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registre suisse
des maladies rares

Registre suisse des maladies rares (RSMR)

Information des adolescents a partir de 14 ans

Dans ce texte, seule la forme masculine est employée pour des raisons de simplicité. La forme féminine est bien entendu toujours comprise
également.

Ce projet est organisé par: Prof Dr méd. Claudia Kuehni, direction du RSMR, Institut de médecine sociale et
préventive, Université de Berne

Chére/Cher

Nous te proposons de participer a un projet de recherche. Ce projet de recherche en préparation est
expliqué en détails dans les lignes qui suivent. N’hésite pas a poser des questions a ton médecin ou a nous
contacter pour obtenir de plus amples informations.

Pourquoi la Suisse a-t-elle besoin d’un registre des maladies rares?

Il existe environ 7 000 maladies rares différentes touchant moins d’une personne sur 2 000. Au total
cependant, c’est environ 500 000 personnes qui sont touchées par des maladies rares en Suisse. Alors que
de nombreuses recherches sont en cours sur les maladies fréquentes et que des nouveaux traitements sont
développés, peu d’informations sont généralement disponibles sur les maladies rares.

e Les maladies rares sont mal appréhendées par les statistiques médicales (par ex. statistiques concernant
les séjours hospitaliers ou les causes de déces). C'est pourquoi elles sont souvent négligées par la
politique de santé.

e Le diagnostic correct est souvent posé tardivement. L'incertitude persistante jusqu’au diagnostic peut
représenter une charge lourde a supporter pour les personnes touchées et leurs proches.

e Chaque médecin traite seulement un faible nombre de patients et son expérience dans le domaine est
donc peu étoffée.

e larecherche sur les maladies rares n’est pas rentable pour I'industrie pharmaceutique et donc presque
aucun nouveau médicament n’est développé.

e lLarecherche est d’une maniere générale difficile car chaque médecin et chaque clinique n’accompagne
gue quelques patients, alors qu’un nombre suffisamment élevé de patients est nécessaire pour
poursuivre des recherches de qualité.

e En cas de nouvelles possibilités thérapeutiques, il est difficile d’informer les personnes touchées car elles
sont dispersées et difficilement joignables.

C’est pourquoi les patients souffrant de maladies rares sont défavorisés dans notre systéme de santé. Des

registres nationaux et internationaux sont nécessaires pour rassembler et interpréter les données du plus
grand nombre de patients possible. Ainsi, les connaissances actuelles sur les maladies rares pourront étre
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étoffées, le diagnostic (examens) pourra étre amélioré et de nouvelles thérapies pourront étre développées
afin d’améliorer la prise en charge médicale des personnes souffrant de maladies rares. Voici donc les
raisons pour lesquelles de tels registres ont vu le jour dans de nombreux pays européens ces dernieres
années.

Ol est le registre et quelles maladies y sont consignées?

Le registre suisse des maladies rares a été créé en 2018 et se trouve au Centre des registres de I'Institut de
Médecine sociale et préventive de 'université de Berne, sous la direction de Madame le Prof. Dr. méd.
Claudia Kuehni et du Prof. Dr. méd. Matthias Baumgartner. Des organisations de patients (par ex. ProRaris)
et des médecins de différentes spécialités apportent leur soutien et leurs conseils a ce registre. Le comité
d’éthique responsable a examiné et autorisé ce registre. Ce dernier rassemble des données sur autant de
patients avec une maladie rare vivant et/ou traités en Suisse que possible.

Quels sont les objectifs du registre suisse des maladies rares?

L’objectif général du registre est d’améliorer la prise en charge médicale des personnes souffrant d’une

maladie rare. Les approches permettant d’atteindre cet objectif sont les suivantes:

e Appréhender pour la premiere fois les données importantes concernant la fréquence des maladies rares
en Suisse et rendre visible I'’étendue du probleme,

e Collecter pour la premiére fois des données sur I’évolution a long terme des maladies rares afin d’en
apprendre plus sur la qualité de vie, la santé et I’espérance de vie des personnes touchées,

e Poursuivre des recherches sur les causes des maladies rares afin de pouvoir prendre des mesures
préventives,

e Standardiser et améliorer la qualité des méthodes d’examen et des traitements,

e Informer les personnes touchées sur les études et les inviter a participer.

Quelles sont les personnes incluses?

