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La BNDMR VsBNDMR

Banque Nationale de Données
Maladies Rares

LOCAL H NA TS Les données disponibles

Espace de suivi et soin Espace d'analyses

La BMDMR contient les données du Set de Données Minimum national
maladies rares (SDM-MR) pseudonymisées (c'est-a-dire rendues non
identifiantes - pas de nom ni de prénom) :

; 1
2 : Connecteur & & n 5 N - . .
Dossier patient )y, s MDHRNINM b e BaMaRa —f > 1 BeﬁtrDepMOtR » Informations administratives : date de naissance, sexe, commune de

(DPI) (1 par hopital)

naissance, de résidence. .

—

» Informations familiales : propositus, lien de parenté&, consanguinité

» Statut vital, et le cas échéant date de décés, cause

» Parcours de soins : adressage, date de premiére consultation, site

Une CO"eCte danS . maladies rares de rattachement
, Nombre de sites o
I ensemble des centres maladies rares déployés » Activité(s) de soins - date, contexte, objectif, type de personnel réalisant
I'activité, lieu de l'activité
maladie rare en France '
IFCCRECREAREEAERCRELORER R R R FE RN } Diagnostic(s)

2191 / 2220 sites » Histoire du diagnostic : 4ge aux premiers signes, appréciation du
diagnostic lors de la prise en charge dans le centre maladies rares,
age au diagnostic

Données collectées sur
plus d’un million de

» Description du diagnostic : maladie (Orpha), signes cliniques (HPO,
CIM-10), niveau de confirmation du diagnostic, type d’investigations

I
I

p atients réalisées, géne(s) (HGNC), mutation (HGVS), porteur sain
1 -I 0 » Traitement : médicaments orphelins
Financement PNMR établissements > Anté et néonatales : PMA, terme, taille / poids / périmétre cranien a la
de sanié naissance

» Recherche : protocole en cours, échantillon biologique préleve

ASSISTANCE HOPITAUX
PUBLIQUE DE PARIS




Le pilotage: un usage parmi d'autres VLB’NDMR

Banque Nationale de Données
Maladies Rares

31 mars 2024

i h
&, BaMaF
Deadline de saisie des activités 2023:

PIRAMIG 2024

LOCAL : NATIONAL

Espace d’analyses
Etudes épidémiologiques

Votre espace personnel
Suivi de vos patients

o/) Suivi de l'activité de votre site a Identification de patients éligibles pour

CEMARA tion ae
Facilitation des rapports d’activité annuels des essais cliniques
(PIRAMIG...) Demande / offre de soins (répartition
o territoriale, activite)

Etudes de mortalité
Etudes médico-économiques*

Observance thérapeutique*
. . n Parcours de prise en charge patients*
D ier ien Connecteur { n Entrepot
°ss(gpfft ent B 3333553555533>) & BaMaRa ! BNDMR
l (T parhopital) | pesigentification
. e
" INS =77
E M m Systéme National SNIIRAM
PMSI

de Données
de Santé

CépiDc

1 1
1Autres bases 1
| de données |
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Explorer les données: le rapport national ﬁ.:’NDMR

Banque Nationale de Données
Maladies Rares

-- Nouvelle Version --
2 formats : Rapport grand public en PDF +

Fichier Excel pour la recherche Nombre de cas par maladie rare

recensés dans la BNDMR
au 1* Novembre 2023

MAJ a fréquence semestrielle

'
v ? ¢

Maladie rare Casdansla
BNDMR au
01/11/2023
Drépanocytose 232 12271
Drépanocytose-béta-thalassémie 251359 | 1417 https://www.bndmr.fr/publications/
Drépanocytose-hémoglobinose C 251365 | 3031 nombre-de-cas-par-mr/
Drépanocytose-hémoglobinose D 251370 |19
Drépanocytose-hémoglobinose E 251375 | 36 ASSISTANCE Q HOPITAUX



https://www.bndmr.fr/publications/nombre-de-cas-par-mr/

Explorer les données: le rapport filiere

» 30 pages d’indicateurs sur les
données de la filiere

Un fichier excel associé: nombre de
patients par diagnostic, par centre...

