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1 Résumé

En Suisse, plus de 500 000! personnes souffrent d’'une maladie rare (MR). Paradoxalement,
si chacune de ces maladies est rare, le groupe qu’elles forment est important. La prise en
charge et I'intégration des personnes atteintes d’'une maladie rare posent des défis particuliers
au systéme de santé et de sécurité sociale suisse. C’est pourquoi le Conseil fédéral, en tenant
compte des priorités de la stratégie « Santé 2020 » en matiére de politique de la santé, a
adopté le concept national maladies rares (CNMR) le 26 septembre 2014 et le plan de mise
en oesuvre correspondant le 4 mai 2015.2 La mise en ceuvre s’est achevée le 31 décembre
2019. L'OFSP continue d’accompagner pendant deux ans les mesures encore en cours.

Le postulat 18.3040 « Bases |égales visant a garantir la fourniture des soins dans le domaine
des maladies rares » charge le Conseil fédéral d’établir un rapport dans lequel il indique quels
sont les modifications Iégales et le cadre financier nécessaires pour pouvoir améliorer la four-
niture des soins dans le domaine des maladies rares. Ce mandat se justifie par le cadre légal
jugé insuffisant pour réaliser un projet de santé publique aussi vaste et complexe. Pour de
nombreuses mesures citées dans le CNMR, il manque en effet un mandat légal et un cadre
juridigue pour que les projets puissent étre menés a bien ou soutenus financiérement par la
Confédération. Les postulats 15.4181 « Conséquences de I'absence de réglementation dans
le passage du régime de I'Al au régime de la LAMal » et 10.4055 « Une stratégie nationale
pour améliorer la situation médicale des personnes souffrant de maladies rares » sont étroite-
ment liés a la thématique du postulat 18.3040, raison pour laquelle ils sont également traités
dans le présent rapport.

Le rapport présente les défis concrets qui se posent dans le cadre des maladies rares. Il est
apparu que les possibilités d’action de nature législative et financiére se concentrent en grande
partie sur la fourniture des soins, la rémunération et l'information. A I'heure actuelle, la dési-
gnation de structures de prise en charge spécialisées est en cours. On verra si ce processus,
sur une base volontaire, aboutira. Si ce n’est pas le cas, il faudra examiner la nécessité d’'une
base légale a I'échelle fédérale. Pour I'heure, la question du financement n’est pas clarifiée
pour le maintien a long terme du service de désignation, de reconnaissance et de réévaluation
des structures de prise en charge spécialisées dans le cadre de la compétence cantonale.
Des mesures seront peut-étre nécessaires en lien avec la rémunération des prestations de
coordination pour la prise en charge des personnes concernées. Si le caractére de prestation
obligatoire est incontesté, les partenaires tarifaires sont appelés a jouer ici un role essentiel.
S’agissant de la mise en ceuvre des modeles de prix (en particulier pour les médicaments), le
Conseil fédéral envisage de renforcer les bases Iégales dans le cadre du second volet de
mesures visant a maitriser les codts. Les dispositions de I'ordonnance en vigueur sur la prise
en charge de médicaments dans des cas particuliers® ont été examinées dans le cadre d’'une
évaluation*. Il manque en revanche une base légale fédérale pour la prise en charge des ana-
lyses génétiques qui ne servent qu’'a confirmer un diagnostic clinique ou, en méme temps
gu’un diagnostic préimplantatoire (DPI), a vérifier le statut de porteur d’'une maladie en vue
d’une grossesse. Par ailleurs, il n’existe pour 'heure aucune base Iégale pour le financement
de la préparation et de la diffusion d’informations aux personnes concernées et aux profes-
sionnels de la santé. Cela concerne les services d'assistance, Orphanet et les organisations
de patients. Leur expertise est indispensable non seulement pour l'information et le conseil,
mais aussi pour la fourniture des soins. Sur ce point, il serait nécessaire d’examiner la création
d’une base légale (par analogie a la protection des consommateurs ou aux questions d’égalité
entre les femmes et les hommes) qui permettrait le cas échéant un soutien financier. Le rapport

1 Conseil fédéral suisse, Concept national maladies rares, Berne, 2014 ; 2.4 Epidémiologie. Estimation médiane de la prévalence des maladies
rares en Suisse en 2012 : 582 450.

2 Consultable sous : www.ofsp.admin.ch > Stratégie & politique > Mandats politiques & plans d’action > Concept national maladies rares (état :

7.10.2019).

S Art. 71a & 71d de l'ordonnance du 27 juin 1995 sur I'assurance-maladie (OAMal) ; RS 832.102

4 Consultable sous : www.ofsp.admin.ch > L’'OFSP > Publications > Rapports d’évaluation > Assurance maladie et accidents (état : 21.12.2020)
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« Droits des patients et participation des patients en Suisse »° du 24 juin 2015 a montré une
telle possibilité d’action.

5 Droits des patients et participation des patients en Suisse, Rapport en réponse aux postulats 12.3100 Kessler, 12.3124 Gilli et 12.3207 Steiert du
24 juin 2015, consultable sous : www.ofsp.admin.ch > Médecine & recherche > Droits des patients > Rapport Droits des patients en Suisse (état :

6.7.2020)
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2 Introduction

En Suisse, plus de 500 000 personnes souffrent d’'une maladie rare, nombre d’entre elles sont
des enfants. Une maladie rare peut étre considérée comme telle lorsqu’elle touche au maxi-
mum cing personnes sur 10 000 et qu’elle est potentiellement mortelle ou chroniquement in-
validante.® La plupart des 6179 maladies rares inscrites dans la base de données Orphanet’
(« unique rare diseases » sans les formes rares de cancer, les maladies infectieuses et les
intoxications) ne concernent qu’une personne sur un million (84,5 %).8 Par conséquent, la mé-
decine a souvent du mal & identifier une telle maladie a temps et a la traiter de maniére appro-
priée. Il ressort des chiffres d’Orphanet publiés en septembre 2019 que 77,3 a 80,7 % de la
charge de morbidité concernent 4,2 % (n=149) des maladies ayant une prévalence de 1 a 5
pour 10 000. 71,9 % des maladies rares sont génétiques, 69,9 % d’entre elles se manifestent
dés I'enfance.

2.1 Mandat

En adoptant le postulat 18.3040 « Bases légales visant a garantir la fourniture des soins
dans le domaine des maladies rares » de la Commission de la sécurité sociale et de la santé
publique du 23 février 2018, le Conseil national a chargé le Conseil fédéral, le 9 septembre
2018, d'établir un rapport dans lequel il indiquera quels sont les modifications légales et le
cadre financier nécessaires pour pouvoir améliorer la fourniture des soins dans le domaine
des maladies rares. Les postulats 15.4181 « Conséquences de I'absence de réglementation
dans le passage du régime de I'Al au régime de la LAMal » du 17 décembre 2015 et 10.4055
« Une stratégie nationale pour améliorer la situation médicale des personnes souffrant de ma-
ladies rares » du 16 décembre 2010 sont étroitement liés a la thématique du postulat 18.3040,
raison pour laquelle ils sont également traités dans le présent rapport.

Le postulat 18.3040 charge le Conseil fédéral d’établir un rapport dans lequel il indiquera
quels sont les modifications Iégales et le cadre financier nécessaires pour pouvoir améliorer
la fourniture des soins dans le domaine des maladies rares. Le développement précise que
garantir la fourniture des soins dans le domaine des maladies rares est une tache de santé
publique. Or, le cadre Iégal régissant une mission aussi vaste et complexe est insuffisant. Pour
toute une série des 19 mesures citées dans le concept national maladies rares, il manque en
effet un mandat Iégal et un cadre juridique pour que les projets puissent étre menés a bien ou
soutenus financiérement par la Confédération. En I'absence de bases légales, ce sont les
participants aux projets, et eux uniquement, qui doivent réunir les moyens destinés a améliorer
la fourniture des soins. Par conséquent, afin de garantir la couverture des besoins en soins
dans le domaine des maladies rares, il convient d’examiner quelles actions s’imposent au ni-
veau légal.

Le postulat 15.4181 « Conséquences de I’absence de réglementation dans le passage
du régime de I’Al au régime de la LAMal » du 17 décembre 2015 a été adopté par le Conseil
national le 28 septembre 2017. Le Conseil fédéral est prié de présenter un rapport qui indi-
quera combien de fois les patients atteints d’'une maladie rare qui doivent passer du régime
de I'Al au régime de la LAMal apres leur vingtiéme année ont des problemes ou des conflits
avec des caisses d’assurance-maladie, et si cette situation est plus fréquente pour certaines
maladies que pour d’autres. Le rapport indiquera en outre les conséquences de cette situation,
en termes de codts, pour les intéressés. Il exposera également les insuffisances et les lacunes
que présente la législation actuelle en matiére d'indemnisation des traitements lors du passage
du régime de 'Al au régime de la LAMal.

6 CNMR, 2.3 Définition d’une maladie rare.

7 Consultable sous : https://www.orpha.net/consor/cgi-bin/index.php?Ing=FR (état : 7.10.2019).

8 European Journal of Human Genetics, United Kingdom, September 2019, Estimating cumulative point prevalence of rare diseases : analysis of
the Orphanet database, www.nature.com/articles/s41431-019-0508-0 (état : 14.10.2020).
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Le développement du postulat donne I'explication suivante : 'assurance-invalidité prend a sa
charge les colts des prestations médicales des patients atteints d’'une infirmité congénitale
jusqu’a I'age de 20 ans. Aprés 20 ans, l'obligation d’allouer des prestations de I'Al prend fin,
comme le prévoit la loi du 19 juin 1959 sur I'assurance-invalidité (LAI).° Les caisses d’assu-
rance-maladie prennent généralement le relais et remboursent les frais qui étaient jusqu’alors
supportés par I'Al. Mais on sait que le passage du régime de I’Al au régime de la LAMal pose
des problémes et que la situation dans ce domaine n’est pas claire.

Ces derniéres années, plusieurs interventions traitant du passage du régime de I'assurance-
invalidité a celui de I'assurance-maladie ont été déposées (interpellation Carobbio Guscetti
14.3992 « Fin du remboursement des médicaments lors du passage des mesures médicales
de I'Al au régime LAMal pour les assurés ayant atteint 'age de 20 ans » ; motion Rossini
11.3263 « Coordination des assurances sociales et garantie des prestations » ; motion de la
Commission de la sécurité sociale et de la santé publique du Conseil national 09.3977 « As-
surance-invalidité. Infirmités congénitales aprés 20 ans » [07.451 Assurance-invalidité. Infir-
mités congénitales apres 20 ans) ; motion Rossini 07.3472 « Mucoviscidose. Couverture des
frais de nutrition »). L’interpellation Herzog 18.4213 « Al. La liste de médicaments en matiére
d’infirmités congénitales est-elle désuéte ? » porte également sur le passage du régime de
'assurance-invalidité & celui de 'assurance-maladie.

Le 18 mars 2011, le Conseil national a adopté le postulat 10.4055 « Une stratégie nationale
pour améliorer la situation médicale des personnes souffrant de maladies rares » du
16 décembre 2010. Le Conseil fédéral y est chargé d’élaborer, en collaboration avec les orga-
nisations concernées, les spécialistes et les cantons, une stratégie nationale visant les mala-
dies rares (ou maladies orphelines), avec pour objectif de s’assurer que les patients touchés
par une maladie rare pourront bénéficier d’'un suivi médical de qualité dans toute la Suisse.
Cela suppose que le diagnostic soit posé a un stade précoce de la maladie, que le traitement
soit adéquat et que le patient puisse avoir acces a temps a des médicaments et a une thérapie
dont l'efficacité a été prouvée. Une bonne coordination entre les spécialistes, I'utilisation des
techniques de I'information et de la communication a des fins de transmission du savoir et la
collaboration des autorités compétentes a I'échelle fédérale et internationale en constituent les
conditions nécessaires.

Ce postulat a donné l'impulsion (avec le postulat 11.4025 « Commission pour les cas extrémes
en matiére de santé » classé le 15 juin 2015) pour 'élaboration du concept national maladies
rares. Le Conseil national n’a pas donné suite a la proposition du Conseil fédéral du 6 mars
2015 de classer le postulat 10.4055 au motif que le CNMR n’était pas encore mis en ceuvre.

2.2 Cadre juridique

La Constitution fédérale de la Confédération suisse du 18 avril 1999 (Cst.)!° regle la répartition
des compétences entre la Confédération et les cantons concernant le systeme de santé. La
Confédération accomplit les taches que lui attribue la Cst.** Dans les limites de ses compé-
tences, elle doit ainsi prendre des mesures afin de protéger la santé.*? Elle Iégifere sur I'utili-
sation des denrées alimentaires ainsi que des agents thérapeutiques, des stupéfiants, des
organismes, des produits chimiques et des objets qui peuvent présenter un danger pour la
santé, sur la lutte contre les maladies transmissibles, les maladies trés répandues et les ma-
ladies particulierement dangereuses de I'étre humain et des animaux ainsi que sur la protec-
tion contre les rayons ionisants. Elle légifére par ailleurs sur la recherche sur I'étre humain?3,
sur la procréation médicalement assistée et le génie génétique dans le domaine humain et

9RS 831.20

10Rs 101

11 Art. 42, al. 1, Cst. en relation avec 'art. 3 Cst.
12 Art. 118 Cst.

13 Art. 118b Cst.
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non humain'* ainsi que sur la médecine de la transplantation®®. Le droit des assurances so-
ciales est également réglé a I'échelle fédérale : 'assurance-vieillesse, survivants et invalidité*®,
la prévoyance professionnelle!’, I'assurance-chdmage!®, I'assurance-maternité!® ainsi que
I'assurance-maladie et I'assurance-accidents?.

