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Avant-propos 
 
Cette thèse est une thèse article traitant de « la place du médecin généraliste dans la prise en 

charge des maladies rares de la peau ». 

L’article est destiné à être soumis en anglais au Journal Orphanet Rare Disease. 

La thèse sera composée d’un article, ainsi que d’annexes de l’introduction, de résultats 

complémentaires et d’une discussion complémentaires n’apparaissant pas dans l’article par 

souci de synthèse. 

 

Le choix de ce sujet a fait l’objet d’une démarche personnelle, un attrait certain pour la 

dermatologie m’ayant conduite à un stage de fin d’études aux consultations dermatologiques 

de l’hôpital Larrey auprès du Pr Mazereeuw.  

Lors de mes recherches menées sur les thèmes liés de la dermatologie et de la médecine 

générale dans le cadre de mon stage, une étude a attiré mon attention. Cette étude nationale 

évaluait l’intérêt de la rationalisation du parcours de soins du patient atteint de maladie rare 

par la télémédecine, elle avait été réalisée par le centre de référence toulousain. Cette lecture a 

soulevé un certain nombre de questions dans mon esprit. 

Effectivement, ce « parcours du combattant » décrit par tant de patients ne pourrait-il pas être 

allégé par son médecin traitant ? Les médecins généralistes se sentaient-ils impliqués dans ce 

parcours particulier ? Quelles difficultés se présentaient à eux et quels outils avaient-ils à leur 

disposition ? Finalement, quelle était la place du médecin généraliste dans cette prise en 

charge ? Dès lors, l’étude de cette problématique a été proposée comme éventuel sujet de 

thèse. 
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Prise en charge des maladies rares de la peau en médecine générale 
Baqué M,  Colineaux H, Dreyfus I, Mazereeuw-Hautier J 
 
Mots clés : perception, attente, ressenti, médecine générale, médecin généraliste, rôle, place, 
maladies rares de la peau, dermatologie, parcours de soins, centre de référence, 
génodermatose, coordination, difficultés. 

Introduction 
Les maladies rares sont définies par une fréquence inférieure à 1/2000. Leur prise en charge 

est difficile en raison de la multitude des pathologies, du manque de connaissance et de 

formation des professionnels de santé non experts et du manque de recommandation (1). Afin 

d’améliorer leur prise en charge, il a été mis en place en France des plans nationaux (1er 

plan 2005-2008, 2ème plan 2011-2016, appel à un 3ème plan en 2017 (http://solidarites-

sante.gouv.fr) ayant conduit à la création de centres experts (centres de référence ou de 

compétence). Ces centres ont plusieurs missions : soins, recherche, enseignement. Ils ont pour 

but de s’intégrer dans un réseau ville-hôpital. Le médecin généraliste a une place très 

importante dans ce réseau puisqu’il est placé en 1ère ligne. En effet, selon l’organisation des 

soins en France, les patients (hors cas particulier de la pédiatrie et de quelques spécialités 

comme la gynécologie, l’ophtalmologie ou la psychiatrie) doivent d’abord voir leur médecin 

généraliste, qui, si cela est nécessaire, les adresse à un spécialiste. Il est responsable du suivi 

du patient et de la coordination des soins (https://www.legifrance.gouv.fr selon la loi n° 2004-

810 du 13 août 2004 relative à l'assurance maladie). En cas de maladie rare, cette coordination 

doit se faire en lien étroit avec les centres experts. Le centre des maladies rares de la peau de 

Toulouse prend en charge différentes maladies rares de la peau, notamment les anomalies 

vasculaires et les troubles de la kératinisation comme les ichtyoses (http://fimarad.org/les-

centres-de-référence/Centre-de-Reference-des-Maladies-Rares-de-la-Peau).  

En pratique courante, dans le cadre des maladies rares de la peau, nous faisons le constat de 

difficultés concernant le parcours de soin du patient : retard à l’adressage et difficultés de 

coordination du suivi des patients. Afin d’apporter d’éventuelles solutions à ces difficultés, 

nous avons voulu en identifier les causes en réalisant une enquête auprès des médecins 

généralistes.  

 

Vous trouverez en page 22 de l’annexe 2 une introduction complémentaire. 
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Matériels et méthodes 

Population d’étude 
Les médecins généralistes sélectionnés pour l’étude étaient des médecins généralistes de 

patients ayant été vus au moins une fois au centre de référence des maladies rares entre le 1er 

mars et le 28 juin 2017 pour une maladie rare de la peau dont le diagnostic est confirmé. Les 

médecins généralistes devaient avoir été informés du diagnostic de leur patient par courrier au 

minimum 2 mois avant de recevoir le questionnaire et qu’ils aient vu leur patient au minimum 

une fois dans les douze derniers mois précédant l’enquête. 

 

Source des données 
Les données ont été recueillies par un questionnaire papier ou en ligne, transmis aux médecins 

par email, fax ou courrier selon leur choix après appel auprès de leur secrétariat. Une relance 

systématique était réalisée sous trois semaines. Le questionnaire a été établi, après revue de la 

littérature, par un groupe d’experts composé de l’équipe du centre de référence des maladies 

rares de la peau de Toulouse et un panel de cinq médecins généralistes.  

Les données recueillies étaient anonymes et concernaient notamment les caractéristiques 

individuelles (ancienneté, sexe, lieu d’exercice), la connaissance du centre de référence et les 

difficultés rencontrées dans la prise en charge de patients atteints d’une maladie rare de la 

peau (diagnostic, coordination, soutien). Ce questionnaire comprenait douze questions 

(Annexe 1) et comportait une majorité de questions fermées utilisant une échelle de Likert 

(« jamais », « rarement », « souvent », « toujours » ou « indispensable », « utile », « peu 

utile », « inutile »).  

