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Dans le domaine des maladies rares, chaque 
établissement s'engage à solliciter l'accord du 
centre de référence et ou de compétence concerné 
et à respecter les protocoles initiés par le centre de et à respecter les protocoles initiés par le centre de 
référence et ou de compétence concerné

L'accord du centre de référence et/ou de 
compétence doit être présent dans le dossier 
patient



MALADIES RARES ET 
MEDICAMENTS ORPHELINSMEDICAMENTS ORPHELINS





Les maladies rares

Les maladies rares sont encore assez méconnues en France : 
cela est notamment dû au fait qu’elles touchent un nombre 
restreint de personnes, à savoir moins d’une sur 2 000 selon le 
critère admis en Europe. Actuellement, on dénombre environ 
7000 maladies rares, dont 80% sont d’origine génétique : pour 
autant, de nouvelles maladies rares sont découvertes autant, de nouvelles maladies rares sont découvertes 
régulièrement
Beaucoup de ces pathologies sont aussi dites « orphelines », 
les patients concernés ne bénéficiant pas d’une réponse 
thérapeutique à ce jour.
En France, une maladie est déclarée rare si moins de 30 000 
personnes en sont atteintes : elles concernent 3 à 4 millions de 
personnes, sur près de 25 millions en Europe.



Plan national 
Maladies rares

Le premier plan national maladies rares 2005-2008 a permis 
d’améliorer l’accès au diagnostic et à la prise en charge des 
personnes atteintes de maladie rare, grâce à la mise en place 
de 131 centres de référence maladies rares labellisés (CRMR). 
Le dispositif a été complété par l’identification de 500 centres 
de compétences rattachés aux CRMR et offrant un appui pour de compétences rattachés aux CRMR et offrant un appui pour 
la prise en charge de proximité
Le second plan national maladies rares 2011-201 4 prévoit 
comme première action la constitution de filières de santé 
maladies rares. Avec la simplification de l’évaluation des 
CRMR, la mise en place de rapports d’activité et l’organisation 
de la succession des coordonnateurs, cette action concourt à 
améliorer la structuration et la visibilité de l’action des CRMR.



Les filières de santé



Les filières de santé maladies rares 

Anomalies du développement déficience intellectuelle de 
causes rares Pr Laurence OLIVIER-FAIVRE (Dijon) 

Maladies cardiaques héréditaires Dr Ph CHARRON (Paris) 

Maladies rares du développement cérébral et déficience 
intellectuelle Pr Vincent DES PORTES (Lyon) 

Maladies auto-immunes et auto-inflammatoires systémiques 
rares Pr Eric HACHULLA (Lille) 

Maladies neuromusculaires Pr Jean POUGET (Marseille) 

Maladies rares en dermatologie Pr Christine BODEMER (Paris) 

Maladies rares endocriniennes Pr Jérome BERTHERAT (Paris) 



Les filières de santé maladies rares (2)

Maladies héréditaires du métabolisme Pr Brigitte CHABROL 
(Marseille) 
Maladies rares immuno-hématologiques Dr R PEFFAULT DE 
LA TOUR (Paris) 
Maladies constitutionnelles rares du globule rouge et de 
l’erythropoièse Pr Frédéric GALACTEROS (Paris) l’erythropoièse Pr Frédéric GALACTEROS (Paris) 
Mucoviscidose et affections liées à une anomalie de CFTR Pr I 
DURIEU (Lyon) 
Maladies respiratoires rares Pr A CLEMENT (Paris) 
Maladies rares sensorielles E Pr H DOLLFUS(Strasbourg) 
Sclérose latérale amyotrophique SLA Pr C DESNUELLE (Nice)





CANCERS RARES





Cancers rares de l’adulte : 
une organisation spécifique en France 



Médicament « orphelin »

Un médicament est désigné comme orphelin
notamment
s’il est destiné au diagnostic, à la prévention ou au 
traitement d’une maladie ne touchant pas plus de 5 
personnes sur 10 000 dans la Communauté personnes sur 10 000 dans la Communauté 
européenne ; 
s’il est destiné au diagnostic, à la prévention ou au 
traitement d’une maladie grave ou invalidante et s’il 
est peu probable qu’en l’absence de mesures 
d’incitation, la commercialisation de ce médicament 
dans la Communauté génère des bénéfices 
suffisants pour justifier l’investissement nécessaire. 







Site: http://ec.europa.eu/health/documents/community-regi ster/html/orphreg.htm



http://www.orpha.net/orphacom/cahiers/docs/FR/liste_des_medicaments_orphelins_en_europe.pdf



PRISE EN CHARGE DES 
MEDICAMENTS ORPHELINSMEDICAMENTS ORPHELINS



Prise en charge des médicaments 
orphelins
arrêté du 18 novembre 2013, article 5
Pour les patients atteints d’une maladie rare, la prescription 
initiale d’un médicament désigné comme orphelin par la CE 
ou d’un médicament indiqué dans le traitement d’une maladie 
rare au sens du règlement (CE) no 141/2000 du Parlement 
européen et du Conseil 
en dehors des cas de spécialités pharmaceutiques bénéficiant en dehors des cas de spécialités pharmaceutiques bénéficiant 
d’ATU délivrées en application du b de l’article L. 5121-12 du 
code de la santé publique 
ne peut s’exercer que sur avis d’un centre de référence de la 
maladie rare en cause, lorsqu’un tel centre existe, ou de l’un de 
ses centres de compétences. 
Les prescriptions doivent par ailleurs être conformes aux 
protocoles indiqués pour la prise en charge des maladies rares 
lorsqu’il en existe. 



