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Ressenti de patients atteints de maladies rares:

« Je ne sais plus qui aller voir, on ne me prend pas au sérieux. »

« Je suis fatigué de passer de médecin en médecin sans que
I'on s’intéresse a mon ressenti. »

« On me dit que tout est dans ma téte. »

« On a toujours mis mes symptomes sur le compte du stress
parce qu’on ne trouvait aucune pathologie, rien de concret. »

« Je suis désespéré de devoir rappeler ma maladie aux
médecins. lls ne la connaissent pas mais ne s’y intéressent pas
toujours. »

« Je pense ne pas avoir assez d’aide car les médecins ne
connaissent pas ma maladie. Je vais donc prendre contact avec
I'association des maladies rares. »
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Deéfinitions

* Les maladies rares ont une prévalence de 1/2000.
* Elles touchent 700 000 belges.
* |l en existe 6000 a 8000, dont 80% sont d’origine génétique.

* Elles se rencontrent dans tous les domaines de la
meédecine.

* Elles touchent principalement des enfants.

 # des maladies orphelines qui n‘ont, par définition, pas de
traitement.




Caractéristigues

e Expression clinique tres variable:
- Un seul organe (épidermolyse bulleuse, hémophilie).
- Plusieurs organes (Syndrome de Prader Willi).

- Presque tous les organes (certaines maladies auto-
immunes).

* Elles sont graves, chroniques, évolutives, invalidantes et
douloureuses.

* |lyaunevulnérabilité psychologique, physique, sociale,
économique et culturelle.
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Symptomes communs

Symptoémes variés, peu spécifiques, incohérents et
inhabituels.
Symptomes généralisés: fatigue, douleurs systémiques,

troubles du sommeil, vertiges, amaigrissement inexpliqué
ou surcharge pondérale.

Les maladies rares sont classées comme diagnostic
d’exclusion dans l'arbre décisionnel au vu de leur faible

prévalence.
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Errance diagnostique

= Incapacité de trouver un diagnostic précis et pertinent alors que le
patient manifeste des criteres évocateurs de maladie.

Sa durée moyenne pour les maladies rares est de 4,9 ans.

En Belgique, 22% des patients ont di consulter plus de 5 médecins
avant de recevoir le diagnostic correct de leur maladie rare et 7%
d’entre eux en ont consulté plus de 10.

« Pas encore diagnostiqué »
« Diagnostics erronés »
« Sans diagnostic» (Syndromes sans nom ou SWAN en anglais)

Risque: étre étiquetés « psy », entendre que « c’est dans leur téte ».
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Pathologies psychosomatiques

 =Syndrome physique objectivable favorisé par un facteur
psychologique, car il ne sait s’exprimer en tant que tel.

* Selon le modele biopsychosocial d’Engel, qui décrit les
interactions entre les facteurs biologiques, psychologiques et
SOocCiaux.

20 a 35% des consultations en premiere ligne.
e Suite a un conflit ou un traumatisme de vie.

 Déclencheurs: infection, maladie dans I'enfance, traumatisme,
abus dans I'enfance, maltraitance, traits de personnalité.

* Tous les systemes de l'organisme peuvent étre touchés.
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Anamnese

- Ses antécédents familiaux au sens large: morts prématurés, fausses

couches, malformations congénitales, troubles hormonaux (infertilité,
puberté retardée), troubles endocriniens (diabéte), troubles du
comportement, perte de vision ou d'audition a un jeune age, petite
taille ou tres grande taille.

- Les origines ethnigues et une éventuelle consanguinité.

- Ses antécédents personnels dont les chirurgicaux.
- Ses conditions sociales et culturelles (métier, mode de vie, activités,.).

- Les scénarios d'exposition : alimentation, voyage, logement, animaukx,
travail.

- Ses allergies, intolérances, facteurs de risque, dépendances.

- Son traitement.
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Histoire actuelle de sa santé

* Apparition des symptomes (dont I'age, a savoir trop jeune!?)

 Symptomes: aigus, chroniques, identiques, variables, différents,
inexplicables, incohérents, non-spécifiques.

 Evolution des symptémes :

Fréquence, durée, périodique ou cyclique,
Périodes asymptomatiques,

Evolution temporelle, contexte, facteurs déclenchants, signes
associés, efficacité de traitements.

