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Projet prioritaire du Plan National Maladies Rares 2,

renforcé dans le PNMR 3
Financé par le ministere de la Santé
AP-HP missionnée pour assurer la maitrise d’ceuvre

Obijectifs :
Mieux documenter le malade et sa maladie a travers BaMaRa
Mieux organiser le reseau de soins (adequation offre/demande)

Rendre visible I'activité maladies rares et aider au reporting
réglementaire

Faciliter la recherche dans le domaine

— Identification de patients potentiellement éligibles pour des essais
thérapeutiques ou des cohortes Maladie Rare

— Mise en ceuvre d’études épidémiologiques, médico-économiques et
de prise en charge (lien avec le Systeme Nationale de Données de
Sante) e @ o 5
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Moyens déployes V}NDMR |

» Mettre en ceuvre une base de données nationale (Entrep6t BNDMR)

[
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2. BNDMR
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Moyens déployes V}NDMR |

» Mettre en ceuvre une base de données nationale (Entrep6t BNDMR)
» Etun outil permettant la saisie (BaMaRa)

| (

.ﬁ- BaMaRa | 0 Entrep6t
(1 par hopital) lxl] BNDMR
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Moyens déployes V}NDMR |

» Mettre en ceuvre une base de données nationale (Entrep6t BNDMR)
» Etun outil permettant la saisie (BaMaRa)
» Pour le recueil d’'un set de données minimum (SDM)

|G BaMaR & Entrepét
V( aMaRa /B[] BNDMR

1 par hopital =
Désidentification l

>

—
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Moyens déployés S}NDMR

Banque Nationale de Données
Maladies Rares

Mettre en ceuvre une base de données nationale (Entrepo‘l! !HB&H!

Et un outil permettant la saisie (BaMaRa)
Pour le recueil d’'un set de données minimum (SDM)

récupération des données du SDM depuis les dossiers patients
hospitaliers

vV vV v Vv

CEMARA
—
i [
Connecteur { fa Entrepot
Dossier patient ) )))))))))))))» wBaMaRa L/ B0 5[] sNDMR
(Vparhopria) Désidentification
—— ——
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Avancement du projet S‘B’NDMR

Banque Nationale de Données
Maladies Rares

» Le projet se met en place brique par brique

En cours de déploiement

En cours de création

l_—‘__\

Connecteur { Entrepét
Dossier patient ) ))))))))))))))» ?aIVhIaRla %m—)[] BNDMR
par hopital)

Désidentification

— — B
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Le set de données minimum MR ) - A

Banque Nationale de Données
Maladies Rares

» bndmr.fr

Consentement (non-opposition)

|dentification patient (INS, IPP)

Informations administratives (Nom, prénom, DDN, ...)
Informations familiales (Propositus, lien de parente, ...)
Statut vital (date de deces, cause, ...)

Parcours de soins (adresseé par, date de PeC, ...)
Activité(s) de soins (date, contexte, objectif, ...)
Diagnostic(s) (maladie, signes, age aux premiers signes, ...)
Traitement (medicaments orphelins)

Anté et néonatales (PMA, terme, taille a la naissance, ...)
Recherche (protocole en cours, échantillon biologique, ...)

http://mww.bndmr.fr/wp-content/uploads/2018/11/Set-de-donnees-minimum-national-maladies-rares_v1.11.pdf
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Obijectifs de la mise en ceuvre de I'entrepbt sur o ™
'errance et 'impasse diagnostiques (action1.7dupnvrz)  » BNDMR

Banque Nationale de Données
Maladies Rares

» bndmr.fr

Abonder I'observatoire du diagnostic avec des éléments précis sur
le nombre de patients concernés et leur « distance » au diagnostic;

Standardiser au niveau national, par filiere, une collecte de données

homogenes pour les patients sans diagnostic, permettant de :
détecter au niveau national des patients sans diagnostic présentant
des ;

définir des algorithmes d’alerte pour les patients qui n'ont pas été vus
depuis (1 an) et pour lesquels un retour en vue d’une nouvelle
exploration aurait de bonnes chances de

Faciliter I'inclusion des patients qui pourront étre recrutés dans le
cadre du programme francais de recherche sur les impasses
diagnostiques (action 5.4 du PNMR3).
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ib Le projet pilote avec la filiere P,
| FILNEMUS L -
F’lnemus Maladies Rares

Base sur le de la filiere

FILNEMUS et de 'AFM-Téléthon sur I'errance et I'impasse
diagnostiques (2016-2018)

