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Glossaire 

- AP-HP : Assistance Publique – Hôpitaux de Paris 

- CHU : Centre Hospitalier Universitaire 

- DPI : Dossier Patient Informatisé 

- DSI : Direction des Systèmes d’Information 

- BaMaRa : Base Maladies Rares 

- BNDMR : Banque Nationale de Données Maladies Rares 

- Site MR : Site labellisé expert sur les Maladies Rares 

- CO BNDMR : Cellule Opérationnelle BNDMR 

- SDM : Set de Données Minimum 

- ASIP : Agence Française de la Santé Numérique 

- CNIL : Commission nationale de l'informatique et des libertés 

- PNMR : Plan National Maladies Rares 

- DPO : Délégué à la Protection des Données 

- DRCI : Délégation à la Recherche Clinique et à l’Innovation de l’AP-HP 

- DAJ : Direction des Affaires Juridiques de l’AP-HP 

- EDS : Entrepôt de Données de Santé de l’AP-HP 
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Résumé synthétique 

Déploiement et maintenance de BaMaRa : Le déploiement de BaMaRa, amorcé en 2017, 

s’est poursuivi tout au long de l’année 2018. A fin 2018, l’application est disponible dans 44% 

des sites MR, soit 971 sites sur les 2.230 labellisés. Ce déploiement s’est concentré en 2018 

sur les établissements qui ne sont pas concernés par le mode « connecté ». L’accroissement 

du nombre d’utilisateurs a entrainé la remontée de bugs et de souhaits d’améliorations de 

l’interface, qui ont été corrigés au fil de l’eau : un processus de suivi des tickets est en place. 

Signature des conventions inter-hospitalière de mise à disposition de BaMaRa : La 

convention inter-hospitalière permettant à l’AP-HP de mettre à disposition l’application 

BaMaRa auprès des établissements partenaires (et donc préalable au déploiement) a été 

signée par tous les CHU concernés par la labellisation MR, et par 14 des 21 établissements 

hors-CHU qui accueillent des centres de référence. A fin décembre, 99% des sites MR 

étaient situés dans des établissements ayant signé la convention.  

Nouvelle labellisation des centres de référence et de compétences Maladies Rares : La 

relabellisation des centres maladies rares de 2017, modifiant l’organisation des structures, a 

été dûment reflétée dans l’application BaMaRa. L’impact pour l’application a été fort, et a 

nécessité le développement d’une « V2 », pleinement opérationnelle dès le premier 

semestre 2018. 

Interopérabilité de BaMaRa : l'Appel à Projet (AAP) lancé par le Ministère de la Santé a 

permis de sélectionner 18 établissements qui seront financés pour déployer la fiche MR dans 

leur DPI. La CO BNDMR a accompagné ce projet en recrutant un chef de projet dédié, et en 

travaillant avec l’ASIP-Santé à la création d’un volet maladies rares au sein du cadre 

d’interopérabilité national.  

Premières étapes de création de la BNDMR : le dossier CNIL de « demande 

d’autorisation » de la BNDMR a été finalisé, en vue d’un envoi dès le début 2019. Un 

document d’architecture technique a été validé avec les équipes de la DSI de l’AP-HP, 

permettant la commande de matériel qui sera livré début 2019 également. 

Stratégie Européenne : La CO BNDMR a continué à s’impliquer en 2018 au sein du projet 

RD-Action dont elle a co-porté le Work Package 5. Le rapport de ce groupe de travail a été 

publié, et les travaux se poursuivront en 2019 autour d’un nouveau projet, RD-CODE. La 

structuration récente du réseau maladies rares en filières européennes (ERN) et des 

initiatives à venir en matière de systèmes d’information accroît l’importance d’une présence 

forte de la BNDMR à l’échelle Européenne. 

BNDMR et PNMR 3 : la CO BNDMR a pris la mesure des nouvelles missions que lui confère 

le PNMR 3 (publié le 4 juillet 2018). Plusieurs réunions tant avec les Ministères de la Santé 

et de la Recherche qu’avec les Professionnels de Santé ont d’ores et déjà permis de poser 

les jalons de la déclinaison opérationnelle de ces missions pour 2019. 

Continuité dans l’organisation de la cellule opérationnelle BNDMR : La CO BNDMR 

continue de travailler depuis la Direction des Systèmes d’Information de l’AP-HP, lui 

permettant de bénéficier d’un appui technique renforcé. A fin 2018, la CO BNDMR compte 

10 ETPR (dont un recrutement en cours).  
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Introduction 

La création d’une banque nationale de données maladies rares est l’un des objectifs 

prioritaires des deuxième et troisième plan national maladies rares. Lancé il y a 6 ans, le 

projet a avancé sur des sujets indispensables à la mise en place de cette banque de 

données pérenne et interopérable, au niveau national et international. L’équipe a pris de 

l’envergure en 2013 avec le recrutement de développeurs, et la création du Set de Données 

Minimum maladies rares (SDM) constituant les premières étapes en vue de la BNDMR. En 

2015, la DGOS a officiellement confié la maîtrise d’œuvre du projet à l’AP-HP au travers 

d’une convention cadre. 

Ce document a pour objectif de dresser le bilan de l’action de la Cellule Opérationnelle (CO) 

de la  BNDMR pour l’année 2018.   

 

Organisation et Ressources Humaines 

La cellule opérationnelle a connu une croissance sur l’année 2018 avec une augmentation 

d’1 ETP dès janvier (soit une hausse de +12,5% des effectifs). L’arrivée d’un développeur 

expérimenté au poste de responsable du pôle technique a considérablement renforcé la 

compétence de ce pôle. En outre, la création d’un nouveau poste de développeur a été 

actée (le recrutement est en cours), faisant qu’entre janvier et décembre, l’effectif est passé 

de 8 ETP à 10 (+25%). La CO BNDMR a continué de faire appel à un cabinet de prestation 

informatique, avec un accompagnement par 2 ETP tout au long de l’année. 

