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Expected outline of the report 

 

1 – Optimising data collection and biological sample archiving – action B-2-2 

This section should provide information allowing identification of: 

● Actions related to collaborations with: 

- The national network of “biological resources centres”; 

- The Foundation for Rare Diseases; 

- The (regional) reference centres for rare diseases. 

 

● Actions enabling benefits from the National Plan for Rare Diseases; 

● Structuration of the Databank: content, updates, coverage of reference centres for rare 

diseases, access to data. 

 

 

 

 

 

 

 

All actions listed in this outline refer to the joint “National Plan for Rare Diseases 2011-2014” document. 

Together with this written report, one or two Excel files should also be filled. On one hand, the first file lists all 

the funding demands received over the 2011-2014 period. On the other hand, the second file lists all the non-financial 

resource access requests over the same period.  

It is not necessary to list all these requests and the response to these requests in this written report. 

Please add to the “Appendix – list of acronyms” any non-listed acronym referred to in this report. 
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For each of the items listed in the expected outline of the report, please indicate (when relevant) 

- Which actions were taken? 

- When were these actions taken? 

- Which results came from these actions? 

- Which strategic analysis (SWOT: Strength, Weaknesses, external Opportunities and Threats) can be drawn 

from these actions? 

- What can be done subsequently to this strategic analysis? 

- Indicators relevant to the considered item in the National Plan for Rare Diseases 2011-2014. 

Without exceeding three pages per item. 
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1 – Optimising data collection and biological sample archiving – action B-2-2 

 

 

THE FRENCH NATIONAL DATABASE FOR RARE DISEASES 

 

 

A national program financed by the French ministry of health  

within the 2nd national plan for rare diseases framework (2011-2016) 

 

 

The National Bank for Rare Diseases project is a priority project of the 2nd Plan for Rare Diseases. It is built as part of 

the CEMARA experience that started in 2007 in Necker Hospital for Children (AP-HP) in a Paris 5 University research unit 

(SBIM). The working program undertaken as part of the 2nd national plan was dedicated to reinforce the current 

infrastructure and implement a nationwide framework incorporating other existing rare diseases (RD) registries and 

patient files in order to reduce data collection burden for rare disease centers of expertise. In this perspective, CEMARA 

is being replaced by BaMaRa in 2015 in order to facilitate the integration with other existing databases (registries) and 

applications (Electronic Health Records, genetic centered applications). Meanwhile, the overall model for RD data 

collection at national level has proven to be successful as a useful infrastructure to support research activities for RD 

centers of expertise (using the infrastructure to manage local or national cohorts). Research on this infrastructure itself 

also benefited from information technology (IT) developments dedicated to link care planning, public health and 

research.  

 

This report will present the ongoing work performed to build a national infrastructure on top of the existing local 

infrastructures (registries and EHR) from 2012 to 2015. Its usefulness to support care planning, public health and 

research is also presented in the second part of the report. 
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A NATIONAL PROJECT WITHIN AN INTERNATIONAL CONTEXT 

 

There are 6,000-7,000 rare diseases according to published estimates [1]. A rare disease is defined by a prevalence less 

than 1/2000 [2] in Europe and by no more than 1/1500 [3] in the United States of America. In France, the number of 

patients affected by a rare disease is estimated between 3 and 4 million [4] and many diseases have less than 100 

identified patients. The anticipated number of patients affected by a rare disease is about 30 million in Europe [5] and 

25 million in North America [6–8]. However, the burden of rare diseases is difficult to estimate since epidemiological 

data for most rare diseases are at best fragmented or more often lacking. Rare diseases have been identified as a public 

health priority in Europe. Many EU countries have launched national plans to promote rare diseases care and research 

[9] [10].  

Since 2004, the French authorities together with field experts, patients’ associations and other stakeholders have 

defined 2 consecutive rare disease national plans. The first plan (2005-2009) fostered the implementation of a network 

of 131 rare disease centers of expertise (also called centers of reference (centres de reference) or excellence centers 

– see the definition section), distributed all over the French territory [11]. They were focused on groups of diseases 

(Rare Renal Diseases, Rare Pulmonary Diseases, Rare developmental defects...). Each center of expertise was composed 

of one or several medical units mainly located in university hospitals. A complementary network composed of 501 units 

(centers of competences (centres de 

compétences) – see the definition 

section) was connected to this first set 

of centers of expertise to better cover 

the territory, closer to patients’ 

residence. This rare disease network 

aimed at building a nation-wide 

continuum of care for these chronic and 

disabling diseases.  

To support clinicians’ rare disease care 

and research activities, an IT 

infrastructure is funded by the second 

national plan for rare diseases (2011-

2016) [12]. This national information 

system objective is to promote 

information exchange tools that can be 

integrated within the current local or 

national information systems to avoid 

data re-entry. Rare disease patients are 

often hardly identifiable within hospital 

information systems because of the lack 

of homogeneous support of rare disease 

coding, as well as the lack of a 

systematized data collection at a national level such as the GRDR CDEs of the US initiative [13]. The first set of objectives 

of the BNDMR is the following: 

 To identify patients in the rare disease care network to help build a seamless continuum of care across expert 

centers and reduce overall costs. Making the rare disease associated activity detectable is essential for the 

expert centers in order to submit claims for the funding committed to this specific care activity.  

 To assess whether the rare disease network is a good match for the geographic distribution of rare diseases in 

the country.  

 To help identify rare disease patients likely to be eligible for clinical trials or cohort studies.  

To meet these objectives, the 2nd French Rare Disease Plan, first, fostered the development of a national minimum data 

set (F-MDS) (as a clinical data standard) for all French rare disease centers and all rare diseases. 

And second, the setup of the necessary IT eHealth infrastructure to enable the collection of data from all existing health 

information systems (EHRs) or existing national or international rare diseases registries for French patients. The strategy 

we followed was a mixed one. On one hand we promoted a pragmatic approach, following the CEMARA project, to 

enable clinicians to record and follow their patients into a web application as a local application could do, on the other 

hand, we proposed an eHealth national framework to enable interoperability between existing systems and the BNDMR. 

Figure 1 The BNDMR web information portal: http://www.bndmr.fr 
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“Data, when available, are scattered within and without hospital information 

systems, registries, with poor standardization of recorded data elements and value 

sets”  

The second set of objectives are to enable the record linkage of the rare disease data to other national data sources 

such as the SNIIRAM or the PMSI to offer to the rare disease network an integrated tool for health and economics studies 

and epidemiological studies. 

 

THE FRENCH E-HEALTH LANDSCAPE 

 

Today, France lacks an integrated eHealth national strategy. However, several initiatives act at different levels in order 

to encourage EHR rollout in hospitals, new generation ICT tools for public health and research as well as several funding 

plans in each medical field of interest (Cancer1, Rare Diseases, Alzheimer2). Several research funding instruments (PHRC, 

Investissements d’avenir) can also trigger the development of specific tools for targeted medical research. Public 

institutes can also promote the development of specific registries (INCa) as well as patient’s organizations (AFM-

Telethon). But as reported by INCa which funded the development of several cancer registries, the interoperability 

guidelines given at the preliminary call for applications are not sufficient to have an effective integration of disease 

based registries with local health information systems or other national or international registries. 

The national “hôpital numérique”3 plan aims at encouraging the adoption of EHRs and ICT tools in hospitals in order to 

help hospitals to reach a minimum level of ICT implementation. The actual situation in hospitals is very diverse. EHR 

are not yet generalized, and when they are present, they do not necessarily cover all hospital activities. Some 

implementations are specific to in-patient clinics only, others have minimal implementations for reimbursement 

purposes, some covers all patients and enable imaging data processing, decision making for drug adverse events [14] 

and connected drug prescription and dispensation. Some EHR systems have advanced functionalities to build disease or 

research specific CRF but often only for local studies. Hospitals also often have specific departments for clinical research 

with their own ICT standards and technologies aside from the EHR systems. The heterogeneity of information systems 

is at local, national and international levels. The diversity of actors, authorities, funding and objectives increases the 

complexity of the picture every day.  

The rationalization of the care ICT landscape is a national priority given the actual challenges our modern societies: 

 Reducing the cost while increasing the effectiveness of our health system 

 Enhancing patient safety [15] and enabling personalized medicine 

 Ease the establishment of expert networks and the national sharing of patient file across hospitals and 

ambulatory care4  

 Facilitating the sharing of care data for public health (epidemiology and surveillance) and research 

(translational research) [16] 

While these initiatives are clearly heading towards the right direction, the lack of a clear coordination and strategy is 

still missing. As a consequence, the building of national infrastructures to support care, public health and research 

                                                      
 
 
 
1 http://www.e-cancer.fr/le-plan-cancer/plan-cancer-2014-2019-priorites-et-objectifs 
2 http://www.social-sante.gouv.fr/IMG/pdf/Plan_maladies_neuro_degeneratives_def.pdf 
3 http://www.sante.gouv.fr/le-programme-hopital-numerique.html 
4 http://www.social-sante.gouv.fr/IMG/pdf/SNS-version-courte.pdf 
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activities is still very challenging and often requires the development of innovative approaches that represents research 

activities in the medical informatics scientific community. 

 

 

 

 

 

 

 

 

 
 

CEMARA PNMR1 and PNMR2 

This section introduces the status of development of CEMARA (CEntres MAladies RAres) as of 2010 until 2015.  

 

The original conception of CEMARA is presented. This information system for rare diseases was gradually implemented 

[17].  

● Objectives of the CEMARA Program.  

The primary objective of the CEMARA project, defined in 2005, was to identify the patients presenting with a rare 

disease (RD) on the French territory. The information system was backed onto the Rare Diseases Centers of Expertise 

(RDCE).  

Secondary objectives were: to study the way the supply of care copes to the demand; to describe the care activity 

performed by the RDCE, to contribute to the epidemiological surveillance of RDs in connection with the Institut de 

veille sanitaire (InVS); structuring a bank of diagnoses, identifying patients for entering specific cohorts follow-up or 

clinical trials.  

A web platform was set up, accessible through Internet via a secure network (https). The organization for each RDCE 

was autonomous. Each center of expertise, and each clinical site of this center of expertise, handled its own personal 

data, in a similar manner, by sharing the common tools of the core platform. The principle of management was 

analogous to the cells of a hive. Moreover, the sites of reference of a given center were committed to pooling their de-

identified data to produce the annual report of activities for the center according to the recommendations of the 

Ministry of Health and the Haute Autorité de Santé (HAS). 

Figure 2 Integrating care, public health and research for rare diseases 
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A shared common core. A common core of information (later called the minimum data set) was similar for all the 

centers. It was dedicated to children, adults, or fetuses when applicable. 

Legal framework. An approval was obtained from the French Commission Nationale Informatique et Libertés (CNIL) (n 

° 1187326), and from the French Advisory Committee for the treatment of information in health research (CCTIRS). 

A shared charter. A charter stipulated the rights and duties of each participant to CEMARA. This signed charter was 

necessary to get access to the CEMARA platform. This document also has been approved by the CNIL. A signed consent 

was not required by the CNIL at that time. Information given to the patients was provided by means of displays placed 

in the consultations rooms and hospitalization wards and specified the objectives of the data harvest of CEMARA.  

A common and secured network via Internet (https) was set up. Data were secured within 3 steps: data collection, 

data quality control, rearrangement of the data into a data- warehouse. 

A national network. The network integrated DOM (Départements d’Outremer) and TOM (Territoires d’Outremer). As 

of 2010, fifty centers were currently active in CEMARA. 

An electronic Case Report Form (e-CRF) allowed capturing information of a common minimum medical file with a 

simple user interface. It also allowed the visualization of information on the RD activity of the centers (center for 

which the activity was carried out; staff carrying out the activity; date of the activity; location of the activity; objectives 

of the activity; context of the activity).  

The database technical developments were made on the basis of open source, royalty-free technologies. The 

framework was designed as an N-tier architecture. The server was supported by Linux; The Web server used Apache and 

Tomcat; the database used MySQL; several informatics languages used Java, XHTML, JavaScript; Other specifications 

were provided using CSS, DOM, AJAX, and R statistical software. 

Client Tier Middle Tier Information System Tier

Data Warehouse

Production 

Database

Servlets

JSPs

Component 

Container

Web 

Interface

DataBase

Handler

Administrator 

Tools

Rare Disease 

Thesaurus 

- 

Geographical 

dictionary

 

 

A shared terminology. A specific partnership was established with Orphanet which allowed sharing a common 

vocabulary in order to describe RD conditions in a more homogeneous way. Each center establishes its thesaurus of 

specialty with Orphanet.  

Quarterly feedback and annual reports were sent to coordinators of RDCE for the management of their centers. 

Summary tables of activity were issued for each center of expertise, and for each site of expertise or site of competences 
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that composed a center. Assistance was also provided to the constitution of the report requested by the Ministry of 

health. 

Petals for targeted objectives. So-called “petals” were developed around the core data set that allowed to follow-up 

a given condition, using a cohort longitudinal tracking mode. They were developed at the request of the professionals 

of the RDCE.  

From adolescence to adulthood. Several sites of reference were likely to support the transfer of RDs patients’ files 

from a pediatric unit to an adult unit. In this context a file transfer model has been developed. 

A successful increase in load. Started as of May 23, 2007, more than 270,000 RDs patients’ files were collected as of 

March 2015.  

Establishing a connection with biological samples databases. A CEMARA challenge was to identify the patients that 

had samples stored in biological databases, and if material was still available if necessary. This connection is essential 

to translational research. 

A steering committee helped moving forward, to follow the adequacy between supply and demand of care, to stimulate 

research in the field of RD epidemiology, and define the evolution of missions of CEMARA at the national and 

international levels. The members of the committee were: Pr P Landais coordinator; Pr Alain Verloes – FeCLAD; Dr M Le 

Merrer – MOC; Pr C Bodemer – MAGEC; Dr G Baujat – MOC; Dr É Bourdon-Lanoy – MAGEC; Dr M Gérard-Blanluet – FeCLAD; 

Pr R Salomon – MARHEA; Dr JB Leca - MaRaFaB. 

