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Maladies rares et transition enfant–adulte : quel rôle pour 
les Réseaux européens de référence (ERN) ? 

7 octobre 2025 – Béatrice Gulbis 

Professeure et médecin biologiste, spécialiste des maladies rares du sang, cheffe de la fonction 

Maladies rares au sein de l’H.U.B. (Hôpital Universitaire de Bruxelles) et membre de l’équipe du Centre 

de génétique humaine de l’ULB, le Dr Béatrice Gulbis est également co-coordinatrice d’EuroBloodNet, 

le Réseau européen de référence (ERN) dédié aux maladies hématologiques rares. Sa conférence 

aborde un moment singulier de la trajectoire de soins : le passage de l’enfance à l’âge adulte. Cette 

transition (processus long) et ce transfert (acte ponctuel) constituent une zone de vulnérabilité pour 

les jeunes vivant avec une maladie rare. À partir d’exemples concrets et d’initiatives européennes, le 

Dr Gulbis montre comment les ERN structurent des réponses coordonnées, produisent des 

recommandations et conçoivent des outils pratiques pour sécuriser la continuité des soins. 

1. Situer la transition : une zone de turbulences développementales et 

organisationnelles 

La transition adolescente est, pour toute personne, un temps de remaniements profonds : 

transformations morphologiques et hormonales, quête identitaire, projection vers le futur, intégration 

sociale et autonomisation progressive. Chez les jeunes atteints d’affections rares, complexes et 

chroniques, ces remaniements se superposent à un suivi médical de longue durée, souvent initié tôt 

dans l’enfance, au sein d’équipes pédiatriques qui deviennent des repères affectifs et cliniques. 

Le changement de référents (de la pédiatrie vers la médecine adulte) bouleverse alors des liens de 

confiance, des routines thérapeutiques, parfois des modalités de remboursement ou de logistique de 

soins. La médecine pédiatrique, largement centrée sur la famille et les besoins de protection, cède la 

place à une médecine adulte qui valorise l’autonomie et la responsabilité du patient. Un 

accompagnement préparé et gradué permetd’ éviter la rupture relationnelle et informationnelle. 

Enjeu clinique : lorsque la transition est insuffisamment organisée, on observe des baisses d’adhésion 

thérapeutique au moment du passage à l’âge adulte et, corrélativement, une augmentation des 

complications. Des données issues de l’hématologie (drépanocytose) illustrent ce phénomène : la 

diminution des transfusions/traitements réguliers autour de l’âge du transfert s’accompagne 

d’événements indésirables plus fréquents. Les différences de systèmes de santé États-Unis/Europe 

modulent l’ampleur des effets, sans en annuler la logique universelle : la discontinuité fragilise. 

Spécificités belges : le cadre permet aux pédiatres de poursuivre le suivi de jeunes adultes, ce qui a 

parfois amorti les effets de la rupture mais retardé le développement d’une expertise structurée en 

médecine adulte pour certaines maladies rares. L’objectif est donc double : garantir la continuité et 

construire une capacité adulte autonome et compétente. 

2. Deux notions à articuler sans confondre : transition ≠ transfert 

 Transition : processus longitudinal d’éducation à la santé, de préparation au changement de 

service, d’acquisition de compétences (comprendre sa maladie, gérer son traitement, naviguer 

dans le système), d’ »empowerment » et de co-décision. Elle s’étale sur plusieurs années, avec 

des jalons (compétences-cibles) et des étapes (consultations conjointes, ateliers d’éducation 

thérapeutique, etc.). 



 

 

 

3 

 Transfert : moment administratif et clinique du passage de l’unité pédiatrique à l’unité adulte 

(transmission du dossier complet, plan thérapeutique, coordonnées, données sociales et 

scolaires/professionnelles pertinentes). Il peut être synchrone (one-shot) ou progressif 

(séquences partagées entre équipes). 

