un score équivalent a celui des médecins généralistes ou spécialistes.

Enfin, le CAMSP des Pyréné&rientales été le plusnobiliséde la région, avec 9.98atons
enfin que la sensibilisation pamiéslasa été peu opérante dadeasemble des départemeatts

savére anecdotique.
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3. TYPE DE MALADIE RARE PAR GRANDS GROUPES D'ATTEINTES
OU PAR CAUSES

Type de maladie rare Nombre %
par fréequence de citations citations
Anomalies dorigine génétique 255 | 57,4%
Maladies neurologiques rares 67 15,1%
Troubles sensoriels rares 50 11,3%
Maladies autonmunes et systémiques raf 42 9,5%
Maladies neuromusculaires 38 8,6%
Maladies osseuses rares 16 3,6%
Maladies dermatologiques rares 13 2,9%
Maladies hérédires du métabolisme 11 2,5%
Maladies immunitaires rares 11 2,5%
Maladies cardiovasculaires rares 8 1,8%
Maladies hématologiques rares 5 1,1%
Maladies hépaigastreentérologiques rares 3 0,7%
Maladies de la trame conjonctive 3 0,7%
Maladies rénaleares 2 0,5%
Maladies pulmonaires rares 1 0,2%

TOTAL OBS. 444 *

* Plusieurs réponses possibles

Il a été demandé dans le questionnaire de renseityperde maladie rare téll@astconnu par
la personne qui en est attej

Ces grandes catégorisations somt éclairage limitéln trés grand nombre maladies rares

ont au départ une cause génétique. Elles peuvent étre dans certains cas héréditaires (méme si elle
se révelent tardivement daegistence comme maalalie de Huntingtor) ou provoquées par

une nouvelle mutation génétique. Nous avons repris la classification typologique définie dans la
Circulaire du 9 novembr€. 2@86personnes qui ont répondu a cette question ont pu le faire soit

en privilégiant la diemsion étiologique génétiqgue soitgane ou le systéeme affecté par la
maladie rare.

3.1.Type demaladies rares déclaréespar les patients

Les personnes répondant au questionnaire avaient la possibilité de précdi@aggastic de
maladie rare éait encore en attente de confirmation. @st le cas de 16% de personngsit

7 CirculaireDHOS/DGS/04/SD5D 12006479 du 9novembre2006 relative a lappel & projets auprés des

centres hospitaliers universitaires en vue ‘dbtiention du label de gentre de rérence pour une maladie ou
un groupe de maladies rares
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une personne sur six environ. Les raisons peuvent étre mudtiple® de résultats de tests en
particulier génétigueexplorations en cours, rareté extréme'affection etincertitude des
experts consultéséconnaissance diagnostique, etc.

3.2.Quelques groupes de maladies rares sont fortement représentés

Aprés lesmaladies neurologiqueset lesanomalies du développementembryonnaire
d'origine génétiquequi constitue ueffectif importantlespersonnes présentamnte atteinte
visuelle principale sont en volume parmiles mieux représentée<e sont par exemple la
rétinite pigmentairée syndrome de Ushde syndrome BARGE, lesdystrophies des cones,
I'albinisme ocuile, la choroidérémide syndrome de @detBied| le rétinoblastome familial,

I'amaurosee Leberladégénérescence maculaire

Les maladies neuromusculatesstituent un groupe'uthe trentainede personneavec la
myotonie de t8inert la myopathiele Duchennede Boulogne la maladie deh@rcotMarie

Toothh | a myopathie des ceinturese

Au sein des maladies neurologiques raesndladies rares avéwubles cérébelleux

représentent plusuthe vingtaine de personnes.

Parmi les maladies dermatajogs,dssclérodermiesreprésentant dans notre effeatifmoins

26 personnesi onadditionnde syndrome CRESAux sclérodermies.

Les troubles envahissants du développement avec atteinte génétigrepérée (Xragile,

Syndrome ded®) représenteréigdementun groupe impaant, plugi'une trentaine.

Ces surreprésentations de grandes familles de maladieswatesorrespondren partie a un
biais de recrutement deffectif enrélé dan&tude a partir de la sollicitation directe de son

centre @ référence ou de compétence.

Dans la liste qui suitous avons respectiéatitulé employé par la personne greresseignde

guestionnaire.

CREAI Languedoc Roussillon Etude sur imsiladies razad anguefmussillon



40

INTITULE DECLARE DE LA MALADIE RARE PAR Nb. cit. %
FREQUENCE DECROISSANTE

Diagnostic en attente 71 16,0%
Réinite pigmentaire 33 7.4%
Syndrome chromosome X fragilautismes 24 5.4%
Sclérodermies 20 4.5%
Narcolepsie 11 2,5%
Syndrome de Rett 9 2,0%
Maladie de RendbDslerWeber 8 1,8%
Neurofibromatose (NF1) = maladie de Recklinghausen 8 1.8%
Syndrome de @ugerotSjogren 7 1.6%
Ataxie spineérébelleuse (sans autres précisions) 7 1.6%
CREST syndrome 6 1.4%
Myotonie de Steinert 6 1,4%
Syndrome '&hlersDanlos 6 1,4%
Maladie tHuntington 6 1,4%
Dystrophie des cones 5 1,1%
Mucoviscidose 5 1,1%
Syndromele BeckwittWiedemann 5 1,1%
Syndrome de Usher 5 1,1%
Syndrome de WilliaBeuren 5 1,1%
Maladie de Strimpélbrrain 5 1,1%
Ataxie spinocérébelleuse autosomique dominante ou Maladie de -MV 4 0,9%
Joseph (SCA3)

Maladie de CharcbtarieTooth 4 0,9%
Myopathie de Duchenne de Boulogne 4 0,9%
Syndrome de Pierre Robin 4 0,9%
Sclérose tubéreuse de Bourneville 4 0,9%
Syndrome C.H.A.R.G.E. 4 0,9%
Syndrome de DiGeorge ou Microdélétion 22q11 4 0,9%
Craniosténose 3 0,7%
Dystrophie musculaire de Duchenn 3 0,7%
Incontinentia pigmenti 3 0,7%
Maladie de Stargardt 3 0,7%
Myasthénie 3 0,7%
Syndrome de BardBied| 3 0,7%
Syndrome de Pradéfilli 3 0,7%
Acidurie glutarique de type 1 2 0,5%
Albinisme oculaire 2 0,5%
Amyotrophie spinale ou réaction aooin antivariolique 2 0,5%
Cardiomyopathie non obstructive (CMNQO) 2 0,5%
Cutis laxa 2 0.5%
Choroidérémie 2 0,5%
Dégénérescence spitrébelleuse 2 0,5%
Hérédoeataxie cérébelleuse de Pierre Marie 2 0,5%
Epidermolyse bulleuse 2 0,5%
Lupus érythématix disséminé 2 0,5%
Myopathie des ceintures 2 0,5%
Pemphigus vulgaire 2 0,5%
Rétinoblastome familial 2 0,5%
Syndrome de Franceschetti 2 0,5%
Syndrome de Maffucci 2 0,5%
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Syndrome de Noonan 2 0,5%
Syndrome de Sotos 2 0,5%
Syndrome du Cri du chat 2 0,5%
Syndrome de West 2 0.5%
Agammaglobulinémie type Bruton ou lié¢ & tliabéte de type 1 1 0,2%
Alphamannosidose 1 0,2%
Amaurose congénitale de Leber 1 0,2%
Anomalie du chromosome X 1 0,2%
Ataxie de Friedreich 1 0,2%
Ataxie paroxystique 1 0,2%
AVC cérébelleux ischémique compliqué 1 0,2%
Atteinte rétinienngsans autres indications) 1 0,2%
Cardiomyopathie hypertrophique ventriculaire gauche 1 0,2%
Cataracte congénitale 1 0,2%
CDG syndrome (Congenital Disorders of Glycosylation) 1 0,2%
Cholegsase 1 0,2%
Cirrhose biliaire primitive CPB 1 0,2%
Dégénérescence maculaire 1 0,2%
Dermatopolymyosite 1 0,2%
Duplication du bras court du chromosome 3 1 0,2%
Duplication Xg27.3Xq28 1 0,2%
Dysplasie cranimétaphysaire 1 0,2%
Dysplasie fibreuse des o 1 0,2%
Dysplasie spondytgpimétaphysaire 1 0,2%
Dyspraxie visuspatiale 1 0,2%
Dystrophie cornéenne de Reis Buckleur 1 0,2%
Attente de confirmation de syndrome dysplasique de Kniest 1 0,2%
Fibromyalgie 1 0,2%
Glaucome congénital 1 0,2%
Hémophile 1 0,2%
Hernie diaphragmatique et Syndrome SimPstabiBehmel 1 0,2%
Homocystinurie par déficit en cystathionine-bgithase (CBS) 1 0,2%
Hyperprolinémie 1 0,2%
Hypersomnie 1 0,2%
Hypospade trés sévere 1 0,2%
Incontinentia pigmenti + Maladie [igbry 1 0,2%
Maculopathie bilatérale 1 0,2%
Maladie coeliaque 1 0,2%
Maladie de Behcet 1 0,2%
Maladie de BesniBoeckSchaumann 1 0,2%
Maladie de Best 1 0,2%
Maladie de CharcMarieTooth 1 0,2%
Maladie de Fabry 1 0,2%
Maladie de Kjer 1 0,2%
Maladie de TofidebréFanconi 1 0,2%
Maladie de Willebrand 1 0,2%
Maladie des brides amniotiques 1 0,2%
Maladie mitochondriale 1 0,2%
Maladie mitochondriale pluriviscérale 1 0,2%
Myopathie mitochondriale 1 0,2%
Maladie mitochondriale avatteinte cdiaque + syndrom@&ERRF + 1 0,2%
thyroidite tHashimoto

