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Réunion téléphonique du 09 Septembre 2020, 17h-18h 
Groupe de travail « Associations de malades » 
 
 

 Liste des participants 
 
Associations de Patients : 

- Anne AUDOUZE, Association AIF  
- Béatrice JOUANNE, Association Genespoir  
- Jacques MONNET, Association IPF  
- Marion POISSON, Association AFRAIDA  
- Angélique VARELA, Association DEBRA  
- Jacques WALCH, Association APPF  

 
FIMARAD : 

- Charles TAIEB 
- Rébecca GENE 
- Anna GAROFANO 

 
1- Présentation Chef de Projet Scientifique/médical  

 
2- Projets en cours (cf. diaporama) 
- Newsletters Scientifique de la filière FIMARAD 
- Projets en cours :  

- Etude Française  RaDiCo-FARD 
- Etude  Européenne COVID-19 and Rare Skin Diseases 

- Projet ‘Errance et Impasse diagnostiques’ 
- Projet ‘Observatoire des Médicaments’ 
- Projets des Associations de Patients 

 
 

*Etude Française RaDiCo-FARD 
Etude Française pour l’évaluation du fardeau des maladies rares de la peau. Le terme 
‘fardeau’ regroupe l’impact de la maladie sur la qualité de vie et le coût global de la maladie. 
C’est une étude observationnelle, prospective qui concerne 9 pathologies. A ce jour 183 patients 
sont inclus dans l'étude, dont la moitié en région parisienne (surtout à Necker). Il y a un 
questionnaire médical complété par le médecin référent et un Auto-questionnaire complété par le 
patient (ou les parents).  
 
Point important : cet ‘Auto-questionnaire patient/parents est totalement anonyme. Les informations 
les moins renseignées sont celles sur le salaire des parents.  
A.Varela : Est-ce que la question sur le salaire précis et les économies des parents est vraiment 
indispensable pour mener à bien cette étude ?  
C.Taieb : En général, il y a toujours la possibilité de cocher je ne souhaite pas répondre. 
A.Garofano : Si les patients ou les parents peuvent y répondre c'est mieux car qu'il y a certainement 
des besoins qui ne sont pas pris en charge et qui ne sont pas remboursés, donc cette étude 
permettra de savoir s'il y a des personnes dont le salaire ne suffit pas pour répondre à ces besoins. 
Mais c'est une question délicate.  
A.Varela : Suggestion : est-ce qu’il serait possible de mettre une fourchette, ex : entre 10 et 20.000 
20-30.000 Euros/an etc. La question est délicate peut mettre dans l’embarras. De cette manière cela 
serait ressenti comme moins intrusif. Est-ce qu’une modification peut être faite ? 
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A.Garofano : très souvent une fourchette assez étroite est proposée et le salaire précis n’est pas 
demandé. Plus et mieux les données sont renseignées, meilleurs seront les résultats statistiques. 
La remarque est notée, nous verrons s’il est possible d’adapter cette question dans l’auto-
questionnaire patient/parents. Si c’est le cas ce sera fait. 
 
