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De nombreux centres d’expertise maladies rares 
au CHU : une excellence reconnue 
Dans le cadre du Plan National Maladies Rares 4 (PNMR 4) qui 
couvre la période de 2023 à 2028, les centres d’expertise pour la 
prise en charge d’un ensemble de maladies rares ou d’une maladie 
rare spécifique ont été labellisés pour 5 ans le 29 décembre 2023. 

Les 33 centres dont dispose le CHU ou auxquels il participe sont 
concernés par cette re-labellisation. 

Une organisation spécifique 

Les maladies rares* sont très complexes et de ce fait particulièrement difficiles à 
diagnostiquer. Elles bénéficient depuis plusieurs années en France d’une 
organisation spécifique afin de permettre aux patients d’être pris en charge par 
une équipe qui va savoir faire le bon diagnostic quand cela est possible et organiser 
le traitement quand il existe.  

Le CHU dispose ou participe à plus de 33 centres labellisés maladies rares.  

Différents niveaux d’expertise 

Pour regrouper les équipes expertes et coordonner les actions, les maladies rares 
sont regroupées par filière : les filières de santé maladies rares (FSMR). 

Il y a 23 FSMR en France. Le regroupement est réalisé selon trois logiques : par 
organes touchés, par symptômes identiques ou par traitement ou prise en charge 
similaire. 

Les filières ont pour mission d’améliorer la prise en charge, en impulsant et 
coordonnant les actions visant à rendre plus lisible et plus accessible l’offre 
diagnostique et de soins, de coordonner l’expertise et de favoriser la continuité du 
parcours de vie. 

La prise en charge médicale des patients est organisée à deux niveaux d’expertise 
complémentaire, au sein des centres de référence maladies rares (CRMR) et des 
centres de compétences maladies rares (CCMR). 

Les centres de référence maladies rares (CRMR) sont des structures qui 
rassemblent une équipe hospitalière hautement spécialisée ayant une expertise 
avérée pour une maladie rare ou un groupe de maladies rares. Cette équipe est 
médicale mais intègre également des compétences paramédicales, 
psychologiques, médico-sociales, éducatives, sociales, et des partenariats avec les 
associations de personnes malades. Les CRMR (une centaine en France) sont 
multi-sites, constitués d’un site coordonnateur, de sites constitutifs et de centres 
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de compétences (CCMR). Ils assurent des missions de coordination et de prise en 
charge en mettant en œuvre un plan d’actions pour les maladies rares dont ils sont 
les référents. Outre l’expertise apportée, les CRMR effectuent de l’enseignement 
et de la recherche.  

Les centres de compétences maladies rares (CCMR) assurent la prise en 
charge et le suivi des personnes atteintes de maladies rares au plus proche de leur 
domicile en lien avec le réseau de CRMR dont ils dépendent.  

Ils rassemblent une équipe hospitalière spécialisée ayant une expertise avérée 
pour une maladie rare ou un groupe de maladies rares. 

Ils font le lien avec les professionnels de santé hospitaliers ou de ville et les 
secteurs du social, éducatif, médico-social sur leur territoire de santé. Ils peuvent 
participer à l’enseignement, la formation, la recherche (250 CCRM en France). 

 
*Qu’est-ce qu’une maladie rare ? 
Une maladie est dite “rare” lorsqu’elle atteint moins d’une personne sur 2000. 
Les maladies rares sont pourtant très nombreuses : à ce jour entre 7000 et 8000 maladies sont 
identifiées et de nouvelles sont découvertes chaque semaine.  
Elles concernent 3 millions de personnes en France, soit près de 4,5 % de la population, dont 75 % 
sont des enfants. Cependant un faible nombre de patients est touché par chacune d’elle. 
80 % des maladies rares sont d’origine génétique et 85% d’entre elles ne disposent pas de traitement 
qui permette d’en guérir (on parle alors de « maladie orpheline »). 
Certaines maladies sont rares mais sont bien connues du grand public comme la drépanocytose ou 
la mucoviscidose. 
50% des malades sont sans diagnostic et 25% des malades attendent 4 avant d’avoir un diagnostic. 

 

Il y a 2200 centres en France. Ils sont portés par les 
établissements publics de santé, majoritairement des 
CHU. 
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Les centres de références et de compétences maladies rares 
au CHU de Saint-Etienne  
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