Conséquence pratique : penser la transition d’abord (capacitation, pédagogie, coordination inter-

équipes), puis le transfert (logistique, traçabilité documentaire, rendez-vous garantis dans des délais 

pertinents). Confondre les deux conduit à éviter la préparation — et donc à augmenter le risque de 

rupture. 

3. Les maladies rares : définitions européennes, complexité et besoins 

Au niveau de l’Union européenne, une maladie rare est définie par une prévalence < 1/2000. Pour les 

cancers rares on parle d’environ < 1/600 000. Au-delà de la rareté, trois traits se dégagent : 

1. Complexité diagnostique (présentations cliniques hétérogènes, retards diagnostiques, besoin 

de biologie moléculaire/centres experts). 

2. Trajectoires thérapeutiques spécialisées (médicaments orphelins, protocoles rares, 

surveillance spécifique, comorbidités). 

3. Coordination multidisciplinaire (médecins, infirmier·es, kinés, psychologues, travailleurs 

sociaux, enseignants, associations de patients). 

Certaines affections fréquentes dans leurs formes communes deviennent rares dans leurs sous-types 

(p. ex. épilepsies rares et complexes, prises en charge au sein d’EpiCARE). La rareté isole les équipes 

et les familles, ce qui rend cruciale la mise en réseau des expertises. 

4. Les Réseaux européens de référence (ERN) : architecture, gouvernance et 

missions 

Créés en 2017 par la Commission européenne (DG SANTÉ), les 24 ERN forment une infrastructure 

transnationale destinée à connecter les centres experts nationaux et à harmoniser l’accès à des soins 

de haute spécialisation pour les maladies rares et complexes. 

4.1. Cartographie et parties prenantes 

 24 réseaux thématiques (ex. EURO-NMD : neuromusculaire ; ERN-Skin : dermatologie ; 

EpiCARE : épilepsies rares ; ERN-Liver : hépatologie ; EuroBloodNet : hématologie ; ERN-RITA : 

immunodéficiences/maladies inflammatoires ; ERN-TransplantChild : transplantation 

pédiatrique ; etc.). 

 Environ 400 hôpitaux, 1600 centres experts reconnus, dans les 27 États membres. 

 Une population cible estimée à plus de 30 millions d’Européen·nes concerné·es par une 

maladie rare. 

 Gouvernance multipartite associant cliniciens, chercheurs, associations de patients (au 

niveau de chaque ERN et au niveau européen avec des plateformes comme EURORDIS), et 

autorités de santé. 

4.2. Domaines d’action transversaux 

1. Télé-expertise : discussion de cas complexes entre centres (sans relation médecin-patient 

directe) pour obtenir un avis d’expertise pluridisciplinaire. 

2. Éducation : production et diffusion publiques de contenus pédagogiques (webinaires, 

modules, bibliothèques de ressources), en accès libre sur les sites des ERN. 
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3. Recherche et registres : structuration d’études multicentriques, interopérabilité des registres 

et valorisation de données de vie réelle. 

4. Bonnes pratiques : recommandations cliniques, parcours de soins (care pathways), outils de 

transition. 

5. Soins transfrontaliers : circulation de l’expertise, des échantillons, voire des patients, dans un 

cadre harmonisé. 

4.3. Financement et articulation nationale 

Les ERN sont un paquebot européen : lourds, lents à manœuvrer, mais structurants. L’Union finance 

la coordination des réseaux ; les États membres soutiennent leurs centres (ressources humaines, 

équipements, temps de coordination, etc.). L’ambition : équité d’accès aux bonnes pratiques, sans 

uniformisation aveugle — chaque pays adapte les outils à son organisation et à ses mécanismes de 

remboursement. Le projet « JARDIN » a pour objectif d’intégrer les ERNs et leurs membres (centres 

experts) dans les politiques nationales de soins des 27 états membres. 