A ce jour, 183 patients sont inclus dans l’étude : 84 patients en province et 99 patients à Paris et 
région parisienne.  
J.Walch : Cette étude a été lancée il y a 3 ans. Est-ce que l’effectif de 183 patients est définitif ? 
A.Garofano : L’étude a été rédigée il y a 3 ans, les premières inclusions ont commencé il y a 2 ans en 
2018 et elle est ouverte sur 5 ans, jusqu’en 2023. Nous aimerions sensibiliser les centres en province 
pour qu’ils incluent davantage de patients, pour éviter l’effet centre en région parisienne et avoir 
une distribution proportionnelle et plus équilibrée des différents centres sur les différentes régions 
en France. 
J.Walch : Serait-il possible d’avoir, lors d’un prochain point de situation, la répartition des patients 
par pathologies et  par centres ? 
A.Garofano : Oui, nous connaissons la pathologie des différents patients et à quel endroit ils sont 
suivis et inclus. Toutes ces informations sont présentes dans un tableau de bord. 
C.Taieb : la fin des inclusions est prévue en 2023 et fin du suivi de l'étude en 2029, c'est encore très 
long. S'il n'y a pas suffisamment de patients dans chacune des pathologies, car il y a un seuil en 
dessous duquel on peut plus faire d'analyse, le seuil a été évalué à 60-80 patients par maladie, 
l’analyse ne se fera pas.  
A.Garofano : en effet il y a un seuil minimum requis, en dessous de 40-50 patients on ne peut pas 
faire du tout d'analyse statistique sur les variables principales. Il faut un nombre suffisant de patients 
par pathologie, et par groupe de pathologies.  
Il  y a  potentiellement 900 patients présentant ces 9 pathologies et suivis par les 19 centres de 
référence et de compétence sur toute la France participants à l’étude, susceptibles d'être inclus dans 
l’étude (informations qui est dans le protocole). Tous les patients ne vont pas accepter de participer 
à l'étude. Sur 5 ans, le médecin référent devrait voir au moins une fois en consultation ces patients.   
A.Varela : il y a au moins 900 patients avec une EBH, donc en tout il y a certainement 10 fois plus de 
patients atteints de maladies rares de la peau. Est-ce que l’information vient aussi des bases de 
données, pas exhaustives ? 
C.Taieb : en effet, les bases de données ne sont pas exhaustives.  Cet effectif correspond au nombre 
de patients potentiels suivis dans les 19 centres participants à l'étude et non pas à tous les patients 
présentant  cette pathologie en France. C'est la population cible de l'étude, les patients identifiés et 
suivi dans ces centres, l’adéquation entre le nombre d’investigateurs et les patients qu’ils suivent 
régulièrement en consultation. 
A.Varela : l'objectif de cette étude est de pouvoir améliorer la prise en charge de ces pathologies 
C.Taieb : cette étude a été créée suite au financement du grand emprunt de 5-6 million d'Euros que 
Sarkozy avait mis en place il y a presque 8 ans. Il y avait eu un appel à projets auquel la Filière 
FIMARAD avait participé. 5-6 projets avaient été retenus, dont celui soumis par FIMARAD. Ce fardeau 
des maladies rares de la peau sur les familles n'est pas reconnu par les Autorités de tutelle et par 
personne, donc il faut avoir des arguments pour pouvoir opposer  un manque de la part des 
Autorités qui refusent de reconnaître ces maladies comme étant un problème de Santé publique. Le 
terme fardeau n'est pas apprécié par les familles parce qu'il est un peu ‘dur’, mais c'est le terme qui 
est utilisé dans les dossiers de Santé. 
A.Varela : le fardeau sera évalué par le questionnaire médical ? 
C.Taieb : oui, par le questionnaire médical et le questionnaire ‘Burden’. C'est pour cela que l'on a 
créé toute la série de questionnaires ‘Burden’ avec les différentes associations. Aujourd'hui, pour 
que les Autorités et la communauté scientifique puissent reconnaître la validité de l'étude, il faut 
absolument que les questionnaires sur le fardeau soit validés et publiés. C’est pour ça que l'on a eu 
cette démarche et créé les questionnaires ‘Burden’ avec l'aide de toutes les Associations. Vous avez 
été d'une aide très précieuse. 
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J.Walch : au sujet de toutes ces questions financières, nous distinguons bien le coût de la prise en 
charge globale, et je comprends très bien que la filière est besoin d'être clair sur ce point, mais ce qui 
intéresse notre association c'est le reste à charge : ce que les malades vont payer. 
C.Taieb, A.Garofano : Tout à fait. 
J.Walch : c'est uniquement une notion, je trouve cette étude excellente. 
C.Taieb : le fardeau de la maladie n’est pas le coût de la maladie pour la société. Les patients ne sont 
pas un fardeau pour la société, c'est normal de payer le coût de la maladie. Ce qui n'est pas normal 
c'est qu'il y ait un reste à charge et qu'il soit payé par les familles. 
A. Varela : Il y a la dimension financière mais aussi toutes les dimensions qualité de vie, etc. 
C.Taieb : on ne parle pas uniquement du reste à charge mais on parle du fardeau global inclus 
l'absentéisme au travail parce que souvent les parents ou les malades doit s'absenter du travail le 
reste à charge la qualité de vie dégradée les relations avec la famille avec les amis le repli sur soi la 
stigmatisation est toute une série d'éléments qui font que ce n'est pas facile d'être malade ! 
A.Varéla : c'est un vrai fardeau ! 
J.Monnet : est-ce que le  questionnaire ‘Family Burden’ que l'on a fait il y a 2-3 ans est un plus? 
C.Taieb : le questionnaire de l’étude RaDiCo-Fard et un questionnaire d'évaluation du fardeau de la 
maladie. Pour que les Autorités prennent en considération une altération, ou un alourdissement, de 
la qualité de vie, du fardeau, il faut utiliser des questionnaires validés et publiés. Ce questionnaire 
pour lequel ton association  a participé,  a permis de valider les questions posées. Ce questionnaire 
validé va servir de baromètre, d’étalon, c'est vraiment fondamental. Tout ce que l'on a fait ensemble 
peut paraître anecdotique. C’était absolument fondamental de créer ces questionnaire et de les 
publier. Tous les patients et toutes les familles répondent au même questionnaire. Le seul 
questionnaire qui est différent est le questionnaire ‘Family Burden’,  car il est spécifique à chacune 
des pathologies. La globalité  constitue un outil d'évaluation. C'est un point extrêmement important 
pour que les Autorités comprennent l'étendue du reste à charge, la partie psychologique, etc.  
J. Monnet : On a tendance à envoyer beaucoup de questionnaires aux familles, il faut faire attention. 
C.Taieb : ce questionnaire est proposé par le médecin au patient et non pas envoyé aux associations 
pour être transmis au patient.  Ce qui n'est pas tout à fait pareil. 
 