Les soins de santé relevent de la compétence des cantons. lls veillent & ce que les soins
médicaux soient garantis pour tous leurs habitants. Certaines dispositions de la loi fédérale du
18 mars 1994 sur I'assurance-maladie (LAMal)?! limitent 'autonomie cantonale dans une cer-
taine mesure, en particulier dans les soins stationnaires.? Elles fixent certains critéres régis-
sant la conception des soins hospitaliers.

Cette répartition des compétences s’applique aussi au domaine des maladies rares. Le cha-
pitre 3 précise ses répercussions sur la fourniture des soins aux personnes atteintes d’'une
maladie rare et sur d’autres aspects.

2.3 Concept national maladies rares

Afin de soutenir les personnes atteintes d’'une maladie rare et leurs proches, le Conseil fédéral
a adopté, en réponse aux postulats 10.4055 « Une stratégie nationale pour améliorer la situa-
tion médicale des personnes souffrant de maladies rares » et 11.4025 « Commission pour les
cas extrémes en matiére de santé », le concept national maladies rares (CNMR) le 15 octobre
2014. Celui-ci suit les priorités du Conseil fédéral en matiére de politique de la santé « Santé
2020 ». En tenant compte des cantons et d’autres acteurs essentiels, le Département fédéral
de l'intérieur (DFI) a élaboré un plan de mise en ceuvre du CNMR. Le Conseil fédéral I'a adopté
le 13 mai 2015.

I était initialement prévu d’achever la mise en ceuvre fin 2017. Mais ce délai n’a pas pu étre
tenu, car la mise en ceuvre de la mesure clé pour la désignation des centres de référence
(CREéf) et des réseaux de prise en charge avait pris deux ans de retard. C’est pourquoi la mise
en ceuvre a été prolongée de deux ans jusqu’au 31 décembre 2019. Depuis 2020, 'OFSP
continue d’accompagner les mesures encore en cours.

Les objectifs généraux du concept national maladies rares sont les suivants :

1. un diagnostic dans un délai raisonnable ;
2. la qualité des soins tout au long de la maladie ;

3. le soutien des patients et le renforcement des ressources, tant pour eux que pour leurs
proches ;

4. l'accompagnement socioprofessionnel des patients pour les questions administra-
tives ;

5. l'encouragement et la participation ciblée de la Suisse a la recherche internationale.
A l'occasion de la prolongation jusqu’en décembre 2019, I'objectif suivant a été complété :

6. l'ancrage international des établissements suisses dans les domaines du diagnostic,
du traitement et des soins.

14 Art. 119 et 120 Cst.

15 Art. 119a Cst.

16 Art. 112 Cst.

17 Art. 113 Cst.

18 Art. 114 Cst.

19 Art. 116 Cst.

20 Art. 117 Cst.

21 RS 832.10

22 Cf. art. 39 et 41a LAMal
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2.3.1 Plan de mise en ceuvre

Sous la houlette de 'OFSP, les acteurs impliqués, tels que I'Office fédéral des assurances
sociales (OFAS), la Conférence suisse des directrices et directeurs cantonaux de la santé
(CDS), 'Académie suisse des sciences médicales (ASSM)Z, ProRaris?* et Orphanet Suisse®,
ont coordonné I'élaboration du plan de mise en ceuvre du concept national maladies rares.?®
Celui-ci a été divisé en quatre projets partiels avec des objectifs spécifiques, complétés par un
cinquiéme projet partiel pour 2018 et 2019.

Vue d’ensemble du plan de mise en ceuvre (2015 a 2019)

N° | Projet partiel Objectifs du projet partiel

1 Désignation des structures de prise | ¢ Publication d’une liste des structures de prise en charge dési-
en charge?’ gnées
Codage efficace e Mise a disposition d’instruments de codage appropriés
Soutien aux patients e Coordination dans les centres de référence / structures de prise

en charge

Registre e Registre suisse des MR fonctionnel, financement assuré

2 Prise en charge des codts e Rationalisation du remboursement des médicaments qui ne fi-

gurent pas dans la liste des spécialités

e Clarification du remboursement des analyses génétiques pré-
symptomatiques pour les proches

e Adaptation de la liste des infirmités congénitales

e Adaptation de la liste de médicaments en matiére d’infirmités
congénitales

3 Information e Garantie du maintien d’Orphanet Suisse a long terme
Implication des organisations de o Elaboration et mise en ceuvre d’une stratégie de diffusion du-
patients rable de 'information

e Sensibilisation des professionnels de la santé aux maladies
rares et information adéquate sur les structures de prise en
charge spécialisées

e Mise en place d’aides a la coordination et a I'orientation a proxi-
mité du domicile des patients et de leurs proches

e Renforcement de I'entraide

e Soutien approprié aux proches aidants

4 Formation et transfert de compé- | e Amélioration de la formation des professionnels de la santé

tences e Formation postgrade et continue dans les structures de prise

Recherche en charge

e Les patients ont et connaissent la possibilité de s’informer sur
les études prévues et en cours dans le domaine des MR en
Suisse et dans les pays voisins

e Collaboration opérationnelle entre la recherche et les structures
de prise en charge

5 Réseau international e Participation des centres de référence / réseaux de prise en
charge aux programmes internationaux / de I'UE (p. ex. Horizon

2020)

2 Site Internet de 'ASSM : https://www.samw.ch/fr.ntml (état : 7.10.2019).

2 Site Internet de ProRaris : https://www.proraris.ch/fr’homepage.html (état : 7.10.2019).

% Site Internet d’Orphanet Suisse : http://www.orpha.net/national/CH-FR/index/page-d-accueil/ (état : 7.10.2019).

26 Office fédéral de la santé publique, Berne 2015, Plan de mise en ceuvre du concept national maladies rares, consultable sous : www.ofsp.ad-
min.ch > Stratégie & politique > Mandats politiques & plans d’action > Concept national maladies rares > Plan de mise en ceuvre du concept natio-
nal maladies rares (PDF), 2.1.

77cf.3.1.1
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2.3.2 Projets en cours et progres accomplis

La vue d’ensemble ci-dessous montre les progrés accomplis dans les différents projets par-
tiels jusqu’a fin 2019. lls sont expliqués en détail au chap. 3.

NO

Projet partiel

Progres

1

Désignation des structures de
prise en charge
Soutien aux patients

Codage

Registre

Rapport de ’'ASSM sur le champ d’application d’'un concept natio-
nal et les conditions-cadres pour la création et I'exploitation de
centres de référence?®

Création de la Coordination nationale des maladies rares (kosek)
en juin 2017 comme service chargé de la désignation des struc-
tures de prise en charge

Elaboration des critéres & remplir pour la désignation / reconnais-
sance par la kosek

Phase pilote en cours depuis 2018 pour le développement de
centres de référence / réseaux de prise en charge a l'aide de
I'exemple de deux groupes de maladies

Lancement d’'un réseau de centres transversaux de diagnostic
pour maladies rares en janvier 2019

Reconnaissance de six centres (de diagnostic) en juin 2020
Présentation de I'état actuel du codage dans un rapport de I'Office
fédéral de la statistigue (OFS) (Kodierungssysteme Nationales
Konzept Seltene Krankheiten)

Lancement d’un registre suisse des maladies rares en 2019 a la
suite de I'approbation de la commission d’éthique de Berne

Prise en charge des colts

Entrée en vigueur de la révision des art. 71a a 71d OAMal (prise
en charge de médicaments dans des cas particuliers) le 1°" mars
2017

Formulaire de demande de garantie de prise en charge pour les
art. 71a a d OAMal de la Société suisse des médecins-conseils et
médecins d’'assurances (SSMC)?°

Outil visant & harmoniser I'évaluation des demandes au sens des
art. 71a a 71d OAMal a I'intention des médecins-conseils®°
Evaluation de la révision des art. 71a & 71d OAMal (2019 & 2020)
Formulaire de demande pour le remboursement d’'une position
« maladie orpheline » de la liste des analyses de la Société suisse
de génétique médicale (SSGM)

Entrée en vigueur prévue de la liste révisée des infirmités congéni-
tales en méme temps que la révision de la LAl au 1°" janvier 2022

Information
Implication des organisations de
patients

Evaluation d’Orphanet

Renforcement des synergies en matiere d’entraide

Publication d’'un numéro de spectra (OFSP) consacré aux mala-
dies rares en avril 20183

Lancement d’'un projet visant a recenser les points de contact de
proximité pour la consultation non médicale

Création de I'association de patients isolés Unirares®? en Suisse
romande au cours du premier semestre 2018

28 Centres de référence maladies rares. Rapport & I'attention de 'OFSP (2016). Consultable sous : www.assm.ch > Publications > Recommanda-

tions (état : 7.10.2019).
2 Formulaire de demande de garantie de prise en charge pour I'art. 71a-d OAMal de la Société suisse des médecins-conseils et médecins d’as-
surances. Consultable sous : https://www.medecins-conseils.ch/tools/dynaforms_kvv71/ (état : 15.7.2020)

%0 OLUtool NonOnko, version 3.2 de janvier 2020. Consultable sous : https://www.vertrauensaerzte.ch/expertcom/7 1kvv/updmay18/olutool_no-
nonko 3 2.pdf, (état : 16.7.2020)
31 spectra 120 — Maladies rares, mai 2018. Consultable sous : http://www.spectra-online.ch/fr/footer/archiv_0/pdf-archiv/120-seltene-krankheiten-
86-25.html (état : 7.10.2019).
%2 Site Internet d’Unirares : https://www.unirares.ch/ (état : 7.10.2019).
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4 Formation et recherche e Ancrage des maladies rares dans le catalogue des objectifs de for-
mation en médecine humaine

e Formation continue de coordinatrice en médecine ambulatoire pour
les patients souffrant de maladies chroniques a l'intention des as-
sistantes médicales

e Mise en ligne de la nouvelle version du portail SNCTP (Swiss Na-
tional Clinical Trial Portal)3?

5 Réseau international e Recensement des réseaux internationaux d’experts dans le do-

maine des maladies rares au premier trimestre 2018

2.4 Défis d’ordre général posés par les maladies rares

Paradoxalement, si chacune de ces maladies est rare, le groupe qu’elles forment est impor-
tant. Elles sont rares uniquement a titre individuel, voire extrémement rares pour la plupart.*
Les personnes souffrant d’'une maladie rare font partie des groupes de population particulié-
rement vulnérables.®®

— Le nombre de patients souffrant d’'une maladie rare spécifique est faible voire extréme-
ment faible.

— Ces patients sont répartis de maniére suprarégionale.® C’est pourquoi il est difficile de
mener des études, qui doivent étre organisées presque toujours a une échelle trans-
nationale.

— Les experts qui travaillent sur une maladie rare spécifique sont tout aussi rares que les
patients.®” Il est nécessaire de surmonter de nombreux obstacles institutionnels, juri-
diques (au niveau de la rémunération) et autres pour une collaboration nationale et
internationale constructive et coordonnée.

— Il'y a notamment des difficultés concernant I'établissement du diagnostic, la disponibi-
lité d’'informations pertinentes et I'accés aux institutions spécialisées et aux experts.*

— Peu de maladies rares peuvent étre traitées selon un protocole thérapeutique général.
Une prise en charge étendue et multidisciplinaire des personnes concernées et de
leurs proches est donc particulierement importante.®

— Ladiffusion d’'informations facilement accessibles et compréhensibles a I'intention d’'un
petit nombre de personnes concernées par une maladie spécifique est extrémement
difficile.*°

— A heure actuelle, les professionnels ne sont guére sensibilisés aux problémes résul-
tant de la rareté de certaines maladies dans 'accompagnement socioprofessionnel.*

— Les patients et leurs proches se sentent souvent abandonnés avec leur maladie.*?
C’est particulierement le cas en lien avec des maladies extrémement rares.

33 Site Internet du portail SNCTP (Swiss National Clinical Trials Portal) : https://www.kofam.ch/fr/studienportal/ (état : 7.10.2019).

% Cf. Introduction.

35 Deutscher Ethikrat, Berlin 2018, Herausforderungen im Umgang mit seltenen Erkrankungen, p. 2.

3 Nationaler Aktionsplan fiir Menschen mit Seltenen Erkrankungen, Bonn 2013, Vorwort. Consultable sous : https://www.namse.de/filead-
min/user_upload/downloads/Nationaler_Aktionsplan.pdf (état : 8.10.2019).

57 |bid.

38 kosek Suisse. Consultable sous : https://www.kosekschweiz.ch/fr/bases/maladies-rares (état : 8.10.2019).

