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Introduction


Depuis la création de l’association PXE France en novembre 1999, plus de cent personnes atteintes de Pseudoxanthome Elastique m’ont raconté leur histoire, l’histoire de leur vie avec cette maladie, de leur suivi médical, de la prise en charge par les différents médecins qu’elles ont été amenées à rencontrer, depuis les premiers symptômes, puis parfois plusieurs années après, l’annonce d’un diagnostic, le suivi partiel ou parfois global, les errances de service en service, de spécialiste en spécialiste, les traumatismes et les espoirs, le manque d’informations, la méconnaissance de leur maladie, le désintérêt des médecins, l’envie qu’ils avaient de se battre encore et encore… 


Tous ces problèmes sont communs aux maladies rares et l’on en mesure de plus en plus réellement l’importance et les répercussions sur les malades et le système de santé publique. 


En suivant cet enseignement « Accompagnement des personnes atteintes de maladie génétique et de leur famille » et en choisissant le sujet de mon mémoire « Y a-t-il adéquation entre l’attente des patients atteints de Pseudoxanthome Elastique et la prise en charge actuelle de leur maladie ? », je veux plus que tout aider et accompagner au mieux les malades dans leur cheminement avec la maladie.


Basée sur un questionnaire, cette étude ne se veut pas exhaustive mais j’espère qu’elle contribuera simplement à améliorer la prise en charge et la reconnaissance des personnes atteintes de Pseudoxanthome Elastique.


Je commencerai donc par une présentation de la maladie et de sa prise en charge en consultation multidisciplinaire, puis viendront les résultats du questionnaire et enfin, un bilan global de cette prise en charge spécifique ainsi que plusieurs réflexions sur la problématique des maladies rares au sein de notre système de santé.

I. Présentation du Sujet

Ce travail présenté devant vous ce jour est le fruit d’une collaboration menée entre une association qui se bat depuis 4 ans pour faire reconnaître une maladie rare, le Pseudoxanthome Elastique et une consultation multidisciplinaire qui offre depuis plus de 2 ans un mode de prise en charge à cette maladie ; et plus précisément, d’une réflexion entre une patiente PXE qui souhaite avoir la meilleure prise en charge possible de sa maladie et un médecin qui est à l’origine de la création de cette consultation et qui souhaite l’optimiser.

I. 
1 Le Pseudoxanthome Elastique (PXE)

Le Pseudoxanthome Elastique est une maladie qui affecte le tissu élastique, c’est-à-dire principalement la peau, le système cardio-vasculaire et les yeux. En ce qui concerne la peau, il y a une perte d’élasticité aux zones de plis. Dans le système cardio-vasculaire, les artères se calcifient et se rigidifient, entraînant des troubles circulatoires et des hémorragies gastriques dans certains cas. Au niveau des yeux, des stries angioïdes et par la suite des néo-vaisseaux apparaissent et peuvent entraîner une hémorragie rétinienne avec perte de la vision centrale. Cette maladie touche environ une personne sur 25000. Elle est autosomique récessive. Il n’y a aucun traitement actuellement. Le gène et la protéine responsables ont été identifiés dernièrement. Et un modèle animal vient d’être créé.

La complexité de cette maladie et le fait qu’elle affecte différents organes nécessitent que le patient consulte des médecins dont les spécialités sont très variées comme un dermatologue et/ou parfois un chirurgien-plasticien (pour la peau d’orange et les plis cutanés), un ophtalmologue (pour les stries angioïdes, les néo-vaisseaux et les hémorragies rétiniennes), un cardiologue (pour les atteintes de la paroi des artères), un gastro-entérologue (pour les hémorragies gastro-intestinales), un généticien (pour un conseil génétique) et parfois, un diététicien, un psychologue,…


Parallèlement, l’information et le soutien aux patients sont aujourd’hui les objectifs premiers de l’association PXE France qui a été créée en novembre 1999 et compte aujourd’hui plus de cent adhérents en France et pays francophones. Elle s’est donnée par ailleurs pour autres buts d’établir des collaborations entre médecins et  de créer des réseaux de spécialistes et enfin, d’aider à financer la recherche sur le PXE.


Vous trouverez en Annexe 1 une présentation de la maladie plus « scientifique » écrite par le Docteur Ludovic Martin, médecin-référent de la consultation multidisciplinaire PXE du CHR d’Orléans.

I. 
2 La consultation multidisciplinaire PXE d’Orléans
Il existe à ce jour 3 consultations multidisciplinaires spécialisées répertoriées par Orphanet que l’association PXE France indiquent bien sûr à ses adhérents. Par ailleurs, une autre consultation n’a pas encore fait l’objet à ce jour d’une demande de validation auprès de cet organisme mais est répertoriée par l’association (cf. Annexe 2) . 

La Consultation Multidisciplinaire d’Orléans a été créée il y a un peu plus de deux ans (printemps 2001) à l’initiative d’un médecin dermatologue, le Docteur Ludovic Martin. Il en est le médecin-coordinateur. Autour de lui, on trouve toute une équipe de spécialistes : un ophtalmologue, un cardiologue, une généticienne, un gastro-entérologue, un chirurgien-plasticien, un diététicien, un gynéco-obstétricien, qui connaissent tous aujourd’hui le PXE et ses conséquences et bien sûr, des infirmières, des aides-soignantes, des secrétaires, qui connaissent également cette maladie, soit plus de 25 personnes au total, dont 6 à 8 réellement impliquées au jour le jour dans le suivi des malades. Par ailleurs, des partenariats avec des chercheurs de l’unité CNRS d’Orléans ainsi que de l’Hôpital Purpan à Toulouse ont été mis en place, notamment concernant la recherche des mutations liées à la maladie. 

L’idée même de cette consultation multidisciplinaire spécialisée est  que les patients puissent rencontrer au cours d’une même hospitalisation un ensemble d’experts pour un bilan le plus complet possible. Ces experts se concertent pour faire une synthèse de la maladie et de son évolution éventuelle. Un compte-rendu est envoyé au patient et à son médecin traitant par la suite.

A ce jour, la consultation multidisciplinaire PXE a accueilli près de 50 patients PXE, dont plus de 30 ont actuellement un suivi annuel ; une quinzaine d’autres ayant consulté pour un conseil génétique ou une confirmation de diagnostic.

I. 
3 Le questionnaire
Le Docteur Ludovic Martin et moi-même souhaitions travailler sur la prise en charge des patients PXE ; moi, du point de vue du patient et lui, du point de vue du médecin-référent de la consultation multidisciplinaire. C’est ainsi que nous sommes arrivés à l’élaboration d’un questionnaire tentant de cerner dans un premier temps les attentes et les besoins des patients pour, dans un second temps, d’une part pouvoir mesurer la place que doit prendre le personnel soignant dans ce suivi et d’autre part quels pouvaient en être les aménagements.

Afin de pouvoir évaluer les besoins des patients en matière de prise en charge de leur maladie, un questionnaire a été établi (cf. Annexes 3 et 4). En fait, il s’agit d’un questionnaire double : un questionnaire concernant l’attente des patients PXE qui a été envoyé aux patients membres de l’association PXE France et un questionnaire-miroir concernant l’idée que le personnel de la consultation multidisciplinaire se fait de ces attentes. Ce dernier a été rempli par toutes les personnes qui prennent en charge à un moment ou à un autre le patient lors de son hospitalisation à Orléans.

Le questionnaire à destination des patients a été envoyé à 56 d’entre eux ; les réponses sont au nombre de 26. 

De même, pour le personnel soignant, j’ai reçu 18 réponses réparties comme suit :
-
6  questionnaires remplis par des infirmières (sur 8 envoyés) ;

-
3  questionnaires remplis par des aides-soignantes (sur 4 envoyés) ;

-
2 questionnaires remplis par des secrétaires (sur 2 envoyés) ;

-
7 questionnaires remplis par des médecins (sur 14 envoyés).

Le Questionnaire Patient comporte 28 questions réparties en plusieurs thèmes que l’on retrouve en titres de paragraphe dans la deuxième partie :

· Le suivi (questions 1 à 10b)

· Les attentes (question 11)

· La prise en charge par les infirmières (questions 12 à 15)

· Les examens (questions 16 et 17)

· L’accompagnement (questions 18 à 25)

· La prise en charge de la consultation (questions 26 à 28)

Le Questionnaire Personnel de la Consultation comporte lui 24 questions sur ces mêmes thèmes. A noter que les questions 7 à 11 de ce questionnaire ne s’adressaient qu’aux infirmières et n’ont donc été remplies que par celles-ci.

Certaines questions sont donc en miroir, c’est à dire que je mettrai au cours du mémoire en parallèle les réponses du premier et du deuxième questionnaires afin de voir s’il y a adéquation entre l’attente des patients PXE et la prise en charge actuelle de la maladie par la consultation multidisciplinaire. 

Ci-dessous, un tableau indiquant les correspondances entres les deux questionnaires :

	Questionnaire 

Patient PXE
	Questionnaire 

Personnel de la Consultation     

	Le suivi

Question n°1

Question n°4

Questions n°5 et 6
	Question n°1

Question n°4

Question n°5

	Les attentes

Question n°11
	Question n°6

	La prise en charge par les infirmières

Question n°12

Question n°13

Question n°14

Question n°15
	Question n°8

Question n°9

Question n°10

Question n°11

	Les examens

Question n°16

Question n°17
	Question n°12

Question n°13

	L’accompagnement

Question n°18

Question n°19

Question n°20

Question n°21

Question n°22

Question n°23

Question n°24

Question n°25
	Question n°14

Question n°15

Question n°17

Question n°18

Question n°19

Question n°20

Question n°21

Question n°22

	La prise en charge de la consultation

Questions n°26 et 27

Question n°28
	Question n°23

Question n°24


Les réponses au questionnaire destiné au personnel soignant de la consultation multidisciplinaire seront traitées à la suite de chacune des questions du premier questionnaire.

	Questionnaire Patient PXE
	Questionnaire Personnel soignant

	1
	Comment êtes-vous suivi actuellement pour votre maladie ?
	1
	D’après vous, quel type de suivi avaient les patients que vous rencontrez dans la consultation multidisciplinaire ?

	2
	Si vous êtes suivi par une consultation multidisciplinaire, merci de préciser laquelle.
	2
	Les patients vous parlent-ils de leur suivi médical antérieur ?

	3
	Depuis combien de temps ?
	3
	Quels sont les termes qu’ils utilisent pour en parler ?

	4
	Comment êtes-vous arrivé à prendre rendez-vous dans une consultation multidisciplinaire ?
	4
	D’après vous, quel a été leur cheminement pour prendre rendez-vous dans une consultation multidisciplinaire ?

	5
	Quelle hospitalisation vous a t-on proposé ?
	5
	Quelles remarques les patients vous ont-ils déjà fait sur la durée de leur hospitalisation par rapport à leurs disponibilités (professionnelle, familiale,…) ?

	6
	Cela était-il en accord avec votre disponibilité ?
	6
	D’après vous, quelles étaient les attentes des patients avant de se rendre dans une consultation multidisciplinaire PXE ? Merci de classer de 1 à 9 par ordre d’importance.

	7
	S’agissait-il d’un bilan avec : Un seul examen spécifique / Un bilan complet ?
	7
	Les patients s’adressent-ils directement aux infirmières pour poser des questions sur les examens ?

	8
	S’agissait-il d’un bilan : Trimestriel ?/ Semestriel ?/ Annuel ?
	8
	Les patients s’adressent-ils directement aux infirmières pour poser des questions sur le PXE ?

	9
	Cette fréquence vous convient-elle ?
	9
	D’après vous, le personnel soignant est-il  suffisamment informé de la maladie ?

	10
	Si vous n’êtes pas suivi actuellement pour votre PXE, souhaiteriez-vous en faire la démarche dans le futur ?
	10
	D’après vous, les réponses données par les infirmières satisfont-elles les patients ?

	10b
	Si oui, sous quelle forme souhaiteriez-vous cette consultation ?
	
	

	11
	Quelles étaient vos attentes avant de vous rendre dans une consultation multidisciplinaire PXE ? Merci de classer de 1 à 10 par ordre d’importance
	11
	D’après vous, quelles informations supplémentaires les patients auraient-ils aimé recevoir de la part du personnel soignant ?

	12
	Vous êtes-vous adressé aux infirmières pour poser des questions sur le PXE ?
	12
	Les examens ont-ils été expliqués aux patients ?

	13
	Les infirmières vous ont-elles paru être informées de la maladie ?
	13
	D’après vous, ces explications étaient-elles : Suffisantes ? /  Insuffisantes ?



	14
	Les réponses concernant la maladie vous ont-elles satisfaites ?
	14
	D’après vous, quel est l’interlocuteur privilégié pour les patients :

· - Le médecin-référent

· - Un médecin spécialiste du problème médical principal du patient (ophtalmologue, cardiologue, généticien, diététicien, etc…)

· - Une infirmière

- Une secrétaire

	15
	Quelles informations supplémentaires auriez-vous aimé recevoir de la part des infirmières ? Précisez :
	15
	D’après vous, les patients peuvent-ils poser toutes les questions qu’ils souhaitent ?

	16
	Les examens vous ont-ils été expliqués au préalable ?
	16
	Les questions portent-elles (classer par ordre de fréquence, 1 moins fréquent, 5 très fréquent) ?

-  Sur les soins et examens médicaux

-  Sur le déroulement de l’hospitalisation

-  Sur la maladie

-  Sur la vie avec la maladie

-  Autres (précisez) : ……



	17
	Cette explication était-elle : Suffisante ? / Insuffisante ?
	17
	D’après vous, les patients sont-ils satisfaits des réponses apportées ?

	18
	Votre interlocuteur privilégié était-il :

- Le médecin-référent

- Un médecin spécialiste du problème médical principal du patient (ophtalmologue, cardiologue, généticien, diététicien, etc…)

- Une infirmière

- Une secrétaire
	18
	D’après vous, qu’apporte la consultation multidisciplinaire en plus par rapport à une consultation chez un médecin généraliste ou un spécialiste isolé ?

	19
	Avez-vous pu poser toutes les questions que vous souhaitiez ?
	19
	D’après vous, qu’est-ce que la consultation multidisciplinaire n’apporte pas et que le patient aurait aimé y trouver ?

	20
	Etes-vous satisfait des réponses apportées ?
	20
	Pouvez-vous indiquer l’état de satisfaction global du patient, tel que vous le ressentez à la fin de son hospitalisation.

	21
	Pouvez-vous indiquer ce que la consultation multidisciplinaire vous a apporté de plus par rapport à une consultation chez votre médecin généraliste ou spécialiste isolé ?
	21
	Selon vous, que faudrait-il faire pour améliorer la prise en charge ?

