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encore de vieilles charrues à faire les rouleaux compresseurs à la belote. L’Indonésie 

reste à ce jour l’un des mes voyages préférés dont je garderai un souvenir impérissable, 

entre le Rinjani, le ski Garden et les virés en scooter... Je suis sûr que tu feras un 

excellent Parrain pour Gaspard. 

Les Filles : Il s’en est passé du chemin depuis que je changeais vos couches ^^ ! Je suis 

fier des belles jeunes femmes que vous êtes devenus. Je ne suis pas toujours très 

présent hélas, je m’en excuse. Ade bravo pour ta réussite en médecine, bon courage 

pour cette dernière ligne droite, je suis sûr que tu vas tout cartonner. Si jamais tu ne sais 

pas trop ou aller pour ton internat je connais un endroit plutôt ensoleillé ou il fait bon 

vivre 😉. Juju je te félicite, résister à tous ses échecs dans des conditions si peu 

favorable, et réussir derrière le concours de Kinésithérapeute relevait de l’impossible. 

Tu t’en es pourtant sortie avec bien plus que les honneurs.  



 

Parrain : Je remercie mes parents pour leur choix, je n’aurai pas pu rêver meilleur 

parrain. Je ne me lasse pas de ton talent d’orateur lors des grandes occasions familiales ; 

et batailler avec toi à la belote jusqu’au lever du jour est toujours un bonheur. Sache 

que même si je ne suis pas des plus loquaces lors de tes coups téléphones réguliers, ils 

sont pour moi un grand bonheur. Je sais que je pourrai toujours compter sur toi. 

A ma petite Famille : 

Marie : Merci mon Amour. Sans toi rien de tout cela n’aurait été possible. Ta tolérance 

face à mes différentes addictions comme la belote, le poker, les jeux vidéo, les soirées 

et j’en passe…, n’a d’égal que ton calme, ta patience et ta gentillesse. Tes éternels 

doutes me charment autant qu’ils me font sourire. Merci de supporter mon caractère 

de cochon et de toujours trouver les mots qui m’apaisent. Nos vacances à deux sont des 

moments de bonheur irremplaçables. Il me tarde de repartir (à 3 😊 ?). Sache que je 

mesure chaque jour un peu plus la chance de t’avoir à mes côtés, je n’imagine pas la vie 

sans toi. Tu es la femme de ma vie ! 

Gaspard : Ta naissance a fait naitre en moi un sentiment d’amour qui m’était jusque là 

inconnu. Tu es un véritable rayon de soleil au quotidien, je serai toujours là pour toi, 

mon fils. 

A la famille LAURENS :  

Difficile de ne pas se sentir à l’aise au milieu de votre famille 😊 

A Geneviève et Jean-Marie plus particulièrement : Merci pour votre accueil chaleureux 

lors de nos week-ends à St-Pons. Merci aussi pour votre précieuse aide dans 

l’aménagement de notre appartement ou votre disponibilité à garder Gaspard. 

Anne-So et Clairé : Les filles, merci pour vos petites attentions et messages de soutien.  

Merci aussi de nous aider auprès de Gaspard. C’est un réel plaisir d’être votre « bof ». 

On ne s’ennuie jamais en votre compagnie !  

 

 



 

Aux Brestois de Montpellier : 

Max : Qui aurait pu croire que la P1 scellerait une si belle amitié ! Au passage, je te 

remercie. Sans toi, elle se serait soldée par un échec et j’aurais fini manager chez Mc’Do. 

Quelles années fantastiques, d’abord à Brest, puis à Montpellier grâce à ton choix 

inattendu ! Difficile de te trouver le moindre défaut, tu es un ami irremplaçable. Je me 

réjouis que ta nouvelle vie au Canada avec Annie soit un succès, et j’espère bien venir 

vous voir rapidement ! 

Bidouille : Cher compère Toitoine, je pense dire sans me tromper, que la deuxième 

meilleure décision dans mes études, après le choix de venir à Montpellier, fut d’accepter 

de mixer nos chambres au ski suite à une bévue de l’orga ! Résultats : des vacances 

mémorables et le début d’une belle amitié. Beloteur aguerri au phlegme sans pareil, 

toujours prêt à faire demi-tour au beau milieu de la France pour venir me chercher ou 

pour se taper 6 étages à deux avec un canapé d’angle. Il ne fait aucun doute que tu es 

un ami sur qui on peut compter. Cuistot hors pair, mes papilles se rappelleront 

longtemps de ton bœuf basse température !  

Guigui : Pierre angulaire (je sais que t’adore ce mot !) de notre quatuor Brestois, ta 

résistance à l’alcool et ta capacité à aller travailler un lendemain de cuite n’ont d’égaux 

que ta mémoire sans limite ! Je reste stupéfait de voir que le moindre verre pris en ta 

compagnie, aussi innocent soit-il, finit inévitablement en soirée de l’espace ! Mettre des 

branlées à la belote, refaire le monde en fin de soirée ou visiter les capitales 

européennes en ta compagnie est juste un pur kiff. Merci pour cette amitié à toute 

épreuve ! 

Aux Groupes ElectroRV ^^ : 

Maucci : Mon boooooonnnnnnn pppèèèèèèrrrrreeee Maumau ! En arrivant sur 

Montpellier, j’ai pu découvrir avec plaisir un compère aussi addict que moi aux jeux 

vidéo, à boombeach, à la belote, au poker et j’en passe…..  Homme de tous les 

superlatifs, chaque soirée passée en ta compagnie, est juste mémorable ! Ton mental 

d’acier à la belote nous aura valu une défaite de légende au ski ! Homme de cœur, 



 

toujours prêt à aider, il ne fait aucun doute que tu es un ami des plus précieux. Te voir 

rayonnant aux côtés de Caro fait vraiment plaisir, tu as trouvé la bonne j’en suis certain ! 

Jérémie : Artiste complet aux multiples facettes, je suis ravi que tu te sois acoquiné avec 

les brestois, sans quoi, notre amitié n’aurait certainement pas pris une telle dimension ! 

Débattre avec toi à moitié saoul, en campant sur nos positions respectives, est un des 

petits plaisirs de la vie montpelliéraine. Tout comme nos duologues sur le groupe 

ElectroRV, dont je garde des souvenirs et des barres de rires mémorables. Partenaire de 

l’invincible équipe des Butcher’s Beloteur, toujours un plaisir de voir que tu lis dans mes 

stratégies les plus tordues. 

Stéphane : Je me demande encore aujourd’hui pourquoi je t’ai connu si tard ? Véritable 

révélation au ski 2017, t’es un mec en Or. Tes anecdotes, et les situations cocasses dans 

lesquelles tu t’embarques souvent en compagnie du père Audren, me feront toujours 

rire. 

Barbie : Sacré petit bout de femme ! Je garde un souvenir impérissable de notre pique-

nique électro et je suis sûr que toi aussi ^^. Jamais en reste quand on se lance dans une 

belote ou quand on part en soirée, voire parfois les 2 en même temps. Je ne cache pas 

mon plaisir de te voir avec Martin et je suis ravi pour vous 2 ! 

Paolita : Bidouille a trouvé là, une perle rare dont il peut être fier. J’en profite pour te 

remercier d’avoir pris le volant lors de notre craquage complet lors de l’épisode : 

« Mission Port Aventura, pour l’anniversaire du Père Bidet », et nous offrir ainsi week-

end qui restera dans les annales ! 

Audrey : Arrivée sur le tard dans notre cercle très fermé des beloteurs aguerris, tu y as 

maintenant toute ta place ! Toujours agréable de voir que tu es motivée pour un petit 

verre, un resto ou une soirée. 

Aux brestois : 

Corkuff : Presque 20 ans d’amitié ^^ ! Et ce n’est pas prêt de s’arrêter…. Des 400 coups à 

la Croix-Rouge, en passant par les soirées médecines, pour finir par nos agréables 



 

soirées pain pâté vin rouge, Irish Coffee. Toujours un grand plaisir de refaire le monde 

avec toi ! 

Noé : Notre première rencontre a eu lieu lors d’une soirée transipeg Vodka dans 

l’appartement de Goulven, que tu squattais alors. Au final, une soirée tout à fait 

normale, quand on la compare à l’orgie du nouvel an, où tout Brest déambulait dans ton 

appart pendant que tu comatais, ivre mort !! Une chose est sûre, quand il s’agit de tes 

amis, dont je suis fier de faire partie, tu n’as pas de limites Noé. T’avoir eu si proche de 

nous pendant ton internat était vraiment top ! Reste que je t’en voudrais éternellement 

de m’avoir coiffé sur le poteau du doctorat ! 

LaGuiz : Exception qui confirme la règle, seul artiste de la bande à avoir traversé les 

années d’externat sans redoubler et avoir enchainé avec un magnifique combo thèse à 

la fin de son internat. Belle performance ! Le temps a passé depuis les épisodes de 

Prison Break matés chez Yolande ^^ ! Véritable Globe-trotteur du remplacement 

médical, tu es toujours présent pour les grandes occasions et pour nos découvertes 

« culturelles » des différentes capitales européennes. Je m’aperçois avec plaisir que la 

distance n’entrave en rien cette belle amitié. 

Nanard : J’en ai rencontré des personnages, mais des immondes comme toi, JAMAIS ! 

Charismatique leader du MBFC et guide des plus précieux dans Budapest, je ne doute 

pas qu’il en sera de même en Allemagne ! Une chose est sûre, entre l’alcool, les hôtels, 

les portables et j’en passe….. Chacun de tes passages apocalyptiques à Montpellier, aura 

fait monter d’un point le chiffre de la croissance en France. Véritable love machine au 

cœur d’artichaud, quand tu aimes ce n’est pas à moitié ! « Ichwünsche Ihnen alles Gute 

mit IhremSchatz in Deutschland ».  

Greg : L’anesthésiste réanimateur de la bande, toujours prêt à pratiquer un bloc 

sciatique par -40° dans la neige quand on se fait renverser par un taxi ^^.  J’attends avec 

impatience notre semaine au ski ensemble chaque année. Bien content que tu n’aies 

pas déménagé à Quimper. Mes retours brestois n’en n’ont que plus de saveur ! 

Jb, Xav, Vinvin,Py : Merci les gars pour ces bons moments à l’externat. Toujours un 

plaisir de se faire une bouffe et une soirée quand je remonte à Brest ! 



 

Goul, Dédé, Jb : S’il y’a bien 3 brestois qui nous ont montré la voie de la teuf (des « 

repêches », et du redoublement par la même occasion !) à l’externat, c’est bien votre 

promo ! Ravi que cette amitié perdure. Toujours un plaisir de vous revoir quand je 

remonte à Brest. 

Souf : Ton rire inimitable aura rythmé nos soirées, tout comme ces inarrêtables envies 

de pousser la chansonnette ^^ ! Membre à part entière de la coloc rue Volney, on a bien 

légendé le bordel !  Ton retour sur Brest est une bénédiction qui annonce des futures 

soirées épiques ! 

Nico Minou : 5 mois à glander avant que tu commences tes études de contrôleur aérien, 

une soirée à jouer du trombone en caleçon sous la fenêtre de Stéphanie. Il n’en fallait 

pas plus pour nouer une belle amitié ! Je suis ravi que tu aies de la belle famille dans le 

sud, cela nous permet de nous retrouver régulièrement ! Promis, quand tu auras fini ta 

maison à Reims, on montera. 

Yves et Medhi : Déjà teufeurs de classe internationale au cours de notre externat, c’est 

au cours de nos voyages culturels que j’ai pu découvrir tout votre impressionnant 

potentiel ! A quand le prochain ??? 

A la coloc : 

Les gars, juste merci ! Cette colocation a été le meilleur choix de mon internat. J’y ai 

passé des moments inoubliables. Entre barbecue, soirées, comatage post-cuite, etc.… 

Sof : Véritable siamois de l’internat, on ne s’est plus quitté après nos débuts à Alès, pour 

le pire et surtout pour le meilleur. Ces années passées ensembles ont su créer une 

amitié qui m’est chère. La tête sur les épaules, tu es toujours de bon conseil. Je suis 

content qu’on arrive toujours à se voir, malgré ton départ pour Toulon avec la belle 

Safia ! 

Flo : Tu es une vraie belle personne comme il en existe peu. Je me rappelle encore notre 

première rencontre à l’internat de Nîmes quand je ne connaissais personne. Tu m’as 

directement mis à l’aise ^^. Depuis lors, règne une amitié riche et sincère dont je ne 

pourrai plus me passer.  



 

Zaza : Le père Zaza !!! Toujours jovial et détente, motivé pour tout ! Que du bonheur de 

t’avoir en ami et en coloc. Vivement cet été, qu’on titille le cochonnet. 

Aurél : Le roi des pelles à merde ^^ ! Je garde un souvenir mémorable de notre soirée 

retrouvaille coloc. Je suis ravi que toi et « petit bolide », vous soyez pris de passion pour 

nos soirées poker ; ça permet de se voir un peu plus ! 

A la team Alès : 

Yannis : Merci pour ces moments inoubliables et ces fous rires avec tes multiples actions 

de légendes ! 

Aurélie : Matrone de l’internat, toujours là pour aider 

ClémClém : Mon binôme Alésien ! On en aura partagé des aller-retour Montpellier/Alès  

Cyril : Ta joie de vivre aura vraiment rythmé mon internat Alésien ! toujours le smile 

Aux Montpelliérains : 

Eve, Cyrielle, Marion, Président, Gé, Mélanie, Vadeck et tous ceux que j’oublie, merci 

pour toutes ces soirées internes, ces danses endiablées et ces bons moments passés 

ensemble. 

Au groupe Passion recherche : 

Michou, Jérem, Marie : Merci pour tous vos conseils, sans quoi cette thèse aurait pris 

beaucoup, beaucoup, beaucoup de retard ! 
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- DIP : Déficit immunitaire primitif 
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- PNDS : Protocoles Nationaux de Diagnostic et de Soins 
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1.Introduction 

1.1. Généralités sur le déficit immunitaire primitif 

L’immunité est composée du système immunitaire inné (complément, macrophages, 

polynucléaires neutrophiles, monocytes, Lymphocytes NK) qui agit rapidement face à un 

agent pathogène, et du système immunitaire adaptatif (lymphocytes B et T) qui agit plus 

lentement, mais permet la mise en place d’une véritable « mémoire immunitaire » qui 

engendrera par la suite une réponse plus rapide et efficace grâce aux anticorps.   

On parle de déficit immunitaire quand un ou plusieurs facteurs du système immunitaire 

sont absents (quantitatif) ou défaillants (qualitatif). Celui-ci est dit primitif quand il est 

d’origine génétique contrairement au déficit secondaire acquis qui sont de loin les plus 

fréquents (SIDA, chimiothérapie, traitement immunosuppresseur, etc…)1. 

La prévalence des déficits immunitaires (DIP) primitifs en France est estimée à 

5.47/100000 et leur incidence comprise entre 1/5000 et 1/10000 en 2013 d’après les 

chiffres du Centre de Référence des Déficits Immunitaires Héréditaires (CEREDIH), à 

noter que celles-ci sembleraient largement sous-estimées2. 

Il existe à ce jour plus de 300 DIP, répartis en 9 grands groupes selon une classification 

phénotypique, récemment mise à jour en 2017 par le comité d’experts de l’Union 

Internationale des sociétés immunologiques3: 

1) Immunodéficiences affectant l’immunité cellulaire et/ou humorale. 