 

Mesures 
Nous avons réalisé une analyse descriptive qui nous a permis d’identifier une difficulté dans 

la coordination majoritairement rapportée par les médecins et qui présentait un intérêt en 

pratique clinique. Ainsi nous avons réalisé une analyse bi et multivariée pour explorer ce 

phénomène.  

Il s’agit d’une étude observationnelle dont l’objectif principal était de déterminer les 

caractéristiques des médecins éprouvant des difficultés dans la coordination du parcours de 

soin de ces patients.  

On a considéré qu’un médecin éprouvait des difficultés dans la coordination du parcours de 

soin des patients lorsqu’il avait répondu au moins une fois « souvent » ou « toujours » aux 

questions : « éprouvez-vous des difficultés pour savoir où/vers qui orienter ? » « éprouvez-

vous des difficultés pour organiser le parcours de soins entre les différents spécialistes ? » et 

« éprouvez-vous des difficultés pour centraliser les différents courriers/résultats dans le 
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dossier patient ? ». Les caractéristiques des médecins étaient leur expérience en nombre 

d’années depuis la soutenance de la thèse d’exercice, le sexe et le lieu d’exercice (rural, semi-

rural ou urbain). 

Les objectifs secondaires étaient de déterminer les caractéristiques des médecins éprouvant 

des difficultés dans d’autres domaines de la prise en charge (le soutien [soutenir le patient et 

sa famille ou organiser la prise en charge psychosociale], le diagnostic et le suivi du 

traitement) et de déterminer si le fait de ne pas connaître le centre était pourvoyeur de 

difficultés. 

 

Analyses statistiques 
Nous avons comparé les caractéristiques des médecins (expérience, sexe et lieu d’exercice) 

selon qu’ils éprouvent ou non des difficultés concernant la coordination du parcours du 

patient. Nous avons pour cela utilisé des modèles de régression logistiques, de façon bivariée 

puis multivariée. Nous présentons dans les résultats les Odds ratio (OR) et leurs intervalles de 

confiance. Une p-value inférieure à 0,05 était considérée comme significative (test de Wald). 

Nous avons ensuite comparé les caractéristiques des médecins selon qu’ils éprouvent ou non 

des difficultés pour chaque type de difficultés. Puis nous avons comparé les caractéristiques 

des médecins et les types de difficultés éprouvées selon qu’ils connaissent ou non le centre de 

référence. Les mêmes méthodes statistiques ont été appliquées. Les analyses ont été réalisées 

avec le logiciel Stata version 12. 
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Résultats 
Description de la population 
Sur les 195 médecins contactés, 96 ont répondu à l’étude soit un taux de participation de 

49 %. Parmi les 96 questionnaires retournés, les données étaient complètes pour 83 (86 %).  

 

 
Figure 1. Organigramme de flux 

Les 203 médecins sélectionnés correspondaient aux médecins de 207 patients. Ces derniers 

étaient atteints de plusieurs maladies rares (Figure 2), classées en 10 catégories (selon la 

classification des maladies rares de l’European Reference Network (ERN) for rare and 

diagnosed skin disorders (ERN-Skin) (https://webgate.ec.europa.eu/ern/). La catégorie la plus 

fréquente était celle des neurofibromatoses (69 patients : 33 %), suivie de celle des anomalies 

vasculaires (56 patients : 27 %) et de l’ichtyose (17 patients : 12,5 %). Il s’agissait de 124 

(60 %) femmes et 83 (40 %) hommes. L’âge médian des patients était de 18 ans (extrêmes : 0 

- 91 ans), avec 92 (44 %) enfants (moins de 16 ans).  

 

 
Figure 2. Pathologies des 207 patients suivis par les 195 médecins sélectionnés pour l’étude  
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Les caractéristiques de ces 84 médecins figurent dans la Table 1. On retrouvait un 

pourcentage équivalent d’hommes et de femmes, exerçant majoritairement en ville ou en 

semi-rural, le nombre d’années d’exercice depuis la thèse allait de 0 à 47, avec une moyenne 

de 21  années + 10,98. 

L’ensemble des réponses apportées par les 96 médecins figure dans la Table 1.  

 

L'existence du centre était connue par 34 médecins (35 %), et ce majoritairement par le biais 

du courrier du centre (18 : 53 %). Parmi ces 34 médecins, 7 médecins (20,5 %) n’étaient pas 

satisfaits des délais de rendez-vous et de la communication vers le médecin généraliste. 

60 médecins (71,5 %) placent leur rôle au cœur du parcours de soins. 

 

Aucune difficulté n’était rapportée par 5 médecins (5 %), alors que les 91 restants (95 %) 

éprouvaient des difficultés dans au moins un des items proposés.   

Les difficultés les plus fréquemment rencontrées par les médecins généralistes étaient : 

l’établissement d’un diagnostic (85 : 88,5 %), suivi de l’organisation du parcours de soins 

avec les autres spécialistes (62 : 64,5 %), de l’orientation initiale (54 : 56 %) et de la prise en 

charge psychologique et sociale (42 : 43,8 %). 

 

Les causes rapportées pour ces difficultés étaient un manque de connaissance (80 : 95 %) et 

de temps pour s’informer (61 : 72,6 %) et un manque d’accessibilité aux différents médecins 

spécialistes (55 : 65,5 %). 

12 médecins (13 %) déclaraient un manque d’intérêt pour ces pathologies rares. 

 

Tous les documents proposés pour l’aide à la prise en charge semblaient utiles pour plus de 

80 % des médecins, tout particulièrement pour la conduite à tenir en urgence (76 : 90,5 %). 

Le format le plus plébiscité pour la diffusion de ces documents aux médecins était le 

document joint au courrier (47 : 56 %) suivi de l’envoi par mail (42 : 50 %). 

