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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 donnée. On dénombre environ 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, l'hétérogénéité, l'étrangeté de ces maladies confrontent tous les malades au même 

constat : vivre avec une maladie rare c'est se trouver "en dehors des cases" médicales, 

scientifiques, sociales et administratives. Vivre avec une maladie rare c'est affronter, jour après 

jour, défis et difficultés dans tous les domaines de la vie. Vivre avec une maladie rare, c'est devoir 

faire face à un parcours balisé : le parcours du combattant. 

 

C'est pour que ce parcours soit le moins chaotique possible pour les malades et leurs familles que 

l'Alliance Maladies Rares ïuvre jour apr¯s jour. Forte de pr¯s de 200 associations, représentant 

plus de 2000 maladies et 2 millions de malades, l'Alliance s'est donné comme missions essentielles 

de faire connaître et reconnaître les maladies rares, d'améliorer la qualité et l'espérance de vie des 

personnes malades et de promouvoir l'espoir de guérison par la recherche. 

 

En 2005, l'Alliance créée ses premières antennes régionales qui permettent de multiplier les 

actions de proximité, de rompre l'isolement des malades et des familles 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 de l'Alliance en Languedoc Roussillon, où plus de 80 000 familles sont concernées par 

les maladies rares, a été la première antenne à organiser un Forum régional, à Montpellier le 29 

septembre 2005, avec le soutien du Conseil Régional. Quelque 160 personnes, pour la plupart des 

malades ou des parents de malades, 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 familles dans la région 

Languedoc-Roussillon. Elles ont conclu à 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 à sa présentation finale. 
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J'ai dû ensuite prendre mon bâton de pèlerin pour convaincre les décideurs locaux de la 

pertinence de cette étude et de la nécessité de la financer pour qu'elle puisse être réalisée par des 

professionnels, en l'occurrence le CREAI Languedoc-Roussillon, à qui l'Alliance a confié cette 

étude. 

 

Je tiens à adresser mes plus vifs remerciements à tous ceux qui ont participé à la réalisation de 

cette étude et plus particulièrement à la DRASS et à l'ARH sans lesquelles cette étude n'aurait pas 

vu le jour, mais aussi à la Fondation Groupama pour la Santé et au Leem, pour leur précieux 

soutien. Cette étude n'aurait pas été possible sans l'implication des associations et des centres de 

référence de la région, sans l'aide de Maladies Rares Info Services et sans le concours actif du 

CREAI tant sur le plan logistique que financier. Un grand merci, bien sûr, aux malades et aux 

familles qui ont répondu au questionnaire. 

 

 

Olivier Nègre,  
Délégué Languedoc-Roussillon 
Alliance Maladies Rares 
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AVANT -PROPOS DU CREAI -LR 
 
 

Les maladies rares confrontent les personnes qui en sont atteintes et leurs entourages à de 

nombreuses difficultés et à de multiples défis qui touchent l'ensemble des domaines de vie.  

Ces difficultés concernent les contacts avec les professionnels de santé tant au niveau de 

l'obtention d'un diagnostic, d'informations éclairées sur la maladie et ses conséquences que de la 

connaissance d'un pronostic évolutif souvent incertain ou encore méconnu.  

Par ailleurs, par leurs conséquences dans la vie quotidienne, les maladies rares peuvent générer 

des situations de handicap parfois très invalidantes dans la vie quotidienne des personnes, qui en 

sont atteintes mais aussi des entourages. Elles peuvent venir grever durablement la qualité de vie 

des patients. 

Toutes ces raisons fondent la nécessité de s'interroger sur les difficultés, les besoins et les attentes 

des personnes porteuses de maladies rares en Languedoc-Roussillon. 

La présente étude s'inscrit dans la lignée du premier Plan national maladies rares mis en ïuvre en 

France.  

Elle a été réalisée par l'équipe technique et scientifique du C.R.E.A.I. Languedoc-Roussillon à la 

demande de l'antenne régionale d'Alliance Maladies Rares Languedoc-Roussillon. Elle a bénéficié 

du support technique de Maladies Rares Info Services, des financements de l'A.R.H. et de la 

D.R.A.S.S. Languedoc-Roussillon ainsi que du CREAI Languedoc-Roussillon, du soutien de la 

Fondation Groupama et du LEEM et n'aurait pas été possible sans la collaboration des trois 

centres de référence du CHU de Montpellier et des bénévoles des associations régionales. 

 

Bernard AZEMA, Médecin Psychiatre, Conseiller Technique, responsable de l'étude 

et Nathalie MARTINEZ , Psychosociologue Conseillère Technique 

 

Avec la participation technique de 

Amandine DUBOIS, chargée de mission 

 Noëlle FONT , documentaliste 

 

Nous voudrions remercier toutes les personnes qui nous ont fait confiance en répondant au 

questionnaire, pour elles-mêmes ou pour leurs proches. Nous avons l'espoir de mieux connaître 

aujourd'hui leurs difficultés et leurs attentes. Nous espérons avoir relayé fidèlement leur propos. 
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Les associations de malades, locales ou nationales, ont été des relais très importants. Leur action 

au quotidien auprès des malades et des familles est capitale. Nous formons des vïux pour qu'elle 

soit reconnue à sa juste valeur et confortée. Nous associons dans ces remerciements les 

volontaires associatifs qui se sont attachés à collecter dans les centres de référence les 

coordonnées des personnes susceptibles d'être volontaires pour l'étude.  

 Maladies Rares Info Service et tout particulièrement son délégué général Thomas Heuyer nous 

ont été une aide précieuse dans l'orientation et l'écoute des patients volontaires de la région.  

Nous tenons à remercier tout particulièrement Mesdames Cortadellas, Gaven, Guillen, Pinto, 

Robin et Zanchetta, et Messieurs Nègre et Mesguich pour leur participation active au focus 

group1. Ils 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 Professeurs Dauvilliers, Hamel et 

Sarda ainsi que le Professeur Rivier nous ont ouvert leurs portes et facilité la tâche. Qu'ils en 

soient remerciés au nom des malades à qui cette étude est destinée au premier chef.   

Le Professeur Pierre Sarda doit être ici plus particulièrement remercié pour son soutien constant, 

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

Messieurs les Directeurs de l'Agence Régionale de l'Hospitalisation et de la Direction Régionale 

des Affaires Sanitaires et Sociales du Languedoc-Roussillon ont soutenu cette étude à laquelle ils 

ont manifesté un intérêt constant. Ils nous ont aidé à rendre possible ce travail, qui ambitionne de 

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

Enfin Alliance Maladies Rares, sans qui ce projet n'aurait pas vu le jour, nous a honorés de sa 

confiance en nous passant commande de cette étude. Nous espérons que ce travail fera avancer la 

connaissance de cette problématique et contribuera à l'amélioration de la situation des personnes 

dans notre région et en France.  

                                                 
1
 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 "  

 

C'est dans les années 70 que la problématique des maladies rares a véritablement émergé, tout 

d'abord aux USA où elle trouve une reconnaissance officielle au travers de l'Orphan Drug Act 

(1983). Dans ce pays, les malades étaient représentés par une organisation très active, NORD 

(National Organisation for Rare Disorders). L'administration américaine a créé en 1993 un "US 

Office of Rare Diseases" au sein de l'Institut National de Santé.  

En 1994, Annie Wolf publie un rapport intitulé « les orphelins de la santé ». Ce rapport présente 

un état des lieux de la situation des traitements des maladies rares et tropicales en France et dans 

les autres pays de la communauté européenne. Ce document est  le début d'une réflexion et d'un 

travail en vue de faire adopter par le parlement européen un texte de loi présentant des mesures 

incitatives auprès des laboratoires pharmaceutiques pour la recherche et le développement de 

médicaments dits « orphelins ». 

En 1995, la Ministre des affaires sociales, Simone Veil, crée la Mission des médicaments 

orphelins, dirigée par Annie Wolf. Cette décision fait suite au rapport « Les orphelins de la santé » 

remis au directeur de l'Inserm en automne 1994 qui propose un ensemble de mesures en faveur 

des maladies rares, notamment la mise en place d'une politique d'incitation en faveur des 

médicaments orphelins tant au niveau national qu'au niveau européen.  

La même année se crée Allo-Gènes à l'initiative de l'AFM, centre d'information sur les maladies 

génétiques qui apporte une écoute téléphonique et répond aux besoins d'information des 

médecins et des familles. 

En 1996, se crée Orphanet, grâce à l'Inserm et à la DGS, avec le soutien de la Cnamts et de 

l'AFM. Orphanet publie son premier « annuaire des maladies rares » en 1997 avec des 

informations sur plus de 900 maladies, les programmes de recherche en cours sur ces maladies, 

les laboratoires de diagnostic, les consultations sp®cialis®esé 
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En 1997, à l'initiative de quatre associations (l'AFM, la Ligue Nationale contre le Cancer, 

l'Association Française de Lutte contre la Mucoviscidose et Aides Fédération nationale) se crée 

Eurodis. L'organisation européenne des associations de maladies rares s'implique tout de suite 

dans l'élaboration du règlement européen sur les médicaments orphelins pour le faire aboutir 

rapidement. 

Le 13 mars 1999, un Forum citoyen sur les maladies rares, « Maladies rares et système de santé » 

se tient, à Paris, dans le cadre des Etats généraux de la santé organisés par Bernard Kouchner, 

alors Ministre de la santé. Il réunit des malades, des responsables associatifs et des professionnels 

de  santé et permet de mettre à jour les besoins des patients, les difficultés qu'ils rencontrent dans 

leur vie quotidienne. Des propositions d'actions pour le gouvernement et les partenaires sont 

faites : soutenir la recherche, consolider la politique en faveur des médicaments orphelins, 

améliorer l'accès au diagnostic et aux soins dans le cadre de réseaux pluridisciplinaires, 

promouvoir l'information,  soutenir les associations de malades.  

Le 20 février 2000 naît l'Alliance Maladies Rares, collectif français réunissant alors 40 
associations de malades.  

Fin 2000, l'AFRG (Association Française de Recherche génétique) devient la FMO (Fédération 
des Maladies Orphelines). 

En 2001, Bernard Barataud, alors président de l'AFM, présente devant le Conseil économique et 

social un rapport intitulé « Cinq mille maladies rares, le choc de la génétique ð constat, 

perspectives et possibilités d'évolution ». Ce travail, qui permet d'ouvrir des pistes et de définir 

des axes prioritaires d'action, propose notamment : 

 d'approfondir la connaissance des maladies rares sur le plan national, européen et 

international,  

 d'intégrer les avancées scientifiques en développant une filière santé de l'ADN humain,  

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

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

Le 23 octobre 2001, sous l'impulsion de l'AFM, est inaugurée la Plateforme Maladies Rares, à 

l'hôpital Broussais. Cette Plateforme est un centre d'expertises et de ressources unique en 

Europe (« French Model ») qui réunit sur un même site, acteurs associatifs et structures 

publiques agissant dans le domaine des maladies rares : 

 « l'Alliance Maladies Rares » collectif national de plus de 190 associations de malades,  
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 « Orphanet », serveur d'informations sur les maladies rares et les médicaments 

orphelins, mis en ïuvre par l'Inserm et accessible à tous sur Internet ;  

 Eurordis : réseau européen de plus de 200 associations de maladies rares dont 10 

alliances nationales, issues de 16 pays européens.  

 Maladies Rares Info Services : ligne téléphonique d'écoute, d'information et 

d'orientation ouverte aux personnes malades, à leur entourage et aux professionnels de 

santé.  

En avril 2002, l' Institut des maladies rares, chargé de coordonner et de stimuler la recherche 

sur les maladies rares, rejoint la Plateforme Maladies Rares. C'est un groupement d'intérêt 

scientifique rassemblant les principaux acteurs impliqués dans la recherche sur les maladies rares : 

ministères de la recherche, de la santé, et de l'industrie, Inserm, CNRS, CNAMTS et des 

représentants de malades (Alliance Maladies Rares et AFM).  

En août 2004 la loi de santé publique est adoptée avec, parmi les cinq priorités nationales 

retenues, une priorité « maladies rares ».  

En novembre 2004, un Plan national maladies rares est mis en place pour la période 2005-

2008, avec pour objectif prioritaire d'assurer l'équité pour l'accès au diagnostic, au traitement et à 

la prise en charge des personnes souffrant d'une maladie rare. Partant du constat des spécificités 

et des conséquences liées à la rareté de ces maladies, le Plan a proposé, grâce à une concertation 

entre l'État, les professionnels de Santé et les associations de malades, une approche globale et 

cohérente couvrant les champs de la recherche, de l'information, de l'accès au diagnostic et aux 

soins.  

Le 10 octobre 2008, lors d'un symposium organisé par l'Alliance Maladies Rares, le Président de 

la République confirme la volonté de la France de rester leader dans la lutte contre les maladies 

rares et annonce la mise en ïuvre d'un deuxième Plan national maladies rares au plus tard en 

2010. 
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L'Alliance Maladies Rares 
 

Créée le 24 février 2000, l'Alliance Maladies Rares (association loi 1901) est un collectif qui 

rassemble aujourd'hui 193 associations de malades et de parents de malades et qui a pour mission 

première de faire connaître et reconnaître les maladies rares et les personnes qui en sont atteintes. 

 

Elle représente près de deux millions de malades et environ 2 000 pathologies. Elle accueille aussi 

en son sein des malades et familles isol®s, òorphelinsó d'associations. 

 

En quelques années, l'Alliance s'est imposée comme l'interlocuteur reconnu des pouvoirs publics: 

ministères de la santé, de la recherche et des personnes handicapées. L'Alliance a ïuvr® avec 

l'AFM à la création de l'Institut des maladies rares dont la mission est d'inciter, développer et 

coordonner la recherche sur ces pathologies. Elle a été à l'initiative du 1er Plan national maladies 

rares et s'implique fortement dans l'élaboration du 2ème Plan. 

 

Outre son action au niveau national, l'Alliance, grâce à ses « antennes » agit au niveau régional 

pour être à l'écoute des attentes et des besoins des malades et des familles au plus près de chez 

eux. 

 

Les 10 axes stratégiques du plan national maladies rares 2005-2008 

 Reconnaître la spécificité des maladies rares 

 Améliorer l'accès aux soins et la qualité de la prise en charge 

 Répondre aux besoins spécifiques d'accompagnement des personnes atteintes de         

maladies rares 

 Promouvoir la recherche sur les maladies rares 

 Développer une information pour les malades, les professionnels de santé et le grand public 

concernant les maladies rares 

 Former les professionnels de santé à mieux identifier les maladies rares 

 Organiser le dépistage et l'accès aux tests diagnostiques 

 Mieux connaître l'épidémiologie des maladies rares 

 Poursuivre l'effort en faveur des médicaments orphelins 

  Développer des partenariats nationaux et européens 
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L'APPROCHE EUROPEENNE DES MALADIES RARES  

La santé publique demeure une prérogative des états-membres. Dans ce domaine, l'Europe ne 

peut produire de règlements, ni de directives, seulement des recommandations qui n'ont pas force 

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

 

A la suite du rapport d'Annie Wolf, les maladies rares s'inscrivent néanmoins comme une priorité 

forte de l'Europe depuis 1995, date à laquelle déjà le Conseil de l'Union européenne adopte une 

résolution faisant des maladies rares une priorité de santé publique pour l'Europe. 