	22
	Pouvez-vous indiquer ce que ne vous a pas apporté la consultation multidisciplinaire et que vous auriez aimé y trouver ?
	22
	A la fin de l’hospitalisation, que pensez-vous qu’il soit important de proposer au patient ?

· Un autre rendez-vous

· Des coordonnées téléphoniques de médecins proches de son domicile

· Des adresses d’associations

Autres (précisez) : ………………

	23
	Merci d’indiquer votre état de satisfaction global
	23
	Cela vous semble t-il essentiel que le patient soit remboursé de ses frais de transport lors d’une hospitalisation en consultation multidisciplinaire ?

	24
	Selon vous, que faudrait-il faire pour améliorer votre prise en charge ?
	24
	Si vous le souhaitez, vous pouvez exprimer ci-dessous les points qui n’ont pas été abordés dans le questionnaire et que vous jugerez utiles.

	25
	A la suite de ce bilan, vous a t-on donné :

- Un autre rendez-vous

- Des coordonnées téléphoniques de médecins proches de son domicile

- Des adresses d’associations

- Autres (précisez) : ………
	
	

	26
	Les frais de transport pour vous rendre à la consultation spécialisée ont-ils été pris en charge par la Caisse de Sécurité Sociale de votre domicile ?
	
	

	27
	Cela vous semble t-il primordial ?
	
	

	28
	Si vous le souhaitez, vous pouvez exprimer ci-dessous les points qui n’ont pas été abordés dans le questionnaire et que vous jugerez utiles.
	
	


II. Les résultats

II. 1 Le Suivi

J’ai essayé de connaître grâce aux premières questions du questionnaire (questions n°1 à 10b) quel était le suivi des patients actuellement.

Q1. Comment êtes-vous suivi actuellement pour votre maladie ? 
Sur 26 questionnaires reçus, une personne n’a pas répondu.

Les 25 personnes ayant répondu sont suivies essentiellement par plusieurs spécialistes des organes et/ou par une consultation multidisciplinaire PXE dans un centre Hospitalier (cf. tableau ci-dessous).

Comment êtes-vous suivi actuellement pour votre maladie ?

	Médecin  généraliste
	X
	X
	
	X
	X
	X
	
	
	
	
	
	
	
	
	
	
	
	
	
	
	
	
	
	
	
	6

	Méd. Spéc. Libéral
	
	
	
	
	
	X
	X
	
	
	
	
	
	
	
	
	X
	
	
	
	
	
	X
	
	
	
	4

	Méd. Spéc. dans CH
	X
	X
	X
	
	
	X
	
	
	X
	
	X
	
	
	
	
	X
	
	
	
	
	X
	
	
	
	
	8

	Plusieurs spéc. des organes
	X
	X
	
	X
	X
	X
	X
	
	
	X
	X
	
	X
	X
	X
	X
	X
	
	
	
	
	X
	X
	
	X
	16

	CM PXE dans CH
	X
	X
	X
	
	
	X
	
	
	X
	
	X
	X
	X
	X
	
	
	
	X
	X
	X
	X
	
	
	X
	
	15

	Autre
	
	
	
	
	
	X
	
	X
	
	
	
	
	
	
	
	
	
	
	
	
	
	
	
	
	
	2


Les médecins généralistes ou libéraux ne sont pas les interlocuteurs privilégiés du fait de la spécificité et de la complexité de la maladie. Le médecin généraliste ne la connaît bien souvent pas et lorsqu’il est confronté à un diagnostic, renvoie à un de ses collègues spécialiste d’un organe (peau, cœur, yeux) dans un centre hospitalier.

Plusieurs réponses étaient possibles et effectivement, chez 13 patients sur 25, le suivi est fait par au moins 2 structures différentes. Il peut y avoir deux hypothèses à cela : - La nouveauté des consultations multidisciplinaires qui n’existent que depuis quelques années (5 ans pour la plus ancienne) notamment et qui commencent seulement à être connues des patients ;

· L’éloignement de la consultation multidisciplinaire du lieu de résidence qui fait que les patients gardent un suivi local.

Pour la réponse « Autre », un patient a indiqué n’avoir aucun suivi et un autre être suivi entre autres par un médecin homéopathe.

Cette question est à mettre en parallèle avec la Question n°1 du questionnaire destiné au personnel soignant. Les réponses sont au nombre de 17, classées par spécificité dans le tableau ci-dessous.

D’après vous, quel type de suivi avaient les patients que vous rencontrez dans la consultation multidisciplinaire ? (plusieurs réponses possibles)

	
	Infirm.

/ 5 R
	A.S.

/3 R
	Secr.

/ 2 R
	Méd.

/ 7 R
	Total

/17 R

	Médecin

généraliste
	
	
	X
	X
	
	X
	X
	
	
	
	X
	X
	
	
	
	
	X
	
	
	
	
	7

	Méd. Spéc. Libéral
	
	X
	X
	
	
	
	
	
	
	
	
	
	
	
	
	
	
	
	
	
	
	2

	Méd. Spéc. dans CH
	
	X
	
	
	
	X
	X
	X
	
	
	
	
	
	
	
	
	
	
	
	
	
	4

	Plusieurs spéc. des organes
	X
	X
	
	X
	
	X
	X
	X
	X
	X


	
	X
	X
	X
	X
	X
	X
	
	
	
	
	14

	CM PXE dans CH
	
	
	
	
	
	X
	X
	X
	X
	
	
	
	
	
	X
	
	
	
	
	
	
	5

	Autre
	
	
	
	
	
	
	
	
	
	
	
	
	
	
	
	
	
	
	
	
	
	0


Q2. Si vous êtes suivi par une consultation multidisciplinaire, merci de préciser laquelle.
26 personnes ont répondu à cette question.

J’avais indiqué la toute nouvelle consultation du Dr Mimoun à Créteil et bien que celle-ci soit connue et reconnue pour la prise en charge des conséquences visuelles liées au PXE, elle n’apparaît pas encore auprès des patients comme une consultation multidisciplinaire (le service est néanmoins organisé autour d’un ophtalmologue, d’un dermatologue et d’un cardiologue). 

Si vous êtes suivi par une consultation multidisciplinaire, merci de préciser laquelle :

	Paris, D. Germain
	15

	Créteil, G. Mimoun
	0

	Orléans, L. Martin
	6

	Autre
	5


A noter que sur 26 personnes, 5 ne sont suivies par aucune des consultations multidisciplinaires.

La consultation du Dr Dominique Germain, à l’Hôpital Européen Georges Pompidou, existe depuis plus de 5 ans et les patients peuvent se rendre aisément à Paris en hospitalisation. La consultation du Dr Ludovic Martin, à l’Hôpital Porte Madeleine, Orléans,  existe depuis 2 ans.

Q3. Depuis combien de temps ?

21 réponses peuvent être prises en compte (patients suivis par une CM).

Les réponses vont de 9 mois à 5 années, pour une moyenne de 3 ans. Ceci est en accord avec la réponse précédente : dès que les patients ont connaissance de l’existence des consultations multidisciplinaires, ils y vont.

Voici les réponses au Questions 2 et 3 du questionnaire Personnel soignant, qui nous informe davantage sur le suivi médical antérieur des patients :

A la Question n°2 « Les patients vous parlent-ils de leur suivi médical antérieur ? », la réponse est OUI en grande majorité (12 cas sur 16, soit 75%).

	
	Infirm.

/ 5 R
	A.S.

/3 R
	Secr.

/ 2 R
	Méd.

/ 6 R
	Total

16 / R

	Oui
	3
	1
	2
	6
	12

	Non
	2
	2
	0
	0
	4


De même, la question n°3 « Quels sont les termes qu’ils utilisent pour en parler ? » (Plusieurs réponses possibles), nous renseigne sur ce que dit le patient de sa prise en charge antérieure.

	
	Infirm.

/ 5 R
	A.S.

/3 R
	Secr.

/ 2 R
	Méd.

/ 7 R
	Total

17/ R

	Aucun suivi ou mauvais suivi
	1
	2
	1
	0
	4

	Patients coupés en « morceaux » d’un spécialiste d’organe à un autre
	1
	0
	0
	4
	5

	Mauvaise connaissance de la maladie par les médecins
	4
	2
	1
	5
	12

	Pas de synthèse et de suivi global
	1
	2
	1
	6
	10

	Autre (précisez) : ………………………
	0
	0
	0
	0
	0


En grande majorité, c’est la mauvaise connaissance de la maladie par les médecins qui est relaté au personnel soignant.

Q4. Comment êtes-vous arrivé à prendre rendez-vous dans une consultation multidisciplinaire ?
21 questionnaires sont exploités. Il y avait plusieurs réponses possibles.

Comment êtes-vous arrivé à prendre rendez-vous dans une Consultation Multidisciplinaire ?

	Vous avez décidé seul
	
	X
	
	
	X
	
	
	
	
	
	
	
	
	
	X
	X
	
	
	
	
	
	4

	Sur le conseil de votre médecin généraliste
	
	
	
	
	
	
	
	
	
	
	
	
	
	
	
	
	
	
	
	
	
	

	Sur le conseil d’un autre médecin
	
	
	
	
	
	
	X
	
	
	X
	X
	
	
	
	
	
	
	X
	
	
	
	4

	Après contact avec une association
	X
	X
	
	X
	
	X
	
	
	
	
	
	
	X
	X
	
	X
	X
	
	X
	
	X
	10

	Par Internet
	
	X
	X
	
	X
	
	
	X
	X
	
	
	X
	
	
	
	
	
	
	X
	X
	X
	10

	Autres
	
	
	
	
	
	
	
	
	
	
	
	
	
	
	
	
	
	
	
	
	
	0


Il apparaît clairement que le médecin généraliste et très peu d’autres médecins connaissent l’existence de ces CM et/ou dirigent leurs patients vers celles-ci (4 personnes sur 21 ont été orientées par un médecin spécialisé). Une remarque a été faite dans ce sens dans un des questionnaires : « Les spécialistes consultés dans un centre hospitalier ne connaissaient même pas l’existence de ces CM. »

On voit ici que l’information sur l’existence de ces CM est très principalement donnée par internet ou par une association (17 patients sur 21). Nous devons donc ici souligner l’importance de ces 2 outils d’informations et d’orientation du malade.

Voici par ailleurs le témoignage d’un patient PXE : « J’ai consulté 2 dermatologues, 1 ophtalmologue et une généticienne attachés à un hôpital ; je leur ai indiqué où ils pourraient trouver des renseignements sur le PXE , qu’ils ne connaissaient pas ; je n’ai pu avoir aucune information de leur part, aucun suivi ; la généticienne qui devait me recontacter ne l’a jamais fait et m’a fait comprendre qu’il y avait des maladies génétiques plus graves (donc plus urgentes !). »

Les réponses apportées par le personnel soignant à la question n°4 « D’après vous, quel a été leur cheminement pour prendre rendez-vous dans une consultation multidisciplinaire ? » (plusieurs réponses possibles) nous confirment le fait que les patients sont principalement dirigés vers les consultations multidisciplinaires en consultant internet et par une association.

	
	Infirm.

/ 6 R
	A.S.

/3 R
	Secr.

/ 2 R
	Méd.

/ 7 R
	Total

18 / R

	Ils ont décidé seuls 
	1
	1
	0
	2
	4

	Sur le conseil de leur médecin généraliste
	1
	1
	0
	2
	4

	Sur le conseil d’un autre médecin
	1
	1
	2
	1
	5

	Après contact avec une association
	6
	3
	2
	7
	18

	Par Internet
	2
	3
	1
	2
	8

	Autres (précisez) : ………………………….
	0
	0
	0
	0
	0


Q5. Quelle hospitalisation vous a t-on proposé ?
21 réponses valides pour cette question.

Quelle hospitalisation vous a t’on proposé ?

	Hospitalisation de jour
	11

	Différents jours de consultation
	1

	Des consultations groupées sur un même CH
	8

	Des consultations avec différents correspondants en ville
	2

	Autre
	0


Pour une personne qui est suivie par des spécialistes de différentes organes, les rendez-vous se prennent avec différents correspondants en ville et donc en différents lieux et en différents jours.

Pour les 20 personnes suivies en consultation multidisciplinaire, elles ont pour plus de la moitié une hospitalisation de jour et l’autre moitié une hospitalisation dans un même centre hospitalier sur différents jours de consultation. Dans les 2 cas, il s’agit d’une consultation dans un endroit unique en un temps limité.

Les remarques faites par les patients au personnel soignant quant à leur hospitalisation sont les suivantes :

	
	Infirm.

/ 6 R
	A.S.

/3 R
	Secr.

/ 2 R
	Méd.

/ 7 R
	Total

18 / R

	Problèmes pour s’organiser 
	2
	1
	2
	1
	6

	Hospitalisation trop longue
	0
	0
	0
	1
	1

	Autre (précisez) : ………………………………
	4
	1
	0
	3
	8


Dans Autre, on retrouve sur 8 réponses, 4 réponses qui sont en fait que l’hospitalisation ne pose aucun problème au patient et 1 réponse soulignant l’envie pour le patient de ne pas rester toute la journée et la nuit à l’hôpital (« une hospitalisation pas trop longue si possible »).

Une infirmière précise : « Les patients arrivent à s’organiser tellement ils sont contents de trouver un centre pour s’occuper d’eux. »

Q6. Cela était-il en accord avec votre disponibilité ?
21 réponses valides.

Cela était-il en accord avec votre disponibilité ?

	Oui
	20

	Non
	1


Une seule personne à qui l’on avait proposé une hospitalisation de jour dans une consultation spécialisée ne trouve pas cela en accord avec ses disponibilités.

Comme nous l’avons vu dans les réponses de la question 4 et comme nous le confirme les réponses de la question 5, le système des hospitalisations en Consultations multidisciplinaires (tous les examens dans un même lieu dans un temps limité) convient parfaitement aux patients PXE.

Q7. S’agissait-il d’un bilan avec :

( Un seul examen spécifique ?

( Un bilan complet ?

21 réponses valides (20 patients suivis en CM et 1 patient par différents spécialistes des organes).

Sur 26 personnes ayant répondu au questionnaire, 5 ne sont pas suivies en CM : une seule a eu un bilan complet dans un centre hospitalier. La dermatologue qui l’a suit actuellement lui recommande un suivi en CM.

S’agissait-il d’un bilan avec ?

	Un seul examen spécifique
	5

	Un bilan complet
	16


Plus des ¾ des personnes suivies par des CM ont un bilan complet ; celles qui ont eu un seul examen spécifique ont toutes été vues en consultation auprès du Dr Dominique Germain à l’HEGP, Paris, ce qui explique cette réponse. En effet, son équipe a mis au point un examen exclusivement dans le cadre du PXE qui s’appelle « echotracking » et qui permet de mesurer l’élasticité des artères par une sorte de doppler sophistiqué. Cet examen très précis est référencé dans l’annuaire internet des maladies rares édité par Orphanet.