Exemple pour le pilotage:

4

Nombre d'activités créées

6 000/
e 47 % o 48 %
| /% 479
4 000 495 o o [
4T %
1%
2 000+
25 % 4%
53% 54% 53% g1 2% oo ses 53% cau
49 %
[] 1 1 1 ({} 1 rb 1 rb 1 1 1
DR UL g g L S S
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VENDMR

Banque Nationale de Données
Maladies Rares

Mode de creation
BalMaRa autonoms
DFI

ASSISTANCE (@-J) HOPITAUX
|‘uuuqut0m PARIS BNDMR

Rapport Filiere de Santé Maladies
Rares (FSMR) - MCGRE

7 décembre 2023

EX
MINISTERE
DES SOLIDARITES

ET DE LA SANTE
Literst

Fpalire
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Explorer les données: le rapport Filiere

MCGRE inclut 26 767 patients, dont 6 022 (22 %)
s’opposent a la réutilisation de leurs données.

Tableau 4.1 - Classe d'age des patients au moment da l'inclusion, par centra

Centre Enfants, N(%)  Adultes, N(%) Non classés, N(%)
GRE 11 670 (52 %) 10030 (45 %) 660 (3 %)
GRE-DOM 1830 (41 %) 2110(47 %)  520(12 %)

QO
'BNDMR

Banque Nationale de Données
Maladies Rares

0 92 %
w
T 94 %
w
% 10 0004 Classe d'age
E= au moment
P de linclusion
c
b Enfants
E Adultes
E 5000+ Non classés
S
£
[<}
=
89 % 65
0 1% 1 % 28 il 5% 1% 1% 19
Confirme Probable En cours Indéterminé
Niveau de confirmation
12 000
48 %
10 000 -~
8 000+
=
-—
8]
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LL
40004 7%
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I:] %] T T T T T
3 é“g{\ ..\{'3:? Ca % Q) ) b -
" Lo f’\ # M fh“ f'\ .—:-1"’_
@ 0° Y N g
‘Lﬂﬁ\ W

Age aux premiers signes 7



Les recueils complémentaires Q%NDMR

Banque Nationale de Données
Maladies Rares

Q@ SLA [COO] COURATIER (C H U DE LIMOGES - 87042 LIMOGES CEDEX 1) ~

> SDM 2 Rc FILSLAN

Fiche patient: AAAAAAQ AAAAAAQ

BILAN INITIAL PRATIQUE * -
MUTATION(S) -
ELEMENT DU DIAGNOSTIC -

+ Sauvegarder (& Sauvegarder et quitter

ASSISTANCE HOPITAUX
PUBLIQUE DE PARIS
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Modeéle de protocole d'utilisation
thérap&utique et de recueil de
données (PUT-RD)

depuis BaMaRa

Accés précoce [Choisissez un élément] — [Nom du
médicament (DCI)

[La proposition de PUT-RD soumise par le laboratoire doit étre rédigée en francais selon ce modele
: et transmise en piéce jointe lors de la soumission de la demande d’accés précoce sur la plateforme
SESAME. Il est impératif que le modéle de PUT-RD tel que publié par la HAS et la BNDMR soit
respecté, en particulier les zones identifié¢es comme non modifiables.

i L’ensemble des éléments proposés sont susceptibles d’étre modifiés par la Haute Autorité de santé
: (HAS) et I'Agence nationale de sécurité du médicament et des produits de santé (ANSM) le cas
échéant. Le PUT-RD final sera annexé a la décision de la HAS. Se référer au guide de dépdt pour plus
: d’information sur les recommandations de la HAS et de 'ANSM sur ce document.

