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L. BNDMR et déploiement BaMaRa

1) BNDMR: Banque Nationale de Données Maladies Rares
La BNDMR a créé la base maladies rares (BaMaRa). BaMaRa est déployée progressivement pour
que tous les centres de références maladies rares (CRMR) et les centres de compétences maladies
rares (CCMR) de France puissent utiliser cette base.

Sur le site internet de la BNDMR, de nombreuses ressources sont a disposition :
http://www.bndmr.fr/

- Notes d’information patient pour BaMaRa (soin) et entrep6t BNDMR

(recherche) : https://www.bndmr.fr/participer/guides-et-bonnes-

pratigues/information-patient/

- Guide utilisateur, guide des variables, guide des nouveautés, foire aux

questions : https://www.bndmr.fr/participer/guides-et-bonnes-pratiques/

2) Déploiement BaMaRa

Fin 2022, 99% des sites maladies rares labellisés affiliés a Firendo ont la possibilité de renseigner
BaMaRa en mode autonome. Certains des sites ont la possibilité d’utiliser le mode connecté.
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e Mode autonome : saisie directe des informations dans I'application BaMaRa en ligne

(identifiant personnel du professionnel de santé pour connexion au BaMaRa de son hépital)

e Mode connecté : lien via un connecteur avec le Dossier Patient Informatisé (DPI). Quand
mode connecté déployé : la saisie directe dans I'application BaMaRa en ligne est possible
(mode autonome), car certaines informations ne pourront pas étre issues du DPI et
nécessiteront un passage par le mode autonome.

II. Information patient: BaMaRa & entrep6t BNDMR

Le mode connecté de BaMaRa ne dispense pas de l'information patient pour BaMaRa et pour
I’entrep6t BNDMR.

1) Information patient pour BaMaRa (soin)

e Information du traitement informatisé des données

e Principe de non-opposition du patient

e Obligation d’affichage de la note d’information pour visibilité par le patient lors de son
parcours (ex : salle attente consultations, box de consultation, accueil hospitalisation, salle
d’hospitalisation de jour ...)

Modeéle de note d’information disponible sur site internet de la BNDMR a personnaliser :
http://www.bndmr.fr/participer/quides-et-bonnes-pratiques/information-patient-bamara/

2) Information patient pour I’entrep6t BNDMR (recherche).
Une information individuelle relative a I'usage des données (désidentifiées) a des fins de recherche,

lors de traitements sur les données de la BNDMR, doit étre remise individuellement a chaque
patient.

Note d’information individuelle patient téléchargeable :
http://www.bndmr.fr/participer/quides-et-bonnes-pratiques/information-patient-bndmr/

Information de la remise de la note d’information et . 4, hatient 7
de l'opposition du patient tracée dans BaMaRa au

moyen d’une case a cocher (disponible via le crayon Le patient (ou son représentant légal) n'a pas exprimé
d'opposition a la réutilisation de ses données dans

dans le bloc « Droit du patient »)' I'entrepdt de données de santé BNDMR

Le patient (ou son représentant légal) n'a pas donné son

=>» Format papier remis en main propre ou joint accord par consentement signé au partage de ses
. données au(x) registre(s) ERN
avec courrier

=>» Format électronique possible pour ceux ayant &, Telécharger I'info patient

une boite mails (s’assurer de la bonne réception)

Les patients pour lesquels I'ancienne case « le patient (ou son représentant légal) a été diiment
informé et ne s’oppose pas au traitement de ses données » n’était pas cochée sont considérés
comme s’étant opposé : Cela est modifiable dans BaMaRa selon le choix du patient.
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III. CRMR affiliés a Firendo

En 2024 : 9 Centres de référence maladies rares affiliés a Firendo = 9 sites dans BaMaRa

g =~ i~ Q| Rechercher

Q@ HYPO [COMP] '"RESPONSABLE" (CHU X - 00000 VILLE) -

MERC [COMP] "RESPONSABLE" (CHU X - 00000 VILLE)
MRS [COMP] "RESPONSABLE" (CHU X - 00000 VILLE )
TRH [COMP] "RESPONSABLE" (CHU X - 00000 VILLE)
HYPO [COMP]"RESPONSABLE" (CHU X - 00000 VILLE)
PGR [COMP] "RESPONSABLE" (CHU X - 00000 VILLE )

PRISIS [COMP]"RESPONSABLE" (CHU X - 00000 VILLE ) L. , , ,
DEV_GEN [COMP] "RESPONSABLE" (CHU X - 00000 VILLE) exemple : ici 7 centres de compétence représentés

& Centre de référence Maladies endocriniennes de la croissance et du développement (MERC)
& Centre de référence Maladies rares de la surrénale (MRS)

& Centre de référence Maladies rares de la thyroide et des récepteurs hormonaux (TRH)
£ Centre de référence Maladies rares de I’hypophyse (HYPO)

& Centre de référence Pathologies gynécologiques rares (PGR)

& Centre de référence Pathologies rares de I'insulino-sécrétion et de I'insulino-sensibilité (PRISIS)
& Centre de référence Développement génital : du feetus a I'adulte (DEV-GEN)

& Centre de référence Dyslipidémies rares (CEDRA)

& Centre de référence Anorexies mentales a début précoces (AMP)

IV. Compte BaMaRa

1) Inscription a BaMaRa

% BaMaRa

Collectez, suivez et analysez vos données
maladies rares

Etape 1 :

