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La BNDMR : un projet prioritaire du PNMR2

Accueil La BNDMR

Outils et services Actualités Espace documentaire

Favoriser le recueil de
données cliniques

Quelques chiffres

Projet prioritaire du second Plan National
Maladies Rares, financé par le ministére de la
Santé, la Banque Nationale de Données sur
les Maladies Rares est un instrument national

A venir

¢

235000

malades

sites de prise
en charge

BNDMR

Banque Nationale de Données
Maladies Rares

épidémiologique au [...]

Lire »

Une banque nationale de données maladies rares
au service des sites de prise en charge maladies rares

Découvrez les outils que notre équipe développe pour vous aider a fédérer votre activité maladie rare :

Un cadre d’interopérabilité
pour les maladies rares

Afin de pouvoir récupérer de
l'information depuis les systémes
d'information hospitaliers existants
(dossiers patients, registres, etc_),
I'équipe BNDMR a travaillé en
2013-2014 a la définition d'un cadre

d'interopérabilité adapté aux [...]

CEra——
LORD
L
. F i

Coder vos diagnostics
Orphanet

Attribuer a un patient atteint de
maladie rare son diagnostic n'est
pas une tache ftriviale. Prés de 7000
maladies rares sont actuellement
référencées par Orphanet et la base
de connaissances évolue

constamment [...]

Le Set de Données Minimal
National

Les données contenues dans les
dossiers des patients atteints de
maladies rares ne sont pas toujours
adaptées a un recueil
épidémiologique ou & la mise en
place de cohortes ou [._.]

Suivi de votre activité
maladies rares

Rendre l'activité maladies rares
constituée pour prés de 80% de
consultations est essentiel pour les
sites constitutifs des centres de
référence maladies rares. Dans ce
cadre, nous mettons en relation [._.]




BNDMR : rappel des objectifs

» Obijectifs :
Décrire la demande de soins MR,
Décrire I'offre de soins MR,
Evaluer I'adéquation offre/demande,

Identifier les patients potentiellement éligibles pour
des essais thérapeutiques ou des cohortes MR.

» Moyens :
Mettre en ceuvre une base de données nationale
Pour le recueil d’'un set de données minimum
Etablir un cadre d’interopérabilité
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Strategie genérale

» Intégrer le set de données minimum au plus pres du soin :
Concevoir une base de données de recueil ;: BaMaRa
Eviter une double-saisie

Permettre le codage de patients MR dans les
dossiers patients

Accélérer l'identification des patients MR éligibles
pour des cohortes ou des essais cliniques

Faciliter la mise en place de la BNDMR en
développant I'interopérabilité des systemes
d’information
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Interoperabilité des systemes

;- :
d’'information
Santé Publique Prise en charge Essais cliniques
Objectifs Epidémiologie des patients Cohortes
Systemes Bases de 4 Dossier Patien %, Case Report
données Informatisé Forms
Interopeérabilité des systémes et des données
OENCS  Epidémiologie /B | 8\ Recherche }

. ~ BNDMR Source : Choquet R, Landais P, BaMaRa 2013 5
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Etablir un cadre d’'interopérabilité
national pour les maladies rares

Identification
des patients

OPERABILITE - Flux et

processus
d'échanges

Codage de

l'information

¥ Set de données
minimal

+ Standards

Sémantique




Une approche MR intégree

SNIIRAM -

PMSI
SAE
DRESS
INSEE
Autres
sources

RaDiCo

dossier
patient
informatisé

Interopérabilité des données et des systemes
Epidémiologie | |
/ Santé publique 4 \ / \ Recherche

Cadre d’interopérabilité

Dispositifs &  BNDMR, PNMR2, Plan hopital numérique, _ RaDiCo, o
Pilotes DGOS ARS, DGOS Investlllils;eEr;I(\e/lntZ;:venlr,
. x Source : Landais P, Choquet R, BaMaRa 2014
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Un identifiant unigue

» Lidentifiant national fondé sur l'identifiant de I'assurance
maladie (Numéro d’ldentification au Registre) n’est pas
utilisable dans le cadre du soin a ce jour

» Proposition d'un identifiant national maladies rares
unique et anonyme, afin de réduire le nombre de
doublons et de collisions possibles (un méme identifiant
pour deux patients differents).