*Etude européenne COVID-19 and Rare Skin Diseases 
Elle consiste à évaluer l'impact de l'infection à COVID-19 sur les comorbidités, la symptomatologie et 
la prise en charge thérapeutique des patients présentant une pathologie rare de la peau, en 
particulier chez les patients qui auront eu une infection sévère. 
C'est une étude européenne, observationnelle, rétrospective mise en place dans le réseau FIMARAD 
en France et aussi dans le réseau ERN-Skin dans 17 autres pays européens. 
Il y a un questionnaire complété par le médecin, il n'y a pas d’auto-questionnaire patient.  
 
En marge de ce questionnaire, le Professeur Bodemer souhaiterait préparer un auto-questionnaire 
concernant la qualité de vie et la prise en charge des patients ayant une maladie rare de la peau 
pendant la pandémie de COVID-19. Il s'agit de voir si durant la pandémie il y a eu chez les patients 
une anxiété qui s'est manifestée, qui était plus importante à cause du COVID-19, est-ce qu'il y a eu 
des soucis dans la prise en charge (par exemple si une consultation programmée a été annulée, où 
est-ce qu'un patient n'a pas souhaité se rendre à la consultation de crainte d’attraper le COVID-19). 
L'objectif global est de voir si il y a eu un impact sur : la qualité de vie, l'anxiété et la prise en charge 
du patient. Nous vous l’enverrons pour en discuter avec vous et avoir votre avis. 
J.Monnet : l’association IPF, à la demande de l'Institut imagine, a participé à une étude au mois de 
juillet dernier. Des prélèvements sanguins ont été collectés par l’Institut Imagine pour étudier une 
fragilité potentielle, du fait de la maladie en relation avec le virus COVID-19. Donc, on ne va pas trop 
relancer les familles avec de nouvelles études.  
A.Garofano : l’étude COVID-19 est rétrospective. Le médecin va regarder les dossiers patient pour 
identifier des patients ayant eu le COVID-19 ou une suspicion de COVID-19. Donc, il y a peut-être des 
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patients de vos associations qui sont déjà dans l'étude ou qui vont y être inclus au fur à mesure que 
le patient se rendra en consultation chez son médecin référent. Cette étude va durer un an et demi.  
J.Monnet : qui prend l'initiative d’inclure le patient dans l'étude ? Le médecin ?  
A.Garofano, R.Gene : les médecins du réseau Fimarad vont identifier les patients qui ont eu une 
suspicion ou un diagnostic de COVID-19. Les centres de référence et de compétences qui suivent les 
patients vont leur proposer, ceci afin de voir s'il y a eu de nouveaux symptômes dermatologiques et 
comment ils ont été pris en charge pendant la pandémie. Il y aura très peu de patients dans l’étude. 
 
