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Tl A— Un peu d’histoire depuis 20 ans et 3 plans e,
DES SOLIDARITES II'IEI|E|I1IES rares
E_LDES FAMILLES
o La mobilisation des pouvoirs publics, des professionnels et des associations :
mise en place des plans nationaux maladies rares depuis 2004
PLAN NATIONAL
MALADIES RARES
2018-2022

2004 (05) 2008 (11) 2011 2014 (18) 2018 2022 (23)

Les maladies rares Structuration des 23 FSMR Lancement le 4 juillet 2018
deviennent un enjeu de

: : Lancement des travaux pour
santé publique

la mise en place de la BNDMR 5 ambitions / 55 actions
Labellisation de 131 CRMR

Fondation maladies rares Mise en place des PEMR
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Février 2024
- 26 février : réunion

interministérielle (RIM) a

Matignon (+36M€)

- 29 février : communiqué
de presse interministériel

sur le lancement du
PNMR4

=

1¢re RIM
26 février 2024

Vers un 4éme Plan National
Maladies Rares (PNMR4)
Catherine Vautrin, Sylvie

Retailleau, Roland Lescure
et Frédéric Valletoux
annoncent un soutien

renforcé pour les personnes
malades

——En——

27/02/2025

Calendrier prévisionnel de lancement du PNMR4

PNMR4 (DGOS) = 223,5M€

des centres de référence
maladies rares (+36M€ par
rapport au PNMR3)

Avril / mai 2024

- Remise du document de
propositions pour le PNMRA4 par les
personnalités qualifiées
(Pr Agnés LINGLART et Pr Guillaume CANAUD)
- Préparation du budget du PNMR4
en interministériel

- Volet européen du PNMR4

dont 137M€ pour le financement

RIM informelle
Juin 2024

X Vg

maladies rares

Eté 2024

- Circularisation en DACs
des mesures du PNMR4
avec chiffrage budgétaire et
volet européen

- Rédaction du PNMR4
(fiches actions) pour
validation par les cabinets

- Arbitrage défavorable sur
le PEPR maladies rares :
quid du volet recherche
dans le PNMR4 ?

LANCEMENT DU

PLAN NATIONAL MALADIES RARES 4

Début du PNMR4
Février 2025 ?

Colloque maladies rares sur les
soins transfrontaliers
et les droits des patients dans
I’'Union Européenne
Date : 27 février 2025
Heure : 8h45 — 17h00
Lieu : Parlement européen,

Labellisation FSMR
AAP fin 2024
Résultats mars 2025

Janvier 2024

- Document final du
PNMR4 a faire valider

- filieres de santé
par les cabinets

) |
— ministériels et Matignon W
o= £ (RIM) maladies rares
o= I > Février 2025
S N - Jury labellisation
FSMR
4


https://sante.gouv.fr/actualites/presse/communiques-de-presse/article/vers-un-4eme-plan-national-maladies-rares-pnmr4-catherine-vautrin-sylvie
https://sante.gouv.fr/actualites/presse/communiques-de-presse/article/vers-un-4eme-plan-national-maladies-rares-pnmr4-catherine-vautrin-sylvie

ey Evaluation et du PNMR3 s

T oEs TALE maladies rares

e La stratégie de structuration s’est révélée efficace mais doit se renouveler
e Plusieurs impasses : diagnostic (en particulier antenatal), accés aux traitements, acces territorial.
* Une réduction de I'errance diagnostique qui doit se poursuivre (dépistage néonatal)

* Les parcours de prise en charge des patients pourraient mieux structurés grace a une meilleure
coordination avec le champ médico-social

* Laplace de I'innovation et du numérique dans la prise en charge des maladies rares

20 propositions

* Définir et mettre en place un dispositif d’acces encadré aux plateformes nationales du PFMG 2025
* Un positionnement européen et international de la France, qui apparait plutot faible; Piloter la
s' construction de I'EJP
e Des efforts supplémentaires nécessaires pour réduire les impasses diagnostiques via la BNDMR.
% | = déploiement de la BNDMR dans les CRMR en lien avec les S| hospitaliers
-

ad

Y

e Créer un observatoire des traitements

e Générer des connaissances en vie réelle
g ° Développer larecherche en sciences humaines et sociales

* Développer les dispositifs de soutien a la recherche clinique existant
e Accompagner l'accés au marché de I'innovation pour les MR

U L‘. maladiesrares | ¢ Des projets ambitieux de recours aux partenariats public/privé (PPP)
e Conforter ORPHANET dans son role et pérenniser son financement

* Rapprocher la Fondation Maladies Rares des alliances de Recherche:

87 propositions
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At DELASANTE,  CHARGE. Les groupes de travail PNMR4 animés par L.,
BT DES FAMILLES SUPERIEUR. T ntandem d’ ts soins et recherch maladies rares
e SUPERIEWR un tande experts soins et recherche

fas avec dans chaque sous-groupe

les associations de personnes malades :

Ville-hopital —

| . — Observatoire des traitements |
| Formation et sensibilisation |—

- " Données de vie réelle |
| Dépistage néonatal |— A ccos au marche |
| Transition enfant-adulte |—

