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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 2019. A fin 2019, l’application est disponible dans 72% 

des sites MR, soit 1604 sites sur les 2228 labellisés. Ce déploiement s’est concentré en 2019 

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

Signature des conventions inter-hospitalières 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 17 des 21 établissements 

hors-CHU qui accueillent des centres de référence. A fin décembre, 95% des sites MR étaient 

situés dans des établissements ayant signé la convention.  

Interopérabilité de BaMaRa : Un volet « SDM-MR » a été publié sur le site de l’ASIP Santé, 

permettant aux 18 établissements sélectionnés à l’issue de l’Appel à Projet lancé par le 

Ministère de la Santé et des Solidarités d’avancer sur la mise en place d’un formulaire et son 

envoi au format CDA R2 niveau 3. A fin décembre, 4 établissements (HCL, Grenoble, Saint-

Etienne, et 4 GH de l’AP-HP) étaient équipés du formulaire. 

Entrepôt de données de santé BNDMR : la CNIL a autorisé la BNDMR en septembre 2019. 

L’entrepôt est en cours de mise en œuvre, les différentes briques techniques étant ajoutées 

successivement. 

Stratégie Européenne : La CO BNDMR a été impliquée en 2019 au sein du projet RD-CODE, 

et est devenue membre du Pillar 2 de l’EJP RD. 

Errance et Impasse Diagnostique : la CO BNDMR a joué un triple rôle sur cette thématique 

centrale du PNMR 3 : associée à la filière FILNEMUS, elle a mené un projet pilote du futur 

entrepôt de données des patients sans diagnostic ; en parallèle, elle a joué un rôle de 

coordination inter-FSMR et inter-associations afin d’évaluer la faisabilité et la pertinence de la 

déclinaison de ce pilote à toutes les filières ; enfin, en lien avec les foetopathologistes, un 

recueil complémentaire est sur le point d’être mis en place dans BaMaRa. 

Introduction 

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

prioritaires du deuxième plan national maladies rares, tandis que le troisième PNMR a encore 

accru les responsabilités qui lui sont confiées. La création du Set de Données Minimum 

maladies rares (SDM) en 2013 a constitué la première étape 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. En 2017, les premiers déploiements de l’application BaMaRa et la 

publication du volet maladies rares du Cadre d’interopérabilité des systèmes d’information par 

l’ASIP-Santé ont marqué les premiers succès du projet.  

Cette année 2019 a été celle de l’autorisation réglementaire de l’entrepôt de données de la 

Banque nationale de données maladies rares. Basée sur une structuration de données 
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pérenne et interopérable, au niveau national et international, la BNDMR a pu dès fin 2019 être 

le support des premières analyses de données d’envergure nationale.  

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

de la BNDMR pour l’année 2019.   
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Organisation et Ressources Humaines 

La cellule opérationnelle a de nouveau connu une croissance sur l’année 2019, le nombre 

d’emplois à temps plein (ETP) passant de 10 à 11 (+10%). Le nouveau poste est relatif à 

l’action 1.7 du PNMR 3 (cf. section dédiée). 

Sur les 10 ETP comptés à fin 2018 (cf. bilan 2018), une personne a été remplacée durant 

l’année, tandis que le poste de développeur déjà acté en fin d’année dernière n’a été pourvu 

qu’en septembre, via l’internalisation d’un prestataire présent depuis l’été 2018. 

Au global, on note une prédominance de la stabilité des ressources humaines de la CO 

BNDMR : sur 11 ETP présents à fin décembre, 9 étaient présents début janvier, et les 2 autres 

sont arrivés début avril. 

La CO BNDMR a par ailleurs continué de faire appel à un cabinet de prestation informatique, 

mais dans des proportions moindres qu’en 2018, avec un accompagnement par 2 prestataires 

sur une partie du premier semestre, puis 2 autres à sur une partie du second semestre. 

 

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

de santé).  
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BaMaRa 

1. L’application 

1.1. Maintenance évolutive 

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 tels que l’extraction des données, les filtres des listes de patients et l’enregistrement 

des dossiers. Il est désormais possible d’extraire depuis la page du Tableau de bord les 

données pour les rapports PIRAMIG, sous format Excel. Un champ a été ajouté pour recueillir 

l’Identifiant national de santé (INS), c’est-à-dire le numéro de sécurité sociale. Le champ « Cas 

sporadique ou familial » n’est plus obligatoire et « Autre(s) information(s) génétique(s) » a été 

renommé en « mutation(s) » (dans la partie Informations génétiques complémentaires). 

L’affichage des lieux d’activité a été modifié pour ne présenter que le nom de l’hôpital et la 

ville. Enfin, une erreur de cohérence entre la date de décès et d’activité pour les fœtus a été 

corrigée. 

1.2. Mise à jour des référentiels 

Les référentiels doivent être maintenus et mis à jour régulièrement. Une documentation très 

complète a été produite à destination des éditeurs de logiciels sur les référentiels utilisés dans 

BaMaRa. La stratégie de mise à jour des bases de données a également été définie et les 

travaux en vue des mises à jours bien entamés. 

La mise à jour des codes Orpha, à la fois utilisés pour décrire les maladies (codes des niveaux 

« maladies » et « sous-types » de la classification) et pour décrire les signes phénotypiques 

(codes du niveau « groupes » de la classification) a été faite fin novembre dans BaMaRa. Il 

s’agissait d’une mise à jour cumulative : tous les anciens termes sont conservés. 

Ainsi, 2062 intitulés (correspondant à 1931 codes Orpha différents) ont été ajoutés ou 

modifiés. Il y a donc à présent 22779 intitulés disponibles et 10349 codes Orpha différents 

dans BaMaRa. 259 intitulés sont identifiés comme « non rares en Europe », 363 dépréciés et 

516 rendus obsolètes. Ces 3 catégories ne devraient plus être utilisées dans BaMaRa. Dans 

les cas où des dossiers auraient été codés avec ces termes, l’intitulé devra être corrigé. 

 

2. Déploiement applicatif 

Fruit d’un travail collaboratif poussé 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 26 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 2018 

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

2.1. Envoi et signature des conventions relatives à BaMaRa  
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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. 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 2019, 18 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 95% 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.  

2.2. 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) 

Les objectifs de déploiement fixés pour l’année 2019 ont pour la grande majorité été atteints.   