En conclusion, on peut dire que le patient se rend principalement dans une des CM parce qu’il y trouve des compétences scientifiques très poussées sur le PXE tant au niveau des médecins –ils sont grands spécialistes de la maladie, ont déjà une cohorte de patients importante et font de la recherche sur cette maladie- qu’au niveau des examens –le patient fera dans un même lieu en un même jour des examens touchant des organes très différents et/ ou des examens qui n’existent pas ailleurs.

Q8. S’agissait-il d’un bilan :

( Trimestriel ?

( Semestriel ?


( Annuel ?

20 réponses validées.

Pour cette question, il y a 2 « sans réponse » et 2 réponses pour « un bilan une fois tous les 2 ans ».

S’agissait-il d’un bilan ?

	Trimestriel
	0

	Semestriel
	2

	Annuel
	14


On voit ici qu’en CM, le suivi est principalement annuel (14 réponses sur 20) et pour 4 patients, le médecin a jugé bon de le faire de façon semestriel ou tous les 2 ans.

Q9. Cette fréquence vous convient-elle ?

20 réponses validées.

Pour cette question, il y a eu 2 « sans réponse ».

 Cette fréquence vous convient-elle ?

	Oui
	16

	Non
	2


En rapprochant ce tableau des réponses apportées par les personnes suivies en CM en bilan annuel, on voit la grande satisfaction des personnes suivies en bilan annuel (sur les 14, 2 ont répondu qu’elles n’étaient pas satisfaites de cette fréquence, sans toutefois nous indiquer si elles désireraient un bilan plus rapproché ou plus éloigné dans le temps).

Q10. Si vous n’êtes pas suivi actuellement pour votre PXE, souhaiteriez-vous en faire la démarche dans le futur ?

et Q10b. Si oui, sous quelle forme souhaiteriez-vous cette consultation ?
5 réponses valides : il s’agit des 5 personnes non suivies actuellement en CM.

Si vous n’êtes pas suivi actuellement pour votre pxe, souhaiteriez-vous en faire la démarche dans le futur ?

	Oui
	5

	Non
	0


Si oui, sous quelle forme souhaiteriez-vous cette consultation ?

	Hospitalisation de jour
	0

	Différents jours de consultation
	2

	Des consultations groupées sur un même CH
	3

	Des consultations avec différents correspondants en ville
	0

	Autre
	0


Voici le détail des 5 personnes qui souhaitent venir en CM :

· l’une a été conseillée par sa dermatologue qui estime aujourd’hui qu’un suivi en CM est désormais nécessaire pour sa patiente ;

· 2 sont suivies actuellement en hospitalisation de jour par plusieurs spécialistes d’organes ;

· et 2 autres sont suivies actuellement en consultation sur un même centre hospitalier par plusieurs spécialistes d’organes.

II. 2 Les attentes

Q11. Quelles étaient vos attentes avant de vous rendre dans une consultation multidisciplinaire PXE ?
Sur 25 questionnaires au départ, 5 n’ont pas été remplies (personnes suivies hors CM) et 6 autres ne sont pas exploitables (la question prêtait à confusion !!!). Il y a donc 14 réponses.

Quelles étaient vos attentes avant de vous rendre dans une consultation multidisciplinaire PXE ? Merci de classer de 1 à 9 par ordre d’importance (1 moins important, 9 très important).

	Diagnostic PXE ou confirmation de diagnostic
	9
	9
	5
	4
	8
	4
	9
	6
	1
	7
	4
	1
	8
	9
	Moy. 6
	3ème

	Examens spécifiques au PXE
	5
	8
	6
	5
	5
	2
	5
	8
	7
	6
	6
	8
	1
	2
	Moy.5,28
	5ème

	Soins spécifiques au PXE 
	8
	7
	4
	2
	1
	3
	6
	9
	6
	8
	5
	7
	7
	7
	Moy.5,71
	4ème

	Conseil génétique 
	7
	6
	8
	9
	7
	8
	7
	2
	5
	5
	9
	3
	3
	6
	Moy.6,07
	1er

	Rencontre avec des médecins spécialistes de la maladie
	6
	3
	9
	8
	6
	1
	8
	7
	9
	9
	7
	9
	2
	1
	Moy.6,07
	1er

	Participation à un travail de recherche clinique
	3
	5
	3
	6
	4
	6
	2
	5
	8
	4
	3
	5
	4
	5
	Moy. 4,5
	6ème

	Participation à un travail de recherche fondamentale
	1
	4
	2
	7
	3
	5
	1
	3
	4
	3
	8
	4
	5
	4
	Moy.3,85
	7ème

	Ecoute/Soutien
	4
	1
	7
	3
	2
	7
	4
	4
	3
	2
	2
	6
	6
	3
	Moy.3,85
	7ème

	Aide pour remplir un dossier COTOREP/Sécurité Sociale
	2
	2
	1
	1
	9
	9
	3
	1
	2
	1
	1
	2
	9
	8
	Moy.3,64
	9ème


Ce tableau est à mettre en parallèle avec celui issu des réponses à la question n°6 « D’après vous, quelles étaient les attentes des patients avant de se rendre dans une consultation multidisciplinaire ? » du questionnaire du personnel soignant ci-dessous. (Pour cette question, il n’y a pas de réponse de la part des secrétaires).

	
	Infirm.

/ 6 R
	A.S.

/3 R
	Médecins

/ 6 R
	Rang

	Diagnostic PXE ou confirmation de diagnostic
	5
	9
	9
	7
	1
	9
	7
	9
	9
	7
	8
	5
	6
	2
	7
	2ème

	Examens spécifiques au PXE
	4
	4
	6
	8
	9
	8
	6
	4
	2
	4
	6
	8
	9
	8
	9
	3ème

	Soins spécifiques au PXE 
	3
	8
	8
	5
	7
	6
	2
	3
	8
	9
	7
	6
	5
	5
	8
	4ème

	Conseil génétique 
	6
	7
	4
	4
	3
	3
	8
	2
	7
	6
	4
	7
	7
	7
	5
	5ème

	Rencontre avec des médecins spécialistes de la maladie
	2
	6
	7
	9
	8
	7
	9
	8
	6
	5
	9
	9
	8
	9
	6
	1er

	Participation à un travail de recherche clinique
	8
	3
	2
	3
	5
	2
	5
	5
	4
	2
	3
	3
	3
	3
	3
	7ème

	Participation à un travail de recherche fondamentale
	9
	2
	3
	2
	4
	1
	3
	6
	3
	1
	2
	2
	2
	4
	2
	8ème

	Ecoute/Soutien
	1
	5
	5
	6
	6
	5
	4
	7
	5
	8
	5
	4
	4
	6
	4
	6ème

	Aide pour remplir un dossier COTOREP/Sécurité Sociale
	7
	1
	1
	1
	2
	4
	1
	1
	1
	3
	1
	1
	1
	1
	1
	9ème


II. 3 La prise en charge par les infirmières

Les questions 12 à 15 nous permettent d’évaluer l’importance de la prise en charge par les infirmières. Pour le questionnaire destiné au personnel soignant, les questions numérotées de 7 à 11 n’ont été remplies que par les infirmières.

Q12. Vous êtes-vous adressé aux infirmières pour poser des questions sur le PXE ?

20 questionnaires validés.

Vous êtes vous adressé aux infirmières pour poser des questions sur le PXE ?

	Oui
	4

	Non
	16


On voit que les patients ne s’adressent pas aux infirmières pour avoir des informations sur leur maladie. On peut émettre deux hypothèses à cela, étayées par des remarques faites par les patients :

· d’une part, les infirmières sont débordées de travail ;

· d’autre part, en consultation multidisciplinaire, les patients ont accès à des médecins experts en la maladie et donc préfèrent leur adresser directement leurs questions.

Les réponses données par les questions 7 « Les patients s’adressent-ils directement aux infirmières pour poser des questions sur les examens ? » et 8 « Les patients s’adressent-ils directement aux infirmières pour poser des questions sur le PXE ? » du questionnaire « personnel soignant » sont les suivantes :

Question n°7

	Oui
	5

	Non
	2


Nous avons une réponse double pour une infirmière.

Question n°8

	Oui
	3

	Non
	3


Nous voyons ici que d’après les infirmières et le reste du personnel soignant, il semblerait que les patients posent des questions aux infirmières, plus souvent que ne l’indique les réponses du questionnaire « patient PXE ».

Q13. Les infirmières vous ont-elles paru être informées de la maladie ?
15 réponses validées. 

Les infirmières vous ont-elles paru être informées de la maladie?

	Oui
	5

	Non
	8


Deux personnes ont répondu OUI et NON.

Les patients partent du préjugé que les infirmières ne connaissent pas la maladie, préjugé établi par le fait qu’ils ont eu pour la plupart au cours de leur vie un suivi très médiocre de leur maladie avec des médecins généralistes, des médecins spécialistes d’un organe et autres qui ne connaissaient pas la maladie : comment les infirmières pourraient-elles bien connaître le PXE ? Ils ne posent donc pas pour la plupart de questions aux infirmières.

La question 9 du questionnaire « personnel soignant » nous informe quant à elle sur les connaissances de la maladie par les infirmières.

Question n° 9 : « D’après vous, le personnel soignant est-il suffisamment informé de la maladie ? »

	Oui
	4

	Non
	3


 La réponse double est accompagnée d’une remarque : « J’ai besoin d’approfondir. »

Q14. Les réponses concernant la maladie vous ont-elles satisfaites ?

12 Questionnaires exprimés.

Les réponses concernant la maladie vous ont-elles satisfaites ?

	Oui
	7

	Non
	4


Je pense qu’en fait cette question a été comprise comme portant sur les réponses obtenues durant l’hospitalisation de l’ensemble du personnel de la Consultation Multidisciplinaire.

La questions 10 du questionnaire « personnel soignant » nous informe quant à elle sur le niveau de satisfaction des patients aux réponses apportées par les infirmières.

Question n° 10 : « D’après vous, les réponses données par les infirmières satisfont-elles les patients ? »

	Oui
	5

	Non
	2


Deux remarques sur cette question :

· « J’espère ! »

· « Cela dépend de l’exacte demande des patients et les IDE ne sont pas toujours formées à reformuler la demande précise. »

Q15. Quelles informations supplémentaires auriez-vous aimé recevoir de la part des infirmières ?
Question libre. 

Quelles informations supplémentaires auriez-vous aimé recevoir de la part des infirmières ?

Voici les remarques qui ont été faites sur cette question :

· « Aucune question, je préfère m’adresser aux spécialistes »

· « Je les ai trouvées attentionnées et gentilles mais peu disponibles car débordées. »

· « Les questions ont été posées directement aux médecins ».

Enfin, une remarque : parmi les personnes qui ont dit n’avoir pas demander des informations aux infirmières, certaines rajoutent n’avoir pas eu de contact avec les infirmières. Ce qui peut être en partie vrai pour l’une des consultations multidisciplinaires qui fonctionnent principalement en hospitalisation sur une seule journée. L’autre consultation accueille les patients pour un bilan complet sur plusieurs jours bien souvent et donc les rencontres et les occasions de parler et d’échanger sont plus fréquentes avec le personnel de nuit, les aides-soignants, les secrétaires…

La question 11 du questionnaire « personnel soignant » nous informe quant à elle sur les informations supplémentaires que les patients aimeraient recevoir de la part des infirmières.

Question n° 11 : « D’après vous, quelles informations supplémentaires les patients auraient-ils aimé recevoir de la part du personnel soignant ? »

Deux infirmières se sont exprimées et leurs remarques sont les suivantes :

· « Ils auraient aimé connaître le devenir par rapport à leur pathologie. »

· « Concernant la maladie ou les examens, ils souhaiteraient parfois plus de précisions mais ces informations sont du ressort médical. »

II. 4 Les examens

Q16. Les examens vous ont-ils été expliqués au préalable ?
22 réponses exploitables. Plusieurs réponses possibles : 5 personnes ont mis 2 choix.

Les examens vous ont-ils été expliqués au préalable ?

	Oui
	22

	Non
	0


	Par les médecins
	22

	Par les infirmières
	5

	Par une autre personne (précisez)
	0


Les 5 réponses « par les infirmières » sont toutes confondues avec une réponse « par les médecins ».

Les infirmières ont été sollicitées 5 fois sur 22. Le patient demande surtout des informations aux médecins. Les informations des infirmières viennent en complément de celles du médecin. Aucune autre personne n’est sollicitée (ex. secrétaire…).

Cette question est à mettre en parallèle avec la question n°12 « Les examens ont-ils été expliqués aux patients ? » du questionnaire « personnel soignant » dont voici les réponses :

Question n°12 : « Les examens ont-ils été expliqués aux patients ? »

	
	Inf.

/6 R
	A. S.

/ 3 R
	Secr.

/ 2 R
	Méd.

/ 5 R
	Total

16/ R

	Oui
	6
	3
	2
	5
	16

	Non
	0
	0
	0
	0
	0


	
	Inf.

/6 R
	A.S.

/ 3 R
	Secr.

/ 2 R
	Méd.

/ 5 R
	Total

16 / R

	Par les médecins
	6
	3
	2
	5
	16

	Par les infirmières
	5
	2
	2
	4
	13

	Par une autre personne

(précisez)
	1
	0
	2
	0
	3


Parmi les réponses « Par une autre personne », il est précisé dans le cas de l’infirmière « par les techniciens qui font passer l’examen » et dans les 2 réponses faites par les secrétaires « par les secrétaires ».

Q17. Cette explication était-elle :

( Suffisante ?
( Insuffisante ?
22 réponses valides.

Ces explications étaient-elles suffisantes ?

	Suffisantes
	19

	Insuffisantes
	3


3 personnes sur 22 n’ont pas eu d’explications suffisantes. Pour ces 3 personnes, il s’agit de personnes ayant demandé des informations aux médecins uniquement.

La question n°13 du questionnaire « personnel soignant » nous renseigne davantage sur l’état de satisfaction des patients quant aux explications qui leur sont faites.

Question n°13 : « D’après vous, ces explications étaient-elles ? »

	
	Inf.

/6 R
	A.S.

/ 3 R
	Secr.

/ 2 R
	Méd.

/ 5 R
	Total

16 / R

	Suffisantes
	6
	2
	2
	4
	14

	Insuffisantes
	1
	0
	0
	0
	1


Pour la réponse double «suffisantes-insuffisantes » faite par une infirmière, celle-ci précise : « Dans la mesure où nous avons tendance à oublier que pour le professionnel les choses sont connues, tellement répétées. L’essentiel peut être dit mais nous ne prenons pas le temps de savoir s’il a été compris, entendu… ». 