Deux postes ont par ailleurs été remplacés : celui d’Elisa Salamanca (directrice 

opérationnelle, devenue directrice du département WIND à l’AP-HP – département auquel 

est attachée la CO BNDMR), qui a été remplacée en juillet par Arnaud Sandrin ;  

Le poste de chef de projet Europe, financé par des budgets européens, s’est terminé en mai 

et les tâches ont été ventilées sur d’autres postes, ce qui a permis de recruter en septembre 

un nouveau chef de projet sur l’interopérabilité. 
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Figure 1: Organigramme de la cellule opérationnelle en décembre 2018 

 

La CO BNDMR est rattachée depuis janvier 2018 à la Direction des Systèmes d’Information 

de l’AP-HP – Département Web Innovation et Données. Cela permet de nombreuses 

synergies avec le département infrastructures et services (responsable de l’exploitation de 

BaMaRa), le département SI patient (module Orbis MR) et les autres équipes du 

département Web Innovation Données (référentiels, plateforme bio-informatique et entrepôts 

de données de santé).  

 

BaMaRa 

1. L’application 

1.1. Mise en production de la V2 de BaMaRa  

La première version de BaMaRa a été mise en production fin décembre 2016. Dans le cadre 

de la relabellisation des centres maladies rares de fin 2017, des analyses d’impact, des 

développements et une refonte du modèle de BaMaRa ont été nécessaires. Les travaux ont 
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été engagés depuis août 2017 et se sont terminés en mars 2018. La V2 de BaMaRa a été 

mise en production fin mars 2018 avec succès. 

Celle-ci implémente la nouvelle labellisation des centres maladies rares et apporte de 

nouvelles fonctionnalités (comme par exemple des contrôles de cohérence inter-champs), et 

des correctifs de bugs mineurs. Le cloisonnement des fiches patient ne se fait plus par site 

maladies rares mais par hôpital. L’intérêt est que les professionnels d’un même hôpital 

puissent partager des informations sur un patient vu dans plusieurs services. 

Attention, cette nouvelle version implique quelques changements pour les professionnels 

travaillant pour plusieurs sites maladies rares : il est à présent nécessaire de changer le site 

de prise en charge en haut à gauche de l’écran en fonction du rattachement souhaité. 

1.2. Stabilisation de l’application  

Dans le cadre de l’ouverture aux utilisateurs de l’application et suite à leurs retours, 

différentes opérations de corrections et de développement ont été opérées. Certains 

domaines ont été renforcés : extraction de données, enregistrement des dossiers, 

assouplissement des règles de qualité de dossier dans les cas où le code Orpha ne peut 

être renseigné, ou encore gestion des accès aux fiches de patients. 

 

2. Déploiement 

Fruit d’un long travail collaboratif avec les acteurs du domaine des maladies rares, 

l’application BaMaRa a commencé à être déployée début mars 2017, suite à la décision du 

Comité de Pilotage de la BNDMR du 31 janvier 2017. 

Le déploiement a été proposé en 3 temps : test sur une première filière, puis élargissement à 

3 filières supplémentaires avant généralisation. Le déploiement généralisé se fait depuis en 

2018 établissement par établissement, suite à la signature de la convention cadre. 

2.1. Mise à jour du Kit de Déploiement 

Pour accompagner le déploiement de l’application, un kit de déploiement a été préparé par 

cible. Il a été mis à jour et complété au cours de l’année 2018 pour refléter les dernières 

nouveautés de l’application. Il prend également en compte le RGPD. 

 Pour les filières :  

o Le modèle de notice d’information patient => prise en compte du RGPD 

o calendrier prévisionnel de déploiement => tous les 3 mois 

o Un guide utilisateurs => mise à jour suite à la relabellisation et la V2 de BaMaRa 

o Un guide de description des variables => ajout et modifications suite aux 

évolutions du SDM et de l’interface 

o Des FAQ (foire aux questions) => ajout de cas 

o Des vidéos (YouTube) => une nouvelle vidéo et 3 mises à jour 

 

 Pour les hôpitaux : 

o La déclaration normale type pour la CNIL => n’existe plus suite au RGPD (ajout 

au registre uniquement) 

o Le modèle de notice d’information patient => prise en compte du RGPD 
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o Un guide pour les gestionnaires de comptes (DSI) => mise à jour suite à la 

relabellisation et la V2 de BaMaRa 

o Une présentation technique du projet pour les DSI => mise à jour avec les 

nouveaux éléments de calendrier 

o Le Cadre d’interopérabilité (ASIP-Santé) => dé-publié en juillet 2018, et republié 

(nouvelle version)  en décembre 2018 

o Le guide de mise en œuvre du cadre d’interopérabilité => en cours de mise à jour 

Les éléments de ces kits de déploiement sont disponibles sur le site de la BNDMR, dans la 

section Outils. 

2.2. Envoi et signature des conventions relatives à BaMaRa  

Une convention inter-hospitalière relative à la mise à disposition de BaMaRa définit les 

modalités d’hébergement des données, les règles d’habilitation à la base et à son traitement 

et tous les prérequis nécessaires au déploiement de BaMaRa, notamment les démarches 

réglementaires, et les informations à fournir aux patients concernés.  

Les conventions inter-hospitalières ont été envoyées aux CHU de France en 2017. Les 

établissements qui n’avaient pas encore signé cette convention en 2018 ont été 

régulièrement relancés. Fin 2018, tous les CHU concernés par la labellisation maladies rares 

avaient signé la convention relative à BaMaRa.  

En mars 2018, la convention relative à BaMaRa a également été envoyée aux 21 

établissements hors CHU abritant un site de centre de référence coordonnateur ou constitutif 

(CRMR) ou bien un centre de ressources et de compétences (CRC). 

