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RESUME

Les maladies rares, chroniques et invalidantes, sont peu connues des professionnels de santé de
premier recours et sont difficiles a diagnostiquer puis a prendre en charge. Depuis 20 ans, trois
Plans Nationaux Maladies Rares ont maillé le territoire avec des centres de compétences et de
référence labelisés.

La coordination des soins des personnes atteintes d’une maladie rare ou leurs aidants est un
élément déterminant de la bonne prise en charge. Pour ce faire, des filieres santé maladies rares
proposent des plateformes numériques spécifiques par groupe de maladies. Méme si la
structuration institutionnelle parait claire, nous montrons que les recours aux soins hospitaliers
des patients ayant une maladie rare se font trés majoritairement dans des centres non labellisés
proches du domicile, surtout dans des zones ayant un indice de déprivation sociale élevé, ou
pour les patients agés et isolés géographiquement. De plus, les plateformes numériques des
filicres maladies rares n’ont pas été pensées pour coordonner les soins, elles sont peu
dynamiques, de navigation chronophage et complexe et non interopérables avec Mon Espace
Santé de 1’Assurance Maladie ou des sites de prise de RDV médical. Enfin, les patients
connaissent mal ces dispositifs et y ont peu recours.

L’analyse de la littérature internationale traitant des plateformes de e-santé confirme la forte
dynamique de leur utilisation pour la recherche autour des maladies rares, mais la coordination
des soins au quotidien est le plus souvent laissée de cOté et réalisée par les plateformes
géneralistes de prise de RDV en ligne. De leur coté, les professionnels des centres expliquent
se servir du numérique pour s’informer, se former, partager des données médicales et améliorer
les diagnostics et prises en charge des patients, mais tous déplorent 1'absence d’un outil national
facilitant le partage des données médicales et permettant de coordonner les soins et d’articuler
la transition hopital-ville.

Dans notre enquéte par questionnaire, les patients se révélent tres utilisateurs du numérique au
quotidien. Ils cherchent des informations médicales, entretiennent du lien social avec d’autres
patients ou des associations de patients via les réseaux sociaux et développent une expertise
profane. Ils ont par contre une mauvaise connaissance et utilisent tres peu les plateformes
institutionnelles. La coordination de leurs soins est principalement gérée par eux-mémes en
s’appuyant sur des réseaux locaux informels ou en sollicitant leur médecin traitant.

L’analyse ¢éthique de cette littérature a identifié plusieurs bienfaits du numérique pour les
maladies rares, dont la possibilit¢ de diminuer I’errance diagnostique et les asymétries
d’informations entre les patients et professionnels de santé, source d’autonomie. Mais le
consentement éclairé des patients concernant leurs données de santé fait encore défaut et les
interfaces peu ergonomiques sont difficiles a utiliser et sources d’inégalités.

En somme, I’ergonomie des outils numériques proposés aux patients et a leur entourage doit
étre repensée et améliorée pour faciliter la coordination des soins et 1’acceés coordonné a des
professionnels de santé proche du domicile. Le numérique ne peut toutefois pas résoudre toutes
les problématiques liées aux maladies rares. 1l y a un réel besoin de ressources humaines, devant
étre proposé par les structures institutionnelles dédiées aux maladies rares, avec un
renforcement des infirmiéres de coordination au sein de ces structures.



1. Introduction

Dans le cadre de I’appel a projets de recherche scientifique de la Mission Recherche (MiRe) de
la Direction de la recherche, des études, de I'évaluation et des statistiques (DREES) traitant de
I’'usage des technologies numériques dans les champs de la santé, de 'autonomie (en lien avec
I'age et le handicap) et de I'acces aux droits, 1’équipe ORTIC propose une étude sur 1’usage du
numérique dans la coordination des soins par les patients pour les maladies rares.

En effet, le recours au numérique est aujourd’hui devenu essentiel pour s’informer, mais aussi
pour trouver puis coordonner les professionnels autour de la prise en charge des personnes
malades. Les plateformes numériques d’information et de coordination des soins sont
nombreuses dans le champ des maladies rares, car pensées comme particuliérement utiles pour
la gestion d’une maladie chronique et handicapante, nécessitant de nombreux intervenants.

En partant d’une approche patient, notre objectif est de voir comment ces plateformes
numériques sont utilisées, ainsi que leurs conséquences sur la coordination, les inégalités et le
niveau de prise en charge des malades.

1.1.1. Le numérigue en santé

Selon le Haut Conseil de la Santé Publique, le terme de e-santé désigne « tous les domaines ou
les technologies de [’information et de la communication (TIC) sont mises au service de la
santé » (Bourdel et Cambon, 2019). L’Agence Numérique de Santé donne également une
définition tres vaste de la e-santé et de ses différents sous-domaines (Agence du Numérique en
santé, 2023). Sont ainsi compris dans la e-santé : les Systémes d’Information de Santé et
Systémes d’Information Hospitaliers, la robotique médicale, les Big Data, Open data et Data
mining, ainsi que la télésanté.

Le champ de notre recherche comprenant les technologies visant le soin et a destination des
patients, nous avons donc circonscrit notre champ en s’intéressant a la télésanté. La télésanté
englobe la m-santé, le télésoin et la télémédecine, et permet le suivi des patients lors de leur
parcours de soin via des outils numériques, des services de santé en ligne ou des réseaux
sociaux.

La m-santé (ou santé mobile) s’appuie sur des outils et services mobiles tels que des
applications de santé, des dispositifs de surveillance, ou des plateformes d’information. Le
télésoin correspond a la mise en lien du patient avec un professionnel paramédical pour un suivi
a distance. Il est a distinguer de la télémédecine qui lie des professionnels de santé avec des
patients pour effectuer des diagnostics, prescriptions, suivis ou surveillances. Elle regroupe les
5 actes médicaux suivants :

- Latéléconsultation (consultation a distance)

- La téléexpertise (sollicitation d’un professionnel de santé a un autre a distance pour
établir un deuxiéme diagnostic)

- La télésurveillance médicale (utilisation d’outils d’enregistrement et de transmission
des données de santé récoltées a distance pour le suivi patient)



- Larégulation médicale (orientation de patients appelant des centres d’appels d’urgence
par des professionnels de santé)

- La téléassistance médicale (assistance d’un professionnel de santé a un autre a
distance).

Le numérique est aujourd’hui considéré comme un des leviers majeurs pour pallier aux
difficultés de notre systéeme de soins, confronté a plusieurs défis. Il peut notamment renforcer
I’efficacité de la prise en charge des patients, simplifier la communication entre les médecins,
et faciliter I’acces aux informations sur la santé (Bachmann, 2019). 1l promet aussi de participer
a la réduction des inégalités sociales et de santé, de favoriser I’engagement des citoyens, et de
faciliter la coordination, la pertinence, la continuité des soins (Haute Autorité de Santé, 2019).

D’un point de vue plus pratique, le numérique en santé permet de s’affranchir des contraintes
de temps et de lieu, mais aussi de prévenir les doublons d’examens et d’améliorer le respect des
recommandations de soins (Bachmann, 2019). Enfin, il se veut étre le support d’innovations
technologiques au service des usagers, des professionnels et du systeme de santé (Haute
Autorité de Santé, 2019).

Cependant, les limites liées au numérique sont bien présentes. On observe déja une
transformation des pratiques médicales et I'émergence de nouveaux usages pour les patients
comme pour les professionnels (Scala, 2016). Par exemple, des soignants alertent sur le risque
de voir des patients poser eux-mémes un diagnostic sur la base des informations recueillies en
ligne (Bachmann, 2019)

Idéalement, le numérique permettrait une coordination dématérialisée accessible en tout temps
(H24 et 365 jours) et tout lieu (connexion Internet nécessaire néanmoins) ; la flexibilité dans
les réarrangements organisationnels et institutionnels en fonction des situations locales et la
limitation des colts de coordination et de transactions entre les acteurs. Il existe toutefois un
risque d’une déstructuration des collectifs professionnels existants et de la création d’un
processus automatisé, déshumanisé, ce qui nécessite de remettre du lien social.

1.1.2. Le rble des plateformes numérigues

Les technologies numériques jouent un rble majeur dans cette transformation car elles ont le
double avantage de faire circuler I’information rapidement et de faire tomber un ensemble de
barrieres géographiques. Elles profitent autant a 1’offre (Plateformes Territoriales d’Appui
(PTA), Coordinations Territoriales d’Appui (CTA), logiciels de téléassistance médicale, ...),
qu’a la demande de soins (plateformes numériques de prise de rendez-vous pour le patient
comme Doctolib ou Allé Docteur, Qare, KelDoc, sites Internet les établissements de santé...).
Ces plateformes permettent aux patients de connaitre rapidement 1’offre de services sur un
territoire mais aussi d’accéder, via des plateformes regroupant les offreurs de soins, a de
I’information concernant 1’organisation du systéme de santé, les professionnels de santé
disponibles, ainsi que de réserver en direct la réalisation de divers soins ou examens
(électrocardiogramme, encéphalogramme, recours a une Infirmiere en Pratique Avancée...) la
ou la médiation physique ou téléphonique par un secrétariat médical ou un médecin était jusqu’a
présent nécessaire et parfois méme de réaliser a distance des actes médicaux (télémédecine,
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télésurveillance). Pour les patients, cela représente un gain de temps puisqu’ils peuvent
s’orienter plus rapidement, mais aussi potentiellement plus efficacement.

Dans certains cas les plateformes proposent aussi des outils permettant de conserver et de
consulter certains ¢léments du dossier médical (prescriptions, compte rendus d’hospitalisation,
recommandations professionnelles...) ou social. Plus rarement elles sont associées a des
applications spécifiquement congues pour le patient ou ses aidants (facilement accessibles via
un téléphone portable, ergonomiques et répondant aux problématiques liées au handicap,
systémes d’alerte, support audio ou vidéo, langage simple et intelligible...) (Lapointe,
Minvielle et Sicotte, 2013).

Ces plateformes et outils sont utilises principalement par le patient sur son lieu de vie habituel.
En ce sens, les plateformes numeriques constituent donc de veritables outils de coordination
des soins par les patients ou les professionnels de santé. Pendant longtemps, ces derniers ont
été méfiants vis-a-vis des nouvelles technologies informatiques (Casilli, 2009), mais elles sont
a présent largement installées dans le paysage médical, et soutenues par des politiques publiques
comme la stratégie « Ma Santé 2022 », la feuille de route « virage numérique », le « Ségur du
numeérique en santé » ou encore le « plan innovation santé 2030 » (Fourneyron, Wittwer et
Salmi, 2018).

1.2. Cadre de la recherche

Le plan « Ma santé 2022 » accorde une place centrale au patient en le positionnant au centre du
parcours de soins et de santé. En effet, ’enjeu de ce plan est d'améliorer l'organisation et la
coordination des soins autour des usagers en mettant le patient « au ceeur du soin dans le cadre
d’un parcours coordonné » et vise également I’amélioration de la « coopération entre les
professionnels de ville et de [’hopital autour d’un projet de santé adapté aux besoins du
patient » (Agence du numérique en santé, 2020).

La coordination des soins est donc au cceur des nouvelles modalités d’organisation du systéme
de santé. Pour Donabedian (1980) il s’agit d’un « processus par lequel les éléments et les
relations impliqués dans le soin pendant chacune des séquences de soin sont en cohérence
ensemble dans une conception vue de maniére globale »1. Pour Bloch et al. (2014), il s’agit
d’assurer la continuité du parcours des personnes entre les différents types d’établissements et
de services nécessaires a une prise en charge de qualité sur le plan de la santé et de I’autonomie,
et des questions de coordination qui y sont associées.

En amont de la réalisation des soins, la prise en charge doit s’organiser autour de la
personnalisation de 1’évaluation des besoins de la personne et la prise en compte de son projet
de vie, caractérisé par les aspirations, attentes et souhaits de la personne.

Cette évaluation est réalisée a priori en aval du diagnostic lorsque celui-ci peut étre posé, mais
peut étre réevaluée régulierement. Par ailleurs, les personnes peuvent cumuler plusieurs

Traduction. Citation originelle : « a process by which the elements and relationships of (medical) care
during any one sequence of care are fitted together in an overall design ».



problématiques liées au soin ou au handicap, nécessitant une articulation combinée des prises
en charge, elle doit donc étre multi-niveaux selon Bloch et al. (2014).

La coordination des soins et/ou prises en charge nécessite 1’existence d’offreurs organisés
préalablement et qui vont s’interfacer pour répondre aux besoins du patient. Il s’agit des
professionnels de santé exercant dans un établissement de santé ou en ambulatoire, des
professionnels du secteur medico-social (rééducation, orthophonie, ...). La coordination
implique une coopération préalablement pensée entre ces acteurs. C’est méme une des clés de
son succes, chaque acteur devant pouvoir prendre immédiatement sa place pendant un épisode
de soins, tout en tenant compte des capacités et des réalisations des autres.

Bejean et Gadreau (1996) avaient défini la coopération comme « un ensemble d’organisations
ou d’individus engagés réciproquement dans des transactions récurrentes regulées selon un
mode de coordination ni strictement marchand, ni strictement hiérarchique ». Bénéficiant de
statut différent selon son approche vis-a-vis des ressources, la coopération est connue comme
une forme hybride selon une perception allocative de ressources, ou comme une forme de
coordination alternative a la hiérarchie et au marché dans une projection de création des
ressources (Sebai, 2016). La coordination des soins peut donc apparaitre a la fois comme une
conséquence bénéfique de la coopération mais également comme un préalable a cette
coopération en définissant les coordinations nécessaires autour de la prise en charge d’un
patient.

Il faut donc a la fois définir qui sont les acteurs du systeme (professionnels, organisations) et
quels sont les coordinations nécessaires, indépendamment des coopérations déja existantes, et
sans forcément nécessiter une intégration des structures existantes possédant des actifs
spécifiques (technologiques, thérapeutiques, cliniques ou sociaux) et complémentaires,
notamment en associant les champs sanitaires et sociaux.

Certaines personnes/institution/organisation peuvent jouer le réle de coordinateur ou référents
(infirmiéres de coordination, médecins traitants), ou encore de gestionnaire de cas (case
manager) (Bloch et al., 2014). Les plateformes numériques peuvent aussi &tre amenées a jouer
ce role de coordinateur de structures coopérantes ou non, devenant en quelque sorte une
nouvelle modalité de gatekeeping? en fonction de la maniére dont elles sont structurées.

La coordination semble a priori plus simple quand elle se situe dans une organisation structurée
comme un établissement de santé qui peut mettre a disposition du patient plusieurs offreurs qui
ont déja I’habitude d’exercer dans le méme collectif de travail.

La coordination devient plus complexe lorsque les offreurs sont indépendants et exercent dans
des logiques différentes (soins versus medico-social par exemple). La coordination ne peut pas
s’analyser sans mettre au jour les institutions sous-jacentes et les mécanismes de coopération
implicites et explicites qu’elle suppose. Dans ce cadre, la plateforme numeérique peut étre

2La notion de « gatekeeper » (anglais pour « portier ») fait référence au premier point de contact établi
par le patient lors de questions relatives a la santé. Le gatekeeper effectue les premiers examens et de
redirige les patients vers les spécialistes ou les hopitaux le cas échéant.



considérée comme le réveélateur de ces coopeérations, mais aussi des failles ou manquements qui
en decoulent.

1.3. Objet de la recherche : les maladies rares

En Europe, une maladie est dite rare lorsque « sa prévalence, a la naissance ou en population
génerale, ne dépasse pas cing cas sur dix mille personnes » (Journal officiel des Communautés
européennes, 1999). L’appellation « maladies rares » regroupe un ensemble hétérogéne
d’affections d’expressions diverses : on en compte plus de 8000 a ce jour, et de nouvelles
pathologies sont découvertes constamment. Le nombre total de malades concernés avoisinerait
les 350 millions dans le monde et les 3 millions en France, soit 4,5 % de la population générale
(Ministére des Solidarités et de la Santé, 2018). La plupart de ces maladies sont d’origine
génétique, mais il peut également s’agir de malformations congénitales, de maladies auto-
immunes, de maladies d’origine toxique ou infectieuse, ou encore de cancers rares.

Les maladies rares sont le plus souvent séveres, chroniques, d’évolution progressive et
invalidantes. Elles peuvent nécessiter des soins spécialisés, lourds et prolongés qui affectent
considérablement la qualité de vie des malades et de leur entourage. Dans la moitié des cas,
elles entrainent un déficit moteur, sensoriel ou intellectuel et une perte totale d’autonomie dans
9% des cas (Ministére de la Santé et de la Prévention, 2023).

De plus, la majorité des maladies rares est encore insuffisamment connue des professionnels de
santé de premier recours, le plus souvent le médecin traitant (Lapointe et Escalon, 2019). Cette
méconnaissance est a 1’origine d’une errance diagnostique, source de souffrance pour les
malades et leurs familles. Aujourd’hui, seule une personne atteinte d’une maladie rare sur deux
dispose d’un diagnostic précis, qui met en moyenne 5 ans a étre posé (Ministére des Solidarités
et de la Santé, 2006).

Une fois identifiées, les maladies rares présentent d’autres spécificités difficiles a résoudre : la
difficulté de trouver des professionnels de santé spécialisés, la rareté des traitements et de la
recherche, le manque de coordination des soins hospitaliers et de ville, ’isolement et souvent
la marginalisation sociale.

L’amélioration de la prise en charge des maladies rares constitue donc un enjeu majeur de santé
publique du fait des données épidémiologiques, des conséquences de ces pathologies sur la
qualité de vie des patients et de leur famille et des enjeux de recherche en matiére de diagnostic
et de traitement.



1.4. Problematique : le cas spécifique des maladies rares pour la
coordination des soins

En raison de leurs spécificités, les maladies rares nécessitent des soins et prises en charge
coordonnés multiples autour de la personne, mais également pour aider son entourage (moment
de répit pour les aidants, aides techniques, logistique ou sociale). Le r6le de coordination est le
plus souvent assuré par la personne malade ou ses proches, mais également par des
professionnels de santé pour les soins plus techniques. La coordination des soins et des prises
en charge peut ainsi étre définie comme le travail consistant a mobiliser différents intervenants
autour de la personne malade, afin de réaliser sa prise en charge de maniére continue. Pour
coordonner il faut donc :

- Disposer d’une offre de prestataires lisible et mobilisable en tout temps et autour du
domicile ou lieu de vie,

- Etre capable d’articuler efficacement ces prestataires en fonction des besoins de la
personne malade,

- Articuler le temps de soins avec les autres temps de la vie de la personne malade et
de sa famille (éducation, loisirs, tdches de la vie quotidienne).

- Etre en mesure de conserver les informations sur la prise en charge et les actes
réalisés antérieurement, le plus souvent quotidiennement (a 1’aide d’un carnet de
soins au domicile par exemple, ou d’un dossier médical numérisé).

Les personnes qui souffrent de maladies rares sont supposées pouvoir potentiellement
particulierement bénéficier des apports de ces technologies numériques leur permettant
d’accéder plus rapidement aux informations concernant les professionnels de santé trés
spécialisés, capables de poser un diagnostic et de les prendre en charge, mais aussi pour
échanger avec d’autres personnes dans la méme situation, méme éloignées géographiquement,
du fait de la rareté de la maladie. Par ailleurs, les maladies rares ont été, depuis plus de vingt
ans, au cceur de plusieurs dispositifs institutionnels innovants (plateforme Orphanet, Plans
maladies rares successifs conduisant a des réarrangements institutionnels) en matiére de prise
en charge grace a I’engagement de groupements d’associations de patients, de médecins et
chercheurs en génétique notamment, et des pouvoirs publics. Dans ce domaine, le recul
historique est donc important, et il existe une certaine stabilité des organisations mises en place
ainsi que potentiellement des plateformes numériques utilisées.

Notre hypothése de recherche est que les plateformes numériques pour les maladies rares
devraient donc aujourd’hui étre devenues de véritables dispositifs institutionnalisés de
coordination des soins autour des personnes malades. Cela a pu potentiellement modifier a la
fois le lieu de production des soins (plus ou moins éloigné du domicile du patient ou chez lui,
a distance), I’organisation du travail dans les structures de prise en charge, le statut des acteurs
impliqués, la circulation de I’information et I’autonomie des patients.

Nos questions de recherche sont les suivantes : Comment se structure aujourd’hui 1’offre de
soins autour des maladies rares ? Quel role jouent les plateformes numériques dans cette
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structuration ? Quelle est la place accordée ou prise par le patient et de sa famille pour
coordonner ses soins, en particulier lorsqu’il est a son domicile (c’est-a-dire qu’il n’est pas ou
plus hospitalisé) ? Les patients disposent-ils de toutes les informations ou outils numériques
pour pouvoir coordonner efficacement leurs soins ? Quel rble joue alors le centre hospitalier ou
le médecin traitant dans cette coordination ?

Notre travail de recherche a d’abord consisté a caractériser 1’offre de soins institutionnelle
existante pour la prise en charge des patients ayant des maladies rares (cf. Partie 3.1.1) ; puis
nous avons cherché a mesurer, a travers une analyse utilisant les bases du PMSI, quel était le
niveau de recours effectif a ces structures par les patients atteints de maladies rares (Partie
3.1.2).

Une analyse de la littérature internationale (Partie 3.2.2) et une étude de chacune des
plateformes numériques des filiéres de santé maladies rares (Partie 3.2.2) nous a ensuite permis
de préciser le réle actuel de ces dernieres dans le recours aux soins et la coordination des soins
pour les maladies rares.

Dans un troisieme temps, nous présenterons les résultats du terrain, comprenant les entretiens
avec les professionnels de santé (Partie 3.3.1) et une enquéte par questionnaire aupres des
patients et de leur famille (ou aidants) (Partie 3.3.2). Cette derniére a cherché a définir le réle
de ces derniers en tant que coordinateurs de leur prise en charge, ainsi que la maniere dont les
plateformes et sites associatifs, leur permet aujourd’hui d’organiser une prise en charge
cohérente par rapport a leurs besoins.

Enfin, la recherche s’est achevée par une analyse des questions éthiques soulevées par ces
nouvelles modalités de coordination des soins par le numérique (cf. Partie 3.4).

2. Méthodologies de I’étude

Notre travail de recherche a utilisé différentes méthodes de collecte de I'information et
d’analyse : revues de littérature, analyse de sites Internet, entretiens, enquétes en ligne, analyse
de bases de données. Nous en détaillons les modalités ci-apres.

2.1.1. Revues de littérature systématigue, puis réaliste et incrémentale

Afin d’identifier le role des plateformes numériques dans la vie des personnes atteintes de
maladies rares et d’explorer les impacts de la santé numérique sur les différents aspects de la
coordination de leurs soins, plusieurs revues de littérature ont été réalisées. La premiere a pour
objectif d’analyser les plateformes de e-santé en tant que dispositif de coordination (cf.
Partie 3.2.1), et la seconde sert de support a I’analyse des enjeux éthique soulevés par le
développement des plateformes numériques en santé (Partie 3.4).

2.1.1.1. Revue de littérature sur les plateformes numériques

Il s’agissait au départ d’interroger de fagon systématique les quatre principales revues sur la
télémédecine-télésanté (European Journal of telemedicine (Revue Européenne de
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Télemédecine) ; International Journal of Telemedicine and Applications ; Journal of
Telemedicine and Telecare et Telemedecine and eHealth) sur les 5 derniéres années.

Face a la faiblesse de la littérature investiguée une revue de littérature réaliste a été réalisée en
se basant sur le site recensant les publications de la base PubMed? sur des articles datant de
2010 a février 2023. La méthode de revue de littérature réaliste a été précisée dans un ensemble
de travaux (Pawson et al., 2004, 2005). Sa réalisation consiste en la précision de 1’objet et du
périmetre de I’analyse (1), en la recherche de preuves, par examen de la littérature (2), en
I’extraction et la sélection des articles au regard de leur pertinence (3), en la synthése des
données (4) et en leur discussion en comparaison avec la littérature (5). Les résultats de la
synthése (4) apportent des recommandations, et il est possible d’ajouter des données lors de la
phase 3 afin de compléter le protocole.

Cette méthode a, par ailleurs, deja été utilisée avec succés sur une problématique proche par
Lapointe et al. (2013), qui avaient réalisé un bilan des connaissances et recommandations sur
I’'usage des NTIC pour la coordination des soins en cancérologie.

Les revues de littératures constituées ont été regroupées en trois bases différentes. La premiere
compilait la littérature sur les plateformes a partir des noms de plateformes précédemment
identifiés sur Google. Les articles, codés en « oui », « non », « indirectement » pour différentes
catégories, ont interrogé la mention des maladies rares, la prise en compte du point de vue
patient, ainsi que la mention de la qualité, 1’accés et la coordination des soins a partir de
différentes catégories. La seconde base a examiné les fonctionnalités des plateformes étudiées
selon la méme méthode, en ajoutant quelques dimensions supplémentaires : 1’acces aux soins
(séparant accés par rapport au temps, a la distance et en général), la qualité des soins, 1’équité,
la sécurité, 1’acceptabilité, la réduction des cofits et I’efficience, ainsi que la rentabilité, les gains
de temps pour les médecins et les patient, et le cas des patients qui ne se présentent pas a leur
rendez-vous. La troisieme a examiné la littérature relative a la e-santé pour les maladies rares.
Les mémes grilles de codage ont été mobilisées. Les résultats ont été exportés dans EndNote
X9 puis Excel en vue de I’analyse.

2.1.1.2.  Analyse éthique de la santé numérique

Pour réaliser 1’analyse éthique, nous avons effectué une recherche documentaire a partir de
requétes sur les bases de données et moteurs de recherche suivants - PubMed, Philpapers,
Google Scholar, Cairn et ResearchGate — au moyen de plusieurs mots clés : « e-santé », « santé
numérique », « coordination des soins », « maladies rares », « patient », « télémédecine », «
éthique de la santé », « communication digitale », « santé électronique » (les traductions
anglaises de ces mots-clés ont également été utilisées). Différentes combinaisons de ces mots-
clés ont eté appliquées. Les articles les plus pertinents pour notre objet d’étude ont été retenus
apres une analyse des titres et des résumés. Cette recherche documentaire a été complétee par
une recherche documentaire incrémentale (dite « boule de neige »), qui consiste a identifier les
références mentionnées dans des articles proposant des revues de la littérature. L objectif de

3Moteur de recherche gratuit compilant des publications sur la médecine et la biologie.
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cette revue de la littérature était d’identifier les arguments éthiques formulés par les acteurs, en
lien avec le développement de plateformes numériques dans le contexte des maladies rares.

2.1.2. Enquétes terrain : analyse des sites Internet, entretiens, et
questionnaires, traitement de base de données

Afin de se faire une meilleure idée de I’offre numérique de télésanté actuelle et du vécu des
patients atteints de maladies rares, nous avons étudié la configuration des plateformes existantes
(Partie 3.2.2), enquéte des professionnels de santé des centres maladies rares (Partie 3.3.1) et
des patients par questionnaire (Partie 3.3.2).

2.1.2.1.  Analyse des sites Internet des Filieres de Santé Maladies Rares (FSMR)

Nous avons réalisé une analyse systématique par consultation des sites Internet des FSMR*. Les
23 sites Internet ont été visités puis analysés méthodiquement grace a une grille d’évaluation
interrogeant différents axes. La pertinence de ces sites est évaluée au regard d’un certain
nombre de critéres :

- L’architecture : les rubriques qui composent chaque site et la possibilité d’y accéder via
un acces « patient » différent de celui pour les « professionnels de santé » ;

- Laprésentation de la filiére : son réle, son organisation, ses missions, son plan d’action
et son rapport d’activité ;

- La composition de la filiére : le nombre et les coordonnées des Centres de Référence
Maladies Rares (CRMR) coordonnateurs et constitutifs, Centres de Compétences
Maladies Rares (CCMR), laboratoires de recherche, laboratoires de diagnostic, centres
experts et associations de malades qui composent la filiere ;

- Les ressources pour le quotidien comme par exemple les programmes Education
Thérapeutique du Patient (ETP), les formulaires pour la Maison Départementale pour
les Personnes Handicapées (MDPH), et des outils d’aide aux démarches
administratives, juridiques et financieres ;

- Lacoordination, en interrogeant la présence ou non d’une carte interactive pour localiser
et contacter des professionnels de santé et du médico-social ou la possibilité de gérer
son agenda de rendez-vous ;

- Les outils, c'est-a-dire les applications, dispositifs et sites Internet mis en avant par les
filieres.

2.1.2.2.  Enquéte sur les usages du numeériques par les professionnels de santé

Pour compléter 1’analyse précédente, nous avons conduit 9 entretiens semi-directifs auprés de
professionnels de santé (coordinateur, chef de projet ou animateur) issus des 4 filieres dont les
sites Internet semblaient accorder la place la plus importante au numérique. Les professionnels

# Organisation coordonnant institutions maladies rares et professionnels de santé. Plus de détails dans
la Partie 3.1.1.3.
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interrogés travaillent dans un centre de référence maladies rares et/ou au sein méme de la FSMR
en mai 2022. Les entretiens ont été réalisés en visioconférence.

Une analyse thématique de contenu a mis en évidence trois themes abordés au cours des
entretiens, a savoir : la coordination des soins de maladies rares selon les professionnels de
santé ; I’utilisation du numérique en santé par les professionnels de santé, ainsi que les enjeux
et limites du numérique en santé.

2.1.2.3.  Enquéte par questionnaire

Le questionnaire de I’enquéte patient, diffusé via la plateforme Lime Survey de septembre 2022
a février 2023, a obtenu 660 réponses, dont 405 exploitables. Le questionnaire, conforme a la
RGPD, a été¢ congu avec I’aide du collectif d’association Solidarit¢ Handicap autour des
maladies rares (Solhand)®, qui 1’a diffusé via ses fichiers d’adhérents et réseaux sociaux.
D’autres associations (environ 200) référencées sur le site Orphanet ont aussi été sollicitées
pour la diffusion du questionnaire.