Mutation 1555G d&ADN mitochondrial 1 0,2%
Monosomie 18q partielle 1 0,2%
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Monosomie partielle du chromosome 4 et trisomie partielle du chromo 1 0,2%
Néphronophtise 1 0,2%
Neurolipidose pe 1 0,2%
Neuropathie démyeélinisante chronique avec gammapathie monoclona 1 0,2%
Neuropathie optique héréditaire de Leber 1 0,2%
Ostéogenése imparfaite 1 0,2%
Ostéomalacie 1 0,2%
Paralysie faciale congénitale 1 0,2%
Paralysie supranucléairegressive (PSP) 1 0,2%
Pemphigus bénin chronique, forme familiale 1 0,2%
Polymyosite 1 0,2%
Polypose adénomateuse rectocolique familiale (PAF) 1 0,2%
Polypose rectoolique familiale + syndrome de Gardner 1 0,2%
Pseudo occlusion intestinale chramiqu 1 0,2%
Pseudoxanthome élastique 1 0,2%
Syndrome de BardBtedl| 1 0,2%
DMLA + Scoliose congénitale 1 0,2%
SAPHO (Synovite, Acné, Pustulose, Hyperostose, Ostéite) 1 0,2%
Polymiosite 1 0,2%
Syndrome de Meige 1 0,2%
Sclérose latérale amyotrophique 1 0,2%
SPG4 avec mutation des génes 1 0,2%
Spina Bifida Aperta 1 0,2%
Spina Bifida lipomyéloméningocéle 1 0,2%
Spondylar changaasal anomabktriatedmetaphyses 1 0,2%
Spondylarthrite ankylosante grave 1 0,2%
Surdité profonde bilatérale de naissance 1 0,2%
Surdité profonde due a la Mutation 1555GA@N mitochondrial 1 0,2%
Syndrome 48 XX YY 1 0,2%
Syndrome 'dlagille 1 0,2%
Syndrome '&ngelman (microdélétion chromosome 15) 1 0,2%
Syndrome de Cockayne 1 0,2%
Syndrome de DyggiéelchiorClausen 1 0,2%
Syndrome de fibromatose gingivale + retard mental + épilep 1 0,2%
hypertrichose

Syndrome de Gilles de la Tourette 1 0,2%
Fibromyalgie + HEmochromatose héréditaire 1 0,2%
Syndrome de Hennekam 1 0,2%
Syndrome de Jacobsen 1 0,2%
Syndrome dKabuki 1 0,2%
Syndrome de Klinefelter 1 0,2%
Syndrome de Klippdlrenaunay 1 0,2%
Syndrome de Leigh 1 0,2%
Syndrome de Marfan 1 0,2%
Syndrome de MoyMdoya 1 0,2%
Syndrome de Myrhe 1 0,2%
Syndrome de PheldacDermid ou délétion 22g13 1 0,2%
Syndrone de Rieger 1 0,2%
Syndrome de Sanfilippo 1 0,2%
Syndrome de Seniboken 1 0,2%
Syndrome de Silver Russel 1 0,2%
Syndrome de Sturge Weber 1 0,2%
Syndrome de Turner 1 0,2%
Syndrome de Werner 1 0,2%
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Syndrome de Whim 1 0,2%
Syndrome de Wolf Hirschitm 1 0,2%
Syndrome du Schimmelpenning 1 0,2%
Syndrome Lorry Wood 1 0,2%
Syndrome OtdalateDigital 1 0,2%
Taux de Ferritine trés élevé 1 0,2%
Translocation chromosomique complexe 1 0,2%
Translocation du chromosome 11 et 12 1 0,2%
Tremblement essgel 1 0,2%
Triploidie en mosaique 1 0,2%
Trisomie 18 partielle 1 0,2%
Trisomie rare (chromosome 3q doublé) 1 0,2%
TOTAL 444 100,0%

Le nombre total de maladies différentes parmi les 444 personnes ayant répondu au questionnaire
s'éleve 472

4. LESDONNEES DEMOGRAPHIQUES

Nous avons pu recueillir 195 questionnaires concernaningess (0-18 ans) soit 43.9%e

'ensemble dé&ffectif total eR49 concernant des adultes soit 56.1%

4.1.La répartition par sexeet par age

Sexe Eﬁgctif total Q18ans 1990 ans
Nb. cit. % Nb. cit. % Nb. cit. %
Femmes 241 54,3% 86 44.1% 155 62.2%
Hommes 203 45,7% 109 55.9% 94 37.8%
TOTAL OBS. 444 100% 195 100% 249 100%

La représentation des femmes est majoritaire'elasenible deeffectifd'étude avean sexe
ratiode 0.84dans'Bchantillon totadoit plus de 54% de femmemsis il apparait une différence
tres significative entre les deux groupes avec une plus forte proportion nsesailiago de

1.3) dansdffectif de€-18 anset une surrepréantation massive des femmes deffsdtif des
adultes (seratio : 0.61) Fautil voir la le poids par exemple de certaines maladies dont
I'expressivité est différente selon les seswsne 'Autisme etX-Fragile? Sagitil dune plus

forte mobilisation des femmes etaussi desmeéres pour participer aenquéte Nousne

trancherons pas entre ces deypothéese qui mériteraient vérifications
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4.2.La répartition partranches dagequinquennal

Histogramme des tranchegd'agequinquennal

15 61C 111t 162C 212t 263C 31-3t 364C 414t 465C 5155 566(C 6165 667C 71-7¢ 768C 81-8t 869C

Tranchesd'age

Dans la répartition par &g#e notre effectif, ce sont les tranctéeged b, 610 et 1115ansqui
sont les plus représentégsit 185 enfants et adolescentsles 195 desl® ans. Ces trois
tranches représentent a elles sélilé$o de'dffectif total tenquéte

Les persnnes de 20 a 60 ans représentent un effectif de 171 ([3B&53¢)ysonnes de 61 ans et
plus représentent 14.4% (N=83)elques personnes enfin (N=4)nt pas indiqué leur agea.
personne la plus agée ayant participgécuéte est agée de 88 ans.

4.3. La répartition départementalepar agesdes participants a'letude

Départements L-R. n% 2&2 Stn(;) n%igi 2?; TOTAL
Heérault 107 (46.5% (123 (53.5% 230
Gard 26 (31.7% | 56 (68.3% 82
Pyrénées Orientale] 40 (49.4% | 41 (50.6% 81
Aude 17 (39.5% | 26 (60.5% 43
Lozere 5 (62.5% 3(37.5% 8
TOTAL 195 249 444
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Le département dd'Hérault avec 230 questionnaires recus enregatrglus forte
représentativitt 51.8% Cette proportion est significativement supérieave poids
démographiqudu département992.500 habitants dares départemergn 2006 a comparer
aveda pulation de la région LanguedRaussillor2.520.000 soit 39.4%

En revanche, le taux de réponseGiud (685.000 habitantoit 27.2% de la pojation
régionalgestbien moindre, compte tenu de son poids démographdguegant plus sbn le
compare avetes effectifsdes Pyréné&3rientales(425.500 habitant€t méme de'Aude
(339.500 habitantsComparativement au poids démographique rédenparticipation a
I'enquéte deByrénéesOrientalesest trés bonne et celleldsude bonne Pour ce qui est de la
Lozére (77.500 habitants)n note un faible taux de réponse, avec seulement 8 questionnaires

retournés au CREAVWais ce département a apulation tres réduite

Au niveau de la répartition par age, il y a quasiment autant de questionnaires relatifs a des
mineurs et a des adultes dans le départemB&Hedailt Le département oloh observe un
équilibre entre les deyopulations est ke desPyrénée®rientalesLe recrutement des

mineurs est moindre datfsulde et faible dans le Gard.

Dans le tableaci-aprés sont rassemblées les parts respectives par départeméetfexifr |

des mineurs {18 ans) etdffectif des adultes (88 ans).

Répartition départementale par type de populatic
140

120
100
80
60 A
40 A
20 A

Hérault Gard Pyrénées Aude Lozere
Orientales

B Mineurs E Adultes

18 Source INSEE 2008
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5. LA STUATION MATRIMONIALE DES

D'UNE MALADIE RARE

ADULTES ATTEINT S

Statutmatrimonial Nb. cit. Fréq.
des adultes
Marié(e) 107 43.0%
Célibataire 79 31.7%
Divorcé(e) / séparé(e) 38 15.3%
Concubin(e) 14 5.6%
Veuf (ve) 9 3.6%
PACS 2 0.8%
TOTAL OBS. 249 100.0%

* Traitement des adult88 @rs)

D'une maniére globale, la moitié des personnes (53%, N=132) qui ont répogdéta bnt eu

une vie de couple ou la vivent encare.taux de personnes mariéesest cependant
légérement inféfeur a la population francaise(49.9% des hommes en 2007 sont mariés et
45.7% des femmes en population générale)

Cette situation est majoritairécsi dditionne les personnes divorcées ou séparées (68.3%).
Le taux de personnes divorcée®st élevéenregard deal population générale francaise avec
15.3% (contre 7.1% pour les hommes et 8.7% pour les femmes en population générale)
célibat fest pas tres fréquent (31.&%)moyenne alors'gao population générale les célibataires
représentent 40.3 @@s hommes et 3%%2des femmes

6. MALADIE RARE, LIEU DE VIE ET ACCES AUX SOINS

6.1.Lieu de viehabituel de la personne

Lieu de vie Nb. cit. Fréq.