- — Recherche translationnelle |
| Dissémination UE I—

GT1 : Parcours de vie et de soin / GT3 : Accés aux traitements et
des territoires a ’Europe aux innovations
es Li Dat
Soins Datas GA.?lneS ngglart d ates
GT2 : Renforcement de diffaume tanad GT4 : Données de santé
I’axe « Diagnostic » maladies rares et biobanques o
L Territoires
Territoires et Europe
et Europe
| Observatoire du diagnostic |— Pilotage & interopérabilité |
| Médecine génomique I— Partage avec ’'Europe |
| Formation |— Biobanques |
| Foetopathologie |—
Haut TN Recommandations des
prieitli | évaluations envoyées
27/02/2025 - 2
publique en décembre 2023
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Pr Agnés Linglart / Pr Guillaume Canaud

Pérenniser I'attention portée sur les maladies rares

Réduire I’errance diagnostique au minimum

Réduire les procédures pour faciliter la vie de tous les acteurs

Faire de la France un leader mondial des thérapies innovantes
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Axe 4. Renforcer la collecte des données de santé maladies rares et les bio-bangues

Movens de Financement des mesures pérennes de mise en ceuvre a court terme:

Mesures nouvelles (DGOS) actées dans la construction ONDAM 2024 (DAC),

Accord cabinet MSP en décembre 2022 pour accompagner les 28% de centres de référence maladies rares labellisés (arrété BO 29/12/2023) Bleu
de RIM : Les grandes lignes du prochain plan seront présentées et associera les autres ministres concernes, fait dans le CP : Vers un 4éme Plan
National Maladies Rares (PNMR4) Catherine Vautrin, Sylvie Retailleau, Roland Lescure et Frédéric Valletoux annoncent un soutien renforcé pour

les personnes malades par un maillage territorial plus étroit avec la labellisation des nouveaux centres de référence maladies rares et le

renforcement de la collecte des données de santé entre la France et 'Europe - Ministére du travail, de la santé et des solidarités (sante.gouv.fr))

27/02/2025 °


https://sante.gouv.fr/actualites/presse/communiques-de-presse/article/vers-un-4eme-plan-national-maladies-rares-pnmr4-catherine-vautrin-sylvie
https://sante.gouv.fr/actualites/presse/communiques-de-presse/article/vers-un-4eme-plan-national-maladies-rares-pnmr4-catherine-vautrin-sylvie
https://sante.gouv.fr/actualites/presse/communiques-de-presse/article/vers-un-4eme-plan-national-maladies-rares-pnmr4-catherine-vautrin-sylvie
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Banque Nationale de Données Maladies Rares (BNDMR)
dans le PNMR4
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Les grands enjeux de la BNDMR pour le PNMR4

1. Réduire le colit actuel de la collecte des données : préserver le temps médical, sans
rien concéder sur (et méme au contraire en améliorant) la qualité

2. Faciliter le regroupement de données de multiples sources au sein de la BNDMR
3. Faciliter I'évaluation des produits de santé au sein de BaMaRa RD

4. Faire le lien avec monespacesanté
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La BNMDR : un outil innovant deployeé dans plus de 2300

centres expert maladies rares

Pas de données

nominatives

LOCAL NATIONAL
dans la BNDMR
Votre espace personnel Espace d’analyses

Suivi de vos patients Etudes épidémiologiques

Suivi de l'activité de votre site Identification de patients éligibles pour

Facilitation des rapports d'activité annuels des essals cliniques B

(PIRAMIG...) Demande / offre de soins (répartition
territoriale, activité)
Etudes de mortalité
Etudes médico-économiques*
Observance thérapeutique*

A Parcours de prise en charge patients*
Connecteur Entrepot
°°”:°D'p’|’;‘"°"' PIIIIIIIIIIIINDH e BaMaRa BNDMR
SDM {lipae Désidentification
INS "
[E===== Systéme National | SNIRAM
) . de Données PMS
mode connecté mode autonome de Santé Sépioe
[connecteur] [saisie directe]

Information patients par affichage Note d’information individuelle BNDMR

dans le service de soin remise ou envoyée au patient par le service

Les données disponibles

La BNDMR 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) :

¥ Infe i i i : date de nai e, Sexe, C de
naissance, de résidence...

-

Informations familiales - propositus, lien de parenté, consanguinité

-

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

-

Parcours de soins - ad , date de premiére consultation, site
maladies rares de rattachement

-

Activité(s) de soins : date, contexte, objectif, type de personnel réalisant
I'activité, lieu de I'activité

-

Diagnostic(s) :

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

» Description du diagnostic - maladie (Orpha), signes cliniques (HPO,
CIM-10), niveau de confirmation du diagnostic, type d'investigations
réalisées, géne(s) (HGNC), mutation (HGVS), porteur sain

-

Traitement : médicaments orphelins

» Anté et néonatales : PMA, terme, taille / poids / périmétre cranien a la
naissance

-

Recherche : protocole en cours, échantillen biologique prélevé
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‘U:;DMR

Banque Nationale de Données

Maladies Rares

Reéduire le colt actuel de la collecte des données

Poursuivre le déploiement et I’'amélioration continue de I'interopérabilité avec les DPI

Prise en charge
CRMR

L'interopérabilité DPI
aujourd’hui : exemple du
nombre de dossiers transmis
sur 10 jours (courant
octobre)

Cette action est en
cohérence avec la demande
des éditeurs de DPI de
davantage structurer /
mettre en qualité les
données primaires (fort
intérét HAS, ANSM, forte
implication de I'ANS, la
DNS...))

