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Patients atteints de 
maladie(s) rare(s) 

Prise en charge des 
soins de ville (MG, 
spé, paramédicaux, 

plateau technique…) 

Prise en charge des 
soins hospitaliers 
(CRMR / CCMR et 

autres) 

« Revenus de 
substitution » 
(indemnités 

journalières, pension 
d’invalidité…) 

Garantie des droits et 
de l’accès aux soins 

(ALD, Complémentaire 
Santé Solidaire, service 

social…) 

Informations et 
démarches                  

(ex : ameli.fr,                  
Mon Espace Santé 

numérique 

Actions de 
prévention 

(dépistage cancers, 
vaccination, 

désinsertion pro…) 

Accompagnement des patients atteints d’une maladie rare : place de l’Assurance Maladie  



Reconnaissance d’une pathologie en affection de longue durée (ALD) 

• Le médecin (traitant, év. avec l’aide du spécialiste) remplit un protocole de soins, 
     détaillant : 

o la pathologie, ses manifestations, son potentiel de sévérité ; 
 

o les professionnels de santé impliqués dans le suivi de la maladie et de  
      ses complications ; 

 
o les examens complémentaires nécessaire au suivi ; 

 
o la thérapeutique.  

Transmission  
 Etude de la demande d’ALD par le médecin-conseil  
   de l’échelon local du service médical de l’AM lié à la CPAM du bénéficiaire  



 Transmission  étude de la demande d’ALD par le médecin-conseil de l’échelon local du service médical de l’AM lié à la CPAM du 
bénéficiaire  

Dans un cadre général, 3 types de reconnaissance en ALD : 
 
 . ALD30 (« les 30 groupes de maladies »), liste fermée (ex : cancers, diabète, pathologies cardiovasculaires…) 
 
  Exemples : hypothyroïdies congénitales par déficit de l’hormonosynthèse, hyperinsulinismes congénitaux,                        
                              hyperplasies congénitales surrénaliennes par déficit en 21-hydroxylase… 
 
 . ALD31 (« ALD hors liste »), périmètre de prise en charge fixé par une circulaire ministérielle (8 octobre 2009)   
 [critères majeurs : pathologie chronique + potentiel de sévérité + « panier de soins » particulièrement coûteux…]  
 
    Nécessité d’un protocole de soins bien documenté pour faciliter la prise de décision ++ 
 
 . ALD32 (« ALD polypathologie ») 
 Tableau d’altération majeure de l’état de santé induite par de multiples pathologies associées      
 (ne relevant pas d’une ALD ci-dessus) 

Reconnaissance d’une pathologie en affection de longue durée (ALD) 



Base de données de l’Assurance Maladie et patients atteints d’une maladie rare endocrinienne  

JOURNEE ANNUELLE FIRENDO - 14 DECEMBRE 
2016 

Question n°1 : comment dénombrer le nombre de patients porteurs d’une maladie chronique potentiellement 
sévère (rare ou fréquente) ? 

Question n°2 : existe t-il d’autres moyens de dénombrer ces patients, hors ALD ? 

Question n°3 : la base de données de l’Assurance Maladie est-elle une base « clinique » ?  

Réponse : classiquement par l’octroi d’une prise en charge en affection de longue durée (ALD) 

                  (improprement appelée « le 100% ») 

Réponse : oui, par exemple à l’aide de la délivrance de traitements spécifiques d’une maladie ou de séjours 

                   hospitaliers... 

Réponse : non. Ni base clinique, ni base épidémiologique (quoique…). C’est une base médico-administrative. 
 

   Mention de précaution au regard des effectifs, notamment lorsque l’on s’intéresse  

       au parcours de soins de patients atteints maladie(s) rare(s). 



Parmi les facteurs clés de la prise en charge optimale des patients atteints de maladie(s) rare(s)… 

JOURNEE ANNUELLE 

FIRENDO - 14 DECEMBRE 

2016 

1. l’existence d’un médecin traitant déclaré ++ 

2. l’inscription du patient dans une filière de soins dédiée 

3. Une bonne connaissance des enjeux de la pathologie par le patient, son entourage et le médecin traitant 

4. l’apport majeur des associations de patients 

5. Une prise en charge sociale, médico-sociale adaptée (et une ALD, si elle justifiée) 
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