Le questionnaire comprenait 41 questions fermées et 3 ouvertes, permettant aux enquétés
d’exprimer leur point de vue mais aussi leurs souhaits par rapport a la coordination des soins et
au role a jouer par les plateformes numériques. Le questionnaire adressait 1’obtention du
diagnostic de la maladie rare, la prise en charge par les centres maladies rares, 1’'usage des outils
numériques dans la prise en charge de la maladie, la coordination des soins des patients a partir
du domicile, la prise en charge médico-sociale.

Les résultats du questionnaire ont été exportés sous Excel puis Stata pour des traitements en
statistiques descriptives et une analyse économétrique. Pour tester I’hypothése selon laquelle
les sites et les plateformes numériques sont susceptibles d’améliorer la coordination des soins
maladies rares en réduisant les difficultés auxquelles font face les patients, on utilise des
statistiques descriptives ainsi que des estimations réalisées avec le modéle logit dont la variable
expliquée est qualitative binaire.

2.1.2.4.  Analyses transversales

Les résultats de la revue de la littérature sur les enjeux éthiques ont ensuite été confrontés aux
résultats de I’enquéte menée aupres de patients (Partie 3.4). Cinq catégories d’enjeux éthiques
ont été distingués : les enjeux liés a I’accés a I’information médicale (1) et 1’accés aux
professionnels de santé (2), les enjeux soulevés par la communication avec le patient (3),
I’articulation des soins avec les autres temps de la vie (4) et la centralisation des données
médicales (5).

*Solhand fédére une quarantaine d’associations en lien avec les maladies rares et/ou orphelines.
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2.1.3. Analyse de bases de données

Afin d’analyser le recours effectif des patients dans les différents centres (CRMR et CCMR)
ainsi que dans des centres non labellisés, nous avons réalisé d’une étude observationnelle
rétrospective sur les séjours hospitaliers index® en MCO? réalisés entre le 1 janvier 2015 au 31
décembre 2019 hors DOM-TOM en utilisant la base PMSI, pour une sélection de maladies rares
(Partie 3.1.2). La liste des maladies sélectionnées est celles représentées dans le collectif
Solhand (voir Annexe 1).

L’¢tude a été réalisée a partir des données disponibles dans le cadre des bases du PMSI et de la
Statistiqgue Annuelle des établissements (SAE), ainsi que de la liste des centres de références et
de compétences fournies par ORPHANET. Les données exploitées sont la Classification
Internationale des Maladies, 10e édition CIM-10 et les Groupes Homogéenes de Malades
(GHM) et domaines d’activité DA en sus des variables démographiques en lien avec le patient.
L’indice de désavantage social (FDep) est extrait de la base de données dédiée de I’INSEE et
représente la somme des variables suivantes : le revenu médian par unité de consommation dans
le ménage, le pourcentage de bacheliers dans la population de plus de 15 ans, le pourcentage
d’ouvriers dans la population active et le taux de chomage par commune. L’Accessibilité
Potentielle Localisée (APL) a été récupérée a partir du site de la DREES/IRDES.

Nous avons décrit les sejours patients (statistiques descriptives) puis nous avons utilisé la
technique CSV (Composante Systémique de Variation) qui peut présenter un intérét pour
décrire les variations de prise en charge entre les différents types de centre. La CSV a été décrite
par le nombre de séjours rapporté au nombre d’habitants et au nombre de centres de référence
ou de compétence par rapport a la variation du nombre de séjours par habitant sur un code postal
donné. Afin d’expliquer les facteurs expliquant la prise en charge dans un type de centre, nous
avons réalisé une analyse univariée puis multivariée.

& Un séjour est considéré comme index si aucun séjour n’a été réalisé dans les trois ans précédant
I’hospitalisation.

7 Médecine Chirurgie Obstétrique.
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3. Résultats de I’enquéte

3.1. Une offre institutionnelle bien structurée et hiérarchisée, mais un
recours peu fréquent des patients a ces structures

3.1.1. Présentation des filieres maladies rares

Pilotés par le Ministére de la Santé, les trois Plans Nationaux Maladies Rares (PNMR)
successifs® ont permis depuis 2005 le développement en France d’une structuration
institutionnelle claire a trois niveaux mise en place dans le but d’améliorer la recherche, le
diagnostic et la prise en charge de ces maladies avec la création de Filiéres de Santé Maladies
Rares (FSMR), des Centres de Référence Maladies Rares (CRMR) et des Centres de
Competence Maladies Rares (CCMR) détaillés ci-aprés.

3.1.1.1.  Les Centres de Compétences Maladies Rares

Les CCMR sont environs 1800, répartis sur I’ensemble du territoire frangais. Ils constituent un
véritable « maillage de proximité » et ont pour mission d’établir le diagnostic, mettre en
ceuvre la thérapeutique et organiser la prise en charge avec les centres de références, les
acteurs et structures sanitaires et médico-sociales au plus proche du domicile des patients. Les
CCMR suivent les recommandations et protocoles existants des CRMR auxquels ils sont
rattaches.

Un méme CCMR peut étre rattaché a un ou plusieurs CRMR. Chaque CCMR s’organise autour
d’une équipe hospitaliecre permettant une prise en charge pluridisciplinaire et
pluriprofessionnelle, celle-ci assurant la continuité des soins. Le CCMR doivent faire le lien
avec les professionnels de santé hospitaliers ou de ville et avec les secteurs médico-social,
éducatif et social sur son territoire de santé. Les CCMR sont aussi encourages a participer a
I’enseignement et a la formation et a la recherche pour les maladies rares relevant de leur
compétence.

3.1.1.2. Les Centres de Références Maladies Rares

Les Centres de Référence Maladies Rares sont des réseaux d’experts en maladies rares pour
un groupe de pathologies devant garantir un haut niveau d’expertise médicale et scientifique
dans leur domaine et coordonner les professionnels et les structures assurant le suivi des
malades au quotidien (Monnet et Chauvin, 2017). Ils regroupent des compétences
pluridisciplinaires hospitaliéres ayant une expertise avérée dans le domaine des soins, de la
recherche et de la formation (Chevrier, 2018) et exercent une attractivité a 1’échelle régionale,
interrégionale, nationale, voire internationale, selon de la rareté de la maladie.

SPNMR1 : 2005-2008 ; PNMR2 : 2011-2016 ; PNMR3 : 2018-2022.
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Les CRMR peuvent étre mono-sites (et ce site unique est « site coordonnateur ») ou multisites
(comprenant un « site coordonnateur » et un ou plusieurs « sites constitutifs »). Les sites
constitutifs existent pour compléter les activités du site coordonnateur, que ce soit pour assurer
la prise en charge pédiatrie-adulte, apporter une complémentarité d’expertise/recours/formation
sur une forme spécifique de maladie rare du périmétre CRMR, ou si la prévalence/organisation
territoriale des maladies rares concernées justifient cette décision (Ministére des affaires
sociales, de la santé et des droits des femmes, Instruction N°DGOS/PF4/2016/11, 2015).

Les CRMR sont labellisés pour 5 ans sur la base d’un cahier des charges précis. Ils doivent
¢tablir un plan d’action pour cette durée définissant leurs objectifs et leurs actions
prévisionnelles. Toutes les actions d’un CRMR sont organisées, déployées et conduites en
étroite coordination avec les actions de sa Filiere de Santé Maladies Rares de rattachement. Le
pilotage de chaque CRMR est assuré par un « coordonnateur » désigné pour 5 ans. Un
« responsable » est également identifié pour chaque site constitutif. Il y a au moment du
PNMR3 387 centres coordonnateurs et 1844 centres constitutifs (Chevrier, 2018).

3.1.1.3.  Les Filieres de Santé Maladies Rares

Chaque filiére couvre un champ large et cohérent de maladies rares, soit proches dans leurs
manifestations, leurs conséquences ou leur prise en charge, soit responsables d’une atteinte d’un
méme organe ou d’un systéme. Les FSMR sont le carrefour entre différents acteurs : centres
maladies rares, réseaux, laboratoires, organismes de recherche, universités, associations de
malades associées a leur gouvernance (Chevrier, 2018). Leur mission est d’impulser et de
coordonner les actions visant a améliorer la prise en charge des personnes malades, mais
aussi de favoriser et de valoriser le continuum entre la recherche fondamentale,
translationnelle et clinique. Elles doivent également promouvoir 1’enseignement, la formation
et I’information et harmoniser les pratiques au niveau européen et international. Il existe au
total 23 filiéres, dont chacune posséde un site Internet, qui constitue un lieu d’information et
d’orientation pour les malades et les professionnels. Cing FSMR ont traduit leur site en anglais
(une FSMR I’a également en allemand), ce qui permet un rayonnement au-dela du public
francophone.

3.1.1.4.  Les réseaux européens

24 réseaux européens de référence maladie rare (European Reference Network - ERN) ont été
mis en place en 2017 afin de mettre en commun les expertises médicales disponibles dans les
difféerents pays concernant les maladies rares (Ministere des Solidarités et de la Santé, 2019).
Ce dispositif est financé et régulé par 1’Union Européenne. Il s’agit de réseaux virtuels
réunissant des professionnels de santé spécialises, et utilisant une plateforme informatique sur
mesure et des outils de télémédecine pour examiner les cas de patients. Les ERN doivent
s’intégrer dans les différents systémes de santé européens qui sont tous différents. En France,
ils sont articulés avec les FSMR.

L’architecture globale de la prise en charge des maladies rares peut donc étre résumée par la
Figure 1, un schéma élaboré par nos soins.

17



Figure 1. Organisation de la prise en charge des maladies rares en France.
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3.1.1.5.  Perspectives

En aott 2019, la DGOS a lancé un appel a projets dans le but d’encourager les établissements
de santé a mettre en place des plateformes d’expertise maladies rares comprenant au moins six
CRMR, pour renforcer 1’articulation inter-filieres au sein des établissements de santé. Ces
plateformes visent le partage d’expertise et la mutualisation des connaissances, des
competences et des ressources a un échelon local. Elles doivent faciliter le parcours patient et
notamment I’articulation ville-hépital. 10 plateformes d’expertise ont été financées a ’issue de
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cet appel a projets, et 9 nouvelles plateformes ont été labellisées en 2022. Par ailleurs, 4
plateformes de coordination maladies rares outre-mer ont été déployées.

Ainsi, la mise en place d’une organisation de soins dédiée aux maladies rares grace aux trois
PNMR successifs a induit de veritables progres dans la prise en charge des patients. Les malades
sont désormais orientés plus rapidement vers une structure hospitaliére, et des soins appropriés
a leur pathologie sont plus rapidement proposés. Cependant des difficultés persistent : la
majorit¢ des malades ont déclaré avoir recherché leur diagnostic et attendu I’initiation d’un
traitement symptomatique pendant plus de 18 mois et 37 % estiment avoir subi une ou des
erreurs de diagnostic (Alliance Maladies Rares, 2016). Une évaluation du PNMR2 avait montré
que « [’éloignement géographique d’un centre spécialisé complique la prise en charge des
patients et compromet [’acces aux thérapeutiques innovantes dans le cadre des essais cliniques
» (Haut Conseil de I’Evaluation, de la Recherche et de I’Enseignement Supérieur, 2015). Cette
évaluation attire aussi l'attention des pouvoirs publics sur « la complexité d’un montage
associant des structures aux logiques différentes ». Il a été jugé nécessaire de poursuivre les
efforts de structuration, de replacer le patient au cceur du soin dans le cadre d’un parcours
coordonné entre les professionnels du champ sanitaire, médico-social et social.

3.1.2. Recours effectif des patients aux centres labellisés

Le recours effectif aux différents centres par les patients a été mesuré par une analyse des
données PMSI (voir Méthodologie 2.1.3). Les caractéristiques des maladies étudiées sont
présentées dans le Tableau 1. 108 962 séjours index ont été inclus dans I’analyse.

Tableau 1. Description du diagnostic principal des patients ayant une maladie rare.

Diagnostic (Les données présentent I’effectif (%)) N=208011
Syndrome de West 29802 (14.3)
Sarcoidose 20649 (9.9)
Hidrosadénite ou maladie de Verneuil 20500 (9.9)
Drépanocytose 15414 (7.4)
Lupus 7554 (3.6)
Neurofibromatose 3650 (1.8)
Névralgie Pudendale 1715 (0.8)
Syringomyélie 1275 (0.6)
Maladie de Hirschsprung 1273 (0.6)
Cutis Laxa 1196 (0.6)
Lissencéphalie 903 (0.4)
Syndrome d’Ehlers Danlos 792 (0.4)
Syndrome de Lowe/ Syndrome de Kleefstra 698 (0.3)
Maladie mitochondriale 661 (0.3)
Ollier Maffucci 643 (0.3)
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Ostéogénése imparfaite 555 (0.3)
Maladie de MoyaMoya 371 (0.2)
Exstrophie vésicale-épispadias 259 (0.1)
VACTERL/VATER 204 (0.1)
Dysplasie craniométaphisaire 202 (0.1)
Syndrome d’Alagille 139 (0.1)
Syndrome de Rett 135 (0.1)
Syndrome d’Angelman 134 (0.1)
Alcaptonurie 77 (0.03)
Algodystrophie 73 (0.03)
SD){n_cir_ome des glycoprotéines déficientes en hydrates de carbone Ip / Syndrome du 39 (0.02)
éficit en Glutl
Pachyonychie congénitale 22 (0.01)
Syndrome de Franceschetti 27 (0.01)

Certains patients ont été exclus de I’analyse finale (cf. Annexe 2). 104 932 (96,3%) séjours ont
été réalisés dans un centre hospitalier non labellisé maladie rares (mais le diagnostic principal
associé a I’hospitalisation est bien une maladie rare), 3346 séjours (3%) ont eu lieu dans un
centre de compétences et 684 (0,6%) dans un centre de références. La prise en charge des
patients atteints de maladie rare s’effectue donc trés majoritairement dans des centres
hospitaliers non labellisés, mais le centre est toutefois capable de coder la maladie rare en
diagnostic principal, ce qui suggére que la maladie était déja connue avant cette hospitalisation
(diagnostic probablement effectué avant, sans qu’il ne soit précisé par qui et quand).

3.1.21.  L’dge, un facteur impactant le lieux de prise en charge

Le Tableau 2 compare les caractéristiques des patients selon le lieu de traitement (en centre de
référence, compétences ou dans une autre localisation). Les patients pris en charge étaient plus
jeunes dans les centres de compétence, avec un age moyen de 23.8 ans (écart-type 21.5) contre
31,7 ans (écart-type 21.2) en centre de référence. Cela pourrait s’expliquer par une prise en
charge spécialisée plus tardive en centre de référence, en particulier aprés plusieurs années
d’évolution de la maladie. L’age moyen de 38.5 ans dans les autres centres laisse a penser que
le suivi de la maladie est plus réalisé dans les établissement de santé de proximité, a mesure
que ’on avance en age.
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Patients pris | Patients pris Patients pris
en chargeen | enchargeen | enchargeen P Taille
CRMR CCMR centre autre d’effet?
N=684 N=3346 N=104932
Caractéristiques des établissements
Type de centre <0.0001 0.29
CH 0 (0.0) 52 (1.6) 38762 (97.9)
CHR/U 418 (61.1) 3268 (97.8) | 42012 (41.0)
CLCC 266 (38.9) 0 (0.0) 341 (0.3)
Autre ESPIC 0(0.0) 22 (0.7) 4790 (4.7)
Privé 0 (0.0) 0 (0.0) 16442 (16.1)
Caractéristiques des patients
Age (années) 31.7421.2 23.8421.5 38.5+23.1 <0.0001 0.02
Sexe <0.0001 0.03
Femme 374 (54.7) 1610 (48.1) 54894 (52.3)
Homme 310 (45.3) 1736 (51.9) 50038 (47.7)
Score de Charlson 0.6+1.0 0.4+0.9 0.9+1.3 <0.0001 0.005
Durée du séjour (jours) 0[0-2] 2 [0-6] 1 [0-4] <0.0001
Mortalité intra-hospitaliére 16 (2.3) 61 (1.8) 4817 (4.6) <0.0001 0.01
Distance _ euclidienne entre | 70,641 | 5074508 | 28.0+367 |<0.0001 | 002
1’hdpital et la résidence
1 Eta-squared pour les variables quantitatives et le VV de Cramer pour les variables qualitatives.
Apres correction, toutes les données étaient significatives.
Les données sont exprimées en nombre (%), moyennetécart-type ou médiane [écart interquartile].

Tableau 2. Comparaisons pour les s¢jours index des caractéristiques des patients selon le type de
centre de prise en charge (aprés exclusion des séjours pour Pseudo Obstruction Intestinale
Chronique).

De facon similaire, les distances différaient selon le niveau du centre, avec des centres de
référence en moyenne plus éloignés du domicile des patients. Enfin, la durée des séjours est
probablement différente avec des sé€jours plutdt d’hospitalisation courte pour les centres de
compétence et des passages plutét d’une journée (i.e. 1 jour) dans les centres de référence et
dans les autres centres, ce qui correspondrait & une venue en hopital de jour et avec
hospitalisation complete en CCMR (moyenne 2 jours).

3.1.2.2.  L’impact relatif de distance aux centres dans la prise en charge

Le Tableau 3 présente la composante systémique de la variation (CSV) pour toute notre
population, et pour chacune des 5 pathologies les plus représentées dans la base. Elle varie ici
de facon croissante selon le niveau de référence du centre, indiquant probablement un recours
plus équiprobable sur tous les départements aux centres de référence, par rapport aux centres
de compétences et aux autres centres.
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Tableau 3. Variation géographique au niveau départemental du taux de séjour pour une maladie rare
selon le type de centre de prise en charge.

Nombre | Taux de recours séjours standardisé’ Ecart-interquartile du CsSV
de séjours sur I’age et le sexe (IC a 95%) taux de recours séjours’
Centres de 684 0.57 (0.43-0.72) 0.15-0.92 7.35
référence

Centres de 3346 1.44 (1.26-1.62) 0.84-1.87 17.61

compétence
Autre centres | 104932 50.00 (47.00-52.90) 74.37-116.63 268.6
CSV=composante systémique de la variation ; [C=intervalle de confiance
! Pour 100000 personnes années, standardisé sur I’age et le sexe au niveau départemental

Les résultats de 1’analyse multivariée présentée dans le Tableau 4 expliquent le fait d’étre pris
en charge dans un centre de référence ou de compétence versus une prise en charge en centre
non labellisé.

Tableau 4. Facteurs associes a la prise en charge en centre de référence et compétence pour une
maladie rare.

Patients pris en charge en Af_lalY_Sf?
Centre de unrvariee Analyse multivariée!

Les données sont |’effectif (%) ou e ; .
Référence/compétence

alors indiqué. ET=écart-type ;

IC=intervalle de confiance. Oui Non P-valeur Odds-ratio P-valeur
N=4030 N=104932 (IC a 95%)
Age’, moyenne=ET, années 25.1£21.6 38.5+23.1 <0.0001 0.87 (0.87-0.88) | <0.0001
Sexe masculin 2046 (50.8) 50038 (47.7) 0.0001 1.08 (1.01-1.16) 0.02
Région Ile de France 1106 (27.4) 29171 (27.8) 0.62 - -

Distance?® euclidienne entre I’hépital | 53.5+£53.7 28.04£36.7 <0.0001 | 1.12(1.11-1.12) | <0.0001
et la résidence, moyennexET, km
Indice de défavorisation sociale,

-0.27£1.65 -0.12+1.63 <0.0001 | 0.90(0.88-0.92) | <0.0001

moyenne+ET
Score de Charlson, moyennexET 0.44+0.89 0.87£1.32 <0.0001 | 1.03(0.99-1.07) 0.19
Saison 0.008 0.03
Printemps 906 (23.3) | 25374 (24.5) 1.00 (réf)
Eté 878 (22.6) 24785 (23.9) 1.10(1.01-1.20)
Automne 1124 (28.9) | 27718 (26.8) 1.06 (0.97-1.17)
Hiver 982 (25.2) 25683 (24.8) 0.97 (0.88-1.07)

2 OR calculé pour une augmentation de 5 ans

3 OR calculé pour une augmentation de 10 km

1L 4ge, le sexe, la distance, |’indice de défavorisation sociale, le score de Charlson et la saison ont été introduits
dans un modéle de régression logistique multivarié.
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Les facteurs associés sont 1’age, plus celui-ci augmente plus la probabilité d’étre traité baisse
avec un OR = 0.87 (0.87-0.88) ; I’indice de désavantage/défavorisation sociale (FDep)® qui,
si il est plus important, diminue la probabilit¢ d’acces aux centres de référence/compétence
avec OR=0.90 (0.88-0.92); la distance du centre qui lorsqu’elle augmente, accroit la
probabilité d’étre traité dans celui-ci avec un OR=1.12 (1.11-1.12) et le sexe masculin qui est
plus associé au traitement dans les centres de référence/compétence OR=1.08 (1.01-1.16). Ces
résultats montrent que le facteur de déprivation sociale est un facteur plus limitant que la
distance géographique dans ’accés aux centres de référence/compétence.

3.2. Des plateformes numériques généralistes ou spécialisées dont
I’architecture n’a pas été pensée pour coordonner les soins

3.2.1. Les résultats de la littérature ...

Les plateformes de prise de rendez-vous s’adressent a la fois aux patients ayant besoin de soins
courants mais également a ceux ayant besoin du suivi d’une maladie chronique, répandue ou
rare. Il est donc intéressant de regarder la maniére dont la littérature sur la télésanté se pose la
question de la coordination en général, et en particulier pour les maladies rares.

On a cherché ici a recenser la maniere dont les problématiques associées a la coordination pour
la télésanté ont déja été éclairées par des travaux portant sur des expériences internationales, la
problématique étant relativement peu explorée en France. Plus particulierement, on a identifié
les éléments impactant la coordination des soins, ainsi que la fréquence a laquelle ils sont mis
en évidence.

En s’inspirant des revues réalistes, en particulier du travail de Lapointe, Minvielle & Sicotte
(2013) sur la coordination des soins en cancérologie par les TIC, on a décomposé le protocole
de recherche en deux themes : les plateformes et leur intérét pour la coordination, et le
développement de la télésanté pour la prise en charge des maladies rares. Pour le premier
theme, on a commencé par identifier les plateformes et de leurs fonctionnalités, via des
recherches sur Google et une visite des sites des plateformes afin d’identifier les principales
fonctionnalités des plateformes e-santé permettant la prise de rendez-vous. Ensuite, on a
cherché a caractériser la maniére dont la littérature rend compte des plateformes et de leurs
fonctionnalités précédemment identifiées. Pour le second théme, on a cherché a caractériser la
manicre dont la télésanté s’est développée pour les prises en charge des maladies rares.

3.2.1.1.  Les plateformes générales de e-santé sont principalement consacrées a la
notation des praticiens et & ’information générale des patients

19 plateformes de e-santé (voir Annexe 3) ont été identifiées a partir d’une recherche Google,
et leurs fonctionnalités ont été déterminées a partir de I’observation de leur sites.

® Indicateur géographique du désavantage social, souvent utilisé pour les études de santé a 1’échelle
francaise. Le désavantage social correspond au cumul d’inégalités matérielles et sociales.
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11/19 plateformes de e-santé permettent la prise de rendez-vous en ligne. lls peuvent étre pris
chez un praticien libéral, ou rattaché & I’organisation concernée dans 3 cas. La prise de rendez-
vous peut également reposer sur 1’incorporation d’une application tiers au site Internet. Par
exemple, sur la plateforme d’identification de médecins aux Etats-Unis, certains médecins
proposent un lien pour la prise de rendez-vous avec Zocdoc.

L’identification d’un praticien est le plus souvent permise par la plateforme, en particulier
lorsque le systéme de santé du pays repose sur un exercice libéral. De plus, de nombreuses
plateformes proposent de noter le praticien, cette pratique étant particulierement répandue aux
Etats-Unis. En ce qui concerne la prise de contact avec des professionnels de santé, 9/19
plateformes proposent des téléconsultations, et 2 proposent également des consultations en
messagerie instantanée. Aucune des plateformes spécifiques aux maladies rares ne propose
cette fonctionnalité.

Enfin, parmi les plateformes étudiées, il est courant de pouvoir faire une recherche du type de
praticien en fonction du type d’assurance souscrite. En France par exemple, sur Doctolib, la
recherche peut étre faite selon le type de conventionnement du praticien (secteur 1 ou 2). 1l est
important pour les personnes atteintes de maladies rares de pouvoir faire des recherches par
type de maladie afin de trouver des praticiens connaissant bien la maladie rare pour un suivi
régulier. Or, les plateformes généralistes ne permettent pas (ou peu) cette recherche par
maladie (seulement par type d’actes pour Doctolib (ex. encéphalogramme) ou par spécialité
médicale). A I’inverse, les plateformes dédiées aux maladies rares permettent la recherche
par type de maladie, mais ne permettent pas des prises de rendez-vous direct, et ne
recensent que peu les praticiens tres spécialises.

Les plateformes généralistes de e-santé sont pour la plupart dédiées a la recherche de
praticien/établissement de santé. Les articles qui analysent les plateformes généralistes se
référent peu de fagon explicite aux patient (5%), a la qualité des soins (3%), a I’acces aux soins
(2%) ou & la coordination (2%) (voir Figure 2). C’est le cas de 95% des articles, dont 26% citent
la plateforme comme base de données pour identifier des praticiens et 71% pour identifier les
notes de praticiens. De nombreux articles cherchent en effet a expliquer les facteurs qui influent
positivement ou négativement sur les notes données aux praticiens.
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Figure 2. Un faible intérét pour le patient, la qualité et ’accés aux soins dans la littérature associée
aux plateformes généralistes. Champ : base plateformes généralistes. En nombre d’occurrences.
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Les notes étant attribuées par les patients et associées a la qualité (percue) des soins, les articles
refletent fortement ces aspects de facon indirecte. Ainsi, 75% des articles référent indirectement
au point de vue des patients et 82% a la qualité des soins. Si les plateformes sont fortement
mobilisées en tant que base de données, tres peu de travaux interrogent les plateformes dans
leur fonction de coordination. Les plateformes généralistes ou dédiées aux maladies rares
présentent des caractéristiques et fonctionnalités différentes.

3.2.1.2.  Les plateformes spécifiques aux maladies rares sont surtout centrées sur la
recherche

L’analyse de 119 articles faisant référence aux plateformes spécifiquement dédiées aux
maladies rares montrent un intérét évident pour les maladies rares, avec 82% de références
explicites, mais laissent de c6té le point de vue des patients, la qualité des soins, I’accés aux
soins et la coordination des soins, qui sont peu mentionnés par ces travaux (voir Figure 3).

Figure 3. Un faible intérét pour le patient, la qualité et I’accés aux soins dans la littérature associées
aux plateformes maladies rares. Champ : base plateformes maladies rares. En nombre d’occurrences.
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Le point de vue des patients ou aidants n’est pris en compte explicitement que par 10% des
articles de la base maladie rare (12% le font indirectement) et les problématiques de
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coordination des soins sont aussi trés peu évoquees : 7% des articles y référent explicitement,
18% implicitement. Un seul article se réfere explicitement a la plateforme en tant qu’instrument
de coordination. Quatre spécifient que la plateforme est un lieu de ressources pour les médecins
et/ou les patients.

La plateforme est le plus souvent citée en tant que base de données ayant permis la réalisation
du travail de recherche publié : c’est le cas de 82% des articles de la base. La plateforme la plus
récurrente citée est Orphanet, avec 112 occurrences sur 119. Elle est d’ailleurs peu interrogée
dans sa fonction de coordination des acteurs : 9% des reférences le font explicitement, 15%
indirectement.

Au total, la base relative aux plateformes comprend 38% de ses reférences qui sont relatives
aux maladies rares (2% y référent implicitement). Cette proportion tend a témoigner de la
dynamique de recherche sur ces questions associées aux plateformes maladie rares, qui
constituent une base de données précieuse pour mener des travaux de recherche.

L’¢étude des trois bases, ainsi que de la base globale révele un intérét explicite faible pour le
point de vue du patient, la qualité des soins et ’accés aux soins dans la base globale. Les
problématiques et enjeux de coordination ne sont explicites que dans 4% des articles (et
implicites dans 14%). Le fait que la plateforme soit mobilisée comme base de données, c'est-a-
dire comme outil potentiel de la recherche, est trés fortement présent, vu que cela concerne 86%
des articles. En revanche, le réle de la base en tant que dispositif de coordination est peu
interroge.

Les plateformes servent parfois & orienter le choix des patients dans le systeme de santé

Sur les 258 articles de la base globale d’articles sélectionnés (voir Annexe 4), 20 articles traitent
plutoét de ’orientation ou du choix des patients dans le systeme de santé par différentes
plateformes, et font donc 1’objet d’une analyse approfondie. La plupart sont écrits en anglais.
Parmi les 20 articles retenus, 14 sont liés directement aux maladies rares. Apres avoir
caractérisé les différentes plateformes et leurs liens avec les politiques publiques, on soulignera
les éléments issus de la littérature arguant d’une contribution a une meilleure coordination.

Des plateformes généralistes localisées aux Etats-Unis

La premiére plateforme est portée par le Center for Medicare and Medicaid Services (CMMS)
et fourni un systéme de notation d’hdpitaux destiné a permettre aux personnes ayant besoin
de soins de comparer les hopitaux. Le systéme de notation repose sur une méthodologie
complexe incluant la mortalité, la sécurité, les réadmissions, le ressenti du patient, 1’effectivité
des soins, I’attente et I’efficience de I’utilisation de 1’imagerie médicale. Kaye et al. (2017)
s’intéressent a la qualité de cette notation pour le cas particulier des chirurgies oncologiques™?,

dont le volume annuel est un critére important de qualité. Le systéme de notation du CMMS est

1oConsistant au retrait de tumeurs cancéreuses.
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considéré comme une information « correcte » par les auteurs, qui est considérée comme une
variable favorisant la coordination.