* Soupcons d'étiologie psychosomatique/ Suivi par un psychologue.

* Les spécialistes déja consultés, les examens limites, les résultats
pathologiques.
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Réflexe maladie rare

* Rester humble, reconnaitre ses limites, prendre au sérieux le
patient.

* Envoyer chez un spécialiste dans les plus brefs délais.

* Vers un hopital de proximité => ou dans un des Sept Hopitaux
Universitaires belges qui ont un label FMR = Fonction
Maladies Rares:

En Flandre: UZ Anvers, UZ Gent, UZ Leuven.

A Bruxelles: Erasme (ULB), UZ Brussel (VUB), Cliniques
Universitaires Saint-Luc (UCL).

En Wallonie: CHU Sart Tilman a Liege et

L'exception: Structure WORDS, Wallonian Organization for Rare
Diseases, au GHdC, qui est reliée a I'Institut de Pathologie et de
Génétique de Gosselies (IPG).
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Fonction Maladies Rares

 Equipe pluridisciplinaire.
 Réduire lI'errance diagnostique.

 Accompagner les personnes sans diagnostic dans leur
parcours meédical.

e Assurer le diagnostic, la continuité du traitement et le suivi
du patient atteint d’'une maladie rare tout au long de
chaque phase de la vie, y compris lors du passage de
I'enfance a I'age adulte.

e Référer dans un centre d’expertise.
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Génetigue

» (Geénéticien - Arbre généalogique

* Anamnese * Antécédents familiaux

* Examen clinique * Analyse du dossier
GENES:

G : Groupe d’anomalies malformatives (> 2 sites)
E : Earlier (début inhabituellement précoce)

N : Neurodéveloppemental/neurodégénératif

E : Exceptionnel

S : Valeur biologique et/ou imagerie Surprenante

W ssriG
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Tests
Examens complémentaires

Analyses génétiques

12



Transmission maladie génétigue monogenique

Transmission autosomique récessive
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Centre de référence

* Mucoviscidose

 Maladies neuromusculaires
 Maladies métaboliques

e Hémophilie

 Maladies rénales

* Epilepsie réfractaire

* Spina Bifida

* Programme de «prise en charge globale» pour |la maladie de
Huntington, la SEP et la sclérose latérale amyotrophique.

* Maison de répit.
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Sources d’'information

* Clés du diagnostic
* Pas a Pas en pédiatrie (https://pap-pediatrie.fr/)
e PNDS: Protocoles Nationaux de Soins en France

e Findzebra (https://www.findzebra.com/) Find‘?"ebra

° _l PO (https://hpo.jax.org/app/) Rare Disease Search
e OMIM (https://www/omim.org) OhUmaﬂ
henolype
(I) 8nt0log¥/p
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About Statistics ~ Downloads ~ Contact Us MIMmatch Donate - Help ~ (7]

OMIM"®

An Online Catalog of Human Genes and Genetic Disorders
Updated March 22nd, 2024

arthralgia and myalgia and fever Q

Advanced Search : OMIM, Clinical Synopses, Gene Map
Need help? : Example Searches, OMIM Search Help, @) OMIM Video Tutorials

M  Example Searches

Require any term in your retrieval:
clinodactyly or hypertelorism
clinodactyly hypertelorism
Require all terms in your retrieval:
clinodactyly and hypertelorism ake a donation!
+clinodactyly +hypertelorism
Require some terms in your
retrieval:
clinodactyly not hypertelorism f JOHNS HOPKINS
+clinodactyly -hypertelorism Ai MEDICINE
Require phrases in your retrieval:
"short stature” and clinodactyly
+"short stature” +clinodactyly
2 IRDlRIC 2

I, licensing fees, and generous contributions from people like you.
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Exemple: Cas Clinique

 Jeune Homme de presque 15 ans, nouveau patient, se présente a la
consultation pour dorso-lombalgies invalidantes. Il ne sait plus marcher
sans avoir une canne. Il a di stopper le sport alors gu’il fait beaucoup
d’athlétisme. Cela depuis une chute avec mauvaise réception en
trampoline 6 mois auparavant.

e ATCD:

- Rhinite allergique
- Allergies aux chats, bouleaux, acariens
- Dermatite atopique sévere

e ATCD familiaux : SEP chez la maman
e R/ :abrocitinib (anti JAK)
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Biologies

I S R T

CRP (<5)

Leucocytes 19,5

(4-10 milliers/uL )

Neutrophiles 16165

(1500-7500/uL )

Sérologies demandées
et négatives: hépatite
A B C, IgM rubéole,
EBV, CMV,
toxoplasmose, Borrélia

Y SSsriG
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39,1
9,7 9,5 9,3

7265 6550 5680

Auto-anticorps
FAN (screening)

Fluorescence mouchetée du noyau avec mitoses positives (AC-2).