 
 Echantillon 

 
N n % 

Sexe 84   
Homme  44 52,4 
Femme  40 47,6 

Expérience (depuis thèse) 83   
0-10 ans  17 20,5 

11-20 ans  21 25,3 
21-30 ans  26 31,3 

+31 ans  19 22,9 
Lieu d’exercice 84   

Rural  17 20,2 
Semi-rural  34 40,5 

Urbain  33 39,3 
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 Echantillon 

 
N n % 

Connaissance du statut de porteur de maladie 
rare du patient 

96   

Non  22 22,9 
Connaissance du centre de référence 95   

Oui  34 35,8 
 34   

Courrier du centre  18 52,9 
Confrère   8 23,5 

Site internet  4 11,8 
Patient(e)  3 8,8 

Autre  3 8,8 
Si oui, mauvaise opinion concernant :    

Communication vers MG 32 7 21,9 
Accessibilité 23 3 13,0 
Site internet 23 3 13,0 

Délai 22 7 31,8 
Satisfaction patient 26 2 7,7 

Qualité générale 26 1 3,9 
Difficultés de prise en charge 
(souvent/toujours) 

96   

Diagnostic   85 88,5 
Traitement  23 24,0 
Orientation   54 56,3 

Parcours  62 64,6 
Dossier   25 26,0 

Soutien patient et famille   25 26,0 
PEC psychologique et sociale  42 43.8 

Autres pathologies  19 19,8 
Obstacles 84   

Manque de connaissance  80 95,2 
Manque de temps pour s’informer  61 72,6 

Manque de temps pour coordonner  48 57,1 
Manque d’accessibilité  55 65,5 

Manque d’intérêt  12 14,3 
Accès à internet  13 15,5 

Rôle déterminant du MG 84   
Non  24 28,6 
Oui  60 71,4 

Documents utiles 84   
Information générale  75 89,3 

Démarche diagnostique  72 85,7 
Orientation des patients  69 82,1 

Traitements  74 88,1 
Conduite à tenir en urgences  76 90,5 

Démarches sociales  69 82,1 
Associations et site internet  68 81,0 

Suivi  74 88,1 
Coordonnées des acteurs   73 86,9 

Forme des documents 84   
A télécharger sur internet  37 44,0 

Joint au courrier  47 56,0 
Envoi par mail  42 50,0 

Indifférent  17 20,2 
Tableau 1. Caractéristiques et réponses des médecins répondants concernant la prise en charge (N : 
l’effectif complet, n : l’effectif de la modalité concernée, % : proportion de la modalité concernée) 

Caractéristiques des médecins éprouvant des difficultés de coordination : 
Toute chose égale par ailleurs, les médecins exerçant en milieu rural ont 11,7 fois plus de 

risque d’éprouver des difficultés pour coordonner le parcours des patients atteints des 

maladies rares de la peau par rapport aux médecins exerçant en milieu semi-rural (p=0,031). 

Coordination 

Soutien 
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Nos résultats montrent que le fait d’avoir terminé ses études récemment (<10 ans) est un 

facteur protecteur. 

Par ailleurs, les femmes semblent déclarer plus souvent des difficultés pour coordonner le 

parcours que les hommes, même si ce résultat est à la limite de la significativité (p=0,067). 

 
 Modèles bivariés  Modèle multivarié 

 OR IC95% p  OR IC95% p 
Sexe        

Homme Ref     Ref   
Femme 2,7 0,5-4,2 0,436  4,1 0,9-18,6 0,067 

Lieu d’exercice        
Rural 9,9 1,2-83,8 0,035  11,7 1,3-108.8 0,031 

Semi-rural Ref    Ref   
Urbain  2,8 0,9-8,6 0,074  1,5 0,4-5,3 0,527 

Expérience        
0-10 ans  Ref     Ref   

11-20 ans 4,2 0,9-19,9 0,071  9,8 1,4-66,9 0,020 
21-30 ans 3,9 0,9-16,2 0,066  8,5 1,3-55,8 0,027 

+31ans 2,0 0,5-8,0 0,348  4,7 0,7-31,4 0,108 
Tableau 2. Caractéristiques des médecins éprouvant des difficultés de coordination (régression logistique) 

Autres résultats 

Une autre particularité des médecins était associée au fait d’éprouver des difficultés pour 

coordonner le parcours du patient, il s’agissait de la perception du rôle du médecin 

généraliste : les médecins qui considéraient que le rôle du médecin généraliste n’est pas 

central dans le parcours du patient atteint d’une maladie rare de la peau évoquaient 2,4 

(IC95%=[0, 3-4,4]) fois plus de difficultés pour coordonner le parcours (p=0,025). 

 

Concernant les autres types de difficultés (diagnostic, soutien et traitement), aucune 

caractéristique n’était significativement associée au fait de les éprouver. Si ce n’est que les 

médecins qui déclarent éprouver des difficultés dans un domaine déclaraient plus souvent des 

difficultés dans les autres domaines. 

 

Concernant les caractéristiques des médecins n’ayant pas connaissance de l’existence du 

centre, ils semblaient avoir plus de difficultés à coordonner le parcours (82 % contre 68 %), 

mais de façon non significative (p=0,12). Aucune autre caractéristique n’était 

significativement associée à la connaissance du centre. 

 

En page 29 de l’annexe 2, vous trouverez des résultats complémentaires.  
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Discussion 
Résultats principaux 
Cette étude montre que 36 % des médecins généralistes prenant en charge un patient atteint 

d’une maladie rare de la peau n’ont toujours pas connaissance du centre de référence des 

maladies rares de la peau, 12 ans après sa création dans leur propre région. 

89 % de ces médecins déclarent avoir des difficultés pour établir le diagnostic, ce qui était 

attendu dans ce contexte de maladies rares. Mais notre étude montre qu’ils ont aussi des 

difficultés pour coordonner le parcours du patient. Les médecins exerçant en milieu rural et 

les médecins ayant soutenu leur thèse d’exercice il y a plus de 10 ans étaient plus nombreux à 

déclarer ces difficultés. 