Toutes les personnes qui habitent en Suisse et qui ont un diagnostic confirmé ou une suspicion forte de
maladie rare sont invitées a participer. Les personnes traitées en Suisse mais n’y résidant pas sont également
incluses. Les patients sont invités a participer par leur médecin traitant ou peuvent s’inscrire eux-mémes sur
le site Internet du RSMR.

Quelles sont les informations collectées?

Seules des informations figurant déja dans ton dossier médical seront recueillies. Le recueil des données
aura lieu au plus tot 6 semaines aprées que tu aies recu cette information pour les adolescents. Au cours de
cette durée, tu disposes de temps pour nous communiquer ton accord ou ton refus. Sans nouvelles de ta
part au cours de ces 6 semaines, tes données seront enregistrées dans le registre. Les données permettant
de t'identifier (nom, adresse, date de naissance, etc) seront enregistrées séparément de tes données
médicales. Une clé est nécessaire pour relier les données médicales aux données permettant 'identification
du patient. La liste des clés reste toujours dans le RSMR et ne peut étre visible que par un nombre restreint
de spécialistes dans le cadre de leurs activités concernant le registre. Les données suivantes sont consignées
dans le registre:

Données médicales: des informations importantes sur ta maladie seront recueillies via tes médecins
traitants a partir de ton dossier médical. Ces informations comprennent le diagnostic (nom de ta maladie),
les examens réalisés, la date du diagnostic et ton age au début de la maladie. Avec les maladies héréditaires,
le gene concerné et les mutations sont documentés et il est indiqué si la mutation montre déja des
symptomes de la maladie. En plus de ces données médicales, le registre collecte des données
administratives séparément des informations médicales. Il agit de ton nom, de ton adresse, de ton email, de
tes numéros de téléphone, de ta langue, de ton sexe, de ta date de naissance, de I'ID hospitalier (numéro
d’identification) et de ton numéro d’AVS ainsi que des données sur le médecin traitant ou la clinique qui t'a
pris en charge et la date de la premiére consultation. Ce recueil est nécessaire afin que les nouvelles
informations puissent étre reliées a la bonne personne et que tu puisses étre informé des études. Pour des
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guestions importantes, des données détaillées pourront étre issues du dossier médical de certains groupes
de patients (par ex. pour le traitement ou des résultats d’examen). Ton inscription éventuelle dans un autre
registre des maladies rares sera également consignée; dans ce cas, nous consignons le nom du registre et
ton numéro ID s’y rapportant. Le RSMR ne conserve aucun échantillon biologique, mais indique si et ol tes
échantillons sont conservés, ce qui peut étre utile par exemple pour des recherches futures.

Outre le recueil des informations mentionnées ci-dessus, le registre utilise également des données
existant dans le systéme de santé suisse: nous recueillons dans les communes les changements d’adresse.
En outre, le registre peut utiliser des données statistiques comme par ex. des informations issues des
registres consignant des informations sur les naissances ou les décés ou sur les séjours hospitaliers de
I’Office Fédéral de la Statistique. D’autres données proviennent de registres collectant des informations sur
les maladies cancéreuses ou des informations de caisses maladie ou d’invalidité. Ces données permettent
par exemple d’examiner si certaines maladies rares altérent I'espérance de vie ou si elles sont associées a un
risque plus élevé de maladies cardiovasculaires, cancéreuses ou neurologiques.

Invitation & participer & des enquétes ainsi que des études / projets de recherche approfondis

Le registre est une plateforme de recherche. Il permet de contacter des patients par ex. pour répondre a un
guestionnaire ou pour une bréve interview dans le cadre de projets de recherche. Ces projets portent sur
des sujets concernant directement les patients comme la qualité de vie, I'expérience des traitements ou des
souhaits pour la recherche. La participation aux enquétes et aux études approfondies est toujours volontaire
et tu pourras décider a chaque fois de participer ou non.

Quels avantages pour les participants?

Le RSMR n’influencera pas ton traitement. Cependant, il permettra de connaitre pour la premiére fois
des informations et des chiffres précis sur les maladies rares en Suisse. Ainsi, le recueil de tes données
sur la maladie contribue globalement a connaitre et améliorer la prise en charge des personnes souffrant
de maladies rares en Suisse. De nombreux résultats du registre seront bénéfiques surtout pour les futurs
patients, comme par ex. les résultats de la recherche sur les causes et les mesures de prévention ou sur
I'amélioration et la standardisation du traitement et des méthodes d’examen. Dans I’éventualité de
I’organisation d’une étude approfondie dans les années qui viennent sur les possibilités de traitement ou
d’une enquéte, nous pourrons t’inviter a participer.