5. Transition et transfert dans les ERN : de l’intention aux outils (enquêtes, 

recommandations, templates) 

5.1. Parcours de soins et focales « transition » 

Des ERN ont formalisé des parcours de soins intégrant la transition. Ainsi, ERN-Skin propose un chemin 

clinique allant des premiers symptômes au diagnostic, des traitements au suivi, en incluant les 

comorbidités et, en fin de parcours, les soins palliatifs. La période charnière enfance-adulte y est 

identifiée comme défi majeur, justifiant un follow-up rigoureux et planifié. Cette modélisation met en 

évidence que la transition n’est pas un point, mais une séquence au sein d’un continuum. 

5.2. Perception de la valeur ajoutée ERN 

Une enquête (ex. EURO-NMD, maladies neuromusculaires) a sondé les membres sur la valeur ajoutée 

des ERN pour la transition : 

 ≈ 60 % jugent l’apport positif ; 

 ≈ 31 % restent indécis (phase d’implantation, crainte de duplication des dispositifs existants) ; 

 ≈ 9 % ne perçoivent pas d’utilité. 

Les besoins exprimés : recommandations harmonisées et adaptables localement, 

programmes éducatifs pour professionnels ET patients, et soutiens politique/financier (ex. 

remboursement des consultations conjointes pédiatrie-adulte). 

5.3. Cartographie des lacunes : chirurgie digestive et uro-génitale (ERNICA & ERN eUROGEN) 

Une enquête conjointe a recueilli 82 réponses dans 21 pays (environ la moitié appartenant déjà à un 

ERN). Résultats saillants : 

 Programmes de transition disponibles dans ≈ 44 % des centres seulement ; 

 Programmes de soins structurés pour les maladies concernées dans ≈ 31 % ; 

 Grande variabilité du contenu des programmes (axes éducatifs, critères d’éligibilité, outils) et 

du public cible (médecins seuls vs équipes soignantes élargies : infirmier·es, kinés, 

coordinateurs·trices, etc.). 

Conclusion : besoin d’une définition partagée, de programmes standardisés mais souples, 

d’une implication au-delà du corps médical (équipes soignantes élargies, patients et 

associations), dès le design et tout au long du déploiement. 
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5.4. Recommandations par consensus : l’exemple d’ERN-RITA (immunodéficiences et maladies 

inflammatoires) 

Démarche en trois temps : 

1. Enquête sur l’existant → lacunes confirmées. 

2. Revue de littérature → élaboration d’un premier jet de recommandations. 

3. Méthode Delphi : 68 centres, 22 pays, 93 répondants (professionnels) → version 

consensuelle. 

Contenu des recommandations : 

 Préparation à la transition : identification précoce, calendrier, objectifs pédagogiques, 

évaluation des compétences (connaissance de la maladie/traitements, gestion des rendez-

vous, droits des patients, contraception, projets d’études/travail). 

 Transfert administratif et clinique : liste standardisée des données à transmettre (résumés 

médicaux, événements indésirables, vaccinations, résultats génétiques, plans d’urgence, 

contacts), traçabilité et responsables nommés. 

 Consultations de transition : séances conjointes pédiatre-adulte, implication graduée du 

jeune, place des parents/tuteurs re-négociée et clarifiée. 

 Personnalisation et facteurs sociaux : prise en compte de la scolarité, du statut socio-

économique, de la santé mentale, des barrières linguistiques et culturelles. 

 Contre-indications au transfert (temporairement) : instabilité clinique, absence de relais 

adulte identifié, contexte psychosocial défavorable non pris en charge, risque de rupture 

élevé. 

Ces recommandations donnent un cadre opérationnel transférable à d’autres domaines, avec des 

annexes réutilisables (checklists, modèles de courriers, canevas de réunions inter-équipes). 

5.5. Co-construction avec les patients : EuroBloodNet et la drépanocytose 

Sous l’égide d’EuroBloodNet, un travail de groupes de parole réunissant jeunes patients 

drépanocytaires parrainés par des patients adultes s’est tenu dans un congrès annuel dédié aux 

hémoglobinopathies (Londres, 2023), puis a été poursuivi en 2024. Résultat : un charter de transition 

co-signé au travers de 11 pays européens représentés par 20 patients, 5 représentant·es 

d’organisations de patients, 12 cliniciens (pédiatrie et adulte), puis élargi à davantage de 

professionnels pour aboutir à un consensus d’experts. 