 

Depuis 1999, les maladies rares sont reconnues comme une priorité des trois programmes 

d'action communautaire en santé publique. Ainsi, un programme d'action communautaire relatif 

aux maladies rares, y compris génétiques, est adopté pour la période allant du 1er janvier 1999 au 

31 décembre 2003. En tant que premier effort de l'UE en la matière, une attention particulière est 

accordée à l'amélioration des connaissances et de l'accès à l'information sur ces maladies.  

 

Le 16 décembre 1999, à l'initiative de la France et grâce au lobbying d'Eurordis, le Parlement 

européen et le Conseil adoptent le règlement (CE) n°141/2000 concernant les médicaments 

orphelins. Ce règlement incite l'industrie pharmaceutique et biotechnologique à développer et à 

commercialiser les médicaments orphelins (incitations fiscales, assistance au protocole, exclusivité 

de 10 ansé). Un Comit® des m®dicaments orphelins (COMP), institué au sein de l'Agence 

européenne du médicament (EMEA) en avril 2000, est chargé d'examiner les demandes de 

désignation et d'assister la Commission dans les discussions relatives aux médicaments orphelins. 

 

Les maladies rares constituent désormais l'une des priorités du deuxième programme d'action 

communautaire dans le domaine de la santé pour la période 2008-2013. Conformément aux 

programmes de travail de la DG SANCO pour la mise en ouvre du programme de santé 

publique, les deux grandes lignes d'action sont l'échange d'informations dans le cadre des réseaux 

européens existants et le renforcement de la coopération transnationale.  

 

Le 11 novembre 2008, l'Union Européenne adopte une Communication de la Commission 

intitulée « Maladies rares : un défi pour l'Europe ». Cette Communication définit une stratégie 

communautaire globale destinée à aider les États membres en matière de diagnostic, de traitement 

et de soins pour les 36 millions d'européens atteints de maladies rares. Cette stratégie s'articule 

autour de trois grands axes d'action, qui consistent à : 
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 améliorer la reconnaissance et la visibilité des maladies rares,  

 soutenir les plans nationaux consacrés aux maladies rares dans les États membres, 

 renforcer la coopération et la coordination dans le domaine des maladies rares au niveau 

européen.  

 

Le 9 juin 2009, le Conseil européen des ministres de la Santé adopte une recommandation 

relative à une action européenne dans le domaine des maladies rares. Cette recommandation  

revêt une importance particulière parce qu'elle met en avant la nécessité d'une action concertée, 

tant au niveau national qu'européen, afin de :  

 Faire en sorte que les maladies rares fassent l'objet d'un codage approprié et d'une 

traçabilité effective dans tous les systèmes d'information sur la santé ;  

 Encourager la recherche dans le domaine des maladies rares ;  

 Recenser les centres d'expertise au niveau national et encourager leur participation à des 

réseaux européens ;  

 Soutenir la mise en commun d'expertise à l'échelle de l'Europe ;  

 Inciter les États membres à mettre en commun leurs connaissances sur la valeur ajoutée 

thérapeutique ou clinique des médicaments orphelins au niveau communautaire ;  

 Encourager l'"empowerment" des malades et de leurs représentants en les impliquant à 

tous les stades du processus de prise de décision sur les politiques à mettre en ïuvre dans 

le domaine des maladies rares ;  

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

l'information, de la recherche et des soins pour les maladies rares.  

 

Ce texte est le point d'orgue d'un processus législatif qui a ouvert la voie à la reconnaissance des 

maladies rares comme une priorité de santé publique en Europe, et qui a débuté avec la 

consultation publique sur les maladies rares en novembre 2007. Bien que les communications et 

les recommandations n'aient pas une valeur légale pour les états membres, elles ont néanmoins 

une influence politique majeure. Elles visent ¨ aider ¨ ®laborer et ¨ mettre en ïuvre les 

stratégies politiques nationales qui dépendent de la responsabilité individuelle des états membres 

et non pas des législations européennes. 
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L'ENGAGEMENT ANCIEN ET CONSTANT DU CREAI 
LANGUEDOC - ROUSSILLON AUTOUR DES PROBLEMATIQUES DE 
HANDICAPS ET DE MALADIES RARES  
 
Le CREAI Languedoc-Roussillon s'est déjà préoccupé dans le passé de la problématique de la 

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

connaissance scientifique et de l'intervention publique, l'équipe du CREAI a sollicité le 

financement durant l'année 1996 par la DRASS Languedoc-Roussillon d'une étude régionale sur 

les "handicaps rares" dans la lancée de travaux nationaux souhaités par la Circulaire du 5 juillet 

19962. Cette étude a été, de fait, la seule de ce genre menée en France sur ce domaine.3 Elle était 

consacrée aux seuls enfants et adolescents. Elle a proposé un modèle de compréhension d'une 

problématique encore très mal connue. Cette première étude avait rassemblé dans la même 

réflexion à la fois des maladies rares, marquées par leur faible prévalence et leur impact en terme 

de désavantage d'une part, et les associations inhabituelles de déficiences et incapacités qui 

devaient être regroupées sous l'appellation de « handicaps rares» (surdité-cécité, surdité-autisme, 

troubles sévères du langage etc..) d'autre part. 

 

Les principaux constats faits à cette époque en région relevaient que : 

 

 

Á L'offre de soins était rare, concentrée, souvent inaccessible car mal connue et 

fortement médicalisée avec une offre localisée dans les Centres Hospitaliers Régionaux. La structure 

de cette offre, très médicalisée, débouchait sur un accompagnement médicosocial insuffisant, voire 

inexistant. 

 

Á L'offre médicosociale était cloisonnée avec une structure en filière très typée (selon 

des types de déficiences principales) rendant les réponses d'accompagnement médicosocial des handicaps 

et maladies rares difficiles voire impossibles. 

 

Á La complexité des troubles et des situations de handicap nécessitait de nombreux acteurs, ayant à se 

coordonner entre eux. Or cette coordination apparaissait le point faible avec le constat de 

                                                 
2
 Circulaire DAS/RVAS n° 96-429 du 5 juillet 1996 Relative au recensement de la situation et des besoins dans 

chaque département et région des personnes susceptibles de relever de la notion de « handicap rare ». 
3
 AZEMA B., BARTHEYE E. & BAUMLIN M. (1997)  Etude sur les handicaps rares en Languedoc Roussillon 

(enfants et adolescents). Montpellier, CREAI Languedoc Roussillon, 187 p. 
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nombreuses ruptures dans le parcours des personnes et une forte charge pour les familles et entourages 

en matière de coordination. 

 

Á Existaient des difficultés de financement de ces multiples prises en charge (parfois 

nécessairement simultanées) quand elles étaient en place, avec des problèmes de compréhension de la 

part des payeurs. 

 

Á La maladie rare ou le handicap rare généraient très souvent une forte situation de 

désavantage social au sens de la première Classification Internationale des Handicaps, dite 

classification de WOOD4.  

 

Á Par ailleurs ce handicap venait « impacter » sur l'ensemble de l'entourage, faisant de la personne 

porteuse d'un handicap rare ou d'une maladie rare « un handicapé handicapant » pour 

l'entourage selon l'expression de Jacques CONSTANT. 

 

Á La famille et les entourages étaient souvent fortement mobilisés dans 

l'accompagnement et les soins au quotidien des personnes atteintes. Le domicile se transformait alors 

en un véritable espace de soins médicalisé et les familles en « soignants ».  

 

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

 

L'étude du CREAI Languedoc-Roussillon nous a permis de construire une ébauche de 

représentation des différentes problématiques sur les situations de handicaps rares dans le champ 

de l'enfance et de l'adolescence et d'interroger les zones frontières avec les maladies rares5.  

 

La même année 1996 était publié sous l'égide du ministère du Travail et des Affaires Sociales un 

rapport sur les handicaps rares.6 Ce rapport permettait de poser les bases de ce qui allait devenir 

durant plus d'une décennie le cadre conceptuel et réglementaire des handicaps rares.  

 

                                                 
4
 OMS (1980) Classification Internationale des Handicaps : Déficiences, incapacités et désavantages (CIH). 

Genève : OMS. (Traduction française Paris : CTNERHI-INSERM, 1988) 
5
 AZEMA B.  (2007) Handicaps rares : émergence d'une problématique complexe de prise en charge.  

Informations CREAI Languedoc Roussillon ï Le Pélican, n°187, novembre, 4-5. 
6
 Ministère du Travail et des Affaires Sociales (1996) Rapport sur les handicaps rares. 82 p. 
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Les handicaps rares font actuellement l'objet d'une investigation approfondie par la CNSA dans 

le cadre de l'élaboration du Plan National Handicaps Rares qui doit être promulgué cette année et 

aux travaux duquel notre équipe participe également7.  

                                                 
7
 CNSA (2008) Handicaps rares. Document d'orientation. Commission spécialisée Handicaps Rares, Conseil 

Scientifique de la CNSA. 44 pages. Disponible à l'adresse :  

http://www.cnsa.fr/IMG/pdf/document_orientationfinal_handicaps_rares.pdf 

http://www.cnsa.fr/IMG/pdf/document_orientationfinal_handicaps_rares.pdf
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B.  Méthodologie de l'étude 
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1. LES CHOIX METHODOLOGIQUES DE L 'ETUDE  

 

Les difficultés rencontrées par les personnes atteintes d'une maladie rare dans leur parcours 

peuvent toucher différents domaines de leur vie quotidienne. Il nous est apparu important de 

porter un regard aussi bien sur les difficultés du parcours de santé des personnes que sur celles 

tenant au parcours de vie quotidienne pour mieux appréhender la trajectoire et la situation 

actuelle des personnes. 

 

1.1. Pourquoi parcours de santé, parcours de vie ? 

 1.1.1. Le parcours de santé  

 Nous entendons par parcours de santé la trajectoire des personnes (adultes ou enfants) qui va :  

- de la découverte diagnostique de la maladie rare (avec ses délais, ses errements, sa 

révélation), 

- au dévoilement ou à l'ignorance des conséquences de la maladie rare une fois connue, 

- à l'accès aux ressources de santé telles :   

o les professionnels de santé de première ligne comme généraliste, kinésithérapeute, 

infirmière, etc. 

o les professionnels de deuxième et troisième ligne : médecins spécialistes, centres 

d'expertises et services hospitaliers 

o l'accès aux traitements et aides techniques, humaines, etc. 

o l'accès à un soutien psychologique 

o l'accès à une information appropriée sur la maladie rare et ses conséquences, y 

compris en termes de pronostic 

o l'accès à une éducation à la santé et à la gestion au quotidien de ses problèmes de 

santé  

  

1.1.2. Le parcours de vie  

L'OMS au travers de la Classification Internationale du Fonctionnement, du Handicap et de la Santé 8, 

propose un modèle ambitieux de description des états de santé et des éléments du bienðêtre 

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

                                                 
8
 O.M.S. (2001) Classification Internationale du Fonctionnement, du Handicap et de la Santé : CIF. Genève : 
O.M.S., 304 p. 
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les éléments proprement médicaux ne sont qu'une des composantes. Les éléments contextuels et 

culturels, l'environnement, les ressources sociales et médicosociales, les éléments de droits et 

d'accès aux droits, les ressources financières, la participation des personnes à la vie sociale et 

l'exercice de leurs rôles citoyens, la capacité de se déplacer librement sur et hors du territoire 

national sont autant de facteurs qui contribuent à la santé, au bien-être et à la qualité de vie.  

 

1.2. La qualité de vie  

 

Pour l'OMS la qualité de vie se définit comme "la perception qu'a un individu de sa place 

dans l'existence dans le contexte de la culture et du système de valeurs dans lesquels il vit 

en relation avec ses objectifs, ses attentes, ses normes et ses inquiétudes. C'est un concept 

très largement influencé de manière complexe par la santé physique du sujet, son état 

psychologique, son niveau d'indépendance, ses relations sociales, ainsi que sa relation aux 

éléments essentiels à son environnement." 

 

 

Le concept de qualité de vie est aujourd'hui un concept très répandu. Il contient cependant des 

zones d'ambiguïté qui ne doivent pas le faire confondre avec des domaines proches tels que le 

bien-être, la santé, la satisfaction, le confort, voire le bonheur.  

 

S'intéresser à la qualité de vie de patients porteurs de maladies rares, c'est tenter de mieux 

connaître leurs éprouvés personnels (physique et psychologique), l'impact de la maladie sur la vie 

quotidienne, les échanges et le fonctionnement sociaux, sur l'exercice des différents rôles sociaux 

individuels, familiaux, collectifs. S'intéresser à la qualité de vie c'est, de fait, recueillir des données 

et variables objectives (et quantifiables) mais aussi subjectives (tout aussi importantes).  

Aujourd'hui, les échelles de qualité de vie constituent des outils cliniques et de santé publique à 

part entière. Elles explorent différentes dimensions et domaines de vie. Les instruments 

d'évaluation de la qualité de vie (QV) peuvent être rangés en outils spécifiques (conçus pour être 

utilisés spécifiquement dans une pathologie) et en outils génériques (utilisables dans différentes 

pathologies avec l'inconvénient d'être moins spécifiques) qui présentent l'avantage d'être 

pluridimensionnels9. Ces instruments doivent obéir à des règles métrologiques : validité, 

pertinence, fiabilité, sensibilité, recevabilité.  

                                                 
9
 MARTIN P. (1999) Le concept de qualité de vie. Actualités Médicales Internationales ï Psychiatrie, 16, 

supplément au n°2, février, 4-15. 
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Nous avons retenu le Nottingham Health Profile-NHP  (Indicateur de Santé Perçue de Nottingham) 

que nous avions précédemment utilisé dans une étude sur l'impact des traumatismes crâniens.10 

Le NHP a été développé en Grande Bretagne à la fin des années 70 par le Dr Sonia HUNT  pour 

le Ministère 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 morbidité ressentie. 

 

L'ISPN a été récemment utilisé dans des enquêtes telles que VISAT ('Enquête Vieillissement, 

Santé et Travail) ou ESTEV (Enquête Santé Travail et Vieillissement) ainsi que par la MSA et 

l'INVS chez les travailleurs du monde agricole du Morbihan. L'ISPN a servi également à évaluer 

la qualité de vie des personnes âgées en Bourgogne en 2002 dans le cadre du Plan Régional de 

Santé Publique.11 

 

 

                                                 
10

 AZEMA B., BARTHEYE E., et al. (1998) Les personnes victimes de traumatisme crânien en Languedoc 

Roussillon. Enquête conjointe ORS-CREAI. Montpellier : ORS-CREAI Languedoc Roussillon. Rapport. 
11

 ORS Bourgogne (2002) Evaluation de la qualité de vie des personnes âgées dépendantes. Enquête auprès de 

2000 personnes âgées en Bourgogne. Dijon : ORS Bourgogne. 
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1.3. De l' importance de la participation des patients et des citoyens dans la 

transformation des pratiques cliniques  

 
La revue de la CNAM, Pratiques et Organisations des Soins a publié récemment un très intéressant 

numéro thématique sur la gouvernance en santé. STANTON-JEAN & CALLU (2008)12 se sont 

interrogés sur la participation des patients dans la transformation des pratiques cliniques. 

