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Le projet BNDMR : du soin, a la sante ‘5
publique et a |la recherche 2l -

Maladies Rares

Projet BNDMR

» Identifier les patients MR de maniére
univoque et pérenne dans le systeme de
soin hospitalier expert

» Générer des indicateurs de santé
publique et participer a 'amélioration de
la connaissance de |I'épidemiologie
de toutes les maladies rares

Cohortes, Registres » Faciliter la mise en place des recueils de
maladies données ciblés (registres, cohortes, etc.)
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Données a recueillir A,

Banque Nationale de Données
Maladies Rares

Set de données minimum (~50 items
commun a tous les patients
maladies rares : AOU——

Données administratives

Bordereau Patient
Site.

Etiguette avec le
uméro Identification Patient

Medecin en charge |
dans Ihopitak(IPP 1 NIP) |

ﬂ BaMaRa

Nom de naissance : Date de naissance : foa

|dentification du sujet S

Commune de naissance :

. : - | Etiquette avec [aeresse du patient
Commune de résidence : 2 b

. l
Sile patient st pas e propositus @ BaMaRa
ontexte de prise en charge -
inet)

Prise en charge

Centre(s) de rattachement : O Hors label

y " [ V4
Date diinclusion dans le centre : fod
o Initialement adressé par : O Venu de lui-méme Genlre de référence maladies rares (CRMR)
bJ Génraliste Centre de compétences maladies rares (CCMR)
Péciitre (ville Gentre de protection maternelle et infantile (PMi)
. [ ’
Contexte : O consultation Objectif(s) :
© consultation pluridiscipiinaire

o

o
DO Pédiatre (hopital) Centre de prise en charge (CAMSF, CIPP, SESSAD, .)
O Généticien Centre de diagnosic / dépistage prénatal

o
o
o

ooooooo

Gynecolobstetricien Assoclation de patients
Autre specialiste (ville/opital) Autre
Périmedical

Activite
Date de ractivite: [/ Lieu (si consultation avancée):
Centre(s) pour le{s)quel(s) I'activité est déclarée : O Hors label piove :
O diagnostio
0O mise en piace de la prise en charge s
& hopital de jour O suivi R ©ou @nan
© hospitalisation tracitionnelle O consel génétique e O famial
© avis sur dossier en consuitation O diegnostic prénata
© avis dexpertise sur un dossier 0O diagnostic préimplantatoire on:
7 7 de - <15 min | <30 min | 30 min et + O prise en charge en urgence inant O multifactoriel
© avis ensalle 0O acte medical ssf O chromosomique
© téléconsutation O protocole de recherche © non déterming
0 autre 0O éducation thérapeutique

insanguine: O oui O non
Profession(s) intervenant(s) : Nom{s) intervenant(s):
O Médecin O Kinésithérapeute O Infirmier
O Assistarte sociale O Psychologue O Orthophoniste
O Diéte o

Examen  Anomalie

echerche et traitements

. | Précision du terme : SA Echographieféchiocardiographie

fefs) anténatale(s) :
e O multiple

Scanner/scanner 3D a

e 5 T nai . IRMIRM cérébrale 5l a
Grloalycsituesy 9 Biopsie du Trophoblaste i I
5 . Amniocentése 1 1

Taille I naissance : em Amiocenife &) =
Périmétre cranien a la naissance : em Watqliellrs séiiqiies f /
Radiographi [l |

Caryotype o (i

Autre o a

Recherche

Un traitement médicamenteux spécifique  la maladie rare esten cours O oui O non

Le patient parti

o

H 4 Accord pour étre contacté pour un protocole Ooui O ron

a I e Echantillon biologique pour la recherche prélevé Ooui O nen
o

Echantillon biclogique pour le diagnostic moléculaire prélevé O oui

e & un protocole O oui
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Objectifs du recuell W ENDMR

Banque Nationale de Données
Maladies Rares

Décrire la demande de soins (prévalence, incidence,
mortalité, description de la population prise en charge)

Décrire I'offre (Les réseaux de prise en charge, les
professionnels)

Analyser I'adéquation entre demande et offre de
soins (Lourdeur de la prise en charge, distance)

Mieux connaitre la maladie (age aux premiers
symptomes, a I'apparition de la maladie, délai au
diagnostic, errance)

Identifier les patients pour la recherche (inclusion
essais cliniques...)