Fin 2018, 14 des 21 établissements avaient signé la convention BaMaRa (indiqués par une 

étoile) : 

Centre Chirurgical Marie Lannelongue* ; Centre Léon Bérard (Lyon)* ; CH Bretagne 

Atlantique – Vannes* ; CH Cayenne* ; CH Dunkerque ; CH Le Vinatier* ; CH Mayotte ; CH 

Métropole Savoie* ; CH Saint Brieuc ; CH Sainte-Anne* ; CH Versailles* ; CHI Créteil ; CHI 

Poissy St-Germain ; CHNO Des Quinze-Vingt Paris* ; Fondation Ildys ; Fondation 

Ophtalmologique Rothschild ; GCS du Groupement des Hôpitaux de l'ICL ; Groupe 

Hospitalier Diaconesses Croix Saint-Simon* ; Hôpital Cognacq-Jay*; Hôpital Foch*; Les 

Hôpitaux de Saint Maurice* 

Les envois de conventions BaMaRa réalisés couvrent déjà 99% des sites de centres 

maladies rares labellisés. 

Une page spécifique sur le site de BNDMR a été créée afin de permettre à tous de suivre les 

retours de conventions des établissements1.  

2.3. Indicateurs de déploiement  

Les indicateurs de suivi du déploiement se déclinent en 3 catégories (détails en annexe 2) : 

• Indicateurs de déploiement (D) 

• Indicateurs d’utilisation et d’adhésion (UA) 

• Indicateurs de qualité (Q) 

                                                
1
 http://www.bndmr.fr/participer/deploiement/tableau-davancement/ 
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Les objectifs de déploiement fixés pour l’année 2018 ont été remplis. De nouveaux objectifs 

ont été fixés pour la fin du 1e semestre 2019 et validés par le COPIL en octobre 2018.  

 

Figure 2 : Résumé des indicateurs de suivi du déploiement de BaMaRa 

 

Fin 2018, BaMaRa avait été déployé dans 29 établissements en mode autonome (accès sur 

le web) : 

Centre Chirurgical Marie Lannelongue ; Centre Léon Bérard (Lyon) ; CH Bretagne Atlantique 

- Vannes ; CH Le Vinatier ; CH Sainte-Anne ; CHNO Des Quinze-Vingt Paris ; CHR Orléans ; 

CHRU Tours ; CHU Besançon ; CHU Bordeaux ; CHU Côte de Nacre - Caen ; CHU De 

Limoges ; CHU De Poitiers ; CHU Dijon ; CHU Martinique ; CHU Montpellier ; CHU Nantes ; 

CHU Nice ; CHU Nîmes ; CHU Reims ; CHU Réunion ; CHU Rouen ; CHU Toulouse ; 

Groupe Hospitalier Diaconesses Croix Saint-Simon ; Hôpital Cognacq-Jay ; HU Paris Ouest 

Site G Pompidou AP-HP ; HU Saint Louis site Lariboisière AP-HP ; HU Saint Louis site Saint 

Louis AP-HP ; Les Hôpitaux De Saint Maurice 

BaMaRa est ainsi accessible à 44% des sites maladies rares labellisés. 

Un formulaire maladies rares, appelé COLLEMARA, est par ailleurs disponible depuis le 1e 

janvier 2018 aux HCL, qui ont donc mis en place la première étape pour l’envoi de données 

vers la BNDMR en mode connecté.  
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3. Interopérabilité  

3.1. Le volet maladies rares du Cadre d’interopérabilité des systèmes d’information 
en santé 

Suite à long travail en étroite collaboration avec l’équipe métier de la BNDMR, l’ASIP-Santé 

a publié fin janvier 2017 la première version du volet maladies rares du cadre 

d’interopérabilité des systèmes d’information de santé. Ce volet avait été mis en concertation 

publique pour une durée de 3 mois (jusqu’au 2 mai 2017), afin de recueillir les remarques 

des éditeurs quant à l’intégration du set de données minimum dans les logiciels qu’ils 

déploient dans les établissements de santé. Ces remarques ont été intégrées au document 

final qui a été publié début juin 2017. 

L’étude du volet maladies rares en vue de son implémentation a révélé des incohérences, et 

les dernières modifications du SDM (SDM V1.11 2 ) n’étant pas retranscrites dans le 

document initial, une nouvelle version a été commanditée à l’ASIP-Santé au printemps 2018. 

Après plusieurs mois d’échanges, l’ASIP-Santé a préféré dé-publier la première version du 

volet maladies rares du CI-SIS car les modifications attendues nécessitaient une montée de 

version majeure. 

La nouvelle version du volet maladies rares du CI-SIS a finalement été publiée fin décembre 

2018 sur le site de l’ASIP-Santé3. Il est mis en concertation pour une durée d’un mois 

(jusqu’à fin janvier 2019). 

 

3.2. Documentation éditeurs et établissements 

En complément, l’équipe de la BNDMR met à disposition les annuaires, terminologies et jeux 

de valeurs nécessaires au codage de l’information sur le site web de la BNDMR4. Elle a 

également produit un guide d’implémentation du set de données minimum maladies rares 

afin d’aider les systèmes d’information hospitaliers (SIH) à intégrer le recueil de données 

maladies rares, disponible sur la même page. 

De nouvelles pages ont été publiées sur le site web de la BNDMR afin de clarifier les cas 

d’usage du mode autonome et du mode connecté, mais également des formats d’échanges 

de données (format pivot et CDA-R2 de niveau 3).  

 

3.3. Le format pivot 

Afin de répondre aux besoins des structures ne pouvant pas mettre en place le format CDA 

R2 niveau 3 ou qui souhaitent une reprise d’antériorité, l’équipe opérationnelle BNDMR a 

produit un format XML plus simple, appelé « format pivot ». Les règles de construction du 

format pivot sont publiées sur le site de la BNDMR5. 