Rappelons que la loi du 4 mars 2002 relative aux droits des malades et à la qualité des systèmes de 

santé a recentré l'action des pratiques sanitaires sur le patient en confortant sa participation au 

processus de soins, le confortant dans une posture d'usager, reconnaissant sa capacité d'exercer 

une expertise et une critique « profanes »  parallèlement à l'expertise professionnelle.  

 

Pour STANTON-JEAN & CALLU, la participation des patients à la transformation des 

pratiques cliniques conduit à s'interroger sur au moins trois postures différentes :  

- Veulent-ils être acteurs avec toute la dimension de responsabilisation que cela comporte ?   

- Veulent-ils être des interlocuteurs incontournables des pouvoirs publics et des 

professionnels de santé ? 

- Veulent-ils rester des personnes vulnérables mais autonomes et codécideurs de leur 

traitement ?    

 

Cette participation apparaît d'autant plus nécessaire dans le domaine des maladies rares que ces 

dernières comportent, pour nombre d'entre elles, une implication génétique. Les progrès du 

dépistage génétique de nombreuses maladies rares ne sont pas sans interroger aussi bien  l'éthique 

que les valeurs. Dès lors, la participation des patients aux processus décisionnels, à la 

construction de bonnes pratiques paraît aller de soi pour encadrer les pratiques cliniques qui 

comportent de si fortes implications personnelles et familiales.13  

 

Différents organismes internationaux ont par ailleurs tenté de construire des guides, des lignes 

directrices pour organiser cette participation du public à la planification des soins de santé 

(OCDE, 2001 & 2002 ; Commission Economique pour l'Europe des Nations Unies- UNECE, 

                                                 
12

 STANTON-JEAN M. & CALLU MF (2008) Participation des patients et des citoyens dans la transformation 

des pratiques cliniques : enjeux et perspectives.  Pratiques et Organisations des Soins, 39, n°3,  juillet-

septembre, 243-247.  
13

 AVARD D., GREGOIRE G. et al. (2008) La participation du public dans la santé publique : l'implication des 

communautés culturelles dans le dépistage des maladies héréditaires.  Pratiques et Organisations des Soins, 39, 

n°3, juillet-septembre, 231-242.  
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1998 ; International Association for Public Participation ð IAP2, 2005 ; International Association 

for Impact Assessment, 2006)14.² 

 

Le présent rapport, en tentant de restituer leur parole, est une contribution à la 

participation des personnes atteintes d'une maladie rare et de leurs entourages 

familiaux en vue de l'amélioration de l'offre actuelle régionale et nationale qui leur 

est destinée.  

                                                 
14

 Cités par AVARD D., GREGOIRE G. et al. (2008) 
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2.  LE DEROULEMENT DE L 'ETUDE  

 
2.1. La commande  
 

Le CREAI Languedoc-Roussillon s'est vu confier par l'Alliance Maladies Rares, collectif de plus 

de 190 associations de malades et de parents de malades, (via sa délégation régionale), une étude 

sur la situation des personnes atteintes d'une maladie rare en région Languedoc-Roussillon.  

 

La commande a porté sur l'étude la plus fine possible du parcours de santé et de vie des 

personnes atteintes d'une maladie rare dans l'espace de la région Languedoc-Roussillon en 

s'attachant en particulier à l'accès aux ressources de santé et à la situation de handicap générée par 

la maladie rare ainsi que son impact sur la qualité de vie de la personne et éventuellement de son 

entourage.   

 

Cette étude a été financée pour partie par la DRASS et l'ARH de Languedoc-Roussillon et pour 

partie par le CREAI Languedoc-Roussillon sur ses ressources propres. Des partenaires d'Alliance 

Maladies Rares tels la Fondation Groupama ou le LEEM ont également participé à son 

financement. Elle a reçu le support précieux de Maladies Rares Info Services, ligne téléphonique 

d'écoute, d'information et d'orientation pour les malades et les familles, localisé à Paris et faisant 

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

associatifs en région.  

 

L'idée de cette étude a pris corps à la suite du Forum régional d'information sur les maladies rares 

organisé en septembre 2005 par Olivier Nègre, délégué régional d'Alliance Maladies Rares, avec le 

soutien du Conseil Régional Languedoc-Roussillon.  

 

Le CREAI Languedoc-Roussillon a alors apporté son appui méthodologique et le projet a été 

présenté dans ses grandes lignes pour avis et validation par les usagers et les professionnels lors 

des 3èmes Assises de Génétique Médicale et Humaine qui se sont tenues à Montpellier en janvier 

2006. Un appel  à participation et à mobilisation y a été lancé en la circonstance aux personnes et 

associations présentes.  
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2.2. Les travaux préalables à l'étude 
 

Á Contacts et rencontres d'experts  
 

Une phase préliminaire a consisté à 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 à Paris) et au niveau européen (Eurordis) pour collecter des éléments de nature à 

éclairer la méthodologie d'étude. 

Parallèlement des personnes ressources et des experts régionaux ont été rencontrés en région 

Languedoc-Roussillon (cf./  annexes p. 157).  

 

La participation à des réunions de staff médical et universitaire a permis de présenter à un large 

éventail de praticiens hospitaliers l'étude en cours et de recueillir leurs avis ou suggestions. 

Les trois Centres de Référence du CHU de Montpellier, ainsi que quelques membres d'équipes en 

cours de désignation comme Centres de Compétences maladies rares, ont été contactés ou 

rencontrés. 

Une rencontre a été organisée avec le pôle recherche du CHU de Montpellier ainsi qu'avec le 

Pôle de compétitivité ORPHEME sur les pathologies émergentes et les maladies orphelines15. 

 

Á Le Comité de pilotage 
 
Un Comité de pilotage a été mis en place. Sa composition s'est voulue la plus représentative 

possible : la Direction Régionale des Affaires Sanitaires et Sociales, le Directeur de l'Agence 

Régionale de l'Hospitalisation du Languedoc-Roussillon, divers représentants d'associations 

membres d'Alliance Maladies Rares en Languedoc-Roussillon, un représentant de Maladies Rares 

Info Services, le médecin coordinateur du Centre de Référence Anomalies du développement 

embryonnaires d'origine 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 de la narcolepsie et de l'hypersomnie idiopathique (cf./ annexes p. 158). 

  

Ce Comité de pilotage s'est réuni 2 fois, le 10 juillet 2007  et le 4 juillet 2008.  

Les principales missions du Comité de Pilotage ont concerné l'orientation et la validation de la 

méthodologie de l'étude ainsi que l'orientation et la validation du contenu du questionnaire 

d'enquête. Enfin le Comité a joué un rôle de facilitateur et de médiateur auprès des publics cibles. 

                                                 
15

 Depuis lors ORPHEME, Bioméditerrannée et Holobiosud ont fusionné sous l'appellation, Pôle 

EUROBIOMED. (http://www.eurobiomed.org/) 

   

http://www.eurobiomed.org/
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Á Le focus group ou groupe de convergence 

 
L'AFM en partenariat avec Alliance Maladies Rares a été à l'initiative de la mise en place de trois 

focus groups en 2006, concernant les recommandations en matière d'accompagnement des 

personnes atteintes de maladies rares, évolutives et physiquement invalidantes. Le focus group 

maladies rares de 10 à 12 personnes volontaires, atteintes d'une de ces pathologies, s'est réuni 

pour élaborer un diagnostic partagé collectif sur les besoins des malades et des familles en matière 

d'accompagnement.  

 

 

La méthode du focus group permet d'explorer efficacement les différentes dimensions 

d'une question. Elle favorise également l'expression de la multiplicité des expériences, des 

points de vue et des sentiments. Elle s'avère donc pertinente pour dresser un inventaire 

des besoins et attentes de personnes en matière d'accompagnement. 

 

 
En février 2007, le CREAI Languedoc-Roussillon a constitué un focus group à partir du premier en 

l'étendant à d'autres volontaires. Les personnes de ce groupe ont été contactées par le biais 

d'associations de malades dont ils sont membres ou avec lesquelles elles ont un contact 

occasionnel. Leur participation a été volontaire et bénévole. Le choix s'est porté sur un panel large 

de personnes susceptibles de représenter la diversité des problématiques de maladies rares.  

 

L'objectif du focus group  du CREAI était double : 

- mieux cerner les besoins et les attentes des personnes porteuses de maladies rares afin 

d'identifier plus finement les thèmes à aborder dans le questionnaire. En d'autres termes, 

quelles étaient les bonnes questions à se poser ?  

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

 

Ce focus group16 a rassemblé 8 personnes atteintes de différentes maladies rares : syndrome de l'X-

Fragile, syndrome de Prader Willi, maladie de Rendu Osler, syndrome d'Ehlers-Danlos, 

épidermolyse bulleuse, rétinite pigmentaire, nanisme, narcolepsie-cataplexie. Une liste de 

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

                                                 
16

 Voir 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 à recueillir 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 de 

leur famille quant à 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 à mieux cerner les points qui font problème dans le suivi 

et l'accompagnement des personnes, au quotidien et au long cours, ainsi que la situation de 

handicap générée par la maladie rare. 

 

 

2.3.2. La population étudiée 
 

2.3.2.1. Le recrutement des personnes pour l'enquête 
 

La base de cette étude est le recueil d'un corpus de connaissances auprès des personnes atteintes 

de maladies rares et/ou de leurs représentants ou familles. Une des grandes difficultés est de 

parvenir à 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 indirectement les personnes cibles :  

Á le réseau associatif de l'Alliance Maladies Rares 

Á les personnes volontaires identifiées par Maladies Rares Info Services,  

Á les patients volontaires venus en consultations spécialisées dans les centres de 

référence maladies rares du CHU de Montpellier (Professeurs Dauvilliers, Hamel, 

Sarda) dans le centre de compétence du Professeur Rivier. 

Á les médecins libéraux de la région avec la participation de l'Union Régionale des 

Médecins Libéraux (URML) et des Conseils de l'Ordre départementaux. 

L'Alliance Maladies Rares  a  envoyé à l'ensemble des médecins généralistes de la 

région et à certains spécialistes une plaquette d'information sur les maladies rares. 

Á les spécialistes hospitaliers, les paramédicaux (infirmier(e)s, kinésithérapeutes, 

orthophonistes) de la région qui ont tous reçu des informations sur les maladies 

rares et sur l'étude en cours. 
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Á un appel à participer par voie de presse, ainsi qu'une conférence de presse le 29 

février 2008 organisée par Olivier Nègre 

Á deux réunions avec les CAMSP régionaux 

Á la diffusion d'un article dans la revue Le Pélican du CREAI Languedoc-Roussillon 

Á l'envoi de courriers avec le questionnaire à tous les établissements médicosociaux 

enfants et adultes de la région Languedoc-Roussillon 

 

 

2.3.2.2. La période de recueil des données 
 

Elle a été arrêtée du 1er novembre 2007 au 31 juillet 2008. 

 
 
 

2.3.2.3. La construction du questionnaire  
 

Une partie importante de l'étude a été conduite sous la forme d'une enquête par questionnaire 

anonyme explorant les attentes et les besoins des personnes 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 et national d'Alliance Maladies Rares.  Des propositions et remarques critiques 

ont pu être faites en cette occasion.  

Une première version a fait l'objet d'une étude d'acceptabilité et de faisabilité auprès d'un 

échantillon composé de personnes porteuses de maladies 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 fait alors l'objet d'un envoi postal à partir 

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

 
 
 
2.3.2.4. Les champs d'étude 

 

Les thématiques explorées dans le questionnaire sont centrées à la fois sur les aspects de santé 

mais aussi l'accompagnement des personnes. 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 jusqu'aux conséquences sur leur vie quotidienne et celles de leurs entourages.  

La question sur la qualité de vie des personnes est une donnée qui mérite d'être explorée plus 

avant. Pour cela, nous avons utilisé l'Indicateur de Santé Perceptuelle de Nottingham, qui est une 

échelle validée au niveau national et international. 

 

2.3.2.5. Les rencontres départementales de présentation des premiers 
résultats 

 

La phase d'enquête par questionnaire en cours d'exploitation, nous avons organisé des rencontres 

dans chacun des départements de la région administrative avec la participation du délégué 

régional d'Alliance Maladie Rare, monsieur Olivier Nègre, et avec la présence à trois reprises du 

Professeur Pierre Sarda.  

 

Etaient conviés à ces rencontres, les personnes atteintes d'une maladie rare ayant donné leurs 

coordonnées, les différentes associations, les représentants des DDASS (médecins et inspecteurs), 

les personnels de la MDPH, les représentants des services des conseils généraux, les acteurs 

sanitaires et médicosociaux, les représentants de l'Education nationale. Ces réunions  ont toutes 

été passionnantes et riches d'échanges. Nous avons pu mesurer l'écart qui existe entre les droits 

des personnes et la connaissance qu'ils en ont. Nous avons pu vérifier certaines de nos 

hypothèses méthodologiques et conforter nos résultats.  

 

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

des maladies rares. Les premiers résultats de l'enquête, en particulier les chiffres de leurs 

départements, ont ainsi été présentés à l'auditoire. 

 

 

2.3.2.6. Déontologie et CNIL  

 

Le protocole d'étude et le questionnaire ont été soumis à la CNIL. La déclaration a été déposée le 

28 septembre 2007 et nous avons reçu le récépissé le 26 mars 2008.   
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2.4. Le traitement de l'enquête 
 

 

2.4.1. L'exploitation des données 
 
Le questionnaire a été adressé à 524 personnes qui se sont portées volontaires pour cette étude. 

Ces dernières ont donc été destinataires à leur domicile par voie postale du questionnaire et d'un 

courrier explicatif. Au total, 444 questionnaires exploitables ont été retournés au CREAI 

Languedoc-Roussillon au 31 juillet 2008. 

Le CREAI a donc assuré la saisie de l'ensemble des 444 questionnaires et a procédé à 

l'exploitation et à l'analyse des données quantitatives et qualitatives. La saisie et le  

traitement statistique du questionnaire d'enquête ont été réalisés avec le logiciel Sphinx Plus 2. 