Au domicile familial 204 45.9%
Au domicile personnel 198 44.6%
En alternance domicile / établissement 31 7.0%
Dans un établissement médicosocial 5 1.1%
En famille thccueill 2 0.5%
Domicilié(e) chez un tiers 2 0.5%
Dans une vilkkoyer 1 0.2%
Dans un centre médipsychologique de réadaptati 1 0.2%

TOTAL OBSERVATIONS 444 100.0%

9 Source INSEBiIlan démographique 2008
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90.5% des persomeivent a leur domicile personnel ou au domicile familial (N=402).
Il existe 38 cas de séjours dans un établissement sanitaire ou médeqdossduvent
alternés entre tomicile et'établissement

6.2.Lespersonnes atteintes de maladie rarene vivent passeules

Vivez-vous seul(e) ? Nb. cit. Fréq.

Non 386 87.0%

Oui S7 12.8%

Non réponse 1 0.2%
TOTAL OBS. 444 100.0%

87% des personnes ayant répontnguéte ne vivent pas seules.
Dans led.2.86 des cas restargsivivent seuleavedeurmaladie rare, ce sont dans 75% des cas

desfemmes, dont la moyenriége est de 53 ans.

52.6% de ces personnes vivant seules a domicitosoatiéegans|'Hérault, 21%dans le
Gard, 17.6%lans le®yrénées Orientales et 8 @¥as'Aude.

6.3.Un choix personnelde I'hébergement

Choix de I'hébergement Nb. cit. %.
D'un choix personnel 191 43,0%
Mineur(eyivant chez ses parents 176 39.6%
Hébergement choisi paontraintes 26 5,9%
financiéres
Hébergement choisi paontraintes 23 5,2%
médicales
Non réponse 35 7,9%

TOTAL OBS. 444 *

* Plusieurs réponses possibles

Plus dune personne sur 101(1% a di choisir son hébergement en raison de contraintes

financiers(5.9%) ou médicales (5.2%).

CREAI Languedoc Roussillon Etude sur imsiladies razad anguefmussillon



6.4. Une personne sur cing a degproblemes dacces géographiqueaux

48

soins
Probléemes dimplantation Nb. cit. %.
géographique / acces aux soins
Non 348 78.4%
Oui 85 19.1%
Non réponses 11 2.5%
TOTAL OBS. 444 *

La raison la plus récurrente évoquée contétngnement géographique dulieu ou se
concentre lexpertise €entres de référence de compétence, consultations spécialisées,
etc.) situé a MontpellierSont concernés égalemeatcks aux ressources rdédecine

spécidisée ou des paramédicauxjui swert la personne.
"L 'établissement hampiiadrgé du suivi de ma maladie est hors département, a 170km."

"Nous sommes a plune dieure et demie de tous les soins : kiné, orthophoniste, psychom
CAMSP et a 3 heutes GHU."

Au travers des réponses, ce qui apparait clairessdhattractivité et lafonction centraledu
CHU de Montpellier concernanl'accés aux soins spécialisés pour maladies rares.

Le fait que'hdpital référent se trouve hors département induitajets parfois longset donc
de lafatigue pour les personnegeihtes de maladies rares.
"Les nombreux kilométres a parcourir pour se rendre chez les spécialistes engendrent f

financiers suppléméntaires

Probleme dimplantation géographiquedu domicile /
lieux de recours médicaP
Départements L-R. Oui % TOTAL

Hérault 26 11.3% 230
Gard 17 20.7% 82
Pyrénée®rientales 26 32.1% 81
Aude 9 20.9% 43
Lozere 7 87.5% 8
TOTAL 85 * 444
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A la question des difficultéaates auressources sanitaires adaptégséponses apparaissent
tres différenciés selon le domicile de la personne. Elles dépendertededae médicada
proximité,de lacouverture des besoinsragdecinspécialistesinsi quale la distanceu plus
exactement diemps daccésau CHU de Montpellier.

Dans I'Hérault, les probles dmplantation géographique concernent essentiellement les hauts
cantons, dont les villagesiffrent de la rareté des professionnels de santé.

On retrouve cette méme problématigneLozére ou 7 personnes sursBnt confrontées au
manque et &loignement des spécialistes :

"LalLozere est un départemé&mnpasienservice spécialisé pédiattifo

"Deux heures de route pour voir un spécialiste."

Dans les Pyrénée®rientales unepersonnesur troisy résidant font état du méme probleme
"Nous habitons dans les Fyriaméakes en zone désertique et pour slacpu@ kéowkpzllier
cest six heures de route.”

“Le centréhémophilie se trouve a Montpellier et nous habitons a Perpignan.”
"Nous devons nous rendre a Monteeliferdugénétiquéeycaniarpas sur Perpignan.”

Pour 20% des Audois et des Gardqgida distance qui sépare les personnes du centre de
référenceu de compétencenais aussi le fait'fjm'y ait pas de spécialistes dans le département
impliquent @s difficultés'dcces aux soins et des trajets plus ou moins conséquents.

"Jhabite a 150 km du centre de sommeil de Montpellier et le neurologue hospitalier de ma vi
la narcolepsie."
"Mon suivi se fait au CHU de Montpellier, sogenkizares de trajet aller retour.

"Nous habitons a k@0dehobpital ou est suivi notre fils."
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6.5. Des dménagemens rendus nécessairepar la maladie rarepour une
personne sur six

Déménagement a cause de la maladie rare
Echantillon % Min eurs % Adultes %
total
Non 366 82.4% 167 86.1% 198 79.5%
Oui 69 15.5% 24 12.4% 45 18.1%
Non réponse 9 2.0% 3 1.5% 6 2.4%
TOTAL 444 100% 195 100% 249 100%

Dans 1% dessituationsles personneafeclarent avoité obligées de déménag@ause de

leur méadie.

Les principales raisons invoquées concderamprochanent du centre de référencet des

spécialistesde la maladie rare mais aussialgsns climatiques

Ainsi, 36 personnes ont déménagé pour vivre ddasallt, mais surtout prés de Mumllier
pour étre au plus prés des spécialistes de leur maladie rare

"La proximité du centre de Montpellier a été prise en compte pbunde déalenagement
afin deréduire leur temps de trajet

"Nous avons voulu nous rapprocher ide ddolegmdtit est caivie centre de réédeatice
160 kmde notre lieu de résidence.

"Pour diminuer le temps de trajet pour faciliten lggssomsppartement en ville alors que
j'habitais a la campagne

La deuxiéme raison pringiginvoquéeconcernde climat.
"Le choix de ma région de résidence a été fait en rapport avec ma maladie : climat doux et s
"Je ne pouvais pas résider dans une région ou le chirzesshdebdaucoupde soleil.

"Jai déménagéirpdes raisons climatiques de Grenoble vers Naititpediext darftoid

aggravent mes dduleurs
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Ce type de déménagement climatique est en lien possible avec le type de pathologie.
personnes qui ordvoqué des raisons climatiques onbaures sclérodermies, des maladies
osseuses rares (syndrome de Maffucci), des maladies neuromusculaires inflammatoires

(polymyosite), des maladies respiratoires graves (mucoviscidose) ou encore des arthrites graves.
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Déménagement a cause de la maladierespar
département actuel de résidence
Départements L-R. Oui % TOTAL

Hérault 36 15.7% 230
Gard 9 11.0% 82
Pyrénée®rientales 14 17.3% 81
Aude 10 23.3% 43

Lozere 0 0% 8
TOTAL 69 444

Cest dans'Aude ou 'bn observe le plus fort pourcentagepdesonnesayantdéménagén
raisonde la maladie rare (23.3%). 'lerse, les Lozérien®mmt pas déménagé, mais compte
tenu dutres faible effectif, on doit considéreglaavec prudence. 17.3% des Catalans ont

déménagét 11% de Gardois, ces dernignséé les moins nombreux a déméndaes notre

effectif
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7. DES PREMIERS SIGNES AUDIAGNOSTIC DE MALADIE RARE

7.1.L'age au moment des premiers signes

Plus dune personne sur deux (N=236 58i2% avait moins de 5 ans moment des premiers

signesUn quart des personneprasenté ces premiers sigiesa naissance.