A shared governance. A flexible and responsive governance was developed with all partners, DGOS, INVS, ASIP-Santé, 

associations of patients, regional agencies health. Its role is to ensure the achievement of the tasks of the platform and 

the developments of benefits in response to questions professionals, policy makers, patients and their representatives. 

Links with patients’ organizations. Shared links are established with the Rare Diseases Alliance and representatives of 

patients by assessing together their expectations concerning information. 

Establishing connections with the PMSI–ATIH and Assurance Maladie databases. Use of a coding key (example: the 

hash encoding algorithm) might be used to establish links between these databases and CEMARA data to enhance the 

analysis of medico-economic data and give a support to health planning. Data exchange between already existing RDs 

databases and CEMARA are supported by an XML format. 

Toward a European network. CEMARA was prepared to share its expertise with teams from other countries. Access to 

the common core of data was developed in English. This development was a logical step given the dynamics established 

by Rare Diseases Plan in other European countries. Our national organization is currently unique in Europe. The 

Organization of associations, the rare diseases Alliance, Eurordis platform, as well as recent European developments of 

Orphanet reflect the quality and progress of French thinking on the subject. Orphanet contributed to the rare diseases 

task force by the European commission and its role of expertise is recognized by the European Commission for the 11th 

revision of the international classification of diseases in the identification of rare diseases.  

 

 

PNMR2: BNDMR & RADICO 

While vast amounts of medical data can be generated by hospitals, they cannot be so easily used in clinical research or 

public health. Reasons are various, ranging from the heterogeneity of recording systems, to the context upon which 

they are captured, the operator that captures the information, the data semantics and the objective(s) of the collected 

data. CEMARA grew up as a standalone web application for 10 years but is now limited for further growth to integrate 

all the national center of expertise as most of them have existing databases or health information systems.  

The second national plan for rare diseases set: (i) the creation of an information system for rare disease expert centers 

and (ii) the constitution of a national database for rare diseases. As part of the plan, (but funded by the Investissement 

d’Avenir ANR program) the creation of a rare disease platform for research was also promoted: RaDiCo.  

The first sets of objectives of the BNDMR program are: 

 To identify patients in the rare disease care network to help build a seamless continuum of care across expert 

centers and reduce overall costs. Making the rare disease associated activity detectable is essential for the 

expert centers in order to submit claims for the funding committed to this specific care activity. To assess 
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whether the rare disease network is appropriately matches for the geographic distribution of rare diseases in 

the country.  

 To help identify rare disease patients likely to be eligible for clinical trials or cohort studies.  

RaDiCo program aims at developing an integrated platform to manage national and international rare disease cohorts 

and research studies.  

Read more: http://radico.fr/ 

 

The BNDMR and RaDiCo programs are complementary. Whilst all RD patients are identified within the healthcare 

information system through BNDMR, they can be more easily selected for inclusion into a cohort or a clinical trial into 

RaDiCo. This strategy is a realistic strategy given the heterogeneity of the actual situation (electronic health records, 

registries, databases, paper).  

 
Figure 3 – BaMaRa/BNDMR and RaDiCo, a complementary approach to accelerate the recruitment of RD patients for 
research 

 

PNMR2: THE NATIONAL WORKING GROUP 

A national expert group was first set in order to define the necessary scientific requirements and the first studies on 

the existing applications for patient registration. 

 

A national survey 
Status as of October 2012  

A survey has been conducted in the first half of 2012 in the 131 RD centers of expertise. The results were obtained from 

82% of centers. We identified needs both at local level and at the level of European databases. These needs were 

http://radico.fr/
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heterogeneous. They were expressed by diverse information aspects. They were not superimposable, depending on 

whether the application was local or European. 

 

 
 

 

Figure 4 – Needs expressed by the Rare Diseases Centers of expertise for the development of local databases: nature 

of the collected data 
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Figure 3 – Local databases and modalities of development: databases used and medium/support type used for 
development. 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

Figure 6 – European databases and development: databases used and medium/support type used for development. 

 

 

 

 

The means implemented to constitute the databases were heterogeneous. Locally, 4 bases out of 10 were developed in 

Excel which excluded any possible interoperability between databases. The development of these databases was 

conducted internally in 8 out of 10 cases. This generally precluded the sustainability of these databases when they were 

dependent on a single person for their maintenance and their evolution. 

 

The survey thus showed a multiplicity of databases, heterogeneity of needs and infrastructure, a lack of medico-

informatics piloting, and a partitioning of programs and tools. 

 

The setup of a common data set for all rare diseases and all expert 
centres 

To build a consensus for patient data registration over more than 6000 rare diseases and 131 expertise centers was not 

an easy task. To accomplish this task, we have developed a methodology we presented in a research paper [18]. 

First, we have identified several experts’ panels: 

1. The 131 rare disease expert centers represented by their medical coordinator or a representative. This group 

was responsible for expressing their needs in terms of data management as well as selecting the data elements 

of interest for their group of rare diseases. 

2. A Rare Disease Expert National Task Force composed of experts in the rare disease domain, representatives 

of the centers of expertise for rare diseases, national agencies, Ministry of health, researchers and the national 
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research institute of health. This group discussed relevance of the data elements to the specific objectives in 

the 2nd National Plan for Rare Diseases 

3. The National Plan for Rare Diseases Strategic Committee. This board of public representatives is chaired by 

the director of the care management department of the ministry of health. The board’s role was to validate 

approve the F-MDS-RD. 

4. A team of eHealth experts to build the necessary tools for the systematic review of the literature, to set the 

required statistical methods for items selection and to propose a standardized electronic version of the F-

MDS-RD.  

Then, we deployed the methodology as depicted au-dessous.  
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Figure 7 – A complete methodology to build common set of data collection for care planning, public health and 

research. Choquet R et al JAMIA 2014. 

The resulted common data elements (CDE) for all rare diseases and all expert centers is composed of 58 data elements 

in 6 categories: patient, family history, encounter, condition, medication, and questionnaire. It is HL7 compatible and 

can use various ontologies for diagnosis or sign encoding. The F-MDS-RD was aligned with other CDE initiatives for rare 

diseases thus facilitating potential interconnections between RD registries. It has been validated by the Director of the 

DGOS at the French ministry of health, on the 15th July 2013. The minimum dataset for rare diseases is available and 
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often downloaded at http://www.bndmr.fr/services/un-cadre-dinteroperabilite-pour-les-maladies-rares/le-set-de-

donnees-minimal/. 

TOWARDS AN HOMOGENEOUS CODING PROCEDURES FOR 

RARE DISEASE DIAGNOSIS  

Characterizing a rare disease diagnosis for a given patient is often made through expert’s networks. It is a complex task 

that could evolve over time depending on the natural history of the disease and the evolution of the scientific 

knowledge. Most rare diseases have genetic causes and recent improvements of sequencing techniques contribute to 

the discovery of many new diseases every year. Diagnosis coding in the rare disease field requires data from multiple 

knowledge bases to be aggregated in order to offer the clinician a global information space from possible diagnosis to 

clinical signs (phenotypes) and known genetic mutations (genotype). Nowadays, one major barrier to the coding activity 

is the lack of consolidation of such information scattered in different classifications such as Orphanet, OMIM or Human 

Phenotype Ontology (HPO). To help clinicians with this task, we have built a specific coding application LORD (Linking 

Open data for Rare Diseases – http://enlord.bndmr.fr). The application offers an integrated view of 6000 rare diseases 

(disorders) entities linked to more than 14 500 signs and 3 270 genes. The application provides a browsing feature to 

navigate through the relationships between diseases, signs and genes, and some Application Programming Interfaces to 

help its integration in health information systems in routine (see au-dessous). 

Figure 8 – The LORD overall biomedical data architecture 

 

The integrated data can be browsed in an openly available web application for all expert centers. When users are 

navigating through diseases graphs, they can filter the displayed concepts. For example, while looking at Cystinosis 

information (http://enlord.bndmr.fr/#disorders/213/97966), the user can filter on Rare eye diseases (if he/she is an 

ophthalmologist) and then navigate through symptoms that are related to his/her medical expertise: Unclassified 

maculopathy, metabolic disease with corneal opacity or metabolic disease with pigmentary retinitis. We should 

emphasize that the nature of the disease “groups” here differs from the previous example. While the first “groups” are 

related to symptoms of a disease, the seconds are diseases classifiers. 

The user then can have access to textual information from OMIM and HPO for a given disease and epidemiological 

information from Orphanet. As relations between data sources can be one to many (1 Orphanet disease for n OMIM 

http://enlord.bndmr.fr/
http://enlord.bndmr.fr/#disorders/213/97966
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entries) then we have developed an OMIM entry selector to help user navigation and data retrieval. From the web 

service standpoint, all data of all OMIM entries are gathered in the same JSON object for an individual Orphanet disease. 

Figure 9 - The disease interface of the LORD application. The filtering view gives access to filters based on medical 

specialties. The graphical tree navigation enables navigation through diseases, symptoms and group of diseases. The 

external thesaurus links allow the user to be redirected to source sites pages of diagnosis. The disease content view 

represents disease definition data from Orphanet, signs from HPO and clinical synopsis and genetic data from OMIM. 

 

While Orphanet nomenclature (Orpha Codes) was used in CEMARA and recommended by the EU in 2014, the 

nomenclature is large and we were recently reported that it is not easy to manage and therefore guarantee a 

homogeneous codification across the national expert centers. A dedicated expert group was appointed by the DGOS in 

October 2014 to evaluate the fit of the proposed resource based on the CEMARA experience and medical experts’ needs. 

The conclusions of the group will be delivered to the DGOS in a few weeks. The main recommendations will consist in 

phasing the rollout of Orpha Codes together with expert centers that will define the appropriate granularity and lists of 

codes, the coding instructions and propose an exploitation plan for their data in the BNDMR. 

In the meantime, a new European joint action on rare diseases (RD-ACTION, 2015-2018) will be launched this year. A 

dedicated work package on rare disease codification at EU level is proposed. The BNDMR team will participate and be 

in charge of the 1st task of the work package that will consist in establishing the overall codification framework to be 

set at EU level to enable faster identification of RD patients across EU. 
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THE INTEROPERABILITY FRAMEWORK 

In order to allow an effective collection of existing data from excellence centers, we have defined an interoperability 

framework to facilitate the homogeneous coding and transfer of the RD patient data. The underlying idea is to set a 

stable processing from registries to EHR vendors. It is based on 3 core functions:  

1. A unique identifier for all rare disease patients 

2. A standard data format 

3. A set of secure protocols to transfer patient data 

 

A unique identifier for 

all rare disease patients 

The identification of patients in health systems is 

subject to specific restrictions defined by the French 

authority CNIL. The national identifier based on the 

identifier of the health insurance (NIR) is not adapted to 

the network rare diseases because children are generally 

associated with the identifier of one of their parent. In 

addition, this number cannot be used in the care of 

people as an identifier. 

Our team proposes a national identifier Rare Diseases 

(IdMR) that is anonymous and unique. This identifier will 

be generated according to the standards in order to 

reduce the number of duplicates (two identifiers for a 

single patient) and possible collisions (same identifier 

for two different patients). This 20-digit code will be 

permanent and not reversible. It should be used 

regardless of the movement of patients between 

different health care facilities. It thus will identify the 

same patient who was followed in 2 centers while 

preserving their anonymity at national level (see Figure 

5). It is based on the following data: name, date of birth, 

sex. 

The centers that cannot provide us with personal data 

will necessarily anonymize the data using national rare disease identifier. Without this IdMR, the data will not be 

admissible in BNDMR. This will require the algorithm to 

generate the IdMR to be integrated into the applications 

used by the centers. The technical specifications are 

Figure 11 – The national identification mechanism for rare diseases 

Figure 10 – the RD national interoperability framework 
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published and are being implemented by external application suppliers for rare disease centers.  

Moreover, such an approach has already been successfully conducted by the equivalent structure to BNDMR the US, 

GRDR (Global Rare Disease Patient Registry and Data Repository), which uses the GUID (Global Unique Identifier). The 

GUID course allows identification of patients but also to connect them to their biospecimens. We have started 

discussions and integration of the IdMR with the biobank national network managed by INSERM 

(http://www.biobanques.eu). 

 

A common data standard to exchange comparable data 

The French minimum data set for rare diseases (F-MDS-RD) is composed as a set of common data elements and specific 

data elements.  

● Common Data Elements (CDE) 

- Consent (according to Regulatory recommendations)  

- National anonymous patient Identifier (subject to validation by the CNIL)  

- Personal information  

- Family information (if applicable)  

- Vital status  

- Medical history  

- Diagnosis  

- Diagnosis confirmation  

- Treatment (orphan drugs)  

- Ante and neonatal course (if applicable)  

- Research  

● Specific Data Elements (SDE) 

- Care pathway  

- Care activity  

- Structure of care 

Each data element is standardized and the overall data set has been made compatible with the international EHR HL7 

latest format: FHIR to maximize compatibility with EHR systems. 

 

A secure set of protocols for data exchange at national level 

Biomedical and nominative patient data exchange at national level has to be extremely secured and is now framed with 

a restrictive legal framework. First, the hosted application must comply with the national list of agreed data hosting 

services for managing patient health data outside the source hospital. Second, there is a set of protocols that can be 

used in order to secure data transfers. Last, to make sure either the senders is certified, a set of certification entities 

must be defined. 