Zocdoc est une plateforme de prise de rendez-vous en ligne portée par une organisation de type
start-up qui permet la recherche de praticien. Cette recherche peut s’effectuer selon des
critéres géographiques, mais aussi selon le type d’assurance du patient. Kurtzman et
al. (2018) mettent en évidence le fait que les rendez-vous offerts different selon la couverture
du patient, et que les patients Medicaid sont plus €loignés des praticiens proposés. En revanche,
le nombre de rendez-vous accessibles en 3 jours est relativement similaire. Il n’existe pas de
fonction de recherche de praticien selon le type de paiement (tiers-payant ou non) sur Doctolib.
Il existe cependant un filtre, accessible en recherche approfondie, selon que le praticien pratique
ou non le dépassement d’honoraires. L’article met par ailleurs en évidence que la prise de
rendez-vous en ligne permet des délais d’accés aux soins plus rapides que les systémes
traditionnels (le téléphone en particulier) ; et que du coté du médecin, la prise de rendez-vous
en ligne a des effets sur le no-show. Il n’est pas mentionné si ces effets sont liés a un systéme
de rappel de rendez-vous.

Healthgrades est une plateforme de notation de médecin permettant une information sur les
praticiens existants ainsi que sur la qualité de leurs services, la qualité étant supposée étre
une des dimensions du choix. Il s’agit, en 2017, d’une des plateformes les plus utilisée pour la
notation de médecin et de celle avec le plus de praticiens référencés. Il s’agit également d’une
entreprise privée.

Pour Shah et al. (2019), la plateforme constitue une information pour la prise de décision du
patient, dont la satisfaction pourrait étre utilisée comme proxy de la qualité de soins (Vu et
al., 2017). En revanche, Shah et al. (2019) ne questionnent pas la qualité de I’information
recue, et considerent les systémes de notation des médecins uniquement sous un jour
positif.

On peut lier cette observation a 1I’é¢tude des plateformes Yeld et RateMd (Kassutto et Shah,
2015), qui met en évidence le lien entre plateforme de notation de médecins/établissements
de santé et la politique publique. L’Obamacare a impulsé une dynamique de remboursement
des soins basés sur la performance, le paiement devient ainsi lié aux notes, bien que les relations
entre satisfaction du patient et qualité des soins soient mitigées.

Pour conclure, informer les patients sur I’offre existante et sa qualité via un systéme de
notation sont les principales fonctionnalités des plateformes généralistes identifiées. Il peut y
avoir un lien entre notations et honoraires, les informations sur la qualité tendant
également a étre mobilisées dans le cadre des remboursements assurantiels, fortement
influencé par les politiques publiques de santé.
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Les plateformes maladies rares et leurs liens avec des politiques publiques

Orphanet est la plateforme la plus présente dans la littérature analysée puisque 9 articles s’y
réferent directement, dont plusieurs spécifiguement consacrés a la présentation de la
plateforme. Elle est cofinancée par I’Union Européenne et les pays membres (Lynn et al., 2017).
Orphanet est décrit comme : « un portail en libre accés sur Internet, [ayant] pour mission
d’informer les professionnels de santé et les patients afin de contribuer a améliorer le
diagnostic tout en favorisant une meilleure prise en charge et un meilleur traitement des
maladies rares. [Il propose] un inventaire et une encyclopédie des maladies rares [...]; une
aide au diagnostic ; des recommandations cliniques et d’urgence ; un répertoire de tests, [de
médicaments, de projets de recherche en cours ainsi que] les centres de référence et de
compétences » (Maiella et al., 2013, p. S3). La plateforme développe également un ensemble
de classification (maladies, médicaments, etc.) pouvant étre remobilisée pour des recherches en
dehors de la plateforme, et contribue ainsi a la construction d’un « langage » commun
permettant la recherche et le partage d’informations (Griffon et al., 2016).

Outre Orphanet, on recense dans la littérature une plateforme en France et deux en Allemagne,
toutes deux articulées a des politiques publiques. En France, la plateforme CEMARA (Centres
Maladies Rares) est un systéme d’information qui met en réseau les CRMR (Landais et al.,
2010). Un des objectifs identifié pour la plateforme est d’améliorer la collecte d’information,
de facon a mieux estimer les besoins et d’adapter I’offre de soins. Le systéme est partagé
par 33 des 131 centres de références en 2010, et référence 850 prestataires de soins, dont 171
unités cliniques et 33 centres de référence. CEMARA est articulée a Orphanet et utilise son
ontologie. Elle s’inscrit en lien avec la recommandation de la Commission européenne pour la
mise en ceuvre d’action concertées autour des maladies rares.

Les recommandations européennes de mise en place de plans maladies rares ont amené
I’Allemagne a lancer deux projets de plateformes davantage orientées patients qu’Orphanet :
ZIPSE et Se-Atlas. ZIPSE sera un portail d’information a destination du grand public et des
praticiens, dans le cadre d’un plan national maladies rares de 2013. Le constat a I’origine du
projet est qu’Orphanet fournit nombre d’informations sur les maladies rares, cependant, ces
informations ne sont pas adaptées aux patients. Le portail organise des liens vers une
information pertinentes pour les patients, dont la qualité a été vérifiée (Litzkendorf et al.,
2018). Se-Atlas devait étre un site Internet permettant d’identifier et localiser des praticiens en
lien avec les maladies rares (Storf et al., 2014). Le projet a été financé par des fonds publics,
dans le cadre du Plan Allemand pour les maladies rares de 2013. Deux difficultés sont
identifiées autour de la mise en place de cette plateforme : la classification des professionnels
mais aussi la nécessité de financement pérennes.

Les plateformes restent peu connues

En Irlande (Byrne et al., 2020) comme en Allemagne (Hanisch et al., 2020), les plateformes
maladies rares sont méconnues, compromettant ainsi leur potentialité de coordination. Hanisch
et al. (2020) montrent cependant que les groupes de patients sont eux relativement bien
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connus, soulignant ainsi un manque d’information sur les dispositifs gouvernementaux.
Boffinet al. (2018) recommandent la promotion d’Orphanet, peu connue des médecins
généralistes en Belgique.

La littérature met en évidence I’importance des plateformes pour la coordination sans que
ce ne soit spécifiquement démontré, notamment grace aux informations et outils contenus sur
ces plateformes.

3.2.1.3.  Les fonctionnalités des plateformes internationales refletent la faible prise
en compte de la coordination

Les caractéristiques des plateformes ont été documentées pour les systémes de recherche de
professionnels de santé (online providers), de prise de rendez-vous en ligne et de
téléconsultation pour les patients (online booking ou choose and book) et de rappel de rendez-
vous (appointment reminders) ; que ces fonctionnalités soient opérées ou non dans le cadre
d’une plateforme e-santé.

Les fonctionnalités des plateformes (téléconsultation, rappels et prise de rendez-vous en
ligne) sont dissociées dans la littérature. Les 150 articles étudiés (voir Annexe 5) traitent
principalement des systéemes de rappel de rendez-vous (61%) en comparaison a la
téléconsultation (7%) et la prise de rendez-vous en ligne (24%).

Les maladies rares ne sont pas évoquées dans la littérature des plateformes par
fonctionnalités. Le point de vue du patient est relativement bien pris en compte (46% des
articles, dont 9% indirectement).

Online provider : la présence en ligne des médecins

... estune fonctionnalité proposée par plusieurs plateformes et qui permet au patient d’identifier
un éventuel praticien. 11 articles traitent de cette fonctionnalité.

Le point de vue du patient est assez fortement pris en compte, mais la problématique de la
coordination des soins est tres peu présente : elle est explicitement mentionnée dans un article,
et indirectement dans 3. Parmi les criteres de performance, le plus fréquemment mentionné dans
le résumé est la qualité des soins, suivi par la sécurité.

Online booking : les systémes de prise de rendez-vous en ligne

40 articles sont retenus pour 1’analyse. On constate dans la littérature que le systeme de rappel
de rendez-vous est rarement associé a la prise de rendez-vous en ligne, indiquant que les
fonctionnalités des plateformes sont isolées.

45% des articles abordent des problématiques indirectes de coordination de maniére globale
(implicitement et explicitement), et le point de vue du patient est pris en compte globalement
dans 48% de la base. L’accés aux soins (35%) est la dimension de la performance la plus
souvent évoquée, suivi par le temps d’acces aux soins (23%). Un gain de temps pour le patient
est évoqué dans 25% des articles. Les travaux menés a 1I’échelle du systéme de santé
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occupent un poids relativement important (48%, dont 5% de travaux visant cette échelle),
ce que I’on ne constate pas ou peu pour les autres fonctionnalités étudiées.

Choose and book : le systeme de prise de rendez-vous du National Health Servicell

Cette plateforme vise a prioriser les urgences, et est mobilisée pour des soins de second recours.
Onze articles en traitent. Pres de la moitié des articles évoquent une transformation du
systeme de sante, a laquelle 3 articles associent explicitement une résistance des médecins.
Aucun critére de performance ne se dégage particulierement. L’acceés aux soins, ’efficience et
la qualité des soins sont les plus mentionnés avec chacun 2 occurrences. La coordination est
trés évoquée : seuls 2 articles sur 11 ne I’évoquent pas.

Les attentes autour de Choose and Book étaient élevees, car la plateforme devait permettre
I’amélioration des choix des patients, la réduction des annulations de rendez-vous, améliorant
ainsi la productivité du systéme et permettant de réduire les durées d’attente. La littérature
évoque toutefois un ensemble de faiblesses liées a la plateforme et a ses modalités de mise en
place. Tout d’abord, il n’existe pas de procédure claire pour la recommandation de patients
vers ce service, une redirection vers le mauvais service pour les prises en charge conduisant a
un allongement des délais de prise en charge (Chuo et al., 2010). En effet, les lettres de
d’adressage de patients sont essentielles pour la transmission d’informations et
nécessaires pour certaines prises en charge. Cependant, le personnel administratif n’y avait
pas les droits d’accés, alors qu’il joue un réle majeur dans la préparation des consultations
(Hurst et al., 2016). Cela souléve la problematique du partage de dossier médical. 1l y a
également un probleme dans I’'implémentation de la plateforme elle-méme : les hépitaux ne
sont pas tous reliés au systeme, le choix ne pouvant se faire que pour I’établissement et
non pas le praticien (Dixon, Robertson et Bal, 2010). Si cette absence de choix a été reglée,
les informations permettant aux patients de choisir effectivement a partir des sites web des
praticiens restent peu nombreuses (Radha et al., 2012), réduisant le choix a un choix entre des
modalités de rencontre (horaires, distance).

Appointment reminders : les systémes de rappel de rendez-vous

On retient 88 articles en traitant dans notre analyse. Les effets des rappels de rendez-vous sur
Peffectivité de ces derniers sont analysés dans 68% des articles. Ne pas honorer un rendez-vous
et les problemes de performance sous-jacents sont mentionné dans 48% des articles. Ainsi, un
effet positif du systeme de rappel sur les rendez-vous non-honorés est constaté dans 68%o
des articles analysant cet effet quand 13% des articles constatent des effets mitigés, étant
positifs a court-terme puis nuls a moyen terme.

La qualité des soins (46%) et I’acceptabilité (43%) sont les principaux critéres de
performance mentionnés implicitement et explicitement, suivis de pres par la continuité des
soins (33%). Le point de vue des patients est assez fortement pris en compte (42%), mais
leurs gains de temps sont peu évoqués (5%). Les dispositifs de rappel de rendez-vous ayant
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vocation a optimiser le temps médical en limitant les rendez-vous non-honorés, cela devrait
réduire les délais d’attente pour le patient et favoriser 1’accés aux soins. Pourtant, le temps
d’accés au soin (6%) et I’accés général au soin (11%) sont trés peu abordés par les articles
traitant du systéme de rappel de rendez-vous. Seulement 4 articles référent a des problématiques
de coordination, et ce, implicitement.

Les criteres de performance auxquels les articles se réféerent principalement (voir Figure
4) sont la qualité des soins (40%), ’acceptabilité (38%), I’accés aux soins (29%) et la
continuité des soins (22%). Bien que de nombreux articles portent sur I’ensemble du systéme
de santé (24% de la base), la question de la coordination est trés peu présente puisque seulement
5% des articles s’y référent directement et 19% indirectement.
Figure 4. Critéres de performance (in)directement mobilisés (en % de la base). Champ : base par
fonctionnalités compléte.
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3.2.1.4.  Zoom sur les éléments en lien avec la coordination des soins : analyse
approfondie de la littérature sur les fonctionnalités

L’analyse approfondie a porté sur 21 articles traitant de la coordination. Au cours de 1’étude,
une fonctionnalité a émergé comme importante, celle de la transmission de données patients.

Il 'y a de forts liens entre les plateformes de e-santé et les politiques publiques de santé. Les
systeme de prise de rendez-vous sont particulierement représentés dans la base
coordination des soins, il s’agit soit de systémes rattaché a un hopital/cabinet médical ; soit de
systémes soutenus/organisés par la puissance publique.
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Prendre rendez-vous directement en étant patient

Des travaux sur Taiwan (Hsu et al., 2019 ; Yang et al., 2019) ont souligné qu’environ 60% des
hopitaux du pays avaient un systeme de prise de rendez-vous en ligne, dont les
configurations/fonctionnalités offertes et fournisseurs sont variables. En paralléle, certaines
autorités publiques ont développé et soutenu le développement de dispositifs de prise de rendez-
vous en ligne. C’est le cas pour les hopitaux publics en Chine mais aussi au Québec pour la
prise de rendez-vous avec des généralistes.

Le gouvernement chinois a développé et mis en place une telle fonctionnalité de prise de rendez-
vous en ligne pour I’ensemble des hopitaux publics de Chine depuis 2009 (Zhang et al., 2014).
Ce systeme est supposé réduire les temps d’attente dans 1’hopital ou on se déplace dans
usuellement dans le service pour attendre un créneau.

Rendez-vous santé Québec (RVSQ) est un systéeme public interopérable développé par le
Québec et offert aux médecins (Breton et al., 2022). La plateforme RVSQ a été congue pour
étre compatible avec les systémes de dossiers médicaux et de lettre d’adressage. Les patients
peuvent utiliser la plateforme pour prendre rendez-vous avec un médecin en fonction de la
localisation et de la disponibilité. Les cabinets médicaux ont été encouragés a I’utiliser plut6t
que d’autres plateformes, dans I’objectif d’améliorer ’accés aux soins de la population
générale (Paré et al., 2021). RVSQ était peu utilisée avant le Covid. Cependant, la pandémie a
renforcé le besoin de gestion des rendez-vous, plus particulierement pour la gestion de la
coordination entre différents services de santé. La plateforme a alors été davantage mobilisée
et s’est implantée, et est devenue une innovation organisationnelle trés utilisée (Breton et al.,

2022).

Lier la médecine de lere et 2éme ligne : la prise de rendez-vous indirecte

La plateforme Choose-and-book sert a la prise de rendez-vous avec un praticien spécialiste/de
deuxiéme ligne. L’idée clé de la politique du NHS, dont est issue la plateforme, était que donner
le choix de la date, la durée d’attente et de 1’hdpital aux patients permettrait de réduire les listes
d’attente et d’améliorer I’efficience du systéme. Congu avec une approche descendante
(Dixon, Robertson et Bal, 2010), destiné a mettre en ceuvre une politique publique, le dispositif
a fait ’objet d’une importante résistance chez les praticiens (Greenhalgh, Stones et
Swinglehurst, 2014 ; Greenhalgh, Swinglehurst et Stones, 2014). Choose and book offre une
interface qui reliant le généraliste avec les hopitaux pour la prise de rendez-vous et permettant
la transmission des dossiers patient. Pourtant, le dispositif est complexe et peu maniable. Le
rendez-vous peut également étre pris par le patient par Internet ou téléphone, le dossier étant
attaché par un mot de passe sécurisé.

Un systeme proche a été développé au Pays-Bas. Il s’agit de ZorgDomein (Dixon, Robertson
et Bal, 2010), qui inclut une lettre d’adressage directement extraite du systéme d’information
du médecin géneraliste, montrant que les systemes communiquent entre eux. ZorgDomein
repose sur une décision d’établissements locaux et a été financé par ces hdopitaux publics, et
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n’est donc pas diffusé a échelle nationale. En 2010, il est utilisé dans 13 des 100 hdpitaux des
Pays-Bas, d’autres hopitaux ayant développé et implémenté des systémes proches.

Limites de la prise de rendez-vous en ligne et recommandations

Une enquéte menée en Chine (Zhang et al., 2014) a montré que 5 ans apres la mise en place
d’un dispositif de prise de rendez-vous en ligne dans 1’ensemble des hopitaux publics chinois,
le systeme de prise de rendez-vous en ligne reste peu utilisé, ce qui est expliqué par le fait
que le systéme n’est pas bien connu, et qu’il se limite a la prise de rendez-vous. Les
meédecins préférent également d'autres systémes, la prise de rendez-vous a I’avance induisant
un risque que le rendez-vous ne soit pas honoré. Les patients pourraient étre encouragés a
I’utiliser s’il était possible d’intégrer les dossiers personnels/de médicaments et fournissaient
des informations.

Les études sur DoctorDirect indiquent que le systeme permet une réduction de la non-
présentation a un rendez-vous, qui peut globalement réduire la liste d’attente pour un rendez-
vous et faciliter 1’accés aux soins. Face a ce systéme, les médecins étaient hésitants et des
améliorations ont été suggérées et semblent avoir été développées. La durée de consultation
(espace entre 2 rendez-vous dans le planning) était fixe alors que certaines consultations, liées
a des motifs spécifiques, demandaient plus de temps : un systeme de filtre selon le type de
rendez-vous a donc été introduit (Paré, Trudel et Forget, 2014).

Les travaux sur Rendez-vous Santé Québec indiquent que le systéme de prise de rendez-vous
seul n’est pas suffisant pour améliorer 1’accées aux soins, une combinaison de
fonctionnalités favorisera en revanche un meilleur taux de non-annulation des rendez-
vous. Les fonctionnalités de rappel de rendez-vous et d’annulation en ligne sont alors
intéressante. Paré et al. (2021) soulignent également ’importance de I’interopérabilité, tout
en ajoutant que les médecins peuvent se montrer résistants face a un systéme imposé par la
puissance publique. Gomez-Cano et al. (2020) insistent sur I’importance du maintien
d’alternatives pour la prise de rendez-vous, comme le téléphone.

De son c6té, Choose and book est peu utilisé par les généralistes en raison de difficultés
techniques découlant du manque de concertation avec les médecins sur leurs besoins lors
du développement de la plateforme. Ils ont par ailleurs un apriori négatif sur la plateforme.
Le temps que suppose le recours au systeme et son manque de souplesse sont également des
raisons de son désintérét, car I'utilisation du systeme pendant la consultation en rallonge la
durée (Dixon, Robertson et Bal, 2010). Le systéme est délaissé par les médecins car ils
considerent que les patients ne sont pas capables de faire des choix rationnels (donc leur donner
le choix n’est pas bénéfique), I’outil a des limitations matérielles, et car ils n’ont pas aim¢ avoir
a gérer des taches administratives (Greenhalgh, Stones et Swinglehurst, 2014 ; Greenhalgh,
Swinglehurst et Stones, 2014).
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Plateforme de notation et évaluation des politiques publiques

Zorgkaart est une plateforme de notation de médecins gérée par la fédération des patients
néerlandais. Hendrikx et al. (2018, 2019) cherchent a savoir si les donnees recueillies via la
plateforme peuvent étre mobilisées efficacement pour la gestion de la politique publique
régionale visant a améliorer la qualité des soins, ce qui suppose de 1’évaluer. Ici, la plateforme
est mobilisée dans une optique de recueil de données sur les notes des médecins pour
I’évaluation d’une politique publique, méme si ces données ne sont pas suffisantes et peuvent
étre de pauvre qualité. On peut rapprocher ce cas du systeme de notation étasunien
précédemment relevé.

Les réseaux sociaux comme dispositifs de coordination ?

Enfin, Li et al. (2019) rendent compte d’une expérimentation menée au Vietnam cherchant a
saisir s’il était possible d’améliorer la communication entres différents types de professionnels
via les groupes privés sur Facebook. Si 1’étude reste expérimentale, il est mis en évidence que
les groupes peuvent étre utilisés pour échanger des informations entre professionnels de santé.

3.2.1.5.  Mobiliser la e-santé pour coordonner les maladies rares

On cherche ici a caracteériser la maniére dont la e-santé permet d’améliorer (ou non) la prise en
charge des maladies rares indépendamment de la coordination, tout en cherchant les éléments
liés a la coordination dans 1’analyse des articles.

Avant 2015, seuls 5 article référant a la e-santé et aux maladies rares sont recenses. A partir de
2018, le nombre de publications augmente rapidement. Les articles référant au Covid-19 sont
majoritairement liés a des problématiques de réorganisation et de management des soins
pendant la pandémie. Les problématiques de e-santé ont pris de I’importance lors de la
pandémie, notamment la question de la gestion des soins, méme si la pérennité de ceux-ci n’est
pas questionnée dans la littérature.

92% des articles référent explicitement aux maladies rares, tandis que 5 articles le font
indirectement, se focalisant sur une problématique pouvant toucher des personnes ayant des
maladies rares ou non. Les articles traitent de maladies rares en général (14/66), d’un groupe
de maladies rares (26/66), ou de cas particuliers (26/66). Les articles réferent a des
problématiques technologiques pour 14% d’entre eux ; a des problématiques cliniques pour
41% et a d’autres problématiques, comme 1’organisation des soins ou la coordination, dans
42%. Sur les 66 articles retenus, 18 traitent de 1’amélioration de la recherche sur les maladies
rares, 26 sont relatifs au diagnostic et 41 aux prises en charges.

La littérature relative a la e-santé et aux maladies rares évoque dans 42% des cas la
téléconsultation. En revanche, les autres fonctionnalités des plateformes (prise de rendez-
vous en ligne, associée ou non a I’identification de praticien, et les rappels de rendez-vous)
ne sont pas mentionnées.
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Les principaux criteres de performance auxquels les articles de la base réferent sont ’accés aux
soins, la qualité des soins et I’acceptabilité. La continuité des soins (23%) occupe une place
relativement importante de méme que la sécurité (21%). On note que d’autres formes de e-santé
sont évoquées, comme des applications liées a I’éducation thérapeutique. En comparaison avec
les bases précédentes, le point de vue des patient parait davantage pris en compte que dans
la base plateforme. Les critéres budgétaires (efficience, codt efficacité et réeduction des co(ts)
sont pratiquement absents de la base « e-santé et maladie rare », et la base est peu mobilisée
comme base de données (22%) en comparaison des bases précédentes. 55% des articles traitent
d’études cliniques, et 28% sont développés a 1’échelle d’un ou plusieurs systémes de santé.

L’identification des professionnels au coeur des dispositifs

Afin d’étudier la maniére dont la e-santé peut contribuer a transformer la coordination des soins
et/ou constituer un dispositif institutionnel de coordination, on a retenu 11 des 66 articles pour
I’analyse approfondie. La majorité des dispositifs étudiés sont orientés sur la prise en charge
de la maladie rare (traitement spécialisé). Un seul article (Lampe et al., 2020) integre des
problématiques de soins courants (accés aux médicaments/pharmacies, etc.). Trois types de
fonctionnalités sont identifiés.

Certains outils de e-santé visent la mise en place de téléconsultations, mais il s’agit souvent
de projets (Duis et al., 2019) ou d’outils spécifiques aux tensions liées au Covid-19 sur le
systéeme de santé pendant les confinements (Lampe et al., 2020).

Les dispositifs se concentrent sur I’idenfication des professionnels, que ce soit pour les patients
(4/11 articles) ou pour favoriser les échanges entre professionnels de santé, notamment pour
la télé-expertise (Asch et al., 2021 ; Coppo et al., 2016 ; Drop et al., 2012 ; Smith et al., 2020 ;
Turnbull et al., 2021). Antoniou et al. (2015) font mention d’un registre électronique partagé.
Ces dispositifs sont fortement orientés sur le diagnostic, incluant parfois la prise en charge
post-diagnostic.

Du coté patient, les outils de e-santé servent a des fins informationnelles liées a I’identification
de professionnels (Hebestreit, 2021 ; Paglialonga et al., 2021), relatives a I’éducation
thérapeutique (Paglialonga et al., 2021) ou a la prise en charge générale des patients (Babac
etal., 2018 ; Lampe et al., 2020).

La majorité (8/11) des dispositifs sont développés en Europe, illustrant I’importance de la
politique européenne de développement des réseaux maladies rares (5/11 articles). La
plupart de ces dispositifs reposent sur des financements publics, sauf un étant d’origine
associative (Asch et al., 2021). L’un d’entre eux repose sur des outils développés par des
organisations lucratives (Smith et al., 2020).

La e-santé favorise la coordination des soins des maladies rares

Au total la littérature montre que la e-santé a des effets positifs sur la coordination et le
diagnostic des maladies rares. Les dispositifs étudiés facilitent 1’acces aux soins par la mise en
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réseau de professionnels de santé et via I’information mise a disposition. Ainsi, les coits de
déplacement, d’attente du patient sont réduits et permettent une prise en charge plus rapide. Les
articles mettent aussi en évidence une meilleure diffusion des dispositifs d’informations si leur
acces est gratuit pour le patient.

L’¢tude de la littérature permet d’identifier 3 grands freins a ces dispositifs. Tout d’abord, il y
a des problématiques d’interopérabilité des systémes, notamment sur 1’acceés et la mise en
commun des dossiers. S’en suivent des questionnements sur le cadre Iégal, en particulier sur la
définition et la couverture assurantielle des responsabilités. Enfin, le colt de ces dispositifs et
la pérennité des financements limite la mise en place de tels dispositifs.

Ainsi, le développement de systemes interopérables (ce qui pourrait étre un critere de
financement public), le renforcement de la sécurisation via le cadre Iégal et la pérennité des
financements permettraient de lutter efficacement contre les retards de diagnostic et les
difficultés de recours au soins qui provoquent un surcolt de dépense du systéeme de santé.

3.2.2. ... qui se confirment a I’étude des plateformes

L’analyse de la littérature internationale sur les plateformes numériques nous a permis de les
caractériser et de mettre en lumiere leurs apports et insuffisances. Afin de voir si les plateformes
maladies rares ont des caractéristiques spécifiques, une analyse de leurs sites a été réalisee.

L’analyse des sites Internet des 23 FSMR!? avait plusieurs objectifs: distinguer les
singularités/régularités entre les différents sites, identifier les points forts et les limites, le tout
au prisme de la coordination des soins.

Les 23 sites Internet des FSMR n’ont pas forcément pas la méme structure. La DGOS nous a
par ailleurs confirmé qu’aucun cahier des charges précis n’avait ét€ communiqué aux filicres
dans ce domaine. Au total sur I’ensemble des sites, 48 rubriques différentes ont ainsi été
comptabilisées. 1l existe cependant une certaine récurrence de quelques rubriques comme « Qui
sommes-nous ? » (22/23 sites), « Les maladies » (17/23) et « La recherche » (17/23). Les
rubriques « Covid » (1/23) et « Actualités » (7/23) semblant indiquer que les sites sont
régulierement mis a jour, méme si certaines coordonnées de professionnels sont parfois
périmées.

Lorsque I’on clique sur les différents liens, ces derniers contiennent des ressources aux formes
variées : dossier a télécharger, vidéo, schéma, lien hypertextes, etc. Dans la majorité des cas,
I’information n’est pas directement accessible sans télécharger des documents ou sans
cliguer sur un lien qui dirige sur un autre site ou de regarder une vidéo pour obtenir le
renseignement désiré.

L’entrée sur le site ne se fait généralement pas par maladie. Elle n’est pas non plus différenciée
en fonction des profils des visiteurs (patient, professionnel de santé, grand public,

12Accessibles depuis le lien https://www.filieresmaladiesrares.fr/
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chercheurs, ...): seulement 6/23 sites ont un accés différencié pour les patients et les
professionnels de santé. Les patients sont alors confrontés a des ressources parfois tres
techniques et qui ne sont pas compréhensibles par tous.

Les sites des FSMR s’avérent néanmoins trés riches en informations sur divers sujets, tels que
les projets de recherche en cours, la description des maladies, les aides juridiques, financieres,
administratives... Une personne sachant quel renseignement chercher sur le site est presque
certaine de le trouver. Cependant, face a cette masse importante d’informations, la navigation
sur les sites se révele parfois difficile et chronophage. Le contenu essentiel, comme les
coordonnées des acteurs des filieres ou les conseils pratiques pour la vie quotidienne, est
dilué dans une importante masse d’information. La navigation sur les sites n’est pas facile
et I'utilisateur peut alors avoir le sentiment de s’y perdre.

On note que les sites des FSMR ne présentent que tres peu de ressources ciblant la
coordination des soins notamment des contacts de professionnels en médecine de ville
(médecins genéralistes, kinésithérapeutes, orthophonistes, infirmiéres, etc.) & proximité du lieu
de vie du patient.

Il n’y a pas de renvoi vers des plateformes de prise de rendez-vous direct méme si la plupart
(18/23) proposent une carte plus ou moins interactive présentant les coordonnées et numéros
de téléphone, des centres de compétences ou de référence maladies rares. Ainsi une personne
voulant prendre rendez-vous sur Doctolib, devra sortir du site de la FSMR pour voir si le centre
ou le professionnel propose des rendez-vous sur ce site, ce qui est parfois le cas. Au final,
I’analyse des 23 sites Internet des FSMR a montré qu’il s’agit plus de lieux d’information
autour des maladies rares que d’un lieu névralgique pour la coordination des soins. La
navigation sur les sites est difficile. Leur architecture est complexe et le fait de devoir
télécharger des documents pour accéder a I’information médicale, ainsi que I’'impossibilité de
prendre des rendez-vous en ligne témoignent de la faible interactivité des sites et de leur réle
vraisemblablement trés minime dans la coordination effective des soins par les patients ou les
professionnels de santé.