 

Forces et limites 
Il s’agit de la première enquête sur la prise en charge des maladies rares de la peau par le 

médecin généraliste. Cette étude nous permet de mieux comprendre les problématiques 

posées par cette prise en charge dans le contexte français. 

 

Malgré la taille de l’échantillon et donc la faible puissance de l’étude, nous avons pu identifier 

des caractéristiques associées aux difficultés pour coordonner le parcours, ce qui pourra 

orienter les futures études et actions de communication. Au vu du taux de réponse, nous ne 

pouvons écarter un biais de sélection, les médecins répondants se sentant probablement plus 

concernés par ces problématiques que les autres. Cependant, le panel des médecins ayant 

répondu au questionnaire était diversifié en termes de lieu d’exercice, d’expérience et de sexe, 

ce qui nous a permis de prendre en compte différents types d’exercice de la médecine 

générale. Pour une enquête de ce type, nous pouvons par ailleurs considérer le taux de 

réponse à notre enquête peut être considéré comme satisfaisant (49 %) (2). 

 

Le fait que les réponses soient déclaratives ne peut nous faire écarter les biais de 

mémorisation et de minimisation. De plus, certains facteurs de confusion ont pu ne pas être 

pris en compte. En effet, nous n’avons pas pu relier les réponses des médecins aux 

caractéristiques de leurs patients par souci d’anonymat ; nous n’avons pas non plus recueilli 

d’informations concernant leur âge, la distance au centre, etc. dans un souci de longueur du 

questionnaire, afin d’optimiser le taux de réponse.  

 

Comparaison avec la littérature 
La revue de la littérature est assez pauvre puisque nous n’avons retrouvé que 4 études, aucune 

en dermatologie et une seule en France. Dans la littérature, on note une seule enquête 
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similaire de Bihouee et al., réalisée en 2013 sur un nombre comparable de médecins (114) 

pour toutes les maladies rares confondues, dans une autre région (Maine et Loire)(3). Cette 

étude montrait des résultats similaires concernant la connaissance qu’avaient les médecins sur 

l’existence du centre de référence (25 % vs. 36 %). L’étude de Bihoue n’interrogeait pas les 

médecins sur leurs difficultés. 

 

Dans notre étude, 22 médecins (23 %) déclarent ne pas savoir que leur patient est porteur 

d’une maladie rare. Ce qui fait écho à ce que l’on retrouve dans la littérature où seuls 25 % 

des médecins généralistes dans une étude européenne auprès de 170 médecins généralistes (4)  

et 10 % dans l’étude française de Bihoue auprès de 114 médecins (3) connaissaient la 

définition d’une maladie rare (fondée sur la prévalence).  

 

Dans une étude menée auprès de 41 médecins généralistes au Royaume-Uni prenant en 

charge des patients atteints de la maladie rare d’ostéogenèse imparfaite, la cause des 

difficultés rapportées était le manque de connaissance pour 29 médecins (69 %) vs 80 (95 %) 

dans notre étude. De plus, dans cette étude, 12 médecins généralistes (29 %) ne rapportaient 

aucune difficulté à la prise en charge de leurs patients vs 5 (5 %) dans notre étude, ce qui peut 

être dû au fait que la dermatologie est une spécialité globalement plus complexe pour les 

médecins généralistes (5). 

Comme attendu, l’établissement du diagnostic de la maladie rare était jugé difficile puisqu’il 

s’agissait de la difficulté la plus rapportée. Nous n’avons pas retrouvé d’étude effectuée sur le 

sujet, mais des revues générales qui mettent en lumière ce problème et dont les auteurs 

partagent notre opinion. Deux articles sur des systèmes de santé hors France, en Angleterre 

(6) et en Australie (7), s’accordent à dire qu’il n’est pas réaliste d’attendre un diagnostic de la 

part du médecin généraliste. Toutefois, la situation inhabituelle peut nécessiter une recherche 

par le médecin généraliste à partir de mots-clés sur des moteurs de recherche spécifiques afin 

de générer une liste de diagnostics différentiels et de l’adresser aux médecins ou structures 

compétentes correspondantes. Un article espagnol va plus loin (8), le médecin généraliste 

pourrait acquérir les compétences nécessaires pour identifier les signes évocateurs d’une 

maladie rare. Cependant, selon un article allemand sur les génodermatoses, il paraît difficile 

de demander au médecin généraliste un diagnostic de maladie rare de la peau, car c’est un 

diagnostic qui est même compliqué pour un dermatologue (9). 

La deuxième difficulté concernait la coordination, ce qui est plus problématique étant donné 

le rôle central du médecin généraliste dans la coordination du parcours de leur patient. Cette 
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difficulté a déjà été rapportée pour d’autres maladies rares dans d’autres systèmes de santé, 

notamment dans une étude menée par une association de malades auprès de 100 médecins 

(généralistes et spécialistes) (www.rarediseaseimpact.org). Les cinquante médecins aux États-

Unis et les cinquante au Royaume-Uni déclaraient des difficultés dans la coordination pour 

76 % des médecins américains et 88 % pour les médecins anglais,  versus 56 % pour 

l’orientation et 65 % pour l’organisation du parcours de soins (items compris dans la 

coordination) dans notre étude. Ce rôle est pourtant défini comme important d’après 95 

médecins généralistes (83 %) dans l’étude de Bihoue et al.  

 

Une caractéristique associée au fait d’éprouver des difficultés dans la coordination était 

l’exercice en milieu rural. 

L’éloignement géographique peut compliquer notamment l’orientation des patients dans des 

réseaux non connus, car n’étant pas à proximité et rend plus difficile l’accessibilité des 

centres pour les patients. 

 

Une autre caractéristique était le fait d’avoir passé sa thèse il y a plus de 10 ans. 

