b
b
—_0
ge

O £ w
UEl
O 00O
o ‘L
Md
<t
i

=
=
=
o
Sl
o
E
\e
m

FILIERE MALADIES RARES ENDOCRINIENNES

EE
LL]

=
A
D=
- e
=) <[




Pr Juliane Leger (GT5) et Maria Givony (chef de projet FIRENDO)

RESTITUTION DES TRAVAUX DU

GROUPE « BASES DE DONNEES
ET REGISTRES »

JOURNEE iy
ANNUELLE g

32 EDITION

FILIERE MALADIES RARES ENDDCRINIENNES




JOURNEE ANNUELLE FIRENDO - 14 DECEMBRE 2016

Travaux du Groupe #5
« Bases de données et registres »

Pr Juliane Leger

Brigitte Delemer, Delphine Zénaty, Aude Brac, Claire-Lise Gay,
Guillaume Assie, Frédéric lllouz

Sophie Dos Santos, Fanny Minime, Jérébme Dulon,

Mouna Sahnoun, Isabelle Tejedor




JOURNEE ANNUELLE FIRENDO - 14 DECEMBRE 2016

Travaux du Groupe #5
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> 1/ Validation du listing Maladies Rares

ORGANE

Libellés des Maladies Rares Endocriniennes I

Rayer la case vide ou |'option correspondante

&
>
=
o
o
o
>
T

46 XX DSD (idiopathique et autres : non testicular DSD)
46 XX testicular DSD (ovotesticular/ male XX)

46 XY DSD (idiopathique et autres)

46 XY ovotesticular DSD

Agénésie cellules de leydig/ Résistance testiculaire gonadotrophines

Anorchidie congénitale
Bloc hormonosynthése testiculaire
Déficit en aromatase
Dysgénesie gonadigue (XY/ XO)
Dysgénesie gonadique XY
Exstrophie vésicale-épispadias
Insuffisance ovarienne primitive prématurée
Résistance compléte aux androgénes
Résistance partielle aux androgénes
Syndrome de Klinefelter 47 XXY
Syndrome de Mac Cune Albright
Syndrome de persistance canaux Muller
Syndrome de Tumer
Testotoxicose
Acromeégalie
Adénome a prolactine
Adénome gonadotrope
Adénome hypophysaire mixte GH+PRL
Adénome hypophysaire non fonctionnel
Adénome thyréotrope
Apoplexie hypophysaire
Craniopharyngiome
Déficit isolé congénital ACTH
Déficit isolé congénital FSH
Déficit isolé congénital TSH
Déficit tardif isolé en ACTH / Syndrome David
Diabéte insipide central acquis
Diabéte insipide central héréditaire
Dysplasie septo-optique; Syndrome de De Morsier
Germinome
Hypogonadisme hypogonadotrope congénital
Hypophysite
Insuffisance antéphypophysaire non acquise multiple (sans PHE)
Insuffisance hypophysaire acquise (iatrogéne, trauma, Rx)
Insuffisance hypophysaire acquise (tumeurs)
Insuffisance hypophysaire infiltrative
Insuffisance somatotrope non acquise isolée (sans PHE)
Kyste de la poche de Rathke
Maladie de Cushing
Posthypophyse ectopique (PHE)
Svndrome de Nelson

17 BHSD [

Saréductase

| autres

totale | partielle

|_Denys Drash | Frasier

Deficit isolé en ACTH

Syndrome Dawvid

Adénchypophysite

Panhypophysite

histiocytose | sarcoidose

B thalassemie
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> 1/ Validation du listing Maladies Rares