                                                
2
 http://www.bndmr.fr/le-set-de-donnees-minimal/ 

3
 http://esante.gouv.fr/services/referentiels/ci-sis/espace-publication/contenus-metiers 

4
 http://www.bndmr.fr/un-cadre-dinteroperabilite-pour-les-maladies-rares/ 

5
 http://www.bndmr.fr/format-pivot/ 
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De plus, l’équipe opérationnelle BNDMR met à disposition un validateur. Ce validateur 

permet de vérifier la structure XML du document, des règles métiers de cohérence, ainsi que 

le contenu des énumérations issues des catalogues (disponible sur la même page web). 

 

3.4. Avancement de la mise en place de l’interopérabilité 

La BNDMR travaille avec 2 projets pilotes : la fiche maladies rares d’ORBIS de l’APHP et 

COLLEMARA dans Easily aux HCL. 

Une première version d’une fiche Maladies Rares (fiche MR) dans le dossier patient ORBIS 

de l’AP-HP a été établie dès 2014. Les items qui y figuraient à l’origine répondaient aux 

besoins exprimés par ces centres et n’étaient pas concordants avec le Set de Données 

Minimum Maladies Rares. L’équipe de la BNDMR s’est ainsi rapprochée de l’équipe 

Conception « Dossier de spécialités » dès 2013/2014 pour ajuster la fiche MR et permettre 

au maximum l’interopérabilité avec BaMaRa (et la BNDMR). Ces travaux ont permis de 

redéfinir les items présents dans la fiche afin que la version 1.0 possède environ 80% des 

items du SDM-MR. Elle ne reste cependant pas conforme au cadre national. Il est donc 

nécessaire d’engager un travail important pour intégrer les données manquantes afin de 

permettre une réelle interopérabilité, ce qui est en cours dans le cadre de l’appel à projet 

DGOS relatif au mode connecté.   

Aux HCL, un recueil maladies rares, appelé COLLEMARA, a été ajouté au dossier patient 

Easily depuis le 1e janvier 2018. L’équipe opérationnelle de la BNDMR s’est rendue sur place 

en mars 2018 afin d’échanger avec l’équipe technique des HCL sur les difficultés 

rencontrées et les besoins d’ajustements de l’implémentation pour être conforme au format 

national. Grâce à cette collaboration, la documentation technique et fonctionnelle a pu être 

enrichie. Plus de 22000 fiches ont déjà pu être remplies. Les derniers ajustements sont en 

cours pour que le recueil corresponde parfaitement au cadre national. Les autres 

établissements utilisant Easily auront accès à COLLEMARA lors de la prochaine montée de 

version de leur DPI. 

Les autres éditeurs ont pris connaissance des détails du projet et ont pour la grande majorité 

proposé des devis aux établissements retenus dans l’appel à projet. Certains ont déjà 

présenté des maquettes aux futurs utilisateurs, et commencé à créer les formulaires. 

Cependant, puisque le volet maladies rares du CI-SIS n’est pas encore publié, les 

développements n’ont pas pu être finalisés fin 2018. 

 

3.5. Reprise de données d’une base de données pilote : eDBAI 

Dans le cadre des travaux sur la reprise de registres et bases de données (BDD) existantes, 

une grille d’éligibilité avait été validée en 2016 par le comité de pilotage et le comité 

scientifique. La grille d’éligibilité dégage certains critères clés permettant de déterminer la 

faisabilité technique et réglementaire de la reprise ainsi que d’évaluer sa pertinence.   

Celle-ci a été diffusée en 2016-2017 à 7 registres/BDD pilotes afin de valider la 

méthodologie. Sur la base de ces premiers retours, le comité de pilotage des filières de 

santé maladies rares a été consulté, puis le comité de pilotage s’est prononcé le 12 octobre 
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2017, et a validé l’engagement d’une phase pilote de reprise ainsi que la sélection de la base 

pilote concernée : e-DBAI (Dermatoses Bulleuses Auto-Immunes).  

Les travaux de reprise de 1.200 dossiers depuis 6 établissements ont commencés au 

printemps 2018. Concrètement, la cellule opérationnelle fournit un validateur pour assurer la 

structure mais aussi la cohérence des données transmise. Les échanges pour la mise au 

format du flux d’envoi de données sont encore en cours mais très avancés. 

La faisabilité de ce type de mode connecté ad-hoc ayant été démontrée, mais le coût 

associé et le temps passé par la CO étant significatif, le CoPil de la BNDMR a décidé en 

octobre 2018 que l’expérience ne pourra être renouvelée qu’au cas par cas. A cette fin, une 

liste de critères plus stricts devra être établie permettant de déterminer les projets pouvant 

être retenus, et les prioriser. Le COPIL propose de travailler en premier avec le registre de la 

mucoviscidose afin de leur proposer cette solution dès 2019. 

 

BNDMR 

1. Dossier CNIL 

Le dossier CNIL en vue d’une demande d’autorisation a été constitué, avec l’aide de la DPO, 

du RSSI, de la DRCI et de la DAJ de l’AP-HP, ainsi qu’en lien avec les équipes de l’EDS de 

l’AP-HP. 

Ce dossier inclut, comme documents principaux, le formulaire d’autorisation CNIL, ainsi 

qu’une annexe principale qui couvre en détails les principaux enjeux réglementaires de 

l’entrepôt (finalité des traitements, responsabilité des traitements, destinataires des données, 

durée de conservation, droit des personnes, sécurité). D’autres annexes permettent de 

cadrer le projet : charte et convention relatives à la BNDMR, formulaire de demande de 

traitement etc. 

Ce dossier a été présenté aux CoSci et CoPil de fin septembre – début octobre 2018, et ses 

principales dispositions y ont été validées. 

 
2. Dossier d’Architecture Technique (DAT) 

La CO BNDMR a d’ores et déjà anticipé et conçu le fonctionnement technique de la BNDMR. 

