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Sensibilisation des professionnels 
de santé :

- Orienter les patients vers des centres 
experts Maladies Rares

- Actualiser la prise en charge, et si 
nécessaire proposer l’analyse du 
génome
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Diffusion nationale : via les plateformes 
régionales (PEMR)

- aux maisons de santé (MSP : médicaux et 
paramédicaux)

- aux communautés professionnelles territoriales en 
santé (CPTS : médical et médico social)

- relai via les ordres professionnels

Lancement : décembre 2024
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Les patients concernés :

- sans diagnostic : maladie rare ?

- diagnostic de maladie rare, sans caractérisation 
génétique

- diagnostic maladie rare, avec symptômes ou 
évolution atypique

Vont pouvoir être orientés vers un centre 
expert maladie rare pour une évaluation ou 
réévaluation diagnostique



ERRANCE DIAGNOSTIQUE
AVEC UNE MALADIE RARE

Les patients concernés :

- sans diagnostic : maladie rare ?

- diagnostic de maladie rare, sans caractérisation 
génétique

- diagnostic maladie rare, avec symptômes ou 
évolution atypique

Vont pouvoir être orientés vers un centre 
expert maladie rare pour une évaluation ou 
réévaluation diagnostique



ERRANCE DIAGNOSTIQUE
AVEC UNE MALADIE RARE

Les bénéfices attendus d’un diagnostic 
moléculaire :

- préciser le pronostic

- rendre possible l’inclusion dans un essai 
thérapeutique 

- permettre le conseil génétique

- ouvrir l’accès au diagnostic prénatal quand il est 
justifié par la sévérité de l’affection

Améliorer la prise en charge du patient
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Les bénéfices attendus d’un diagnostic 
moléculaire :

Améliorer la prise en charge du patient

Les connaissances sur les maladies progressent

Recommandations pour le diagnostic et le soin : 
Les PNDS

- élaborés par les centres experts

- précise entre autres les conditions de 
prescription de thérapeutiques innovantes

- Mises à jour régulières

Près de 400 PNDS disponibles en accès libre



REDUIRE L’ERRANCE DIAGNOSTIQUE
DES PATIENTS AVEC MALADIE RARE

Quelle chance d’aboutir à un diagnostic ?

- de nouvelles maladies rares sont régulièrement décrites (~20/mois)

- plus marginalement, d’anciens diagnostics sont réfutés (évolution des 
connaissances, ou évolution clinique du patient)

- double diagnostic
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Exemple ré évaluation du diagnostic : les micro-remaniements
chromosomiques (CNV)

- des CNV de pathogénicité incertaines (pistes diagnostiques) se révèlent CNV 
bénins : nécessité de relancer les investigations



L’observatoire du diagnostic des maladies rares

Lancé en 2019 (PNMR3) : 

- recenser les patients sans diagnostic

- réduire le temps d’errance diagnostique

- diminuer les impasses diagnostiques

Point d’étape annuels (reconduit dans le PNMR4)
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Au fait, l’errance diagnostique, de quoi parle-t-on ?
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Au fait, l’errance diagnostique, de quoi parle-t-on ?

Entre 1er signe et 1ère consultation dans un centre expert
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Une fois pris en charge dans un centre expert / diagnostic génétique
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Une fois pris en charge dans un centre expert / diagnostic génétique

L’analyse du génome
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Une campagne de sensibilisation des professionnels de santé

Qui s’appuie sur le maillage territorial des centres maladies rares

Complémentaire avec les actions des filières, de structures telles 
que maladie rare info service, les associations de patients, et des 
évènements mondiaux de sensibilisation, comme …

… La journée internationale des maladies rares (28-29 février)

Et la journée Undiagnosed Day le 29 avril !
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https://www.chu-clermontferrand.fr/maladies-rares/annuaire

LES CENTRES EXPERTS MALADIES RARES 
AU CHU DE CLERMONT-FERRAND

https://www.chu-clermontferrand.fr/maladies-rares/annuaire