 

 

2.4.2. La population de l'enquête 
 
Ce sont des personnes atteintes de maladies rares domiciliées en Languedoc-Roussillon qui se 

sont portées volontaires pour participer à cette enquête. Ont été exclues de l'enquête les 

personnes domiciliées actuellement dans d'autres régions. 
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C. Les résultats généraux de l'enquête : 

caractéristiques de la population 
d'enquête 
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En Languedoc-Roussillon, 80 000 personnes seraient potentiellement concernées par une 

maladie rare.  

7000 personnes environ ont été contactées de manière directe et par un courrier personnalisé.  

Au final, 524 volontaires se sont manifestés de différentes manières et ont fait l'objet d'un envoi 

postal ou électronique du questionnaire par le CREAI Languedoc-Roussillon.  

Au 31 juillet 2008, date d'arrêt de l'enquête, nous avons reçu 444 questionnaires exploitables. 

 

 

 

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

 
On ne peut que constater le " faible rendement"  de la campagne de recrutement qui a 

pourtant saturé les différents canaux d' information et de sollicitation des personnes et des 

professionnels, qui a croisé les informations et les sensibilisations collectives et individuelles et 

qui a été relayée -de manière il est vrai variable- par les associations locales ou nationales.  

 

Dans aucune étude précédente nous n'avons, à ce point, multiplié les angles d'approche des 

personnes « cibles ». Ces résultats doivent interroger. Les éléments d'éclairage que nous pouvons 

avancer tiennent à des facteurs d'ordre très variés.  

 

En premier lieu, la faible mobilisation des personnes atteintes d'une maladie rare ou les parents 

d'enfants dans ce type de problématique nous semble être le reflet de la solitude, de 

l' isolement extrême des personnes face à la maladie rare. Nombre de ces personnes ne 

connaissent pas, ou sont en incapacité de faire une démarche volontaire vers une association qui 

pourrait les représenter ou les aider. La vie au quotidien avec une maladie rare et ses 

conséquences mobilise une grande partie de l'énergie disponible. Les résultats de l'étude le 

montrent.  
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S'engager activement dans une démarche associative, animer ou participer soi-même à une 

association de malades reste encore peu répandu. En témoigne le faible nombre des patients avec 

maladies rares à laquelle répond une faible représentativité de certaines associations qui 

mettent en ïuvre pourtant des trésors d'énergie pour exister et se développer avec des moyens et 

une logistique limités. Il est encore difficile, et cette étude le démontre, d'arriver à contacter les 

malades. Quelques-uns d'entre eux n'ont appris que fortuitement, et par des canaux 

d'informations informels, l'existence de cette étude malgré la redondance des informations. 

Beaucoup d'efforts restent à faire pour consolider les actions et informations associatives. 

L'argument de la lassitude face à des enquêtes répétées ne tient pas dans le cas présent. Il s'agit de 

la première étude régionale de ce genre. Par contre une lassitude ou un découragement face au 

remplissage de tels questionnaires et des interrogations quant au bien-fondé et l'utilité de 

répondre à cette étude peuvent être éventuellement retenus. Le questionnaire est long. Il 

correspond aux compromis et arbitrages qui ont dû être faits entre les différentes associations, les 

experts et le comité de pilotage. 

Lors des réunions d'animations et de rencontre, que nous avons menées dans chacun des 

départements de la région, quelques personnes nous ont indiqué que ce questionnaire avait pu les 

mettre en souffrance face à leur problématique en les amenant à s'y confronter à nouveau. Le 

questionnaire venant réactualiser un traumatisme encore vif. Ainsi, un certain nombre de 

personnes n'aurait pas eu le courage de répondre à ce questionnaire pour ces raisons-là. Dans 

cette hypothèse, que nous avions anticipée, nous avions recommandé aux CAMSP (Centres 

d'Action Médico-Sociale Précoces) et aux établissements médicosociaux, contactés pour inciter 

des familles d'enfants à répondre, à ne pas solliciter des familles pour lesquelles la découverte 

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

D'autres personnes enfin n'ont pas été en mesure de renseigner personnellement le questionnaire, 

car elles étaient dépendantes d'un tiers, c'est le cas des personnes malvoyantes ou non-

voyantes. Quelques-unes ont renoncé. 

Néanmoins, ces éléments traduisent toute la difficulté qu' il y a à pouvoir se rapprocher 

des patients atteints d'une maladie rare et connaître leurs besoins. Ils démontrent tout 

l' intérêt des centres de référence et de compétences pour construire un partenariat 

confiant, efficace et durable avec ces patients et leurs entourages.  
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2. PARTICIPATION A L 'ENQUETE ET CANAUX  
D'INFORMATION  

Par qui les personnes ont-elles eu connaissance de l'étude "maladies rares 

en Languedoc-Roussillon"  ? 

 

Dans la campagne d'incitation à participer à l'étude ce sont les centres de référence du CHU 

de Montpellier (qui ont invité personnellement les personnes de leur file active à répondre) qui 

constituent le meilleur informateur et diffuseur. Près d'une personne sur deux enrôlée dans 

l'étude l'a fait grâce à cette voie.  

Le réseau associatif vient en second avec une personne sur cinq. Nous avons constaté des 

disparités associatives avec des effets de mobilisation forts de certaines associations qui, à 

l'évidence, sont actives et bien implantées. Celles-ci ont su mobiliser leurs membres. Cela s'est 

traduit par des effets de « salves » dans les retours d'enquêtes correspondant à la mobilisation 

active associative et des réseaux.  

 

Pris connaissance de l'étude  Nb. cit.  Fréq. 

Par les centres de référence 217 48,9% 

Par son réseau associatif 93 20.9% 

Par son médecin 48 10,8% 

Par les paramédicaux 42 9.5% 

Par les CAMSP 17 3.8% 

Par les médias 14 3.2% 

Par l'établissement médicosocial 4 0.9% 

Par son pharmacien 3 0.7% 

Au cours d'un don de sang 1 0.2% 

Par le laboratoire d'analyses médicales 1 0.2% 
 

Non réponses 5 1,1% 

TOTAL OBS. 444 * 
                          *  Plusieurs réponses possibles 

 
Malgré une sensibilisation des praticiens libéraux, les médecins traitants ou spécialistes ont peu 

relayé l'information sur l'enquête auprès de leur patientèle. Les paramédicaux qui ont reçu la 

même information font jeu égal avec les médecins. 
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Connaissance étude par 
département de domiciliation 

Aude Gard Hérault Lozère P.O. Nb. cit.  

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 les CAMSP 4.7% 2.4% 2.2% 0 9.9% 17 

Par les médias 9.3% 1.2% 2.6% 0 2.5% 14 

Par l'établissement médicosocial 4.7% 0 0.4% 0 0 4 

Par votre pharmacien 4.7% 0 0 0 1.2% 3 
 

Non réponses 0 1.2% 0.9% 0 2.5% 5 

TOTAL OBS. 43 82 230   8 81 444 

Il apparaît quelques différences selon les départements. Certes, le poids du centre de référence est 

indéniable, mais c'est dans le Gard qu'il obtient le plus fort pourcentage. Les chiffres concernant 

le département de la Lozère sont trop faibles pour pouvoir être interprétés. Par ailleurs, on peut 

voir dans ce tableau la force du réseau associatif dans les Pyrénées-Orientales (27.2%) ou de 

l'Hérault qui a pu mobiliser ses adhérents pour participer à cette étude. 

 

C'est dans l'Aude et l'Hérault, que le médecin a permis respectivement dans près d'un cas sur six 

la connaissance de cette étude. Pour ce qui est des paramédicaux, les scores sont sensiblement 

équivalents dans les cinq départements avec près d'une personne sur dix informée par ce moyen. 

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

 

Enfin, le CAMSP des Pyrénées-Orientales a été le plus mobilisé de la région, avec 9.9%. Notons 

enfin que la sensibilisation par les médias a été peu opérante dans l'ensemble des départements et 

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

 

Type de maladie rare  
par fréquence de citations 

Nombre 
citations 

% 

Anomalies d'origine génétique 255 57,4% 

Maladies neurologiques rares 67 15,1% 

Troubles sensoriels rares 50 11,3% 

Maladies auto-immunes et systémiques rares 42 9,5% 

Maladies neuromusculaires 38 8,6% 

Maladies osseuses rares 16 3,6% 

Maladies dermatologiques rares 13 2,9% 

Maladies héréditaires du métabolisme 11 2,5% 

Maladies immunitaires rares 11 2,5% 

Maladies cardiovasculaires rares 8 1,8% 

Maladies hématologiques rares 5 1,1% 

Maladies hépato-gastro-entérologiques rares 3 0,7% 

Maladies de la trame conjonctive 3 0,7% 

Maladies rénales rares 2 0,5% 

Maladies pulmonaires rares 1 0,2% 

TOTAL OBS. 444 * 
                          *  Plusieurs réponses possibles 

 
Il a été demandé dans le questionnaire de renseigner le type de maladie rare tel qu'il est connu par 

la personne qui en est atteinte.  

 
Ces grandes catégorisations sont d'un éclairage limité. Un très grand nombre de maladies rares 

ont au départ une cause génétique. Elles peuvent être dans certains cas héréditaires (même si elles 

se révèlent tardivement dans l'existence comme la maladie de Huntington) ou provoquées par 

une nouvelle mutation génétique. Nous avons repris la classification typologique définie dans la 

Circulaire du 9 novembre 200617. Les personnes qui ont répondu à cette question ont pu le faire soit 

en privilégiant la dimension étiologique génétique soit l'organe ou le système affecté par la 

maladie rare.  

 

3.1. Type de maladies rares déclarées par les patients  

 
Les personnes répondant au questionnaire avaient la possibilité de préciser que le diagnostic de 

maladie rare était encore en attente de confirmation. C'est le cas de 16% de personnes soit 

                                                 
17

 Circulaire DHOS/DGS/O4/SD5D n
o
 2006-479 du 9 novembre 2006 relative à l'appel à projets auprès des 

centres hospitaliers universitaires en vue de l'obtention du label de « centre de référence pour une maladie ou 

un groupe de maladies rares » 
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une personne sur six environ. Les raisons peuvent être multiples : attente de résultats de tests en 

particulier génétique, explorations en cours, rareté extrême de l'affection et incertitude des 

experts consultés, méconnaissance diagnostique, etc. 

 

3.2. Quelques groupes de maladies rares sont fortement représentés  

Après les maladies neurologiques et les anomalies du développement embryonnaire 

d'origine génétique qui constitue un effectif important, les personnes présentant une atteinte 

visuelle principale sont, en volume, parmi les mieux représentées. Ce sont par exemple la 

rétinite pigmentaire, le syndrome de Usher, le syndrome CHARGE, les dystrophies des cônes, 

l'albinisme oculaire, la choroïdérémie, le syndrome de Bardet Biedl, le rétinoblastome familial, 

l'amaurose de Leber, la dégénérescence maculaire... 

 

Les maladies neuromusculaires constituent un groupe d'une trentaine de personnes avec la 

myotonie de Steinert, la myopathie de Duchenne de Boulogne, la maladie de Charcot-Marie-

Tooth, la myopathie des ceinturesé 

 

Au sein des maladies neurologiques rares, les maladies rares avec troubles cérébelleux 

représentent plus d'une vingtaine de personnes. 

 

Parmi les maladies dermatologiques, les sclérodermies représentant dans notre effectif au moins 

26 personnes, si on additionne le syndrome CREST aux sclérodermies. 

 

Les troubles envahissants du développement avec atteinte génétique repérée (X-fragile, 

Syndrome de Rett) représentent également un groupe important, plus d'une trentaine. 

 

 

Ces surreprésentations de grandes familles de maladies rares peuvent correspondre en partie à un 

biais de recrutement de l'effectif enrôlé dans l'étude à partir de la sollicitation directe de son 

centre de référence ou de compétence.  

 

Dans la liste qui suit, nous avons respecté l'intitulé employé par la personne qui a renseigné le 

questionnaire.
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INTITULE DECLARE DE LA MALADIE RARE PAR 
FREQUENCE DECROISSANTE  

Nb. cit . % 

Diagnostic en attente 71 16,0% 
Rétinite pigmentaire 33 7.4% 

Syndrome chromosome X fragile -  autismes 24 5.4% 

Sclérodermies 20 4.5% 

Narcolepsie 11 2,5% 

Syndrome de Rett 9 2,0% 

Maladie de Rendu-Osler-Weber 8 1,8% 

Neurofibromatose (NF1) = maladie de Recklinghausen 8 1.8% 

Syndrome de Gougerot-Sjögren 7 1.6% 

Ataxie spino-cérébelleuse (sans autres précisions) 7 1.6% 

CREST syndrome 6 1.4% 

Myotonie de Steinert 6 1,4% 

Syndrome d'Ehlers-Danlos 6 1,4% 

Maladie d'Huntington 6 1,4% 

Dystrophie des cônes 5 1,1% 

Mucoviscidose 5 1,1% 

Syndrome de Beckwith-Wiedemann 5 1,1% 

Syndrome de Usher 5 1,1% 

Syndrome de William-Beuren 5 1,1% 

Maladie de Strümpell-Lorrain 5 1,1% 

Ataxie spinocérébelleuse autosomique dominante ou Maladie de Machado-
Joseph (SCA3) 

4 0,9% 

Maladie de Charcot-Marie-Tooth 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 Duchenne 3 0,7% 

Incontinentia pigmenti 3 0,7% 

Maladie de Stargardt 3 0,7% 

Myasthénie 3 0,7% 

Syndrome de Bardet-Biedl 3 0,7% 

Syndrome de Prader-Willi 3 0,7% 

Acidurie glutarique de type 1 2 0,5% 

Albinisme oculaire 2 0,5% 

Amyotrophie spinale ou réaction au vaccin anti-variolique 2 0,5% 

Cardiomyopathie non obstructive (CMNO) 2 0,5% 

Cutis laxa 2 0.5% 

Choroïdérémie 2 0,5% 

Dégénérescence spino-cérébelleuse 2 0,5% 

Hérédo-ataxie cérébelleuse de Pierre Marie 2 0,5% 

Epidermolyse bulleuse 2 0,5% 

Lupus érythémateux 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 liée à l'X + diabète 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 rétinienne (sans 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% 

Cholestase 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 Xq27.3Xq28 1 0,2% 

Dysplasie cranio-métaphysaire 1 0,2% 

Dysplasie fibreuse des os 1 0,2% 

Dysplasie spondylo-épimétaphysaire 1 0,2% 

Dyspraxie visuo-spatiale 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% 

Hémophilie 1 0,2% 

Hernie diaphragmatique et Syndrome Simpson-Golabi-Behmel 1 0,2% 

Homocystinurie par déficit en cystathionine bêta-synthase (CBS) 1 0,2% 

Hyperprolinémie 1 0,2% 

Hypersomnie 1 0,2% 

Hypospade très sévère 1 0,2% 

Incontinentia pigmenti + Maladie de Fabry 1 0,2% 

Maculopathie bilatérale 1 0,2% 

Maladie coeliaque 1 0,2% 

Maladie de Behçet 1 0,2% 

Maladie de Besnier-Boeck-Schaumann 1 0,2% 

Maladie de Best 1 0,2% 

Maladie de Charcot-Marie-Tooth  1 0,2% 

Maladie de Fabry 1 0,2% 

Maladie de Kjer 1 0,2% 

Maladie de Toni-Debré-Fanconi 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 avec atteinte cardiaque + syndrome MERRF + 
thyroïdite d'Hashimoto 