 

                                                
1 http://www.bndmr.fr/participer/deploiement/tableau-davancement/ 
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Figure 2 : Résumé des indicateurs de suivi du déploiement de BaMaRa 

 

Seuls deux points sont en deçà des cibles : 

 Le nombre de conventions signées inférieur à la cible car n’y a pas eu de nouveaux 

envois de conventions BaMaRa. En effet, le comité de pilotage de la BNDMR avait 

acté que pour les établissements qui n’abritaient pas de centre de référence (n=63) 

l’envoi de la convention relative à BaMaRa serait fait conjointement à celui de la 

convention relative à la BNDMR afin de simplifier la compréhension du projet. Ces 

envois n’ont pas pu être effectués en l’attente de l’autorisation CNIL de constitution de 

la BNDMR. De plus, la convention BaMaRa ayant été faite avant le RGPD, certains 

éléments sont à mettre à jour. L’envoi de ces conventions est donc prévu pour le 1e 

trimestre 2020. 

 Aucun site n’a été déployé en totalité en mode connecté : bien que 352 sites maladies 

rares aient déjà accès à une saisie via un formulaire maladies rares dans le dossier 

patient informatisé, la remontée des données dans BaMaRa (le « connecteur ») n’est 

pas encore en place. Cela s’explique par la difficulté à mettre en place les connecteurs 

aux standards nationaux qui a entraîné le report de la date d’atteinte des cibles d’usage 

de l’appel à projet relative au mode connecté de BaMaRa.  

 

Fin 2019, BaMaRa avait été déployé dans 50 établissements en mode autonome (accès sur 

le web), contre 29 en fin d’année 2018: 



 

 

Bilan 2019 - BNDMR 12 

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 ; Les Hôpitaux De 

Saint Maurice ; CHU Clermont-Ferrand ; APHM ; CHU Pointe A Pitre/ Abymes ; CH 

Versailles ; CHU St Etienne ; CH St Brieuc ; CHU Grenoble ; CHU Brest ; HCL ; CHU 

Amiens 

AP-HP : HEGP; Lariboisière; Saint Louis; Robert Debré ; Hendaye ; Necker ; Louis Mourier ; 

Beaujon ; Bichat ; Bretonneau ; Kremlin-Bicêtre ; Antoine Béclère, Paul Brousse ; Trousseau.  

BaMaRa est ainsi accessible à 72% des sites maladies rares labellisés, contre 44% fin 2018. 

Formulaires dans les DPI : 

Le formulaire maladies rares appelé COLLEMARA, qui est disponible depuis le 1e janvier 2018 

aux HCL, a été mis à disposition des CHU de St Etienne et de Grenoble courant 2019. Il s’agit 

de la première étape pour l’envoi de données vers la BNDMR en mode connecté.  

L’AP-HP a également mis à disposition de 4 de ces établissements (Kremlin-Bicêtre ; 

Antoine Béclère, Paul Brousse et Necker) la fiche maladies rares dans une version V3 qui 

intègre 90% des champs du SDM. 

Retrouvez le détail de l’avancement des établissements concernés par l’appel à projet relatif 

au mode connecté dans la section 2. Interopérabilité  

2.3. Enquête de satisfaction 

Chaque année, l’équipe opérationnelle de la BNDMR lance une enquête de satisfaction de 

l’outil BaMaRa auprès de ses utilisateurs dans sa démarche d'amélioration continue. 

Ouverte pendant 3 semaines en janvier 2019, elle a été l’occasion de recueillir l’avis des 

personnes qui utilisent cette application au quotidien, pour en valider l’ergonomie, la 

pertinence des champs et de leur organisation, et la praticité des fonctions. L’enquête a été 

envoyé à tous les utilisateurs de BaMaRa inscrits au 10 janvier 2019 soit 1098 utilisateur. 

Les résultats de cette enquête de satisfaction (consultables ici) montrent que le niveau 

d’information sur le déploiement de BaMaRa est bon avec peu de différence selon la filière et 

l’établissement. La fréquence d’utilisation de BaMaRa est fortement hétérogène et l’accès à 

l’application s’est fait sans difficulté pour la grande majorité des cas. Seul un peu plus de la 

moitié des répondants ont suivi la formation proposée par la filière (avec des différences selon 

la catégorie de métier et la filière) et plus de la moitié d’entre eux n’ont utilisé aucun des 

supports de formation à leur disposition. Par ailleurs, le guide utilisateur est le support le plus 

utilisé. Certaines difficultés à l’utilisation de BaMaRa sont clairement liées à un manque de 

formation et cette méconnaissance des supports d’aide à l’utilisation. La satisfaction générale 

est très bonne bien que certains utilisateurs soulèvent des difficultés sur la recherche dans les 

thésaurus et l’intégration de l’usage de BaMaRa dans leur activité quotidienne. Enfin, l’outil 

est facile d’accès et d’utilisation, et est rapide à utiliser : les utilisateurs déclarent que la 

http://www.bndmr.fr/wp-content/uploads/2019/08/Rapport_enquete_satisfaction2019_vf2.pdf
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création d’un dossier prend moins de 6 minutes, l’ajout d’activité environ 1 minute et la mise à 

jour du diagnostic moins de 2 minutes. 

 

2. Interopérabilité  

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

Suite à un 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 V1.112) 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 a été mis en concertation pour une durée d’un mois (jusqu’à 

fin janvier 2019). 

Des retours de la part des établissements et des éditeurs en cours de développement du 

formulaire maladies rares et de l’envoi au format CDA- R2 niveau 3 sont progressivement 

intégrés au volet maladies rares qui sera republié début 2020. La partie relative aux référentiels 

a également été précisée.  

Ces retours sont faits progressivement à mesure que les différents établissements s’emparent 

du volet. Sa publication en janvier 2019 a permis aux établissements les plus avancés de 

réaliser d’importants progrès : et il permet de manière satisfaisante de présenter les données 

du SDM-MR. La satisfaction procurée par le volet provient en grande partie de son assise sur 

des normes internationales éprouvées. 

2.4. 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. 

                                                
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/ 
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Une FAQ 5  concernant les items du SDM a aussi été mise à disposition, ainsi qu’une 

documentation de la manière dont le recueil du SDM est réalisé sur le site BaMaRa6 à titre 

d’exemple. 