En l’occurrence, il s’agira essentiellement d’opérations dites ETL (Exchange, Transform, 

Load), c’est-à-dire des opérations visant à récupérer les données des différentes bases 

BaMaRa (pour mémoire, il existe une base BaMaRa par établissement), les dé-identifier, 

appliquer une stratégie nationale d’identitovigilance, consolider les données, et en permettre 

leur extraction pour mise à disposition dans des magasins de données. Ces derniers seront 

accessibles à des personnes habilitées (au cas par cas, selon les traitements), afin de 

produire des analyses. 

Un DAT (document type requis par les équipes du DSI de l’AP-HP afin de valider 

l’architecture cible) a ainsi été produit, et des machines ont été commandées. 
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3. Appariement au SNDS 

L’appariement in fine de la BNDMR avec le SNDS (Système National des Données de 

Santé), qui a vocation à rendre possible un nombre jusqu’à présent inégalé d’études médico-

économiques de grande ampleur sur les maladies rares, nécessite plusieurs éléments. 

Tout d’abord, la CO BNDMR a pris contact avec la CNAM (qui porte le SNDS) et a pu 

échanger en vue de préciser les éléments nécessaires à la constitution du dossier. 

Ensuite, la CO BNDMR a travaillé à la production de premières versions de ces éléments, 

lesquels seront finalisés au premier semestre 2019. 

Des contacts ont également été noués avec la CNAV en vue de la récupération de l’INS 

(Identifiant National de Santé) et ainsi faciliter l’appariement avec le SNDS. Le format 

d’échange nous a été indiqué et une rencontre est planifiée fin janvier 2019. 

Enfin, l’équipe du Health Data Hub s’est entretenue avec la CO BNDMR en vue d’étudier la 

possibilité de faire de l’appariement BNDMR – SNDS un pilote pour le Hub. 

 

CEMARA 

Le pôle « Analyses et Données » œuvre à apporter des solutions appropriées aux 

éventuelles difficultés rencontrées par les utilisateurs de CEMARA. Il est sollicité de manière 

régulière afin de satisfaire les diverses demandes : 

- de suppressions (dossiers, activités, diagnostics, …) 

- de corrections de données non faisables par l’utilisateur 

- d’exploitations (PIRAMIG,…) 

La data manager assurent la partie administration de CEMARA (gestion et création des 

comptes utilisateurs, des centres et des sites CEMARA en accord avec la liste des sites 

labellisés) ainsi que le support utilisateurs. 

Elle assure également une mission d’identitovigilance, par hôpital mais également de 

manière nationale. Les données étant segmentées par service hospitalier, un patient ne doit 

avoir qu’un dossier par service et une identité unique par hôpital. De ce fait, un contrôle des 

doublons est mis en place chaque semaine et une harmonisation des dossiers est effectuée 

avec l’aide des utilisateurs de chaque service dans le but de maintenir une identité unique 

dans CEMARA.  

 

1. Data Management et correction des données CEMARA  

Les vérifications permanentes et l’étroite collaboration avec les utilisateurs permettent une 

amélioration de la complétude et la cohérence des dossiers, que ce soient sur des données 

médicales ou de prise en charge. 

En 2018, la qualité des dossiers de CEMARA s’est encore améliorée. En effet, même si sur 

certains contrôles, le nombre de dossiers problématiques est plus important qu’en 2017, le 
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pourcentage par rapport à la base a lui diminué. Par ailleurs, suite à la relabellisation, un 

travail de grande ampleur concernant la filière FIRENDO a été engagé et réalisé début 2018. 

Il a fallu réaffecter l’ensemble des dossiers pris en charge en centre de compétences au bon 

site de compétence en fonction du diagnostic (plus de 2000 entités diagnostic concernées). 

Ce travail a été réalisé conjointement avec la filière. Un travail similaire a été mené sur la 

filière ORKID, cette fois sur un critère géographique. Enfin, des restructurations de sites ont 

été conduites afin de refléter  la relabellisation (fusion des sites pédiatriques et adultes 

principalement). 

 

2. Migration des dossiers patients CEMARA  

Des travaux ont été engagés par l’équipe technique pour optimiser le processus de migration 

de CEMARA vers BaMaRa et en réduire les temps de traitement : certaines étapes de la 

migration sont passées de quelques heures à quelques minutes. Une nouvelle organisation 

a également été mise en place avec une moindre implication des équipes du Département 

Infrastructure et Service de l’AP-HP dans la réalisation de la migration. 

L’ensemble des données migrées de CEMARA vers BaMaRa en 2018 représente à ce jour 

147 000 dossiers avec près de 400 000 activités. 

Dans le cadre du déploiement de BaMaRa et de la réduction du nombre de data manager, 

une stratégie nationale a été mise en place dès janvier 2018. Celle-ci repose sur l’implication 

forte des filières dans le processus avec la mise en place pour chaque filière : 

- d’un espace dédié,  

- d’un tableau de bord spécifique de suivi, 

- de fichiers dé-identifiés par établissement et par centre listant les dossiers et les 

problèmes rencontrés. 

Par ailleurs, un tableau de bord général a été développé afin de suivre les évolutions de 

manière transverse. 

Les efforts ont été concentrés en relation avec les déploiements d’hôpitaux et ont 

concernés : CH Bretagne Atlantique – Vannes, CHR Orléans , CHRU Tours , CHU 

Besançon , CHU Bordeaux , CHU Côte de Nacre - Caen , CHU De Limoges , CHU De 

Poitiers , CHU Dijon , CHU Martinique, CHU Montpellier , CHU Nantes , CHU Nice , CHU 

Nîmes , CHU Reims , CHU Réunion , CHU Rouen , CHU Toulouse , HU Paris Ouest Site G 

Pompidou AP-HP et les Hôpitaux De Saint Maurice. 

 

3. Exploitation des données 

L’équipe a réalisé en 2018 des travaux d’exploitations des données de CEMARA. Comme 

chaque année l’équipe a produit et fourni les synthèses d’activités PIRAMIG pour les centres 

de référence dans le cadre de la campagne 2018. 