39 Saskia Karg, 30.8.2017. Consultable sous : https://blog.careum.ch/seltene-krankheiten/ (état : 8.10.2019).

40 « ... certains critiquent le fait que les informations sont difficilement accessibles (fonction de recherche insuffisante). Les textes ne sont pas
adaptés aux patients et les informations ne sont en partie pas a jour », évaluation des travaux de groupe dans le cadre de I'événement destiné
aux patients et consacré aux « offres de conseil et d’informations pour les personnes touchées par des maladies rares — aujourd’hui et demain »,
ProRaris, septembre 2018.

41 Cf. Spectra 120, OFSP mai 2018, p. 6. Consultable sous : https://www.spectra-online.ch/admin/data/files/issue/pdf fr/86/spec-

tra_120 mai_fr web.pdf.pdf?Im=1585241580 (état : 8.10.2019).

42 Nationaler Aktionsplan fir Menschen mit Seltenen Erkrankungen, Vorwort. Consultable sous : https://www.namse.de/filead-
min/user_upload/downloads/Nationaler_Aktionsplan.pdf (état : 8.10.2019).
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2.5 Groupes de patients

Dans le cadre des travaux de mise en ceuvre du CNMR, ProRaris a organisé — avec le soutien
de 'OFSP — un événement destiné aux patients le 15 septembre 2018.%® Celui-ci avait pour
théme « Apprendre de I'expérience des patients ». Aussi bien des membres d’organisations
de patients spécifiques a certaines maladies que des patients non soutenus par une telle as-
sociation étaient représentés. Il s’est avéré que les deux groupes ne disposent pas des mémes
offres pour faire face aux problemes liés a leur maladie.

2.5.1 Patients soutenus par une organisation spécifique a des (groupes de) maladies

L’entraide joue un réle encore plus déterminant dans les maladies rares que dans les maladies
fréguentes, aussi bien pour les personnes concernées que pour les acteurs du systeme de
santé. Non seulement les professionnels, mais aussi les patients et leurs proches sont des
détenteurs de savoir importants dans le domaine de leur maladie. Les organisations d’entraide
lient 'expérience des personnes concernées a I'expertise des fournisseurs de prestations et
rassemblent ces informations.

En raison du faible nombre de personnes concernées par un certain groupe de maladies ou
certaines maladies, la mise en réseau organisée dépasse souvent largement les frontiéres
nationales. Les nouvelles possibilités techniques permettent aux patients d’étre connectés non
seulement a I'échelle nationale, mais aussi mondiale. Les membres d’organisations d’entraide
ont acces a des informations diverses sur la prise en charge spécifique a des (groupes de)
maladies, les experts, les recommandations pour la gestion de leur quotidien, les questions
socioprofessionnelles et bien d’autres encore. Par ailleurs, ils peuvent communiquer entre eux
sur des problémes et leurs solutions en contact direct ou au moins virtuellement. lls peuvent
ainsi développer des stratégies concreétes et praticables. On peut déduire des déclarations de
patients que la qualité de vie s’améliore considérablement au quotidien grace a la participation
a une organisation d’entraide.

252 Patients isolés

Si une maladie
— esttres rare et peu connue, méme par les professionnels de la médecine, et/ ou
— ne figure pas dans la liste des infirmités congénitales, et / ou
— aucun diagnostic n'a (encore) pu étre établi,
et que, par conséquent,
— il n’existe aucune organisation de patients ad hoc, et/ ou
— la maladie n’est pas connue comme telle dans les centres de consultation, et/ ou
— les symptbmes et les troubles sont qualifiés de simulation, et / ou
— elle a de graves conséquences au quotidien,
il est nettement plus difficile, par rapport a des maladies fréquentes,
— de faire valoir des prétentions auprés des assurances sociales,
— de pouvoir compter sur la compréhension de I'environnement scolaire / professionnel,
— de rester ou de devenir intégré socialement.
De tels patients sans organisation de patients spécifique a des (groupes de) maladies se sen-
tent souvent isolés. La Suisse est un petit pays et le nombre de patients souffrant d’'une mala-
die spécifique ne suffit souvent pas pour créer leur propre organisation. Il arrive qu’ils se fédé-

rent quand méme, mais ils sont dépassés au quotidien par les taches organisationnelles.
D’autres patients cherchent une mise en réseau internationale. Cela vaut la peine surtout pour

43 Cf. Apprendre de I'expérience des patients, ProRaris 2018. Consultable sous : https://www.proraris.ch/fr/apprendre-experience-patients-
416.html (état : 8.10.2019).
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les maladies extrémement rares, mais il manque les conseils pour les problemes d’intérét lo-
cal. Pour fournir des informations aux patients isolés sans organisation spécifique a des
(groupes de) maladies et leur proposer un forum d’échange, I'association Unirares**, qui ne
se focalise pas sur une seule maladie, a été fondée en Suisse romande en 2018.

Mais il n’est de loin pas possible d’atteindre toutes les personnes concernées. Personne ne
sait ou il y a des patients isolés. Les représentants de patients supposent que la plupart des
personnes souffrant d’'une maladie rare appartiennent & ce groupe. Souvent, ni les patients
isolés ni les professionnels qui les suivent ne savent qu’une partie de leurs problémes survient
du fait de la rareté de la maladie et non de motifs purement médicaux. lls ne savent pas qu'’ils
appartiennent au trés grand groupe de personnes qui vivent avec une maladie rare. Le
manque de compétence en matiére de santé peut aggraver leur situation. Ce groupe de pa-
tients s’adresse aux médecins et a d’autres professionnels du domaine de la santé aussi pour
des questions non médicales. Ceux-ci doivent étre en mesure d’adresser les patients aux ser-
vices de soutien appropriés. Les points de contact de proximité, ou les personnes concernées
sollicitent notamment des conseils socioprofessionnels, sont peu sensibilisés aux questions
spécifiques a la rareté de ces maladies. Il s’avére que de nouvelles approches sont néces-
saires pour informer cette catégorie de patients.

3 Situation actuelle et situation visée
3.1 Prise en charge

L’amélioration de la prise en charge des personnes souffrant de maladies rares compte parmi
les objectifs principaux du concept national maladies rares. Pour ce faire, il faut des structures
de prise en charge spécialisées. Dans le but de les soutenir, un codage efficace des maladies
et des registres structurés sont indispensables. lls fournissent les bases épidémiologiques
pour réaliser des progres factuels.

3.1.1 Désignation des structures de prise en charge et coordination des prestations
médicales

3.1.1.1 Etat des lieux

Le terme général de « structures de prise en charge » est utilisé aujourd’hui a la place du
terme initial de « centres de référence » qui figure dans le plan de mise en ceuvre du concept
national maladies rares*. Les structures de prise en charge sont des centres transversaux
pour maladies rares (CMR), des centres de référence (CRéf) et des réseaux de prise en
charge.

Pour améliorer la fourniture des soins aux personnes souffrant de maladies rares, il est indis-
pensable de disposer d’'une prise en charge bien structurée. Elle garantit une collaboration
efficace de tous les acteurs, qui veillent a adresser les patients aux professionnels les plus
compétents. De nouvelles structures ne sont pas impératives pour cela. Il faut des aides a
I'orientation pour les professionnels et les personnes concernées. L’expertise dont disposent
trés souvent déja les établissements existants doit étre mise en évidence.

En juin 2016, ’ASSM a soumis a 'OFSP le rapport rédigé a sa demande Proposition d‘appli-
cation de la mesure 1 — « Un processus qui établit les centres de référence est défini »*. Deux
niveaux de prise en charge y sont prévus :

1. Les patients sans diagnostic s’adressent aux centres transversaux de diagnostic
pour examen.

2. Lorsqu’un diagnostic est établi, les centres de référence ou les réseaux prennent la
responsabilité de la prise en charge ou la prise en charge.

4 Site Internet d'Unirares : https://www.unirares.ch/ (état : 8.10.2019).

5 |Ibid : mesure 1 - Processus de désignation des centres de référence, mesure 2 - Désignation et publication d’une liste des centres de référence
46 Centres de référence maladies rares. Rapport de ’TASSM a I'attention de 'OFSP (2016). Consultable sous : https://www.samw.ch/fr/Publica-
tions/Recommandations.html (état : 8.10.2019).
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Dans les pays voisins, la structuration des institutions de prise en charge dans le domaine des
maladies rares est en cours depuis quelques années. La recommandation 2009/C 151/02 du
Conseil européen du 8 juin 2009 relative a une action dans le domaine des maladies rares a
fait pencher la balance.*” Les Etats membres ont notamment été invités a « organiser des
filieres de soins pour les patients atteints d’une maladie rare en instaurant une coopération
avec les experts concernés et en procédant a un échange de professionnels et d’expertise a
I'intérieur du pays ou, au besoin, a partir de I'étranger. »

Désignation / reconnaissance des structures de prise en charge — mise en oceuvre de la pro-
position de TASSM

Pour concrétiser la proposition de 'ASSM, les institutions suivantes ont créé la Coordination
nationale des maladies rares — kosek (organisée en association de droit privé & but non
lucratif) le 22 juin 201748 :

— ProRaris — Alliance Maladies Rares Suisse

— Conférence suisse des directrices et directeurs cantonaux de la santé — CDS
— Académie suisse des sciences médicales — ASSM

— Association Médecine Universitaire Suisse — unimedsuisse

— Alliance des hépitaux pédiatriques suisses — AllKidS

— Un groupe d’hdpitaux et de cliniques non universitaires

La kosek a pour objectif d’améliorer la prise en charge des patients atteints de maladies rares
en Suisse. Elle est désormais chargée de la conception et de la désignation / reconnaissance
des structures de prise en charge des maladies rares. Les membres de la kosek ont convenu
de jeter des bases solides a I'échelle nationale en désignant des centres (transversaux) pour
maladies rares (CMR) et des centres de référence / réseaux spécifiques a des (groupes de)
maladies. lls attendent des fournisseurs de prestations de ces structures gu'ils collaborent de
maniére constructive et se coordonnent. Il s’agit de couvrir des besoins différents. Pour les
satisfaire, la kosek poursuit une approche en réseau. Les différents prestataires coordonnent
ainsi leur expertise. Par ailleurs, une représentation des patients est toujours prise en compte.

Les membres de la kosek financent I'activité de leur association. Le financement a long terme
aprés 2021 n’est pas assuré a I'heure actuelle (état : été 2020). Il n’y a pas de bases légales
a I'échelle fédérale pour le financement d’activités telles que la kosek en exerce (désignation
de structures de prise en charge spécialisées dans le domaine des MR et leur réévaluation).

Structure de la prise en charge

La kosek a élaboré un concept de prise en charge en faisant la distinction entre les patients
sans et avec diagnostic. Les premiers doivent pouvoir s'adresser a des centres transversaux
pour maladies rares qui procedent aux examens nécessaires pour parvenir au plus vite & un
diagnostic fondé. Dés que celui-ci est disponible, le centre adresse le patient aux experts des
centres de référence spécialisés et de leurs partenaires réseau. Ces structures spécifiques a
des (groupes de) maladies prennent en charge les patients diagnostiqués. L’expertise est ras-
semblée dans les centres de référence, les professionnels conviennent des différentes taches
au sein des réseaux, élaborent des directives sur le traitement et coordonnent la formation et
la formation continue.

47 Recommandation du Conseil du 8 juin 2009 relative & une action dans le domaine des maladies rares (2009/C 151/02). Consultable sous :
https://eur-lex.europa.eu/legal-content/FR/TXT/PDF/?uri=CELEX:52014DC0548&from=FR (état : 8.10.2019).
8 Site Internet de la kosek : https://www.koseksuisse.ch/ (état : 8.10.2019).
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Source : Coordination nationale maladies rares — kosek, mars 2019

Le processus visant a désigner / reconnaitre des centres de diagnostic pour maladies rares
ainsi que des centres de référence et des réseaux spécifiques a des (groupes de) maladies
est en cours (état : été 2020). Pour ce faire, la kosek établit des listes de critéres. Le rapport
précité de 'ASSM (2016) a servi de base. Par ailleurs, ces criteres doivent concorder avec
ceux d’Orphanet et des réseaux européens de référence (European Reference Networks -
ERN).* Les ERN sont des réseaux virtuels réunissant des prestataires de soins de santé de
toute I'Europe. lls ont pour objectif de faciliter les échanges sur des maladies complexes ou
rares ou des affections qui nécessitent un traitement hautement spécialisé et une concentra-
tion des connaissances et des ressources. Les structures reconnues par la kosek sont repro-
duites dans la base de données Orphanet. Les institutions suisses ne peuvent pas participer
aux ERN pour linstant® ; mais si un rapprochement devait étre possible a I'avenir, les critéres
seraient déja en grande partie remplis. La kosek examine les candidatures déposées sur cette
base. La désignation / reconnaissance d’une structure par la kosek est valable pour une pé-
riode de quatre ans. Il est prévu de procéder a une réévaluation a I'expiration de ce délai.

Une information adaptée est en outre importante. Les médecins et les professionnels du do-
maine de la santé et du social doivent savoir ou trouver I'expertise pour la prise en charge
médicale des personnes souffrant de maladies rares. Par ailleurs, ils doivent étre en mesure
d’adresser les patients et leurs proches aux points de contact adéquats pour les questions non
médicales (cf. 3.3).