JERSEY

La'Rochelle

Bordeaux

Biibao &)

Pamplona/irufia

GEI
(ile ~ BELGIUM

Frankfurt

/\ am Main
LUXEMBOURG
:
g Stuttgart
LIECHTENST
SWITZERLAND
FRANCE
Geéve ’
(=] )
B G Milano
” Torino

MONACO

ANDORRA
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Reéduire le colt actuel de la collecte des données

Mettre en ceuvre une intelligence artificielle pour pré-remplir les données dans BaMaRa

Date du jour: (01/01/2024
Service: Service d'endocrinologie

Compte-rendu : | 'enfant Joachim du Bellay, 14 ans, vu ce jour
en consultation, m'a été adressé par son
pédiatre suite a un ralentissement de sa

5 croissance, qui n'a presque pas évolué depuis
Q [ un an, et une prise de poids importante sur ces
deux derniers mois (+5kg en 2 mois). Les
examens complémentaires réalisés
comprennent : ...
... Alissue de ces examens, et au vu des
résultats, un syndrome de Cushing est fortement
suspecté.
[ Type d'activité Consultation
9 Date d'activité 01/01/2024
s Prénom du patient Joachim
% Nom de naissance du patient Du Bellay
2 Date de nai du patient 01/01/2010
Q ™ Signes cliniques HPO 0001507 : Anomalie de la croissance
2 Signes cliniques CIM-10 R63.5 : Prise de poids anormale
5 Signes cliniques HPO 0004324 : Gain de poids corporel \
g Diagnostic de maladie rare ORPHA 96253 : Maladie de Cushing | ‘
|_L__Niveau de confirmation diagnostic Probable /

Au passage : avancee qui sera utile pour toutes les maladies dans le /
cadre du codage... w—
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Axe 1 Renforcer le maillage territorial des maladies rares dans les parcours de soin et de
vie, des territoires jusqu’a ['Europe

maladies rares

« Améliorer le repérage en medecine de ville et 'adressage des patients de la medecine de
ville vers un centre de référence = Mesure renforcée pour les plateformes d’expertise
maladies rares et soutien a la coordination avec les dispositifs d’appui a la coordination =
+4,2ME AAP

=> Penser, chez l‘adulte, une organisation différente de celle de chez l'enfant + place de la
télémédecine/téleexpertise/téléconsultations pour des appels a projets pour genérer des
equipes ? place des infirmieres de liaison pour assurer le lien entre le médico-social et le
sanitaire ? Ex ART 51 en Corse maladies neuromusculaires, MR neurodégénératives et les autres ?

27/02/2025

14
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ETE% SOLIDARITES maladies rares

s parcours de soin et de vie, des territoires jusqu’a ['Europe :

Fraternité

3™ plan
Mobiliser les dispositifs de coordination de la prise en charge (AAP PNDS). P ¥

maladies rares

PNDS Syndromes drépanocytaires majeurs de I'adulte, porteur
De Montalembert Mariane, établissement : Hbpital Necker-Enfants malades, AP-HP,
Paris — actualisation

Syndrome drépanocytaires majeurs de I’enfant et de I’adolescent, porteur :
HABIBI Anoosha, établissement : H6pital Henri Mondor, AP-HP, Créteil — actualisation

Sphérocytose héréditaire et autres anémies hémolytiques par anomalies de la
membrane érythrocytaire et Syndromes thalassémiques majeurs et intermédiaires —
traduction

27/02/2025
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Liberté.
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parcours de soin et de vie, des territoires jusqu’a ['Europe :

i
Fraternité

« Attribution aux FSMR : renouvellement d'un soutien financier exceptionnel aux ETP fin
2022, a utiliser comme un fond d’amorcage notamment a destination des centres

nouvellement labélisés en 2023 => Mesure en base pour 'ETP (MIG F23),
reconduction en 2024

—> La filiere MCGRE a lancé un appel a projet destiné a soutenir le développement
des programmes d’éducation thérapeutique améliorant le parcours de soins des
patients. Doté d’'un montant de 100 000€, cet appel a projet a favorisé le
développement ou I'extension de 6 programmes dont un en Outre-mer

34 nlan

TENS

maladies rares

27/02/2025 16



el \.c ] Renforcer le maillage territorial des maladies rares dans les MC@E m
PFEeo AL : : D o . e ¥ maladies rares
s parcours de soin et de vie, des territoires jusqu’a ['Europe :

i
Fraternité

ETP proposés par la FSMR MCGRE:
3™ plan

TS

maladies rares

Mieux vivre avec la drépanocytose au quotidien, porteur : Dr Favennec, Centre de competence des
Syndromes Drepanocytaires Majeurs, Thalassemies et Autres Pathologies Rares du Globule Rouge et de
'Erythropoiese, Etablisserment : CHU de la réunion