FAN (titrage) 1/160
Identification spécificité Ag

DS-DNA <1 UA/mL < 30
sm (DOT) <1 U.A. <10
RNP (DOT) <1 U.A. <10
ss-A (DOT) <1 U.A. <10
ss-B (DOT) <1 U.A. <10
SCL-70 (DOT) <1 U.A. <10
J0-1 (DOT) <1 U.A. <10
CEN-B (DOT) <1 U.A. <10
Ro-52 (DOT) <1 U.A. <10

Conclusion FAN : Une fluorescence d'un titre faible sans auto-anticorps
précipitants, en dehors de tout contexte de connectivite peut se
rencontrer chez le sujet normal ou en cas de forte stimulation

des Tymphocytes B.
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filieres de santé

@ DU DIAGNOSTIC et

—@ STATUER sur le diagnostic définitif

CIBLERIes signes ——@ LIERIes éléments entre eux

ARTHRITE DE L'ENFANT
(douleur inflammatoire, gonflement articulaire,
défaut d’utilisation d’un membre ou boiterie)

Interrogatoire, entretien avec le.s parent.s/I'enfant Examen clinique (enfant dévétu)

® Antécédents familiaux (maladie auto-immune, psoriasis, spondyloarthrite, uvéite, = Etat général, recherche d’une inflexion pondérale (courbe)
MICI), origines géographiques = Analyse de la marche, de la gestuelle des membres

* Ancienneté, horaire de la douleur = Examen articulaire complet, dont la recherche de dactylite,
= Figvre/Iinfection actuelle, récente ou récurrente d’enthésites, d'une atteinte rachidienne
»

= Pigure de tigue en zone endémigque de bomréliose de Lyme . . o o r o0
- = - F .
o Plaintes extra-articulaires (cutanéo-muqueuses, digestives, oculaires, neurologiques, Examen extra-articulaire complet : cutané (purpura, psoriasis, urticaire

oS ..}, mugueux (aphte), neurologique, respiratoire, oculaire ...

# Plaie avec effraction cutanée ® Rechercher un syndrome tumoral, un foyer infectieux (ORL)
* Amélioration a I'effort etfou sous anti-inflammatoire

= NFS

= CRP

= Echographie + Doppler articulaire :
si doute : synovite, épanchement ?
= Radiographie si suspicion de
fracture ou de tumeur

&Y Si cytopénie.s ou douleurs
0sseuses associées :
Demande de frottis et

Discuter m!,rslogramme

Arthrite aigué - subaigué < 3-6 semaines Arthrite chronique 2 6 semaines

Hémopathie maligne
SAM primaire ou secondaire

* Recherche d’'AAN
= Examen ophtalmoloﬁ gue ala A\
Pas de figvre lampe & fente et fond d’oeil Si infections récurrentes,

ni signe extra-articulaire Evoquer déficit immunitaire?
P th ide 3 (AAN+ dans 75% des cas)
::':;L:':'a el = Arthrite virale Recherche d’uvéite a ceil blanc

: = . . = Arthrite de Lyme
trés douloureuse - Arthrite/cedéme = Arthrite réactionnelle Autres formes d’All Prise en charge aux

- Douleur abdominale = Synovite villonodulaire = All polyarticulaire dont forme FR+
- Rechercher protéinurie = Spondyloarthrite £ MICI associée
= Rhumatisme psoriasique