Thyroide

Croissance

Adenome de Conn

Complexe de Camey et/ou Dysplasie micronodulaire pigmentée des surrénales

Deficit isole familial en glucocorticoides

Hyperaldostéronisme primaire

Hyperplasie congénitale surrénales déficit 21 hydroxylase classique

Hyperplasie congénitale surrénales déficit 21 hydroxylase non classique

Hyperplasie macronodulaire surrénales indépendante de [ACTH
Hypoplasie [ Hyperplasie congénitale surrénale hors 21 hydroxylase
Maladie d'Addison
Phéochromocytome/paragangliome
Pseudohyperaldostéronisme
Pseudohypoaldostéronisme
Résistance aux glucocorticoides
Syndrome de Carney-Stratakis
Syndrome de Cushing
Syndrome de Cushing ectopique
Triade de Carney
Hyperthyroidie gestationelle (familiale)
Hyperthyroidie non auto-immune (TSH-R)
Hypathyroidie congénitale glande en place (avec ou sans goitre)
Hypothyroidie congénitale anomalie develpt thyroide
Maladie de Basedow a début pédiatrique
Reésistance aux hormones thyroidiennes
Syndrome de Pendred
Syndrome Beckwith Wiedmann
Syndrome Silver Russell

fype 1 type 2 type 3 autre

STAR | 3BHSD | 17a hydroxylase | 1 Bhydroxylase [POR |autres
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1/ Validation du listing Maladies Rares

Sous-groupe Libellés des Maladies Rares Gynécologiques, case a rayer

Adénofibrome géant du sein

Malformation mammaire rare

Polyadénomatose mammaire

Tumeur phyllode

Maladie gynécologique ou obstétrigue rare autre que malformative
Malformation vaginale rare

Malformations utéro-vaginales

Pathologies utéro-vaginale ocu vulvu-vaginale autre que malformative

Malformations utéro-
Syndrome de Mavyer-Rokitansky-Klster-Hauser

vaginales
Utérus bicorne

Utérus cloisonné

Utérus double -hémivagin -agénésie rénale

Vagin cloisonné

- P - Maladie de Von Willebrand
Maladies hémorragiques

F P -

héréditaires exposant Maladie hémorragique rare

a des hémo rragies Maladie hémorragique rare par anomalie des plaguettes
génitales graves

Maladie hémorragique rare par déficit constitutionnel en facteurs de coagulation



JOURNEE ANNUELLE FIRENDO - 14 DECEMBRE 20 FIGHE PATIENT:

Lors d’une deuxiéme visite ou plus (dossier etiquete FIRENDO),
ne remplir que les items

Patient adressé lors 14+ consultation par
[ venu de lui-méme / Parents
[] Géndrats
[] rédiatre o ville
O hipital

MERCI d’écrire ou coller une étiquette

2/ Création de la
fiche patient

[] centre PMI
[ spéciatiste o ville

O hopital
DEI - - - rS .l
[ Autre [ Inconnu

- T ENTOURER AU
DIAGHOSTIC VERSO Syp mmp

Diagnostic A L'ENTREE dans ce centre
[ Absent [ Approprié [[] Mon approprié

Age au diagnostic
[ anténatal [ neéonatal (< 1 mais)

VISITE / ACTIVITE Alagedel _|_lans |_|_Ilmois
Forme [ sporadique [ familiale

Hapital
Commune
Code postal
Date de | activité N
Consanguinite
_ mejd.mmmm
U oui [ ten

|:| Inconnu

Activité (visite) comptabilisée )
[ Pour un Centre de référence L&"Dﬂdf'-‘ i o O Puce 3 ADN

. Moleculaire a
[|Pour un Centre de Compétence FIRENDO O Clinique O Cytosnéts
[CJHaors label des Centres O Imagerie O Cytologie moleculaire
C O Dosage hormonal O Autre
Realisce par O Histologique

[] Médecin (ou praticien périmedical)

[] Praticien périmédical non enregistré Etat actuel : Diagnostic Confirme

Commentaire libre sur le diagnostic / préciser si le géne

O Infirmier(ére) est identifié :

O Digtéticien(ne)

O Psychologue
Sioui, datedudécés: L L L/ L LA L L L1
Decés lié a ce diagnostic

[] oui [Jden [ Inconnu
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»3/ Alde au Remplissage de la fiche patient

Lors d'une premiere venue

1. [dentification du patient

Vous pouvez coller une étiquette pour le nom, prénom, date de naissance, adresse de résidence...
Aftention :

v vous devez bien vérifier que le nom mentionné sur I'étiquette est le nom patrimonial et non le nom
marital

vous devez renseigner le lieu de naissance : commune et le code postal du département. Le code postal de
la commune est 3 renseigner surtout pour les grandes villes contenant des arrondissements comme Paris,
Marseille, Lyon,.. Pour les patients nés 3 I'étranger, seul le nom du pays suffit.