CONNEXION

e  Se connecter sur : https://bamara.bndmr.fr/

e  Cliquer sur: S’inscrire

O :

v2025 2.2
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Etape 2 :

e Compléter votre civilité, Prénom et Nom
e Renseigner un numéro de téléphone professionnel
e Remplir le formulaire avec mail professionnel (du
type prenom.nom@chu-ville.fr)
e votre mot de passe doit avoir au moins :
o 1 minuscule
o 1 majuscule
o 1 chiffre
o 1 caractére spécial
o 8 caracteres minimum
e Profession : profession médicale, administratif, infirmier,
ARC/TEC,...
o Pour les professions médicales ou paramédicales, il
vous sera demandé votre numéro RPPS ou ADELI.
e Hopital : exemple : CHU VILLE

Etape 3 :

e Sites maladies rares labellisés : 9 sites a ajouter pour avoir
acces a tous les centres affiliés a Firendo

v2025 2.2

CREEZ VOTRE COMPTE

Civilité | v

Prénom
Nom
Téléphone professionnel 0123456789
votre.email@professionnel.com
Mot de passe
Confirmer le mot de passe

Quelle profession occupez-vous ? v

Dans quel hépital exercez-vous ?

Pour quel(s) site(s) maladies rares labellisé(s) ?

[ Y'ai lu et j'accepte les conditions
générales d'utilisation

S'inscrire

Vous avez déja un compte ? Connectez-vous

e Attention : il est possible que votre hopital ne soit pas labellisé pour les 9 sites affiliés a Firendo.

Si vous avez besoin d’accéder a d’autres sites MR, il faut les demander au méme moment

imporTANT lors de I'inscription.

Eta e 4 : J'ai lu et J'accepte les
e Cocher « j'ailuetjaccepte... »
S'inscrire

e Cliquer sur « S’inscrire »

e Valider la demande de création du compte en cliquant sur le lien recu sur la boite

mail renseignée lors de votre inscription

=>» La demande est maintenant envoyée au référent BaMaRa de votre hopital qui validera

I'acces a votre compte.
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Récapitulatif des étapes de I'inscription a I’application BaMaRa :

Gestionnaire de compte hopital
Activation du compte

*Validation de
I'adresse email
professionnelle

*Remplissage du
formulaire
d'inscription

*Notification de
Iactivation du
compte

* Authentification

Email BaMaRa

*Code a usage
unique

*Connexion

2) Connexion a BaMaRa

Différentes modalités d’acces possible pour I'application BaMaRa :

e https://bamara.bndmr.fr/
e https://bamara.bndmr.fr/login

e Site internet de la BNDMR (http://www.bndmr.fr/) puis cliquer sur I'icone BaMaRa B
BaMaRa en haut a droite

I suffit de renseigner son mail puis le mot de passe choisi lors de votre inscription.

3) Accompagnement BaMaRa

Aide a la prise en main de BaMaRa sur le site de la

BNDMR : http://www.bndmr.fr/participer/guides-et-
bonnes-pratiques/

#s Pour toutes questions a propos de BaMaRa : il faut se tourner vers la filiere de santé
maladies rares.

Sivous ne trouvez pas la réponse dans ce guide, n’hésitez pas a envoyer vos questions par
mail a I'équipe FIRENDO :

cch-equipe.firendo@aphp.fr

v2025 2.2
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V.  Page accueil

Listes de
fiches patient
Recherche d’un patient Site maladies rares Votre profil
Page " Tableaux  (par nom, prénom, ou de rattachement :
d’accueil de bord identifiant) Alde
1) Menu N £ A 1
- - L4 . '
prlnClpal e E M- Q| Rechercher ' b 9/ | &R AL

@ Centre Hospitalier Test (CENTRE HOSPITALIER - 71250 CLUNY) «

’//2‘ et o’

RS 2R s 2 A
'/// RS A //
F e SISV IS FIF

/.a// 7 G, ST
o

FIFIAIIIITS, FITIITITI IS,
‘;.-'/ ’if'f//,(':'l'l’ ( a',«'./! s l// // 777 7 ('J//.///.f.r//f/.f,f ER LA AT
2

A / /
77 / // q ? P ITTTI I
P o= ":'JIJIIJ:JJJIIJ)IJJIIIJ
T .r/’ PR N // ./// /. i (RtiE - & "11/1’111 o -,‘f///f‘//////f'//
il ////////////1//////1//// s S egriataiiatl o WS ///.'//
LA TS, /////.//////////////// / f,-'/{r LA LA SLILTT LSS S A, ///////

o S ////////// /,;y e //,/////{//_‘////////.//'

//.'/e'

1 '// s Erdith
CRr A G I I T TSI ST 7 S Z A SIS
,,/,,,,,7/,,,,,-,///,,,.,/,//,.,-,//,, G AT,
VISP IS IS IS I SIS SIS I IIIT SIS IS ID o~ e / ///.’//////.’/.///

2) Accueil de BaMaRa
En haut a gauche menu déroulant : on y trouve les 9 sites affiliés a Firendo (ici 7 centres
de compétences représentés).

Dépendant de votre centre et des sites demandés lors de votre inscription.