Atteinte mono-articulaire o

Arthrite septique

N EME Eliminer Arthrite septique ;hﬂssf{‘wwwceredl‘;\ fr/ e v
H si articulation rouge, chaude rechercher atteinte d'organe : coulaire, rénale,
¥ = Autres maladies auto- g8 = Lupus systémique : AAN+, anti-ADN, BN o e,
inflammatoires + P L gig
= Hémoculture D " ite (si " * AAN : anticorps antinucléaire
- Ponction articulaire Ponction articulaire si doute * Dermatomyaosite (signes cutanés, > Al anthrite juvénile idiopathique

musculaires)
= Autres connectivites

FMF : fievre méditerranéenne familiale
FR : facteur rhumatoide

LES : lupus érythémateux systemigue
MICI : maladie inflammatoire chronique intestinale;
SAM Sl,'ndrm'ne d activation macmphaglque o

AJl Systémique

Hosp

tarerrreeerranarnn”

- Echographie

* Syndrome de Behget 2
 Sarcoidose, syndrome de Blau 2
* Takayasu

Maladie de Kawasaki

M
.

Rédaction : Dr C DESLANDRE, Dr B CHERQAOUI (en collaboration avec Dr R FELTEN, Pr C RICHEZ) (décembre 2022) Edition : Filiére FAI’R —www.fai2r.org
Relecture : Pr M BAYEN, Dr ] CLET, PrV DEVAUCHELLE, Dr C HUDRY, Dr | MELKI, Dr L ROSSI, Pr ] SELLAM Filigres de Santé Maladies Rares —www.fsmr.fr - www.clesdudiagnostic.fr
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https://pap-pediatrie.fr/immuno-infectio-parasito/oligo-ou-polyarthrite-

de-lenfant

[ Oligo- ou Polyarthrite (1) ] [ { Examen articulaire (2) J * Symptémes ou Signes extra-articulaires (3) [ [ NFS, CRP, VS, LDH, ASAT/ALAT, Rx osseuse (4) ]
T
v v
[ Fiévre ou fébricule - régressive, intermittente ou persistante ][ Pas de fiévre - parfois fébricule intermittente }
o n E E
7 4 Diarthée récante ‘ ' ( Durée arthrite > 6 semaines I
AEG AEG, Choc Angine récente Figvre > 15‘1017"5 o AEG i Purpura vasculaire
+ Pétéchies, papules violacées Purpura Rash viral Rash transitoire _ N Psoriasis, aphte Rash UV-eensible (Edeme
Adénopathies, Hépato-splénomégalie Souffle cardiaque ATCD d'érytheme Splénomégalie Pas de signes associés Enthésite Myalgies Signes digestifs
LDHT & Hbl Pql PNN. PNNT CRPT migrant Gandcainie + Hbl VST Uvéite aigus Lyl £ Hol Pal NFS normale
+ Hbl Pgl LyT7l PNNT CRPT NFS normale vsT
- \- VAN /
) AN I | . 2N\ .
Hémopathie/Cancer (5) Infection/Post-infection (6) Maladie inflammatoire < 5 ans (7) ][ Maladie inflammatoire > 5 ans (8)
4 ~ ) 7 7 ) 'y .
Leucémie P . AJl ollgo— AJl poly- Spondylarthrite Lupus
Lymphome I{ aigué ’ Septicémie ]L Virose aigué articulaire J [ articulaire juvénile systémique
A A A
T e T o, L I e,
Réactionnelle : Aut . i
Post-infectieuse AJl psoriasique Sacr:c:};z;t:m i
Arthrite de Lyme ) H
I T— < —— e ———— e —— T — - [
[ Bilan étiologique orients - Avis spécialisé si doute (9) ]
I [ [ I [ [ | I ¥
[ Hémocultures [ FAN
v BBllan si atypie :
i . . iopsie cutanée
Rx thoracique Porte E_?;h'ee E Sérologies orientées ETT : dilatation LAF : Uvéite FR Complément Complément
TEP'TPM Myélogramme Poncii PCR orientées ou anévrysme a ceil.blanl: B Anti-CCP HLA-B27 Anti-DNA FAN
Pontion + Ponction TDR, Culture ORL coronaire ? ' Anti-Sm
ou Biopsie articulaire
— AEG : Altération de I'état général — HLA : Human leucocyte antigen — PNN : Polynucléaires neutrophiles
— AJI : Arthrite juvénile idiopathique - IgA : Immunoglobulines A — Pq: Plaquettes
— CGP : Peptides citrullinés cycliques — LAF : Examen a la lampe & fente — Bx : Radiographie standard
— CRP : C reactive protein — LDH : Lactate déshydrogénase — TDR : Test diagnostique rapide (streptocoque groupe A)
— ETT : Echographie transthoracique (cardiaque) - Ly : Lymphocytes — TEP-TDM (FDG) : Tomographie par émission de positons
— FAN : Facteurs anti-nucléaires — MAI : Maladie auto-inflammatoire — WV : Ultra-violets
- FR : Facteur rhumatoide — ORL : Oto-rhino-laryngologique — VS : Vitesse de sédimentation
- Hb : Hémoglobine - PCR : Polymerase chain reaction
Y/ t
\ SSr7G 20
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Classification Orphanet des maladies systémiques ou rhumatologiques
rares de I'enfant