» Une telle approche a déja été menée par le GRDR aux
USA : le GUID (Global Unique Identifier)
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Research and applications

A methodology for a minimum data set for rare
diseases to support national centers of excellence

for healthcare and research

Rémy Choquet,"? Meriem Maaroufi,"* Albane de Carrara,’ Claude Messiaen,’

Emmanuel Luigi,? Paul Landais"*

ABSTRACT

Background Although rare disease patients make up
approximately 6-8% of all patients in Eurape, it is often
difficult to find the necessary expertise for diagnosis and
care and the patient numbers needed for rare disease
research. The second French National Plan for Rare
Diseases highlighted the necessity for better care
coordination and epidemiology for rare diseases, A
dinical data standard for normalization and exchange of
rare disease patient data was proposed. The original
methadology used to build the French national minimum
data set (F-MDS-RD) comman to the 131 expert rare
disease Centers is presented,

Methods To encourage consensus at a national level
for homogeneous data collection at the paint of care for
rare disease patients, we first identified four national
expert groups, We reviewed the scientific literature for
rare disezse comman data elements (CDES) in order to
build the first version of the F-MDS-RD. The French rare
disease expert centers validated the data elements {DEs).
The resulting F-MDS-RD was reviewed and approved by
the National Plan Strategic Committee. It was then
represented in an HL7 electronic format to maamize
interoperability with electronic heaith records.

Results The F-MDS-RD is composed of 58 DEs in six
categories: patient, family history, encounter, condition,
medication, and questionnaire. It is HL? compatible and
can use various ontologies for diagnosis or sign
encoding. The F-MDS-RD was aligned with ather CDE
initiatives for rare diseases, thus facilitating potential
interconnections between rare disease regisries.
Conclusions The French F-MDS-RD was defined
through national consensus, It can foster better care
coordination and facilitate determining rare disease
patients’ eligibility for research studies, trials, or coharts.
Since ather countries will need to develop their own
standards for rare disease data callection, they might
benefit from the methods presented here.

often lacking. Rare diseases have been idennfied as a
public health priority in Europe. Many EU countries
have launched national plans o promote rare diseases
care and research.® *® Since 2004, the French author-
ities together with field experts, patients” associations,
and other stakeholders have implemented rwo con-
secutive rare disease national plans. The first plan
(2005-2009) fostered the implementation of a
network of 131 rare disease centers of expertise dis-
wribured throughout French territory™ and focused
on groups of diseases (rare renal diseases, rare pul-
monary diseases, rare developmental defects, erc).
Each center of expertise consisted of one or more
medical units mainly located in university hospitals,
A complementary network of 501 units was con-
nected 1o this first set of centers o betrer cover the
different areas closer 1w patients’ residences, This rare
disease nerwork aimed ar building a naton-wide con-
tnuumn of care for these chronic and disabling dis-
eases. To support clinicians’ rare disease care and
research activities, an 1T infrastructure has been
funded by the second national plan for rare diseases
(2011-2014." This national information system
promotes information exchange rools thar can be
integrared within the current local or national infor-
mation systems to avoid data re-entrv. Rare disease
patients are often barely identifiable within hospital
information systems because of the lack of standar-
dized rare disease coding, as well as a lack of systema-
tized dara collection at a national level such as used
for the Global Rare Diseases Patient Registry and
Data Repository (GRDR) common data elements
(CDEs) of the US initiative.’® A first objective is to
identify patients in the rare disease care nevwork o
help build a seamless continuum of care across expert
centers and reduce overall costs. Making  rare
disease-associated activity detectable is essential for
the expert centers so they can submit claims for rele-
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Une ailde au codage MR

LORD :
Linking Opendata i o e “ﬁ% -

ot ———

o ".“'—M—é |
for Rare Diseases \ /Xﬂ'd !' ] .-; }i” | ,.
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LORD est un outil de visualisation des données d'Orphanet, enrichies de données génotypiques (OMIMN) et
phénotypiques (HPO).

Il a été concu pour aider au codage des diagnostics maladies rares dans les systéemes dinformation hospitaliers. Il
permet d'explorer l'information disponible sur les maladies rares en navigant facilement d'une description a une

htt p //l O rd b n d m r fr autre, via les classifications Orphanet, en fonction de votre contexte et/ou de votre spécialité médicale.

Vous pouvez | parcourir les classifications  ou télécharger la nomenclature en vigueur pour I'année 2014 Pour utiliser

ou intégrer LORD dans votre hdpital, contactez-nous, nous proposons un ensemble de services web !