3.3. Le point de vue des patients et des professionnels de santé conforte
ce manque d’adaptation numérique

A travers I’étude du point de vue des patients, ainsi que des professionnels de santé, les
conclusions issues de 1’étude des sites des FSMR et provenant de 1’analyse de la littérature sur
les plateformes de e-santé se confirment.

3.3.1. L’enquéte par entretiens : le point de vue des professionnels

L’enquéte par entretiens des professionnels de santé (voir Annexes 6 pour les caractéristiques
des répondants) permet d’examiner leurs usages du numérique en lien avec la coordination des
soins des maladies rares, ainsi que leurs différents points de vue et souhaits vis-a-vis du
numerique en santé.
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3.3.1.1. Lacoordination des soins selon les professionnels des FSMR et CRMR

Les professionnels interroges (9) estiment tous que la coordination des soins fait partie de
leurs missions et qu’elle y occupe une place prioritaire, notamment pour 1’organisation
de la prise en charge des patients. Par exemple, la plupart des médecins ont souligné qu’ils
avaient pour missions d'organiser des parcours de soins pluridisciplinaires, de créer du lien
hopital-ville, et d’orienter le patient dans le systéme de soins. Ils sont plusieurs a avoir
rapproché leur role de coordinateur a celui d’un « chef d’orchestre » du parcours de soins des
personnes touchées par une maladie rare.

Cependant, ils ont aussi mis en avant les difficultés qu’ils rencontraient pour remplir pleinement
cette mission, qu’ils considérent comme trés exigeante et difficile & mettre en pratique. Tous
ont regretté le manque de temps et de moyens humains dont ils bénéficiaient, et reconnaissent
que leur point faible réside dans la connexion entre les professionnels de I'hdpital et de ville.

Par ailleurs, certains professionnels estiment que les patients ont un rodle absolument clé dans
la coordination des soins. Selon eux, ils sont considérés comme acteurs a part entiére en tenant
a jour leur dossier médical. Pour d’autres, les patients ne seraient pas en capacité d'organiser
leurs rendez-vous medicaux ni de coordonner leurs soins.

« [Les patients] sont acteurs de la coordination des soins dans la mesure ou ils
sont détenteurs de leur dossier. Donc ne serait-ce qu avoir un dossier médical,
avoir le nom de référents, et savoir comment y accéder, avoir les documents
radiologiques c’est extrémement important. Quand ils ont un dossier bien a jour,
c'est un gain de temps énorme pour la coordination. Donc ils sont absolument
acteurs de la coordination » (1A, F, coordinatrice d’un CRMR, AP-HP).

« Nos patients ou leurs parents ne sont pas capables de coordonner leurs
parcours de soins eux-mémes. Certains n'en ont pas les capacités, mais la
majorité ne se retrouvent tout simplement pas dans la complexité de nos
organisations hospitaliéres et de nos agendas » (3C, animatrice dans un CRMR
et une FSMR, créatrice d’une application mobile, AP-HP).

Les professionnels considérent ne pas disposer d’outils numériques (sites Internet, applications,
logiciels) satisfaisants pour la coordination des soins, et ne trouvent pas que des systemes
informatiques comme Doctolib ou ORBIS participent efficacement a la coordination des soins.

3.3.1.2.  Les usages du numérique pour la coordination des soins de maladies rares

(In)formation des professionnels

L’usage du numérique le plus cité est I’accés a la documentation médicale au format
numérique, plutét ciblée vers les professionnels de santé de premier recours, et son partage.
Sur les neuf professionnels interrogés, 7 ont t¢émoigné de I’'importance d’informer et de former
les professionnels sur les maladies rares et leur prise en charge. L’acces a la documentation
médicale peut prendre plusieurs formes, comme [I'écriture des Protocoles Nationaux de
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Diagnostic et de Soins (PNDS), disponibles sur les sites Internet des FSMR, par les
professionnels. Les cibles de ces sites sont les patients, ainsi que les soignants souhaitant
s’informer. Un répondant a méme créé une application mobile a destination des jeunes
soignants soulignant 1'intérét d’avoir un accés rapide et facilité a la documentation.

« On a une application qui est une déclinaison de notre site Internet mais plus
orientée pour les soignants. Elle est faite pour que des jeunes soignants aient
acces facilement a des services comme “comment inscrire mon patient sur une
RCPE 27 “comment avoir accés aux PNDS ?” » (2B, cheffe de projet FSMR,
hors AP-HP).

Les professionnels sont principalement formés via des tutoriels vidéo fournis par les
FSMR/CRMR. Les formations en ligne sont également utilisées, méme si les professionnels
regrettent qu’elles ne permettent pas de mettre en pratique les enseignements dispensés.

« En ce moment pour la prise en charge de [nom de la maladie] des tutos sont
en train d’étre filmés pour enseigner aux kinés le type de kinésithérapie a mettre
en place. L’un des moyens d’avancer c’est justement de mettre en place des tutos
accessibles sur le site de la filiere. Les tutos sont accessibles. Ils sont
énormément vus. Donc je pense qu’effectivement il y a une place pour tout ce
qui est communication, enseignement, tutos. Pour diffuser » (1A, coordinatrice
d’un CRMR, APHP).

Certains professionnels ont également évoqué 1’acces rapide aux banques de données de santé
qui permettent d'alimenter la recherche.

Informatisation et partage du dossier médical numérique

Les professionnels interrogés utilisent un emplacement numérique propre a leur
établissement pour regrouper et partager en interne les données médicales des patients, ce
qui donne lieu & un « mouvement vers le dossier patient informatisé, géneralise » (4D,
coordonnatrice d’'un CRMR, hors AP-HP). Les professionnels de I’AP-HP utilisent le logiciel
ORBIS, ou les comptes rendus dictés des coordinateurs sont accessibles aux médecins. Pour les
professionnels hors AP-HP, les ARS et les CHU sont souvent a I’origine d'initiatives locales.

Tous déplorent I'absence d’un outil national qui faciliterait le partage de données médicales :
les comptes rendus, les résultats d’examens, les bilans de santé, les ordonnances. La répondante
2B, cheffe de projet FSMR, hors AP-HP, mentionne un projet de carnet de santé numérique par
la région Auvergne-Rhone-Alpes, mais insiste sur I’importance d’un outil unique, utilisé par
tous.

3Réunions de Concertation Pluridisciplinaire.
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La plupart des professionnels interrogés ne connaissaient pas le service numerique « Mon
Espace Santé!* » de 1’Assurance maladie, alors que cet outil visait & étre utilisé a I’échelle
nationale. Parmi ceux qui en avaient déja entendu parler, aucun ne I’utilisait pour 1’alimenter
ou le consulter pour leurs patients. Certains ont pu émettre des confusions entre Dossier Médical
Partagé (DMP) et Mon Espace Santé (MES), ne percevant pas toujours une différence nette
entre les deux outils. Cependant, une fois le dispositif présenté, I’ensemble des professionnels
a constaté la pertinence de proposer et genéraliser un tel outil. La simplification et la
clarification du dossier médical du patient est I’argument le plus souvent cité :

« Alors c’est vrai que nous pour l’instant on ne [’utilise pas trop. Déja parce
que nos outils a [’hépital en fait ¢a ne marche pas avec Mon Espace Santé. Je
pense que ¢a sera utile quand méme stirement parce qu’il faut voir que certains
patients arrivent avec deux sacs Carrefour, un de chaque c6té, remplis de
dossiers et donc vous imaginez bien il faut métaboliser ¢ca » (1F, animateur dans
une FSMR et coordonnateur d’un CRMR, APHP).

Néanmoins, les professionnels insistent sur le fait que les dossiers médicaux des patients
devraient étre localisés a un seul endroit, et que les informations le composant doivent étre bien
ordonnées et synthétisées.

Aide a la décision dans la pratigue clinique

Les maladies rares étant particulierement difficiles a diagnostiquer, les professionnels de santé
accueillent positivement les outils d’aide a la décision pour leur pratique clinique. Ces outils
sont répartis en trois catégories : I'intelligence artificielle, la télésurveillance et la téléexpertise.

L’intelligence artificielle constitue une aide au dépistage et au diagnostic des maladies rares et
permettent de suggérer des traitements. Les professionnels rapportent avoir plus de temps a
consacrer a I’accompagnement de leurs patients grace a ces outils.

«On développe un prototype d’algorithme, de programme, qui serait
d’utilisation facile pour les médecins, ou ils rentreraient les caractéristiques de
leurs patients et idéalement le programme lui dit, vous avez 90 chances que ce
soit [nom de la maladie], 50% de risques qu'ils fassent une inflammation rénale
dans [’année. Et la machine vous conseille d utiliser [nom du traitement] » (2H,
coordonnateur d’un CRMR, hors AH-HP).

« La premiere chose que [’on a c’est pour trouver les patients avec une
ostéoporose, donc a risque de fracture. Donc il y a une équipe qui travaille sur
un outil d’identification sur la base de traitement de mots dans les comptes-
rendus, donc de la NLP [traitement automatique des langues]. On a développé a
[’AP-HP un outil qui répond au mot ‘‘fracture” mais qui pourrait trés bien
répondre a “maladies rares” [...] On a aussi ce que l'on appelle [’'imagerie

1Un « espace numérique personnel et sécurisé, proposé par I’ Assurance Maladie et le ministere de la
Santé, qui a vocation a devenir le carnet de santé numérique interactif de tous les assurés. » (Assurance
Maladie, consulté le 17/10/2023 [En ligne]).
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opportuniste. C’est-a-dire qu’il y a plein de scanners fait pour des raisons
médicales [...]. Le principe c’est qu’il y ait un outil automatique qui soit
appliqué a ces imageries et que sur le compte-rendu apparaisse « attention,
fracture, nécessite une prise en charge, voir avec votre médecin traitant ». Donc
la réflexion c’est de s aider de ces outils numériques pour améliorer la prise en
charge et notamment le ciblage des patients » (1E, coordonnatrice d’un CRMR,
APHP).

Cet usage peut aussi permettre a un professionnel médical d’obtenir des données recueillies sur
le lieu de vie du patient grace a I'utilisation d’un dispositif médical numérique. 2 répondants
sur 9 ont recours a la télésurveillance, soulignant I'intérét d’avoir des données de vie réelle du
patient pour adapter au mieux les traitements et préparer en amont les consultations physiques.
Par exemple, des semelles connectées permettraient d’analyse la qualité et la vitesse de marche
des patients en temps réel, avec des données plus complétes que celles fournies par les
podomeétres, ce qui permet d’évaluer I’efficacité des médicaments proposés et de préparer les
consultations, explique 1E, coordinatrice d’'un CRMR en APHP.

La téléexpertise est mobilisée via des outils permettant aux professionnels de solliciter a
distance I’avis d’'un ou de plusieurs autres confréres. Pour une majorité, ils utilisent la
plateforme « Shareconfrére » qui leur permet d’échanger de fagon simple et sécurisée sur les
difficultés qu’ils rencontrent.

« Nos collegues se connectent sur [Shareconfrere], chargent leurs Powerpoint,
ou tout ce qu’ils veulent, et nous apres en ligne le mercredi aprés-midi on se
connecte et on va discuter du diagnostic sur la base des images qu’ils ont mis.
[C’est] interactif, didactique, et ¢a permet aux collegues d’avoir une réponse en
ligne. On tape le compte-rendu en trois lignes et il y a aussi une partie avec
notre compte-rendu plus détaillée. Ca c’est un trés gros changement parce qu’ils
peuvent nous demander un avis le lundi, [et] le mercredi ¢ est bouclé quoi. Donc

c¢’est un gain de temps vraiment bénéfique au patient » (1A, coordinatrice d’un
CRMR, AP-HP).

D’autres, minoritaires, n’utilisent pas de plateforme dédiée aux Réunions de Concertation

Pluridisciplinaire (RCP) mais plutét des outils « grand public » tels que Zoom ou Skype.

3.3.1.3.  L’utilisation du numérique en santé pour les patients, selon les
professionnels de santé

Acces a Uinformation

Selon les professionnels interrogés, les patients ont principalement recours au numérique pour
s’informer sur leur maladie. Les professionnels ont a coeur de fournir aux patients de
I’information facile d’accés et compréhensible. Pour cela, les sites Internet des FSMR et les
réseaux sociaux tels que Facebook ou LinkedIn sont trés utilisés.

« Sur le site le point d’entrée cest la maladie. Le patient va pouvoir cliquer sur
sa maladie et rapidement il va trouver un résumé adapté, visible par tous et
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compréhensible par tous. Il n’y a pas besoin d’avoir fait médecine pour le
comprendre » (2B, cheffe de projet FSMR, hors AP-HP).

Des formats plus vivants comme les webinaires et les vidéos sont également privilégiés.
L'information mise a disposition des patients est variée et concerne aussi bien les Protocoles
Nationaux de Diagnostic et de Soins (PNDS) recommandés que des informations relatives au
médico-social. Ainsi, un répondant a mis en avant la création d’un annuaire en ligne pour
trouver des professionnels de santé de premiers recours.

Education thérapeutigue et autonomisation du patient

L’e-ETP, ou I’Education Thérapeutique du Patient connecté, se développe de plus en plus selon
les professionnels, qui selon eux améliore la prise en charge des personnes touchées par une
maladie rare. Certains centres cherchent a développer 1’e-ETP. On note le site Internet « ETP
maladies rares », sur lequel chaque filiére met a jour ses programmes, ou le programme d’ETP
adapté en serious game®®, mis en place par un CRMR.

« On a mis en place un programme d’ETP en ligne pour les ados ou les jeunes
adultes qui ont une déficience intellectuelle Iégére et donc ce programme vise a
les rendre plus autonomes » (4D, coordonnatrice d’'un CRMR, hors AP-HP).

Les soignants interrogés ont la volonté d’organiser une prise en charge centrée sur le patient.
Selon eux, il existe une complémentarité entre I’expertise des professionnels et I’expérience
gue le patient a acquis au fur et a mesure de sa vie sur sa maladie. Ainsi, les patients sont
parfois amenés a auto-surveiller les signes cliniques de la maladie. Les professionnels estiment
que cela renforce I'implication du patient dans son parcours de soin tout en consolidant le lien
avec I’équipe médicale qui le suit.

« Dans le cadre de [nom de la maladie], ¢ était de l'auto-suivi. C’est-a-dire que
tous les mois [les patients] recevaient leur prise de sang, ils comptaient leurs
articulations gonflées et douloureuses, et ils remplissaient un carnet en ligne.
C’est clairement montré qu’a partir du moment ou un patient est impliqué dans
son suivi, ¢’est aussi le principe de [’éducation thérapeutique, bah il va mieux
déja. Dans les maladies rares, ils connaissent tellement leur maladie, mieux que
leur médecin, qu’ils sont capables de participer a la prise en charge » (1E,
coordonnatrice d’un CRMR, APHP).

3.3.1.4. Lacommunication entre les professionnels et les patients

Les patients et les soignants communiquent lors de toutes les phases de la prise en charge : pour
la prise de rendez-vous, pour la preparation de la consultation, mais aussi pendant et apres la
consultation.

5Un jeu-vidéo dont le but est d’améliorer des compétences, sensibiliser, ou former de maniére ludique.
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La prise de rendez-vous

Les professionnels interrogés sont mitigés concernant la prise de rendez-vous. Certains
préférent utiliser des moyens plus traditionnels, comme les échanges par mail ou téléphone,
alors que d’autres proposent des services en ligne comme Doctolib. Les professionnels
réfractaires a la prise de rendez-vous en ligne considérent que les patients ne sont pas en mesure
de s’orienter dans le systéme de soins. A 1’inverse, les professionnels qui utilisent Doctolib en
sont tres satisfaits et ne sont pas confrontes a des problémes d’orientation.

« Les applis du type Doctolib ce n’est vraiment pas adapté parce que, déja pour
nos secrétaires c’est compliqué de mettre [les patients] sur le bon type de
consultation, alors vous imaginez bien. Ca ne serait pas gérable de faire des
rendez-vous en ligne. Il faut vraiment connaitre la maladie et ¢a reste de I’humain
pour ['instant » (4D, coordonnatrice d’'un CRMR, hors AP-HP).

« Alors on avait peur que les gens qui ne soient pas dans la cible prennent un
rendez-vous mais jusqu'a maintenant tout ce que j’ai vu par Doctolib c’est que des
patients dans la cible » (1E, coordonnatrice d’'un CRMR, APHP).

La préparation de la consultation

Bien qu’ils en n’utilisent pas encore, les professionnels interrogés trouvent intéressante la
création d'outils numériques pour préparer leurs consultations, afin qu’elles soient
réservées a I’examen clinique, au traitement, ou au suivi médical. Cela leur permettrait aussi de
s’assurer que le patient ait bien réalisé les examens demandés avant de venir en consultation.

« N’oubliez pas, quand on organise des bilans urodynamiques, il faut qu’il y ait
un examen d’urine stérile, une semaine avant. Dans la moitié des cas, ils ont
oublié. Et donc l’examen est annulé. Et donc l'infirmiere rappelle une semaine
avant pour rappeler qu il faut bien faire I’examen d 'urine. “Ah bah on a perdu
["ordonnance”, “‘ah bah attendez on vous la renvoie ” » (3C, animatrice dans un
CRMR et une FSMR, créatrice d’une application mobile, AP-HP).

La consultation

Tous les professionnels interrogés ont recours aux téléconsultations. Ils utilisent pour cela les
outils mis a disposition par leur ARS respective. La crise du Covid-19 a souvent été mentionnée
au cours des entretiens comme ayant accéléré le recours aux téléconsultations : aujourd’hui
encore, les patients préféraient parfois maintenir les consultations a distance, méme si certains
outils ne sont pas encore adaptés a sa mise en place.

« Avec le Covid on a un peu appris la téléconsultation mais la rhumatologie
c’est quand méme une spécialité ou il faut examiner les articulations et ¢a

n’existe pas encore en rhumatologie [’outil qui arrive a examiner les
articulations » (1E, coordonnatrice d’'un CRMR, APHP).

La possibilité de mettre en place un suivi intermédiaire entre les consultations annuelles et
la limitation des déplacements pour les patients éloignés du centre de référence, pour qui la
maladie est stable font partie des avantages les plus cités pour les téléconsultations. Les
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soignants estiment néanmoins qu’elles ne sont pas adaptées a toutes les situations, et sont par
exemple réfractaires aux téléconsultations pour les bilans annuels ou lors de I’annonce de
résultats sensibles.

« La téléconsultation on en fait beaucoup maintenant. Juste avant le Covid on
n’en faisait quasiment pas, c’était impossible. On n’était pas équipé. Du jour au
lendemain comme tout le monde on s'est mis a faire des téléconsultations. On
utilise une plateforme qui s appelle « Apizee ». C’est I’ARS qui nous a proposé
de l'utiliser. Et ¢a, ¢a a quand méme transformé nos pratiques parce qu’on est
revenu bien sOr a la consultation en présentiel, mais on utilise quand méme
encore assez regulierement la teléconsultation. Typiquement quand les gens
habitent loin, que [’on ne veut pas les faire déplacer pour rendre un résultat,
bien sir pas trop sensible! On ne va pas faire une grosse annonce
catastrophique en téléconsultation » (4D, coordonnatrice d’'un CRMR, hors AP-
HP).

Le suivi entre les consultations

Les patients et les soignants utilisent des outils numériques pour communiquer entre les
consultations. Les patients sollicitent régulierement par mail les centres de références
auxquels ils sont rattachés pour poser leurs questions. Parfois, ils ont également la
possibilité de joindre directement le médecin en lui envoyant un message via une messagerie
sécurisée. Ces outils sont également utilisés pour échanger des comptes-rendus de
consultations, des résultats d’examen ou des ordonnances.

« C’est un site web sur lequel les patients vont s'ils ont une plainte, si quelque
chose ne va pas, s'ils font une poussée. Et normalement ¢a doit envoyer une
alerte chez le docteur en disant “ah votre patient a écrit quelque chose ” et nous
on est censé aller voir ce qu’il a mis » (2H, coordonnateur d’'un CRMR, hors
AP-HP).

« Etdonc avec ORTIF [Outil Régional de Télémédecine d'lle-de-France] on peut
envoyer des documents a nos patients, des CR, des ordonnances » (1F,
animateur dans une FSMR et coordonnateur d’un CRMR, APHP).

3.3.1.5.  Avantages et limites du numérique en santé selon les professionnels

Les professionnels interrogés ont un avis plutét positif sur le développement du numérique en
santé. Tout d’abord, ils estiment que le numérique leur permet de fluidifier les parcours de
soins. Ils ont précisé qu’il était une aide au diagnostic et qu’il participait a la réduction de
I’errance diagnostic.

Selon eux, le numérique permet aussi de prendre connaissance plus facilement du dossier
médical du patient et donc de mieux préparer les consultations. Enfin, la possibilité de
mieux accompagner les patients est 1’argument que les professionnels mettent le plus en avant.
Le soignant peut alors dégager du temps pour communiquer avec son patient, répondre a ses
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questions, échanger des documents comme des ordonnances et lui proposer un suivi plus
régulier.

« Le dossier papier c’est une horreur en consultation parce que vous y passez
une demi-heure, 40 minutes, donc moi le dossier numérique je trouve c¢a tres
bien » (1E, coordonnatrice d’un CRMR, APHP).

« Comme je le disais, les outils numériques pour communiquer entre médecin
¢a c’est vraiment trés bien. Transmettre de l'imagerie, faire des RCP, la oui !
Et pour la consultation avec le patient je pense que ¢a va bien pour le suivi de
quelqu 'un qu’on connait » (2H, coordonnateur d’'un CRMR, hors AP-HP).

« Ca permettait de faire circuler de l'info tres factuelle, quotidienne, entre les
professionnels » (3C, animatrice dans un CRMR et une FSMR, créatrice d’une
application mobile, AP-HP).

Les professionnels constatent que les patients sont relativement a 1’aise avec ces outils qui sont
la plupart du temps gratuits, faciles d’acces et simples d’utilisation, méme s’ils souhaitent
qu’une réflexion soit initiée a 1’échelle nationale pour équiper les patients qui auraient besoin
d’ordinateurs, de smartphones, de caméras, et de connexion Internet.

Selon les eux, le numérique permet d'impliquer le patient dans sa prise en charge, de le faire
participer, et ainsi de gagner en autonomie. Il facilite I’accés a I’information grace
notamment aux nombreux sites Internet des filiéres et réseaux sociaux des associations. Son
utilisation est trés intéressante lorsqu’un patient habite loin d’un centre de référence, qu’il a des
difficultés a se déplacer a cause de sa maladie, ce qui les oblige parfois a prendre une journée
de congé pour se déplacer.

« Parfois pour venir me voir c’est deux heures, deux heures trente de route. Et
le patient je le vois une fois par an et quand c¢a va bien je le vois 10 minutes donc
effectivement eux ils sont tres friands [de la téléconsultation]. En plus je n’ai pas
vraiment besoin de les examiner cliniqguement donc je crois oui que par rapport
a l’éloignement géographique, surtout pour les maladies rares ou avoir un
médecin spécialiste de sa maladie rare a moins de 150 km de chez soi ce n’est
pas possible pour tout le monde, ¢ ’est intéressant » (2B, cheffe de projet FSMR,
hors AP-HP).

Si le numérique peut combler certaines lacunes, les professionnels interrogés anticipent
quelques-unes de ses limites. Selon eux, il est difficile de développer des outils numériques
standardisés pour les maladies rares dans la mesure ou elles sont de formes tres variees,
et sont complexes a traiter.

« On a des centaines de malades avec des spectres vraiment trés hétérogénes et
c’est la ou c’est probablement le plus difficile de proposer un outil type. Déja
une maladie génétique tout le monde n'a pas la méme forme, avec la méme
mutation vous avez des formes différentes. Et aprés quand on compare les
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maladies entre elles, elles n’ont rien a voir donc c’est tres difficile dans les
parcours de proposer un parcours type et un outil unique » (1E, coordonnatrice
d’un CRMR, APHP).

IIs ont aussi mis en avant le fait que la mise au point de ces outils demandait beaucoup de temps
et de moyens financiers. Quelques professionnels ont quant a eux regretté le manque
d’ergonomie de certains outils qu’ils utilisent.

Pour la majorite des professionnels, la confidentialité des données apparait comme
primordiale et doit étre pleinement réfléchi lors du développement des outils. Concernant les
réseaux sociaux, ils ont également insisté sur la nécessité d’avoir systématiquement un
modérateur pour vérifier la pertinence et la véracité des informations diffusées.

Un professionnel a aussi mentionné que le numérique pouvait mettre encore plus de cété des
patients se sentant déja tres isolés, et qui demandent de rencontrer en présentiel les soignants.

« Parfois il n’y a pas de groupe de patients sur les réseaux et donc les gens sont
en souffrance et trés isolés. Parfois il y a des maladies ultras rares mais les
groupes sont en anglais donc on a un vrai probléme de langage et d'accessibilité
des patients frangais dans les groupes internationaux » (1F, animateur dans une
FSMR et coordonnateur d’'un CRMR, APHP).

Les professionnels restent eux aussi attachés aux consultations physiques avec leurs patients.
IIs peuvent alors mieux percevoir leurs émotions et proposer un accompagnement de meilleure
qualité.

« La médecine c’est quand méme un truc physique, on est quand méme censé
faire un examen clinique. Ca m’est encore arrivé il n’y a pas longtemps, en
mettant le stéthoscope sur les poumons ou le coeur je me dis “ouh il y a quelque

chose” donc la téléemédecine... » (2H, coordonnateur d’'un CRMR, hors AP-
HP).

Les professionnels s’accordent a dire que le numérique en santé n’est pas suffisant pour
répondre au probléme de tension hospitaliére auquel ils sont confrontés. Selon eux, le probléme
est avant tout un « défaut de ressources humaines » (1E, coordonnatrice d’un CRMR, APHP)
qui ne peut étre pleinement résolu par le numérique.

3.3.2. Le point de vue des patients : enquéte par guestionnaire

Cette partie est consacrée a la présentation des résultats de I’enquéte réalisée auprés des
personnes atteintes de maladies rares ou de leurs aidants. Le questionnaire a pour but d’évaluer
la connaissance et 'utilisation des services et outils numériques et d’analyser la maniére dont
les personnes coordonnent leurs soins.
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3.3.2.1.  Caractéristiques des répondants

405 personnes ont complété le questionnaire (voir Annexe 7) dans son intégralité. Il s’agissait
majoritairement de femmes (72,84%). La moyenne d’age était de 46 ans, et la médiane de
I’échantillon était de 50 ans. 22,4% des répondants ont entre 18 et 41 ans, 48,9% ont entre 41
et 62 ans, et 19% étaient des retraités. 68 questionnaires ont été complétés par un proche aidant.
Dans la grande majorité des cas (50/68), il s’agissait de la mere d’un enfant malade.

Parmi les 176 individus exercant une activité professionnelle, et ils sont plutét qualifiés puisque
41,38% étaient employes qualifiés et 36,78% étaient des cadres et professions intellectuelles
supérieures. 14% des répondants est en situation d’invalidité. 36,3% des répondants ont un
revenu mensuel inférieur a 2000 euros, 26,17 % ont un revenu compris entre 2000 et 3000€, et
30,9% ont un revenu supérieur a 3000€. La répartition des répondants par tranches de revenus
et par catégorie socio-professionnelle correspond aux répartitions observées dans la population
francaise.

Les réponses provenaient de 1’ensemble de la France métropolitaine et DOM-TOM, avec une
sur-représentation de questionnaires complétés en Tle-de-France (21,2%), en Auvergne-Rhone-
Alpes 12,3 %, et en Provence Alpes Cote d’Azur (10,12%), des régions trés peuplées (voir
Annexe 8). 43,95% des répondants vivent en zone urbaine, dont 25,68% dans des villes de plus
de 100 000 habitants, tandis que 25,93% vivent en zone rurale, dont 4,94 dans des hameaux ou
des maisons isolées. Par ailleurs, on constate une correspondance entre les zones d’habitation
des répondants et les zones ou I’indice de défavorisation sociale est le plus faible (voir
Annexe 9) : les zones les plus claires indiquent des aires ou les habitants sont le moins
défavorisés géographiquement, et elles correspondent aux régions d’habitation les plus citées
de nos répondants (Rey, Rican et Jougla, 2011).

Les répondants ont pu renseigner s’ils le souhaitaient la maladie rare dont ils sont atteints, soit
77 pathologies différentes. Apres un recodage effectué a partir d’une classification par organes
proposées par le site www.filieresmaladiesrares.fr, on constate que, dans notre échantillon, les
maladies hématologiques et immunitaires (29%), dermatologiques (21%) et neurologiques
(21%) sont les plus fréquentes dans notre échantillon, tandis que les maladies cardiovasculaires
(4%), du foie (5%), ou neuromusculaires (0,26%) sont moins fréquentes.

La majorité des répondants déclare rencontrer au moins une difficulté dans la réalisation de
ses activités quotidiennes. Ces difficultés surtout liées aux douleurs (85,4%), a I’anxiété
(80,7%), aux déplacements (69,3%) et au manque d’autonomie (62,1%). Les répondants sont
limités dans leurs activités quotidienne, puisque parmi les 405 répondants, 88% ont ainsi
déclaré avoir au moins un besoin spécifique (voir Figure 5). Ces besoins sont relatifs a la
réalisation les taches domestiques (43,4 %), aux déplacements (42,5%), a I’alimentation

(17,3%) et sont dans une moindre mesure liés a 1’altération mentale de la personne malade
(14,6%).