Caz particulier pour des fostus :

Le nom de la mere est obligatoire, celui du pere est facultatif. Pour le prénom ecrire = fostus + annee en cours + JAS)B = si jumeaux. Le
lieu de residence de | mére et ke lieu de |z prise en charge devront etre renseigne

Vous devez égzlement renseigner des donnees antenatales suivantes

» Lz date des derniéres regles si grossesse en cours ou date dinterruption de grossesse (IMG/ISG) et indiguer i une
foetopathologie 3 éte réalisée {le nom du médecin et du laboratoire)

Si La grossesse 2 ete induite par procréstion medicalement assistee si des anomalies ont &té diagnostiguess en antenatale {le
terme en 54) et zi une propostion dinterruption médicale de grossesses a3 &te proposees
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>3/ Aide au Remplissage de la fiche patient

2 Visite/Adtivite
Pour une hospitalisation, 1a date d activite sera la date d'entrée du patient a I'hapital.

Activité [visite) comptabilisée pour:
» uncentre de référence : le diagnostic en question reléve de |'expertise étroite de votre centre de référence
pour laguelle il a été labélisé par le Ministére de la Santé.
* uncentre de compétence: e diagnostic enquestion ne reléve pasde votre expertise étroiteen tant que centre
de référence, mais de votre expertise plus large en tant que centre de compétence.
* horslabeldu centre: pathologie sous|'égide de |a filiere FIRENDO pour laguelle votre centre de référence n'a
pas dexpertise préalablement déclarée au Ministére de Santé,

La visite a pour objectif:
» de diagnostiquer la maladie du patient lors d'un avis initial
* la prise en charge du patient lorsque le diagnostic a déjaété posé (.. le patient a déménagé en entre-temps,
ol il vous a été envoye pour les examens supplémentaires ou un avis plus approfondi...)

» e suivi pour tout patient déja connu et suivi par le centre
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au Remplissage de la fiche patient

7. Dagnostic

Le diagnostic a I'entrée dans le centre peut étre ;
» absent si celui-ci n'est pas encore posé lors de la premiére activite,

» approprié si le diagnostic posé avant 'entrée du patient dans e centre semble en adequation avec le

diagnostic, les examens ou les observations actuelles. Il s'agit des patients emvoyes au centre avec une suspicion
de diagnostic relevant d'une maladie rare endocrinienne,

*  non approprié si celui-ci est erroné et revu par le centre

La forme de la pathologie est dite:
» sporadigque si aucun cas similaire a celui du patient n'a eté identifie dans 1a famille.
»  familial si |'atteinte observeesur le patient est une atteinte genetigue : au moins un autre membre de |a famille
du patient présente la méme atteinte.

Lors d'un suivi : une fiche patient a déja été compléte (étiquette FIRENDO sur le dossier patient)

Lors d'une deuxiemevisite ou plus, vous n'avez pas besoinde réepondre a toutes les questions. Vous pouvez coller une

étiquette patiente pour le (LR ERiLE .« ettt et R e e Bl e Vous devez compléter
TN te BEITENE, et entourer BITEVITEIN au verso.




Dossier

Enregistrer ce dossier

4

cro
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Comptabilisation des Activités

Choix du centre

pour le centre Syndrome de Prader Willi

o

pour le centre Competence Maladies endocriniennes

rares

pour le centre HYPOTYGEN

pour le centre Maladies endocrinienne rares de la

issance

hors label du centre

Suite a la décision prise par la filiere, nous avons fait disparaitre le
rattachement des CC a un CR particulier au profit de la filiere entiere. Il n'y a
donc plus par exemple de CCMERC. Le comptage est donc pour une
patiente Syndrome de Cushing saisie a Debre : 1 pour le CCFIRENDO.
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5/ Quiestions sur le codage des chargés de mission

r Comment coder les pathologies suivantes :

(il s’agit souvent des fiches patient FIRENDO que les médecins ont déja remplies)

Délétion du gene SHOX

Syndrome de Charge (ont aussi hypogonadisme gonadotrope congénital)

Syndrome APECED

Syndrome de Kallman

Syndrome de Di-George

Syndrome de Noonan

Syndrome de Sheehan (hypophysite/insuffisance hypophysaire/Insuffisance hypophysaire de cause
traumatique?)

