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In this chapter we discuss several of the most relevant subjects related to ethics on Rare Diseases. 

Some general aspects are discussed such as the socio-psychological problems that confront the patients and 

their families that finally lead to marginalization and exclusion of patients affected by these diseases from

the health programs, even in wealthy countries. 

Then we address problems related to diagnosis and some ethical aspects of newborn screening, 

prenatal, pre-implantation diagnosis and reference centers, as well as some conditions that should be

met by the persons and institutions performing such tasks. Alternatives of solutions for the most critical

situations are proposed. 

Subsequently the orphan drugs subject is discussed not only from the availability point of view, prizes, 

industrial practices, and purchasing power in developed and developing societies. 

The research related to rare disease in children and other especially vulnerable conditions, the need for 

informed consent, review boards or ethics comities, confidentiality of the information, biobanks and 

pharmacogenetics are discussed.
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(1) Incertitudes sur le long terme

(2) Causes et conséquences de “l’overoptimism” and “hype” (Réseaux, association de
patients ……) et lobbying

(3) Implications des coûts très élevés (non curatif, augmente le niveau de soin et les
hospitalisations…..)

(4) Proposition de faire un dépistage néonatal pour traiter plus tôt: traitement
présymptomatique ?

(5) Modification des “standard of care” plus invasif +++ (ventilation , gastrostomie).



Prendre appui sur les 4 attentes morales de l’Homme

- principe d’autonomie 

- principe de bienfaisance 

- principe de non-malfaisance 

- principe de justice 



Prendre appui sur les 4 attentes 
morales de l’Homme

-1.  Le principe d’autonomie 



Principe d’Autonomie

Consentir 
et comprendre 

VOLONTE

PENSEE



(1) Incertitudes sur le long terme

(2) Causes et consequences de “l’overoptimism” and “hype” (Network, Parent
Association) et lobbying

(3) Implications des coûts très élevés (non curatif, augmente le niveau de soin et
les hospitalisations…..)

(4) Proposition de faire un dépistage néonatal pour traiter plus tôt: traitement
présymptomatique ?

(5) Modification des “standard of care” plus invasif +++ (ventilation ,
gastrostomie).



(1) Effets incertains et inconnus d'un traitement nouvellement approuvé et 
nécessité d'un suivi à long terme

Plus d'informations seront nécessaires au fil du temps pour améliorer la
connaissance du rapport bénéfices-risques des nouveaux traitements chez les
patients (d'où l'importance des registres, des observatoires ….)

"Atul Gawande: l'incertitude est l'état fondamental de la médecine et la gestion de
l'incertitude exige de la sagesse”



« sans la liberté de blâmer, il n’est pas d’éloge flatteur » 

(Beaumarchais)

dans le même ordre d’idée, on pourrait dire : 

Il n’est de consentement réel que si les  personnes ont la 

possibilité de refuser  



(2)  Causes et conséquences du suroptimisme et du battage publicitaire (Réseaux , 
associations de patients)

Hype: consiste à surestimer les avantages potentiels et à sous-estimer les inconvénients
potentiels.

Il est important de reconnaître les progrès, mais il est également essentiel que toutes les 
parties prenantes - scientifiques, médecins, journalistes, familles, groupes de défense et 
public - continuent à essayer de faire la distinction entre un espoir légitime et un battage
médiatique indu.

Attention au terme de guérison , préférer celui de “ modifications de l’histoire naturelle” 



LE PRINCIPE D’AUTONOMIE DE PENSEE SE CONCRETISE A TRAVERS LA 

REGLE DU CONSENTEMENT LIBRE ET ECLAIRE . 

>> Pour être lucide et éclairé, le patient ne doit pas 

être bercé de promesses trop « révolutionnaires »…



(1) Incertitudes sur le long terme

(2) Causes et consequences de “l’overoptimism” and “hype” (Network,
Parent Association) et lobbying

(3) Implications des coûts très élevés (non curatif, augmente le niveau
de soin et les hospitalisations…..)

(4) Proposition de faire un dépistage néonatal pour traiter plus tôt:
traitement présymptomatique ?

(5) Modification des “standard of care” plus invasif +++ (ventilation ,
gastrostomie).



(3) Implications des coûts de traitement élevés

prix du médicament, mais aussi des hospitalisations récurrentes et du temps 
médical

Des molécules coûteuses qui soulèvent la question de l'accès aux soins dans
le monde



Prendre appui sur les 4 attentes morales de l’Homme

-4. Le principe de justice 



Principe de justice

16

Les attentes en 

termes de justice

1. Attente individuelle : être traité à l’égal de tout 

autre, sans discrimination (justice égalitaire)

2. Attente de la société: l’Etat a le devoir d’optimiser 

les ressources rares ( justice distributive)



POUR KANT (« déontologisme » ou « égalitarisme »), l’homme à la différence des 
choses ou des animaux ne peut pas être traité en termes de retour sur investissement 

•La personne n’a pas seulement une valeur 
relative, c’est-à-dire un prix, mais une valeur 

intrinsèque, c'est-à-dire une dignité ». 