47


http://www.filieresmaladiesrares.fr/

Figure 5. Etats des besoins spécifiques générés par les maladies rares (plusieurs réponses étaient
possibles). Source : questionnaire ORTIC.

Besoins spécifiques associés a la maladie rare

Aide pour les activités domestiques 176
Aide pour les déplacements 172
Autres aides 167
Aide pour les repas 70
Aide car altération des fonctions mentales 59
Aide a la parole 45
Aide car altération des fonctions sensorielles 45
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3.3.2.2.  Usage du numérique en lien avec la maladie rare

Des patients trés usagers du numérique dans le cadre de leur maladie...

Les répondants au questionnaire indiquent utiliser les services numériques dans le cadre de
leur maladie rare, et ce peu importe leur age. Comme le reste de la population francaise
(Ministére chargé de la transition numérique et des télécommunications, 2023), les répondants
utilisent principalement leur smartphone comme support a leur usage numérique (86%) puis un
ordinateur portable (74% des répondants). Seulement 14% disent ne jamais les utiliser dans le
cadre de leur maladie.

Qui ne rencontrent pas de difficulté particuliére dans ’usage du numérique

79,51% des répondants déclarent étre totalement a 1’aise avec la navigation sur Internet.
Globalement les répondants sont a I’aise concernant I’utilisation du numérique, méme si
45,43% indiquent avoir de temps en temps des problémes de connexion. Cela peut s’expliquer
par le mode de diffusion du questionnaire : les malades n’étant pas utilisateurs du numérique
n’ayant pas pu, par définition, répondre au questionnaire Lime Survey administré en ligne.

Les répondants disent ne pas rencontrer de difficultés majeures dans la recherche des
informations sur Internet, méme si elles sont parfois incompletes (44,5%) et surtout trop
techniques (47,2%) pour eux. 41,2% des répondants indiquent que I’information recherchée est
généralement dispersée sur de nombreux sites, ce qui ne facilite pas leurs recherches.

De maniére générale, les répondants ne rencontrent pas de difficultés particulieres avec le
numérique, que ce soit pour se procurer du matériel ou pour s’en servir, en dehors de quelques
difficultés financiéres pour financer ’achat du matériel (22,5%) notamment de dispositifs
spécifiques adaptés au handicap qui concerne 13,6% de 1’échantillon. Il peut s’agir de souris
ergonomiques ou des claviers adaptés (24%), d’outils de visionnage grossissant ou d’écrans
pour malvoyants (20%), d’ordinateurs ou tablettes a commande oculaire de type Tobii (16%),
mais aussi des fauteuils adaptés ou des coussins anti-escarres (11%).
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Qui utilisent principalement les réseaux sociaux pour obtenir des informations

79,7% des répondants utilisent les réseaux sociaux en lien avec leur pathologie, dont 42% pour
obtenir des informations médicales. Facebook est majoritairement utilisé : seulement 97
personnes sur 405 ne I'utilisent jamais dans le cadre de leur maladie. WhatsApp et Instagram
sont nettement moins utilisés (dans 92/405 et 93/405 des cas).

Les personnes utilisant les réseaux sociaux en lien avec les maladies rares le font pour discuter
avec d’autres patients (213/405), obtenir des informations médicales (181/405). A cela
s’ajoutent des activités sociales, comme 1’entretien du lien social (115/405) et la participation a
des activités d’associations de patients (112/405). Les activités relatives a la prise en charge
comprennent le fait de s’informer sur des thérapies alternatives (91/405), I’échange des adresses
de professionnels de santé (80/405) et plus rarement 1’obtention d’un avis médical (13/405).

Et qui connaissent mal les plateformes place par les sites institutionnels

La majorité des personnes concernées par les maladies rares ne consulte pas les sites
institutionnels. Ceux qui les consultent le font de fagon peu fréquente. C’est le cas des sites
institutionnels dédiés aux maladies rares : seulement 35% déclarent consulter les sites des
centres de références (CRMR), et 3% le font de maniere tres réguliére. Il en va de méme pour
les sites des FSMR : 39,7% des répondants les consultent, dont 3,7% tres fréquemment. Cela
illustre une certaine méconnaissance des dispositifs institutionnels par les répondants.

Le site Internet Orphanet, contrairement & ceux des CRMR et des CCMR, est plus visité, méme
si ces visites ne sont pas tres fréquentes puisque plus moitié des répondants disent ne jamais
consulter Orphanet. Il en va de méme pour le site devenu https://sante.gouv.fr/ : 74% des
patients ne 1’ont jamais consulté.

.... Mais s’appuient parfois sur les sites des associations de patients dédiés a une maladie

Les répondants visitent principalement les sites des associations de patients (70%) qui leur
sont dédiées et assez peu les sites d’associations plus généralistes. En effet, les sites « Alliances
maladies rares », « Solhand », « Eurordis », sont rarement visités par les répondants en régle
générale : respectivement 292, 377, 360 répondants sur 405 ne les consultent jamais. Les sites
Internet des associations de patients sont plus consultés que les sites précédents, mais
faiblement : 160/405 personnes s’y rendent (trés) fréquemment, et 123 personnes s’y
connectent parfois.

En dehors des renseignements sur leurs maladies (82%), les répondants n’utilisent pas Internet
pour avoir acces aux informations sur les aides et services sociaux disponibles, sauf lorsqu’ils
font des demandes a la MDPH.

3.3.2.3.  Prise en charge médicale de la maladie rare : connaissance des dispositifs et
modalités de prise en charge

Une faible connaissance des structures de prise en charge dédiées aux maladies rares...

Les répondants ne sont que 33% a se renseigner sur les lieux de prise en charge possibles de
leurs maladie via Internet. De plus, la connaissance des structures déediées par les malades
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reste mitigée. Si les CRMR sont connus par 57,2% (232/405) des répondants, ils ne sont que
41,7% a connaitre les FSMR et 36,7% a connaitre les CCMR.

L’analyse de la connaissance de ces dispositifs en fonction de la maladie montre d’importantes
disparités dans ces connaissances, puisque que la quasi-totalité des répondants souffrant du
syndrome d’Ehlers-Danlos (32/33), de la polychondrite chronique atrophiante (14/17), du
diabete insipide central (13/16) connaissent au moins un centre ou une filiere maladie rare. En
revanche, 75% des personnes atteintes d’algie vasculaire de la face ne connaissent pas ces
dispositifs.

... qui s’explique par une faible prise en charge des répondants dans les centres dédiés aux
maladies rares

La méconnaissance des dispositifs maladie rare par les personnes malades est liée a une prise
en charge relativement peu fréquente des patients répondants dans ces centres (sans qu’il ne
soit possible d’établir un lien de cause a effet). Sur 405 répondants, 73 sont réguliérement pris
en charge dans les CRMR contre 119 qui n’y ont jamais été. 43 ont régulierement recours aux
CCMR, contre 172 qui n’ont jamais été pris en charge par cette structure. Ce résultat est a mettre
en relation avec les résultats précédemment présentés de 1’enquéte PMSI (cf. Partie 3.1.2)
montrant que les hospitalisations de patients atteints de maladies rares ne s’effectuent pas
principalement dans ces structures.

Des patients qui_bénéficient d’un_suivi_médical régulier pour la plupart mais qui_reste
perfectible

Le suivi médical régulier demeure un élément primordial dans la prise en charge des personnes
atteintes de maladie rare. La majorité des participants (92%) est suivie par au moins un
professionnel de santé, mais 8% déclarent n’avoir aucun suivi. Alors que le suivi médical
adapté nécessiterait une coordination entre médecin traitant et médecin spécialiste de la
maladie, seulement 55% des répondants déclarent étre suivis par un médecin traitant en
plus des autres professionnels de santé. Le taux de suivi des participants par les médecins des
centres maladies rares n’est que de 39% (voir Figure 6), ce qui reste relativement faible. Cela
conforte la faible fréquentation de ces centres par les patients de maladies rares.
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Figure 6. Suivi médical des personnes atteintes de maladies rares (plusieurs réponses possibles).
Source : questionnaire ORTIC.
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Quels sont les professionnels de santé mobilisés autour des personnes malades ?

... Un suivi médical qui reste limité le plus souvent a un seul médecin

Le médecin traitant reste le principal recours médical (voir Annexe 10) des répondants
(284/405) suivi par les médecins spécialistes de ville (179/405). Ces résultats sont cohérents
avec ceux de Dubief et Le Chaffotec qui montraient le recours trés fréquent aux médecins
traitants (Dubief et al., 2021 ; Le Chaffotec, 2014).

On s’interroge alors sur les différents recours des patients en médecine de ville. Si la plupart
des individus consultent leurs médecins traitant (284/405), un peu plus de la moitié d’entre eux
consultent également un médecin spécialiste (146/284), le suivi n’est donc pas fréquemment
effectué par un binbme médecin traitant/médecin spécialiste. Quant a ceux qui ne voient pas de
médecin traitant (121/405), trés peu s’appuient alors sur un médecin spécialiste (33/121).

Tableau 5. Recours aux médecins traitants et/ou spécialistes de ville. Source : questionnaire ORTIC.

. Voit un médecin Ne voit pas de
Le patient... traitant médecin traitant TOTAL
Voit un médecin spécialiste de ville 146 33 179
Ne voit pas de me_decm spécialiste 138 88 296
de ville
TOTAL 284 121 405

Le Tableau 5 indique le nombre de recours a des professionnels de santé autres que les
médecins®® pour des patients consultant un médecin traitant et des médecins spécialistes de ville
et le nombre de recours de patients ne consultant pas de médecin spécialiste de ville, mais
consultant un médecin traitant.

16 Laboratoires d’analyses, masseurs-kinésithérapeutes, cabinet de radiologie, ostéopathes, infirmiers,
ergothérapeutes, orthoptistes, diététiciens, pédiatres, etc.

51



... Des recours fréquents a d’autres professionnels de santé en plus des médecins

Les autres recours aux soins concernent principalement les laboratoires d’analyses médicales
(231/405), les masseurs-kinésithérapeutes (208/405). S’en suivent les cabinets de cardiologie
(126/405), les ostéopathes (118/405) et les infirmiers (107/405). Seulement 37 patients
déclarent qu’en dehors de I’hdpital, ils n’ont pas besoin d’autres intervenants pour la prise en
charge médicale de leur maladie rare.

La moitié des patients consultant des professionnels de santé autres que leur médecin traitant et
spécialiste en ville voient entre 2 et 3 professionnels de santé, tandis que la moitié des patients
consultant des professionnels de santé autres que leur médecin traitant, sans voir de médecin
spécialiste de ville, consultent entre 0 et 1 professionnel de santé hors hopital. La Figure 7
montre le nombre de recours des répondants du questionnaire en fonction de s’ils consultent un
médecin traitant et au moins un médecin spécialiste de ville ; un médecin spécialiste sans
médecin traitant ; un médecin traitant sans médecin spécialiste, ou aucun des deux.

Figure 7. Comparaison du nombre de recours en fonction des médecins consultés. Source :
guestionnaire ORTIC.
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A la lecture du graphique, on s’apercoit que les malades ayant en moyenne le moins de recours
(aucun ou 1 recours) sont ceux qui ne consultent ni medecin traitant, ni médecin spécialiste en
ville (62,5%). Ce sont donc des personnes isolées du systéme de santé, qui ne remplacent pas
leur absence de recours des médecins traitant/spécialistes par d’autres professionnels de santé.
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A contrario, les malades ayant en moyenne le plus haut nombre de recours (4 recours ou plus)
sont les patients consultant un médecin traitant et au moins un médecin spécialiste en ville. Les
individus indiquant consulter 2 ou 3 professionnels de santé régulierement, c'est-a-dire un
nombre médian de recours par rapport aux données du questionnaire, sont les patients
consultant soit un médecin traitant (42,8%) soit un médecin spécialiste en ville (42,4%).

3.3.2.4.  Lacoordination des soins a partir du domicile

A partir des variables disponibles, on considere la coordination des soins par les patients comme
leur capacité a trouver les professionnels compétents ou disponibles, a prendre des rendez-
vous, a archiver les documents (ordonnances, examens) ou les communiquer aux soignants.
61% des patients déclarent coordonner leurs soins eux-mémes ou avec 1’aide d’un proche.
18,02% indiquent en revanche que « personne ne s’en charge vraiment », et 21% déclarent que
la coordination de leurs soins est réalisée un professionnel de santé, dont 12,1% par le médecin
traitant. Seulement 6% des répondants indiquent que la coordination de leurs soins est prise en
charge par les médecins des centres maladies rares ou un médecin hospitalier proche du
domicile.

Comment trouver des professionnels de santé adaptés ?

Parmi les 247 patients qui coordonnent seuls leur prise en charge, 48% trouvent le plus souvent
des professionnels de santé par I’intermédiaire des médecins traitants leur fournissant des
adresses. 40,1% des patients cherchent des professionnels de santé au plus pres de leur domicile
et 30,8% trouvent leurs professionnels de santé via des informations collectées par bouche-a-
oreille.

30% des répondants utilisent les plateformes Internet généralistes comme Doctolib ou KelDoc
pour trouver les professionnels de santé qui participent a leur prise en charge. La majorité des
patients (88%) disent ne pas consulter les sites des FSMR pour trouver les professionnels de
santé dont ils ont besoin. Ce constat est le méme en ce qui concerne les sites de 1’Agence
Régionale de Santé (ARS), les réseaux sociaux et les antennes des associations maladie rares.

La plupart des personnes rencontrent des difficultés pour trouver les professionnels de santé qui
les prennent en charge. En effet seulement 26% des personnes qui coordonnent seules leurs
propres soins ne rencontrent aucune difficulté a trouver les professionnels de santé. Ceux qui
rencontrent des difficultés pour trouver les professionnels de santé I’expliquent par le manque
de connaissances des maladies rares (123/247 personnes soit 50%) par les professionnels de
santé censés les prendre en charge, ainsi que les délais d’attente trop longs (117/247), le
manque d’information des patients (55/247) et 1’¢loignement géographique avec les
professionnels de santé (54/247).

Comment prendre rendez-vous et quel usage de la téléconsultation ?

55% des répondants utilisent Internet pour prendre des rendez-vous en ligne. Les résultats du
questionnaire montrent qu’une minorité des rendez-vous sont effectués en téléconsultation :
59,69% des répondants ne prennent jamais de rendez-vous de cette maniére. 21,2% 1’ont fait
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uniquement lors de crise sanitaire. 10,47% le font parfois, et en fonction des types de soins
prodigués, et 6,53% le font parfois, quand le professionnel de santé est éloigné.

L’enquéte Rare2030%" menée par Eurordis (Dubief et al., 2021) réalisée entre décembre 2020
et janvier 2021 concernant plus de 3900 répondants venant de 70 pays et qui ont répondu a un
questionnaire disponible dans 23 langues, permet de donner quelques précisions sur le
positionnement des personnes ayant une maladie rare sur la téléconsultation. Pour la partie
frangaise (474 répondants) 73% des répondants étaient favorables a des consultations a
distance, mais seulement s’ils ont déja rencontré le professionnel de santé concerné. 20% ont
recours a la téléconsultation quand il n’y a pas d’autre solution. La téléconsultation n’est donc
pas le monde de contact privilégié par les personnes atteintes de maladies rares, qui préférent
les consultations traditionnelles sur place.

Comment gérer son agenda et son dossier médical ?

36% des répondants utilisent un dossier médical ou un agenda sous forme papier pour
coordonner leurs soins. 82 patients seulement (soit 20%) utilisent des agendas électroniques
ou des applications directement installées sur leurs téléphones portables et 75 personnes
coordonnent leurs soins via le site Doctolib. On constate que peu de patients ont recours a la
plateforme Mon Espace Santé (3%) ou a des fichiers électroniques sur ordinateur
portable (8%) pour I’organisation de la prise en charge de leur pathologie. Le test
d’indépendance du Khi2 montre que 1’age et la catégorie sociale n’expliquent pas le choix d’un
outil particulier (numérique ou manuelle) pour la coordination des soins.

3.3.2.5.  Difficultés de coordination : plusieurs explications

Un peu plus de la moitié de notre échantillon (51,1%) affirment ne rencontrer aucune difficulté
pour coordonner les soins a partir du domicile. Pour les autres, les freins a la coordination des
soins ne sont pas liés aux outils numériques a proprement parler mais a : I’indisponibilité des
professionnels de santé (27%), la meéconnaissance de leur maladie rare par certains
professionnels de santé (24%), ainsi qu’a I’éloignement entre le domicile et les professionnels
de santé mobilisés (18%). Les raisons financieres (43 cas sur 405) et le manque d’informations
sur les spécialités (41/405) sont aussi mentionnés comme des freins.

Résultats de ’estimation économétrigue

Pour la régression logistique® (voir Tableau 6), nous avons testé I’influence de plusieurs
facteurs dans I’amélioration de la coordination des soins maladies rares. On cherche des facteurs

7Rare 2030 est une étude prospective qui recueille les avis d'un large groupe de patients, de praticiens
et de leaders d'opinion afin de proposer des recommandations politiques qui permettront d'améliorer les
politiques et I'avenir des personnes atteintes d'une maladie rare en Europe. L’enquéte a été ouverte sur
la plateforme Rare Barometre des voix rares.

18 L_a formule de la régression logistique utilisée est la suivante : DC38 = S + f1Age_malade2 + ,Sexed

+ fsRésidence6 + fsRevenusl12 + psAutonomiel6 + fsDouleursl6 + f7Dépressionl6 + S7Pas_suivi20 +
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influencant négativement ou positivement la coordination des soins a partir d’une nouvelle
variable car nous n’avons pas de variable existante permettant d’étudier avec précision la
coordination. DC38, la variable dépendante créée par nos soins, correspond a « avoir des
difficultés de coordination ». Il s’agit d’une variable binaire, prenant la valeur 1 si les patients
éprouvent au moins une difficulté dans la coordination de ses soins et 0 dans le cas contraire.

Les variables démographiques étudiées sont : 1’age, le sexe, la zone de résidence, le revenu. Les
variables sanitaires renseignent 1’état d’autonomie du patient, le degré de douleurs et le niveau
de dépression provoqués par la maladie rare, ainsi que I’absence de suivi médical. Les variables
relatives au numérique traitent des problemes de connexion et de navigation, des usages des
sites Internet FSMR et des associations de patient, et de 1’'usage de la plateforme Orphanet.
L’analyse des résultats de la régression révéle que les variables comme I’age (OR = 0,976
[0,963 ; 0,989]) et ’usage des plateformes FSMR (OR = 0,431 [0,242 ; 0,769]) jouent en
faveur de ’amélioration de la coordination des soins maladies rares. Les variables « sexe »,
« zone de résidence », « aisance de la navigation Internet » ainsi que « usage de la plateforme
Orphanet » sont non significatives.

PsNavigation_internet23 + poDif_connect24 + pfiConsult_FSMR25 + pf11Asso_patient25 + S
Orphanet25 + ¢
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Tableau 6. Résultats de la régression logistique. Source : questionnaire ORTIC.

DC38 Coef. St.Err. t-value p- [95% Sig
OR value Confia Interval]

Age_malade2 0.976 0.007 -3.54 0.000 0.963 0.989  ***

Sexe

Féminin Réf

Masculin 0.734 0.215 -1.06 0.290 0.413 1.302

Résidence6

Urbaine Réf

Intermédiaire 0.752 0.224 -096 0.339 0419 1.350

Rurale 1.378 0.395 1.12 0.263 0.786 2.417

Revenusl12

Moins de 1000 € Réf

Entre 1000 et 2000 € 0.826 0.369 -0.43 0.669 0.344 1.984

Entre 2000 et 3000 € 0.759 0.348 -0.60 0.548 0.310 1.863

Entre 3000 et 4000 € 0.356 0.182 -2.02 0.043 0.130 0.969 fakad

A plus de 4000 € 0.843 0.419 -0.34 0.731 0.319 2.231

Je ne sais pas 1550 1.011 0.67 0502 0.432 5.566

Autonomiel6

Aucune difficulté Réf

Difficulté moyenne 1.786 0.520 1.99 0.046 1.009 3.162 **

Difficulté extréme 2598 0.917 2.70 0.007 1.301 5.187  ***

Douleursl16

Aucune difficulté Réf

Difficulté moyenne 2.151 0.947 1.74 0.082 0.907 5.098 *

Difficulté extréme 2744 1.291 2.15 0.032 1.091 6.899 fakad

Dépression16

Aucune difficulté Réf

Difficulté moyenne 2.072 .692 2.18 029 1.076 3.987 **

Difficulté extréme 3.223 1.223 3.08 .002 1532 6.782  ***

Pas_suivi20

Non Réf

Oui 3.207 1.706 2.19 0.028 1.131 9.098 fakad

Navigation_interne

Oui totalement Réf
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Moyennement 1.636 0.542 1.49 0.137 0.855 3.131
Plutdt pas 1.621 1.481 0.53 0597 0.271 9.711
Pas du tout 0.498 0.557 -0.62 0.533 0.055 4.470

Dif_connect24

Non, jamais Réf

Oui, parfois 1.641 0.420 1.94 0.053 0.994 2.708

Oui, souvent 2.636 1.372 1.86 0.063 0.950 7.311

Oui, trés souvent 6.443 5.554 216 0.031 1.189  34.903 xx

Consult FSMR25

Jamais Réf

Parfois 0431 0.127 -2.85 0.004 0.242 0.769  ***
Fréquemment 0.293 0.152 -2.37 0.018 0.106 0.807 **
Tres fréguemment 0.242 0.165 -2.08 0.037 0.063 0.920 **
Asso_patient25

Jamais Réf

Parfois 1.815 0.579 1.87 0.062 0.971 3.392 *
Fréquemment 3.108 1.066 331 0.001 1.587 6.087  ***
Trés fréquemment 1.787 0.818 1.27 0.205 0.728 4.382
Orphanet25

Jamais Réf

Parfois 1.364 0.407 1.04 0.299 0.760 2.447
Fréquemment 1.928 0.939 1.35 0.178 0.742 5.009

Tres fréqguemment 1.833 1.503 0.74 0.460 0.367 9.146
Constant 0.293 0.200 -1.80 0.072 0.077 1.114 *
Mean dependent var 0.489 SD dependent var 0.500
Pseudo r-squared 0.196 Number of obs 401
Chi-square 89.342 Prob > chi2 0.000
Akaike crit. (AIC) 510.649 Bayesian crit. (BIC) 638.456

Note: Robust standard errors (St. Err.). *** p<0.01, ** p<0.05, * p<0.1. OR = Odds ratio, DC38 est la variable dépendante
et représente les difficultés pour coordonner les soins ou pas. Sexe représente le genre du patient. Navigation_internet désigne
I’aisance dans la navigation Internet.

De maniére attendue, la perte de I’autonomie (OR = 2,598 [1,301 ; 5,187]), la douleur (OR =
2,744 [1,091 ; 6,899]) et la dépression (OR = 3,223 [1,532 ; 6,782]) aggravent les difficultés
de coordination auxquelles font face les patients : leurs coefficients, significatifs, sont d’autant
plus élevés que le degreé de la difficulté devient extréme. De méme, les problémes de connexion
rencontrés par les patients ne favorisent pas 1’amélioration de la coordination de leurs soins.
L’age du patient est négativement li¢ au probleme de coordination (OR<1). La valeur de son
coefficient signifie que les patients avancés en age par rapport aux mineurs rencontrent
moins de problémes pour la coordination de leurs prises en charge. On peut supposer que
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cela est di a I’inexpérience des dispositifs de coordination et du fonctionnement du systéme de
santé pour les patients confrontés t6t aux maladies rares.

L’absence de suivi médical creuse les difficultés de coordination des patients. La valeur de son
coefficient (3,21>1) indique que, par rapport aux patients qui sont médicalement suivis, les
patients qui ne sont pas suivis sont ceux qui rencontrent le plus de difficultés pour la
coordination des soins. Ce résultat concorde avec les travaux d’Alexandra Le Chaffotec (2014),
qui montre que les patients qui sont médicalement suivis dans les centres maladies rares
rencontrent moins de difficultés dans la mobilisation des acteurs de santé tout au long de leurs
parcours de soins. Selon elle, ’efficacité de la prise en charge des maladies rares est
conditionnée par I’amélioration de la coordination des soins.

La connaissance des sites des FSMR favorise une amélioration de la coordination des soins
des maladies rares. Les patients visitant les sites des FSMR ont moins de chances d’avoir des
difficultés de coordination des soins par rapport a un patient ne consultant jamais ces sites. Cela
traduit le role primordial que peuvent jouer les FSMR dans 1’amélioration de la prise en charge
des maladies rares.

La régression logistique révele également le role des différentes associations maladies rares
dans la prise en charge des patients souffrants de maladie rare. Les valeurs des coefficients
montrent que les patients qui rencontrent les plus de difficultés ont tendance a adhérer les
différentes associations existantes. Ces résultats viennent confirmer ceux obtenus
précédemment, montrant que les patients adhérent aux différentes associations pour s’informer
davantage sur leur pathologie et surmonter les difficultés auxquelles ils font face. Ce sont donc
les patients qui éprouvent le plus de difficultés en lien avec leur maladie rare qui adhéerent aux
différentes associations, pour trouver du soutien ou des solutions a leurs problemes.

3.3.2.6.  Comparaison de I’enquéte patients avec les études comparables a I’échelle
(inter)nationale

Comme dans notre enquéte, 1’étude Eurordis (Dubief et al., 2021) montre que la prise en charge
au sein des structures maladies rares est considérée comme perfectible : 75% des répondants
expliquaient que leurs prises en charge se résument a de la gestion de symptémes.

Dans notre étude, il ressort que le manque de connaissance des dispositifs maladie rares par
les malades ou leurs proches jouent sur leur prise en charge, mais nous n’avons pas trouvé
de relation significative entre certaines caractéristiques socio-démographiques et la
connaissance de ces dispositifs par les malades. L’étude d’Alexandra Le Chaffotec (2014)
portant sur 587 malade, montrait que les classes sociales les plus aisées sont celles aillant une
meilleure connaissance des centres de référence. Elle montrait que seulement 46,7% de son
échantillon avait connaissance des centres des réferences leur étant dédié. Ces résultats, publiés
il y a une dizaine d’année, sont comparables avec ceux de notre étude, ce qui tend a montrer
que la connaissance de ces dispositifs a finalement peu évolué.

Alexandra Le Chaffotec montrait aussi que la connaissance et la consultation des CRMR sont
principalement influencées par la région d’habitation du malade et la distance kilométrique qui
sépare son habitation du centre de référence. Pour elle, résider dans une grande agglomération
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accroissait la probabilité de connaitre les centres maladies rares, alors que 1’augmentation de la
distance diminue la probabilité de consulter ces centres.

Les enquétes réalisées a 1’étranger (cf. Tableau 7) et qui concernent les maladies rares
confortent les résultats de notre enquéte. Les personnes atteintes de maladies rares (ou leurs
proches) sont trés utilisatrices du numérique et effectuent quasi systématiquement des
recherches sur Internet, principalement pour trouver des informations sur leur maladie
ou celle de leurs proches. Pour ce faire, elles utilisent des moteurs de recherche classiques
(Google, Bing, Yahoo) en tapant directement le nom de la maladie et se rendent plus rarement
sur les sites spécialisés (centres d’expertise ou Orphanet). L’objet de leur recherche porte sur
la maladie elle-méme (diagnostic, signes cliniques et traitements). L’information trouvée
apparait utile mais moyennement satisfaisante et parfois anxiogéne. Elle est difficile a
comprendre quand elle vient de sites médicaux ou de publications académiques consultés par
certaines personnes. Les personnes interrogées plébiscitent les informations dispensées par des
centres d’expertise ou des professionnels spécialisés mais se plaignent d’un manque de
soutien/suivi par les équipes médicales. L'utilisation d’Internet n’est pratiquement pas citée
pour planifier des rendez-vous ou coordonner les soins. En revanche, les médecins généralistes
sont peu cités dans la littérature internationale. S’ils le sont, c¢’est pour souligner leur faible
utilité, ce qui tranche par rapport au role essentiel qu’ils semblent jouer en France dans notre
enquéte.
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Tableau 7. Tableau comparatif des enquétes sur Uutilisation du numérique par les patients et leurs proches.

difficultés a les gérer sans expertise et
problémes de traduction ex. PubMed).
Informations obtenues parfois sources
d’anxiété.

Auteur, Type Résultats role d’Internet et/ou des | Contact avec les médecins et les | Réle des associations de

année pays, | d’enquéte plateformes spécialisés en ligne centres spécialisés patients/groupes de

revue pairs

Litzkendorf | Entretiens Internet est la plus importante source | Insatisfaction vis-a-vis des médecins | R6le  important  des

p p 1mp .

et al., 2020) | qualitatifs d’information une fois obtenu le | généralistes (GP). associations de patients

Allemagne 55 patients diagnostic (le om Qe la.malafhe est tape Importance des contacts personnalisés et au fur eF a mesure de la
sur Google) mais insatisfaction sur les 2 cialisé 1 ‘decins dans les | Progression de la

BMC  Public résultats obtenus (trop d’informations et speclatises avee fes medecins dans 168 | haladie

Health centres d’expertise MR. ‘

Informations/documents
écrites (brochures,
magazines...) sur la
maladie reste importante.