Vis ta drep'mania - Therapies du corps @ l'importance des gestes, porteur : Dr G. Beaujour, Centre de
competence des Syndromes Drépanocytaires Majeurs, Thalassemies et Autres Pathologies Rares du Globule
Rouge et de ['Erythropoiese. Etablissement : Centre hospitalier intercommunal de Villeneuve-Saint-Georges

EducTP - Globule-Rouge-AJA, porteur : Dr M. RONDEAU-LUTZ, Centre de compétence des Syndromes
Drepanocytaires Majeurs, Thalassemies et Autres Pathologies Rares du Globule Rouge et de ['Erythropoiese.
Etablissement : HOpitaux universitaire de Strasbourg

27/02/2025 17
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ETP proposés par la FSMR MCGRE:
3™ plan

TS

maladies rares

AppliDrep, porteur : Dr B. Koehl, Centre de référence des Syndromes Dréepanocytairesb
Majeurs, Thalassemies et Autres Pathologies Rares du Globule Rouge et de ['Erythropolese. Etablissement :
Robert Debré

Adaptation du programme ETP-Drépanocytose Adulte en version mixte (presentiel et e-ETP), porteurs : Dr S.
Monnier, M. Dannoune, Centre de compétence des Syndromes Drépanocytaires Majeurs, Thalassemies et
Autres Pathologies Rares du Globule Rouge et de ['Erythropoiese. Etablissement : Centre Hospitalier de
Versailles - Hopital André Mignot

Extension commune d'un programme d'ETP a 'attention des patients drepanocytaires adultes (2021 ) et
d'un programme d'ETP Maladies rares hématologiques et immunologiques pediatriques (2018), porteurs
Drs M-P. Castex, P. Cougoul, Centre de référence des Syndromes Drépanocytaires Majeurs, Thalassemies et
Autres Pathologies Rares du Globule Rouge et de ['Erythropoiese. Etablissement : Centre hospitalier
Universitaire de Toulouse

27/02/2025 18
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Liberté.
Egalité

=, syndromique

« Définir et mettre en place un dispositif d’acces encadré aux plateformes nationales du PFMG
2025 pour le diagnostic des maladies rares en s’appuyant sur la mesure 6 de ce plan et sur la mise
en place de réunions de concertation pluridisciplinaire (RCP) d’‘amont et d’aval du séquencage a
tres haut débit, en impliquant directement les CRMR et les laboratoires de génétique
moléculaire. »

* Groupe de travail « diagnostic »: répondre aux errances/impasses diagnostiques des anémies
ou hémolyses inexpliquées ou les polyglobulies vraies idiopathiques (1% file active)

- RCP « Diagnostique nationale globule rouge » = 60 dossiers examinés en 2023

3l
e MCEDE

maladies rares

27/02/2025 19
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IRl /\xe 2. Mieux diagnostiquer pour pouvolr traiter les personnes touchées par les maladies m
Ef%i‘s’%l{’.‘q‘.'tll‘ss rares : Accessibilité rapide aux diagnostics moléculaires et a ['expertise clinique maladies rares
=, syndromique

Deploiement de la BNDMR dans les CRMR/CRC/CCMR en lien avec les systemes

d’information hospitaliers: MC@E 3 pln
- Recensement des maladies et identification des patients mlais e

- Integration du set de données minimum maladies rares
- Formation a la saisie de données

- Assurer l'interface centres / BNDMR

- Harmonisation des pratiques de codage

+ Mesure renforcee = +1ME afin de renforcer linteropérabilité des bases de
données maladies rares avec le plan France médecine génomique

27/02/2025 20
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BNDMR

Banque Nationale de Données
Maladies Rares

Faciliter le regroupement de données de multiples sources au

de la BNDMR

Intégration des données génétiques

3 plan

maladies rares

Un set de données minimum génétique (SDM-G)
dans un cadre d’interopérabilité

Anomalie(s)_ch i )

Anomalie chromosomique

Mosaique

Cassures chromosomiques (sauf XFRA)

Anomalie par chromosome #1 -

Génome de référence

Région impliquée

Position génomique (ACPA)

Nombre de copie

Anomalie de structure

ACPA détaillée ou formule
<chromosomique complexe (cas
complexe a coder)

Origine de I'anomalie

Anomalie causale du phénotype

Quantité de matériel génétique

Oui Non

Cassures chromosomiques (sauf XFRA)

Génome de référence

Chromoseme

Position génomique (ACPA)

Nombre de copie

Anomalie de structure

ACPA détaillée ou formule chromosomique complexe (cas complexe & coder)

Origine de I'anomalie

Oui Non

Partiellement Inconnu

sein

Geéne(s)
POGZ +
Géne (HGNC) POGZ
Origine de I'ADN Nucléaire Mitochondriale
Var

Génome de référence

éotidique de

Génome de référence

référence

Position génomique

Variation nucléotidique

Classe de la variation

Séquence protéique de référence

Variation protéique (code AA & 3
lettres)

Statut

Origine de la variation

Variant causal du phénotype

Résultat non conclusif

Mutation(s)

Séquence nucléotidique de référence

Position génomique

Variation nucléotidique

Classe de |a variation

Séquence protéique de référence

Variation protéique (code AA a 3 lettres)

Statut
De novo Paternelle Maternelle Inconnue
Oui Non Partiellement Inconnu
O
Mutation(s)
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Thérapies innovantes et criteres de jugement ?