Syndrome Triple A

Syndrome de Pearson

Maladie Erdhein Chester (insuffisance hypophysaire infiltrative)

Syndrome de selle turcique vide

Kyste arachnoidien

Les sous-groupes des groupes 46, XX DSD, 46, XY DSD, Mosaiques et autres anomalies
chromosomiques et DSD non hormonales (c.f. fiche patient FIRENDO adapté par le CNMR DSD ci-

MR hord4Bel: Shox, Di-George, Noonan, Pearson

Sheehan: ins. Hypophys. Acquise
Triple A: hypoplasie surrénale
Addison vs ins.surrénale periph. Acquise?; NEM et APECED non




Questions sur le
codage
Fiche personnalisée

JOURNEE ANNUELLE FIRENDO - 14

Fiche patient FIRENDO adapté par le CNMR DSD verso

CODE
INTITULE ORFHA,
Eachs Oeéfict en 31 hydrowylase classigue 58 | G094
d'andragenes- Cetlicit e 21 hydigeylase non ol assiques 53 | 4558
ariging foetale DeEficit en 5 beta HSD 6l | W
{HC5) Defidt en 11 hydroaylase 63 | S0785
Facirs Défict an PD® &4 | 95699
d' Bl - Déficit en aramatase 17 Gi
Anamalia da dvpt AEXK testicu ar IS0 ] 373
4B, XX 05D de la ponade Insuffizsance ouarlenne prématurde 23 Eig
AGNE gualaslii T F13E
Agéndsie partielles 114 | M4TTEE
Anomalie utéro- Agenesia complete (synd de Rekitansky) E"r Ealic
vipinate Partitien utéra-vaginale au autre anomalie & 7 7
préciser
4ENH D50 idiopatlhogue 9 95
Dysadnfisie Oysgénésie complite 3 L
[dyaplasie) Dysgenssie patiells 4 | 251510
gonadigur Régression gonadigue ow anarchidie congénitale | 18 | 583
Ceficii en 17 H5D plx] Tsl
Deficit 2n & alpha réductase i1 | 753
Trouble de la Mutatian da SEAR 60 | 0T
biasynthase des 17-Hidesmclaie BE | SO7eE
androgénes L7-alpha-hpdraxylase GF | ST
Jbers-hydrosy st raide déchydrapdnnpse ] | 50791
4, ¥ DED a Syrd die Smith-Lemli-Optz 1F | SO7ES
Apamalie du sdoepleur de la LH 15 | 755
Trowsle de la FalS 1% | S0r4ay
répsplivilé CAls 14 | F3a13
Anomalie de I'AMH ou de son récepteur (synd de persistano: des 16 | 2BSh
Hypedpade sand anaimblie Blalagigue ou géndtigue décalée 1 | SHOHS
Micrapénis sans ancemalie bio ou pénétigue décelée 1 | 98085
Rdicropénis dans le Igal 24 | 194580
mdre d'urni Assodié a d'autres steintes endocrindennas et 5 7
Miypoponadizme naEaapigue )
45 E0/46, Ky 2 17
“':'::-I'::;:H 47,330 Klinefaltar_ 15 | a4g4
chramosomdgues 45, M0 Turmies AL
Crentestis SSN4EXY ¥ H=
DED o Complexe extraphie-gpispade 20 [ 3
harmeales fialfoemations closcales F 7T
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. 5/ Questions sur le codage

Doit-on coder ces pathotologies ?