2.5. Le format pivot 

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

R2 niveau 3, 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 

BNDMR7. 

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). 

Ce format pivot a été stabilisé en avril 2019 et est disponible dans le kit éditeur : 

http://www.bndmr.fr/format-pivot/. Il sera aussi utilisé par certains éditeurs de DPI comme 

intermédiaire entre le recueil du SDM et le fichier format CDA. Il est pérennisé et les 

publications de nouvelles versions seront faites en tenant compte des impacts multiples 

auprès des différentes contreparties. 

2.6. Les outils du mode connecté (MSSanté, IHE XDM, CDA) 

Pour compléter la publication du volet SDM-MR du CI-SIS définissant le CDA, la BNDMR 

procède à la mise en œuvre de l’infrastructure d’intégration associée. 

Cela passe par la création d’une boite MSSanté de réception des fichiers BaMaRa, mais aussi 

par une spécification des formats des emails et pièces jointes (au standard IHE XDM) utilisés 

pour l’échange de SDM-MR ainsi que par des outils d’intégration automatisés. Ces différents 

outils sont en cours de mise en place. 

Afin que les émetteurs de CDA puissent procéder à des tests, la BNDMR possède d’ores et 

déjà une boite MSSanté de qualification ainsi qu’un outil de test manuel permettant de faire un 

premier retour. L’automatisation de ce processus de test en qualification, comportant 

notamment l’intégration des fichiers reçus dans un environnement BaMaRa de test ouvert aux 

éditeurs est en cours. 

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

La BNDMR accompagne chaque établissement et éditeur dans le cadre de l’appel à projet de 

la DGOS relatif au mode connecté. Un point téléphonique a été organisé par la DGOS le 10 

décembre 2019 afin de s’assurer que tous parviendront à atteindre les cibles d’usage à la date 

fixée (qui a été repoussée à septembre 2020 par la Note d’information DGOS/PF5/2019/193 

du 6 septembre 2019). 

Logiciel Editeur 
Etablissements 
retenus AAP 

Formulaire MR Envoi de données 

                                                
5 http://www.bndmr.fr/faq-bamara-connecte/ 
6 http://www.bndmr.fr/lien-entre-bamara-web-et-le-recueil-sdm/ 
7 http://www.bndmr.fr/format-pivot/ 

http://www.bndmr.fr/format-pivot/
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Axigate Axigate 1 (APHM) 
Fiche MR en cours de finalisation 
et test utilisateurs prévus à partir 
de janvier 2020 

Travail en cours  

Crossway Maincare 

4 (Brest, 
Limoges, 
Angers, 
Clermont-
Ferrand) 

En cours de développement 
Cible septembre 
2020 

DXCare 
Medasys 
(Dedalus) 

5 (Dijon, 
Montpellier, 
Rennes, Nancy, 
Strasbourg) 

Formulaire développé et en 
cours de diffusion (dans une 
mise à jour de DxCare). Chaque 
établissement décide de son 
calendrier de déploiement de la 
mise à jour. 

Prévu pour la 
mise à jour de 
DxCare suivante 

Easily HCL 
2  (HCL + 
Grenoble) 

Formulaire Collemara disponible 
1e fichiers de test 
envoyés 

Millenium Cerner 1 (Nantes) 
Le DPI Millenium est en cours de 
déploiement au CHU de Nantes. 
Développements en cours 

 Cible septembre 
2020 

ORBIS - 
APHP 

APHP (Agfa 
Healthcare) 

2 (GH Sud + 
Necker) 

Formulaire déployé (V3) mais qui 
doit évoluer peu à peu pour être 
à 100%conforme au SDM.  

1e fichiers de test 
envoyés (dans un 
format simplifié)  

ORBIS - 
hors 
APHP 

Agfa 
Healthcare 

2 (CHIC + 
Toulouse) 

Fiche MR réalisée et tests en 
cours 

CHIC : 1e fichiers 
de test envoyés 
Toulouse : 
développement 
des envois en 
interne – cible 
septembre 2020 

Sillage SIB 1 (Lille) 
Formulaire en cours de test – 
déploiement prévu au 1e 
trimestre 2020 

1e fichiers de test 
envoyés 

 

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 restait cependant pas conforme au cadre national. Il était 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. Une V3 a été déployée en juillet 2019, et celle-ci comporte tous les items du 

SDM à l’exception des 2 champs « signes cliniques » et « gènes » qui font appel à des 

nomenclatures impossibles à mettre en place par l’AP-HP qui a demandé une prestation à 

l’éditeur du logiciel (Agfa Healthcare) sur ce point.   
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Aux HCL, le recueil maladies rares, appelé COLLEMARA, a été ajouté au dossier patient 

Easily depuis le 1e janvier 2018. Des ajustements ont été nécessaires courant 2019 car un 

certain nombre de champs obligatoires n’étaient pas remplis, bloquant leur transmission à la 

BNDMR. Le rattrapage sur les dossiers est en cours et les équipes sont fortement mobilisées 

afin que tous les dossiers soient complétés avant l’ouverture des envois de données vers 

BaMaRa. Les autres établissements utilisant Easily (CHU St Etienne et Grenoble) ont 

également accès à COLLEMARA depuis la dernière montée de version de leur DPI (juin et 

septembre 2019 respectivement). 

Les autres éditeurs ont tous entamé les développements du formulaire maladies rares. La 

phase de test utilisateurs a pu commencer fin 2019 au CHU de Lille et est imminente à l’AP-

HM. 

Plusieurs établissements et éditeurs ont envoyé les premiers fichiers CDA de test à partir de 

l’été 2019 : HCL/Easily, CHU Lille/Sillage, CHIC/Agfa Healthcare et Enovacom. 

2.8. Reprises de données 

Le 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 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 commencé au printemps 

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

mais aussi la cohérence des données transmise. Après des échanges fournis, les données 

ont pu être transmises à la Cellule opérationnelle de la BNDMR en mai 2019. 

