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• Seule 1 personne sur 2 atteinte d’une maladie rare dispose d’un diagnostic précis. 
• Pour plus d’un quart des patients atteints de maladies rares, le diagnostic a mis plus de 5 ans à être posé.
• La prise en charge des maladies rares est marquée par l’errance diagnostique : le délai s'écoulant entre l’apparition des premiers symptômes et la 

pose d’un diagnostic. 

À SAVOIR 

Peu de données sont disponibles concernant la qualité de vie (QdV) des 
patients vivants avec une maladie rare. Pourtant la QdV est un outil très utile 
pour le pilotage des actions destinées à soutenir et accompagner les 
parcours patients. Fort de ce constat, la plateforme maladies rares de la 
Guadeloupe, a réalisé une étude pilote auprès des patients pris en charge 
par la structure.

INTRODUCTION 

• Questionnaire validé PROMIS Global Health-10. 
• Recueil de données à l’aide de la plateforme Skézia 
• Tests statistiques (significativité, indépendance) : 

Ø  TEST KHI² d’indépendance & TEST Z 

MATÉRIELS & MÉTHODES 

RÉSULTATS

Population générale
Population générale avec maladie chronique non rare
Population générale sans maladie chronique non rare
Population maladie rare 
Population maladie rare avec diagnostic 
Population maladie rare sans diagnostic 

LÉGENDE

• La population générale (POP G) a une qualité de vie supérieure à 
la population de patients concernées par les MR (POP MR). 

• Dans la population MR, les patients ayant un diagnostic ont une 
meilleure qualité de vie que les patients sans diagnostic.

POP MR 
42.86%

100%80%0% 20% 40% 50% 60%
Très mauvaise Mauvaise Moyenne Bonne Très bonne Excellente

POP G
 68%

POP MR AVEC DIAG 
50.9%

POP G AVEC MCNR 
61.9%

POP MR SANS DIAG  
34.8%

Deux composantes majeures impactent la qualité de vie des patients 
MR : la fatigue et la douleur

En comparaison avec les autres sous- groupes de population : 

• Qualité de vie inférieure. 
• État de santé jugé plus dégradé. 
• Expérience plus sévère de la douleur. 
• Dérangements émotionnels ( troubles au cours des sept derniers 

jours qui ont précédé le questionnaire). 
• Fatigue (moyenne) plus sévère. 
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CONCLUSION 

Dans cette étude, vivre avec le contexte de maladies rares semble 
significativement corrélé à une diminution de la qualité de vie. 

• Actionner des leviers pour améliorer la qualité de vie des patients MR :

           1- Lutter contre l’errance diagnostique (poser des diagnostics) 
           2-  Accompagner les patients face à la fatigue et la douleur chronique
• Réaliser une étude plus large (plus grand échantillon de patients)
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QUALITÉ DE VIE & MALADIES RARES 
“Etude pilote” 

Nos perspectives :  
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