€ =- a- Q| renewner o ©- 2 PrénomNOM [

©Q HYPO [COMP] "RESPONSABLE" (CHU X - 00000 VILLE) ~

MERC [COMP] 'RESPONSABLE" (CHU X - 00000 VILLE)
MRS [COMP] "RESPONSABLE" (CHU X - 00000 VILLE)
TRH [COMP]"RESPONSABLE" (CHU X - 00000 VILLE)
HYPO [COMP]"RESPONSABLE" (CHU X - 00000 VILLE ) Mes fiches du site

PGR [COMP] "RESPONSABLE" (CHU X - 00000 VILLE) z ;

PRISIS [COMP] "RESPONSABLE" (CHU X - 00000 VILLE)
Nom patient, id local, id v

DEV-GEN [COMP] "RESPONSABLE" (CHU X - 00000 VILLE )

Nouvelle fiche patient

Mes dernieres fiches patient créées Mes derniéres fiches patient mises a jour
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e Partie violette : ajout nouveau patient
e Partie jaune: recherche de patient a partir du nom (ou numéro de dossier) (recherche
également via la barre de recherche en haut)

ﬂ BaMaRa

e Partie grise : état de vos fiches (crées ou modifiées) dans le site.

e Enbas:les 10 derniéres fiches patient créées / mise a jour dans cet hopital

VI. Fiche patient BaMaRa

1) Données

administratives

1.1 Identité patient

Le premier prénom du patient de I'acte
de naissance doit étre renseigné.

Les autres prénoms de
naissance peuvent étre complété, tout
comme le prénom utilisé si différent.

1.2 Identifiant patient

Identifiant patient : INS / NIP / IPP

Création d'un nouveau patient

Le patient est un foetus *

Nom de naissance *

Nom d'usage

Oui

Nom de naissance *

Nom d'usage

Premier prénom de I'acte de
naissance *

Prénoms de I'acte de naissance

Prénom utilisé

Premier prénom de |'acte de naissance *

Prénoms de l'acte de naissance

Prénom utilisé

Date de naissance *

Sexe *

Date de naissance *

Féminin Masculin

Inconnu

Matricule de 'identifiant national de santé (INS)
Numéro identification permanent (NIP) / identification permanent du patient (IPP)

L'item « matricule de I'INS » n’est pas obligatoire mais il est fortement recommandé de le renseigner
car cette information est utile pour lidentification formelle du patient au niveau national

(dédoublonnage, chainage avec le systéme national de données de santé, etc.).

A Pour les mineurs, NE PAS renseigner le numéro INS de la mere. Si 'INS de I'enfant est

IMPORTANT

mangquant, laissez le champ vide.

La clé INS est également tres utile car elle permet de vérifier que la chaine de caractéres entrées dans

le champ INS est correcte.

A défaut de connaitre I'INS du patient il est recommandé de renseigner I'IPP ou le NIP (selon

établissement) car il permet de retrouver facilement le patient dans les dossiers de I’établissement et

de le rechercher dans BaMaRa.
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1.3 Déclaration déces

e BaMaRa

Au moyen d’une case a cocher, il est possible de renseigner si le patient est décédé.

La date du déces est un item obligatoire (Pour un jour inconnu utiliser le 1°" du mois par défaut,
exemple d’un décés en mai 2025 : 01/05/2025).

Le patient est décédé

Date du décés * 03/09/2025

Décés di a une maladie rare “

Non

Inconnu

Maladie rare a I'origine du déceés ‘ Maladie rare & |‘origine du décés

Si le décés est di a une maladie rare, on peut préciser laquelle a I'aide d’'un menu déroulant

(correspond aux pathologies renseignées dans le dossier BaMaRa du patient).

1.4 Foetus et BaMaRa

Pour enregistrer un foetus dans
BaMaRa, il faut créer un nouveau
patient et cocher « Oui» a litem
« le patient est un foetus.

Création d'un nouveau patient

Nom de naissance de la mére*
Nom d'usage de la mére
Prénom de la mére *

Date de début de grossesse *
Sexe ¥

Grossesse multiple *

Dupont
Nom d'usage de la mére

Caroline

15/01/2025

Féminin

Oui

Masculin Inconnu

+ Sauvegarder

Pour accéder au formulaire de fin de
grossesse, la case « fin de grossesse »
se trouve a la fin de la partie
administrative du feetus.

Une fois cochée, un pop-up apparait
pour ouvrir le formulaire de fin de
grossesse.

Fin de grossesse

Vous allez étre redirigé vers le formulaire de fin de grossesse, voulez-
vous confirmer?
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Déclaration de fin de grossesse

Type de fin de grossesse *

o rre L+ v

Naissance 1SG

IMG

Lors d’'une naissance,
I'identité du foetus né peut
étre complétée.

Apres validation, le dossier

Déclaration de fin de grossesse

Date de naissance *

Nom de naissance *

Premier prénom de |'acte de
naissance *

Prénoms de I'acte de naissance

Prénom utilisé

Sexe *

Lieu de naissance *

15/09/2025

Dupont

Rose

Prénoms de |'acte de naissance

Prénom utilisé

Bordeaux (33800 BORDEAUX)

Masculin

IMG

aujourd'hui ]

patient de [I'enfant sera
individualisé.
SDM
Rose DUPONT Y ]
 Brouilion |
ID BaMaRa 2001379

Matricule de I'INS
IPP / NIP
1D service

£ Fiche mise a jour le 16/09/2025

Date de naissance 15/09/2025
Sexe Féminin

Lieu de naissance

nAnCE ey

Bordeaux (33800

2) Apercu global fiche patient

Ci-dessous un apergu de la fiche patient quand on ouvre le dossier d’un patient déja enregistré dans

BaMaRa.