(Nicholl et | Questionnaire | Utilisation fréquente d’Internet a |46,4% prennent en compte les | 80,4% font partie de
al., 2017) en ligne et | domicile pour obtenir des informations | recommandations de leurs | forums/groupes sur les
Irlande papier (128 | sur la maladie de leur enfant (Google, | professionnels de santé pour visiter un | réseaux sociaux dédiés a
parents Yahoo, Bing) 45,6% (52/114) trouvent | site ; 78% partagent les informations | la MR de leur enfant, et
JMIR d’enfants parfois une information pertinente ; | trouvées sur Internet avec leur médecin, | parmi  eux 86% y
malades) 28,4% vont sur les sites spécialisés et | et 72,4% pensent que leurs médecins | partagent des
Entretiens (8 6,9% sur Orphanet. sont intéressés par ces informations informations sur la
focus groups) 9% ont changé de professionnel de santé maladie de leur enfant
suite a des informations lues sur le web
(Crowe, Enquéte en | 55% trouvent que I’information sur | Volont¢ des répondants d’avoir accés | Contact avec les groupes
McKnight et | ligne Internet est facilement accessible, 38 % | aux centres d’expertise spécialisées | de pairs fréquemment
McAneney, (questionnaire | pour les groupes sociaux. 97% trouvent | (nationaux ou internationaux). utilisés (61%), 49% pour
2019) qualitatif et | que I’information est utile mais difficile les recherches de soutien
Irlande quantitatif), a comprendre quand elle vient de financier, 40% pour aide

concernant 1’éducation et
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Frontiers in
Public Health

240
répondants

professionnels de sant¢ ou de la

littérature médicale.

25% cherchent une information sur le
diagnostic et 30% sur les traitements.

Volonté d’avoir un hub pluridisciplinaire
connectant professionnels hospitaliers et
médecine de ville (GPs).

39% aide pour la vie
familiale.

(Ashtari et

Entretiens, 30

Internet est la principale source

87% (26/30) se plaignent du manque de

Utilisation massive des

Taylor, 2022) | patients d’information sur la maladie pour 97% | soutien par les professionnels de santé. | groupes de soutien par les
Etats-Unis atteints du | des patients (29/30) via les groupes de pairs via  Facebook,
syndrome pairs essentiellement. Instagram, twitter,
JMIR d’Ehlers- Reddit.
Danlos
(Tozzi et al., | Questionnaire | 87% des répondants utilisent Internet | 11% ont décidé de changer de médecin | 66% des parents
2013) en ligne, quotidiennement et 71% ont un compte | suite a des informations lues sur Internet | participent a des forum
Italie 516  parents Facebook. 99%:. des . répondants 50% communiquent avec leur médecin en ligne | avee des
& enfants cherchent de [I’information sur la par mail communautés.
Orphanet lad maladie et 93% sur les traitements, 89%
Journal  of Mmalades sur le diagnostic. 52% trouvent les | 70% échangent avec leurs médecins sur

Rare diseases

informations trouvées anxiogenes. Les
informations trouvées sont jugées utiles.

les informations trouvées sur le web
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3.4. Analyse des enjeux éthiques : benéfices et risques liés a ’'usage du
numérique

Pour terminer, nous proposons ici une analyse des enjeux éthiques soulevées par le
développement de plateformes numériques dans le cadre de la coordination des soins, dans le
contexte des maladies rares. L’objectif est d’identifier les éventuels conflits de valeurs soulevés
par le développement de ces plateformes, ainsi que les conditions de résolution de ces conflits
au moyen de dispositifs informationnels, d’organisations particulicres des soins et/ou
d’ajustements des systémes d’information mobilisés.

L’analyse des enjeux éthiques a ¢été réalisée en utilisant la méthode proposée en 2013 par la
Haute Autorité de Santé. Il s’agit de recenser les « divers arguments qui s’exercent en faveur
ou en défaveur d’une intervention de santé, mobilisés dans le cadre de ces débats éthiques, et
qui mettent en jeu des valeurs concernant les conditions du vivre-ensemble (valeurs sociales) »
(Haute Autorité de Santé, 2013, p. 9).

L’analyse se fonde sur le principisme de Beauchamp et Childress (2001), qui facilite I’analyse
critique des problématiques éthiques émergentes, au moyen de 4 principes de 1’éthique
biomédicale (autonomie, bienfaisance, non-malfaisance et justice (Beauchamp et Childress,
2001 ; Lysdahl et al., 2016))*°.

3.4.1. Le numérique, une ressource bénéfique pour I’autonomie des
patients...

3.4.1.1. Réduction des asymétries d’information et des risques associés

L’accessibilité des informations médicales via les plateformes numériques tend a réduire les
asymétries d’informations entre les patients et les médecins (Oudshoorn et Somers, 2006). Ce
risque d’asymétrie informationnelle est accru dans un contexte d’explosion des connaissances
et de raréfaction des ressources du systeme médical, engendrant une difficile mise a jour par les
médecins et une réduction du temps de la consultation médicale. Les personnes atteintes de
maladies rares sont particulierement exposées a ces risques d’asymétrie d’information dans la
mesure ou leur médecin généraliste est moins susceptible de posséder une connaissance fine de
leurs pathologies et des traitements potentiels nouveaux et alternatifs.

19 _a bienfaisance est définie comme la « capacité d’une intervention de santé a améliorer le bien-étre
de la personne a laquelle elle s’adresse ». Elle s’article avec le principe de non-malveillance, qui
« enjoint de ne rien faire alors méme qu 'une intervention pourrait étre envisagée, lorsque celle-Ci peut
avoir des conséquences déléteres ». L’autonomie correspond a la « capacité des individus a
s autogouverner, ¢ est-a-dire a effectuer des choix sans étre soumis a la volonté d’autrui », et le principe
de justice vise a « envisager au niveau de la société tout entiére les conséquences de l’intervention de
santé et de la consommation des ressources qu’elle implique » (Haute Autorité de Santé, 2013,
p. 22-25).
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Deux types d’information sont susceptibles de réduire les asymétries d’information, favorisant
ainsi le principe de justice. L’information « pour connaitre » renseigne « sur la maladie, les
traitements, le systeme de soins, le partage d’expérience : pour mieux comprendre la maladie,
se prendre en charge, décider » et I’information « pour superviser » porte sur « les producteurs
de soins et les assurances : elle est mobilisée par les patients individuellement, des associations,
des représentants de patients » (Nabarette, 2002).

Toutes deux minimisent les rapports informationnels inégaux en diminuant I’ignorance des
malades sur leurs propres besoins, les caractéristiques du marché et la qualité des services
offerts par les médecins. Nabarette évoque aussi un avantage du point de vue des recours
intentés par les patients et des possibles réparations suite a des erreurs médicales, notant le réle
déterminant de 1’acces a I’information. De plus, la recherche d’informations par le biais des
forums et des sites spécialisés permet au patient d’acquérir et de développer une expertise
sur sa maladie, pouvant ainsi avoir des effets positifs en termes d’autonomie décisionnelle
(Sebai, 2020). Le numérique représenterait ainsi un outil privilégié de développement de
I’éducation thérapeutique du patient.

Enfin, le fait que les patients puissent accéder a I’information sans intermédiaire, ¢’est-a-dire
sans avoir besoin d’attendre un rendez-vous médical pour poser une question ou de prendre
contact avec un professionnel de santé et/ou un spécialiste représente un avantage du point de
vue du principe d’autonomie. Le mode de délivrance écrit de I’information contenu dans les
différents articles en ligne et autres supports numeériques textuels serait également un avantage,
car il permet une meilleure compréhension des informations de santé de la part du patient.

L’amélioration de 1’autonomie informationnelle est particuliérement importante dans le cadre
des maladies rares car les patients eux-mémes et leurs proches se sentent particuliérement
responsables de la coordination de leurs soins. Les sites communautaires, et en particulier les
sites des associations de patients, concourent au respect de 1’autonomie informationnelle, en
apportant des informations de santé peu disponibles ailleurs. L’acquisition d’informations et
de connaissances au moyen d’échanges et de discussions sur un modéle virtuel et asynchrone
favoriserait I’autonomie en termes de compréhension et de raisonnement du fait du langage
employé au cours des échanges, peu techniques et immédiatement transposable dans le cadre
du quotidien.

3.4.1.2. Diminution de I’errance diagnostique

L’errance diagnostique touche particulierement les maladies rares. On estime qu’environ 5%
seulement des 7000 maladies rares bénéficient actuellement d’un traitement efficace (Long et
al., 2022). Aizawa et al. (2008) ont montré que les patients atteints de narcolepsie bénéficiaient
des informations disponibles sur Internet en calculant la durée entre le début des symptémes et
le diagnostic, en comparant les malades utilisant réguliérement les sites de santé en ligne et
ceux ne les utilisant pas. Les premiers mettaient en moyenne 8.8 ans pour obtenir un diagnostic
de narcolepsie tandis qu’il fallait attendre environ 19.8 ans pour les seconds. Des bénéfices sont
ainsi signalés concernant la facilitation du diagnostic a distance par I’accés a la télésanté
comme 1I’a montrée 1’é¢tude de Giunti et al. (2019) sur les troubles neurologiques rares. Floridi
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et Morley (2019) mentionnent également la possibilité d’une amélioration de la rapidité et de
la précision du diagnostic.

3.4.1.3. Facilitation du partage de connaissances pour les médecins et chercheurs

L’efficacité¢ de la diffusion des informations médicales fiables par le biais des plateformes
numériques est démontrée dans une étude sur I'utilisation d’Orphanet par les médecins
généralistes (Dieterich, 2008). Les maladies étaient plus souvent évoquées en consultation, les
patients étaient mieux orientés, ce qui diminuait le temps de diagnostic.

Le role du numérique est central dans la mise en relation et le partage d’informations entre
patients, professionnels de santé et chercheurs (Dassel et Klein, 2020). Le suivi des avancées
de la recherche médicale et la prise de connaissance réguliére des nouvelles études concernant
leur maladie, permettant de mieux comprendre les causes et possibles traitements, est facilitée
(Stanarevi¢ Katavi¢, 2019). La communication numérique entre professionnels présente des
externalités positives pour les malades dans la mesure ou elle permet la création de réseaux de
soutien afin d’échanger des compétences (Haleem et al., 2021) dont résulte ensuite une
meilleure qualité des soins.

3.4.1.4. Amélioration de la collaboration entre patients et professionnels

Differentes formes de relations de savoirs s’établissent a partir d’Internet entre le patient et les
praticiens. L’improved compliance est la forme la plus répandue. Elle consiste en la recherche
d’information par des patients afin qu’ils puissent mieux s’adapter aux attentes du médecin : le
patient traduit des termes profanes en termes plus techniques afin de rendre la consultation plus
efficace. Dans le cas d’une pré-visite, les patients identifient et codent leurs ressentis
physiques et psychologiques grace a Internet afin de correspondre aux catégories
meédicales et étre compris des médecins (Felt, 2015). L’improved compliance peut étre
complétée par le modele du « médecin agent parfait », dépassant le simple transfert
d’information du médecin vers le patient. Dans ce mode¢le, le patient informe aussi le médecin
de ses préférences, qui choisit en conséquence le traitement le plus adapté (Nabarette, 2002).

3.4.15.  Baisse de l’isolement social et constitution de réseaux de pairs

Le partage d’expériences et la constitution de réseaux de pairs en ligne permettent de
rompre l’isolement social des personnes atteintes de maladies rares. Les informations
échangées sont fortement personnalisées et créent des liens entre les membres des forums et
des groupes de soutien. Les patients cherchent en priorité une forme de réconfort contre la
solitude et la marginalisation sociale inhérente a la rareté de la maladie. La dimension affective
des échanges est aussi développée, si ce n’est plus, que la dimension cognitive et
informationnelle, et un processus d’identification avec les autres usagers en ligne s’opere. Long
et al. (2022) prennent ainsi I’exemple des adolescents hémophiles qui bénéficieraient
particulierement des réseaux de pairs et de conseils pour trouver un soutien social approprié
difficilement accessible autrement (Long et al., 2022). Ziebland et Wyke (2012) suggérent de
plus que ces réseaux permettent une consultation a des heures nocturnes, renforcant encore
davantage le sentiment de familiarité, de disponibilité et de soutien inconditionnel (Ziebland et
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Wyke, 2012). Plusieurs auteurs (Frank, 2013 ; Pennebaker et Seagal, 1999) évoquent que le
processus de construction narrative a I'ceuvre dans 1’exposition de ses expériences médicales en
ligne avait des effets positifs sur la santé mentale et physique (Frank, 2013 ; Pennebaker et
Seagal, 1999). La réduction du sentiment d’isolement peut également étre liée aux outils
numériques eux-mémes : Morley et Floridi (2019) parlent ainsi de compagnons digitaux.

La participation a une dynamique de groupe et de protection réciprogue peut également
conduire a des processus d’évaluations des soins et des établissements, ou la mise en garde vis-
a-vis de certains produits ou services (Sebai, 2020). Ces interactions peuvent contribuer a
améliorer la qualité de vie des malades (Hernandez-Encuentra et al., 2015). Dubief et al. (2021)
suggerent que la consultation a distance est bénéfique pour la réduction de I’isolement des
malades lorsqu’elle est utilisée comme support émotionnel via des séances avec un psychologue
ou un groupe de soutien.

3.4.2. ... mais restant défavorable du point de vue des quatre principes de
I’éthique biomédicale

3.4.2.1.  Accroissement des risques d’autodiagnostic erronés

En ligne, les patients peuvent étre confrontés a des informations incomplétes, éparses, ou
manquant de qualité. La désinformation est également un probleme car la vérification et
modération par des médecins n’est pas systématique, particulierement sur les blogs et les
réseaux sociaux. Un probléeme commun a toutes les maladies rares est « l'acces a des
informations de haute qualité, culturellement et démographiquement appropriées, provenant
d'une source crédible, facile a trouver et a comprendre » (Long et al., 2022). De plus, les
plateformes numériques posent des difficultés, notamment sur les mise a jour des informations,
les rendant plus susceptibles d’avoir des lacunes et méme d’étre fausses ou trompeuses (Walton
etal., 2022).

Certains auteurs évoquent les effets négatifs du développement d’une forme d’expertise des
patients par le biais des plateformes numériques, tels que le risque d’autodiagnostic et
d’automédication (Dumez et Minvielle, 2017). Le diagnostic étant particulierement long et
difficile a obtenir, les personnes atteintes de maladies rares pourraient étre plus susceptible que
d’autres a s'auto-diagnostiquer et, avec la vente de médicaments via Internet, a s’auto-mediquer.
Le principe de non-malfaisance ne serait alors pas respecté si autodiagnostic erroné a des effets
néfastes sur la santé des malades ou s’il conduit a des situations de désaccords ou
d’incompréhensions avec les professionnels de santé.

Il a également éte avancé que des conflits pouvaient surgir entre l'autorité des médecins et celle
conféré aux résultats des moteurs de recherche, entrainant des relations tendues entre les
patients et les services de santé. Les patients pourraient devenir méfiants vis-a-vis des médecins,
réticents a suivre correctement les traitements médicaux prescrits ou, au contraire, pourraient
développer un trouble hypocondriaque (Ziebland et Wyke, 2012) ou plus exactement
« cybercondriaque » (Afrin, Prybutok et Prybutok, 2022). Le patient pouvant librement remplir
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ses données sur son Dossier Médical Partagé (DMP) sur la plateforme Mon Espace Santeé, cela
pose la question des limites de 1’autonomie du patient pour la garantie de sa sécurité.

3.4.2.2. Risque d’immobilisme hyperactif et désengagement des patients et
professionnels

Suite au constat d’un faible recours aux sites institutionnels pour les maladies rares, la
guestion de leur utilité et de leur efficacité se pose. La faible consultation de ces plateformes
montre que des progres sont a faire pour mettre a disposition de fagon adaptée 1’ensemble de
ressources nécessaires a 1’acces, la connaissance des dispositifs médicaux et des spécialistes
pouvant intervenir dans le parcours de soins des patients.

Ces dispositifs technologiques, s’ils sont insuffisamment ergonomiques, peuvent se révéler
« fastidieux, effrayants, difficiles et frustrants a utiliser » (Lupton, 2014b). Par exemple,
I’absence de technologies numériques interactives ne facilite pas ’engagement des patients et
pose le risque d’oubli de médicaments ou de rendez-vous médicaux, avec de possibles
conséquences néfastes sur la santé physique. Le multihoming, ¢’est-a-dire la nécessité pour les
patients de se connecter a plusieurs sites, résulte de 1’existence de nombreux systemes et de
nombreuses solutions numériques différentes, rarement élaborées avec un souci
d'interopérabilité. Un travail de qualification des sites et des informations (Casilli, 2019),
donc de classement, d’évaluation, de jugement, s’impose préalablement. Le risque est celui
d’un immobilisme hyperactif, a savoir le développement d’un nombre trés important de
plateformes sans pour autant une amélioration des conditions de soins et de vie des
malades (Rialle et al., 2014).

De ce fait, les dossiers médicaux papier restent beaucoup utilisés par les patients atteints de
maladies rares, alors méme qu’ils seraient en théorie les premiers a bénéficier de 1’utilisation
du numérique. Sur Mon Espace Santé (MES), la présentation des résultats médicaux sous forme
de PDF offre peu de possibilités en termes d’analyse comparative de I’évolution des symptomes
et d’autres indicateurs de santé. Les restrictions préétablies sont aussi susceptibles de freiner
I’utilisation du DMP actuel, étant donné que les professionnels sont eux-mémes moins enclins
a I'utiliser et le recommander a leurs patients. MES est présenté comme ne pouvant devenir un
outil efficace qu’a la condition que les professionnels s’en saisissent et surtout acceptent de
I’alimenter, ce qui n’est actuellement pas du tout le cas, aussi bien pour les patients que pour
les professionnels interrogés.

3.4.2.3. Un niveau insuffisant de consentement éclairé

Consentir a recevoir une information constitue une dimension éthique particuliérement difficile
a garantir dans le cadre des recherches d’informations médicales sur Internet. Légalement, les
patients ont approuvé les conditions générales d’utilisation (CGU) des sites qu’ils sont amenés
a consulter, mais il s'agit rarement d’un consentement libre et éclairé. Les CGU sont difficiles
a comprendre, les usages des données collectées sont flous, et les plateformes demandent
souvent de consentir en début de connexion, dans des formes éthiquement tres contestables.
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De plus, I’autodétermination informationnelle, le droit de savoir, n’entraine pas nécessairement
un devoir de savoir. Or, si un patient consent de maniére informelle & connaitre une information
spécifique sur sa maladie en la recherchant en ligne, il est possible qu’il soit confronté a des
informations non désirées au cours de ses lectures. Ce risque est moins présent lors d’une
consultation médicale car le praticien fera normalement preuve de davantage de précautions
dans la divulgation d’informations sensibles. Notre étude des sites maladies rares montre que
les informations de description des maladies n’étaient pas articulées a des fonctionnalités
interactives permettant de sélectionner au préalable I’information spécifique recherchée.

Le consentement du patient n’est pas non plus forcément respecté dans le cadre de la
centralisation des données médicales a partir de la plateforme institutionnelle Mon Espace
Santé (MES). En effet, désormais, sans I’intervention du patient, une matrice d’habilitation
« permet des acces conditionnés aux données selon la profession de 1’acteur qui entend les
consulter, I’accés a I’intégralité des données n’étant pas possible » (Morlet-Haidara, 2023). Ces
restrictions automatiques font qu’il n’est plus possible pour le patient d’autoriser I’acces
complet a son dossier médical aux professionnels de santé de son choix.

Le consentement possible sur MES en termes de directives anticipées ou de don d’organes pose
aussi probléme. Bien qu’une telle fonctionnalité présente des avantages certains du point de vue
de I’autonomie et de la bienfaisance, le fait que ces décisions importantes puissent étre réalisées
indépendamment de la concertation avec un médecin peut étre contestable du point de vue du
consentement éclaire.

3.4.2.4. Les inégalités se creusent et de nouvelles formes apparaissent

Les inégalités d’accés aux informations de santé en ligne touchent plus particuliérement
les personnes a faible revenu, les minorités raciales et ethniques, les personnes agees, les
populations rurales et les personnes atteintes de maladies chroniques et rares. Ces lacunes
s’expliquent par 1’absence de connexion ou une connexion intermittente a Internet, des
difficultés pour financer le matériel informatique et les outils adaptés au handicap, un manque
de littératie numérique, des contenus exclusivement présentés en langue anglaise et/ou dans un
langage médical technique (les maladies rares sont ici particulierement concernées), des
capacités mentales et/ou cognitives réduites. Les patients moins éduqués et plus agés, encore
plus s’ils manquent de confiance en leurs capacités de décision et de mise en pratique des
connaissances acquises en ligne, ont un plus faible niveau de compréhension des informations
médicales en ligne (Kocher et al., 2021).

Certains facteurs creusent ces inégalités, comme le manque de confiance dans les
technologies numériques et I’intégration de certaines valeurs excluantes (sexistes, racistes,
paternalistes) dans le design des plateformes (Figueroa et al., 2022). Le principe d’évitement
des inégalités est mis en cause dans la mesure ou des patients sont parfois inquiets d’une
éventuelle inégalité¢ dans leur traitement et leurs soins s’ils ne savent pas comment utiliser
Internet ou les services de sante en ligne (Jokinen, Stolt et Suhonen, 2021). Les patients atteints
de maladies rares ont des besoins spécifiques d’explicitation, de « traduction », d’aide et de
conseils professionnels pour comprendre les informations issues de la recherche biomédicale.
Si ces besoins ne sont pas satisfaits, cela pose un probléme d’équité pour les patients, qui
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nécessitent, de par la gravité, la rareté et la complexité de leurs pathologies, des dispositifs
d’accompagnement supplémentaires (Stanarevi¢ Katavi¢, 2019). Enfin, la faible utilisation
des sites institutionnels maladies rares engendre des inégalités en termes de suivi, de
recours aux dispositifs et de connaissance des spécialistes.

3.4.25.  Des risques pour la santé mentale et le bien-étre

L’anxiété et de la confusion peuvent étre la conséquence de plusieurs éléments (Ziebland et
Wyke, 2012). Des informations inadéquates, inexactes ou biaisées, impliquent une faible
fiabilité qui se révele anxiogene pour les malades, particulierement sur les plateformes non
institutionnelles, pourtant largement utilisées par les patients atteints de maladie rare. Les
auteurs évoquent la surcharge d’informations, liée en partie a 1’existence de multiples
plateformes, délivrant des informations et conseils parfois contradictoires. De plus, les
informations de santé en ligne peuvent avoir un impact négatif sur la richesse du point de vue
instinctif des patients (Felt, 2015) car le pré-cadrage effectué par les recherches en ligne réduit
par un ensemble prédefini de vocabulaires les facons de décrire et de penser ses symptdmes.
Enfin la mise a disposition de plateformes a destination des professionnels de santé, mais
également accessibles au grand public, conduit a ce que les patients puissent accéder a une
information qui est inadaptée pour eux, soit parce qu’elle est trop technique, soit parce qu’elle
est délivrée de facon directe sans précaution vis-a-vis du ressenti des patients.

L’impact des photos d’autres patients dans un état avancé de la maladie pourrait causer une
forme de désespoir chez les malades, ces photos préfigurant sinistrement leur propre avenir
(Mazanderani, Locock et Powell, 2012). 1l y a des risques de sentiments de désespoir, de peur,
de culpabilité, de colére, de vulnérabilité, d’infériorité ou au contraire d’attentes irréalistes et
de faux espoirs suite a certains contenus numériques relatant les expériences d’autres malades.
Plus particulierement, les récits en ligne des angoisses et des expériences négatives des autres
« pourraient contribuer a la morosité et a I appréhension de ce qui pourrait arriver » (Ziebland

et Wyke, 2012, p. 234).

L’argument du cercle vicieux de renforcement réciproque de I’isolement et de I’addiction a
la navigation en ligne, particuliérement pour les personnes atteintes de pathologies rares, est
aussi avance (Sebai, 2020). Ces technologies sont ambivalentes puisqu’elles aident au stockage
de I’information et développent de « agilité cognitive », tout en étant potentiellement source de
dépendances, d’expériences négatives, voire de pratiques malsaines (Marent et Henwood,
2023).

3.4.2.6. Injustices informationnelles et communicationnelles

Les difficultés de communication pour contacter les professionnels et les organismes publics
de santé via le numérique représentent pour les patients de réels obstacles pour faire valoir leurs
droits et faire entendre leurs voix. Les patients atteints de maladies rares identifient eux-mémes
la communication comme facteur problématique dans leur prise en charge globale, posant
probleme pour la gestion des médicaments, les visites a I'ndpital, la coordination globale des
soins... De nombreux obstacles a la prise de contact avec des spécialistes et des organismes de
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santé via le numérique existent, alors méme qu’il peut parfois s’agir d’une situation d’urgence
pour le malade.

Le mode de communication asynchrone du numérique limite les « opportunités de
réciprocité » : les différents propos sont percus comme circulant mal, et sont parfois mal
compris. Patients comme meédecins considérent que les conversations en face-a-face leur
permettent de mieux jauger si I’autre a compris leurs propos, notamment pour les problemes de
santé particulierement urgents et complexes (Marent et Henwood, 2023).

Ne pas étre en mesure d’avoir une communication fluide entre patients et professionnels de la
sant¢ a été identifié¢ par certains auteurs comme une forme d’injustice épistémique, ou les
patients ont le sentiment persistant d’étre « ignorés, marginalisés ou épistémiquement exclus »
par le systeme de santé. Plus exactement, il y a des lacunes dans la « capacité des médecins a
initier et entretenir de riches relations herméneutiques?® et de I’ordre du témoignage avec les
patients » (Kidd et Carel, 2017, p. 175). Elles ne semblent pas diminuer significativement avec
le passage au humérique, prenant plutot des formes nouvelles.

3.4.2.7. Exploitation des données par des tiers

Basée sur 1’échange, I’acceés aux informations sur les sites communautaires et les réseaux
sociaux implique souvent une explicitation de ses propres difficultés et de ses symptdmes. Ce
« travail communicatif, éthique et affectif » (Lupton, 2014a) peut se transformer en travail
économique a P’insu du patient si ses données sont utilisées a des fins commerciales.
L’acces potentiel a ces données privées par les employeurs et compagnies d’assurance a de
fortes implications éthiques (Lupton, 2015).

Il'y a une nouvelle relation de dépendance et de dissymétrie entre le patient et d’autres
acteurs, tels que les assureurs et les opérateurs privés du numérique (Google, Facebook,
etc.). Ces derniers pourront prévoir les « risques liés a chaque patient en fonction de sa situation
génétique, de ses comportements alimentaires, sportifs, de son tabagisme, etc., en entrant dans
son intimité quasiment en temps réel » (Dumez et Minvielle, 2017). De nouvelles formes de
discrimination peuvent prendre place puisque les patients sont devenus « transparents et
quantifiables ». L’opacité du stockage et de 1’exploitation des données s’étend a des plateformes
largement utilisées en France : Doctolib s’appuie sur des services de stockage de données qui
exposent a des ruptures de confidentialité.

20 Interprétation de signes complexes.
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3.4.3. Tableau récapitulatif des arguments et dilemmes éthiques

Le Tableau 8 synthétise les principaux arguments éthiques formulés par les acteurs dans la
littérature et dans I’enquéte, identifiés au cours de ’analyse des sections précédentes. Les
arguments considérés peuvent étre de natures différentes. Il peut s’agir d’hypothéses ou
d’opinions n’étant pas nécessairement des faits scientifiquement établis. Les arguments
reposant sur des faits empiriqguement constatés sont indiqués au moyen du signe (*) et les
arguments plus spéculatifs, exprimés sous forme d’opinions, d’hypothéses ou de ressentis sont
indiqués au moyen du signe (=). Les arguments sont classés selon les 4 principes de 1’éthique
médicale définis par Beauchamp et Childress (2001) et la distinction entre arguments favorables
et défavorables a I’utilisation du numérique pour la coordination des maladies rares. La derniére
colonne du tableau présente les dilemmes éthiques qui résultent de conflits entre des valeurs
également souhaitables, en faveur ou en défaveur du numérique.
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Tableau 8. Tableau récapitulatif des arguments et dilemmes éthiques.