Facilite la mise en ceuvre d'études épidemiologiques et
medico-economiques dans les MR

ASSISTANCE HOPITAUX
PUBLIQUE DE PARIS




Une saisie pour quels usages “WENDMR

Banque Nationale de Données
Maladies Rares

BaMaRa :
Accéder, filtrer et télécharger vos listes de patients
Connaitre vos chiffres d’activité MR (PIRAMIG)
Suivre votre file de patients

BNDMR: interrogation de la base pour réaliser :
Des études épidemiologiques et meédico-économiques
Des etudes multicentriques
Des études nationales

ASSISTANCE HOPITAUX 5
PUBLIQUE DE PARIS




Pourquoi ce recueil est-il obligatoire %BNDMR

Banque Nationale de Données

» Rapport d’activité reglementaire quantitatif et qualitatif
(ex: PIRAMIG)

» Connaitre la file globale des patients MR en France
» Adapter I'offre de soin aux modes de prise en charge




Schéma général du projet BNDMR ﬁ}NDMR

Banque Nationale de Données
Maladies Rares

LOCAL NATIONAL
Votre espace personnel Espace d’analyses
CEMARA Suivi de vos patients  Etudes épidémiologiques
N /L; Suivi de I'activité de votre site ' Identification de patients éligibles pour
949, Facilitation des rapports d'activité annuels  des essais cliniques
’O,, (PIRAMIG...) ' Demande / offre de soins (répartition
territoriale, activité)

|
E Etudes de mortalité

Connecteur { gEtudes médico-économiques*
Dossu(%rpgl:)atlent ) ,»»»m»»»»»»»» e BaMaRa qle_)Ll] BNDMR  Gbsarvance thérapeuiique®

| - .
parn Désidentification " Parcours de prise en charge patients*
! e

— " e
% NIR
EEEEEEEE 1 - Systéme National | SNIIRAM
' Bases e er:nc
: de données ¢ de Sante
|
TS

“nécessite un identifiant patient national partagé
(tel que le NIR)

ASSISTANCE HOPITAUX 7
PUBLIQUE DE PARIS




Scenario 1 : €§
votre service n'a jamais utilise CEMARA Sl

Banque Nationale de Données
Maladies Rares

Connecteur { Entrepot
Dossier patient ). ))))))))))))))P ?al\/}!alfx’la BN Dll\)ﬂR
RALAopTAl Désidentification

— B

Saisie dans le DPI (mode connecté) Saisie directe (mode autonome)
-> données médicales -> nouveaux patients :

-> données d’activités données identité
Plus de saisie de l'identité des patients données médicales

-> nouvelles activités ASSISTANCE e HOPITAUX 8

PUBLIQUE DE PARIS




Scenario 2 :
g'b

votre service utilise / a utilisé CEMARA S el L I—

Maladies Rares

Reprise des données ) bndmrir |

de CEMARA

CEMARA

-

— B

| [
Connecteur { () Entrepot
Dossier patient 19333353353333>>) & BaMaRa |_/_mmwm BNDI[\)IIR

et dicl, Désidentification

— B | L

Saisie dans le DPI (mode connecté) Saisie directe (mode autonome)
-> données médicales -> nouveaux patients :

-> données d’activités données identité
Plus de saisie de l'identité des patients données médicales

-> nouvelles activités ASSISTANCE e HOPITAUX 9

PUBLIQUE DE PARIS




Scenario 3 : votre service utilise aussi c,

une base de données externe S el L I—

Maladies Rares

CEMARA

.

