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Préface

Maladies Rares Info Services est le premier service d’information en santé en France a étre
certifié conforme a une norme qualité. Cette certification ISO 9001, attribuée par ’AFNOR le
8 juillet 2009, est une confirmation de la qualité du service proposée jusqu’a présent. Elle
constitue également la garantie que la démarche d’amélioration continue du service sera
poursuivie dans les prochaines années. Elle traduit aussi I'exigence d’apporter au quotidien
la meilleure réponse possible a chacune des demandes adressées au service. Cette
exigence est d'autant plus nécessaire que le service d’information et de soutien porte sur
'ensemble des maladies rares et de leurs nombreuses problématiques.

Au regard de la qualité du service, le hombre de demandes mérite de progresser. En effet,
les 6 000 demandes annuelles enregistrées en 2009 semblent loin du potentiel optimal du
service, évalué a 20 000. Elles paraissent également insuffisantes au regard des besoins
importants des personnes malades et de leurs familles qui pourraient étre en partie satisfaits
si elles faisaient appel a Maladies Rares Info Services. C’est pourquoi les actions de
communication seront poursuivies et de nouveau renforcées en 2010.

Le développement de la communication de Maladies Rares Info Services sera notamment
favorisé par une diversification de ses missions. Celle-ci doit se faire en s’appuyant sur le
cceur d'activité que constitue le service d’'information et de soutien. Les nouvelles missions
doivent étre complémentaires de cette activité qui est et demeurera centrale.

Les formations dispensées dans des Maisons Départementales des Personnes Handicapées
et en Institut de Soins Infirmiers en sont un exemple probant. Ces formations s’appuient sur
'expertise acquise par I'équipe de Chargés d'Ecoute et d’Information (CEl). Les CEIl qui
délivrent ces sessions bénéficient de retours d’informations des stagiaires, toujours
bénéfiques pour le service d’'information et de soutien. Ces sessions permettent aussi de
mieux faire connaitre Maladies Rares Info Services. Enfin, elles contribuent a favoriser une
meilleure connaissance des maladies rares et de leurs modalités spécifiques de prise en
charge par les professionnels du secteur médico-social.

L’Observatoire des maladies rares est un autre exemple de l'intérét de développer des
activités complémentaires au service d’information et de soutien. Ce projet a pour objectif de
répertorier objectivement les difficultés et les avancées rencontrées par les personnes
malades et leurs proches et de mesurer leurs évolutions d’'une année sur l'autre. Cet
observatoire s’appuiera pour cela sur les appels téléphoniques et les courriers électroniques
recus par Maladies Rares Info Services.

Les services et projets développés n’ont qu’une finalité : améliorer la situation des personnes
malades et de leurs familles. lls seront d’autant plus porteurs que le deuxieme Plan national
maladies rares créera une nouvelle dynamique dans la lutte contre les maladies rares et
prévoira des actions et des ressources a la hauteur des enjeux. A quelques semaines de
'annonce de ce Plan, nous espérons qu'il répondra aux attentes des personnes malades, de
leurs proches et de tous les acteurs mobilisés.

Nous tenons a saluer toutes les équipes qui travaillent au quotidien sur la Plateforme
Maladies Rares avec un haut niveau de compétence et de motivation. Nous tenons surtout a
rendre hommage a I'équipe de professionnels de Maladies Rares Info Services qui s'investit
chaque jour dans une activité d’'une grande qualité. Enfin, nous comptons sur chacun d’entre
vous pour mieux faire connaitre Maladies Rares Info Services. Merci d’avance !

Jacques Bernard, Président
Thomas Heuyer, Délégué général
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Le service d’'information et de soutien

0 810 63 19 20 (n°azur) www.maladiesr aresinfo.org

Maladies Rares Info Services est le service d’'infor  mation et de soutien spécialisé dans
les maladies rares.

Une équipe de professionnels, de formation médicale, scientifique et aguerris & I'écoute,
répond individuellement & chacune des demandes adressées au service. Ces demandes sont
exprimées sous trois formes : par téléphone, courrier électronique ou postal.

Le service donne des informations sur :
- lamaladie ;
- les traitements ou les modalités de prise en charge ;
- les recherches en cours sur la pathologie qui concerne l'usager ;
- les dispositifs d’accompagnement tels que les prestations de I'Assurance Maladie,
celles en rapport avec le handicap...

Ces informations sont fiables et données sous forme d’explications claires et précises. Des
documents d’information écrits peuvent étre envoyés aux usagers afin de compléter les
informations déja apportées.

Une orientation peut également étre proposée a l'usager sur le plan :
- médical : vers un service de soins spécialisé dans une pathologie ou un groupe de
pathologies, en particulier un centre de référence ou de compétence ;
- associatif : vers une association, grace a laquelle le malade et / ou ses proches vont
pouvoir rencontrer d’'autres personnes concernees ;
- de la vie quotidienne : vers un service ou un organisme tels qu'une MDPH, une
CPAM...

Certains malades sont concernés par une pathologie pour laguelle il n'y a pas d’association.
L’inscription au service de mise en relation des malades isolés (MILOR) peut alors leur étre
proposée. Ce service permet aux personnes concernées par une méme maladie de rentrer en
contact, de partager des informations et de se soutenir mutuellement.

Enfin, un soutien moral et psychologique est apporté aux usagers du service qui en ont
besoin. Celui-ci peut prendre plusieurs formes : I'écoute, I'information, la mise en relation avec
d’autres personnes concernées.

Les délais de réponse sont courts. Ainsi, 90 % des demandes par téléphone sont traitées
immédiatement. Les autres font I'objet d'un traitement différé en raison le plus souvent des
recherches qu’elles nécessitent. Il est en effet impossible de connaitre les 7000 maladies
rares et toutes les problématiques qu’elles engendrent.

La grande majorité des courriers électroniques est traitée dans les cing jours ouvrés. Au
méme titre que les demandes téléphoniques, certains doivent faire I'objet de recherches
approfondies. L'exposition médiatique implique parfois I'envoi d’'un grand nombre de courriers
électroniques. Dans ces situations, la petite taille de I'équipe nous oblige aussi a allonger nos
délais de réponse.

Enfin, les courriers postaux font également I'objet d’une réponse dans les cing jours ouvrés a
compter de leur réception.



Une série de limites encadre la réponse délivrée &  I'usager.

Maladies Rares Info Services est un service d’information et non un lieu de consultation
médicale ou de télémédecine. La réponse apportée ne comprend donc aucun acte ou avis
diagnostique, ni thérapeutique, ni pronostique. Les informations délivrées sont d’ordre
général.

C’est pourquoi aucun diagnostic ne peut étre établi. Aucun avis sur l'adéquation entre le
traitement et I'état clinique de la personne ne peut non plus étre donné. Il en est de méme
pour un avis sur un professionnel de santé.

Les informations apportées aux usagers correspondent aux données médicales connues et
validées.

Maladies Rares Info Services a pour exigence de respecter les principes liés a I'éthique de
l'information médicale. Les informations sont donc délivrées avec sérieux, honnéteté, loyauté,
clarté et pertinence. Elles sont données dans l'intérét de I'usager, en fonction de la situation et
des besoins connus.

Enfin, le service propose une écoute et un soutien a ses usagers mais ne peut apporter un
accompagnement psychologique.

Maladies Rares Info Services se situe sur la Plateforme Maladies rares aux cotés de :

- L’Alliance maladies rares , collectif national de 200 associations de malades et de
familles, www.alliance-maladies-rares.org ;

- Eurordis , collectif européen regroupant plus de 500 associations de maladies rares et 17
alliances nationales, www.eurordis.org ;

- Orphanet, unité de I'INSERM dont le site internet européen propose des informations sur
plus de 5700 maladies rares et les médicaments orphelins, www.orphanet.fr ;

- Le Groupement d’Intérét Scientifigue - Institut d es Maladies Rares , structure de
coordination et dimpulsion de la recherche sur les maladies rares,
www.institutmaladiesrares.net

Rappelons qu'une maladie est dite « rare »
lorsqu’elle touche moins d’une personne sur 2000,
soit, pour la France, moins de 30 000 personnes pou r une maladie donnée.

7000 maladies rares sont aujourd’hui identifiées.

En France, 3 millions de personnes sont atteintes, soit 1 sur 20.
Dans I'Union européenne, ce sont plus de 30 million s de citoyens qui sont touchés.



I- L’'activité du service d’'information
et de soutien

1) Le 1° service d’'information en santé certifié qualité

Maladies Rares Info Services a été certifié conforme a la norme qualité 1ISO 9001 le 8 juillet
2009 par I'AFNOR. Il est ainsi le premier service d’information en santé conforme a une
norme qualité, connue et incontestable. Cette certification est une reconnaissance de la
qualité du service apporté aux usagers. Elle constitue également un levier pour poursuivre
'amélioration continue du service.

Cette certification, au-dela du label, constitue av  ant tout une garantie supplémentaire
pour lI'usager de bénéficier d'un service de qualité et fiable.

La « satisfaction client » est en effet au cceur de la norme ISO 9001 avec l'objectif d’apporter
la meilleure prestation possible. Pour cela, le service est régulierement évalué, les besoins et
la satisfaction du « client » mesurés et le service adapté a ses besoins.

Les évolutions dans le domaine médical ou social sont toujours mieux prises en compte. Les
techniques d’écoute et de soutien sont constamment perfectionnées. Les formations sont
régulieres, nombreuses et couvrent la totalité des problématiques. La certification ISO 9001
du service, c’est donc la garantie pour les personnes malades et leurs proches de bénéficier
d’une information pertinente et d’'un soutien adapté.

Comprendre ou mieux connaitre sa maladie ou celle d  'un proche, étre orienté vers le
service médical le plus compétent pour étre mieux p ris en charge ou rencontrer
d’autres personnes concernées par la méme pathologi e sont des exemples trés
concrets du service apporté aux usagers.

2) Le nombre de demandes

Au cours de I'année 2009, Maladies Rares Info Services a traité 5975 demandes, dont 4445
appels et 1530 courriers électroniques et postaux. Le nombre total de demandes est en
baisse en raison d’'une diminution sensible du nombre d’appels. Celle-ci est partiellement
compensée par une hausse du nombre de courriers électroniques. Nous constatons
également la baisse limitée mais continue du nombre d'appels se situant en dehors du
champ des maladies rares, dits « appels sans fiche ».