» Renforcer les observatoires des traitements (action PNMR3) existants en developpant le groupe inter-
filieres des observatoires des traitements (GRIOT)

« Accroitre la coordination des acteurs dans le processus de collecte de donnees pour faciliter, anticiper la
construction des recueils pour les acces precoces et le cadre de prescription compassionnelle et
renforcer la reutilisation secondaire des donnees de sante

- Mesure pour renforcer les observatoires des traitements existants dans les 23 FSMR / + de temps de

pharmaciens pour coordonner les travaux avec 'ANSM et la HAS sur les CPC et les AP = +0,6 M€

« Mettre en ceuvre un dispositif specifigue et renforce de pharmacovigilance dans les maladies rares pour
les produits prescrits hors AMM Mesure en base

27/02/2025 22
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DES SOLIDARITES maladies rares
Thérapies innovantes et criteres de jugement ?

« Intensifier le recours aux ressources existantes comme le Set de Données Minimum Traitement (SDM-T),
BaMaRa et les registres pour le recueil des données de vie reelle pour les acces précoces, les cadres de
prescription compassionnelle et les dispositifs medicaux Mesure en base AAP

« Genérer des données directement collectées aupres des patients, a travers les PROs (patient reported
outcomes) Mesure en base

* Biothérapies sont en cours de developpement

« Centres MCGRE tres impligués dans la recherche sur ces thérapies innovantes et les innovations
thérapeutiques plus classigues sont aussi tres dynamiques.
M@

FILIERE SANTE MALADIES RARES
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DES SOLIDARITES

ET DES FAMILLES ‘BN DMR maladies rares
Liberté Banque Na l \ de Don

ol Maladies Rat

Faciliter I’évaluation des produits de santé au sein de BaMaRa

Objectif du set de données minimum traitement (SDM-T) :

» Permettre la saisie des données de suivi (efficacité, qualité de vie des patients...) des
médicaments

 Faciliter et uniformiser le recueil des données de suivi requises par les protocoles
d'utilisation (PUT) établis dans le cadre des autorisations d'acces précoce, des
autorisations d'acces compassionnel trés précoce ou des cadres de prescription
compassionnel

« Disposer d'informations, notamment d'efficacité, au long cours sur les médicaments
indiqués dans les maladies rares et ce, des les premiéres administrations, des l'acces
compassionnel ou compassionnel
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DES SOLIDARITES

ET DES FAMILLES

Liberté

Egalité

Fraternité

BNDMR

Banque Nationale de Données
Maladies Rares

Faciliter I’évaluation des produits de santé au sein de BaMaRa aar

Publication d’'une matrice de dossier type du
PUT-RD avec des annexes revues a la lumiére
du service fourni par BaMaRa

Disponibles sur le site internet de la HAS depuis

juillet 2023

Conditions dacceés

Role de La HAS et les acteurs de la
procédure

Déposer un dossier

Modalités de d

pot
Accompagnement

Modalités pratiques
Nouveauté : PUT RD BaMaRa

sulter les demandes et les

prés deux ans de mise en
u dispositif

Voir aussi

|—| AS Médicament \  Vaccination \  Dispositift v Evaluation économique Vv Moyens dinformation \  Agenda
D

formulaire de sollicitation du rer

Nouveauté : PUT RD BaMaRa

Dans e cadre du Plan National Maladies Rares 3 (PNMR 3), un recusil de données spécifique aux

Janque Nationale de

médicaments a eté développé a

minimum pour les tra
de D: Maladies Rares (bndmefr))

Données Malade:

rares et perme ion dun médicament aus:

e suvi et févalu

0CeS OU Compassionnels qu scription i
ale Incluant a HAS, (AN

industriels du medica

tudes

os Filléres de Sante

récoces, ce SDM-T se décline

BaMaRa dans le cadre des ac
1un modéle de PUT-RD propre & BaMaRa 11

oche du modéle de PUT-RD « cla
lle BNDMR. & utiliser impérative

cument comprend

® une majorité de champs prédetermings, non modifiables

® quelques
vront étre discuté
Raves concer

otamment concemant (efficacité du meédicament) qui de
opérationnelle de la BNDMR et la Fitiere de Sante .
ande daul

ation daccés précoce

M-T b

via

tace dune collecte de dor
lle e (s BNDMR (analy
unité des rende

Pour tout renseignement en vue de la mise

ndmigaphpn Pol

dustriets peuvent contacter la cellule opérations

t également invités & utiliser lop

n acces précoce

Modéle de protocole d'utilisation
thérapeutique et de recueil de
données (PUT-RD)

depuis BaMaRa

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

oir de Ia soumnis = p sur s plateforme
E. Il est impératif que le modéle da PUT-RD el que publié par la HAS et la BNDMR soit
respectd, on particulier los zones idonfifies comme non madifiablos.

de NS
uide de dépdt p
cument

andations de
eptible

o

tients et
nément & Farl

etdoivent

La demande

Spécialité [Renseigner le nom de spéciolté si a3 déterming

[5i Ia DEI west pas disponible, renseigner I dénominst
provisgire du médicamen]

Indication [Indication simphfiée revendiquég

Date d’octroi

peteinese

ifion de ce médicament sers effective dans
iai maximal de 2 mois & compier de catts dafe.