Un médecin a répondu par un point d’interrogation.

II. 5 L’accompagnement

Les questions 18 à 25 du questionnaire « Patient PXE » nous interrogent sur l’accompagnement. Notre étude se base sur les réponses des 20 personnes qui sont suivies dans une consultation multidisciplinaire uniquement. Les questions 14 à 22 du questionnaire « Personnel soignant » leur font écho.

Q18. Votre interlocuteur privilégié était-il :
20 réponses valides.

Il ne s’agit ici que des personnes suivies dans une consultation multidisciplinaire.

Votre interlocuteur privilégié était-il ?

	Le médecin-référent
	13

	Un médecin spécialiste du problème médical principal du patient
	9

	Une infirmière
	0

	Une secrétaire
	0


2 personnes ont répondu avoir deux interlocuteurs : le médecin-référent et un médecin spécialiste du problème médical principal du patient.

Ci-dessous les réponses à la question n°14 du questionnaire « Personnel soignant » :

Question n°14 : « D’après vous, quel est l’interlocuteur privilégié pour les patients ? »

	
	Inf.

/6 R
	A.S.

/ 3 R
	Secr.

/ 2 R
	Méd.

/ 7 R
	Total

18 / R

	Le médecin-référent
	6
	3
	2
	6
	17

	Un médecin spécialiste du problème médical principal du patient
	0
	2
	0
	1
	3

	Une infirmière
	1
	2
	0
	0
	3

	Une secrétaire
	0
	2
	1
	0
	3


Q19. Avez-vous pu poser toutes les questions que vous souhaitiez ?
20 réponses valides.

Avez-vous pu poser toutes les questions que vous souhaitiez ?

	Oui
	15

	Non
	5


Les réponses du personnel soignant à la question n°15 sont les suivantes :

Question n°15 : « D’après vous, les patients peuvent-ils poser toutes les questions qu’ils souhaitent ? »

	
	Inf.

/6 R
	A.S.

/ 3 R
	Secr.

/ 2 R
	Méd.

/ 7 R
	Total

18 / R

	Oui
	6
	3
	2
	7
	18

	Non
	0
	0
	0
	0
	0


La question n°16 du questionnaire « Personnel soignant » nous dit quels sont les sujets principaux sur lesquels portent les questions des patients.

Question n°16 : « Les questions portent-elles sur ? »

	
	Inf.

/6 R
	A.S.

/ 3 R
	Secr.

/ 2 R
	Méd.

/ 6 R

	Sur les soins et examens médicaux
	3
	3
	2
	5
	5
	2
	3
	3
	3
	3
	5
	5
	3
	3
	5
	3
	2

	Sur le déroulement de l’hospitalisation
	2
	4
	5
	4
	3
	3
	2
	2
	2
	2
	3
	3
	2
	2
	4
	2
	3

	Sur la maladie
	5
	2
	3
	3
	2
	5
	4
	5
	5
	5
	4
	4
	4
	4
	3
	5
	5

	Sur la vie avec la maladie
	4
	1
	4
	2
	4
	4
	5
	4
	4
	4
	2
	2
	5
	5
	2
	4
	4

	Autres (précisez) : ………………..
	1
	5
	1
	1
	1
	1
	1
	1
	1
	1
	1
	
	
	
	1
	1
	


Pour les réponses « Autres », les questions des patients peuvent porter également sur :

· La transmission génétique, l’atteinte et les marques corporelles ;

· Le temps d’hospitalisation ;

· La bonne prise en charge et le suivi dans le service.

Une remarque faite par une infirmière sur le type de questions faites par les patients : « En général, de la moins implicante  à la plus implicante, et c’est au moment de quitter la chambre que la question essentielle risque de rester sous silence. »

Q20. Etes-vous satisfait des réponses apportées ?
20 réponses valides.

Etes-vous satisfait des réponses apportées ?

	Pas du tout
	1

	Un peu
	3

	Beaucoup
	11

	Enormément
	5


Voici les réponses à la question n°17 du questionnaire « Personnel soignant ».

Question n°17 : « D’après vous, les patients sont-ils satisfaits des réponses apportées ? »

	
	Inf.

/6 R
	A.S.

/ 3 R
	Secr.

/ 2 R
	Méd.

/ 7 R
	Total

18 / R

	Pas du tout
	0
	0
	0
	0
	0

	Un peu
	0
	1
	0
	0
	1

	Beaucoup
	6
	2
	2
	6
	16

	Enormément
	0
	0
	0
	0
	0


Un médecin précise : «  Je l’espère ! ».

Q21. Pouvez-vous indiquer ce que la consultation multidisciplinaire vous a apporté de plus par rapport à une consultation chez votre médecin généraliste ou spécialiste isolé ?

20 réponses valides.

Pouvez-vous indiquer ce que la consultation multidisciplinaire vous a apporté de plus par rapport à une consultation chez votre médecin généraliste ou spécialiste isolé ?

Ci-dessous quelques unes des remarques faites par les patients. Je les ai classées selon les thèmes abordés :

Pratique :

· « La consultation multidisciplinaire permet de limiter les contraintes (prise de rendez-vous, déplacements) »

· « Elle nous permet de concentrer les consultations indispensables en une seule fois. »

· « J’ai un seul interlocuteur-référent qui connaît la maladie avec un compte-rendu !!! »

· « J’ai une meilleure prise en charge. »

· « J’ai un bilan complet avec des spécialistes de ma maladie. »

· « on peut faire de la prévention des risques. »

Meilleure connaissance de la maladie par les malades :

· « J’ai enfin pu obtenir des informations sur ma maladie. »

· «  J’ai une meilleure connaissance de ma maladie et une meilleure compréhension. »

· « J’ai plus de précisions sur les effets secondaires de ma maladie. »

· « J’ai des explications plus détaillées sur la transmission génétique. »

· « J’ai des explications sur l’origine génétique des symptômes. »

· « J’ai une meilleure compréhension du PXE. »

· « Beaucoup de vérités sur la maladie que j’ignorais à 50%. »

Meilleure connaissance de la maladie par les médecins :

· « Je n’ai pas à ressortir mon dossier pour expliquer la maladie au médecin. »

· « La maladie est connue contrairement aux autres médecins qui ont une vague idée de l’ensemble du problème (peau, yeux, artères). »

· « Mon médecin généraliste s’en remet à la consultation multidisciplinaire. »

· « Les médecins de la consultation multidisciplinaire ont un réel intérêt pour cette maladie. »

Répercussions sur la vie du patient avec la maladie :

·  « La consultation multidisciplinaire est rassurante car, en cas de problème (accident, etc…), je sais où aller pour être prise en charge correctement. »

· « J’ai une meilleure acceptation de la maladie. »

· « Cela m’a redonné espoir. »

· « Cela m’a redonné confiance. »

· « J’ai une meilleure hygiène de vie (alimentation, sport,…). »

· « Cette consultation multidisciplinaire m’apporte un réconfort quant au suivi de l’évolution et à la possibilité d’intervention si nécessaire. »

· « une grande écoute et une réelle volonté d’essayer de résoudre mes problèmes. » 

· « une grande disponibilité et de la patience. »

· « un soutien et une écoute »

· « je me sens moins isolé. »

Voici les remarques faites à la question n°18 du questionnaire « Personnel soignant ».

Question n°18 : « D’après vous, qu’apporte la consultation multidisciplinaire en plus par rapport à une consultation chez un médecin généraliste ou un spécialiste isolé ? ».

Pour les infirmières :

· « Le patient rencontre le spécialiste de chacun de ses problèmes. »

· « Réassurance auprès du patient, soutien »

· « Meilleure connaissance de la maladie, son stade d’évolution, d’où les conseils qui en découlent et un réconfort, un soutien » ;

· « Le médecin (il s’agit de Ludovic Martin ici) accorde un temps précis pour faire le point sur la maladie. Il apporte des réponses plus cernées sur les problèmes à surveiller. » ;

· « Cela rassure, donne de l’espoir. » ;

· « Le patient est reconnu dans sa maladie. » ;

· « Il peut en parler et faire le point pour savoir où il en est avec sa maladie. »

Pour les aides-soignantes :

· « C’est plus d’actes médicaux spécifiques pour un suivi médical en profondeur dans le futur » ;

· « Un soutien moral à sa maladie, de l’espoir » ;

· « Une volonté de voir les choses évoluer » ;

· « Une meilleure prise en charge globale de la maladie ».

Pour les secrétaires :

· « Les patients ont plus d’informations sur cette maladie qu’avec un médecin généraliste. »

Pour les médecins :

· « Une synthèse des avis de « spécialistes d’organe » permettant de réussir une prise en charge globale de la pathologie et de définir les stratégies préventives et curatives guidées par la mise en commun des connaissances spécifiques. »

· « La double assurance d’une prise en charge par des spécialistes motivés concernant les différentes facettes de la maladie, d’une coordination des soins et des avis par un médecin-référent expert. »

· « Prise en charge globale, plateau technique, centralisation des informations » ;

· « Approche globale de la maladie » ;

· « Prise en charge globale ; informations détaillées par des praticiens ayant l’expérience de la maladie ; informations actualisées. » ;

· « Connaissance de la pathologie, prise en charge globale, veille bibliographique » ;

· « Vision globale de la maladie et conseils adaptés, bilan complet »

On retrouve dans ces remarques les mêmes thèmes qui sont abordés par les patients, à savoir : 

· Meilleure connaissance de la maladie par les malades ;

· Meilleure connaissance de la maladie par les médecins ;

· Répercussions sur la vie du patient avec la maladie.

Q22. Pouvez-vous indiquer ce que ne vous a pas apporté la consultation multidisciplinaire et que vous auriez aimé y trouver ?
Réponse libre.

Pouvez-vous indiquer ce que ne vous a pas apporté la consultation multidisciplinaire et que vous auriez aimé y trouver ?

Deux thèmes principaux ont été abordés : la recherche et la mise au point d’un traitement et aussi, l’aspect psychologique.

La recherche :

· « Un traitement pour une amélioration. »

· « Dommage qu’il n’existe pas encore de traitement curatif de cette maladie !. »

· « Des précisions sur l’évolution des recherches. »

· « Des perspectives à moyen terme de traitement de la maladie. »

· « Les perspectives à long terme. »

· « Un recensement de la maladie (un registre de malades). »

L’aspect psychologique :

· « J’aurais voulu être hospitalisé avec d’autres patients PXE. »

· « J’aurais aimé rencontrer d’autres patients. »

· « Une aide psychologique. »

· « Un soutien psychologique. »

· « Les médecins paraissent désarmés face à l’inquiétude et à la tristesse. Les infirmières ont un contact plus chaleureux. »

La question n°19 du questionnaire « Personnel soignant » nous renseigne sur ce que le patient aurait aimé trouver à la consultation multidisciplinaire du point de vue des personnes qui les prennent en charge.

Question n°19 : « D’après vous, qu’est-ce que la consultation multidisciplinaire n’apporte pas et que le patient aurait aimé y trouver ? »

Pour les infirmières :

· « Il n’y a pas de suite, en post-consultoral » ;

· « Une possibilité de suivi, faire le point sur la maladie, sans rester constamment dans un contexte de malade hospitalisé » ;

· « Pouvoir sortir de l’hôpital » ;

· « Venir chercher un service comme par exemple une femme enceinte qui ne se considère pas malade » ;

· « Des explications approfondies sur les examens spécifiques en cardiologie, ophtalmologie, … »

Pour les aides-soignantes :

· « Le patient est dans le vague quant à la science » ;

· « Il veut l’explication du pourquoi de sa maladie et un traitement » ;

· « Il veut une réponse positive » ;

· « Un traitement adapté ».

Pour les médecins :

· « Des conseils et un suivi social et psychologique ? »,  « la prise en compte de la dimension psychologique de la maladie ? » ;

· « Il vaut mieux poser la question aux patients » ;

· « Soutien psychologique ? » ;

· « La guérison » ;

· « Un traitement » ;

· « Un médecin connaissant la pathologie proche de son domicile, mais c’est tout le problème des maladies rares »  

Q23. Merci d’indiquer votre état de satisfaction global :

20 réponses valides.

Merci d’indiquer votre état de satisfaction global :

	Très insatisfait
	1

	Insatisfait
	1

	Satisfait
	14

	Très satisfait
	4


Les patients sont en grande majorité (18 sur 20) satisfaits ou très satisfaits de leur suivi en consultation multidisciplinaire.

La question n°20 du questionnaire « Personnel soignant » nous donne des informations sur l’idée que le personnel se fait de la satisfaction du patient quant à sa prise en charge.

Question n°20 : « Pouvez-vous indiquer l’état de satisfaction globale du patient, tel que vous le ressentez à la fin de son hospitalisation ? ».

	
	Inf.

/6 R
	A.S.

/ 3 R
	Secr.

/ 2 R
	Méd.

/ 6 R
	Total

17 / R

	Très insatisfait
	0
	0
	0
	0
	0

	Insatisfait
	0
	0
	0
	0
	0

	Satisfait
	5
	2
	2
	6
	15

	Très satisfait
	1
	1
	0
	0
	2


Q24. Selon vous, que faudrait-il faire pour améliorer votre prise en charge ?

Question ouverte. 

Selon vous, que faudrait-il faire pour améliorer votre prise en charge ?

Ici aussi, plusieurs thèmes ont été abordés par les patients. Voici leurs remarques :

Le suivi médical :

· « une hotline pour répondre aux questions précises que l’on se pose au quotidien (ex. : un spécialiste très disponible à qui l’on pourrait téléphoner). »

· « des médecins-relais en local. »

· « les spécialistes isolés proches du domicile devraient êtres informés et travailler en collaboration avec les médecins des consultations multidisciplinaires (pas facile !). »

· « La fréquence des consultations devrait être plus rapprochée (tous les 6 mois par exemple). »

· « Des conseils d’hygiène de vie (ex. : alimentation, compléments,…) et de prévention des risques liés à la maladie. »

· « Connaître les conséquences à long terme de la maladie (quelle aggravation ?). »

L’aspect psychologique :

· « Une hospitalisation en même temps que d’autres patients PXE pour échanger et se soutenir. »

· « Plus de soutien, notamment psychologique. »

· « Participer à des dialogues et aider l’association. »

La prise en charge de leur maladie :

· « Une meilleure connaissance de la consultation multidisciplinaire et de la maladie par les médecins-conseils pour un dossier Sécurité Sociale au cas par cas et selon l’évolution de la maladie. »

· « Un remboursement des frais de transport pour se rendre à la consultation multidisciplinaire. »

· « Une prise en charge à 100% par la Sécurité Sociale. »

Pour la recherche :

· « Plus de moyens pour que les recherches avancent plus vite. »

La question n°21 du questionnaire « Personnel soignant » nous donne l’avis de l’ensemble du personnel de la Consultation multidisciplinaire.