Types de 2009 2008 2007
demandes Nombre % Nombre % Nombre %
Nombre d'appels | 3916 | 5505 | 4774 | 705% | 4934 | 69.5%
avec fiches

Nombre d'appels | g 9% 649 9.5% 692 10%
sans fiche

Nombre total 4445 | 745% | 5423 80% 5626 | 79.5%
d’'appels

Courriels 1500 25% 1300 19,5% 1444 20%
Courriers 30 0,5% 14 0,5% 20 0,5%
Total 5975 100% 6737 7090 | 6834 | 100%




Plusieurs facteurs expliquent le recul du nombre d’appels. Ainsi, les campagnes de presse
menées en 2009 ont eu moins d’'impact que les années précédentes compte tenu de la forte
occupation de « I'espace médiatique santé » par la grippe H1N1. Entre 2008 et 2009, nous
observons également une baisse du nombre d’appels liés aux modes de connaissance du
service suivants : « associations » (- 211), « annuaires » (- 204) et « Téléthon » (- 100).

Le potentiel d’'usagers de Maladies Rares Info Services est nettement supérieur au chiffre
médian des 7 000 demandes annuelles. En effet, au regard du nombre de demandes recues
par des services comparables a Maladies Rares Info Services en Espagne et au Danemark
et du nombre d’habitants dans ces pays, le potentiel de Maladies Rares peut étre estimé a
20 000 demandes par an.

Il est donc indispensable en 2010 de poursuivre le développement de la notoriété et de la
visibilité du service aupres des personnes malades et de leurs familles mais aussi des
professionnels de santé et de 'action sociale. Pour cela, Maladies Rares Info Services doit
étre mieux exposé dans les lieux ou sont les malades, en particulier les services médicaux,
mais aussi dans les médias et doit proposer un site internet moins institutionnel et plus
incitatif.

Comme en 2008, le mois
de mars est celui ou le
nombre de demandes est

0% demandes mois / année

le plus élevé. Cette Janvier ‘ | | 10,6
situation s’explique en - ‘
partie par la Journée Février | 8,3
internationale qui a lieu . ‘
chaque année le 28 ou 29 Mars ] 10,8
février. Celle-ci crée une - ‘
résonance autour du Avril ] 8,2
theme des maladies rares - ‘
et favorise une meilleure Mai | 6
exposition médiatique du - ‘
service. Plus Juin | 8,2
généralement, les écarts i ‘
entre les différents mois Juillet ] 7,5
sont plus marqués en 7 ‘
2009 qgu'en 2008. Par Aolt | 5,5
ailleurs, des reculs ‘
importants peuvent étre Septembre ] 9,2
constatés. Ainsi, les mois ‘
de février, mai et octobre Octobre ] 8.3
enregistrent des baisses ‘
sensibles (entre 160 et Novembre ] 911
180 appels par exemple). ‘

Décembre ‘ | 8,3
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%

15



3) Les usagers du service

Les données 2009 confirment des
tendances fortes. La premiere d’entre
elles concerne la proportion des
personnes malades qui font appel a
Maladies Rares Info Services: comme
en 2008, elle représente la moitié des
usagers du service.

La proportion de proches est également
stable, représentant quatre usagers sur
dix environ. Aprés plusieurs années de
baisse, la part des professionnels se
stabilise a pres de 5%. Cette diminution
continue est due a l'utilisation croissante
d’'internet et d’Orphanet en particulier.
Les professionnels qui nous sollicitent le
font souvent sur des questions trés
précises et spécifiques qui n'ont pu étre
satisfaites sur internet.

4) Les services délivrés

Type du

Nombre %
demandeur
Personne malade 2688 49,5%
Proche 2204 40,5%
Professionnel 240 4 5%
Etudiant/curieux 123 2,5%
Non connu 137 2%
Association 42 0,8%
Presse 8 0,1%
Autres 4 0,1%

Notre service d‘information et de soutien est destiné aux personnes malades, a leurs
proches et aux professionnels du secteur sanitaire et social. L’équipe de professionnels
délivre une réponse individualisée a chacune des demandes, sur un grand nombre de
pathologies (plus de 750 en 2009) et de problématiques. Les services rendus aux usagers
montrent bien ce large champ de problématiques prises en charge par Maladies Rares Info
Services. Surtout, ils démontrent la valeur ajoutée du service.

Principales réponses sur tous les types de demande
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5) _L’enguéte de satisfaction

En 2009, I'enquéte de satisfaction annuelle
a été élargie au service d'information par
courriers électroniques. Ainsi, pendant la
période de deux mois de I'enquéte, la
plupart des réponses adressées aux
internautes leur proposaient de participer a
cette enquéte en remplissant un
guestionnaire en ligne. 57 internautes ont
accepté d'y participer, soit un taux de 40%,
contre 61% pour les appelants qui utilisent
un questionnaire papier.

Au total, ce sont 254 usagers qui ont
contribué a reéaliser cette enquéte. Les
profils des usagers (proportion de malades,
état diagnostic...) sont similaires a ceux
enregistrés sur une année et démontrent de
cette facon la représentativité de cet
échantillon.

Comme chaque année, les chiffres varient trés peu et confirment des tendances fortes.

La premiere d’entre elles, c’est le manque d’informations des malades et de leurs proches.
Les « ressources d’informations » se sont développées ces derniéres années : Orphanet, les
associations, les services médicaux spécialisés... Pour autant, les besoins exprimés par les
appelants demeurent : explications sur une pathologie, orientation médicale, mise en relation
avec d’autres personnes concernées, description des dispositifs sociaux...

Une autre tendance forte concerne la perception du service et celle de I'équipe. Les indices
de satisfaction demeurent élevés. Chaque année, plus de neuf personnes sur dix considerent
avoir eu affaire & une personne trés ou plutét compétente. Neuf personnes sur dix également
sont prétes a faire de nouveau appel au service de fagon certaine ou probable.

La pertinence et l'utilité des informations apportées se confirment également au fil des ans :
huit personnes sur dix ayant bénéficié de coordonnées d’associations ou de services de soins
spécialisés les ont déja utilisées ou s’apprétent a le faire.

En 2010, le questionnaire proposé aux internautes sera développé en le faisant converger
vers le questionnaire consacré aux appels. Un grand nombre de questions seront communes
aux deux types de services. Maladies Rares Info Services disposera alors d’'une évaluation
complete de I'ensemble de ses deux services d’information.

mmm) Cette enquéte est en ligne sur le site internet www.maladiesraresinfo.org
(rubriques « Qui sommes nous ? » « Fonctionnement »)

Retrouvez notamment les commentaires libres des participants,

riches d’enseignements !




6) Modalisa : I'outil de suivi et d’évaluation

Modalisa est I'outil de suivi de I'activité du service d’information et de soutien. Cet outil nous
permet de constituer une base de données des informations relatives aux demandes et aux
réponses faites par le service. C'est un outil indispensable pour mesurer et controler
l'activité, vérifier 'adéquation entre les demandes et les réponses apportées. Il offre des
informations précises sur I'évolution des besoins.

Les fiches qui alimentent la base de données sont remplies & chaque demande, qu’elle soit
faite par téléphone, courrier électronique ou postal. En revanche, les appels qui ne rentrent
pas dans notre champ d’activité ne sont pas saisis dans la base de données (appels ne
concernant pas une maladie rare, informations diverses en santé). La fiche de saisie est
adaptée aux besoins statistiques et contient les informations et mots clés qui permettent de
restituer I'entretien. Elle est remplie facilement par les chargés d’écoute et d’'information. Cet
outil permet une saisie fonctionnelle qui se fait en réseau par chaque chargé d'écoute et
d’'information.

Ce systeme n’est cependant pas complétement adapté pour gérer une classification des

maladies rares qui doit régulierement étre mise a jour. Cependant, comme chaque année, de
nouveaux diagnostics ont été intégrés a cette classification.

Il — La certification qualité 1ISO 9001 : 2008

1) Un obijectif : confirmer et améliorer la qualité de service

En mars 2008, le Conseil d’administration de Maladies Rares Info Services a fait le constat
gue le service était désormais reconnu comme étant d'une grande qualité. Cette
reconnaissance émane des usagers mais aussi de 'ensemble des acteurs de la lutte contre
les maladies rares. D’ailleurs, dans son évaluation du premier Plan national maladies rares,
le Haut Conseil de Santé Publique a estimé que Maladies Rares Info Services rend « de
grands services » a ses usagers « mais reste insuffisamment connu ».

A partir de ce constat, le Conseil d’administration a décidé que le service devait s’engager
dans une démarche de certification qualité. Cette décision avait un triple objectif :
- confirmer la qualité et la fiabilité du service propose ;
- développer la démarche qualité déja en place ;
- renforcer la communication en s’appuyant sur la certification en tant que sujet
d’actualité et élément de crédibilité.

Le Conseil d’'administration a confié au Président et au Délégué général la tache d’étudier
les options possibles et de mettre en place le dispositif devant conduire a cette certification.
Le calendrier fixé était strict : obtenir la certification avant I'été 2009.

L'étude des différents engagements de services, normes ou référentiels existants a
débouché sur la conclusion qu'aucun d’entre eux n’était spécifiquement adapté a I'activité et
au métier de Maladies Rares Info Services. C’est pourquoi le choix a été fait de retenir la
norme ISO 9001. Celle-ci impose un large ensemble d’exigences qu'il est nécessaire de
transposer a l'organisation, I'activité, etc... de I'entité concernée.
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Un dispositif ad hoc a été mis en place pour parvenir a la certification. Une salariée
spécialiste de la qualité a ainsi été recrutée. Ce choix répondait a la nécessité de s’appuyer
sur une expertise et une coordination internes. La « chargée de mission qualité » était en
contrat de professionnalisation : sur un mois, elle consacrait trois semaines a Maladies
Rares Info Services et une a ses cours de Master 2 de management de la qualité en santé.
Le dispositif était complété par des interventions d’'un consultant pour mener des audits
préparatoires et apporter son aide a la décision sur toutes les questions stratégiques.

2) De nouveaux outils et méthodes de travail

La construction du Systeme de Management par la Qualité (SMQ) a nécessité un
investissement important de I'équipe de Maladies Rares Info Services. Les travaux ont
d’abord consisté a faire un état des lieux de I'organisation et du fonctionnement du service.
Ensuite, plusieurs séances de « remue méninges » ont conduit a identifier dans le détail les
éléments constitutifs du service et de sa valeur ajoutée. Une « cartographie » du service a
ainsi été dressée qui rend compte des principaux processus du service.

Le choix a été fait d’adopter une cartographie transversale, favorisant les évolutions et
articulée autour des fondamentaux de la valeur ajoutée du service. Une telle option a été
retenue plutbt qu’'une cartographie qui aurait uniguement validé les acquis en formalisant le
déroulement d’'un appel, la réponse a un courrier électronique... Ce sont ensuite I'ensemble
des objectifs, de leurs indicateurs, des processus, des procédures et des instructions de
travail qui ont été élaborés.

