
 

Sommet Suisse des Maladies Rares 2024 : De la 
Sensibilisation à l’Action 

Introduction 
Le 26 novembre 2024, s’est tenu à Berne le sommet suisse sur les maladies rares, 
rassemblant une multitude d’acteurs concernés, notamment des patients, des 
professionnels de santé, des chercheurs, des décideurs politiques, des autorités de 
régulation et des leaders industriels. Organisé par le Rare Disease Action Forum 
(RDAF), ce sommet a servi de plateforme pour transformer la sensibilisation aux enjeux 
en actions concrètes. Les discussions ont établi une feuille de route globale visant à 
améliorer l’accès au diagnostic, au traitement et aux soins généraux des patients 
atteints de maladies rares -non seulement en Suisse, mais aussi avec des 
enseignements applicables à l’échelle mondiale. 

L’événement a souligné l’urgence de relever les défis complexes auxquels sont 
confrontés les patients atteints de maladies rares, tels que les longs parcours 
diagnostiques, les options thérapeutiques limitées et les contraintes financières 
entravant l’accès aux thérapies innovantes. Conscient que les maladies rares 
impactent les familles et la société dans son ensemble, le sommet a encouragé une 
approche collaborative axée sur des solutions centrées sur le patient et des réformes 
systémiques du système de santé suisse. 

Contexte : Le paysage des maladies rares en Suisse 
Bien que rares, ces maladies touchent un nombre important de personnes au total. En 
Suisse, où la précision et la qualité des soins de santé sont primordiales, ces maladies 
représentent souvent un paradoxe : des infrastructures médicales de pointe font face à 
des lacunes systémiques retardant une prise en charge adéquate. Le sommet a été une 



occasion clé de réévaluer ces lacunes en s’appuyant à la fois sur l’expertise locale et 
sur les meilleures pratiques internationales. 

Les délégués ont insisté sur le fait que, malgré une recherche médicale avancée et une 
infrastructure sanitaire moderne, la fragmentation des services dédiés aux maladies 
rares conduit souvent les patients à travers un labyrinthe de défis diagnostiques et 
thérapeutiques. La politique nationale pour les maladies rares mise en œuvre en 2014 a 
posé les bases d’efforts coordonnés, incluant la création de centres de coordination 
nationaux (Kosek), mais des lacunes subsistent, notamment pour garantir un accès 
uniforme et durable aux traitements. 

Défis liés à l’accès au diagnostic et aux traitements 

Diagnostics tardifs et complexes 

L’un des thèmes centraux du sommet a été le long processus diagnostique auquel de 
nombreux patients sont confrontés. Souvent, les personnes atteintes de maladies rares 
vivent dans l’incertitude pendant des années avant d’obtenir un diagnostic définitif. Ce 
retard aggrave non seulement les résultats cliniques, mais constitue aussi un lourd 
fardeau émotionnel et financier pour les patients et leurs familles. 

Les difficultés diagnostiques résultent de la rareté des maladies, du faible niveau de 
sensibilisation des prestataires de soins et du besoin de tests génétiques et 
moléculaires avancés. Par ailleurs, l’absence d’équipes multidisciplinaires et le 
manque de partage de données entre établissements de santé contribuent aux délais. 

Lacunes dans le système de santé 

Le système de santé suisse, bien que souvent avancé, ne répond pas toujours aux 
besoins spécifiques des patients atteints de maladies rares. Beaucoup n’ont pas accès 
à des soins coordonnés ou à des structures d’appui adaptées à leur maladie. Cette 
fragmentation limite l’accès à des traitements efficaces et complique la prise en charge 
continue nécessaire, depuis le diagnostic initial jusqu’au suivi à long terme. 

Le manque de collaboration entre spécialistes, médecins généralistes et hôpitaux 
aboutit à une prise en charge fragmentée, tandis que l’absence de registres nationaux 
limite la collecte de données et la prise de décision fondée sur des preuves. En outre, 
les lacunes en matière de soutien financier aux patients et aidants représentent un 
poids supplémentaire pour les familles. 

Accès inégal 

Même lorsque les traitements sont disponibles, des décisions d’assurance 
incohérentes peuvent compliquer l’accès des patients. Le recours actuel à des 
mécanismes temporaires comme les articles 71a-d de l’Ordonnance sur l’assurance-



maladie (KVV) reflète un système qui privilégie des solutions à court terme plutôt 
qu’une prise en charge durable. 

Cet article facilite certes l’accès aux thérapies pour les patients atteints de maladies 
rares, mais son application disparate par les assureurs crée souvent des inégalités dans 
les possibilités de traitement. La complexité des décisions de remboursement, variant 
d’un canton à l’autre et d’un assureur à l’autre, engendre une insécurité pour patients et 
prestataires. La disponibilité limitée de médicaments orphelins et les coûts élevés 
renforcent encore ces inégalités. 