BNDMR Ministére des affaires sociales Orphanet, OMIM, HPO

BNDMR
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ORPHAMET ~ | ICD10~ MEDDRA~ MESHw | OMIM~  SMOMED CT~ UMLS ~

Cystinose num OrRPHA 213 | +

Classification e TIE BT TR Groupes de signes impliques
Orphanet secondaire non Orphanet
classifiée
Erreurs innées du metabolisme Néphropathie Anomalies fonctionnelles digestives
o . secondaire & des . . . . E|
Trouble de la succion/déglutition e S e Aﬂomalles fonctionnelles de l'appareil
) . ou & d'autres maladies unnaire
Maladie rare de l'ceil -
méetaboliques . ..
o _ Anomalies des yeux et de la vision
Maladie rénale rare Anomalie de transport
B Anomalie des glandes endocrines

aminés e
Maladie métabolique . ) - i - .
avec opacité cornéenne
Maladie metabolique Groupe de maladie

aueernoname © Malde

pigmentaire

Legende :

I Sous-type
Informations générales Génes Source
Orphanet ORPHANET
Synonymes : Déficit en transporteur de la cystine Cystinosis, nephropathic

Type : disease

Prévalence - 1-9 /1 000 000
Hérédité - Autosomique récessif
Age d'apparition : Variable

Age du décés - Adulte

Signes Source -
ORPHAMNET

Trés fréquent :
) . . + Photophobie
Informations complementaires Source ~ | Secfions ~ « Opacités/opacification/vascularisation de la cornée/carnéenne

OMIM_219800: CYSTINOSIS, NEPHROPATHIC » Protéinurie

» [Néphropathie tubulaire/tubulopathie

» [Néphropathie

Description » Retard !Jl.lbertglre!hypogonadlsme!hypogemtallsme
« Tics/stéréotypies

Cystinosis has been classified as a lysosomal storage disorder on the basis of cytologic « Myopathie

Faiblesse musculaire/diminution de la force musculaire/flaccidite
Pollakiurie/polyurie/dysurie/anurie/rétention aigué durine/oligurie
Nauséesfvomissements/mérycisme/hyperémése

Diabéte insipide

Hvpothyroidie

and other evidence pointing to the intralysosomal localization of stored cystine. Cystinosis
differs from the other lysosomal diseases inasmuch as acid hydrolysis, the principal
enzyme function of lysosomes, is not known to play a role in the metabolic disposition of
cystine. The fact that plasma levels are well below saturation indicates that the defect is a
cellular one. Within the cell. cystine is compartmentalized with acid phosphatase and is

-

-

| ENGMR http://lord.bndmr.fr "

Maladies Rares bndmr.fr
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Standardisation des échanges

de données

Messages (dossiers patients)

e Plusieurs scénarios : nouveau patient, modification données patient...
e Standards du domaine (HL7)
e Flux temps réel
Connecteurs
Import de fichiers spécifiques
(registres) e Alignement et
développement requis

e Flux périodiques ou
temps réel

e Fichiers plats CSV
e Fichiers semi-structurés XML
e Flux périodiques

Flux d’entrée BaMaRa/
el DBNDMR EEEEEEEE

BNDMR 12
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Dimensionner

» 131 centres de référence avec 501 centres de compétence.

» Chaque site (coordonnateur ou constitutif) d’'un centre de
reference recuelille deja les données des patients dans un
ou plusieurs systemes.

» Ces systemes :
= Utilisent des identifiants patients différents
= Collectent des données différentes
= Ont des supports techniques differents
= S’inscrivent dans des cadres juridiques différents

>
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Accompagner les centres MR
N et les CHU

» Linformation peut étre répartie entre diverses applications : dossier
patient, reqgistre local, national ou international, fichier Excel, papier.

» Chaque base de données étant techniguement différente, le
developpement de connecteurs avec la BNDMR est a chaque fois
différent.

» L'équipe de la BNDMR publie les formats d’échanges permettant de
communiquer avec la base nationale.

» Nous accompagnons les centres de référence et les sites constitutifs
pour definir ensemble la mise en ceuvre des processus d’eéchanges
avec la BNDMR.

» Les questions de sécurité des données patients sont organisées
avec les equipes techniques.

.%BNDMR 14
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Premiers cas d'usage - ORBIS

» ORBIS est la nouvelle application clinique qui sera intégrée au
systeme d’information hospitalier de 'APHP.

» Fin 2014 ORBIS sera déployée sur 4 sites : Ambroise Paré, Bicétre,
Tenon et Necker.

Fiche de renseignements  Suivis et Prise en charge

¥ Prise en charge

7 - ] L]
» Intégration d’une fiche | N
Date f Heure . 20/01/2014 11:18 Medecin ou [DE-Secrétaire Lager Bernadette
M R (d O n n éeS d u S M D) Type de recours : Avis téléphonique (avis a distance) + Motif(s) : [Information du patient [ conseil v|

Contact en urgence 7 o O Mon

q u | CO m p I éte Ie Type de PEC / Réponse ; Consells crits (non medicamenteus) v Délai de répaonse (min) :
. - Résume J Conclusion
dossier patient.