: Cette proposition de PUT-RD est susceptible d’étre adressée aux associations de patients et autres
sb parties prenantes en vue de recueillir leur contribution pendant l'instruction conformément a I'article

BNDMR ISTANCE HOPITAUX

eeeeeeeeeeeeeeeeeeeeeeee E R 5121_69_1 . LL[QUEQDE PARIS




Les données collectées dans le SDM-T comprennent une majorité de champs prédéterminés et non
modifiables ainsi que quelques champs personnalisables en amont qui devront étre discutés avec la cellule
opérationnelle de la BNDMR et la FSMR concernée avant le dépét du dossier de demande d’autorisation

d’'accés précoce (en italique ci-dessous) :

= Date de la demande d’accés précoce si applicable

= Dates des différentes visites effectuées

= Nom du médicament

= Contexte de prescription : AMM, Hors-AMM, accés précoce, cadre de prescription compassionnelle...

= Caractéristiques du patient : Etat du patient, poids, taille, comorbidités, parametres biologiques
La HAS incite le
laboratoire a passer par la d'intérét
BNDMR dans les RDV de
pré-dépots

Pour les accés précoces, modalités de I'accés au traitement : traitements antérieurs et concomitants,
7

La BNDMR fournit un livrable Le laboratoire prend
au laboratoire conformément contact avec la BNDMR
au rapport attendu par la
HAS ou une extraction de

données selon les modalités = Modalités d'instauration : modifications majeures depuis la fiche d’acces au traitement pour les AP,
du contrat

posologie et durée envisagée, engagement du prescripteur sur I'éligibilité a I'accés précoce et la

remise de l'information adéquate

posologie si différente du RCP et durée, traitements antérieurs et concomitants

Le laboratoire soumet a la

HAS son projet de PUT RD = Modalités de suivi : Arrét définitif et posologie a I'arrét si applicable, date et cause du décés si

avec les variables . . . . - . . . .
personnalisables définies applicable, modifications de traitement (médicament, posologie ou interruption) et raisons,
avec la FSMR et la CO

i BNDMR modifications biologiques majeures depuis la derniére visite et raisons

= Existence d’événements indésirables (ne remplace pas la collecte via CRPV ou sur |la base de
signalement nationale de pharmacovigilance) : nombre et description en HPO
5 = Criteres d’efficacité a l'instauration et au suivi : 2 variables personnalisables a intégrer aprés

Le laboratoire fournit a la

CO BNDMR la liste des discussion avec la filiere de Santé Maladie rare

hopitaux/services/CRMR/

médecins prescripteurs = Questionnaire de qualité de vie a l'instauration et au suivi : SF-12

& Description du SDM-T hors accés précoce & Description du SDM-T en accés précoce




['acces aux donnees pour une etude
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Procédure de demande d’exploitation des données de la BNDMR

selon demande

BNDMR

Banque Nationale de Données
Maladies Rares

selon demande
B T, S i AR Poim STy e e e sl e s
i Jepréparelesdémarches 1 Je prépare les démarches |
' réglementaires tes)  Juridiques (convention..) |
. (MROOX, autorisationCNIL, |, .... ape=ceccsscsaes '
! conformité RGPD..) |
Je consulte les documents _.5 """'c‘l
d'aide surle sitedela BNDMR =
http//www.bndmr.fr :-' Je constitue le dossler
< de demande

réglementaires et juridiques
assoclés a ma demande

selon demande

| Je consulte mes confréres
| (centres de référence,
1

commissions filléres..)

'y
3 Jalunprojet

1- Formulaire de demande BNDMR

- ' 2- Protocole ou justification de I'étude

3- Déclaration publique d'intérét

+ éléments réglementaires ou juridiques le cas échéant

Jenvole le dossler complet

paremall a:
analyse.bndmr@aphp.fr

Lexploltation est réalisée =~ e
solt par I'équipe BNDMR Demandeur
solt par mol directement
L'exploitation peut nécessiter : 3 . e— T
-accord ou information de tierces parties | L'équipe BNDMR évalue
- Justificatif de démarches réglementaires '_X _______________ . la falsabilité technique et
: BNDMR réalise I'évaluation |
+ sdentifique et éthique ¢

12



Kit de demande d’acces en vue d’'une recherche ) 7.