Parallèlement, une quantification de la population des patients atteints d’embryopathie liée à 

l’usage du valproate a été réalisée pour le compte de la mission maladies rares DGOS.  
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Un travail a également été mené avec la filière FIRENDO pour la description de leur cohorte 

(pathologie, lieu de résidence, âge au diagnostic). Les résultats ont été présentés lors de la 

journée nationale de la filière en décembre 2018. 

Des travaux ont également été menés sur les patients du centre des Maladies 

Endocriniennes Rares de la Croissance sur les cohortes Turner et Posthypophyse ectopique 

concernant leur démographie et leur suivi avec l’accent sur la transition enfant-adulte pour la 

newsletter du centre en décembre. 

Un travail préliminaire, descriptif,  en vue d’un article sur les patients pris en charge dans la 

filière AnDDI-Rares depuis 2007 a été réalisé. 

Une étude de faisabilité en partenariat avec SANOFI sur les pathologies rares à pertes de 

chance a également été menée et va déboucher sur un protocole (MR004) et un partenariat 

en 2019. 

Par ailleurs, un article lié à des travaux de 2016 a été publié en 2018: il s’agit de l’article 

relatif à l’IdMR6. 

Enfin, différentes requêtes ponctuelles sur des effectifs ou des listings ont été effectuées par 

l’équipe tout au long de l’année. A noter une recrudescence des demandes d’effectifs de 

patients à destination des ERN. 

 

Projets européens 

1. Renforcement de la présence de la BNDMR sur la scène 
européenne 

L’équipe Europe a réalisé en début d’année un état des lieux qui recense l’ensemble des 

initiatives en cours de déploiement en Europe. L’état des lieux se divise en trois parties : 

programmes et initiatives européens dans le domaine des maladies ainsi que les initiatives 

européennes généralistes qui peuvent potentiellement avoir un impact dans le champ de la 

recherche ou de la prise en charge des maladies rares ; systèmes de recueil de données sur 

les maladies dans quelques Etats membres de l’Union européenne (UE) ; recueil de 

données dans une sélection d’Etats partenaires de l’UE.  

Pour améliorer la visibilité de la BNDMR, des avancées concrètes ont été réalisées, dont de 

nombreuses rencontres des acteurs clé du domaine et le suivi et participation aux projets 

européens (dont les training workshops du JRC). 

L’équipe de la BNDMR a également été proactive dans la veille et, le cas échéant, la 

réponse aux appels à projets dont : 

 Un projet H2020 (FAIR - Prototyping an Interoperable Electronic Health Record) pour 

l’expérimentation des solutions de blockchain pour le partage de données et 

l’exercice des droits des patients. La proposition n’a hélas pas été retenue.  

                                                
6
 M. Maaroufi, P. Landais, C. Messiaen, MC. Jaulent, R Choquet. Federating patients identities: the 

case of rare diseases. Orphanet J Rare Dis. 2018 Nov 12;13(1):199.  

https://ojrd.biomedcentral.com/articles/10.1186/s13023-018-0948-6
https://ojrd.biomedcentral.com/articles/10.1186/s13023-018-0948-6
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 Un call ERN (CEF TELECOM 2018) avec l’ERN ITHACA: « Connecting Europe 

facility in the field of trans-european telecommunication networks », où l’on propose 

d’enrichir le set de données de CPMS pour inclure 100% du SDM et permettre un 

chargement des données au format CDA. Le résultat est attendu début 2019.  

 

Dans ce cadre, la BNDMR a identifié le besoin de produire une plaquette d’information en 

anglais sur le projet. Elle a pour objectif de faciliter les échanges avec les initiatives du 

domaine au niveau européen ainsi qu’avec de futurs partenaires internationaux. Elle 

présente les informations générales concernant le projet, de son implémentation locale à son 

déploiement à l’échelle nationale. Cette plaquette est disponible sur notre site web7 depuis le 

printemps 2018.  

 

2. RD-ACTION 

RD-ACTION était une action commune (Joint action) des états membres de l’Union 

européenne pour les maladies rares, lancée en juin 2015 et s’est terminée en juillet 2018. 

Elle est dotée d’un budget global de plus de 8 M€ et réunit pas moins de 63 participants 

européens et extra-européens. 

Elle avait trois objectifs principaux : contribuer à l’implémentation, par les états membres, 

des recommandations du Groupe d’experts de la commission européenne par rapport aux 

politiques concernant ces maladies, soutenir le développement d’Orphanet et le rendre 

pérenne, et enfin aider les états membres à introduire le code ORPHA dans leurs systèmes 

de santé afin de rendre les maladies rares visibles.  

L’équipe de la BNDMR représentait l’AP-HP en tant que co-leader du work-package 5 (WP5 

« favoriser, maintenir et encourager l'adoption des codes Orpha dans les états membres »). 

Le WP5 avait pour objectif d’appuyer la mise en place de la codification spécifique aux 

maladies rares, notamment la définition des besoins et des solutions à apporter aux états 

membres pour que l’implémentation des codes ORPHA s’étende à l’ensemble des pays 

européens.  

5 livrables ont été produits sur la période de 3 ans de l’action conjointe.  

 D5.1 : document de synthèse sur les implémentations techniques existantes dans les 

EM pour le codage MR  

 D5.2 : procédures standards et guide pour le codage avec les codes Orpha 

 D5.3 : Un fichier commun Européen « master file » (alignements entre classifications) 

 D5.4 : Set d’outils d’aide au codage pour les MR  

 D5.5 : Première pistes de recommandations pour la maintenance en routine 

Les travaux du WP5 se sont concentrés en 2018 sur des tests en conditions réelles des 

recommandations publiées par le groupe de travail. La France, grâce aux nombreuses 

données recueillies à travers sa base CEMARA qui seront migrés dans BaMaRa, est l’un 

des pays testeurs. Une comparaison entre les habitudes do codage en France dans la filière 

ANDDIRARE, et dans la région du Veneto (VR) en Italie sur la même population de malades, 

                                                
7
 http://www.bndmr.fr/publications/presentations-communications/ 

http://www.bndmr.fr/publications/presentations-communications/
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a mis en évidence un important recouvrement dans les termes utilisés. Les codes ORPHA 

utilisés pour décrire les MR dans la BNDMR et en VR sont comparables, malgré les 

différences d’organisation du réseau de soin et des systèmes utilisés pour le recueil de 

données. La comparabilité augmente si les codes sont projetés sur la structure hiérarchique 

de la classification Orphanet. Une publication de ces résultats est attendue pour 2019. 