Signature Lager Bernadette
» Avantage : - .
& Historique de la prise en charge et du suivi
Pour le professionnel de
7
" Date f Heure  Type recours  Motif(s) Envoyer par  Réponse Délai (min)  Resume fConclusion Signataire
Sante " 13/01/2014  Awis mail {avis Prise en Medecin HAD 3aaaaaaa
~ . . adistance)  charge initiale specialiste de
therapeutiquaville
méme application —— e
specialiste de
T~ yille
Pas de reSSBJSle deS 13/01/2014  Awis Information  Medecin Consultation 12 s0s0s0s0s0
AlAmbmmmimn m A e sdimed A mlimbm A e
Date / Heure tType Fecours Mntif{s) ’ Envoye;par Réjljonse Délai (min)  Resume fConclusion Sighataire

données administratives etance!

13/01/2014 Médacin

d U patl e nt. iﬁlicialiste de

D

‘ BNDMR 15
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Etat des lieux
y

(1) Phase prise de
contact

eEtude de la demande via le
Formulaire de contact

*RDV pour une compréhension
organisationnelle du site
demandeur

D Valla_ Beaujon Mal Vasculaires Foie

JC Antoine_St Etienne_NeuMusRa

y

(2) Phase décisionnelle

*Choix de I'application a
interconnecter et de la
stratégie a adopter (BaMaRa
ou BNDMR, type de flux...)

*Prise de contact avec
prestataire si besoin

P Wolkenstein_H Mondor_Bulleuses

(3) Phase de préparation

*Envoi des spécifications
(identifiant, format de
données, référentiels et flux
d’échanges)

eDéfinition de la forme
juridique + responsable des
imports

ORBIS_APHP

S Vignes_Cognac-Jay_Mal Vasculaires
rares

P Wolkenstein_H Mondor _
Neurofibromatoses

AFM_Mal Neuromusculaires

O Boesflug_R Debré_Leucodystrophies

V Paquis_Nice_ Mal Mitochondriales

E Hachulla_Lille_ Sclérodermie

F Feillet_Nancy_Metabo

S Manouvrier_Lille_ Anomalies
Développement

M Trossaert_Nantes_ Hémophilie
Willebrand

F Boyer_Reims_NeuMus

H Dollfus_Strasbourg_Ophtalmo

— N

D Germain_R Poincaré_Fabry

v

C Prost_Avicenne_Mal Bulleuses

(4) Phase de
déploiement

*Mise en ceuvre et
paramétrage du connecteur

eTests avec I'application source

Légende
Site constitutif
=== Centre de référence
=== Groupe de centres ou filiere
= Autre

Banque Nationale de Données bndmr.fr
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Proposition de déploiement de
BaMaRa/BNDMR

» Le directeur d’établissement décide de la politique d’habilitation

» Enlien avec les CHRU, producteurs des données et responsables du
traitement des données :

Contrat de responsabilité partagée
Convention nationale cadre avec les CHU
Charte de fonctionnement

» Equipe BNDMR assure la mise en ceuvre du dispositif :

Dispositifs agréés de securisation des données

— Hébergement agrée de santé avec sécurisation des données par site (hopital et/ou site
MR)

— Dispositif CPS pour la sécurisation des identités des professionnels accédant aux données

» Choisir un prestataire pouvant promouvoir les connecteurs nécessaires aux
hopitaux désireux de s’interconnecter (industriel)

» Promouvoir la mise en ceuvre d’'un générateur d’'identifiant MR national
(serveur d'identité)

.&BNDMR 17
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Les taches techniques avec les DSI

» Pour le Dossier Patient Informatisé :

Faire le paramétrage
exemple en cours, ORBIS, DXCare

» Pour les applications intergicielles

Réaliser les connecteurs.
factoriser les codts de développement.

Travailler avec les fournisseurs d’applications intergicielles : Enterprise
Application Integration (EAI) orienté application / Extraction
Transformation and Loading (ETL) orienté données.

» Pour les échanges de données :
Préparer le support du transfert de données.
configuration d’'un Virtual Private Network (VPN).

Cette technologie dispense d'avoir recours a de colteuses solutions de
location de connexions privées et spécifigques.

& BNDMR 18
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Conclusion

Notre proposition de déploiement est en
cours de validation avec la DGOS et le
COPIL BNDMR.

Nos échanges avec les equipes
techniques (DSI) viseront a minimiser
I'impact de cette mise en place.

Merci de votre attention !
. »
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