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Les maladies rares, un enjeu majeur de Santé publique 

50% engagent 

le pronostic 

vital du 

malade 

 

 

3 M 
de malades en 

France 
350M dans le monde 

4,5% de la population 

mondiale 

50% sont des 

enfants de 

moins de 5 

ans 

>7000 

maladies 

rares 

2/3 des 

maladies rares 

sont 

invalidantes 

Les maladies rares (MR) sont, aujourd’hui encore, un 
enjeu de majeur de santé publique 

• Avec plus de 7000 MR, ces dernières touchent plus de 3M de 

personnes en France, presque autant que le diabète* 

• Les 2 premiers PNMR** ont engagé d’importants chantiers pour 

améliorer l’accès à la prise en charge des malades 

• Ils ont permis de structurer de l’offre de soins avec la création de 

23 filières de santé et la labellisation de centres d’expertise 

* InVS : plus de 3.3M de diabétiques traités en France en 2015 

Réseau Expert (Tertiaire) 

• Experts maladies rares 

Réseau Hospitalier (Secondaire) 

• Spécialistes hospitaliers 

 
Réseau de Ville (Primaire) 

• Généralistes & spécialistes libéraux 
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23 
Filières de Santé 

(FSMR) 

Centres de Référence 

(CRMR) 
387 

1757 
Centres de Compétence 

(CCMR) 

** Plans Nationaux Maladies Rares  
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L’errance diagnostique, une réelle perte de chance pour de nombreux 
malades 

La complexité du parcours de diagnostic et le temps 
qu’il prend entraîne encore des pertes de chances pour 
de nombreux malades 

• En 2016, à l’issue du PNRM2 le temps d’errance diagnostique est 

estimé à ~2 ans en moyenne en France 

• Mais encore 25% des malades mettent plus de 5 ans avant de 

connaître le nom de leur maladie* 

• Cette errance génère une perte de chance conséquente pour le 

malade, le privant d’une prise en charge adaptée 

• Le PNMR 3, lancé le 4 Juillet 2018, réaffirme la volonté et le 

besoin de remettre l’errance diagnostique au cœur du combat 

* Rapport ERRADIAG de l’Alliance Maladies Rares, 2016 ** Plans Nationaux Maladies Rares  

Délai au 

diagnostic très 

variable d’une 

maladie à 

l’autre 

 

 

L’errance 
diagnostique, 

un enjeu 
majeur 

Nécessité 

d’une prise 

en charge 

adaptée et 

rapide  

2-3 ans de 

délai moyen 

au diagnostic 

en France 

50% des 

malades sont 

sans diagnostic 

précis 

Agir sur l’errance diagnostique c’est agir sur… 

La 

reconnaissance 

sociale de la 

maladie 

L’amélioration 

de la qualité 

de vie 

L’accès à 

des aides 

financières 

L’accès à une 

prise en charge 

spécifique 
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Les nouvelles technologies, une opportunité au service de l’humain, 
une opportunité dans les maladies rares 

Les nouvelles technologies matérialisent de nombreux espoirs 
dans le secteur de la santé 

• Elles invitent à repenser les usages et les organisations, et constituent de 

multiples opportunités d’améliorer l’organisation et l’efficience du système 

de santé 

• Les défis à relever pour mieux appréhender les maladies rares au sein de 

notre système de soins sont nombreux, et stimulent l’innovation 

Sanofi et Orange Healthcare partagent la conviction que 
certaines technologies numériques peuvent concourir à 
réduire l’errance diagnostique dans les maladies rares 

Une démarche d’innovation 
ouverte afin d’adresser ce 
problème de Santé publique 

      une démarche 
d’innovation ouverte 
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: une initiative de                                       en partenariat avec 

Avec la collaboration de : 

Identifier et prototyper des solutions innovantes reposant sur les nouvelles technologies 

à même d’agir sur les points de difficulté du parcours de diagnostic, sources d’errance 

Malades, professionnels de santé non-experts et/ou experts MR (selon projet) 

Optimiser le  parcours de diagnostic des malades, et délai de  prise en charge adaptée 

(mise sous traitement médical et/ou prise en charge médico-sociale) 

          , une démarche participative pour innover et réduire l’errance 
diagnostique dans les maladies rares 

Expérimenter Tester Prototyper Concevoir Imaginer Explorer Cadrer 

Phase 3 « Déploiement » Phase 1 « Design Thinking » Phase 2 « Conception » 

Sep 18 - Dec 18 Jan 19 - Jun 19 S2 2019 - 2020 Oct 17 - Janv 18 Jan 18 - Mar 18 Mar 18 - Aou 18 