1 0,2% 

Mutation 1555G de l'ADN mitochondrial 1 0,2% 

Monosomie 18q partielle 1 0,2% 
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Monosomie partielle du chromosome 4 et trisomie partielle du chromosome 3 1 0,2% 

Néphronophtise 1 0,2% 

Neurolipidose type II 1 0,2% 

Neuropathie démyélinisante chronique avec gammapathie monoclonale IgM 1 0,2% 

Neuropathie optique héréditaire de Leber 1 0,2% 

Ostéogenèse imparfaite 1 0,2% 

Ostéomalacie 1 0,2% 

Paralysie faciale congénitale 1 0,2% 

Paralysie supranucléaire progressive (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 recto-colique familiale + syndrome de Gardner 1 0,2% 

Pseudo occlusion intestinale chronique 1 0,2% 

Pseudoxanthome élastique 1 0,2% 

Syndrome de Bardet-Biedl 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 gènes 1 0,2% 

Spina Bifida Aperta 1 0,2% 

Spina Bifida lipomyéloméningocèle 1 0,2% 

Spondylar changes-nasal anomaly-striated-metaphyses 1 0,2% 

Spondylarthrite ankylosante grave 1 0,2% 

Surdité profonde bilatérale de naissance 1 0,2% 

Surdité profonde due à la Mutation 1555G de l'ADN mitochondrial 1 0,2% 

Syndrome 48 XX YY 1 0,2% 

Syndrome d'Alagille 1 0,2% 

Syndrome d'Angelman (microdélétion chromosome 15) 1 0,2% 

Syndrome de Cockayne 1 0,2% 

Syndrome de Dyggve-Melchior-Clausen 1 0,2% 

Syndrome de fibromatose gingivale + retard mental + épilepsie + 
hypertrichose 

1 0,2% 

Syndrome de Gilles de la Tourette 1 0,2% 

Fibromyalgie + Hémochromatose héréditaire 1 0,2% 

Syndrome de Hennekam 1 0,2% 

Syndrome de Jacobsen 1 0,2% 

Syndrome de Kabuki 1 0,2% 

Syndrome de Klinefelter 1 0,2% 

Syndrome de Klippel-Trenaunay 1 0,2% 

Syndrome de Leigh 1 0,2% 

Syndrome de Marfan 1 0,2% 

Syndrome de Moya-Moya 1 0,2% 

Syndrome de Myrhe 1 0,2% 

Syndrome de Phelan-MacDermid ou délétion 22q13 1 0,2% 

Syndrome de Rieger 1 0,2% 

Syndrome de Sanfilippo 1 0,2% 

Syndrome de Senior-Loken 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 Hirschhorn  1 0,2% 

Syndrome du Schimmelpenning 1 0,2% 

Syndrome Lorry Wood 1 0,2% 

Syndrome Oto-Palato-Digital 1 0,2% 

Taux de Ferritine très élevé 1 0,2% 

Translocation chromosomique complexe 1 0,2% 

Translocation du chromosome 11 et 12 1 0,2% 

Tremblement essentiel 1 0,2% 

Triploïdie en mosaïque 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'élève à 172.  

 

4. LES DONNEES DEMOGRAPHIQUES  

 
Nous avons pu recueillir 195 questionnaires concernant des mineurs (0-18 ans) soit 43.9% de 

l'ensemble de l'effectif total et 249 concernant des adultes soit 56.1%.  

 

4.1. La répartition par sexe et par âge 

 
 

Sexe 
Effectif total 0-18 ans 19-90 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 dans l'ensemble de l'effectif d'étude avec un sexe 

ratio de 0.84 dans l'échantillon total soit plus de 54% de femmes, mais il apparaît une différence 

très significative entre les deux groupes avec une plus forte proportion masculine (sexe ratio de 

1.3) dans l'effectif des 0-18 ans et une surreprésentation massive des femmes dans l'effectif des 

adultes (sex-ratio : 0.61). Faut-il voir là le poids par exemple de certaines maladies dont 

l'expressivité est différente selon les sexes, comme l'autisme et l'X-Fragile ? S'agit-il d'une plus 

forte mobilisation des femmes et aussi des mères pour participer à l'enquête ? Nous ne 

trancherons pas entre ces deux hypothèses qui mériteraient vérifications. 
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4.2. La répartition par tranches d'âge quinquennal 

 

 
 

Dans la répartition par âges de notre effectif, ce sont les tranches d'âges 1-5, 6-10 et 11-15 ans qui 

sont les plus représentées (soit 185 enfants et adolescents sur les 195 des 0-18 ans.  Ces trois 

tranches représentent à elles seules 41.6% de l'effectif total d'enquête.  

Les personnes de 20 à 60 ans représentent un effectif de 171 (38.5%). Les personnes de 61 ans et 

plus représentent 14.4% (N=64). Quelques personnes enfin (N=4) n'ont pas indiqué leur âge. La 

personne la plus âgée ayant participé à l'enquête est âgée de 88 ans. 

 

4.3. La répartition départementale par âges des participants à l'étude  

 

 Départements L-R. 
1 ð 18 ans 

nombre et % 

19-88 ans 
nombre et % 

TOTAL  

Hérault 107   (46.5%) 123    (53.5%) 230 

Gard 26   (31.7%) 56  (68.3%) 82 

Pyrénées Orientales 40   (49.4%) 41  (50.6%) 81 

Aude 17    (39.5%) 26   (60.5%) 43 

Lozère 5   (62.5%) 3 (37.5%) 8 

TOTAL  195 249 444 

Histogramme des tranches d'âge quinquennal 
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Le département de l'Hérault avec 230 questionnaires reçus enregistre la plus forte 

représentativité : 51.8%. Cette proportion est significativement supérieure au poids 

démographique du département : 992.500 habitants dans ce département en 2006 à comparer 

avec la population de la région Languedoc-Roussillon 2.520.000 soit 39.4%18. 

 

En revanche, le taux de réponse du Gard (685.000 habitants soit 27.2% de la population 

régionale) est bien moindre, compte tenu de son poids démographique, d'autant plus si on le 

compare avec les effectifs des Pyrénées-Orientales (425.500 habitants) et même de l'Aude 

(339.500 habitants). Comparativement au poids démographique régional la participation à 

l'enquête des Pyrénées-Orientales est très bonne et celle de l'Aude bonne. Pour ce qui est de la 

Lozère (77.500 habitants), on note un faible taux de réponse, avec seulement 8 questionnaires 

retournés au CREAI. Mais ce département a une population très réduite. 

 
Au niveau de la répartition par âge, il y a quasiment autant de questionnaires relatifs à des 

mineurs et à des adultes dans le département de l'Hérault. Le département où l'on observe un 

équilibre entre les deux populations est celui des Pyrénées-Orientales. Le recrutement des 

mineurs est moindre dans l'Aude et faible dans le Gard. 

 
 Dans le tableau ci-après, sont rassemblées les parts respectives par département pour l'effectif 

des mineurs (1-18 ans) et l'effectif des adultes (19-88 ans). 

Répartition départementale par type de population
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18

 Source INSEE 2008 
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5. LA SITUATION MATRIMONIALE DES ADULTES ATTEINT S 
D'UNE MALADIE RARE  

 

Statut matrimonial 
des adultes 

 

Nb. cit.  Fréq. 

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 adultes (19-88 ans) 
 

D'une manière globale, la moitié des personnes (53%, N=132) qui ont répondu à l'enquête ont eu 

une vie de couple ou la vivent encore. Le taux de personnes mariées est cependant 

légèrement inférieur à la population française (49.9% des hommes en 2007 sont mariés et 

45.7% des femmes en population générale). 

 Cette situation est majoritaire si l'on additionne les personnes divorcées ou séparées (68.3%). 19 

Le taux de personnes divorcées est élevé en regard de la population générale française avec 

15.3% (contre 7.1% pour les hommes et 8.7% pour les femmes en population générale). Le 

célibat n'est pas très fréquent (31.7%) en moyenne alors qu'en population générale les célibataires 

représentent 40.3 % des hommes et 33.2% des femmes. 

 

6. MAL ADIE RARE, LIEU DE VIE  ET ACCES AUX SOINS 

6.1. Lieu de vie habituel 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 d'accueil 2 0.5% 

Domicilié(e) chez un tiers 2 0.5% 

Dans une villa-foyer 1 0.2% 

Dans un centre médico-psychologique de réadaptation 1 0.2% 

TOTAL OBSERVATIONS  444 100.0% 
 

                                                 
19

 Source INSEE Bilan démographique 2008 
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90.5% des personnes vivent à leur domicile personnel ou au domicile familial (N=402). 

Il existe 38 cas de séjours dans un établissement sanitaire ou médicosocial, le plus souvent 

alternés entre le domicile et l'établissement.  

 

6.2. Les personnes atteintes de maladie rare ne vivent pas seules  
 

Vivez-vous seul(e) ? 
 

Nb. cit.  Fréq. 

Non 386 87.0% 

Oui 57 12.8% 

Non réponse 1 0.2% 

TOTAL OBS. 444 100.0% 
 

87% des personnes ayant répondu à l'enquête ne vivent pas seules.  

Dans les 12.8% des cas restants qui vivent seules avec leur maladie rare, ce sont dans 75% des cas 

des femmes, dont la moyenne d'âge est de 53 ans.  

 

52.6% de ces personnes vivant seules à domicile sont domiciliées dans l'Hérault, 21% dans le  

Gard, 17.6% dans les Pyrénées Orientales et 8.8% dans l'Aude. 

 

6.3. Un choix personnel de l'hébergement 
 

Choix de l'hébergement 
 

Nb. cit.  %. 

D'un choix personnel 191 43,0% 

Mineur(e) vivant chez ses parents 176 39.6% 

Hébergement choisi par contraintes 
financières 

26 5,9% 

Hébergement choisi par contraintes 
médicales 

23 5,2% 

Non réponse 35 7,9% 

TOTAL OBS. 444 * 

* Plusieurs réponses possibles 
 
Plus d'une personne sur 10 (11.1%) a dû choisir son hébergement en raison de contraintes 

financières (5.9%) ou médicales (5.2%). 
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6.4. Une personne sur cinq a des problèmes d'accès géographique aux 
soins 

 

 

Problèmes d' implantation 
géographique / accès aux soins 

Nb. cit.  %. 

Non 348 78.4% 

Oui 85 19.1% 
 

Non réponses 11 2.5% 

TOTAL OBS. 444 * 

La raison la plus récurrente évoquée concerne l'éloignement géographique du lieu où se 

concentre l'expertise (centres de référence, de compétence, consultations spécialisées, 

etc.) situé à Montpellier. Sont concernés également l'accès aux ressources de médecine 

spécialisée ou des paramédicaux qui suivent la personne.  

"L 'établissement hospitalier chargé du suivi de ma maladie est hors département, à 170km." 

"Nous sommes à plus d'une heure et demie de tous les soins : kiné, orthophoniste, psychomotricien, 

CAMSP et à 3 heures d'un CHU." 

Au travers des réponses, ce qui apparaît clairement c'est l'attractivité et la fonction centrale du 

CHU de Montpellier concernant l'accès aux soins spécialisés pour maladies rares. 

 
Le fait que l'hôpital référent se trouve hors département induit des trajets parfois longs et donc 

de la fatigue pour les personnes atteintes de maladies rares.  

"Les nombreux kilomètres à parcourir pour se rendre chez les spécialistes engendrent fatigue et frais 

financiers supplémentaires". 

 

Problème d' implantation géographique du domicile / 
lieux de recours médical ? 

 Départements L-R. Oui % TOTAL  

Hérault 26 11.3% 230 

Gard 17 20.7% 82 

Pyrénées-Orientales 26 32.1% 81 

Aude 9 20.9% 43 

Lozère 7 87.5% 8 

TOTAL  85 * 444 
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A la question des difficultés d'accès aux ressources sanitaires adaptées, les réponses apparaissent 

très différenciées selon le domicile de la personne. Elles dépendent de la desserte médicale en 

proximité, de la couverture des besoins en médecins spécialistes ainsi que de la distance ou plus 

exactement du temps d'accès au CHU de Montpellier. 

Dans l'Hérault, les problèmes d'implantation géographique concernent essentiellement les hauts 

cantons, dont les villages souffrent de la rareté des professionnels de santé.  

On retrouve cette même problématique en Lozère, où 7 personnes sur 8 sont confrontées au 

manque et à l'éloignement des spécialistes :  

"La Lozère est un département qui n'a pas de service spécialisé en cardiopédiatrie";  

"Deux heures de route pour voir un spécialiste."  

 
Dans les Pyrénées-Orientales, une personne sur trois y résidant font état du même problème  

"Nous habitons dans les Pyrénées-Orientales en zone désertique et pour chaque rendez-vous à Montpellier 

c'est six heures de route.", 

 "Le centre d'hémophilie se trouve à Montpellier et nous habitons à Perpignan." 

 "Nous devons nous rendre à Montpellier au centre de génétique car il n'y en a pas sur Perpignan." 

 

Pour 20% des Audois et des Gardois, la distance qui sépare les personnes du centre de 

référence ou de compétence, mais aussi le fait qu'il n'y ait pas de spécialistes dans le département 

impliquent des difficultés d'accès aux soins et des trajets plus ou moins conséquents.  

 

"J'habite à 150 km du centre de sommeil de Montpellier et le neurologue hospitalier de ma ville méconnaît 

la narcolepsie." 

 "Mon suivi se fait au CHU de Montpellier, soit environ deux heures de trajet aller retour.  

"Nous habitons à 100 km de l'hôpital où est suivi notre fils." 
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6.5. Des déménagements rendus nécessaires par la maladie rare pour une 
personne sur six 

 

Déménagement à cause de la maladie rare 
 Echantillon 

total 
% Mineurs % Adultes % 

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 15.5% des situations, les personnes déclarent avoir été obligées de déménager à cause de 

leur maladie.  

 

Les principales raisons invoquées concernent le rapprochement du centre de référence et des 

spécialistes de la maladie rare mais aussi des raisons climatiques.  

 

Ainsi, 36 personnes ont déménagé pour vivre dans l'Hérault, mais surtout près de Montpellier 

pour être au plus près des spécialistes de leur maladie rare :  

 
"La proximité du centre de Montpellier a été prise en compte pour le déménagement" mais également 

afin de réduire leur temps de trajet.  

 
"Nous avons voulu nous rapprocher de Montpellier où le petit est suivi car le centre de référence était à 

160 km de notre lieu de résidence."  

 
"Pour diminuer le temps de trajet pour faciliter les soins, j'ai pris un appartement en ville alors que 

j'habitais à la campagne" 

 

La deuxième raison principale invoquée concerne le climat.  