Les plus jeunes médecins venant de terminer leurs études depuis moins de 10 ans auront peut-

être pu bénéficier de mises au point récentes sur les réseaux de soins existants et les modes de 

prises en charge.  

 

Bien que cela ne soit pas significatif, les femmes de l’échantillon ont eu tendance à déclarer 

plus de difficultés pour coordonner le parcours du patient. Cette différence pourrait être 

attribuée à un biais de déclaration, la littérature montre en effet que les femmes auraient plus 

tendance à reconnaître leurs difficultés que les hommes (10). 

 

Nous constatons différents éléments à l’origine des difficultés ressenties, ainsi nous pourrions 

envisager plusieurs types d’actions. 

Une communication à propos du centre de référence pourrait être renforcée au travers des 

formations déjà organisées par le centre de référence, de “sensibilisation” lors de congrès de 

médecine générale. 

Dans notre étude, certains médecins connaissaient le centre principalement par le biais du 

courrier, ce qui met en exergue l’importance de l’existence de ce courrier. Un rajout de 

protocole synthétique pourrait être intégré à ce courrier, répondant ainsi à la demande des 

médecins interrogés. 

Une amélioration de l’accessibilité au site internet pourrait également être envisagée, 

favorisant l’accès à des informations existantes et importantes. 
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En amont, l’accès à un terrain de stage en dermatologie aux médecins en formation en 

médecine générale du troisième cycle pourrait permettre de compléter la formation et de 

connaître les différents recours et l’existence du centre de référence. 

L’éloignement géographique des médecins ruraux pourrait les fragiliser d’autant plus, et ils 

devraient pouvoir bénéficier de nouvelles technologies telles que la télémédecine pour 

rationaliser le parcours de soins, simplifier la prise en charge de leur patient et diminuer leurs 

difficultés. 

Une étude complémentaire pourra cependant être réalisée ultérieurement, de façon ciblée sur 

les populations de médecins les plus concernés (exercice rural notamment). 

 
En page 31 de l’annexe 2, vous trouverez la discussion complémentaire. 
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Conclusion 
 

Notre étude montre un manque de connaissance de l’existence du centre de référence par les 

médecins généralistes et met en évidence que l’exercice en milieu rural et le nombre d’années 

d’expérience majorent le risque d’éprouver des difficultés dans la coordination. Cette 

population doit être ciblée dans les actions futures à mettre en place. 
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Introduction complémentaire 
Maladies rares  
Une maladie rare est une affection touchant moins d’une personne sur 2000 selon le seuil 

admis en Europe, ces seuils ne sont pas les mêmes dans d’autres pays du monde (exemple aux 

États-Unis où le seuil est de 7,5 pour 10 000) (http://solidarites-sante.gouv.fr/soins-et-

maladies/prises-en-charge-specialisees/maladies-rares/article/les-maladies-rares). 

Il existe une grande disparité dans le nombre de patients atteints selon la maladie rare. 

Certaines sont dites « orphelines », il n’existe pas pour celle-ci de réponse thérapeutique 

curative adaptée. 

De la peau  
On dénombre environ 7000 maladies rares dont 80 % sont d’origine génétique et 400 sont des 

génodermatoses. Il existe d’autres origines des maladies rares notamment infectieuses ou 

parasitaires tropicales (filariose lymphatique, maladie de Chagas,…), des cancers ou des 

maladies auto-immunes. 

Les génodermatoses ou maladies génétiques à expression cutanée sont invalidantes, parfois 

mortelles. Elles concernent tous les âges de la vie, et sont souvent diagnostiquées dès la 

naissance. Elles retentissent sur la qualité de vie des enfants et des adultes concernés, le plus 

régulièrement il s’agit de maladies chroniques sans possibilité de guérison. Outre le 

retentissement esthétique évident, elles peuvent gêner la marche, les mouvements fins et 

l’alimentation (http://www.magec.eu : centre de référence des maladies rares génétiques à 

expression cutanée). 

Les maladies rares de la peau représentent un groupe hétérogène que l’on peut classer selon 

plusieurs groupes : (http://www.dermatologietoulouse.fr) 

— anomalies de la pigmentation (taches café au lait, nævus géant, vitiligo, albinisme) 

— de la desquamation (ichtyose) 

— des bulles et érosions (épidermolyse bulleuse) 

— des anomalies vasculaires (angiomes et certains hémangiomes ou ceux nécessitant un 

traitement).  

Cadre gouvernemental et centres de référence des maladies rares 
Ces maladies ont fait l’œuvre d’un désintéressement pharmaceutique et de la recherche 

puisqu’elles ne permettaient pas un retour sur investissement.  

Elles ont bénéficié d’une reconnaissance impulsée par l’action des associations de malades 

qui a eu pour conséquence la mise en œuvre d’une politique de santé spécifique. On assiste à 

une prise de conscience collective en 1995 où, suite au rapport de l’INSERM « les orphelins 
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de la santé », Simone Veil a crée la mission des médicaments orphelins. Cette mission donne 

également jour au portail Orphanet en 1996 (http://solidarites-sante.gouv.fr/soins-et-

maladies/prises-en-charge-specialisees/maladies-rares/article/les-maladies-rares). 

Dès le début des années 2000, les maladies rares se hissent comme une priorité de santé 

publique. La France joue un rôle pionnier dans le domaine des maladies rares : elle est le 

premier pays en Europe à avoir élaboré et mise en œuvre un plan national. 

La politique européenne reste un peu à la traîne, avec un rapport d’étape publiée par la 

commission européenne en 2014 montrant que seuls 16 États membres ont adopté un plan ou 

une stratégie maladies rares à la fin 2013(1). 