 

*Projet ‘Errance et Impasse diagnostiques’  
La lettre d'engagement a été envoyée le 2 septembre dernier.  
L'objectif de cet appel à projet et donc de répondre à deux actions principales du Plan National 
Maladies Rares 3 (PNMR 3).   
La première action 1.4 est de mettre en place un observatoire qui vise à s'assurer d'une cohérence 
des pratiques de la prise en compte des innovations diagnostic dans la prise en charge des personnes 
en s'appuyant sur une scientifique, technologique, clinique, réglementaire et éthique. Cet 
observatoire permettra d'avoir des tableaux de bord annuel rendant compte de l'évolution de 
l'errance et de l’impasse diagnostiques en France en s'appuyant sur la Banque Nationale de Données 
Maladies Rares (BNDMR), entre autres des patients présentant des maladies rares de la peau. 
Le deuxième objectif est de confier aux centres de référence avec l'appui des Filières de Santé 
Maladies Rares (FSMR), la constitution d'un registre national des personnes en impasse diagnostique. 
Pour ce faire, les dossiers des malades seront réexaminés au fur et à mesure de l'évolution des 
connaissances et des technologies. Toutes ses actions mises en œuvre vont permettre de réduire les 
pertes de chance en terme de prise en charge, important au point de vue diagnostique. 
 Le focus qui est vraiment fait sur une amélioration des diagnostics qui va contribuer aussi à 
améliorer l'errance diagnostique en général.  
Les actions proposées sont les suivantes (cf. Lettre d’engagement envoyée à la DGOS).  
L’errance diagnostique concerne les quatre grands groupes de maladies rares dermatologiques : les 
génodermatoses, les maladies bulleuses auto-immunes (MBAIs),  les toxidermies et toxidermies 
graves et les neurofibromatoses. En revanche, l'impasse diagnostique concerne essentiellement les 
génodermatoses et les maladies bulleuses auto-immunes (MBAIs).  Les médecins ont estimé en 
moyenne, 10% de pathologies en impasse diagnostique. 
 
Les actions prévues:  
Pour répondre à ces points, et en particulier à la constitution du registre des patients et à la 
cohérence des pratiques, les bases de données continueront à être déployées dans toutes les régions 
de France et dans tous les hôpitaux (dans tous les centres de référence et de compétences). Un autre 
point extrêmement important sera d'harmoniser et d'homogénéiser les données saisies. Un travail a 
été effectué et les médecins se sont rendu compte que les données saisies dans les bases de données 
maladies rares (BaMaRa) n’étaient pas homogènes ; elle était centre dépendant, voire personne 
dépendante. Les informations cliniques et moléculaires seront harmonisées, ainsi que les codes de 
nomenclature, les codes diagnostic. L’utilisation des plateformes de données moléculaire va aider au 
diagnostic moléculaire de la pathologie. Les dossiers des patients qui sont étiquetés ‘en impasse 
diagnostique’  vont être revus en Réunion de concertation pluridisciplinaire (RCP). Les réunions entre 
médecins de plusieurs centres, afin de partager les informations et les expériences, seront 
organisées pour essayer de mieux comprendre la pathologie et de résoudre l'impasse diagnostique. 
A l'issue de toutes ces étapes un guide de remplissage sera préparé et donner à tous les centre de 
référence et de compétences pour qu'il y ait une saisie uniforme des données, qu’elle soit faite de la 
même façon dans toutes les structures.  
Point important pour l'amélioration de l'errance diagnostique, les médecins se sont rendus compte 
que le premier médecin vu par les patients est le médecin traitant/le médecin de ville qui 
généralement n'est pas très informé sur les maladies rares de la peau. Il sera donc intéressant de 
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d’informer voir de former les médecins de ville sur les maladies rares de la peau en collaboration 
avec les centres de référence et de compétence. 
Ce projet va se dérouler sur 3 ans. Le travail qui sera fait dans les bases de données sera fait par des 
Chargés de mission qui seront supervisé par des médecins coordonnateurs qui seront présents dans 
les centres de référence et de compétences de la filière.  
 