2) Déficits immunitaires combinés associés à des syndromes bien définis (syndrome de 

Digeorge, Syndrome ataxie télangiectasie...). 

3) Déficits principalement en anticorps, les plus fréquents, plus de 60%. 

4) Maladie de dys-régulations immunologiques (Syndrome lympho-prolifératif avec 

auto-immunité (ALPS), Lymphohistiocytose hémophagocytaire(LHH)). 

5) Anomalies congénitales de la phagocytose, quantitatives et/ou qualitatives. 
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6) Anomalies touchant spécifiquement l’immunité innée. 

7) Maladies auto-inflammatoires. 

8) Déficits en complément. 

9) Phénocopies de DIH. 

Les DIP sont responsables d’une augmentation des risques d’infections et d’une 

susceptibilité accrue aux maladies auto-immunes et néoplasiques (tableaux 1 et 2)4.  

 

Tableau 1 Complications infectieuses des DIP 
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Tableau 2 Exemples de tableaux cliniques associés aux DIP 

Tous les déficits immunitaires ne sont pas égaux en termes de manifestations cliniques 

et de complications. Certains sont graves et peuvent s’exprimer dès les premiers jours 

de vie en mettant en jeu le pronostic vital. D’autres peuvent simplement se présenter 

sous forme d’infections à répétitions plus ou moins sévères. 

Pour ces derniers, on comprend toute la place que les médecins généralistes peuvent 

occuper dans le dépistage et l’aide diagnostique. D’ailleurs, un travail récent effectué 

par un confrère héraultais sur le sujet des dépistages immunitaires de l’enfant en 

médecine générale montre l’intérêt des praticiens sur le sujet5. Le CEREDIH propose un 

outil d’aide au diagnostic, incluant des signes d’alertes devant faire rechercher un DIP, 

mais il est hélas peu diffusé et probablement peu connu des médecins traitants (Annexe 

6.1).  

Le diagnostic de certitude est posé par un médecin spécialisé à l’aide de critères 

biologiques et génétiques6. 

Le traitement spécifique, auquel on associe généralement antibioprophylaxie et 

vaccination quand elle est possible, sera fonction de la sévérité et du type du DIP. Il peut 

s’agir d’une substitution en immunoglobuline ou même d’une greffe de cellules souches 

hématopoïétiques dans les cas les plus sévères. 
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1.2. Les maladies rares 

En Europe une maladie est considérée comme rare si elle touche moins d’une personne 

sur 2000, ce qui équivaut en France à moins de 30 000 personnes atteintes de la même 

maladie. Paradoxalement, les maladies rares ne sont pas rares. Nous en dénombrons 

environ 7000 et estimons leur prévalence totale entre 6 et 10%7, ce qui représente un 

peu plus de 3 millions de personnes atteintes par ces pathologies en France8. En 

comparaison, le diabète avec une prévalence d’environ 5%, touche un peu plus de 3,3 

millions de français. 

Les maladies rares forment un groupe hétérogène de maladies : neuromusculaires, 

métaboliques, infectieuses auto-immunes, cancers rares …, dont 80 % sont d’origine 

génétique. Pourtant ces malades rencontrent tous des difficultés similaires. Il s’agit de 

maladies souvent graves et chroniques entrainant de lourdes difficultés sur le plan 

psychologique, social, économique et culturel9. De plus ces pathologies souffrent d’un 

déficit de connaissance médicale et scientifique souvent responsable d’errance ou 

d’erreur diagnostique. 

Devant ce problème de santé publique, des mesures ont commencé à être mises en 

place en France avec un premier Plan National Maladie Rare (PNMR) (2005-2008), 

orienté autour de 10 axes (Annexe 6.3), dont l’objectif était d’assurer l’équité pour 

l‘accès au diagnostic et à la prise en charge des personnes souffrant d’une maladie rare. 

Ce premier plan a notamment permis à Orphanet, portail des maladies rares sur 

internet, créé en 1997, de se développer considérablement et de devenir la référence 

européenne, voire mondiale dans le domaine. Il a été décidé de favoriser 

l’apprentissage des outils de recherche, plus que la connaissance des maladies rares car 

celles-ci sont évolutives et les données enseignées sont rapidement obsolètes ; et 

d’autre part, chaque médecin non spécialisé n’aura en charge, dans sa vie 

professionnelle, que peu de patients atteints de maladies rares10. 

S’en est suivi un deuxième PNMR initialement prévu de 2011 à 2014, prolongé jusqu’en 

2016, orienté en 3 axes (Annexe 6.4) : améliorer la qualité de la prise en charge du 

patient, développer la recherche sur les maladies rares et amplifier les coopérations 
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européennes et internationales. Une évaluation de ce deuxième PNMR par le Haut 

Conseil de Santé Publique, montre qu’il semble y avoir une diminution de l’errance 

diagnostique, certainement attribuable à l’effort d’information, à la mise en place d’une 

plateforme d’appels (Maladies Rares Info Services), au développement du site Orphanet 

et à l’effort de formation des professionnels à la prise en charge des maladies rares. 

Cependant certains objectifs n’ont pas été atteints, comme par exemple le faible 

nombre de Protocoles Nationaux de Soins et de Diagnostics (PNDS) élaborés11. 

Un 3ème PNMR a débuté en 2018. Il a pour ambition d’améliorer encore le dépistage et 

de réduire l’errance diagnostique à travers un meilleur parcours de soin et une 

formation des professionnels de santé, ainsi que de promouvoir l’accès au traitement 

(Annexe 6.5).  

Sur le plan associatif, a été créée en 2001, la plateforme « maladie rare », qui réunit sur 

un même site, acteurs associatifs et structures publiques agissant dans le domaine des 

maladies rares12 : 

- L’Alliance Maladies Rares, collectif national de plus de 200 associations de 

malades. 

- Orphanet, serveur d'informations sur les maladies rares et les médicaments 

orphelins. 

- Eurordis : réseau européen de plus de 200 associations de maladies rares dont 10 

alliances nationales, issues de 16 pays européens.  

- Maladies Rares Info Services : ligne téléphonique d'écoute, d'information et 

d'orientation, ouverte aux personnes malades, à leur entourage et aux 

professionnels de santé. 

- l’AFM-Téléthon : association qui agit dans la recherche et le développement de 

thérapie et dans l’accompagnement des malades. 

Le mouvement associatif tient une place de choix dans le domaine des maladies rares 

en France. Instigatrice avec le gouvernement des différents PNMR, les associations sont 
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également à l’origine de nombreuses études sur le sujet, de source d’information 

importante à travers Orphanet, et bien sûr, un acteur de premier plan dans le soutien, 

l’aide et l’accompagnement des personnes atteintes de maladies rares. 

 

1.3. Problématique de l’étude 

De prime abord, le médecin généraliste ne semble pas concerné par la problématique 

« maladie rare » car peu confronté à celle-ci dans son exercice. La diversité, la 

complexité et la spécificité de ces maladies, suggèrent que leurs prises en charge soient 

réservées au spécialiste. Pourtant le médecin traitant, acteur de soins primaires, occupe 

une place importante du réseau de santé car il est souvent le premier interlocuteur du 

patient dans ses démarches de soin. De ce fait, il a inévitablement un rôle à jouer dans 

la recherche diagnostique. Or, comme le rappelle WONCA Europe, il base sa démarche 

décisionnelle sur la prévalence et l’incidence des maladies13. Il ne lui est donc pas facile 

d’éviter une période d’errance diagnostique pour le patient devant des symptômes qui 

peuvent lui sembler bénins. D’ailleurs, l’enquête récente d’Alliance Maladies Rares à ce 

sujet, indique que plus d’un quart des patients doit attendre au moins 5 ans après 

l’apparition des premiers symptômes pour avoir un diagnostic. Cette étude nous montre 

également que près d’un quart des patients, une fois les symptômes apparus, ne sont 

pas dirigés vers l’hôpital avant 3-4 ans, et donc par conséquent, a comme principal 

interlocuteur son médecin traitant14. 

Par ailleurs, comme le rappelle la loi, le médecin traitant a un rôle d’orientation et 

d’organisation pour le patient. Il doit l’accompagner dans la prise en charge de sa 

maladie en gérant et coordonnant son parcours de soin15. 

Les maladies rares sont un enjeu de santé publique nationale. Les différents PNMR ont 

permis une amélioration de leur prise en charge avec une meilleure coordination des 

différents professionnels de santé. Malgré tout, la place et le rôle du médecin 

généraliste restent flous et ils se heurtent souvent à des difficultés dans la prise en 

charge de ces maladies peu connues.  
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Quelques travaux récents se sont intéressés aux points de vue des médecins sur le 

sujet : 

- Camille MOLLET, en 2013, a interrogé à l’aide d’un questionnaire les médecins 

généralistes sur la connaissance des outils d’aide à la prise en charge des mala-

dies rares. Les principales difficultés évoquées étaient le manque de connais-

sances et le manque d’informations du réseau de soin16. 

- Caroline HUZE-JACQUESSON en 2014 a interrogé 928 médecins, elle aussi à l’aide 

de questionnaires, sur les difficultés rencontrées par les médecins généralistes 

dans la prise en charge des maladies neuromusculaires. Elle a conclu que les 

principales difficultés rencontrées portaient sur la prise en charge en amont du 

diagnostic17. 

- Plus récemment, en 2018, Stéphanie Gaëlle BENDAVID a réalisé un travail de 

thèse au travers d’une enquête via un questionnaire, auprès de médecins 

traitants de patients suivis par le centre de référence adulte pour la fièvre 

méditerranéenne familiale. Elle a constaté un manque de connaissance 

concernant le traitement et le suivi, lié à une mauvaise communication entre 

les professionnels18. 

D’autres travaux se sont intéressés aux points de vue des patients : 

- Sébastien COUDERETTE, en 2012, a interrogé en entretien des patients sur le rôle 

du médecin traitant dans la prise en charge de la drépanocytose. Seulement La 

moitié de ces patients jugeait que le médecin traitant avait un rôle à jouer dans 

leur prise en charge, la principale critique étant le manque de connaissance19. 

- Florence CORNIAU, en 2012, a interrogé en entretien les patients sur ce qu’ils 

attendaient de leur médecin traitant dans la prise en charge de leur maladie rare. 

Ces conclusions différaient quelque peu, indiquant que les patients interrogés 

étaient compréhensifs et peu critiques sur la méconnaissance des médecins, 

souhaitant surtout que celui-ci les accompagne sur le plan psycho-social et 

coordonne les soins avec le spécialiste20. 
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- En 2014, Emilie GIEL a interviewé les patients sur la place du médecin généraliste 

dans la prise en charge de patients atteints de maladies neuromusculaires. Ces 

résultats indiquaient, là aussi, que les patients attendaient surtout que leur 

médecin soit un acteur de proximité et un coordinateur des soins21. 

Après ce tour d’horizon bibliographique, nous avons constaté qu’aucun travail qualitatif 

récent n’a été effectué afin de connaître le ressenti des médecins face à la prise en 

charge des maladies rares.  

Le choix de cibler les DIP a été décidé car ils regroupent un ensemble conséquent de 

maladies rares. De plus, comme nous l’avons évoqué, certains DIP débutent souvent par 

des infections ORL ou digestives à répétitions, symptômes bénins et motifs fréquents de 

consultations en médecine générale. Une fois traités, les patients restent sujets à ce 

type d’infection qui peut être un motif de consultation chez le médecin traitant. La 

participation à la journée annuelle de l’association des patients atteints de déficits 

immunitaires primitifs (IRIS), nous a confortés dans ce choix. En effet, les patients nous 

ont décrits des difficultés dans la coordination des soins et un manque criant de 

connaissance de ces maladies en dehors de leur spécialiste. De plus, les DIP sont 

souvent diagnostiqués chez les enfants, les adolescents ou les jeunes adultes, il s’agit 

d’un sujet très peu abordé dans la littérature des maladies rares en médecine générale. 

La pédiatrie représente pourtant une part importante de leur activité : avant l’âge de 16 

ans, 79% des enfants consultent uniquement leur médecin généraliste d’après 

MGFrance et 67% des 2-6 ans, d’après la thèse de Marie MICHEL22,23. 

1.4. Question de recherche 

Nous nous sommes donc posés la question de connaitre le ressenti des médecins 

généralistes suivant des patients atteints de DIP dans la prise en charge des maladies 

rares. 
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1.5. Objectif de l’étude 

L’objectif de cette étude est de comprendre les difficultés auxquelles sont confrontés les 

médecins généralistes face à la maladie rare, afin mieux définir leurs rôles et leurs 

attentes sur le sujet. 

2.Matériel et méthode 

2.1. Type d’étude 

2.1.1. Etude qualitative 

Issue des sciences humaines et sociales, la recherche qualitative a pour objet d’étudier 

les représentations et les comportements. Il ne s’agit pas de convertir des opinions en 

nombre, de quantifier des comportements, mais de saisir le sens que les individus attri-

buent à leurs actions24 . Cette méthode permet d’explorer les émotions, les sentiments 

des médecins et leurs expériences personnelles. À ce titre, la recherche qualitative est 

particulièrement adaptée à la recherche en médecine générale, car elle permet un 

abord plus élargi de la compréhension de la santé et des déterminants des soins25. Au vu 

de la problématique de notre étude, nous nous sommes donc tournés vers cette mé-

thode, car le but n’était pas de quantifier et de trier par ordre de grandeur, mais bien de 

comprendre comment et pourquoi les médecins généralistes éprouvaient des difficultés 

à travers leurs histoires et leurs vécus. 

 

2.1.2. Entretien semi-dirigé 

Le choix des entretiens semi-dirigés nous a semblé être le choix le plus opportun parmi 

les différentes méthodes qualitatives. Il permet de formuler des questions ouvertes lais-

sant un libre choix de réponse à l’interrogé, permettant d’obtenir des éléments qui ne 

rentrent pas dans les cases des questionnaires ainsi que des réponses auxquelles nous 

n’aurions pas pensé. De plus, cela nous permet d’adapter le guide d’entretien à chaque 

intervenant. Il n’y a pas de ligne directive stricte, l’important étant d’aborder les thèmes 

prédéfinis. 
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2.2. Echantillonnage 

Nous avons effectué un échantillonnage ciblé et non aléatoire, ce qui est souvent le cas 

dans les études qualitatives. En effet, celles-ci ne cherchent pas la représentativité 

d’une population comme les études quantitatives, elles accordent une attention aux 

caractères uniques des individus et à leur histoire personnelle afin de constater, par 

exemple, une pratique, des satisfactions ou des attentes26. 

Nous avons réalisé celui-ci à partir de la base de données des patients atteints de DIP 

dans l’Hérault, suivie par le Dr JEZIORSKI, médecin référent au CEREDIH de Montpellier. 

Les médecins traitants des patients étaient contactés au hasard par téléphone, il leur 

était alors exposé le sujet de la thèse. Les médecins acceptant de participer à notre 

étude, convenaient d’un rendez-vous pour effectuer un entretien dans leur cabinet. 

Nos critères d’inclusion étaient d’être médecin généraliste thésé, exerçant seul ou en 

groupe, dans un cabinet et suivant ou ayant suivi un patient atteint de DIP sans limite 

d’âge. 

Notre critère d’exclusion était l’absence de patients atteint de DIP au sein de la 

patientèle du médecin.  