En collaboration avec les experts du domaine et les associations de patients, les autorités 

françaises ont entrepris plusieurs initiatives en faveur des maladies rares, plus spécifiquement 

en proposant deux plans maladies rares consécutifs et un troisième récemment annoncé par la 

ministre de l’époque (Mme Marisol Touraine) le 15 juin 2016. 

Les axes stratégiques de cette politique ont permis d’améliorer la prise en charge des patients 

atteints de maladies rares et leur accorder une égalité d’accès aux soins par rapport aux autres 

malades dans le système de santé. 

 

Dans le cadre du premier plan maladies rares 2005-2008 (2), on assiste à la mise en place 

d’un réseau d’expertise et de soins en maladies rares. Le ministère de la Santé a identifié des 

centres de renommée et d’expertise internationales qui ont été labellisés en centres de 

référence pour une maladie rare ou un groupe de maladies rares. 

Les médicaments orphelins disponibles ont été rendus accessibles aux patients. L’information 

à destination des patients, des professionnels et du grand public s’est également développée 

grâce au portail Orphanet, outil de référence en matière de documentation et d’information sur 

les maladies rares. 

 

Ces centres de références, comme celui des maladies rares de la peau à Toulouse, se 

définissent comme des ensembles de compétences pluridisciplinaires hospitalières 

spécialisées qui ont un rôle d'expertise des maladies rares et qui assurent un rôle de recours 

pour les médecins, les malades et leur famille, à un niveau national ou interrégional. Celui de 

Toulouse est coordonné avec celui de Bordeaux dont les référents sont respectivement le Pr 

Juliette Mazereeuw et le Pr Alain Taïeb. 

Ce centre a été créé par arrêté du 6 octobre 2005. Il est composé d’une équipe médicale 

dirigée par le Pr Juliette Mazereeuw-Hautier : dermatologue spécialisée dans les maladies 

rares de la peau et la dermatologie pédiatrique, coordinatrice du centre toulousain, le Dr Aude 

Maza : dermatologue, praticien hospitalier, le Dr Isabelle Dreyfus : pharmacienne. Ainsi que 
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d’une équipe paramédicale comprenant deux infirmières, une attachée de recherche clinique, 

une psychologue et une assistante sociale. Il possède un site internet 

http://www.dermatologietoulouse.fr. 

 

Les centres de référence ont six missions : 

• faciliter le diagnostic précoce et définir une stratégie de prise en charge thérapeutique, 

psychologique et d’accompagnement social ;  

• définir et diffuser des protocoles de prise en charge, en lien avec la Haute Autorité de Santé 

(HAS) ; 

• coordonner et développer les travaux de recherche en synergie avec l’action coordonnée 

européenne GENESKIN à laquelle les deux équipes toulousaines et bordelaises 

appartiennent, et ainsi constituer un grand pôle régional susceptible d’accueillir des patients 

en provenance d’autres pays européens. Ainsi que de participer à la surveillance 

épidémiologique ; 

• participer à des actions de formation et d’information pour les professionnels de santé, les 

malades et leur famille, notamment d’éducation thérapeutique pour les patients et leur 

famille ; 

• animer et coordonner les réseaux de correspondants sanitaires et médico-sociaux, ainsi que 

l’interaction de professionnels de santé de l’hôpital et de la ville ; 

• être des interlocuteurs privilégiés pour les tutelles et les associations de malades. 

L’une des missions qui leur est assignée consiste à organiser progressivement le maillage 

territorial avec des structures déjà existantes de prise en charge, les centres de compétences. 

Ces derniers ont vocation à assurer la prise en charge et le suivi des patients à proximité de 

leur domicile et à participer à l’ensemble des missions des centres de référence. 
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Au total, il existe en dermatologie 7 centres de référence et 62 centres de compétence.  

 

Figure 3. Centre de référence et de compétence de maladies rares dermatologiques en France 

Les missions du deuxième plan maladies rares 2011-2016 (3) s’inscrivent dans la continuité 

du premier avec : 

• L’amélioration de la qualité de la prise en charge du patient par le développement de 

la télémédecine et la structuration des filières afin d’améliorer la visibilité et les 

informations concernant les centres de référence ou de compétence de chaque 

spécialité médicale, dont FIMARAD (Filière Santé Maladies Rares Dermatologiques) 

en dermatologie.  

• Le développement de la recherche sur les maladies rares avec l’amélioration de la 

surveillance épidémiologique par les centres de référence maladies rares via un 

registre français CEMARA (banque nationale des données maladies rares) en cours de 

remplacement par BaMaRa dès 2017. 

• Le développement de réseaux européens de référence, avec en février dernier le 

lancement de 24 Réseaux Européens de Référence afin d’améliorer les soins à travers 

l’Europe. 

• L’accès facilité à des médicaments expérimentaux 

• L’amélioration de la pratique des professionnels de santé, en renforçant les 

connaissances sur les maladies rares par les FMC, en améliorant l’enseignement 

numérique pour les spécialistes, en rendant accessible l’information par le biais d’un 

numéro unique « maladies rares info services ». Et surtout en développant et diffusant 

des recommandations de bonnes pratiques sous forme de Protocoles Nationaux de 

Diagnostic et de Soins et des fiches sur les situations d’urgence liées aux maladies 

rares (via des fiches orphanet urgence). 
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En janvier 2015, le ministère s’est prononcé en faveur de la prolongation du 2ème plan 

maladie rare jusqu’à fin 2016. Actuellement, un 3ème plan maladie rare est en cours 

d'élaboration. 

Rôle du médecin généraliste 
On considère que six à huit pour cent de la population européenne est affecté par une maladie 

rare (4). C’est le paradoxe de ces maladies : bien que les maladies soient rares, les malades 

atteints sont nombreux. 3 à 4 millions en France, 25 millions en Europe. Chaque semaine, de 

nouvelles maladies rares sont décrites. 

 

Statistiquement, les médecins généralistes sont donc régulièrement confrontés aux maladies 

rares (5). 

