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Définition

� Structures ou unités de prise en charge globales qui remplissent la fonction 
de points interdisciplinaires d’acceuil des patients-e-s. 

� Centre pour toute les maladies rares dont le but est de fournir le plus 
rapidement possible un diagnostic aux patient-e-s et de les orienter ensuite 
vers le réseau ou le centre de référence approprié pour leur maladie.

� Prise en charge des patient-e-s sans diagnostic ou symptômes inexpliqués.

� Structure au sein de laquelle les compétences intra-hospitalières dans 
différents domaines sont mises en commun.
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Orphanet

• Créé en 1997 par la France
• Référence internationale
• Service multilingue 
• Fournit des informations sur chaque MR
• Collecte des informations nationales 

dans 37 pays
• Oriente les patients et leurs médecins 

vers l'expertise
• Accès gratuit pour tous les publics

www.orpha.net



Orphanet Suisse
• Adhésion au réseau Orphanet en 2001
• Basé aux HUG
• Equipe:

• Dre Loredana D’Amato Sizonenko, coordinatrice depuis 2003
• Martin Arles, chef de projet (100%) depuis le 01.06 2019 (kosek)
• Béatrice Geissbühler, collaboratrice scientifique (40%) depuis 2008

• Reconnaissance par l’OFSP en 2018
• Financement actuel par HUG, Kosek, divers dons 

privés
• Point d’entrée national – orphanet.ch



Orphanet Suisse - missions
• Collecte d'informations et organisation des processus 

nationaux de validation des données concernant les ressources 
expertes disponibles au niveau national:

• Les centres experts et les centres de référence (Kosek)
• Activités diagnostiques
• Associations de patients
• Essais cliniques, projets de recherche, registres
• Réseaux 

• Assurer la mise à jour
• Echanges réguliers avec l’équipe coordinatrice et partenaires 

internationaux (Téléconférences et réunion annuelle)
• Communication au niveau national
• Identifier des sources de financement



Nomenclature Orphanet

• Chaque maladie se voit attribuer un code ORPHA unique et stable
• Alignement à d'autres terminologies internationales
• La seule nomenclature spécifique aux maladies rares
• Inclut les définitions
• 9 langues (Cz, En, Es, De, Fr, It, Nl, Pt, Pl… traduction en cours JP, CN)

ORPHA number Preferred label Synonyms
ORPHA:893 WAGR syndrome Del(11)(p13)

Deletion 11p13
Monosomy 11p13

Wilms tumor-aniridia-genitourinary anomalies-intellectual disability
syndrome

ORPHA:231169 Usher syndrome type 1 USH1

→  Fournir un langage commun dans le domaine de la 
recherche et du développement : différents systèmes 

peuvent fonctionner ensemble

→ Améliorer la visibilité et la reconnaissance des 
maladies rares dans les systèmes de santé et de 

recherche 



Portail Romand Maladies Rares

www.infomaladiesrares.ch

� Initié en 2013 - 2014
� Créer une plateforme romande d’information sur 

les maladies rares 

� Faciliter l’accès aux consultations et aux 
professionnels spécialisées en Suisse romande

� Identifier les besoins des patients pour améliorer 
leur prise en charge

� Faire le lien avec les ressources d’aide existantes 
en Suisse romande dans le domaine des maladies 
rares



PRMR - Fonctionnement
� Initiative conjointe CHUV – HUG en partenariat avec Orphanet Suisse
� Répertoire des consultations spécialisées en Romandie
� Ligne téléphonique accessible du lundi au jeudi
� Boîte email accessible en tout temps
� Deux chargées d’écoute et d’information en alternance 
� Mise en commun des informations – Rapport d’activité et statistiques 

annuels
� Confidentialité et protection des données
� Echanges réguliers entre les chargées d’écoute
� Supervision par les coordinateurs médicaux
� Membre du réseau européen des Helplines maladies rares