Le nombre de participants à l’étude n’a pas été décidé au préalable. Il a été choisi 

d’arrêter les entretiens lorsque nous arriverions à saturation des données, lorsque 

celles-ci n’apporteraient plus d’idées nouvelles à notre problématique. 

2.3. Guide d’entretien 

Le guide d’entretien (Annexe 6.2) a été réalisé à l’aide de recherches bibliographiques, 

des travaux de thèse déjà élaborés et du ressenti des patients interrogés lors de la 

journée annuelle de l’association IRIS. Il a d’abord été testé auprès de 2 médecins ne 

participants pas à l’étude ce qui nous a permis d’effectuer quelques améliorations sur la 

formulation. La première question, tout en mettant à l’aise l’interviewé, permet de 

discuter du patient et de l‘errance diagnostique. La deuxième aborde la prise en charge 
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courante du patient atteint de DIP, puis le reste de l’entretien se focalise principalement 

sur les difficultés de la prise en charge des maladies rares en médecine générale. 

Comme indiqué précédemment le guide d’entretien sert de fil rouge, de trame à 

l’interviewer. Il y figure les sujets et les questions nécessaires à aborder. Il est possible 

d’inclure d’autres questions au cours de l’entretien en fonction de l’évolution de la 

discussion. 

 

2.4. Recueil des données 

Le recueil des données a été effectué au cabinet des médecins généralistes, au cours 

d’entretien en face à face, en s’assurant que le praticien avait le temps nécessaire pour 

celui-ci. Nous avons utilisé le dictaphone d’un I phone 6s. Il a été rappelé, au début de 

chaque entretien, la problématique et les objectifs de la thèse, ainsi que la garantie de 

l’anonymat du médecin et des patients. Enfin, l’intégralité des entretiens a été 

retranscrite sur Word : l’entretien 1 correspond au premier entretien effectué et ainsi 

de suite… 

 

2.5. Analyse des données 

L’analyse des données a été faite de façon manuelle, selon la méthode d’analyse et 

d’interprétation des études qualitatives27,28. Il n’a pas été défini de grille d’analyse ; le 

codage a donc été fait de façon ouverte et inductive. Dans un premier temps, les 

entretiens ont été lus à plusieurs reprises afin de s’imprégner de leur sens, puis nous 

avons effectué le codage des données. Il a été dégagé, ligne par ligne, des « codes » 

correspondant à des idées ou des sentiments exprimés par les médecins qui rentrent 

dans des catégories de thèmes principaux. Il s’agit du codage vertical. Dans un second 

temps, ces différents codes sont comparés et associés entre eux afin de former des 

codes plus généraux, des catégories. Cela s’appelle le codage horizontal. Enfin, les 

catégories qui ressortaient fréquemment ont fait l’objet d’un codage sélectif, 

permettant de mettre en avant les thèmes les plus importants. 
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3.Résultats 

3.1. Taille de l’échantillon 

Parmi les 119 médecins suivant des patients atteints de DIP référencés dans la base de 

données du Dr JEZIORSKI, 39 ont été contacté. 

Parmi ces médecins, 27 n’ont pas souhaité donner suite et 11 nous ont répondu 

favorablement. 

3.2. Caractéristiques de l’échantillon 

L’ensemble des caractéristiques est résumé dans le tableau 3. 

Le sex-ratio est de 2.2 hommes pour 3 femmes. L’âge moyen des participants est de 

50,18 ans, celui de leurs patients est de 14,6 ans. 

Une majorité des médecins, exerce seule. 

Quatre des médecins sont installés en milieu urbain et 7 en semi-rural. 

Les entretiens ont été réalisés du 29 mai 2018 au 25 octobre 2018. Leurs durée 

moyenne était de 22 minutes et 30 secondes. 

Un lien internet permettant de connaître les caractéristiques de chacun des DIP 

retrouvé chez les patients des médecins interrogés, est disponible en Annexes 6.6.  
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 Age 

Médecins 

Age patients Sexe 

Médecins 

Sexe 

Patients 

Type 

d’exercice 

Milieu 

d’exercice 

Types de DIP Duré 

entretien 

Médecin 1 41 18 F M groupe urbain APECED 15 mn 

Médecin 2 42 19 M M seul urbain Déficience en sous-

classe d'IgG 

10 mn 30 

Médecin 3 62 14 M M groupe urbain ALPS 9 mn 30 

Médecin 4 63 18 F M seul urbain Inconnu 23 mn 45 

Médecin 5 53 11 M M groupe Semi-rural SCID 24 mn 

Médecin 6 50 12 F F seul Semi-rural Déficience en sous-

classe d'IgG 

15 mn 47 

Médecin 7 44 2 F F seul Semi-rural HIGM1 22 mn 30 

Médecin 8 67 DCD M F seul Semi-rural SIOD 25mn44 

Médecin 9 46 24 M M seul Semi-rural Agammaglobulinémie 54mn35 

Médecin 10 37 

 

14 M M seul Semi-rural Neutropénie 

congénitale sévère 

14mn11 

Médecin 11 47 14 F M seul Semi-rural Déficience sélective en 

IGA 

32mn23 

Tableau 3 Caractéristiques de l’échantillon
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3.3. Analyse descriptive thématique 

3.3.1. La prise en charge courante du DIP en médecine générale 

3.3.1.1. Une apparente sensation d’absence de suivi. 

Bien que l’étude qualitative n’est pas vocation à donner de résultats statistiques, force 

est de constater que presque tous les médecins interrogés dénotent un suivi presque 

inexistant, de leur patient atteint de DIP.  

 

M1 : « Maintenant le patient 1 ça fait un moment que je l’ai pas vu » 

M2 : « je ne l’ai vu qu’une seule fois pour la déclaration de médecin traitant il y a 3 ans 

[...]Il n’est absolument pas suivi par moi au quotidien » 

M3 : « Ha ba oui… Je le vois pas… » 

M4 : « Donc je le vois pas, je le vois pour une visite annuelle comme ça, de temps en 

temps. » « Ba la seule prise en charge que je gère moi c’est son ALD, c’est tout » 

M5 : « Je le vois rarement » 

M6 : « Mais depuis qu’elle est sous traitement, je la vois quasiment plus ». 

M8 : « Et après, il y a eu ce diagnostic de sarcome et là, à la limite, bon, je l’ai moins vu 

quoi » 

M10 : « Je la vois pas très souvent » 

 

Certains médecins semblent toutefois voir plus régulièrement leurs patients. 

 

M7 : « Moi je le vois toujours qu’avec sa maman, une fois avec son papa, et une fois avec 

sa grand-mère ». 
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M9 : « Alors moi, tous mes patients qui sont un peu « chauds », soit cancer, soit immuno, 

soit hémato, je les sensibilise vraiment à leur pathologie, je leur fais comprendre que.... Il 

faut les décharger de leur maladie. A cet âge-là, le patient 9, 24 ans, à cet âge, quand on 

a ce genre de maladie qui est diagnostiquée, c’est beaucoup de contraintes. Donc 

j’essaie de les décharger de cette pathologie, c’est-à-dire, c’est moi qui m’en occupe. […] 

Donc très mensuellement, je les vois. Après s’ils sont bien équilibrés, je les laisse un peu 

respirer parce que voilà… Venir me voir tous les mois, au bout d’un moment, ça peut être 

un peu pénible, surtout si y’a rien de neuf, mais bon c’est l’occasion aussi de faire le 

point. Donc, si ça va après, ils reviennent me voir dès qu’il y a un petit souci. » 

 

3.3.1.2. En réalité un suivi général 

Pourtant malgré cette forte impression d’absence de suivi, nombre des médecins 

interrogés voient leurs patients atteints de DIP pour des consultations de médecine 

générale « normales » : virose, infections bénignes, traumatisme léger, administratif, 

conseil, orientation ou non vers le spécialiste ou les urgences… 

 

M1 : « Ils sont venus me voir quand le patient1 avait un rhume, quand il avait un papier 

un remplir, voilà » « Alors moi à chaque fois qu’il y a eu quelque chose, je l’ai basculé au 

CHU » 

M3 : « A Part une otite ou un truc comme ça » 

M4 : « Je le vois dans le cadre des vaccinations, des examens de routine habituels ».  

« Ha ba oui, la bobologie. Il vient me voir, s’il s’est fait une entorse ou un truc. Je le vois, 

pour des trucs ba de routine quoi » 

M5 : « Je le vois plutôt pour les phénomènes bénins » 

M6 : « sauf de temps en temps quelques viroses. […]. Elle a des otites externes. […]. Sa 

mère me l’amène maintenant aussi pour suivre son asthme » 
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M10 : « Je la vois pour des consultations, entre guillemets, de routine. C’est-à-dire, y a 

pas vraiment de routine d’ailleurs pour ces patients, mais des consultations pour le suivi 

ou des vaccins. Parce que de toute façon, elle, c’est très carré au niveau des 

vaccinations, notamment antigrippales. Je l’ai déjà vue pour…. Je l’ai d’ailleurs vue 

plusieurs fois à répétions, pour des infections diverses et variées, qui étaient plus ou 

moins importantes » 

 

Certains médecins se rendent très disponibles pour leur patient, avec notamment, des 

avis téléphoniques lorsque les parents s’inquiètent pour une fièvre ou une 

complication ; permettant soit de les rassurer, soit de les faire venir en consultation ou 

de les orienter vers les urgences. 

 

M7 : « Elle (la mère) m’appelle quand elle a un problème, c’est-à-dire qu’elle me 

téléphone sur mon téléphone portable en me disant il a 38, qu’est-ce que je fais ? Moi, 

en fonction de ça je peux l’examiner, je l’examine ou je pense que par rapport à ce 

qu’elle me raconte, mon examen clinique seul ne suffira pas. Et à ce moment-là, je lui dis 

d’aller à l’hôpital ». 

M11 : « Des fois, sa mère, juste au téléphone, me disait : « il va pas bien, il s’encombre » 

Je lui dis : « On va se calmer ! Qu’est-ce qu’il se passe ? Il respire bien ? il est bleu ? Il a de 

la fièvre ? », Ba non, en fait, le fait de faire un petit screening, la pression descend » 

 

A noter que seul le médecin 9 (ancien interniste) semble pouvoir gérer totalement son 

patient, que ce soit sur le plan du suivi, des infections, et des traitements. 

 

M9 : « je leur dis fièvre = docteur = antibiotique. Donc ils viennent me voir tout de suite 

[…]. Si y’a des prélèvements à faire, je les fais tout de suite, urinaires, etc… Après, 

j’installe une antibiothérapie probabiliste, voilà d’emblée, d’emblée, d’emblée. Je perds 

pas de temps » « Les traitements, Moi, je les fais quand le confrère est pas là, le 

spécialiste. Je sais surveiller les traitements » 
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3.3.1.3. Un manque de connaissance de la maladie 

Les médecins de notre échantillon sont nombreux à déclarer un manque de 

connaissance de la maladie, qu’ils trouvent normal, même si celui peut être un frein à 

un suivi plus régulier. 

M4 : « Ben le problème, c’est qu’effectivement, MOI, quand j’ai fait la connaissance des 

parents […] je connaissais pas cette maladie, j’avoue hein… » 

M5 : « Donc moi je suis pas en mesure d’assurer le suivi de quelqu’un suite à une 

transplantation et donc forcément, il a un suivi hospitalier » 

 

Quelques médecins prennent soin d’en discuter et de prévenir la famille de leurs 

patients, fixant ainsi les limites de leurs capacités avec leur patientèle. 

 

M1 : « Après la connaissance, je trouve pas que ça freine […]. Et puis je l’ai dit aux 

parents directement, donc ils en ont conscience aussi, je pense que ça c’est important. 

Les parents comprennent bien que je n’ai pas la science infuse et que le syndrome 

d’APECED est certainement le seul que je verrai dans ma vie » 

M7 : « Je leur ai dit que j’étais pas du tout spécialiste de la pathologie et que je pouvais 

pas le suivre de manière très rapprochée » 

 

Dans d’autres cas, à tort ou à raison, le patient décrète de son propre chef que le 

médecin traitant n’est pas qualifié.  

 

M3 : « De toute les façons les parents ils ont toujours une trouille épouvantable, vite 

chez le spécialiste parce que mon fils il est épouvantable, il a une maladie machin… 

L’autre, il y connait rien, ce en quoi il a bien raison ». 
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3.3.1.4. Un (trop) bon suivi spécialisé 

Par ailleurs, le suivi des spécialistes, à proprement parler, entraine logiquement une 

diminution du passage chez le médecin généraliste, d’autant plus que celui-ci est de 

qualité, rapproché, ou facile d’accès pour le patient. Presque tous les médecins 

interrogés s’accordent sur ce fait. 

 

M1 : « Le reste du temps, c’est quand même géré par le CHU, parce qu’il le voit quand 

même régulièrement ». 

M4 : « il est suivi à l’hôpital, très, très régulièrement » « Mais sinon, il est complètement 

encadré, vu par l’hôpital. C’est vraiment le CHU qui le gère » 

M5 : « Je le vois rarement. Il est vu tellement souvent à l’hôpital » « Sa maman a 

tellement l’habitude de ces spécialistes et de ces services dans lesquels il est suivi, qu’elle 

a des contacts directs » « Surtout les maladies chroniques rares, graves. Il y a tellement 

de liens entre les parents et le service directement, qu’il ne passe pas par le généraliste. 

Du coup c’est vrai que dans son cas particulièrement, on est un peu extérieur à ce groupe 

évaluation, symptôme, traitement » 

M7 : « Comme je sais qu’il a un suivi et que je veux pas faire trop intrusion non plus, 

enfin il a un suivi hyper régulier sur Montpellier » 

 

A noter que quelques médecins interrogés soulignent tout de même un problème de 

retard dans les courriers du spécialiste. 

 

M8 : « J’avais des courriers toujours avec le même problème qui est, surtout avec le CHU, 

mais que ce soit Val d’Aurel, c’est pareil, les courriers, ils arrivent fort décalés dans le 

temps. » 

M10 : « Ba moi, je reçois des courriers et c’est à peu près tout. Si ce n’est, mais c’est 

comme ça pour tout, que ce soit les maladies rares ou autres. Ba, les contacts, ça va être 
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surtout des courriers, quand ils arrivent un jour, si ce n’est pas 3 mois après ! Ça, ça a 

pas changé ! (Rires) » 

 

Un autre facteur observé est le choix du patient d’aller directement aux urgences ou 

voir le spécialiste, lors d’épisodes infectieux aigus ou de complications qu’ils 

soupçonnent liées au DIP. 

 

M1 : « Les parents l’ont fait hospitaliser direct » 

M3 : « De toute façon les parents, ils ont toujours une trouille épouvantable, vite chez le 

spécialiste parce que mon fils il est épouvantable, il a une maladie machin… » 

M4 : « Vraiment dès qu’il y a un problème les parents l’emmènent à l’hôpital, au CHU, il 

est tout de suite pris en charge » 

M10 : « Je pense que les parents sont habitués à l’emmener directement à l’hôpital s’il y 

a un problème » 

 

 

3.3.1.5. Une coordination pluri professionnelle importante et nécessaire 

Les DIP regroupent un ensemble de maladies pouvant entrainer des complications 

nécessitant le passage régulier de kinésithérapeutes, des traitements nécessitant le 

passage d’une infirmière à domicile ou un handicap nécessitant une aide à domicile. Ce 

sont autant d’intervenants sur lesquels le médecin traitant peut s’appuyer pour évaluer 

la sévérité d’une complication, la nécessité d’une hospitalisation ou simplement 

rassurer un parent ou un proche inquiet. 