e Corticosurrénalomes (si devient sécrétant :|S\,rndr0me de Cushing) |

¢ Incentalome surrénalien (si devient sécrétant : Syndrome de Cushing)

¢ NEM2A (peut induire des‘phéochromncytomes et paragangliomesl

¢ NEM1 (peut induire desladénomes hypophysaires)

e NF1 (risque delphénchro‘Wwaragmglmlm

¢ [Syndrome de Cushing]paranéoplasique

C Phéochromocytome‘non secretant (suite a la maladie de Von Hippel Lindau)

Si le patient a une |AH acquise suite a un traitement par radio/chimiothérapie, post chirurgicale qt
devons-nous coder ?

iatrogene, RX, Trauma ?

" % oo

¢ [nsuffisance hypophysaire acquise de cause/tumorale ?
¢ [nsuffisance hypophysaire acquise de caus
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> 5/ Questions sur le codage

Double diagnostic : Si une pathologie induit une autre que devons-nous coder- la pathologie d'origine ou [a
derniére ?

Exemple 1: si une patiente ayant un craniopharyngiome‘traité par chimiothérapie développe une

insuffisance hypophysaire acquise et un diabete insipide que devons-nous coder ?
Exemple 2: doit-on mettre en Ler diag sur Cemara celui qui est arrivé en Ler (par exemple acromegalie et

‘ insuffisance hypophysaire de cause tumorale : ler = acromegalie 2eme = H) ‘

Exemple 3 Certains patients sont requlierement « etiquetes » acromegales mais avec des adenomes
hypophysaires mixtes GH + PRL (résultats histo suite a la chirurgie). Comment les saisir: acromegalie ou

‘ adénome mixte GH + PRL? |
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sement de tous les registres / bases
de données de la filiere

FIRENDO



http://www.firendo.fr/base-de-donnes/

Enquéte sur les bases de données liées aux maladies rares endocriniennes

La filiere FIRENDO cherche a actualiser en 2016 |'état des lieux concernant les bases de données en lien avec
les maladies rares endocriniennes.

Vios réponses nous permettront de proposer une harmonisation des pratiques de suivi et de collecte des données. Elle nous aiderons & identifier
les maladies rares endocriniennes pour lesquelles aucune base de données spécifique n'existe. Cette étude des besoins sera signalée au Ministére
de la Santé et de la Recherche dans le plan d'action 2016 de la filiére FIRENDO.

E] Cliquez ici pour télécharger I'état des lieux 2015 des bases de données renseignées par les centres de référence de FIRENDO.

Souhaitez-vous nous signaler un projet de base de données en cours dans votre centre? Remplissez le formulaire suivant ! Les

guestions margquées par un * sont obligatoires.
1. Mom et prénom®

3 Wiotr - il % . B : )
4. Votre adressa mail : en cas de complément d'information, corrections ...

3 ‘otre affilistion - . . . .
3. Vorre sffilistion : Equipe de recherche, laboratoire de diagnostic ...

4. 5iwous renseignez une ou plusisurs basede W CeldaRa
données dun centre de référence FIRENDO gqui Y Registre national de Cushing
nous 3 268 préalablement signalée en 2015, merci ) Registre suropéen de lacromézalie LAS
de le=s cocherici* U Predex
I Pituigens

I Listing patients O30, site Lyon
I Listing patient D50, site Paris

I Hyperplasie conganitale des surrénales

U Ferig-presery

U DED-Life

I Evacarnay

I ERCUSYM [Europeen register on Cushing's syndrom)

U |2 ne renseigne aucune base de donnges listée ci-dessus

U En plus de la base du centre de référence, je renseigne une base qui ne figure pas sur cette liste
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o/ Recensement de tous registres / bases de données

Centre de référence des maladies rares ERCUSYN (Europeen register on cushing's
d'origine hypophysaire DEFHY, Marseille syndrom)

Centre de référence des maladies rares

EMARA
d'origine hypophysaire DEFHY, Marseille C
Centre de réféerence PATHOLOGIES
GYNECOLOGIQUES RARES PGR, site CEMARA

Necker

Centre de référence PATHOLOGIES
GYNECOLOGIQUES RARES PGR, site Pitie- [CEMARA
Salpétriére

