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Les informations sur les maladies rares sont souvent de compréhension complexe et
d’acces difficile. Un accompagnement est souvent nécessaire. Des services d’assistance du
réseau européen ENRDHL (European Network of Rare Disease Help Lines) travaillent
ensemble a travers I’Europe pour répondre aux demandes de renseignements de tout
public, incluant les patients et leurs proches, ainsi que les parties prenantes. Dans cet
article, nous rapportons des données spécifiques aux maladies neuromusculaires sur la
période 2012-2016, durant laquelle I’ AFM-Téléthon a participé a I’enquéte annuelle sur
un mois donné de ce réseau coordonné par Eurordis.

Le Réseau européen des services d’assistance dans
les maladies rares ENRDHL (European Network of
Rare Disease Help Lines) a été créé a l'issue du
projet européen Rapsody (2006-2008) mené par
Eurordis et ses partenaires [1-3]. Ces lignes d’assis-
tance sont de tailles et de profils différents selon les
pays. La plupart des lignes fournissait des informa-
tions sur I'ensemble des maladies rares. D’autres
sont dédiées a une seule maladie rare (anémie
congénitale, myasthénie auto-immune) ou a un
groupe de maladies rares (maladies neuromuscu-
laires). L’AFM-Téléthon a été I'un des tout-premiers
membres de ce réseau, dont I'une des conditions
pour en faire partie est de participer a cette enquéte
annuelle. Chaque ligne d’assistance est responsable
de son propre financement, certaines bénéficiant de
subventions publiques ou de dons, mais leur finan-
cement est souvent fragile et leur durabilité remise
en question. Elles fonctionnent selon différents
modes. Certaines sont régies par une association de
malades, d’autres par des professionnels de santé
ou par une organisation gouvernementale. Les
répondants peuvent étre soit du personnel rému-
néré, soit uniquement des bénévoles, soit composés
a la fois de bénévoles et de personnel rémunéré.
Dans tous les cas les répondants suivent une forma-
tion. Selon la facon dont les lignes d’assistance
annoncent leurs numéros de téléphone et/ou leurs
adresses électroniques, les contacts se font par

teléphone et/ou par courrier électronique, plus rare-
ment par courrier postal ou par des consultations
sur place. Le nombre de contacts/mois variait en
fonction du nombre d’heures/jours/semaines
d’ouverture de chaque ligne, selon les moyens
humains et financiers alloués a chaque ligne, notam-
ment pour se faire connaitre du public et des pro-
fessionnels de santé.

Les membres du réseau ENRDHL s’engagent a
fournir chaque année des informations relatives aux
demandes d’information sur une période d'un mois,
afin de contribuer au rapport annuel d’analyse sur
le profil du contact. Ce rapport sert a établir des
statistiques communes, sur la base des besoins
d’information des patients atteints de maladies rares
dans toute I'Europe. La mesure de I'activité en 2012
du réseau ENRDHL a été la premiére étude a étre
publiée dans le domaine d’assistance aux personnes
atteintes de maladies rares [4].

A ce jour, le réseau ENRDHL travaille avec 17 ser-
vices d’assistance dans 12 pays : Bulgarie, Croatie,
Danemark, Espagne, France, Hongrie, Irlande,
[talie, Portugal, Roumanie, Serbie, Suisse.

Protection de la vie privée et des données
personnelles

Le réseau ENRDHL s’applique & se conformer a la
legislation européenne en vigueur, notamment les
directives CE 1995/46 et CE 2002/58. Les services
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membres de ce réseau s’engagent a : utiliser la codifi-
cation Orphanet des maladies (codes ORPHA) [5],
étre légalement enregistré en Europe, respecter la
legislation nationale concernant la protection des
données, participer a I'enquéte annuelle sur le profil
des contacts. Aucune donnée personnelle susceptible
d’identifier le contact n’a été collectée. I.’enquéte est
purement descriptive. Elle vise a analyser les données
socio-démographiques du  contact  sollicitant
'ENRDHL sur un mois de fonctionnement. Un autre
objectif est d’étudier les caracteéristiques du service
d’assistance, les motifs des requétes et les réponses
fournies. Les données sont recueillies de facon ano-
nyme dans un formulaire standardisé commun.