 

M10 : « Après, y’a les infirmiers qui passent souvent aussi, parce qu’ils font les injections 

de granulocytes. Du coup, les infirmiers peuvent alerter aussi et aider » 
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M11 : « Le kiné, qui le connait bien aussi, on peut l’appeler également. Je lui demande 

comment il le trouve. S’il me dit : « Comme d’habitude, ou en effet encombré » » 

 

3.3.1.6. Des patients qui vont « bien » 

Enfin, les médecins interrogés expliquent ce faible suivi par le fait que ce sont des 

enfants, des adolescents ou des patients jeunes. Ils n’ont souvent pas d’autres 

pathologies chroniques en dehors du DIP et de ses complications. Si celui-ci est 

équilibré et suivi au CHU et que le patient va bien, inévitablement ils ne sont pas vus en 

consultation chez leur médecin traitant de façon rapprochée. 

 

M4 : « Ba il va bien » « Je le vois pour une visite annuelle comme ça de temps en temps 

[…]. Pour moi il va bien quoi » 

M6 : « Et bien normalement avec les perfusions elle a plus rien, [..], comme elle fait les 

traitements toutes les semaines puisqu’elle a des sous-cutanés. Là ça va quasiment. » 

 

3.3.1.7. L’aspect pédiatrique, un triangle relationnel. 

Le DIP est une maladie génétique souvent découverte dans l’enfance, voire la petite 

enfance. Il nous a semblé intéressant d’interroger les médecins sur cet aspect, quand ils 

suivaient effectivement un jeune patient atteint de DIP ou, à défaut, sur leur expérience 

personnelle. 

Certains pensent que cela « facilite » la prise en charge ; un enfant ayant forcément 

moins d’antécédents qu’un adulte, et donc, un parcours de santé antérieur moins 

complexe. 

 

M6 : « Un adulte, il faut toujours chercher, parce qu’il ne va pas vous parler de tout ce 

qu’il s’est passé dans sa vie. Il peut avoir une relation ou il va parler de quelque chose qui 
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est important pour lui mais qui n’est pas forcément important pour vous. C’est plus 

difficile » 

 

D’autres concèdent qu’il existe une charge émotionnelle plus intense. 

 

M8 : « C’est sûr qu’il y a plus d’émotion parce que quand même, un enfant gravement 

malade ou qui est en train de partir, ça peut pas laisser indifférent. Je l’ai vécu 

récemment, au sujet d’une autre patiente qui a été prise en charge en soin palliatif à 

domicile à l’âge de 12 ans pour une tumeur. C’est compliqué parce que chez l’enfant on 

peut pas faire exactement la même chose que chez l’adulte en soin palliatif….. C’est 

assez lourd, mais bon voilà, je veux dire…. Si on se mobilise sur ce genre de problème, je 

sais pas à quoi on sert. » 

M11 : « C’est un stress supplémentaire quand même » 

 

De cet aspect pédiatrique résulte une relation médecin/patient particulière qui inclut 

inévitablement les parents, et ce, jusqu’à l’adolescence. Pour les médecins interrogés la 

difficulté peut venir non seulement de l’aspect pédiatrique de la chose à proprement 

parler, mais également des complications socio-affectives qui en découlent. En effet Le 

DIP prend souvent une place importante au sein de l’espace familial. Il peut être une 

source d’angoisse pour les parents, associé à un sentiment d’injustice. La prise en 

charge de la maladie de leur enfant peut entrainer des sacrifices professionnels et des 

difficultés financières. 

 

M1 : « C’est très dur, ça prend toute la place, le père est au chômage là, je pense que le 

fait qu’il soit complètement obnubilé par les problèmes du patient 1 a été assez dur dans 

son travail » « Après le père au niveau social ou familial, le père, il fait des formations 
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mais tout est un peu en standby parce qu’il pensait un moment bouger à Paris pour aller 

à Necker pour le patient 1 » 

M11 : « Quand il vient, il est plutôt détaché de ce qui se passe et on a une maman à coté 

qui panique complètement, quoi ! Donc là… « Mais je sens que déjà, il ne peut pas 

respirer parce qu’elle est déjà énormément sur lui » 

 

A l’inverse, quand les traitements fonctionnent et que le patient présente peu de 

complications l’environnement familial peut être tout à fait normal. 

 

M4 : « Lui il est autonome ce gamin je veux dire quoi, il est bien, scolairement il est 

parfait, il a pas de retard, il connait sa maladie, il la gère » « Tout le monde s’entend 

bien, il s’entend super bien avec ses sœurs, [...] Mais les parents sont très proches, ils 

l’entourent parfaitement. [..]Ils veulent le considérer comme un gamin à part entière, qui 

est normal et qui vit comme les autres ados. » « C’est un gamin qui se débrouillera tout 

seul, c’est pas un problème. Chez les parents de l’enfant 4, ils gèrent très bien, ils arrivent 

à dédramatiser et puis maintenant c’est une maladie qui est acceptée, ils ont encaissé, 

ça se passe bien, le gamin gère bien. Ils sont bien entourés, bien épaulés, tout va bien ils 

ont une vie normale ». 

 

Devant cette maladie qui rythme leur vie, les parents s’adaptent, apprennent et se 

forment, soit par leur expérience personnelle des complications, soit par le personnel 

hospitalier. 

 

M1 : « La mère, elle est à fond, et le père, il a tendance à vouloir se substituer au 

médecin parce qu’il se sent démuni » 

M5 : « Dans ce cas, c’est relativement simple, puisque lorsque la maman s’inquiète, c’est 

quelqu’un qui a beaucoup d’expérience avec son fils, avec les complications » 
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M7 : « Elle, franchement, sa maman, quand elle appelle, elle a toujours réponse à toutes 

mes questions. Est-ce qu’il a une éruption ? Est-ce qu’il vomit ? Est-ce qu’il a mangé ? 

Tout ça, elle a déjà la réponse. Elle ne réfléchit pas, ça veut dire qu’elle à la réponse. Elle 

me parait très au clair. » 

M8 : « j’ai le souvenir d’une mère très impliquée qui venait souvent chercher du soutien, 

des réponses. » 

M11 : « C’est une relation particulière aussi. Ils sont plus soignants que parents, là. 

D’ailleurs, ils sont parfois plus informés que nous sur la maladie » 

 

3.3.2. Les difficultés dans la prise charge des maladies rares 

3.3.2.1. Le diagnostic, soupçonner la maladie 

La plupart des médecins interrogés ne connaissaient pas leur patient au moment du 

diagnostic, mais soit pas leur vécu dans d’autres maladies rares ou d’après le dossier du 

patient, tous ont un avis sur la question. 

La recherche du diagnostic peut être, dans de rares cas, rapide, souvent à la suite de 

complications graves mettant en jeu le pronostic vital ou devant des signes cliniques 

atypiques. 

 

M1 : « Voilà, c’est le retard de croissance qui a fait que ça a été exploré » 

M7 : « Il n’est pas bien, nous on voit qu’il est pas bien (les grands-parents du patient 7), 

c’est pas les dents. Du coup, elle (la mère du patient 7) l’a amené aux urgences à Béziers. 

[…]. Du coup à Béziers ils ont eu hyper peur, ils l’ont transféré à Montpellier. Ils ont dit : il 

a un déficit immunitaire grave, et puis il a été en réa et tout, il a été mal le patient 7 ». 
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Ou parce que le médecin a un vécu ou une expérience personnelle de la maladie rare. 

 

M2 : « Donc souvent ça va être des médecins qui ont une expérience personnelle de la 

maladie rare ou qui ont eu un patient qui a eu quelque chose comme ça, ou qui ont été 

interne dans un service et qui vont y penser » 

 

Mais souvent le diagnostic prend du temps. Beaucoup de médecins interrogés 

déclarent que la recherche du diagnostic leur pose des difficultés. Devant des 

symptômes frustres, des signes cliniques peu évocateurs, des épisodes infectieux 

redondants ou des plaintes répétées qui peuvent sembler anodines. Ils indiquent qu’il 

n’est pas toujours évident de débuter une recherche diagnostique. 

 

M1 : « Je trouve que le principal problème pour nous c’est le diagnostic hein, c’est la 

difficulté » 

M2 : « Déjà y penser, c’est la première chose, penser sur un faisceau de symptômes un 

peu inhabituels, à une maladie rare. Quels sont les signes d’alertes qui peuvent faire 

penser à une maladie rare ? C’est déjà, je pense, le premier frein, parce que pour 

beaucoup de personnes qui peuvent avoir une maladie de ce type, heu, la plainte initiale, 

puisqu’il y a toujours un délai long avant le diagnostic. » 

M5 : « C’est vrai que si vous êtes confrontés avec une autre pathologie neurologique par 

exemple, on ne sait pas, souvent c’est le cas au début, on rame un peu à comprendre ce 

qui se passe. Effectivement…. Le bilan initial avant d’arriver à un diagnostic, oui ! Parce 

que souvent il y a des consultations à répétitions pour des symptômes qui pourraient 

être banals, comme trouble de la marche, trouble de la parole ou pas. »« Et c’est surtout 

que dans certaines maladies, le début est relativement lent, l’évolution est lente. Avant 

de vraiment dire : il y a quelque chose qui nous échappe et qu’il faut faire des 

investigations plus poussées » 
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M9 : « Et dans ce genre de déficit immunitaire, c’est ce qui se passe ; ça traine un peu 

mais c’est un peu normal, parce qu’on n’y croit pas trop au départ, sauf si on y pense 

d’emblée. En médecine générale vous avez 80% de psychologie, de petites maladies 

courantes virales qui peuvent avoir des présentations atypiques, qui peuvent faire penser 

à des maladies auto-immunes et on s’y habitue. [...] A force de voir pas grand-chose et 

bien on en oublie au final, qu’au milieu, il peut y avoir quelque chose. Et ça c’est un vrai 

risque. » 

M10 : « Ba, c’est vrai que, même en médecine générale, on va pas forcément se dire à 

chaque fois qu’on voit quelqu’un avec un symptôme : « ho, il a une maladie rare ! ». Y’a 

aussi ça qui fait qu’on recherche pas les raretés d’emblée. » 

M11 : « j’ai eu une jeune personne qui était très régulièrement malade, qui s’isolait 

beaucoup, qui travaillait plus, que je pensais atteinte de troubles de la personnalité, 

voilà…. En plus, je démarrais, donc j’avais pas du tout l’habitude, et elle avait des 

infections banales, des angines, des bronchites, jamais des choses graves, mais très 

régulièrement. […]. Et du coup, un jour on a décidé de faire une prise de sang et en fait, 

j’ai pas trouvé grand-chose. Il y avait un déficit en immunoglobulines et après, je l’ai 

perdue de vue cette jeune femme » 

 

Le patient peut également être responsable du retard à la prise en charge. Devant des 

symptômes qu’il estime bénins, ne justifiant pas une consultation chez son médecin ou 

par simple déni, il peut ainsi repousser le début des investigations. 

 

M10 : « : Pour les maladies rares, il y a l’errance diagnostique, c’est-à-dire que les gens 

ne viennent pas forcément consulter. Après, c’est vrai que des fois, les maladies rares 

peuvent se manifester par des symptômes un peu bizarres. Les gens, soit, ils ont pas 

conscience forcément, donc c’est un problème, soit ils s’en rendent compte tard ou ils 

mettent du temps pour consulter » 
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Il arrive aux médecins d’éprouver des difficultés pour savoir vers quel spécialiste 

adresser devant un faisceau de symptômes sans orientation particulière, ainsi qu’une 

certaine frustration à répéter des examens à chaque nouveau spécialiste.  

 

M4 : « les barrières à une bonne prise en charge, c’est surtout s’adresser au bon 

professionnel de santé, parce que souvent, on tâtonne, on sait pas … Donc on fait plein 

d’examens, on adresse à un spécialiste qui refait tous les examens. C’est ça le problème, 

c’est que nous on fait plein d’examen, on les adresse, on refait plein d’examens mais je 

lui dis : « on vient de les faire, c’est la même chose quoi ! » » 

M6 : « Ce que j’essaie c’est d’écouter, de regarder beaucoup. Des fois il y a beaucoup de 

signes différents, de faire des bilans, de voir s’il faut orienter en médecine interne ou 

plutôt si c’est un signe franc plus que l’autre d’orienter vers cette spécialité » 

 

Les conséquences psychologiques chez le patient, que peuvent impliquer la recherche 

diagnostique, amènent le médecin à se poser la question du bénéfice/risque à débuter 

des investigations devant de simples suspicions. 

 

M8 : « Oui l’autre barrière c’est ça, décider si on se lance dans des recherches ou pas, 

alors qu’on a juste une suspicion, qu’on est sûr de rien. Est-ce qu’on peut prendre le 

risque de vraiment inquiéter des gens alors qu’on est sûr de rien ? Mais est-ce qu’on peut 

pas aussi ? Est-ce qu’il est pas malhonnête de rien faire parce que quand même on a une 

obligation de moyen. Penser à un diagnostic mais rien faire pour le confirmer ou 

l’infirmer, est-ce que c’est pas aussi…. Donc bien sûr, y’a quelque chose de délicat à ce 

niveau-là. » 

 

L’ensemble de ces difficultés engendre une errance diagnostique qui peut être à 

l’origine d’un nomadisme médical. 
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M2 : « La plainte principale des patients c’est : « oui mais j’avais telle et telle chose et 

mes médecins successifs, parce que j’ai changé plusieurs fois de médecins traitants, 

n’ont jamais rien vu et n’ont jamais tilté, jusqu’à que je sois tombé sur telle personne qui 

y a pensé parce qu’il avait déjà eu un cas ou parce qu’il avait été étudiant, etc. » 

M9 : « Il avait de la fièvre, il avait déjà vu 3 médecins généralistes et il avait une plaie sur 

le tibia quand même hein ? [...] Il continuait d’avoir son suivi, mais les 3 généralistes qu’il 

avait vus, l’avaient mis tantôt sous antalgique, tantôt sous… C’est pas pour jeter la 

pierre à mes confrères hein ? C’est compliqué… » « J’ai eu un Crohn comme ça, un gamin 

qui a 23 ans. Il a vécu l’enfer pendant 5 ans avec des douleurs abdominales, des 

saignements, des diarrhées, enfin tout un bazar …, consulté X médecins. Ca a trainé, 

erré, etc. » 

M11 : « Y’a des jeunes gens qui ont des douleurs chroniques et qu’on va récupérer et qui 

ont vu d’autres médecins parfois, et qui arrivent en disant : « J’en ai marre, j’ai vu un tel, 

il dit que j’ai rien, mais j’ai bien quelque chose Docteur ». 

 

3.3.2.2. Différents problèmes de TEMPS 

L’accès au spécialiste est une difficulté souvent citée dans les interviews. En effet avec 

les maladies rares, le médecin généraliste évolue au cœur de maladies qui lui sont 

inconnues ou du moins mal connues. Il en est de même avec les traitements associés, 

leurs protocoles et leurs effets secondaires. Il est donc souvent tributaire du spécialiste 

et la difficulté à l’avoir rapidement représente un obstacle pour lui. 