 
"Le choix de ma région de résidence a été fait en rapport avec ma maladie : climat doux et sec."  

 
"Je ne pouvais pas résider dans une région où le climat est humide, j'ai besoin de beaucoup de soleil." 

  
"J'ai déménagé pour des raisons climatiques de Grenoble vers Montpellier car l'altitude et le froid 

aggravent mes douleurs."  
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Ce type de déménagement climatique est en lien possible avec le type de pathologie. Les 

personnes qui ont évoqué des raisons climatiques ont surtout des sclérodermies, des maladies 

osseuses rares (syndrome de Maffucci), des maladies neuromusculaires inflammatoires 

(polymyosite), des maladies respiratoires graves (mucoviscidose) ou encore des arthrites graves. 

 

 

Déménagement à cause de la maladie rare par 
département actuel de résidence 

 Départements L-R. Oui % TOTAL  

Hérault 36 15.7% 230 

Gard 9 11.0% 82 

Pyrénées-Orientales 14 17.3% 81 

Aude 10 23.3% 43 

Lozère 0 0% 8 

TOTAL  69  444 

 

 

C'est dans l'Aude où l'on observe le plus fort pourcentage de personnes ayant déménagé en 

raison de la maladie rare (23.3%). A l'inverse, les Lozériens n'ont pas déménagé, mais compte 

tenu du très faible effectif, on doit considérer cela avec prudence. 17.3% des Catalans ont 

déménagé et 11% de Gardois, ces derniers ont été les moins nombreux à déménager dans notre 

effectif. 
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7. DES PREMIERS SIGNES AU DIAGNOSTIC DE MALADIE RARE  

 

7.1. L'âge au moment des premiers signes  

 
Plus d'une personne sur deux (N=236 soit 53.2%) avait moins de 5 ans au moment des premiers 

signes. Un quart des personnes a présenté ces premiers signes dès la naissance.  

 

Age au moment des 
premiers signes 

 

Enfants Adultes Effectif total 

Naissance 83 42.6% 28 11.2% 111 25.0% 

Entre 1 et 6 mois 30 15.4% 10 4.0% 40 9.0% 

Entre 7 et 12 mois 35 17.9% 5 2.0% 40 9.0% 

Entre 13 mois et 2 ans 16 8.2% 6 2.4% 22 5.0% 

3 ð 4 ans 12 6.2% 3 1.2% 15 3.4% 

5 ð 6 ans 3 1.5% 8 3.2% 11 2.5% 

7 ð 8 ans 2 1.0% 5 2.0% 7 1.6% 

9 ð 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% 

36 ð 40 ans   28 11.2% 28 6.3% 

41 ð 45 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% 

61 ð 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 adultes dans notre effectif. Les 

premiers signes ont été perçus dès la naissance pour 42.6% de l'échantillon des mineurs contre 

11,2% de celui des adultes. On peut y voir là le signe des avancées de la médecine (et de la 

génétique en particulier)  en matière de connaissance et de possibilités précoces de diagnostic 

dans les maladies rares.  

S'y ajoute également, comme facteur explicatif de ces écarts chez les adultes, l'existence de 

maladies rares à expression et donc à découverte tardives, telles par exemple certaines atteintes 
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sensorielles ou les ataxies cérébelleuses autosomiques dominantes qui se révèlent souvent à la 

maturité. 

Il reste que 84.1% des enfants et adolescents avaient moins de 2 ans au moment des premiers 

signes de la maladie rare contre 19.6% chez les adultes.  

 

7.2. L'âge au moment du premier diagnostic établissant la maladie rare 
chez les mineurs  

 

Age au moment du premier diagnostic chez les mineurs
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Chez les mineurs de notre effectif, le premier diagnostic a été porté à 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 total 

on peut dire que le diagnostic de la maladie rare est fait à 5 ans dans 86% des cas chez les mineurs 

de notre effectif.  

 

Notons au passage que l'ensemble des cas d'autismes et de troubles envahissants du 

développement ont été diagnostiqués avant l'âge de 4 ans dans notre échantillon. 
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7.3. L'âge au moment du premier diagnostic établissant la maladie rare 
chez les adultes  

 

Age au diagnostic dans l'effectif des adultes
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Chez les adultes de notre effectif, l'âge déclaré du diagnostic est en moyenne plus tardif. On 

retrouve là encore un effectif de quelques personnes diagnostiquées dans les premiers âges de 

leur vie et en particulier dans les premières années de vie.  

 

Mais on voit également des diagnostics qui apparaissent plus tardivement voire très tardivement 

puisque le dernier âge diagnostique déclaré est de 82 ans.  

 

Il existe un pic à l'âge de 21 ans (9 personnes), à 35 ans (8 personnes) et un pic à 55 ans (avec 11 

personnes). 
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7.4. Une attente diagnostique qui se compte parfois en années 

   
Dans l'attente du diagnostic qui confine souvent à l'errance, le temps perçu ou le temps vécu 

par la personne avant de connaître la nature de sa maladie, est très important. Cet élément est 

certes parfois subjectif, car il est une reconstruction dans l'après-coup du temps passé, mais il 

génère une importante souffrance anxieuse. 

 
Cette attente est la conséquence, et parfois le reflet, de l'avancée de l'état de la connaissance des 

médecins consultés. Elle constitue pour les patients un point majeur d'amélioration du dispositif 

de santé. Nous le verrons plus loin dans l'analyse des écrits des malades.  

 
Une personne sur six a été diagnostiquée à la naissance, près de 28% ont attendu entre 1 et 12 

mois pour connaître leur diagnostic. Plus d'un quart des personnes a reçu son diagnostic au bout 

de 1 à 5 ans. 

 
 

Temps mis pour connaître son 
diagnostic dans l'ensemble de 

l'effectif 
 

Nb. cit.  Fréq. 

Naissance 63 16.7 % 

1 ð 6 mois 38 10.1 % 

7 -12 mois 67 17.8% 

1 ð 5 ans 101 26.8% 

6 -10 ans 38 10.1% 

11 -15 ans 26 6.9% 

16 -20 ans 12 3.2% 

21 ð 25 ans 10 2.6% 

26 ð 30 ans 6 1.6% 

31 -35 ans 6 1.6% 

36 ð 40 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% 

61 ð 65 ans - - 

66 ð 70 ans 1 0.3% 

Non réponse 67 - 

 
TOTAL REPONDANTS 377 sur 444 

 
100% 

 
Il reste qu'un nombre significatif de personnes attendent une confirmation diagnostique pour des 

raisons multiples. Certains sont encore en attente d'un diagnostic comme nous l'avons évoqué 

plus haut. Ceci concerne environ 70 personnes soit 16% de l'effectif. 
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7.5. Un diagnostic de la maladie perçu comme trop tardif 

Cette impression de retard est confirmée par les réponses à une autre question sur le dépistage 

précoce de leur maladie. 

 

 

 

Dépistage précoce

Non

Oui

Non réponse

TOTAL OBS.

Nb. cit. Fréq.

254 57,2% 

177 39,9% 

13 2,9% 

444 100%  
 

Une large majorité des personnes ayant participé à cette étude estime que le dépistage de la 

maladie rare n'a pas été fait précocement.  

 

Dans la partie concernant l'analyse de discours, les principales raisons d'un diagnostic tardif sont 

indiquées. 



 

CREAI Languedoc Roussillon                                                 Etude sur les maladies rares en Languedoc-Roussillon 
   

57 

8. L'ANNONCE DE LA MALADIE RARE    

 

8.1. Le processus d'annonce  

 
8.1.1. Quels interlocuteurs pour l'annonce ? 

 
 

Qui a annoncé la maladie rare ? 
 

Nb. cit.  Fréq. 

Un spécialiste à l'hôpital ou à la clinique 255 57,4% 

Spécialiste d'un centre spécialisé pour votre maladie 64 14,4% 

Ophtalmologue 24 5.4% 

Médecin généraliste 23 5,2% 

Pédiatre  15 3.4% 

Maladie h®r®ditaire (m¯re, fr¯res, sïurs, etc.) 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-même (médecin) 3 0.7% 

Chirurgien orthopédique 3 0.7% 

Kinésithérapeute 2 0.5% 

Ostéopathe 2 0.5% 

Pédopsychiatre 2 0.5% 

Radiologue 2 0.5% 

Hôpital militaire 2 0.5% 

Sïur infirmi¯re 2 0.5% 

Cardiologue 2 0.5% 

Visite médicale 2 0.5% 

Hématologue 1 0.2% 

Angiologue 1 0.2% 

Centre antidouleur 1 0.2% 

Chirurgien maxillo-facial 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% 

Médecin du sport 1 0.2% 

TOTAL OBS. 444 * 

* Plusieurs réponses possibles 

Le spécialiste, qu'il soit à l'hôpital, à la clinique ou encore dans un centre spécialisé pour la 

maladie rare est dans 71.8% des cas, la personne qui a annoncé leur maladie rare aux personnes. 
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Ensuite, viennent l'ophtalmologue avec 5.4%, le médecin généraliste (5.2%), le pédiatre et le 

neuropédiatre (5%).  

Le CAMSP a annoncé la maladie rare à trois parents d'enfants. Le rôle de CAMSP est moins 

centré sur l'annonce diagnostique  

 

 
8.1.2. Expertise diagnostique et domicile de la personne 

 
Dans plus de la moitié des cas l'annonce diagnostique s'est réalisée dans le territoire de proximité 

de la personne : ville ou département du domicile.  

 

Mais ce chiffre est à rapprocher du nombre de personnes domiciliées dans l'Hérault (N=230) qui 

constituent en fait le gros des effectifs de ce sous-ensemble.  Ces personnes ont pour une grande 

part d'entre elles recours aux services spécialisés du CHU de Montpellier. 

 
 

Lieu de la première consultation 
 

Nb. cit.  Fréq. 

Dans votre ville ou agglomération 132 29,7% 

Dans votre département 111 25,0% 

Dans la région Languedoc-Roussillon 112 25,2% 

Dans une autre région française 79 17,8% 

Dans un autre pays 5 1,1% 

Non réponse 5 1,1% 

TOTAL OBS. 444 100% 

 
Les données du tableau ci-dessous ventilées par département montrent bien cet effet de centralité 

du CHU de Montpellier. Les habitants du Gard qui disposent pourtant d'un CHU ne réalisent 

que dans un cas sur quatre (n=20) leur première consultation diagnostique dans ce département. 

 

Lieu de la première consultation 
selon le département de domicile 

 

Aude Gard Hérault Lozère P.O. Nb. cit.  

Dans votre ville ou agglomération 9 13 95 2 13 132 

Dans votre département 3 7 92 0 9 111 

Dans la région Languedoc-Roussillon 18 47 2 6 39 112 

Dans une autre région française 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 de l'Aude ont leur première consultation sur place ou dans une autre 

région dans un cas sur quatre (vraisemblablement dans la région Midi-Pyrénées toute proche avec 

Toulouse). Les Roussillonnais trouvent dans un cas sur quatre une ressource diagnostique dans 

leur département, mais recourent essentiellement au pôle d'expertise de Montpellier dans un cas 

sur deux.   

 

8.2. Une information insuffisante donnée aux patients lors de l'annonce 

 

Plus de la moitié de l'effectif total estime ne pas avoir reçu suffisamment d'informations lors de 

l'annonce de la maladie rare. Ce pourcentage est supérieur de plus de 7 points chez les adultes par 

rapport à 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% 444 100,0% 
 
 

Quatre personnes sur cinq indiquent rencontrer ou avoir rencontré des difficultés pour accéder 

aux informations relatives à leur maladie rare. Ce chiffre considérable traduit un profond degré 

d'insatisfaction des usagers du système de santé en matière d'accès à l'information. Ce point 

central dans cette étude sera détaillé plus avant dans l'étude des discours où sont mis en avant les 

témoignages des personnes.  

 

Accès à l'information : difficultés 
 

Nb. cit.  Fréq. 

Oui 358 80.6% 

Non 73 16.4% 

Non réponse 13 2.9% 

TOTAL OBS. 444 100% 
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8.3. Les domaines de difficultés d'accès à l' information 

 
 

Difficultés accès à l' information / domaines  
 

Nb. cit.  Fréq. 

Le pronostic / l 'évolution 196 54.7% 

Des informations sur votre maladie 135 37.7% 

La gestion au quotidien de la maladie rare (conseils, recommandations pratiques) 130 36.3% 

Les démarches administratives 128 35.8% 

L'existence éventuelle d'associations sur votre maladie 77 21.5% 

La prise en charge et la vie à 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 animalières 7 2.0% 

Les avancées de la recherche / les traitements 6 1.7% 

Les aides financières 4 1.1% 

Le risque de transmission à la descendance 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* **  

* Nombre de citations sur l'effectif concerné 
**Plusieurs réponses possibles 

Les domaines ici évoqués apportent des données chiffrées et viennent conforter l'analyse de 

discours. Tout ce qui concerne la maladie est concerné : le pronostic de la maladie préoccupe au 

premier chef les personnes, les données de gestion au jour le jour de la maladie rare, l'accès aux 

droits et les démarches, les aides, etc. 



 

CREAI Languedoc Roussillon                                                 Etude sur les maladies rares en Languedoc-Roussillon 
   

61 

9.  UN BESOIN DE SOUTIEN PSYCHOLOGIQUE  

 

9.1. Une personne sur deux déclare avoir besoin d'un soutien psychologique 
du fait de la maladie rare  

 

Soutien psychologique nécessaire Nb. cit.  Fréq. 

Oui 226 50.9% 

Non 209 47.1% 

Non réponses 9 2.0% 

TOTAL OBS. 444 100% 
 

La moitié de l'effectif a ou aurait besoin d'un soutien psychologique. Ce pourcentage vient 

conforter ce que l'analyse qualitative va pointer (page 110). 

Aussi bien lors de l'annonce qu'actuellement  pour presque deux personnes sur trois 

 

Aide psychologique à quels moments ? Nb. cit.  Fréq. 

Actuellement 139 61.5% 

Au moment de l'annonce de votre maladie 138 61.1% 

TOTAL OBS. 226* **  

* Nombre de citations sur l'effectif concerné 
**Plusieurs réponses possibles 

 
 

9.2. Un soutien psychologique qui est à étendre aux besoins de l'entourage  
dans un cas sur deux  

 

Soutien psychologique  
de l'entourage nécessaire 

Nb. cit.  Fréq. 

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 être touchés par l' impact de la maladie rare, 
mais au premier rang, les mères. 

 

Soutien psychologique nécessaire pour qui ? 
 

Nb. cit.  Fréq. 

Mère 127 60.5% 

Père 91 43.3% 

Fratrie 67 31.9% 

Conjoint(e) / compagne (on) 41 19.5% 

Enfants 29 13.8% 

Autre non précisé 13 6.2% 

TOTAL OBS. 210* **  

* Nombre de citations sur l'effectif concerné 
**Plusieurs réponses possibles 

 

 

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

10.1. La découverte de la maladie a modifié la vie quotidienne des personnes 

 

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

répondants sont très rares dans les réponses à cet item. 

