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La « rareté » des maladies, ou des handicaps, est une catégorie récemment construite. Elle
permet de mettre en existence des pathologies qui, du fait de leur faible incidence, sont
marginalisées par des politiques de santé publique structurées autour d’une priorisation
épidémiologique (Fassin, 2021). Compte tenu de la diversité clinique et expérientielle de ces
maladies, nous proposons d’interroger la pertinence de cette catégorie pour les sciences
sociales. Dans quelle mesure ces maladies rares correspondent-elles a des réalités sociales
singulieres? Comment la catégorie de maladie rare est-elle construite, délimitée et
mobilisée ? Les maladies rares posent-elles des problématiques spécifiques aux politiques,
organisations et aux pratiques professionnelles ? Malgré leur hétérogénéité, produisent-elles
des expériences qui présentent des formes de récurrences ? Suscitent-elles des formes
spécifiques de mobilisations associatives ?

- Une « rareté » produite par des contextes, des catégories et des chiffres

Les maladies rares sont définies en France selon une norme statistique : elles touchent moins
d’une personne sur 2000 et entre 6000 et 7000 maladies rares sont ainsi dénombrées. En
Europe, cette catégorie émerge de la convergence d’intéréts entre associations de malades et
industries pharmaceutiques, participant d’un cadrage a la fois sanitaire et économique du
probleme (Dalgalarrondo, 2007). La définition épidémiologique et administrative qui en
découle regroupe des maladies ayant pour spécificité de toucher peu d’individus. Ces
catégorisations répondent ainsi a des nécessités administratives permettant I'organisation
des soins (Winance & Barral, 2013 ; Winance & Bertrand, 2024). Mais ce cadrage politique
n’est pas neutre. La rareté a fait I'objet d’'un modelage, mettant au coeur des préoccupations
la prise en charge et I'acces aux traitements dans un premier temps, « I'errance diagnostique »
par la suite; au risque d'imposer une pathologie générique, invisibilisant I'importante
diversité de ces maladies.

La catégorie maladie rare n’est ni étanche ni homogene, et souléve des tensions. Elle admet
d’abord des contours différents selon les pays. D’une part car les définitions peuvent varier,
d’autre part car cette catégorie recouvre des réalités disparates. Certaines maladies peuvent
étre étiquetées comme rares relativement a des zones géographiques: c’est le cas de
certaines maladies dites tropicales en Europe. Les méthodes diagnostiques ou les effets de
seuil interrogent la porosité de cette catégorie. La rareté d’'une maladie est également liée a
des contextes et des dynamiques migratoires : la drépanocytose, maladie encore « rare » en
France, est susceptible de déborder le seuil d’incidence. Ces catégorisations interrogent aussi
les processus de segmentation qui structurent les nosologies. Pres de 250 nouvelles maladies
rares sont identifiées chaque année, en partie liées a la redéfinition en sous-groupes de
maladies existantes (Kerr, 2005). Aussi peut-on interroger comment une maladie fait I'objet
d’étiquetage et de ré-étiquetage ? Quel est le réle des technologies, notamment génétiques,
dans ces découpages nosologiques ?

D’autres désignations chevauchent, voire concurrencent, la catégorie maladie rare, comme
celles de maladie ultra-rare, de handicap ou de cancer care, de maladie tropicale négligée ou
encore de médicament orphelin. Ces dénominations correspondent elles-mémes a des



catégories politiques visant a pointer des défis particuliers, a mettre en lumiere des
problématiques généralement négligées, voire marginalisées, par les pouvoirs publics.

- Une «rareté » problématique pour I'organisation des soins, les politiques de santé
et les pratiques professionnelles

La rareté des maladies est communément présentée comme un défi pour I'organisation des
soins puisqu’il s’agit d’offrir des prises en charge spécifiques pour un faible nombre de
malades. Ce « défi » se décline a divers niveaux : formation des professionnels, planification
des diagnostics voire des dépistages, développement des traitements, travail
interdisciplinaire, etc. Ces évidences masquent cependant le fait que ces difficultés
organisationnelles ont été exacerbées par I’évolution des systemes de santé et des pratiques
médicales. En effet, la division du travail médical en spécialités tend a marginaliser les
maladies rares, tandis que le déclin de la médecine artisanale au profit d’'une médecine des
preuves contraint la mise sur le marché des traitements et leur prescription (Huyard, 2012).