> Maladie systémique ou rhumatologique rare de |'enfant ORPHA:280342

le Maladie rhumatologique rare de I'enfant ORPHA:486955 @

lﬁ Arthrite juvénile idiopathique ORPHA:92 @

l% Arthrite réactionnelle ORPHA:29207

19 Hydarthrose intermittente ORPHA:329967

lﬁ Maladie de Gorham-Stout ORPHA:73

l% Ostéoporose idiopathique juvénile ORPHA:85193

lﬁ Syndrome auto-inflammatoire de |'enfant ORPHA:319719 @

l% Syndrome de Hajdu-Cheney ORPHA:955

> Maladie systémique ou rhumatologique rare de I'enfant ORPHA:280342

l% Maladie rhumatologique rare de I'enfant ORPHA:486955 @

l% Arthrite juvénile idiopathique ORPHA:92 @

l% Arthrite juvénile idiopathique associée au psoriasis ORPHA:85436

19 Arthrite juvénile idiopathique associée aux enthésopathies ORPHA:85438

l% Arthrite juvénile idiopathique indéterminée ORPHA:91140

l% Arthrite juvénile idiopathigue oligoarticulaire ORPHA:85410

19 Arthrite juvénile idiopathique polyarticulaire ORPHA:404580 @

W y l% Arthrite juvénile idiopathigue systémique ORPHA:85414
N/ ssHa .
l
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orphanet

Base de données européennes et une ressource unique sur > 6000
maladies rares.

Diagnostics, Soins et Traitements.

Créé en France par 'INSERM (Institut national de la santé et de Ia
recherche médicale) en 1997. Depuis 2000, Consortium de 40 pays,
répartis en Europe et a travers le monde.

Orphacodes.
Via définition européenne:
< 1/2000 personnes,

Présentation clinigue homogene (= Pathologie a part entiere),

Décrite dans > 2 cas indépendants (pas dans la méme famille) dans une
revue vérifiée par des pairs.
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orphanet

’

Accédez a nos Services

N > \ N
e_0
*ﬁ g ° adn ®
an I
Inventaire, classification et Inventaire des médicaments Répertoire des associations et Répertoire des professionnels et
encyclopédie des maladies rares, orphelins services aux patients - institutions
avec les génes associés
VS >
o 4 N\ ' N\
Répertoire des centres experts Répertoire des laboratoires Répertoire des projets de recherche | | Collection de rapports thématiques :
médicaux fournissant des tests en cours, essais cliniques, registres les Cahiers d'Orphanet
diagnostiques et biobanques
1
v . V. .8 4 \ A

O\ Chercher une maladie
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Exemple Orphanet: Maladie de Fabry

Eorphgﬂet Maladie de Fabry (CCIN L I - Bl © Aide & Imprimer = Nous contacter

ﬁ# Accueil > Maladies rares > Recherche

Maladies rares Rechercher une maladie rare

Signes cliniques et
symptomes © Nom de maladie OMIM Nom de géne

Classification
X Code ORPHA CIM-10
Génes

Handicap
Encyclopédie Autre(s) option(s) de recherche =

Orphanet Urgences

Information sur le
dépistage néonatal

Orphanet guides

App RDKTM Maladie de Fabry #' Contribuer
Procedures Orphanet

Télécharger les données

Définition

Maladie lysosomale multisystémique rare, d'origine génétique, caractérisée par des manifestations cutanées
(angiokératome), neurologiques (douleurs), rénales (protéinurie, insuffisance rénale chronique), cardiovasculaires
(cardiomyopathie, arythmie), cochléo-vestibulaires et cérébrovasculaires (accidents ischémiques transitoires, accidents
vasculaires cérébraux). L'expression phénotypique dépend de I'dge auquel la maladie se déclare et, chez la femme, du
niveau d'inactivation de I'X.