Session breakout: Diagnostic efficace et en temps utile 

Lors de la session sur le « Diagnostic efficace et en temps utile », les thèmes de la 
sensibilisation, de la recherche et de la formation ont été abordés. La question de la 
responsabilité et de la collaboration entre les différentes parties prenantes a été 
soulevée. Malgré l’urgence, les possibilités de formation pour développer l’expertise 
restent limitées. 

Dans le domaine des tests, il a été souligné que le diagnostic précis est essentiel pour 
la thérapie. La question éthique du bénéfice d’un diagnostic pour des maladies sans 
traitement spécifique a également été discutée. 

Un autre point clé concernait l’orientation, la référence et l’accès. Les participants ont 
plaidé pour des tables rondes et événements afin d’intégrer davantage les médecins 
généralistes et de ville sur ces questions transversales, tout en notant le manque de 
financement à cet effet. 

L’infrastructure des données et l’échange d’informations de santé restent un grand défi 
en Suisse. Le « kantonalisme » engendre une fragmentation par de nombreux systèmes 
distincts et des exigences propres au pays, compliquant la protection des données et 
l’efficacité de la digitalisation. 

L’implication des organisations de patients a aussi été discutée. Il est nécessaire de 
mieux sensibiliser les structures existantes et d’inclure davantage les représentants 
des patients. 

Parmi les solutions proposées figuraient des lignes d’écoute, un meilleur réseau avec 
les centres de compétence, le soutien par les pairs et l’autonomisation des patients. De 
plus, une mise en réseau internationale des experts, des formations pour médecins et 
décideurs payeurs, de nouveaux formats d’événements et un accent renforcé sur 
l’anamnèse ont été suggérés. Sur le plan infrastructurel, une infrastructure numérique 
unifiée a été demandée pour dépasser les disparités cantonales, répondre aux 
exigences européennes et offrir aux patients un meilleur contrôle de leurs données. Des 
événements de réseautage comme la Journée des Maladies Rares ont aussi été 
identifiés comme plateformes importantes. 



Session breakout: Accès aux médicaments orphelins 

La session sur « l’accès aux médicaments orphelins » a été marquée par des débats 
animés sur la nécessité d’un dialogue précoce et de l’inclusion des experts dans le 
processus de développement. Les participants ont souligné l’importance d’une 
collaboration étroite entre les parties prenantes pour améliorer l’accès à ces 
médicaments vitaux. 

Parmi les mesures à court terme figuraient le remboursement dès le premier jour, des 
délais clairs et des lignes directrices contraignantes ainsi qu’un dialogue renforcé avec 
les patients. Ces étapes visent à réduire les obstacles bureaucratiques et à assurer une 
prise en charge plus rapide. 

Des mesures pour des progrès à moyen et long terme ont également été discutées, 
notamment la suppression des structures en silo, l’adaptation des évaluations de 
valeur et l’instauration d’un droit minimum à au moins une thérapie pour les personnes 
concernées. Par ailleurs, il a été recommandé de poursuivre et renforcer le dialogue 
entre acteurs pour développer des solutions durables et stimuler l’innovation. 

Discussions et enseignements clés du sommet 

Réévaluation des articles 71a-d KVV 

Le sommet a offert un forum pour discuter ouvertement des limites des articles 71a-d 
KVV. Bien qu’ils jouent un rôle crucial pour faciliter l’accès aux thérapies, ils sont 
unanimement considérés comme une solution insuffisante à long terme. Les 
organisations de patients et les représentants de l’industrie ont insisté sur la nécessité 
d’une procédure de demande transparente et standardisée pour tous les assureurs. 

Participation des patients à la prise de décision 

Un enseignement majeur a été le rôle essentiel des patients en tant qu’experts de leur 
propre santé. Orateurs et participants ont souligné l’importance d’étendre les initiatives 
éducatives pour donner aux patients les connaissances nécessaires afin d’intégrer leur 
perspective dans les décisions sanitaires. Il s’agit non seulement d’améliorer les 
décisions thérapeutiques mais aussi de garantir que les politiques tiennent compte des 
expériences réelles des patients. 

Amélioration des approches diagnostiques 

L’amélioration du dépistage et du diagnostic des maladies rares a été identifiée comme 
une priorité. Les délégués ont recommandé la mise en place d’équipes 
multidisciplinaires incluant généticiens, spécialistes et médecins généralistes. Des 
stratégies telles que des anamnèses approfondies, le récit des patients et l’utilisation 
de technologies diagnostiques avancées ont été proposées pour réduire les délais et 
améliorer la qualité des soins. 