Age au moment des Enfants Adultes Effectif total
premierssignes

Naissance 83 | 426% | 28 | 11.2% 111 25.0%
Entre 1 et 6 mois 30 | 154% | 10 | 4.0% 40 9.0%
Entre 7 et 12 mois 35 | 179% | 5 2.0% 40 9.00

Entre 13 mois et 2 any 16 8.2% 6 2.4% 22 5.00

304 ans 12 6.2% 3 1.2% 15 3.4%
506 ans 3 1.5% 8 3.2% 11 2.5%
708 ans 2 1.0% 5 2.0% 7 1.6%
90 10 ans 2 1.0% 8 3.2% 10 2.3%
11- 15 ans 3 1.5% | 26 | 10.4% 29 6.5%
16- 20 ans 0 0 21 8.4% 21 4.7%
21-25 ans 10 | 4.0% 10 2.3%
26- 30 ans 20 | 8.0% 20 4.5%
31-35 ans 16 6.4% 16 3.6%
36040 ans 28 | 11.2% 28 6.3%
41045 ans 12 4.8% 12 2.7%
46- 50 ans 12 4.8% 12 2.7%
51-55 ans 6 2.4% 6 1.4%
56-60 ans 5 2.0% 5 1.1%
610 65 ans 7 2.8% 7 1.6%
66-70 ans 4 1.6% 4 0.9%
Non réponse 6 3.1% 9 3.6% 15 3.4%

TOTAL 195 | 100% | 249 | 100% 444 100,0%

Les mineurs sont diagnostiqués plus précocement que les dahdte®tre effectifLes
premiers signes ont été percus des la naiggamcé2.6% dedchantillon des mineurs contre

11,26 de celui des adult€3n peuty voir la le signe des avancées de la médecue la
génétique eparticulier) en matiére de connaissance et de possibilités précoces de diagnostic
dans les maladiesas

Sy ajoute égalemerdomme facteur explicatif de ces éaarez les adultebexistence de
maladies rares a expressiodoet a découverte tardiveaellespar exempleertaines atteintes
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sensoriellesu les ataxies cérébelleuses autosomiquésadten qui seevelentsouvent a la

maturité

Il resteque84.1% des enfants et adolescents avaient moins de 2 ans au moment des premiers
signes de la maladie rewatre19.68%6 chez les adultes.

7.2.L'age au moment du premier diagnostic établissant lenaladie rare
chez les mineurs

Age au moment du premier diagnostic chez les mineurs

30

25

20 A

15 -

10 -

@ S > o o o o o o o o & & & &
Y S CANEIEN N N N N N N N N N N N
S & > flz’b fb'b 2 6% 0% AT QT o? \9@ be \,)/'Zr ,\’}3?’

Chez les mineurs de notre effectif, le premier diagnostic a été porté a la naissance chez 14%
d'entre eux, entre la naissance et 1 an pour 26% des cas, et entre 1 et 2 ans chez 17.1%. Au tota
on peut dire que le diagnostic de la maladiesiaiat a 5 ans dans 86% des cas chez les mineurs

de notre effectif.

Notons au passage quensemble des casautismes et de troubles envahissants du
développement ont été diagnostiqués dagatde 4ns dans notre échantillon.
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7.3.L'age au moment du premier diagnostic établissant la maladie rare
chez lesadultes

Age au diagnostic dans |'effectif des adultes

12

19 29 39 49 59 72 82 ans

Chez les adultes de notre effetfifje déclaré du diagnostic est en moyenne plus tardif. On
retrowe la encore un effectif de ljues personnes diagnostiquées dans les premiers ages de
leur vie et en particulier dans les premiéres années de vie.

Mais on voit également des diagnostics qui apparaissent plus tardivement voire tres tardivement
puisqued dernier age diagnostique déclae ans.

Il existe un pic aélge de 21 ans (9 personnes), a 35 ans (8 personnes) et un pic a 55 ans (avec 11
personnes).
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7.4. Une attente diagnostique qui se compte parfois en années

Dans fattente du dgnostic qui confine souventerrancele temps percu ou le temps vécu
par la personne avant de connaitre la nature de sa,rasladés importanCet élémd est
certes parfois subjectifar il est une reconstruction ddapréscoup du temps passmais il

génere une importante souffrance anxieuse.

Cette attente est la conséqueetcparfois le refletle lavancée détat de la connaissance des
médecins consultéslle constitue pour les patients un point majaarétioration du dispositif

de santé. Nous le verrons plus loin danali/se des écrits des malades.

Une personne sur six a été diagnostiquée a la naissance, prés de 28% ont attendu entre 1 et 1-
mois pour connaitre leur diagnostic. Plus guart des personnes a recu son dikgaosbout
delabans.

Temps mis pour connaitre son | Nb. cit. Fréq.
diagnostic dans lensemble de
I' effectif

Naissance 63 16.7 %
10 6 mois 38 10.1 %
7-12 mois 67 17.8%
185 ans 101 26.8%
6-10 ans 38 10.1%
11-15 ans 26 6.9%
16-20 ans 12 32%
210 25 ans 10 2.6%
26030 ans 6 1.6%
31-35 ans 6 1.6%
36040 ans 4 1.1%
41-45 ans 3 0.9%
46-50 ans 1 0.3%
51-55 ans - -
56-60 ans 1 0.3%
61065 ans - -
660 70 ans 1 0.3%
Non réponse 67 -

TOTAL REPONDANTS 377 sur 444 100%

Il rede quun nombre significatif de personnes attendent une confirmation diagnostique pour des
raisons multiples. Certains sont encore en attantelidgnostic comme notsvbns évoqué

plus haut. Ceci concerne environ 70 personnes soit 1'6%fedf.
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75.Un diagnostic de la maladiepergcu commetrop tardif

Cette impression de retard est confirmée par les réponses a une autre question sur le dépistage
précoce de leur maladie.

Dépistage précoce Nb. cit.| Freq.
Non 254 [[57,2%
Oui 177 |1:39,9%
Non réponse 13| 2,9%
TOTAL OBS. 444 | 100%

Une large majoritdes personnes aygrdrticipé a cette étude estiqne le dépistage da
maladie rare'apas été fait précocement.

Dans la partie concernaianhblyse de discours, les principales raisongdiaggnostic tardif sont
indiquées.
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8. LANNONCE DE LA MALADIE RARE

8.1. Le processus'dnnonce

8.1.1. Qud interlocuteurs pour I'annonce?

Qui a annoncé la maladie rare ? Nb. cit. | Fréq.

Un spécialiste alhépital ou a la clinique 255 | 57,4%
Spécialiste dun centre spécialisé pour votre maladie] 64 14,4%
Ophtalmologue 24 5.4%
Médecin généraliste 23 5,2%
Pédatre 15 3.%%

Mal adi e h®r ®ditaire (m 8 1.8%
Neuropédiatre 7 1.6%
CAMSP 3 0.7%
Dermatologue 3 0.7%
Rhumatologue 3 0.7%
Dans une brochure médicale 3 0.7%
Moi-méme(médecin) 3 0.7%
Chirurgien orthopédique 3 0.7%
Kinésithérapute 2 0.5%
Ostéopathe 2 0.5%
Pédopsychiatre 2 0.5%
Radiologue 2 0.5%
Hopital militaire 2 0.5%
Situr infirmi re 2 0.5%
Cardiologue 2 0.5%
Visite médicale 2 0.5%
Hématologue 1 0.2%
Angiologue 1 0.2%
Centre antiouleur 1 0.2%
Chirurgien maxilitagal 1 0.2%
Echographe 1 0.2%
Médecin scolaire 1 0.2%
Médecin de réanimation pédiatrique 1 0.2%
Médecin anesthésiste (ami) 1 0.2%
Médecin spécialisé en maladie tropicale 1 0.2%

urgences 1 0.2%

Médecirdu sport 1 0.2%

TOTAL OBS. 444 *

* Plusieurgponses possibles

Le spécialistequil soit a 'hopital,a la cliniqueou encoredans un centre spécialisé pour la

maladie rarest dans 71.8% des,dagpersonne qui a annoncé leur maladie rare aux personnes.
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Ensuite, viennentophtalmologueavec54%, le médecin généraliste (5.2%), le pédiatre et le

neuropédiatre (5%).

Le CAMSP a annoncé la maladie &dreis parents ‘dnfantsLe réle de CAMSP est moins

centré surannonce diagnostique

8.1.2 Expertise diagnostique et domicile de la personne

Dans plus de la moitié des Gmbnce diagnostiquest réalisée dans le territoire de proximité

de la personneville ou département du domicile.

Mais ce chiffre est a rapprocher du nombre de personnes domiciliédgérdaits(N=230) qui
constitent en fait le gros des effectifs de ce-aossmble Ces personnes ont pour une grande

part dentre elles recours aux services spécialisés du CHU de Montpellier.

Lieu de la premiére consultation | Nb. cit. | Fréq.
Dans votre ville ou agglomération 132 29,7%
Dans votre département 111 25,0%
Dans la région Languedoussillon 112 | 25,2%
Dans une autre région francaise 79 17,8%
Dans un autre pays 5 1,1%
Non réponse 5 1,1%

TOTAL OBS. 444 100%

Les données du tableawdessous ventilées par départémmeamtrent bien cet effet de centralité
du CHU de Montpellier. Les habitants du Gard qui disposent polutai@HiJ neréalisent
que dans un cas sur quatre (n=20) leur premiére consultation diagnostiguasgantement

Lieu de la premiére consultatbn | Aude | Gard | Hérault | Lozere| P.O. | Nb. cit.

selon le département de domicile
Dans votre ville ou agglomération 9 13 95 2 13 132
Dans votre département 3 7 92 0 9 111
Dans la région Languedoussillon 18 47 2 6 cle) 112
Dans une autre région francaise 12 13 36 0 18 79
Dans un autre pays 0 0 4 0 1 5
Non réponse 1 2 1 0 0 5

TOTAL OBS. 43 82 230 8 81 444
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Notons que les habitants d&ubeont leur premiere consultation sur place ou dans une autre
région dans un cas sur quatre (vraisemblablementdgnsniaMidiPyrénées toute proche avec
Toulouse). Les Roussillonnais trouvent dans un cas sur quatre une ressource diagnostique dans
leur départemepinais recourent essentiellement au pékpettise de Montpellier dans un cas

sur deux.