W ssriG 24
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Exemple Orphanet

ORPHA :324

i 6 classification - Patholooie

Synonyme(s) :
Angiokératome diffus de Fabry
Angiokératose diffuse de Fabry
Angiokératose diffuse universelle
Déficit en alpha-galactosidase A
FD
Maladie d'Anderson-Fabry

. Maladie de Fabry

CIM-10: E75.2
CIM-11 : 5C56.01
OMIM : 301500

Sphingolipidose héréditaire de Fabry

Thésaurismose lipoidique héréditaire

Prévalence : 1-5/ 10 000

Hérédité : Dominante liée a I'X, Récessive liée a I'X

Age d'apparition : Adolescence, Adulte, Enfance

Y SSsriG
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UMLS : C0002986
MeSH : D000795
GARD : 6400

MedDRA: 10016016
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Exemple Orphanet: Maladie de Fabry
Résumeé

Epidémiologie
A l'échelle mondiale, la prévalence moyenne de la maladie de Fabry a la naissance est d'environ 1/15 000, mais son
incidence pourrait étre plus élevée puisque la maladie reste sous-diagnostiquée.

Description clinique
Le tableau clinique couvre un vaste spectre de sévérité allant de formes légéres chez certaines femmes hétérozygotes a
des formes sévéres chez les hommes hémizygotes présentant toutes les manifestations caractéristiques sans activité
résiduelle d'alpha-galactosidase A. La forme classique débute habituellement pendant I'enfance, et les patients peuvent
présenter tous les symptémes neurologiques, cutanés, rénaux, cardiovasculaires, cochléo-vestibulaires et
cérébrovasculaires caractéristiques de la maladie. Les patientes peuvent développer des symptdmes d'intensité trés
légére a séveére. La douleur est un symptdme fréquent en début de la maladie (douleurs chroniques caractérisées par
une paresthésie et des sensations de brilure et de picotement, et par des crises douloureuses ponctuelles), mais elle
peut s'estomper a I'age adulte. Une anhidrose ou une hypohidrose peut étre présente, entrainant une intolérance a la
chaleur et a 'effort. Les autres signes comprennent angiokératome, dépdts cornéens, acouphénes, perte auditive,
fatigue, anomalies cardiaques et cérébrovasculaires (hypertrophie ventriculaire gauche, arythmie), dyspnée et
néphropathie chronique. La forme & début plus tardif, dont le signe principal est I'atteinte cardiaque, se manifeste a I'age
adulte.

Etiologie
La maladie de Fabry est un trouble du métabolisme des glycosphingolipides di a un déficit en alpha-galactosidase A,
une enzyme lysosomale, et lié a des variants pathogénes du géne GLA (Xq21.3-g22). Ce déficit enzymatique entraine
une accumulation de globotriaosylcéramide (Gbs) et de son dérivé déacylé (lyso-Gbz) dans les lysosomes, ce qui
déclencherait ensuite une cascade d'événements cellulaires.

/ SSriG 2
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Exemple Orphanet: Maladie de Fabry

Meéthode(s) diagnostique(s)
Le diagnostic biologique définitif repose sur la mise en évidence d'un déficit enzymatique marqué chez les patients de
sexe masculin hémizygotes et sur l'identification d'un variant pathogéne de GLA. La mesure de l'activité enzymatique
peut parfois permetire de détecter les hétérozygotes, mais elle est souvent peu concluante en raison de l'inactivation
d'un chromosome X. Les tests moléculaires (génotypage de GLA) sont donc obligatoires chez la femme.

Diagnostic(s) différentiel(s)
Chez I'enfant, les autres causes de douleur, telles que la polyarthrite rhumatoide et des douleurs de croissance, doivent
étre exclues. Chez |'adulte, la sclérose en plagques et le syndrome de l'intestin irritable sont parfois envisageés.