En juin 2019, la kosek a lancé la procédure de reconnaissance des centres de diagnostic pour
maladies rares (CMR). Les candidatures pouvaient étre déposeées jusqu’a la fin septembre en
2019 et en 2020. En juin 2020, la kosek a publié une premiere liste de six CMR reconnus®! et
lancé un second cycle de reconnaissance.

En raison de la pandémie de coronavirus, le processus de reconnaissance en tant que centre
de référence avec des partenaires réseau a pris du retard pour les deux projets pilotes en
cours depuis 2018. Il est prévu d’achever ce processus pour les projets pilotes au second
semestre 2021 (état : été 2020), puis de lancer la procédure de candidature ordinaire pour les
centres de référence et les réseaux de prise en charge. Les réseaux a développer en paralléle
des CRéf servent a concevoir et a coordonner une prise en charge proche des patients a
I'échelle nationale. Les processus de désignation / reconnaissance doivent étre menés par
groupe de maladies (conformément a la systématique des groupes de maladie des ERN).

4 Cf. https://ec.europa.eu/health/ern/networks_fr Accueil > Vivre, travailler et voyager dans I'UE > Santé publique > European Reference Net-
works (état : 1.12.2020).

50 Cf. 3.6 Contacts a I'échelle internationale dans les domaines du diagnostic, du traitement et de la prise en charge

51 https://lwww.kosekschweiz.ch/fr/prise-en-charge/centresmaladiesrares (état : 9.07.2020)

15/53


https://ec.europa.eu/health/ern/networks_fr
https://www.kosekschweiz.ch/fr/prise-en-charge/centresmaladiesrares

Bases légales et cadre financier visant a garantir la fourniture des soins dans le domaine des
maladies rares

Centres pour maladies rares

Les CMR servent en premier lieu de point de contact pour les patients sans diagnostic ou en
cas de suspicion de maladie rare. Les cing hépitaux universitaires suisses et quelques hopi-
taux avec prise en charge centralisée sont préts a proposer de telles structures. Sur la base
des candidatures déposées en 2019, la kosek a publié les premieres décisions de reconnais-
sance en juin 2020 (cf. structure de la prise en charge). Les centres proposent les services
nécessaires a I'établissement du diagnostic, notamment les examens génétiques et les comi-
tés interdisciplinaires. Les hdpitaux impliqués se sont associés en un groupe de coordination
avec ProRaris pour exploiter les synergies, éviter les doublons, convenir de I'accomplissement
des taches suivantes et en assurer la réalisation :

— définition commune d’un parcours clinique pour les patients sans diagnostic ;
— financement des prestations dans les centres pour maladies rares ;
— organisation des inscriptions institutionnelles des activités dans Orphanet ;

— mise en place d'un systéme de codage uniforme et d’une description commune des
symptomes des patients sans diagnostic.

Centres de référence et réseaux

Les centres de référence et leurs réseaux se concentrent sur différentes maladies ou groupes
de maladies (p. ex. maladies du métabolisme). La classification en groupes de maladies se
fonde sur la systématique des réseaux européens de référence. L’expertise est regroupée
dans les centres de référence / réseaux. En tant qu’établissements cliniques hautement spé-
cialisés, ils font office de points de contact spécifiques aux (groupes de) maladies. lls doivent
assumer la responsabilité de la prise en charge des patients concernés, mais ne remplacent
pas la prise en charge de proximité — par exemple par le pédiatre, le médecin de famille ou les
spécialistes établis. Les centres de référence collaborent étroitement avec les médecins et les
professionnels de la santé de proximité. lls assument également des taches de coordination
afin de mettre en ceuvre des mesures diagnostiques et thérapeutiques le plus efficacement
possible en accord avec les patients. La transition de la pédiatrie a la médecine des adultes
doit également bénéficier d’'une attention particuliére. Cette interface gagne en importance,
car un nombre croissant d’enfants atteints d’'une maladie rare survivent a I'enfance.

Deux projets pilotes sont en cours concernant la mise en place des réseaux de prise en charge
et des centres de référence : I'un dans le domaine des maladies métaboliques rares et 'autre
dans celui des maladies neuromusculaires rares (état : été 2020). Le processus de désignation
/ reconnaissance finalisé pour les centres de référence est testé dans le cadre de ces projets
pilotes. Dans une prochaine étape, les structures seront adaptées aux critéres ou développées
pour constituer finalement le réseau de prise en charge. Les groupes des maladies métabo-
liques et neuromusculaires devraient terminer le processus de désignation / reconnaissance
d’ici fin 2021. Tous les autres groupes de maladies devraient suivre a partir de 2021.

3.1.1.2 Défis et possibilités d’action

Défis

Encourager la coordination des soins et l'intégration des prestations fournies dans tous les
domaines fait partie des priorités du Conseil fédéral en matiére de politique de la santé dans
le cadre de « Santé 2020 » et « Santé 2030 ». C’est pourquoi 'OFSP a lancé le projet « Soins
coordonnés », qui porte sur les groupes de patients présentant des besoins importants en
matiére de coordination. Cela concerne des personnes qui souffrent de plusieurs maladies

simultanément (polymorbidité) et/ou dont le traitement nécessite le recours a plusieurs profes-
sionnels. Les transferts entre les différents contextes (domaine ambulatoire, soins somatiques
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aigus, réadaptation, soins stationnaires de longue durée) sont fréquents.>? De nombreuses
personnes souffrant de maladies rares dépendent d’'une coordination des démarches diagnos-
tiques et thérapeutiques. D’apres les témoignages des fournisseurs de prestations concernés,
leur organisation et leur financement — notamment aux interfaces — ne sont pas toujours clai-

rement

établis.

Pour garantir a long terme une prise en charge adéquate et structurée dans le domaine des
maladies rares, il est nécessaire de relever les défis suivants :

1.

Création / désignation des CMR ainsi que des centres de référence / réseaux, proces-
sus de désignation, réévaluations périodiques : ni la Confédération ni les cantons ne
disposent des bases légales pour désigner des structures de prise en charge spéciali-
sées dans le domaine des maladies rares. Les mandats de prestations des cantons
portent sur les prestations stationnaires alors que les CMR, les centres de référence et
les réseaux fournissent en grande partie des prestations ambulatoires. Par ailleurs, la
systématique des mandats de prestations repose sur les forfaits par cas (DRG)%, le
cas échéant avec des compléments de la CHOP® et de la CIM®, et non sur des
groupes de diagnostics tels qu’ils sont prévus dans les ERN. L’organisation chargée
de la désignation (kosek) doit donc faire appel a la bonne volonté. Les CMR et les
centres de référence / réseaux ne peuvent étre désignés que si les institutions corres-
pondantes se soumettent volontairement au processus de désignation. Les structures
de prise en charge doivent avoir la volonté, la compétence et les ressources néces-
saires pour remplir et respecter a long terme les critéres fixés par la kosek. Le travail
de persuasion fourni par la kosek s’est révélé payant et transparait dans la reconnais-
sance des six premiers CMR en juin 2020. Certains candidats potentiels craignent des
colts supplémentaires qui ne peuvent pas étre facturés. C’est notamment le cas pour
les prestations de coordination, la collaboration avec Orphanet, le développement des
parcours de patients et I'introduction du codage®® avec les codes Orpha. Certains four-
nisseurs de prestations ne voient donc aucune incitation a se porter candidats pour
une désignation / reconnaissance. Pour la mise en place (et par la suite I'application)
d’'une prise en charge homogéne a I'échelle nationale, toutes les structures qui dispo-
sent de I'expertise nécessaire devraient se soumettre au processus de désignation. |
s’agit de s’assurer que les conditions sont réunies pour maintenir I'offre a long terme.

A I'heure actuelle (état : été 2020), la base financiére de la kosek, qui est chargée de
ces processus, n'est assurée que jusqu’en 2021. Jusqu'ici, la kosek est financée par
ses membres. L'impossibilité de maintenir un service de désignation et d’évaluation a
long terme mettrait un terme a la mise en ceuvre d’une pierre angulaire du CNMR et
interromprait le processus en cours, la mise en place et la réévaluation réguliere d’'un
systeme de prise en charge structuré.

Financement durable de la charge supplémentaire découlant de la prise en charge des
personnes souffrant d’'une maladie rare : du fait de la rareté de la maladie, cette charge
est bien plus importante que pour les maladies courantes. Les données sont insuffi-
santes, il est souvent nécessaire de solliciter I'expertise a I'étranger, faute de proto-
coles définis il s’agit de trouver des solutions sur mesure, etc. Par conséquent, la
charge de communication est également bien plus élevée que pour les maladies cou-
rantes. Tous les fournisseurs de prestations du domaine stationnaire et ambulatoire
dans la pédiatrie et la médecine de I'adulte sont concernés.

Prise en compte appropriée de la perspective du patient dans la fourniture des soins :
la contribution des patients et de leurs organisations est indispensable pour optimiser

52 Rémunération des prestations dans le cadre des soins coordonnés, Rapport dans le cadre du projet « Soins coordonnés » de I'Office fédéral de
la santé publique, Berne 2018, p. 1. Consultable sous : www.ofsp.admin.ch > Stratégie & politique > Politique nationale de la santé > Soins coor-
donnés > Amélioration des conditions cadres (état : 9.10.2019).

53 Diagnose Related Groups, forfait par cas

54 Classification suisse des interventions chirurgicales

55 International Statistical Classification of Diseases and Related Health Problems, cf. 3.1.2 Codage

6 Cf. 3.1.2.
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la prise en charge, car ce sont eux qui disposent de I'expertise sur les besoins réels
des personnes concernées au quotidien. L’organisation faitiére des patients atteints de
maladie rare et de leurs associations, ProRaris, veille a ce que les intéréts des patients
soient pris en compte dans les instances publiques et privées et renforce la mise en
réseau / collaboration des (organisations de) patients. Le rapport de 2015 « Droits des
patients et participation des patients en Suisse » proposait déja I'encouragement d’un
échange régulier sur les questions des patients entre le DFI et les organisations de
patients, mais il a été explicitement renoncé a la mise en place d’une structure de droit
privé financée par la Confédération et visant a améliorer la coordination et la collabo-
ration entre les différentes organisations de patients.>” Jusqu’ici, ProRaris et ses (or-
ganisations) membres affiliés ont fourni la plupart des prestations a titre bénévole.
Comme de nombreuses organisations de patients®®, ProRaris a informé a plusieurs
reprises qu’elle atteignait ses limites dans I'accomplissement de certaines taches faute
de ressources.

Possibilités d’action

1. Création / désignation des CMR ainsi que des centres de référence / réseaux, proces-
sus de désignation, réévaluations périodiques

— Dans le cadre de leurs compétences en matiere de soins de santé, les cantons sont
en principe tenus de garantir également la prise en charge des personnes souffrant de
maladies rares. Sur ce point, il faut toutefois des consignes nationales pour exploiter
les synergies et garantir une prise en charge homogéne a I'’échelle nationale dans des
structures spécialisées. Les cantons peuvent décider ensemble une réglementation
valable pour la Suisse entiére concernant la mise en place, I'exploitation et le finance-
ment d’'un systéme de prise en charge correspondant ainsi que la publication d’une
liste des centres spécialisés reconnus. Le risque existe cependant que I'élaboration
d’une telle réglementation soit trés longue ou ne produise que des résultats minimes.
La LAMal régle en principe les conditions auxquelles 'AOS rembourse les traitements
médicaux. En plus du principe de I'économicité, ces prestations doivent aussi respecter
le niveau de qualité nécessaire. Au niveau de la LAMal, les cantons pourraient étre
tenus, dans le cadre du maintien et de 'amélioration de la qualité des prestations dans
le domaine des maladies rares, d’édicter des prescriptions nationales en la matiére,
comme par exemple une liste valable pour la Suisse entiére des structures de prise en
charge reconnues. S’ils n"accomplissent pas cette tache dans un délai raisonnable, le
Conseil fédéral peut définir quelles structures il y a lieu d’autoriser.

— S’agissant de l'information sur les structures de prise en charge désignées, 'OFSP
peut placer un lien sur son site Internet et 'accompagner d’'une précision.

— |l est nécessaire d’examiner les possibilités de financer des projets spécifiques aux
centres en lien avec le développement d’une offre de prise en charge centralisée.

— Dans les centres de référence / réseaux, il s’agit de convaincre les décideurs (méde-
cins spécialistes et autres fournisseurs de prestations) que la désignation en qualité de
structure de prise en charge spécialisée apporte réellement une plus-value aux exploi-
tants et aux patients. La garantie d’'une prise en charge qualitativement homogene et
une amélioration de la visibilité parlent notamment en faveur d’un processus de dési-
gnation uniforme a I'échelle nationale.