 

A COMPLEX ETHICAL AND LEGAL FRAMEWORK  

Rare diseases experts are by definition rare as well as the patients are. This has several ethical and legal consequences 

for patient data registration at national level: 

1. A small number of patients increases the risk of re-identification with simple data as its diagnosis, even with 

grouped data 

2. Care coordination is required at a national level 

3. Patients have for the vast majority a lifetime chronic disease 

4. Expert centers have, for most of them, care and research activities on the same patients, they often use 

integrated ICT systems or have 3 or 4 different applications and registries 

The collection of national rare disease data for care planning, public health and further research purposes cannot be 

declared as a single data processing. Further, the consent collection might be require for specific identified research 

purpose whereas it is not required for care planning or public health. Often both activities are interlinked into RD expert 

centers. In that perspective, the current set of French regulations is not so well suited since it tends to have 3 different 

http://www.biobanques.eu/
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approaches (http://www.cnil.fr/documentation/textes-fondateurs/loi78-17/): general care (art. 25), research, public 

health and epidemiology (chap.9) and care activity evaluation (chap.10). The national public health regulations also 

add specific insight on personal data privacy, medical data privacy 

(http://www.legifrance.gouv.fr/affichCodeArticle.do;jsessionid=F80C107F589BCD4743F80785636DAA9E.tpdila20v_3?ci

dTexte=LEGITEXT000006072665&idArticle=LEGIARTI000006685745&dateTexte=20150324&categorieLien=cid#LEGIARTI0

00006685745), and the specific legal status of French specific regulation for health data host providers 

(http://www.legifrance.gouv.fr/affichCodeArticle.do;?idArticle=LEGIARTI000021941353&cidTexte=LEGITEXT00000607

2665). The collection of the national ID (NIR) is possible after a specific procedure that involves a specific agreement 

from the national council (http://english.conseil-etat.fr). We are currently studying the possibility of requesting it.  

In our context, the recording of rare disease patients ranges from fetus to adult with a large proportion of children. 

Genetic data is also recorded for various forms of undiagnosed cases.  

 

 

DEPLOYMENT 

Once the national framework for data collection set, in accordance with all RD centers of expertise and national 

authorities, the development of the IT tools and their deployment can be phased.  

 

 

BaMaRa 

BaMaRa is an application dedicated to RD expert centers that will enable them to follow their RD patients within care 

workflow. It offers the possibility to follow patients’ RD diagnosis as well as fulfilling their regulatory reporting 

activities. The application is built to restrain access to medical information data to each medical site. It was developed 

internally on new web application development paradigms (NoSQL, Ruby on rails, Web services) and enriched with 

strong security measures to insure data security at every level (data in the browser, through the internet and on the 

server). Medical and administrative data are managed in separate feeds within the whole application. Data is stored 

within a ministry of health-authorized data hosting service. All accesses and data modifications are traced and 

monitored.   

 

Interoperability 

Interoperability should be viewed as a 2 different levels: (i) vertical interoperability, the necessary interoperability to 

be managed with each excellence center and the (ii) horizontal interoperability of the BNDMR to allow the inter-linkage 

of patient data with other sources to integrate several datasets of the same patient. 

● Vertical interoperability 

Each RD center of expertise is composed of several clinical teams/sites disseminated over the country. Centres of 

expertise are also connected to RD centers of competence. We estimated the number of clinical sites to be connected 

to more than 600. Some sites already share some applications of registry, some do not, and some still have only paper. 

2012-2014
• Nationwide data collection framework setup

2014-2015
• ICT tools development

2015-2017
• ICT tools deployment in more than 400 clinical sites

http://www.legifrance.gouv.fr/affichCodeArticle.do;jsessionid=F80C107F589BCD4743F80785636DAA9E.tpdila20v_3?cidTexte=LEGITEXT000006072665&idArticle=LEGIARTI000006685745&dateTexte=20150324&categorieLien=cid#LEGIARTI000006685745
http://www.legifrance.gouv.fr/affichCodeArticle.do;jsessionid=F80C107F589BCD4743F80785636DAA9E.tpdila20v_3?cidTexte=LEGITEXT000006072665&idArticle=LEGIARTI000006685745&dateTexte=20150324&categorieLien=cid#LEGIARTI000006685745
http://www.legifrance.gouv.fr/affichCodeArticle.do;jsessionid=F80C107F589BCD4743F80785636DAA9E.tpdila20v_3?cidTexte=LEGITEXT000006072665&idArticle=LEGIARTI000006685745&dateTexte=20150324&categorieLien=cid#LEGIARTI000006685745
http://www.legifrance.gouv.fr/affichCodeArticle.do;?idArticle=LEGIARTI000021941353&cidTexte=LEGITEXT000006072665
http://www.legifrance.gouv.fr/affichCodeArticle.do;?idArticle=LEGIARTI000021941353&cidTexte=LEGITEXT000006072665
http://english.conseil-etat.fr/
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We have set a procedure to help RD centers of expertise to connect to BaMaRa or the BNDMR. As of today, we have 40 

interoperability projects with excellence centers. On the other hand, we have also launch a study with ASIP santé 

(national agency for eHealth) for future integration of the minimal data set into hospital EHRs.  

● Horizontal interoperability 

Once the necessary vertical interoperability is deployed, the record-linkage from local applications and databases with 

other national databases is made possible. This is for example the objective of linking additional data with the national 

hospital database (PMSI) and the national ambulatory database (SNIIRAM). But also with the national biobanking project 

(BioBanques INSERM) cataloguing available samples from biological resource centers (CRB). 

 

 

TOWARDS THE BNDMR 

Along with the deployment of ICT tools (BaMaRa) in medical excellence centers, the setup of the BNDMR will start from 

2015 onwards. The BNDMR will enable the pooling of more data from RD patients all together to foster national analysis 

of comparable patients. Services that will offer the BNDMR are listed (not exhaustively) below: 

- Medico-economic studies in link with the SNIIRAM/PMSI 

- Pre-screening of patients for cohorts or clinical trials 

- Piloting activities of centers and national networks for rare diseases (« filières de santé maladies rares ») 

- Patient care pathway studies in link with SNIIRAM/PMSI 

- Epidemiological studies with the support of excellence centers 

 

 

AN INFRASTRUCTURE TO SUPPORT RARE DISEASE CENTRE 

ACTIVITIES  

The CEMARA project is still operating (as of today) as the application which gathers data from the original version of 

the minimum data set for all rare diseases. It will be replaced by BaMaRa later this year and the BNDMR will be deployed 

from next year onwards. On this minimum data set data collection, various uses are made by the expert centers: first, 

as an application to follow up on patient diagnosis as a consultation tool; to report to the French ministry their activities 

as expert centers for rare diseases; and to better coordinate care across centers. Then, being able to register patients 

in a national application, expert centers have used the minimum data set records to build research projects. We will 

present in this section uses made by clinicians of the BNDMR infrastructure and what research projects or publications 

were made possible thanks to the national infrastructure. 

 

The BNDMR infrastructure 

The infrastructure is composed of a team5 of 8 specialists, ranging from epidemiology, bioinformatics, statistics, medical 

informatics, IT development and infrastructure support. The team is located at Necker Hospital for Children, APHP, 

Paris.  

The team is continuously working into a national ecosystem of peer projects, national agencies and research teams: 

 Agence des systèmes partagés de santé (ASIP santé) 

 eHealth INSERM research team U1142 

 Biobank national infrastructure 

 RaDiCo national infrastructure 

                                                      
 
 
 
5 http://www.bndmr.fr/la-bndmr/lequipe/ 
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The overall project is piloted by a national steering committee6.  

Care coordination and planning support 

Not all health information systems in French hospital have the necessary application to enable the recording of 

outpatient clinics. And for traditional hospitalizations, generic systems propose ICD-10 as a nomenclature to record 

patient diagnostic. The ICD-10 nomenclature enables the codification of only a small fraction of rare diseases (around 

300 over more than 4000) and do not propose a mechanism to identify RD patients amongst other codes. Hence, expert 

center activities may also concern expertise on patient files (phone or email expertise), therapeutic education and 

other activities that are not identifiable through the hospital information system as a routine. The actual proportion of 

outpatient clinics in the rare disease community is estimated to 80% of the overall activity.  

 

 

Figure 42 – Outpatient clinics activities (down) compare to traditional hospitalization activities (up) in CEMARA in 2012 

 

In this perspective, our applications (CEMARA and BaMaRa) can provide the necessary support to follow their patient 

files as a day to day application to record the RD expert center medical activity and the necessary reports for activity 

reporting to the ministry of health. 

 

  

                                                      
 
 
 
6 http://www.bndmr.fr/la-bndmr/le-comite-de-pilotage/ 
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Data management, monitoring and quality central activities 

As part of our mission to support nationwide studies on rare 

diseases, we offer the community central tasks related to data 

management, data monitoring and data quality.  

● A national support for expert center studies 

We also can support specific data exploitations for expert 

centers or group of centers (upon approval). As an example, a 

descriptive study was made in 2014 for endocrinology centers 

to assist them in exploiting their national data.  

 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

Internal studies 

Nationwide internal studies are still rare since the BNDMR is not yet declared as an infrastructure at the French 

authorities CNIL. Nonetheless, CEMARA agreement allowed us to run few studies with external parties. None of them 

have been published yet. 

● Diagnostic wandering: 

The French patient association group (Alliance Maladies Rares) has run a national study together with RD patient 

associations. We have helped them building their patient questionnaire. We have also run some studies on 

120,000 patients. You will find hereinafter the results.  

Figure 13 – Turner syndrome study 
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Figure 5 - Delay between 1st signs and diagnosis 

 

The current recruitment of the CEMARA project is mainly done (in number of patients) on congenital anomalies (50% of 

the database) diseases; hence a large number of patients diagnosed within the year. 

The diagnostic delay is much different from a medical specialty to another. Many diagnoses are not known yet (not 

shown in this study). 

● Distance to medical facility 

We began some internal studies to start to evaluate the burden for patients to be taken in charge in RD centers of 

expertise across the country. Depending on the disease, distance to care facility may have some medical consequences 

and social impacts. 

 

 

Figure 65 - Distance from patients’ home to expert center facility. Based on 250,000 patients, Paris not included in this 

representation. 

● Patient recruitment to study the impact of AFM caregivers for neuromuscular diseases 

In 2014, the French patient association for neuromuscular diseases (AFM – Telethon) started a study to evaluate the 

outcome of their internal program to support patient burden through their care pathway. The study is ongoing. The 

BNDMR helps in identifying potential patients to set 2 groups of patients: (i) patients that did have caregiver support 

and (ii) patient who did not. 

 

● Probabilistic record linkage study with the SNIIRAM 
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The French national ambulatory care reimbursement database (SNIIRAM) is a unique database7. Since 2009, it is now 

record-linked to the national hospital database (PMSI). Both databases offer a unique information space to analyze 

patient access to healthcare services, drugs usage or observance, reasons for hospitalization and care pathways. It can 

also facilitate medico-economic studies by analyzing the overall cost for citizen access to care. 

In 2015, we have started a study to evaluate the possibility of interlinking the BNDMR data (without the national 

identifier) with the SNIIRAM (with the national identifier but without nominative data). The study was made on diseases 

with specific treatments that were highly correlated and traceable within the SNIIRAM database. In overall, to validate 

the identification method, 2 months of analysis were required. Given that more than 4000 rare diseases can be 

identified, and only a very small fraction has unique treatment, the probabilistic record linkage is not a realistic option 

for rare diseases. 

● Cystinosis observance study 

As part of the probabilistic record linkage study made with the SNIIRAM, a specific study on the Cystinosis observance 

is being conducted. The overall idea is to highlight observance of the Cystagon drug8 in 120 patients identified in the 

SNIIRAM. 

 

Research support activities to expert centers 

Based on the minimal data set for all rare diseases, clinicians and researchers may build other projects and data 

collections for research of epidemiology. We have listed here the projects, as we know them today (see below.). 82 

projects were initiated since 2008. For the 2011-2014 period, 65 projects started.  

                                                      
 
 
 
7 www.hcsp.fr/explore.cgi/hcspr20120309_bddadmination.pdf 
8 http://www.ema.europa.eu/docs/fr_FR/document_library/EPAR_-
_Product_Information/human/000125/WC500037764.pdf 
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SWOT 
 

Strengths 

 National RD databank : a national hub for 
care, public health and research  

 Sharing a unique national identifier for RD 

 Sharing the common RD-French minimum 
dataset  

 Mutualising know-how, expertise, human 
resources, and expenditures  

 Promoting interoperability 

 Promoting a common databank with national 
standards and fostering international 
dissemination 

 A national governance: respect of legal 
framework, respect of confidentiality, 
secured information fluxes 

 Sharing and disseminating results both at 
national and local level. 

Weaknesses 

 Perennity of the funding of the national 
support team to be consolidated.  

 Difficulty of entering the MDS at the centre 
level given the scarcity of the means 

 Multiplicity of the professionals and 
complexity of the network. 

 Difficulty in extending the interoperability 
framework within the university hospitals 

 High number of connectors to ensure 
interoperability 

 Administrative limitation for attracting 
skilfull information technology human 
resources   

 Negociation at the national level appropriate 
contracts with the hospital authorities for 
sharing patients data 

 

 

Opportunities 

 Encapsulating the MDS into the care 
databases of the university hospitals to avoid 
double entry 

 networking the recent lauching of the 23 
national networks of RDs 

 Assessing and setting up RD classifications 
and sharing a common RD ontology for coding 

 Identifying patients eligible for clinical trials 
or cohort studies 

 Fostering medico-economic studies and 
connections with the SNIIRAM for ambulatory 
care and Activity payment database for 
hospitalisation 

 Collaboration facilitated by interoperabily of 
information Systems. 

 Promoting international cooperation for 
sharing the know-how on complex RD 
networking  at the  European and 
international level. 

 

 

 

Threats   

 Specificity of the organisation in other 
european countries that might weaken 
interlinking networks  

 Complexity of the legal framework in each 
country that might impair data exchange 

 Difficulty of networking a large number of 
partners, each having a high level of 
expertise. 

 Unability to support in the long time the 
financial and human resources of the project. 

 Links with the coming European platform in 
Ispra, Italy, given the absence of information 
concerning the rules and procedures that will 
be retained 

 inability to share common standards 

 Inability to share a common ontology for 
coding RDs 

 Sustainability of the whole project given the 
contraction of the financial supports  

 Limited investment of the industry for RD 
drug development and clinical trials, given 
the limited number of subjects, and the 
scarcity of appropriate methodological 
research in the fiel 
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Expert centers bibliography linked with the BNDMR project 

 

We have requested from the expert centers the bibliography related to the use of the infrastructure for their research 

activities as a direct or indirect use. 

