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Activite 2017 des chargés de mission
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Activite depuis la mise en place des charges de

mission firendo (2015)
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Situation 2017 (centres ayant signé la chartre)
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Parmi plus de 485 codes orpha les 40 plus

Syndrome de Mayer-Rokitansky-..

Insuffisance ovarienne précoce
Maladie d'Addison

Anomalie du développement sexuel..

Rupture de la tige pituitaire
Maladie de Basedow de I'enfant
Adénome gonadotrope fonctionnel

HCS 21-hydroxylase non-classique

Hypothyroidie congZnitale avec..
Hypogonadisme hypogonadotrope..

Craniopharyngiome

Insuffisance hypophysaire d'origine..

Adénome hypophysaire non fonctionnel
HCS 21-hydroxylase classique

Hypothyroidie familiale par anomalie..

Acromégalie

Insuffisance ovarienne précoce non..

Syndrome de Turner

Insuffisance somatotrope non acquise..

frequents

Diabéte insipide central héréditaire
Dysgénésie gonadique mixte 45,X/46,XY
Apoplexie hypophysaire
Syndrome de McCune-Albright
Adénome hypophysaire
Syndrome de Cushing
Syndrorne de régression testiculaire
Diabéte insipide central acquis
Syndrome de Kallmann
Slyndrorlne de Beckwith-Wiedemann
Dysgénésie gonadique compléte 46,XY

Déficit hypophysaire associé a un kyste de la poche..

Prolactinome

Hypogonadisme hypogonadotrope congZnital sans..

Puberté précoce centrale

Insuffisance hypqphysaire d'origine tumorale
Plolyadénomatose mammaire

Syndrome de Silver-Russell

Maladie renale rare avec consequence gynécologique
Hypothyr0|d|e congenltale par anomalie de..

Résistance generallsee aux hormones thyroidiennes
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Un suivi a long terme des patients

@HCS par déficit en 21 OH @Maladie d’Addison
forme classique @) Age au diagnostic: 31,11 +/-

@ Age au diagnostic: 0,62 +/- 3,70 17,91
@ Age dernier suivi: 20,97 +/-15.30 @ ﬁgegilernier suivi: 46,21 +/-

g
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Evolution vers BAMARA

Reprise des

données de
CEMARA 0
- Vers le « mode connecté » :
Appel a projet a
CEMARA destination des CHUs :
g Création d’un module
Maladies Rares dans
[ i’ | leur Dossier Patients
Canpeciour BaMaRa Informatisé (DPI)
Dossier patient ) ))))))))))))))) '
(= oRiE) Les éditeurs des progiciels
— — J (ORBIS, Easily, Crossway,

Cristal ...) déja au courant
(réunion avec la DGOS le
30/01/2017)

Informer et relancez vos
Directions générales et
Systémes Informatiques !

Saisie dans le DPI (mode connecté)

-> données médicales

-> données d’activités

Plus de saisie de I'identité des patients
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http://www.bndmr.fr/participer/deploiement/carte-davancement/
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Formation des charges de mission firendo

lls sont les liens entre les utilisateurs et la BNDMR
@Formés a BaMaRa par I'equipe BNDMR

@Contactent les sites de centres pour obtenir les listes
des utilisateurs

@Relaient I'information aupres des utilisateurs lorsque
le déploiement est fait

@Forment les utilisateurs

@Répondent aux questions des utilisateurs (support) et
remontent les problemes rencontrées a la BNDMR

e
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MERCI A TOUS POUR VOTRE
ATTENTION

filiere de sante
maladies rares
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Merci a TOUS pour cette
merveilleuse journee !
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Merci a TOUS pour cette
merveilleuse journee !

Euma FORTES LOPES

Region Nord - Amiens MI ENS

Fanny MINIME Mercredi
Région Ouest - Angers 3 décembre |/ ) MARSEILLE

VAL

FILIERE MALADIES RARES EHL. Driss FARHI Haifa RAHABI-LAYACHI

Region Sud-Ouest - Bordeaux Region Sud - Marseille
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