
5 MISSIONS : 6 POINTS

t Assurer au malade et à ses proches une prise
en charge globale et cohérente

t Améliorer la prise en charge de proximité en
lien avec les établissements et professionnels
de santé

t Participer à l’amélioration des connaissances et
des pratiques professionnelles dans le domaine 
des maladies rares

t Développer les outils de coordination entre
les différentes structures et acteurs prenant
en charge la même pathologie ou groupe
de pathologies

t Apporter aux autori tés administrat ives
les connaissances essentielles  pour évaluer et 
piloter la politique sanitaire dans le domaine des 
maladies rares et être l ’ interlocuteur des 
associations de malades

Une évaluation intermédiaire à 3 ans et une
évaluation à 5 ans par le CNCL et la DHOS
en vue de la pérennisation de chaque centre
est prévue

Ministèr e de la santé
et de la pr otection sociale

Secrétariat d’Etat
aux personnes handicapées

Le Plan National Maladies Rares
et les Centres de Référence Nationaux

Maladies Rares

L'accès au diagnostic, au traitement et à la prise en charge des personnes souffrant
d'une maladie rare est devenu une priorité nationale en 2004.

Le Plan National Maladies Rares (PNMR) 2005-2008 ainsi créé a permis la labellisation
de 132 Centres de Références Nationaux pour une période de 5 ans.

PLAN NATIONAL MALADIES RARES : 10 axes stratégiques

Axe 1 : Mieux connaître l’épidémiologie des maladies rares

Axe 2 : Reconnaître la spécificité des maladies rares

Axe 3 : Développer une information pour les malades,les professionnels de santé
et le grand public concernant les maladies rares

Axe 4 : Former les professionnels de santé à mieux identifier les maladies rares

Axe 5 : Organiser le dépistage et l’accès aux tests diagnostiques

Axe 6 : Améliorer l’accès aux soins et la qualité de prise en charge

Axe 7 : Poursuivre l’effort en faveur des médicaments orphelins

Axe 8 : Répondre aux besoins spécifiques d’accompagnement
des personnes atteintes de maladies rares

Axe 9 : Promouvoir la recherche sur les maladies rares

Axe 10 : Développer des partenariats nationaux et européens

CENTRES DE REFERENCE NATIONAUX : en pratique

En Région Champagne-Ardenne
la thématique « Maladies rares » est aussi

soutenue par la Conférence Régionale de Santé

Le CHU de Reims et ses services médicaux   sont
impliqués dans le fonctionnement de plusieurs centres
de références nationaux associant plusieurs sites :

t Centre de Référence des maladies bulleuses
auto-immunes
è 3 sites : Rouen (centre coordonnateur), Reims et Limoges

service de Dermatologie (Pr Ph. Bernard)

t Centre de Référence des anomalies du
développement embryonnaire d’origine génétique
è 4 sites : Dijon (centre coordonnateur), Nancy Reims et 

Strasbourg
è service de Génétique (Pr D. Gaillard)

t Centre de Référence des maladies
neuro-musculaires rares
è 3 sites : Nancy, Reims

et Strasbourg (centre coordonnateur)
è unité de Médecine Physique et de Réadaptation

(Pr F. Boyer), service de Pédiatrie A (Dr P. Sabouraud)  

t Centre de Référence épilepsies rares
è 4 sites : Lille, Paris Necker, Paris Pitié-Salpétrière,

Reims
è service de Pédiatrie B (Pr J. Motte) et Neurologie

(Dr A. Thiriaux)

t Centre de Référence des maladies héréditaires
du métabolisme
è 5 sites : Besançon, Dijon, Nancy (centre coordonateur), 

Reims, Strasbourg
è service de Pédiatrie (Dr N. Bednarek) et service de

médecine interne, maladies infectieuses, immunologie
clinique (Pr R. Jaussaud) 
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