Périodicité des rapports de synthése

9 mois - un gel de ks base jusqua un mais avan celle
échéance est folér. Le prochain rapport de synihése devra
également &lre déposé dans le dossier de renouvellement
accés précoce. Pour chaque renouvellement ultérieur, le
rapport de synthése déposé dewra Eire le phus récent
passible, en tenant compte du dépit du dossier 3 mois

pré-ciépot pour

res
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AUX SOINS

Libereé

Lgalsté
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- Renforcer les moyens humains nécessaires pour la collecte des données de santé maladies rares
Mesure en base Soutien+++des CCMR/CRC par les FSMR soit en direct soit par les plateformes
d’expertise ou de coordination maladies rares

- Intégration du set de données minimum maladies rares : Le SDM des fiches maladie rare de
BaMaRa et du DPI a actualisé par la BNDMR. Les données des patients des fiches maladie rare
sont régulierement mises a jour au fur et a mesure des consultations par les personnels
(ARC/TEC, chargés de mission, professionnels de santé, etc.) des centres de la filiere.

- Formation a la saisie des données : les nouveaux ARC/TEC ayant rejoint les centres ont été formés
a la saisie, I'implémentation, les modifications et corrections des données des fiches maladie rare
dans BaMaRA ou dans le DPI.

- Assurer l'interface entre les centres de la filiere et la BNDMR : les équipes de la filiere sont
régulierement en contact avec la BNDMR pour diverses questions (comment saisir certaines

données).

27/02/2025 26
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Axe 4. Renforcer la collecte des données de santé maladies rares et les bio-banques : maladies rares

» Soutenir une politigue nationale maladies rares dans les pays de ['UE (action conjointe
JARDIN qui a debute le 1°" fevrier 2024) = Mesure renforcée pour financer la coordination

des 6 réseaux européens de référence (ERNs) francais = +0,2M€ en + 1,8 ME de ['Europe a

rajouter financement JARDIN

JAR

« Simplifier le circuit des données vers les reseaux européens maladies rares (ERN), en lien
avec l'action conjointe JARDIN Mesure en base

« Créerun portail d'information des collections biologiques maladies rares Mesure en base

27/02/2025 27
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noss FAMILLES JAR D | N maladies rare
Le projet pilote: Jardin WPS8 (financement UE)

Pl. Anne-Sophie Lapointe

Mise en ceuvre agile des livrables du WP8 : :
DPI des établissements

1) Circuits de données de santé
Registre national

Registres des
ERNSs

+ 2) Solutions techniques
« 3) Contrats types

* 4) Réutilisation des données
Rappel des 4 ERNs pilotes: EpiCARE, Euro-NMD, ERN-RND et ITHACA

-
U EpiCARE
Alexis Arzimanoglou
Hospices Civils de Lyon
+ EpiCARE registry data

EURQO-NMD
Registry Hub

) 1 manager Teresina Evangelista
Institut fir Medizinische Genetik und Assistance Publique-Hépitaux de Paris (Pitie
angewandte Genomik Tabingen Salpétriere)
+ ERN-RND registry data manager + Euro-NMD registry data manager

%FHI\'&D\ ‘BNDMR

Alain Verloes "

Assistance Publique-Hépitaux de Paris (Robert-
Debré)

+ ITHACA registry data manager

Arnaud Sandrin
Assistance Publique-Hépitaux de
Paris (BNDMR) + BNDMR data

27/02/2025 manag=e 28
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Liberts oty
Egalité 90
Fraternité

L’action conjointe JARDIN : focus sur la tache 8.4

Tache 8.4 : Mise en ceuvre agile des livrables des taches 8.2 et 8.3

Sous-tache 8.4.1

« Implémentation des
recommendations du WP8.2 et du
WP8.3 dans 6 a 7 HCP des 4 ERN

pilotes (EpiCARE, ERN-RND,
Euro-NMD et ITHACA) »

* Appel avolontaires lancé
(mi-juin) pour sélectionner les
6/7 HCP par ERN pilote

*  Workshop sur les aspects
techniques et réglementaires
a mettre en place a partir de
Septembre

Sous-tache 8.4.2

« Communiquer des données
provenant des DPI pour les utiliser
dans le nouveau CPMS (Clinical
Patient Management System) »

La nouvelle version du CPMS
est en cours de développement

Premiers travaux prévus en
2025 pour cette sous-tache :

Mise en place d’un transfert
semi-automatique des données
des HCP vers le nouveau
CPMS

Sous-tache 8.4.3

« Utilisation des ensembles de
données MR mis en ceuvre pour le
suivi des activités dans les HCP et

les ERN et pour I'échange de
données avec les registres ERN »

« Travail collaboratif entre
'INSERM (Orphanet) et un
démonstrateur Danois

* Appel avolontaires lancé
pour lancer I'implémentation
des codes ORPHA dans
d’autres pays : participation de
la Gréce en cours d’étude

27/02/2025
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,,,,,,,,

— Données collectées dans BaMaRa :