J.Walch : il y aura des dossiers patients en impasse diagnostique qui vont être revu en RCP. Cela 
n'intéresse peut-être pas toutes les associations, mais mon association est intéressée par ces RCP car  
les personnes sans diagnostic sont connues par l’association et donc ce serait intéressant de savoir 
comment elles ont été traitées, pourquoi ils ont été traités de cette manière plutôt qu'une autre, 
pour que cette acquisition de connaissances et retour d'expérience puissent être réutilisés dans 
notre Association au profit de nos malades.  Ce serait intéressant que certaines associations, celles 
qui le souhaitent, puisse participer en tant qu'observateur muet et écouter les RCP. 
R.Gene : comme je l’ai déjà expliqué, les RCPs réunions de concertation disciplinaire sont strictement 
réservées aux professionnels de santé, et ne sont pas ouvert aux associations de malades. L (Cela 
rentre dans le cadre du secret médical). Les cas de patients sont discutés au cours de la RCP. La 
décision prise est tracée dans un CR, puis est soumise et expliquée au patient. Vous pouvez retrouver 
le cadre défini d’une RCP sur le site de la HAS (Haute Autorité de santé),   
J.Walch : ça ne coûte rien de pousser le dossier. 
 
B.Jouanne : au sujet de la formation des médecins de ville aux pathologies dermatologiques rares, il y 
a d'autres formations qui seraient nécessaires, en particulier la formation des dermatologues aux 
autres conséquences que les maladies rares on a parlé des conséquences dermatologiques. Par 
exemple une patiente qui a pratiquement 70 ans a été diagnostiquée par un ophtalmologiste comme 
étant albinos, donc avec un albinisme, et un dermatologue lui a soutenu qu'elle n'avait pas 
d'albinisme. Il faudrait que les médecins dermatologues aient une compétence plus large des 
pathologies dans nous souffrons.  Il faudrait arriver à obtenir que dans leur cursus de formation, le 
chapitre génétique des maladies rares de la peau soit plus important et plus développé. Ils  ne le voit 
ça de manière très courte 
B.Jouanne : je parle bien d'un dermatologue hospitalier, et non pas d'un dermatologue de ville. Donc 
de quelqu'un qui est plus au fait de pathologies un peu plus rares. Il y a donc aussi la nécessité de 
d'élargir la formation pour nos pathologies à l'ensemble des conséquences que peuvent avoir les 
maladies rares sur certains patients. 
 