Est-il possible de refuser la participation ou de se rétracter ultérieurement?

La participation au RSMR est bénévole: elle peut a tout moment étre refusée et il est possible de se rétracter
ultérieurement sans donner de raison. C’est toi qui décides si tu veux communiquer les informations te
concernant. Un refus immédiat ou une rétractation ultérieure n’aura aucune conséquence sur ton
encadrement médical. Si tu refuses, seuls I'année de naissance, le sexe, I'année de diagnostic et le diagnostic
seront recueillis. Si tu retires ultérieurement ta participation, toutes les données permettant ton
identification seront supprimées. En dépit de I'absence de données sur I'identité du patient, des conclusions
sur certaines personnes ne peuvent étre exclues a 100% en cas de maladie tres rare.

Vos obligations
Tu n’auras aucune obligation en cas de participation.

Risques

Aucun examen ou traitement supplémentaire n’est associé a ta participation au registre. La participation au
registre n’est associée a aucun risque pour toi.

Que va-t-il se passer avec les résultats?

Les médecins participants et les instances responsables du systeme de santé suisse (comme par ex. |’Office
Fédéral de la Santé Publique) sont informés des résultats actuels via des rapports annuels. Les résultats sont
ensuite utilisés pour améliorer la prise en charge des groupes de patients touchés. Les résultats
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particulierement importants seront publiés dans des journaux scientifiques pour les médecins et les
thérapeutes. Des résumés faciles a comprendre de tous les résultats importants sont publiés dans toutes les
langues du pays sur notre site Internet (www.raredisease.ch).

Les informations sont-elles traitées confidentiellement?

Tes données médicales et des informations permettant ton identification seront recueillies pour le RSMR.
Seuls quelques spécialistes pourront voir tes informations et ce exclusivement dans le cadre de leurs
activités en relation avec le registre. Toutes les informations du registre sont traitées en permanence de
maniére strictement confidentielle. Seuls les employé(e)s du registre ou des chercheurs ayant absolument
besoin des données ont le droit de les utiliser. Toutes les personnes impliquées sont soumises au secret
professionnel. Ton nom n’apparaitra jamais sur Internet ou dans un journal scientifique. Seules des données
sans information d’identification comme le nom ou la date de naissance sont utilisées dans des objectifs
scientifiques. Les exigences relatives a la protection des données sont respectées et tu as a tout moment le
droit de consulter tes données.

Si les données du registre doivent étre mises en relation (par ex. via le numéro AVS) avec d’autres
informations (par ex. causes de déces), toutes les informations d’identification seront supprimées dans les
données associées. Ce registre pourra éventuellement étre vérifié par le comité d’éthique responsable ou le
responsable cantonal ou fédéral de la protection des données. La directrice de projet devra éventuellement
divulguer tes données pendant de tels contrbles. Tes données ne seront jamais communiquées a une
assurance. Une suppression des données n’est pas prévue.

Les informations seront-elles communiquées?

Tes données pourront étre communiquées a des tiers (par ex. d’autres chercheurs) dans des objectifs de
recherche. Les informations permettant de t’'identifier comme ton nom et ta date de naissance ne seront
cependant jamais communiquées. Le conseil de recherche du RSMR examine chaque demande d’utilisation
des données dans des objectifs de recherche. Lorsque le projet de recherche respecte toutes les exigences
légales et poursuit les mémes objectifs que le RSMR, les données peuvent étre mises a disposition. Cela est
également valable pour les études internationales. De nombreuses questions cruciales ne peuvent étre
abordées qu’avec des collaborations internationales car sinon le nombre de patients reste insuffisant.

Y-a-t-il un dédommagement pour la participation?
Tu ne recevras aucun dédommagement pour ta participation au RSMR. Ta participation n’entrainera aucun
co(t pour toi ou ta caisse maladie.

Comment le registre est-il financé?

Le RSMR est financé par des fonds publics et des fondations privées souhaitant améliorer la prise en charge
des patients avec des maladies rares. De méme, les médecins, hopitaux et cliniques participant au RSMR
contribuent de maniéere importante a la constitution du registre.

D’autres questions?

En cas de questions, adresse-toi a ton médecin traitant ou directement a I'employée scientifique du registre
suisse des maladies rares.