Cependant, ce pilote a révélé une difficulté notable : il y a eu une saisie dans BaMaRa et dans 

eDBAI en parallèle, et les 2 sources ne sont pas toujours concordantes. Or ce problème, 

classique dans un DPI, est difficile à gérer dans BaMaRa. Si l’on prend un exemple concret : 

l’item « âge aux premiers signes ». Il peut arriver que lors d’une consultation en année N la 

discussion avec le patient fasse aboutir à la réponse « 5 ans », et qu’une consultation 

ultérieure en année N+1 fasse aboutir à la réponse « 2 ans » (par exemple parce que la 

précision du diagnostic a permis de mettre en lumière que certains signes précoces, ignorés 

jusque-là, étaient bien des manifestations de la maladie). Dans un tel cas, l’enregistrement 

d’un compte-rendu de consultation dans un DPI ne pose pas de problème. En revanche, 

BaMaRa est conçu dans une optique où une seule réponse est permise à chaque question. 

Dès lors, il convient d’établir une règle de gestion précise, fonction de chaque item, afin 

d’établir quelle source de données est réputée la plus fiable. 
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Ce travail complexe et qui pose des questions au-delà du seul pilote eDBAI est en cours, les 

données n’ont donc pour le moment pas été chargées dans BaMaRa. Une réunion est prévue 

début 2020 avec le médecin en charge de la base eDBAI pour déterminer la golden-source 

(source la plus fiable) et les règles de gestion en fonction de chaque item. 

Les leçons du pilote et le travail réalisé avec d’autres registres 

Le coût associé à une telle reprise de données 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. 

Des contacts ont eu lieu avec plusieurs bases de données, portant sur la Mucoviscidose, le 

CEREDIH, l’HTAP, la filière MHEMO, et la filière MCGRE. Ces échanges ont fait ressort des 

difficultés sur plusieurs axes : protection des données (nécessité d’informer les patients d’une 

reprise de données dans la BNDMR), légal (contractualisation inter-hospitalière), alignement 

des sets de données (divergences parfois significatives entre ces bases de données et le 

SDM), et technique (la reprise de données nécessitant un export de la part des bases externes 

selon des modalités particulières). 

En synthèse, le modèle de reprise de données n’est toujours pas validé et la preuve de concept 

reste à apporter tant sur les aspects techniques que juridiques. Le COPIL de la BNDMR s’est 

prononcé fin 2019 sur la priorisation des projets proposant l’usage du format d’interopérabilité 

national, et ayant la capacité de rassembler les différentes expertises requises (en droit 

administratif pour les aspects contractuels, en protection des données, en développement 

informatique, à fortiori en gestion de projet). Les autres projets seront mis en attente, la CO 

BNDMR n’ayant pas vocation à se substituer aux registres pour les tâches qui leur incombent. 

Plus généralement, la question de l’urbanisme des bases de données de santé relatives aux 

maladies rares posée par l’arrivée de la BNDMR n’est peut-être pas à résoudre par la reprise 

de données mais par d’autres scénarios tels que ceux envisagés en lien avec Vaincre la 

Mucoviscidose, plaçant le SDM non pas comme à extraire des registres mais bien au contraire 

à importer dans les registres qui pourront ensuite être complétés de leurs autres items. Cette 

question, irrésolue en 2019, devra être réexaminée en 2020. 
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BNDMR 

1. Autorisation CNIL 

La CNIL a autorisé la BNDMR le 5 septembre 2019 (délibération n° 2019-113)8. 

Parmi les points clefs de cette autorisation, la Commission considère que : 

- « La finalité du traitement est déterminée, explicite et légitime » 

- « Les données dont le traitement est envisagé sont adéquates, pertinentes et limitées 

à ce qui est nécessaire au regard des finalités » 

- « Il sera fait exception au principe d'information individuelle des personnes s’agissant 

des patients dont les données ont été recueillies dans le cadre du projet de recherche 

CEMARA et que des mesures appropriées seront mises en œuvre, notamment par la 

diffusion sur le site web dédié à la BNDMR et par voie d'affichage d’une information 

relative au traitement dont la mise en œuvre est envisagée » 

- « Les catégories de destinataires n’appellent pas d’observation » 

- « Les durées de conservation des données n’excèdent pas celles nécessaires aux 

finalités pour lesquelles les données sont collectées et traitées » 

3. Mise en œuvre de la BNDMR 

Le fonctionnement technique de la BNDMR repose essentiellement sur des 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. 

Le DAT- Document d’architecture technique (document type requis afin de valider 

l’architecture cible) a été produit, la mise en œuvre de ces ETL est réalisée progressivement. 

4. Conventionnement avec les établissements partenaires 

La BNDMR est constituée à des fins d’intérêt public, à partir des données de BaMaRa 

préalablement pseudonymisées. Une convention relative à la constitution de l’entrepôt de la 

BNDMR a été envoyée à 43 établissements (tous les établissements ayant accès à BaMaRa 

ainsi que tous les établissements de l’AAP mode connecté). Elle a pour objet d’encadrer le 

transfert vers la BNDMR des données du set de données minimum (préalablement 

pseudonymisées) recueillies dans chaque établissement dans l’application BaMaRa, ainsi que 

l’accès à la BNDMR et aux traitements des données que cet entrepôt contient.  

Fin 2019, 16 conventions avaient été signées : AP-HM, Centre Chirurgical Marie Lannelongue, 

CH Sainte-Anne, Chru Tours, Chu Angers, Chu Bordeaux, Chu Clermont-Ferrand, Chu 

Grenoble, Chu Limoges, Chu Martinique, Fondation Ophtalmologique Rothschild, Groupe 

                                                
8 https://www.legifrance.gouv.fr/affichCnil.do?id=CNILTEXT000039292715 
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Hospitalier Diaconesses Croix Saint-Simon, Hôpital Cognacq-Jay, Hôpitaux Universitaires de 

Strasbourg, Hospices Civils de Lyon, Les Hôpitaux de Saint Maurice. 

Cette convention était accompagnée de la Charte pour la participation et l’accès à la BNDMR 

qui est désormais disponible sur le site de la BNDMR : http://www.bndmr.fr/exploiter/donnees-

bndmr/charte-bndmr/ . 

Lorsque la convention BNDMR est signée par un établissement, cela signifie que cet 

établissement autorise le transfert des données de leur BaMaRa à l’entrepôt national BNDMR, 

qui pourront donc être utilisées pour les rapports annuels (grand public, filières, DGOS…) et 

pour tout projet de recherche autorisé par le Comité scientifique de la BNDMR.  