Le SMQ ainsi construit est centré sur la « satisfaction du client » qui constitue la pierre
angulaire de la norme ISO 9001. Par conséquent, le nouveau dispositif mis en place vise a
délivrer le meilleur service en mesurant la satisfaction du client et en développant les actions
d’amélioration qui rendront ce service d’autant meilleur ou permettront de corriger des
erreurs. De nombreux objectifs et indicateurs ont été établis : ils permettent d’avoir un suivi
précis du fonctionnement et de l'activité du service. Par exemple, un indicateur porte sur le
nombre d'erreurs enregistrées. Un autre concerne le nombre de demandes recues. Un
troisiéme est relatif au taux de satisfaction annuel lié a I'accueil.

Des outils pré existaient a ces travaux, tels que I'enquéte de satisfaction annuelle sur les
appelants, le rapport d'activité ou le plan de formation continue. D’autres ont cependant été
formalisés ou créés tels que le suivi de la qualité des informations délivrées, I'enquéte de
satisfaction aupres des internautes, I'évaluation systématique des formations dont bénéficie
toute I'équipe ou celle des prestataires de Maladies Rares Info Services. Il s’agissait donc
bien de s’appuyer sur I'existant et de développer de nouveaux outils. Plus généralement, de
nouvelles méthodes de travail ont été mises en place qui visent & analyser en continu la
visibilité et la qualité du service et & mettre en ceuvre les actions destinées a les développer.

L’audit de certification de 'AFNOR a eu lieu a la fin du
mois de juin 2009. Cet audit a recommandé la
certification sans aucune réserve . Il a notamment mis
en évidence une large majorité de points forts comparés a
quelques pistes de progrés ou points faibles. Ces résultats
sont d'autant plus intéressants que les points forts
concernaient autant des outils ou méthodes de travail
créés a l'occasion de la construction du SMQ que d’outils
et méthodes qui existaient antérieurement a la démarche
de certification qualité.

L’AFNOR a attribué la certification ISO 9001 version 2008
le 8 juillet 2009.
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3) La conséqguence : I'amélioration continue du serv___ice

La certification ISO 9001 du service, c’est la garantie pour les malades et leurs proches de
bénéficier d'une information pertinente et d’'un soutien adapté. En effet, la satisfaction de
l'usager est au cceur de la norme ISO 9001 avec l'objectif d’apporter la meilleure prestation
possible. Pour cela, le service est régulierement évalué, les besoins et la satisfaction de I'usager
mesureés et le service adapté a ses besoins.

En conséquence, les évolutions dans le domaine médical ou social sont toujours mieux prises
en compte. Les techniques d’écoute et de soutien sont constamment perfectionnées. Les
formations sont réguliéres, nombreuses et couvrent la totalité des problématiques.

Comprendre ou mieux connaitre sa maladie ou celle d’'un proche, étre orienté vers le service
médical le plus compétent pour étre mieux pris en charge ou rencontrer d’autres personnes
concernées par la méme pathologie sont des exemples trés concrets du service apporté aux
usagers avec une forte valeur ajoutée.

4) La formation

La formation constitue un axe essentiel du Systeme de Management par la Qualité. Les
connaissances et les techniques acquises tout au long de l'année par I'équipe sont
indissociables de la qualité de service.

Comme chaque année, un plan de formation continue a été mis en place a partir des
besoins identifiés au sein de I'équipe. Tous les salariés ont été concernés. Les formations
consacrées aux connaissances médicales et a la régulation de I'écoute sont présentées plus
spécifiqguement ci-dessous car elles constituent les deux domaines essentiels au regard de
la qualité du service.

10 axes de formation ont ainsi été définis en 2009 et tous ont été mis en ceuvre :

Médecine - Régulation formative a I'’écoute
Tests génétiques - Les rencontres publiques
Handicap - Les réunions médico-techniques
Fonctionnement et prestations de - Anglais

I’Assurance Maladie - Comptabilité

Qualité

Par ailleurs, le recrutement d’'un médecin généraliste en tant que chargée d’écoute et
d’information pour pallier une absence liée a un congé parental a permis a Maladies Rares
Info Services de consolider son « plan de formation et d’intégration ». Celui-ci avait été créé
a I'occasion du recrutement d’'une chargée d’écoute et d’'information en CDI en septembre
2007.

Construit sur la base d’'objectifs de connaissances et de techniques a acquérir et d'étapes
d’évaluation, il a été une nouvelle fois éprouvé et a démontré toute sa pertinence. Une
formation et un accompagnement collectifs sont ainsi mis en ceuvre, facilitent la formation et
l'intégration, et permettent de s’assurer que la personne recrutée correspond bien aux
exigences de la fonction.
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a) Formations médicales et réunions médico-techniqu es

Les réunions médico-techniques mises en place en 2008 se sont poursuivies en 2009 a un
rythme mensuel, hors périodes de vacances scolaires. Elles comportent deux parties : la
premiére consacrée aux « bonnes pratiques » liées au service d’'information et de soutien et
la seconde dédiée a la formation sur les diverses maladies rares, assurée par la
Responsable médicale.

Pour cette derniere, deux améliorations ont été apportées : un résumé sur la ou les maladies
étudiées est remis a chaque personne en fin de séance et un « quizz » sur les questions
médicales abordées la fois précédente est proposé afin de permettre aux participants de se
rendre compte de I'amélioration de leurs connaissances. La mise en commun des
informations collectées par chaque membre de I'équipe de chargés d’écoute et d’information
ne se fait plus généralement en réunion meédico-technique, par manque de temps, mais au
fur et a mesure de la collecte, par courrier électronique.

b) La régulation formative a I'écoute

En 2009, comme les années précédentes, une intervenante extérieure a travaillé avec le
groupe de chargés d’écoute et d’'information sur des thématiques choisies par le groupe. Les
thémes travaillés sont validés ensemble et correspondent & des besoins liés aux fonctions
du chargé d’écoute et d’information.

Ces modules de travail se déroulent sur un aprés-midi. Sur chaque théme choisi, I'aprés midi
débute par un temps de partage sur des situations vécues ou des appels sélectionnés et
résumeés par un chargé d’écoute et d'information, puis la formatrice fournit des apports
théoriques sur le sujet.

Ces moments sont des «pauses» pour l'équipe des c¢ hargés découte et
d’'information. lls permettent de parler librement, d'aborder sans jugement les
difficultés ou les doutes des uns et des autres. L’ intervenante extérieure est trés bien
acceptée par I'équipe et permet un échange libre et constructif.

c) Le tableau récapitulatif

Les formations suivies en 2009 sont les suivantes :

Domaines Actions Dates Participants

Les « jeudi de la génétigue » : Resp. médicale

- Bases de données, registres | 15/01
et Plan national maladies

rares.
- Akinésie feetale. 19/02
- Hémorragie cérébrale. 15/10
- Développement et cancer. 19/11
Médecine - Anomalies congénitales du 17/12
cervelet.
Séminaire Pierre Rover : Resp. médicale
« Avanceées en cytogénétique : 18 et 19/03

nouveaux outils, nouveaux
phénotypes, nouvelles
guestions ». « Microdélétion
22011.2 ».
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Formations internes* :

Toutes les CEI**

- Maladies oculaires. 02/02
- Neuropathie optique de 06/04
Leber, fiboromyalgie, gougerot.
Médecine - Sclérodermie, lupus. 11/05
- Myelome et gammapathie 08/06
monoclonale bénigne.
- Waldenstrom. 14/09
- Purpura Thrombopenique. 19/10
- PTT, maladie de Vaquez. 30/11
- Syndromes myeloprolifératifs.| 14/12
Tests Session de formation organisée | 10/02
génétiques, les | par 'INSERM dans le cadre des 1 CEl
clés de la séminaires de formation Ketty
compréhension | Schwartz.
Ecoute / - La neutralité. 09/03 Toutes les CEI
Régulation - La mort. 18/05
formative - Les limites. 26/10
2°session de formation sur le 26/01
SMQ et son fonctionnement.
Qualité* ?°se§sion sur le SMQ et son 02/03 Toute I'équipe
onctionnement.
Formation sur le systeme 04/05
documentaire qualité.
Cours consacrés aux 10h00 par
Anglais problé_matiques santé et personne 3 CEl + DG***
maladies rares. Expressions sur 5 mois
orale et écrite par groupe de 2.
- Conférence nationale 08et09/01 | DG
d’évaluation du Plan national
maladies rares organisée par
le Haut Conseil de Santé
Publique.
- Séminaire « rare disease help| 07/05 1 CEl
Rencontres lines ».
publiques - Conférence européenne 08 et09/05 | 1CEl
Assemblée générale
d’Eurordis.
- Colloque sur les maladies 12/05 1 CEl
auto-immunes.
- Session sur les cancers 12/05 1 CEl
familiaux.
- Réunion de travail sur le 16/02
nouveau guide de procédure
de mail.
- Réunion destinée a 16/03
I'élaboration de I'enquéte de
Réunions satisfaction 2009.
médico- - Retour d'informations sur : 18/05 Toutes les CEl

techniques *

. le séminaire « rare disease
help lines » du 7 mai,

. la conférence européenne
des 8 et 9 mai a Athenes,

. le colloque sur les maladies
auto-immunes du 12 mai,

14



. la session sur les cancers
familiaux du 12 mai.

- Retour d'informations sur la
formation de 'UNAPEI dédiée| 14/09
aux allocations, aux revenus
du travail et a l'aide sociale.

- Préparation de la séance de
régulation formative
consacrée aux limites.

19/10

Les allocations, les revenus du 10/09

Formations.

Le handicap travail et l'aide sociale. Session 2 CEl
organisée par TUNAPEI.

Fonctionne- Le régime de protection sociale | 16/02

ment et de la fonction publique.

prestations de | Intervention d’'un cadre de I'action Toutes les CEl

I'Assurance sociale.

Maladie
Maitriser la comptabilité d’'une 04 et 05/ 06

Comptabilité association. Session organisée DG

sur deux jours par Juris

* Formations internes - ** CEl = Chargé(e)s d’écoute et d'information -*** DG = Délégué général

Il — Maladies Rares Info Services,

un organisme de formation

Malades Rares Info Services a délivré
plusieurs formations dans des Maisons
Départementales des Personnes
Handicapées (MDPH) et une dans un
Institut de Formation en Soins Infirmiers
(IFSI).

Ces formations ont été initiées a partir
d'un double constat. D'une part, des
professionnels du champ médico-social
connaissent insuffisamment ou pas du tout
les problématiques propres aux maladies
rares. D’autre part, I'équipe de Maladies
Rares Info Services a acquis un niveau de
connaissances couvrant I'ensemble des
pathologies rares et de leurs nombreuses
problématiques médicales et sociales. Elle
s'appuie pour cela sur une expertise
unique et une tres bonne connaissance du
parcours des personnes malades.