A I'échelle nationale, des centres de référence ont été mis en ceuvre, le plus souvent
multidisciplinaires, avec pour objectif un meilleur accés au diagnostic et aux soins. Ces
dispositifs récents interrogent quant aux capacités a coordonner des parcours de soins
souvent complexes. Ces organisations questionnent les logiques de réseaux mais aussi de
captation des patients. Comment travaille-t-on avec des malades rares et sur des maladies
rares ? Comment se construit le travail en réseau, le plus souvent interdisciplinaire, et
désormais de plus en plus international ?

Les maladies rares posent la question de la construction des politiques de santé concernant
des interventions et prises en charge présentant un rapport colt-efficacité peu favorable dans
des contextes de ressources contraintes. Emblématique des maladies rares, cette
problématique est également posée pour d’autres pathologies ou polypathologies complexes,
et pour un ensemble de soins dont I'efficience est difficilement démontrable. Les difficultés
de prises en charge des maladies rares et complexes sont exacerbées lorsqu’elles touchent
spécifiguement des populations pauvres (Bontemps & Bourmaud, 2018). Dans les pays a
ressources limitées, les fonds sont principalement orientés vers la lutte contre les maladies
infectieuses et la mortalité maternelle et infantile, laissant peu d’investissements pour les
maladies chroniques et non transmissibles malgré leur poids croissant (Atlani-Duault & Vidal,
2013). De plus, une vingtaine de pathologies touchant des populations pauvres et rurales,
qualifiées de « Maladies tropicales négligées », recoivent peu d’attention et de financements
a I’échelle globale. Pour les sciences sociales, il apparait intéressant d’analyser comment des
réponses sanitaires a ces maladies rares, complexes ou négligées se construisent malgré la
priorisation en faveur d’interventions « a haut impact », malgré les pressions pour rationaliser
des dépenses de santé, et malgré le poids des inégalités sociales de santé.

La problématique de [I'efficience économique est également posée par lindustrie
pharmaceutique peu encline a développer des « médicaments orphelins », dont les colts de
développement ne seraient pas amortis par les ventes en raison du faible nombre de patients
ou de l'indigence des populations concernées. Certains médicaments demeurent en outre



inaccessibles pour de nombreux malades, quand, au contraire, certaines classes de maladies
en bénéficient davantage (Coté & Keating, 2012). Simultanément, I'émergence d’une
médecine personnalisée s’appuyant sur la génomique et les biotechnologies tend a dépasser
le clivage entre traitements des maladies rares et fréquentes (Lecompte, 2014).

Face a la nécessité de démontrer une ampleur épidémiologique pour exister, la réponse aux
maladies rares s’appuie également sur des formes d’internationalisation, permettant de
construire des cohortes de patients plus importantes et de mutualiser les ressources (HCSP &
HCERES, 2023). Des centres de référence européens sont ainsi organisés par pathologie ou
groupes de pathologies rares, mais ils se mettent en ceuvre de maniére inégalitaire (Syed et
al.,, 2015). L'analyse de ces dispositifs internationaux constitue un objet pour penser la
globalisation des réponses sanitaires (Fassin, 2001).

Nous souhaitons également interroger comment les professionnels de santé investissent cette
catégorie du rare. Dans le cas de prises en charge en oncologie, la mobilisation de la catégorie
de cancer rare par certains professionnels facilite le travail de coordination, de circulation des
savoirs et permet in fine de défendre des juridictions professionnelles (Pillayre & Besle, 2023).
Le role joué par les professionnels de santé dans la prise en charge de maladies rares peut
également contribuer a inclure ou exclure du systeme de santé les personnes touchées
(Lesmo, 2023). Nous pouvons alors interroger les trajectoires professionnelles de ceux qui
choisissent de se spécialiser dans la prise en charge de ces pathologies. Pourquoi certains
s’intéressent-ils a des pathologies que la plupart des autres tendent a négliger ? Souffrent-ils
de difficultés spécifiques telles qu’un manque de ressources et de reconnaissance ? Quelle
[égitimité symbolique parviennent-ils a obtenir ? Du fait de la rareté et la dispersion des
connaissances scientifiques (Rogalski, 2022), est-ce que ces professionnels entretiennent des
rapports spécifiques avec le monde de la recherche ?

- Une « rareté » qui modele les expériences de la maladie ?