La fiche se décompose en différents blocs correspondant aux onglets de la fiche BaMaRa (vu ci-apres).

Un point rouge apparait au niveau de la fiche patient dans le bloc ou il y a une erreur.

Cliquer sur le crayon permet d’accéder au bloc pour modifier cet onglet.
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aresusas Point rouge: + @) [mmm] o oe cosimns Corbeille - jos)
erreur dans le bloc ~¥ / pour supprimer T

Statut de la Statut du

fiche patient

ian génetique du disg

. H Type dinvestigation(s) réalisée(s) Biochimiqua, Clinique. Imagaria = °
diagnostic - pour

10 Batafa 459 Maladie rare (Orphanet) Maladie de Cushing (#36233) réd uire
ID seurca CEMARA [ 43 Dascription clinique Ie b | oc
Matricule de I'INS

Signes atypiques
1Pe/ NIE 128

Génes
1D service

Eve -
M Dernidre activitd le 20/02/2020 e

= Ficha mise & jour la 06/04/2022

Date de nalssance 06/05/1964 (61 ans)

Sexe Féminin

Lieu de naissance

Appriciation du diagnestic i Fentrée du centre

Moment des premiers signes

Moment du diagnostic clinigue

Cas sporadique ou familial

Absant

Inconnu

44 an(s) et 7 mois

Speradiqus

Lieu de réssdence Reims (51100 REIMS)
Mode de transmission
Crayon : pour modifier -~ R +: pour
Droit du patient -
Laba dine ubon consmnguing I ouvrir le bloc
La patient (ou son reprédsentant légal) n's pas exprimé deppagition & la réutilisation de ses donndes
dans I'entrepét de donndes de santé BNOMR

Le patient (ou son représentant légal) n"a pas donné son accord par consenterment signé au partage de

303 deandas auls) registre(s) ERN )
& Télécharger linfe patient

3) Statut fiche patient

Statut de la fiche patient

Le statut de la fiche patient peut se lire
rapidement via une étiquette de couleur
dans la partie administrative.

Quatre étiquettes différentes :
m Valide : fiche suffisamment compléete, données cohérentes
Avertissement : Toutes les variables obligatoires sont renseignées mais :

e Aumoins une variable non-obligatoire mais préconisée n'est pas renseignée
e Et/ou au moins une donnée renseignée est hors bornes
e Et/ou au moins une variable fait ressortir une incohérence entre données

Action requise : Aumoins une variable obligatoire est manquante

EX : Si le statut du diagnostic est « confirmé », cas d’'un patient dont l'item

« description clinique » est renseigné mais I'item « gene » est vide. Certains

patients avec une MR endocrinienne peuvent étre codés uniquement avec la
’

description clinique (par exemple avec un code Orpha de ‘groupe’, I'utilisation
de la terminologie HPO ou CIM-10)

Brouillon : fiche dont seules les données administratives ont été saisies, sans
prise en charge sur un site.
12



o0 B
FIRENDO & BaMaRa

Filiere Maladies Rares Endocriniennes

4) Statut du diagnostic

Statut du diagnostica ce jour

Jeanne PAR

Le statut du diagnostic peut se lire rapidement via une étiquette de couleur dans la partie diagnostic.

Six étiquettes différentes :

Probable m Indéterminé [ Apparenté non porteur

Définitions ci-apres dans le chapitre « Diagnostic — assertion du diagnostic »

Statut actuel du diagnostic * En cours Probable Confirmé Indéterminé Apparenté non porteur Réfute
Caractérisation génétique du diagnostic Oui Mon MNon approprié
Type d'investigation(s) réalisée(s) * Type d'investigation(s) réalisée(s) *
Maladie rare (Orphanet) Code ORPHA v

] Maladie complexe non rare labellisée ou pour laquelle il existe une volonté de labellisation

Description clinique Description clinique h
Signes atypiques Signes atypiques Y-
Génes (HGNC) Génes (HGNC)
Evénement(s) génétique(s) pathogéne(s) Evénement(s) génétique(s) pathogéne(s)

VII. Onglet Diagnostic

1) Assertion du diagnostic

Statut actuel du diagnostic * En cours Probable Confirmé Indéterming Apparenté non porteur Réfuté

« Les regles de codage en fonction des statuts du diagnostic » sous forme graphique sont disponibles
en Annexe 2.
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1.1 En cours
Diagnostic 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.

1.2 Probable
Suspicion, I’hypothése 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 qu'il puisse étre confirmé a ce jour.

1.3 Confirmé
Le diagnostic posé a été confirmé par une méthode a préciser ci-apreés.

1.4 Indéterminé
Le médecin ne peut se prononcer sur le diagnostic. Cela peut étre d( 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 l'investigation ne permet pas de situer le diagnostic dans la nomenclature
médicale actuelle.

1.5 Apparenté non porteur
Parent (membre de la famille) d’un patient malade non porteur de I’'anomalie/mutation.

1.6 Réfuté
Patient adressé dans un centre MR pour suspicion d’'une maladie rare mais pour lequel les tests ont
montré qu’il n’est pas atteint de la maladie testée.

Le code ORPHA (Maladie ou Groupe) ne pourra pas étre renseigné sur un autre bloc diagnostic (pop-
s up d’avertissement). On ne pourra pas réfuter un code ORPHA (Maladie ou Groupe) qui est confirmé
sur un autre bloc diagnostic (pop-up d’avertissement).