Un )
BaMaRa J = SDM - MR
par hopital Données spécifiques  par

T ;
== pathologies, semblables aux

données  complémentaires
des registres ERN
(DoSpéRa)

L»\' BaMaRa

Dans BaMaRa

@ Pseudonymisation des patients : avec SPIDER ou
4l un autre outil (en cours de réflexion)

@ BaMaRa (APHP) prend en charge la signature

des DSA avec les ERN apres que ces derniers
aient validé la checklist de conformité référentiel
EDS de la CNIL

N

TN

maladies rares

Les utilisateurs de BaMaRa téléchargent un
fichier (dans un format technique compatible

.i, avec linfrastructure du registre ERN)
contenant les données des patients qui ont
signé un consentement libre et éclairé.

Fichier CSV (ou
autre format a
deflnlr)

CDE

Registres ERN

Import des données dans
le(s) registre(s) ERN

“WBNDMR

ASSISTANCE -1 HOPITAUX
PUBLIQUE o DE PARIS 30
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Aspects reglementaires

Contractualisation

Conventions HCP — BaMaRa
(Déja signées : a avenanter)

2 BaMaRa

TN

maladies rare

Data Sharing Agreements : BaMaRa-ERN
(24 a signer — si non déja signé par les centres francais)

w

w

W BNDMR

ASSISTANCE ) HOPITAUX
PUBLIQUE o DE PARIS 31
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Liberté
Egalité

Aspects réglementaires

Validation des dossiers réglementaires des ERN

Direction générale de I'offre de soins

« Validation systématique avec I’équipe DPO de I’AP-HP des documents réglementaires de

chacun des ERN

La checklist de
conformité au
référentiel Entrep6t de
Données de Santé
proposée par la CNIL

Le Data Sharing
Agreement qui sera
signé entre 'AP-HP au
nom des centres
francais participants et
'ERN

Le formulaire de
consentement patient
(accompagné d’une note
d’information patients)

Le Data Protection
Impact Assessment du
registre de destination,

obligatoire pour les
traitements de données
susceptibles d'engendrer
des risques pour la vie
privée

21/01/2025
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Aspects réglementaires

Contractualisation centralisée

Etape 1 Etape 2

\:"__g;t:jtrf SIL:IH Les ERN envoient

& Al | Ie - = =_

: leurs Data Sharin

convention BaMaRa Agreement (DS A"r%
par les HCP " BaMaRa. "
CONCEernés.

Etape 3

Envoi par mail du
DSA aux
responsables au
sein du HCP pour
validation.

Direction générale de I'offre de soins

Etape 4
Signature du Data
Sharing Agreement :
Une fois validé par
le HCP, BaMaRa

signe le DSA avec
'ERN.

21/01/2025
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Liberté.
Egalité
Fraternité

Consentement patient

*+  Comme chaque ERN a son propre formulaire de consentement du patient :

> Un consentement par registre et par patient

» Consentement libre et éclairé (conservé par les médecins référents des patients concernés)

»  Deux nouveaux éléments ont été ajoutés a BaMaRa lors de sa derniére mise a jour
» « Le patient a donné son accord par consentement signé au partage de ses données au(x) registre(s) ERN suivant(s) »

» Un élément permettant de sélectionner un ou plusieurs ERN dans une liste définie.

Exercice du droit du patient

O Le patient (ou son représentant Iégal) s'oppose a la réutilisation de ses données dans I'EDS BNDMR

Le patient (ou son représentant Iégal) a donné son accord par consentement signé au partage de
ses données au(x) registre(s) ERN suivant(s)

Sélectionnez le(s) ERN concerné(s) | [l ] [lemz & |

e | s

21/01/2025 34
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Liberté Banque Nationale de Données
‘{f*:’/g;m Maladies Rares

Faciliter le regroupement de données de multiples sources au sein de la
BNDMR

Interopérabilité avec les registres européens

Phase préparatoire Niveau France I I Niveau européen - *
RD

[ . Transfére ou met a

' - w _ disposition (selon les cas — systémeas
. . wvariéz en Europe)
. i . sDM
Liste des items requis :
. - - DoSp
— E Critére d'inclusion : —p e BaMaRa .
- ORPHA x Centres - ¢Ra
_ n items diagnostic (n € [0; 300[ ) ;
. )
_ n items suivi (n € [0: 300[ ) [ Yoo 1 EDS naticnal
a e SNDS chainé au sNDS
h— ) )
i ESE'HF-TE Remontée dans le DMP Autres reg|5tre5
Int érabilité CAB et lab européens
A : nteroperabliite et labos -
DoSpéRa (dés le T1 2024) >0 " pe e aDaC
Dossier de Spacizlita maladie Rars SR =
Dutil du systéme numerique BalMaRa :
permettznt |'affichage instantzns de *a Remontee dans les EDS de CHU
dossiers d= spécialités
_’T Conformité exigences LEEM



o The dreamed future: RD in the data ecosystem (slide P < X4

DU TRAVAIL, DE LA SANTE,

BT DES FAMILLES. d’Orphanet Copil FSMR) maladies rares

i
Fraternité

-

/\E EHDS
o> European

r\, ®
m XeeHeaith DA-?:TEIU ,\f* Lo ® Genomic Data
' o

6 . e% Infrastructure

9,

Primary use EJF RD
» Better knowledge, best practices s
= Continuity of care
= Better disability evaluation and compensation Secondary use
» Adequate cross-border and primary care * Research
+ Evidence-base decision-making —




D8.2: Recommendations for
integration of data management
between National Health Systems

Task 8.4 Testing and implementing integration
solutions in agile mode

8.4.1: Implementing WP8.2 and WP8.3 outputs across samples
of HCPs among 4 pilot ERNs

8.4.2: Communicating data from EHR datasets for use in CPMS
8.4.3: Use of implemented RD datasets for monitoring HCP and

“’%i'*;.