FILNEMUS : Mobilisation des centres de référence / centres de
compeétences

AFM-Teéléthon : Mobilisation des Reéférents Parcours de Santeé
(SR) aupres des personnes sans diagnostic precis

Objectifs
Réduire I'errance et I'impasse diagnostiques
|dentifier précisement des personnes

atteintes de maladies neuromusculaires
Veérifier que chaque patient a été

Priorisation a tres
haut débit pour les malades pour lesquels l'état actuel des
connaissances n'a pas permis d'aboutir a un diagnostic précis
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F I L N E M U S BBaquucIa:I)\JM)nBe de Données

Maladies Rares

(

Fiinemus

b Le projet pilote avec la filiere N,

» Les étapes
Mise en place d’un comité de pilotage

Elaboration d’'une classification diagnostique selon I'état
d’avancement du diagnostic

Elaboration de documents d’accompagnement, kit diagnostique (AFM
Téléthon)
Mise en place d'une stratégie de repérage des patients en impasse /
errance (FILNEMUS / AFM Téléthon / BNDMR)

» Actions :
Utilisation de BaMaRa

Elaboration d’un recueil de données additionnel consensuel pour deux
groupes de pathologies

Développement de I'interface BaMaRa pour le recueil de données
complémentaire

Remplissage retrospectif et prospectif

ASSISTANCE HOPITAUX
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e =~ M~ Q | Rechercher — @ ~ 1 Contrdle DATA - BNDMR

@ Site demo 2 (CTRE POST CURE MALADES MENTAUX - 03300 CUSSET) =

Les recuells

> soM > MEP Myopathies et NM
Modification de la fiche de Recueil NEUROPATHIE
.

Site de début * Membres supérieurs LA

} N e u r O p at h I eS Filiere Neuromusculaire

= 3litems — |
» Myopathie + affections ‘ L

de lajonction R — . A

9 site demo 2 (CTRE POST CURE MALADES MENTAUX - 03300 CUSSET) =

neuromusculaire 2
= 76 items

> 5DM » MNEP Myopathies et INM ¥ MNEP Neuropathies

Modification de la fiche de Recueil MYOPATHIES ET JNM

Mode évolutif chronique * Progressif % |v

Distribution du déficit * » Déficit proximal  » Déficit prédominant aux membres infénieurs

Déficit asymétrique * Qui Non Ne sais pas

Sélectivité (sur imagerie Oui Non

musculaire) *

» En 3 parties :

= Phénotype précis
) S éVé rité Hypertrophie musculaire * x Mallets
=  Examens réalisés bt masataies (5

Rétractions * * Triceps suraux || x Ischio-jambiers

Troubles de I'excitabilité * * Myotonie % Paralysie péniodique

Précision de la myotonie * » Préhension

Précision de la paralysie » Hypokaliémique

e, | périodique *



Methodologie de construction des ‘VN&

re C u e i IS . BB;rmNLJB\JMEe de Données

Maladies Rares

Filnemus
» Un groupe d’expert chargé de faire des propositions

» Envoyées aux equipes des 3 centres coordonnateurs pour
discussion et adaptation

» Plusieurs reunions de travail avec la BNDMR pour préciser
certains aspects :

Choix unique / multiple

Champ conditionnel (affiché en fonction de la réponse
précedente)

Ergonomie
Cohérence entre les champs et les recueils
Simplification pour réduire la longueur des recueils

» Validation finale par la filiere => développement dans
BaMaRa
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ib Le pilote FILNEMUS BNDMR _
Filnemus -

» Périmeétre du projet pilote :
Les de référence des maladies
neuromusculaires (CHU de Marseille, Bordeaux et Paris)

(250 par centre)
Période d’inclusion de 6 mois (avril — septembre 2019)
Saisie retrospective (sur 1-2 ans) et prospective, au fil de I'eau

» Evaluation du pilote :
(impact financier et humain)
des données
du projet au niveau national
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e pilote FILNEMUS ' S

Banque Nationale de Données
Maladies Rares

Filnemus

Jan.