5. Information des patients 

Dans la cadre de la démarche d’information des patients sur l’utilisation des données de la 

BNDMR, un « espace patients » a été créé sur le site de la BNDMR, contenant les informations 

suivantes : 

Note d’information individuelle BNDMR : http://www.bndmr.fr/informations-legales/ 

Les personnes prises en charge dans un centre maladies rares doivent être informées de la 

création de la BNDMR ainsi que des traitements mis en œuvre à partir de la BNDMR au moyen 

d’une note d’information remise individuellement par le professionnel de santé les prenant en 

charge. 

La note d’information individuelle détaille notamment : 

 Les finalités d’utilisation des données dans le cadre de la BNDMR ; 

 Le lien vers la page du site de la BNDMR dédiée à la transparence, mis à jour 

régulièrement, donnant accès à la liste des études (en cours ou terminées) ainsi que 

le nom de l’investigateur principal, son établissement de rattachement, une description 

courte de l’étude, la date de début et la date de fin ; 

 Les modalités d’exercice de leur droit d’opposition à l’utilisation de leurs données pour 

des finalités de recherches dans le domaine de la santé. 

Etudes en cours ou réalisées : http://www.bndmr.fr/transparence/  

Un document de suivi des demandes d’études, réalisées et en cours, basées sur les données 

de la BNDMR, est mis à disposition de tous sur notre site web et mis à jour régulièrement. 

Exercer mon droit d’opposition : http://www.bndmr.fr/transparence/mes-droits/  

Une page a été créée pour que les patients aient toutes les informations pour pouvoir exercer 

leurs droits.  

6. 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 des études médico-économiques de grande ampleur sur les 

maladies rares, nécessite plusieurs éléments. 

En 2018, la CO BNDMR avait pris contact avec la CNAM (qui porte le SNDS) afin d’échanger 

en vue de préciser les éléments nécessaires à la constitution du dossier. Des contacts avaient 

http://www.bndmr.fr/exploiter/donnees-bndmr/charte-bndmr/
http://www.bndmr.fr/exploiter/donnees-bndmr/charte-bndmr/
http://www.bndmr.fr/informations-legales/
http://www.bndmr.fr/transparence/
http://www.bndmr.fr/transparence/mes-droits/
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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. 

Cette année, le lancement de la Plateforme des Données de Santé (le « Health Data Hub ») 

s’est traduit par un accompagnement poussé de leurs équipes sur la constitution du dossier 

de demande d’autorisation de l’étude. Le dossier de l’étude, intitulée PARCOURARE, a été 

constitué, et le protocole est actuellement en cours d’analyse par le CEREES9. Elle vise à 

utiliser l’appariement des deux sources de données pour décrire le parcours de soins des 

patients et obtenir des informations phénotypiques denses sur ces patients. Elle produira de 

larges bénéfices directs et indirects tant aux autorités de santé qu’aux professionnels de santé 

et aux patients, car elles viendront combler un déficit actuel de connaissances susceptibles de 

faire évoluer l’offre de soin et de l’adapter pour assurer une meilleure prise en charge en 

connaissant le panier de soins associé à une maladie rare donnée.  

 

  

  

                                                
9 https://www.indsante.fr/sites/default/files/Documents_publics/Workflow_-
_Dossiers_TPS_au_28112019_public.xlsx 

https://www.indsante.fr/sites/default/files/Documents_publics/Workflow_-_Dossiers_TPS_au_28112019_public.xlsx
https://www.indsante.fr/sites/default/files/Documents_publics/Workflow_-_Dossiers_TPS_au_28112019_public.xlsx
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Analyses et Données 

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

régulière afin de satisfaire les diverses demandes : 

- d’exploitations (études, articles, ERN, PIRAMIG,…) 

- de corrections de données non faisables par l’utilisateur 

- de support utilisateur (de N0 à N2 selon les applications) 

 

L’équipe assure 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.  

Elle assure des missions similaires sur BaMaRa : administration, support N2, identitovigilance. 

1. 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 2019, la qualité des dossiers de CEMARA s’est encore améliorée. 

6.1. 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. Sur l’année 2019, les 

données CEMARA de 21 établissements de santé soit 79 service ont été migrées vers 

BaMaRa 

La migration a concerné en 2019 266 048 dossiers et près de 830 000 activités. La stratégie 

nationale de data management, mise en place en 2018, est toujours d’actualité. Celle-ci repose 

sur l’implication forte des filières de santé maladies rares 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. 

 

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

HU Robert Debré APHP, CHU Clermont-Ferrand, AP-HM, CHU de Pointe à Pitre/ABYMES, 
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Hospices civils de Lyon ,CHU Amiens, Hôpital  Marin ville Paris, CHU Saint Etienne, CH Saint 

Brieuc, HU Necker enfants malades, CHU Grenoble, HU Paris nord site Beaujon-APHP, HU 

Paris nord site Bichat-APHP, HU  Paris nord site Louis Mourier- APHP, HU Paris nord site 

Bretonneau, CHU de Brest, HU Paris sud site Kremlin Bicêtre , HU Paris sud site Antoine 

Béclère APHP, HU Paris sud site Paul Brousse APHP, HU EST Parisien site Trousseau  

APHP. 

Un effort particulier a été porté sur les Hospices Civils de Lyon pour tenir compte de la 

spécificité des MIG et notamment les convergences entre Maladies Rares, Troubles des 

Apprentissages et Autisme, qui a nécessité un important travail préalable à la migration des 

données CEMARA de l’établissement. 

6.2. Exploitation des données 

L’équipe a réalisé en 2019 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 2019. 

Parallèlement, 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 2019. 

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

Rares de la Croissance sur les cohortes McCune Albright, Hypogonadisme hypogonadotrope 

et la maladie de Basedow à début pédiatrique, concernant leur démographie et l’âge au 

diagnostic pour la newsletter du centre en décembre. 

Les travaux sur l’article sur les patients pris en charge dans la filière AnDDI-Rares depuis 2007 

se poursuivent. Un poster a été soumis aux Assises de Génétique 2020. 

Par ailleurs, un poster relatif à CEMARA et les données qu’il contient a été présenté à 

RARE2019. 

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. 