Les maladies rares présentent une large diversité s’agissant de leur symptomatologie, de leur
gravité, de leur étiologie, de leur prise en charge et des représentations qu’elles charrient.
Cette hétérogénéité produit des expériences variables et des effets contrastés sur la vie
sociale des personnes concernées. Les pathologies génétiques transmises de maniere
héréditaire, qui représentent environ 80 % des maladies rares identifiées, tendent a engager
des tourments spécifiques tels que des réflexions sur les origines, la filiation et I'identité, ainsi
gue des formes de culpabilité liées a la transmission de la maladie (Beaudevin, 2013 ; Bonnet,
2009 ; Geelen et al., 2011). Au-dela de la personne malade, I'inquiétude suscitée et le risque
de stigmatisation des maladies génétiques rares impactent I’entourage familial (Kane, 2018 ;
Waldboth et al., 2016). Les expériences se contrastent selon la visibilité de la maladie et sa
connaissance aupres du grand public. Malgré cette diversité, existe-t-il des expériences
communes aux maladies rares ? Que signifie étre atteint d’une maladie rare ?

Certaines des problématiques de prises en charge peuvent concerner des pathologies
présentant une large incidence. Le sentiment d’exceptionnalité peut aussi se retrouver dans
le vécu des formes complexes de maladies courantes, telles qu’en oncologie ou l'incertitude



et I'incomparabilité des trajectoires de maladie sont fréquemment mises en avant par les
professionnels de santé (Ménoret, 2007). S’il apparait vain d’identifier des traits spécifiques
communs a toutes les pathologies dites rares, on observe cependant un large spectre de traits
caractéristiques récurrents. Tout d’abord, les personnes touchées par des maladies rares
rencontrent fréquemment des difficultés de prise en charge telles que de longs délais de
diagnostics, le manque de connaissances sur leur pathologie, I'absence de traitements curatifs
ou encore |'éloignement des centres de soins spécialisés. Au-dela de I'enjeu d’accés aux soins,
la dimension morale du diagnostic médical ne peut étre négligée : celui-ci agit comme un
dispositif de reconnaissance du statut de malade, pour soi comme pour les autres (Jutel &
Nettleton, 2011). Lorsque personne ne croit a la maladie, ne pas avoir de diagnostic peut
générer une perte de son intégrité. Cette situation peut conduire a une expérience du
refoulement que lI'on retrouve dans la littérature sur les symptomes médicalement
inexpliqués.

Un des autres traits récurrents concerne le sentiment d’isolement des malades (Gundersen,
2010). En lien avec leur rareté, ces maladies ne font souvent pas |'objet de formes de
reconnaissance sociale ou de représentations en population générale. Cette faible
reconnaissance tend a invisibiliser et marginaliser I'expérience des malades (Ciribassi & Patil,
2016). S’ensuivent des difficultés pour faire reconnaitre un statut de malade dans les
différents espaces sociaux et professionnels (Joachim & Acorn, 2003 ; Le Hénaff & Héas, 2023).
Il convient alors de s’interroger sur la maniére dont les personnes concernées évoquent ces
maladies ayant une faible existence sociale, entre une relative discrétion dans leur vie sociale
individuelle et des efforts collectifs de mise en visibilité (Huyard, 2012).

Les incertitudes constituent également une dimension caractéristique de I'expérience des
maladies rares. Ces incertitudes entourent les diagnostics, les pronostics ainsi que les
traitements (Arborio, 2019). Du fait d’'un manque de connaissances sur les pathologies, les
personnes et leur entourage éprouvent de nombreux doutes s’agissant de la maladie et des
effets des traitements, provoquant un sentiment de « bricolage ». Ills rencontrent également
des incertitudes s’agissant des limites imposées par la maladie (Gross, 2010). La maniere dont
les personnes touchées vivent avec ces incertitudes, s’adaptent, construisent des savoirs
expérientiels et des narrations de soi ouvre de riches perspectives de recherche (Arborio,
2021 ; Boucand, 2018b ; Dyson et al., 2016).