Question n°21 : « Selon vous, que faudrait-il faire pour améliorer la prise en charge ? » 

Pour les infirmières :

· « Que l’équipe soignante ait une information très régulière et plus approfondie de l’évolution de la recherche concernant le PXE » ;

· « Une forme d’hospitalisation de jour » ;

· « Offrir des possibilités d’hébergement hors hôpital » ;

· « Donner des moyens de gestion des rendez-vous aux patients eux-mêmes » ;

· « Prévoir un suivi plus régulier pour connaître l’évolution de la maladie »

· « Le remboursement des transports »

Pour les aides-soignantes :

· « Avoir des médecins spécialistes le plus proche du domicile des patients » ;

· « Que cette maladie soit plus médiatisée (auprès des médecins généralistes surtout) » ;

· « Que leur médecin-traitant soit bien informé de leur pathologie afin que ces patients trouvent un réconfort et un interlocuteur sur leur lieu d’habitation, car cette maladie génétique n’est pas suffisamment connue du public et des médecins-traitants ».

Pour les secrétaires :

· «  Que le PXE soit reconnu . »

Pour les médecins :

· « Se baser sur le souhait des patients : que veulent-ils pour que cela réponde plus à leurs attentes ? » ;

· « à définir en fonction des enquêtes menées auprès des patients » ;

· « Amélioration de la coordination inter-services par rapport aux horaires des rendez-vous » ;

· « De l’hospitalisation de jour » ;

· « S’articuler avec des praticiens proches du domicile des patients » ;

· « Améliorer la disponibilité des intervenants mais c’est bien difficile ! »

· Peut-être la création 



- d’un carnet Patient PXE de quelques pages

Première page : coordonnées du patient, nom, prénom

Deuxième page : coordonnées des différents médecins et traitements, spécialistes, 

Troisième page : éléments radiographiques

Quatrième page : une page par organe (peau, yeux, cœur, digestif,…)

Quelques pages pour évolution en bref



- d’un livret PXE (remis à jour quand nécessaire)

Précisant la maladie (pour patient, sa famille, et parfois ses médecins)

Prodiguant des conseils

Tous deux appartenant au patient.

Q25. A la suite de ce bilan, vous a t-on donné :

19 réponses valides.

A la suite de ce bilan, vous a t-on donné :

	Un autre rendez-vous
	10

	Des coordonnées téléphoniques de médecins proches de votre domicile
	0

	Des adresses d’associations
	4

	Autres
	1


Plus 4 RIEN.

Quatre personnes ne se sont rien vu proposer après leur hospitalisation en consultation multidisciplinaire.

10 ont eu un rendez-vous, dont 8 pour l’année suivante et 2 pour deux ans après.

Question n°22 du questionnaire « Personnel soignant » :

A la fin de l’hospitalisation, que pensez-vous qu’il soit important de proposer au patient ?

	
	Inf.

/6 R
	A.S.

/ 3 R
	Secr.

/ 2 R
	Méd.

/ 7 R
	Total

18 / R

	Un autre rendez-vous
	3
	3
	1
	6
	13

	Des coordonnées téléphoniques de médecins proches de votre domicile
	5
	2
	0
	4
	11

	Des adresses d’associations
	5
	3
	1
	4
	13

	Autres
	3
	0
	0
	1
	4


Parmi les réponses « Autres » certains ont précisé :

· Un numéro de téléphone jour et nuit ;

· Les coordonnées de l’hôpital où se déroule le suivi et des IDE

· Un accueil téléphonique dans le service pour une écoute ou un autre rendez-vous possible

· Une petite carte à remettre au patient indiquant les coordonnées de la consultation et la nécessité de signaler tout événement médical ultérieur ou de noter les consultations ultérieures à venir chez des spécialistes de proximité.

II. 6 Prise en charge de la consultation

Les consultations multidisciplinaires sont basées à Paris et à Orléans. Les patients viennent de toute la France, ce qui engendre d’importants frais de transport et d’hébergement sur place. Avec cette question, je voulais savoir si cela était un frein pour eux pour se rendre dans une des consultations multidisciplinaires.

Q26. Les frais de transport pour vous rendre à la consultation spécialisée ont-ils été pris en charge par la Caisse de Sécurité Sociale de votre domicile ?

20 réponses valides.

Les frais de transport pour vous rendre à la consultation multidisciplinaire ont-ils été pris en charge par la Caisse de Sécurité Sociale de votre domicile ?

	Oui
	13

	Non
	7


Sur les 7 réponses négatives, 2 personnes n’ont pas été remboursées mais n’avaient pas pensé à le faire. Il était plus important pour elle de se rendre à la consultation multidisciplinaire, coûte que coûte.

Une personne indique qu’elle a été remboursée mais avec beaucoup de difficultés et suite à beaucoup de démarches auprès de son centre de sécurité sociale, les médecins-conseils ne connaissant pas la maladie et lui indiquant que les mêmes examens pouvaient se faire dans un centre hospitalier proche de son domicile.

Q27. Cela vous semble t-il primordial ?

20 réponses valides.

Cela vous semble t-il primordial ?

	Oui
	14

	Non
	6


Parmi les 6 personnes ayant répondu NON, 3 personnes habitent près de la consultation multidisciplinaire et ne trouvent donc pas nécessaire de se faire rembourser, les frais étant moindres.

Pour près de ¾ des personnes interrogées, il semble primordial que leur hospitalisation et donc leur maladie soit reconnue et prise en charge par leur caisse de sécurité sociale et le système de santé.

Question n°23 du questionnaire « Personnel soignant » :

Cela vous semble t-il essentiel que le patient soit remboursé de ses frais de transport lors d’une hospitalisation en consultation multidisciplinaire ?

	
	Inf.

/6 R
	A.S.

/3 R
	Secr.

/ 2 R
	Méd.

/ 7 R
	Total

18 / R

	Oui
	4
	3
	2
	7
	16

	Non
	2
	0
	0
	0
	2


Une infirmière dans sa réponse négative a précisé que ce n’était jamais un sujet qui était abordé.

Q28. Si vous le souhaitez, vous pouvez exprimer ci-dessous les points qui n’ont pas été abordés dans le questionnaire et que vous jugerez utiles :

Réponse libre. 11 personnes se sont exprimées.

Si vous le souhaitez, vous pouvez exprimer ci-dessous les points qui n’ont pas été abordés dans le questionnaire et que vous jugerez utiles :

J’ai souhaité ici retranscrire toutes les remarques qui ont été faites les unes après les autres ; ces paroles retranscrites étayeront les réflexions de la troisième partie.

· « Enorme manque de suivi des généralistes » ;

· « Super travail des consultations multidisciplinaires mais malheureusement, aucun relais du généraliste ; ceci est important surtout en cas d’éloignement géographique des personnes par rapport à la consultation multidisciplinaire » ;

· « On n’a pas parlé des aspects psychologiques : révélation de la maladie, suivi du malade et de sa famille » ;

· « Où en est le questionnaire qualité de vie ??? » ;

· « Pour moi, la découverte de ce service spécialisé a été une énorme consolation ; même si tout n’est pas parfait, c’est une avancée immense dans la prise en charge de cette maladie et on ne peut pas tout attendre de l’extérieur. » ;

· « Les dermatologues et les ophtalmologues ne donnent pas d’informations sur les centres spécialisés : pourquoi tant de rétention d’informations ? On est encore trop souvent pris pour des patients-clients et non pas comme des patients-êtres humains ! » ;

· « Je suis demandeuse d’un suivi systématique de cette maladie avec des contrôles obligatoires. » ;

· « Il faut faire connaître l’association PXE France aux dermatologues afin qu’ils en communiquent les coordonnées aux patients ! »

· « Pendant des années, j’ai consulté pour ma fille dans toutes les villes où nous étions mutés (France et étranger) avec des réponses approximatives et sans proposition de suivi ; nous nous sentions vraiment seuls. » ;

· « C’est un bon suivi mais pas un traitement miracle ! Peut-être y en aura t-il un pour la génération à venir ? » ;

·  « Je pense qu’il faudrait trouver une formule de centre (un peu à l’image des programmes de dépistage du cancer du sein ou autre) qui pourrait répertorier tous les malades atteints de PXE pour ensuite pouvoir les envoyer faire des examens nécessaires et obligatoires, à des fréquences plus ou moins imposées. Et aussi communiquer la liste soit des spécialistes connaissant bien cette maladie soit des services multidisciplinaires. C’est déjà une bonne prise en charge, coûteuse certainement mais qui pourrait s’avérer plus économique à long terme en évitant de voir de trop nombreux médecins souvent qui ne sont pas trop au courant de cette maladie. Ceci dit, c’est ce que l’association a déjà commencé à faire et le mieux possible. »

Question n°24 du questionnaire « Personnel soignant »

Si vous le souhaitez, vous pouvez exprimer ci-dessous les points qui n’ont pas été abordés dans le questionnaire et que vous jugerez utiles :

· suivi psychologie à la demande bien sûr !

· Le terme « consultation multidisciplinaire » ne laisse pas entendre dans un premier temps qu’il y aura une hospitalisation systématique et peut porter à confusion.

· Une campagne d’informations auprès du grand public afin de le sensibiliser sur cette maladie génétique afin que le PXE soit diagnostiqué au plus tôt. (style sida, cancer…)

· Les patients sont très réconfortés de savoir que leurs enfants ne sont par porteurs (c’est leur inquiétude prédominante) de la maladie. Grâce à Ludovic Martin , ils sont totalement informés de leur état et ils apprécient qu’on leur explique leur pathologie dans leur ensemble en ne leur cachant pas l’évolution de leur état.

III. Bilan et Perspectives

III. 
1 Les limites de l’étude
Je commencerai cette partie en parlant tout de suite des limites du questionnaire et donc des résultats de l’étude.

Le questionnaire destiné aux patients PXE n’a été envoyé qu’à des personnes faisant partie de l’association PXE France. Il n’est donc pas représentatif à ce titre de la population PXE en général sur plusieurs points :

· D’une part, les personnes membres de l’association sont beaucoup plus informées que les personnes non-membres de l’existence des différentes consultations multidisciplinaires ; elles sont venues en général une à plusieurs fois aux journées d’informations et assemblées générales organisées par l’association ; elles ont donc pu déjà échanger avec d’autres patients et même avec les médecins de ces consultations multidisciplinaires, sur le type de bilan et sur la qualité de la prise en charge ;

· D’autre part, d’après les médecins-spécialistes du PXE, les patients PXE faisant partie de l’association ne seraient pas non plus représentatifs de la population PXE en général. C’est à dire que ceux-ci seraient plus atteints que la majorité des cas : plus d’atteintes dermatologique, cardiologiques et/ou vasculaires, ophtalmologiques… ce qui aurait permis entre autres qu’un jour ils soient diagnostiqués et ce qui ferait dire également à ces médecins que beaucoup de personnes atteintes seraient en fait non diagnostiquées PXE car non affectées « gravement ».


De même, le questionnaire destiné au personnel soignant n’a été envoyé qu’au personnel travaillant au sein de la consultation multidisciplinaire PXE du Centre Hospitalier Régional d’Orléans, Service de Dermatologie, avec comme médecin-coordinateur le Docteur Ludovic Martin. Il est donc le reflet des pratiques de prise en charge dans cette consultation.

Néanmoins, cette étude, comme aucune autre auparavant, se veut une photographie la plus précise possible à un instant T d’une prise en charge en consultation multidisciplinaire existante pour une maladie génétique rare. Et elle peut tout à fait nous renseigner sur l’état de satisfaction global des patients concernant leur prise en charge et sur les souhaits de ceux-ci quant à son évolution.

III. 
2 La prise en charge en Consultation Multidisciplinaire


Le patient s’attend à trouver des médecins-spécialistes, auxquels il pourra poser toutes les questions qu’il souhaite sur sa maladie et son évolution. Il a à faire à des experts, experts non seulement de leur spécialité pour les spécialistes d’un organe (peau, yeux, cœur,…) mais aussi experts sur le Pseudoxanthome Elastique. 

Le rôle de chaque intervenant


Le questionnaire nous renseigne sur le rôle de chaque intervenant. Pour toutes les personnes impliquées dans la consultation multidisciplinaire, le patient n’aura pas la même attente.


Ainsi, il posera directement les questions sur sa maladie au médecin-coordinateur et puis, pour chaque organe touché, au spécialiste de cet organe, pour un examen spécifique. Le médecin-coordinateur a également un rôle accru du fait que c’est lui qui donnera un compte-rendu synthétique de tous les examens réalisés lors de l’hospitalisation.



Pour l’organisation et le déroulement de son hospitalisation, il aura à faire à la secrétaire du service. Elle est bien souvent la première personne à écouter l’histoire du patient, son suivi antérieur et à intégrer au mieux les quelques jours d’hospitalisation dans la vie même du patient. Son rôle d’accueil et d’informations sur l’organisation du séjour est primordial. Elle doit coordonner un grand nombre d’examens sur une période très courte (1 à quelques jours).


Les personnes qui seront au contact avec le patient le plus fréquemment au cours de l’hospitalisation seront bien sûr les infirmières et les aides-soignantes, qui non seulement doivent procurer les soins (prises de sang, pansements,…) mais aussi sont amenés à parler des examens et de la maladie. Elles sont le lien entre les médecins-spécialistes et le patient. Lorsqu’il arrivera dans le service, elles en assureront l’accueil. Elles seront là également pour lui indiquer les horaires des différents examens et l’emmener dans le service concerné. Lorsque celui-ci reviendra d’un examen, elles sauront l’écouter et répondre aux questions que cet examen a suscitées. Elles sont plus « accessibles » de part leur présence continue dans le service que le médecin-coordinateur. Toutefois, dans les réponses, on voit que le patient hésite à leur poser des questions précises sur leur maladie. Je pense que ceci est principalement dû au fait que les médecins rencontrés par le patient dans son suivi antérieur n’étaient pas au courant de la maladie et ne répondaient pas précisément à leurs questions, ce qui fait que certains pensent qu’une infirmière ou une aide-soignante ne saura pas répondre à ses questions et il préférera donc les poser directement au médecin-coordinateur. Mais leur rôle d’écoute et d’accompagnement n’en reste pas moins très important.


On peut par conséquent se poser la question de la formation de toutes ces personnes impliquées sur une pathologie rare. 