—

Connecteur {

Entrepo6t
ier patient FPIIIIIIIIIIIDD; BaMaRa %m—)
DOSSIer patlent ) )’ (1 par hopttal) Désidentification CJ BNDMR

— | .
Reo"‘se

Bases
de données

T [T} o [ ]
T
| I N I N N I I I |

-

—
Grille
d'éligibilité

Etude au cas par cas
par le Comité scientifique

et le Comité de Pilotage de la BNDMR

ASSISTANCE HOPITAUX 1 0
PUBLIQUE DE PARIS




e =~ 41~ Q  Rechercher v © - LBamARA

Q Hopital Test - Site 1 (Test) ~

g CER L ES

. " Nom patient, id local,
Nouvelle fiche patient . Fiches Référent de

12 0

Mes derniéres fiches patient créées Mes derniéres fiches patient mises a jour
age TESTA - B age TESTA - B
prenomfoetus, Foetus de PM NUM NM - Ataxie spinocérébelleuse type 2 test NOM - Ataxie spinocérébelleuse type 2 [ty

Feetus de mére NOM - Syndrome de délétion 22q11.2
test NOM - Ataxie spinocérébelleuse type 2

Foetus de Marie CURIE SKLODOWSKA - [EXES



D~ Q

Rechercher

¢ -

Q Hopital Test - Site 1 (Test) ~

Q-

2 Bam ARA

Fiches patient du site

Filtres

Identité ID local Sexe

Malade ? v Foetus v Statut vital v
Activité Date v réalisée par Intervenant

Résultats (17)

Identité

g
g

Céline ANGIN

Brouillon
age TESTA

jon requise

Nouveau DOSSIER

; ;
i
]

Dossier NOUVEAU

Hon requise

;
5

NM

test NOM

Brouillon

Prénom NOM

Brouillon

;
5

Foetus de prénom MERE

B

M :
A A F
B A

jon requise

Foetus de mére NOM

Foetus de Marie CURIE
SKLODOWSKA

Edith PIAF GASSION
T Rosalind FRANKLIN
Albert EINSTEIN

Hon requise

Louis PASTEUR

z
5;

prenomfoetus, Foetus de PM NUM

Footus de Prénom NAISSANCE

v Diagnostic maladie rare (Orphanet) v

Signes cliniques

Diagnostic(s)

Sclérose latérale amyotrophique
Diagnostic 1

[EX575) piagnostic 1

Diagnostic 1

Ataxie spinocérébelleuse type 2

[EETEA) Ataxie spinocérébelleuse type 2
Diagnostic 1

Syndrome de Turner

Syndrome de Turner

Syndrome de délétion 22q11.2
=73 piagnostic 1

Maladie de Huntington

Ostéogenése imparfaite

Rage

Etat diagnostic v

Sexe

Féminin

Féminin

Féminin

Féminin

Féminin

Féminin

Masculin

Masculin

Féminin

Inconnu

Inconnu

Féminin

Féminin

Masculin

Masculin

Statut

Date de
naissance

08/11/1983

02/02/2002

UNK/UNK/UNK

01/01/2016

DdG : 01/01/2017

01/02/2002

08/08/1980

DdG : 01/01/2016

DdG : 01/01/2016

DdG : 01/01/2016

DdG : 05/06/2016

19/12/1915

25/07/1920

14/03/1979

27/12/1922

v Référent

v

Créé le

07/06/2017

01/03/2017

18/01/2017

17/01/2017

10/01/2017

09/01/2017

19/09/2016

15/09/2016

15/09/2016

15/09/2016

26/07/2016

25/07/2016

14/06/2016

14/06/2016

14/06/2016

Actions «

Actions ~

Actions «

Actions ~

Actions ~

Actions ~

Actions «

Actions ~

Actions «

Actions «

Actions ~

Actions ~

Actions «

Actions ~

Actione -«

HOPITAUX
DE PARIS 12



e =~ i~ Q  Rechercher

Q Hopital Test - Site 1 (Test) ~

© - 2LBamARA

Maladies

Syndrome de Turner (2)

Ataxie spinocérébelleuse type 2 (2)
Ostéogenése imparfaite (1)

