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Le Plan National Maladies Rares (PNMR 2018-2022) preé-
voit, au niveau de "Axe C (« Mieux reconnaitre la spécifi-
cité des maladies rares et en promouvoir la recherche »), la
réalisation d’un recensement des maladies rares sur le terri-
toire (Objectif C1) a travers la création d’un inventaire des
sources (institutions/associations) collectant des informa-
tions relatives aux maladies rares (Mesure C1.1) et la mise en
place d’un dispositif de mise a jour de I'existant (Mesure C1.2,

Action C1.2.1).

Ce recensement a été réalisé grace a la collaboration du
Service épidémiologie et statistique de la Direction de la
santé, sur la base d’un document concept qui a été approu-
vé par le Comité National Maladies Rares le 19 décembre
2018. La collecte d’informations auprés de sources de
données connues dans le pays, telles que les hopitaux, les
institutions et les diverses assocations en lien avec des per-
sonnes souffrant de maladies rares a été réalisée a travers
un questionnaire a choix multiples qui a été diffusé entre
janvier et aoGt 2019. Les organismes contactés incluaient
les administrations publiques, les associations et associa-
tions de patients, les centres de compétence, les centres
de recherche, les centres hospitaliers, les fondations, les
laboratoires, les réseaux de soins et les sociétés médicales
spécialisées.

Sur les 131 institutions/associations contactées, 64 réponses
ont été retournés et 28 institutions/associations ont formulé
des réponses informatives et soulignant leur intérét pour
la thematique des maladies rares. Le taux de participation
a cet exercice de recensement, ciblé a 60%, a atteint un
taux de 70%.

Sur les 64 réponses obtenues :

< ) institutions/associations déclarent « s'intéresser

a des personnes souffrant de maladies rares » ;

« ELHELEA) institutions/associations déclarent « avoir des
cas de maladies rares avec un diagnostic (provisoire ou confir-

mé) et établi par un professionnel de la santé ».

- ELGTD) institutions/associations déclarent « des suspi-

cions de cas de maladies rares au diagnostic non établi ».

Aprés codification par orphacode de I'ensemble des
2307 maladies ou groupes de maladies déclarées par les
contributeurs, 738 orphacodes spécifiques et 85 types de

tumeurs solides rares ont été recenses.

Actuellement Poutil de codification « Orphacode » est trés
peu utilisé au Luxembourg, et I'outil ICD-10 n’est pas suffi-
samment discriminant pour pouvoir identifier la trés grande
majorité des maladies rares existantes et/ou recensées au
Luxembourg. A la date actuelle, 62% des répondants n’enre-
gistrent pas de données structurées sur les maladies rares qui

sont prises en charge.

Ce travail exploratoire a permis de présenter une premiére
ébauche de liste de maladies rares documentées au Luxem-
bourg. Le processus d’alimentation de cette liste (recense-
ment) devrait cependant étre validé par un protocole qu'il
reste a definir.
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