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Liste des abréviations

ALD
Affection de Longue Durée

AMM
Autorisation de Mise sur le Marché

PNDS
Protocole National de Diagnostic et de Soins

.

Synthèse à destination du médecin traitant

Elle ne doit pas dépasser 1 à 2 pages.

Elle comporte :

un résumé sur la maladie et les points saillants sur sa prise en charge diagnostique et thérapeutique

les signes qui doivent faire suspecter le diagnostic et la conduite à tenir face à ces signes pour le médecin traitant (orientation vers un spécialiste, ce qu’il faut faire, ce qu’il ne faut pas faire, etc.)

le rôle du médecin traitant dans la prise en charge du patient

les “contacts utiles”: adresses des sites internet du(des) centre(s)  de référence, des associations de patients, d’Orphanet

Texte du PNDS 
1 Introduction

Elle ne doit pas dépasser 1 page. 

Elle comporte des informations générales sur la maladie (définition, étiologie, données d’indicidence, de prévalence, etc.).

Ce chapitre ainsi que les suivants ne sont pas référencés

2 Objectifs du protocole national de diagnostic et de soins 

L’objectif de ce protocole national de diagnostic et de soins (PNDS) est d’expliciter aux professionnels concernés la prise en charge diagnostique et thérapeutique optimale actuelle et le parcours de soins d’un patient atteint  de XXX. Il a pour but d’optimiser et d’harmoniser la prise en charge et le suivi de la maladie rare sur l’ensemble du territoire. Il permet également d’identifier les spécialités pharmaceutiques utilisées dans une indication non prévue dans l’Autorisation de mise sur le marché (AMM) ainsi que les spécialités, produits ou prestations nécessaires à la prise en charge des patients mais non habituellement pris en charge ou remboursés.
Ce PNDS peut servir de référence au  médecin traitant (médecin désigné par le patient auprès de la Caisse d’assurance maladie) en concertation avec le médecin spécialiste notamment au moment d’établir le protocole de soins conjointement avec le médecin conseil et le patient, dans le cas d'une demande d'exonération du ticket modérateur au titre d'une affection hors liste.

Le PNDS ne peut cependant pas envisager tous les cas spécifiques, toutes les comorbidités ou complications, toutes les particularités thérapeutiques, tous les protocoles de soins hospitaliers, etc. Il ne peut pas revendiquer l’exhaustivité des conduites de prise en charge possibles, ni se substituer à la responsabilité individuelle du médecin vis-à-vis de son patient. Le protocole décrit cependant la prise en charge de référence d’un patient atteint de XXX. Il doit être mis à jour en fonction des données nouvelles validées.

Le présent PNDS a été élaboré selon la « Méthode d’élaboration d’un protocole national de diagnostic et de soins pour les maladies rares » publiée par la Haute Autorité de Santé en 2012 (guide méthodologique disponible sur le site de la HAS : www.has-sante.fr).

Un document plus détaillé ayant servi de base à l’élaboration du PNDS et comportant notamment l’analyse des données bibliographiques identifiées (argumentaire scientifique) est disponible sur le site internet du centre de référence (http://www.XXX).

3 Diagnostic et évaluation initiale 

3.1 Objectifs   

3.2 Professionnels impliqués  (et modalités de coordination)

3.3 Circonstances de découverte/ Suspicion du diagnostic

3.4 Confirmation du diagnostic/diagnostic différentiel

3.5 Evaluation de la sévérité /extension de la maladie/recherche de comorbidités/évaluation du pronostic  

3.6 Recherche de contre-indications au traitement

3.7 Annonce du diagnostic et information du patient 

3.8 Conseil génétique

3.9 Autre … 

4 Prise en charge thérapeutique 

4.1 Objectifs 

4.2 Professionnels impliqués (et modalités de coordination)

4.3 Prise en charge thérapeutique (pharmacologique
 et autre)

Si la prise en charge thérapeutique implique la prescription de spécialités dans une indication ou des conditions d’utilisation non prévues dans l’AMM, il est nécessaire de le mentionner entre parenthèses et d’inclure en début de chapitre le paragraphe suivant :

« Plusieurs spécialités pharmaceutiques mentionnées dans ce PNDS pour la prise en charge thérapeutique de l’enfant sont utilisées dans une indication ou des conditions d’utilisation non prévues dans l’AMM.

Il est rappelé que :

la prescription de la spécialité est possible
, en l'absence d'alternative médicamenteuse appropriée, si l'indication (ou les conditions d'utilisation) a(ont) fait l'objet d'une recommandation temporaire d'utilisation (RTU) ou si le prescripteur juge indispensable, au regard des données acquises de la science, le recours à cette spécialité pour améliorer ou stabiliser l'état clinique du patient. Dans ce cas :
le patient doit être informé du caractère hors AMM de la prescription, « de l’absence d’alternative médicamenteuse appropriée, des risques encourus et des contraintes et bénéfices susceptibles d’être apportés par le médicament », des conditions de prise en charge par l’assurance maladie ;

la mention "Prescription hors autorisation de mise sur le marché” doit figurer sur l’ordonnance ; 

la prescription doit être motivée dans le dossier médical du patient ;
l’Agence nationale de sécurité du médicament et des produits de santé (ANSM) peut s’appuyer sur le PNDS pour élaborer une RTU de la spécialité dans l’indication hors AMM, s’il n’existe pas d’alternative médicamenteuse appropriée
.
La spécialité peut faire l’objet d’une prise en charge ou d’un remboursement par l’assurance maladie dans l’indication hors AMM, à titre dérogatoire et pour une durée limitée, après avis de la HAS, à condition qu’elle ait fait l’objet au préalable d’une RTU et que son utilisation soit indispensable à l'amélioration de l'état de santé du patient ou pour éviter sa dégradation
 ».
Les actes, produits ou prestations non remboursés doivent également être signalés dans le PNDS. Les produits ou prestations non remboursés peuvent également faire l’objet d’une prise en charge ou d’un remboursement par l’Assurance maladie, à titre dérogatoire et pour une durée limitée, après avis ou recommandation de la HAS et consultation de l’ANSM, s’il n’existe pas d’alternative appropriée et à condition que leur utilisation soit indispensable à l'amélioration de l'état de santé du patient ou pour éviter sa dégradation
 .
4.4 Éducation thérapeutique et modification du mode de vie (au cas par cas)

4.5 Recours aux associations de patients

4.6 Autre … 

5 Suivi   

5.1 Objectifs 

5.2 Professionnels impliqués (et modalités de coordination)

5.3 Rythme et contenu des consultations

5.4 Examens complémentaires

5.5 Autre … 

Le chapitre du suivi peut être complété le cas échéant par un chapitre sur la prise en charge des complications ou certaines situations  particulières (grossesse, diagnostic prénatal ou préimplantatoire, voyages, etc.).
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