Maladie de Huntington (1)

Rage (1)

Maladie de rétention des chylomicrons (1)
Leucémie érythroblastique (1)

Syndrome de délétion 22q11.2 (1)

Sclérose latérale amyotrophique (1)

Bk rrR

STATUTS DES DIAGNOSTICS

COHORTE
17
Confirmé
6(46%)
ACTIVITES/AN \ /
6
STATUTS DES FICHES
FILE ACTIVE
2016 +
10 Action requise

‘ 6(35%) '

O confimé
O probable
O En cours
O mndéterminé

O valide

Avertissement
O agion requise
O Brouillon

Conditions Générales d'Utilisation

ASSISTANCE HOPITAUX 1 3
PUBLIQUE DE PARIS




e =+ i~ Q Rechercher

Q Hopital Test - Site 1 (Test) ~

+

e o ] DC = (C]

N
=]

Edith GASSION

(Piaf)

B
1D BaMaRa 5709

PP / NIP

1D service

® Derniére activité le 10/01/2017
2 Fiche mise a jour le 07/06/2017

Date de naissance 19/12/1915 (100

ans)
Sexe Féminin

75020 Paris 20e
Arrondissement

Lieu de naissance

75020 Paris 20e
Arrondissement

Lieu de résidence

Prise en charge 4

& Date d'inclusion 25/07/2016

%) Initialement adressé par Autre spécialiste
(ville/hopital)

L Médecin référent Gregory HOUSE

Q Centre de référence des maladies
neurogénétiques

Pochette de Edith PIAF GASSION rd

Aucun membre. # Gérer la pochette

Commentaire .. aucun

(i T MALADIE DE HUNTINGTON

Maladie rare (Orphanet)
Description clinique

Signes atypiques

Appréciation du diagnostic a I'entrée du

centre
Age au diagnostic

Age aux premiers signes

Type d'investigation(s) réalisée(s)

Technique(s) utilisée(s)

Cas sporadique ou familial
Mode de transmission

Issu d'une union consanguine
Génes

Autres descriptions génétiques

Activités (6)

2017 2016 2015 1975
Fait le Centre(s)
@ 10/01/2017 Centre de
référence des
maladies

neurogénétiques

© - L2BamARA

y Maladie de Huntington (#399)

Voix nasonnée, Tremblement vocal

Petite taille proportionnée

Absent

100 an(s)
A la naissance

Clinique, Test génétique

Séquencage ciblé (1 ou plusieurs génes)

Sporadique

Non déterminé
Non

ATP7BP1, MECP2

1877G>C

1960

Contexte Objectif(s) Profession(s)

Avis Médecin
d'expertise

sur un

dossier

(moins de

30min)

Diagnostic

L -

Intervenant(s)

Non renseigné

HOPITAUX
DE PARIS 1 4
EINNN—=,



e =+ .M~ Q Rechercher v © - L2BamARA

Q Hopital Test - Site 1 (Test) ~

Edith GASSION Pa Ajouter une activité
(Piaf)
Date de l'activité * aujourd'hui

[Vatic [ proposus ] ]

ID BaMaRa 5709 Centre(s) pour % Centre de référence des maladies neurogénétiques
le(s)quel(s) l'activité est
PP / NIP déclarée *
1D service Lieu de I'activité Site de démonstration 1 v

® Derniére activité le 10/01/2017

- ..
%> Fiche mise a jour le 07/06/2017 Contexte * Contexte de I'activité .
Date de 19/12/1915 (100
naissance ans
) Objectif(s) *
Sexe Féminin
Lieu de naissance 75020 Paris 20e Profession(s) de(s)
Arrondissement intervenant(s) *
Lieu de résidence 75020 Paris 20e Intervenant(s)

Arrondissement

Commentaire .. auwcun
Activités () s

2017 2016 2015 1975 1960

Valider Fait le Centre(s) Contexte Objectif(s) Profession(s) Intervenant(
@ 10/01/2017 Centre de Avis Diagnostic Médecin Non renseigné
référence des d'expertise
Pochette de Edith PIAF GASSION .# maladies sur un
neurogénétiques dossier
Aucun membre. # Gérer la pochette (moins de
30min)
< >
ITAUX
PARIS 1 5