Acces a des
informations médicales

Coordination des soins | Principe | Argument favorable Argument défavorable Dilemme éthique
éthigue
Rapidité et facilité d’acces a I’information et | Désinformation,  informations  non | Autonomie VS
expertise du malade (=) désirées, éparses, incompletes et/ou trop | confidentialité
Autonomie techniques (~) Autonomie VS risques

Informations et conseils personnalisés via
les réseaux de pairs (%)

Marchandisation des données de
1I’expérience patient et datafication (=)

Bienfaisance

Complémentaire aux soins traditionnels
(réduction des aléas et de I’errance
diagnostique) (*)

Risques d’automédication et
d'autodiagnostic (*)

Soutien moral, lien social, meilleure qualité
de vie grace aux réseaux de pairs (=)

Risques d’anxiété, d’addiction, de

confusion (*)

Accessibilité et distribution plus équitable
des ressources informationnelles (=)

Inégalités de littératie numérique en
santé (=)

Manque d’aide dans 1’explicitation des

de malfaisance

Soutien moral VS
vulnérabilité
Accessibilité VS
inégalité

professionnels de santé

de professionnels et a la télémédecine (*)

informations complexes pour les
Justice maladies rares (=)
Risques de discriminations (x)
Réduction des codts (*) Financements publics insuffisants pour
le matériel numérique (=)
Multiplication des options dans le choix | Faible connaissance et recours aux sites | Autonomie VS qualité de
d’un professionnel de santé et dans les | maladies rares (=) la relation de soin
Accés a des . i 5 isti
Autonomie possibilités de traitements grace aux listings Accessibilité VS

Freins a la télémédecine (relation de
soins en présentiel,

diagnostic, etc.) (=)

annonce de

inégalités spatiales
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Mention de la spécialité des médecins
absente sur Doctolib (=)

Bienfaisance

Pas de promiscuité et de risques d’infection
dans les salles d’attente des cabinets

médicaux (=)

Continuité des soins a distance (*)

Diminution de la qualité de la relation de
soin (*)

Réduction de I’isolement social

(compagnons digitaux) (*)

Manque de disponibilité des médecins a
distance (*)

Praticité (*)

Manque d’ergonomie qui complique
I’utilisation quotidienne (=)

Réduction des inégalités d’accés aux soins
pour les territoires en pénurie de médecins

et/ou pour les maladies rares (=)

Disparités géographiques et inégalités
en lien avec les sites M.R (=)

Justice Inégalités spatiales avec la télémédecine
*)
Réduction des colts (*)
Conseils et échanges communicationnels | Communication directe impossible via | Efficacité médicale VS
avec les médecins hors consultation (*) les sites de prise de rdv (=) confidentialité/protection
e . . de la vie privée
Utilisation faible ou modérée des P
messageries sécurisées par mangque
Communication et . d’ergonomie (= anéfi
Autonomie g @) Bénéfices en termes de

organisation des soins

Mangue de transparence du stockage de
données des plateformes généralistes (=)

Multihoming (=)

Le numérigue comme seule option (*)

continuité des soins VS
risques (sécurité, mangue
de suivi)
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Bienfaisance

Bénéfices a la possibilit¢ d’un dialogue
continu avec les médecins (*)

Difficulté de prise de contact avec le
systeme de santé, y compris dans des

situations d’urgence (=)

Communication asynchrone et manque
de suivi et de réciprocité a distance (=)

Meilleure communication entre  les
professionnels (efficacité - réseaux de

soutien) (=)

Manque de facilité d’utilisation des
messageries sécurisées institutionnelles

par les professionnels entre eux (=)

Meilleure inclusion des patients ayant une
préférence pour la communication écrite (*)

Obstacles aux droits des patients et en
particuliers des maladies rares (*)

Articulation soins et
temps de vie

Justice Injustices épistémiques (*)
Réduction des colts (=)
Les systémes d’alertes médicamenteuses et | Absence de calendriers et de systémes | Autonomie VS
de rappels de rdv permettent une meilleure | de  rappels sur de nombreuses | dépendance/vulnérabilité
autogestion (*) plateformes institutionnelles (*)
Autonomie Controle et dépendance di a la

télésurveillance et au télésoin (=)

Equipe soignante avertie en cas d’urgence
gréce aux traqueurs de symptémes (*)

Dispersion des espaces du soin et
“intrusion” au domicile du patient (*)

Bienfaisance

Tragabilité de 1’état de santé (*)

Risques d’oubli de médicaments et de
rdv en I’absence de systémes d’alerte (*)

Gain de temps pour le patient (*)

Manipulation quotidienne imposante /
Etalement temporel du soin (*)

Possibilité de
hospitalisations (=)

diminution des

Plus grande adhésion aux traitements (=)

Interventions médicales plus adaptées (=)

Risques de modification indépendante
des traitements (=)

Aucun effet sur I’évolution de 1a maladie

(=)

Efficacit¢ médicale VS
risques (automédication,
addiction)
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Réduction des iniquités en termes de gestion
guotidienne de la maladie pour les M.R (*)

Niveaux  d’innovation  numérique
différent selon les maladies (*)

Centralisation des
données médicales

Justice - ) ]
Qualité variable des technologies
numeriques interactives (*)
Pouvoir de décision du patient sur I’accés a | Restrictions automatiques a 1’accés des | Autonomie décisionnelle
ses données médicales par les professionnels | médecins  sur  I’ENS  (matrices | VS
via le DMP (*) d’habilitation) (*) confidentialité/protection
. o . . ... | de lavie privée
Synchronisation d’applications dans I’ENS | Dossier papier encore beaucoup utilisé P
Autonomie | (%) *)

Dispersion des résultats médicaux /
manque d'interopérabilité (*)

Référentiels de protection des données de
santé (*)

Risques de cybercriminalité (=)

Bienfaisance

Partage d’informations centralisées entre les
professionnels (2nd avis médical) (=)

Connaissance et adhésion modérée a
I’ENS (%)

Fiabilité accrue du dossier patient (=)

Possibilité d’informations incorrectes

entrées sur le DMP (*)

Référentiels d'interopérabilité (*)

Niveau d’ergonomie de la plateforme
insuffisant en termes de présentation des
résultats médicaux (*)

Justice

Efficience (meilleur tragage des soins) (=)

Tous les patients n’ont pas le méme
niveau de renseignement de leur DMP

()

Prise en compte de I’illectronisme (*)

Réduction des inégalités de santé (=)

Persistance d’inégalités de littératie en
santé numeérique (*)

Controle des risques de discriminations de la
part des compagnies d’assurance (*)

Autonomie VS risques

Efficacité médicale VS
autonomie décisionnelle

Efficacité médicale
(partage des données) VS
protection de la vie
privée (protection des
données)
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4. Discussion

Cette étude présente certaines limites qu’il convient de prendre en compte. Tout d’abord, il est
important de souligner que la participation des médecins aux entretiens témoigne d’un intérét
préexistant pour le numérique en santeé et la coordination des soins. Ce méme intérét s’observe
dans I’échantillon du questionnaire, qui n’est pas totalement représentatif de 1’ensemble de la
population atteinte de maladies rares, principalement en raison du mode de recrutement des
répondants. Les répondants cOtoient une association maladies rares et répondent au
questionnaire en ligne, ce qui peut réveler une appétence pour le numérique et pour le monde
associatif. Cela s’est traduit par une relative homogéneité dans les reponses au questionnaire. Il
aurait egalement été intéressant de recueillir le témoignage de professionnels de CCMR, étant
donné que les CCMR ont pour mission de coordonner les soins entre I'hopital et la ville, au plus
proche du domicile du patient.

Les résultats obtenus au cours de 1’enquéte menée pour le projet ORTIC apportent un
éclairage intéressant sur la problématique de la coordination des soins au prisme du numérique
en santé, et servent de support a des réflexions plus approfondies pouvant conduire a des
préconisations a destination du décideur public (voir Document de synthése).

L’analyse de la littérature sur les plateformes de e-santé montre que les fonctionnalités actuelles
des plateformes maladies rares ne sont pas adaptées a la coordination des soins : elles ne
permettent pas la prise de rendez-vous, la téléconsultation ou les échanges via messagerie avec
des professionnels de santé. La coordination est principalement percue comme ’accés a
I’information sur I’offre de soins disponible, mais le patient doit tout de méme faire toutes
les démarches seul. Le contenu actuel des plateformes FSMR n’est pas adapté aux profils des
visiteurs, et la richesse des informations rend la navigation sur les sites difficile et chronophage,
sans que les patients puissent en tirer une information directement mobilisable pour coordonner
leurs soins (prise de rendez-vous automatique, suivi du dossier médical, récupération de
résultats, ...).

Intégrer de nouvelles fonctionnalités permettant la coordination de soins sur les plateformes,
ainsi qu’une entrée par maladie pourrait étre une piste d’amélioration pour les personnes
touchées par les maladies rares. Par ailleurs, un effet positif du systeme de rappel sur les
rendez-vous non-honorés est constaté dans la plupart des articles analysant cet effet. De plus,
la transmission de données patients est une problématique souvent relevée. Les plateformes
interopérables permettant le transfert des dossiers médicaux et des lettres de
recommandations sont trés appreéciées par les patients comme par les professionnels.

L’ analyse du questionnaire révele que la plupart des répondants, bien que tres génés par la
maladie et les handicaps associés, sont trés utilisateurs du numérique au quotidien, méme si
son usage pour la coordination reste en deca des attentes, ce qui est en partie li¢ a ’absence de
mise en place d’outils adaptés aux besoins des malades. En effet, et ce en dépit des avancées
institutionnelles visant a améliorer la prise en charge des maladies rares, on constate que dans
la plupart des cas, la coordination des soins reste a la charge du patient lui-méme ou de son
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proche aidant. De nombreux malades utilisent toujours des outils papier au détriment des outils
et plateformes numériques pour la coordination, alors méme qu’ils sont plutdt a I’aise avec ces
outils et ne rencontrent pas de difficultés pour les utiliser. Cela montre qu’un effort reste a faire
pour rendre plus systématique 1’usage des outils numériques pour coordonner les soins. Cela
est d’autant plus important que de nombreux professionnels de santé interviennent en dehors
des structures institutionnelles dédiées et que ces derniers sont souvent éloignés ou mal
informés sur la nature exacte de la maladie a prendre en charge.

Au cours des entretiens, tous les professionnels de santé se sont montrés favorables aux
outils numériques de coordination des soins. Plus que cela, ils sont en attente de nouveaux
dispositifs numériques et demandent & étre impliqués a leur élaboration. Les professionnels
utilisent la e-santé pour (s’in)former, faciliter le partage de données médicales, améliorer le
dépistage et la prise en charge des patients. Indirectement, les professionnels s’en servent
¢galement pour favoriser I’autonomie des patients et ce qui leur donne accés a de I’information
médicale. Ces usages tendent a I’amélioration de la coordination des soins des maladies rares,
mais ne sont pas suffisants.

Enfin, I’analyse éthique met en lumiére la grande diversité de facteurs d’ordre technologique,
organisationnel et social influencent les externalités éthiques de la santé numérique. La
transformation digitale du systeme de santé constitue parallelement une transformation des
valeurs attachées a la santé et a la responsabilité médicale et publique du soin.

L’analyse des bases PMSI a démontré que 1’age moyen des patient en CRMR était plus élevé
qu’au sein des CCMR. 1l est possible d’interpréter ces résultats en supposant que la maladie
empire avec 1’age, ce qui pousse les malades a se rendre en centres de référence plutdt que de
compétences. Or, les résultats de 1’étude du questionnaire laissaient supposer que le « niveau
d’expérience » des patients dans leur maladie rare faisait que les CRMR étaient plus connus.
Avec I’dge, on est de plus en plus (in)formé et on consulte les centres spécialisés, mais cela
pourrait engendrer des retards de prise en charge quand on est jeune et donc potentiellement
une aggravation évitable de la maladie.

On peut tenter d’éclaircir ces observations avec plusieurs hypotheéses. Il est possible que les
jeunes individus atteints de maladies rares aient du mal a reconnaitre et accepter leur handicap,
retardant ainsi le moment de leur prise en charge dans un centre maladie rare. De plus, les
CRMR existent depuis plus longtemps que les CCMR : ils sont donc peut-étre mieux identifiés
et identifiables par les malades.

Ainsi, I’enquéte ORTIC souléve plusieurs questions, notamment sur la part que prend le
numérique. La mauvaise connaissance des dispositifs institutionnels peut étre expliquée en
partie par un dispositif deconnecté des besoins d’une partie de ses utilisateurs (les patients)
alors qu’ils sont une des cibles identifiée. Les sites institutionnels gagneraient a étre
restructurés pour étre plus adaptés aux patients, ainsi qu’aux professionnels du soin.

Notre analyse est riche et reflete bien la complexité de la problématique de la coordination des
soins grace aux plateformes et outils numériques. Nous proposons des recommandations a
destination du décideur public afin de I’améliorer.
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4.1. Préconisations

Afin de d’améliorer la coordination des soins par les personnes atteintes de maladies rares en
utilisant le numérique nous proposons ci-dessous un ensemble de préconisations, a la fois
générales et centrées sur I’¢laboration de I’architecture d’une plateforme de coordination mieux
adaptée a la situation des personnes malades et de professionnels de santé les prenant en charge.

Ces préconisations se basent sur 1’analyse de la littérature, les entretiens avec les professionnels
de santé, I’analyse éthique, ainsi que les réponses du questionnaire obtenus dans le projet
ORTIC. Il est a noter que certaines personnes atteintes de maladies rares ont répondu aux deux
questions ouvertes du questionnaire (15,3 % des 405 répondants), ce qui nous a permis de
préciser les problemes rencontrés et recueillir directement leurs préconisations.

4.1.1. La coordination des soins doit passer par une plateforme unigue aux
fonctionnalités multiples...

4.1.1.1.  Coordonner les soins sur une seule plateforme
Constat

Pour les répondants du questionnaire, ainsi que pour les professionnels interroges, les outils de
gestion de la maladie sont trop dispersés et mériteraient d’étre centralisés dans une seule
plateforme. Les fonctionnalités des outils actuels restent insuffisantes (Mon Espace Sante,
Doctolib) ou inadaptées (outils de I’AP-HP : « Mon dossier est centralisé sur le site de I'AP-
HP. Je n'arrive pas a m'y connecter et méme les médecins de I'AP-HP ont du mal a avoir acces
aux différents résultats d'examens pratiqués. »).

Préconisations

1/ Centraliser les informations accessibles aux patients sur une seule plateforme qui
devrait étre simple d’utilisation et interactive (diffusion d’alertes ou de rappels de rendez-
vous). Les informations doivent y étre régulierement mises a jour, et les utilisateurs formés a
son utilisation. Cela va dans le sens de plusieurs réponses issues du questionnaire patient,
demandant : « un logiciel qui regroupe un agenda avec des rappels pour ceux qui ont des
troubles cognitifs. Un dossier avec les principaux antécédents médicaux, médicaments pour
gviter les interactions médicamenteuses, les allergies. Les comptes rendus des opérations les
plus importantes, les hospitalisations. Une communication plus fluide entre les médecins,
I'échange d'information ». Cela passerait par I’existence d’un systéme interopérable.

2/ Co construire les plateformes maladies rares avec les patients en prenant en compte les
besoins et suggestions des utilisateurs. L’étude de la littérature, ainsi que les entretiens et les
résultats du questionnaire montrent que les plateformes doivent étre congues en étroite
collaboration avec ses usagers : les patients et les professionnels de santé. Cette approche
permet d’étre au plus proche des besoins et des attentes des acteurs favorisant leur adhésion au
projet. Les principaux utilisateurs de ces outils sont les malades qui coordonnent eux-mémes
leurs soins. Afin d’assurer 1’utilisation des outils qu’on élabore pour eux, il faut prendre leur
avis et besoins en compte. 11 semble donc impératif de collaborer avec les patients pour élaborer
des outils qui leur conviennent. Les professionnels ont par exemple souligné 1I’importance de
mettre en place des outils pour accompagner spécifiquement les patients lors de la période de
transition de la pédiatrie a la prise en charge adulte.
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4.1.1.2.  Intégrer des technologies interactives pour les malades
Constat

Certains sites des FSMR n’ont pas de structure encourageant 1’exploration de la plateforme.
Les patients se perdent sous un trop plein d’informations, doivent changer de plateformes pour
coordonner leurs soins, notamment pour la prise de rendez-vous (ex : trouver un professionnel
adapté, le contacter, prendre rendez-vous). Il parait essentiel de travailler I’ergonomie des
plateformes avec un cahier des charges précis permettant la réception d’un feedback par les
usagers.

Préconisations

1/ Généraliser les méthodes interactives de délivrance de I’information. L utilisation de
supports audio et vidéo est a privilégier. Il peut permettre le renforcement de la compréhension
et de I’engagement au patient. Des graphiques, schémas et illustrations peuvent rendre les
informations faciles a comprendre et a interpréter. Ne garder de longs documents en .pdf que
dans une rubrique « pour approfondir ».

2/ Développer la sélection préalable du type d’information recherchée sur la maladie et
les symptdmes grace a un menu interactif, ce qui participe a la réduction de la surcharge
d’informations. Le site de la FSMR FaiR par exemple utilise ce design. Systématiser les cartes
interactives facilitant la localisation des professionnels et permettant la prise direct de rendez-
vous, notamment sur les sites de Filieres Maladies Rares en interfacant avec des plateformes
ayant déja développé la prise de RDV (type Doctolib). Intégrer une fonction « ma maladie a
déja été diagnostiquée » ou « je suis a la recherche d’un diagnostic » ou « je suis en cours de
diagnostic » pour faciliter 1’adressage vers le professionnel de santé le plus a méme de répondre
aux attentes des patients.

3/ Adapter les modalités de rendez-vous aux besoins des patients via des fonctionnalités
moins rigides. Cela peut prendre la forme de créneaux de rendez-vous adaptés au type de
consultation et proposer une téléconsultation des que cela est possible et pertinent, en particulier
quand le patient est déja suivi.
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4.1.1.3.  Faciliter la gestion des soins a partir d’une plateforme ergonomique
Constat

Les personnes atteintes de maladies rares interrogées dans le questionnaire patient soulévent
plusieurs problématiques bloquant une bonne coordination de leurs soins : la difficultés
d’identification des professionnels de santé compétents, la charge de travail de présentation du
dossier médical a chaque nouveau professionnel rencontré. ..

Préconisations

1/ Faciliter I’identification de professionnels ayant une compétence spécifique sur la
maladie rare, particulierement a proximité du domicile. Les patients ont souvent du mal a
identifier les professionnels connaissant leur maladie a proximité du domicile, mais subissent
aussi la pénurie d’offre de soins dans leur secteur, comme les malades « non rares ». Les
réponses aux questions ouvertes mentionnent le besoin d’« un logiciel de recherche de
professionnels de santé qui connaissent bien les maladies rares (kinés, ortho...) » et évoquent
des difficultés a étre entouré par des professionnels de santé (« De moins en moins de
professionnels autour de chez moi, et des délais d'attente de plus en plus long. Bient6t plus de
médecin traitant »).

2/ Mettre en place des calendriers de gestion des rendez-vous meédicaux et des systemes
d’alerte sur les plateformes institutionnelles. L’¢tude de la littérature sur les plateformes de
e-santé démontre que le systéeme de prise de rendez-vous seul n’est pas suffisant pour améliorer
I’accés aux soins, une combinaison de fonctionnalités favorisera en revanche un meilleur taux
de non-annulation des rendez-vous et une prise en charge plus globale.

3/ Repenser les sites existants, comme ceux des FSMR, en hiérarchisant I’information.
Proposer une entrée « par maladie » sur les sites et non « par établissement ». On peut ainsi
recommander de systématiquement différencier I’information a destination des professionnels
de celle a destination des patients en séparant les acces au site Internet.

4/ Faciliter I’identification des professionnels de santé qualifiés. Les personnes atteintes de
maladies rares ont de grandes difficultés a s’entourer de professionnels de sant¢ ayant de
I’expertise ou un certain niveau de connaissance dans leur pathologie. L utilisation de « tags »
ou d’étiquettes sur les plateformes de prise de rendez-vous pourrait faciliter cette recherche.

5/ Mettre en place un systéeme de lecture transversale des éléments du dossier médical
permettant d’évaluer rapidement I’évolution de certains parametres médicaux dans le
temps. Afin d’alléger les charges de travail de coordination, I’ensemble des professionnels de
santé devraient avoir acces a certains éléments du dossier médical apres consentement ou
demande active du patient. Le personnel administratif pourrait avoir acces aux données clés,
nécessaires a la coordination, sans avoir le détail des soins. Un répondant du questionnaire
recommande de « mettre en place un systéme dans lequel on peut coordonner le projet complet
de la personne handicapée ou on retourne tous les comptes rendus les thérapies et stratégie
d’investigation ». |l faudrait permettre le transfert numérique des lettres d’adressage, dossiers
médicaux et comptes rendus d’hospitalisation au sein de la plateforme de coordination, qui se
doit étre interopérable. On pourrait également trouver les moyens techniques permettant un
suivi historique (sous forme de graphiques par exemple ou de comparaison d’images
radiologiques) pour les examens récurrents pratiqués par le patient (examens biologiques,
radiologiques...) ce qui ferait gagner du temps au professionnel de santé qui n’aurait plus a
consulter les volumineux dossiers papiers amenés par les patients.
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4.1.2. ... qui se doit d’étre sécurisée

4.1.2.1. Etablir des canaux de communication sécurisés
Constat

Les personnes atteintes de maladies rares ont des besoins specifiques, comprenant entre autres
une possibilité de communication avec leur équipe de soin.

Préconisations

1/ Développer I’usabilité des systéemes de messagerie Sécurisée. Pour garantir une utilisation
au quotidien des professionnels de santé et des patients, les plateformes de coordination doivent
se munir de systemes de communication sécurisés qui seraient utilisés par les patients comme
par les professionnels. Pour cela, ils se doivent d’étre ergonomiques.

2/ Systématiser la présence de systéemes de communication patients/professionnels. Ajouter
aux plateformes numériques de santé des messageries pour permettre aux patients de contacter
les professionnels via email, SMS ou chat instantané, en ajoutant un systéme d’alerte en cas de
situation d’urgence.

4.1.3. L’importance de I’(in)formation des différents acteurs

4.1.3.1. Distribuer une information accessible, fiable et accessible aux malades
Constat

Le vaste ensemble d’informations disponibles sur Internet a propos des maladies rares peut étre
déstabilisant et porter atteinte a la santé mentale des patients. 1ls ont aussi peu connaissance des
dispositifs existants, comme le mentionne ce répondant : « [il faut] informer des droits et aides
disponibles, les malades ne savent pas ce a quoi ils peuvent prétendre ».

Préconisations

1/ Labeliser la ou les plateformes reconnues afin de garantir une information fiable et
comprehensible. Cela permettrait au patient d’avoir une idée claire des dispositifs maladies
rares et handicap existants, et des démarches a réaliser pour en bénéficier.

2/ Permettre au malade d’avoir un réle actif dans ses recherches d’informations. 1l doit
pouvoir choisir de maniére active le contenu des informations qu’il souhaite obtenir et se voir
réveéler. Il devrait ainsi pouvoir écarter s’il le souhaite des contenus trop techniques ou
anxiogenes, ou de flouter certaines images s’il le souhaite.

3/ Proposer des campagnes de communication au sujet des FSMR et centres maladies
rares, ainsi que leurs plateformes institutionnelles. Rendre accessible les informations
concernant la coordination des soins des maladies rares, afin de réduire I’errance diagnostique
et thérapeutique.
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4.1.3.2.  Informer les professionnels de santé des dispositifs institutionnels existants pour
la prise en charge des maladies rares

Constat

Comme en témoigne notre enquéte terrain, trop d’outils ou de plateformes maladies rares sont
développés sans étre connus et utilisés, que ce soit par les patients ou les professionnels de
santé, notamment ceux qui exercent en ville.

Préconisations

1/ Favoriser I’acceés a des tutoriels vidéo en ligne via le site de I’Assurance Maladie, des
sociétes savantes ou encore des sites de presse médicale. Cela participerait a la sensibilisation
des médecins traitants et des autres professionnels de santé (kinésithérapeutes, infirmiéres, etc.),
qui sont la premiére ligne de soin des personnes atteintes de maladies rares.

2/ Rendre accessible I’information sur les maladies rares et leur coordination lors de
séminaires organisés par les FSMR et CRMR ou dans les grands congrés médicaux,
infirmiers... Ces informations devraient étre centrées sur le descriptif de la maladie et sa prise
en charge, les plateformes des FSMR et une description du réle des professionnels de soins de
ville a la fois pour le soin et les modalités de coordination entre les équipes ville-hopital.

4.1.3.3. Former et sensibiliser les professionnels de santé aux maladies rares et a leur
coordination

Constat

D’aprés notre enquéte terrain, les professionnels de santé utilisent peu les dispositifs de
coordination mis a leur disposition. Cela peut s’expliquer par un manque de communication sur
ces différents sujets.

Préconisations

1/ Mettre en avant les dispositifs institutionnels maladies rares existants, notamment les
FSMR au cours de formations accessibles et recommandées aux professionnels de santé. Il
serait intéressant de proposer ce genre de formation aux médecins traitants dés qu’ils sont mis
en contact avec un patient atteint de maladies rares.

2/ Former les professionnels a I’utilisation des outils numériques. Notamment a « Mon
espace santé » et a ses fonctionnalités pour les professionnels. Elles pourraient tout a fait se
rapprocher de ce qui est déja en place pour les professionnels de I’APHP qui utilisent ORBIS.
Il existe une plateforme appelée « ORBIS et moi » qui permet au soignant de découvrir,
s'informer et se former a ORBIS. Des tutoriels vidéo peuvent également aider les professionnels
a s’approprier les outils numériques.
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4.1.3.4.  Améliorer les compétences numeriques des patients
Constat

« Je suis membre active d'une association médicale pour une maladie rare et je constate la
grande difficulté que rencontrent les personnes malades avec les outils informatiques au
quotidien. Une aide (formation, ...) est indispensable pour l'utilisation de ces outils. » indique
une répondante du questionnaire patient diffusé sur différents sites d’associations maladies
rares.

Préconisations

1/ Prendre en compte le niveau de compétences et de connaissances des patients en
technologie numeérique. Former les patients a 1’utilisation d’outils de coordination pour leur
maladie, afin qu’ils puissent étre autonomes. Développer des formations plus générales sur
’utilisation du numérique, permettant le téléchargement et ’utilisation de logiciels utiles a la
coordination. Un répondant du questionnaire mentionne notamment les formations disponibles
proposées par des bibliothéques (« Il serait utile d'informer que les bibliothéques, les CCAS
permettent aux personnes qui le souhaitent de se familiariser avec les outils informatiques »).

2/ Aider les aidants. Proposer des formations aux aidants non-professionnels (famille, amis)
sur les outils de coordination afin de professionnaliser I’expertise profane.

4.1.3.5. Equiper les patients avec du matériel adapté
Constat

Les patients évoquent des difficultés financieres pour I’acquisition d’équipement adapté a leur
handicap, en plus d’équipement numérique, ce qui fait écho au 13,6% des 405 répondants
mentionnant le besoin d’outils numériques adaptés au handicap dans le questionnaire.

« Je n'ai pas d'ordinateur a moi. Pas les moyens. Et j'emprunte le portable du travail. Il y a peu
de frontiere entre la sphére professionnelle et privée. J'aurai souhaité un peu plus de
confidentialité. » ; « Je n’ai pas les moyens de me payer un ordinateur ».

Préconisations

1/ Fournir aux patients du matériel dédié ou adapté au domicile. Débloquer des sources de
financement afin de permettre aux personnes atteintes de maladies rares de se fournir en
matériel -numérique ou non- adapté a leur différents handicaps. Cela comprend une aide a la
connexion ainsi qu’a 1’achat de matériel et divers abonnements, des logiciels de lecture ou
d’écriture adaptés (claviers) et du matériel permettant au patient d’utiliser ces outils de manicre
confortable en fonction de sa situation medicale (ex : fauteuil adapté).
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4.1.3.6.  Evaluer les dispositifs de coordination proposés
Constat

Notre enquéte a révélé que « Mon Espace Santé », pourtant trés prometteur, était trés peu connu
et utilisé par les professionnels. En ce qui concerne les patients, ils regrettent le faible usage des
professionnels de santé, ainsi que certaines fonctionnalités empéchant une coordination
facilitée.

« Je regrette que Mon Espace Santé ne soit pas renseigné par I'ensemble des acteurs du corps
medical qui interviennent dans le cadre de mon suivi de santé afin de les mettre en relation
autour de mon dossier. L hopital devrait, a mon sens, renseigner les informations spécifiques
au bon suivi du malade a I'attention des autres intervenants. Ma maladie est extrémement rare
et c'est moi qui dois préciser les précautions a prendre, ce qui a beaucoup moins de poids et
peut ne pas étre pris en considération par les intervenants. »

Préconisations

1/ Planifier I’évaluation des dispositifs numériques et des politiques mises en place. Les
entretiens avec les professionnels de santé ont soulevé le manque de rigueur dans I’évaluation
des outils numériques. L’adoption systématique d’une stratégie d’évaluation solide est a
privilégier pour mesurer correctement les impacts de ces outils. L’évaluation doit étre planifiée
en amont, dés I’élaboration des outils, et se pencher principalement sur les questions de
« qualité de vie, de satisfaction, d’impacts organisationnels et économiques et de résultats
cliniques ». De plus, 1’évaluation des politiques mises en place permet de les ajuster en fonction
des retours d’expériences regus.

2/ Etablir une stratégie de diffusion et de communication des dispositifs de coordination
afin d’assurer leur succes et éviter un désengagement des utilisateurs au cours du temps.
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4.1.4. Derriére I’écran, ’humain

4.14.1.  Maintenir la possibilité d’un contact humain
Constat

La configuration des sites administratifs (complexes, lents et non interactifs) pose des
difficultés. Pour faire valoir leurs droits, les individus se retrouvent seuls face au site,
notamment pour la MDPH dont les procédures sont « implicites », par exemple sur les
modalités de prise de rendez-vous. Les patients déplorent également un manque d’aide, qui
pourrait étre apportée par téléphone en cas de probleme technique, ou des réponses non
pertinente par les hotlines téléphoniques.

« Mettez en place un vrai systéme ou le client final est la personne handicapée et [ou] le fil
conducteur [est] son bien-étre et ses montées en compeétences et encore plus important son
INCLUSION VERITABLE !l »

Préconisations

1/ Avoir une meilleure ergonomie des sites administratifs (MDPH, assurance maladie) et
un interlocuteur humain par téléphone en cas de probléme. Cela permettrait de baisser les
barrieres administratives pour la reconnaissance de handicap des personnes atteintes de
maladies rares.

2/ Permettre le contact numérique et téléphonique en cas de probleme administratif ou
médical. Les patients dans le questionnaire déplorent le manque de contact direct (par Internet,
téléphone ou téléconsultation) avec des professionnels de santé experts de la maladie les
touchant (« Contact avec médecins connaissant cette maladie car sont inaccessibles en
communication ET en prise de RDV »). Ces difficultés sont encore plus importantes pour les
personnes qui résident dans les DOM-TOM et en Corse, ou dans une zone éloignée de 1’offre
de soins en métropole : « aucun spécialiste vu concernant la mise en place de soins appropriés
concernant cette pathologie sclérodermie systémique. Résidente en Corse, trés dur a obtenir
rdv méme sur le continent. Sans suivi approprié depuis 18 mois sauf suivi médecin traitant,
cardiologue, stomatologue ».
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4.1.4.2. Combler les lacunes de coordination en créant les liens manquants entre les
différents professionnels de santé impliqués

Constat

Les patients atteints de maladies rares se plaignent du « manque de coordination entre tous les
spécialistes sur Internet », expliquant devoir « toujours leur présenter un dossier trés complet
réalisé avec beaucoup de temps et de difficultés par moi. Trés décourageant car on se sent tres
pénalisé ».