Promesse 

Cible 

Valeur 

Académiques, PDS, FSMR startups & industriels Académiques, startups & industriels 

Collectif         Autres acteurs à confirmer 
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           : ils ont rejoint la démarche 

37 
Participants de l’écosystème 

Maladies Rares mobilisés 

          , une démarche participative qui a fédéré la communauté maladies rares et au-delà 

Une initiative  

 

                      en partenariat avec 

Académiques 

Startups 

Filières de 
Santé MR 

Associations 
de malades 

Pôle de 
compétitivité 

Professionnels 
de santé 
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#2               : des livrables 

concrets suite à la 1ère 

phase de cadrage 
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Une démarche             d’intelligence collective ayant permis d’identifier 
14 solutions pour réduire l’errance diagnostique 

1 

14 solutions innovantes 
identifiées et un panorama 
des solutions  existantes 

14 

Parcours type de diagnostic 
reprenant l’ensemble des 
parcours possibles 

13 
Points de difficultés 
identifiés tout au long du 
parcours 

Entretiens 
Filières, associations de malades et 

praticiens 

Atelier n°1 
Filières et associations de malades 

Atelier n°2 
Filières, associations de malades et 

professionnels de santé 

Atelier n°3 « hackathon » 
       Professionnels de santé et 

acteurs du digital 

Une méthodologie participative… … et 3 livrables clés durant la 1ère phase 

Une 1ère phase de la démarche             conduite à travers une série d’entretiens et d’ateliers de co-construction 
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Biochimie - Biologie 

Tests génétiques 

Tests fonctionnels 

Imagerie Etc. 

EXAMENS 

ENVIRONNEMENT 
DU MALADE 

Recherche internet 

Réseaux sociaux 

RÉSEAU DE VILLE 

Diagnostic de MR 

le plus probable 

posé 

Diagnostic 

confirmé 

par analyse 

Révision du 
diagnostic 

Urgences / 
Réanimation 

RÉSEAU 
HOSPITALIER 

EXPERT 

Proches 

Pharmacien 

MALADE 

RÉSEAU 
HOSPITALIER 
NON–EXPERT 

Consultations 
spécialistes 

• Médecins généralistes 

• Pédiatres 

Hospitalisation 

• Spécialistes 

libéraux 

CCMR 

Parcours secondaire 

Parcours principal 

CRMR 

Filières 

Consultations 
experts 

• MRIS / PRIOR 

• Associations de 

patients 

« GUICHET » MR 

• Internistes 

• Spécialistes d’organes 

• Génétique clinique 

Consultations 
spécialistes 

Acteurs et structures 
périphériques 

Consultations 
généralistes 

OUTILS 
SUPPORT AU 
DIAGNOSTIC 

• Médecine scolaire, de PMI, du travail 

• Médico-social, paramédical 

• Psychologue 

Parcours de 
diagnostic 
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13 points de difficulté du parcours de diagnostic identifiés 

* Le niveau d’impact est ici défini comme l’impact du point de difficulté sur la perte de 

chance des patients (nombre de patients concernés, délai induit, etc.) 

** Le niveau d’actionnabilité est ici défini comme la capacité d’action sur le point de difficulté 

considéré (complexité perçue et estimée, délai de mise en œuvre, impacts organisationnels, etc.) 
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Un panorama de l’existant et 14 solutions innovantes identifiées 

* Solutions sortant du cadre de la démarche UniR et n’ayant pas fait l’objet d’un approfondissement sur leur faisabilité 

Vue d’ensemble des solutions identifiées 
durant la 1ère phase de la démarche  

Panorama des solutions identifiées en 
support du diagnostic des maladies rares 
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Une volonté de partage symbolisée par la publication du livre blanc  

Parution officielle du livre blanc le 

05 décembre 2018 

Une exposition & un cycle de 

conférences maladies rares au 39BIS 
+ Le livre blanc  
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#3         :     : une 2ème phase, 

axée sur la concrétisation 

des projets 
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* Nom de code interne du projet 

Une 2ème phase de la démarche             initiée autour de la 
concrétisation de 3 projets identifiés lors de la 1ère phase 

Concevoir Imaginer Explorer Cadrer 

Phase 1 

« Design Thinking » 

Phase 2 

« Conception » 

Sep 18 - Dec 18 Oct 17 - Janv 18 Jan 18 - Mar 18 Mar 18 - Aou 18 

Plateforme d’aide à l’orientation pour les 
médecins de ville 

Etude statistique pour générer des données sur 
l’errance diagnostique 

Outil d’alerte basé sur la comparaison du 
parcours du malade à des profils types 

SemioTIC* 

Red Flag* 

Big Data* 

2.1 

2.3 

2.2 
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MERCI ! 