Diagnostic prénatal
Le diagnostic prénatal, reposant sur des tests ADN sur prélévements de villosités choriales ou sur cellules amniotiques
cultivées, est uniguement envisagé chez les foetus masculins pour des raisons éthiques (aprés tests prénataux non
invasifs visant a déterminer le sexe du foetus). Le diagnostic pré-implantatoire est possible.

Conseil génétique
Le mode de transmission est lié au chromosome X. L'existence de formes atypiques a début plus tardif et la disponibilité
d'options thérapeutiques spécifiques doivent étre prises en compte lors du conseil génétique.

Prise en charge et traitement
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Exemple Orphanet: Maladie de Fabry

Pronostic

Avec I'age, la détérioration progressive des tissus peut entrainer une défaillance organique. Par rapport a la population
générale, l'insuffisance rénale terminale et certaines complications cardiovasculaires ou cérébrovasculaires, mettant en
danger le pronostic vital, réduisent I'espérance de vie des hommes et des femmes non traités.

Derniere mise a jour : mars 2022 - Editeur(s) expert(s) : Pr Dominique GERMAIN

E Un résumé pour cette maladie existe en English (2022) Espafiol (2022) Deutsch (2022) Italiano (2012) Portugués
(2012) Nederlands (2022) Suomi (2012.pdf) Polski (2012.pdf) EAAnvIKG (2012.pdf) Slovenéina (2012.pdf)

I Informations détaillées

Tout public Article de synthése
2 Article pour tout public 2 Revue de génétique clinique
Frangais (2014) - SNFM! English (2023) - GeneReviews

Espairiol (2018) - GuiaSalud SR ? Recommandations pour la pratique clinique
evue

Svenska (2022) - Socialstyrel: i -
( ) - Socialstyrelsen English (2010) - Orphanet J Rare Dis m@ﬂ(m) PNDS e

i Deutsch (2013) - AWMF
Recommandations

Test génétique English (2013) - Nephrol Dial Transplant £
': Conc\:lmt;);ter;fr enurgence > Guide pour le test génétique English (2015) - Omphanet J Rare Dis 3
rancais g - Orph. t Ul -
Fa1s (LA Orpnaner tigences Frangais (2016.pdf) - ANPGM English (2017) - Kidney Int &
Italiano (2011.pdf) - Orphanet Urgences ) :
English (2011) - Eur J Hum Genet Espariol (2018) - GuiaSalud

»> Recommandations pour la pratique clinique Magyar (2010) - Orv Hetil

> Conduite a tenir pour I'anesthésie
Deutsch (2019) - Orphananesthesia
English (2019) - Orphananesthesia
Cestina (2019) - Orphananesthesia

> Patient-Centered Outcome Measures (PCOMs)
English (2023) - PROQOLID™

% produit/approuvé par un ERN ~ww.s : produit/approuvé par une FSMR
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Exemple Orphanet: Maladie de Fabry

\

Plus d'information sur cette
maladie

?> Classification(s)_(10)

2 Publications in PubMed

B Informations complémentaires

Ressources dédiées au patient
pour cette maladie

?> Centres experts (362)

> Filires / Réseaux (14)

? Tests diagnostiques (176)

» Associations (121)

médicament(s)_orphelin(s)_(29)

Activités de recherche sur cette
maladie

> Projets de recherche (50)

> Essais cliniques (32)
> Biobangues (11)
? Registres (36)

? Réseau d'experts (7)

Services aux patients et aux
proches

> Vivre avec une maladie rare en

France : aides et prestations

> Annuaire de I'offre de I'Education

Thérapeutique du Patient (France)
Dépistage néonatal

> Information sur le dépistage
néonatal

Toutes les informations et documents contenus dans ce site sont fournis uniquement & titre d'information. Ils ne visent en aucun cas a remplacer

un avis médical spécialisé et ne doivent pas étre utilisés comme base pour le diagnostic ou le traitement.
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Exemple Orphanet: Maladie de Fabry

10 Résultat(s)

? Classification Orphanet des anomalies du développement embryonnaire rares

» Classification Orphanet des maladies cardiaques rares

» Classification Orphanet des maladies dermatologiques rares

» Classification Orphanet des maladies génétiques rares

» Classification Orphanet des maladies métaboliques rares

» Classification Orphanet des maladies neurologiques rares

» Classification Orphanet des maladies ophtalmiques rares

» Classification Orphanet des maladies rares associées a la transplantation

» Classification Orphanet des maladies rares du systéme circulatoire

? Classification Orphanet des maladies rénales rares

W ssriG
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Exemple Orphanet: Maladie de Fabry