 

● As of March 2015, they reported in total 119 publications.  
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2nd National Plan for Rare Diseases (2011-2014) 
 
 

32 
 

Eur J Endocrinol. 2013 Oct 1;169(5):587-96. doi: 10.1530/EJE-13-0572. Print 2013 Nov. 
 
Monocentric study of 112 consecutive patients with childhood onset GH deficiency around and after transition. 
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Definitions 

 

 

Center of expertise (CE) can also be called Center of excellence or Reference center / center of reference. The 

European Union Committee of Experts on Rare Diseases (EUCERD) has issued Recommendations on quality criteria for 

rare diseases centers of expertise in EU Member States:  

“CEs bring together, or coordinate, within the specialised healthcare sector multidisciplinary competences/skills, 

including paramedical skills and social services, in order to serve the specific medical, rehabilitation and palliative 

needs of rare diseases patients. CEs contribute to building healthcare pathways from primary care.” 

CEs offer a wide range of specialized services, from consultations, medical examinations, specialized equipment, 

genetic testing and counselling, as well as social care. CEs also contribute to research efforts through participation in 

both data collection for clinical research and in clinical trials. They collaborate with different stakeholders, including 

RD patient organizations. 

 

Source: http://www.eurordis.org/sites/default/files/publications/factsheet_Centres_Expertise.pdf 

 

Competences center /center of competences: In the French system, Competences center or center of competences 

are a complementary network of regional centers, designed to better cover the territory and offer quality care closer 

to patients’ residence. 
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Annexe 1 – Time table 
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2015 

31 mars 2015 : workshop numérique en santé Aviesan 

27 mars 2015 : réunion de travail ORBIS / BNDMR pour le site Necker  

26 mars 2015 : première rencontre BNDMR / DSI AP-HP 

25 mars 2015 : groupe de travail pour le recueil d’activité PIRAMIG 

23 mars 2015 : réunion de travail filière Respifil / BNDMR 

20 mars 2015 : deuxième plénière du groupe de codage MA 

19 mars 2015 : participation au french Focus group (projet européen Assess-CT) pour l’utilisation de la SNOMED-CT 

18 mars 2015 : deuxième réunion des filières de Necker en vue de la mise en œuvre d’une enquête nationale sur 

l’état des lieux des bases de données 

18 mars 2015 : rencontre filière Sensgen 

17 mars 2015 : première journée d’échange BNDMR/ ASIP Santé 

16 mars 2015 : réunion ORBIS pour le déploiement du bordereau MR à Bicêtre 

12 mars 2015 : réunion des filières de Necker en vue de la mise en œuvre d’une enquête nationale sur l’état des lieux 

des bases de données 

11 mars 2015 : point sur l’Office du transfert technologique et de la propriété intellectuelle de l’AP-HP pour 

l’utilisation de thésaurus de codage dans la BNDMR 

11 mars 2015 : démarrage d’un projet d’aide au codage en lien avec l’institut de santé publique des Pays-Bas 

10 mars 2015 : point d’étape projet d’exploitation de données SNIIRAM/BNDMR 

9 mars 2015 : réunion préparatoire pour la participation à un projet RHU de la filière Anddirare 

6 mars 2015 : présentation de la BNDMR au comité directeur de la filière Filfoie 

4 mars 2015 : inauguration de RaDiCo 

2 mars 2015 : rencontre BNDMR avec les centres de référence de l’hôpital Necker 

2 mars 2015 : séminaire LIMICS sur la loi de Santé 2015 et ses évolutions pour la BNDMR 

27 février 2015 : rencontre BNDMR / RaDiCo 

25 février 2015 : réunion ASIP Santé / DGOS-PF5 pour l’étude d’articulation avec les SIH 

25 février 2015 : réunion préparatoire à l’évaluation du PNMR2 par la HCERES pour la BNDMR 

25 février 2015 : groupe de travail pour le recueil d’activité PIRAMIG 

13 février 2015 : définition des travaux pour la mise en œuvre de la codification MR à l’Europe (Joint Action 

Européenne) 

12 février 2015 : réunion de travail avec la SOFOET pour la mise en œuvre d’un recueil national pour les MR 

10 février 2015 : réunion concepteurs de nomenclatures – codage des MR 

4 février 20145 : réunion de travail pour l’interopérabilité Biobanques/BNDMR 

3 février 2015 : réunion de travail AFM en vue d’une étude 

30 janvier 2015 : réunion sous-groupe codage 

23 janvier 2015 : réunion bases de données filière Firendo 

22 janvier 2015 : premier comité bases de données de la filière Filnemus 

20 janvier 2015 : rencontre BNDMR/filière Fava-Multi 

15 janvier 2015 : Rencontre Biobanques/DSI 

13 janvier 2015 : première rencontre BNDMR/SNIIRAM 
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2014 

17 décembre 2014 : COSPRO PNMR2 

11 décembre 2014 : Présentation des travaux MR à la commission SI des DG de CHRU 

24 novembre 2014: première réunion du groupe de travail sur le codage des MR dans les SIH 

24 novembre 2014 : III international Epirare workshop: Rare disease and orphan drug registries 

23-24 octobre 2014 : Séminaire Maladies rares et systèmes d’information 

16 octobre 2014 : Réunion d’information des membres de l’Alliance Maladies Rares 

7 octobre 2014 : Réunion Filières de santé maladies rares 

22 septembre 2014 : Forum NTIC et Maladies Rares 

15-19 septembre 2014 : International Summer School: Rare diseases and orphan drug registries 

31 août-3 septembre 2014 : 25e Conférence Européenne d’Informatique Médicale 

11-13 juin 2014 : 15e Journées francophones d’informatique médicale 

20 mai 2014 : Workshop CISMef – BNDMR 

12-13 mai 2014 : Workshop maladies rares et bases de données 

3 mars 2014 : Rencontre d’un représentant du ministère du Japon - set minimal de données  

18 mars 2014 : EUCERD – Expert workshop on Orphacodes in health systems 

14 mai 2014 : Journée d’informations et d’échanges sur le Plan National Maladies Rares  

8-9 mai 2014 : ECRD 2014 –  European conference for rare diseases 

13 janvier 2014 : Conférence Europlan - workshop « Définition, codification et inventaire des maladies rares / Bases 

de données » 

28 février 2014 : Journée des Hospices Civils de Lyon  sur les maladies rares 

12 mars 2014 : Workshop eHGI –  The European eHealth Governance Initiative : accès aux dossiers patient dans un 

contexte européen 

11 février 2014 : COSPRO PNMR2 

7 février 2014 : Réunion sur le codage ORPHA avec l’Institut de Santé Publique de Belgique 

5 mars 2014 : Workshop EPIRARE « National Registries of Rare Diseases » 

 

2013 

29 et 30 avril 2013 : Réunion EPIRARE 

2 juillet 2013 : Point codage maladies rares à la réunion des DIM de CHU 

4 juin 2013 : Participation à l’élaboration d’une étude sur l’errance diagnostique pour l’alliance maladies rares 

6 février 2013 : Rencontre avec les centres de référence des démences rares (BNA) 

23 janvier 2013 : Rencontres interopérabilité avec le projet biobanques (G. Dagher) 

31 octobre 2013 : Séminaire Maladies rares et Bases de données 

19 novembre 2013 : COSPRO PNMR219 mars 2013 : COSPRO PNMR2 

21-23 octobre 2013 : Séminaire annuel de l’école doctorale Pierre Louis de santé publique à Paris 

28-29 novembre 2013 : RARE 2013 « L'innovation et les partenariats au service des malades » 

2-4 octobre 2013 : Workshop CrEDIBLE - interopérabilité sémantique des systèmes d’information 

21-22 octobre 2013 : 2e workshop EPIRARE « Rare Disease and Orphan Drug Registries » 

23 septembre 2013 : Forum des associations « NTIC et les maladies rares » 
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22-23 avril 2013 : Workshop EPIRARE - EUCERD-JA « Registries for rare diseases and the European registry platform » 

21 mai 2013 : Colloque « E-tools and social networks for epidemiology » 

18-19 avril 2013 : Workshop IRDiRC « Rare disease system for pathogenicity inference » 

 

2012 

6-7 décembre 2012 : Colloque "Registres et politiques de santé publique" 

28 novembre 2012 : Groupe de travail BNDMR 

27 septembre 2012 : Orphanet et autres terminologies 

12 septembre 2012 : Groupe de travail BNDMR 

4 juillet 2012 : Groupe de travail BNDMR - Le MDS et point juridique 

21 mai 2012 : Rencontre ministère du Japon - Point sur les bases de données et les travaux Français 

12 mars 2012 : Réunion systèmes d’info pour les cohortes INSERM - Point sur les SI des cohortes investissement 

d’avenir 

24 janvier 2012 : COSPRO PNMR2 –  Comité de suivi et de prospective du plan national maladies rares  

27 juin 2012 : 1es rencontres maladies rares de Necker 

23-25 mai 2012 : ECRD 2012 –  European conference for rare diseases 

5 décembre 2012 : Séminaire Maladies rares et Bases de données 

19 décembre 2012 : Journée d’informations et d’échanges sur le Plan National Maladies Rares  

8 -9 octobre 2012 : 1e workshop EPIRARE « Rare Disease and Orphan Drug Registries » 
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Annexe 2 - list of the 23 national networks for rare diseases 

(« filières de santé maladies rares ») 

 

A network includes one to n rare disease centers of expertise, to link to the BNDMR. 

 

Network Field  

AnDDI Anomalies du développement 

BRAIN TEAM Maladies rares a expression motrice ou cognitive du système nerveux central 

CARDIOGEN Maladies cardiaques héréditaires 

DefiScience Maladies rares du développement cérébral et déficience intellectuelle 

FAIIR Maladies auto-immunes et auto-inflammatoires systémiques 

FAVA-Multi Maladies vasculaires rares avec atteinte multi-systémique 

FILFOIE Maladies hépatiques rares de l’enfant et de l’adulte 

FILNEMUS Maladies neuromusculaires 

FIMARAD Maladies rares dermatologie 

FIMATHO Œsophage, Diaphragme, Intestins 

FIRENDO Maladies rares endocriniennes 

FMHC Maladies hémorragiques constitutionnelles 

G2M Maladies héréditaires du métabolisme 

MARIH Maladies rares immuno-hématologiques 

MCGRE Maladies constitutionnelles rares du globule rouge et de l’érythropoïèse 

MUCO Mucoviscidose 

Neuro Sphinx Complications neurologiques et sphinctériennes des malformations pelviennes et médullaires rares 

ORKID Maladies rénales rares 

OSCAR Os calcium et cartilage Rein 

RESPIFIL Maladies respiratoires rares 

SENSGEN Maladies rares sensorielles 

SLA Sclérose latérale amyotrophique 

TETE ET COU Tête, cou et dents 

 

 

See also : http://www.bndmr.fr/la-bndmr/nos-partenaires/les-22-filieres-de-sante-maladies-rares/ 

 

  

http://www.bndmr.fr/la-bndmr/nos-partenaires/les-22-filieres-de-sante-maladies-rares/
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Annexe 3 - list of the 131 Centers of expertise 

Centers to be included in the BNDMR. 
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GROUPE 1 : MALADIES SYSTÉMIQUES ET AUTO-IMMUNES RARES 

Centre de référence de l’histiocytose langerhansienne – 1 (centre coordonnateur) HOPITAL SAINT-LOUIS (AP-HP) 

Centre de référence de l’histiocytose langerhansienne – 2 
GROUPE HOSPITALIER ARMAND 

TROUSSEAU-ROCHE GUYON (AP-HP) 

Centre de référence de l’histiocytose langerhansienne – 3 
GROUPE HOSPITALIER COCHIN-SAINT 

VINCENT DE PAUL (AP-HP) 

Centre de référence de l’histiocytose langerhansienne – 4 CHU DE NANTES 

Centre de référence de l’histiocytose langerhansienne – 5 CHU MONTPELLIER 

Centre de référence de la sclérodermie systémique – 1 (centre coordonnateur) CHRU DE LILLE 

Centre de référence de la sclérodermie systémique – 2 CHRU DE LILLE 

Centre de référence des amyloses d’origine inflammatoire et de la fièvre 

méditerranéenne familiale – 1 (centre coordonnateur) 
HOPITAL TENON (AP-HP) 

Centre de référence des amyloses d’origine inflammatoire et de la fièvre 

méditerranéenne familiale – 2 

GROUPE HOSPITALIER ARMAND 

TROUSSEAU-ROCHE GUYON (AP-HP) 

Centre de référence des amyloses primitives et des autres maladies de dépôts 

d’immunoglobuline – 1 (centre coordonnateur) 
CHU DE LIMOGES 

Centre de référence des amyloses primitives et des autres maladies de dépôts 

d’immunoglobuline – 2 
CHU DE POITIERS 

Centre de référence des arthrites juvéniles – 1 (centre coordonnateur) 
HOPITAL NECKER ENFANTS MALADES (AP-

HP) 

Centre de référence des arthrites juvéniles – 2 
GROUPE HOSPITALIER COCHIN-SAINT 

VINCENT DE PAUL (AP-HP) 

Centre de référence des arthrites juvéniles – 3 HOPITAL ROBERT DEBRE (AP-HP) 

Centre de référence des lupus et syndromes des antiphospholipides – 1 (centre 

coordonnateur) 

GROUPE HOSPITALIER PITIE-SALPETRIERE 

(AP-HP) 

Centre de référence des maladies auto-immunes rares – 1 (centre coordonnateur) HOPITAL UNIVERSITAIRE DE STRASBOURG 

Centre de référence des maladies auto-inflammatoires rares – 1 (centre coordonnateur) HOPITAL BICETRE (AP-HP) 

Centre de référence des maladies auto-inflammatoires rares – 2 CENTRE HOSPITALIER DE VERSAILLES 

Centre de référence des maladies auto-inflammatoires rares – 3 CHU MONTPELLIER 

Centre de référence des vascularites nécrosantes et sclérodermies systémiques – 1 