—— Conditions Générales dUtilisation E——



e =+ - Q Rechercher v © - LBamARA

Q Hopital Test - Site 1 (Test) ~

Modification de la fiche de Edith PIAF GASSION

> Données administratives ? Prise en charge 2 Diagnostic > Activité > Anté/néonatal > Recherche

& Diagnostic #1

Statut actuel du diagnostic * En cours Probable Indéterminé

Type d'investigation(s) réalisée(s) * % Clinique x Test génétique
Précisez la(les) technique(s) utilisée(s) % Séquencage ciblé (1 ou plusieurs génes)
Maladie rare (Orphanet) Maladie de Huntington X v
Description clinique I % Voix nasonnée l % Tremblement vocal Y-
Signes atypiques l % Petite taille proportionnée Y-
informations génétigues complémentaires (optionnel) -
Génes (HGNC) % ATP7BP1 | x MECP2

Résumé des anomalies chromosomiques Quantité de matériel génétique v

Nb chromosomes v | Chromosomes sexuels v D Mosaique

Types d'anomalies

Anomalie par chromosome Anomalie v

HOPITAUX 16
Chromosome v X DE PARIS



Déploiement de BaMaRa : ~§
calendrier S S

) bndmefr
» Le Comité de Pilotage de la BNDMR donne le feu vert pour

le déploiement d’'une filiere

)

e Phase * Phase e Quverture
pilote 1: pilote 2 : a toutes
FIMARAD FIMARAD, les filieres

FILFOIE,
FILNEMUS,
FILSLAN

\ J g J . _/

ASSISTANCE HOPITAUX 1 7
PUBLIQUE DE PARIS




Deploiement par site labellisé et i
par hopital L -

Maladies Rares

Selon réactivité des CHU (signature convention)

Les prérequis avant un deploiement
Hopitaux (juridique et techniques)
Filiere (liste des utilisateurs et formation)

Utilisateurs (corrections de données CEMARA le cas échéant)
BNDMR (paramétre application et migration CEMARA)




A

Avancement & vk

Banque Nationale de Données
Maladies Rares

4 filieres :

Avancement du déploiement - phase pilote 2 (25/09/2017)

FIMARAD 16 5
FILFOIE 13 5 7 déployés autonome
FILNEMUS 7 5 11 mode connecté
reste a déployer APHP
FILSLAN 1

0% 10% 20% 30% 40% 50% 60% 70% 80% 90% 100%

Déploiement des CRMR + CCMR des hopitaux pour lesquels
un déploiement de CRMR est en cours

Commencement par les sites AP-HP (60 sites) en attendant
les signatures de la convention inter-hospitaliere => 34 sites
déployés sur TAPHP

ASSISTANCE HOPITAUX 1 9
PUBLIQUE DE PARIS




Maladies Rares

Conventions signees (21/09/2017) %}NDMR |

P
S
SN
miens > 7
) Ro ;H/A ¢ fﬁff‘l\‘ Metz -
} “Thioaville
) éae""‘;” b Reims S\aa
Bresto~/ T L Pa"b 6 Nng St’ag’@’g
{ NV
= Rennes ' O i igné
< Ji origns f Convention signee
e |
o Angers, Tours S
Nﬁ“’»es oign, B:sgnéon Convention en cours
. Poitiers 4 de signature
9 Clermont- PPN
< Ferrand & b
p Limoggs Lyon P
'\ Saint-Etienne ° Grergble}

b )

|

}' - i

: Nimes N«:s

{ Montpellier @ _ P
& Toulouse e l_ylgellle v
Zﬂ\ O 7 ! ~
\-'13{___‘ { . ;‘4’
Nt V~ g Ji"\v
A o
- L U e r,f \'ﬁ
TN  conse
at I"\ AT QR \??
, S { Pointe. A Pitr 7
. LaRéunion . ) \ é.‘ A .
{ o [’ Mgrtiniqué, j H
X i e A 4 2N
~ { 5 \ ) )
. ) e s
. p \ PN
\CHU ASSISTANCE Q HOPITAUX o
PUBLIQUE DE PARIS