 

Le diagnostic de maladie rare a-t-il 
modifié votre vie quotidienne ? 

 

Nb. cit.  Fréq. 

OUI  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 maladie rare mettent au premier rang le frein mis à l'exercice des 

rôles sociaux : accès aux sports et loisirs, vie sociale. 
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Domaines vie quotidienne de la personne 
affectés par la maladie  

 

Nb. cit.  Fréq. 

Sports et loisirs 255 65.1% 

Vie sociale 226 57.8% 

Vie relationnelle 196 50.0% 

Vie professionnelle 195 49.7% 

Vie affective 167 42.6% 

TOTAL OBS. 392* **  

* Nombre de citations sur l'effectif concerné 
**Plusieurs réponses possibles 

 

10.2. L'entourage est régulièrement affecté par la découverte de la maladie  

La découverte de la maladie rare a modifié la vie de l'entourage et/ou de la famille dans deux  cas 

sur trois  

Le diagnostic de maladie rare a-t-il 
modifié la vie de votre entourage ? 

 

Nb. cit.  Fréq. 

Oui 300 67.6 % 

Non 135 30.4 % 

Non réponses 9 2.0 % 

TOTAL OBS. 444 100 % 
 

 

 

Les domaines de la vie quotidienne affectés par la maladie rare  pour  l'entourage  et/ou la famille 

sont multiples et touchent aussi bien l'ensemble des rôles sociaux que le bien-être personnel. 

 

Domaines de la vie quotidienne ayant affecté 
l'entourage 

 

Nb. cit.  Fréq. 

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* **  

* Nombre de citations sur l'effectif concerné 
**Plusieurs réponses possibles 
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Ainsi on peut affirmer que la maladie rare vient impacter non seulement le destin de la personne 

qui en est atteinte mais aussi l'ensemble de l'entourage.  

Cet impact de la maladie rare tient tant aux contraintes de la maladie (parfois très lourdes en 

terme de vie quotidienne), qu'aux représentations et inquiétudes pour le présent et l'avenir, 

véritable épée de Damoclès    
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11. LE PARCOURS DE SOINS 

11.1.  La première consultation spécialisée 

 

11.1.1. Accessibilité de la consultation spécialisée 

68.7% des personnes estiment avoir obtenu facilement ou très facilement leur première 

consultation spécialisée. Pour 27.4% d'entre elles, ce fut au contraire difficile ou très difficile. 

 

Facilité d'obtention de la première 
consultation 

 

Nb. cit.  Fréq. 

Facile 248 55.9% 

Très facile 57 12.8% 

Difficile  81 18.2% 

Très difficile 41 9.2% 

Non réponse 17 3.8% 

TOTAL  444 100% 

 

Le vécu de l'attente de ce premier rendez-vous est balancé chez les personnes avec des 
avis très partagés 

 
Le délai d'obtention du premier rendez-vous a été jugé court ou très court pour 49.1% des 

personnes, alors qu'il a été long, voire très long pour 45% d'entre elles.  

 

 
 

Premier rendez-vous : délai 
 

Nb. cit.  Fréq. 

Court 174 39.2% 

Très court 44 9.9% 

Long  146 32.8% 

Très long 54 12.2% 

Non réponse 26 5.9% 

TOTAL  444 100% 

 

La reconstruction dans l'après-coup du délai d'attente qu'en font les personnes est calée sur des 

écarts de temps très typés : immédiatement, 1 mois, 2 à 3 mois et 6 mois. Ces délais paraissent 

très raisonnables en regard de la saturation actuelle de beaucoup 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% 

Aussitôt 44 9.9% 

Non réponse 67 15.1% 

TOTAL  444 100,0% 

 
 

 

11.1.2. Lieu où s'est déroulée la première consultation spécialisée  

 

Lieu de la première consultation 
spécialisée en maladie rare 

Nb. cit.  Fréq. 

Dans la région Languedoc-Roussillon 143 32.2% 

Dans votre ville ou agglomération 105 23.6% 

Dans votre département 105 23.6% 

Dans une autre région française 77 17.3% 

Dans un autre pays 2 0.5% 

Non réponse 12 2.7% 

TOTAL OBS. 444 100% 

 

Les personnes ont pu avoir leur première consultation spécialisée pour leur maladie rare dans une 

majorité des cas dans la région Languedoc-Roussillon. Moins d'une personne sur cinq a dû 

chercher cette expertise hors région.  
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11.2. Les consultations réalisées au cours des 2 dernières années 

 

Consultations Nb. cit.  Fréq. 

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 d'urgence 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% 

Endocrinologie / diabète 50 11,3% 

Psychiatrie 46 10,4% 

Médecine génito-urinaire 43 9,7% 

Hématologie 43 9,7% 

Médecine interne 38 8,6% 

Podologie 36 8,1% 

Stomatologie 33 7,4% 

Médecine de réadaptation 30 6,8% 

Néphrologie 27 6,1% 

Consultation antidouleur 24 5,4% 

Médecine foie et pancréas 21 4,7% 

Cancérologie 14 3,2% 

TOTAL OBS. 444 * 
*Plusieurs réponses possibles 

 

De ces chiffres, nous voudrions en extraire quelques-uns. La consultation en génétique tient une 

place phare aux côtés de l'ophtalmologie ainsi que la neurologie. Ceci est le reflet à 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 noter l'importance des consultations au cours des deux dernières années 

auprès de psychologues (plus d'une personne sur cinq). Dans le même temps 10% avait 

également eu recours au psychiatre.  
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Dans le même intervalle, une personne sur six a eu recours aux urgences. Cette question des 

urgences a été souvent évoquée comme problématique lors des rencontres départementales que 

nous avons organisées. 

 

Enfin, 24 personnes avaient eu recours à la consultation contre la douleur. Ceci traduit bien le 

parcours douloureux et chaotique de nombre de personnes porteuses d'une maladie rare. 

Ces quelques éléments montrent bien la complexité de la trajectoire de ces personnes qui ne 

viennent pas frapper à la porte des seuls dispositifs très spécialisés mais qui ont également des 

besoins de santé diversifiés. 

 

 11.3. Les examens réalisés au cours des deux dernières années : le poids de 
la génétique 

 

Type d'examens

Analyses biologiques (sang, urines, etc)

IRM / scanner

Radiologie classique

Tests génétiques / chromosomiques

Echographies

Electrocardiogramme (ECG)

Electroencéphalogramme (EEG)

Frottis / analyses cytologiques

Doppler

Microbiologie (bactéries, virus, parasites, champignons)

Biopsies

Electromyogramme (EMG)

TOTAL OBS.

Nb. cit. Fréq.

327 73,6% 

201 45,3% 

198 44,6% 

185 41,7% 

181 40,8% 

143 32,2% 

106 23,9% 

64 14,4% 

54 12,2% 

54 12,2% 

49 11,0% 

33 7,4% 

444  
 

*Plusieurs réponses possibles 

L'importance de la génétique dans l'arsenal thérapeutique et diagnostique est confirmée par ces 

chiffres de recours aux examens complémentaires. 
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11.4. Type de soins ou d'aides reçus au cours des 2 dernières années : 
l' importance des rééducateurs et des soins infirmiers 

 

Type de soins reçus dans les deux années 
précédentes 

 

Nb. cit.  Fréq. 

Kinésithérapie / rééducation 220 49,5% 

Lunettes, lentilles, aides 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% 

Prothèse / orthèse 59 13,3% 

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 reçus au cours des deux dernières années montre bien l'importance 

des professionnels paramédicaux dans l'accompagnement au quotidien des personnes (enfants et 

adultes). Ainsi l'accompagnement médical des personnes se redouble d'un accompagnement 

paramédical avec des professionnels très divers au premier rang desquels cependant se placent 

les kinésithérapeutes qui prennent soins d'une personne sur deux. 
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11.5. Les soins à domicile concernent une personne sur six 

 

Soins à domicile 
 

Nb. cit.  Fréq. 

Non 360 81.1% 

Oui 75 16.9% 

Non réponse 9 2.0% 

TOTAL  444 100% 

 
 
Les soins à domicile sont assurés essentiellement par les professionnels libéraux : infirmières, 

kinésithérapeutes, médecins généralistes. Les accompagnements institutionnels d'équipe sanitaires 

(SSIAD), sociales ou médicosociales (SAMSAH) nous semblent rares compte tenu des 

problématiques. S'agit-il là d'un problème de culture de l'accompagnement de la part des 

médecins référents des équipes soignantes ou de difficultés d'accès voire de méconnaissance des 

droits ?   

 

Nature des intervenants à domicile 
 

Nb. cit.  Fréq. 

Infirmière libérale 35 46.7% 

Kinésithérapeute 26 34.7% 

Médecin généraliste 23 30.7% 

Ergothérapeute 6 8.0% 

Service d'Accompagnement pour adultes handicapés (SAMSAH) 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 citations sur l'effectif concerné 
**Plusieurs réponses possibles 

 
 

11.6. Des difficultés à trouver des professionnels de première ligne adaptés à 
leur maladie rare  

 
Les personnes éprouvent des difficultés à trouver des professionnels adaptés à la maladie rare.  

Pour plus de la moitié de l'effectif il n'est pas aisé de trouver des professionnels adaptés à la 

maladie rare. Ce pourcentage est supérieur de 4 points pour la strate des adultes par rapport à 

celle des enfants. 
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Difficulté à trouver des 
professionnels adaptés à 

leur maladie rare 
Enfants Adultes Echantillon total 

Oui 94 48.2% 131 52.6% 225 50.7% 

Non 72 36.9% 79 31.7% 151 34.0% 

Non réponse 29 14.9% 39 15.7% 68 15.3% 

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

 
 

Professionnels soignants difficiles à 
trouver 

Enfants Adultes Echantillon total 

Médecins généralistes 30 31.9% 47 35.9% 77 34.2% 

Kinésithérapeutes 27 28.7% 32 24.4% 59 26.2% 

Infirmiers (ères) 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 maladie rare  4 4.3% 5 3.8% 9 4.0% 

Ophtalmologistes 3 3.2% 6 4.6% 9 4.0% 

Neurologues 2 2.1% 6 4.6% 8 3.6% 

Rhumatologues 0 0 8 6.1% 8 3.6% 

Psychomotriciens 5 5.3% 2 1.5% 7 3.6% 

Cardiologues 2 2.1% 2 1.5% 4 1.8% 

Dentistes 1 1.1% 2 1.5% 3 1.3% 

Pédiatres 3 3.2% 0 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 d'enfant 2 2.1% 0 0 2 0.9% 

ORL 2 2.1% 0 0 2 0.9% 

Orthopédistes 1 1.1% 1 0.8% 2 0.9% 

Pneumologues 0 0 2 1.5% 2 0.9% 

Podologues 1 1.1% 1 0.8% 2 0.9% 

Psychologues / Psychiatres 1 1.1% 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* **  

* Nombre de citations sur l'effectif concerné 
**Plusieurs réponses possibles 

Parmi les professionnels soignants difficiles à trouver, c'est en premier lieu et de manière 

étonnante le médecin généraliste : 34.2% des personnes ont du mal à trouver des généralistes, 

non pas toujours parce qu'il y a une pénurie locale de médecins, mais parce qu'elles ont du mal à 

trouver un médecin qui soit au fait de leurs maladies rares. Ce pourcentage diffère selon la strate, 

il est supérieur de 4 points pour les adultes. Cette attente des patients est très forte à l'égard du 

médecin traitant dont ils attendent qu'il se montre attentif à la spécificité de leur affection rare, 
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sache s'informer et les écouter, accepte de ne pas savoir et cherche l'information auprès d'experts 

quand cela est nécessaire. 

La deuxième occurrence concerne le kinésithérapeute avec 26.2%. Les infirmier (e)s font aussi 

partie des professionnels difficiles à trouver ou peut-être à convaincre pour 14.2% des personnes. 

Ce pourcentage est supérieur pour la strate des enfants avec 16%. Cette situation avait déjà été 

relevée dans une étude précédente que nous avions réalisée sur les personnes porteuses de 

« handicap lourds » en région20. Il existe des zones « à découvert » sur le territoire pour ce type de 

professionnels libéraux de santé. Des « tris » de clientèle se font aussi parfois jour réalisant des 

zones de « désert paramédical » au sein même d'une offre apparemment abondante. 

Le manque d'accessibilité des ergothérapeutes (rarement installés en libéral, et appartenant 

souvent à des équipes d'accompagnement et de soins) est plus compréhensible. 

Notons que les « spécialistes de maladies rares » cités par quelques personnes ne sont pas cités 

très souvent.  

 

11.7. Des informations parcellaires 

Points améliorer vie quotidienne

L'obtention d'informations claires et précises sur la maladie rare

La formation des médecins généralistes aux besoins spécifiques des malades

Le diagnostic précoce de la maladie rare

L'information aux malades sur leurs droits et l'exercice de leurs droits

Des informations sur l'accès aux droits

Des informations sur l'accès aux services sociaux

Des informations sur l'accès à la scolarité

Des informations sur l'accès aux loisirs, à la culture

L'annonce du pronostic vital

Un accueil personnalisé aux urgences

Des informations sur l'accès à l'emploi

L'accès à un guichet unique

TOTAL OBS.

Nb. cit. Fréq.

274 61,7% 

261 58,8% 

250 56,3% 

215 48,4% 

160 36,0% 

159 35,8% 

128 28,8% 

113 25,5% 

102 23,0% 

94 21,2% 

78 17,6% 

78 17,6% 

444   
* Plusieurs réponses possibles 

 

Ce que l'on remarque d'emblée dans ce tableau, c'est le manque d' informations sur les 

maladies rares en général aux patients. Pour améliorer leur vie quotidienne, les personnes 

souhaiteraient bénéficier de davantage d'informations sur leur maladie (61.7%), sur leurs droits et 

l'exercice de leurs droits (48.4%), sur l'accès aux droits (36%), aux services sociaux (35.8%), à la 

scolarité (28.8%), aux loisirs et à la culture (25.5%) et sur l'accès à l'emploi (17.6%).  

                                                 
20

 AZEMA B., MARTINEZ N. et al. (2003) Personnes lourdement handicapées en Languedoc Roussillon. Etude 

CREAI-DRASS Languedoc Roussillon. 116 p. 
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Le constat général que l'on peut faire est celui d'une grande méconnaissance des droits, 

des services et des aides auxquels les personnes peuvent prétendre. 

 

Le deuxième aspect important concerne la formation des médecins généralistes aux besoins 

spécifiques des malades. 58.8% des personnes indiquent là le manque de formations et 

d'informations du médecin généraliste à ce que l'on pourrait appeler « la culture de la maladie rare », 

ce qui pourrait faciliter selon les patients le dépistage le plus précoce possible de leur maladie rare 

(56.3%). 