Inclusion des patients dans le pilote Poursuite du pro

uverture des recueils dans BaMaRa ‘

Spécifications des analyses a mener ; .
Rédaction du rapport
| i Version
finale

Fév. Mars Avr. Mai Juin Juill, Aot Sept Oct. Nov. Déc.
o
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Le pilote FILNEMUS o, S

Banque Nationale de Données
Maladies Rares

Finemus

» Aspects réglementaires

MRO04
Courrier individuel d'information aux patients
AP-HM promoteur (Pl : Pr Attarian)

— Analyses des données déléguées a la cellule opérationnelle
de la BNDMR

» Contrble qualité + analyse
Plut6t descriptive (répartition des patients en fonction de
criteres, complétude des recueils, ...)
Eventuel travail sur des arbres décisionnels par grands
groupes de pathologies
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Quelgues resultats

BNDMR

Banque Nationale de Données
Maladies Rares
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Nombre de dossiers saisis par centre au cours du temps au 30/09/2019

Myopathie 146 160 168 474
" ” N 273

Répartition des patients entre les recueils et les centres
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Quelgues resultats

Taux de remplissage

100~

Myopathies : Taux de remplissage par item - moyenne : 97.2% - mediane : 100

.
e
st

75-

50~

25-

Distribution du taux de remplissage par item des
recueils myopathie et neuropathie (/a ligne verte
correspondant au seuil des 60%, les points en bleu aux
champs conditionnels, les points en rouge aux champs
non conditionnels)

60

Taux de remplissage

¥ BNDMR

Banque Nationale de Données
Maladies Rares

Neuropathies : Taux de remplissage par item - moyenne : 97.6% - mediane : 99

100- L . . 5

75-

50~

256-

0 10 20 30



Quelgues resultats

BNDMR

Banque Nationale de Données
Maladies Rares

N o

0 = Nombre de patients ayant bénéficié d’'un séquencage exomique mais
(o]

sans analyse génomique, par site pour le recueil myopathie
10 6%

R ) =y
%

Bordeaux 0% . e s . . .
Nombre de patients ayant bénéficié d’'un séquencage exomique mais

1 1,1% sans analyse génomique, par site pour le recueil neuropathie

2 2,4%
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Présentation de la démarche inter-filiere ﬁ.}NDMR

Banque Nationale de Données
Maladies Rares

» Objectifs :
recueillir les initiatives existantes au sein des filieres ;
évaluer la proportion de patients concernes ;

trouver des solutions pour I'extension / adaptation du
pilote FILNEMUS a toutes les filieres.

ASSISTANCE HOPITAUX 20
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Presentation de la déemarche inter-filiere ‘%?NDMR

Banque Nationale de Données
Maladies Rares

» Méthodologie :

Envoi d'un guide de présentation du pilote FILNEMUS
et des maquettes de deux recueils

Echanges reguliers entre la BNDMR et chacune des
filieres entre avril et septembre

Envoi d’'un questionnaire par la DGOS en juin (résultats
préliminaires — COPIL Filiere du 9 juillet 2019)

Precision des réponses par mail ou téléphone
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Présentation de la démarche inter-filiere Q»BNDMR

Banque Nationale de Données
Maladies Rares

Jan. Fév. Mars Avr. Mai Juin Juill. Aot Sept Oct. Nov. Déc.

Version
finale
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Action 1.7: axe interfiliere &

Réunion de présentation a la
DGOS le 1© octobre avec des
représentants de toutes les
filieres (61 personnes)

La dynamique est lanceée

N

N
4
BNDMR
Banque Nationale de Données
Maladies Rares

» bndmr.fr

Au sein de chacune des filieres

Initiatives existantes

o . . .
/° Proportion de patients concernes

Pratiques de codage

4 scénarios identifiés
(chaque filiére a pu se positionner
sur un ou plusieurs choix)

Recueil de données
complémentaire
au Set de Données Minimum
pour tous les patients
en errance ou impasse
diagnostiques d’une filiere

E
—

Recueil de données
complémentaire
au Set de Données Minimum
uniquement pour certains
groupes de pathologies
d’une filiére

Ajout de quelques items
dans le Set de Données
Minimum
(donc utilisé par toutes les filiére)

Set de Données Minimun
uniquement
(en renforcant
I'hnomogénéisation et la
complétude du codage) 23

v




Données sur I'errance / impasse ‘,BNDMR

Banque Nt Id Données
Maladies Rar

» difficile a estimer — intérét d’avoir un outil permettant
d’obtenir des chiffres precis

» Variable, fortes disparités selon les pathologies, les sites de
prise en charge et les caractéristiques du patient

» Notions d’errance diagnostique parfois interprétées de
maniere différente (dans le réseau, hors réseau,..)

» Mention des difficultés d’accés aux méthodes de
diagnostic, sur le territoire et d'un établissement a un autre
— phénomeéne d’errance.