Deux autres projets scientifiques ont été proposés sur ce projet pour améliorer les impasses 
diagnostiques. 
Pour les génodermatoses : pour améliorer l'impasse diagnostique et accélérer les réponses sur les 
tests moléculaires, il a été proposé d'augmenter le nombre de tests génétiques effectués en 
augmentant la fréquence de rotation du panel car le facteur limitant est le nombre de techniciens 
présents dans le laboratoire. 
A.Varela : c'est en effet un gros problème. Une maman a dit à l’Association qu’elle attendait ses 
résultats depuis 3 ans. Apparemment, pour les épidermolyses bulleuses, pour les structures de 
l’APHP Nord, les prélèvements partent pour analyse à Nice. C’est un gros problème : le délai pour la 
pose du diagnostic augmente l'errance.   
B.Jouanne : nous avons le même problème pour l'albinisme. Tout est envoyé à Bordeaux. 
Maintenant les machines avec les puces permettent de donner des résultats plus rapides, mais il n'y 
a pas le personnel pour faire les analyses, ce qui va demander un temps considérable faute de 
personnel aussi pour les interpréter.  
A.Varela : il y a des outils de plus en plus performants, mais des délais d'attente restent importants et 
ne rétrécissent pas. 
A.Garofano : les échantillons doivent d’abord rentrer dans la machine et ensuite être interprétés. J’ai 
eu le retour du laboratoire de génétique de Necker. Le nombre de techniciens est insuffisant. Il faut 
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des techniciens qui chargent les machines, puis des médecins qui vont lire et interpréter les résultats. 
Donc, la suggestion et d'augmenter le nombre de rotations des panels pour avoir un nombre plus 
élevé de tests effectués par trimestre et par an. 
Le Professeur Bodemer a suggéré d’essayer de mettre en place un panel de gêne cibles pour les 
indications les plus sévères et qui amènent à une prise en charge du diagnostic prénatal ou 
préimplantatoire. Cela peut être très important pour essayer de comprendre le plus en amont 
possible quelle est la pathologie, le sous-type de la pathologie et la sévérité qu'elle pourrait 
engendrer. La proposition qui a été faite par le Professeur  Bodemer est d'avoir un panel de 15 gènes 
qui seraient impliqués dans les EBHs, les Incontinentia pigmenti et les ichtyoses sévères.  
A.Varela : cela existe déjà depuis longtemps, il existe un panel de 23 gènes pour les EBH qui permet 
de gagner un temps énorme sans séquencer tout le génome. Ce n’est pas nouveau. 
A.Garofano :   il y a des panels de 15, 23 à 25 gènes qui sont plus rapides à faire tourner que le panel 
de 100 gènes. Mais vous avez raison, ce qui est important c’est   que les résultats soient obtenus plus 
rapidement, en quelques mois plutôt que des années. 
B.Jouanne : il y a des attentes qui sont aussi dues au fait que malgré les analyses moléculaires qui 
sont faites actuellement sur les gènes on n'arrive pas à trouver le gène alors que le diagnostic 
clinique évident. Il y a d'autres problèmes qui sont plus du domaine de la recherche. 
A.Garofano : pour les maladies bulleuses auto-immunes, un laboratoire Inserm à Rouen est en train 
de développer une méthode de détection des gènes qui est beaucoup plus sensible que les 
méthodes (Elisa ou d’immunofluorescence) utilisées actuellement. Cette technique permettrait 
d'identifier en particulier le sous-groupe de la pathologie, qui est suspecté et qui jusqu'à présent ne 
peut pas être confirmé avec les techniques actuelles.   
 

* Projet ‘Observatoire des Médicaments 
C'est aussi un projet demandé par le ministère.  
Le but est de mieux comprendre et promouvoir les traitements dans les maladies rares et recenser 
les traitements qui sont utilisés actuellement, ceux qui sont prescrits (en AMM et hors AMM mais 
justifié), les traitements utilisés en ATU de cohorte nominative, pour faire un état des lieux et 
comprendre comment sont traités les patients aujourd'hui.  
Le souhait est aussi aller un peu plus loin et si possible pré-identifier  les indications qui seraient 
candidates en RTU  (recommandation temporaire d'utilisation) et pré-identifier les besoins de 
développement ou d'investissement.  
 