Prise en charge des médicaments 
orphelins inscrits sur la liste en sus
arrêté du 18 novembre 2013, article 5
Dans le cas particulier des médicaments désignés comme 
orphelins ou des médicaments indiqués dans le traitement 
d’une maladie rare au sens du règlement (CE) no 141/2000 du 
Parlement européen et du Conseil, 
Par ailleurs également inscrits sur la liste en sus, il conviendra 
d’appliquer strictement les dispositions de l’article L. 162-22-7, d’appliquer strictement les dispositions de l’article L. 162-22-7, 
dernier alinéa, du code de la SS , au terme duquel la validation
par les centres de référence ou de compétence de maladies 
rares (lorsqu’ils existent) des prescriptions initiales à l’hôpital de 
médicaments désignés comme orphelins, ou des médicaments 
indiqués dans le traitement d’une maladie rare au sens du 
règlement (CE) du Parlement européen et du Conseil financés 
en sus des prestations d’hospitalisation, est une condition 
indispensable à la prise en charge par l’assurance maladie de 
ces spécialités.



Liste 
médicaments 
orphelins 
MAJ 03/14

DCI en sus

Centre 
Référence 

ou 
compétence

Liste 
médicaments 

orphelins
DCI en sus

Centre 
Référence ou 
compétence

ADCETRIS Brentuximab OUI NAGLAZYME
N-acetylgalactosamine-

4-sulfatase OUI OUI
ARZERRA Ofatumumab OUI NEXAVAR Sorafenib
ATRIANCE Nelarabine OUI NPLATE Romiplostim OUI
BOSULIF Bosutinib ORFADIN Nitisinone OUI

CARBAGLU Acide Carglumique OUI OUI ORPHACOL acide cholique OUI
CAYSTON Aztreonam OUI PEDEA Ibuprofene OUI
CEPLENE Histamine PRIALT Ziconotide
CYSTADANE Betaine anhydre OUI REVATIO Sildenafil OUI

DACOGEN Decitabine REVLIMID Lenalidomide

DIACOMIT Stiripentol OUI SAVENE Dexrazoxane OUI

ELAPRASE Idursulfase OUI OUI SIGNIFOR Pasireotide OUI
ESBRIET Pirfenidone OUI SIKLOS Hydroxycarbamide OUI

EVOLTRA Clofarabine OUI SOLIRIS Eculizumab OUI OUI
EXJADE Deferasirox OUI SPRYCEL DasatinibEXJADE Deferasirox OUI SPRYCEL Dasatinib

FIRAZYR Icatibant OUI OUI TASIGNA Nilotinib

FIRDAPSE Amifampridine OUI TEPADINA Thiotepa

GLIOLAN acide 5-aminolevulinic OUI THALIDOMIDE Thalidomide

GLYBERA Alipogene tiparvovec OUI TOBI PODHALER Tobramycine OUI
ICLUSIG Ponatinib TORISEL Temsirolimus OUI
IMNOVID Pomalidomide TRACLEER Bosentan OUI
INCRELEX Mecasermin OUI VIDAZA Azacitidine OUI
INOVELON Rufinamide OUI VOLIBRIS Ambrisentan OUI

JAKAVI Ruxolitinib VOTUBIA Everolimus OUI

KALYDECO Ivacaftor OUI VPRIV AlfaVelaglucerase OUI OUI

KUVAN Sapropterine OUI VYNDAQEL Tafamidis OUI

LITAK Cladribine OUI WILZIN Zinc OUI
LYSODREN Mitotane OUI XAGRID Anagrelide

MEPACT Mifamurtide YONDELIS Trabectedin OUI OUI

MOZOBIL Plerixafor OUI ZAVESCA Miglustat OUI

MYOZYME alpha alglucosidase OUI OUI



Les modalités de validation des 
prescriptions









Modèle  de fiche de validation



Codage PMSI
maladies rares

• Instruction du 16 novembre
2012 pour le codage des séjours
de patients atteints de maladies
rares
Objectifs:
•Intégrer progressivement la
nomenclature Orphanet dans les
bases françaises existantes »
• Compléter la nomenclature
utilisée dans le cadre du « PMSI »utilisée dans le cadre du « PMSI »
pour le codagecodage desdes maladiesmaladies
raresrares
Périmètre limité aux
• prises en charge en
hospitalisation MCO, et
••centrescentres dede référenceréférence maladies
rares et dede compétencescompétences
maladies rares







Implications du nouveau décret CBU
PMSI et Fichier FichComp



Implications du nouveau décret CBU
PMSI et Fichier FichComp

Source: Guide méthodologique ATIH de production des informations relatives à l’activité 
médicale et à sa facturation en MCO ET ODONTOLOGIE 
http://www.atih.sante.fr/guide-methodologique-mco-2014



Implications du nouveau décret CBU
PMSI et Fichier FichComp (2)

Source: Guide méthodologique ATIH de production des informations relatives à l’activité 
médicale et à sa facturation en MCO ET ODONTOLOGIE 
http://www.atih.sante.fr/guide-methodologique-mco-2014




