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1- La nomenclature ORPHA
» Développée et maintenue par Orphanet (Inserm)
Référence terminologique internationale pour les Groupeszo}ggr)naladies
maladies rares NG,
+
» 1 entité clinique = 1 identifiant unique et stable ij o PN 6177
dans le temps, le code ORPHA ol 9 © /ve . Maladies
. L El &2
» Nomenclature organisée selon une classification o) 1007
multi-hiérarchique en 3 niveaux : o Sous-types
Groupes de maladies
Maladies Nombre de codes ORPHA par niveau de
Sous-types classification (juillet 2021)

» Outil pour visualiser la classification https://dataviz.orphacode.org/
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https://dataviz.orphacode.org/

2- Mise a jour de la nomenclature ORPHA

Les sources de mise a jour de la nomenclature ORPHA

Criteres analysés :

» Conformité avec les standards de la nomenclature
(entité clinigque distincte, prévalence...)

Références bibliographiques
Compatibilité avec les classifications existantes

» Des entités peuvent étre :
» Ajoutées (+92 codes entre juillet 2020 et juin 2021)
* Modifiées (nouveaux synonymes, ...)
* Inactivées (déclarées non rares en Europe, ...)
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Alignements

avec d’autres Contr'olle
terminologies - Demandes d’autres qualité

utilisateurs/partenaires
- Projets de recherche

CIM-10/ICD-10 - Patients

= Collaboration Orphanet - BNDMR

Création d’un outil pour les centres et filieres MR francaises :
=> fiche d’accompagnement a la demande de création de nouveaux codes

u Permet de collecter les informations nécessaires a I’étude des critéres d’inclusion

https://www.bndmr.fr/publications/la-nomenclature-des-maladies-rares-orphanet/



https://www.bndmr.fr/publications/la-nomenclature-des-maladies-rares-orphanet/
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3- Usage des codes ORPHA dans le Set de données minimum (SDM) de la BNDMR

L Diagnostic #1 e BaMaRa . . 800 000 patients
Mhw | dansla BNDMR
Statut actuellédll diagnostic * En cours Probable Indéterminé
Type d'investigation(s) # génétique | * Clinique  * Imagerie * Exploration fonctionnelle
Codes de réalisée(s) *
ma Ia d ies ou Précisez la(les) tecl:llzllllqs:g; * Seéquencage ciblé (1 ou plusieurs génes) 5 542 146 2
Iseo;is;tynpoesst izou d » Maladie rare (Orphanet) Syndrome de Marfan type 1 * v ?Od es d.e COd es d e
g diagnostics groupes

Codes de » Description clinique /

groupes pour la B
. . Signes atypiques his 485 170
description :
patients

cIinique Génes (HGNC) * Mrft

13 497 103 069
patients patients

» 88% des codes de groupes sont utilisés sans code diagnostic

» Cela peut s’expliquer par:
* Les cas d’errance ou d’impasse diagnostiques
* Le besoin de nouveaux codes de niveau maladie ou sous-type pour décrire le patient ou une difficulté a trouver le bon code
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4- Un grand nombre de codes ORPHA nécessaires

Combien de fois un code diagnostic est-il utilisé dans la
BNDMR (champ Maladie rare) ?

Plus de la moitié

3500 des codes diagnostics
g 3000 concernent
2 53,6% . *
£ 2500 moins de 10 cas
% 2000
¥ 1500 33,1% » Besoin de nombreux codes différents pour refléter
o . o, 7 .
2 1000 la forte diversité des pathologies
5 * Importance de la mise a jour de la nomenclature
g >0 - 11,7% 1,0% 0,6%
= 0 e — ’ ’ » Souligne la grande expertise des centres maladies
entrelet10 entrelOet entrel100et entre 1000 et plusde 2000 rares

100 1000 2000

nombre de cas par code diagnostic

*Un patient peut avoir plusieurs diagnostics, c’est pourquoi
nous parlons de « cas », qui représente chaque diagnostic
indépendamment.
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