A.Garofano : 1ère étape effectuée : la recherche bibliographique des traitements prescrits a donné 
peu d'information. Je vais utiliser les PNDS pour identifier les traitements prescrits. Il y a peu de 
traitements spécifiques avec une indication spécifique à ces pathologies dermatologiques rares.  Il a 
été demandé de lister tous les traitements qui sont utilisés aujourd'hui.  Je vais aussi interroger les  
médecins des centres sur ce qu'ils prescrivent en AMM ou hors AMM. Par la suite, nous allons 
préparer un questionnaire pour savoir ce que vous utilisez en auto-médication, ou des traitements 
qui ne seraient pas prescrits par votre médecin référent. 
J.Walch : ce dernier point pose problème. Pour les maladies bulleuses auto-immunes, beaucoup de 
médicaments que nous utilisons sont hors AMM. Actuellement les malades arrivent à se les faire 
rembourser parce qu’il y a des tolérances par les pharmaciens et cela passe encore. Bien entendu, si 
l’on commence à regarder d'un peu plus près et collecter la liste de tous ces médicaments qui sont 
utilisés hors AMM, même sur ordonnance, si la Sécurité Sociale est informée, il risque d'y avoir une 
augmentation du reste à charge pour les malades. Une journée de travail a eu lieu en 2019 avec la 
Filière. La question a été posée pour savoir comment toutes ces informations seront collectées dans 
le cadre de cette étude et comment elles vont être traitées. Est-ce que la sécurité sociale va en avoir 
connaissance ou pas, il est difficile d'imaginer qu’elle n’en aura pas connaissance. Dans ce cas, les 
patients et les associations risquent de se taire et  de ne pas donner les informations réelles car 
vraisemblablement ces produits ne seront plus remboursés. 
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A.Garofano : justement l'objectif de cet observatoire est de mieux comprendre quels sont les 
traitements utilisés pour  qu'ils sont pris en charge et soient remboursés ensuite par la Sécurité 
sociale. Mais nous comprenons tout à fait votre point. 
 
J.Walch : cette dernière ligne est vraiment problématique pour les maladies soignées par des 
médicaments.  
A.Garofano : c'est vrai que ça va être compliqué appréhender. 
C.Taieb : Jacques a raison,  c'est un vrai piège. 
A.Garofano : pourtant il faudrait en passer par là pour mieux comprendre quels sont les besoins,  et 
les médicaments vraiment nécessaires qui doivent être pris en charge est remboursés. 
J.Walch : pour information, un groupe de travail  ‘médicaments’ à ce sujet a eu lieu le 22 novembre 
dernier  au cours duquel les médecins et les patients avait ont échangé sur cette question. Il serait 
intéressant d'avoir au moins une orientation, pas forcément une réponse, mais une orientation sur le 
fait que les malades seront préservés et que le reste à charge ne montera pas suite à cette étude. 
C.Taieb : est-ce qu'il y a un engagement formel disant que l’on ne touchera à rien des 
remboursements actuels ? Ce n'est pas compliqué de savoir ce qui doit être pris en charge et 
remboursé. Par expérience, toutes les études sur l’évaluation du mésusage d’un produit pas 
remboursé sur la bonne indication ne passent jamais. 
A.Garofano : il y a deux possibilités : soit ça ne passe pas, soit il y a une extension d'indication, mais 
elles sont peu fréquentes.  
C.Taieb : c'est à l'industriel de faire la demande d'extension d'indication. Dans ce cas, l'industriel 
devra mettre en place une étude pour l'évaluation du produit.  Or aujourd'hui, l'industriel ne veut 
pas mettre en place d’études sur les maladies rares car le risque d'avoir des effets secondaires et des 
événements indésirables graves  importants risque de mettre en danger le produit lui-même pour 
toutes les autres pathologies qui ont l’AMM.  Donc, les laboratoires ne font pas d'études, ou très 
peu, car ils ont peur de mettre en péril les autres produits. 
A.Varéla : ce thème serait à développer plus longuement dans une prochaine réunion.  
C.Taieb, A.Garofano : ce projet ne peut pas se faire sans vous.  Il faut que vous soyez à 100 % en 
phase avec ce projet, et si vous ne l'êtes pas on ne sait pas comment il peut avoir lieu. 
A.Garofano : il faudra avancer pas à pas et en fonction des informations que le ministère précisera. Il 
faut que l’on soit sûr qu'il n'y ait pas de répercussions négatives par la suite. 
 
 

* Projet des Associations de Patients 
FIMARAD peut aider les Associations qui auraient besoin d’aide pour la mise en forme d’une étude, 
le besoin d’information, rédaction des questionnaires, revues scientifiques/médicales par les 
médecins de la filière, etc. 
J.Monnet : Les Associations ont des projets en cours, mais il y a surtout besoin d’argent de ressources 
mais pas de conseils car il y a déjà beaucoup de conseils. 
A.Varela et A.Audouze : Toutes les associations en sont au même point, elles ont besoin de bras et 
d’argent. 
 