Une enquéte sur un mois donné

Chaque année a 'approche de la date du mois de
I'enquéte (octobre), nous faisons parvenir un formu-
laire en francais du modéle standardisé aux divers
participants a 'enquéte. 1l s’agit essentiellement des
principaux services du siége de I’AFM-Téléthon a
Evry avant en charge de répondre aux requétes par
téléphone ou par e-mail des contacts en provenance
de tout public. Les contacts ont la possibilité
d’appeler au numéro 0810 811 088 du pbdle Accueil
Familles, ou aux numéros téléephoniques des
Groupes d’intérét (affichés sur leurs blogs et sur le
site internet de ’AFM-Téléthon). Les requétes par
e-mails se font via les formulaires de contact dispo-
nibles sur les sites internet de I'AFM-Téléthon, ou
via les adresses e-mails des Groupes d’intéréts (affi-
chées sur leurs blogs et sur le site internet de
I’AFM-Téléthon), du département Myoinfo et du ser-
vice de documentation Myodoc. Les requétes pro-
viennent de tout public, essentiellement franco-
phone : patients et leurs proches, professionnels de
santé, associations de malades, étudiants...

Résultats sur le profil du contact

Une analyse transversale a été réalisée. Nous rap-
portons les données recueillies sur un mois d’acti-
vite, entre 2012 et 2016. Le nombre total de
contacts sur les cing ans est de 1217, soit une
moyenne de 243,4 requétes/mois/an. En 2016, le

nombre de contacts (N=198) a chuté car les
Groupes d’Intérét (bénévoles) n’ont pas participé a
I'enquéte (Figure 1).
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Figure 1

Répartition des contacts au cours des années 2012-2016.
N =254 (2012);238(2013) ; 262(2014) ; 265 (2015) ; 198
(2016).

L’age de la personne qui rentre en contact est le
plus souvent compris entre 30 et 50 ans (51,7 %),
de sexe féminin (62 %). Le demandeur était le
malade lui-méme (30 %) ou ses proches (16,2 %).
Les autres contacts ont été les professionnels de
santé (33,8 %), les associations de malades (7,8 %),
et divers (11,3 %). Parmi les contacts, 10,4 % ne
résidaient pas en France (vs. 89,6 %).

Afin de faciliter I'analyse finale au niveau européen,
lorsque le diagnostic de la maladie rare était connu
du demandeur, les codes ORPHA sont utilisés dans
le tableau de recueil. Sinon la maladie est indiquée
selon une classe d’organe/fonction ou comme « non
diagnostiquée ».

Dans notre recueil, les demandes concernent pour la
plupart du temps des maladies spécifiques avec dia-
gnostic établi. Les maladies les plus citées pendant
les cinq années de recueil (Figure 2) ont été par ordre
décroissant : la myasthénie auto-immune, les dystro-
phies musculaires de Duchenne/Becker, la dystro-
phie myotonique de Steinert, les amyotrophies spi-
nales. Concernant les autres MNM avec diagnostic
connu, la liste nominative s’est allongée au fil des ans
(voir Encadré). Mais les MNM non spécifiées conti-
nuent a figurer dans les motifs des requétes.

Autres maladies neuromusculaires comme motifs de demandes (2012-2016)

Amyotrophie spinale distale, CMT, CMT 1A, CMT2A, CMT2G, FSHD, Dystrophie des ceintures, calpainopathie,
gamma-sarcoglycanopathie, sarcoglycanopathie, Dystrophie musculaire congénitale

Dystrophie musculaire oculopharyngée, Dystrophie myotonique type 1, dystrophie myotonique type 2, Laminopa-
thie, Maladie de Kennedy, Myopathie a batonnets, Myopathie centronucléaire, Myopathie congénitale, Myopathie

inflammatoire, Myosite a inclusions, Myosite, Polymyosite

Myopathie métabolique, Glycogénose, Maladie de Pompe, Myopathie mitochiondriale, Myopathie a multiminicores,
Myopathie a némaline, Myopathie de Bethlem, Myopathie de Miyoshi, Myotonie de Thomsen Becker, Paralysie
périodique, Paralysie périodique hypokaliemique de Westphall, Syndrome myasthénique congénital, Syndrome de
Brown Vialetto van Laere, Syndrome de MELAS, Syndrome de Walker-Warburg.
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Figure 2

Répartition par pathologies au cours des années.

Parmi les maladies les plus souvent demandées figurent par ordre décroissant : la myasthénie auto-immune, les dystrophies musculaires de
Duchenne/Becker, la dystrophie myotonique de Steinert, les amyotrophies spinales. Toutes années confondues et parmi toutes les
pathologies, les pathologies sont représentées comme suit : Myasthénie : 23,1 % ; Duchenne/Becker : 11,3 % ; Steinert : 7 % ; SMA :
6,2 %.. Si on ne considére que les quatre pathologies les plus fréquentes, la répartition est la suivante : Myasthénie : 48,4 % ;

Duchenne/Becker : 23,8 % ; Steinert : 14,6 % ; SMA : 13,1 %.