Architecture du document : 

 Fondations : principes, gouvernance, responsabilités partagées (patient, famille, pédiatrie, 

adulte, système). 

 Préparation : compétences-cibles, calendrier, ateliers, documentation écrite et numérique. 

 Prise en charge globale : articuler soins somatiques, santé mentale, inclusion sociale, projet 

de vie. 

 Post-transfert : boucle de rétroaction (confirmation que tout s’est bien passé, indicateurs de 

réussite, ajustements). 

 Des pictogrammes identifient, pour chaque action, les acteurs concernés : patient/famille, 

équipe pédiatrique, équipe adulte, système de soins. 
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5.6. Outils pratico-pratiques : questionnaires EpiCARE et templates ERN-Liver 

EpiCARE (épilepsies rares et complexes) – Projet TRUST porté par une équipe italienne : élaboration 

de questionnaires opérationnels couvrant 

 la dernière visite pédiatrique, la première visite adulte, 

 le dialogue inter-équipes, 

 un feedback à 12 mois (expérience patient, continuité, adhésion). 

Les questionnaires intègrent des rubriques médico-psycho-sociales : contexte scolaire/éducatif, 

situation professionnelle des parents, état émotionnel et cognitif, traitements, bien-être physique, 

inclusion sociale. Chaque item est coté (rating), ce qui permet un profil synthétique et une 

comparaison dans le temps. Ils sont complétés en 10–15 minutes, adaptables localement. Limites 

reconnues : absence de score global validé, besoin de validation psychométrique et intérêt à répéter 

le recueil à plusieurs étapes (pré-transfert, post-transfert, 12 et 24 mois). 

ERN-Liver (maladies hépatiques) – Deux livrables complémentaires : 

 un template de transfert (document téléchargeable) rassemblant toutes les données 

essentielles du patient pour un coup d’œil rapide et une transmission fiable au service adulte, 

 une vidéo de formation structurée (adolescence et maladies hépatiques ; qu’est-ce que la 

transition ? ; complications spécifiques du début d’âge adulte ; enjeux thérapeutiques ; 

témoignages d’experts). La logique pédagogique et modulaire rend l’outil transposable à 

d’autres thématiques. 

6. Une dynamique inter-ERN portée à l’échelle de la Commission : vers un cadre 

commun « transition » 

Partant de ces réussites concrètes, ERN-Liver a plaidé auprès de la Commission pour créer un groupe 

de travail inter-ERN dédié à la transition. L’objectif : comprendre les pratiques dans l’ensemble des 

maladies rares, identifier les obstacles communs et produire un cadre outillé (recommandations + kits 

pratiques) utilisable par les 24 ERN. 

Une enquête transversale est en cours auprès des membres. Exemples d’items investigués : 

 Âge de transfert : seuil fixe vs approche souple et personnalisée ; existence d’un âge limite ; 

modalités d’exception. 

 Délais et goulots d’étranglement : rendez-vous à 6 mois retardant le transfert ? modalités de 

file active prioritaire ? 

 Barrières perçues : financement (ex. actes non remboursés), ressources humaines (temps 

dédié, coordination), méconnaissance des dispositifs, absence de politique locale, fractures 

informationnelles (dossier incomplet), inégalités sociales et linguistiques. 

Au-delà des résultats attendus, l’enjeu est de délivrer des outils immédiatement mobilisables par les 

équipes (checklists, scripts de consultation partagée, canevas de lettre de transfert, matrices 

d’évaluation des compétences patients, indicateurs de suivi à 12 mois). 

7. De la recommandation à l’implémentation : conditions de réussite 

1) Gouvernance et responsabilités claires 

 Nommer un·e référent·e transition en pédiatrie et un·e en adulte ; 

 Formaliser un plan de transition par patient (objectifs, calendrier, critères de « prêt ») ; 
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 Organiser des consultations conjointes aux étapes clés. 