* Remarque de Madame Anne Audouze sur les études Européennes en cours 
A.Audouze : Remarque sur les études en cours. Une étude clinique Européenne mise en place par 
Mayne Pharma‘MAYNE’ sur les ichtyoses (lamellaires) est en cours actuellement. Le design semble 
avoir été fait sans tenir compte des pathologies, sans connaitre la pathologie, il n’est pas du tout 
adapté aux ichtyoses. Est-ce qu’il y a un moyen d’intervenir une fois que l’étude est en place ?  
Au niveau Européen il n’y a que 15 patients. Il en faudrait davantage mais les recrutements sont 
difficiles. Les gens ne veulent pas participer car ils doivent arrêter leur traitement. De plus, ils ne 
peuvent pas prendre soin de leur peau, ils ne peuvent pas prendre de bains. Certains patients 
travaillent et ne peuvent pas tout arrêter leur traitement du jour au lendemain pour suivre une 
étude. Est-il possible d’intervenir à ce stade ? 
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C.Taieb : Le protocole mis en place tient compte de la pathologie. Pour pouvoir juger de l’efficacité 
d’un traitement il y a des précautions à prendre que les Autorités exigent. Cela peut sembler 
totalement inhumain et éloigné de la réalité, mais c’est la seule façon pour pouvoir attribuer au 
traitement ou à la prise en charge étudié le bien-fondé et la relation avec les bons résultats observés. 
Ce n’est pas le fait de méconnaitre la maladie, mais les méthodologies exigées par la FDA (Food and 
Drug Administration) et l’EMEA (Agence Européenne du Médicament). Ce n’est vraiment pas facile 
de rédiger un protocole, réfléchir à comment doivent être interprétés les résultats et comment doit-
on apporter la preuve que c’est le produit étudié qui est à l’origine de l’amélioration. 
 
A.Audouze : A l’heure actuelle, plus aucun patient ne veut y participer et cette étude ne pourra pas 
être menée.  
C.Taieb : Dans des pathologies moins sévères (ex : la dermatite atopique), certains laboratoires ont 
du mal à recruter des patients car on leur explique qu’ils ont une chance sur deux de tomber dans un 
bras ‘placebo’. Certains patients préfèrent rester avec leur traitement en cours plutôt que de risquer 
de participer à une étude dans un bras placébo sans traitement de fond. C’est très compliqué de 
mettre en place une étude en France (et en Europe). Les industriels se tournent alors vers l’Inde, les 
pays de l’Est qui sont ‘moins’ confortables en termes de remboursements de santé, les pays sous-
développés, pays où le système de Santé n’est pas au même niveau que celui de la France.  Dans ces 
pays, ils trouvent des patients qui acceptent de participer à des études. Nous sommes complètement 
d’accord avec vous. Aujourd’hui, quelle que soit la maladie, on n’arrive plus à inclure des patients 
dans les études en France car ce qui est imposé en termes de safety, de principes de précautions est 
poussé à outrance. C’est néanmoins normal car on ne va prendre de risque avec les patients. 
 
A.Garofano : Les protocoles d’étude cliniques sont très précis avec des étapes imposées. 
A.Audouze : Arrêt du traitement par Soriatane qui est remplacé par la crème du laboratoire. Mais 
elle est en quantité insuffisante pour couvrir tout le corps. C’est très pénible pour ceux qui se 
rendent au travail, esthétiquement parlant. 
C.Taieb : En plus il y a des patients qui sont dans un groupe placébo, donc sans produit. 
A.Audouze : C’est dramatique pour ces patients. De plus, il leur a été demandé d’arrêter de se 
baigner, ce qui a été très compliqué cet été.  
C’est dommage car il y a un médicament qui est potentiellement bien, mais on ne pourra 
probablement pas l’utiliser car l’étude ne pourra pas être menée.  
 
 

3- Prochaine réunion 
- dans 4 semaines (au lieu des 2 mois habituels). 

 
Date de la prochaine réunion téléphonique : à discuter  
 
 