 

M1 : « La difficulté, EN REGLE générale, est d’avoir les intervenants. Là (en parlant du 

suivi spécialiste du DIP) c’est un cas très exceptionnel et c’est très agréable, mais c’est 

pas toujours le cas » 
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M6 : « Surtout que pour avoir quelqu’un à l’hôpital faut appeler 6 personnes différentes 

pour trouver quelque chose » 

M9 : « Parce que appeler Carémeau au téléphone et y rester 3 heures, moi j’ai 

abandonné » 

 

Le médecin généraliste au cours de ses consultations peut avoir besoin de réponses 

rapides pour adapter sa prise en charge et décider d’une hospitalisation ou non.  

 

M5 : « Si vraiment il y a un problème qui m’inquiète, pour le patient5 je l’ai pas fait, mais 

pour contacter le jour même, l’après-midi même un médecin pour la faire 

hospitaliser » « Donc oui dans ce contexte, convaincre un spécialiste de voir quelqu’un 

rapidement, potentiellement c’est un obstacle » « Quand on a besoin d’avoir ici en 

consultation avec la personne devant, il faut pouvoir, il y a des occasions où il faut 

pouvoir parler à quelqu’un qui connait le patient LA, sur le plan médical, pas la 

secrétaire, pas une infirmière. Moi, quand j’appelle au CHU, je commence comme 

« malade », je veux dire, tu commences comme n’importe qui, tu passes… moi je peux 

passer une demi-heure au téléphone facilement, voire plus… Avoir les mauvais numéros, 

passer sur un téléphone qui répond pas ou sur le répondeur, c’est infernal. On a ici 15 

minutes par personne et que je peux passer facilement une demi-heure sans avoir eu le 

résultat. Donc ça c’est un commentaire général, mais d’autant plus quelqu’un avec une 

maladie rare où on est pas vraiment dans notre milieu et qu’il faut un avis de quelqu’un 

qui connait la maladie et la personne » 

M7 : « Après ça prend du temps, enfin comme avec tous les autres, c’est qu’il faut 

attendre de répondre au téléphone, le message d’accueil, machin et quand vous avez la 

salle d’attente qui est pleine c’est inconfortable (Rires), mais après je veux dire, on arrive 

à les avoir. Ce qui est super c’est de les avoir quand le patient est là, parce que du coup 

ils ont des questions, c’est pénible de faire sortir, enfin que le patient parte à la maison 
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et qu’après on arrive à avoir le confrère et qu’il faille revenir à zéro parce que c’est un 

temps perdu pour tout le monde. » 

 

Le temps d’une consultation en médecine générale, généralement fixée à l’avance par 

chaque praticien, dépend surtout du motif de consultation. Les maladies rares par leur 

complexité sont des consultations chronophages. 

 

M6 : « Parce que c’est sûr en une consultation on peut pas tout dire ; ça prend du 

temps » 

M7 : « C’est le temps de la consult, c’est le temps de la consult parce qu’il y a tellement 

de dimensions entre guillemets que la différence entraine… » 

M9 : « Mais ce qu’on se rend pas compte par contre, enfin je m’en rends compte 

maintenant, c’est que c’est des patients qui prennent beaucoup de temps. Et le temps de 

la consultation, c’est compliqué quand on est généraliste. Moi je prends ¼ d’heure pour 

chaque consult, mais je dis toujours, c’est variable… » 

M11 :« Eh bien, c’est des gens qui vont vous demander beaucoup de temps en 

consultation parce qu’ils ont déjà été transbahutés de partout. Vous pouvez pas les 

recevoir sur un coin de bureau parce qu’ils sont en détresse et qu’ils ont mal » 

 

Tout comme l’accès au spécialiste, l’accès aux différents acteurs sociaux et le temps 

consacré pour y arriver est décrit comme une source de difficultés par le médecin. 

 

M7 : « Le problème social surtout, l’impact du problème social. Je trouve ça…. Parce que 

ça a vraiment un impact sur la prise en charge du patient, de l’enfant. Et ça, par contre 

ça prend un temps parce que l’interlocuteur on l’a pas de suite, et l’assistante sociale, le 

machin, le truc… Enfin … Ce qui passe au 100%, ce qui passe pas au 100%, des gens qui 
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peuvent pas payer… Ça, je trouve que c’est hyper compliqué. Moi, c’est surtout le 

problème social, l’accueil en crèche, le médecin de crèche qui voudra pas forcement 

valider son dossier alors que y’a pas de raison qu’il aille pas en collectivité. Ça, c’est 

hyper compliqué en temps passé parce que j’ai pas la réponse de suite. » 

 

3.3.2.3. Le manque de connaissance 

Le manque de connaissance, comme difficulté rencontrée, est cité régulièrement. Elle 

apparait souvent comme une évidence pour les médecins interrogés. 

 

M1 : « Même ceux de Nîmes ils étaient déjà perdus, moi, le médecin généraliste, j’ai 

beau avoir lu, il y a plein de choses que je ne sais pas » 

M3 : « Ba c’est qu’on les connait pas ! C’est tout ! On n’y connait rien du tout, enfin pas 

grand-chose » 

M8 :« En premier, le fait qu’on puisse être ignorant de ces maladies puisqu’elles sont 

rares par définition, ça c’est évident ! » 

M11 : « d’abord l’ignorance en premier. On n’est pas vraiment formés, donc on peut pas 

vraiment aller chercher quelque chose qu’on connait pas » 

 

3.3.2.4. Le manque de coordination avec le spécialiste 

Les médecins expriment à ce sujet un manque de transmission de l’information du 

spécialiste pouvant les mettre en difficulté, et insistent sur la lenteur et le manque de 

retour du spécialiste quand est suspecté un diagnostic de maladie rare. 

 

M6 : « Qu’on sait pas tout, dans le sens où heuuu, bon je me suis intéressé à ce qu’elle 

avait comme traitement et là, il m’envoie des courriers mais des fois y’a rien dans le 

carnet de santé, vous avez pas de courrier, les parents ne savent pas tout, heu… Et là ça 
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devient très compliqué. […] . En hémato, j’ai jamais rien eu, sauf quand les gens 

décédaient par exemple. » 

M8 : « Après il y a la lenteur, la lourdeur du système hospitalier à partir du moment où 

on a une suspicion de maladie rare et qu’on envoie au spécialiste pour confirmation… 

Pffff… Ca parait presque bureaucratique » « Donc je l’ai envoyé en consultation de 

génétique, donc il a fallu attendre d’avoir le rendez-vous……… Et on me dit, on a pris note 

de ce que vous dites, on va faire les examens…. Et j’ai aucune nouvelle, toujours pas de 

réponse depuis un mois…. » 

 

3.3.2.5. Le soutien psychologique 

Les patients ont souvent tendance à se confier à leur médecin de famille. Le praticien 

peut se sentir parfois dépassé par l’importance de la souffrance psychologique de ses 

patients atteints de maladies rares. 

M7 : « La souffrance psychologique des parents à prendre en compte, qui rajoute au 

temps, mais je pense que des fois, je, je...Voilà. Je suis pas à la bonne hauteur pour 

entendre comment c’est difficile pour eux, quoi ! Je pense que ça retentit aussi du coup 

sur l’enfant et puis sur les autres. Moi je pense que c’est le temps et la formation pour les 

accompagner psychologiquement » 

 

3.3.2.6. Un patient très informé sur sa maladie 

Il n’est pas rare que le patient atteint de maladie rare connaisse mieux sa pathologie 

que le médecin traitant lui-même, si bien que parfois les rôles s’inversent, c’est le 

patient qui explique sa maladie au médecin. 

 

M3 : « La plus simple, pas pour les enfants ça marche pas, enfin si, ça marche avec les 

parents. C’est : « Mais c’est quoi ce truc ? » qu’ils nous expliquent, on prend un cours 

avec le malade. C’est le contraire, on inverse la pression » 
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M10 :« Si le diagnostic est fait, les gens, ils connaissent plus la maladie que nous, et 

même, y’a des maladies rares, qu’on connait pas parce qu’on les a jamais apprises ou ne 

les verra jamais » « après je vous disais toute à l’heure, sur les histoires de maladies de 

systèmes ou autres choses, c’est vrai que les gens, des fois, ils ont tout appris par cœur… 

C’est bien hein ? Sauf que des fois ils en savent un peu plus que nous (rires). » 

 

3.3.2.7. La perte de confiance du patient 

Le nomadisme médical, la redondance des examens complémentaires ou le scepticisme 

des médecins, peuvent également être un frein pour le patient et lui faire perdre 

confiance envers le corps médical. 

 

M11 : « Peut-être aussi la confiance des gens. Quand ils ont vu pas mal de médecins, ils 

ont un peu de mal à vous reraconter toute leur histoire, ou qu’ils refassent confiance à 

quelqu’un, parce que le jeune que j’ai là, il a 25 ans. Il a plus envie de faire d’examens. Il 

a plus envie de voir personne… » 

 

3.3.3. Les améliorations envisagées par les médecins 

3.3.3.1. Une meilleure coordination pluridisciplinaire 

La transmission de l’information est un problème évoqué par le médecin 1. Être informé 

rapidement des complications de ses patients est important. Le mail lui parait être une 

solution rapide, simple et efficace, contrairement au téléphone comme déjà souligné 

précédemment. 

 

M1 : « pouvoir, si il y a un gros problème, être averti assez vite ou si moi j’ai un souci, de 

pouvoir avertir assez vite, ça je trouve ça intéressant et je pense qu’il y a qu’avec le mail 

qu’on pourra arriver à faire ça » 
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Dans le même sens, certains médecins proposent d’avoir un interlocuteur dédié afin de 

gagner du temps dans les moments où il est nécessaire d’avoir accès au spécialiste 

rapidement, tout en reconnaissant cette idée comme peu concevable. 

 

M1 : « Par téléphone c’est utopique, Ils ont trop de boulot, trop de…. Le téléphone dans 

la journée, si on y met une secrétaire à plein temps, ça suffira pas ! »  

M5 : « Une coordinatrice ou une infirmière ou le chef de service qui pourraient conseiller. 

Moi c’est la seule chose que je vois, mais bon pareil, avoir quelqu’un de disponible pour 

répondre aux questions professionnelles, uniquement professionnelles, uniquement 

médecine. Une chose de plus à organiser dans le service, je vois pas comment, c’est 

surement pas évident. » 

M7 : « C’est sûr que techniquement ce serait plus simple si on avait une sorte de 

référent. » 

M8 : « c’est vrai qu’il serait peut-être utile, que le généraliste puisse joindre directement 

un expert de la maladie rare, pour demander un conseil téléphonique avant d’engager le 

patient dans la démarche. Pouvoir joindre directement les experts des différentes 

pathologies pour avoir un conseil et savoir si on se lance ou si on se lance pas. » 

M11 : « Peut-être, qu’on pourrait avoir, nous, un listing, ou un annuaire, ou un réseau, 

pour quand on a nous, une inquiétude, et vers qui, on pourrait s’orienter pour perdre un 

peu moins de temps, ou en cas de pépin » 

 

3.3.3.2. Protocole de dépistage et de diagnostic 

Le médecin 2 pointe du doigt le manque de protocole ou de fiche d’aide au diagnostic 

qui pourrait aider le médecin traitant à soupçonner des maladies rares devant un 

faisceau de symptômes cliniques. 
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M2 : « simplement pouvoir être informer sur les signes rares ou les faisceaux de signes 

qui peuvent faire penser à une maladie rare et sur chaque maladie en particulier » 

 

3.3.3.3. Une conduite à tenir 

Le médecin traitant peut être amené à prendre en charge la maladie rare ou ses 

complications, situation parfois délicate, qui pourrait être améliorée à l’aide de 

recommandations claires sur leurs prises charges, avec par exemple, un guide ou une 

feuille de route, remis au médecin traitant. 

 

M2 : « à moins qu’il y ait un protocole qui soit encore une fois très clair, que ce soit un 

protocole de dépistage des complications ou un protocole de traitement spécifique » 

« mais à partir du moment où il y a un patient qui a cette maladie, pouvoir avoir une 

conduite à tenir patient par patient » 

M3 : « Et bien qu’ils nous envoient un cours sur ladite maladie, la fiche qui va bien avec, 

voilà, comme un élève. Qu’ils nous envoient çà en nous disant : « tiens t’y connais rien je 

te l’envoie » » 

M6 : « Après y’a certaines maladies très particulières où je trouve que c’est dommage 

que les spécialistes nous envoient pas au moins la première fois, un courrier en 

expliquant un peu plus qu’est-ce que la maladie et pas seulement de se centrer sur la 

personne avec ses symptômes actuels mais qui peuvent peut-être nous appeler ». 

M7 : « Si on a 3 enfants ou adultes avec une maladie rare, c’est se retrouver en situation 

où on nous dit il faut faire attention à ça, ça. Ou dans le courrier, le premier courrier 

qu’on reçoit du spécialiste faut faire attention à ça, ça, ça et ça. Le bilan c’est ça. Comme 

un mini-cours quoi ! (Rires). Mais un truc juste pour avoir accès à l’information tout de 

suite et pas avoir le soir à rentrer à la maison et devoir aller sur internet chercher un 

truc » 
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3.3.3.4. Un patient avec des questions en suspend 

Le médecin 6 indique se retrouver parfois confronté à des questions posées par le 

patient, auxquelles, seul le spécialiste pourrait répondre. Il propose de fournir un 

« pense-bête » sur lequel le patient pourra noter les questions qui lui viennent à l’esprit 

sur sa maladie afin de pouvoir les poser à la prochaine consultation chez le spécialiste. 

 

M6 : « Combien de fois j’ai les gens qui viennent me voir pour me poser des questions… 

voilà… Moi je peux essayer de me renseigner un peu de façon générale mais je… Ou si ils 

peuvent pas l’exprimer comme ça, ils peuvent dire : je vous donne un papier de façon 

générale et puis la prochaine fois, vous posez les questions spécialement. » 

 

3.3.3.5. Un accès spécifique à l’information 

Le médecin 7 suggère une plateforme sur les maladies rares, dédiée aux médecins, 

centralisant les différentes problématiques rencontrées par ses confrères sur les 

maladies rares et les réponses apportées. 

M7 : « Moi je pense que l’idéal pour moi, ça serait un blog sécurisé. Parce que du coup 

un soir vous êtes en consult, vous avez une question, machin, on a un mot de passe, on 

tape machin et là, s’ouvre tous les articles des problématiques reçues par les confrères et 

les consœurs et du coup, ça permettrait de nourrir dans l’instant… Comme on a sur 

espace Pro, les recommandations HAS ou je ne sais quoi, je veux dire, on pourrait avoir 

accès à un endroit » 

 

 

3.3.4. Une formation superficielle mais adaptée 

Nous avons pu voir que nombre de médecins interrogés s’accordent sur la 

méconnaissance en matière de maladies rares au cours de nos entretiens. Dès lors, se 
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pose la question sur leur formation au cours des études ainsi qu’une fois installés au 

cabinet.  

3.3.4.1. Un cursus universitaire déjà bien rempli 

Sur la question de la formation, les médecins généralistes décrivent un cursus 

universitaire déjà bien rempli. Pour eux, les maladies rares sont peu ou pas abordées, 

mettant en avant que la rareté en est le principal frein. 