Les contacts ont pris connaissance des coordonnées
téléphoniques et e-mails de contact de ' AFM-Télé-
thon grace aux medias dans 50,6 % des cas. lls ont été
orientés par des professionnels dans 26,7 % des cas.
Dans le cadre de cette enquéte du réseau ENRDHL,
les réponses ont été fournies dans 21,1 % des cas par
des béneévoles (Groupes d'intérét) vs. 78,9 % (salariés)
dans la période 2012-2015 (en 2016, les Groupes
d’Intérét n’ont pas participé a I'enquéte).

Pour les appels téléephoniques, les répondants
devaient estimer la durée de la conversation. Pour
les courriels, ils devaient estimer la durée du temps
nécessaire pour lire la requéte, rédiger et valider la
réponse. Répondre par e-mail prend plus de temps
que par téléphone.

Pour les appels, la durée moyenne était de
15,2 minutes (+ 11,8). Pour les e-mails, la durée
moyenne consacrée a une réponse était de
21,6 minutes (+46,5). Quel que soit le type de
contact utilisé (courrier postal, télephone, e-mail,
autre), la moyenne de la durée était de
18,6 minutes, avec un écart-type de 33,6 minutes.
Les motifs de la requéte sont classés en différentes
catégories : informations sur la maladie, expert ou
centre d’expertise, contact avec un autre malade, sou-
tien psychologique, aide sociale, demande de rem-
boursement, associations de malades, surveillance/

prise en charge, informations sur les événements,
autres motifs ou non spécifiés.

Dans notre analyse, les principaux motifs de
demandes ont été: information sur la maladie
(49,6 %), centre d’expertise/expert spécialisé
(18,02 %), surveillance et prise en charge de la
maladie (16,4 %), soutien psychologique (11,6 %) et
services sociaux (7,3 %).

Différents items peuvent étre cochés dans les
réponses fournies : coordonnées de I'organisation
compétente, information sur comment créer une
organisation, information sur la maladie et sa prise
en charge, infos sur la littérature scientifique et la
recherche, conseils juridiques, orientation vers un
expert, infos sur I'accés au traitement et aux affaires
réglementaires, infos sur les soins transfrontaliers,
soutien psychologique, infos sur les droits sociaux,
contact avec d’autres malades, infos sur les essais
cliniques et les bases de données, infos sur les centres
de répit, infos sur les événements, suivi/surveillance,
liens vers Orphanet ou autres sites, autres actions.
Parmi les réponses, les plus souvent rencontrées ont
été: fournir les coordonnées de ['organisation
compétente (27,4 %) ; orienter vers un expert
(22,2 %) ; infos sur la littérature scientifique et la
recherche (20,6 %) ; infos sur la maladie et sa prise
en charge (20,3 %).
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Notre enquéte a trouvé 2 % de réponses sur les soins
frontaliers et 2% de réponses sur les essais clini-
ques/bases de données.

Au cours des années, le télephone est resté le mode
de contact principal comparé aux e-mails (51,40 %
versus 47,0 %) (Figure 3).
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Figure 3

Répartition des types de contact par e-mail vs. téléphone au
cours des années.

En 2012 : répartition égale entre contacts par téléphone et par
e-mails (47,4 % vs. 47,4 %) ; les autres moyens de contacts
(courrier postal, visites sur place) occupent les 5,2 % restants.

Le téléphone est resté le mode de contact principal au cours des
années, al’exception de 2016, année ot les Groupes d’intérét
n’ont pas participé a I'étude.

2013 :54,6 % vs. 44,5 % ;2014 : 53,1 % vs. 45,8 % ; 2015 :
56,2 % vs. 43,0 % ;2016 : 43,9 % vs. 56,1 %.

Conclusion
Les patients atteints de maladies rares sont fréequem-
ment confrontés a un manque d’information et de

soutien. Les résultats de cette analyse sur cinq ans
montrent que les services d’assistance au siege de

'AFM-Téléthon & Evry répondent a une réelle
demande d’un public venu d’horizons divers. 1l est
essentiel que les services Help Lines soient disponi-
bles pour les patients atteints de maladies rares dans
tous les pays européens et qu’ils fournissent des
informations de qualité. La mesure de I'activité dans
les services existants peut aider les décideurs a
allouer des fonds suffisants lorsqu'’ils décident de
créer ou d’étendre un service équivalent.

AFM-Telethon’s participation in the European
Network of Rare Diseases Help Lines
(2012-2016)
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