7. BaMaRa et BNDMR 

En 2019, du fait de l’avancement du déploiement de BaMaRa, nous avons traité des 

demandes d’exploitation concernant l’usage de l’application pour 4 établissements : Rouen, 

Caen, Tours et Reims. Nous avons été sollicités par ailleurs par plusieurs filières pour avoir 

des informations à l’échelle nationale sur l’implication des centres dans l’usage de BaMaRa. 

L’entrepôt n’ayant été autorisé qu’en fin 2019, nous n’avons pas encore pu répondre à ces 

demandes. 

D’autre part, nous avons été sollicités par la DGOS, le PNMR3 étant dans sa deuxième année, 

pour proposer des indicateurs et des éléments chiffrés pour objectiver l’avancement et l’impact 

de ce PNMR. 
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En effet, huit indicateurs de haut niveau ont été identifiés par le Comité Stratégique du 

PNMR 3 qui pourraient être recalculés tous les trimestres et présentés aux COPIL des 

filières : 

- Proportion de patients de la file active adressés par des médecins libéraux aux CRMR 

et CCMR 

- Proportion de diagnostics réalisés dans l’année 

- Pourcentage de diagnostics confirmés en base entière  

- Age médian en diagnostic en années 

- Pourcentage des diagnostics indéterminés dans la file active  

- Nombre de centres dans l’établissement incrémentant BaMaRa 

- Nombre de dossiers créés en mode autonome 

- Nombre de malade référencés dans la BNDMR. 

 

La CO BNDMR veillera à détailler les items sur lesquels les calculs sont effectués, afin de 

pousser à une meilleure qualité des données. Les biais devront être lissés grâce à 

l’homogénéisation du codage au sein des filières. 
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Projets européens 

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. 

1. FAIRification 

La démarche de FAIRification consiste à construire, stocker, présenter ou publier des données 

de manière à permettre que la donnée soit « trouvable, accessible, interopérable et réutilisable 

». C’est une démarche de partage et d’ouverture des données, promue dans le cadre de la 

science ouverte. 

La BNDMR a commencé à évaluer son degré de maturité sur les principes FAIR, en participant 

à la Summer School de l’EJP-RD (European Joint programme on Rare Diseases) courant 

septembre 2019. Cela a permis d’identifier points forts et les points à renforcer pour permettre 

un partage plus large des connaissances, dans le respect le plus strict des droits des patients 

et du règlement général de protection des données (RGPD). La BNDMR souhaite s’engager 

dans l’amélioration de sa FAIRification et va travailler à mieux rendre ses données lisibles par 

des machines, à communiquer de manière transparente sa politique d’authentification et 

d’autorisation, mais aussi à renforcer la documentation de ses sources. Elle travaille depuis 

l’été 2019 avec la commission européenne pour publier ses métadonnées sur la plateforme 

ERDRI.dor. 

La BNDMR s’inscrit ainsi dans la dynamique européenne actuelle, promue par l’EJP-RD et la 

Commission Européenne (JRC), aux côtés des registres des ERN. 

2. RD-CODE 

Dans la continuité de RD-ACTION, la CO BNDMR participe depuis début 2019 en tant 

qu’expert à la nouvelle action commune de la commission européenne, RD CODE. Ce projet 

a pour objectif d’implémenter la nomenclature ORPHA dans 4 états membres (Espagne (6 

régions ciblées), Malte, République Tchèque, Roumanie) suivant les recommandations 

émises dans le précédent projet RD-ACTION. La BNDMR assurera un rôle de leader sur le 

programme de travail relatif au codage des patients sans diagnostic, en lien avec son expertise 

au niveau national.  

La réunion de lancement du projet s’est tenue le 4 février au Luxembourg. 

Un premier « Milestone » a été produit en décembre 2019 : Collection of existing experiences 

about the coding of undiagnosed or suspected rare diseases patients. Il servira de base à la 

publication de recommandations européennes sur le codage des patients sans diagnostic. 

3. EJP Rare Diseases 

Les travaux de l’EJP RD, qui vont en s’accélérant, consisteront notamment à recenser et 

rendre interopérable les bases de données existantes en Europe. Plusieurs groupes de travail 

ont ainsi été constitués. La CO BNDMR a officiellement été intégrée en tant que collaboratrice 

du projet en décembre 2019, dans le Pilier 2 et contribuera à ces groupes de travail en 
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apportant son expertise sur les métadatas, les standards, le partage des données et leur 

analyse. La BNDMR sera un cas d’usage pour les travaux d’interopérabilité.  

4. ERN 

Outre les échanges réguliers avec plusieurs ERN au fil de l’eau, l’année 2019 a été marquée 

par le lancement d’un Call for projects de la Commission Européenne en vue de bâtir des ERN 

registries10. Dans ce cadre, plusieurs ERN ont sollicités la BNDMR pour la rédaction d’une 

lettre d’intention par laquelle la CO BNDMR s’engage à travailler à l’interopérabilité avec ces 

futurs registres. Si de nombreux points d’interrogation restent à lever (notamment en matière 

de protection des données, d’aspects contractuels, et de choix techniques sur 

l’interopérabilité), la CO BNDMR a systématiquement répondu favorablement. Les FSMR nous 

ont à cet égard confirmé leur vif intérêt pour que les données saisies dans le cadre de la 

BNDMR puissent remonter vers les ERN Registries. Ce sujet sera d’importance l’année 

prochaine. 

5. EUHA 

Membre de la European University Hospital Alliance (EUHA), l’AP-HP a été sollicitée pour 

contribuer sur un nouveau groupe de travail orienté sur les maladies rares. C’est tout 

naturellement que la CO BNDMR a été à son tour associée à ce travail. La promotion du projet 

BNDMR et les différentes pistes pour lui donner une dimension européenne au travers d’un 

effort commun des plus grands hôpitaux européens, membres de l’EUHA, s’inscrit dans la 

direction prise d’une orientation vers le niveau européen des registres MR. Si l’année 2019 

aura avant tout été celle du lancement de ce groupe de travail, les années à venir ont vocation 

à être celles des réalisations concrètes. 

 

 

  

                                                
10 Call HP-PJ-2019 
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Dissémination  

1. Participation à des événements 

En 2018, la CO BNDMR est intervenue lors de plusieurs Comités de Pilotage des FSMR. 