Les formations délivrées avaient pour
objectif de faire connaitre les maladies
rares, leurs modalités spécifiques de prise
en charge (sanitaire et sociale) et les
sources d'information disponibles. Les
résultats issus des évaluations anonymes
menées en 2009 aupres des participants
aux formations dans les MDPH sont trés
satisfaisants.

Par exemple,

- 100% des personnes formées estiment
que les intervenants ont été faciles a
comprendre.

- 93% déclarent avoir mieux compris les
difficultés des personnes touchées par
une maladie rare.

- 100% pensent que la formation peut
leur servir dans leur pratique
professionnelle.

- 90% affirment que la formation a
répondu a leurs attentes.
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Toutefois, le bilan qualitatif montre que
des sessions proposées a des groupes
homogenes rassemblant une seule
profession sont plus vivantes et
interactives que celles dispensées a des
groupes hétérogénes constitués d’équipes
pluridisciplinaires.  Par  alilleurs, les
professionnels qui sont chargés d'évaluer
et daccompagner les personnes
handicapées (médecins et travailleurs
sociaux dans les MDPH) doivent étre
ciblés en priorité car ce sont eux qui ont le
rapport le plus direct avec la maladie.

Maladies Rares Info Services est
désormais reconnu comme un organisme
de formation par la Direction Régionale du
Travail, de I'Emploi et de la Formation
Professionnelle (DRTEFP) sous le numéro
117544784 75.

Cette expérience concluante est la
traduction concréte de larticle 2 des
statuts de Maladies Rares Info Services
qui prévoit que « l'association a pour objet
(...) de mener des actions d'information,
de formation et de communication ».

Elle représente également un
encouragement a  développer ces
sessions de formation sur tout le territoire
en l'élargissant & d’autres professionnels.
Pour cela, une ingénierie de formation
plus élaborée devra étre construite.

Enfin, la mise en place de partenariats
avec tous les acteurs concernés, en
particulier les associations et délégués
régionaux de ['Alliance Maladies Rares,
semble une étape incontournable pour le
développement de ces formations. Celui-ci
permettra de poursuivre le travail de
sensibilisation sur les maladies rares déja
engagé aupres des professionnels
médico-sociaux. Or, ce type de formation
a un impact et un ratio colt / efficacité
bien plus intéressants que des
publipostages répétés de documentation
et de supports d’information sur les
maladies rares.

IV — Le nouveau service de mise en relation

des malades isolés

Face aux appelants en recherche
d’association, il faut trop souvent annoncer
gu’il n’en existe pas. Pour pallier cette
situation délicate, depuis de nombreuses
années, un outil de mise en contact
permettait de s’inscrire pour recevoir les
coordonnées d’'une ou plusieurs personnes
inscrites avec la méme maladie. Cet outil
s’est révélé utile mais perfectible.

En mars 2009, une nouvelle version du
service de mise en relation des personnes
sans association est proposée. Congu en
collaboration avec Orphanet, il est hébergé
au sein de ce site de I'lnserm. Ce nouveau
service offre un outil plus fiable et plus
simple. La continuité entre les deux
versions a été assurée: toutes les
personnes inscrites ont été invitées par
courrier électronique ou postal a s'inscrire
sur le nouveau service.

Les personnes malades ou leurs proches
peuvent s’inscrire sur le site Orphanet ou
par téléphone auprés de Maladies Rares
Info Services. Le nouveau service est plus
facile d'utilisation, a la fois pour les inscrits
comme pour 'administrateur.

En effet, les personnes malades ou leurs
proches découvrent a l'inscription s'il existe
une ou plusieurs associations engagées
sur leur maladie. lls sont invités a les (la)
rejoindre ou a poursuivre leur inscription. A
chaque nouvelle inscription pour une
méme maladie, tous les inscrits regoivent a
nouveau les coordonnées de toutes les
personnes inscrites avec la méme
pathologie. Cette systématisation de
'envoi des coordonnées augmentent ainsi
les probabilités de mise en relation.
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L'administrateur peut facilement utiliser les
données présentes dans la base. Par
exemple, il peut fournir des informations
statistiques (nombre d’inscrits, répartition
internautes / appelants, localisation
géographique...) et gérer de maniéere
totalement autonome la base de données.
Cela permet d’avoir une information fiable
sur les inscrits.

Il offre aussi la possibilité d'informer ces
personnes sur l'actualité « maladie rare »
ou de leur transmettre des informations
concernant la Plateforme Maladies Rares.

A la fin de I'année 2009, ce sont plus de
220 personnes qui étaient inscrites. 60 ont
été mises en contact avec d'autres et 150
pathologies différentes ont été recensées.

V- Le réseau européen des services d’'information
télephonique sur les maladies rares

Maladies Rares Info Services fait partie du
réseau européen des lignes d’information
sur les maladies rares piloté par Eurordis.
C’est I'un des acteurs ayant un rdle moteur
et reconnu comme proposant un service de
qualité couvrant I'ensemble des pathologies
et de leurs problématiques.

La coordinatrice de I'écoute a participé le 7
mai 2009 a la réunion annuelle des
membres du réseau a Athénes.

Cette réunion a rassemblé les lignes francaises, espagnole, italienne et grecque ainsi que
les représentants d’Eurordis. Un comité de pilotage du réseau a notamment été créé. Une
procédure d’entrée dans le réseau avec des régles minimales de fonctionnement a aussi été
élaborée. Cela permet de définir les conditions de « création d'une nouvelle ligne » et
surtout les conditions pour rejoindre ce réseau européen.

Au cours de cette réunion, le projet de mettre a disposition un outil de suivi des demandes
commun a toutes les lignes a également été évoqué. Sa concrétisation aurait alors 'intérét
de pouvoir établir des statistiques au niveau européen.

Par ailleurs, une présentation du dispositif du numéro unique européen a été faite par
Isabelle Vandoorne, représentante de la Commission européenne. Il permet de créer dans
au moins cing Etats membres de I'Union européenne un numéro unique composé du 116 et
de trois autres chiffres caractérisant le service proposé. Si un tel dispositif devait étre a terme
mis en place en Europe et en France, il aurait notamment I'avantage d'offrir un service
d’'information sur les maladies rares renforcé, au bénéfice des citoyens européens, en
particulier des personnes malades, et d’offrir une visibilité plus forte a ce service.

Cette perspective constitue un dossier important et prioritaire pour Maladies Rares Info
Services, en totale collaboration avec Eurordis.
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VI - Les actions d’information et de communication

L'objectif des actions de communication
est simple : étre visible quand la personne
malade ou un de ses proches a besoin du
service. Pour cela, trois vecteurs sont
principalement utilisés : les affiches et
tracts d’'information, la presse grand public
et I'exposition du service sur internet.

Ces actions visent aussi a construire une
plus grande notoriété: il est en effet
primordial que Maladies Rares Info
Services soit spontanément et largement
associé a linformation sur les maladies
rares, d'abord par tous les acteurs
concernés, ensuite par le grand public.

Celle-ci est en effet un site unique
rassemblant représentants de personnes
malades, acteurs publics et professionnels
de santé mais il est dépourvu de
personnalité juridigue. A c6té du
financement du fonctionnement et de la
logistique du lieu, une partie de ces
subventions est utilisée pour des actions
de communication.

Elles sont mises en oeuvre par le Délégué
général de Maladies Rares Info Services,
qui est également Chargé de Ila
communication de la Plateforme et gére

les financements destinés a la Plateforme,
Maladies Rares Info Services est I'entité avec le soutien de ['Assistante de
qui recoit les subventions destinées au Maladies Rares Info Services.
fonctionnement de la Plateforme Maladies
Rares.

1) Maladies Rares Info Services

a) Relations presse

En 2009, Maladies Rares Info Services a mené deux campagnes de presse. Il a aussi
bénéficié de celle menée par l'Alliance Maladies Rares a l'occasion de la Journée
internationale des maladies rares du 28 février.

Le service recueille également un nombre plus important de demandes au mois de
décembre grace a la diffusion de son numéro pendant le Téléthon et a la caisse de
résonance meédiatique sur les maladies rares suscitée par cet événement.

Les deux campagnes de presse ont été lancées en avril et en septembre. La premiére était
consacrée au nouveau service de mise en relation des malades isolés et avait pour cible la
presse « grand public ». La seconde portait sur la certification qualité du service qui constitue
une garantie supplémentaire de la qualité du service pour ses usagers. L'objectif était de
toucher non seulement la presse grand public mais également les supports dits « de
référence » dans le domaine de la santé.

Les résultats de ces deux actions confirment une no uvelle fois que plus les supports
d’'information sont grand public, plus ils ont d'imp act sur les demandes . Une autre
observation est également confirmée: une plus grande exposition dans la presse
n'engendre pas une augmentation du hombre de demandes « parasites », c'est-a-dire qui ne
concernent pas les maladies rares.

L’impact de ces deux campagnes a été moins important que les années précédentes. Quatre
motifs en sont a l'origine :
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- L'action de relations presse consacrée au nouveau service de mise en relation des
malades isolés a fait I'objet de nombreuses publications mais celles-ci étaient trop
souvent sous forme de breves peu valorisées, notamment dans la presse quotidienne
régionale.

- La campagne menée en septembre / octobre sur la certification qualité a été satisfaisante
s’agissant des supports de référence, en particulier dans la presse professionnelle. En
revanche, elle a été peu reprise dans la presse grand public.

- L’espace médiatique santé en 2009 a été saturé par la couverture de la grippe H1N1, ce
gui a rendu d’autant plus difficile d’obtenir des sujets sur Maladies Rares Info Services.

- Les modalités de relation avec la presse mises en place en 2007 sont arrivées a la fin
d’'un cycle. Il est désormais nécessaire de construire une relation au long cours avec les
journalistes.

Enfin, la Journée internationale des maladies rares a eu moins de retentissement médiatique
en 2009 que lors de sa premiere édition en 2008. Le Téléthon a pour sa part entrainé moins
d’appels en 2009 que les années précédentes.

mmm) La revue de presse 2009 est disponible sur simple demande

b) Le site internet  www.maladiesraresinfo.org

Le travail important de référencement du site sur internet a trés sensiblement porté ses fruits.
En 2008, le nombre de visites du site s’élevait & 17 000. Ce nombre est de 84 000 en 2009.

L'utilisation du site de Maladies Rares Info Services est assez caractéristique :
- Prés de 90% des internautes accédent a notre site pour la premiére fois.

- 80% se connectent au site a partir de moteurs de recherche.

- Le temps de connexion est trés court : 1mn 9s.