Banque Nationale de Données
Maladies Rares

Contenu:
Formulaire de demande d’acceés pour le Comité Scientifique et Ethique
de la BNDMR

Note d’information patients type
Checklist de conformité a la MR-004

Cas particulier: extraction en vue d’'un chainage SNDS. Nécessite
de formalités complémentaires (CESREES + CNIL)




Page Transparence Q»BNDMR

Banque Nationale de Données
Maladies Rares

» https://www.bndmr.fr/espace-patients/transparence/

Filiere FILSLAN

© Déterminants environnementaux de la sclérose latérale amyotrophique [en

cours]

Etudes en cours ou réalisées

= Numéro interne : D2022-0051
= Responsable scientifique : Pr. FAIVRE Jamila, Hépital Paul-Brousse

Cette page décrit les recherches réalisées ou en cours, pour les traitements de données de la = Télécharger la notice d'information

BNDMR ayant regu un avis favorable par le Comité Scientifique (CoSci) de la BNDMR.

Pour rappel, les données de la BNDMR étant pseudonymisées (sans aucune donnée directement Filiere FIMARAD

nominative) et respectant la régle de minimisation (adéquates, pertinentes et limitées a ce qui est

© FrEBepi : Epidémiologie des épidermolyses bulleuses (EB) héréditaires

nécessaire au regard des finalités pour lesquelles elles sont traitées), aucun traitement sur ces données ne [terminee]

permettra d'isoler ou d'identifier les patients.
= Numeéro interne : D2021-0037

= Responsable scientifique : Pr. Christine Bodemer, Hopital Necker-Enfants Malades

= Télécharger la notice d'information

ASSISTANCE HOPITAUX
PUBLIQUE DE PARIS 14



https://www.bndmr.fr/espace-patients/transparence/

Acces aux données et accompagnement propose parla %
cellule opérationnelle "WBNDMR

Maladies Rares

» bndmr.fr

Modalités d’acces aux données de l'etude:
Traitement par la cellule opérationnelle
Acces distant via entrepoOt

Accompagnement possible:
Protocoles pour les études
Appels a projet (faisabilite, relecture...)
Analyse des données en fonction de la charge de travail de I'equipe
Accompagnement pour les publications (partie méthodes et résultats)

ASSISTANCE HOPITAUX
PUBLIQUE @9 DE PARI S




Circuit de demande des données pour projets QQ
industriels BNDMR

Banque Nationale de Données
Maladies Rares

Lexplodtation et réalisde par Le labarataire/CRO contacte
I"Geuige de Ly BNDMER ou les

amabye badend @ aphp. i
CRO
L budgets b cantrats sont Le laboratoire se rapproche de la
digcutés sur la base de la faisabilité F5MR considéree en lien awec OO
technigue

BHDMR ou non

Le Comité Scientifigue de la Constitution du dossier de demande dexplodtation
BHDMR réalise Févaluation *Farmulaire de demande

sclentifique et éthigue *Pratocele si disponible

=Eléments réglementaires ou juridiques le cas échéant
sPrevve de 'infarmation de la filiére {email)

La CO BNDMR évalue |a °
faisabilité technigue et la I

charge de travall associée Dassler complet envoygd

par email a
anahyde brdme@aphp.ir

ASSISTANCE HOPITAUX
PUBLIQUE DE PARIS 16




ssBNDMR

Banque Nationale de Données
Maladies Rares

Quelgques exemples d’études

ASSISTANCE HOPITAUX
PUBLIQUE DE PARIS 17




Survie dans les maladies a depistage neonatal

Probabilité de survie

Survie des patients ayant la Drépanocytose en 2021-2022

%%NDMR

Banque Nationale de Données
Maladies Rares

— i @ : o s . .
Option n°1 == Option n°2 == Option n°3 ~ Population francaise
1.00 — -
~
ors H\
™,
My
Y
0.50
0.2%
0.00
0 25 50 75 100
. Age
N a risque
- 329 335 1 5 0
g — 43 282 100 5 0
B - 461 5 153 5 0
= tews 9324 57616 83832 4354
0 5 50 75 100
Age