— Les acteurs concernés s’accordent sur la question de savoir si, comment et par qui le
processus de désignation mené jusqu’ici par la kosek et les futures réévaluations se-
ront poursuivis.

o Financement par les membres de la kosek : ils en financent aussi les activités

57 Conseil fédéral suisse, Droits des patients et participation des patients en Suisse, Berne 2015, p. IX, champ d’action D.
58 Cf. rapport Droits des patients et participation des patients en Suisse, 2015 ; résumé, chap. 3. Consultable sous :www.bag.admin.ch > Méde-
cine & recherche > Droits des patients > Rapport Droits des patients en Suisse (état : 9.10.2019).
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a l'avenir.

o Financement par les cantons : dans de nombreux domaines relevant de leur
compétence, les cantons ont conclu des accords intercantonaux, également en
matiere de financement (p. ex. dans le domaine de la formation®®). Les cantons
sont chargés d’assurer la prise en charge. lls doivent veiller a offrir un systéme
de soins de santé adapté aux besoins, complet et accessible a tous les habi-
tants. Il serait possible d’envisager de fonder le financement du service de dé-
signation / réévaluation sur un accord intercantonal.

2. Financement durable de la charge supplémentaire découlant de la prise en charge de

personnes souffrant d’'une maladie rare

On part du principe que les prestations fournies dans les structures reconnues sont
facturées, comme jusqu’ici, par le biais des structures tarifaires existantes : les forfaits
par cas dans le domaine stationnaire, en général les tarifs a la prestation dans la prise
en charge ambulatoire et en particulier TARMED pour les prestations médicales.®®

Les tarifs et les prix sont convenus dans des contrats entre les assureurs et les four-
nisseurs de prestations (autonomie tarifaire). Aussi dans le domaine ambulatoire, les
partenaires tarifaires sont libres de convenir de tarifs forfaitaires pour la fourniture des
prestations. Il appartient ainsi aux fournisseurs de prestations de présenter leurs de-
mandes dans les négociations tarifaires. L’assurance obligatoire des soins (AOS) ne
prend en principe en charge que les codts des prestations qui servent a diagnostiquer
ou a traiter une maladie et ses séquelles et qui remplissent les critéres d’efficacité,
d’adéquation et d’économicité.®* En conséquence, les prestations de coordination ne
sont en soi pas toutes soumises a I'AOS. |l est nécessaire de recourir a d’autres
sources de financement pour les prestations de coordination en dehors du traitement
des maladies (patients, aide sociale, Al, etc.).

La CDS se concentre aujourd’hui sur les soins coordonnés : « Dans la recherche en
matiére de santé et dans la politique, il existe un large consensus quant au fait que les
partenaires des soins (fournisseurs de prestations, patients, agents payeurs) doivent
mieux se mettre en réseau et se coordonner pour que la qualité, la sécurité et I'effica-
cité de la prise en charge augmentent et que le systéme reste abordable. »%? Les soins
coordonnés pour les personnes souffrant de maladies rares et leur rémunération con-
cordent en fin de compte avec I'ambition générale de maitriser les codts tout en garan-
tissant tous les autres aspects de soins de santé de qualité.

Prise en compte appropriée de la perspective du patient dans la fourniture des soins

Un financement durable est indispensable pour résoudre le probléme de ressources
des (organisations de) patients.

Le financement a partir de sources privées (fundraising) peut couvrir une partie des
colts des organisations de patients, mais il ne suffit en général pas, exige beaucoup
de temps et n’est guére durable. La Confédération pourrait examiner la nécessité de
créer une base légale (le cas échéant au-dela du domaine des MR) pour le financement
subsidiaire de I'activité de conseil et d’'information des organisations de patients. Le
rapport « Droits des patients et participation des patients en Suisse » du 24 juin 2015
a montré une telle possibilité d’action.

Financement par les cantons : certaines organisations de patients ou ligues de santé
bénéficient de contributions cantonales. Mais il y a de fortes disparités entre cantons.

59 Cf. Conférence suisse des directeurs cantonaux de l'instruction publique, Programme de travail 2015-2019, 2019. Consultable sous :
https://edudoc.educa.ch/static/web/edk/tgpro_f.pdf (état : 9.10.2019).

80 Consultable sous : www.ofsp.admin.ch > Assurances > Assurance-maladie > Prestations et tarifs > Prestations médicales > Systéme tarifaire

TARMED (état : 8.10.2019).
61 Art. 25, al. 1, et 32, al. 1, LAMal, voir aussi 3.2 Rémunération.

52 Hanselmann, Heidi, Prioritaten der Gesundheitsdirektorenkonferenz - Fir mehr Koordination im Gesundheitswesen, Neue Zlrcher Zeitung,

23 mai 2019.
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3.1.2 Codage
3.1.2.1 Etat des lieux

Déja lors de I'élaboration du concept national maladies rares, il s’est avéré que seules des
estimations permettaient de déterminer le nombre de personnes atteintes d’'une maladie rare
en Suisse.®® Les données d’'Orphadata ont servi de base.% La prévalence des maladies rares
en Suisse en 2012 a été estimée a 7,2 % (ou 582 450 personnes concernées).®

L’objectif de la mesure du CNMR Systéme de codage efficace est le choix d’un instrument
permettant le codage spécifique et univoque (saisie) des maladies rares afin de générer en-
suite davantage de connaissances. Une saisie (épidémiologique) spécifique et univoque des
maladies rares est nécessaire pour en améliorer la gestion. La responsabilité de la mise en
ceuvre de cette mesure incombe a I'Office fédéral de la statistique (OFS).

En juin 2017, 'OFS a remis a I'OFSP un rapport sur le systeme de codage (Kodierungssystem
— Nationales Konzept Seltene Krankheiten, en allemand), qui montre que la CIM-10-OMS (ap-
plication en Suisse pour la statistique des causes de déces) et la CIM-10-GM (application en
Suisse pour le codage des diagnostics pour la statistique médicale des hbpitaux) ne permet-
tent pas une saisie adéquate des maladies rares. L’abréviation CIM signifie « Classification
statistique internationale des maladies et des problémes de santé connexes », le chiffre 10
désigne la dixiéme révision de la classification. La CIM est publiée par I'Organisation mondiale
de la santé (OMS). Enfin, GM est la version German Modification établie par le Deutsches
Institut fur Medizinische Dokumentation und Information (DIMDI) en Allemagne. On attend de
la CIM-11 un codage plus flexible qui peut étre adapté aux progrés cliniques.®® Les travaux du
groupe « Topic Advisory Group for Rare Diseases »%’ coordonné par Orphanet a permis de
représenter prés de 5400 maladies rares avec une désignation univoque dans la version béta
de la CIM-11 (octobre 2014). Dans cette optique, la CIM-11 semble nettement plus appropriée
que la CIM-10 pour la saisie des maladies rares.

En juin 2018, 'OMS a publié une premiere version d’une future CIM-11. En mai 2019, I'As-
semblée mondiale de la santé a adopté la nouvelle version® qui entrera en vigueur en 2022.
Comme le rapport I'explique ci-aprés dans les défis, 'OFS analyse, dans le cadre du pro-
gramme pluriannuel de la Confédération 2020-2023, les conséquences de l'introduction de la
CIM-11 pour la statistique publique. Les implications d’une possible introduction de la CIM-11
sur les systemes tarifaires (LAMal) ne peuvent pas étre estimés pour l'instant (état : été 2020).
Il faut toutefois s’attendre a une charge importante, car les acteurs impliqués tels que 'OFSP,
SwissDRG SA, les fournisseurs de prestations, les assureurs, etc. sont également concernés.
Avant de définir une date d’introduction possible en Suisse, il est nécessaire de clarifier la
question des ressources. C’est pourquoi 'OFS analysera en premier lieu 'impact sur la statis-
tique publique (loi fédérale du 9 octobre 1992 sur la statistique fédérale ; LSF).

Il faut s’attendre a ce que les données dans le domaine des maladies rares s’améliorent pro-
gressivement avec l'introduction de la CIM-11 au cours des années 2020 dans le secteur sta-
tionnaire. Mais les maladies rares ont la plupart du temps une évolution chronique et les pa-
tients sont souvent pris en charge pendant trés longtemps en ambulatoire. A I'heure actuelle,
en général il N’y a pas de saisie uniforme des diagnostics pour les cas ambulatoires.

83 Concept national maladies rares, Berne 2014, 2.4 Epidémiologie. Consultable sous : www.ofsp.admin.ch > Stratégie & politique > Mandats
politiques & plans d’action > Concept national maladies rares (état : 9.10.2019).

54 Site Internet d’Orphadata : http://www.orphadata.org/cgi-bin/index.php (état : 9.10.2019).

% Bochud M, Paccaud F, 2014, Estimating the prevalence and the burden of rare diseases in Switzerland : a short report, Institute of Social and
Preventive Medicine.

5 |CD-11 von der WHA verabschiedet, Pressemitteilung DIMDI vom 27.5.2019 (en allemand). Consultable sous : https://www.dimdi.de/dyna-
mic/de/das-dimdi/aktuelles/meldung/ICD-11-von-der-WHA-verabschiedet/ (état : 17.10.2019)

57 https://lwww.who.int/classifications/raretag/en/

8 Cf. World Health Assembly Update, 25 May 2019. Consultable sous : www.who.int/news-room/detail/25-05-2019-world-health-assembly-update
(état : 9.10.2019).
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Comme la CIM-10 ne reflete pas les maladies rares de maniére appropriée, I'organisation
internationale Orphanet® a développé une nomenclature des maladies rares, les codes Or-
pha’®. Un identificateur univoque et durable est attribué a chaque maladie avec un numéro
d’identification ORPHA spécifique. Comme le rapport I'a déja précisé, la CIM-11 tiendra
compte des codes Orpha. Dans l'optique d’'une désignation / reconnaissance en tant que
centre transversal pour maladies rares et centre de référence, la kosek exige le codage avec
des codes Orpha (état : été 2020).

3.1.2.2 Défis et possibilités d’action
Défi

Représentation appropriée des maladies rares

A I'heure actuelle et jusqu’a lintroduction de la CIM-11, les diagnostics (CIM-10-GM) et les
procédures (CHOP)™ en Suisse sont saisis dans le cadre de la statistique médicale pour les
cas stationnaires. La structure tarifaire SwissDRG’? se base notamment sur les codes CIM-
10-GM et CHOP. Dans le cadre du programme pluriannuel de la Confédération 2020-2023,
I'OFS a pour tache d’analyser les répercussions de l'introduction de la CIM-11 sur la statistique
publique. Fin 2019, il n’était pas encore établi comment et sous quelle forme les interfaces
avec les structures tarifaires existantes et futures sont prises en compte. Il en va de méme
pour les prochaines étapes en lien avec la préparation effective, la mise en ceuvre et I'utilisa-
tion de la CIM-11. Plusieurs années devraient encore s’écouler d’ici la fin des travaux prépa-
ratoires nécessaires a l'introduction de la CIM-11. D’ici la, une solution (transitoire) est indis-
pensable pour la saisie des maladies rares. Le registre suisse des maladies rares (RSMR)
utilisera aussi les codes Orpha.”

Possibilité d’action

Jusqu’a l'introduction de la CIM-11, les acteurs devraient s’entendre sur une solution transi-
toire pour un codage uniforme dans le domaine stationnaire, par exemple avec des codes
Orpha. La saisie exacte des diagnostics est indispensable pour la bonne prise en charge des
patients et des améliorations a I'avenir.

3.1.3 Registre
3.1.3.1 Etat des lieux

Si, ces derniéres années, des progres ont été réalisés dans le diagnostic et le traitement des
maladies rares, des bases épidémiologiques solides sont nécessaires en Suisse pour enre-
gistrer d’autres avancées significatives. « Les registres peuvent soutenir la recherche en pa-
thogenése, en thérapie et en soins, fournir une aide lors du recrutement de participants aux
études et faciliter 'analyse transversale des données relatives a la recherche et aux soins. »’
Partant, le CNMR prévoit le développement de registres. Au cours de la mise en ceuvre du
CNMR, 'OFSP a mis I'accent sur un registre suisse des maladies rares fondé sur des données
épidémiologiques, dans lequel toutes les personnes souffrant d’'une maladie rare qui vivent en
Suisse peuvent étre saisies. Par ailleurs, il existe aujourd’hui déja une série de registres qui
comprennent certaines maladies ou groupes de maladies et leur évaluation spontanée (natural
history) pour mesurer le succes des thérapies a cette aune.”

% Site Internet d’Orphanet : www.orpha.net (état : 9.10.2019).

0 Orphanet nomenclature files for coding. Consultable sous : http://www.orphadata.org/cgi-binflORPHAnomenclature.html (état : 9.10.2019).
1 Cf. OFS, Classification suisse des interventions chirurgicales (CHOP), Index systématique — version 2017, 2017. Consultable sous :
www.bfs.admin.ch > Trouver des statistiques > Catalogues et banques de données > Publications (état : 9.10.2019).