8.2. Une information insuffisante donnée aux patientdors de lannonce

Plus de la moitié deffectif total estime ne pas avoir recu suffisamrtiefarchations lors de
I'annonce de la maladie rare. Ce pourcentage est supérieur de plus de 7 points chezies adultes pe

rapport a celui des enfants.

Annonce de la maladie :
informations suffisantes? Enfants Adultes Echantillon total
Non 94 | 48.2% | 139 | 55.8% 233 52.5%
Oui 89 | 45.6% | 100 | 40.2% 189 42.6%
Non réponse 12 6.2% | 10 4.0% 22 5.0%
TOTAL 195 | 100% | 249 | 100% 444 10,0%

Quatre personnes sur cing indiquent rencontrer ou avoir rencontré des difficultés pour accéder
aux informations relatives a leur maladie rare. Ce chiffre considérable traduit un profond degré
dinsatisfaction des usagers du systéme de santé én thatiés aimformation. Ce point

central dans cette étude sera détaillé plus avarétdaesdes discours sont mis en avant les

témoignages des personnes.

Acces a l'information : difficultés | Nb. cit. | Fréq.
Oui 358 | 80.6%
Non 73 16.4%6
Non rponse 13 2.9%

TOTAL OBS. 444 100%
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8.3. Lesdomainesde difficultés dacces a'information

Difficultés acces alinformation / domaines Nb. cit. | Fréq.
Le pronostic / I'évolution 196 54.7%
Des informations sur votre maladie 135 37.7%
La gestin au quotidien de la maladie (egeseils, recommandations pratiqy 130 36.3%
Les démarches administratives 128 35.8%
L'existence éventuellasbkociations sur votre maladie 77 21.5%
La prise en charge et la vie a domicile 74 20.7%
La scolarisation 71 19.8%
Les aides humaines 65 18.2%
Les aides techniques 65 18.2%
L'insertion professionnelle 58 16.2%
Les aides animalieres 7 2.0%
Les avancées de la recherche / les traitements 6 1.7%
Les aides financieres 4 1.1%
Le risque de transmission adacgndance 2 0.6%
Le logement 2 0.6%
Les droits des malades / secret médical / protection des mineurs 2 0.6%
Le soutien psychologique 1 0.3%
TOTAL OBS. 358* *x

* Nombre de citationsffectif concerné
**Plusieurs réponses possibles

Les domainedci évoquéspportent des données chiffréewviennent conforterdnalyse de
discoursTout ce qui concerne la maladie est concérmgronostic de la maladie préoccupe au
premier chef les personnkes données de gestion au jour le jour de la mmatadibcces aux

droits et les démarches, les agtes
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9. UN BESOIN DE SOUTIEN PSYCHOLOGIQUE

9.1.Une personne sur deux déclare avoir besoinuh soutien psychologique
du fait de la maladie rare

Soutienpsychologiquenécessaire Nb. cit. | Fréq.
Oui 226 | 50.9%
Non 209 | 47.1%
Non réponses 9 2.0%

TOTAL OBS. 444 100%

La moitié de'éffectif a ou aurait besoirun soutien psychologique. Ce pourcentage vient

conforter ce queanalyse qualitativapointer(pagel10).

Aussi bien lors de'lannonce quactuellement pour presque deux personnes sur trois

Aide psychologiquea quelsmoments ? | Nb. cit. | Fréq.
Actuellement 139 61.5%
Au moment dednnonce de votre malad 138 61.1%

TOTAL OBS. 226* *k

* Nombre de citation&ffectif concerné
**Plusigrs réponses possibles

9.2.Un soutien psychologiquequi est a étendre aux besoins déentourage
dans un cas sur deux

Soutienpsychologique Nb. cit. | Fréq.
de l'entourage nécessa@r
Oui 210 | 47.3%
Non 207 46.6%
Non réponse 27 6.1%
TOTAL OBS. 444 100%
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Tous les membres de la famille peuvent étre touchés paimpact de la maladie rare,
mais au premier rang, les meres.

Soutien psychologiquenécessaire pouqui ? | Nb. cit. | Fréq.
Mére 127 | 60.5%
Pere 91 43.3%
Fratrie 67 31.9%
Conjoint(e)y compage (on) 41 19.%%6
Enfants 29 13.8%
Autre non précisé 13 6.2%

TOTAL OBS. 210* *x

* Nombre de citation&ffectif concerné
**Plusieurs réponses possibles

10 UNE VIE QUI BASCULE AVEC LA VENUE OU L 'ANNONCE DE
LA MALADIE RARE

10.1La découverte dda maladie amodifié la vie quotidienne des personnes

La tres grande majorité des personnes ont vu leur vie bouleversée par cette découverte. Les non

répondants sont trés rares dans les réponses a cet item.

Le diagnostic de maladie rare d-il Nb. cit. | Fréq.
modifié votre vie quotidienne?

Oul 392 |88.3%
NON 47 10.6 %
Non réponses 5 1.1%

TOTAL OBS. 444 100 %

Domaines de la vie quotidienne affectés par la maladie rare

Les personnes affectées par une maladmetisnt au premier rang le freiis a exercice des

réles sociauxacces aux sports et loisirs, vie sociale.
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Domaines vie quotidiennede la personng Nb. cit. | Fréq.
affectés par la maladie
Sports et loisirs 255 | 65.1%
Vie sociale 226 | 57.8%
Vie relationnelle 196 50.0%
Vie professiomelle 195 | 49.7%
Vie affective 167 | 42.6%
TOTAL OBS. 392* o

* Nombre de citation®ffectif concerné
**Plusieurs réponses possibles

10.2. Lentourage est régulierement affecté par la découverte de la maladie

La découverte de la maladie aarmdiié la vie déentouraget/ou de lafamilledans deux cas
sur trois

Le diagnostic de maladie rare d-il Nb. cit. | Fréq.
modifié la vie de votre entourag®

Oui 300 |67.6%

Non 135 |[30.4%

Non réponses 9 2.0%
TOTAL OBS. 444 | 100 %

Les @maines d& vie quotidiennaffectés par la maladie rg@ur I'entourageet/ou lafamille
sont multiples et touchent aussi bmmskemble des rdles sociaux que leéierpersonnel.

Domainesde lavie quotidienneayant affecté | Nb. cit. | Fréq.
I'entourage
Vie sociale 168 56.0%
Vie relationnelle 163 54.3%
Vie affective 160 53.3%
Sports et loisirs 148 49.3%
Vie professionnelle 138 | 46.0%
TOTAL OBS. 300* o

* Nombre de citation®ffectif concerné
**Plusieurs réponses possibles
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Ainsion peut affirmegue la maladie rare vient impacter non seulement le destin de la personne

qui en est atteinte mais aueaskemble dé&htourage.

Cet impactde la maladie ratent tant aux contraintes de la maladie (parfois trés lourdes en
terme de vie quotidienng)jaux représentations et inquiétudes pour le préseavestir|

véritable épée de Damoclés
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11 LE PARCOURS DE SOINS

111. La premiere consultation spécialisée

11.1.1. Accessibilité de la consultation spécialisée
68.7% des personnes estiment awbienu facilement ou trés facilement leur premiere

consultation spécialisée. Pour 27.4%re ellexe fut au contraire difficile ou tres difficile.

Facilité d'obtention de la premiére | Nb. cit. Frég.
consultation

Facile 248 55.9%
Tres facile 57 128%
Difficile 81 18.2%
Tres difficile 41 9.2%
Non réponse 17 3.8%

TOTAL 444 100%

Le vécu de lattente de ce premier rendexous est balancé chez les personnes avec des
avis trés partagés

Le délai @btention du premier rendeaus a été jugé courti arés court pour 49.1% des

personnes, alors'dja été longvoire tres long pour 45%edtre elles.

Premier rendezvous: délai Nb. cit. Fréq.
Court 174 39.2%
Tres court 44 9.9%
Long 146 32.8%
Tres long 54 12.2%
Non réponse 26 5.9%

TOTAL 444 100%

La reconstruction dariagrescoup du délai'dttente qen font les personnes est calée sur des
écarts de temps tres typédmmédiatement, 1 mois, 2 a 3 mois et 6 mois. Ces délais paraissent

tres raisonnables en regard de la saturation aigusti@ucoup de consultations spécialisées.
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Délai d'attente en mois Nb. cit Fréq.
24 mois 1 0.2%
18 mois 2 0.5%
12 mois 14 3.2%
11 mois 1 0.2%
10 mois 2 0.5%
9 mois 4 0.9%
8 mois 11 2.5%
7 mois 2 0.5%
6 mois 60 13.5%
5 mois 7 1.6%
4 mois 19 4.3%
3 mois 60 13.5%
2 mois 49 11.0%
1 mois et demi 3 0.7%
1 mois 88 19.8%
15 jours 8 1.8%
10 jours 2 0.5%
Aussitot 44 9.9%
Non réponse 67 15.1%
TOTAL 444 100,0%

11.1.2Lieu ou sest dérouléda premiere consultation spécialisée

Lieu de lapremiere consultation | Nb. cit. | Fréq.
spécialisée en maladie rare

Dans la région Langueeoussillon 143 | 32.2%

Dans votre ville ou agglomération 105 23.60
Dans votre département 105 23.60
Dans une autre région francaise 77 17.3%
Dans un autre pays 2 0.5%
Non réponse 12 2. %%
TOTAL OBS. 444 100%