 

1
er

 Séminaire utilisateurs  

Ce sont plus 140 professionnels des centres et filières de santé maladies rares qui ont 

participé, le 3 octobre 2018, au premier séminaire national de la Banque nationale de 

données maladies rares. 

Les plénières de la matinée ont permis d’aborder l’avancement du déploiement de BaMaRa, 

la construction de l’entrepôt de données de la BNDMR et les modalités d’exploitations des 

données, ainsi que des exemples d’exploitations réalisées, la place de la BNDMR dans le 

Plan national maladies rares 2018-2022 (PNMR3) et les réalisations de la BNDMR dans le 

cadre du projet européen RD-ACTION. 

L’après-midi, les participants ont pu proposer lors des ateliers de brainstorming des idées 

d’études à réaliser (prévalence, parcours de soin, médico-économique…), des procédures 

d’amélioration de la qualité des données, ou encore des pistes pour l’articulation de la 

BNDMR avec les projets européens. 

Les présentations et le compte-rendu des ateliers sont disponibles sur le site de la BNDMR8, 

et les vidéos des plénières sur notre chaine YouTube9. 

Le programme de ce premier séminaire est disponible en annexe 3. 

 

PNMR 3 

Le Plan National Maladies Rares 2018-2022 (PNMR3) a été publié le 4 juillet 2018. La 

mission de la BNDMR y est définie d’abord dans la continuation de la collecte de données 

voulue par les plans précédents (Action 3.1), mais également en ajoutant de nouvelles 

responsabilités et dans un environnement appelé à évoluer. 

Parmi ces nouvelles responsabilités, une particulièrement forte est relative à l’action 1.7 qui 

prévoit la constitution d’un « registre national dynamique des personnes en impasse 

diagnostique ». Sur ce sujet, tant dans sa déclinaison pour l’errance et l’impasse 

diagnostique en particulier, que pour les sujets connexes comme les activités cliniques et 

diagnostiques ayant pour focus le gain de diagnostic, la CO BNDMR risque d’être fortement 

sollicitée dès 2019, et a déjà eu de nombreux échanges en 2018 avec les professionnels 

concernés. 

                                                
8
 http://www.bndmr.fr/publications/presentations-communications/ 

9
 https://www.youtube.com/playlist?list=PLJGM5RjJOdprR9Fa5m0COAu-kQEn3UNuM 

https://www.youtube.com/playlist?list=PLJGM5RjJOdprR9Fa5m0COAu-kQEn3UNuM
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Une liste significative d’actions pourra également venir (sous réserve des décisions qui 

seront prises par la Gouvernance du PNMR 3) étoffer la mission confiée à la BNDMR, dans 

pratiquement tous les axes de travail du PNMR3. Ces actions pourront à la fois être dans la 

production de nouveaux outils ou dans le développement des actuels ; la participation à des 

projets en tant que source de données ; la participation à la gouvernance d’instances, etc. 

 

Bilan Budgétaire 

La DGOS a versé à l’AP-HP en 2018 une MIG de 605 690,00 € destinée à couvrir 

l’ensemble des coûts de la BNDMR. Cette MIG a été prolongée pour la période 2019-2022 

dans le cadre du PNMR 3 (Action 3.1). 

Le tableau ci-dessous relate les postes de charge et de recettes pour la CO BNDMR. 
 

  2016 2017 2018 

TOTAL TITRE 1 - PERSONNEL 355 953,00 € 251 094,00 € 487 649,00 € 

TOTAL TITRES 2 et 3 - CHARGES 
D'EXPLOITATION 23 596,00 € 122 340,00 € 182 612,00 € 

TOTAL TITRE 4 - AMTs, PROVs, FIN, EXC 50 750,00 € 45 231,00 € 0,00 € 

TOTAL CHARGES avant frais de structure 430 299,00 € 418 665,00 € 670 261,00 € 

Frais de structure (pourcentage) 10% 5% 7% 

Frais de structure (en €) 43 030,00 € 20 933,00 € 34 135,00 € 

Total Charges 473 329,00 € 439 598,00 € 704 396,00 € 

MIG versée 550 000,00 € 604 000,00 € 605 690,00 € 

PCA N-1 52 881,00 € 39 863,00 € 204 265,00 € 

Total Recettes 602 881,00 € 643 863,00 € 809 955,00 € 

Correction erreur facturation prestation 89 689,00 € 0,00 € 0,00 € 

PCA N 39 863,00 € 204 265,00 € 105 558,00 € 

 

Tableau 3: Exécution budgétaire sur la MIG-DGOS 2016-2017-2018 

Les charges de personnel pour l’année 2018 s’élèvent à 487 649,00 €, en hausse de 37% 

par rapport à l’année 2016. Cette différence s’explique par l’augmentation significative des 

ETP (6 ETP à fin 2016 vs. 9 ETP à fin 2018). La comparaison est difficile avec l’année 2017, 

une année qui avait vue plusieurs départs et donc une réduction importante de l’effectif. 

Les charges d’exploitation sont également en hausse. Elles étaient de ~100 K€ en 201610 ; 

~120 K€ en 2017, et ~180 K€ en 2018, ce qui s’explique par le recours accru à des 

prestations externes, visant à renforcer l’équipe. 