MS9-11 Implementable solutions

ERN activities and for data exchange with ERN registries.

and ERN /;

prepared

Preparation of implementable solutions in
MS including implementation guidelines
issued in 3 release cycles.

53502 3523 BuIALIq

Task 8.3 Implementable solutions to overcome organisational,
\ o‘ /

technical, & legal barriers to integration of national health
Task 8.2 Implementable solutions to improve semantic

systems & ERN data management

8.3.1: Technical solutions between HCP and RD data management systems
accuracy and interoperability of RD health data
8.2.1:Inventorise and recommend semantic standards to unambiguously

8.3.2: Instruments facilitating legitimate (re)use of data
8.3.3: ERN-supporting data management policies and procedures
[ capture data and maximise their use across national healthcare systems and
registries.

MS12 First version of adapted SE-Atlas
released

SE-ATLAS with national entry points and
inclusion of Orphanet data is published and
accessible through Orphanet

8.2.2: Facilitate the implementation of ORPHAcodes in Health Information
Systems to harmonise European data sharing and analysis.

D8.1:Report on barriers to
RD data sharing and existing
solutions

Task 8.1 Identification of current barriers to RD data sharing

and inventory of existing solutions

8.1.1: Baseline study of the journey of RD data for primary and secondary
use at HCP, national, and ERN level..

8.1.2: Identification of the main organisational, technical and legal barriers
and existing candidate solutions to integration of data management
between National Health Systems and ERNs for RD data sharing.

WP8 -Data management: develop recommendations ensuring the interoperability of

data structures on MS level (local, regional, national) and ERN level

"

/Task 8.5 Visualisation of RD
Expert Centres with ERNs and
NRNs

8.5.1 Mapping the Orphanet expe\\
centres, networks and patient
organisations/alliances data set wit
—>the generic. SE-ATLAS data model.
8.5.2 Demonstration and evaluation
of national visualisation in interested
countries.

8.5.3 Definition of data transfer
between Orphanet and SE-ATLAS and
definition of individual national
search start pages.

8.5.4 Patient-centred easy/fast-to-
use design.

8.5.5 Demonstration and evaluation
of national visualisation in interested
countries.

8.5.6 Determine models and
strategies for long-term
sustainability.

- J

Baseline: barriers for integration of data management between national health systems and ERNs for rare diseases




Articulate synergies between
JARDIN & EJP-RD / ERDERA

JARDIN

WP7 Lead : Pr Holm Graessner : —
national reference networks and

undiagnosed disease programs linked with

ERN

WPS8 : data management

* Task 8.1 Lead : Pr Franz Schaefer: —

Identify current barriers to rare diseases
data sharing and map existing solutions

e Task 8.3 Lead : Pr Marco Roos:
Propose concrete solutions to overcome
existing barriers

>

> RARE DISEASES

Solve RD (Lead : Pr Holm Graessner)

Solve a larger number of rare diseases and
improve diagnostics by implementing a
genetic knowledge web

Erica (Lead : Pr Franz Schaefer)

Build on the strength of the individual ERNs
and create a platform that integrates all ERNs
research and innovation capacity

FAIR (Lead : Pr Marco Roos)

Make all data Findable, Accessible,
Interoperable & Reusable to allow data
exchange and optimal analysis



Articulate synergies between
JARDIN & EJP-RD/ ERDERA / National Plan

gL

% PROGRAMME maladies rares OI’DhCI"W et
JARDIN !’ RARE DISEASES . .

23 National Rare Diseases Network:
WP7 Lead : Pr Holm Graessner » Solve RD (Lead : Pr » Observatories for the diagnosis of rare
Holm Graessner) diseases / Genomic medicine and links with
the France Genomic Medicine Plan (PFMG)
Medical biology laboratories in liaison with
WP8 : data management clinicians for functional validations /

* Task 8.1 Lead : Pr Franz » Erica (Lead : Pr Franz » The rare disease treatment observatory
Schaefer: orpnanet

orphanet
orphanet

Schaefer) The collection of real-life data for early
EJP-RD Pillar 2 Franz and access and compassionate use

* 8.2 lead Ana Rath Ana Supporting market access for innovation in
OD4RD2 Orphanet rare diseases

From the French national rare disease

* Task 8.3 Lead : Pr Marco » FAIR (Lead : » registry (BNDMR) towards ITHACA ERN

Roos: orphanet Pr Marco registry (ILIAD): Data reusability to ease the
Rorphanet burden of data entry
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