Classification Orphanet des maladies neurologiques rares

> Maladie neurologique rare ORPHA:98006

9 Neuropathie périphérique rare ORPHA:98496 @

l% Maladie rare héréditaire avec neuropathie périphérique ORPHA:207015 @

l% Maladie métabolique héréditaire avec neuropathie périphérique ORPHA:207018 @

> Maladie de Fabry ORPHA:324 @

> Maladie neurologique rare ORPHA:98006
9 Epilepsie rare ORPHA:101998 @
‘9 Maladie métabolique associée & une épilepsie ORPHA:166481 @

l% Maladie lysosomale avec épilepsie ORPHA:225681 @

Q Maladie de Fabry ORPHA:324 @

W ssriG
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Classification Orphanet des anomalies du développement embryonnaire
rares

> Anomalie rare du développement embryonnaire ORPHA:93890

l% Anomalie du développement d'origine métabolique ORPHA:139009 @

le Maladie de Fabry ORPHA:324 @

> Anomalie rare du développement embryonnaire ORPHA:93890

l% Anomalie vasculaire ou angiome ORPHA:68419 @

l% Malformation vasculaire simple ORPHA:211243 @

L% Anomalie du systéme lymphatique rare ORPHA:211255 @

l% Lymphoedéme primaire ORPHA:77240 @

l% Maladie avec atteinte multisystémique et lymphoedéme primaire ORPHA:568047 @

l% Maladie de Fabry ORPHA:324 @

Classification Orphanet des maladies rénales rares

> Maladie rénale rare ORPHA:93626

l% Néphropathie secondaire & des maladies de surcharge ou a d'autres maladies métaboliques ORPHA:93593 @

lﬁ Maladie de Fabry ORPHA:324 @

W ssriG
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Travail en équipe pluridisciplinaire

 Equipe comprenant un spécialiste, une infirmiére,
un kinésithérapeute, un ergothérapeute,.

* Un psychologue (car 23% souffrent d’anxiété et
42% de dépression).

* |l est primordial de renforcer les interactions entre
es médecins de premiere ligne, les spécialistes et
es centres pour les maladies.

\'"7
\75.976,’
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Assoclations

RaDiOrg (Rare Disease Organisation Belgium) est I'lassociation belge qui
chapeaute environ 79 associations de patients atteints d’'une maladie
rare; voix des patients; augmenter la sensibilisation de la population sur
les maladies rares; informer les patients et leur entourage.

Eurordis est une alliance non gouvernementale européenne de 810
associations; promotion et la coordination de plans nationaux;
permanence téléphonique.

150 associations de patients en Belgique.

asbl RDB (Rare Disorders Belgium): oriente bénévolement les malades.

\'"7
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Perspectives

e Creéation d’un listing clair des experts et des

différents hopitaux qui traitent des maladies rares.

* Orphanet sera étendu et combiné en une plate-
forme numérique ou en un moteur de recherche
complet sur les maladies rares.

e Création de réseaux efficaces pour échanger entre
soins primaires, centres experts et associations.

* Dossier Médical Informatisé et Partagé.
* Orphacodes intégrés dans ces dossiers.

\'"7
\7551‘7617’
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Conclusion

Véritable probleme de santé publique.

« Les maladies sont rares, mais les personnes atteintes
d’une maladie rare sont nombreuses ».

Diagnostiquer une maladie rare, c’est d’abord y penser!

Le médecin généraliste, en tant que premiere ligne, a
toute sa place dans le diagnostic des maladies rares; =
Coordinateur de soins, comme il est repris dans le Plan
Belge pour les maladies rares.

Interactions et consultations conjointes avec les
spécialistes.

Référer vers les structures multidisciplinaires de
diagnostic.

Comme I'OMS le dit : « Il faut prendre en charge
globalement la personne car la santé est un état de bien-
étre global, physique et mental ».
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When you hear hoofbeats, don’t expect to see a
Zebra .

« Guerir parfois, soulager souvent, consoler
toujours. »
Ambroise Paré
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