2 Site Internet de SwissDRG : https://www.swissdrg.org/fr (état : 9.10.2019).

8 Cf. 3.1.3.

74 Nationaler Aktionsplan fiir Menschen mit Seltenen Erkrankungen (Allemagne), p. 37. Consultable sous : https://www.bundesgesundheitsminis-
terium.def/fileadmin/Dateien/3_Downloads/N/NAMSE/Nationaler_Aktionsplan_fuer Menschen_mit_Seltenen_Erkrankungen_-_Handlungsfel-
der_ Empfehlungen _und Massnahmenvorschlaege.pdf (état : 9.10.2019).

s Cf. Plateforme suisse des registres médicaux de la FMH. Consultable sous : https://www.fmh.ch/fr/themes/qualite-asqm/registres/registres-
medicaux.cfm (état : 9.10.2019).
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Fin 2016, 'OFSP a commandé a I'Institut de médecine sociale et préventive (ISPM) de I'Uni-
versité de Berne un « concept de registre suisse des maladies rares ». L’objectif était d’élabo-
rer une base fiable pour la mise en place d’un registre national des maladies rares (RNMR)
qui soit exploitable avec efficience. Dans le cadre d’'une consultation menée par I'lSPM, une
série d’acteurs a examiné le concept, adapté sur la base des retours. L'ISPM a ensuite déposé
une demande d’exploitation du registre aupres de la Commission cantonale d’éthique de
Berne, qui I'a approuvée fin 2018 aprés adaptation. En 2017, la kosek a pris en charge le
parrainage du RSMR, mais pas son financement.

A lissue des travaux conceptuels, la mise en ceuvre a été suspendue a I''SPM (comme la
programmation et la création des interfaces avec les hépitaux qui fournissent les données et
les registres spécifiques aux maladies ainsi que la premiére saisie des données) dés I'été 2018
pour une année faute de moyens. Au printemps 2019, une nouvelle source de financement a
permis de reprendre les travaux. Fin 2019, ceux-ci étaient assez avancés pour déposer une
demande de contribution financiére pour I'exploitation du RNMR auprés de 'OFSP. La loi fé-
dérale du 18 mars 2016 sur I'enregistrement des maladies oncologiques (LEMO)’® et I'ordon-
nance du 11 avril 2018 sur I'enregistrement des maladies oncologiques (OEMO)’’, entrées en
vigueur le 1° janvier 2020, constituent la base légale. En vertu de l'art. 24, al. 1, LEMO, la
Confédération peut, dans le cadre des crédits autorisés, accorder des aides financieres aux
registres qui traitent des données relatives a des maladies non transmissibles autres que le
cancer qui sont trés répandues ou particulierement dangereuses. Le RNMR fait partie de cette
catégorie de registres. De telles subventions peuvent étre allouées en vertu des conditions
fixées a la section 9 Promotion de 'enregistrement d’autres maladies de 'OEMO. La contribu-
tion pour I'exploitation d’'un registre se monte a 250 000 francs par an au plus pour une période
maximale de cing ans et ne doit pas dépasser 50 % des colts d’exploitation indiqués.

Une aide financiére de 'OFSP est en principe possible lorsque :
— les moyens pour l'aide financiere sont disponibles,
— le RNMR est entré en service et
— une demande d’aide financiére a été déposée.

En septembre 2020, 'OFSP a accordé une aide financiére pour le RNMR d’'un montant de
250 000 francs pour une durée de cing ans (2020-2024).

3.1.3.2 Défis et possibilités d’action
Défis
1. Financement durable : les registres d’'importance nationale en matiére de politique de
la santé ont besoin d’'un financement a long terme. A I'heure actuelle, le financement

n’est assuré que de maniére tres partielle — notamment par le biais de la recherche ou
de l'assurance qualité — mais jamais a long terme.

2. Indépendance des registres a I'égard de I'industrie pharmaceutique et des techniques
médicales.

3. Mise en réseau des registres de différentes spécialités médicales et harmonisation de
leurs séries de données (a I'heure actuelle, il y a plus de 700 registres de maladies
rares a I'échelle internationale et plus de 50 en Suisse).

4. Lien avec des données administratives : par exemple la statistique de la mortalité pour
analyser I'espérance de vie.

5. Coopération internationale avec les ERN : comme ces registres sont exploités dans le

5 RS 818.33
"RS 818.331
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cadre du 3" Health Programme Work Plan 2019 de la Commission européenne’, la
Suisse n’y est pas associee.

Possibilités d’action
1./2.

Les exploitants du RNMR (ISPM) font face aux taches suivantes : développe-
ment de mécanismes de financement a long terme pour des registres importants
en matiere de santé publique. Il faudrait une hiérarchisation globale de ces re-
gistres et un concept de financement qui tiennent compte des données avec leurs
différentes finalités (procédures de soins, assurance qualité et sécurité des pa-
tients, épidémiologie, exigences en matiere de recherche, données pour la ré-
munération/tarification, planification publique et surveillance). Cela permettrait de
garantir, indépendamment des finalités, un financement durable qui intégre tous
les utilisateurs de données importants dans le financement.

- Etablissement par les exploitants du RNMR (ISPM) d’un concept pour le finan-
cement pérenne de la tenue du RNMR et demandes de soutien de projets auprés
des cliniques universitaires et du Fonds national suisse (FNS). Des demandes a
des fondations locales et nationales sont également envisageables.

3./4. Elaboration de modeéles pratiques et conviviaux pour le RNMR concernant une
saisie automatisée et manuelle des données ainsi que I'autodéclaration des pa-
tients et la saisie de données existantes. Création d’interfaces entre les registres
importants pour la santé publique et les relevés administratifs de la Confédération
et des cantons, les données des registres de I'état civil a des fins d’efficacité dans
la saisie des données et I'encouragement de la recherche en soins, collaboration
étroite avec plusieurs spécialités médicales.

5. Coopération internationale avec d’autres registres de MR a I'étranger.

3.2 Rémunération

Cadre légal de la prise en charge des colts des prestations médicales par TAOS

La tache de 'AOS est en premier lieu la rémunération des co(ts de diagnostic et de traitement
en cas de maladie (également certaines prestations de prévention et les prestations de ma-
ternité). La présence d’une maladie nécessitant un traitement est une condition essentielle qui
donne droit aux prestations de 'AOS. Si une atteinte a la santé n’exige ni examen ni traitement
et ne provogue aucune incapacité de travail, il n’y a pas de maladie au sens de l'art. 1a, al. 2,
let. a, LAMal en relation avec 'art. 3 de la loi fédérale du 6 octobre 2000 sur la partie générale
du droit des assurances sociales (LPGA)™®.

L’atteinte a la santé doit s’accompagner d’'une nécessité d’examen et de traitement liée a des
prestations et due a une maladie ou d’'une incapacité de travail. La nécessité de traitement (ou
d’examen) désigne d’une part les besoins avérés de mesures diagnostiques ou thérapeutiques
qui découlent de l'atteinte a la santé, d’autre part I'exigence subjective d’aide médicale de la
part du patient. Il y a nécessité de traitement ou d’examen lorsque l'atteinte & la santé restreint
a tel point les fonctions physiques ou mentales que le patient a besoin d’aide médicale, que la
guérison sans aide médicale n’est pas envisageable, ou sans chance de succés dans un délai
raisonnable, ou qu’on ne peut attendre du patient qu’il vive sans au moins une tentative de
traitement.®°

8 Cf. Rare disease registries for the European Reference Networks, 2019. Consultable sous : https://ec.europa.eu/info/funding-tenders/opportuni-
ties/portal/screen/opportunities/topic-details/pj-01-2019 (état : 9.10.2019).

® RS 830.1

80 Cf. notamment ATF 137 V 295, consid. 4.2.2. avec renvois ; arrét du Tribunal fédéral 9C_465_2010, consid. 4.1
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Le droit & un traitement atteint sa limite dans le principe d’un traitement adéquat et écono-
mique. Le succes du traitement doit étre escompté avec une certaine probabilité. Il ne faut pas
un degré de probabilité prépondérante, mais les chances de succés ne doivent pas étre mi-
nimes.

3.2.1 Médicaments
3.2.1.1 Etat des lieux
Prise en charge des coilts des médicaments par I'assurance obligatoire des soins

L’AOS prend en charge les colts des médicaments prescrits par un médecin, utilisés selon
les indications autorisées (par Swissmedic) et figurant sur la liste des spécialités (LS).8!

Les médicaments ne sont inscrits sur la LS que sur demande des entreprises pharmaceu-
tiques. Avant leur admission dans la LS, 'OFSP contrdle leur efficacité, leur adéquation et leur
caractére économique (EAE). A cet égard, la Commission fédérale des médicaments (CFM)
conseille 'OFSP et émet une recommandation. En plus des experts (médecins, pharmaciens),
les assurés (resp. patients), les assureurs-maladie et I'industrie pharmaceutique sont notam-
ment représentés au sein de la CFM. Au besoin, 'OFSP contacte d’autres experts. L’expertise
de spécialistes est régulierement requise pour I'évaluation des médicaments destinés au trai-
tement de maladies rares.

La prise en charge des codts des médicaments de la LS peut étre limitée a certaines indica-
tions médicales ou quantités (limitations). Il est aussi possible de définir, dans le cadre d’une
limitation, par quels centres ou médecins un traitement doit étre effectué, quels groupes de
patients sont inclus, combien de temps un traitement peut étre remboursé et quand il doit étre
interrompu. L’'OFSP peut encore décider d’autres obligations et conditions. A l'instar d’'une
admission provisoire quand les criteres EAE sont en cours d’évaluation (en vertu de l'art. 33,
al. 3, LAMal), par exemple si les données disponibles sont prometteuses, mais qu’aucune
donnée concernant l'efficacité et permettant une évaluation définitive n’est attendue dans un
délai d’'un a deux ans. Il est en outre possible d’exiger que les entreprises pharmaceutiques
tiennent un registre. Les obligations et conditions décidées (y c. limitation) servent a remplir
ou a prouver les criteres EAE. Il peut arriver que des médicaments ne soient pas admis dans
la LS du fait des données relatives a I'efficacité ou par manque d’adéquation. Dans le cas des
maladies rares, il se peut également que les entreprises pharmaceutiques ne demandent pas
d’autorisation en Suisse ou d’admission dans la LS.

Dans le domaine des médicaments, les colts pour les assurances sociales ont aussi connu
une forte hausse ces derniéres années. Les colts par habitant pour les médicaments rem-
boursés chaque année par 'AOS sont passés de 718 & 814 francs entre 2014 et 2017 et les
dépenses en médicaments de 5,848 a plus de 6,837 milliards de francs.®? Les indications avec
un statut Orphan Drug sont toujours plus nombreuses. Depuis 2014, elles se sont envolées,
passant de 212 a 309.8% Interpharma chiffre la part des médicaments destinés au traitement
des maladies rares dans les colts des médicaments a 3-4 %. Des estimations montrent tou-
tefois que le marché des médicaments orphelins aura une croissance de plus de 12 % jusqu’en
2024 a I'échelle mondiale, soit le double du marché des médicaments non orphelins.8

Prise en charge des colts des médicaments dans des cas particuliers (utilisation hors éti-

quette)

8L Art 52, al. 2, let. b, LAMal en relation avec I'art. 64 ss. OAMal et I'art. 30 ss. OPAS

82 Statistique de I'assurance-maladie obligatoire 2017, OFSP, T 2.16 et T 2.18. Consultable sous : www.ofsp.admin.ch > Chiffres & statistiques >
Assurance-maladie > Statistique de I'assurance-maladie obligatoire (état : 9.10.2019).

83 Interpharma, Le marché du médicament en Suisse 2018, 2018. Consultable sous : https://www.interpharma.ch/fr/1526-le-marche-du-medica-
ment-en-suisse2018 (état : 9.10.2019).

84 EvaluatePharma Orphan Drug Report 2019. Consultable sous : https://www.evaluate.com/thought-leadership/pharma/evaluatepharma-orphan-
drug-report-2019 (état : 9.10.2019).
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Si un médicament ne figure pas dans la LS, il n’y a en principe aucune obligation de rembour-
sement par 'AOS. Il peut y avoir une prise en charge par ’AOS dans la mesure ou les condi-
tions de prise en charge des médicaments dans des cas particuliers sont remplies. En vertu
des art. 71a a 71d OAMal, 'AOS peut rembourser, dans certains cas, des médicaments :

— admis dans la LS mais utilisés pour une autre indication que celles autorisées par
Swissmedic ou en dehors de la limitation fixée dans la liste ;

— absents de la LS mais autorisés par Swissmedic ;

— non autorisés par Swissmedic mais importés d’un Etat ayant institué un systéme équi-
valent d’autorisation de mise sur le marché reconnu par Swissmedic, et autorisés dans
cet Etat pour l'indication correspondante.

Pour que des médicaments soient remboursés dans ces cas particuliers, I'un des critéres sui-
vants doit étre rempli :

— lusage d’un médicament constitue un préalable indispensable a la réalisation d’'une
autre prestation prise en charge par 'AOS et que celle-ci est largement prédominante.
Dans ce cas, 'AOS rembourse aussi ce médicament méme s'il ne figure pas dans la
LS (principe dit du « complexe thérapeutique »).

