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Vers un thesaurus unifié des malformations rares de la téte,

du cou et des dents a I’echelle de la Filiere
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Un thesaurus commun : pourquoi ?
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Utiliser un langage controlé et normalisé pour :

échanger avec un langage commun
chiffrer 'activité clinique des centres

identifier les pathologies de prise en charge transversale

‘interopérabilité des bases de données
es etudes epidémiologiques
a recherche (établissement de cohortes, ...)

intra- et trans-filieres, en France et a I'International

839 syndromes malformatifs

Caractéristiques

2153 entités (groupes, pathologies, sous-types)
1489 pathologies, dont :
170 malformations

480 maladies (tumeurs, maladies métaboliques...)
24 % des maladies rares répertoriées dans Orphanet? / syndromique

isolés

nombre de
malformations |

83 %

Méthodologie d’élaboration

Sous l'impulsion d’Orphanet, et conformément aux missions Robin, Malformations craniofaciales Necker),

confiées a la Filiere, cing thesauri ont été élaborés :

'ensemble des pathologies situées dans le périmetre de prise
en charge des centres maladies rares (Centres de Référence,

malformations rares de la face

anomalies dentaires rares

malformations ORL et cervico-faciales rares
malformations craniofaciales rares

sequence de Pierre Robin et troubles de succion-déglutition

congénitaux

* classifications Orphanet?,
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* recherches dans Orphanet, HPO et OMIM®,
+ la littérature scientifique.
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Les pathologies et groupes a inclure dans les difféerents thesauri ont été recensés puis organisés a partir de :

*» différents documents ou listes de pathologies prises en charge réalisés par les Centres de Référence,
»» contenu de chacune des bases de données disponibles de la Filiere (CEMARAP, [D4]/Phenodents, Pierre

“** un travail d’alignement et de référencement croisé des nomenclatures Orphanet® - Human Phenotype
Ontology (HPO)? - Online Mendelian Inheritance in Man (OMIM®)e,

La nomenclature des pathologies a été normalisée, discutée et modifiée si nécessaire.
Le typage attribué par Orphanet a chacune des entités a été vérifie, corrigé et compléteé.

Des discussions entre les co-auteurs ont permis de statuer autant que de besoin.

Centres de Compétence, Centres Experts) de la Filiere a été
répertorié de la maniere la plus exhaustive possible. ORPHA156237 Groupe de phénomes  Syndrome ou malformation associés a des malformations de la téte et du cou
Les pathologies sont organisées en groupes hiérarchiques, et ORPHA139036 Groupe de phe,nomes Syndrome des.arcs branchlfa\ux o-u syndrome oro-acral
Iti-cl J f i de | .. | t, it ORPHA155896 Groupe de phénomes Dysplasie oto-mandibulaire
mu .t"C dSSEES €n Tonction A€ leurs principales caracteristiques ORPHA141132  Groupe de phénomes Spectre oculo-auriculo-vertébral
cliniques. ORPHA374  Syndrome malformatif Syndrome de Goldenhar
s Y , ORPHA137888 Synd Iformatif Synd iculo-condylai

Les entités sont référencées avec la nomenclature Orphanet?. Al TR aET——

e , . i ORPHA141136 Syndrome malformatif Microsomie hémifaciale
Des prop05|t|ons d aJOUtS (49 pathologles, 257 groupes) et de ORPHA155899 Groupe de phénomes Dysostose mandibulo-faciale
modifications y ont ete Integrees. ORPHA861 Syndrome malformatif Syndrome de Treacher-Collins
Le typage employé pour qualifier les entités (groupe de B ma:]‘:“mat': Acmjys‘”t"se —

; : : : . : : ORPHA280651 Synd ti S| '
ohénomes, anomalie biologique, anomalie morphologique, maladie, yndrome ma orma! Acrodysostose avec resnstance.mu t|pe.aux ormon}es |
Syndrome malformatif, Syndrome cIinique, situation cIinique 2:::2:222;:2? zyn:rome ma::ormatli SDyndrome de d:/jslco)s:osfe malndlbuIo-IfaC|aIe-macrobIepharon-macrostomle
. e\ o t' . _ . s .
particuliere dans une maladie ou un syndrome, sous-type yRErome matiormat ysestose mandibule-iaciale avec alopecle
, o . . . .. ORPHA156202 Groupe de phénomes Dysplasie oto-mandibulaire des syndromes monogéniques
étiologique, sous-type histo-pathologique, sous-type clinique) se _
. . ORPHA857 Syndrome malformatif Syndrome de Townes-Brocks
COnfOrme d Ia nomenclature OrphanEt . ORPHA107 Syndrome malformatif Syndrome BOR
ORPHA1296 Syndrome malformatif Syndrome de Lambert
Fragment du thésaurus TETECOU référence avec la nomenclature Orphanet ORL MAXILLO
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Transversalité de la prise en charge au sein de |la Filiere

Nombre de pathologies prises en charge communes aux différentes spécialités
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* Anomalies dentaires rares. ** Autres maladies rares avec prise en charge odontologique.
(sous réserve d’exhaustivité de chague thesaurus)

BaMaRa Orphanet Autres bases
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Validation

Collecte Elaboration experte par Identification

deso:lstes . d’un tous les des zrlses en
e esaurus par centres de Ia charge
pathologies spécialité (5) Filiare transversales

Transversalité de la prise en charge avec les autres filieres
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Interdisciplinarité de la prise en charge

Pour chaque spécialité, pourcentage des pathologies également prises en charge par
chacune des autres spécialités de la Filiere. En bas a droite : répartition du nombre de
spécialités prenant en charge les pathologies.

Transmission a
tous les centres
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éférencement
Regroupement croisé avec
ﬂ?s > thesauri Bilinguisme Orphanet,
thematiques en (fr/en) OMIM, HPO,
1 thesaurus CIM10. MeSH
unifié TETECOU UMLS ’ROMSI;
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3 Orphanet: an online rare disease and orphan drug data base. © INSERM 1997. Available on http://www.orpha.net. Accessed april-august 2016. Orphadata: Free access data from Orphanet. © INSERM 1997. Available on http://www.orphadata.org. Data version april-july 2016.°
CEMARA, une application de la Banque Nationale de Données Maladies Rares (AP-HP), https://cemara.org. ¢ [D4]/Phenodent : Diagnostiquer les Défauts Dentaires, base de Données. http://www.phenodent.org 9Sebastian Kéhler, Sandra C Doelken, Christopher J. Mungall,
Sebastian Bauer, Helen V. Firth, et al. The Human Phenotype Ontology project: linking molecular biology and disease through phenotype data Nucl. Acids Res. (1 January 2014) 42 (D1): D966-D974 do0i:10.1093/nar/gkt1026 (release of april 2016) ¢ Online Mendelian Inheritance in
Man, OMIM®. McKusick-Nathans Institute of Genetic Medicine, Johns Hopkins University (Baltimore, MD), april-july 2016. http://omim.org