 

M4 : « : Alors le problème, c’est qu’effectivement, déjà y’a un cursus universitaire qui est 

déjà tellement rempli, que déjà y’a tellement de chose … que les maladies rares… C’est 

vrai qu’on en parle… Moi la médecine ça fait 33 ans que je suis installé. Quand j’ai fait 

médecine c’est vrai qu’on parlait de la mucoviscidose, qui n’est pas si rare que ça, mais 

voilà, voilà on parlait des myopathies mais c’est tout quoi et encore c’est pas rare 

vraiment hein. Mais c’est tous les autres on en parle pas, parce qu’en plus ça va très loin, 

les chercheurs ils ont pas les moyens, c’est rare, donc on va donner priorité à une autre 

maladie ». 

M11 : « On avait tellement de choses à ingurgiter, que voilà… » 

 

Certains médecins suggèrent tout de même un enseignement plus général, par 

orientations diagnostiques ou grands symptômes. 

 

M9 : « Parce que le problème de la médecine c’est ça. C’est qu’on nous apprend par 

pathologies, alors qu’il faudrait vraiment nous apprendre par orientation diagnostique » 

M10 : « On apprenait beaucoup par appareil. […] On va nous apprendre telle maladie en 

rhumato, telle maladie rare en cardio, mais ça reste assez anecdotique, assez souvent » 

«Ça serait pas mal de… Après, on va pas non plus passer des heures et des heures là-

dessus, parce qu’il y a d’autres choses à voir, mais peut-être plus généraliser en faisant 

un cours, par exemple sur les maladies rares en général, avec peut-être celles qui sont les 

plus fréquentes, entre guillemets » 
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3.3.4.2. D’autres formations prioritaires pour le médecin généraliste. 

Les médecins concèdent qu’il peut y avoir un manque de formation continue du 

médecin généraliste sur les maladies rares, tout en expliquant qu’il est plus logique de 

se former sur des maladies auxquelles ils sont confrontés quotidiennement, telles que 

l’obésité, les lombalgies, etc. Ces formations étant déjà chronophages, il suggère de 

laisser celles sur les maladies rares aux spécialistes. 

 

M5 : « C’est vrai que les formations sont plutôt orientées… Ce n’est pas du tout les 

maladies rares qui dominent et c’est normal aussi. On est beaucoup plus sur les 

formations des phénomènes, pathologies banales, mais fréquents. Je suis pas quelqu’un 

qui suis des formations tout le temps. Alors oui… Je pense que ça manque … mais on ne 

peut pas tout faire non plus. Le problème c’est ça, on a déjà à peine le temps de faire des 

formations qui pour notre exercice sont plus « utiles », parce que chronicité de lombalgie 

c’est notre ‘’tous les jours ‘’, plusieurs fois par jour. Obésité des adolescents, c’est tous 

les jours. Donc, faire des formations sur les maladies rares, je pense que c’est plutôt le 

but des spécialistes. Moi, tout ce que je sais des maladies rares c’est de la fac. En 

formation continue, oui avec le temps illimité. Déjà assurer les formations qu’on a besoin 

de faire, c’est pas facile » 

M11 : « Et du coup, les maladies rares, je vais vous dire, c’est pas ça que vous allez aller 

voir en premier non plus. C’est pas bien, mais c’est comme ça, parce que dans le 

quotidien, vous avez un problème avec un hypertendu, et bien, vous allez aller voir 

l’hypertension » 

 

Le médecin 7, du même avis, met plus l’accent sur la grande diversité déjà présente 

dans les motifs de consultations journaliers en médecine générale.  

 



 

38 
 

M7 : « Si je vous dis les 25 que j’ai vu aujourd’hui, tout ce qu’ils ont, je veux dire c’est un 

éventail, c’est plus qu’un éventail, c’est un 360. On peut pas être au fait de tout ». 

 

3.3.4.3. Auto-formation 

Quand on aborde la question de la formation, beaucoup de médecin évoquent la 

formation de leur propre chef via internet, les patients eux-mêmes, ou simplement en 

lisant les courriers des spécialistes. 

 

M5 : « Et d’une part, la formation continue c’est d’être en contact aussi, bon y’a des 

formations continues formalisées. Mais uniquement d’avoir des gens, par exemple le 

patient 5. On apprend pas mal uniquement par le contact avec le service concerné et en 

lisant les courriers, des mises à jours des techniques, des traitements, des investigations. 

C’est quand même fondamental. Plus on a une patientèle diverse, plus l’on se forme ! 

C’est un peu aléatoire, mais c’est une mise à jour constante » 

M7 : « : C’est très mal fait … Y a Google et les gens qui font leurs sites, ils t’expliquent 

aussi. Entre autres par exemple dans la maladie d’Ehler-Danlos, j’ai eu un patient qui a 

une maladie sévère, qui est allé voir le grand spécialiste français. Il m’a envoyé beaucoup 

d’informations, et je me suis rendu compte en fait, que j’avais beaucoup de patients qui 

avaient cette maladie, peut-être à des stades beaucoup moins forts, c’est sûr, mais que 

c’était peut-être pas une maladie si rare que ça » 

M8 : « par rapport à la connaissance, c’est plus facile avec internet d’aller chercher des 

connaissances qu’on n’a pas, ça c’est sûr ! Après, aller chercher les connaissances, c’est 

chronophage … Donc y’a une limite là, c’est sûr ! » 

M9 : « Mais la formation, il faut aller la chercher soi-même. Faut pas compter sur ce 

qu’on peut nous offrir, les FMC, moi c’est bon… La migraine, le diabète, l’insomnie, 

l’enfant en danger… Je dis pas que c’est des thèmes pas importants, mais moi c’est pas 

ce qui m’intéresse. » 

M10 : « : Ha ba là, de toute façon, on se renseigne par nous-mêmes. C’est les bouquins 

ou internet » 
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3.3.4.4. Former au cas par cas 

Pour le médecin 7, une formation générale sur les maladies rares n’a pas d’intérêt, elle 

suggère une formation adaptée à chaque médecin, être formé sur les maladies rares 

présentes dans sa patientèle. 

 

M7 : « En y réfléchissant un peu là, pour moi ça servirait à rien de faire une formation 

adaptée, en fait c’est vraiment… L’idéal, ça serait d’aller à une consultation du spécia-

liste un jour avec le patient. Si on a 3 enfants ou adultes avec une maladie rare, c’est se 

retrouver en situation où on nous dit il faut faire attention à ça, ça. Ou dans le courrier, 

le premier courrier qu’on reçoit du spécialiste, faut faire attention à ça, ça, ça et ça. Le 

bilan c’est ça. Comme un mini-cours quoi ! » 

 

3.3.5. Place du médecin traitant dans la prise en charge des maladies rares. 

3.3.5.1. Rôle du médecin traitant 

Le rôle important de tri et de dépistage du médecin traitant, devant des signes cliniques 

parfois frustres, est régulièrement cité. Il peut ainsi déclencher la période de recherche 

diagnostique le plus rapidement possible et orienter rapidement vers le bon spécialiste. 

 

M1 : « : Déjà, d’essayer de le dépister le plus rapidement possible, réussir à orienter en 

fonction des troubles, de dépister ce qui est normal, pas normal et d’orienter, de savoir 

vers qui orienter » 

M3 : « : L’orientation, point ! L’envoyer vers le bon spécialiste qui fera le travail, 

l’interniste » 
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M4 : « Et c’est les adresser, toujours, enfin moi je sais, à un spécialiste. En fait essayer de 

trouver, les accompagner dans la recherche médicale, et surtout savoir quel est le bon 

professionnel à qui demander quoi ?» 

M5 : « En termes de triage, d’évaluation en premier lieu, c’est entièrement notre travail, 

quelque que soit le symptôme. Pour reprendre à l’envers, tout est de notre ressort. C’est 

le problème de la médecine générale en général, et pareil pour les maladies rares. Dans 

la mesure où on est toujours, souvent, le premier à prendre des contacts » « On peut pas 

faire tout, pour tout le monde à chaque fois. Il faut trier et c’est le but de la médecine 

générale » 

M6 : « Peut-être d’essayer de trouver plus vers quelle spécialité orienter sachant que 

c’est difficile à l’hôpital parce que les rendez-vous sont très longs. » 

 

Les médecins insistent également sur l’accompagnement durant la recherche du 

diagnostic, le médecin traitant étant souvent le principal interlocuteur médical entre le 

patient, sa maladie et le spécialiste. Ils expliquent aussi ce rôle de soutien et de tampon 

qui en découlent. 

 

M1 : « Et après pour moi c’est plus de soutenir le patient au fur et à mesure des 

examens […] de faire un peu le service après-vente entre guillemets, c’est plus ça quoi » 

M2 : « Heu… Par contre, je pense que le médecin traitant, a une place importante dans 

le recueil du quotidien, des plaintes du quotidien, avec éventuellement une bonne com-

munication avec le spécialiste et une liste de critères de gravité, peut…  les patients peu-

vent avoir un accès plus facile au médecin traitant qu’au médecin hospitalier et donc ça 

permet de débrouiller la gravité » 

M4 : « Ba, le rôle du médecin généraliste, c’est pour moi d’être avec la famille, 

d’adhérer, de comprendre, d’avoir de l’empathie. Je vais pas revenir là-dessus, mais c’est 

très important de dire que même si on est impuissant, on comprend leur désarroi »  
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M11 : « Un accompagnateur, un guide, pas celui qui va trouver, mais celui qui va 

accompagner, voilà, qui va les aider à trouver les bonnes personnes, les envoyer voir 

quelqu’un qui les enverra sur un autre réseau… Je crois au réseau en fait » 

Les médecins 4 et 11, dans le même registre, nous décrivent le rapport privilégié 

médecin/patient qui existe en médecine générale. Au fil des années et des 

consultations se noue souvent une relation de confiance entre le patient et son médecin 

de famille. 

M4 :« Je les connais tous quoi ! Je les connais par cœur, je suis capable de dire quand il 

rentre s’il y a un problème ou pas ! Même pas médical, psychologique je suis capable, je 

connais tellement bien la personne. Y’a beaucoup de gens, on se tutoie. Donc c’est notre 

avantage, la définition du médecin généraliste ; c’est vraiment le médecin de famille qui 

accompagne »« Bon on dévie un peu du sujet si vous voulez, mais c’est le rôle du méde-

cin généraliste d’être à l’écoute, de voir le papa, de voir la maman, de discuter avec les 

enfants et en fait il y’a un lien presque, enfin affectif ouai, avec le médecin généraliste. 

Quand on connait bien les gens, on peut pas y couper c’est certain, on s’investit avec eux 

quoi ! » 

M11 : « Et puis après, dans un deuxième temps, ba, y’a ce rapport privilégié, qu’on a en 

médecine générale, qui peut être bouffant parfois, mais qui va être très bien aussi, parce 

que les gens vont se confier petit à petit. Ils vont prendre confiance en nous ou pas. S’ils 

ont pas confiance, ils partent. S’ils ont confiance, ils vont rester avec nous » 

 

La coordination, faire le lien entre les différents spécialistes, les différents intervenants 

et la famille, est un rôle également cité. 

 

 

M10 : « Le médecin généraliste, je pense qu’il a le même rôle que pour tout le reste. C’est 

de la coordination quoi ! C’est d’essayer d’orienter, de regrouper les informations, pour 

que ce soit un ensemble cohérent quoi ! » 
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Les médecins 7 et 8 rejoignent cette opinion tout en décrivant un regard plus extérieur 

que le patient sur sa maladie et un œil plus global sur la situation que le spécialiste. 

 

M7 : « Et bien moi je pense que c’est peut-être…. C’est celui qui fait le pas de côté et qui 

voit dans la globalité. C’est d’avoir un peu le regard de synthèse, honnête et humble 

(rires), mais pour pouvoir dire est-ce que ça vaut… ? Parce que souvent, on a l’histoire de 

la famille. On a des éléments que les spécialistes à l’hôpital n’ont pas. Et c’est le mettre 

dans le juste contexte. Voilà, c’est essayer de mettre la prise en charge optimale dans le 

juste contexte, je pense » 

M8 : « C’est toujours le même dans tous les cas. Le rôle du médecin généraliste, c’est de 

faire la synthèse des problématiques du patient et d’accompagner le patient, de le sou-

tenir dans le parcours de soin. » « Le rôle du généraliste, c’est de soutenir et 

d’accompagner le patient dans son parcours de soin, de faire une synthèse des différents 

avis spécialisés, qui peuvent des fois partir un peu dans des directions différentes, es-

sayer de rassembler tout ça dans quelque chose de cohérent » 

 

La recherche du diagnostic peut être une étape particulièrement longue, et accéder plus 

rapidement à certains examens ou au spécialiste, est un rôle dont les médecins sont 

conscients. 

 

M1 : « Si il y a un examen qui bloque, de pouvoir accélérer les choses » 

M6 : « Peut-être d’essayer de trouver plus vers quelle spécialité orienter sachant que 

c’est difficile à l’hôpital parce que les rendez-vous sont très longs. Ou même, si au moins 

une fois sur cinq j’arrive par cette messagerie à avoir un rendez-vous plus rapidement. » 
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Le médecin 9 juge important d’expliquer au patient sa maladie afin qu’il la comprenne 

mieux, notamment en reformulant ses explications avec des termes compréhensibles 

pour le patient. 

 

M9 : « Donc il faut aussi mettre des mots simples, il faut savoir reformuler » « Faut sa-

voir se remettre au niveau du patient et ça c’est pas facile » « Je pense qu’il faut qu’il 

comprenne sa maladie. Plus on connait son ennemi, mieux on peut l’affronter mais il 

faut aussi décharger le patient, ce jeune homme ou cette jeune femme » « reformuler, se 

mettre à niveau, c’est la vraie place du médecin généraliste. Encore faut-il savoir bien 

connaitre cette maladie pour pouvoir la reformuler de manière très simple et schéma-

tique, et pas dire des grosses conneries. » 

 

3.3.5.2. Ce que les médecins estiment être hors de leur domaine de 

compétence 

Pour le médecin 2, le médecin généraliste a peu de place à prendre dans le suivi 

spécifique de la maladie. 

 

M2 : « Alors, sur la prise en charge de la maladie rare en elle-même, il y a assez peu de 

place à mon avis, puisque je pense que ça peut être une maladie qui est suivie de 

manière très spécifique par des gens qui, heu …qui  ont une habitude importante et qui 

vont justement savoir quels sont les signes à rechercher en cas de risque de 

complications » 

 

Pareillement, le médecin 4 considère qu’il ne faut pas interférer avec le suivi du 

spécialiste, une fois la recherche du diagnostic lancée. 
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M4 : « Disons que si déjà vous avez à faire à des professionnels de santé qui ne trouvent 

pas, il faut pas intervenir en disant : « oui, ils cherchent pas, ou ceci, cela», non !  

Enfin moi j’y connais rien, donc si vous orientez vers un professionnel de santé qui va 

fouiller, qui trouve rien, il faut dire : « écoutez, vous passez par là. Il va falloir 

comprendre qu’il y a des étapes, on ne sait pas si elles sont utiles mais il faut y passer », 

puisqu’on ne sait pas ce qu’ont les gens, d’accord ? Mais toujours aller dans le sens du 

professionnel de santé à qui vous avez adressé le petit patient » 

 

Pour d’autres médecins l’introduction ou la modification du traitement de fond du 

patient n’est pas du ressort du médecin généraliste. 

