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Référente	thesaurus	



TETECOU	:	mul+ples	bases	de	données	et	finalités	
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Thesaurus	TETECOU	pour	BaMaRa	

THESAURUS	
	

liste	organisée	des	diagnos0cs	
(malforma0ons	/	syndromes)	

>	2	100	en0tés	cliniques	
>	1	500	malforma0ons	/	syndromes	
25	%	des	maladies	rares	d’Orphanet	

ORPHA156237	 		 Groupe	de	phénomes	 		 Syndrome	ou	malforma0on	associés	à	des	malforma0ons	de	la	tête	et	du	cou		

ORPHA139036	 		 Groupe	de	phénomes	 				 Syndrome	des	arcs	branchiaux	ou	syndrome	oro-acral		

ORPHA155896	 		 Groupe	de	phénomes	 				 		 Dysplasie	oto-mandibulaire		

ORPHA141132	 		 Groupe	de	phénomes	 				 		 		 Spectre	oculo-auriculo-vertébral		

ORPHA374	 		 Syndrome	malforma0f	 				 		 		 		 Syndrome	de	Goldenhar		

ORPHA137888	 		 Syndrome	malforma0f	 				 		 		 		 Syndrome	auriculo-condylaire		

ORPHA141136	 		 Syndrome	malforma0f	 				 		 		 		 Microsomie	hémifaciale		

ORPHA155899	 		 Groupe	de	phénomes	 				 		 		 Dysostose	mandibulo-faciale		

ORPHA861	 		 Syndrome	malforma0f	 				 		 		 		 Syndrome	de	Treacher-Collins		

ORPHA950	 		 Syndrome	malforma0f	 				 		 		 		 Acrodysostose		

ORPHA280651	 		 Syndrome	malforma0f	 				 		 		 		 Acrodysostose	avec	résistance	mul0ple	aux	hormones		

ORPHA357158	 		 Syndrome	malforma0f	 				 		 		 		 Syndrome	de	dysostose	mandibulo-faciale-macroblépharon-macrostomie	

ORPHA443995	 		 Syndrome	malforma0f	 				 		 		 		 Dysostose	mandibulo-faciale	avec	alopécie		

ORPHA1131	 Syndrome	malforma0f	 				 		 		 Dysostose	mandibulo-faciale	liée	à	l'X	

ORPHA79113	 		 Syndrome	malforma0f	 				 		 		 Syndrome	de	dysostose	mandibulo-faciale	-	microcéphalie	

Séquence	de	
Pierre	Robin	

Malforma0ons	laryngées	
et	trachéales	

Troubles	du	comportement	
alimentaire	acquis	de	la	
pe0te	enfance	

Troubles	de	la	
succion-déglu00on	

congénitaux	

Anomalies	dentaires	
(agénésies,	dents	
surnuméraires,	anomalies	de	la	
den0ne,	de	l’émail,	de	forme,	
de	taille,	d’érup0on,	…)	

Fentes	faciales	et	
craniofaciales	

Craniosténoses	

Atrésie	des	choanes	

Kystes	et	fistules	
cervicofaciaux	

Paralysies	faciales	

Dysfonc0onnement	
du	tronc	cérébral	 Malforma0ons	

du	nez	et	du	
cavum	

Malforma0ons	
vasculaires	cranio-
cervico	-	faciales	

Encéphalocèles	

Dysplasie	osseuse	

Holoprosencéphalie	

Malforma0ons	de	
l'oreille	externe	

et	moyenne	



Intérêts	du	codage	BaMaRa	

Administra0f	

Rapport	d’ac0vité	(file	ac0ve)	

Dossier	de	labellisa0on	

Santé	publique	

Epidémiologie	

Parcours	de	soins	

Besoins	en	soins	

Clinique	

Exper0se	

Scien0fique	

Travaux	de	recherche	

Publica0ons	



Intérêt	du	codage	:	parcours	de	soins	du	pa+ent	

MALADIE	 MAFACE MALO SPRATON O’RARES CRANIOST 

amélogenèse	imparfaite	 X	

dysfonc0onnement	néonatal	du	tronc	cérébral	 X	

diastème	laryngé	 X	 X	

craniosténose	isolée	 X	 X	

odontodysplasie	régionale	 X	 X	

neurofibromatoses	 X	 X	 X	

dysostose	cléido-crânienne	 X	 X	 X	 X	

malforma0ons	vasculaires	
(capillaires,	artérielles,	veineuses,	lympha0ques,	mixtes)	 X	 X	 X	

syndromes	de	Pierre	Robin	 X	 X	 X	 X	

syndrome	de	Goldenhar	 X	 X	 X	 X	 X	

délé0on	22q11	 X	 X	 X	 X	 X	

fentes	faciales	et	craniofaciales	 X	 X	 X	 X	 X	

dysplasies	osseuses	primaires	 X	 X	 X	 X	 X	

syndrome	de	S0ckler	 X	 X	 X	 X	 X	

craniofaciosténoses	 X	 X	 X	 X	 X	

syndromes	d’Ehlers-Danlos	 X	 X	 X	 X	

Point	d’entrée	dans	le	parcours	de	soins	 Prise	en	charge	au		cours	du		parcours	de	soins	



Préparer	la	mise	en	place	de	BaMaRa	au	sein	de	la	Filière	

Ø  Aujourd’hui	:	
	
	

u  procédures	CEMARA	:	
•  MAFACE 	 	 	✓	
•  MALO 	 	 	✓	
•  SPRATON	 	 	✓	
•  CRANIOST 	 	✗	
	

u  procédure	[D4]/Phenodent	O-Rares 	 	✓	
	

	

Ø  Demain	:	
	

•  diffusion	des	procédures	aux	réseaux	CRMR/CCMR	
adapta0on	en	fonc0on	de	votre	organisa0on	
	

•  désigna0on	d’un	référent	BaMaRa	dans	chaque	centre	

•  aide	de	votre	CHU	

•  référent	de	la	plateforme	de	la	Filière	



Versions	papiers	des	pages	BaMara	

bordereau	MAFACE	-	nouveau	pa0ent	 bordereau	MAFACE	-	suivi	



Thesaurus	simplifié	du	centre	

thesaurus	CEMARA	(codage)	
MAFACE	Necker	



Thesaurus	et	codage	BaMaRa	

u  Le	référent	BaMaRa	de	votre	CHU	
	

u  Le	référent	médical	bases	de	données	de	votre	CRMR	:	
•  CRANIOST	 	Dr	Giovanna	Paternoster	
•  MAFACE 	 	Dr	Eva	Galliani	
•  MALO	 	 	Pr	Nicolas	Leboulanger	
•  O-Rares 	 	Pr	Agnès	Bloch-Zupan	/	Dr	Muriel	De	la	Dure-Molla	
•  SPRATON		 	Dr	Christel	Chalouhi	

u  Le	référent	de	la	Filière	
Madeleine	Daniel 	 	 	madeleine.daniel@aphp.fr	

	

u  L’équipe	de	la	BNDMR	