Centre de référence des maladies
endocriniennes rares de la croissance, site CEMARA
Pitie-Salpétriére

Centre de référence des maladies
endocriniennes rares de la croissance, site CEMARA
Saint Antoine

Centre de référence des maladies
endocriniennes rares de la croissance, site CEMARA
Robert Debré et Trousseau

Centre de référence des maladies
endocriniennes rares de la croissance, site CEMARA
Bicétre

Centre de référence des pathologies de la

réceptivité hormonale, Angers CEMARA
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1’D

fRecensement de tous reai tres / bas

Centre de référence

e la base de donnée
logiciel :

'sde

Centre de réeférence des maladies rares
de la surrénales, Paris

Registre national de "Cushing”

Centre de référence des maladies rares
d'origine hypophysaire DEFHY, Marseille

Registre national de "Cushing”

Centre de référence des maladies rares
d'origine hypophysaire DEFHY, Marseille

Registre européen de I'acromeégalie LAS

Centre de reférence DSD Lyon Predex

Centre de reférence DSD Lyon Pituigene

Centre de référence DSD Lyon Listing patients DSD CR Lyon

Centre de réeféerence DSD Paris Listing patient DSD Paris, fichier excel
Centre de reférence DSD Lyon Hypospades

Centre de reférence DSD Lyon Hyperplasie congénitale des surréenales
Centre de réeférence DSD Lyon Ferti-preserv

Centre de réeference DSD Lyon DSD-Life

Centre de reférence des maladies rares Evacarney

de la surrénales, Paris

données




Estimated number of RD databases in French expert centres by RD network

50
. . s’ [l RaDiCo
B CEMARA-specific registries
40 B CEMARA
W Reallocation
8 @ 35 1 CCMR survey
§ *GC-)‘ & 3o 1 CRMR survey
.o
Q& 28
Lo 25
© 3
59
EE ==
= omEHS .
| |8 |° 5 -
: S mem % N = N B
oy % (8] 8] o 9 2- v - 5
& & &N F & FEF S
R RO C U A - P
,es-
Distribution
293 databases
in French expert centres
: B S S ASSISTANCE HOPITAUX
BNDMR ' %4 882_0(.’0 patleni;s PUBLIQUE DE PARIS
Banque Nationale de Données *deduplication was not possible 21

Maladies Rares



Malformation syndrome
Disease

Disease

Malformation syndrome

Disease
Malformation syndrome

Disease
Disease
Disease
Disease
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Morphological anomaly

Malformation syndrome

Disease

Disease

Ecriture en noire : pathologies non FIRENDO
"X A supprimer selon ORPHANET
X! A garder selon ORPHANET

Syndrome d'anophtalmie/microphtalmie-atrésie de I'oesophage
Syndrome de petite taille-anomalies hypophysaires et cérébelleuses-selle turcigue anormale

Syndrome ANE

Insuffisance hypophysaire multiple non acquise avec anomalies de la colonne vertébrale

Syndrome d'insuffisance antéhypophysaire-déficit immunitaire variable
Syndrome de polydactylie postaxiale-anomalies antéhypophysaires-dysmorphie faciale

Panhypopituitarisme
Déficits hypohysaires multiples de cause génétique identifée
Deficit isolé en hormone folliculo-stimulante

Deficit isolé en TSH
Rupture de la tige pituitaire

Syndrome CHARGE
Drepanocytose
Syndrome de Prader-Willi

Ecriture vert d’eau : pathologies FIRENDO
X

A supprimer selon ORPHANET e
de garder pour FIRENDQ
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Activite des charges de mission
FIRENDO en 2015-2016

Maria Givony

T



https://cemara.org/ ( CEMARA
JOURNEE ANNUELLE FIRENDO - 14 DECEMBRE 2016 SBIM

s enregistrees dans CEMARA par les
CRMR et CCMR FIRENDO

m Activités / an  m Patients uniques / an

(file active)
25000
20577
20000 7y .
+49 A) en 2016
ar rapport a 2014
15000 5075 13414 13411 | parrERe