 

M1 : « D’intervenir dans les traitements, clairement, pas de modifications, pas 

d’introduction. Quand on sait pas ce qu’on fait, ni ce qu’on manipule, il ne faut pas y 

toucher » 

M10 : « Le traitement un peu spécialisé pour le spécialiste, de toute façon, on n’a pas le 

choix (rires) » 

 

Pour les médecins 6 et 7, le versant administratif non médical ne devrait pas être du 

ressort du médecin généraliste. 

 

M6 : « Le social ou la mise en place de choses, qui doivent être faits aussi bien au travail 

ou à l’école. Je trouve que ça devrait être une assistante sociale ou orienter vers le mé-

decin du travail puisque c’est toujours le même problème. C’est nous qui faisons beau-

coup d’administratif pour les gens, alors que c’est pas notre rôle.» 

 

M7 : « Le problème social surtout, l’impact du problème social. Je trouve ça…. Parce que 

ça a vraiment un impact sur la prise en charge du patient, de l’enfant. Et ça par contre, 
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ça prend un temps parce que l’interlocuteur, on l’a pas de suite, et l’assistance sociale, le 

machin, le truc… Enfin … Ce qui passe au 100% ce qui passe pas au 100% Des gens qui 

peuvent pas payer… Ça, je trouve que c’est hyper compliqué. Moi c’est surtout le pro-

blème social, l’accueil en crèche, le médecin de crèche qui voudra pas forcément valider 

son dossier alors que y’a pas de raison qu’il aille pas en collectivité. Ça c’est hyper com-

pliqué en temps passé parce que j’ai pas la réponse de suite » 

 

Le médecin 8 remarque que la mise en place du protocole ALD pourrait être à la charge 

du spécialiste. 

 

M8 : « Y’a un truc tout bête, le protocole ALD dans une maladie rare. Bon, heureusement 

quand même, souvent les spécialistes le remplissent mais y’a des pathologies pour les-

quelles je suis incapable de le remplir » 

 

Il suggère également que les spécialistes devraient prendre part à la coordination des 

soins, qui peut s’avérer complexe pour le médecin généraliste. 

 

M8 : « je pense que ce rôle de coordination et de guide du patient dans le parcours de 

soin quand on connait mal la pathologie, le généraliste peut être un petit peu court, et 

donc, il faut bien que le spécialiste, lui aussi, participe à rôle. Je veux dire dans une 

maladie rare, le spécialiste n’est pas que l’expert. Il devient aussi celui qui doit 

coordonner un petit peu les choses. Je pense que ce rôle doit être partagé. » 

 

Pour certains médecins, le rôle de soutien psychologique du médecin traitant a ses 

limites. Celui-ci devrait être effectué au moins en partie par un psychologue. 

 

M6 : « Ou alors je dis aux gens : « il faut essayer de voir avec un psychologue ». Il y a 

aussi le côté psychologique. Je trouve que c’est dommage, que bon, y’a le médecin qui 

annonce le diagnostic, la maladie, mais de temps en temps qu’il y ait un psychologue qui 
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connaisse un petit peu mieux l’environnement pour voir avec les familles ou le patient 

lui-même » 

4.Discussion 

4.1. Forces et limites de l’étude. 

4.1.1. Forces 

Au cours de notre recherche bibliographique, nous avons pu constater le faible nombre 

d’articles et de publication traitant de notre sujet, la plupart ayant été effectués par des 

associations de malades et centrant donc la problématique sur le patient.  

En ce qui concerne les travaux de thèses, nous en avons recensés à ce jour une dizaine 

sur le sujet16,17,18,19,20,21,29,30. Là aussi, la majorité interrogeait les patients. Seuls quatre 

de ces travaux questionnaient les médecins. Sur ces derniers, trois étaient des études 

quantitatives à travers des questionnaires. La dernière était qualitative avec entretiens 

semi-dirigés mais ne s’adressant pas uniquement aux médecins généralistes. 

Le choix de faire l’étude sous forme qualitative, nous a permis d’aborder le sujet de 

manière compréhensive, afin d’explorer le ressenti des médecins grâce à leurs vécus et 

leurs comportements sur la prise en charge des maladies rares. Les entretiens semi-

dirigés permettent aux praticiens de répondre librement, sans les induire à choisir des 

réponses auxquelles ils n’auraient pas songé ou qui ne reflètent pas réellement leur 

façon d’exercer et de penser. 

Notre étude est donc originale dans ce sens et vient compléter les quelques travaux 

déjà effectués. 

 

4.1.2. Faiblesses 

Une des faiblesses des études qualitatives est leur manque de représentativité. Il n’est 

pas possible de généraliser les résultats à l’ensemble de la population, puisque notre 
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échantillon est constitué de médecins volontaires que nous avons sélectionnés au 

préalable. 

On note des biais internes résultants des traits de personnalité de l’enquêteur et des 

médecins interrogés qui peuvent entrainer un manque de compréhension ou une 

réticence à se confier. Difficilement maitrisable, nous avons essayé de les limiter en 

mettant l’interviewé le plus à l’aise possible et en formulant les questions de façon 

claire et simple. 

Il existe également un biais lié au fait que l’enquêteur soit novice en recherche 

qualitative. En effet, le respect du guide d’entretien n’a pas toujours été évident, en 

partie dû à son manque d’expérience. 

De plus même si l’enquêteur s’est familiarisé avec l’exercice au fil des entretiens, les 

demandes de reformulation ou de précision ont pu être subjectives, entrainant un biais 

d’investigation. 

Il existe un biais d’interprétation, l’analyse des données n’étant effectuée que par une 

seule personne. 

Enfin, nous avons essayé de limiter les biais externes dus à l’environnement en 

interrogeant les participants sur leur lieu de travail, au calme, en s’assurant d’avoir le 

temps nécessaire à la réalisation de l’entretien. 

 

4.2. Des difficultés inéluctables dans la prise en charge des maladies rares par 

les médecins généralistes. 

4.2.1. Un insoluble problème de temps 

Ce problème est soulevé à plusieurs reprises dans nos recherches bibliographiques 

lorsqu’il s’agit de médecins sont interrogés, alors qu’il est quasi inexistant quand ce sont 

des patients. Il est évoqué unanimement par les médecins interviewés dans la thèse de 

B.MAZY et respectivement, autour de 33% et 63%  dans les thèses de C.MOLLET et 

J.HUZE. 
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Le problème du temps est évoqué à plusieurs reprises au cours de nos entretiens et 

notre étude permet de mettre en lumière pourquoi cet argument est si souvent mis en 

avant. 

Pouvoir accéder à un spécialiste rapidement est un obstacle à une bonne prise charge 

pour les médecins interrogés, qui peuvent se retrouver en difficulté devant des 

complications de la maladie ou l’adaptation d’un traitement et ses éventuels effets 

secondaires. Il leur est compliqué d’avoir à l’instant donné, l’avis du spécialiste. Souvent 

décrit comme un parcours du combattant dans nos entretiens, ce sujet n’est abordé que 

dans la thèse de J.HUZE où 60% des médecins considèrent comme obstacle à une bonne 

prise en charge, l’accès au spécialiste. 

Le temps pour accéder aux différents acteurs sociaux ou aux psychologues, sont 

également cités dans nos entretiens. De plus, les médecins considèrent que cette prise 

en charge ne devrait pas être de leur ressort. 

Les consultations de patients atteints de maladies rares, sont souvent longues et 

complexes. Ce qui explique qu’elles soient décrites comme difficiles. Même si ce facteur 

est inéluctable et que les médecins prennent le temps nécessaire pour les effectuer, 

elles n’en demeurent pas moins chronophages. 

Au vu de ces différents arguments, on comprend aisément que ce problème temporel 

soit exclusivement cité du côté des médecins et peu ressenti par le patient. 

 

4.2.2. Le manque de connaissances 

Le médecin généraliste est également qualifié d’omnipraticien, car il prend en charge les 

soins médicaux généraux sans se limiter à un groupe de maladie31. Il est donc souvent 

consulté pour des symptômes et des maladies hétéroclites. A travers cette définition on 

souligne bien le caractère global de la pratique. Bien qu’il soit compréhensible de ne pas 

connaitre toutes les maladies, qui plus est quand elles sont rares, il n’en demeure pas 

moins que le manque de connaissance représente une des difficultés principales mises 

en avant dans notre bibliographie. 



 

49 
 

On retrouve cette notion de manque de connaissance dans nos entretiens, que nos 

médecins trouvent normale. Ils estiment d’ailleurs que la prise en charge spécifique de 

la maladie rare ne leur revient pas, voire même que celle-ci pourrait être dangereuse 

pour le patient. Par contre, ils souhaitent acquérir une connaissance ciblée sur ces 

pathologies, à l’aide de recommandations fournies une fois le diagnostic établi, afin de 

mieux pouvoir répondre aux attentes du patient et aux différentes complications de sa 

maladie.  

Dans tous les cas, la nécessité de connaître les maladies rares en amont ne leur apparait 

pas utile. A ce sujet, les médecins que nous avons interrogés s’accordent tous sur un 

manque de formation, qu’il soit universitaire ou une fois installés avec les formations 

continues. Aucun ne préconise d’en majorer le temps dédié. Très peu abordé dans les 

travaux précédents, nous pouvons expliquer une partie de ces résultats au travers de 

nos entretiens. Les médecins généralistes sont peu confrontés à la maladie rare et 

préfèrent se former sur des pathologies auxquelles ils sont plus régulièrement 

confrontés, comme les pathologies rhumatismales, l’obésité, le diabète, etc. De plus, il 

existe un très grand nombre de maladies rares différentes avec pour chacune une prise 

en charge bien spécifique. Il n’est donc pas possible d’être à jour sur l’ensemble de 

celles-ci. 

 

4.3. En définitive, quelle place pour le médecin généraliste dans la prise en 

charge des maladies rares ? 

4.3.1. La recherche diagnostique, y penser ! 

Une étude réalisée par le Centre régional pour l'étude et l'action en faveur des 

personnes inadaptées (CREAI) Languedoc-Roussillon en juillet 2009, à la demande de 

l’antenne Languedoc-Roussillon de l’Alliance Maladies Rares, indiquait que les médecins 

généralistes sont à l’origine de 5.2% des découvertes de diagnostic de maladies rares32. 

Elle recommandait que les médecins adoptent une pédagogie du doute et qu’ils soient 

mieux formés à avoir recours aux dispositifs d’information, afin d’orienter au mieux le 
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patient face à un cas atypique. Ce faible chiffre peut s’expliquer par le fait que certains 

diagnostics sont posés dès la naissance, à la suite de graves complications, ou après que 

le patient ait été orienté vers le spécialiste par le médecin généraliste. 

Les résultats de notre étude nous indiquent que les médecins généralistes sont cons-

cients de cette période d’errance diagnostique. Ils admettent avoir une place impor-

tante pour déclencher le début des recherches, notamment devant des signes cliniques 

qui peuvent paraitre anodins ou des consultations à répétitions pour lesquelles il est 

difficile de faire la part entre le somatique et le psychologique. Ils soulèvent à plusieurs 

reprises l’importance du tri et de l’orientation. Nous retrouvons donc bien chez nos mé-

decins interviewés cette pédagogie du doute. Cependant, ils attestent de la lenteur et 

des difficultés à trouver le bon spécialiste avec souvent une redondance des examens 

synonyme de perte de temps. Notons que l’une des priorités du 1er PNMR était la for-

mation initiale des médecins, avec deux heures de formation dans leur cursus pour leur 

permettre d’apprendre quelques réflexes de bases : penser aux maladies, chercher 

l’information, orienter le patient ainsi que la formation continue des médecins pour 

rappeler des notions de base. Le 3ème PNMR poursuit dans cette voie, l’un de ses diffé-

rents axes, étant de former les professionnels de santé à mieux identifier et prendre en 

charge les maladies rares. 

 

4.3.2. Un suivi rare, mais adapté 

Nous avons pu constater une fréquence peu élevée dans le suivi du DIP par les médecins 

interrogés. Bien que l’étude qualitative n’ait pas vocation à faire de statistiques, force 

est de constater qu’au terme de ces 11 entretiens, 9 médecins sur 11 dénotent un faible 

suivi.  

Parmi les travaux déjà effectués ou les recherches dans la littérature, même si l’absence 

de suivi est sous-entendue, seul B.MAZY22, aborde le sujet. Ces résultats concordent 

avec les nôtres, avec un suivi courant qui est rare, compris de 10 à moins d’une 

consultation par an.  
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Avec peu de référence dans la littérature, nous avons donc essayé de comprendre ce 

phénomène à travers le résultat de nos entretiens et dégagé plusieurs facteurs : 

Bien qu’insistant sur la prise en charge courante du patient au moment de l’entretien, 

sous-entendant la prise en charge générale, les médecins ont pu comprendre la prise en 

charge spécifique de la maladie. En reformulant la question, on découvre que le 

médecin a un suivi « normal » de son patient, vaccinations, viroses ou pathologies 

bénignes, qu’il ne considère pas comme un suivi de la prise en charge de la maladie 

rare. Il y a donc un discours ambivalent. Il existe bien un suivi de médecine générale 

pour des pathologies dites bénignes, des visites de routine et une orientation vers le 

spécialiste ou les urgences, mais les médecins ne le considèrent pas comme faisant 

partie du suivi du DIP à proprement parler. Pourtant cet aspect fait partie intégrante de 

la prise en charge des maladies rares, même si les médecins interrogés n’ont pas l’air 

d’en avoir conscience. On retrouve cette importance de la prise en charge globale du 

patient dans les thèses de C.MOLLET, F.CORNIAU et B.MAZY. 

D’autre part, nous avons constaté un suivi très régulier de la part du CEREDIH de 

Montpellier, qui est aussi très accessible par les patients ou par le médecin en cas de 

problème, ne nécessitant donc pas de consulter ou de faire appel au médecin traitant 

en cas de complication. 

A noter également que ce sont des enfants, des adolescents ou des jeunes adultes. Ils 

n’ont souvent pas d’autres pathologies chroniques en dehors du DIP et de ses 

complications. Ainsi, si le traitement est efficace, que le patient va bien et que le suivi 

est effectué à l’hôpital, ils n’ont, comme la plupart des personnes de leur âge, pas de 

« motifs » pour aller consulter leur médecin généraliste. 

Le manque de connaissance de la maladie, parfois clairement indiqué par le médecin à 

son patient, ou lorsque le patient juge son médecin non compétent, peuvent aussi en 

partie expliquer ce faible suivi.  
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4.3.1. L’aspect pédiatrique, une relation médecin/patient singulière. 

Comme nous l’avons soulevé précédemment, le DIP est souvent diagnostiqué dans 

l’enfance. Nous avons donc voulu aborder ce sujet avec les médecins interviewés, 

pensant que cela rajouterait une difficulté à la prise en charge des maladies rares. Les 

résultats sont partagés. Certains médecins trouvent plus simple qu’il s’agisse d’enfants 

en mettant en avant le fait d’avoir peu d’informations médicales à traiter avec pas ou 

peu d’antécédents en dehors de leur maladie. D’autres indiquent que cela représente 

un stress supplémentaire. 