E. KANT, Fondements de la métaphysique des mœurs

trad. V. Delbos 1957, [1785] Delagrave, p.108. 
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DU POINT DE VUE DE LA JUSTICE SOCIALE, les investissements publics doivent 

être rentables

>> il faut calculer ce qui permet d’augmenter le différentiel entre la somme 

des souffrances et la quantité de bien-être (position dite de l’altruisme 

efficace défendue par l’utilitariste australien peter singer)



Bienfaisance : Traiter le patient comme une « fin en soi » 

• « Agis de telle sorte que tu traites l’humanité aussi 
bien dans ta personne que dans la personne de tout 
autre , toujours en même temps comme une fin et 

jamais simplement comme un moyen »

(Emmanuel Kant)

Le patient s’attend à ce que son bien passe avant tous les autres biens (richesse, 
notoriété, publications, etc.)
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(1) Incertitudes sur le long terme

(2) Causes et consequences de “l’overoptimism” and “hype” (Network, Parent
Association) et lobbying

(3) Implications des coûts très élevés (non curatif, augmente le niveau de soin et
les hospitalisations…..)

(4) Proposition de faire un dépistage néonatal pour traiter plus tôt: traitement
présymptomatique ?

(5) Modification des “standard of care” plus invasif +++ (ventilation , gastrostomie).



(4)Implications pour le dépistage néonatal: traitement présymptomatique pour 
une maladie rare?

Critères de dépistage néonatal en France:

La maladie est un problème de santé publique. Sa fréquence minimale est de l'ordre de 1/15 000.

La maladie doit être connue et détectable avant que des dommages irréversibles ne se produisent et 
est sensible à un traitement efficace et éprouvé

Le marqueur doit être fiable, facile à doser avec une technique robuste et peu coûteuse. 

Les parents doivent avoir des informations spécifiques sur le programme en place.

L'intérêt, le rapport coût-bénéfice et le rapport coût-efficacité doivent être démontrés non 
seulement en termes financiers, mais aussi en termes de bénéfice personnel pour le patient

L'organisation doit être définie avec un accès identique au test et une efficacité
comparable pour l'ensemble de la population (800.000 naissances / an)





(1) Uncertain and unknown effects of a newly approved treatment and the 
necessity of  long-term follow-up

(2) Causes and consequences of overoptimism and hype (Network, Parent 
Association)

(3) Implications of high treatment costs  (price of the medication but also 
recurrent  hospitalisations and medical time consuming)

(4) Implications for newborn screening:  presymptomatic treatment for DMD?

(5) Modifications des recommandations de prise en charge avec mise en
place de techniques plus invasives (ventilation assistée, gastrostomie…).



Caractère incurable 

? ? ? ?
?



Prise en charge: soins palliatifs 



Prise en charge: soins palliatifs 





(5) Modifications des recommandations de prise en charge avec mise en place de 
techniques plus invasives

Place des techniques de ventilation assistée

« Ajouter de la vie aux jours lorsqu’on ne peut plus ajouter des jours à la vie »
« Jean Bernard »

« Le médecin doit s’abstenir de toute obstination déraisonnable et peut renoncer à 
entreprendre ou poursuivre des traitements qui apparaissent inutiles, disproportionnés 
ou qui n’ont d’autre effet que le seul maintien artificiel de la vie »  code la santé publique 
, article R4127-37, Loi Clayes- Leonetti

« Intérêt Premier de l’Enfant » Article 3_ 1de la convention internationale des droits de 
l’ Enfant 







Prendre appui sur les 4 attentes morales de l’Homme

- 3. Le principe de non-malfaisance



Courants 
d’idées 

principe de non-
malfaisance 

quelle place pour le principe de non-malfaisance dans les 
décisions AUX CONSEQUENCES INCERTAINES?  

Précautionnisme

Interventionnisme

Utilitarisme

Techno-progressisme

radical  

modéré



• « Agis de telle façon que les effets de ton action 
soient compatibles avec la permanence d’une 

vie authentiquement humaine sur terre » 

Jonas, H., Le Principe responsabilité : une éthique pour 
la civilisation technologique (1979). 

Précautionnisme radical 



INTERVENTIONISTE TECHNO-PROGRESSISTE 

• « je veux que la science progresse à toute vitesse, alors 
que la morale suive, que tout le monde suive et renie ses 
archaïsmes ! »



Nouveaux traitements versus essais cliniques: 
principe éthique d’autonomie du patient

« Therapeutic misconception »

 Une idée fausse thérapeutique
existe lorsque les individus ne
comprennent pas que l'objectif
principal de la recherche
clinique est de produire des
connaissances généralisables, et
que les sujets participant à
l'essai puissent bénéficier des
résultats de l'étude ou d'autres
aspects de l'essai clinique.

« Therapeutic misestimation »

 Surestimation des 
bénéfices attendus et 
sous-estimation des 
risques potentiels



Nouveaux traitements : principe éthique 
d’autonomie du patient

Optimisme Thérapeutique :

 Bonne compréhension du traitement

 Objectifs de traitement bien définis

 Équilibre risque / bénéfice bien
compris

 Espoir positif vers une amélioration,
pas vers une guérison

Optimisme Utopique 

 Des attentes disproportionnées 
par rapport aux objectifs définis

 Risques mal évalués

 Le traitement vu comme une
panacée, entraînant de faux
espoirs

 En attente de "miracles"



Technologie convergente : 

Frontière incertaine entre réparation de l’homme et son 
amélioration 

La culture du doute est necessaire pour armer notre
pensée face aux défis à venir

Réflexion éthique, philosophique, et politique



Ethique de la décison médicale: autour de 4 
concepts 

- Autonomie
- Bienfaisance 
- Non malfaisance
- Justice  