Un autre point de questionnement concerne les spécificités des relations thérapeutiques
(Arborio, 2019 ; Huyard, 2012), dans un cadre ou ces patients — souvent sans traitement —
sont parfois considérés comme difficiles (Hardy et al., 2020). Ces relations thérapeutiques sont
contrastées selon qu’il s’agisse de professionnels référents dans des centres spécialisés ou
d’autres professionnels de santé. Les relations tissées avec les spécialistes sont investies dans
la durée, et peuvent ouvrir sur des formes de collaborations pour la production de savoirs sur
la maladie. Des configurations relationnelles particulieres en découlent, avec des formes
d’interdépendance et de communautés d’intéréts, notamment lorsque les patients « rares »
constituent des ressources. En revanche, aupres de non-spécialistes, les personnes touchées
se retrouvent régulierement en position de devoir expliquer voire justifier leur maladie. Face
a des professionnels qui manquent de connaissances sur leur pathologie, ces patients risquent
gue leurs plaintes soient peu considérées (Teixeira et al., 2019) ou que leurs récits soient



discrédités (Gross, 2021). Les sciences sociales peuvent contribuer a éclairer cette
déconsidération, en particulier lorsque la rareté de la maladie se conjugue a des formes de
discrimination liées aux milieux sociaux, au genre ou a l'origine supposée (Ciribassi & Patil,
2016). A ce titre, nous pouvons considérer comment la rareté reconfigure les inégalités
sociales, les symptémes pouvant étre inégalement renvoyés a des dimensions psychiques (Le
Henaff et al., 2022).

- Une « rareté » a I'origine de mouvements associatifs spécifiques ?

Les associations de patients ont joué un role important de cadrage, de plaidoyer et de
visibilisation de ces pathologies. Elles ont permis, dans les années 1970 aux Etats-Unis, de faire
avancer la régulation du marché du médicament (Novas, 2009). Elles ont plus largement
participé a construire un portrait public de ces pathologies (Chalamon, 2009 ; Huyard, 2009).
Mais elles constituent aussi des mouvements sociaux. Sur quelles revendications se
mobilisent-elles aujourd’hui ? Comment construisent-elles un sentiment d’appartenance, une
identité ? Quels sont les dénominateurs communs véhiculés dans le cadre de maladies si
différentes ?

Dans un contexte de bouleversement du monde associatif en santé, les collectifs dédiés aux
maladies rares se multiplient depuis les années 1990 (Chalamon, 2009). L’appartenance est
revendiquée sur la base d’une souffrance partagée, généralement associée a une prise en
charge incompléte générant exclusion et isolement (Barral & Paterson, 1994 ; Chalamon,
2009), et qui agissent comme une cause commune. Le réle des perspectives thérapeutiques,
notamment géniques, ou bien encore des professionnels de santé avec lesquels se
développent des relations singuliéres (Dimond et al., 2015), mérite également d’étre interrogé
dans le fagopnnement de ces collectifs.

Ces associations ne sont pas seulement des espaces de construction d’une identité collective,
mais aussi pour certaines, de construction ou de co-construction des savoirs. L’engagement
dans les dynamiques de recherche est ainsi une des singularités du monde des maladies rares
(Rabeharisoa, 2019). Certains collectifs ont participé a la construction d’objet scientifique dans
un contexte de désintérét médical, ou bien encore défini des orientations de recherche par la
distribution de fonds notamment (Barral & Paterson, 1994 ; Kahane & Larédo, 1998 ;
Rabeharisoa & Callon, 1998). Cette transformation de I’économie des relations au sein du
monde de la recherche, au sein de laquelle les associations ne sont plus seulement reléguées
au rang d’auxiliaire et de financeur, n’est d’ailleurs pas sans générer des tensions qui méritent
d’étre interrogées. Il convient de considérer la diversité de ces configurations associatives, qui
interroge quant a leurs possibles conséquences en termes de production d’inégalités de prises
en charge, voire a des formes de concurrences entre les associations.

Une autre caractéristique qui semble découler de cette rareté concerne les coopérations avec
les acteurs du monde de la santé, qui apparaissent plus poussées, induisant des formes
d’interdépendance a éclairer. Médecins spécialisés comme industries pharmaceutiques
peuvent ainsi encourager I'élaboration d’associations dédiées. Ces collectifs constituent des

ressources pour ces acteurs, en termes de recrutement de patients, de transmission de



I'information, etc. Elles peuvent ainsi s’apparenter a des guichets, et en retour participer de
leur propre attractivité, pour les industriels de la pharmacie comme pour les scientifiques
(Dalgalarrondo, 2007 ; Kahane & Larédo, 1998). Il est ainsi nécessaire de considérer les roles
multiples de ces associations a la fois dans la constitution de réseaux, l'identification et la
sollicitation des médecins, mais aussi I'orientation des malades.
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