——— NV ,\‘7 /
k/ 'réseau
i




Pas de demarche necessaire de votre N
part ‘BNDMR

Maladies Rares

L’équipe BNDMR contacte les utilisateurs de

CEMARA pour nettoyage des données

La filiere contacte les responsables de site pour
récupérer les listes des utilisateurs (pour votre
service informatique)

La filiere contacte les responsables de site pour

vous dire que vous pouvez vous inscrire et elle
propose une formation a I'outil

Vous vous inscrivez sur bamara.fr

Vous vous formez a BaMaRa (avec la chargée de
mission de votre filiere ou avec la
documentation et les outils d’autoformation)

ASSISIANCE @3 HOPITAUX 21

PUBLIQUE DE PARIS




Accompagnement a la prise en main %

» Le guide utilisateur
décrit toutes les fonctionnalités de

BaMaRa
nombreuses captures d’'écran

» Le guide des variables

Décrit tous les items des
formulaires : définitions, bonnes

pratiques et astuces
es FAQ

Réponse aux questions qui nous
sont fréequemment poseées

N

% S

5. Supprimer une fiche patient

Vous avez Ia possiilté de demander la suppression dune fiche patient en cliquant sur la

poubetie & & coté du nom au patient

€= ua o
ﬂﬂﬂﬂﬂ_
can cassion EI =

Justifiez votre demande de suppression (par exemple - fiche créée en doublon, demande du
patient de ne plus étre dans BaMaRa...) puis valdez.

Demande da supprassion de laficha da rty AZE

Léquipe de BaMaRa recevra alors une demande de suppression et Ia traitera dans les

meilleurs détais.

6. Les étiquettes
6.1.Statut de la fiche

Le statut de a fiche suit une graduaf
lafiche

[Veiac] La fiche est
conérentes

ASSISTANCE
PUBLIQUE

ez €
ora ccess, T une Path,
are
a0 1 seropy o pou
"IOUES dan g ,a;:é Zs"a/
" dinclusion ¢,

BNDMR

Banque Nationale de Données
Maladies Rares

HeTICES poy
sk
'ologie hors ma"“:'tz;iﬂsm e

lisation g,

lier los
pate
PRAG P e g
verrs

HOPITAUX
DE PARIS

22



Nouveau site et chaine vidéos %}NDMR

Banque Nationale de Données
Maladies Rares

» La chaine YouTube V» =

BNDMR N
Une quinzaine de vidéos de fEl———
formation BaMaRa organisées
par « playlists »

— Les essentiels
— Prise en main Covere  £h ¢ EDmO o
— Focus fonctionnalités T —— S S e
— Codage maladies rares e
— Astuces

— Cas particuliers

Faciliter 'accés a la
recherche

Le faible nombre de patients

Formation BaMaRa | Ajouter une activité

Ajouter une activité

Cette vidéo va vous montrer comment ajouter une activité a une fiche patient

I © oo02/05

)~ BaMaRa

Formation BaMaRa | Connexion Formation BaMaRa | Astuce : les

months ago d -
e S NCE HOPITAUX 5
PUBLIQUE DE PARIS




Adapter les logiciels hospitaliers au ‘D
recueil de données pour la BNDMR - -

Maladies Rares

30 janvier : reunion des editeurs de dossiers patient
informatisés (DPI) et de logiciels de spécialite
(genétique)
Présentation du cadre d’interopérabilité spécifique aux
maladies rares (ASIP Santé / BNDMR)

Octobre 2017 : Un appel a projet sera lanceé par la
DGOS auprés des établissements de santé ayant des
centres de référence labellisés afin d'integrer le volet MR
au sein des DPI.

Il est prévu de retenir une quinzaine de projets.