Bien que la prévalence des maladies rares soit équivalente à celle du diabète de type 2 ou de 

l’asthme (6)(7) et que la plupart possèdent la même évolution chronique, il existe un fossé 

entre les prises en charge de ces différentes maladies. La cause principale étant leur variété et 

leur nombre, plus de 7000, avec des découvertes hebdomadaires et plus de 100 maladies rares 

de la peau. Il paraît ainsi inconcevable que le médecin généraliste puisse maîtriser une telle 

variété de maladie (8)(9). 

 

Les définitions de la médecine générale selon la loi (10) ou selon la WONCA (11) en 2002 

(World Organization of National Colleges, Academies and Associations of General 

Practitioners) se rejoignent. Elles placent le médecin généraliste de premiers recours au centre 

de la coordination des soins, en lui confiant la responsabilité « d’orienter ses patients, selon 

leurs besoins » et de « s’assurer de la coordination des soins nécessaires à ses patients » 

(article L.4130-1 du code de la santé publique). Elle confère donc au médecin généraliste un 

rôle pivot dans l’organisation et la mise en œuvre des fonctions d’entrée dans le système de 

soins (diagnostic, orientation, traitement), du suivi du patient et de coordination de son 

parcours, de relais des politiques de santé publique, dont la prévention, le dépistage, 

l’éducation à la santé. 

La place complexe et essentielle du médecin généraliste réside dans le fait qu’il est dans une 

position unique : il est souvent le premier professionnel de santé sollicité et il dispense des 

soins complets dans la continuité. Ces éléments le rendent idéalement placé pour reconnaître 

l'évolution d'un schéma inhabituel. Il est habitué à rechercher la complexité, à exclure la 

possibilité d’une pathologie grave, à gérer l'incertitude diagnostique et à envisager des 

diagnostics qu’il ne rencontre qu'une poignée de fois dans sa carrière. Lorsque les symptômes, 

les signes ou les résultats de l'enquête d'un patient sont atypiques et ne sont pas expliqués par 
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un diagnostic provisoire initial, il est encouragé à remettre en cause son diagnostic et à 

solliciter un avis spécialisé adapté (9)(8)(12)(13). 

Les atouts du médecin généraliste dans la prise en charge d’une maladie rare sont :  

• Sa proximité : facilement accessible, il peut cerner les difficultés et les évolutions de 

leur patient dans leur cadre de vie familial, professionnel et social. 

• Sa polyvalence : qui lui permet de mettre au jour des situations atypiques, 

inhabituelles. 

• Sa durée de suivi : assurant des soins continus et longitudinaux pouvant mettre en 

lumière des pathologies anormalement persistantes. 

Le médecin généraliste est un acteur de proximité, interlocuteur de premiers recours et 

coordinateur des soins.  

Hors, dès le premier plan national maladies rares apparaît un déficit de connaissance chez les 

médecins généralistes. Le deuxième plan prévoit de renforcer leur information et de les 

sensibiliser à l’organisation et aux dispositifs déjà mis en place. Le renforcement du réseau 

ville-hôpital apparaît être une des solutions. Il permet de lutter contre l’errance diagnostic, 

d’assurer un bon suivi et d’optimiser la prise en charge. 

 

D’après le site Orphanet (14), l’échange d’informations doit être systématisé entre le médecin 

du centre de référence, et le médecin traitant particulièrement quand le premier établit le 

protocole initial et le second prolonge l’ALD (Affection Longue Durée) qui peut ,dans ce 

cadre, être fréquemment hors liste. Cette information du centre de référence vers le médecin 

traitant doit être accompagnée de documents comme : l’identification d’interlocuteurs au sein 

du centre de référence ; les recommandations « Orphanet Urgences » et le PNDS. À ce jour, il 

existe encore peu de PNDS établis. 

Le vécu du patient  
Le constat est toujours alarmant au vu des résultats d’enquêtes menées auprès des patients. Un 

fort sentiment d’exclusion persiste chez ces malades. 

Les problématiques rencontrées par les patients sont souvent semblables avec des diagnostics 

erronés ou tardifs, des traitements inadaptés, des difficultés pour l’obtention d’information 

adaptée (sur la maladie, l’évolution, mais aussi l’existence d’associations) et d’aide pour la 

réalisation de démarches administratives dans le cadre d’une ALD (Affection Longue Durée) 

ou d’une reconnaissance de handicap. La coordination des soins est également remise en 

cause par les patients. 
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Dans une étude menée par Eurordis (15), pour 25 % des patients, le diagnostic correct avait 

été établi de 5 à 30 ans depuis le début des premiers symptômes. Avant le diagnostic final, 

40 % des patients ont été diagnostiqués de manière incorrecte. Cela a entraîné une chirurgie 

inappropriée (pour 16 %), des médicaments inappropriés (33 %) ou des soins psychologiques 

(10 %) en supposant que les symptômes étaient psychosomatiques. 

Les témoignages recueillis auprès de malades atteints de maladies rares illustrent le 

« parcours du combattant » ou « l’odyssée diagnostique » en anglais que ces patients ont 

vécus pour l‘accès au bon diagnostic (16)(17). 

Les patients, s’ils comprennent la difficulté du médecin généraliste à déceler la maladie rare, 

lui demandent dans sa démarche décisionnelle de cultiver la remise en question(18)(19)(20). 

Les patients atteints d'une maladie rare deviennent souvent des « patients experts », qui 

peuvent contester la relation traditionnelle patient-médecin, ce qui modifie l'asymétrie de la 

connaissance habituelle. En reconnaissant les compétences mutuelles et l'expertise, un 

partenariat efficace et enrichissant peut être réalisé (8). 

Cependant, il serait intéressant de noter que la place du médecin généraliste ne dépend pas 

que de son implication et des missions qui lui sont confiées, mais aussi de la volonté du 

patient de l’impliquer ou non, certains se tournent parfois exclusivement vers les spécialistes 

ou vers leur généraliste. 