Ces quelques chiffres montrent que les internautes qui arrivent sur le site de Maladies Rares
Info Services sont & la recherche d'informations sur une pathologie qui les concerne : la
connexion au site de Maladies Rares Info Services n'a pas lieu « par hasard ». Or, le nombre
d’appels et de courriers électroniques conseécutifs a la découverte du service sur internet est
en hausse, mais cette hausse est limitée en comparaison de lI'augmentation sensible des
visites.

Certes, tous les internautes qui accédent au site ne vont pas téléphoner ou envoyer un
courrier électronique au service. Cependant, il est impératif de rénover ce site afin de
montrer a ses utilisateurs la valeur ajoutée du service qui leur sera délivré suite a un appel
ou a I'envoi d’'un courrier électronique. Pour cela, le site doit devenir moins institutionnel et
plus grand public.

c) Diffusion de supports d’'information
Le rapport d’activité 2008 ou une synthése de celui-ci ont été diffusés a plus de 1 000
destinataires : MDPH, centres de référence, associations membres de |'Alliance Maladies

Rares, villes de plus de 50 000 habitants, conseils généraux, leaders d’opinion... Des
affiches, tracts et cartes d’information étaient joints a ces envois.

19



Cibler ces acteurs de la santé vise a s'appuyer sur ces relais d’information, soit a travers
l'affichage ou la mise a disposition des supports d’information dans les lieux ou sont les
personnes malades et leurs proches, soit par la publication d’articles sur notre service dans
leurs lettres d’'information, brochures...

En 2010, une mission de diffusion de ces supports sera mise en place afin d’avoir une
relation personnalisée et suivie avec les interlocuteurs de ces lieux. Elle permettra de

renforcer les probabilités d'affichage ou de mise a disposition, en visant en priorité les
centres de référence et de compétence.

La carte recto verso Maladies Rares Info Services / Orphanet

=) Tous les supports d’'information sont disponibles sur simple demande

2) La Plateforme Maladies Rares

a) Les Rencontres de la Plateforme

Les « Rencontres de la Plateforme Maladies Rares » réunissent une trentaine de
responsables et d’experts concernés par la lutte contre ces pathologies : représentants des
malades, professionnels de santé, pouvoirs publics, industriels, journalistes... Sur une
thématique donnée, les participants réfléchissent, débattent, proposent... Ces « Rencontres
de la Plateforme » offrent ainsi un espace de dialogue et de proposition a tous les acteurs
impliqués.

Une seule Rencontre s’est déroulée en 2009 car la réunion des sept groupes de concertation
dans la cadre de I'élaboration du deuxieme Plan national maladies rares n'a pas permis de
réunir une deuxieme Rencontre a I'automne. Cette Rencontre avait pour intitulé : « quels
thémes prioritaires pour le deuxieme Plan national maladies rares ? ».

Elle a donné lieu a des débats approfondis et d’'une grande qualité. Toutes les catégories
d’acteurs concernés par la lutte contre les maladies rares étaient présentes : associations de
malades, pouvoirs publics, médecins, chercheurs... Elle a constitué un moment important
dans la formulation de propositions destinées a préparer I'élaboration du deuxieme Plan
national maladies rares.

Avec les « Rencontres de la Plateforme », ses organisateurs ont confirmé qu’ils sont au
cceur de I'action et sont force de propositions pour poursuivre la mobilisation engagée depuis
maintenant plus d’'une dizaine d’années.

mm) [ a synthése de cette Rencontre est disponible sur simple demande
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b) Communication interne

Les « Themas de la Plateforme » sont des réunions thématiques qui rassemblent toutes
les équipes de la Plateforme en présence d'une ou plusieurs personnes extérieures
concernées par le theme. Un Thema a eu lieu en 2009, consacré a l'enquéte sur les
maladies rares qui a été menée en Languedoc Roussillon par Olivier Negre, Délégué
régional de I'Alliance Maladies Rares.

Les réunions des équipes de la Plateforme permettent de présenter a tous les
collaborateurs de la Plateforme les dossiers d’actualité qui concernent une ou des entités de
la Plateforme. Le chargé de projet expose en quelques minutes un point de situation qui est
suivi de questions / réponses. C'est donc un exercice informatif, vivant et convivial. Trois
réunions ont eu lieu en 2009.

« Résonance » est la lettre d’'information interne de la Plateforme. Sous la forme d'un
quatre pages, elle est diffusée a 'ensemble des équipes de la Plateforme. Sous une forme
attractive, ce sont aussi bien les derniéres actions ou décisions engagées que les départs ou
arrivées au sein des équipes qui font I'objet d’un traitement de fond ou plus lIéger en fonction
du sujet. Deux numéros ont été diffusés en 2009. Ils pourraient passer a trois ou quatre par
an.

c) Diffusion de la « pochette Plateforme »

Ce support prend la forme d’'une pochette qui contient une fiche pour chacune des cing

entités de la Plateforme. Elle présente I'essentiel des caractéristiques de la Plateforme :

- un site unique rassemblant associations de malades, acteurs publics et professionnels
de santé et de la recherche ;

- un lieu de ressource et d’expertise ;

- la complémentarité des actions menées par les cing entités de la Plateforme.

Les informations contenues dans les fiches permettent pour leur part d’avoir une idée
précise de l'activité, des services et des ressources de chacune des cing entités.

Aprés 2008, la diffusion s’est poursuivie en 2009 a destination de tous les acteurs concernés
par les maladies rares.

mmm) Cette « pochette Plateforme » est disponible sur simple demande
et selon le nombre d’exemplaires souhaité
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VIl — Le rapport financier

Les comptes 2009 ont été certifiés, sans aucune réserve, par le commissaire aux comptes
Deloitte et Associés. Le résultat représente moins de 0,3 % des charges. Ce résultat positif
est tres proche de I'équilibre.

Maladies Rares Info Services gére non seulement le budget lié au service d’'information et de
soutien mais également celui consacré au fonctionnement de la Plateforme Maladies Rares.

En euros
 ACTVITESERVICEDINFORMATION |
CHARGES PRODUITS
60 — Achats 5663 | Subventions :
61 — Services extérieurs 16097 INPES 200 000
62 — Autres services extérieurs 53177 AFM 153900
63 — Impbts et taxes 15836 | Dons 32
64 — Charges de personnel 260676
67 — Ch s/ ex ant et actifs cédés 5520 | 76 — Produits financiers 963
68 — Amortissements 2814 | 77 — Remb s/ ex ant 916
78 — Dotation fonds dédiés 50 000 | 78 — Reprise fonds dédiés 50 000
Autres 1 | 79 — Transferts de charges 4639
TOTAL CHARGES 409784 TOTAL PRODUITS 410450
Emploi des contributions 3555 | Contributions volontaires en nature 3555
volontaires en nature (locaux mis (locaux mis a disposition par 'AFM)
a disposition par 'AFM)
ACTIVITE PLATEFORME
CHARGES PRODUITS
60 — Achats 4251 | 74 — Subventions :
61 — Services extérieurs 18423 DGS 60000
62 — Autres services extérieurs 40741 AFM 41600
64 — Mise a disposition de 36376
personnel (DG+Assist.)
65 — Droits d’auteur 506
68 — Amortissements 587
Autres 1
TOTAL CHARGES 100885 TOTAL PRODUITS 101600
RESULTAT =715
Emploi des contributions 9100 | Contributions volontaires en nature 9100
volontaires en nature (locaux mis (locaux mis a disposition par 'AFM)
a disposition par 'AFM)
TOTAL MALADIES RARES INFO SERVICES
Charges 460669 | Subventions et dons 489700
Produits financiers et autres 6518
Dotation fonds dédiés 50 000 | Reprise fonds dédiés 50 000
TOTAL DES CHARGES 510669 TOTAL DES PRODUITS 512050
RESULTAT = 1381
Emploi des contributions 12 655 | Contributions volontaires en nature 12 655
volontaires en nature
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VIIl — Les instances et I'équipe

1) La composition du Conseil d’administration en 20 09

Président : Jacques Bernard - Membre fondateur de I'Alliance Maladies Rares
Trésorier : Philippe Bach
Administrateurs :

Francgoise Antonini, Directrice générale de I'Alliance Maladies Rares
Dr Ségoléne Aymé, Directrice d’Orphanet
Dr Christine Beurton, ancien médecin conseil de '’Assurance Maladie
Lydia Debar, représentante de [I'Alliance Maladies Rares, Présidente de I'association
Histiocytose France
Dr Elisabeth Elefant, généticienne responsable du Centre de Référence sur les Agents
Tératogénes, Hopital Trousseau
Jean Elie, Trésorier d’Eurordis, Association Vaincre la Mucoviscidose
Suppléant : Yann Le Cam, Directeur général d’Eurordis
Michel Lesieur, représentant de I'Alliance Maladies Rares, Groupe Polyhandicap France
Olivier Negre, représentant de I'Alliance Maladies Rares, Association Retina France
Marie-Odile Perrousseaux, représentante de ['Alliance Maladies Rares, Association
Huntington France
Hélene Tack, représentante de I'’Association Frangaise contre les Myopathies
Suppléant : Christophe Duguet, Association Francaise contre les Myopathies
Ginette Volf, Vice-Présidente de 'Alliance Maladies Rares, Présidente de Lupus France

2) L’égquipe de Maladies Rares Info Services

Six salariés ont travaillé au service de I'association en 2009 sous la direction de Thomas
Heuyer, Délégué général et Chargé de la communication de la Plateforme Maladies Rares :

Charlotte Anne, Chargée de mission qualité (trois quart temps)

Marie-Claude Bergmann, chargée d'écoute et dinformation et Coordinatrice de I'écoute
(temps plein)

Marie-Pierre Bourgeois, Assistante (mi-temps)
Catherine Jestin — Le Guernic, chargée d’écoute et d’information (mi-temps)
Marie-Claude Rooy, chargée d’écoute et d’'information (mi-temps)

Christine Vicard, chargée d'écoute et dinformation et Responsable médicale (quatre
cinquieme de temps)

Deux bénévoles apportent leur aide précieuse : Christine Beurton, ancien médecin conseil
de I'Assurance Maladie, traite des questions de prise en charge sociale en s’appuyant sur
son haut niveau d'expertise. Nicole Smet effectue un travail rigoureux et utile de
référencement du numeéro et du site internet de Maladies Rares Info Services sur le web.
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ANNEXES :

présentation détaillée de I'activité du
service d’information et de soutien

1) Le nombre d’'appels

L es appels

Nombre d’appels par mois en 2009

2008 | Janv. | Fév. | Mars | Avril | Mai | Juin | Juillet | Aodt | Sept. | Oct. | Nov. | Déc. | Total
Avec | 422 | 328 | 448 | 345 | 250 | 336 | 265 | 187 | 366 | 295 | 337 | 337 | 3916
fiches

Sans 57 40 39 32 | 51 | 43 38 19 43 48 | 51 68 | 529
fiche

Total | 479 | 368 | 487 | 377 | 301 | 379 | 303 | 206 | 409 | 343 | 388 | 405 | 4445

3916 appels ont donné lieu a un entretien consacré a une ou plusieurs problématiques
relatives aux maladies rares. Les 529 appels « sans fiche » concernent pour une part
significative des sujets de santé : grippe H1N1, hépatite... Ces demandes sont traitées et
font I'objet d’'une réorientation vers les services ou lignes concernés.