Néanmoins, cet aspect pédiatrique entraine forcément un triptyque relationnel 

atypique médecin/enfant/parent avec des parents souvent surinformés sur la maladie 

de leur enfant. Également vrai chez les adultes, le fait que la configuration hiérarchique 

habituelle du médecin, informant son patient sur sa maladie, évolue vers une relation 

de partage de l’information avec une prise de décision collaborative convient aux 

médecins interrogés. Nos résultats indiquent en revanche la difficulté à gérer l’aspect 

socio-psychologique de la maladie, qui est pour la famille une source d’angoisse et de 

frustration mêlée à un sentiment d’injustice auquel le médecin de famille est souvent le 

seul interlocuteur. 

 

4.3.2. Solutions envisagées par les médecins interrogés. 

Les médecins interrogés proposent diverses pistes d’amélioration pour faire face à ces 

difficultés rencontrées. 

Bien conscients du rôle du médecin généraliste dans le dépistage des maladies rares, ils 

souhaiteraient être plus informés sur les différents symptômes évocateurs, résultats en 

accord avec la thèse d’A.METAYER5. En effet, à ce jour, il existe peu d’outils d’aide au 

dépistage, hormis quelques fiches d’aides au diagnostic des maladies rares, dont le DIP 

fait partie (Annexe 6.1), mais qui sont peu connus des médecins. A noter qu’Orphanet 

travaille actuellement sur un outil d’aide au diagnostic qui est en phase Béta et 

seulement disponible en anglais33. 
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Ils souhaiteraient également une meilleure communication pluridisciplinaire en étant 

avertis rapidement des complications graves ou des changements de traitements 

importants du patient, afin de ne pas être pris au dépourvu quand il vient en 

consultation. Le mail est un moyen évoqué. L’accès au spécialiste est également un 

problème fréquemment rencontré, les médecins sont bien conscients qu’il est 

difficilement envisageable de pouvoir contacter le médecin spécialiste immédiatement à 

toutes heures. Ils proposent de mettre en place un référent rapidement joignable. 

Toutefois la demande la plus fréquemment retrouvée, reste un récapitulatif qui serait 

fourni au médecin une fois le diagnostic établi, comprenant un résumé de la maladie et 

lui indiquant les différentes recommandations de prise en charge sur les complications, 

les traitements et les contre-indications de la maladie rare. On voit bien à travers cette 

demande des médecins généralistes, l’envie d’être actif dans la prise en charge et de 

pouvoir répondre aux questions du patient. Ce dernier point correspond pourtant 

précisément aux Protocoles Nationaux de Diagnostic et de Soins, mis en place lors du 

premier PNMR, puis confirmée lors du deuxième. Ils ont pour objectifs de servir de 

référence au médecin traitant afin de lui expliciter la prise en charge diagnostique et 

thérapeutique optimale, ainsi que le parcours de soins d’un patient atteint d’une 

maladie rare donnée34.Le fait que les médecins interrogés formulent cette demande, 

soulève la question de la visibilité de ces différents PNDS, voire même de savoir si 

certains médecins connaissent leur existence. Leur faible nombre actuel, moins de 100, 

est un autre handicap. 

 

5.Conclusion 

 

Le médecin généraliste est peu confronté à la maladie rare et à son suivi spécifique en 

pratique courante. Néanmoins, il est conscient de la place importante qu’il occupe dans 

le tri et l’orientation afin de débuter rapidement la recherche du diagnostic pour dimi-

nuer la période d’errance. Une fois le diagnostic établit, les médecins ont à cœur de 
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prendre en charge le patient dans sa globalité en privilégiant le soutien et 

l’accompagnement. Ils reconnaissent quelques difficultés dans la coordination pluridis-

ciplinaire notamment pour joindre les spécialistes rapidement. Soucieux de vouloir être 

plus efficaces et de mieux répondre aux demandes des patients, ils souhaiteraient être 

informés sur la conduite à tenir face à la maladie rare une fois celle-ci diagnostiquée afin 

d’être en mesure de mieux gérer son traitement et ses complications. Le 3ème PNMR qui 

a débuté en 2018 souhaite accentuer la formation universitaire et continue des méde-

cins afin de promouvoir la culture du doute. Notre étude nous révèle que cette culture 

est déjà bien présente et que c’est peut-être sur les Protocoles Nationaux de Soins et de 

Diagnostics, leurs accès pratiques et leurs méconnaissances auprès des médecins qu’il 

faudrait accentuer les efforts. Il serait intéressant d’effectuer un travail d’évaluation de 

la connaissance et de l’attente des médecins à ce sujet. 
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Familles” Etude Réalisée Par Le CREAI Languedoc-Roussillon En Juillet 2009’ 

<https://www.alliance-maladies-rares.org/wp-

content/uploads/2013/09/synthesevd.pdf>. 

33INSERM US14-- TOUS DROITS RESERVES, ‘Orphanet: Rechercher par signe’ 

<https://www.orpha.net/consor/cgi-bin/Disease_DiagnosisAssistance.php?lng=FR>. 

34‘Haute Autorité de Santé - Protocoles Nationaux de Diagnostic et de Soins (PNDS)’ 

<https://www.has-sante.fr/portail/jcms/c_1340879/fr/protocoles-nationaux-de-

diagnostic-et-de-soins-pnds>. 
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7.Annexes 
7.1. Outil d’aide au diagnostic du CEREDIH 
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7.2. Guide d’entretien 

Mot d’introduction expliquant le cadre de l’entretien : 

Merci d’avoir accepté cet entretien dans le cadre de mon travail de thèse sur la prise en charge des 

maladies rares, plus spécifiquement du DIP. 

Comme indiqué lors de notre premier contact, je suis interne en médecine générale. J’ai choisi d’étudier 

ce sujet pour mieux cerner les difficultés du suivi d’une maladie rare en médecine générale et les 

solutions qui sont, ou pourraient, être mises en place pour faciliter cette prise en charge. Nous allons 

discuter pendant 30 mn environ. Ce qui m’intéresse, c’est de comprendre votre point de vue sur le 

sujet ? Comment vous vivez cette situation dans votre pratique quotidienne ? Dites- moi les choses le 

plus librement possible. 

Je vous rappelle que cet entretien est anonyme. 

 

Recueil d’informations personnelles : 

 

- Age médecin / patient 

- Sexe 

- Années d’exercices / installation 

- Mode d’exercice : cabinet seul / cabinet de groupe  

- Milieu : rural / semi-rural / urbain 

- Type de DIP  

- Département  

- Savez-vous si votre patient est également suivi par un pédiatre. Si oui, est-il le référent ? 

 

Axes/ questions/ question de recentrage. 

1ère question brise-glace : 

- Pour commencer, parlons un peu de votre patient. Expliquez-moi son parcours médical : 

o Relance éventuelle – sujet à aborder : 

▪ Errance diagnostique 

▪ Relation médecin-malade 
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2ème question :  

- Pouvez-vous me raconter comment se passe la prise en charge de votre patient atteint de DIP 

dans votre pratique courante ? 

o Relance éventuelle-sujet à aborder : 

▪ Versant médical 

▪ Versant familial et psycho-social 

▪ Versant administratif 

▪ Jeune Age du patient 

▪ Aspect pluridisciplinaire, coordination médicale, paramédicale 

 

3ème question : 

- De façon plus générale, quelles sont, selon vous, les barrières à une bonne prise en charge des 

maladies rares ? 

o Relance éventuelle-sujet à aborder : 

▪ Reformulation de la question simplement ici. 

 

4ème question : 

- Quelles solutions avez-vous mis en place ou proposeriez-vous pour améliorer la prise en charge 

des maladies rares ? 

o Relance éventuelle : 

▪ Idem simple reformulation, relance. 

 

5ème question : 

- Quel est selon vous, le rôle du médecin généraliste dans la prise en charge des maladies rares ? 

o Thème à aborder / relance : 

▪ Idem simple reformulation, relance. 

 

6ème question : 

- A l’inverse qu’est-ce qui, selon vous, n’est pas, ou ne devrait pas être du ressort du médecin 

généraliste ? 

o Thème à aborder / relance : 

▪ Idem simple reformulation, relance. 

 

 



 

63 
 

 

7.3. Axes du 1er PNMR 
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7.4. Axes du 2ème PNMR 
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7.5. Axes du 3ème PNMR 
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7.6. Liens Orphanet des différents DIP suivis par les médecins interrogés 

- Syndrome d’APECED : https://www.orpha.net/consor/cgi-

bin/OC_Exp.php?Lng=FR&Expert=3453 

- Déficience en sous-classe d’igG : https://www.orpha.net/consor/cgi-

bin/OC_Exp.php?Lng=FR&Expert=70593 

- ALPS : https://www.orpha.net/consor/cgi-bin/OC_Exp.php?Lng=FR&Expert=3261 

- SCID :https://www.orpha.net/consor/cgi-bin/OC_Exp.php?lng=fr&Expert=183660 

- HIGM1 :https://www.orpha.net/consor/cgi-

bin/OC_Exp.php?lng=FR&Expert=101088 

- Déficit en immunoglobuline A :https://www.orpha.net/consor/cgi-

bin/Disease_Search.php?lng=FR&data_id=10925&Disease_Disease_Search_disea

seGroup=IgA&Disease_Disease_Search_diseaseType=Pat&Disease(s)%20concern

ed=Immunoglobulin-A-deficiency--IgA-deficiency-&title=Immunoglobulin-A-

deficiency--IgA-deficiency- 

- Neutropénie congénitale sévère : https://www.orpha.net/consor/cgi-

bin/OC_Exp.php?lng=FR&Expert=42738 

- SIOD :https://www.orpha.net/consor/cgi-bin/OC_Exp.php?Lng=FR&Expert=1830 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

https://www.orpha.net/consor/cgi-bin/OC_Exp.php?Lng=FR&Expert=3453
https://www.orpha.net/consor/cgi-bin/OC_Exp.php?Lng=FR&Expert=3453
https://www.orpha.net/consor/cgi-bin/OC_Exp.php?Lng=FR&Expert=70593
https://www.orpha.net/consor/cgi-bin/OC_Exp.php?Lng=FR&Expert=70593
https://www.orpha.net/consor/cgi-bin/OC_Exp.php?Lng=FR&Expert=3261
https://www.orpha.net/consor/cgi-bin/OC_Exp.php?lng=fr&Expert=183660
https://www.orpha.net/consor/cgi-bin/OC_Exp.php?lng=FR&Expert=101088
https://www.orpha.net/consor/cgi-bin/OC_Exp.php?lng=FR&Expert=101088
https://www.orpha.net/consor/cgi-bin/Disease_Search.php?lng=FR&data_id=10925&Disease_Disease_Search_diseaseGroup=IgA&Disease_Disease_Search_diseaseType=Pat&Disease(s)%20concerned=Immunoglobulin-A-deficiency--IgA-deficiency-&title=Immunoglobulin-A-deficiency--IgA-deficiency-
https://www.orpha.net/consor/cgi-bin/Disease_Search.php?lng=FR&data_id=10925&Disease_Disease_Search_diseaseGroup=IgA&Disease_Disease_Search_diseaseType=Pat&Disease(s)%20concerned=Immunoglobulin-A-deficiency--IgA-deficiency-&title=Immunoglobulin-A-deficiency--IgA-deficiency-
https://www.orpha.net/consor/cgi-bin/Disease_Search.php?lng=FR&data_id=10925&Disease_Disease_Search_diseaseGroup=IgA&Disease_Disease_Search_diseaseType=Pat&Disease(s)%20concerned=Immunoglobulin-A-deficiency--IgA-deficiency-&title=Immunoglobulin-A-deficiency--IgA-deficiency-
https://www.orpha.net/consor/cgi-bin/Disease_Search.php?lng=FR&data_id=10925&Disease_Disease_Search_diseaseGroup=IgA&Disease_Disease_Search_diseaseType=Pat&Disease(s)%20concerned=Immunoglobulin-A-deficiency--IgA-deficiency-&title=Immunoglobulin-A-deficiency--IgA-deficiency-
https://www.orpha.net/consor/cgi-bin/Disease_Search.php?lng=FR&data_id=10925&Disease_Disease_Search_diseaseGroup=IgA&Disease_Disease_Search_diseaseType=Pat&Disease(s)%20concerned=Immunoglobulin-A-deficiency--IgA-deficiency-&title=Immunoglobulin-A-deficiency--IgA-deficiency-
https://www.orpha.net/consor/cgi-bin/OC_Exp.php?lng=FR&Expert=42738
https://www.orpha.net/consor/cgi-bin/OC_Exp.php?lng=FR&Expert=42738
https://www.orpha.net/consor/cgi-bin/OC_Exp.php?Lng=FR&Expert=1830
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8. Serment d’Hippocrate 

 

➢ En présence des Maîtres de cette école, de mes chers condisciples et de-
vant l’effigie d’Hippocrate, je promets et je jure, au nom de l’Etre su-
prême, d’être fidèle aux lois de l’honneur et de la probité dans l’exercice 
de la médecine. 

 

 

➢ Je donnerai mes soins gratuits à l’indigent et n’exigerai jamais un sa-
laire au-dessus de mon travail. 

 

 

➢ Admis (e) dans l’intérieur des maisons, mes yeux ne verront pas ce qui 
s’y passe, ma langue taira les secrets qui me seront confiés, et mon état 
ne servira pas à corrompre les mœurs, ni à favoriser le crime. 

 

 

➢ Respectueux (se) et reconnaissant (e) envers mes Maîtres, je rendrai à 
leurs enfants l’instruction que j’ai reçue de leurs pères. 

 

 

➢ Que les hommes m’accordent leur estime si je suis fidèle à mes pro-
messes. Que je sois couvert (e) d’opprobre et méprisé (e) de mes confrères 
si j’y manque. 
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RESUME 

INTRODUCTION : Le médecin généraliste (MG), acteur de soins primaires, est 

souvent le premier interlocuteur du patient dans ses démarches de soin. La diversité et 

la complexité des maladies rares peut le mettre en difficultés dans sa pratique. Les 

déficits immunitaires primitifs (DIP) débutent souvent par des infections bénignes à 

répétitions, motifs fréquents de consultation en cabinet de médecine générale. 

L’objectif de cette étude est de comprendre les difficultés auxquelles sont confrontés les 

MG face aux maladies rares afin de mieux définir leur rôle et leurs attentes dans la prise 

en charge des patients.  

METHODE : Il s’agit d’une étude qualitative menée par entretiens semi dirigés auprès 

de 11 médecins généralistes libéraux installés en région Occitanie et suivant au moins 

un patient atteint de DIP.  

RESULTATS : Les principales difficultés rencontrées par les MG étaient l’aspect 

chronophage des consultations, leurs faibles connaissances sur ces maladies, ainsi que 

des défauts de communication et d’accessibilité au spécialiste. Le manque de formation 

sur ces pathologies n’a pas semblé être une priorité. Les médecins avaient conscience 

de la période d’errance diagnostique des patients et de leurs rôles dans le tri, le 

dépistage et l’orientation pour l’endiguer. Ils définissaient leur place principalement 

autour du soutien et de l’accompagnement grâce à une relation médecin/patients 

privilégiée.  

CONCLUSION : Cette étude a permis de mieux cerner le ressenti et les attentes du 

MG dans la prise en charge des maladies rares. Elle soulève la question de la mise en 

place d’un guide thérapeutique en leur faveur une fois le diagnostic établi.  

MOTS-CLES : Médecine générale, Maladies rares, Prise en charge, Difficultés, Déficits 

immunitaires primitifs, Soins primaires, Etude qualitative, Rôles 

 