Michaela Fux, Institut de médecine sociale et préventive, Université de Berne, Mittelstrasse 43, 3012 Berne,
tél. 031 684 48 87, srdr@ispm.unibe.ch. Tu as aussi la possibilité de contacter les centres pour maladies
rares: Aarau, tél. 062 838 49 04, crd@ksa.ch; Bale, tél. 061 704 10 50, rarediseasesbasel@ukbb.ch; Berne,
tél. 031 664 07 77, rare@insel.ch; Suisse orientale, adultes tél. 071 494 12 22, info.zsk-o@kssg.ch; Suisse
orientale enfants, tél. 071 243 71 11, info.zsk-o@kispisg.ch; Luzerne, tél. 041 205 73 33,
zentrumseltenekrankheiten@Iuks.ch; Tessin, centromalattierare@eoc.ch; Suisse romande, Tel. 0848 314
372, contact@infomaladiesrares.ch; Zurich, tél. 044 266 35 35, selten@kispi.uzh.ch
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Pras:
rsmfﬁ?x‘

registre suisse
des maladies rares

Registre suisse des maladies rares (RSMR)

Déclaration de consentement des adolescents pour la
participation au RSMR

e Lis ce formulaire attentivement et dans son intégralité.
e Demande si tu ne comprends pas certains points ou si tu souhaites obtenir plus d’informations.

Numéro BASEC du projet de recherche 2017-02313

(pour le comité d’éthique responsable)

Titre du projet de recherche: Registre suisse des maladies rares (RSMR)
Directrice du projet de recherche, Prof. Dr. méd. Claudia Kuehni

institution responsable, Institut de médecine sociale et préventive

lieu de I'étude: Université de Berne, Mittelstrasse 43, 3012 Berne

Participant(e)
Nom et prénom (en capitales):

Date de naissance:

Adresse:

[ ] sexe féminin [ ] sexe masculin

Je confirme que:

e Jairecgu, lu et compris I'information écrite (version 2, 14.06.2021). Mes questions concernant le
registre suisse des maladies rares (RSMR) ont regu une réponse satisfaisante. je conserve
I'information écrite et le deuxiéme exemplaire de la déclaration de consentement.

e Je suis informé que l'inscription dans le RSMR et la participation aux études qui en résultent sont
bénévoles.

e Jai disposé de suffisamment de temps pour prendre ma décision.

e J'ai compris que je peux retirer mon consentement a tout moment, sans donner de raison et sans
entrainer d’inconvénients concernant la poursuite de mon traitement et de ma prise en charge. Mes
données d’identification seront dans ce cas supprimées dans le RSMR. En dépit de 'absence de
données sur I'identité du patient, des conclusions sur certaines personnes ne peuvent étre exclues a
100% en cas de maladie trés rare.
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Par ma signature, je déclare consentir:

a la communication au RSMR des données sur ma maladie par tous les médecins traitants et leurs
employé(e)s dans les cabinets et les hopitaux,

a I'enregistrement de mes données dans le RSMR et a leur utilisation dans les objectifs de recherche
décrits,

a la communication des données a des tiers dans des objectifs de recherche, également a des
institutions a I'étranger lorsque les exigences concernant la protection des données sont au moins
aussi strictes qu’en Suisse. Les données seront alors communiquées sans information
d’identification.

a la conservation des données pour une durée illimitée si cela est dans I'intérét de la recherche,

a la complétion de mes données a partir d’autres sources (données de |'Office fédéral de la
statistique, assurance invalidité, assurance maladie, registres nationaux et internationaux sur des
maladies rares, registre des habitants),

a ce que le RSMR me contacte, par ex. pour m’envoyer un questionnaire ou m’inviter a une
interview ou a participer a une étude approfondie. A chaque demande, je peux prendre librement
une décision concernant la participation.

a ce que le médecin généraliste et les autres médecins traitants soient contactés pour des questions
complémentaires,

a la consultation des données par les spécialistes responsables de la direction de I'étude et le comité
d’éthique responsable de ce projet dans des objectifs d’examen et de contréle en respectant
strictement la confidentialité,

Je confirme avoir été informé sur le RSMR et je consens a I’enregistrement et I'utilisation de mes données
pour des activités de recherche.

Lieu, date Signature du/de la participant(e)

Remarque: les adolescents > 14 ans peuvent signer seuls.
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