La proportion du nombre d'appels en dehors du champ des maladies rares atteint 12% du
total des appels sur 'ensemble de I'année.
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Maladies Rares Info Services a regu 4445 appels au numéro Azur en 2009. Les variations
significatives enregistrées pour un méme mois d’une année sur l'autre sont souvent liées a la
couverture médiatique du service.

24




2) La durée moyenne des appels

La durée moyenne des appels en 2009 est de 13 minutes et en augmentation d’'une minute
par rapport a I'année précédente. Elle démontre que les problématiques posées par les
demandes des usagers exigent du temps pour y répondre afin notamment de vulgariser
linformation médicale et d'écouter les personnes malades ou leurs proches. Ce sont
logiguement ces deux catégories dont les appels sont les plus longs.

Durée moyenne des appels par catégories d’appelants en 2009 :
Personnes malades : 13mn et 8s.
Proches de personnes malades : 14mn et 4s.
Professionnels : 7mn et 41s.

Les appels des professionnels sont nettement plus courts. lls recherchent souvent une

information précise : le service apporté est alors alternatif ou plus souvent complémentaire a
internet. Ces réponses par téléphone constituent un gain de temps pour ces professionnels.

3) Informations générales sur I'appelant et la pers _onne malade

a) Catégories d'appelants

En 2009, les proportions des trois principales

catégories  d'appelants sont quasiment Type du demandeur Nombre %
identiques a celles de 2008. Les personnes Personne malade 2000 51,1%
malades représentent plus de la moitié des Proche 1625 41,5%
usagers : cette proportion est donc stable par Professionnel 181 4.6%
rapport a I'année précédente aprés plusieurs Etudiant / curieux 66 1,7%
annees de progression. Un seuil a peut-étre été Association 29 0.7%
atteint. Les proches de personnes malades Presse 7 012%
constituent la deuxieme catégorie d'appelants. Non connu 5 0.1%
La part des professionnels est sans doute aussi Autres 3 0.1%
parvenue a son seuil plancher aprés plusieurs Total 3916

années de baisse.

Parmi les professionnels

La premiére catégorie de professionnels qui font appel a Maladies Rares Info Services est
constituée par les paramédicaux qui représentent 27,5% de ce type d'appels. Ce
positionnement souligne que ces personnels de santé sont au cceur du suivi quotidien des
personnes malades.

Les assistantes sociales représentent la deuxiéme catégorie avec 17,4% des demandes. Ce
résultat rappelle la prégnance des problématiques de prise en charge sociale et
d’accompagnement a la vie quotidienne dans le domaine des maladies rares. Viennent
ensuite les médecins spécialistes et généralistes pour respectivement 16,2 et 14,6% des
appels de professionnels.
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b) Les liens des proches avec les personnes malades

50% -
44%
37,5%
31%
25% 1
16%
12,5% 9%
0% \ : — \ !L
Parent Autre Conjoint Enfant

Le profil des proches de personnes malades appelant le service est stable d’'une année sur
l'autre : les pourcentages de I'année 2009 sont similaires a ceux de I'année 2008. Une forte
proportion est ainsi toujours constituée par les parents et trés majoritairement les meres. La
catégorie des « enfants » représente le plus souvent des adultes qui téléphonent afin de
bénéficier d’informations et d’écoute pour leurs parents, souvent agés.

c) L’age de la personne malade

Les tranches d'age de la personne malade présentent également une grande stabilité au fil
des années : quatre cinquiéme des appels concernent des adultes. Dans ce cas, ce sont
fréquemment les personnes malades elles-mémes qui font appel au service.

Un peu moins d'un cinquieme concerne des enfants et une faible part des femmes
enceintes. Ces demandes d’ordre prénatal sont peu nombreuses mais trés souvent délicates
et liées a des décisions qui doivent étre prises dans des délais trés courts. Elles exigent un
haut niveau de connaissance et sont traitées par la Responsable médicale de I'équipe.

100%
81,5%
75% -
50%-
25% -
1,5%
0% ‘ ‘
Adulte Enfant Foetus
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d) Répartition par sexe

La encore, une trés grande stabilité et des tendances fortes se confirment d’année en année.
La répartition des appelants par sexe est équivalente, soit environ quatre cinquiéme de
femmes. La comparaison des chiffres avec ceux de 2008 est éloquente : la part de femmes
en 2009 est de 77,5% contre... 78% en 2008.

100%
77,5%
75% -
50% -
25%-
0%
° Femme

3) La provenance géographigue des appels

Homme

Régions Nombre % % population*
lle-de-France 937 24,2% 18,26%
Rhéne-Alpes 347 9% 9,56%
PACA 342 8,8% 7,6%
Nord-Pas de Calais 204 5,3% 6,39%
Aquitaine 202 5,2% 4,93%
Pays de la Loire 179 4,6% 5,45%
Centre 176 4,5% 3,97%
Midi-Pyrénées 171 4,4% 4,39%
Languedoc-Roussillon 169 4,4% 4,02%
Bretagne 167 4,3% 4,89%
Lorraine 113 2,9% 3, 7%
Poitou-Charentes 102 2,6% 2,72%
Alsace 98 2,5% 2,89%
Bourgogne 92 2,4% 2,56%
Picardie 87 2,2% 2,98%
Haute-Normandie 87 2,2% 2,86%
Champagne-Ardennes 74 1,9% 2,11%
Basse-Normandie 69 1,8% 2,29%
Auvergne 67 1,7% 2,11%
Franche-Comté 58 1,5% 1,82%
Limousin 57 1,5% 1,15%
Etranger 54 1,4% SO
Corse 17 0,4% 0,44%
DOM 8 0,2% 2,92%

* Source : recensement INSEE 2007
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Les quatre premieres régions de provenance des appels correspondent aux régions les plus
peuplées de France. Comme chaque année, la proportion de franciliens qui contactent
Maladies Rares Info Services est plus importante que leur part dans la population frangaise.
Plus généralement, méme s'il existe des variations a la hausse ou a la baisse, les
pourcentages d’appels et de la population sont assez proches. Il existe une exception : les
DOM. La raison tient peut-étre a la visibilité du service dans ces départements et
certainement au colt de I'appel. Le numéro Azur ne fonctionnant pas dans les DOM, le colt

de I'appel est important.

4) Analyse des demandes et des réponses apportées

a) Motifs des demandes

Objet(s) de la demande Nombre 2009 | % 2009 | % 2008 | % 2007
Infos maladie 2339 59,7% 59% 58,5%
Orientation médicale 832 21,2% 22% 21%
Soutien 795 20,3% 9% 9%*
Association 555 14,2% 13% 15%
Infos dispositifs 471 12% 11% 10%
d’accompagnement
Plainte 326 8,3% 5% ND*
Transmission génétique 123 3,1% 4% 5%
Recherches 94 2,4% 3% 2,5%
Autres 82 2,1% 6% 3,5%
Infos juridiques 52 1,3% 1% 1,5%
Soutien financier 28 0,7% 0,5% 0,5%
Dons 9 0,2% 0,5% 0,5%
* || s'agissait auparavant des demandes d’écoute et de soutien
Les deux grandes catégories de demandes
émises par les appelants demeurent : des Au méme titre que la vulgarisation

informations sur la maladie et une

orientation médicale.

En effet, dans pres de 60 % des appels,
'usager exprime son souhait d'obtenir des
informations sur la maladie. Cette
proportion est constante. Elle démontre une
fois encore le besoin dinformations des
malades et de leurs proches. Ce besoin
porte en particulier sur l'accés a une
information vulgarisée et claire. Il doit étre
mis en perspective avec une tendance forte
enregistrée chaque année dans I'enquéte
de satisfaction: au moins 40 % des
appelants disposent d’'informations
incomplétes ou vagues et plus du quart
d’'informations confuses avant de contacter
Maladies Rares Info Services.

La proportion de demandes d’orientation
médicale se confirme également et
représente plus du cinquieme des appels.

médicale, ces demandes exigent un haut
niveau de qualification afin de pouvoir y
répondre. Elles renvoient a une
problématique majeure dans le domaine
des maladies rares: l'accés a l'expertise
médicale, par définition rare.

La troisieme catégorie de demandes
concerne le soutien pour plus de 20% des
appels. Ce besoin n’est dailleurs pas
toujours exprimé et peut étre latent. Le
différentiel entre 2008 et 2009 s’explique
par les évolutions opérées sur la base de
données Modalisa et non en raison d'un
besoin moindre des usagers.

Les autres catégories se situent ensuite
nettement sous la barre des 20%. Le
quatrieme type de demandes porte sur
'orientation vers une association dont la
part est stable entre 13 et 15%.
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Viennent ensuite les questions sur les dispositifs d’'accompagnement (prise en charge par
I’Assurance Maladie, accompagnement lié au handicap...) dont la proportion se situe au-
dessus de 10% et progresse légerement d’'une année sur l'autre.

En dessous des 10% de demandes, les appels exprimant une plainte sont relativement peu

nombreux compte tenu des situations difficiles rencontrées. Les autres types de demandes
demeurent & des niveaux inférieurs a 5% et sont relativement stables.

b) Réponses aux demandes

En fonction des demandes et des besoins de I'appelant, le chargé d’écoute et d’information
apporte les réponses appropriées.

Objet(s) de la réponse Nombre 2009 | % 2009 | % 2008 | % 2007
Infos maladie 2054 52,5% 49% 43%
Soutien 1352 34,5% 21% 36%***
Orientation médicale 1264 32,3% 29% 28%
Confirmation sur le suivi en cours 1171 29,9% 29% 28,5%
Association 818 20,9% 19% 21,5%
Infos dispositifs d'accompagnement 389 9,9% 7% 6%
Site Orphanet 323 8,2% 6% 5,5%
Rappeler le service 255 6,5% 7% 8,5%
Orientation dispositifs d’'accompagnement 211 5,4% 5% 1%
Envoi de documentation écrite 167 4,3% 4% 6%
Service mise en relation malades isolés 119 3% 2% 2,5%
Autres lignes téléphoniqgues 110 2,8% 20p**** ND
Expertise resp. médical de MRIS* 106 2,7% 5% 5,5%
Transmission génétique 102 2,6% 3% 5%
Autres 71 1,8% 7% 4,5%
Recherches 70 1,8% 2% 1,5%
Tsfert appel a la Resp. médicale du service 70 1,8% 2% 1,5%
Recherche complémentaire 56 1,4% 1% 2%
Autres sites internet 41 1% 1% 1%
Expertise sur questions assurance maladie** 13 0,3% 1% 1%

* Le chargé d'écoute et d’'information demande des informations complémentaires a la Responsable médicale du

service sans transférer I'appel.