1.7 Statuts diagnostic « en cours », « indéterminé », « apparenté non porteur » et « réfuté »
Pour les statuts du diagnostic « En cours », « indéterminé », « Apparenté non porteur » et « Réfuté »
I'item « Moment du diagnostic clinique » disparait.

Seul I'item « Moment des lers signes » est demandé.

2) Caractérisation génétique du diagnostic

Caractérisation génétique du diagnostic Oui Non Non approprié

L'item « Caractérisation génétique du diagnostic » (oui/non/non approprié) est disponible seulement
sur la base en mode autonome. Il permet de savoir si le diagnostic a été confirmé par une méthode
génétique :

14
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e Qui: Test effectué : une caractérisation génétique a été obtenue - réponse positive

e Non : Test effectué : une caractérisation génétique n’a pas été obtenue mais est attendue /

nécessaire - réponse négative

e Non appropriée : la maladie n’est pas d’origine génétique (cause exogene, infections virales,

tératogénes, auto-anticorps)

En cas de réponse positive (oui coché) les items « Moment du diagnostic génétique* » / « Moment du

diagnostic clinique » (diagnostic probable ou confirmé) sont a renseigner.

*Remarque : Le moment du diagnostic génétique correspond au moment de la restitution des résultats

génétiques par le médecin lors de la consultation.

A Cet item n’est pas disponible en mode connecté a ce jour.

IMPORTANT

3) Type d’investigations réalisées

Possibilité de renseigner plusieurs
investigations réalisées chez le patient pour
établir ou préciser le diagnostic.

3.1 Clinique
Examen clinique du patient

3.2 Génétique

Type d'investigation(s) réalisée(s) *

|

EXT
génétique
Biochimigue
Biologique
Imagerie
Exploration fonctionnelle
Anatomopathologie

Autre

Examen de biologie moléculaire ou de cytogénétique

Exemples : caryotype, panel de génes, exome, génome...

e Sile type investigation est génétique, la précision de la technique utilisée est dorénavant

obligatoire : O génétique -

O ACPA

[l chromosomique (caryotype, FISH)

[0 analyse moléculaire ciblée (1 ou plusieurs génes)
] analyse pangénomique

Possibilité d’apporter des précisions aux investigations génétiques en fonction du type d’investigation
choisie au niveau du chapitre « informations génétiques complémentaires » (optionnel).

NB : Un guide de remplissage du SDM-G (Set de données minimum de génétique) est disponible par
connexion a I'espace membre de firendo.fr (espace téléchargement)

3.3 Biochimique

Analyse des substances contenues dans le sang, les urines, les sécrétions...
Exemple : bilan hormonal (ACTH, FSH, LH, Cortisol, Prolactine, GH, IGF1, testostérone,

cestradiol, aldostérone,...)
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3.4 Biologie
Examen biologique qui n’est pas biochimique ou génétique

3.5 Imagerie
Présentation visuelle des structures ou des fonctions des organes/tissus

Exemples : Echographie, Scanner, IRM, Scintigraphie thyroidienne

3.6 Exploration fonctionnelle
Examen destiné a apprécier la maniére dont un organe assure sa fonction. Inclut la mesure des

réponses a des stimuli physiques/chimiques
Exemple : ECG+ tests endocrinologiques : test au synacthéne, hyperglycémie provoquée...

3.7 Anatomopathologie
Analyse cellules/tissus (histologie, biopsie, ultramicroscopie)

4) Item « Maladie rare (orphanet) »

Au niveau du champ « Maladie rare (orphanet) » indiquer le diagnostic selon le thesaurus Orphanet

avec I'aide de la fiche pathologies Firendo.

Le code Orphanet doit se trouver au niveau « pathologie/maladie » de la classification Orphanet

présentée ci-dessous :

« Niveau de
classification »

Group /groupe de maladies

_ Disorder /maladie

Complexity

Subtype /sous-type

5) Item Case « Maladie Complexe Non Rare (MCNR) ou pour laquelle il existe
une volonté de labellisation »

Cette nouvelle case a été créée afin de pouvoir coder les patients dont le diagnostic de Maladie
Complexe Non Rare a été confirmé : (par ex : hypercholestérolémie hétérozygote)

Les regles de codage pour ces patients sont les suivantes :

- Statut de diagnostic : Confirmé

- Case « Le diagnostic est une maladie complexe non rare labellisée ou par laquelle il y a une volonté de
labellisation » : a cocher

- Renseigner le code CIM-10 de cette pathologie dans le champ apparu suite au « cochage » de la case.

ﬁ Si la case MCNR est cochée, I'item « Maladie Rare (Orphanet) devient inactf/grisé. Le remplissage

simultané des deux champs MR Orphanet et MCNR est impossible. Il est possible de revenir en

IMPORTANT
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arriere en décochant la case MCNR.

NE PAS CONFONDRE Maladie Complexe Non Rare avec les maladies qui ne sont plus considérées
comme rares et portant la mention « NON RARE en EUROPE »

6) Item « description clinique »

Le champ ‘description clinique’ permet d’indiquer des descriptions phénotypiques complémentaires
notamment grace au thésaurus HPO (Human Phenotype Ontonlogy), classification CIM-10 et les
groupes de pathologies selon Orphanet.

Il est recommandé d’utiliser le thésaurus HPO car plus précis que la CIM-10.

7) Item ‘signes atypiques’
Cet item permet de renseigner un ou plusieurs signes atypiques associés au diagnostic rare du patient.
Il se compléte avec les thésaurus CIM-10 et HPO (recommandé).