PRMR - gouvernance



PRMR – Répertoire des consultations CHUV -HUG



PRMR – Répertoire des consultations
Recherche par maladie

� Accès à Orphanet et à son encyclopédie

� Liste des consultations romandes avec 
accès direct aux coordonnées et site 
internet 



PRMR – Répertoire des consultations
Recherche par maladie

Accès direct à la fiche tout public



PRMR – Répertoire des consultations
Recherche par maladie

Accès direct à la 
page maladie du site 
Orphanet donnant 
accès à toutes les 
ressources disponibles 
(textes, adresses…)



PRMR –
Répertoire des ressources utiles

� Liste des ressources utiles (GE et VD), 
classés par catégories

� Accès direct aux sites internet des 
ressources ou autres documents utiles



PRMR – Nous contacter

Plus de 1000 demandes. En constante augmentation.



PRMR – qui et pourquoi?

Les utilisateurs Les motifs de demandes



Service de génétique médicale (SMG) et 
centre de génomique médicale (CGEM)

«Genome Board» – consilium multidisciplinaire

Un partenaire clé pour la prise en charge des patients sans diagnostic



Consultation SIDD - «Symptômes Inexpliqués, Diagnostic Difficile»

� Initiée en 2017, réorganisée en 2019
� Coordonnée par Dr J. Stirnemann et Prof J. 

Serratrice (Service de médecine interne 
générale)

� Prérequis: lettre de médecin traitant avec 
une question posée + éléments du dossier 
médical (consentement du patient si 
besoin)

� Hospitalisation de jour à l’Unité 
d’Intervention et Thérapie Brève (UITB)

� Réunion de Concertation Pluridisciplinaire 
(RCP)



Réseau de médecins spécialistes HUG
«Focus groupe maladies rares»



Programme Handicap HUG

Objectif principal
� améliorer la prise en soins des personnes en situation de handicap 

(PSH) aux HUG
Objectifs secondaires
� faciliter la communication entre les différents intervenants 
� assurer la coordination des prises en charge intra-extra HUG
� former et désigner des référents handicaps médico-soignants
� identifier les besoins spécifiques en santé des PSH 
� favoriser la collecte de données statistiques et épidémiologiques

AC Héritier_ 2020



Programme Handicap HUG

AC Héritier_ 2020

� Personne en Situation de Handicap (PSH) avec handicap mental (= déficience 
intellectuelle), troubles du spectre de l’autisme (TSA), paralysie cérébrale 
(infirmité motrice cérébrale IMC), polyhandicap

� 2 infirmiers référents handicap, pédiatrie / adulte: L Jardinier / I Royannez (150%)

� 1 médecin référent handicap: AC Héritier (60%)

� consultation.handicap@hcuge.ch (SMPR)

� Secteur Adultes: 788 patients. En moyenne/j: 40 mouvements, dont 2/3 en 
psychiatrie; simultanément 4 patients hospitalisés soins aigus, 20 soins 
chroniques

� Programme de Formation des soignants



Programme Handicap HUG

AC Héritier_ 2020

Pages web (tapez “HUG handicap”) 

https://www.hug-ge.ch/accueillir-patient-situation-handicap



AC Héritier_ 2020



Patients Partenaires

Pages web 
(tapez “HUG patient partenaire”) 



Centre Maladies Rares - Renforcer les synergies intra-HUG

CMR – Centre Maladies Rares
PRMR – Portail Romand d’Information sur les maladies rares
SMG – Service de Médecine Génétique
CGEM – Centre de Génomique Médicale
Cns SIDD – Consultation «Symptômes Inexpliqués, Diagnostic Difficile»



En PRATIQUE…pour un avis dg ou une orientation médicale

contact@infomaladiesrares.ch



Formation continue

� Formation pré et post-grade (génétique médicale, pédiatrie, autres 
spécialités médicales)

� CAS HES-SO en coordination interdisciplinaire et interprofessionnelle 
en maladies rares et/ou génétiques – Sion (2 collaborateurs HUG)

� Formation continue AGAM (association genevoise des assitant-e-s 
médicaux)

� Formation continue ProInfirmis, ProCap

� Mettre en place des synergies avec la Faculté de médecine

� Echanges avec les partenaires internationaux (congrès, réunions,…)



Recherche
• La révolution de la médecine génomique et médecine de précision

contribuent à l’identification de nouveaux gènes et à la compréhension des 
mécanismes des maladies permettant d’améliorer encore la prise en 
charge des patients.