** Un ancien médecin conseil de I'Assurance maladie informe et conseille les usagers qui font face a des
situations critiques de prise en charge.

*** Pourcentages alors relatifs a « I'écoute et au soutien ».

**+x Objet introduit en 2008.

Les cing grandes catégories de réponses délivrées aux appelants se retrouvent une fois de
plus en 2009. La premiére d’entre elles est constituée par les informations sur la maladie.
Elle demeure a un niveau trés nettement supérieur aux autres et confirme sa progression (+
10% en deux ans). Celle-ci met en évidence la nécessité d’apporter aux personnes malades
et a leurs proches des informations claires et vulgarisées afin gu’ils connaissent (mieux) la
pathologie concernée.

Le besoin de soutien retrouve un niveau correspondant environ au tiers des réponses.
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Plus de 30% des appelants bénéficient désormais d'une orientation médicale. Cette
proportion est en progression et met en exergue la problématique de I'orientation médicale
dans le domaine des maladies rares. Les centres de référence et de compétence offrent une
organisation des soins dédiée. Pour autant, celle-ci est sans doute insuffisamment connue.
La fonction et la valeur ajoutée de Maladies Rares Info Services est de conseiller les usagers
qui ne peuvent seuls identifier le service de soins approprié, en particulier sur internet.

« La confirmation sur le suivi en cours » désigne la réponse au besoin des appelants d’étre
confortés dans la relation et la confiance développées avec le(s) professionnel(s) de santé et
de I'action sociale qui les suivent. La proportion est similaire d’'une année sur l'autre.

Plus de 800 personnes bénéficient par téléphone des coordonnées d’associations chaque
année. Les enquétes de satisfaction annuelles nous montrent d'ailleurs que plus de neuf
personnes sur dix contactent ensuite la ou les associations concernées. Cette « orientation
associative » démontre la complémentarité entre Maladies Rares Info Services et les
associations de malades.

c) L’orientation vers une consultation spécialisée

Centre de référence 24,6%
Médecine générale 12,2%
Médecine interne 8,9%
Neurologie 7,5%
Génétique I 6 59
Centre de compétence 6,3%
Dermatologie 4,2%
Rhumatologie 3,8%
Autres 25,9%
0‘% 12,‘5% 25% 37,‘5% 50%

L’orientation vers une consultation spécialisée représente un motif fréquent d’appel. En effet,
beaucoup de malades ressentent le besoin de savoir s'ils sont suivis par le bon spécialiste.
Pour un certain nombre, le service ne peut que valider leur suivi car ils ont déja consulté
dans un centre de référence ou de compétence. Il s'agit de I'item « confirmation du suivi en
cours ». Pour les autres, le role de Maladies Rares Info Services consiste a faciliter leur
orientation vers le bon spécialiste en fonction de leurs symptémes lorsqu’ils n'ont pas encore
de diagnostic ou en fonction de leur maladie. Il est en effet souvent difficile de faire le bon
choix dans le « dédale » des diverses consultations, en particulier sur internet.

Cette année, l'orientation vers les centres de référence a augmenté et est passée de 17 a
24,6%. L'orientation vers les centres de compétence, qui n’existaient pas en 2008, est pour
sa part de 6,3%. L'orientation vers les spécialistes concerne toujours les internistes,
neurologues, généticiens, dermatologues et rhumatologues.
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d) L’orientation vers les dispositifs d'accompagnem ent

Prés de la moitié des usagers concernés par une orientation vers un service de prise en
charge sociale ou d’accompagnement a la vie quotidienne I'a été vers une Maison
Départementale des Personnes Handicapées (MDPH). Cette proportion est cependant en
diminution par rapport a 'année 2008 (64%) aprés plusieurs années d’augmentation. Cette
baisse est peut-étre due a une meilleure connaissance des MDPH par les personnes
handicapées et les professionnels concernés apres plusieurs années de montée en charge
de ces organismes.

L'orientation vers les services de I'Assurance Maladie est également en baisse (27% en
2008) et retrouve son niveau de 2007.

MDPH 46,3%
ccas NN 20.6%
Assurance Maladie | 16,1%

11,5%

Services hospitaliers
Autre
CAF | 0,9%

Education nationale

0% 20% 40% 60% 80%

5) Observations concernant les pathologies

a) L’état diagnostic

Malgré quelques légéres variations, les proportions des appels concernant une situation ou
le diagnostic est établi par un médecin et de ceux ou la personne malade n’a pas ou attend
le diagnostic sont stables d’'une année sur l'autre. Globalement, pour quatre cinquieme des
appels un diagnostic a été posé et, pour un cinquiéme, il n’est pas encore établi.

Nombre %
Diagnostic établi 3000 76,6%
Attente ou sans diag 785 20%
Sans lien avec le malade 101 2,6%
Non connu 30 0,8%
Total 3916
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Comme les années précédentes, 20% des appels concernent des personnes malades
n‘ayant pas encore de diagnostic. 2,6% des appels n'‘ont pas de lien direct avec une
personne malade et proviennent le plus souvent de lycéens ou d’étudiants désirant de la
documentation pour des exposés ou mémoires. Enfin, les 0,8% d’appels restants avec un
diagnostic non connu proviennent de personnes éloignées du malade et qui he connaissent
pas le diagnostic exact.

b) Principales maladies citées

Nombre %
Maladies systémiques 302 10,1%
Fibromyalgie 139 4,6%
Infections 73 2,4%
Anomalies cornéennes 59 2%
Rhumatismes 58 1,9%
Sclérose latérale 53 1,8%
amyotrophique (SLA)
Maladie de Horton 52 1,7%
Sarcoidose 47 1,6%
Dystonie 43 1,4%
Maladie de Verneuil 43 1,4%
Polyradiculonévrite aigue 36 1,2%
Maladie de Huntington 32 1,1%
Démence frontale 32 1,1%

Le service a été interrogé sur 787 maladies en 2009 contre 863 en 2008, ce qui représente
une certaine diminution, en rapport avec la baisse du nombre de demandes. 13 maladies ou
groupes de maladies représentent plus de 1% des appels, contre 12 en 2008 et 13 en 2007.
Ces chiffres sont tres stables et sont la conséquence de la grande diversité des maladies
rares.

Les maladies systémiques représentent en 2009 la premiére cause d’appels avec 10% des
demandes pour 7% en 2008. En revanche, les appels concernant la fioromyalgie continuent
a diminuer : 4,6% cette année, 7,7% en 2008 et 9% en 2007. Cette maladie étant mieux
connue actuellement et le nombre de diagnostics en augmentation, les malades savent de
plus en plus qu’il ne s'agit pas d'une maladie rare. Cela explique probablement gu'ils
appellent moins le service a son sujet.

Ensuite, les infections, les rhumatismes, la SLA, la maladie de Horton, les dystonies, la
sarcoidose, la maladie de Verneuil représentent comme l'année derniére plus de 1% des
appels. En revanche, les dégénérescences rétiniennes et la narcolepsie ne dépassent plus
cette année 1% des appels comme en 2008. Leur augmentation était liee a I'enquéte
consacrée aux maladies rares menée en Languedoc Roussillon.

c) Répartition des maladies par grands groupes de p  athologies

La répartition des maladies par grands groupes de pathologies est peu différente de celle de
lannée 2008. En effet, les maladies systémiques, les maladies neurologiques et les
maladies dermatologiques arrivent toujours en téte avec des chiffres tres peu différents.
Nous constatons encore une fois que toutes les spécialités médicales sont représentées,
témoignant de I'extréme diversité des maladies rares qui appartiennent a tous les champs de
la médecine.
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Répartition des maladies par grands groupes de pathologies :

Nombre %
Maladies auto-immunes, systémiques 709 23,6%
et autres maladies rares
Maladies neurologiques 569 19%
Maladies dermatologiques 169 5,6%
Maladies hématologiques 167 5,6%
Maladies cardio-vasculaires 138 4,6%
Syndromes polymalformatifs d’origine 137 4,6%
génétique
Maladies ophtalmologiques 137 4,6%
Maladies métaboligues 114 3,8%
Cancers 109 3,6%
Maladies neuromusculaires 109 3,6%
Anomalies Chromosomiques 100 3,3%
Maladies pulmonaires 89 3%
Maladies osseuses 86 2,9%
Maladies endocriniennes 84 2,8%
Maladies rénales 50 1,7%
Malformations congénitales 45 1,5%
Maladies de 'audition 44 1,5%
Maladies psychiatriques 44 1,5%
Maladies de I'appareil digestif 42 1,4%
Phacomatoses 39 1,3%
Maladies mitochondriales 15 0,5%

6) La connaissance du numéro Azur

a) La fréquentation de la ligne

Prés de 83% des personnes appellent pour la premiere fois. Ce niveau est similaire & ceux
des autres années qui se situent a plus ou moins 80%. Elle confirme le profil type de
'appelant : & un moment et face a une situation donnés, 'usager a besoin d’informations et
rentre en contact avec Maladies Rares Info Services.

Cette caractéristique prégnante souligne l'impératif pour Maladies Rares Info Services
d’avoir une forte visibilité afin d’étre connu aupres des personnes malades, de leurs proches
et des professionnels quand ils ont besoin du service d’'information et de soutien.

Niveau d’appel Les appels | % 2009 | % 2008 | % 2007
en 2009
1° appel 3241 82,8% | 82% 81%
2°appel ou plus 645 16,5% | 16,8% | 18,1%
Suite mail 27 0,7% | 0,9% | 0,8%
Non renseigné 3 0,1% | 0,3% | 0,1%
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b) Le mode de connaissance de la ligne Azur

Internet 48%
Annuaires 13,7%
Medias NN 11 7%

Proches - 6,1%
Tracts/affiches I 5 49

Associations 5,3%
Professionnels 4,6%
Téléthon 3,.2%
AFM 1,9%

0% 17,5% 35% 52,5% 70%

La connaissance du service d'information par internet demeure non seulement le plus
important de tous les modes mais enregistre cette année encore une forte progression, de
33,9 a 48%. Prés de la moitié des appelants apprend désormais I'existence du service sur
internet. Cette situation démontre d'ailleurs la trés grande complémentarité du service
d’'information avec les services proposés sur le web. En effet, malgré les informations
proposeées en ligne, en particulier par Orphanet, les personnes malades et leurs proches ont
besoin de parler et d’avoir un interlocuteur qualifié qui répond a leurs questions.