Elle est également intervenue à un grand nombre de journées annuelles des filières de 

santé maladies rares où elle présente l’état d’avancement du projet et les exemples d’études 

pouvant être réalisées. Elle intervient également dans des groupes de travail des filières, sur 

les bases de données ou encore sur l’errance et l’impasse diagnostique. 

La cellule opérationnelle était également invitée à des tables rondes organisées par la 

plateforme maladies rares de Paris Sud (AP-HP) sur les bases de données ou sur le 

diagnostic anténatal. 

Lors des 3e rencontres sur les maladies rares, présidées par les Député(e)s Philippe Berta, 

Albane Gaillot, et Pierre Morel-A-L’Huissier, Arnaud Sandrin a participé à la table ronde sur 

« intelligence artificielle, innovations technologiques, big data : quels nouveaux espoirs ? ». 

Arnaud Sandrin a également présenté le projet Parcourare au Forum des associations 

d’Orphanet et sa présentation a permis aux représentants associatifs de mieux comprendre 

ce que la BNDMR pouvait leur apporter en terme de données (nombres de patients atteints 

de leur pathologie) ou de possibilités pour l’avenir (favoriser les inclusions dans des essais 

cliniques, partager et promouvoir la connaissance sur les maladies rares). 

Autre temps fort de l’année, la BNDMR était présente au congrès Rare2019, où 5 posters ont 

été présentés11 : 

 BNDMR : comment accéder aux données 

 De CEMARA à la BNDMR : 11 ans de recueil national de données épidémiologiques 

sur les maladies rares 

 La BNDMR dans le PNMR3 : déclinaison opérationnelle 

 Errance et impasse diagnostiques 

 La BNDMR et les principes F.A.I.R. 

De plus, Arnaud Sandrin participait à la table ronde sur « Promouvoir les essais cliniques en 

France » où il a soutenu l’idée que les laboratoires pourraient avoir le réflexe d’interroger la 

BNDMR pour avoir accès au nombre de patients identifiés afin de faciliter l’ouverture de centre 

investigateurs. 

2. Les outils de communication 

Le site de la BNDMR est régulièrement alimenté en publications. Le site a été mis à jour en 

début d’année 2019 : chacune des pages a été revue et complétée avec les dernières 

informations. Cette mise à jour se fait également au fil de l’eau, et de nouvelles pages peuvent 

également être créées pour refléter les avancées du projet. Par exemple la rubrique Espace 

patient a été créée en novembre 2019 suite à l’accord de la CNIL pour la constitution de la 

BNDMR). En 2019, le site a compté 12 720 utilisateurs uniques dans l’année, représentant 45 

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



 

 

Bilan 2019 - BNDMR 27 

730 pages vues. Avec une moyenne de 1 300 utilisateurs uniques par mois, le trafic sur le site 

progresse de 20% par rapport à l’année 2018. 

Le fil Twitter est également alimenté avec des informations du site de la BNDMR. En 2019, 15 

news ont été postées, portant le nombre de tweets à 224, et en fin d’année nous avions 760 

abonnés. 
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Actions sur l’errance et l’impasse 
diagnostiques 

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 a été fortement sollicitée cette année et 

a déjà eu de nombreux échanges avec les professionnels concernés. 

1. Entrepôt de données sur les patients sans diagnostic 

La DGOS a missionné la Cellule Opérationnelle de la BNDMR pour la coordination de l’action 

1.7 du Plan National Maladies Rares 3 (PNMR3) visant à créer « un entrepôt sur l’errance et 

l’impasse diagnostiques » en lien avec les Filières de Santé Maladies Rares (FSMR).    

Un pré-pilote relatif à cette action, en lien avec la FSMR FILNEMUS et l’AFM-Téléthon a été 

lancé fin 2018. Il consiste à mettre en place deux recueils complémentaires spécifiques aux 

Myopathies et Neuropathies dans l’application BaMaRa, permettant de décrire les patients 

sans diagnostic pris en charge par la filière FILNEMUS. 

Chacun des recueils comporte un set de données spécifiques construit autour de 3 types de 

données : description phénotypique précise, évaluation de la sévérité et examens réalisés. Au 

final, ce sont les données de 750 patients souffrant d’une maladie neuromusculaire rare mais 

n’ayant pas encore de diagnostic précis qui ont été rassemblées par les trois sites 

coordonnateurs des centres de référence des maladies neuromusculaires de la filière 

(localisés à l’AP-HM, au CHU de Bordeaux et à l’AP-HP). 

En parallèle, la BNDMR a sollicité toutes les FSMR afin de leur permettre de suivre l’évolution 

de ce projet pré-pilote et de mener une réflexion sur les solutions les plus appropriées pour 

l’extension ou l’adaptation de celle choisie par la Filière FILNEMIUS à tout le réseau maladies 

rares. Ces échanges ont été l’occasion de sensibiliser les filières à la problématique pour 

diminuer les pertes de chances des patients sans diagnostic.    

Le projet pré-pilote de recueil complémentaire avec la filière FILNEMUS a été un succès : les 

750 patients attendus ont été saisis, et le taux de complétion des items est supérieur à 97%. 

Il est cependant à noter qu’il n’a été possible d’atteindre les objectifs fixés que grâce au 

personnel de saisie et de contrôle qualité (ARC) financé dans le cadre du projet. 

Les résultats de l’axe inter-filière sont également positifs : la réunion du 1e octobre avec des 

représentants de toutes les filières, au Ministère de la Santé, a permis un temps d’échange et 

d’harmonisation de l’approche entre les filières. La dynamique est à présent lancée. Beaucoup 

travailleront à une meilleure homogénéisation des données de diagnostic dans BaMaRa, 
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certaines sont aussi intéressées pour avoir un recueil de données complémentaires, pour 

certaines pathologies. 

Cette première réunion inter-filière a été suivie d’un rapport d’évaluation du pré-pilote remis à 

la DGOS fin octobre, ainsi que de propositions en vue du déploiement national et en inter-

filière de l’action 1.7. 

2. Fœtopathologie 

Les activités de fœtopathologie contribuent à la lutte contre l’errance et l’impasse 

diagnostique : c’est à ce titre que la DGOS a missionné la CO BNDMR pour la constitution 

d’un set de données spécifiques à ces activités. 

