
Quelle recommandation pour les maladies rares ? 
Le PNDS

Pr Bertrand Godeau 
Médecin interniste hôpital Henri Mondor, AP-HP, Créteil

Un partenariat entre le Collège de la Médecine Générale et les Filières de Santé Maladies Rares



Le PNDS =
PROTOCOLE 
NATIONAL de
DIAGNOSTIC et de 
SOINS

Un outil spécifique pour les maladies rares
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Les protocoles nationaux de diagnostic et de soins (PNDS) sont des référentiels de bonne pratique portant sur les maladies 
rares. Leurs objectifs : 

1. expliciter aux professionnels concernés la prise en charge diagnostique et thérapeutique optimale 
2. …et le parcours de soins d’un patient atteint d’une maladie rare donnée. 

Optimiser et harmoniser la prise en charge et le suivi d’une maladie rare sur l’ensemble du territoire

Concertation pluridisciplinaire

Les PNDS sont élaborés par les équipes des centres de référence et de compétence maladies rares autour d’un coordonnateur 
et :

1. une équipe rédactrice (1 à 5 professionnels participant à la prise en charge)
2. un groupe de 7 à 15 relecteurs dont : médecin traitant / pédiatre de ville impératif, association de 
patient/usagers, psychologue, services sociaux, spécialiste d’organe , autres professionnels impliqués etc.

Les PNDS suivent tous la même méthode (simplifiée en 2013) proposée par la Haute Autorité de Santé (HAS) :
1. une trame commune (= le texte du PNDS) comprenant
2. une partie « synthèse destinée au médecin traitant »
3. un argumentaire bibliographique
4. annexes (arbres décisionnels, échelles de mesure, reco d’accompagnement médico-social etc.)

Une partie dédiée au médecin de 1ère ligne



Identification des spécialités pharmaceutiques 
utilisées dans une indication non prévue dans 
l’autorisation de mise sur l marché (AMM) ainsi 
que les spécialités, produits, prestations 
nécessaires à la prise en charge des patients 
mais non habituellement pris en charge ou 
remboursés.

Le PNDS permet

• Envisager :
- Tous les cas spécifiques 
- Tous les comorbidités ou complications
- Toutes les particularités thérapeutiques
- Tous les protocoles de soins hospitaliers

• Revendiquer l’exhaustivité des conduites de prise 
en charges possibles

• Se substituer à la responsabilité individuelle du 
médecin vis-à-vis de son patient

Le PNDS  ne peut pas



Dynamique de production des PNDS 
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De plus en plus de PNDS !

q Impact des Filières : de 33 à 285

q Impact des AAP DGOS : + 187

q Déjà 318 publiés 

q Tous les ans de nouveaux PNDS !

*
*



Les indispensables !

STAND#17

q à destination des médecins généralistes



Le médecin généraliste et le 
PNDS dans la vraie vie

A quoi ça sert?

Exemple du PTI





Vignette

• Femme 28 ans, 2 enfants, pas d’ATCD
• Vendredi soir, 17h
• Sd hémorragique apparu depuis 48 heures
• Nette majoration du Sd hémorragique depuis ce matin
• NFS: plaquettes 3 G/L
• Autres lignées normales, hémostase normale
• Examen clinique normal en dehors du Sd hémorragique



Que vous apporte le PNDS?

• Pas grand chose à ce stade….



Que vous apporte le PNDS?

• Pas grand chose à ce stade….

Hospitalisation en 
urgence





La suite…

• Malade traitée par IgIV et Prednisone pour 21j
• Elle sort à J4, les plaquettes sont à 56G/L
• Elle a RV avec l’interniste dans 6 semaines. Elle ne connaît pas son 
nom et n’a vu que l’interne qui s’est trompé dans les ordonnances 
lors de la sortie

• Elle est très inquiète de l’évolution 
• On lui a parlé d’un traitement de deuxième ligne par disulone ou par 
rituximab mais elle n’a pas bien compris

• Le CRH ne vous a pas été envoyé
• Le service est injoignable…



Que vous apporte le PNDS?

• Des informations utiles validées et pratiques…





• La malade a reçu de la dapsone puis du rituximab puis 
successivement 2 ARTPOs.

• Elle est en échec et une splénectomie lui est proposée
• La malade est hésitante et sollicite votre avis
• Elle s’inquiète des risques d’infections et vous demande comment les 
prévenir et quelles précautions adopter.

• Doit-elle se faire vacciner?
• Doit-elle prendre des ATB au long cours?



Le PNDS va vous aider…

• Remise au patient d'un 
document comportant 
clairement des 
informations concernant 
la splénectomie 

• Immunoprophylaxie 
spécifique 

• Antibioprophylaxie 
• Éducation 



• La patiente est splénectomisée avec succès
• Elle souhaite être en contact avec une association de malades atteints 
de PTI afin de faire profiter les autres patients de son expérience

• Elle est accompagnée lors de cette consultation par son conjoint. Ils 
vous interrogent sur les risques d’une grossesse car ils souhaitent 
avoir des enfants à court terme



Le PNDS va vous aider





Un partenariat entre 
le Collège de la Médecine Générale 

& 
les Filières de Santé Maladies Rares



Merci à tous !
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