Le mode de connaissance internet est le seul & progresser en 2009 par rapport a 'année
précédente (+ 228) avec le mode « Association Francaise contre les Myopathies » (+ 16).
Les autres enregistrent en effet des reculs importants.

Les annuaires représentent en 2009 13,7% de I'origine des appels contre 16,4% en 2008,
soit une baisse de 204 appels. Les médias sont pour leur part a l'origine de 11,7% des
appels contre 16,4% en 2008, soit une baisse de 257 appels. Cette forte baisse est le
résultat des difficultés rencontrées pour exister médiatiquement dans un espace santé tres
largement consacré a la grippe HINL.

Pour autant, il est indispensable de poursuivre le renforcement de cet axe de
communication. A cette fin, de nouvelles modalités de collaboration avec la presse seront
mises en ceuvre en 2010 visant a obtenir des publications ou sujets sur le service mais
également a construire dans la durée un meilleur positionnement de Maladies Rares Info
Services a I'égard des journalistes.

Les proches sont a l'origine de 6,1% des appels. Les tracts et affiches ne se situent qu'a
5,4% malgré un publipostage important réalisé fin 2008 / début 2009. Une action spécifique
sera développée en 2010 afin que les supports d’information présentant Maladies Rares Info
Services soient mieux exposés dans les lieux ou se rendent les personnes malades et leurs
proches, en particulier les centres de référence et de compétence.

Enfin, nous pouvons noter les reculs importants des modes de connaissance
« associations » et « Téléthon » a hauteur respectivement de 211 et 100 appels.
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. Les demandes écrites

Le nombre de demandes adressées par courrier électronique a nettement augmenté en
2009. En effet, le service a recu 200 courriers électroniques de plus qu’en 2008. Ceci est
sans doute du au développement d'internet au sein des foyers et a 'augmentation de la
fréquentation du site internet de Maladies Rares Info Services. Le nombre de courriers
postaux a également augmenté (le double par rapport & 2008) mais ce mode de contact
reste toutefois marginal avec 30 demandes par an.

Types de d emandes 2009 2008 2007
écrites

Nombre de courriels 1500 1300 1444
Nombre de courriers 30 14 20
Total 1530 1314 1464

1) Répartition par sexe

Les années précédentes, les statistiques montraient que les hommes préféraient nous
contacter par courrier électronique plutbét que par téléphone. Cette différence tend a
disparaitre cette année (23,3% des courriers électroniques et 22,5% des appels). Ce sont
donc les femmes qui nous contactent majoritairement, quelque soit le mode de contact. Elles
sont presque trois fois plus nombreuses que les hommes a nous envoyer des courriers
électroniques.

2% 67,2%

54%-

36%-
23,3%
18%-
9,5%
0% ‘ ;
0 Femme Homme Non connu
2) Les catéqories d’'usagers
Type du demandeur Nombre %
Personne malade 688 45%
Proche 579 37,9%
Non connu 132 8,6%
Professionnel 59 3,9%
Etudiant/curieux 57 3, 7%
Association 13 0,9%
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Les personnes malades sont la premiere catégorie d’'usagers a nous contacter par écrit.
Viennent ensuite les proches de personnes malades. Les chiffres sont assez stables par
rapport a 2008. Dans 8% des courriers électroniques il n’est pas possible de connaitre le
statut du demandeur. Les professionnels et les étudiants nous contactent peu avec ce
support (3,9 % et 3,7 %).

3) Analyse des demandes formulées par écrit et des réponses apportées

a) Motifs des demandes par courriers électroniques et postaux

Infos maladie |
) ) o 64,4%
Orientation médicale 18,9%
Association 12,4%
Infos dispositifs 0
d’accompagnement 6,7%
Recherches 4.2%
Soutien 4.1%
Transmission Il 4%
Autres . 6,5%
0% 17,5% 35% 52,5% 70%

Comme en 2008, deux tiers des demandes écrites concernent I'information sur la maladie.
Cette proportion reste stable d’année en année. En effet, les internautes cherchent
principalement des informations sur leur maladie en complément de ce qu'ils ont lu sur
internet. Le service délivré présente une réelle valeur ajoutée grace a des informations
fiables et précises.

Les demandes portent ensuite sur [lorientation médicale et les associations. Les
pourcentages sont équivalents a ceux de 2008.

b) Réponses apportées aux demandes écrites

Les réponses apportées sont également assez similaires d’'une année sur l'autre. Des
informations sur la maladie sont apportées en premiere intention. Ces informations sont
complétées par la communication de sites internet qui fournissent des informations sur les
maladies rares, avec en priorité le site Orphanet.

L’orientation médicale a légerement augmenté cette année par rapport a 2008 (33% au lieu
de 28%) mais est assez stable au fil des ans en se situant aux environs de 30%. Maladies
Rares Info Services oriente ensuite vers des associations de malades (15,6%). Le service
propose également a linternaute d’apporter des précisions en contactant le service par
téléphone (10,1%) et effectue des recherches complémentaires afin de mieux répondre a la
demande (8%).
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Objet(s) de la réponse Nombre %

Infos maladie 619 40,5%
Orientation médicale 512 33,5%
Site orphanet 443 29%

Association 238 15,6%
Recontacter le service 154 10,1%
Autres 56 3, 7%
Confirmation sur le suivi en cours 108 7,1%
Recherche complémentaire 126 8,2%
Autres sites 84 5,5%
Infos dispositifs accompagnement 80 5,2%
Transmission génétique 42 2,7%
Orientation dispositifs d’'accompagnement 53 3,5%
Service mise en relation malades isolés 55 3,6%
Recherches 32 2,1%
Soutien 109 7,1%
Autres lignes téléphonigues 9 0,6%
Envoi de documentation écrite 14 0,9%
Expertise resp. médical de MRIS* 3 0,2%
Tsfert mel a la Resp. médicale du service 2 0,1%

* Le chargé d'écoute et d'information demande des informations complémentaires
a la Responsable médicale du service et assure la réponse a la demande.

4) Observations concernant les pathologies

a) L’état diagnostic

La proportion de demandes écrites sans diagnostic est & peu prés la méme que pour les
appels, soit environ 20%. En revanche, il y a un peu plus de demandes sans lien avec une
personne malade car davantage de courriers électroniques (5,4%) que d'appels (2,6%)
émanent d’étudiants ou de lycéens. Tous ces chiffres sont tres proches de ceux de I'année

précédente.

Nombre %
Diagnostic établi 1110 72,5%
Attente ou sans diag 297 19,4%
Sans lien avec le malade 82 5,4%
Non connu 41 2, 7%

b) Principales maladies citées

Le service a été interrogé sur 533 maladies différentes en 2009, contre 528 en 2008, ce qui
est tres semblable.

Seize maladies dépassent le seuil de 1% de I'ensemble, avec toujours en téte, comme en
2008, les maladies auto-immunes, la fiboromyalgie, les rhumatismes, la sarcoidose et les
neurofibromatoses.
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Nombre %
Maladies auto immunes 101 9,1%
Fibromyalgie 28 2,5%
Rhumatismes 24 2,2%
Sarcoidose 22 2%
Neurofibromatoses 18 1,6%
Infections 16 1,4%
Epilepsies 16 1,4%
Cancer cerveau 16 1,4%
Monosomie 16 1,4%
Maladies de Verneuil 16 1,4%
Polyglobulies 14 1,3%
Cavernomes 14 1,3%
Polyradiculonévrite aigue 13 1,2%
Dystonies 12 1,1%
Shy Drager 11 1%
Fibrose pulmonaire 11 1%

c) Répartition par principaux groupes de pathologie S

Nombre %

Maladies auto-immunes, systémiques et 202 18,2%
autres maladies rares

Maladies neurologiques 181 16,3%
Maladies hématologiques 73 6,6%
Maladies dermatologiques 72 6,5%
Syndromes poly-malformatifs d’origine 58 5,2%
génétique

Maladies cardio-vasculaires 58 5,2%
Anomalies chromosomiques 58 5,2%
Maladies métaboliques 54 4,9%
Cancers 47 4,2%
Maladies pulmonaires 45 4,1%
Maladies endocriniennes 39 3,5%
Maladies neuro-musculaires 35 3,2%
Maladies osseuses 35 3,2%
Maladies ophtalmologiques 34 3,1%
Phacomatoses 27 2,4%
Malformations congénitales 23 2,1%
Maladies de I'appareil digestif 20 1,8%
Maladies rénales 19 1,7%
Maladies de I'audition 12 1,1%
Maladies mitochondriales 9 0,8%
Maladies psychiatriques 7 0,6%
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De nombreuses maladies et pro blématiques

En 2009, 5975 demandes ont été recues
concernant plus de 750 maladies différentes. Les
maladies rares sont souvent graves et invalidantes.
Elles concernent un large champ de
problématiques : le diagnostic et sa compréhension,
le traitement médical ou I'absence de traitement, les
modes de prise en charge (handicap, assurance
maladie), la recherche...

Une équipe
professionnelle experte

Dans le strict respect du
code de déontologie
médicale, des réponses
personnalisées, claires et
fiables sont apportées par
une équipe experte et a
'écoute. Cette équipe est
composée de professionnels
médicaux et scientifiques,
bénéficiant de formations
continues.

proposeé.

Un service reconnu
par les pouvoirs
publics

Maladies Rares Info
Services est une
association loi 1901,
soutenue et financée
par I'Institut National de

Prévention et
d’Education pour la
Santé (INPES),

'Association Francaise
contre les Myopathies
(AFM) et le Ministére de
la santé et des sports.

Maladies Rares Info Services est le premier
service d’information en santé en France a
étre reconnu conforme a une norme qualité.
Cette certification, attribuée par 'TAFNOR en
juillet 2009, confirme la qualité du service

Elle est aussi et surtout
une garantie
supplémentaire pour les
personnes malades et
leurs proches qui
contactent le service de
bénéficier d'une
information de qualité et
d’un soutien adaptée.

Une diversité de services , adaptés aux demandes des usagers

L’équipe renseigne les personnes malades et leurs proches en donnant des
informations sur les maladies dans la moitié des cas. Le tiers des usagers
bénéficie d’'une orientation médicale. Le quart d’entre eux se voit confirmer la
pertinence du suivi médical et/ou de I'accompagnement social. Un cinquiéme

recoit les coordonnées d’association afin de rompre leur isolement.

Un acteur de la Plateforme Maladies Rares...

. aux cotés de l'Alliance Maladies Rares, Eurordis, Orphanet et du GIS Institut des
Maladies rares. En savoir plus sur www.plateforme-maladiesrares.org