8) Item ‘Genes (HGNC)’
Cet item permet de renseigner un gene muté selon la classification HGNC.

Le bloc « informations génominiques complémentaires » est une partie optionnelle permattant de
renseigner le SDM-G : Set de Donnés Minimum Génétique. Un Guide d’aide a la saisie SDM-G de
BaMaRa est disponible en téléchargement sur le site de la filiere pour les membres de Firendo.

Veille épidémiologique - | BaMaRa | (firendo.fr)

9) Appréciation diagnostic al’entrée du centre

Appréciation du diagnostic a Absent MNon approprié Approprie
I'entrée du centre *

9.1 Absent
Maladie du patient non diagnostiquée avant son entrée dans le centre

9.2 Non approprié
Diagnostic posé avant entrée du patient dans centre est erroné, les diagnostics / examens /

observations actuels le contredisent.
9.3 Approprié
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Diagnostic posé/suspecté avant entrée du patient dans centre en adéquation avec diagnostic /
examens / observations actuel.

10) Item’Moment des premiers signes »

Une nouvelle case « Aucun signe a ce jour ou porteur sain » a été ajoutée au niveau de 1’item
« Moment des premiers signes ». Cette case remplace 1’item « Sujet apparemment sain »

Moment des premiers signes * Aucun signe a ce jour ou porteur sain Anténatal A la naissance Postnatal Inconnu
Cf : cas spécifique pour les porteurs sains chapitre XI de ce guide (cas n°1)

11) Dépistage néonatal

Un nouvel item « Dépistage néonatal pour ce diagnostic » est disponible au sein de BaMaRa. Ceci
permet, pour le diagnostic renseigné, d’indiquer si un diagnostic néonatal a pu étre effectué et son
résultat.

Dépistage néonatal pour ce diagnostic Positif MNeégatif Mon effectug MNon concerné Inconnu

Dépistage néonatal positif pour le diagnostic ou groupe de

diagnostics renseigné Familial

Cas sporad

Des infobulles apparaissent au survol dans le but d’expliquer la signification de chaque choix possible.

VIII. Codage pathologies

1) Codes Orpha
La liste des codes Orpha est disponible a coté de chaque intitulé de pathologie sur la fiche pathologies
Firendo.

Fiche pathologies Firendo est disponible sur firendo.fr dans I'espace téléchargement

Veille épidémiologique - | BaMaRa | (firendo.fr)

2) Choix centre référence
Comme support d’aide, la fiche Firendo permet de retrouver pour une pathologie donnée le ou les
centres de référence pour le(s)quel(s) elle est labellisée.

A Vérifier d’étre dans le bon site de rattachement avant toute création ou mise a jour
IMPORTANT
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2.1 Pathologie labellisée pour 1 centre de référence

> Exemple : « Maladie d’Addison» :

La pathologie qui porte le code Oprha 85138, est labellisée uniquement pour le centre de référence
[S] : Surrénale.

Le patient porteur de cette pathologie est a enregistrer dans le centre de référence / compétence
« Maladies rares de la Surrénales »

2.2 Pathologie labellisée pour plusieurs centres de référence

> Exemple : « Dysgénésie gonadique compléte 46,XY » :

La pathologie qui porte le code Oprha 242, est labellisée pour 2 centres de référence [C|D] : [C]
Croissance, [D] Développement génital.

Choix libre du praticien pour I'enregistrement de ce patient parmi les 2 centres.

Selon le cas, le praticien fait part de son choix a la personne en charge de la saisie (ARC, secrétaire...)
soit par la fiche patient Firendo, soit par échanges de mail ou bien encore via la fiche dans le DPI (pour
le mode connecté).

ATTENTION :
1 patient avec 1 pathologie labellisée pour Firendo
=1 UNIQUE centre d’affiliation a Firendo dans BaMaRa

2.3 Enregistrer une pathologie en « hors label »

Il est possible d’enregistrer les patients atteints d’'une maladie rare endocrinienne non labellisée dans
votre service.

@,

% CHU Y : centre de référence/compétence Firendo non labellisé pour le centre Surrénale

a) Exemple de la maladie d’Addison (code Orpha 85138) : Pathologie labellisée dans 1 seul centre
de référence (S) :

Enregistrement avec une Prise en charge en « hors label » dans le centre de votre choix.

b) Exemple de la Maladie de Cushing (code Orpha 96253) :

Pathologie labellisée dans 2 centres de référence (S/H) Enregistrement dans le centre H : Hypophyse
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3) Changement de site de rattachement en cas d’erreur de saisie

Depuis 11/2022, possibilité de changer de centre de prise en charge sans avoir besoin de recopier
toutes les activités déja créées pour la prise en charge erronée. Pour ce :

e Ajouter la nouvelle prise en charge désirée

e Retourner dans le site (en haut en gauche) de la lere prise en charge erronée, puis ouvrir
I"activité souhaitée et choisir ensuite la 2¢ prise en charge puis enregistrer.

e Recommencer I'étape ci-dessus pour toutes les activités.

e Supprimer la prise en charge erronée

IX. Modalités de codage Pathologies Gynécologiques Rares (PGR)

Toutes les patientes atteintes de MR et suivies par un gynécologue peuvent étre prise en charge dans
le CRMR PGR.

Toutes les conséquences gynécologiques (puberté, conséquences endocrino-gynécologiques,
contraception, troubles du cycle, fertilité, sexualité, grossesse...) de toutes les patientes atteintes d’une
maladie chronique rare sont prises en charge par le centre PGR.