+77(y0 en 2016

par rapport a 2014

11841
10000 9683
5000 -
O _

2006 2007 2008 2009 2010 2011 2012 2013 2014 2015 2016

4

année d’'embauche
de 5 chargés de mission FIRENDO

27 700 patients uniques dans la filiere FIRENDO

(-10% risque de doublons)




Ibution a la veille épidémiologique
[base CEMARA] 2006-2016

o Médecins des
Centres de compétence FIRENDO

o Médecins,

Attachés de recherche clinique
& Ingénieurs de recherche
des Centres de référence

Isabelle Tejedor
Jérome Dulon

Magali Viaud

Mariana Nedelcu

Mona Sahnoun-Fatallah

Sophie dos Santos

@ Chargés de mission FIRENDO
en poste depuis 2015

9 BORDEAUX

@®




Ivité de veille epidemiologique
des chargés de mission FIRENDO

®Chargés de mission FIRENDO
en poste depuis 2015

Maria GIVONY

Euma FORTES LOPES Chef de projet

Region Nord - Amiens

sses
cns® 3
ase®®
.
e

® @ _
Delphine LE VERGER @NGERS Sabine GHENIM
Région lle-de-France @ @ Région Est - Reims

Hapital Trousseau

BORDEAUX

Fanny MINIME Taissia LELEKOV-BOISSARD
Region Ouest - Angers k. MARSEILLE | Rhone-Alpes-Centre - Lyon \‘
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remplir en

ation par le médecin Comment Cd marche?

EIGHEPATIENT}

Lors d’une deuxiéme visite ou plus (dossier étiquets FIRENDO),
ne remplir que les items

S| Assistance Publique des Hipitaux de Paris [> =
T ek - Etars o CEMARA
(| service ge Biostatistique et d'Informatique Médicale SBIM

Patient adressé lors 1¢* consultation par
[ Venu de lui-méme / Parents

MERCI d'écrire ou coller une étiquette

Réseau des CEntres MAladies RAres

FIRENDO | FILIERE M

CHARTE D’ORGANISATION ET DE
FONCTIONNEMENT

DIAGNOSTIC | Sch svp. mmp

Diagnostic A L'ENTREE dans ce centre

[0 Absent [ Appropri¢ [ Hon approprié
Age au diagnostic

Code postal [ anténatat [ néonatal (< 1 mais)

VISITE / ACTIVITE AlsgedeL)_Lans Ll mois

Forme [ sporadgique [ famitiate

Date de I’ activité B
Consanguinité
_ ) & e unon e ppacniés
Ooui [ Hon

[ inconnu
Activité (visite) comptabilisée
[JPour un Centre de référence

Type de confirmation

[JPour un Centre de Compétence FIRENDO 3 foecdaire Q Puced AN
[JHors label des Centres O Imagerie O Cytologie malsculaire
o O Dosage hormonal O Autre

Realisée par L O Histologique

EF ..“(; ol ron . Etat actuel : Diagnostic Confirmé

Commentaire libre sur le diagnostic / préciser si le géne

©  Infirmier(ére) est identifié :
©  Digtéticien(ne)
©  Psychologue
Objectif Contexte patient décédé [ Oui DJton
Si ou, date dudécgs 1L L/ L L/ L L L1
Décés lié a ce diagnostic

] oui [Jten  [] inconnu
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remplir en

ation par le médecin Comment Cd marche?

EICHESPATIEN T} S i e e s .
SR — Lg\ e
Lors d’une deuxiéme visite ou plus idossier dtiqueté FIRENDO),
ne remplir que les items
MERCI d"écrire ou coller une étiquette Patient adressé lors 14 consultation par Charte du Réseau CEMARA

] Verw de lu-méme / Parents Réseau des CEntres MAladies RAres

[ Association de patients

[ Généraliste

[ pediatre o ville
O hépital

[ centre bl

[ spéciatiste o ville FIRENDO | FILIE

CHARTE D’ORGANISATION ET DE
FONCTIONNEMENT

DIAGNOSTIC | Sch svp. mmp

Diagnostic A L'ENTREE dans ce centre

[0 Absent [ Appropri¢ [ Hon approprié

Age au diagnostic
[ anténatat [ néonatal (< 1 mais)