 

Enfin, la question de l'accueil personnalisé aux urgences que souhaitent 21.2% des personnes 

est un point important qui mérite d'être souligné. Il semblerait que les urgentistes (sans doute pris 

qu'ils sont par le flux continu des patients à trier et à traiter) se montrent parfois peu enclins à 

intégrer dans leur protocole de soins les éléments d'informations apportés par le patient ou son 

entourage. Plusieurs témoignages écrits et oraux concordants en font état avec insistance. Ceci 

constitue un point d'amélioration à signaler. Le fait qu'un patient présente une fiche 

standardisée de soins, même sous le label et l'autorité de la Haute Autorité en Santé ne serait pas 

une garantie. 

 

11.8. Un accompagnement de la maladie jugé mal coordonné  

 

Le parcours de soins a-t-il été coordonné 
de manière satisfaisante ? 

 

Nb. cit.  Fréq. 

OUI  243 54.7% 

NON 161 36.3% 

Non réponses 40 9.0% 

TOTAL OBS. 444 100 % 
 

Pour 36.3% des personnes, l'accompagnement de leur maladie n'a pas été coordonné de manière 

satisfaisante.  

Parmi les raisons évoquées dans cette coordination insuffisante : 

- Le manque de coordination entre les différents professionnels de santé 

- La lenteur des transmissions d'informations médicales  

- Des délais d'attente de rendez-vous trop longs 

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

compliquées 



 

CREAI Languedoc Roussillon                                                 Etude sur les maladies rares en Languedoc-Roussillon 
   

74 

12.  SURCOÛTS DE SOINS ET DIFFICULTE S D'OBTENTION DES 

PRESTATIONS  SOCIALES 

 

12. 1. Des coûts qui restent à la charge du malade 

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

 

Y a-t-il  des coûts de soins qui sont restés 
à votre charge ? 

 

Nb. cit.  Fréq. 

Oui 226 50.9% 

Non 177 39.9% 

Non réponse 41 9.2% 

TOTAL OBS. 444 100 % 

 
 

12.1.2. Montant mensuel des frais non remboursés restant à charge 

 

Montant des frais non 
remboursés restant à la charge de 

la personne 

Nombre 

31020 û 1 

1501 à 2000 2 

1001 à 1500 2 

500 à 1000 9 

401 à 500 4 

301 à 400 11 

201 à 300 8 

101 à 200 19 

51 à 100 euros 31 

21- 50 euros 27 

1 ¨ 20 û 13 

TOTAL  127 

 

Ces frais restant à la charge financière des personnes ont été chiffrés (sans possibilité de 

vérification) mensuellement. Ils peuvent atteindre quelques dizaines à quelques centaines d'euros 

par mois. Ils peuvent atteindre des sommes considérables dans le déclaratif de cette enquête 

puisque dépassant les 1.000 euros dans des cas exceptionnels (sous réserve de bonne 

compréhension de la question posée. 
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12.1.3. Types de frais non remboursés restant à charge 

 

Nature des frais non remboursés 
 

Nb cit.  Fréq. 

Lunettes 48 21.2% 

Trajets / frais de déplacements / VSL 39 17.3% 

Médicaments / Produits pharmaceutiques ou paramédicaux 27 11.9% 

Couches / culotte pour incontinence 25 11.1% 

Consultations de spécialistes /médecins (cardiologue, orthopédiste, 

ophtalmologue, acupuncture, ergothérapeute, psychomotricien, dermatologue, 
gastroentérologue, orthoptiste, orthodontiste, rhumatologue) 

27 11.9% 

Chaussures / semelles orthopédiques 14 6.2% 

Dépassements d'honoraires / consultations 14 6.2% 

Appareillage spécialisé basse vision (téléagrandisseur, loupe, appareils 

parlants, etc.) 
12 5.3% 

Soins dermatologiques 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% 

Siège de bain 6 2.7% 

Aide ménagère / tierce personne / aide à domicile 6 2.7% 

Alèses 5 2.2% 

Fauteuils (manuel ou électrique) 5 2.2% 

Frais de garde d'enfant 5 2.2% 

Prothèse /orthèse 5 2.2% 

Travail à temps partiel des parents / jours d'absence au travail des 
parents (soins, visites médicales, urgences) 

5 2.2% 

Frais d'hospitalisation / frais séjour hospitalier pour l'accompagnant 5 2.2% 

Psychothérapie / soins psychologiques 5 2.2% 

Matériel adapté 4 1.8% 

Informatique adaptée 4 1.8% 

Soins ophtalmologiques 4 1.8% 

Aménagement du logement 3 1.3% 

Attelles / coudières 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 entretien du fauteuil 3 1.3% 

Aides techniques 2 0.9% 

Bas de contention / contention veineuse 2 0.9% 

Barre d'appui 2 0.9% 

Examens spécifiques  2 0.9% 

Lit à traction / surélevé 2 0.9% 

Poussette adaptée 2 0.9% 

Siège de toilettes 2 0.9% 

Soins en urgence 2 0.9% 

Tricycle 2 0.9% 

Vasculoprotecteur / veinotonique 2 0.9% 

Vêtements 2 0.9% 

Consommation électrique d'un extracteur d'oxygène 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 à lire 1 0.4% 

Main courante 1 0.4% 

Massages 1 0.4% 

Musicothérapie 1 0.4% 

Pédicure 1 0.4% 

Prise en charge ABA dans l'autisme 1 0.4% 

Soulève malade sur rails 1 0.4% 

Table de massage 1 0.4% 

Tests génétiques 1 0.4% 

Vacances en milieu adapté 1 0.4% 

TOTAL  226* **  

* Nombre de citations sur l'effectif concerné 
**Plusieurs réponses possibles 
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12.2. Des difficultés d'obtention des prestations sociales chez les mineurs 
comme chez les adultes 

 
12.2.1. Chez les mineurs 

 
 

Difficultés obtention allocations 
chez les enfants 

Nb. cit.  Fréq. 

Oui 71 36,6% 

Non 56 28,9% 

Non réponse 67 34,5% 

TOTAL OBS. 194 100% 

 
 

Raisons difficultés obtention allocations 
chez les enfants 

Nb. cit.  Fréq. 

Délai d' instruction trop long 42 59.2% 

Dossier complexe 38 53.5% 

Absence d'informations 30 42.3% 

Contacts difficiles 19 26.8% 

TOTAL OBS. 71* **  
* Nombre de citations sur l'effectif concerné 

** Plusieurs réponses possibles 

 
 12.2.2. Un adulte sur trois signale des difficultés pour obtenir ses prestations 

sociales (allocations) 

 

Difficultés obtention allocations 
chez les adultes 

Nb. cit.  Fréq. 

Non réponse 98 39,8% 

Oui 78 31,7% 

Non 70 28,5% 

TOTAL OBS. 246 100% 
 

 

 

Raisons difficultés obtention allocations 
chez les adultes 

Nb. cit.  Fréq. 

Dossier complexe 37 47.4% 

Absence d'informations 33 42.3% 

Délai d'instruction trop long 33 42.3% 

Contacts difficiles 31 39.7% 

Autres raisons 26  

TOTAL OBS. 78* **  

* Nombre de citations sur l'effectif concerné 
**Plusieurs réponses possibles 

 



 

CREAI Languedoc Roussillon                                                 Etude sur les maladies rares en Languedoc-Roussillon 
   

78 

Les raisons évoquées pour décrire ces difficultés sont à la fois diverses et assez 
stéréotypées : quelques exemples 
 

« Parcours du combattant demandant une grande énergie et une grande ténacité » 

« Filtrage des coups de téléphone. Multiplication du personnel pour un dossier » 

« Dossiers non adaptés aux malvoyants et aux non-voyantsé » 

« Je suis sans aide pour réaliser les dossiers. La fatigabilité, le manque de concentration et la mobilité 

réduite font que les différentes démarches comme la composition d'un dossier même simple prend beaucoup 

de temps. Je manque d'informations pour tout comprendre è (é) 
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13. SCOLARITE ET ACCOMPAGNEMENT DES ENFANTS ET 
ADOLESCENTS DANS LA VIE QUOTIDIENNE  

 

13.1. La scolarisation des enfants et adolescents atteints d'une maladie rare 

 
La majeure partie des enfants de notre effectif est scolarisée au moment de l'enquête soit  4 

enfants sur 5. 

 

Scolarisation  
 

Nb. cit.  Fréq. 

Oui 155 79.9% 

Non 39 20.1% 

TOTAL OBS. 194 100% 

Peu d'enfants accèdent dans notre effectif au collège et au lycée, 23 seulement sur les 155. 

Plus nombreux sont ceux qui suivent un parcours de scolarisation en milieu adapté (IME ou 

ITEP) ou en classes d'intégration (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% 

Collège (6ème à 3ème) 21 13.5% 

CLIS / UPI 17 11.0% 

Lycée (seconde - terminale) 2 1.3% 

TOTAL OBS. 155 100% 

 

13.2. Accompagnement sanitaire et médicosocial  

Plus de 60% des enfants sont accompagnés par des équipes médico-éducatives. 

Dans notre effectif, les prises en charge se réalisant en ambulatoire sont majoritaires. Les 

CAMSP, SESSAD et Instituts Médico-Educatifs (IME) sont au premier plan devant les prises en 

charge en structures sanitaires.  
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Accompagnement sanitaire ou médicosocial 
 

Nb. cit.  Fréq. 

Aucun accompagnement 73 37,6% 

CAMSP 43 22,2% 

SESSAD 36 18,6% 

IME / IMPRO 32 16,5% 

Hôpital de jour 13 6,7% 

Centre de rééducation fonctionnelle 3 1,5% 

IEM (Institut d'Education Motrice) 3 1,5% 

Institut Saint Pierre - Palavas 3 1.5% 

ITEP (IR) 2 1,0% 

CMPP 2 1.0% 

Centre de Rééducation de l'Ouïe et de la Parole (CROP) 1 0.5% 

Hospitalisation à domicile 1 0,5% 

Mesure d'AEMO 1 0.5% 

SSIAD (Service de soins infirmiers à domicile) 1 0,5% 

TOTAL OBS. 194 * 
 * Plusieurs réponses possibles 

13.3. Les aides humaines  

L'accompagnement de vie quotidienne est assuré par la famille avec l'aide éventuelle des 

travailleurs sociaux et des auxiliaires de vie. 

 

Accompagnement de vie 
quotidienne 

 

Nb. cit.  Fréq. 

Un membre de la famille 111 57,2% 

Aucun accompagnement social  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 

13.4. Le recours à des aides techniques est fréquent  et concerne un mineur 
sur trois 

 

Recours à des aides techniques 
 

Nb. cit.  Fréq. 

Oui 65 33.5% 

Non 39 66.5% 

TOTAL OBS. 194 100% 
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Ces aides techniques sont très diverses. Elles dépendant de la nature des déficiences et incapacités 

occasionnées par la maladie rare. Un nombre important d'enfants présentent des difficultés de 

déambulation et se déplacent en fauteuil. Les domiciles doivent être aménagés pour assurer les 

soins courants ou plus spécialisés. Les aides à la communication enfin représentent des aides 

techniques  

 

Type d'aides (techniques ou animalières) 
 

Nb. cit.  Fréq. 

Verticalisateur 22 33.8% 

Fauteuil manuel 20 30.8% 

Déambulateur 15 23.1% 

Appareil auditif 13 20.0% 

Siège 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% 

Véhicule aménagé 5 7.7% 

Sonde 5 7.7% 

Corset / coque 4 6.2% 

Attelles 3 4.6% 

Pompe nutrition entérale 3 4.6% 

Prothèse orthopédique Motilo 3 4.6% 

Semelles / chaussures orthopédiques 3 4.6% 

Appareil respiratoire / assistance oxygène 2 3.1% 

Canne / béquilles 2 3.1% 

Lève-personne 2 3.1% 

Loupe / vidéoloupe 2 3.1% 

Plan incliné 2 3.1% 

Appareils parlants 1 1.5% 

Braille / synthèse vocale 1 1.5% 

Aide animalière 1 1.5% 

TOTAL OBS. 65* **  
* Nombre de citations sur l'effectif concerné 

** Plusieurs réponses possibles 

 

13.5. Le logement se révèle inadapté près d'une fois sur trois  
 

Logement adapté  
 

Nb. cit.  Fréq. 

Oui 126 70.8% 

Non 52 29.2% 

TOTAL OBS. 178 réponses 100% 
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La nature des inadaptations du logement est multiple.  

 

Raisons pour lesquelles le logement est non 
adapté 

 

Nb. cit.  Fréq. 

Configuration intérieure difficilement adaptable 30 57.7% 

Accès extérieur difficilement adaptable 15 28.8% 

Non réponse 11 21.2% 

Autre raison non précisée 4 7.7% 

Raisons financières 2 3.8% 

TOTAL OBS. 52* **  
* Nombre de citations sur l'effectif concerné 

** Plusieurs réponses possibles 

 

Une famille sur six envisage des améliorations de l'habitat. Elle est parfois  amenée à y 

renoncer  

 

Motifs de non améliorations de l'habitat  
 

Nb. cit.  Fréq. 

Déménagement envisagé 22 14.8% 

Coût élevé des transformations 14 9.4% 

Non-autorisation du propriétaire  12 8.1% 

Absence d'informations 5 3.4% 

Maison en construction 1 0.7% 

TOTAL OBS. 149* **  
* Nombre de citations sur l'effectif concerné 

** Plusieurs réponses possibles 
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14. ACTIVITE PROFESSIONNELLE ET REVENUS DES ADULTES  

 

14.1. Le niveau de formation initiale 

 
Le niveau de formation initiale des adultes en situation de maladie rare est très divers allant d'un 

niveau universitaire à une absence de scolarisation.  

 

Dernière classe suivie

Non réponse

Université ou études supérieures

Lycée professionnel

Lycée (seconde - terminale)

Collège (6ème à 3ème)

Scolarité dans un établissement médico-social

Ecole primaire

Jamais scolarisé

Scolarité en IMP ou IMPRO

Maternelle

TOTAL OBS.

Nb. cit. Fréq.

69 30,1% 

52 22,7% 

35 15,3% 

25 10,9% 

19 8,3% 

10 4,4% 

9 3,9% 

4 1,7% 

4 1,7% 

2 0,9% 

229 100% 
 

 

14.2. Situation de travail actuelle 

 
14.2.1. Un adulte sur trois seulement est en activité professionnelle au moment de 

l'enquête 
 
 

Situation par rapport au travail 
 

Nb. cit.  Fréq. 

A travaillé mais ne travaille plus actuellement 74 32.3% 

Travaille actuellement 73 31.9% 

Souhaite retravailler 22 9.6% 

N'a jamais travaillé 17 7.4% 

Envisage de travailler 3 1.3% 

Non réponse 59 25.8% 

TOTAL OBS. 229* ** 
* Nombre de citations sur l'effectif concerné 

** Plusieurs réponses possibles 

 

 