 

La politique actuelle semble poser les bases pour une prise en charge adaptée des patients 

atteints de maladie rare. Cependant, des difficultés persistent pour les médecins généralistes, 

pourtant placés au cœur de la prise en charge de ces maladies.  

En déterminant ces difficultés, des solutions adaptées peuvent voir le jour. 
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Résultats complémentaires  
Caractéristiques de la population de l’étude et leurs patients 

 

 
Figure 4.  Lieu de résidence des 207 patients suivis par les médecins généralistes sélectionnés dans l’étude 

Dans le cadre de notre étude, la population drainée par le centre de Toulouse dépasse les 

frontières de Midi-Pyrénées. 

 
 

 
Figure 5. Lieu d’exercice des 84 médecins ayant répondu intégralement au questionnaire. 

La plupart des médecins répondants exercent en région Midi-Pyrénées (ancienne 

dénomination) (72 : 88,7 %). 
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 Échantillon 

 
N n % 

Département 84   
Haute-Garonne  45 53,6 

Midi-Pyrénées sauf HG  27 35,1 
Autre région  12 14,3 

Internet 84   
Non  2 2,4 
Oui  82 97,6 

Obstacles 84   
Manque de connaissance  80 95,2 

Manque de temps pour s’informer  61 72,6 
Manque de temps pour coordonner  48 57,1 

Manque d’accessibilité  55 65,5 
Manque d’intérêt  12 14,3 
Accès à internet  13 15,5 

Documents utiles 84   
Information générale  75 89,3 

Démarche diagnostique  72 85,7 
Orientation des patients  69 82,1 

Traitements  74 88,1 
Conduite à tenir en urgence  76 90,5 

Démarches sociales  69 82,1 
Associations et site internet  68 81,0 

Suivi  74 88,1 
Coordonnées des acteurs   73 86,9 

Forme des documents 84   
À télécharger sur internet  37 44,0 

Joint au courrier  47 56,0 
Envoi par mail  42 50,0 

Indifférent  17 20,2 
Tableau 3. Caractéristiques et réponses des médecins répondants 
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Discussion complémentaire 
 
Parmi les 207 patients des médecins inclus dans l’étude, 44 % ( n : 92) des patients ont moins 

de 16 ans. La proportion d’enfants est habituellement plus importante dans la population de 

consultants du centre avec une proportion enfant/adultes à 2.44 sur les consultations de 

l’année 2012, en outre parce que les maladies génétiques rares, dont les génodermatoses, se 

manifestent souvent dès le plus jeune âge. D’autre part, il y avait un biais de sélection dans 

notre étude, puisque n’étaient pas inclus les patients suivis exclusivement par des spécialistes 

comme c’est le cas de nombreux enfants malades par des pédiatres. 

 

Une étude menée dans le Nord-Pas-de-Calais (21) auprès de 255 médecins généralistes da la 

région retrouvait un manque d’expérience pour 172 d’entre eux (67 %) vs 80 (95 %) dans 

notre étude, un manque de temps pour 85 (33 %) versus 61 (72 %). Un manque de 

communication ou d’accessibilité entre les différents intervenants pour 84 (33 %) vs 55 

(65,5 %) dans notre étude.  

Cette différence peut être liée au fait que la population de cette étude est composée de 

médecins d’un bassin de santé dont 74 médecins (29 %) déclarent ne pas suivre de patient 

atteint de maladie rare, ainsi les résultats ont-ils pu être minimisés par des médecins n’ayant 

pas été confrontés à ces prises en charge particulière. 

De plus, 10 médecins (4 %) de cette étude se disaient désintéressés par cette thématique, ce 

qui est semblable à notre étude avec 12 médecins (14 %). 

 

Les plans nationaux de diagnostic et de soins pourraient convenablement répondre à l’attente 

d’information exprimée par les médecins généralistes. Selon une étude londonienne menée 

auprès de médecins généralistes gérant des patients atteints d’ostéogenèse imparfaite, ils ont 

exprimé leur préférence pour des informations synthétiques, validées par les autorités 

sanitaires, facilement accessible et spécifique à la pathologie (22). 
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Résumé :  

 
Le médecin généraliste, acteur de proximité, interlocuteur de premier recours et coordinateur 
des soins est placé au centre de la prise en charge des maladies rares selon les politiques 
actuelles menées. Cette étude observationnelle se base sur le ressenti et les attentes de 96 
médecins généralistes prenant en charge des patients atteints de maladies rares de la peau et 
ayant répondu à notre questionnaire en ligne. Celle-ci montre un manque de connaissance du 
centre de référence par les médecins généralistes interrogés. Elle met également en évidence 
que les médecins exerçant en milieu rural et ayant une expérience de plus de 10 ans sont plus 
à risque d’éprouver des difficultés pour coordonner le parcours. Ces médecins devraient 
particulièrement être ciblés lors de prochaines campagnes de sensibilisation afin de les aider 
et de les impliquer davantage. 
 
 
 
Abstract : 
THE PRIMARY CARE PHYSICIAN AND THE MANAGEMENT OF PATIENTS 
WITH SKIN RARE DISEASES  
 
Because of  his proximity, being the first point of medical contact and his role of 
coordinating, the general practitionner (GP) has a unique position in the management of rare 
skin diseases. 
This cross study is based on the feeling and wishes of 96 GPs questioned who are managing 
patients with rare skin diseases. This study shows a lack of knowledge of reference centres for 
rare diseases by general practitionners interviewed. In addition, this study shows that rural GP 
and those have an experience older than ten years are more inclined to the difficulties of 
coordinating. 
A campaign for promote a network of reference centres for rare diseases and increasing 
awareness of GPs with most difficulties about rare skin diseases is needed. 
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