1) Cas ou la pathologie PGR est le diagnostic principal

Renseigner la pathologie PGR au niveau de I'item « Maladie Rare (Orphanet)» selon le thésaurus
Orphanet a 'aide de la fiche pathologies Firendo.

Les items « description clinique » et « signes atypiques » peuvent étre renseignés en complément.

2) Cas ou la pathologie PGR est la conséquence d’'une maladie chronique rare

a) Patiente non enregistrée dans Bamara

Dans le cas d’'une pathologie chronique rare hors périmétre Firendo renseigner si_possible I'item
« Maladie rare (Orphanet) » selon le thésaurus Orphanet

(exemple « Lupus »).

Item « description clinique » : Renseigner codes groupes Orphanet et/ou thésaurus HPO/CIM-10 pour
les signes ou motifs du suivi gynécologique

(exemple si Lupus enregistré en MR, mettre en ‘description clinique’ : « IOP » ou « ménorragies » )
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b) Patiente déja enregistrée dans Bamara par la filiére labellisée pour la maladie chronique rare
indiquée en diagnostic principal

A Attention : Ne pas créer un nouvel onglet « diagnostic » mais indiquer la description
IMPORTANT  clinique

Ajouter la prise en charge pour le centre de référence PGR.

Item « description clinique » : Renseigner codes groupes Orphanet et/ou thésaurus HPO/CIM-10 pour
les signes ou motifs du suivi gynécologique.

X. Codage des patients en impasse diagnostique
1) Définition de I'impasse diagnostique (pour Firendo)
Un patient en impasse diagnostique :

e Présente un diagnostic clinique et/ou hormonal confirmé mais sans étiologie retrouvée
(exemple sans étiologie génétique).

e Quiva étre ou a été présenté en RCP (Réunion de Concertation Pluridisciplinaire) d’amont pour
PFMG (Plan France Médecine Génomique).

e Ou que l'on aurait aimé présenter pour PFMG, mais ne répondant pas au critére de la
disponibilité des apparentés.

e Avec un ensemble de signes cliniques endocriniens sans pathologie et/ou géne identifiés.

2) Coder un patient sans diagnostic dans BaMaRa

2.1 Codage des patients en impasse diagnostique
Selon la définition de la filiere Firendo citée ci-dessus et selon les recommandations de la BNDMR, les
patients en impasse diagnostique doivent étre codés dans BaMaRa comme suit :

a) Patient avec un diagnostic clinique confirmé mais sans étiologie déterminée

- Renseigner le statut « confirmé » du diagnostic

- Renseigner le champ « Maladie Rare Orphanet »

- Renseigner le champ « Description clinique » + indiquer le code CIM-10 R69 (causes inconnues et non
précisées de morbidité)

- Indiquer « non » au niveau de I'item « caractérisation génétique du diagnostic » pour une
pathologie d’origine génétique ou « non approprié » pour les autres cas.

VAN

IMPORTANT
afin de pouvoir extraire et d'identifier plus facilement et de maniére la plus exhaustive possible les

Il est important de renseigner le code CIM-10 R69 au niveau de I'item « Description clinique »

patients en impasse diagnostique de la base BaMaRa. Ce qui a terme permettra d’améliorer leur prise
en charge.
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b) Patient sans aucune pathologie diagnostiquée ou sans aucun gene identifié
- Renseigner le statut « indéterminé » du diagnostic

- Ne pas renseigner le champ « Maladie Rare Orphanet » ou utiliser le code 616874 (cf chapitre
2.2)

- Renseigner le champ « Description clinique » et si besoin le champ « Signes atypiques »
- Renseigner le moment aux premiers signes

- Indigquer « non » au niveau de I'item « caractérisation génétique du diagnostic » si les analyses
génétiques demandées sont revenues négatives.

Rappel : statut « Indéterminé » : Aucun diagnostic n’a pu étre posé malgré les investigations poussées
et terminées (impasse diagnostique)

2.2Code Orpha 616874 « Maladie rare sans diagnostic déterminé apres investigation
compléte »
Si aucune Maladie Rare cliniquement connue n’a pu étre confirmée :

e Parun centre expert MR

e Aprés toutes les investigations possibles et mises en ceuvre

e Selon|'état des connaissances et moyens disponibles

Utiliser le Code Orpha 616874 « Maladie rare sans diagnostic déterminé apres investigation
compléte ».

Et compléter précisément la description clinique via les codes HPO / CIM-10 + statut du diagnostic
« indéterminé ».

A Utiliser ce code qu’en fin de parcours diagnostique.
IMPORTANT

XI. Cas spécifiques (Codage BaMaRa)

& Casl:

1°" patient enregistré dans BaMaRa : fille malade, étude génétique dont on retrouve le géne X muté.
Enquéte familiale, le géne muté est retrouvé chez le pere asymptomatique.

= Comment enregistrer le pére sur BaMaRa ?

Dans le bloc diagnostic :
- Renseigner le statut « confirmé »

Moment des premiers signes * Aucun signe a ce jour ou porteur sain Anténatal A la naissance Postnatal Inconnu

- Indiquer le nom de la pathologie, renseigner I'item « Génes » et choisir « aucun signe a ce jour ou
porteur sain » au niveau de I'item « Moment des premiers signes ». Si possible rattacher le patient

porteur sain a la pochette du propositus (1 ° patient de la famille enregistré dans la base) via la
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fonction « gérer la pochette ».

s Cas2:

Cas de patients atteints d’'une pathologie commune entre 2 filieres différentes. Comment coder les
activités communes (mémes date et intervenants) avec ces 2 filieres ?