ASSISTANCE HOPITAUX
PUBLIQUE DE PARIS
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Déterminants environnementaux de la sclérose latérale N

amyotrophique WNDNE s

Maladies Rares

» bndmr.fr

Données de la BNDMR enrichies par des variables
environnementales disponibles a I'échelle du code insee de
résidence (données socio-économiques, proximité d’usine
polluante, pollution des sols...).

Tests d’association entre probabilité d'étre atteint de SLA et
chaque variable environnementale

Travall en cours

ASSISTANCE HOPITAUX
PUBLIQUE @9 DE PARI S




BNDMR et Assurance Maladie : des bases de données . &

complémentaires WEHDMR s

Maladies Rares

» bndmr.fr

Les pathologies décrites dans le SNDS sont souvent insuffisantes
pour repérer les patients atteints de maladies rares

Alinverse, la BNDMR permet un repérage precis, et gagne a étre
enrichie des depenses et remboursements de soins en ville et en ES

BNDMR Assurance Maladie (SNDS)
Pathologies : ALD
Pathologies : et diagnostics des
diagnostic Patients séjours
Orphanet hospitaliers (CIM-
| 10)

Dépenses et remboursements des prestations en
soins de ville, en établissements de santé
Autres éléments du SDM : (consommations de soins hospitaliers ou en ville,
prescriptions, dispositifs médicaux, montants et
indemnités, etc.)

SSISTANCE HOPITAUX
UBLIQUE DE PARIS 20




Difficulté technique : appariement

Données SNDS: données désidentifiees

IDENTIFIANT SNDS en clair IDENTIFIANT
. NIR de I'ouvreur de droits (13 positions crypté
IDENTIFIANT Sujet (NS) IDENTIFIANT
Sujet (NS)

Données BNDMR:

IDENTIFIANT SNDS crypté

IDENTIFIANT Sujet (NS)

N

BNDM

‘

R

Banque Nationale de Données
Maladies Rares

» bndmr.fr

NIR non disponible pour la plupart des patients (uniguement nom,
prenom, date de naissance et base de correspondance avec le NIR non

disponible)

ASSISTANCE
PUBLIQUE

21




La strategie d'appariement

» Etude faible effectif:
Collecte du NIR
Appariement direct

tretdtite

¢ COMMUNE
DEPARTEMENT (OU PAYS)

DE NAISSANCE

DE NAISSANCE

:> Bonne qualité d’appariement

g

‘BNDMR

Banque Nationale de Données

Maladies Rare

» Etude effectif élevé:

S

Extraction des informations
communes aux deux bases

— Dates et lieu des activités
(souvent une seule)

— Mois de naissance
— Lieu de résidence

Environ 70-80%
d’'appariement attendu

:> Faible qualité d’appariement

ASSISTANCE
PUBLIQUE

Q

HOPITAUX
DE PARIS
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Dromos : Parcours de soin et depenses de sante des patients .
pris en charge dans le reseau expert maladies rares "W BNDMR

Banque Nationale de Données
Maladies Rares

» bndmr.fr

Projet pilote de la plateforme des données de santé

Objectifs:

Décrire les parcours de soins typiques des patients atteints des maladies
rares « fréquentes » (c’est-a-dire avec au moins 100 patients dans la
BNDMR)

Quantifier le colit associe a chaque maladie

Décrire les inégalités de prise en charge et leurs liens avec les inégalités
territoriales et socio-€économiques et les pratiques des centres experts

Méthode:

Chainage indirect
Comparaison avec des témoins appariés issus du SNDS

Avancement: données disponibles en janvier

ASSISTANCE HOPITAUX
PUBLIQUE @9 DE PARI S




EMIR-algo : Epidémiologie des maladies o
iInflammatoires systemiques rares en France g s -

aaaaaaaaaaaaaa

» bndmr.fr

Porteur: Bruno Fautrel (FAI2R, APHP), Florence Tubach (IPLESP,
APHP)

Lauréat de I'appel a manifestation d’'intérét BOAS centré autour
des algorithmes de ciblage dans le SNDS.