» Deéfinition du concept de diagnostic (cliniqgue / étiologique
[ géenetique) differente — Impact sur la définition de patients
en errance / impasse
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Niveau d’assertion du diagnostic Wiovk

Banque Nationale de Données
Maladies Rares

» bndmr.fr

Dans BaMaRa :

En cours : Le diagnostic est en cours, en phase précoce
d'investigation. Aucun résultat d’examen n'est encore revenu
pour ce diagnostic. Le niveau de confiance est nul ou tres faible.

Probable : (suspicion) L'hypothese diagnostique est vraisemblable
compte tenu des données disponibles. Cependant, I'ensemble des
signes ou analyses nécessaires pour affirmer le diagnostic ne
sont pas réunis pour gu'il puisse étre confirmé a ce jour.

Confirme : Le diagnostic posé a été confirmé par une méthode a
preciser.

Indéterminé : Le médecin ne peut se prononcer sur le diagnostic.
Cela peut étre di a I'absence ou l'indisponibilité d'examens
diagnostiques ou a des examens non contributifs.
L'investigation est terminée ou impossible a réaliser. Ou bien
I'investigation ne permet pas de situer le diagnostic dans la
nomenclature médicale actuelle.
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Niveau d'assertion du diagnostic ‘;}NDMR

Banque Nationale de Données
Maladies Rares

L Diagnostic #1

Statut actuel du diagnostic * En cours Probable Indeterminég

Type d'investigation(s) réalisée(s) *
Maladie rare (Orphanet) Valadie rare (Orphanet
Description clinique Y~
Signes atypiques Y~

Génes (HGNC)

Le niveau d’assertion peut étre affiné par le type(s) d’investigation(s)
réalisées, les genes ....
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Niveau d'assertion du diagnostic ‘Q:’NDMR

Banque Nationale de Données
Maladies Rares

» D’autres définitions proposées par les filieres :

Référence a des définitions publiées par des societes
savantes

Definitions specifiques élaborées en interne
Mention du test diagnostic utilise
Specifigue a un centre de prise en charge donné

SLA clinkquemant définie NBIC* + NMP** dans 3 régions spinales
o
2 régions spinale et bulbaire

SLA clinkquement probable NMC + NMP dans 2 régions au moins
avec NMC rostralNMP

SLA elinbquernent probable NMC + NMP dans 1 régson

étayde par des examens paracliniques

o
NMC dans 1 région et NMP par ENMG
dans au moins 2 membres

SLA clinkquement possible NMC + NMP dans 1 région
oo

NMC dans 2 régions

o

NMP rostral™MMC

SLA suspectée exclus

* HMC - aithinde du meunone mobear oeniral | ** MMP @ atleinle G neurons mobeur plrphisnous

Critéres diagnostiques de la SLA dit d’El Escorial (Airlie House, 1998) ASSISTANCE HOPITAUX
PUBLIQUE DE PARIS 27




L‘
Récapitulatif des différents scénarios envisagés ﬂ;»

- yd . . . r LY 4

recueil de données complémentaire au SDM pour tous les
patients en errance ou impasse diagnostiques

recueil de données complémentaire au SDM seulement
pour certains groupes de pathologies

ajout de quelques items (< 3) dans le SDM (transfiliere)

SDM uniqguement (en renforcant I’lhomogénéisation et |a
complétude du codage)

Autre

FILNEMUS
FILSLAN
FIMARAD

FILFOIE
DefiScience
OSCAR
FIMATHO
FIRENDO
TETECOU
RESPIFIL

AnDDI-Rares
BRAIN-TEAM
DefiScience
FIRENDO
G2M
MCRGE ?
MHEMO
ORKID ?
SENSGENE

BRAIN-TEAM
DefiScience
FAI’R
FAVA-Multi
G2M

MaRIH
NeuroSphinx
RESPIFIL
TETECOU

MUCO/CFTR
RESPIFIL

BNDMR

Banque Nationale de Données
Maladies Rares

criteres diagnostiques intra
filiere

Données génétiques

délai errance

alertes

age aux diagnostics
discussion a RCP + mots-clés
type d’impasses

exploration moléculaire
réalisée mais non informative

Reprise registre 28
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Bilan \;'"VB"NDMR

Banque Nationale de Données
Maladies Rares

» bndmr.fr

Faisabilité opérationnelle d’'un recueil complémentaire
avec des ressources financieres et humaines

Le Set de Données Minimum permet de décrire le
diagnostic des patients et le renforcement de son
codage === objectif

Importance du parcours de soins avant I'acces aux
CRMR : rble déterminant de la médecine de ville et les
associations de patients
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~»BNDMR

Banque Nationale de Données
Maladies Rares

Merci de votre attention
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