Si nous prenons exemple sur ce qui a été fait à la consultation multidisciplinaire spécialisée PXE d’Orléans, les infirmières (IDE) ont eu trois enseignements formels (des cours) sur le PXE et elles peuvent discuter des cas des patients hospitalisés avec le médecin-coordinateur. Par ailleurs, le groupe PXE se réunit trois fois par an pour discussion des cas qui posent des problèmes diagnostiques ou thérapeutiques, pour faire le point sur l’actualité bibliographique et discuter des travaux de recherche clinique ou fondamentale.


Dans une consultation multidisciplinaire PXE, les médecins seront bien sûr comme nous l’avons déjà dit experts en Pseudoxanthome Elastique, c’est-à-dire qu’ils en connaissent les symptômes, les évolutions possibles, les traitements préventifs à travers les lectures qu’ils auront pu faire.


Les secrétaires et les soignants sont quant à eux tenus informés des conséquences de la maladie par le médecin-coordinateur et par les patients eux-mêmes des répercussions que celle-ci peut avoir sur leur vie quotidienne. Ils réclament davantage d’informations sur l’avancée des recherches et aussi la possibilité de se former à leur rôle d’écoutant.


La mise en place d’une consultation multidisciplinaire nécessite donc une réelle implication de toutes les personnes amenées à côtoyer le patient durant son hospitalisation : connaître la maladie, s’intégrer dans une équipe de spécialistes d’organes, avoir une vision globale de la prise en charge afin de mieux appréhender par la suite le dossier d’un patient.

Bien plus qu’un simple suivi médical


Les dernières questions ouvertes du questionnaire nous renseignent sur les attentes du patient quant à son suivi en consultation multidisciplinaire : il y a « avant » et « après » la consultation multidisciplinaire, et l’on voit que la consultation multidisciplinaire n’est pas un simple suivi médical mais engendre des changements importants sur la vie avec la maladie.


- Avant : dans quel état d’esprit le patient arrive t-il à une consultation multidisciplinaire et comment en repart-il ?


Comme nous l’avons vu dans les réponses au questionnaire, le patient prend rendez-vous après avoir consulté ailleurs auparavant. Il arrive après un long parcours : médecin généraliste, médecins non-spécialistes,  médecins spécialistes d’un ou plusieurs organes. Certes, le diagnostic a été fait, parfois plusieurs années auparavant ou vient tout juste d’être fait. Mais il se sent « coupé en morceaux », non pris en compte, ne sachant rien ou presque de sa maladie et de ses conséquences, n’ayant eu à faire qu’à des médecins peu ou pas du tout au courant de l’évolution de la maladie. 


Lorsqu’il prend rendez-vous, peu importe où se trouve la consultation et le temps que cela lui prendra. Il veut enfin savoir, savoir plus sur sa maladie, savoir où il en est avec elle, savoir quelles en sont les conséquences à court, moyen et long termes, savoir s’il y aura un jour un traitement, savoir s’il va la « donner » à ses enfants… tout savoir… pour pouvoir espérer, pour pouvoir exister.


- Après l’hospitalisation en consultation multidisciplinaire, il connaît sa maladie, il connaît les évolutions possibles ; sa maladie intéresse des médecins, des chercheurs. 


On ne lui propose pas bien sûr un traitement, mais on lui propose un suivi régulier qui intègre pour la première fois une notion de risques et de prévention. Il peut gérer en accord avec les spécialistes de la consultation multidisciplinaire sa prise en charge. 


Pour la première fois peut-être, on le fait exister. Il est enfin reconnu.
III. 3 
La médecine du doute


Nous avons souligné plusieurs fois depuis le début le parcours du patient, que l’on pourrait qualifier de « parcours du combattant », pour être écouté, pour s’informer sur sa maladie et pour être orienté vers les équipes compétentes quand elles existent.


D’après Marie-Louise Briard, généticienne et à l’initiative de la création d’un centre téléphonique de renseignements sur les maladies rares «  Les médecins doivent apprendre à reconnaître ces maladies dont le diagnostic n’est pas toujours aisé. Tous les médecins ne peuvent connaître les particularités de chaque maladie rare, génétique ou non génétique, qu’ils ne rencontreront peut-être jamais au cours de leur pratique. D’où le retard inévitable au diagnostic si les médecins ne demandent pas le concours de spécialistes, en particulier des généticiens cliniciens, en orientant, en fonction des symptômes présents, leurs malades vers les équipes compétentes. Un diagnostic pourra être posé, dans les meilleurs délais, sans multiplier les consultations et les examens inutiles. »


Il apparaît donc très important aujourd’hui que les médecins puissent travailler en réseau, qu’ils reconnaissent leurs limites à ne pouvoir connaître les 7 à 8000 maladies rares existantes et qu’ils adressent à d’autres médecins, plus spécialisés qu’eux-mêmes, les patients qu’ils ne savent pas soulager.


Ils doivent se poser cette question : « Peut-il s’agir d’une maladie que je ne connais pas ? ». Il faut les former sur les circuits de collaboration, la « médecine communautaire », à « passer le relais ».


Or, comme le souligne le Professeur Bernard Devulder, chef de Médecine internet du CHU de Lille, « du fait même du petit nombre de malades atteints par l’une ou l’autre de ces affections (c’est leur définition même : moins d’une personne atteinte sur 2000, moins de 30000 personnes souffrant en France de chacune de ces maladies) et du fait aussi du nombre considérable de maladies rares recensées (plus de 5000, auxquelles s’ajoutent chaque mois de nombreuses nouvelles pathologies identifiées dans le monde), il est évident que ni les facultés de médecine ni les structures professionnelles de formation continue des médecins généralistes ne peuvent organiser dans ce domaine une formation exhaustive, initiale ou continue, qui puisse garantir universellement l’efficience de la démarche diagnostique ou la pertinence de la prise en charge. » (p.41)


Plusieurs réflexions faites lors du Colloque « Les Maladies Orphelines : Un enjeu de santé publique » du 11 avril dernier, à l’Assemblée Nationale, vont dans ce sens.


Le Professeur Arnold Munnich, chef du service de génétique médicale à l’Hôpital Necker Enfants Malades et directeur de recherche Inserm, souligne l’urgence de « réfléchir aujourd’hui à une nouvelle organisation sanitaire conciliant contraintes économiques et urgence médicale. Tout le monde peut comprendre que les pathologies en cause sont trop rares pour que chaque région soit dotée d’un centre de référence adapté, tel qu’il en existe pour le cancer ou l’infarctus » et de nous donner quelques pistes : « Pourrait être envisagé, à l’image de certains de nos voisins européens, un système à deux niveaux. Les organisations régionales existantes auraient la possibilité en cas de doute sur le diagnostic, de référer des patients auprès de centres de références disposant des moyens suffisants. Il me semble possible de nous appuyer plus largement sur les réseaux de patients et de médecins afin de diffuser au mieux l’information disponible. »


Lors de ce même colloque, Madame Claudine Esper, Professeur à la Faculté de Droit René Descartes Paris V et expert auprès du centre de droit JuriSanté, nous redit (p.  82) : « C’est ensuite l’organisation sanitaire française qui est en cause. Evidemment, on ne peut pas demander aux médecins de connaître parfaitement toutes les maladies. Toutefois, il convient de développer ce que j’appelle une « pédagogie du doute, c’est-à-dire la conscience de l’existence d’un nombre important de pathologies mal connues. On pourrait aisément s’appuyer sur les centres de référence auprès desquels les médecins s’adresseraient en cas de doute. Il existe en outre des diplômes universitaires portant sur certaines maladies rares. Là aussi, il est important de mener un important travail d’information. »


Toutes ces réflexions doivent être prises en compte pour une nouvelle organisation de notre système de santé intégrant la problématique des maladies rares.

III. 4
La labellisation et la reconnaissance des consultations multidisciplinaires


La spécificité des maladies rares
définies, selon la Commission européenne, comme « des maladies entraînant une menace pour la vie ou une invalidité chronique dont la prévalence est si faible que leur approche nécessite des efforts combinés particuliers pour éviter une morbidité ou une mortalité prénatale ou précoce importante, ou une diminution considérable de la qualité de vie ou du potentiel socio-économique de l’individu » nous font préconiser de plus en plus le recours aux consultations multidisciplinaires.


Par ailleurs, dans son rapport « 5000 maladies rares, le choc de la génétique », Monsieur Bernard Barataud souligne le fait que « le peu de temps disponible dans les consultations hospitalières pour l’établissement de diagnostics difficiles pèse sur les maladies rares plus que sur les autres pathologies dont les besoins sont identifiés et codifiés. » et de continuer sur les consultations multidisciplinaires qui se sont mises en place : « Pourtant, à l’initiative de médecins des hôpitaux et des quelques associations de malades, existent des consultations pluridisciplinaires et des réseaux. Ils offrent une expertise fondée sur une mise en synergie de spécialités médicales multiples, sur l’avantage d’une démarche diagnostique plus efficace, sur une orientation de soins et un suivi du malade de meilleure qualité. 


Le niveau de satisfaction exprimé par les malades, sur l’effet de ces consultations, doit nous inciter à réfléchir à la généralisation de cette pratique dans le cadre de réseaux cliniques spécialisés et à proposer cette organisation aux responsables de la santé publique. » P.26-27


Les résultats au questionnaire viennent appuyer cette réflexion. Nous pouvons constater la grande satisfaction des malades lorsqu’ils sont pris en charge en consultation multidisciplinaire : 

· un bilan global complet, dans un même lieu, en un temps limité ;

· un compte-rendu détaillé, synthèse des examens spécifiques à différents organes.


De plus, et bien que nous n’ayons que quelques années (2 à 5 ans) de pratique en consultation multidisciplinaire, il existe une réelle amélioration de la prise en charge. Au fil du temps, en effet, les spécialistes sont devenus de vrais experts. L’attention portée aux évolutions survient beaucoup plus précocement. Les médecins ont appris à anticiper. Ils interviennent avant que la maladie ne soit trop avancée (c’est le cas pour les yeux notamment dans le PXE).

C’est dans ce cadre-là que nous, association, encourageons la création de consultations multidisciplinaires car nous estimons que ce sont les seules où les maladies multi-organiques (le PXE en est une) sont traitées dans un même lieu et dans un même temps. Elles sont aussi l’unique moyen de faire dialoguer entre eux les spécialistes d’une même pathologie (mais non d’une même spécialité).


Mais comme l’a souligné Ségolène Aymé, lors du Forum de l’Alliance Maladies Rares du 27 juin dernier, « jusqu’à présent pourtant, les personnes qui ont fait l’effort de mettre en place des consultations multidisciplinaires ne sont pas reconnues comme telles par le service de santé. Elles ne sont pas financées et ne disposent d’aucun personnel dédié à la coordination. » 


Il serait urgent donc de donner des moyens supplémentaires à l’établissement qui met en place un plateau technique pluridisciplinaire et surtout du personnel pour assurer la coordination de l’ensemble. Cela pourrait se faire en passant par une « labellisation » de la consultation.


Mais comment choisir telle consultation ou telle autre parmi celles mises en place ? Quels critères choisir en priorité ?


Ce sont ces questions qui se posent aujourd’hui aux associations et également au serveur Orphanet, répertoire sur internet de la plupart des consultations multidisciplinaires qui existent à ce jour en France, et aussi depuis quelques temps, en Europe.


En chiffres, Orphanet répertorie 74 types de consultations spécialisées, 21 types de consultations générales, 653 consultations spécialisées, 217 consultation de génétique, cytogénétique et dysmorphologie.

Toujours lors du Forum de l’Alliance Maladies Rares du 27 juin 2003, un point a été fait sur les critères qui amènent à considérer une consultation multidisciplinaire plus qu’une autre –« une consultation qui a une véritable valeur ajoutée par rapport à n’importe quelle consultation hospitalière »- et à mettre ses coordonnées à disposition sur le serveur Orphanet . Chaque responsable de consultation est alors amené à donner :

· Le nombre de communications et de publications parues dans les cinq dernières années ;

· Le nombre total de malades vus ;

· Le nombre de nouveaux cas déclarés ;

· Les moyens d’investigation disponibles dans la structure ;

· Les programmes de recherches financés par des instituts publics ou privés ;

· L’appartenance à des sociétés savantes ;

· Eventuellement, sa participation au comité scientifique d’une association.


Une mise à jour est faite annuellement.


Cette liste de critères de sélection a permis d’établir une carte des consultations spécialisées en France, et la Direction générale de la Santé a constitué un groupe de travail qui œuvre actuellement à la mise en place de procédures de labellisation des consultations spécialisées.


Pour l’association PXE France, cette  liste de critères est certes essentielle mais n’est pas exhaustive. En effet, pour le patient, il apparaît primordial qu’à la fin de son hospitalisation en consultation multidisciplinaire lui soit remis une synthèse de tous les examens et un bilan global de son état ; il pourra communiquer ce compte-rendu au médecin généraliste proche de son domicile, c’est la seule information bien souvent que celui-ci aura sur la maladie.


Par ailleurs, les consultations multidisciplinaires qui ne feraient que du diagnostic ne peuvent pas fournir une prise en charge satisfaisante parce que non globale de la maladie et de ses conséquences. Il veut des médecins impliqués, compétents, qui puissent le suivre tout au long de sa vie et non pas un suivi en pointillés.


Il est également très important pour les patients que les médecins soient proches de leurs problèmes au jour le jour et une des façons de le faire est d’avoir des médecins qui s’impliquent dans l’association de la maladie concernée. Lors d’une journée d’informations, ou bien en Assemblée générale, les patients sont heureux de pouvoir poser leurs questions aux spécialistes et chercheurs en dehors d’un cadre purement médical et ils y sont encouragés d’autant plus qu’ils ne se sentent pas seuls, d’autres patients rencontrant les mêmes problèmes qu’eux sont là dans la salle et cela donne un poids à leur témoignage.


Nous avons vu également combien le rôle des secrétaires, infirmières et aides-soignantes était primordial quant à l’accueil, l’écoute et l’accompagnement du patient dans le service lors de son hospitalisation. Le patient a besoin de temps pour exposer ses problèmes avec la maladie, il veut trouver une oreille attentive, ce qu’il ne trouve pas forcément lorsqu’il est avec son médecin généraliste ou sa famille tout simplement.


En dernier lieu, et c’est ce qui revient le plus souvent dans le questionnaire, c’est l’importance de rattacher ce suivi en consultation multidisciplinaire à un suivi local avec les médecins de proximité. Nous avons déjà réfléchi de nombreuses fois en association à l’amélioration de la continuité de l’information. Le bilan de fin de consultation est bien sûr très important mais on pourrait lui ajouter un autre outil, un carnet de liaison en quelques sorte. 