- Chaque filiere ajoute sa prise en charge
- Chaque filiere code I'activité en « consultation pluridisciplinaire » (cette activité sera codée 2
fois a titre exceptionnel dans ce cas précis).

s Cas3:

Cas des patients atteints d’une pathologie non labellisée pour la filiere Firendo avec manifestations
clinigues endocriniennes rentrant dans le périmétre de la filiere.

Exemple : Patient atteint d’un phéochromocytome confirmé dans le cadre de la pathologie Von Hippel
Lindau (VHL)

Selon les recommandations de la BNDMR, ce patient doit étre codé comme suit :
- Créer la prise en charge du centre MR Surrénales (labellisé pour les phéochromocytomes)

- Auniveau de I'item « MR Orphanet » coder « Von Hippel Lindau » avec son code Orphanet
(maladie principale)

- Auniveau de I'item « description clinique » coder le phéochromocytome

- Auniveau de l'item « Génes » coder le géne VHL

Cas valable pour toutes autres pathologies non labellisées pour la filiere Firendo comme les NEM
1 et 2, APECED, adrénoleucodystrophie liée a I’X, neurofibrofibromatose type 1...

c Selon la BNDMR, ces pathologies devraient étre soit codées en hors label soit non codées par la
filiere quand elles ne sont pas accompagnées (ou gu’elles n‘ont pas induit) de manifestations
IMPORTANT  cliniques endocriniennes labellisées Firendo.

Cependant, certains centres peuvent prendre la décision de coder ces pathologies sous leur labellisation
respective. Ce choix reste a la discrétion et sous la responsabilité des centres concernés.

s Cas4:

Codage des maladies qui ne sont plus considérées comme maladies rares (selon Orphanet, « NON
RARES EN EUROPE »).

Exemple de 3 pathologies concernées :
- Syndrome de Klinefelter 47,XXY (code orpha 484)

- Adénome producteur d’aldostérone (Conn) (code orpha 85142)
- Hyperplasie congénitale des surrénales par déficit en 21 hydroxylase non classique (code
orpha 95698)

Selon les recommandations de la BNDMR, ces pathologies ne doivent plus étre renseignées dans
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BaMaRa. Toutefois, si certains centres souhaitent continuer a les suivre, ils devront les coder comme
suit :
- Mettre le patient en « Non-malade » au niveau de I'onglet « Données administratives »
- Cocher la case « hors labellisation » au niveau de la prise en charge
- Coder la pathologie concernée au niveau de I'item « MR Orphanet » de I'onglet « Diagnostic »
selon son code Orpha cité ci-dessus. La mention « Non Rare en Europe » précede la
dénomination de la pathologie.

s Cas5:

Exemple d’un patient atteint d’un cancer du rein avec métastases au niveau des surrénales et ayant
subi une surrénalectomie. Ce patient a donc une insuffisance surrénalienne acquise, secondaire a la
surrénalectomie dans le cadre de son cancer.

- Ne PAS coder ce patient dans BaMaRa car dans ce cas il ne s’agit pas d’'une maladie rare mais
secondaire a un cancer.

s Casb6:

Exemple d’un patient dont le diagnostic est en cours d’exploration et pour lequel un syndrome de
Turner (par exemple) est soupconné. A l'issue des investigations réalisées (génétique etc..) il s'avere
gue ce patient ne soit pas finalement atteint du syndrome de Turner. Comment coder ce patient ?

Pendant la phase d’exploration :

- Caractérisation du patient : « Malade »

- Statut du diagnostic : « en cours » ou « probable » (selon I'état d’avancement de I'exploration)
- Maladie Rare Orphanet : a renseigner (si statut du diagnostic probable)

- Description clinique : a renseigner

- Activités : a renseigner

Al'issue des résultats de I’exploration :

- Caractérisation du patient : « Non Malade »
- Statut du diagnostic « Réfuté »

- Maladie Rare Orphanet ou description clinique : a renseigner
- NEPLUS suivre les activités pour ce patient
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Annexe 1 : Liste des abréviations utilisées

BaMaRa : Base Maladies Rares

BNDMR : Banque Nationale de Données Maladies Rares

CCMR : Centre de Compétences Maladies Rares

CEDRA : Centre de référence des Dyslipidémies Rares

CRMR : Centre de Référence Maladies Rares

DEV-GEN : Centre de référence Développement génital : du foetus a I'adulte

DPI : Dossier Patient Informatisé

HPO : Human Phenotype Ontology

HYPO : Centre de référence Maladies rares de I’hypophyse

IPP : Identifiant du Patient Permanent

INS : Identifiant National de Santé

MERCD : Centre de référence Maladies endocriniennes de la croissance et du développement
MR : Maladies rares

MRS : Centre de référence Maladies rares de la surrénale

NIP : Numéro d’ldentification Permanent

PFMG : Plan France Médecine Génomique

PGR: Centre de référence Pathologies gynécologiques rares

PRISIS : Centre de référence Pathologies rares de I'insulino-sécrétion et de I'insulino-sensibilité
RCP : Réunion de Concertation Pluridisciplinaire

TRH : Centre de référence Maladies rares de la thyroide et des récepteurs hormonaux
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