(centre coordonnateur) 

GROUPE HOSPITALIER COCHIN-SAINT 

VINCENT DE PAUL (AP-HP) 

GROUPE 2 : MALADIES CARDIO-VASCULAIRES RARES 

Centre de référence des maladies cardiaques héréditaires – 1 (centre coordonnateur) 
GROUPE HOSPITALIER PITIE-SALPETRIERE 

(AP-HP) 

Centre de référence des maladies cardiaques héréditaires – 2 GIH. BICHAT / CLAUDE BERNARD (AP-HP) 

Centre de référence des maladies cardiaques héréditaires – 3 HOPITAL AMBROISE PARE (AP-HP) 

Centre de référence des maladies cardiaques héréditaires – 4 
GROUPE HOSPITALIER BROUSSAIS-HEGP 

(AP-HP) 

Centre de référence des maladies cardiaques héréditaires – 5 HOPITAL ROBERT DEBRE (AP-HP) 

Centre de référence des maladies cardiaques héréditaires – 6 
HOPITAL NECKER ENFANTS MALADES (AP-

HP) 
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Centre de référence des maladies vasculaires rares – 1 (centre coordonnateur) 
GROUPE HOSPITALIER BROUSSAIS-HEGP 

(AP-HP) 

Centre de référence des maladies vasculaires rares – 2 HOPITAL COGNACQ-JAY 

Centre de référence des malformations cardiaques complexes – 1 (centre coordonnateur) 
HOPITAL NECKER ENFANTS MALADES (AP-

HP) 

Centre de référence des malformations cardiaques complexes – 2 
GROUPE HOSPITALIER BROUSSAIS-HEGP 

(AP-HP) 

Centre de référence des malformations cardiaques complexes – 3 
CENTRE CHIRURGICAL MARIE 

LANNELONGUE 

Centre de référence des troubles du rythme cardiaque d’origine génétique – 1 (centre 

coordonnateur) 
CHU DE NANTES 

Centre de référence des troubles du rythme cardiaque d’origine génétique – 1 (centre 

coordonnateur) 
HOSPICES CIVILS DE LYON 

GROUPE 3 : ANOMALIES DU DÉVELOPPEMENT ET SYNDROMES MALFORMATIFS 

Centre de référence des anomalies du développement et syndromes malformatifs – 

Aquitaine – 1 (centre coordonnateur) 
CHU DE BORDEAUX 

Centre de référence des anomalies du Développement et Syndromes Malformatifs – 

Bourgogne – 1 (centre coordonnateur) 
CHU DE DIJON 

Centre de référence des anomalies du développement et syndromes malformatifs – 

Bourgogne – 2 
CHU DE NANCY 

Centre de référence des anomalies du développement et syndromes malformatifs – 

Bourgogne – 3 
HOPITAL UNIVERSITAIRE DE STRASBOURG 

Centre de référence des Anomalie du développement et syndromes malformatifs de l’Est CH de Troyes 

Centre de référence des anomalies du développement et syndromes malformatifs – 

Bourgogne – 4 
CHU DE REIMS 

Centre de référence des anomalies du développement et syndromes malformatifs – 

Bretagne – 1 (centre coordonnateur) 
CHU DE RENNES 

Centre de référence des anomalies du développement et syndromes malformatifs – 

Bretagne – 2 
CHU DE BREST 

Centre de référence des anomalies du développement et syndromes malformatifs – 

Bretagne – 3 
CHU DE NANTES 

Centre de référence des anomalies du développement et syndromes malformatifs – 

Bretagne – 4 
CHU D’ANGERS 

Centre de référence des anomalies du développement et syndromes malformatifs – 

Bretagne – 5 
CHU DE TOURS 

Centre de référence des anomalies du développement et syndromes malformatifs – 

Bretagne – 6 
CHU DE POITIERS 

Centre de référence des anomalies du développement et syndromes malformatifs – 

Bretagne – 7 

CENTRE HOSPITALIER BRETAGNE 

ATLANTIQUE 

Centre de référence des anomalies du développement et syndromes malformatifs – IDF – 1 

(centre coordonnateur) 
HOPITAL ROBERT DEBRE (AP-HP) 

Centre de référence des anomalies du développement et syndromes malformatifs – IDF – 2 
HOPITAL NECKER ENFANTS MALADES (AP-

HP) 

Centre de référence des anomalies du développement et syndromes malformatifs – IDF – 3 
GROUPE HOSPITALIER PITIE-SALPETRIERE 

(AP-HP) 
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Centre de référence des anomalies du développement et syndromes malformatifs – IDF – 4 
GROUPE HOSPITALIER ARMAND 

TROUSSEAU-ROCHE GUYON (AP-HP) 

Centre de référence des anomalies du développement et syndromes malformatifs – IDF – 5 HOPITAL JEAN VERDIER (AP-HP) 

Centre de référence des anomalies du développement et syndromes malformatifs – IDF – 6 
C.H. INT. DE POISSY/ST GERMAIN EN 

LAYE 

Centre de référence des anomalies du développement et syndromes malformatifs – IDF – 7 
CENTRE HOSPITALIER INTERCOM.DE 

CRETEIL 

Centre de référence des Anomalie du développement et syndromes malformatifs d’Ile de 

France 
CH Cayenne 

Centre de référence des anomalies du développement et syndromes malformatifs – IDF – 8 
GROUPE HOSPITALIER HENRI MONDOR-

ALBERT CHENEVIER (AP-HP) 

Centre de référence des anomalies du développement et syndromes malformatifs – 

Languedoc-Roussillon – 1 (centre coordonnateur) 
CHU MONTPELLIER 

Centre de référence des anomalies du développement et syndromes malformatifs – 

Languedoc-Roussillon – 2 
CHU DE NIMES 

Centre de référence des anomalies du développement et syndromes malformatifs – Nord-

Pas de Calais – 1 (centre coordonnateur) 
CHRU DE LILLE 

Centre de référence des anomalies du développement et syndromes malformatifs – Nord-

Pas de Calais – 2 
CHU D’AMIENS 

Centre de référence des anomalies du développement et syndromes malformatifs – PACA 

– 1 (centre coordonnateur) 

ASSISTANCE PUBLIQUE – HOPITAUX DE 

MARSEILLE (AP-HM) 

Centre de référence des anomalies du développement et syndromes malformatifs – PACA 

– 2 
CHU NICE 

Centre de référence des anomalies du développement et syndromes malformatifs – 

Rhônes-Alpes – 1 (centre coordonnateur) 
HOSPICES CIVILS DE LYON 

Centre de référence des anomalies du développement et syndromes malformatifs – 

Rhônes-Alpes – 2 
CHU DE CLERMONT-FERRAND 

Centre de référence des anomalies du développement et syndromes malformatifs – 

Rhônes-Alpes – 3 
CHU DE GRENOBLE 

Centre de référence des anomalies du développement et syndromes malformatifs – 

Rhônes-Alpes – 4 
CHU DE SAINT ETIENNE 

GROUPE 4 : MALADIES DERMATOLOGIQUES RARES 

Centre de référence des dermatoses bulleuses acquises toxiques et auto-immunes – 1 

(centre coordonnateur) – Activité Dermatoses bulleuses auto-immunes 
HOPITAL AVICENNE (AP-HP) 

Centre de référence des dermatoses bulleuses acquises toxiques et auto-immunes – 2 – 

Activité Dermatoses bulleuses auto-immunes 
GIH. BICHAT / CLAUDE BERNARD (AP-HP) 

Centre de référence des dermatoses bulleuses acquises toxiques et auto-immunes – 3 – 

Activité Dermatoses bulleuses auto-immunes 
HOPITAL AMBROISE PARE (AP-HP) 

Centre de référence des dermatoses bulleuses acquises toxiques et auto-immunes – 4 – 

Activité Dermatoses bulleuses toxiques 

GROUPE HOSPITALIER HENRI MONDOR-

ALBERT CHENEVIER (AP-HP) 

Centre de référence des dermatoses bulleuses acquises toxiques et auto-immunes – 5 – 

Activité Dermatoses bulleuses auto-immunes 

GROUPE HOSPITALIER HENRI MONDOR-

ALBERT CHENEVIER (AP-HP) 

Centre de référence des dermatoses bulleuses acquises toxiques et auto-immunes – 6 – 

Activité Dermatoses bulleuses auto-immunes 
HOPITAL SAINT-LOUIS (AP-HP) 

Centre de référence des dermatoses bulleuses acquises toxiques et auto-immunes – 7 – 

Activité Dermatoses bulleuses auto-immunes 

GROUPE HOSPITALIER COCHIN-SAINT 

VINCENT DE PAUL (AP-HP) 
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Centre de référence des dermatoses bulleuses acquises toxiques et auto-immunes – 8 – 

Activité Dermatoses bulleuses auto-immunes 
HOPITAL TENON (AP-HP) 

Centre de référence des épidermolyses bulleuses héréditaires – 1 (centre coordonnateur) CHU NICE 

Centre de référence des maladies bulleuses auto immunes – 1 (centre coordonnateur) CHU DE ROUEN 

Centre de référence des maladies bulleuses auto immunes – 2 CHU DE LIMOGES 

Centre de référence des maladies bulleuses auto immunes – 3 CHU DE REIMS 

Centre de référence des maladies dermatologiques rares – 1 (centre coordonnateur) CHU DE BORDEAUX 

Centre de référence des maladies dermatologiques rares – 2 CHU DE TOULOUSE 

Centre de référence des maladies dermatologiques rares d’origine génétique – 1 (centre 

coordonnateur) 

HOPITAL NECKER ENFANTS MALADES (AP-

HP) 

Centre de référence des maladies dermatologiques rares d’origine génétique – 2 HOPITAL SAINT-LOUIS (AP-HP) 

Centre de référence des maladies dermatologiques rares d’origine génétique – 3 HOPITAL AVICENNE (AP-HP) 

GROUPE 5 : MALADIES ENDOCRINIENNES RARES 

Centre de référence des maladies endocriniennes rares de la croissance – 1 (centre 

coordonnateur) 
HOPITAL ROBERT DEBRE (AP-HP) 

Centre de référence des maladies endocriniennes rares de la croissance – 2 
HOPITAL NECKER ENFANTS MALADES (AP-

HP) 

Centre de référence des maladies endocriniennes rares de la croissance – 3 
GROUPE HOSPITALIER ARMAND 

TROUSSEAU-ROCHE GUYON (AP-HP) 

Centre de référence des maladies endocriniennes rares de la croissance – 4 HOPITAL BICETRE (AP-HP) 

Centre de référence des maladies endocriniennes rares de la croissance – 5 
GROUPE HOSPITALIER PITIE-SALPETRIERE 

(AP-HP) 

Centre de référence des maladies endocriniennes rares de la croissance – 6 HOPITAL SAINT-ANTOINE (AP-HP) 

Centre de référence des maladies rares d’origine hypophysaire – 1 (centre coordonnateur) 
ASSISTANCE PUBLIQUE – HOPITAUX DE 

MARSEILLE (AP-HM) 

Centre de référence des maladies rares d’origine hypophysaire – 2 
ASSISTANCE PUBLIQUE – HOPITAUX DE 

MARSEILLE (AP-HM) 

Centre de référence des maladies rares d’origine hypophysaire – 3 
GROUPE HOSPITALIER ARMAND 

TROUSSEAU-ROCHE GUYON (AP-HP) 

Centre de référence des maladies rares de la surrénale – 1 (centre coordonnateur) 
GROUPE HOSPITALIER COCHIN-SAINT 

VINCENT DE PAUL (AP-HP) 

Centre de référence des maladies rares du développement sexuel – 1 (centre 

coordonnateur) 
HOSPICES CIVILS DE LYON 

Centre de référence des maladies rares du développement sexuel – 2 HOPITAL BICETRE (AP-HP) 

Centre de référence des maladies rares du métabolisme du calcium et du phosphore – 1 

(centre coordonnateur) 
HOPITAL BICETRE (AP-HP) 

Centre de référence des maladies rares du métabolisme du calcium et du phosphore – 2 CHU DE LIMOGES 

Centre de référence des maladies rares du métabolisme du calcium et du phosphore – 3 CHU DE TOULOUSE 

Centre de référence des maladies rares du métabolisme du calcium et du phosphore – 4 CHU DE ROUEN 

Centre de référence des maladies rares du métabolisme du calcium et du phosphore – 5 HOPITAL BRETONNEAU (AP-HP) 

Centre de référence des maladies rares du métabolisme du calcium et du phosphore – 6 HOPITAL ROBERT DEBRE (AP-HP) 
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Centre de référence des maladies rares du métabolisme du calcium et du phosphore – 7 CHU DE CAEN 

Centre de référence des maladies rares du métabolisme du calcium et du phosphore – 8 GIH. BICHAT / CLAUDE BERNARD (AP-HP) 

Centre de référence des pathologies de la réceptivité hormonale – 1 (centre 

coordonnateur) 
CHU D’ANGERS 

Centre de référence des pathologies gynécologiques rares – 1 (centre coordonnateur) 
HOPITAL NECKER ENFANTS MALADES (AP-

HP) 

Centre de référence des pathologies gynécologiques rares – 2 
GROUPE HOSPITALIER PITIE-SALPETRIERE 

(AP-HP) 

Centre de référence des pathologies gynécologiques rares – 3 INSTITUT MUTUALISTE MONTSOURIS 

Centre de référence des pathologies gynécologiques rares – 4 
CENTRE HOSPITALIER INTERCOM.DE 

CRETEIL 

Centre de référence des pathologies gynécologiques rares – 5 
HOPITAL NECKER ENFANTS MALADES (AP-

HP) 

Centre de référence du syndrome de Prader-Willi – 1 (centre coordonnateur) CHU DE TOULOUSE 

Centre de référence du syndrome de Prader-Willi – 2 
HOPITAL NECKER ENFANTS MALADES (AP-

HP) 

Centre de référence du syndrome de Prader-Willi – 3 HOPITAL MARIN D’HENDAYE (AP-HP) 