Les personnes ont pu avoir leur premiere consultation spguiaiisé&er maladie ragans une
majorité des cas dans la rédianguedo®oussillon Moins ¢une personne sur cing & d

chercher cette expisg hors région.
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11.2. Les consultationsréaliséesau cours des 2 derniéres années

Consultations NDb. cit. Fréqg.
Ophtalmologie 249 56,1%
Génétique 225 50,7%
Neurologie / épilepsie 147 33,1%
ORL / audiologie 138 31,1%
Cardiologie 130 29,3%
Pédiatrie 119 26,8%
Psychologie 95 21,4%
Orthopédie 91 20,5%
Dermatologie 84 18,9%
Services'drgence 74 16,7%
Gastroentérologie 67 15,1%
Gynécologie / obstétrique 62 14,0%
Nutrition / diététique 59 13,3%
Pneumologie 59 13,3%
Rhumatologie 54 12,2%
Endocrnologie / diabete 50 11,3%
Psychiatrie 46 10,4%
Médecine géniorinaire 43 9,7%
Hématologie 43 9,7%
Médecine interne 38 8,6%
Podologie 36 8,1%
Stomatologie 33 7,4%
Médecine de réadaptatior] 30 6,8%
Néphrologie 27 6,1%
Consultation antidouleur 24 5,4%
Médecine foie et pancréa 21 4,7%
Cancérologie 14 3,2%

TOTAL OBS. 444 *

*Plusieurs réponsesgsossib

De ces chiffres, nous voudrions en extraire quelgeeka consultation en génétique tient une

place phare aux cotés @ghtalmologie ainsug la neurologie. Ceci est le reflet a la fois des
pathologies et de la file active des centres de référence maladies rares dans lesquelles notre
effectif a été largement recruté.

Mais il est intéressant de noterdortance des consultati@scours dedeux derniéres années
aupres depsychologues(plus dune personne sur cindpans le méme tempsl0% avait
€galemerdu recours au psychiatre.
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Dans le méme intervallae personne sur six a eu recours aux urgenc&€ette question des
urgences a été sem évoquée comme problématique lors des rencontres départementales que

nous avons organisées.

Enfin, 24 personnes avaient eu recadexonsultation contre la douleurCeci traduit bien le

parcours douloureux et chaotique de nombre de personnesepdaiieasnaladie rare.

Ces quelques éléments montrent bien la complexité de la trajectoire de ces personnes qui ne
viennent pas frapper a la porte slmssdispositifs trés spécialisés ngaisont égalementes

besoins de santé diversifiés.

11.3Les examensréalisésau cours des deux dernieres annéete poids de

la génétique
Type d'examens Nb. cit. | Freg.

Analyses biologiques (sang, urines, etc) 327 [[13,6%
IRM / scanner 201 | 45,3%
Radiologie classique 198 | 44,6%
Tests génétiques / chromosomiques 185 [ 41,7%
Echographies 181 [ 40,8%
Electrocardiogramme (ECG) 143 1 32,2%
Electroencéphalogramme (EEG) 106 [ 23,9%
Frottis / analyses cytologiques 64 [114,4%
Doppler 54 112,2%
Microbiologie (bactéries, virus, parasites, champig 54 112,2%
Biopsies 49 [11,0%
Electromyogramme (EMG) 33| (7,49
TOTAL OBS. 444

*Plusieurs réponses possibles

L'importance de la génétique déarsdnal thérapeutique et diagnostique est confirmée par ces

chiffres de recours aux examens complémentaires.
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11.4 Type de soins ou ¢hides recus au cours des 2 derniéres années
I'importance des rééducieurs et des soins infirmiers

Type de soinsrecus dans les deux années| Nb. cit. Fréq.
précédentes
Kinésithérapie / rééducation 220 49,5%
Lunettes, lentillesides visuelles 205 46,2%
Soins dentaires 168 37,8%
Orthophonie 127 28,6%
Psychomotricité 117 26,4%
Soins infirmiers 107 24,1%
Injections / perfusions 102 23,0%
Interventions chirurgicales 99 22,3%
Psychothérapie 72 16,2%
Prothése / orthese 59 133%
Rééducation visuelle / orthoptie 49 11.0%
Ergothérapie 44 9,9%
Appareillage auditif / implant cochléaire 28 6,3%
Cures thermales 5 1.1%
Ostéopathie 4 0.9%
Appareillage rééducation fonctionnelle 2 0.5%
Appareillage (corset, attelles) 2 0.5%
Homéopathie 2 0.5%
Musicothérapie 2 0.5%
Acupuncture 1 0.2%
Chimiothérapie 1 0.2%
Assistance respiratoire 1 0.2%
Scintigraphie 1 0.2%
TOTAL OBS. 444 *

* Plusieurs réponses possibles

Le tableau détaillé des soins recus au cours des deux derniéresaatirgébieniimportance

des professionnels paramédicaux damt®mpagnement au quotidien des personnes (enfants et
adultes). Ainslaccompagnement médical des personnes se redlounbleccompagnement
paramédicalavec des professionnels tres diaengremier rang desquels cependant se placent
les kinésithérapeutes qui prennent saing gersonne sur deux.
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11.5 Les soins a domicile oncernent une personne sur six

Soins a domicile Nb. cit. Frég.
Non 360 81.1%
Oui 75 16.9%
Non réponse 9 2.0%
TOTAL 444 100%

Les soins a domicile sont assurés essentiellement par les professionnelsnliinériaves,
kinésithéapeutes, médecins généralisessaccompagnemeittstitutionnels ‘équipe sanitaires
(SSIAD), soeles ou médicosociales (SAMYP nous semblent rares compte tenu des
problématiques. '&@)itil 1a dun probleme de culturde laccompagnemerde la part des
médecins référentssdéquipes soignantes ou de difficalg&es voirde méconnassance des
droits?

Nature des interverants a domicile Nb. cit. | Fréq.
Infirmiére libérale 35 46.7%
Kinésithérapeute 26 34.7%
Médecin généraliste 23 30.7%
Ergothérapeute 6 8.0%
Service 'dccompagnement pour adultes handicapés (SAMY 3 4.0%
Auxiliaire de vie 3 4.0%
Aide soignante 2 2.7%
Orthophoniste 2 2.7%
Service de soins infirmiers (SSIAD) 2 2.7%
Diététicienne 1 1.3%
Psychologue 1 1.3%
Psychomotricien 1 1.3%
Puéricultrice PMI 1 1.3%
TOTAL OBS. 75* **

* Nombre de citation&ffectif concerné
**Plusieurs réponses possibles

11.6 Des difficultés a trouverdes professionnelgle premiere ligneadaptés a
leur maladie rare

Les personnes éprouvemsdifficultés aduver des professionnels adaptés a la maladie rare

Pour plus de la moitié defectif il rfest pas aisé deouver des professionnels adaptés a la
maladie rare. Ce pourcentage est supérieur de 4 points pour la strate des adultes par rapport a
celle des enfants.
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Difficulté a trouver des
professionnels adaptés a Enfants Adultes Echantillon total
leur maladie rare
Oui 94 | 48.2% | 131 | 52.6% 225 50.7%
Non 72 | 36.9% | 79 | 31.7% 151 34.0%
Non réponse 29 | 149% | 39 | 15.7% 68 15.3%
TOTAL 195 | 100% | 249 | 100% 444 100,0%
Professionnelssoignants difficiles a| Enfants Adultes Echantillon total
trouver

Médecins généralistes 30| 319% | 47 | 35.9% 77 34.2%
Kinésithérapeutes 27 | 28.7%| 32 | 24.4% 59 26.2%
Infirmiers (éres) 15| 16.0%| 17 | 13.0% 32 14.2%
Ergothérapeutes 15| 16.0%| 8 6.1% 23 10.2%
Pharmaciens 10| 10.6%| 8 6.1% 18 8.0%
Orthophonistes 11 11.7%| 1 | 0.8% 12 5.3%

Spécialistes maladieer 4 | 43% | 5 3.8% 9 4.0
Ophtalmologistes 3| 32% | 6 4.6% 9 4.0%
Neurologues 2| 21% | 6 | 4.6% 8 3.6%
Rhumatologues 0 0 8 6.1% 8 3.6%
Psychomotriciens 5| 53% | 2 1.5% 7 3.6%
Cardiologues 2 | 21% | 2 1.5% 4 1.8%
Dentistes 1| 11% | 2 1.5% 3 1.3%
Pédiatres 3] 32% | O 0 3 1.3%
Auxiliaires de vie 0 0 2 0.8% 2 0.9%
Dermatologues 0 0 2 1.5% 2 0.9%
Garde ¢enfant 2| 21% | O 0 2 0.9%
ORL 2 | 21%| O 0 2 0.9%
Orthopédistes 1| 11% | 1 | 0.8% 2 0.9%
Pneumologues 0 0 2 1.5% 2 0.9%
Podologues 1| 11% | 1 0.8% 2 0.9%
PsychologuesPsychiatres 1| 11% | 1 0.8% 2 1.8%
Angiologues 0 0 1 0.8% 1 0.4%
Gastroentérologues 0 0 1 0.8% 1 0.4%
Néphrologues 0 0 1 | 0.8% 1 0.4%

TOTAL OBS. 94 * 131 * 225* o

* Nombre de citation®ffectif concerné
**Plusieurs réponses possibles

Parmi les prfessionnels soignants difficiles a trouvest @n premier lieat de maniére
eétonnante lenédecin généraliste 34.2%des personnes ont du mal a trouvemgéegralistes
non padoujoursparce glil y aune pénuriéocalede médecins, mais parcéetjgs ont du mal a
trouver un médecin qui soit au failelesmaladies rare€e pourcentage différe selon la strate,
il est supérieur de 4 points pour les ad@ttte attente des patients est trés fofégard du

médecin traitant dont ils attendentlge montre attentif a la spécificité de leur affectign
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sache'mformer et les écouter, accepte de ne pas savoir et chidochration aupresekperts

quand cela est nécessaire.

