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Les maladies rares bénéficient au-
jourd’hui d’acquis importants avec les 
centres de référence, les filières et les 
plateformes d’expertise dédiées. Elles 
sont aussi très bien représentées dans 
la recherche française, qui a largement 
contribué aux premiers traitements.
Néanmoins, les patients font encore 
face à un monde médical, paramé-
dical et socio-éducatif qui connaît 
peu les maladies rares et qui n’est 
pas toujours au fait de l’existence de 
centres experts. En outre, ils peinent 
à obtenir les résultats de tests géné-
tiques malgré les avancées majeures 
des technologies de séquençage. Des 
lacunes et le manque d’alignement des 
stratégies européennes en la matière 
sont également constatés autour du 

Maladies rares : 
du mieux, mais…

diagnostic anténatal et du dépistage 
à la naissance. Enfin, seuls 5 % des 
maladies rares bénéficient aujourd’hui 
de traitements. Or, le petit nombre de 
patients concernés impose de nou-
veaux modèles de développement et 
de production pour les traitements 
de demain, mais aussi des modes de 
financement innovants car le coût de 
ces thérapies bouscule nos moyens de 
prises en charge actuels. 
C’est à ces enjeux contemporains que 
le quatrième Plan national maladies 
rares et ses acteurs – chercheurs, 
médecins, industriels, associations 
de patients, agences de régulation – 
viseront à répondre car les prises en 
charge et les traitements ne peuvent 
pas attendre longtemps !