La collecte de ces données se fera directement dans BaMaRa sous la forme d’un recueil 

complémentaire au SDM. Le recueil est en cours de test et sera présenté le 10 janvier 2020 

devant la communauté des fœtopathologistes. 

A noter que certains établissements ayant expertise en matière de fœtopathologie ne sont pas 

dans le réseau maladies rares mais, de par leur participation au réseau de fœtopathologie, ils 

recevront les conventions BaMaRa et BNDMR.  
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Autres actions en lien avec le PNMR 3 

1. Axe 4 : données sur les traitements 

La CO BNDMR a été invitée à participer au groupe de travail de l’action 4.3 du PNMR 3, 

« Générer des connaissances en vie réelle pour renforcer la connaissance des médicaments 

bénéficiant d’une AMM pour une ou plusieurs indications dans le traitement de maladies rares 

et mettre en place une organisation nationale du suivi en vie réelle des médicaments ». Les 

travaux démarreront effectivement en 2020, l’année 2019 ayant toutefois d’ores et déjà permis 

aux acteurs de se rencontrer et discuter différentes pistes pour atteindre l’objectif. 

2. Axe 6 : groupe sur l’innovation 

ARIIS anime le groupe de coordination de l’innovation sur les maladies rares. Le groupe a 

sollicité les bases de données dont la BNDMR pour consultation sur l’axe 6 du plan maladies 

rares. Un axe potentiellement prometteur qui est ressorti de cet échange serait qu’ARIIS 

contribue à disséminer l’innovation que représente la BNDMR, en la faisant connaître afin de 

créer un « réflexe » pour solliciter un accès aux données dans le cadre du recrutement de 

patients en vue d’un essai clinique. 
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Bilan Budgétaire 

La DGOS a versé à l’AP-HP en 2019 une MIG de 605 690,00 € destinée à couvrir l’ensemble 

des coûts de la BNDMR, financement prévu jusqu’en 2022 dans le cadre du PNMR 3 (Action 

3.1). En complément, une MIG de 134 063 € a été versée correspondant à la suite des travaux 

sur l’errance et l’impasse diagnostiques (cf. section correspondante ci-avant), et une MIG 

supplémentaire de 200 000 € a été annoncée en troisième circulaire 2019 afin de couvrir la 

poursuite du pilote Filnemus sur l’errance et l’impasse diagnostiques ainsi que le recrutement 

d’un ETP en 2020 pour contribuer à la mise à jour de la terminologie Orphanet12. 

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

 

Tableau 3: Exécution budgétaire sur la MIG-DGOS 2017-2018-2019 

Les charges de personnel pour l’année 2019 s’élèvent à 575 000 €, en hausse de 18% par 

rapport à l’année 2018. Cette différence s’explique par l’augmentation significative des ETP 

(9,9 ETP en moyenne vs. 8,1). 

Les charges d’exploitation sont également en hausse. Elles étaient de ~120 K€ en 201713 ; 

~180 K€ en 2018, et ~210 K€ en 2019, 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 2019, 

comme ils l’étaient en 2018, aucune nouvelle dépense de ce type n’ayant dû être engagée.  

Enfin, concernant les Produits Constatés d’Avance (PCA N), c’est-à-dire les reliquats de 

budgets non utilisés, ils s’accroissent entre 2018 et 2019 (hausse de 33 %). Le montant total 

de 466 K€ est à décomposer en : 

- 200 K€ attendus en C3 (donc naturellement à dépenser en 2020 et non en 2019) 

                                                
12 A noter que le choix de représenter les sommes versées en C3 (troisième circulaire) est discutable : 
en effet, ces montants ne sont confirmés qu’au premier trimestre de l’année suivante. Ainsi, lors du bilan 
2018, le choix avait été fait de ne pas les présenter, les recettes 2018 ont été in fine plus élevées que 
prévues initialement, de 244 000 €, correspondant aux premiers travaux à réaliser sur l’errance et 
l’impasse diagnostique. 
13 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. 

2017 2018 2019

TOTAL TITRE 1 - PERSONNEL 251 094 € 487 649 € 575 000,00 €

TOTAL TITRES 2 et 3 - CHARGES D'EXPLOITATION 122 340 € 182 612,00 € 210 000,00 €

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

TOTAL CHARGES avant frais de structure 418 665 € 670 261 € 785 000,00 €

Frais de structure (pourcentage) 0 € 0 € 0,07 €

Frais de structure (en €) 20 933,00 € 34 135,43 € 40 250,00 €

Total Charges 439 598 € 704 396 € 825 250 €

MIG versée 604 000 € 849 690 € 939 753,00 €

PCA N-1 39 863 € 205 955 € 351 248,57 €

Total Recettes 643 863 € 1 055 645 € 1 291 002 €

PCA N 204 265 € 351 249 € 465 752 €
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- 266 K€ justifiés par deux décalages temporels du projet : le décalage d’un an de l’AAP 

Interopérabilité ainsi que le délai d’autorisation de l’entrepôt 5 mois plus long que le 

maximum attendu, facteurs ayant conduit à un décalage dans la planification des 

travaux – voir les sections correspondantes. 

Ainsi qu’on peut le voir en total des charges, l’équipe a aujourd’hui un besoin en fonds de 

roulement 180 K€ supérieur à la MIG de 605 K€, ce qui ne prend pas en compte le recrutement 

d’un 12ème ETP en 2020 qui est déjà prévu. Ainsi, les 266 K€ seront naturellement éteints à 

l’année 2020. 
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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 : Dates des Comités de Pilotage et 
Comités Scientifique 2019 

Le comité de pilotage de la BNDMR se sera réuni 4 fois en 2019 et le comité scientifique 4 fois 

également.  

1. Comités de Pilotage 

-Comité de Pilotage du 17 janvier 2019 

-Comité de Pilotage du 11 avril 2019 

-Comité de Pilotage du 4 juillet 2019 

-Comité de Pilotage du 28 novembre 2019 

 

2. Comités Scientifiques  

-Comité scientifique du 15 janvier 2019 (par téléconférence) 

- Comité scientifique du 9 avril 2019 

-Comité scientifique du 2 juillet 2019 - annulé 

-Comité scientifique du 11 octobre 2019 

-Comité scientifique du 6 décembre 2019 (par téléconférence) 

 

 