La deuxiemeccurrence concerneki@esithérapeuteavec 26.2%.esinfirmier (e)s font aussi

partie des professionnels difficiles a trouver otéfreud convaincre pour 14.2% des personnes.
Ce pourcentage est supérieur pour la strate des enfants aveett6%ttuation avait déja éte
relevéedans une étude précésemue nous avions réalisée sur les personnes porteuses de
«handicap lourds en régidf Il existe des zones €écouvert sur le territoire pour ce type de
professionnels libéraux de santé. DAs»«de clientele se font aussi parfois jour réadisan

zones de gésert paramédicahu sein mémaide offre apparemment abondante.

Le manque 'dccessibilité demrgothérapeutes(rarement installés en libéral, et appartenant
souvent a des équipéeacdompagnement et de soins) est plus compréhensible.

Notons que les spécialistes de maladies rarei$és par quelques personnes ne sont pas cités

trés souvent.

11.7. Des informations parcellaires

Points améliorer vie quotidienne Nb. cit.| Freq
L'obtention d'informations claires et précises sur la maladie rare 274 [ (61,79
Laformation des médecins généralistes aux besoins spécifique 261 58,89
Le diagnostic précoce de la maladie rare 250 | [56,3%
L'information aux malades sur leurs droits et I'exercice de leurs 215 | 48,4%
Des informations sur l'accés aux droits 160 [ 36,0%
Des informations sur l'accés aux services sociaux 159 | 35,8%
Des informations sur l'accés a la scolarité 128 | 28,8%
Des informations sur l'accés aux loisirs, ala culture 113 | 255%
L'annonce du pronostic vital 102 [1123,0%
Un accueil personnalisé aux urgences 94 [121,2%
Des informations sur l'acces a I'emploi 78 B17,6%
L'accés a un guichet unique 78 |117,6%
TOTAL OBS. 444

* Plusieurs réponses possibles

Ce que'dn remarquedemblée dans ce tablealestle manque dinformations sur les
maladies raresen général aupatients Pour améliorer leur vie quotidienne, les personnes
souhaiteraient bénéficier de davantagferthationssur leur maladie (61.7%), sur leurs droits et
I'exercice de leurs droits (48.4%),'aacds audroits (36%), aux services sociaux (35.8%), a la
scolarité (28.8%), aux loisirs et a la culture (25.5%)atcas ddmploi (17.6%).

0 AZEMA B., MARTINEZ N. et al.(2003)Personnes lourdement handicapées en Languedoc RousEtilmte
CREAI-DRASS Languedoc Roussillon. 16
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Le constatgénéral que ‘lon peut faire est celui tune grande méconnaissance des droits,

des services et des aidesirquels les personnes peuvent prétendre.

Le deuxieme aspect important concerferaation des médecins généralisteaux besoins
spécifigues des malades. 58.8% des personnes indiquent la le manque de formations et
dinformations du médecin généraliste que'dn pourrait appelesla culture de la maladie rare
cequipourrait faciliter selon les patidetsliépistagle plus précoce possible de featadie rare

(56.3%).

Enfin, la question d&accueil personnalisé aux urgencegue souhaitent 21.28és personnes

est un point important qui méritétde souligndl semblerait que les urgentiggams doute pris

quils sont par le flux continu des patients a trier et a temterpntrenparfoispeu enclins a

intégrer dans leur protocole de stessélémentsidformations apportés par le patient ou son
entourage. Plusieurs témoignages écrits et oraux concordants en font état avec insistance. Ceci
constitueun point d'amélioration a signalerLe fait gqlun patient présente une fiche
standardiséeedsoins, méme sous le labehatdrité de la kuteAutorité enSanténe seraipas

une garantie

11.8. Un accompagnement de la maladiggé mal coordonné

Le parcours de soins d-il été coordonné| Nb. cit. | Fréq.
de maniére satisfaisant®

oul 243 | 547%
NON 161 | 36.3%
Non réponses 40 9.0%

TOTAL OBS. 444 | 100 %

Pour 36.3% des personn&gdompagnement de leur mala@igoas été coordonné de maniere
satisfaisante.

Parmi les misonsévoquées dans cette coordination insuffisante

- Le manque de oddination entre les différents professionnels de santé

- La lenteur des transmissiolisfdrmations médicales

- Des délais'dttente de rendemus trop longs

- Le manque 'ohformations sur les droits et des démarches administratives lourdes et

compliqees
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12. SURCOUTS DE SOINS ET DIFFICULTE S DOBTENTION DES
PRESTATIONS SOCIALES

12 1.Des codltsqui restenta la charge du malade

1211.Une personne sur deux déclare avoir des frais non pris en charge

Y a-t-il des colts de soins qui sont resté Nb. cit. | Fréqg.
a votre charge?

Oui 226 | 50.9%
Non 177 39.9%
Non réponse 41 9.2%

TOTAL OBS. 444 100 %

12.12. Montant mensueldes frais non remboursés restant a charge

Montant des frais non Nombre
remboursés restant a la charge d
la personne

31020 1
1501 a 2000 2
1001 a 1500 2
500 a 1000 9
401 a 500 4
301 a 400 11
201 a 300 8
101 a 200 19
51 a 100 euros 31
21 50 euros 27
1 20 @ 13

TOTAL 127

Ces frais restant a la charge financiere des personnes ont été chiffrés (sans possibilité d
vérification) mensuellement. lls peuvent atteindre quelques dizaines a quelques'@amsines d
par mois. lls peuvent atteindre des sommes considérables dans le déclaratif de cette enquéte

puisque dépassant les 1.000 euros dans des cas exceptmmelés¢sve de bonne

compréhension de la question posée.
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12.13. Typesde frais non remboursés restant a charge

Nature des fais non remboursés

Nb cit. | Fréq.
Lunettes 48 21.2%
Trajets / frais de déplacements / VSL 39 17.3%
Médicaments / Produits pmaaceutiques ou parameédicaux 27 11.9%
Couches / culotte pour incontinence 25 11.1%
Consultations de spécialistes /médeciasiiologue, orthopédis
ophtalmologue acupuncture ergothérapeute, psychomotricien, dermatol 27 11%
gastroentérologue, orthoptisbrthodontiste, rhumatologue)
Chaussures / semelles orthopédiques 14 6.2%
Dépassementdwnoraires / consultations 14 6.2%
Appareillage spécialisé basse vigédagrandisseur, loupe, app3 12 5.3%
parlants, etc.)
Soins dermatologigue 12 5.3%
Pansements / compresses 11 4.9%
Vitamines 11 4.9%
Ostéopathie 10 4.4%
Appareils auditifs / implant cochléaire 8 3.5%
Soins dentaires 8 3.5%
Achat / équipement véhicule adapté 7 3.1%
Régime alimentaire (allergies) 6 2.7%
Siege de bain 6 2.7%
Aide ménageére / tierce personne / aide a domicile 6 2.7%
Aléses 5 2.2%
Fauteuils (manuel ou électrique) 5 2.2%
Frais de gardeéemfant 5 2.2%
Prothése /orthese 5 2.2%
Travail a _temps_ partiel _des parents / jolalssgnce au travail 5 2 204
parentgsans, visites médicales, urgences)
Frais ¢thospitalisation / frais séjour hospitalier paacbmpagnar 5 2.2%
Psychothérapie / soins psychologiques 5 2.2%
Matériel adapté 4 1.8%
Informatique adaptée 4 1.8%
Soins ophtalmologiques 4 1.8%
Améngement du logement 3 1.3%
Attelles / coudieres 3 1.3%
Compléments alimentaires 3 1.3%
Déambulateur 3 1.3%
Eau gélifiée 3 1.3%
Echographies / IRM / radiographies 3 1.3%
Piles / matériel implant cochléaire ou appareil auditif 3 1.3%
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Réparation et emttien du fauteuil 3 1.3%
Aides techniques 2 0.9%
Bas de contention / contention veineuse 2 0.9%
Barre thppui 2 0.9%
Examens spécifiques 2 0.9%
Lit a traction / suréleve 2 0.9%
Poussette adaptée 2 0.9%
Siege de toilettes 2 0.9%
Soins en urgence 2 0.9%
Tricycle 2 0.9%
Vasculoprotecteur / veinotonique 2 0.9%
Vétements 2 0.9%
Consommation électriqueia extracteur'dxygene 1 0.4%
Equithérapie 1 0.4%
Homéopathie 1 0.4%
Animatrice scolaire 1 0.4%
Jersey tubulaire pour les attelles de jambes 1 0.4%
Jeux éducatifs 1 0.4%
Injections 1 0.4%
Machine a lire 1 0.4%
Main courante 1 0.4%
Massages 1 0.4%
Musicothérapie 1 0.4%
Pédicure 1 0.4%
Prise en charge ABRans'hutisme 1 0.4%
Souléve malade sur rails 1 0.4%
Table de massage 1 0.4%
Testggénétiques 1 0.4%
Vacances en milieu adapté 1 0.4%
TOTAL 226* *x