Bénéficie d'un accompagnement de la plateforme des données
de santé, ainsi que du soutien scientifigue du réseau Redsiam qui

collabore au projet.

Objectif: developper et valider des algorithmes de ciblage des
personnes atteintes de différentes maladies inflammatoires
systemiques rares dans le SNDS

Autorisation de la CNIL obtenue




VarGen : Enfants présentant des variations du développement .
genital : Epidémiologie et parcours de soins BNDMR

Maladies Rares

LOI n° 2021-1017 du 2 aout 2021 relative a la bioéthique

lll.-Dans un délai de dix-huit mois a compter de la publication de |'arrété pris en application de l'article L. 1151-1 du code de la santé publique, le Gouvernement remet
au Parlement un rapport relatif a I'activité et au fonctionnement des centres de référence des maladies rares compétents concernant la prise en charge des personnes

présentant des variations du développement génital en France, au nombre d'actes médicaux réalisés en lien avec ces variations ainsi qu'au respect des
recommandations internationales en matiére de protocole de soins. Ce rapport peut faire ['objet d'un débat dans les conditions prévues par les réglements des
assemblées parlementaires. Il s'accompagne d'éléments chiffrés quant au nombre de personnes concernées et quant a la nature des actes médicaux réalisés chaque

annee.

Porteurs: Thomas Blanc et AS Jannot accompagnés dans groupe
de travail désigné par le ministere

Accompagnement operationnel et financier par la plateforme des
données de santé

ASSISTANCE HOPITAUX
PUBLIQUE DE PARIS 25




N

VarGen : Mise en qualité des données W:ovk

» bndmr.fr

Objectif de la mise en qualité: inclure des patients « oubliés »,
confirmer le diagnostic, et compléter les NIRs

7 centres impliqués fortement

Organisation:
Réunion responsable centre / CO BNDMR / médecin DIM
Déplacement ARC BNDMR sur site pour aider
Interaction avec service admission/facturation pour NIR

Bilan a 3 mois:
Mobilisation +++ des centres
NIR completée a 95% pour ~1000 patients

ASSISTANCE HOPITAUX
PUBLIQUE Qg DE PARI S 26




La chainage pérenne avec le SNDS PE RO

Banque Nationale de Données
Maladies Rares

La premiére liste des bases de la base principale et du catalogue
du SNDS portée par l'arrété du 12 mai 2022

E . SIDEP : Systéme d'information ;‘\"L}’_ Memento : cohorte de patients ayant des
national de dépistage populationnel # I \u‘—v"-‘. signes pouvant évogquer une forme
DGs de la Covid-19 *fi. débutante de la maladie d'Alzheimer ou
une maladie apparentée

i, .
Systéme d'information Vaccin Covid * ﬁo OSCOUR : Organisation de la surveillance !_
coordonnée des urgences
Bangue Nationale pour les Maladies
Rares (BNDMR) MDO : Liste des maladies obligatoires
i Inserm g rCS
HEPATHER : Cohorte de patients
infectés par le virus de I'hépatite Bou C E-must : Recueil prospectif d'informations

concernant les Infarctus Du Myocarde

DREES EPICOV : Enquéte nationale sur * . | unicancer
I'épidémie du Covid-19 ESME : Epidémio-Stratégie Médico-
Economique du cancer du sein

DEPISTAGE EBase a-sis - Sl forthe complete ) Base ATU : données collectées dans le c
DESCANCERS paperless management of breast ; ,s o SEs ; ) “
B cancer screening Y cadre des accés précoces 7

ASSISTANCE HOPITAUX
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