— les conditions précédentes ne sont pas remplies, mais 'usage du médicament permet
d’escompter un bénéfice élevé contre une maladie susceptible d’étre mortelle pour
'assuré ou de lui causer des problemes de santé graves et chroniques et que, faute
d’alternative thérapeutique, il n’existe pas d’autre traitement efficace autorisé et admis

dans la LS.
Si un médecin fait une demande de prise en charge d’'un médicament dans un cas particulier
au sens des art. 71a a 71d OAMal, I'assurance-maladie consulte le médecin-conseil. Il in-

combe au service du médecin-conseil de recommander a I'assureur-maladie le rembourse-
ment du médicament ou le refus de prise en charge. C’est I'assureur qui prend la décision. Il
détermine le montant de la prise en charge aprés avoir consulté le titulaire de I'autorisation de
commercialiser le médicament en Suisse. |l examine, de plus, si le rapport entre les co(ts pris
en charge par 'AOS et le bénéfice thérapeutique est approprié. L’assuré peut engager une
procédure contre les décisions négatives de I'assureur.

L’évaluation de l'utilité des médicaments destinés au traitement de maladies rares est exi-
geante, car il n'y a souvent que peu de données disponibles pour démontrer leur efficacité en
raison du petit nombre de patients. Les patients, leurs organisations et les médecins traitants
ont critiqué et critiquent encore, lors de manifestations publiques (p. ex. Rare Disease Days),
les décisions des assureurs-maladies qui, d’aprés eux, manquent d’homogénéité.

Entre juin et décembre 2013, 'OFSP a évalué une premiére fois la mise en ceuvre de la prise
en charge de médicaments dans des cas particuliers.® Il est apparu que 73 % a 92 % des
demandes déposées étaient approuveées. Le motif de refus le plus fréquent était un bénéfice
thérapeutique jugé trop faible. L’évaluation a révélé une série de possibilités d’action qui ont
débouché, d’une part, sur une adaptation des articles de loi correspondants et, d’autre part,
sur I'élaboration d’instruments d’évaluation appropriés de la part de la Société suisse des mé-
decins-conseils et médecins d’assurances (SSMC)®. Les art. 71a a 71d OAMal adaptés sont
entrés en vigueur le 1" mars 2017. L’adaptation de 'OAMal a précisé par ailleurs a l'art. 28,
al. 3°s qu’en vue de la prise en charge de médicaments dans des cas particuliers au sens des
art. 71a a 71c OAMal, les assureurs doivent transmettre certaines données a 'OFSP entre le
1°" mars 2017 et le 31 décembre 2020.%7 La fourniture de données a 'OFSP a servi, d’'une

% Concept national maladies rares, 2014, p. 8 ss.

8 SSMC, Evaluation du bénéfice selon I'art. 71a-c OAMal. Consultable sous : https://www.medecins-conseils.ch/expertcom/71kvv/updmay18/
(état : 9.10.2019).

87 RO 2017 623. Consultable sous : https://www.admin.ch/opc/fr/official-compilation/2017/623.pdf (état : 10.10.2019).
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part, a 'exercice de son activité de surveillance et, d’autre part, de base a une nouvelle éva-
luation dont les résultats ont été présentés en décembre 2020.%8

La nouvelle évaluation doit améliorer I'état des connaissances sur la mise en ceuvre des
art. 71a a 71d OAMal et fournir des bases de décision pour des optimisations.

Prise en charge de médicaments par 'assurance-invalidité

L’assurance-invalidité (Al) prend en charge toutes les mesures médicales nécessaires au trai-
tement des infirmités congénitales reconnues par I'Al jusqu’a I'age de 20 ans révolus (art. 13
LAI). Dans ce domaine, I'Al a la fonction d’'une assurance-maladie.

En vertu de l'art. 3, al. 2, LPGA, est réputée infirmité congénitale toute maladie présente a la
naissance accomplie de I'enfant. L’Al n’est toutefois pas tenue de prendre en charge le traite-
ment médical de toutes les infirmités congénitales. Elle prend uniqguement en charge les codts
des traitements ambulatoires et stationnaires si I'infirmité congénitale figure a 'annexe de I'or-
donnance du 9 décembre 1985 concernant les infirmités congénitales (OIC ; liste I1C)®.

Cette liste IC® a fait I'objet d’une révision de fond pour la derniére fois en 1985 et n’'a été
adaptée que de maniére ponctuelle depuis. C’est pourquoi elle n’est plus actuelle. Une adap-
tation est prévue au 1* janvier 2022 (cf. 3.2.3).

3.2.1.2 Défis et possibilités d’action
Défis
Défis dans la prise en charge des médicaments

Une forte hausse des demandes d’admission de médicaments dans la LS a été observée en
2019 et 2020, et la tendance devrait se poursuivre en 2021. Comme certains médicaments
sont autorisés sur la base de premiéres données prometteuses et que les revendications de
prix de l'industrie pharmaceutique sont trés élevées, les défis sont plus complexes pour I'ad-
mission dans la LS. Ces derniéres années déja, la charge liée a I'évaluation pour 'OFSP et la
CFM a fortement augmenté. L’évaluation de I'efficacité et de 'adéquation sur la base de don-
nées incomplétes est plus complexe, car il est nécessaire de définir davantage d’obligations
et de conditions (limitations) en tenant compte de spécialistes. Mais I'accent porte sur les re-
vendications de prix tres élevées de l'industrie pharmaceutique, qui retardent ou empéchent
I'accés rapide a la prise en charge des co(ts par ’AOS par le biais de la LS.

Pour les médicaments orphelins, les prix sont fixés de la méme facon que pour les médica-
ments non orphelins. lIs le sont par le biais d’'une comparaison avec les prix pratiqués a I'étran-
ger (CPE) dans neuf pays de référence (AT, BE, DE, DK, FI, FR, NL, UK, SE) et d'une com-
paraison avec d’autres médicaments disponibles utilisés pour traiter la méme maladie (com-
paraison thérapeutique, CT). Pour les médicaments colteux, les autorités étrangeres, les as-
sureurs-maladie ou les régions définissent en général des modéles de prix sous la forme de
rabais confidentiels, de ristournes, de limites de volume ou de modéles de paiement a la pres-
tation (pay for performance). Les prix effectivement payés sont soumis au secret. Les prix
considérés dans la comparaison avec les prix pratiqués a I'étranger ne sont effectivement
appliqgués dans presque aucun pays. Les modéles de prix sont davantage utilisés en Suisse
également, et avec succes. L'objectif est de garantir I'accés a des conditions économiques
correspondant a la valeur thérapeutique des médicaments. Le Conseil fédéral propose de
consolider les bases légales nécessaires a I'application de modeéles de prix dans le cadre du
second volet de mesures visant a maitriser les colts. La procédure de consultation correspon-
dante a été organisée entre le 19 ao(t et le 19 novembre 2020. L’évaluation des résultats s’est
achevée en décembre 2020.°* Malgré I'utilisation de modéles de prix, la prise en charge a des

88 Consultable sous : www.ofsp.admin.ch > L’'OFSP > Publications > Rapports d'évaluation > Assurance maladie et accidents (état : 21.12.2020)
89 RS 831.232.21

0 Consultable sous : https://www.admin.ch/opc/fr/classified-compilation/19850317/index.html#applahrefl (état : 9.10.2019).

1 www.admin.ch > gov > start > droit- federal > procédures de consultation
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prix économiques reste sans doute le plus grand défi dans le cadre de 'admission de médica-
ments dans la liste des spécialités.

Défis dans la prise en charge des médicaments dans des cas particuliers

Il ressort de I'évaluation de la prise en charge de médicaments dans des cas particuliers selon
les art. 71a a 71d OAMal, présentée en décembre 2020, que la proportion de prises en charge
dans des cas particuliers a fortement augmenté depuis la derniére évaluation. Cela tient aussi
au fait que la période entre I'autorisation et la prise en charge de nouveaux traitements médi-
camenteux était plus longue, car I'évaluation de nouvelles thérapies complexes est plus déli-
cate, et notamment que les exigences de prix de I'industrie pharmaceutique sont trés élevées.
Une admission dans la liste des spécialités peut donc prendre du retard. A noter que les mé-
dicaments et les indications qui sont autorisés par Swissmedic et ne figurent pas dans la LS,
mais dont 'admission dans la LS est prévue, concernent une petite part de la prise en charge
dans des cas particuliers. La plupart des prises en charge dans des cas particuliers concernent
des médicaments qui figurent dans la LS et sont utilisés hors étiquette, c’est-a-dire pour une
autre indication que celle autorisée par Swissmedic ou en dehors de I'information profession-
nelle. L’évaluation du caractere économique devrait cependant constituer I'un des principaux
défis a I'avenir pour concrétiser I'accés réglementé et la prise en charge de nouvelles théra-
pies.

Par ailleurs, I'égalité de traitement des personnes assurées aupres de différents assureurs-
maladie et traitées avec le méme médicament et pour la méme indication semble constituer
un défi majeur. L'introduction des modeles standardisés d’évaluation du bénéfice®? (OLUTool)
par les médecins-conseils a déja contribué a une évaluation plus uniforme ces derniéres an-
nées. Mais de nouveaux médicaments et de nouvelles formes de thérapie novatrices seront
de plus en plus commercialisés ces prochaines années, dont l'efficacité ne peut pas étre prou-
vée de maniere définitive ni suffisamment examinée au moment de la mise sur le marché.
L’évaluation du bénéfice devient ainsi plus complexe et exigeante.

Enfin, la période jusqu’a la décision de prise en charge, la qualité de I'évaluation et 'améliora-
tion de la transparence sont d’autres défis.

Défis lors du passage du régime de I'Al a celui de TAOS

En cas d’infirmité congénitale non couverte par I'assurance-invalidité, I’AOS prend en charge
les colts des mémes prestations qu’en cas de maladie (art. 27 LAMal). C’est notamment le
cas quand l'obligation de prise en charge de I'Al prend fin a 'dge de 20 ans révolus. En prin-
cipe, cette disposition ne privilégie pas les infirmités congénitales par rapport a d’autres mala-
dies, raison pour laquelle 'assureur-maladie n’est en général soumis a I'obligation de prise en
charge que dans le cadre du catalogue des prestations remboursables par I'assurance-mala-
die sociale, et uniqguement si les conditions de prise en charge des mesures médicales au
sens de la LAMal sont remplies. En outre, I'art. 52, al. 2, LAMal prévoit qu’en matiere d’infirmi-
tés congénitales, les mesures thérapeutiques du catalogue des prestations de lI'assurance-
invalidité sont reprises dans la liste des analyses, la liste des spécialités et la liste des moyens
et appareils.

Dans la liste de médicaments en matiere d’infirmités congénitales (LMIC), une partie spéciale
de la LS, il est précisé en guise d’introduction, pour clarifier cette ordonnance, que 'AOS doit
payer les médicaments qui ont été pris en charge par I'assurance-invalidité pour les assurés
en raison de leur infirmité congénitale jusqu’a I'dge de 20 ans révolus et dont les assurés ont
encore besoin a partir de ce moment-1a.%® La coordination de I'assurance-invalidité et de I'as-
surance-maladie pour les infirmités congénitales est en principe garantie en vertu de 'annexe
de I'OIC, qui précise que 'obligation de prise en charge de I'Al est transférée a 'AOS, c’est-a-

92 gociété suisse des médecins-conseils et médecins d’assurances, Evaluation du bénéfice selon I'art. 71a-c OAMal, https://www.medecins-con-
seils.ch/expertcom/71kvv/updmay18/ (état : 6.11.2019).
93 Arrét du Tribunal fédéral des assurances du 28 juillet 2003, K 135/02, consid. 5.2.
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dire que I'assurance-maladie doit notamment supporter les colts a la place de I'Al dés que
I'obligation de prise en charge de I'Al prend fin par limite d’age.

Dans des cas particuliers, le passage de I'Al a 'AOS peut poser probleme. Par conséquent,
le sujet a été abordé dans le CNMR. De premiéres mesures visant a améliorer le passage de
'assurance-invalidité a I'assurance-maladie avaient toutefois déja été mises en ceuvre avant
I'établissement du concept. L'OFAS régle par exemple, en adaptant chaque année la circulaire
sur les mesures médicales de réadaptation de I'Al (CMRM), quelles mesures médicales sont
prises en charge par I'Al. L'OFSP peut aussi actualiser la LMIC en conséquence. Par ailleurs,
'adaptation de 'OPAS a contribué a supprimer certains obstacles administratifs (exemple :
pas de demande de renouvellement constant de la prescription médicale de physiothérapies
pour les personnes atteintes de mucoviscidose si le droit aux prestations de I'Al s’éteint).

Quand un médicament est admis dans la LMIC, on part du principe qu'il est efficace, adéquat
et économique. L'OFSP n’examine pas les critéres et s’appuie sur I'évaluation de 'OFAS,
méme si les données relatives a I'efficacité sont souvent trés limitées chez les adultes et les
co(ts tres élevés. Il faut en outre tenir compte du fait que 'OFAS n’examine la prise en charge
en premier lieu que pour les jeunes patients. Comme l'efficacité, 'adéquation et I'économicité
ne sont pas examinées pour les patients adultes, il n’est pas non plus possible de définir des
limitations spécifiques adaptées aux adultes ou des obligations et des conditions concernant
le prix ou les colts, comme c’est le cas pour d’autres médicaments de la liste des spécialités.