VISITE / ACTIVITE AlsgedeL)_Lans Ll mois

Forme [ sporadique [ famitiale

Date de I" activité L
Consanguinité
Issu(e) d’ une union entre apparentés
Ooui [ Hon

[ inconnu
Activité (visite) comptabilisée
[JPour un Centre de référence

Type de confirmation

[JPour un Centre de Compétence FIRENDO gzgf:f’e O Puced ADN
[JHors label des Centres O Imagerie O Cytologie moléculaire
O Dossgehormonal O Autre

O Histologique
Etat actuel : Diagnostic Confirmé
Commentaire libre sur le diagnostic / préciser si le géne

est identifié :
©  Digtéticien(ne)
©  Psychologue
Objectif Contexte Patient décédé [ Oui CJtien
Si ou, date dudécgs 1L L/ L L/ L L L1
Décés lié a ce diagnostic

] oui [Jten  [] inconnu

Chargé
de
mission
FIRENDO
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remplir en
ation par le médecin

@@EW%ENDO

(consultation, hospitalisation, HOM)
LS T

Activité (visite) comptabilisée
[JPour un Centre de référence
[JPour un Centre de Compétence FIRENDO

[] Médecin (ou praticien périmédical)
[ Prtiienpérimécica on envegisré

Lors d’une deuxiéme visite ou plus (dossier étiquets FIRENDO),
ne remplir que les items  marqués d’un fond

Patient adressé lors 14 consultation par
[ Venu de lui-méme / Parents
[ Association de patients
[] Généraliste
[ pediatre o ville

O hépital
[] Centre Pmi
[ spéciatiste @ ville

O hépital
[] Centre de dépistage néonatal
[ obstétricien/Gynécologue
[ utre [ inconnu

IAGHOSTIC

Diagnostic A L'ENTREE dans ce centre
[0 Absent [ Appropri¢ [] Non approprié

Age au diagnostic
[ anténatat [ néonatal (< 1 mais)

AUagede ans _|_ mois
Forme [ sporadique [ famitiale
Consanguinité

Issu(e) d’ une union entre apparentés
o Oben [ inconnu
Type de confirmation

O Moléculaire O Puce d ADN

O Clinique O Cytoénétique

O Imagerie O Cytologie moléculaire
O Dosage hormonal O Autre

O Histologique

Etat actuel : Diagnostic Confirmé

Commentaire libre sur le diagnostic / préciser si le géne

est identifié :

Comment ¢ca marche?

2ttt [ Q) CEMARA
ique &t d'Informatique Médicale SBIM

Charte du Réseau CEMARA
Réseau des CEntres MAladies RAres

CHARTE D’ORGANISATION ET DE
FONCTIONNEMENT

Saisie de données dans
CeMaRa
par le charge de
mission FIRENDO

nttps://cemaral.

Patient décéds ] Oui [Jtion
Si ou, date dudécgs 1L L/ L L/ L L L1
Décés lié a ce diagnostic

] oui [Jten  [] inconnu

org/index.jsp

mission
FIRENDO

( CEMARA
g SBIM
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es centres
us par les CdM de
FIRENDO

E Service gynécologie:
actif
Service adulte :
actif
Service pédiatrique :
actif

En région avec un CdM
en place (sauf IdF):
services actifs : 42
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Ivités enregistrees par les chargés de
mission FIRENDO en 2015-2016

Par région Par trimestre

m2015 o Jan-fev-mars B avril-mai-juin

1960 2016 2016

[@juillet-aolt-sept  Eoct-nov 2016

w 2016
9 P .
Ile de France h '

8600 Sud Ouest |

Sud [

Rhéne-Alpes I 770

Ouest ERERERE
Est B FITTIIT7
Nord BREREReRaE
0% 20% 40% 60% 80% 100%

% travail d'un chargé de mission sur la période
sept 2015-novembre 20
.
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