Préconisations

1/ Améliorer la communication entre les différents services. Clarifier les réles de chaque
acteur agissant dans le systeme de santé permet a chacun de connaitre précisement ses
responsabilités. Une meilleure définition du travail de soin évite divers chevauchements de
responsabilités, ce qui améliore la coordination des soins. Les lacunes (ex : personne ne géere
pas X tache) sont ainsi plus facilement identifiées.

2/ Encourager le contact entre professionnels via la télémédecine. La e-santé peut étre un
moyen d’améliorer les soins, notamment dans les zones éloignées. La téléassistance médicale
et la téléexpertise peuvent permettre aux professionnels de santé de collaborer a distance, que
ce soit pour coordonner les soins ou établir un diagnostic.

3/ Mettre en place des réunions de type RCP (Réunions de Concertation
Pluridisciplinaire) entre les CCMR ou CRMR et les professionnels de santé intervenant dans
la prise en charge du patient, notamment de ville (médecin traitant, kiné, infirmiéres, ...). Ces
réunions doivent se centrer sur le patient, afin de concevoir une prise en charge cohérente et
coordonnée dans I’espace et le temps. Ces réunions peuvent se realiser via la télémédecine.

4/ Mettre en place des infirmiéres de coordination (IDEC) spécialisées dans les maladies
rares repartis sur le territoire francais (y compris Corse et DOM-TOM) et une structure de
coordination des soins dans chaque CRMR dotée de personnel dédié.

Bien que nécessaire, le numérique en santé ne doit pas étre le seul levier a activer pour améliorer
la coordination des soins de maladies rares. En effet, les professionnels de santé interrogés lors
de notre enquéte par entretiens ont mis en avant des difficultés organisationnelles, financiéres
et humaines dans le systeme de soins. Pour eux, le manque de temps les empéche
d’accompagner comme ils le souhaiteraient leurs patients et estiment que le numérique ne
permettra pas de répondre a lui seul a ce besoin. Plusieurs enquétés ont suggéreé 1’augmentation
du nombre d’infirmiers et infirmiéres de coordination comme solution.

Il est important de distinguer les problématiques de coopération des problémes de coordination.
En effet, il est nécessaire que le systéme soit mis en place et organisé (coopérant), pour ensuite
étre activé suivant les besoins (via des RCP, de la téléexpertise/assistance) afin de coordonner.
Il'y a des formes fortes de coopeération au sein des structures, telles que les FSMR ou les centres
hospitaliers, mais la relation avec les acteurs n’étant pas formalisée et encadrée, la coordination
ne peut pas se mettre en place de maniere efficace. La coopération en ville n’étant pas réfléchie
en amont, il ne peut donc pas y avoir de coordination entre la médecine en ville et d”hopital.

Il existe deux types de plateformes accessibles aux personnes atteintes de maladies rares : celles
étant spécialisées sur les maladies rares, adaptées aux spécificites de la maladie mais
exclusivement centrées sur 1’hopital, et les plateformes généralistes, centrees sur la médecine
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de ville, mais pas adaptees aux maladies rares. Ainsi, et ce de maniére paradoxale, il y a bien
plus de plateformes généralistes qui coordonnent les soins en ville (KelDoc, Doctolib), qui sont
peu opérantes pour les maladies rares, alors que c’est dans ce domaine qu’il y a le plus de
coordination possible.

I est toutefois important de rappeler que nos préconisations pour une meilleure coordination
des soins sont orientées sur le numérique car il s’agit de notre objet d’étude. Il est nécessaire de
préciser que le numérique ne peut résoudre toutes les problématiques rencontreées par les
personnes atteintes de maladies rares. 1l y a un réel besoin de ressources humaines a remplir
en complément des améliorations proposées dans nos recommandations, qui doit étre proposé
par les différentes structures institutionnelles dédiées aux maladies rares.

4.2. Eléments pour une architecture de plateforme maladies rares

Au moment de 1’écriture de ce rapport, le PNMR4 est en cours d’élaboration. On se propose ici
de réfléchir a 1’architecture d’un site permettant la coordination optimale des soins pour les
maladies rares qui se concentrerait sur I’approche patient. A partir de I’étude de 7 plateformes
utilisées pour la coordination des soins (Mon Espace Santé, Doctolib, Orphanet, et 4 sites de
FSMR), voici quelques fonctionnalités nous semblant nécessaires :

- Mise en place d’une plateforme spécifique dédiée uniquement aux patients et/ou a leurs
aidants leur permettant d’accéder a la fois a leur dossier médical et de gérer leur prise
en charge. Elle doit étre interfacée avec les sites leur donnant des informations sur la
maladie, ses traitements et les essais cliniques en cours.

- Possibilité pour le patient d’accéder a tous ses documents médicaux (comptes rendus,
ordonnances, etc.) sur cette méme plateforme numérique et d’en accorder 1’accés aux
professionnels de santé de son choix.

- Présence d’une carte interactive permettant de localiser et de prendre directement
rendez-vous avec des professionnels de santé exercant en ambulatoire et familiarisés
avec la prise en charge de certains symptomes associées aux maladies rares en France.

- Présence de calendriers, de systeme d’alerte et de rappels (médicaments, rendez-vous
médicaux) sur un outil accessible via le téléphone portable.

- Mise en place d’une ligne téléphonique dédiée aux patients ayant besoin d’une
assistance pour coordonner ses soins afin qu’ils puissent recevoir 1’aide demandée. Le
role d’assistance pourrait étre confié a des infirmicres de coordination sur le territoire
de résidence du patient ou aidant.

Ces recommandations de fonctionnalités doivent étre pensées et testées aupres des primo-
utilisateurs, c'est-a-dire les personnes atteintes de maladies rares et leur entourage participant a
la coordination des soins.
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6. Annexes

Annexe 1.  Liste des maladies rares incluses dans I’étude base PSMI.

Diagnostic Principal (DP) dans la liste CIM-10 et absence du code maladie rare dans les 12

mois précédents en DAS ou en DP.

- Dysplasie craniométaphisaire Q78.8

- Lupus M32.0 M32.1 M32.8 M32.9

- Maladie mitochondriale G71.3 (+/-E88.9

- Drépanocytose D57.0 D57.1 D57.2 D57.3 D57.8

- Pachyonychia congenita Q84.5

- Syndrome des glycoprotéines déficientes en hydrates de carbone Ip E77.8

- Syndrome de Rett F84.2

- Neurofibromatose Q85.0

- Lissencéphalie Q04.3

- Ostéogénese imparfaite Q78.0
- Ollier Mafucci Q78.4

- Syndrome du Déficit en Glutl E77.8

- Maladie de Hirschsprung Q43.1
- VACTERL/VATER Q87.2

- Syndrome de West G40.4

- Syndrome de Lowe Q87.8

- Alcaptonurie E70.2

- Syndrome d’angelman Q93.5

- Cutis Laxa Q82.8

- Maladie de Moya-Moya 167.5

- Syndrome d’Ehlers Danlos Q79.6
- Syndrome de Franceschetti Q82.4
- Hidrosadénite ou maladie de Verneuil L73.2

- Syndrome de Kleefstra Q87.8

- POIC Pseudo Obstruction Intestinale Chronique K59.8

- Névralgie Pudendale G57.8

- La Sarcoidose D86.0 D86.1 D86.2 D86.3 D86.8 D86.9

- Algodystrophie G90.5

- Exstrophie vésicale-épispadias (CEE) est un complexe malformatif des voies
urogénitales, dont le spectre s'étend de I'épispadias (E) et I'exstrophie vésicale
classique (EVC) jusqu'a I'exstrophie cloacale (EC), forme la plus sévere Q64.1

- Syringomyélie G95.0 Q06.4
- Syndrome d’Alagille Q44.7
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Annexe 2.  Sélection des séjours inclus dans I’étude PMSI.

1 102 386 séjours pour

maladie rare entre
01/01/2015 et le 31/12/
2019

Non- inclus :

- 894 375 sejours non
index (d’autre séjour

208 011 sgjours index
pour maladie rare

réalisé avant)

Exclus :

- 99 049 séjours pour
POIC

108 962 Séjours inclus

Annexe 3.  Liste des 19 plateformes internationales de e-santé retenues pour I’analyse

de la littérature.

Plateforme Pays associé(s)
Hotdoc.com.au Australie
« Internet hospitals » Chine
Salud Savia
Quironsalud Espagne
www.rightdiagnosis.com
Zocdoc.com
Healthgrades , ]
Vitals Etats-Unis
https://www.webmd.com/
https://rarediseases.oscar.ncsu.edu/
Eurordis Europe
Orpha.net Europe, coordonné par I’Inserm (France)
Doctolib France, Italie, Allemagne
Athens Medical Gréce
https://www.doctoranytime.gr/en/ Greéce, Belgique, Mexique, Colombie, Equateur
Roc Doc Irlande
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https://www.webmd.com/
https://rarediseases.oscar.ncsu.edu/
https://www.doctoranytime.gr/en/

Faiuntestevai

Italie

Doctena.com

Luxembourg, Belgique, Allemagne, Suisse, Autriche,

Pays-Bas

iDr Medical

Suede

Annexe 4.

Composition de la base « plateformes ».

Base « plateformes »

Références de la
base mobilisées
pour ’analyse

Nombre de références dans les
bases

Quirdnsalud 2
Athens Medical 9
Zocdoc.com 8
Healthgrades 93 )
_ Ces 120 articles composent la
Vitals.com 29 base « plateformes généralistes »
Ratemd.com 7
Centers for Medicare Medicaid
. . 4
Services Hospital Compare
Webmd.com 9
« Internet hospitals » 19 Ces 19 artlcles composent la base
« internet hospital »
https://rarediseases.oscar.ncsu.edu/ 6 Ces 119 articles composent la
Orpha.net 112 base « plateformes maladies
Eurodis 1 rares »
Total - 258
Annexe 5.  Composition de la base « fonctionnalités ».

Base « fonctionnalités »

Nombre de références
mobilisées pour I’analyse

Online provider(s) 11

« Choose and book » 11
Appointment reminder(s) 88
Online appointment(s) 29
Online booking 11
Total 150
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Annexe 6.  Caractéristiques des participants aux entretiens.
Code | Date | Durée | Sexe | Lien MR Lieu d’exercice
1A 03/05 | 40min | F Coordonnatrice d’un CRMR | APHP
2B 09/05 | 55min | F Cheffe de projet FSMR CHRU hors lle-de-France
3C 12/05 | 47 min | F Animatrice FSMR et APHP
CRMR, créatrice d’une
application
4D 10/05 | 1h05 F Coordonnatrice d’un CRMR | CHU hors lle-de-France
1E 12/05 | 55 min Coordonnatrice d’un CRMR | APHP
1F 24/05 |55 min | H Animateur FSMR et APHP
coordonnateur CRMR
2G 24/05 | 30 min | H Coordonnateur FSMR CHRU hors lle-de-France
2H 24/05 |58 min | H Coordonnateur CRMR CHRU hors lle-de-France
41 12/05 | 40min | H Coordonnateur CRMR APHP
Annexe 7.  Intégralité du questionnaire ORTIC diffusé aux patients.

Bonjour,

Le Centre d'Economie de la Sorbonne réalise une enquéte sur les usages du
numérique par les personnes souffrant de maladies rares, dans le cadre d'un projet

de recherche.

Ce questionnaire s'adresse i toute personne souffrant de maladie rare, diagnostiquée
ou pas, Il vise & connaitre le recours actuel i des outils numériques pour la prise en
charge médicale ou médico-sociale et l1a coordination des soins au domicile.

11 peut étre complété en ligne par la personne elle-méme ou par un adulte s'il s'agit
d'un enfant (si plusieurs concernés vous pouvez remplir un questionnaire pour
chacun d'eux), ou encore par un proche aidant pour les personnes en incapacité. Le

temps estimé pour le compléter est de 30 minutes environ, merci de prévoir que vous
avez ce temps disponible avant de commencer.

Ce questionnaire respecte la réglementation relative ala protection des données
personnelles. Avant de démarrer, nous vous demandons votre consentement,
conformément i la politigue de gestion des données personnelles (RGPD). Merci de
cocher la case je consens pour accéder au questionnaire,

Si vous ne parvenez pas a l'afficher ou que vous rencontrez un probléme il peut étre
complété oralement sur demande de RDV téléphonique a isabelle.hirtzlin @ univ-
parisLfr

Si vous connaissez d'autres personnes de votre entourage concernées par une maladie
rare, n'hésitez pas a diffuser le lien vers le questionnaire car un nombre important de
réponses rendra I'analyse de la situation plus pertinente.
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Partie A: Situation personnelle

Al

A2,

Ald.

Ad

AS.

Ab.

AT,

Quel est votre lien avec la personne atteinte de maladie rare

pour qui vous allez remplir le questionnaire ?

ke suis la personne concemée

I sun la méne de cene personng
Je suis le plre de cette personne
Jesuis be Fils de cotte personng
I suw la hille de cene personng

Jiz suis un employé au domicile de cette personne

FEEEEE]

Alre

Quel dge avez vous ?

Quel fige a la personne pour qui vous répondez ?

Quel est le genre de la personne concernée par la maladie ?

Fémimn
Masculin
Quel est le département de résidence de la personne concernée par la

maladie rare (2 chiffres exemple: 75 pour Paris) ?

Si elle réside habituellement i 1'étranger taper 999,

La personne concernée par la maladie réside dans une zone ;
Tris urbaine (ville de plus de 100000 habitanis)
Plutdd wrbaine (ville ou agglmération de 20 & 100 000 habitamis)
Intermédiaine {de 20000 & 20 (00 habitanis)
Pluks rurale i'|:¢1i1n:vi|ln: [3.1] \'ilt,t!.'c cle meving ce 2000 labdanis)

Rurale {hameau ou maison isalée)

La personne concernée par la maladie réside habituellement :

* si vous cochez autre, merci de nous préciser
En habitat indépendam (apparement, maison...)
Do un logrement aménagé pour personnes handicapées
Dams un éiablissement pour personnes handica pées
En EHP AL Etabhsmement 1 I¢'I:myn:|r|m|1 pour Pemonngs .fl.gém Iﬁ]ml:lwﬁm]
En r&idence sénion
En makon familiale

Auire

LFFFEEE]
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A8,

AY,

AlD.

AlL

Al2,

La personne concernée par la maladie est ?

Retraiide)

En activité profesiomelle

Etudiant{z) ou Eléve {y compris en aliernance ou apprentissage )
A b recherche d'un emphd

Bans activitd professionnelle (inactivitd lide au problme de samé, ou personne au foyer)

Quel est son statut professionnel ?
Cadre ou profesion imellectuelle supérisure
Ouvrier qualifié
Ouvrier peu qualifid
Employé qualifié
Employé peu qualifid

Antizans, Commergant ou chel denireprise

Agriculieur
La personne atteinte de la maladie (vous si vous étes la personne
malade ou celle pour qui vous répondez) est :

Retraitée)

En activité professiomnelle

Etwliantfe you ¢leve (y compris allernance ou apprentissage )
A la recherche d'un emphod

En mvalghié suine au ]mr'l:-Eu:n: i@ sanid

Inactif poaur une autre mison (ex. parent au foyer)

Quel est le statut professionnel (de la personne atteinte de la maladie
rare) ?
Cadreou profession imelleciuelle supérieure
Ouvrier qualifié
Ouvrier peu qualifié
Employé qualifié
Employé peu qualifid
Antisans, Commergant ou chef denireprise

Agriculieur

En ajoutant tous les revenus (salaires, allocations pour personne
handicapée, allocations familiales, revenus d'épargne ou de
placements), diriez vous que les revenus mensuels du ménage qui
subvient aux besoins de la personne ayant une maladie rare se situent

A maoins de 1000 curos
Entre 10000 @1 2000 eures
Entre 20000 1 3000 euros
Entre 3000 @ Q000 guros

A plus de H0 curos

Jie ne sais pas

LEFEE]

Lt EEFEE]

LEFFEE]

FFEEEE]

FFEEE




Gtimesurvey NN

Partie B:La/les maladies rares
B1. Votre maladie (ou celle de la personne pour qui vous répondez) a-t-
elle été clairement diagnostiquée ?
(nom de la maladie, géne ou protéine identififé(e))
Oui
Non B
B2. Quel est le nom de cette maladie (a défaut le géne ou la protéine
impliqué(e)) ?

B3. Cette maladie génére des besoins spécifiques en matiére :

d'aide A la voix/parole/appareil bucco-dentaire

dakle car altération des fonctions mentales/psychiquescognitfs, systéme nerveux
d'aide en matidre de déplace ment/tramspornt

dakle pour réaliser ks activitds domestiques

daile car alteration des fonctions sensorielles (vue, audition. ..)

d'akde car régime alimentire strict ou prise de compémenss alimentaires

Autres aides

B4. Sur une échelle de 1 a 5 (1= aucune difficulté et 5 =difficulté
extréme), pouvez vous positionner les conséquences de la maladie
pour la personne concernée?

Mobilisé physique (déplacements dans et hors du domicile) D """"" D """" "D '''''' {:} """"" D

Autonomie (capable d'elfectuer seul des actes des actes de la vie courante au D _________ D"D ,,,,,,,, D ,,,,,,,,, D
Doueundacoaton. | _J--] Jref Jemef J{ ]

anciasiogpeasion | | ] }—1 =1 ]

e adoisimnive. [ J] e J—{ ] ]

BS. Pouvez vous nous en dire plus ? Maladie suspectée, symptomes, étape
dans laquelle vous étes vers le diagnostic ...
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Partie C:La prise en charge

Cl.  Connaissez-vous ou avez vous déja entendu parler des :

O Incertain

Non

Centres de néErence maladies ranes (CRMR) D """"" D'D

Cenres de compétences maladies rares (CCMR) D ''''''''' D

Filidnes de santé malacies rares D --------- D ------

Plateformes régionale dinformation et d'orientation des maladies mares (PRIOR) DD

Groupemens handicaps rares D --------- D ------

Rl handicaps rares D """"" D"D

2, La personne concernée par la maladie est-elle prise en charge
actuellement par une de ces structures ?

Réguligre  Oocasion
ment  nellement

Centre die néférence maladie rares D --------- D ------

Jamais

Centre de compéience matadies rares D """"" D'D

C3.  Qui snit médicalement la maladie rare (dossier médical, consultations
réguliéres...) ?
Le médecin traitm
Lin midecin spéeialisie en ville
Un médecin spécialisie dans un hdpital & proximisd du domicile (homs centre de compéience ou réfénence)
Lin médecin dans un centre de néfénence o de compétence matsdie rare
Autre profesiome] de santé
Pai die suivi par un profiessionne] de sanié

Me saitl pas

Partie D: Outils et place du numérique dans la prise en charge de la maladie

D1, En lien avec la maladie rare (personne concernée ou répondant pour
la personne concernée ), utilisez-vous an domicile ou au travail les
outils numériques snivants ?

Trits
souvenl  Souvent Parlon

Jamais

Ordinateur fixe DD ......... DD

ﬂnli:ut:]n]xrru'l:-l: D """"" D """"" D """
Tablette mmérique |:| D D

mpeimente [ =] J—{ ]
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Vous avez répondu utiliser un équipement spécifique, pouvez-vous

préciser le type d'équipement (exemple clavier en braille, outil de
visionnage grossissant, clavier adapté...) ?

D3. Etes-vous & I'aise avec la navigation sur internet ?

i ttalement
Maoyennement
Phutii pas

Pas du tout

D4. Rencontrez-vous des difficultés pour vous connecter & internet ou

avez-vous un débit trop lent lors de la connexion ?

O, tris soavent

D5, Consultez-vous les sites internet suivants :

Jamais ParTois

Orphanet I:Il:l

sl idarites-sanie gouy |:| ......... E]__

Filidres de samié maladie mare D[I
Centre Référence Maladics Rares D --------- D -----
Association de patients D ......... D _____

Aliance Mabdics Rares | o] e

Soland |:| ------- _E].

Eurardis I:I[I

Via Tra jectoire D ......... D .....

Nom, jamas
Oui, parfos

i, sioanvent

(EEF] [CEEE]

Friquem  copmem
meni

D6, Quand vous allez sur internet en lien avec la maladie, généralement

c'est pour :

Avoar des mlomations sur b maladie 1sip||:u. dEvahinion, ., )

Avoir des informations surles lisux de prise en charge (hipitaux, king, médecins....)
Prendre dies rendez vous en ligne {ex. via dociolib, keldoc. .. ou le site dun centne )
Avodrdes mlormations sur kes aides chizponitles

Avoir des informations sur les services sociaux, &ducatifs...

Sa Tl::lmcig:ucr sur les 1]|¢r;,1'|:-icx allematives 1]|1_,-'|m:m:. acupmncire, -:uqécqmﬂlic...]

Avoir des iémoignages de I pan de periomes concermés

Aulre
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DS,

DY,

D10,

Trouvez-vous que l'information que vous recherchez sur internet est :

Le plus
Générale  De temps  sogvent
ment oud en lemps nan

Accessible facilement DDD
Facile & comprendre |:| --------- D --------- D -----
e [l
aisgre [ - -1 —
PR o S

Dvispersée sur de nombreux sites D --------- D --------- D -----

Utilisez-vous les réseaux sociaux suivant, en lien avec la maladie :

Lo TS

Jamais

-0

RO Fouvent (une  Pofois(me

ipmguemin O dew B s por mois

Mon s joum)  pe semsng)

rabook [ ] |-
Whatsapp | Jroree] P Jre
e [ -] -
viner [ ool Jo -
siga [ Joef oo ]
vegam [ F— -
ok [ - }—] -

Si vous utilisez les réseaux sociaux ¢'est pour :
Driscwier avec des personnes ayant la méme pathekogie
Obienir des informations médicales
Cibenin un avis midical
Echanger des admesses de professionne b de santé ou de centres
Simplement garder du len social
Se divertir ou rencontrer des gers qui vous com prennent
Participer aux activités dune association maladie rare

I'i:.:]u:ugl:'r des mlomations sur kes 'ﬂ|¢1u]:li|;5: allernatnes

Rencontrez vous des difficultés concernant vos équipements
numérigques ?
Oui pour financer Fachat
O pour trouver Je bon &quipsment
O pour me e procurer (liviakon, achat en magasin...)
Chui pour Vinstaller e le configurer ches mod
i pour installer kes bgicick

Ohit peour me s dhes krgit.:i:k

Mo
Partie E: La coordination des soins & partir du domicile
EL Pour la prise en charge médicale de la maladie rare, quels sont les
différents intervenants qui doivent étre sollicités réguliérement (en
dehors de 1'hipital) ?
Infirmien ére )

Masseur- Kindsithérapeute

) s

7|
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Médecin traitm

Meédecin spécialiste de vilke {ex. cardiokgue, humaldloge... )
Pédiatre de ville

Diiditicien{e)

Psychodogue ou psychiatre
Ergothérapeute

Cridopathe

Orthoptistes

Cabinet de mdiologie
Laborataire d'analyses médicales
Autres profiessionnels de santé

Augun

E2 Qui se charge de coordonner les soins & partir du domicile (c'est &
dire en dehors des moments oi il ¥y a une hospitalisation)?

Coordonner les soins signifie: trouver les professionnels compétents
ou disponibles, prendre les RDV, gérer 1'agenda du patient et
s'assurer de la compatibilité avec ses autres activités, archiver les
documents (ordonnances, examens) ou les communiquer aux
soignants,
Un médecin ou un{e) infirmier{érede coordinateur du cenire maladie rare
L établ ssement dhébergement (si EHPA D, &ablissement pour personne handicapde... )
Un médecin dans Thipit] proche du domicile
Lz médecin traitam
Un médecin de ville spécialiste de la maladie
Wous ou un proche aidam

Personng ng s'én r.:]lw):c ralimenl

E3. Comment trouvez vous le plus souvent les professionnels que vous
coordonnez a partir du domicile ?
Je consulte le site nternet de b filigre de sanié maladies ranes
Par ke bouche & oreille {(voisinage, amis...)
Par le site de 'Agence Régionake de Santé (ARS)
Je regarde au plus prés du domicile
Via des platefomes inemet {dociaib, kekloc...)
Prar Tanienne de Tasmociation mabxlie rare
Par les résseau soc i
Par un amifconnaizance médecin ou nfinmier

Le médecin traitant me donne des adresses

E4, Rencontrez vous des difficultés pour trouver les professionnels et le
coordonner ?
M
Oui, car manque d"informations sur leurs spée ialitds/oompélences
O, car rop ils sont trop Eloigmés du domicileflien de vie
O, car ik me sont pas toujours disponibles (délais dattente)
Chui, & cause de raisons Financiénes (anls trop devis, codl de tramsport... )
O, car less professionnels ne comaissent pas bien la maladic rare

Autre

LFEFEEE]

LTI
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ES.

E7.

Quels outils utilisez vous pour organiser la prise en charge de la
maladie rare ?
Un dossier médical et un agenda papicr
Un agenda dzctronique ou une application sur mon &k phone ponable
Un site internet avec rappel de RDY comme doctalib
Yarchive sur un ordinateur et je constitue des fichiers acironigues
Le site mon espace sanlé de Nssurance maladie
Aulre
Les RDV avec les professionnels sont-ils effectués en téléconsul tation
w»

i la plupart du semps

Parfipis quand le professimnel de santé est Eoigné
Parfot en fonction du iype desoin

Seulzment su moment die a crise sanitaire

s

Quel temps passez vous en moyenne par mois pour coordonner les
soins au domicile (RDV, lien avec les professionnels qui suivent le
patient, envoi de compte rendu, document, impression) ?
Muvins dune heune par mods
| & 4 heures par mod
53 10 heures par mos
Plus die 10 heures par mod
Cest irés vanable, en fanction de Tévelution de b maladie

Avcune idée du temps passé

Rencontrez vous des difficultés pour coordonner les soins i partir du
domicile ?
Mo, pass cle difliculiés paniculiines
O, car je n'ai pas d'infommations sur les compéiences/spécial Batiom des professionnek
Ouid, car les ]mrfcmicnllck S0 sMiveni illcﬁx]xnli'l:-lps :|1|a:|n;| J':nl & besoin
O, car les professionne s sont trop éloimé de mon domicile et ne sedéplacent pes
Oui, car il y a souvent des frais Eleves restant & la charge du patien

Owi, car jedois expliquer en quoi consisie la maladie mre aux professionne ks

Partie F:La prise en charge médico-sociale

F1.

En dehors de la prise en charge médicale, la maladie rare a-t-elle
nécessité?

Ot LTI
cémarche  démarnches

NON s faciles  complexes

e Taire une demande suprés de b MDPH ou MDA { Mason déparementale des pemonnes hancic apées D_D lllllllll

F1,

[re rocourir sux services dune assklante sociale I:l --------- D ---------

D compkéterun dossier dadmission vers un Sablizsement médico-socal D --------- D ---------

D recourir aux services dune aide & domicile I:ID D

Si vous avez rencontré des difficultés relatives aux outils namérigques
concernant le secteur médico-social, précisez lesquelles ?
Formmulaine difficile & comprendre
Probléme de formal diexension de fchier { pdl, pog..)
Probkme de iéléchargement impossible ou de pene de fichier wélécharngs

Pyl i 1@:;.'I|1|in;|1|:s s :,xnrr|:||¢1r,'r le fommulare (relour én amine, ceRe macive,.)

] LCEEFERFRE]

t

FEEFEE]
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Partie G: Opinions générales

Gl.

G2,

G3.

Taille de Fichier trop lourde néodcissant une compression {Eip)
Mg ]ms'l:h}lrn:

Pas de probléme nencontré

A votre avis, les outils suivants pourraient-ils améliorer la prise en
charge et la coordination des soins ?

Ouid M Paul &g
Sites gramd public de prise de RDY en ligne { Doctolib, Keldog ... I:llj D

Site internet des centres ou flidres maladies rares D --------- D --------- D
M espace sanké de Nssurance maladie D """"" D """"" D

La crise sanitaire du COVID 19 a-t-elle modifié votre rapport aux
outils numérigques ?
Nom, jelos utilisais dég avant
Cud, je suis plus sutonome & présent
Oui, mais je renconire encore besucoup de dif Niculis
Oui, et czla m"a conduit & y renoncer ke plis possible
Si votre prise en charge i partir du domicile n'est pas satisfaisante,
merci d'indiguer comment I'améliorer i 1'aide des outils numérigues,

Expression Libre : vous pouvez rajouter ici toutes les informations
que vous jugez utile en lien avec les thémes abordés dans ce
(uestionnaire.

Nous vous remercions d'avoir pris le temps de compléter ce questionnaire et nous
espérons que son exploitation permettra d'apporter des éléments visant i améliorer
votre situation notamment au niveau des usages du numérique pour les personnes

concernées par les maladies rares.
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Annexe 8.  Département dont proviennent les réponses du questionnaire, réalisé a

partir du logiciel Magrit (ne permettant pas la représentation des DOM-
TOM).
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Annexe 9.

Annexe 10.

répondants,
questionnaire ORTIC.

Laboratoire d'analyses
Médecin spécialiste en ville
Osthéopathe

Psychologue ou psychiatre

Intervenants

Ergothérapeute
Aucun

Pédiatre de ville

Représentation de I’indice de défavorisation sociale (FDep) a ’échelle des
cantons frangais a partir des données de recensement de 1999 et de
déclaration d’impots de 2001.

Les différents professionnels de santé sollicités régulierement par les
hors hépital

(plusieurs réponses possibles). Source :
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