Centre de référence du syndrome de Prader-Willi – 4 
GROUPE HOSPITALIER PITIE-SALPETRIERE 

(AP-HP) 

GROUPE 6 : MALADIES HÉPATO-GASTRO-ENTÉROLOGIQUES RARES 

Centre de référence de la hernie de coupole diaphragmatique – 1 (centre coordonnateur) 
ASSISTANCE PUBLIQUE – HOPITAUX DE 

MARSEILLE (AP-HM) 

Centre de référence de la hernie de coupole diaphragmatique – 2 HOPITAL ANTOINE BECLERE (AP-HP) 

Centre de référence de la hernie de coupole diaphragmatique – 3 CHRU DE LILLE 

Centre de référence des affections congénitales et malformatives de l’œsophage – 1 

(centre coordonnateur) 
CHRU DE LILLE 

Centre de référence des atrésies des voies biliaires de l’enfant – 1 (centre coordonnateur) HOPITAL BICETRE (AP-HP) 

Centre de référence des maladies digestives intestinales – 1 (centre coordonnateur) 
HOPITAL NECKER ENFANTS MALADES (AP-

HP) 

Centre de référence des maladies digestives intestinales – 2 (centre coordonnateur) HOPITAL ROBERT DEBRE (AP-HP) 

Centre de référence des maladies digestives intestinales – 3 HOPITAL BEAUJON (AP-HP) 

Centre de référence des maladies inflammatoires des voies biliaires – 1 (centre 

coordonnateur) 
HOPITAL SAINT-ANTOINE (AP-HP) 

Centre de référence des maladies vasculaires du foie de l’adulte – 1 (centre 

coordonnateur) 
HOPITAL BEAUJON (AP-HP) 

Centre de référence des malformations ano-rectales et pelviennes rares – 1 (centre 

coordonnateur) 

HOPITAL NECKER ENFANTS MALADES (AP-

HP) 

Centre de référence des malformations ano-rectales et pelviennes rares – 2 CHU DE NANTES 

Centre de référence des malformations ano-rectales et pelviennes rares – 3 CHU DE NANTES 

GROUPE 7 : MALADIES HÉMATOLOGIQUES NON MALIGNES RARES 

Centre de référence de l’hémophilie et autres maladies hémorragiques constitutionnelles 

– 1 (centre coordonnateur) 
HOSPICES CIVILS DE LYON 
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Centre de référence de l’hémophilie et autres maladies hémorragiques constitutionnelles 

– 2 

ASSISTANCE PUBLIQUE – HOPITAUX DE 

MARSEILLE (AP-HM) 

Centre de référence de l’hémophilie et autres maladies hémorragiques constitutionnelles 

– 3 
HOPITAL BICETRE (AP-HP) 

Centre de référence de l’hémophilie et autres maladies hémorragiques constitutionnelles 

– 4 
CHU DE NANTES 

Centre de référence de l’hémophilie et autres maladies hémorragiques constitutionnelles 

– 5 
CHRU DE LILLE 

Centre de référence de l’hémophilie et autres maladies hémorragiques constitutionnelles 

– 6 

HOPITAL NECKER ENFANTS MALADES (AP-

HP) 

Centre de référence de la drépanocytose – 1 (centre coordonnateur) CHU DE POINTE A PITRE/ ABYMES 

Centre de référence de la drépanocytose – 2 CENTRE HOSPITALIER DE LA BASSE-TERRE 

Centre de référence de la drépanocytose – 3 CHU DE FORT DE FRANCE 

Centre de référence de la drépanocytose – 4 CHU DE FORT DE FRANCE 

Centre de référence de la maladie de Willebrand – 1 (centre coordonnateur) HOPITAL ANTOINE BECLERE (AP-HP) 

Centre de référence de la maladie de Willebrand – 2 CHRU DE LILLE 

Centre de référence de la maladie de Willebrand – 3 HOPITAL BICETRE (AP-HP) 

Centre de référence de la maladie de Willebrand – 4 CHU DE NANTES 

Centre de référence de la Maladie de Willebrand HOSPICES CIVILS DE LYON 

Centre de référence de la maladie de Willebrand – 5 CHU DE CAEN 

Centre de référence des aplasies médullaires rares – 1 (centre coordonnateur) HOPITAL SAINT-LOUIS (AP-HP) 

Centre de référence des aplasies médullaires rares – 2 (centre coordonnateur) HOPITAL ROBERT DEBRE (AP-HP) 

Centre de référence des cytopénies auto-immunes de l’adulte – 1 (centre coordonnateur) 
GROUPE HOSPITALIER HENRI MONDOR-

ALBERT CHENEVIER (AP-HP) 

Centre de référence des cytopénies auto-immunes de l’adulte – 2 GIH. BICHAT / CLAUDE BERNARD (AP-HP) 

Centre de référence des cytopénies auto-immunes de l’adulte – 3 
HOPITAL NECKER ENFANTS MALADES (AP-

HP) 

Centre de référence des cytopénies auto-immunes de l’adulte – 4 CHRU DE LILLE 

Centre de référence des cytopénies auto-immunes de l’adulte – 5 HOPITAL SAINT-LOUIS (AP-HP) 

Centre de référence des cytopénies auto-immunes de l’adulte – 6 HOPITAL SAINT-LOUIS (AP-HP) 

Centre de référence des cytopénies auto-immunes de l’adulte – 7 CHU DE CAEN 

Centre de référence des cytopénies auto-immunes de l’adulte – 8 HOPITAL JEAN VERDIER (AP-HP) 

Centre de référence des mastocytoses – 1 (centre coordonnateur) 
HOPITAL NECKER ENFANTS MALADES (AP-

HP) 

Centre de référence des mastocytoses – 2 HOPITAL TENON (AP-HP) 

Centre de référence des microangiopathies thrombotiques – 1 (centre coordonnateur) HOPITAL SAINT-ANTOINE (AP-HP) 

Centre de référence des microangiopathies thrombotiques – 2 HOPITAL ANTOINE BECLERE (AP-HP) 

Centre de référence des microangiopathies thrombotiques – 3 HOPITAL SAINT-LOUIS (AP-HP) 

Centre de référence des microangiopathies thrombotiques – 4 
GROUPE HOSPITALIER COCHIN-SAINT 

VINCENT DE PAUL (AP-HP) 
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Centre de référence des microangiopathies thrombotiques – 5 HOPITAL TENON (AP-HP) 

Centre de référence des microangiopathies thrombotiques – 6 
HOPITAL NECKER ENFANTS MALADES (AP-

HP) 

Centre de référence des microangiopathies thrombotiques – 7 
GROUPE HOSPITALIER PITIE-SALPETRIERE 

(AP-HP) 

Centre de référence des microangiopathies thrombotiques – 8 HOPITAL ANTOINE BECLERE (AP-HP) 

Centre de référence des syndromes d’EVANS, des anémies hémolytiques et des 

cytopénies auto-immunes sèvres – 1 (centre coordonnateur) 
CHU DE BORDEAUX 

Centre de référence des syndromes d’EVANS, des anémies hémolytiques et des 

cytopénies auto-immunes sèvres – 2 

GROUPE HOSPITALIER ARMAND 

TROUSSEAU-ROCHE GUYON (AP-HP) 

Centre de référence des syndromes d’EVANS, des anémies hémolytiques et des 

cytopénies auto-immunes sèvres – 3 

HOPITAL NECKER ENFANTS MALADES (AP-

HP) 

Centre de référence des syndromes d’EVANS, des anémies hémolytiques et des 

cytopénies auto-immunes sèvres – 4 
HOPITAL ROBERT DEBRE (AP-HP) 

Centre de référence des syndromes d’EVANS, des anémies hémolytiques et des 

cytopénies auto-immunes sèvres – 5 
CHU MONTPELLIER 

Centre de référence des syndromes drépanocytaires majeurs – 1 (centre coordonnateur) 
GROUPE HOSPITALIER HENRI MONDOR-

ALBERT CHENEVIER (AP-HP) 

Centre de référence des syndromes drépanocytaires majeurs – 2 
GROUPE HOSPITALIER ARMAND 

TROUSSEAU-ROCHE GUYON (AP-HP) 

Centre de référence des syndromes drépanocytaires majeurs – 3 HOPITAL BICETRE (AP-HP) 

Centre de référence des syndromes drépanocytaires majeurs – 4 
HOPITAL NECKER ENFANTS MALADES (AP-

HP) 

Centre de référence des syndromes drépanocytaires majeurs – 5 HOPITAL TENON (AP-HP) 

Centre de référence des syndromes drépanocytaires majeurs – 6 HOPITAL ROBERT DEBRE (AP-HP) 

Centre de référence des syndromes drépanocytaires majeurs – 7 
GROUPE HOSPITALIER BROUSSAIS-HEGP 

(AP-HP) 

Centre de référence des syndromes drépanocytaires majeurs – 8 
CENTRE HOSPITALIER INTERCOM.DE 

CRETEIL 

Centre de référence des thalassémies – 1 (centre coordonnateur) 
ASSISTANCE PUBLIQUE – HOPITAUX DE 

MARSEILLE (AP-HM) 

Centre de référence des thalassémies – 2 HOSPICES CIVILS DE LYON 

Centre de référence des thrombopathies constitutionnelles – 1 (centre coordonnateur) 
ASSISTANCE PUBLIQUE – HOPITAUX DE 

MARSEILLE (AP-HM) 

Centre de référence des thrombopathies constitutionnelles – 2 CHU DE TOULOUSE 

Centre de référence des thrombopathies constitutionnelles – 3 HOSPICES CIVILS DE LYON 

Centre de référence des thrombopathies constitutionnelles – 4 HOPITAL ROBERT DEBRE (AP-HP) 

Centre de référence des thrombopathies constitutionnelles – 5 HOPITAL BICETRE (AP-HP) 

Centre de référence des thrombopathies constitutionnelles – 6 CHU DE BORDEAUX 

Centre de référence des thrombopathies constitutionnelles – 7 
GROUPE HOSPITALIER ARMAND 

TROUSSEAU-ROCHE GUYON (AP-HP) 

GROUPE 8 : MALADIES HÉRÉDITAIRES DU MÉTABOLISME 



2nd National Plan for Rare Diseases (2011-2014) 
 
 

53 
 

Centre de référence de la maladie de Wilson – 1 (centre coordonnateur) 
GROUPE HOSPITALIER LARIBOISIERE-

FERNAND WIDAL (AP-HP) 

Centre de référence de la maladie de Wilson – 2 HOPITAL BICETRE (AP-HP) 

Centre de référence de la maladie de Wilson – 3 HOPITAL PAUL BROUSSE (AP-HP) 

Centre de référence de la maladie de Wilson – 4 HOSPICES CIVILS DE LYON 

Centre de référence des maladies héréditaires du métabolisme – IDF / AP-HP Hôpital 

Necker – 1 (centre coordonnateur) 

HOPITAL NECKER ENFANTS MALADES (AP-

HP) 

Centre de référence des maladies héréditaires du métabolisme – IDF / AP-HP Hôpital 

Robert Debré – 1 (centre coordonnateur) 
HOPITAL ROBERT DEBRE (AP-HP) 

Centre de référence des maladies héréditaires du métabolisme – Lorraine – 1 (centre 

coordonnateur) 
CHU DE NANCY 

Centre de référence des maladies héréditaires du métabolisme – Lorraine – 2 CHU DE BESANCON 

Centre de référence des maladies héréditaires du métabolisme – Lorraine – 3 CHU DE DIJON 

Centre de référence des maladies héréditaires du métabolisme – Lorraine – 4 CHU DE REIMS 

Centre de référence des maladies héréditaires du métabolisme – Lorraine – 5 HOPITAL UNIVERSITAIRE DE STRASBOURG 

Centre de référence des maladies héréditaires du métabolisme – Nord Pas de Calais – 1 

(centre coordonnateur) 
CHRU DE LILLE 

Centre de référence des maladies héréditaires du métabolisme – PACA – 1 (centre 

coordonnateur) 

ASSISTANCE PUBLIQUE – HOPITAUX DE 

MARSEILLE (AP-HM) 

Centre de référence des maladies héréditaires du métabolisme hépatique – 1 (centre 

coordonnateur) 
HOPITAL ANTOINE BECLERE (AP-HP) 

Centre de référence des maladies lysosomales – 1 (centre coordonnateur) HOPITAL BEAUJON (AP-HP) 

Centre de référence des maladies lysosomales – 2 
Groupe Hospitalier Diaconesses Croix 

Saint Simon 

Centre de référence des maladies lysosomales – 3 
GROUPE HOSPITALIER ARMAND 

TROUSSEAU-ROCHE GUYON (AP-HP) 

Centre de référence des maladies lysosomales – 4 
GROUPE HOSPITALIER PITIE-SALPETRIERE 

(AP-HP) 

Centre de référence des maladies mitochondriales – 1 (centre coordonnateur) 
HOPITAL NECKER ENFANTS MALADES (AP-

HP) 

Centre de référence des maladies mitochondriales – 2 CHU DE BORDEAUX 

Centre de référence des maladies mitochondriales – 3 
GROUPE HOSPITALIER LARIBOISIERE-

FERNAND WIDAL (AP-HP) 

Centre de référence des maladies mitochondriales – 4 CHU D’ANGERS 

Centre de référence des maladies mitochondriales – 5 HOPITAL BICETRE (AP-HP) 

Centre de référence des maladies mitochondriales – 1 (centre coordonnateur) CHU NICE 

Centre de référence des maladies mitochondriales – 2 
ASSISTANCE PUBLIQUE – HOPITAUX DE 

MARSEILLE (AP-HM) 

Centre de référence des maladies mitochondriales – 3 
ASSISTANCE PUBLIQUE – HOPITAUX DE 

MARSEILLE (AP-HM) 

Centre de référence des maladies mitochondriales – 4 
ASSISTANCE PUBLIQUE – HOPITAUX DE 

MARSEILLE (AP-HM) 