* Nombre de citation&ffectif concerné
**Plusieurs réponses possibles
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122. Des difficultés dobtention des prestations socialeshez lesmineurs
comme chez les adultes

12.2.1.Chez lesmineurs

Difficultés obtention allocations | Nb. cit. | Fréq.
chez les enfants
Oui 71 36,6%
Non 56 28,9%
Non réponse 67 34,5%
TOTAL OBS. 194 100%
Raisons difficultés obtention allocations| Nb. cit. | Fréq.
chez les enfants
Délai d'instruction trop long 42 59.2%
Dossier complexe 38 53.5%
Absence ‘thformations 30 42.%%
Contacts difficiles 19 26.80
TOTAL OBS. 71* **

* Nombre de citation&ffectif concerné

** Plusieurs réponses possibles

122.2. Un adulte sur trois signale des difficiés pour obtenir ses prestations

sociales (allocations)

Difficultés obtention allocations | Nb. cit. | Fréq.
chez les adultes
Non réponse 98 39,8%
Oui 78 31,7%
Non 70 28,5%
TOTAL OBS. 246 100%
Raisons difficultés obtention allocations| Nb. cit. | Fréq.
chez les adultes
Dossier complexe 37 47.4%
Absence 'thformations 33 42.3%
Délai dinstruction trop long 33 42.3%
Contacts difficiles 31 39.7%
Autres raisons 26
TOTAL OBS. 78* *x

* Nombre de citation®ffectif concerné
**Plusieurs réponseblpes
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Les raisons évoquées pour décrire ces difficultés sont a la fois diverses et assez
stéréotypées quelques exemples

«Parcours du combattant demandantansegieagidene grandexténacité

«Filtrage des coups de téléphone. Mulfjgisatioeldeour un dossier

«Dossiers non adaptés aux malvoyants@yas non

«Je suis sans aide pour réaliser les dossiers. La fatigabilité, le manque de concentration
réduite font que les différentes démarches camnnienlacssigrasi€éme simple prend beaucoup
de temps. Je mahifoengations pour tout comg@rendré )
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13 SCOLARITE ET ACCOMPAGNEMENT DES ENFANTS ET
ADOLESCENTS DANS LA VIE QUOTIDIENNE

131. La olarisation des enfantset adolescentsatteints d une maladie rare

La majeure partie ds enfants de notre effectif est scolaris& moment déenquétesoit 4

enfants sur 5.

Scolarisation Nb. cit. Fréq.
Oui 155 79.9%
Non 39 20.1%

TOTAL OBS. 194 100%

Peu denfants accedent dans notre effectif acollege et aulycéeg 23 seulement sur les 155.
Plus nombreux sorteux qui suivent un parcours de scolarisation en milieu adapté (IME ou
ITEP) ou en classe$rdégration (CLIS et UPI).

Classe suivie actuellement Nb. cit. | Fréq.
Maternelle 56 36.1%
Ecole primaire (CE1, CE2, CM1, CM2) 33 21.3%
Scolarité en IMP IMPRO ou ITEP 26 16.8%
College (6éme a 3éme) 21 13.5%
CLIS / UPI 17 11.0%
Lycée (secondderminale) 2 1.3%

TOTAL OBS. 155 100%

132. Accompagnemensanitaire et médicaocial

Plus de 60% ds enfants sont accompagnés pales équipes mediceeducatives.
Dans notre effectifles prises en charge se réalisant en ambulatoire sont majoritaires. Les
CAMSP, SESSAEBX Institus MédiceEducatif§IME) sont au premier plan devant les prises en

charge estructures sanitaires
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Accompagnementsanitaire oumédicosocial Nb. cit. | Fréq.
Aucun accompagnement 73 37,6%
CAMSP 43 22,2%
SESSAD 36 18,6%
IME / IMPRO 32 16,5%
Hopital de jour 13 6,70
Centre de rééducation fonctionnelle 3 1,5%
IEM (Institut dEducation Motrice) 3 1,5%
Institut Saint PierrePalavas 3 1.5%
ITEP (IR) 2 1,0%
CMPP 2 1.0%
Centre de Rééducation '@uleet de la Parol€ROP) 1 0.5%
Hospitalisation a domicile 1 0,5%
Mesure BAEMO 1 0.5%
SSIAD (Service de soins infirmiers aiditen 1 0,5%

TOTAL OBS. 194 *

* Plusieurs réponses possibles

133. Les aides humaines

L'accompagnement de vie quotidieeseassuré par la familkevec ‘aide éventuelle des

travailleurs sociaux et des auxiliaires de vie.

Accompagnementde vie Nb. cit. | Fréq.
guotidienne
Un membre de la famille 111 | 57,2%
Aucun accompagnement soci 56 28,9%
Une auxiliaire de vie scolaire 53 27,3%
Une assistante sociale 5 2,6%
Un(e) travailleur(se) familial(e 4 2,1%
Une auxiliaire de vie 3 1,5%
TOTAL OBS. 194 *

* Plusieurs réponses possibles

134. Le recours a des aides techniques est fréquert concerne unmineur

sur trois

Recours a des aides technique| Nb. cit. | Fréq.
Oui 65 33.5%
Non 39 66.%%6

TOTAL OBS. 194 100%
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Ces aides techniques sont trés shgeElles dépendant de la nature des déficiences et incapacités
occasionnées par la maladie rare. Un nombre impoetafiaints présentent des difficultés de
déambulation et se déplacent en fauteuil. Les domiciles doivent étre aménagés pour assurer les

sans courants ou plus spécialisés. Les aides a la communication enfin représentent des aides

techniques
Type d'aides (techniques ou animalieres) | Nb. cit. | Fréq.
Verticalisateur 22 33.8%
Fauteuil manuel 20 30.8%
Déambulateur 15 23.1%
Appareil auditif 13 20.0%
Siege de douche 12 18.5%
Lit médicalisé 12 18.5%
Informatique adaptée 7 10.8%
Poussette ergonomique / médicalisée 6 9.2%
Fauteuil électrique 5 7.7%
Veéhicule aménagé 5 7.7%
Sonde 5 7.7%
Corset / coque 4 6.2%
Attelles 3 4.6%
Pompe nutritiorentérale 3 4.6%
Prothése orthopédique Motilo 3 4.6%
Semelles / chaussures orthopédiques 3 4.6%
Appareil respiratoire / assistance oxygene 2 3.1%
Canne / béquilles 2 3.1%
Lévepersonne 2 3.1%
Loupe / vidéoloupe 2 3.1%
Plan incliné 2 3.1%
Appareilgparlants 1 1.5%
Braille / synthese vocale 1 1.5%
Aide animaliére 1 1.5%
TOTAL OBS. 65* *

* Nombre de citation®ffectif concerné
** Plusieurs réponses possibles

13.5.Le logementse révele inadapté pres'dne fois sur trois

Logement adapté Nb. cit. Fréq.
Oui 126 70.8%
Non 52 29.2%
TOTAL OBS. 178 réponsey 100%
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La nature des inadaptations du logement est multiple.

Raisonspour lesquelles ldogementestnon | Nb. cit. | Fréq.

adapté
Configuration intérieure difficilement adapta| 30 57. P06
Acces extérieur difficilement adaptable 15 28.8%
Non réponse 11 21.2%
Autre raisomon précisée 4 7.7%
Raisons financieres 2 3.8%
TOTAL OBS. 52* *x

* Nombre de citation&ffectif concerné
** Plusieurs réponses possibles

Une famille sur six ewvisage des améliorations de€Habitat. Elle est parfois amenée a y
renoncer

Motifs de non améliorationsde ['habitat Nb. cit. | Fréq.
Déménagement envisagé 22 14.8%
Codt élevé des transformations 14 9.4%
Non-autorisation du propriétaire 12 8.1%
Absence thformations 5 3.4%
Maison en construction 1 0.7%

TOTAL OBS. 149* *x

* Nombre de citation&ffectif concerné
** Plusieurs réponses possibles
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14. ACTIVITE PROFESSIONNELLE ET REVENUS DES ADULTES

14.1. Le niveau de formation iitiale

Le niveau de formation initiale des adultes en situation de maladie rare est trés ditters allant d

niveau universitaire a une absence de scolarisation.

Demiére classe suivie Nb.ctt.| - Freq.

Non réponse 69 (30,19

Université ou études supérieures 52 [122,7%
Lycée professionnel 35 |115,3%
Lycée (seconde - terminale) 25 | 10,9%
College (6éme a 3eme) 19 8,3%
Scolarité dans un établissement médico-s: 10 4,4%
Ecole primaire 9 3,9%
Jamais scolarisé 4 1,7%
Scolarité en IMP ou IMPRO 4 1,7%
Maternelle 2 0,9%
TOTAL OBS. 229 | 100%

14.2. Situation de travail actuelle

142.1. Un adulte sutrois seulement est en activé professionnelle au moment de

I'enquéte

Situation par rapport au travail Nb. cit. | Fréq.
A travaillé mais ne travaille plus actuelleme| 74 32.3%
Travaille actuellement 73 31.9%
Souhaite retravailler 22 9.6%
N'a jamais travaillé 17 7.4%
Envisage deavailler 3 1.3%
Non réponse 59 25.8%

TOTAL OBS. 229* o

* Nombre de citation&ffectif concerné
** Plusieurs réponses possibles
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