
Filières de santé 
maladies rares

Dédiées aux patients 
atteints de maladies rares

Protocole National de Diagnostic et 
de Soins 

Document opposable synthétisant les 
recommandations nationales de prise 
en charge d’une maladie rare

Harmonisation du parcours de santé  
des malades sur tout le territoire 
français, en métropole et Outre-mer

Actualisé tous les 5 ans

Informations sur la maladie décrite, 
son diagnostic et sa prise en charge 
 

Liens ou coordonnées des publica-
tions spécifiques, ou des référents de 
ces pathologies
 

Synthèse du document à destination 
plus spécifique des médecins traitants 

Méthode définie par la Haute Autorité 
de Santé (HAS)

Rédaction du PNDS à partir d’études 
scientifiques publiées

Élaboration par un ou des centres 
experts maladies rares, au sein d’un 
groupe de travail multidisciplinaire

Relecture par un second groupe 
de travail composé d’experts, de 
médecins ou pédiatres de ville, et 
associations de patients

Coordination de la rédaction par les 
filières de santé maladies rares  :  
organisation logistique et  publication 
de ces recommandations

Toute personne intéressée (les PNDS 
sont disponibles en ligne)

Les patients et leurs proches

Les associations de patients 
 

Les médecins généralistes et  
médecins d’autres spécialités

PROTOCOLES NATIONAUX DE DIAGNOSTIC ET DE SOINS

Qu’est-ce qu’un PNDS ?

Que contient-il ?

Comment est-il rédigé ?

À qui s’adresse-t-il ?

Financées et pilotées par le ministère chargé de la santé :
www.social-sante.gouv.fr/maladies-rares

LES PNDS

7000
maladies rares 

identifiées

Retrouvez-ici  
les PNDS 

disponibles

 

 

 

 

 

 
Protocole National de Diagnostic et de Soins (PNDS) 

 
Lymphœdème primaire 

 
Texte du PNDS 

 
Centre national de référence des maladies vasculaires rares 

(Lymphœdèmes primaires) 

 

 

 

 
Février 2019 

 

 

PNDS Syndome de Bardet-Biedl - Centre de Référence pour les Affections Rares en Génétique Ophtalmologique - 2019  
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Syndrome de Bardet-Biedl Texte du PNDS 

Protocole National de Diagnostic et de Soins 
PNDS 2019 

 

Ce PNDS a été dirigé par les Professeures : Hélène Dollfus et Laurence Olivier-Faivre 
 
 Centre de Référence pour les Affections Rares en Génétique Ophtalmologique (CARGO)  Centre de Référence anomalies du développement et syndromes malformatifs 

 
 Sous l'égide et avec le partenariat de 

La Filière de santé des maladies rares sensorielles SENSGENE 
 
La Filière de Santé Anomalies du Développement avec ou sans 
Déficience Intellectuelle de causes Rares AnDDI-Rares  
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CR LEUKOFRANCE / CRDI – Septembre 2019 

 

                            
           

 

 
 
 
 
 
 
 

Protocole National de Diagnostic et de Soins (PNDS) 

 

Syndrome de Allan Herndon-Dudley (SAHD)  

(MCT8 thyroïd hormone transporter) 

 
 Centre de Référence  

des Déficiences Intellectuelles de causes rares  
Filière DéfiScience 

Maladies rares du développement cérébral et déficience intellectuelle 
 
 

Centre de Référence des leucodystrophies et leuco encéphalopathies rares 
Filière BRAIN-TEAM 

Maladies rares à expression motrice ou cognitive du système nerveux central 
 
 

Avril 2020 
 

Partie 1 Texte  

 

 

 

 

 
 

 

 
 

 

  
 

 
 

 

 

 

 

 

 

 

Artérite de Takayasu 

 
  
 

 

 
2019 

Protocole National de Diagnostic et de Soins 

Sous l’égide du 

CeRéMAIA 

 
Et du 

Centre de Référence des Maladies 

Vasculaires Rares 

 
Avec le partenariat de la 

Filière des maladies  

auto-immunes et  

auto-inflammatoires rares FAI²R 

 
et de la  

Filière des maladies  

vasculaires rares avec atteinte 

multisystémique FAVA-MULTI 

Ce PNDS a été rédigé 

sous la coordination 

des : 

 
 
Pr SAADOUN David 

Dr MIRAULT Tristan 