Accès accéléré aux traitements innovants 

Malgré la qualité élevée des soins suisses, le pays accuse un retard dans l’adoption 
rapide de nouvelles thérapies par rapport à certains voisins européens. Le concept d’« 
accès jour 0 » -garantir un accès immédiat aux traitements innovants dès leur 
autorisation -a été soutenu comme objectif majeur. Les délégués ont appelé à des 
lignes directrices et des délais plus clairs pour les autorisations de médicaments pour 
maladies rares afin d’éviter des retards inutiles. 

Flexibilité dans la régulation et le financement de l’innovation 

Les autorités cherchent des approches plus flexibles face aux défis spécifiques des 
maladies rares. Par exemple, le bureau d’innovation de Swissmedic soutient les 
entreprises en phase précoce pour accélérer le développement de médicaments 
innovants. Un cadre adaptable d’évaluation bénéfice-risque a été proposé pour 
permettre un accès plus précoce malgré l’incertitude liée aux petits essais cliniques. 

Les discussions sur les « modèles de paiement basés sur les résultats » ont souligné 
l’importance de partager la responsabilité financière entre gouvernement et industrie 
pharmaceutique afin d’assurer un soutien durable à la recherche et aux traitements. 

Promotion du diagnostic, de l’accès et de l’autonomisation des patients 

Sur la base des discussions, plusieurs stratégies concrètes ont été présentées : 

Accélérer le diagnostic et la sensibilisation 

• Améliorer la formation médicale : intégrer des modules sur les maladies rares 
dans la formation continue pour doter les professionnels de santé des 
compétences nécessaires au dépistage précoce. 

• Approches diagnostiques multidisciplinaires : former des équipes intégrées 
réunissant des spécialistes de différents domaines pour une évaluation 
complète. 

• Récits des patients : utiliser les témoignages pour mettre en lumière des 
symptômes subtils et des schémas historiques clés au diagnostic. 

Améliorer l’accès aux thérapies 

• Voies d’accès durables : passer des mesures temporaires des articles 71a-d KVV 
à des solutions pérennes et fiables. 

• Promouvoir « l’accès jour 0 » : défendre une politique garantissant l’accès 
immédiat aux thérapies innovantes dès l’autorisation Swissmedic. 

Autonomiser les patients 



• Développer les initiatives éducatives pour les patients : augmenter les 
investissements dans des programmes d’information et de participation active 
aux politiques de santé. 

• Créer des programmes de financement public : lancer des initiatives pour 
soutenir financièrement l’éducation et la représentation des patients, réduisant 
la dépendance aux assurances privées. 

• Renforcer les réseaux de patients : soutenir la création d’associations nationales 
et régionales pour une voix collective plus forte dans les réformes sanitaires. 

Favoriser la collaboration et les meilleures pratiques internationales 

• Collaboration interdisciplinaire : améliorer la coopération entre hôpitaux, 
centres de recherche et autres acteurs pour une approche unifiée des maladies 
rares. 

• Partenariats globaux : encourager l’échange de connaissances avec des centres 
et réseaux internationaux et s’inspirer des modèles réussis en Allemagne, aux 
États-Unis, etc. 

• Systèmes de données intégrés : développer des registres nationaux et des 
plateformes numériques pour faciliter la recherche, les essais cliniques et le 
partage de données en temps réel. 

Stimuler la recherche et un financement durable 

• Partenariats public-privé : encourager la collaboration entre gouvernement, 
science et industrie pour accélérer la R&D de thérapies. 

• Modèles financiers innovants : explorer et mettre en œuvre des « modèles de 
paiement basés sur les résultats » pour gérer durablement les coûts élevés. 

• Investissements à long terme : soutenir un financement public continu pour 
garantir la traduction rapide des progrès scientifiques en soins améliorés. 

Conclusion 

Le Sommet Suisse des Maladies Rares 2024 a marqué un moment décisif dans le 
dialogue national sur ces pathologies. En réunissant un large éventail d’acteurs, 
l’événement a non seulement mis en lumière les lacunes critiques actuelles, mais aussi 
tracé une voie prometteuse mettant l’accent sur l’autonomisation des patients et la 
collaboration en recherche. Avec un engagement commun à transformer la 
sensibilisation en stratégies concrètes, la feuille de route du sommet offre l’espoir d’un 
système de santé plus inclusif et équitable, garantissant à chaque patient atteint d’une 
maladie rare un accès opportun, efficace et durable aux soins. Les débats approfondis 
et propositions présentés forment la base d’un nouvel engagement pour relever les 



défis des maladies rares. À l’avenir, ces enseignements serviront de catalyseur pour des 
réformes systémiques visant à ce qu’aucun patient ne soit laissé pour compte dans sa 
quête d’une meilleure santé et qualité de vie. 
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