L’association PXE France a déjà édité une « carte urgence PXE » (cf . Annexe 6) mais celle-ci est à compléter car elle ne donne aucune information sur l’évolution du patient avec sa maladie, tout au plus des coordonnées d’experts PXE en cas d’accident.

Je reviendrai donc sur l’idée développée par un des médecins de la consultation d’Orléans dans le questionnaire :

· Un carnet sur la maladie PXE ;

· Un livre sur le patient PXE.

Cela sera mis en place je pense par l’association en collaboration bien sûr avec les patients et les médecins spécialistes.

Conclusion

Cette étude nous montre à quel point la prise en charge en consultation multidisciplinaire n’est pas une simple hospitalisation durant laquelle les patients subissent de multiples examens des différents organes affectés. Elle  est aussi et avant tout un bilan très complet et unique, un suivi avec un aspect préventif de plus en plus présent, une reconnaissance pour le malade, un investissement pour le médecin-référent et un nouvel enjeu pour le système de santé publique.

Au final, c’est toute la vie du malade avec la maladie qui s’en trouve modifiée. Ces consultations multidisciplinaires ont de réelles et nombreuses répercussions sur la qualité de vie du malade. Aujourd’hui, je souhaite vivement que le travail sur le questionnaire « Qualité de Vie des Patients PXE » qui a débuté l’année dernière puisse être poursuivi car il est la continuité de ce mémoire et peut, j’en suis sûre, lui aussi contribuer à une amélioration de la prise en charge des malades.

Par ailleurs, j’espère aussi avoir pu contribuer à une prise de conscience de la problématique de la prise en charge des personnes atteintes de maladies rares et je souhaite que le futur « Plan Maladies Rares » qui fera partir du prochain projet de loi de Santé publique soit à la hauteur des attentes des malades et des médecins, tous deux experts de la maladie.

Résumé en français

Cette étude a pour objectif de faire le point sur la prise en charge actuelle des personnes atteintes de Pseudoxanthome Elastique (PXE), maladie génétique rare du tissu élastique, touchant différents organes (peau, yeux, artères). A l’aide de deux questionnaires, l’un destiné aux patients atteints de PXE, et l’autre destiné à tout le personnel soignant assurant la prise en charge de ces patients au sein de la consultation multidisciplinaire PXE du Centre Hospitalier d’Orléans (infirmières, aides-soignants, secrétaires, médecins), j’ai souhaité mesurer l’état de satisfaction des malades et également connaître leurs attentes. Tout cela contribuera, je l’espère, à une plus grande prise en compte de la problématique des maladies rares et à son intégration au sein du futur projet de loi de santé publique.

Résumé en anglais

This work aims at studying the current medical undertaking of the people affected with Pseudoxanthoma Elasticum, a genetic rare disease of the elastic tissue, which affects different organs (skin, eyes, arteries). With two questionnaires, one for the PXE patients and another for the people implicated in the medical service specialized in this disease in Orleans’ Main Hospital, I tried to measure the patients’ level of satisfaction and also to know what are their expectations. This will contribute, I hope, to take better into account the general problems related to rare diseases and to its integration into the future government plan on public health.

Mots-clés
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Prise en charge

Accompagnement

Diagnostic

Suivi / Prévention

Médecin-coordinateur

Labellisation 

Projet de loi de santé publique
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Annexe 1

Pseudoxanthome Elastique

Introduction


Le Pseudoxanthome Elastique (PXE) est une affection héréditaire des tissus riches en fibres élastiques : la peau, les yeux (plus précisément la membrane de Bruch, entre la rétine et la choroïde), les artères. Le PXE atteint les deux sexes, avec une prédominance féminine (2F/1H) non encore expliquée. La fréquence du PXE est estimée à 1 sujet atteint pour 25000 naissances.


Le gène responsable du PXE a été identifié en 2000. Il s’agit d’ABCC6, un gène de la famille des transporteurs ABC comme CFTR (responsable de la mucoviscidose) ou ABCC2 (muté dans la maladie de Dubin-Johnson). Cette découverte a écarté la responsabilité d’un gène impliqué directement dans la synthèse des fibres élastiques, et fait du PXE une très probable maladie métabolique générale.

MANIFESTATIONS CLINIQUES


Les lésions cutanées apparaissent les premières, typiquement entre 10 et 20 ans, sous la forme de petites papules jaunâtres du cou et des grands plis. Avec le temps, ces papules peuvent confluer et entraîner une hyperlaxité de la peau.


Les lésions ophtalmologiques initiales sont des déchirures de la membrane de Bruch appelées stries angioïdes. Des néo-vaisseaux peuvent proliférer à travers les stries angioïdes et saigner. Ces hémorragies peuvent être responsables de cécité centrale.


Les lésions artérielles sont des lésions athéromateuses de survenue précoce, atteignant principalement les artères de moyen calibre. Les manifestations cliniques sont diverses par occlusion vasculaire (angine de poitrine, artérite des membres, accident vasculaire cérébral) ou saignement (hémorragie d’origine gastrique, utérine, etc).


Quel que soit le site atteint, les lésions sont acquises et d’aggravation progressive. La gravité est en fait très variable d’un sujet à l’autre, et le phénotype clinique peut être incomplet.

DIAGNOSTIC

Le diagnostic est évoqué sur l’association d’anomalies des fibres élastiques à la biopsie cutanée (que les lésions soient visibles cliniquement ou pas) et de stries angioïdes à l’examen du fond d’œil. Il peut être confirmé par la recherche de mutations dans le gène ABCC6.

TRANSMISSION


Le PXE est une affection autosomique récessive dans la grande majorité des cas. Dans plusieurs familles avec une transmission dominante, l’enquête de génétique moléculaire a montré qu’il s’agissait de pseudo-dominance (union d’un hétérozygote asymptomatique avec un malade). Aucune famille avec une transmission dominante sur trois générations ou plus n’est connue.

Annexe 2

Consultations spécialisées PXE

· Consultation multidisciplinaire Pseudoxanthome Elastique

Service de Dermatologie

CHR Hôpital Porte Madeleine

1, Rue Porte Madeleine

BP 2439

45032 Orléans Cedex 1

Tél. : +33(0)2 38 74 42 57

Fax : +33(0)2 38 74 48 72

Référent : Dr Ludovic Martin, dermatologue,

 ludovic.martin@chr-orleans.fr
· Consultation spécialisée Pseudoxanthome Elastique

Consultation de Génétique

CHU Hôpital Européen Georges Pompidou HEGP

20, Rue Leblanc

75908 Paris Cedex 15

Tél. : +33(0)1 56 09 28 01/01 56 09 23 06

Fax : +33(0)1 56 09 24 80

Référent : Dr Dominique P. Germain,

 dominique.germain@hop.egp.ap-hop-paris.fr
Annexe 3

Y a t-il adéquation entre l’attente des patients

 atteints de Pseudoxanthome Elastique et

la prise en charge actuelle de leur maladie ?

Questionnaire à l’intention des patients PXE

Ce questionnaire va me permettre d’évaluer les représentations que vous avez des attentes concernant la prise en charge de votre maladie. Le questionnaire est anonyme. Je vous remercie de bien vouloir répondre à chacune des questions le plus précisément possible. N’hésitez pas à exprimer clairement vos sentiments ! 

LE SUIVI :

1. Comment êtes-vous suivi actuellement pour votre maladie ? (Plusieurs réponses possibles)

· Médecin généraliste 

· Médecin spécialiste libéral

· Médecin spécialiste dans un Centre Hospitalier

· Plusieurs spécialistes des organes (ex. : Ophtalmologue, dermatologue, cardiologue,…)

· Consultation multidisciplinaire PXE dans un Centre Hospitalier

· Autre (précisez) : …………………
2. Si vous êtes suivi par une consultation multidisciplinaire, merci de préciser laquelle :
· Paris, Dr Dominique GERMAIN

· Créteil, Dr Gérard MIMOUN

· Orléans, Dr Ludovic MARTIN

· Autre : ………………………….

3. Depuis combien de temps ?

……….  Années

……….. Mois

4. Comment êtes-vous arrivé à prendre rendez-vous dans une consultation multidisciplinaire ? (plusieurs réponses possibles)
· Vous avez décidé seul 

· Sur le conseil de votre médecin généraliste

· Sur le conseil d’un autre médecin

· Après contact avec une association

· Par Internet

· Autres (précisez) : ………………………….

5. Quelle hospitalisation vous a t-on proposé ?

· Hospitalisation de jour 

· Différents jours de consultation

· Des consultations groupées sur un même centre hospitalier

· Des consultations avec différents correspondants en ville

· Autre : ……………………………………..

6. Cela était-il en accord avec votre disponibilité ?

( OUI 


( NON

7. S’agissait-il d’un bilan avec :

( Un seul examen spécifique ?

( Un bilan complet ?

8. S’agissait-il d’un bilan :

( Trimestriel ?

( Semestriel ?


( Annuel ?

9. Cette fréquence vous convient-elle ?

( OUI 


( NON

10.  Si vous n’êtes pas suivi actuellement pour votre PXE, souhaiteriez-vous en faire la démarche dans le futur ?

( OUI 


( NON

10b. Si oui, sous quelle forme souhaiteriez-vous cette consultation ? 

· Hospitalisation de jour 

· Différents jours de consultation

· Des consultations groupées sur un même centre hospitalier

· Des consultations avec différents correspondants en ville

· Autre : ……………………………………..

LES ATTENTES :

11.  Quelles étaient vos attentes avant de vous rendre dans une consultation multidisciplinaire PXE ? Merci de classer de 1 à 10 par ordre d’importance (1 moins important, 9 très important) :

( Diagnostic PXE ou confirmation de diagnostic

( Examens spécifiques au PXE

(nécessitant une technique particulière, un matériel particulier ou un spécialiste dans tel ou tel domaine)

( Soins spécifiques au PXE 

( Conseil génétique 

( Rencontre avec des médecins spécialistes de la maladie

( Participation à un travail de recherche clinique

( Participation à un travail de recherche fondamentale

( Ecoute/Soutien

( Aide pour remplir un dossier COTOREP/Sécurité Sociale

LA PRISE EN CHARGE PAR LES INFIRMIERES

12. Vous êtes-vous adressé aux infirmières pour poser des questions sur le PXE ?
( OUI 


( NON

13. Les infirmières vous ont-elles paru être informées de la maladie ?

( OUI 


( NON

14. Les réponses concernant la maladie vous ont-elles satisfaites ?

( OUI 


( NON

15. Quelles informations supplémentaires auriez-vous aimé recevoir de la part des infirmières ? Précisez :
……………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………

LES EXAMENS

16. Les examens vous ont-ils été expliqués au préalable ?

( OUI 


( NON

· Par les médecins

· Par les infirmières

· Par une autre personne (précisez) …………


17. Cette explication était-elle :

( Suffisante ?
( Insuffisante ?

L’ACCOMPAGNEMENT

18. Votre interlocuteur privilégié était-il :

· Le médecin-référent

· Un médecin spécialiste du problème médical principal du patient (ophtalmologue, cardiologue, généticien, diététicien, etc…)

· Une infirmière

· Une secrétaire

19. Avez-vous pu poser toutes les questions que vous souhaitiez ?

( OUI 


( NON

20. Etes-vous satisfait des réponses apportées ?

( Pas du tout

( Un peu 
( Beaucoup

( Enormément

21. Pouvez-vous indiquer ce que la consultation multidisciplinaire vous a apporté de plus par rapport à une consultation chez votre médecin généraliste ou spécialiste isolé ?

……………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………..

22. Pouvez-vous indiquer ce que ne vous a pas apporté la consultation multidisciplinaire et que vous auriez aimé y trouver ?

……………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………...

23. Merci d’indiquer votre état de satisfaction global :

( Très insatisfait
( Insatisfait

( Satisfait

( Très satisfait

24. Selon vous, que faudrait-il faire pour améliorer votre prise en charge ?

……………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………..

25. A la suite de ce bilan, vous a t-on donné :

· Un autre rendez-vous

· Des coordonnées téléphoniques de médecins proches de son domicile

· Des adresses d’associations

· Autres (précisez) : …………………………..

PRISE EN CHARGE DE LA CONSULTATION

26. Les frais de transport pour vous rendre à la consultation spécialisée ont-ils été pris en charge par la Caisse de Sécurité Sociale de votre domicile ?

( OUI 


( NON

27. Cela vous semble t-il primordial ?

( OUI 


( NON

28. Si vous le souhaitez, vous pouvez exprimer ci-dessous les points qui n’ont pas été abordés dans le questionnaire et que vous jugerez utiles :

……………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………

Annexe 4

Questionnaire à l’intention des personnes intervenant dans la consultation multidisciplinaire PXE

Ce questionnaire va me permettre d’évaluer quelles sont les représentations que vous avez des attentes et les besoins des patients Pseudoxanthome Elastique pris en charge dans la consultation PXE. Le questionnaire est anonyme. Je vous remercie de bien vouloir répondre à chacune des questions le plus précisément possible. N’hésitez pas à exprimer clairement vos sentiments ! Ceci permettra de travailler par la suite avec vous et avec les patients afin d’adapter le mode de prise en charge aux attentes des patients.

Merci d’indiquer où se situe votre intervention au sein de la consultation multidisciplinaire PXE :

· Infirmier(ère)

· Aide-soignant(e)

· Secrétaire

· Médecin spécialiste

LE SUIVI

1. D’après vous, quel type de suivi avaient les patients que vous rencontrez dans la consultation multidisciplinaire ?

(Plusieurs réponses possibles)

· Médecin généraliste 

· Médecin spécialiste libéral

· Médecin spécialiste dans un Centre Hospitalier

· Plusieurs spécialistes des organes (ex. : Ophtalmologue, dermatologue, cardiologue,…)

· Consultation multidisciplinaire PXE dans un Centre Hospitalier

· Autre (précisez) : …………………
2. Les patients vous parlent-ils de leur suivi médical antérieur ?
( OUI 


( NON

3. Quels sont les termes qu’ils utilisent pour en parler ? (Plusieurs réponses possibles)

· Aucun suivi ou mauvais suivi

· Patients coupés en « morceaux » d’un spécialiste d’organe à un autre

· Mauvaise connaissance de la maladie par les médecins

· Pas de synthèse et de suivi global

· Autre (précisez) : ………………………

4. D’après vous, quel a été leur cheminement pour prendre rendez-vous dans une consultation multidisciplinaire ? (plusieurs réponses possibles)

· Ils ont décidé seuls 

· Sur le conseil de leur médecin généraliste

· Sur le conseil d’un autre médecin

· Après contact avec une association

· Par Internet

· Autres (précisez) : ………………………….