S’agissant du Titre 4, les amortissements (achat de la licence pour l’EAI Antares V2 

d’Enovacom en 2015 pour un montant de 96.845 €, amorti sur deux ans) sont nuls en 2018, 

aucune nouvelle dépense de ce type n’ayant dû être engagée.  

                                                
10

 Pour mémoire, aux 23.596€, il convient d’ajouter les 73.400€ d’erreur de facturation signalés en 
2017 qui avaient été retenus sur le PCA 2016. 
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Enfin, concernant les Produits Constatés d’Avance (PCA N), c’est-à-dire les reliquats de 

budgets non utilisés, ils ont été particulièrement importants en 2017 suite aux départs de 

personnels et donc à la non consommation des charges de titre 1. Ils décroissent entre 2017 

et 2018 (baisse de 48 %), suite aux recrutements effectués et à l’utilisation des ressources 

en prestation de service. Cela répond au besoin d’accélération des travaux.  

A noter que le total des charges 2018 excède donc la MIG versée, par l’utilisation du PCA de 

2017. Les charges de personnel, les charges d’exploitation liées aux affaires courantes (ex : 

dépenses liées au séminaire BNDMR) et les frais de structure s’élèvent à environ 90% de la 

MIG versée, indiquant que l’équipe est actuellement correctement dimensionnée par rapport 

au financement. 

L’objectif pour l’année 2019 est d’arriver à une consommation de crédits à hauteur des 

sommes allouées afin de faire avancer au plus vite le projet, et d’aller vers un peu moins de 

prestations puisqu’elles sont plus couteuses. 

 

Budget Européen – RD ACTION  

Dans le cadre de son implication dans le projet européen RD Action, un budget spécifique 

est alloué à la BNDMR. Le montant total de l’enveloppe (62 790€) est versé par périodes au 

prorata de la déclaration des dépenses sur le projet.  

La BNDMR déclare annuellement le temps homme consacré au projet ainsi que les 

dépenses liées au frais de déplacements pour les réunions RD-Action. En 2018, nous avons 

pu financer une personne à temps plein de janvier à mai 2018.   
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Annexe 1 – Liste des indicateurs de suivi du 
déploiement de BaMaRa 

• Indicateurs de déploiement (D) 

o Nombre d’établissements juridiques ayant signés la convention (sur total)  

o Nombre établissements (finess juridique) déployés (sur total = ratio) + focus 

AP-HP (finess géographique) + focus sur les établissements sièges de 

centres de référence 

o Nombre de sites MR (coordonnateurs, constitutifs ou compétences), déployés 

en général, par hôpital, par filière, par mode de connexion (autonome ou 

connecté) (sur total)  

• Indicateurs d’utilisation et d’adhésion (UA) 

o Nombre d’utilisateurs inscrits, total et cinétique (courbe temporelle) 

o Nombre de dossiers créés (hors CEMARA), total et cinétique (courbe 

temporelle) 

o Nombre de dossiers modifiés depuis le début, total et cinétique  

o Nombre de dossiers importés de CEMARA (% )  

o Nombre de dossiers importés des DPI 

o Nombre de patients dans la base  

o Nombre de connexions par mois et par filière  

o Nombre d’utilisateurs actifs / Nombre de personnes inscrites 

o Nombre de consultations saisies N-1/ consultations faites en années N-2 

o Questionnaire de satisfaction 2 fois par an 

• Indicateurs de qualité (Q) 

o Répartition des indicateurs des dossiers : 3 niveaux de qualité et complétude 

dans l’application (Nouveaux dossiers ou modifiés, imports CEMARA) en %  

 Valide 

 Avertissement 

 Action requise 
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Annexe 2 – Indicateurs de suivi du 
déploiement de BaMaRa  

• Indicateurs de déploiement (D) 

o Nombre d’établissements juridiques ayant signés la convention (sur total)  

o Nombre établissements (finess juridique) déployés (sur total = ratio) + focus 

APHP (finess géographique) + focus sur les établissements sièges de centres 

de référence 

o Nombre de sites MR (coordonnateurs, constitutifs ou compétences), déployés 

en général, par hôpital, par filière, par mode de connexion (autonome ou 

connecté) (sur total)  

 

• Indicateurs d’utilisation et d’adhésion (UA) 

o Nombre d’utilisateurs inscrits, total et cinétique (courbe temporelle) 

o Nombre de dossiers créés (hors CEMARA), total et cinétique (courbe 

temporelle) 

o Nombre de dossiers modifiés depuis le début, total et cinétique  

o Nombre de dossiers importés de CEMARA (% )  

o Nombre de dossiers importés des DPI 

o Nombre de patients dans la base  

o Nombre de connexions par mois et par filière  

o Nombre d’utilisateurs actifs / Nombre de personnes inscrites 

o Nombre de consultations saisies N-1/ consultations faites en années N-2 

o Questionnaire de satisfaction 2 fois par an 

 

• Indicateurs de qualité (Q) 

o Répartition des indicateurs des dossiers : 3 niveaux de qualité et complétude 

dans l’application (Nouveaux dossiers ou modifiés, imports CEMARA) en %  

 Valide 

 Avertissement 

 Action requise 
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Annexe 3 : programme du 1
er

 séminaire 
BNDMR  
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Annexe 4 : Dates des Comités de Pilotage et 
Comités Scientifique 2018 

 

Le comité de pilotage de la BNDMR se sera réuni 3 fois en 2018 et le comité scientifique 3 

fois également.  

1. Comités de Pilotage 

-Comité de Pilotage du 12 janvier 2018 

-Comité de Pilotage du 12 avril 2018 

-Comité de Pilotage du 11 octobre 2018 

 

2. Comités Scientifiques  

-Comité scientifique du 20 mars 2018 

Comité scientifique du 19 juin 2018 (par téléconférence) 

-Comité scientifique du 25 septembre 2018 

 

 

 