2) Capacitation du jeune et de sa famille 

 Éducation thérapeutique (maladie, traitements, effets indésirables, prévention, 

sexualité/contraception, risques travail/voyages) ; 

 Compétences pratiques (prendre un rendez-vous, demander un renouvellement, connaître 

ses droits, gérer un plan d’urgence) ; 

 Santé mentale et inclusion (repérage de l’anxiété/dépression, soutien scolaire/professionnel, 

médiation culturelle/linguistique). 

3) Continuité documentaire et logistique 

 Dossier de transfert standardisé : lettres de synthèse, résultats clés, calendrier vaccinal, 

génétique, plans d’urgence, coordonnées, plan de suivi post-transfert ; 

 Rendez-vous fixé avant le transfert (avec délai maximal) ; 

 Traçabilité de la réception des documents et feedback à 3–6–12 mois. 

4) Soutiens incitatifs 

 Financement des temps de coordination et des consultations conjointes ; 

 Plateformes numériques (portails patients, e-learning, entrepôts de modèles) ; 

 Évaluation et amélioration continue (audit, indicateurs). 

8. Mesurer ce qui compte : indicateurs de qualité et d’équité 

Indicateurs de processus 

 Proportion de patients disposant d’un plan de transition écrit ; 

 Délai moyen entre dernière consultation pédiatrique et première adulte ; 

 Taux de consultations conjointes réalisées lorsque prévues ; 

 Intégralité du dossier de transfert (items obligatoires remplis). 

Indicateurs de résultats 

 Rendez-vous adulte honoré à 6 et 12 mois ; 

 Adhésion thérapeutique (observance, renouvellements) ; 

 Complications évitables (hospitalisations non programmées, urgences) ; 

 Expérience patient (questionnaires type TRUST adaptés et répétés) ; 

 Équité : analyse par statut socio-économique, langue, distance au centre. 

Boucle de rétroaction 

 Restitution aux équipes et aux patients ; 

 Ajustements des parcours et outils ; 

 Diffusion via ERN (bibliothèque de projets d’amélioration). 

9. Perspectives belges et européennes : intégrer la transition dans les plans 

d’action 

Au niveau belge, un nouveau Plan Maladies Rares est en discussion. Parmi ses domaines, l’intégration 

des soins et la formalisation des trajets de soins comportent un volet dédié à la transition. La 

convergence avec les travaux inter-ERN offre une opportunité d’alignement : mettre à disposition des 
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centres des outils validés, financer les temps de coordination, former les équipes, impliquer les 

associations et suivre les indicateurs. 

Pour l’Europe, la trajectoire est claire : passer de la diversité des initiatives (ERN-Skin, ERN-RITA, 

EpiCARE, ERN-Liver, EuroBloodNet…) à une boîte à outils commune, adaptable par spécialité et par 

pays, avec des standards minimaux (socle commun) et des modules spécifiques (pathologie, risques, 

enjeux de santé publique). 

10. Conclusion – Le sens d’une politique de la continuité 

Le message de Béatrice Gulbis est à la fois clinique, organisationnel et politique. Clinique, parce 

qu’une transition bien conçue réduit les complications, améliore l’adhésion et renforce l’autonomie. 

Organisationnel, parce qu’elle suppose des rôles clairs, des outils et un financement adapté. Politique, 

enfin, parce qu’elle incarne une éthique de l’équité : la rareté d’une maladie ne doit plus condamner 

à la discontinuité. 

Les ERN fournissent les piliers (connaissances, recommandations, outils, formation, co-construction 

avec les patients) pour que chaque jeune, au moment décisif où il devient adulte, ne tombe pas entre 

les mailles. La transition n’est ni un guichet, ni un corridor : c’est une pédagogie de la responsabilité 

partagée, où le système accompagne le patient jusqu’à ce qu’il puisse, en confiance, tenir sa santé en 

main — sans jamais être seul. 

 