5. Quelles remarques les patients vous ont-ils déjà fait sur la durée de leur hospitalisation par rapport à leurs disponibilités (professionnelle, familiale,…) ?

· Problèmes pour s’organiser 

· Hospitalisation trop longue

· Autre (précisez) : ………………………………

LES ATTENTES :

6. D’après vous, quelles étaient les attentes des patients avant de se rendre dans une consultation multidisciplinaire PXE ? Merci de classer de 1 à 9 par ordre d’importance (9 très important, 1 moins important) :

( Diagnostic PXE ou confirmation de diagnostic

( Examens spécifiques au PXE

(nécessitant une technique particulière, un matériel particulier ou un spécialiste dans tel ou tel domaine)

( Soins spécifiques au PXE 

( Conseil génétique 

( Rencontre avec des médecins spécialistes de la maladie

( Participation à un travail de recherche clinique

( Participation à un travail de recherche fondamentale

( Ecoute/Soutien

( Aide pour remplir un dossier COTOREP/Sécurité Sociale

LA PRISE EN CHARGE PAR LES INFIRMIERES

(Les questions portant sur les SOINS ne sont à remplir que par les infirmières.)

7. Les patients s’adressent-ils directement aux infirmières pour poser des questions sur les examens ?

( OUI 


( NON

8. Les patients s’adressent-ils directement aux infirmières pour poser des questions sur le PXE ?

( OUI 


( NON

9. D’après vous, le personnel soignant est-il  suffisamment informé de la maladie ?

( OUI 


( NON

10. D’après vous, les réponses données par les infirmières satisfont-elles les patients ?

( OUI 


( NON

11. D’après vous, quelles informations supplémentaires les patients auraient-ils aimé recevoir de la part du personnel soignant ? (précisez) : 

……………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………….

LES EXAMENS

12. Les examens ont-ils été expliqués aux patients ?

( OUI 


( NON

· Par les médecins

· Par les infirmières

· Par une autre personne (précisez) …………

13. D’après vous, ces explications étaient-elles :

( Suffisantes ?
( Insuffisantes ?

L’ACCOMPAGNEMENT

14. D’après vous, quel est l’interlocuteur privilégié pour les patients :

· Le médecin-référent

· Un médecin spécialiste du problème médical principal du patient (ophtalmologue, cardiologue, généticien, diététicien, etc…)

· Une infirmière

· Une secrétaire

15. D’après vous, les patients peuvent-ils poser toutes les questions qu’ils souhaitent ?

( OUI 


( NON

16. Les questions portent-elles (classer par ordre de fréquence, 1 moins fréquent, 5 très fréquent) ?

( Sur les soins et examens médicaux

( Sur le déroulement de l’hospitalisation

( Sur la maladie

( Sur la vie avec la maladie

( Autres (précisez) : ………………..

17. D’après vous, les patients sont-ils satisfaits des réponses apportées ?

( Pas du tout

( Un peu 
( Beaucoup

( Enormément

18. D’après vous, qu’apporte la consultation multidisciplinaire en plus par rapport à une consultation chez un médecin généraliste ou un spécialiste isolé ?

…………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………

19. D’après vous, qu’est-ce que la consultation multidisciplinaire n’apporte pas et que le patient aurait aimé y trouver ?

…………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………….…………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………….

20. Pouvez-vous indiquer l’état de satisfaction global du patient, tel que vous le ressentez à la fin de son hospitalisation :

( Très insatisfait
( Insatisfait

( Satisfait

( Très satisfait

21. Selon vous, que faudrait-il faire pour améliorer la prise en charge ?

………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………….

22. A la fin de l’hospitalisation, que pensez-vous qu’il soit important de proposer au patient ?

· Un autre rendez-vous

· Des coordonnées téléphoniques de médecins proches de son domicile

· Des adresses d’associations

· Autres (précisez) : …………………………..

PRISE EN CHARGE DE LA CONSULTATION

23. Cela vous semble t-il essentiel que le patient soit remboursé de ses frais de transport lors d’une hospitalisation en consultation multidisciplinaire ?

( OUI 


( NON


24. Si vous le souhaitez, vous pouvez exprimer ci-dessous les points qui n’ont pas été abordés dans le questionnaire et que vous jugerez utiles :

………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………….

Annexe 5

Témoignage 11 avril 2003

Les Maladies Orphelines : un enjeu de santé publique ?

Je vais commencer par vous parler de notre maladie, le Pseudoxanthome Elastique, et de notre association, PXE France.    

Présentation du Pseudoxanthome Elastique et de l’Association  PXE France :


Le Pseudoxanthome Elastique est une maladie qui affecte le tissu élastique, c’est-à-dire principalement la peau, le système cardio-vasculaire et les yeux. En ce qui concerne la peau, il y a une perte d’élasticité aux zones de plis. Dans le système cardio-vasculaire, les artères se calcifient et se rigidifient, entraînant des troubles circulatoires et des hémorragies gastriques dans certains cas. Au niveau des yeux, des stries angioides et par la suite des néo-vaisseaux apparaissent et peuvent entraîner une hémorragie rétinienne avec perte de la vision centrale. Cette maladie touche environ une personne sur 25000. Elle est autosomique récessive. Il n’y a aucun traitement actuellement. Le gène et la protéine responsable ont été identifié dernièrement. Et un modèle animal est en cours.


L’association PXE France a été créée en novembre 1999 et compte aujourd’hui plus de cent adhérents en France et pays francophones. Elle a pour but d’informer et de soutenir les malades, d’établir des collaborations entre médecins et  de créer des réseaux de spécialistes et enfin, d’aider à financer la recherche sur le PXE.


En ce qui me concerne, j’ai eu des problèmes cardiovasculaires dès ma naissance et j’ai été opérée d’un double pontage coronarien à l’âge de 10 ans. Les lésions au niveau du cou et des aisselles ne sont apparues qu’à cet âge-là. Ma vision n’est pas affectée pour le moment, malgré quelques petites stries angioïdes visibles à l’angiographie.

Témoignage d’Annie M. , maman de Virginie

Voici maintenant un témoignage… il dure 3 minutes… mais la vie d’un malade, ça prend du temps !

Madame,
 

J'ai découvert le site de l'association sur internet dans le courant du mois de novembre 2002 et je vous ai contacté à cette époque pour vous parler de ma fille Virginie, 22 ans, qui est atteinte d’un Pseudoxanthome Elastique, mais surtout parce que j'étais dans un grand désarroi. Vous m'avez été d'un grand secours, d'abord pour votre écoute mais aussi pour vos conseils. 
 

La maladie de Virginie à été décelée en 1987, elle avait 6 ans et le professeur  que nous avions consulté m'a dit : " Madame, maintenant il faut que vous viviez au jour le jour avec votre enfant !!!! " 
Je n'oublierai jamais cette phrase. Je n'étais pas prête à entendre cela. D'autant plus que ma fille était née avec une malformation cardiaque congénitale, qu'elle a dû être opérée à cœur ouvert à 10 mois et qu'elle venait d'être hospitalisée trois mois auparavant pour un accident gravissime (qui avait eu lieu à l'école en cours de récréation ) pour une fracture du crâne avec hémorragie cérébrale et coma.
J'ai donc décidé que si je devais perdre ma fille, je préférais ne pas savoir comment, quand,  etc... puisqu' il n'y avait pas de traitement, pas de recherche.... en deux mots, PAS D’AVENIR.
 

Ce n'est qu' environ 8 ans plus tard que nous avons de nouveau consulté un autre "Spécialiste" qui a refait une biopsie et toute une batterie de prélèvements. Ce médecin nous a expliqué l'évolution de la maladie, selon ses connaissances. Il nous a parlé d' anévrisme et que,  si un jour cela arrivait, il serait impossible d'opérer puisque le PXE touchait l'élastine et dans ce cas, c'était la structure même des vaisseaux qui était atteinte ; donc il n'y aurait rien à faire. Et depuis, lorsque nous nous rendions en consultation, il nous disait "C'est vrai, ça évolue mais je n'ai rien pour vous." 
Et c'est parce que j'en avais assez d'entendre ce genre de commentaires que j'ai fait des recherches sur internet et que je vous ai découvert. Vous m'avez expliqué la maladie (j'en ai plus su avec vous qu'avec mes soi-disant spécialistes), les possibles atteintes et surtout qu'il existait un programme de recherche. L'espoir était donc permis !!!
Vous m'avez conseillé de consulter de véritables spécialistes soit sur Paris soit sur Orléans; et c'est ce que nous avons fait. Nous avons consulté le Dr G. fin janvier et il doit re-convoquer Virginie dans quelques mois pour un bilan complet.
 Alors, MERCI,  MERCI......  MERCI  MLLE FOIS. J'ai appris grâce à vous que je ne perdrais pas ma fille à cause du PXE. 

Propositions :


Maintenant, je pourrais faire un catalogue de tout ce qui ne va pas… par exemple, la prise en charge Sécurité sociale, différente d’un département à l’autre ou bien encore le non-remboursement d’un traitement laser qui peut dans certains cas « sauver » pour quelques mois ou quelques années un oeil. Je pourrais faire plaisir ou déplaisir à certains, chercher un bouc-émissaire à chacun de nos problèmes.. mais cela serait fastidieux et vous en connaissez déjà certains. En revanche, je vais vous donner quelques pistes de travail, urgentes à développer :

Premièrement, identifier les besoins des médecins :

· Pour le patient, il s’agit ici de limiter les errances de diagnostic ou les non-diagnostics : Un médecin seul ne sait pas faire et on ne peut pas lui demander de connaître toutes les maladies rares… mais on peut l’y aider. On peut développer des réseaux, des centres de référence régionaux, en partenariat avec les associations, sur le modèle des centres anti-poison par exemple.

Deuxièmement, identifier les besoins des patients :

· Il s’agit ici pour le patient d’obtenir une prise en charge optimale : Le malade est-il objet de soins ou sujet de préoccupations ? Quelle est l’adéquation entre les besoins des patients et la réalité ? Est-il le réel acteur de sa maladie ? Il est nécessaire de développer les consultations multidisciplinaires et que celles-ci soient reconnues par le système de santé.

Troisièmement, créer un réel partenariat :

· Il faut travailler ensemble : les patients, les médecins, les chercheurs (en recherche clinique et en recherche fondamentale) et les associations, et tous les acteurs du système de santé, CNAM, COTOREP notamment. A nous de trouver la forme qui convient à tous.

Conclusion :

En étant présent aujourd’hui à ce colloque, je peux vous affirmer que vous même vous venez de développer une maladie rare, trop rare encore à mon goût. Les symptômes en sont les suivants :

Les symptômes physiologiques, tout d’abord :

-  
Vous êtes entrés en état de fébrilité profonde face à tant d’injustice et de méconnaissance ;

· Vous êtes irrités par les énormes points noirs de notre système de santé, qui exclue ainsi près de 4 millions de personnes en France ;

· Votre postérieur vous démange et vous n’acceptez plus de rester là, assis bien tranquillement à votre place ; vous avez des impatiences ;

· Vous êtes pris d’un soudain besoin d’hyperactivité dans le domaine des Maladies Orphelines.

Les symptômes psychologiques, ensuite :

· Vous entendez des milliers de voix qui vous répètent : « Maladies orphelines, maladies orphelines, maladies orphelines, maladies orphelines… » ;

· Vous développez des TOC, troubles obsessionnels compulsifs, et vous voulez à votre tour témoigner de la cause des maladies orphelines et décidez alors de porter un nez rouge, signe distinctif des Maladies Orphelines et de faire avancer notre cause.

Alors le diagnostic est évident, sans toutefois être assommant : Maladie de KUNGER. Oh ! ne cherchez pas dans les dictionnaires de médecine et les annuaires de maladies rares. Cette maladie n’est pas encore répertoriée, pas de consultation spécialisée, ni d’association et encore moins de programme  d’études et de recherche, peu de personnes s’y intéressaient jusqu’à présent. Elle porte seulement le nom de la personne l’ayant observée et décrite pour la première fois, c’est-à-dire moi-même. Et elle a pu se développer surtout grâce à votre participation à cette journée, qui sera le début, je l’espère d’une réelle prise en compte des maladies orphelines.

Je pourrais continuer à  vous faire sourire.. mais maintenant, j’enlève mon nez rouge, parce que la réalité ce n’est pas ça. Je suis persuadée que si l’on soigne bien les personnes atteintes de maladies orphelines, alors on soignera bien l’ensemble de la société.  Et je vous laisse sur cette interrogation :

Quelle ambition a t-on ???

Je vous remercie.

L’intégralité des échanges qui ont eu lieu lors du colloque du 11 avril dernier à l’Assemblée Nationale est parue aux Editions L’Harmattan, juillet 2003, « Les Maladies Orphelines, un enjeu de santé publique », Les Cahiers de la Convention Démocrate.

Annexe 6

	NUMEROS A APPELER

Médecin traitant :

Hôpital :

Ophtalmologue :

Cardiologue :

Dermatologue :
Groupe sanguin :

Allergies :


	Association

PXE France

4, Impasse des Closeries

35170 BRUZ

Tel (00 33) 2 99 57 16 75

http://www.pxefrance.org

info@pxefrance.org

	Le porteur de cette carte est atteint d’un pseudoxanthome élastique

IMPORTANT

En cas d’accident du porteur de cette carte, lisez attentivement ces informations.

Vous pouvez lui éviter de graves complications.



	PRECAUTIONS A PRENDRE

	Le Pseudoxanthome Elastique (PXE), aussi appelé maladie de Grönblad-Strandberg ou encore élastorrexie généralisée, est une maladie génétique provoquant une altération des fibres élastiques de la peau, des yeux et des artères.
Si un ou plusieurs de ces organes sont touchés, adressez-vous en urgence à ces spécialistes :

Dr Ludovic MARTIN

CHR Orléans - Hôpital Porte Madeleine

BP 2439 - 45032 Orléans Cedex 1

Tél. : (00 33) 2 38 74 42 57

ludovic.martin@chr-orleans.fr
Dr Dominique GERMAIN

HEGP – 20, Rue Leblanc

75908 Paris Cedex 15

Tél. : (00 33) 1 56 09 23 06

Dominique.GERMAIN@hop.egp.ap-hop-paris.fr

	LES YEUX, LE VISAGE

et/ou LE CRANE

sont touchés.

Les néo-vaisseaux du fond de l’œil sont très fragiles et saignent facilement. Il y a risque d'hémorragie intra-oculaire.

( Attention
Une cécité centrale brutale est possible.

	L’ABDOMEN

est touché.

Il y a risque d’hémorragie viscérale, en particulier gastro-intestinale.

( Attention

Les anti-inflammatoires, y compris l'aspirine, et les corticoïdes peuvent être responsables d'hémorragies de l'estomac.
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