Centre de référence des maladies mitochondriales – 5 HOPITAL BICETRE (AP-HP) 
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Centre de référence des porphyries – 1 (centre coordonnateur) HOPITAL LOUIS MOURIER (AP-HP) 

Centre de référence des surcharges en fer rares d’origine génétique – 1 (centre 

coordonnateur) 
CHU DE RENNES 

GROUPE 9 : MALADIES NEUROLOGIQUES RARES 

Centre de référence de l’atrophie multisystématisée – 1 (centre coordonnateur) CHU DE TOULOUSE 

Centre de référence de l’atrophie multisystématisée – 2 CHU DE BORDEAUX 

Centre de référence de la maladie d’Huntington – 1 (centre coordonnateur) 
GROUPE HOSPITALIER HENRI MONDOR-

ALBERT CHENEVIER (AP-HP) 

Centre de référence de la maladie d’Huntington – 2 
GROUPE HOSPITALIER ARMAND 

TROUSSEAU-ROCHE GUYON (AP-HP) 

Centre de référence de la maladie d’Huntington – 3 
GROUPE HOSPITALIER PITIE-SALPETRIERE 

(AP-HP) 

Centre de référence de la maladie d’Huntington – 4 
GROUPE HOSPITALIER HENRI MONDOR-

ALBERT CHENEVIER (AP-HP) 

Centre de référence des déficiences intellectuelles de causes rares – 1 (centre 

coordonnateur) 

GROUPE HOSPITALIER PITIE-SALPETRIERE 

(AP-HP) 

Centre de référence des déficiences intellectuelles de causes rares – 1 (centre 

coordonnateur) 
HOSPICES CIVILS DE LYON 

Centre de référence des déficiences intellectuelles de causes rares – 2 
GROUPE HOSPITALIER ARMAND 

TROUSSEAU-ROCHE GUYON (AP-HP) 

Centre de référence des déficiences intellectuelles de causes rares – 3 
HOPITAL NECKER ENFANTS MALADES (AP-

HP) 

Centre de référence des déficiences intellectuelles de causes rares – 4 HOPITAL ROBERT DEBRE (AP-HP) 

Centre de référence des démences rares – 1 (centre coordonnateur) 
GROUPE HOSPITALIER PITIE-SALPETRIERE 

(AP-HP) 

Centre de référence des démences rares – 2 
GROUPE HOSPITALIER PITIE-SALPETRIERE 

(AP-HP) 

Centre de référence des épilepsies rares et de la sclérose tubéreuse de Bourneville – 1 

(centre coordonnateur) 

HOPITAL NECKER ENFANTS MALADES (AP-

HP) 

Centre de référence des épilepsies rares et de la sclérose tubéreuse de Bourneville – 2 
GROUPE HOSPITALIER PITIE-SALPETRIERE 

(AP-HP) 

Centre de référence des épilepsies rares et de la sclérose tubéreuse de Bourneville – 3 CHU DE REIMS 

Centre de référence des épilepsies rares et de la sclérose tubéreuse de Bourneville – 4 CHRU DE LILLE 

Centre de référence des épilepsies rares et de la sclérose tubéreuse de Bourneville – 5 HOPITAL UNIVERSITAIRE DE STRASBOURG 

Centre de référence des Epilepsies Rares HOSPICES CIVILS DE LYON 

Centre de référence des épilepsies rares et de la sclérose tubéreuse de Bourneville – 6 CHU DE SAINT ETIENNE 

Centre de référence des hypersomnies rares – 1 (centre coordonnateur) HOPITAL HOTEL-DIEU (AP-HP) 

Centre de référence des hypersomnies rares – 2 HOPITAL RAYMOND POINCARE (AP-HP) 

Centre de référence des hypersomnies rares – 3 CHU DE BORDEAUX 

Centre de référence des hypersomnies rares – 1 (centre coordonnateur) CHU MONTPELLIER 

Centre de référence des hypersomnies rares – 2 
GROUPE HOSPITALIER PITIE-SALPETRIERE 

(AP-HP) 
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Centre de référence des hypersomnies rares – 3 HOPITAL ROBERT DEBRE (AP-HP) 

Centre de référence des hypersomnies rares – 4 HOSPICES CIVILS DE LYON 

Centre de référence des leucodystrophies – 1 (centre coordonnateur) HOPITAL ROBERT DEBRE (AP-HP) 

Centre de référence des leucodystrophies – 2 HOPITAL BICETRE (AP-HP) 

Centre de référence des maladies inflammatoires du cerveau – 1 (centre coordonnateur) HOPITAL BICETRE (AP-HP) 

Centre de référence des maladies neurogénétiques – 1 (centre coordonnateur) 
GROUPE HOSPITALIER PITIE-SALPETRIERE 

(AP-HP) 

Centre de référence des maladies neurogénétiques – 2 
GROUPE HOSPITALIER PITIE-SALPETRIERE 

(AP-HP) 

Centre de référence des maladies neurogénétiques – 3 
GROUPE HOSPITALIER ARMAND 

TROUSSEAU-ROCHE GUYON (AP-HP) 

Centre de référence des maladies neurogénétiques – 1 (centre coordonnateur) CHU D’ANGERS 

Centre de référence des maladies vasculaires rares du système nerveux central et de la 

rétine – 1 (centre coordonnateur) 

GROUPE HOSPITALIER LARIBOISIERE-

FERNAND WIDAL (AP-HP) 

Centre de référence des malformations et maladies congénitales du cervelet – 1 (centre 

coordonnateur) 

GROUPE HOSPITALIER ARMAND 

TROUSSEAU-ROCHE GUYON (AP-HP) 

Centre de référence des malformations et maladies congénitales du cervelet – 2 HOSPICES CIVILS DE LYON 

Centre de référence des malformations et maladies congénitales du cervelet – 3 CHRU DE LILLE 

Centre de référence des pathologies neurovasculaires malformatives – 1 (centre 

coordonnateur) 
HOPITAL BICETRE (AP-HP) 

Centre de référence des syndromes neurologiques paranéoplasiques – 1 (centre 

coordonnateur) 
HOSPICES CIVILS DE LYON 

Centre de référence des syndromes neurologiques paranéoplasiques – 2 CHU DE SAINT ETIENNE 

Centre de référence des syndromes neurologiques paranéoplasiques – 3 
GROUPE HOSPITALIER PITIE-SALPETRIERE 

(AP-HP) 

Centre de référence des syringomyélies – 1 (centre coordonnateur) HOPITAL BICETRE (AP-HP) 

Centre de référence des syringomyélies – 2 
HOPITAL NECKER ENFANTS MALADES (AP-

HP) 

Centre de référence des syringomyélies – 3 HOPITAL TENON (AP-HP) 

Centre de référence des syringomyélies – 4 HOPITAL AMBROISE PARE (AP-HP) 

Centre de référence du syndrome Gilles de la Tourette – 1 (centre coordonnateur) 
GROUPE HOSPITALIER PITIE-SALPETRIERE 

(AP-HP) 

Centre de référence du syndrome Gilles de la Tourette – 2 HOPITAL ROBERT DEBRE (AP-HP) 

GROUPE 10 : MALADIES NEUROMUSCULAIRES 

Centre de référence de la sclérose latérale amyotrophique – 1 (centre coordonnateur) 
GROUPE HOSPITALIER PITIE-SALPETRIERE 

(AP-HP) 

Centre de référence des canalopathies musculaires – 1 (centre coordonnateur) 
GROUPE HOSPITALIER PITIE-SALPETRIERE 

(AP-HP) 

Centre de référence des maladies neuromusculaires – Aquitaine – 1 (centre 

coordonnateur) 
CHU DE BORDEAUX 

Centre de référence des maladies neuromusculaires – Aquitaine – 2 CHU MONTPELLIER 

Centre de référence des maladies neuromusculaires – Aquitaine – 3 CHU DE TOULOUSE 
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Centre de référence des maladies neuromusculaires – Aquitaine – 4 CHU DE NIMES 

Centre de référence des maladies neuromusculaires – Alsace – 1 (centre coordonnateur) HOPITAL UNIVERSITAIRE DE STRASBOURG 

Centre de référence des maladies neuromusculaires – Alsace – 2 HOPITAL UNIVERSITAIRE DE STRASBOURG 

Centre de référence des maladies neuromusculaires – Alsace – 3 CHU DE REIMS 

Centre de référence des maladies neuromusculaires – Alsace – 4 CHU DE REIMS 

Centre de référence des maladies neuromusculaires – Alsace – 5 CHU DE NANCY 

Centre de référence des maladies neuromusculaires – Alsace – 6 CHU DE NANCY 

Centre de référence des maladies neuromusculaires – IDF / AP-HP Hôpital Pitié-

Salpétrière – 1 (centre coordonnateur) 

GROUPE HOSPITALIER PITIE-SALPETRIERE 

(AP-HP) 

Centre de référence des maladies neuromusculaires – IDF / AP-HP Hôpital Pitié-

Salpétrière – 2 

GROUPE HOSPITALIER ARMAND 

TROUSSEAU-ROCHE GUYON (AP-HP) 

Centre de référence des maladies neuromusculaires – IDF / AP-HP Hôpital Pitié-

Salpétrière – 3 
HOPITAL ROTHSCHILD (AP-HP) 

Centre de référence des maladies neuromusculaires – IDF / AP-HP Hôpital Pitié-

Salpétrière – 4 
HOPITAL TENON (AP-HP) 

Centre de référence des maladies neuromusculaires – IDF / AP-HP Hôpital Raymond 

Poincaré – 1 (centre coordonnateur) 
HOPITAL RAYMOND POINCARE (AP-HP) 

Centre de référence des maladies neuromusculaires – IDF / AP-HP Hôpital Raymond 

Poincaré – 2 
HOPITAL RAYMOND POINCARE (AP-HP) 

Centre de référence des maladies neuromusculaires – IDF / AP-HP Hôpital Raymond 

Poincaré – 3 

HOPITAL NECKER ENFANTS MALADES (AP-

HP) 

Centre de référence des maladies neuromusculaires – IDF / AP-HP Hôpital Raymond 

Poincaré – 4 

GROUPE HOSPITALIER HENRI MONDOR-

ALBERT CHENEVIER (AP-HP) 

Centre de référence des maladies neuromusculaires – IDF / AP-HP Hôpital Raymond 

Poincaré – 5 
HOPITAL MARIN D’HENDAYE (AP-HP) 

Centre de référence des maladies neuromusculaires – Nord Pas de Calais – 1 (centre 

coordonnateur) 
CHRU DE LILLE 

Centre de référence des maladies neuromusculaires – Nord Pas de Calais – 2 CENTRE MARC SAUTELET 

Centre de référence des maladies neuromusculaires – Pays de la Loire – 1 (centre 

coordonnateur) 
CHU DE NANTES 

Centre de référence des maladies neuromusculaires – Pays de la Loire – 2 CHU D’ANGERS 

Centre de référence des maladies neuromusculaires – Rhône Alpes – 1 (centre 

coordonnateur) 
CHU DE SAINT ETIENNE 

Centre de référence des maladies neuromusculaires – Rhône Alpes – 2 HOSPICES CIVILS DE LYON 

Centre de référence des maladies neuromusculaires – Rhône Alpes – 3 CHU DE GRENOBLE 

Centre de référence des maladies neuromusculaires et de la sclérose latérale 

amyotrophique – 1 : Activité SLA 
CHU NICE 

Centre de référence des maladies neuromusculaires et de la sclérose latérale 

amyotrophique – 2 (centre coordonnateur) : Activité SLA 

ASSISTANCE PUBLIQUE – HOPITAUX DE 

MARSEILLE (AP-HM) 

Centre de référence des maladies neuromusculaires et de la sclérose latérale 

amyotrophique – 1 (centre coordonnateur) : Activité neuromusculaire 

ASSISTANCE PUBLIQUE – HOPITAUX DE 

MARSEILLE (AP-HM) 

Centre de référence des maladies neuromusculaires et de la sclérose latérale 

amyotrophique – 2 : Activité neuromusculaire Adulte 
CHU NICE 
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Centre de référence des maladies neuromusculaires et de la sclérose latérale 

amyotrophique – 3 : Activité neuromusculaire Enfant 

HOPITAUX PEDIATRIQUES NICE CHU 

LENVAL 

Centre de référence des maladies neuromusculaires et neurologiques rares – Martinique – 

1 (centre coordonnateur) 
CHU DE FORT DE FRANCE 

Centre de référence des maladies neuromusculaires et neurologiques rares – Réunion – 1 

(centre coordonnateur) 
CHU DE LA REUNION 

Centre de référence des maladies neuromusculaires et neurologiques rares – Réunion – 2 CHU DE LA REUNION 

Centre de référence des maladies neuromusculaires et neurologiques rares – Réunion – 3 CHU DE LA REUNION 

Centre de référence des neuropathies amyloïdes familiales et autres neuropathies 

périphériques rares – 1 (centre coordonnateur) 
HOPITAL BICETRE (AP-HP) 

Centre de référence des neuropathies amyloïdes familiales et autres neuropathies 

périphériques rares – 2 
HOPITAL PAUL BROUSSE (AP-HP) 

Centre de référence des neuropathies amyloïdes familiales et autres neuropathies 

périphériques rares – 3 
HOPITAL ANTOINE BECLERE (AP-HP) 

Centre de référence des neuropathies amyloïdes familiales et autres neuropathies 

périphériques rares – 4 
HOPITAL ROTHSCHILD (AP-HP) 

Centre de référence des neuropathies périphériques rares – 1 (centre coordonnateur) CHU DE LIMOGES 

Centre de référence des neuropathies périphériques rares – 2 CHU DE CLERMONT-FERRAND 

GROUPE 11 : MALADIES PULMONAIRES RARES 

Centre de référence de l’hypertension pulmonaire sévère – 1 (centre coordonnateur) HOPITAL BICETRE (AP-HP) 

Centre de référence de la mucoviscidose – Pays de la Loire – 1 (centre coordonnateur) CHM DE ROSCOFF 