• Depuis presque 2 ans, les HUG et l’UNIGE, avec d’autres partenaires 
institutionnels nationaux, ont fondé le centre du génome (Health 2030 
Genome Center) au Campus Biotech. Il s’agit d’un centre d’expertise et de 
synergie pour plusieurs groupes de recherche travaillant sur la génomique 
humaine afin d'explorer pleinement la génétique des maladies et 
d'identifier les cohortes de patients atteints de maladies rares.



Gestion et administration
• Membre du groupe de coordination de la kosek
• PRMR
• Convention de partenariat Orphanet Suisse - Kosek
• Nomenclature Orphanet (Codes Orpha) et Registre Suisse
• Mieux documenter le nombre et l’itinéraire clinique des patients sans 

diagnostic
• Accompagner les médecins spécialistes dans les procédures de 

désignation des centres de référence
• Communication
• Collaborations nationales et internationales



Coordination entre Centres Maladies Rares (CMR)

Coordination pour :
- Le/les portail(s) d’informations et la/les 

helpline(s)
- La mise sur pied des Centres Maladies Rares
- La prise en charge clinique
- La formation continue
- La recherche

EN COLLABORATION AVEC LES 
ORGANISATIONS DE PATIENT/ES

Répartition des tâches : organisation entre 
Centres Maladies Rares (Centre coordinateur)

CMR = Centre Maladies Rares
Org. Pat. = organisation de patient/es

CMR °1

CMR°2

CMR°3

CMR°4

CMR°5

CMR°6

CMR°7

Org. Pat.

Groupe de 
coordination



Codes Orpha et Registre Suisse des Maladies Rares

� Favoriser la collecte de données statistiques et épidémiologiques
� Rendre visible les patients dans DPI – codes Orpha
� Obtenir le consentement signé des patients pour le RSMR

Le Registre suisse des maladies rares (RSMR) est un registre national. Tous les patients
avec une maladie rare diagnostiquée, sauf le cancer, domiciliés en Suisse sont
répertoriés. Les données ainsi recueillies permettent d’étudier plus précisément
l’étendue et la fréquence des maladies rares en Suisse. Son objectif est d’améliorer le
traitement des patientes et des patients à long terme.

Le RSMR devrait également devenir un point d’accueil pour les chercheurs et ainsi
faciliter la participation des patientes et des patients suisses aux études cliniques
nationales et internationales.

ISPM Universität Bern

Phase initiale en 2020



Collaborations nationales

� Collaboration CHUV-HUG dans le cadre du PRMR

� Helpline Seltene Krankheiten de ZH

� Malattie Genetiche rare dans le Tessin

� Centres experts suisses dans le cadre d’Orphanet Suisse

� Associations de patients



Collaborations internationales

� Orphanet International

� Réseau Européen des Helplines Maladies Rares (ENRDHL) (réunion et 
enquête annuelles) 

� Maladies Rares Info Service en France

� Rare 2030.eu – Panel d’experts d’une étude prospective afin de 
proposer des recommandations politiques pour un avenir meilleur 
pour les personnes vivant avec une maladie rare



Communication

� Presse - Média

� Conférences/Présentations  grand public et professionnels

� Stands (Journée Internationale des MR, Planète Santé, Les Automnales)

� Production et distribution de dépliants

� Articles

� Prévoir une campagne d’information (pharmacies, cabinets médicaux,…)



Merci pour votre attention