Des lacunes peuvent survenir dans la prise en charge lorsque le titulaire de I'autorisation ne
dépose pas de demande correspondante d’admission d’'un médicament dans la LMIC. Le Tri-
bunal fédéral a toutefois relevé que 'AOS est aussi soumise a I'obligation de prise en charge
guand un médicament remboursé par I'Al ne figure pas dans la LMIC.% La prise en charge est
donc aussi garantie dans ces cas. La prise en charge des patients adultes diagnostiqués pen-
dant 'enfance et ayant atteint I'adge de 20 ans révolus au moment de 'admission d’'un médica-
ment dans la LMIC n’est en revanche pas garantie. Les mémes conditions s’appliquent aux
assurés dont l'infirmité congénitale est diagnostiquée a I'age adulte qu’aux assurés qui con-
tractent une maladie ne constituant pas une infirmité congénitale.®® Les médicaments sont pris
en charge par I'AOS s'ils figurent dans la LS. Si ce n’est pas le cas, la procédure pour la prise
en charge des médicaments dans des cas particuliers est applicable.%

Le 19 juin 2020, les Chambres fédérales ont décidé une adaptation de la LAl qui améliorera
encore la coordination entre I'Al et ’AOS.%” Une base légale pour la tenue d’'une nouvelle liste
de médicaments destinés a traiter les infirmités congénitales est créée dans un nouvel
art. 14", al. 5, LAl En outre, I'art. 52, al. 2, LAMal est adapté de telle sorte que 'AOS prendra
également en charge les médicaments qui figurent sur cette liste. En d’autres termes, une
seule liste de médicaments sera prévue pour le traitement des infirmités congénitales, il n’y
aura plus deux bases différentes comme c’est le cas aujourd’hui, avec la circulaire de I'Al et
la LMIC. Cette modification devrait entrer en vigueur au 1° janvier 2022.

Possibilités d’action

Possibilités d’action pour la prise en charge des médicaments dans des cas particuliers

A lissue de la nouvelle évaluation des art. 71a a 71d OAMal en décembre 2020, le DFI/OFSP
prévoit de concrétiser des mesures en 2021 en tenant compte des différents acteurs et d’éla-

borer une proposition de modification de 'OAMal.%® L’élaboration de critéres contraignants
pour I'évaluation des demandes de garantie de prise en charge devrait primer, en particulier

% ATF 142 V 425, consid. 8

% Voir ci-dessus 3.2.1.1.

96 |bid.

7 https://www.parlament.ch/centers/eparl/curia/2017/20170022/Texte%20pour%20le%20vote%20final%201%20NS%20F.pdf (texte soumis au
vote final)

9 Evaluation de la prise en charge de médicaments dans des cas particuliers selon les articles 71a & 71d OAMal : Prise de position de 'OFSP (en
allemand), consultable sous : www.ofsp.admin.ch > L’OFSP > Publications > Rapports d’évaluation > Assurance maladie et accidents (état :
21.12.2020)
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pour I'évaluation du caractéere économique et du bénéfice supplémentaire nécessaire. L’intro-
duction d’une évaluation uniforme du bénéfice et le développement d’instruments (p. ex. re-
gistre) visant a améliorer la transparence devraient aussi étre abordés.

3.2.2 Analyses génétiques

Il S’agit d’analyses génétiques qui servent & déterminer une modification du patrimoine géné-
tique a la base d’'un syndrome clinique.

3.2.2.1 Etat des lieux
Contexte

Les maladies rares sont souvent d’origine génétique, donc héréditaires. Pour un nombre crois-
sant de maladies rares, la modification du patrimoine génétique constitutionnel qui est a la
base du diagnostic clinique est connue. Ces mutations peuvent étre détectées dans le sang
et/ou dans d’autres échantillons et sont le plus souvent héréditaires. Les analyses génétiques
doivent s’accompagner d’un conseil génétique. L’AOS ne prend toutefois pas en charge les
co(ts souvent considérables de telles analyses dans tous les cas.

La prise en charge par I'AOS des colts des analyses génétiques réalisées en lien avec des
maladies rares est assortie de conditions comme pour toutes les prestations médicales.
Celles-ci sont inscrites dans la LAMal et les ordonnances correspondantes. Pour les maladies
rares, seules des analyses génétiques permettent souvent de s’assurer de la modification du
patrimoine génétique a l'origine d’'une maladie rare. Malgré tout, elles ne font pas exception
aux exigences légales décrites dans les points suivants.

La prise en charge des co(ts de telles analyses génétiques par I’AOS fait régulierement I'objet
de critiques dans I'opinion publique et d’'une évaluation différente entre les spécialistes en
génétique médicale qui ordonnent les analyses et les assureurs-maladie qui les paient.

Prise en charge des coits d’analyses génétiques par 'AOS

L’AOS ne prend en charge les mesures diagnostiques que si elles sont en lien avec le traite-
ment d’'une maladie ou un soupcon concret de maladie.® Elles doivent servir en fin de compte
au traitement de la maladie.’® En d’autres termes, elles doivent avoir — en cas d’évaluation
prognostiquel®! — des conséquences thérapeutiques. Si ce n'est pas le cas, c’est-a-dire si la
finalité diagnostique est atteinte en ce sens que la thérapie est établie ou que plus aucune
(autre) thérapie n’est possible, il n’y a pas d’obligation de prise en charge des codts. Les me-
sures diagnostiques qui — dans une évaluation prognostique — sont sans conséquences thé-
rapeutiques pour le patient, ne constituent en principe pas une prestation obligatoire, car elles
ne sont pas économiques.'%?

Les exigences légales qui réglent la prise en charge des colts d’analyses génétiques (égale-
ment en lien avec des maladies rares) par 'AOS sont les suivantes :

- Les prestations médicales a la charge des assureurs-maladie dans le cadre de I'assu-
rance obligatoire des soins, y compris les analyses génétiques, doivent servir a dia-
gnostiquer ou a traiter une maladie et ses séquelles (art. 25, al. 1, LAMal).

- Lefournisseur de prestations doit limiter ses prestations a la mesure exigée par l'intérét
de l'assuré et le but du traitement (art. 56, al. 1, LAMal).

- Les prestations médicales, y compris les analyses génétiques, doivent étre efficaces,
appropriées et économiques (critéres EAE) (art. 32, al. 1, LAMal). Ces criteres s’appli-
quent aussi dans les cas particuliers.

9 Arrét du Tribunal fédéral des assurances K 55/05 du 24 octobre 2005 consid. 1.1

100 RAMA 1995 n° K 957 p. 12, K 28/94

101 SVR 2008 KV n° 1 p. 1, K 47/06 consid. 4.1

102 \/oir aussi arrét du Tribunal fédéral 9C_1011/2012 consid. 2.3.1 ; RAMA 1995 K 957 12 consid. 5
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L’analyse diagnostique de laboratoire a la charge de ’AOS doit permettre, avec une probabilité
acceptable,

1. de décider si un traitement est nécessaire, et si oui, lequel, ou
2. de réorienter le traitement médical appliqué jusqu’alors, ou

3. de redéfinir les examens qui sont nécessaires (p. ex., pour prévenir, dépister ou traiter
a temps les complications typiques auxquelles on peut s’attendre), ou

4. de renoncer a d’autres examens visant a explorer les symptémes, les séquelles ou les
problémes typiques auxguels on peut s’attendre.103

Les analyses, pour lesquelles il apparait clairement, au moment ou elles sont prescrites,
gu’elles ne satisferont a aucun des quatre points précités, ne sont pas prises en charge. Il
n’est pas nécessaire que les quatre critéres soient remplis de maniére cumulative, la présence
d’un seul critere suffit au remboursement par 'AOS.104

Prise en charge des colts d’analyses génétiques effectuées sur des proches de personnes
souffrant d’'une maladie héréditaire

Des analyses génétiques effectuées sur des proches de personnes souffrant d’'une maladie
héréditaire peuvent avoir plusieurs buts :

1. On soupconne une maladie héréditaire. Si 'analyse génétique réalisée sur le proche a
des effets sur la suite du traitement ou les futurs diagnostics, les codts sont couverts.

2. Les proches d’'une personne souffrant d’'une maladie rare souhaitent savoir s’ils pré-
sentent aussi un risque. Le remboursement n’est alors possible que pour les analyses
mentionnées explicitement dans 'OPAS, a condition que I'analyse serve a des me-
sures préventives pour empécher ou retarder I'apparition de la maladie, ou puisse au
moins influencer favorablement son évolution. Dans 'OPAS, seuls quelques cancers
héréditaires ainsi qu’'une maladie métabolique (la porphyrie) sont actuellement concer-
nés. Il est possible d’élargir cette liste & d’autres maladies rares sur demande.

3. La probabilité que des maladies génétiques soient transmises aux descendants dé-
pend du mode de transmission héréditaire.'® Certaines maladies génétiques ne se
déclarent ainsi que si les deux parents transmettent la prédisposition a I'enfant (mala-
dies génétiques récessives) ou si une porteuse de la maladie transmet la prédisposition
a un enfant de sexe masculin (maladies liées aux chromosomes X). Les porteurs eux-
mémes ne développent pas forcément la maladie. Les analyses génétiques effectuées
sur des proches de malades dans le but de découvrir s’ils sont porteurs sont considé-
rées comme des analyses visant a établir un planning familial sans conséquences di-
rectes sur la santé de la personne qui subit 'analyse et donc pas comme des presta-
tions de 'AOS.

Fécondation in vitro (FIV), diagnostic préimplantatoire (DPI)

Les couples qui, en raison d’'une constellation génétique particuliére, doivent s’attendre avec
une forte probabilité a concevoir un enfant ayant une maladie génétique grave, peuvent au-
jourd’hui trés nettement réduire cette probabilité par le biais de la FIVi%® et du DPIXY, La FIV
et le DPI sont exclus de I'obligation de prise en charge de 'AOS a I'heure actuelle.

103 | iste des analyses, Préambule a 'annexe 3 OPAS.

104 | ettre d’information aux assureurs-maladie et réassureurs, 3 mai 2016 : Dispositions légales concernant la prise en charge des analyses géné-
tiques par I'assurance obligatoire des soins (AOS). Consultable sous : https://www.bag.admin.ch/bag/fr’/home/versicherungen/krankenversiche-
rung/krankenversicherung-versicherer-aufsicht/kreis-und-informationsschreiben/informationsschreiben-schweiz.html (état : 29.11.2019).

105 Cf, Académie suisse des sciences médicales, La génétique dans la médecine au quotidien, 2¢ édition, Berne 2011, p. 27 ss.

106 | a fécondation in vitro (FIV) désigne la « fécondation artificielle », ot un ovule et un spermatozoide s’unissent « dans I'éprouvette » (in vitro),
en dehors du corps de la femme, avant d’étre implantés dans son utérus.

107 e diagnostic préimplantatoire (DPI) est une technique médicale par laguelle les embryons provenant de la fécondation artificielle (in vitro) sont
analysés sur le plan génétique avant d’étre implantés dans I'utérus.
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3.2.2.2 Défis et possibilités d’action

Défis

Prise en charge des codts d’analyses génétigues qui ne sont actuellement pas a la charge de
lAOS

Les personnes souffrant d’'une maladie rare, leurs organisations mais aussi les médecins ont
signalé a plusieurs reprises ces derniéres années que la mise en évidence de la modification
génétique, qui est a la base du diagnostic clinique, peut avoir en soi un « effet thérapeu-
tique ».1% Cela peut aussi étre le cas quand cette preuve ne s’accompagne pas de consé-
guences médicales et thérapeutiques au sens de la LAMal, mais implique la fin d’'un processus
psychologique. Il arrive cependant aussi que cette annonce ait des répercussions négatives
sur les personnes concernées, en particulier s’il n’y a pas de traitement pour cette maladie, de
traitement efficace ou du moins qui soulage. Néanmoins, les personnes atteintes d’une mala-
die rare, leurs organisations et les médecins demandent que la mise en évidence d’'une muta-
tion génétique a la base du diagnostic clinique soit en principe considérée comme une pres-
tation obligatoire de I'AOS.

Dans la situation juridique actuelle, 'AOS ne rembourse pas les codts des analyses géné-
tiques qui n’entrainent pas une adaptation du traitement médical (cf. 3.2.2.1).

Prise en charge des codts des analyses génétiques en lien avec la médecine de la procréation

Des analyses visant a établir le statut de porteur d’'une maladie permettent aux proches de
malades qui désirent un enfant de détecter avant la conception s’ils doivent s’attendre a ce
que I'enfant soit malade ou s’il n’y a pas un tel risque. En cas de risque élevé, il est possible,
en vertu de la loi fédérale révisée du 18 décembre 1998 sur la procréation médicalement as-
sistée (LPMA)%, de féconder artificiellement plusieurs ovules et, au moyen du DPI, de sélec-
tionner un embryon sain avant I'implantation dans l'utérus. L’alternative aux deux méthodes
est la « grossesse a I'essai » avec un diagnostic prénatal et la possibilité d’'une interruption de
grossesse non punissable si I'enfant a la maladie héréditaire.

Les coits des analyses visant a établir le statut de porteur d’'une maladie, la FIV ainsi que le
DPI ne sont pas remboursés par 'AOS, alors que le diagnostic prénatal (art. 13, let.