Centre de référence de la mucoviscidose – Pays de la Loire – 2 CHU DE NANTES 

Centre de référence de la mucoviscidose – Rhône Alpes – 1 (centre coordonnateur)- 

Hôpital Femme Mère Enfant 
HOSPICES CIVILS DE LYON 

Centre de référence de la mucoviscidose – Rhône Alpes – 2 HOSPICES CIVILS DE LYON 

Centre de référence des maladies pulmonaires rares – 1 (centre coordonnateur) HOSPICES CIVILS DE LYON 

Centre de référence des maladies respiratoires rares – 1 (centre coordonnateur) 
GROUPE HOSPITALIER ARMAND 

TROUSSEAU-ROCHE GUYON (AP-HP) 

Centre de référence des maladies respiratoires rares – 2 
HOPITAL NECKER ENFANTS MALADES (AP-

HP) 

Centre de référence des maladies respiratoires rares – 3 
CENTRE HOSPITALIER INTERCOM.DE 

CRETEIL 

Centre de référence des maladies respiratoires rares – 4 HOPITAL ROBERT DEBRE (AP-HP) 

Centre de référence du Syndrome d’Ondine – 1 (centre coordonnateur) HOPITAL ROBERT DEBRE (AP-HP) 

Centre de référence du Syndrome d’Ondine – 2 
HOPITAL NECKER ENFANTS MALADES (AP-

HP) 

Centre de référence du Syndrome d’Ondine – 3 
GROUPE HOSPITALIER PITIE-SALPETRIERE 

(AP-HP) 

GROUPE 12 : MALADIES SENSORIELLES REGROUPANT LES MALADIES OPHTALMOLOGIQUES RARES ET LES SURDITÉS 

CONGÉNITALES ET GÉNÉTIQUES 

Centre de référence des affections sensorielles d’origine génétique – 1 (centre 

coordonnateur) 
CHU MONTPELLIER 
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Centre de référence des dystrophies rétiniennes d’origine génétique – 1 (centre 

coordonnateur) 
CHNO DES QUINZE-VINGT PARIS 

Centre de référence des dystrophies rétiniennes d’origine génétique – 2 
CENTRE HOSPITALIER INTERCOM.DE 

CRETEIL 

Centre de référence des maladies ophtalmologiques rares – 1 (centre coordonnateur) 
HOPITAL NECKER ENFANTS MALADES (AP-

HP) 

Centre de référence des maladies ophtalmologiques rares – 2 
GROUPE HOSPITALIER BROUSSAIS-HEGP 

(AP-HP) 

Centre de référence des maladies ophtalmologiques rares – 3 
HOPITAL NECKER ENFANTS MALADES (AP-

HP) 

Centre de référence des maladies ophtalmologiques rares – 4 
GROUPE HOSPITALIER ARMAND 

TROUSSEAU-ROCHE GUYON (AP-HP) 

Centre de référence des maladies ophtalmologiques rares – 5 
GROUPE HOSPITALIER PITIE-SALPETRIERE 

(AP-HP) 

Centre de référence des Maladies rares en Ophtalmologie HOPITAL AMBROISE PARE (AP-HP) 

Centre de référence des Maladies rares en Ophtalmologie 
GROUPE HOSPITALIER COCHIN-SAINT 

VINCENT DE PAUL (AP-HP) 

Centre de référence des maladies ophtalmologiques rares – 6 HOPITAL ROBERT DEBRE (AP-HP) 

Centre de référence des surdités congénitales et d’origine génétique – 1 (centre 

coordonnateur) 

HOPITAL NECKER ENFANTS MALADES (AP-

HP) 

Centre de référence des surdités congénitales et d’origine génétique – 2 
GROUPE HOSPITALIER PITIE-SALPETRIERE 

(AP-HP) 

Centre de référence du kératocone – 1 (centre coordonnateur) CHU DE TOULOUSE 

Centre de référence du kératocone – 2 CHU DE BORDEAUX 

Centre de référence pour les Affections Rares en Génétique Ophtalmologique – 1 (centre 

coordonnateur) 
HOPITAL UNIVERSITAIRE DE STRASBOURG 

GROUPE 13 : MALADIES RÉNALES RARES 

Centre de référence des maladies rénales rares – 1 (centre coordonnateur) CHU DE TOULOUSE 

Centre de référence des maladies rénales rares – 2 CHU DE BORDEAUX 

Centre de référence des maladies rénales rares – 3 CHU MONTPELLIER 

Centre de référence des maladies rénales rares – 4 CHU DE LIMOGES 

Centre de référence des maladies rénales rares d’origine génétique – 1 (centre 

coordonnateur) 

HOPITAL NECKER ENFANTS MALADES (AP-

HP) 

Centre de référence des Maladies rénales héréditaires de l’enfant et de l’adulte 
GROUPE HOSPITALIER HENRI MONDOR-

ALBERT CHENEVIER (AP-HP) 

Centre de référence des maladies rénales rares d’origine génétique – 2 HOPITAL ROBERT DEBRE (AP-HP) 

Centre de référence des maladies rénales rares d’origine génétique – 3 
GROUPE HOSPITALIER ARMAND 

TROUSSEAU-ROCHE GUYON (AP-HP) 

Centre de référence des maladies rénales rares d’origine génétique – 4 
GROUPE HOSPITALIER BROUSSAIS-HEGP 

(AP-HP) 

Centre de référence des maladies rénales rares d’origine génétique – 5 HOPITAL TENON (AP-HP) 

Centre de référence des maladies rénales rares et des maladies héréditaires du 

métabolisme – 1 (centre coordonnateur) 
HOSPICES CIVILS DE LYON 
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Centre de référence des maladies rénales rares et des maladies héréditaires du 

métabolisme – 2 
HOSPICES CIVILS DE LYON 

Centre de référence du syndrome néphrotique idiopathique – 1 (centre coordonnateur) 
GROUPE HOSPITALIER HENRI MONDOR-

ALBERT CHENEVIER (AP-HP) 

Centre de référence du syndrome néphrotique idiopathique – 2 HOPITAL TENON (AP-HP) 

Centre de référence du syndrome néphrotique idiopathique – 3 HOPITAL BICETRE (AP-HP) 

Centre de référence du syndrome néphrotique idiopathique – 4 HOPITAL ROBERT DEBRE (AP-HP) 

Centre de référence du syndrome néphrotique idiopathique – 5 CHU DE NANTES 

Centre de référence du syndrome néphrotique idiopathique – 6 
HOPITAL NECKER ENFANTS MALADES (AP-

HP) 

Centre de référence du syndrome néphrotique idiopathique – 7 
HOPITAL NECKER ENFANTS MALADES (AP-

HP) 

Centre de référence du syndrome néphrotique idiopathique – 8 #N/A 

GROUPE 14 : MALADIES OSSEUSES RARES 

Centre de référence des dysplasies fibreuses des os – 1 (centre coordonnateur) HOSPICES CIVILS DE LYON 

Centre de référence des maladies osseuses constitutionnelles – 1 (centre coordonnateur) 
HOPITAL NECKER ENFANTS MALADES (AP-

HP) 

Centre de référence des maladies osseuses constitutionnelles – 2 
GROUPE HOSPITALIER ARMAND 

TROUSSEAU-ROCHE GUYON (AP-HP) 

Centre de référence des maladies osseuses constitutionnelles – 3 
GROUPE HOSPITALIER COCHIN-SAINT 

VINCENT DE PAUL (AP-HP) 

Centre de référence des maladies osseuses constitutionnelles – 4 
GROUPE HOSPITALIER LARIBOISIERE-

FERNAND WIDAL (AP-HP) 

GROUPE 15 : DÉFICITS IMMUNITAIRES RARES 

Centre de référence des déficits immunitaires héréditaires – 1 (centre coordonnateur) 
HOPITAL NECKER ENFANTS MALADES (AP-

HP) 

GROUPE 16 : MALADIES DE LA TRAME CONJONCTIVE 

Centre de référence de la maladie de Fabry et des maladies héréditaires du tissu 

conjonctif – 1 (centre coordonnateur) 
HOPITAL RAYMOND POINCARE (AP-HP) 

Centre de référence de la maladie de Fabry et des maladies héréditaires du tissu 

conjonctif, expression cutanéo-articulaire – 2 

ASSISTANCE PUBLIQUE – HOPITAUX DE 

MARSEILLE (AP-HM) 

Centre de référence du syndrome de Marfan – 1 (centre coordonnateur) GIH. BICHAT / CLAUDE BERNARD (AP-HP) 

GROUPE 17 : MALFORMATIONS RARES DE LA TÊTE ET DU COU 

Centre de référence des dysostoses craniofaciales – 1 (centre coordonnateur) 
HOPITAL NECKER ENFANTS MALADES (AP-

HP) 

Centre de référence des dysostoses craniofaciales – 2 CLINIQUE MARCEL SEMBAT (C.C.B.B.) 

Centre de référence des malformations crânio-maxillofaciales rares – 1 (centre 

coordonnateur) 
CHRU DE LILLE 

Centre de référence des malformations ORL rares – 1 (centre coordonnateur) 
HOPITAL NECKER ENFANTS MALADES (AP-

HP) 

Centre de référence des malformations rares de la face et de la cavité buccale – 1 

(centre coordonnateur) 

HOPITAL NECKER ENFANTS MALADES (AP-

HP) 

Centre de référence des malformations rares de la face et de la cavité buccale – 2 HOPITAL ROTHSCHILD (AP-HP) 
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Centre de référence des manifestations odontologiques des maladies rares – 1 (centre 

coordonnateur) 
HOPITAL UNIVERSITAIRE DE STRASBOURG 

Centre de référence des syndromes de Pierre Robin et des troubles de succion / 

déglutition congénitaux – 1 (centre coordonnateur) 

HOPITAL NECKER ENFANTS MALADES (AP-

HP) 

GROUPE 18 : AUTRES MALADIES RARES 

Centre de référence de la maladie de Rendu Osler – 1 (centre coordonnateur) HOSPICES CIVILS DE LYON 

Centre de référence de la maladie de Rendu Osler – 2 HOPITAL TENON (AP-HP) 

Centre de référence des angioedèmes non histaminiques – 1 (centre coordonnateur) CHU DE GRENOBLE 

Centre de référence des angioedèmes non histaminiques – 2 HOPITAL JEAN VERDIER (AP-HP) 

Centre de référence des angioedèmes non histaminiques – 3 CHRU DE LILLE 

Centre de référence des angioedèmes non histaminiques – 4 CHU D’ ANGERS 

Centre de référence des angioedèmes non histaminiques – 5 CHU MONTPELLIER 

Centre de référence des angioedèmes à bradykinine non histaminiques – 6 HOSPICES CIVILS DE LYON 

Centre de référence des angioedèmes non histaminiques – 7 CHU DE NANCY 

Centre de référence des angioedèmes non histaminiques – 8 
GROUPE HOSPITALIER COCHIN-SAINT 

VINCENT DE PAUL (AP-HP) 

Centre de référence des maladies rares d’expression psychiatrique – 1 (centre 

coordonnateur) 

GROUPE HOSPITALIER PITIE-SALPETRIERE 

(AP-HP) 

Centre de référence des malformations des membres et arthrogrypose- 1 (centre 

coordonnateur) 
LES HOPITAUX DE SAINT-MAURICE 

Centre de référence des neurofibromatoses – 1 (centre coordonnateur) 
GROUPE HOSPITALIER HENRI MONDOR-

ALBERT CHENEVIER (AP-HP) 

Centre de référence des neurofibromatoses – 2 
GROUPE HOSPITALIER PITIE-SALPETRIERE 

(AP-HP) 

Centre de référence des neurofibromatoses – 3 
GROUPE HOSPITALIER ARMAND 

TROUSSEAU-ROCHE GUYON (AP-HP) 

Centre de référence du Spina Bifida – 1 (centre coordonnateur) CHU DE RENNES 

Centre de référence du syndrome de transfusion foeto-foetale – 1 (centre coordonnateur) 
HOPITAL NECKER ENFANTS MALADES (AP-

HP) 

 

See also : http://www.bndmr.fr/la-bndmr/nos-partenaires/les-131-centres-de-reference/ 
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Appendix: List of Acronyms 

 

 

 

 

A 

AFM: association française contre les myopathies 

ANR: agence nationale pour la recherche 

AP-HP: assistance publique hôpitaux de Paris  

ASIP-Santé: Agence des systèmes d'information partagés de santé 

ATIH: Agence technique de l'information sur l'hospitalisation 

B 

BaMaRa: base maladies rares 

BNDMR: banque nationale de données maladies rares / National Rare Diseases Databank 

C 

CDE: common data elements 

CEMARA: Centres maladies rares 

CépiDc: Centre d'épidémiologie sur les causes médicales de décès 

CNIL: Commission nationale de l'informatique et des libertés 

CRB: Biological Resource Centre  

CRF: Case Report Form 

D 

DGOS: direction générale de l’offre de soins 

E 

EHR: Electronic Health Records 

EUCERD: European Union Committee of Experts on Rare Diseases 

F 

G 

GRDR: Global Rare Diseases Patient Registry and Data Repository 

GUID: Global Unique Identifier 

H 

HCSP : Haut Conseil de la Santé Publique  

I 

ICD: International Classification of Diseases 

ICT: information and communication technology 
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IdMR: Identifiant maladies rares 

INCa: Institut national contre le Cancer 

INSERM: institut national de la santé et de la recherche médicale 

IT: information technology  

J 

JRC: Joint Research Centre  

K 

L 

LORD: Linking Open data for Rare Diseases 

M 

MDS: Minimum data set 

N 

O 

P 

PHRC: programme hospitalier de recherche clinique 

PMSI: Programme de médicalisation des systèmes d'information 

PNMR: plan national maladies rares 

Q 

R 

RADICO: rare disease cohorts 

RD: rare diseases 

RDCE: rare disease centers of expertise 

RDTF: rare disease task force 

S 

SBIM: service de biostatistique et d’informatique médicale 

SNIIRAM: Système national d'information inter-régimes de l'Assurance maladie 

T 

U 

W-X-Y-Z 

 

 


