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Présentation du registre français de la maladie 
de Pompe
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La Maladie de Pompe

 Glycogénose musculaire lysosomale identifiée en 1932 
(Pompe J.C.) :
 Forme infantile sévère avec cardiomyopathie (IOPD) : décès 

avant l’âge de 2 ans
 Forme de l’adulte (LOPD) : faiblesse musculaire et 

insuffisance respiratoire (cause de décès)

 Une des premières maladies musculaires à avoir bénéficié 
d’une thérapie innovante par enzymothérapie recombinante 
(ERT) :
 1ers essais pilotes chez l’enfant en 2000 (Van den Hout et al.)

 Moins de 2000 patients dans le monde et 295 patients suivis 
dans des centres de référence neuromusculaires et 
métaboliques (Registre francais de la maladie de Pompe) : 
 51 formes infantiles (IOPD) / 244 adultes (LOPD) 
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 Crée en 2004
 Coordinateur scientifique : Pr Pascal LAFORET 
 Promoteur: Institut de myologie
 Financement: Sanofi-Genzyme & Institut de 

Myologie
 Gestion: M. Azzeddine ARRASSI, Me. Taissir

ZIRI et M. Nadjib TAOUAGH
 Le serveur est localisé à Montpellier sous la 

responsabilité de M. Dalil HAMROUN
 Labellisation par l’INSERM et l’INVS
 Avis du Comité d’Evaluation des Registres 

2021 (Validité 5 ans):  
- Moyens et méthodes : A
- Intérêt en santé publique : A
- Intérêt en recherche: A

https://www.clin-cohorte.fr/4DCGI/

Le Registre Français de la Maladie de Pompe
Fonctionnement
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Epidémiologie: recensement de tous les patients atteints de maladie de 
Pompe en France

Etude de l’histoire naturelle de la maladie (patients traités vs non traités)

Evaluation des bénéfices de l’enzymothérapie et des autres traitements 
innovants (comparaison des traitements)

Développement des recherches scientifiques sur la maladie de Pompe en 
France (collaborations)

Le Registre Français de la Maladie de Pompe
Objectifs
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Grande cohorte de patients du nouveau-né à l’adulte 
« Registre français Pompe » 

Des collaboration de longue date entre les 
réseaux français neuromusculaires (FILNEMUS) 

et métaboliques (G2M)

Partenariat avec les associations de patients 
AFG (Association Francophone des Glycogénoses) 

VML (Vaincre les Maladies Lysosomales)
AFM-Téléthon (Association Française contre les 

myopathies)

Le Registre Français de la Maladie de Pompe 
Approche holistique de la recherche Clinique
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En 2022 : 295 patients inclus : 244 adultes et 51 enfants 

Le Registre Français de la Maladie de Pompe
Situation sur les inclusions 2022
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43 centres : 10 centres pédiatriques  et 33 centres adultes

Centres pédiatriques Centres Adultes

Le Registre Français de la Maladie de Pompe
Répartition géographique des patients Pompe
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Le Registre Français de la Maladie de Pompe
Organigramme des patients
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 Echelle individuelle

Le Registre Français de la Maladie de Pompe
Influence de l’enzymothérapie – Alglucosidase alfa

 Echelle de la cohorte

 Etude des effets à long terme sur :
 Test de marche
 Capacité vitale (assise et couchée)
 Echelle MFM 

Bon répondeur

Mauvais répondeur
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Pourquoi avoir fait appel à la BNDMR

 Degré d’exhaustivité du registre inconnu

 Nous savons que les centres recensent aussi les cas de maladie de Pompe 
dans BaMaRa

Test de correspondance registre / BNDMR pour :
 Trouver de nouveaux patients
 Informer de nouveaux centres
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Présentation du test de correspondance
Registre Pompe vs. BNDMR
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Test de correspondance
Registre vs. BNDMR

Registre Pompe BNDMR
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?
F 12/12/2001 Marseille Yes …

M 06/03/1972 Bordeaux No …

F 01/05/1996 Grenoble No …

F 22/08/2008 Nancy Yes …

M 18/11/1975 Lyon Yes …

M 21/10/1968 Lille HDJ …

F 12/12/2001 Marseille Consultation …

F 22/08/2008 Nancy Hospit tradi …

M 06/03/1972 Bordeaux HDJ …

F 01/05/1996 Grenoble HDJ …
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Test de correspondance
Registre vs. BNDMR

F 12/12/2001 Marseille Yes …

M 06/03/1972 Bordeaux No …

F 01/05/1996 Grenoble No …

F 22/08/2008 Nancy Yes …

M 18/11/1975 Lyon Yes …

Registre Pompe BNDMR

?
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M 21/10/1968 Lille HDJ …

F 12/12/2001 Marseille Consultation …

F 23/08/2008 Nancy Hospit tradi …

M 06/03/1972 Paris HDJ …

M 01/05/1996 Grenoble HDJ …
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Variables Registre Pompe BNDMR

Nom, Prénom

Date de naissance

Hôpital de prise en charge

Sexe

Lieu de résidence

Statut vital

Date du diagnostic

Contexte des visites

Traitement

… … …

Test de correspondance
Données à disposition – Sélection des variables
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Présente

Absente

Incomplète
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Variables Registre Pompe BNDMR
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Test de correspondance
Algorithme de matching
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[2] Gale and Shapley (1962)

1 Assignation des 
préférences

2 Matching

[1] Fellegi and Sunter (1969)

Registre Pompe BNDMR
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Registre Pompe BNDMR

Test de correspondance
Algorithme de matching

[2] Gale and Shapley (1962)

1 Assignation des 
préférences

2 Matching

[1] Fellegi and Sunter (1969)
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Test de correspondance
Résultats

19



bndmr.fr

Explications possibles :

• Erreurs de saisie
Ex.: Patient X pris en charge deux fois :

- A Lyon : 22/03/2012
- A Grenoble : 23/03/2012

• Centres non informés du registre
Ex.: DROM-COM
Ex.: Centres pédiatriques

• Retard du déploiement du 
registre

• Patients perdus de vue

• Consentement non signé

Test de correspondance 
Caractérisation des patients manquants

?

20

10

22

17

18

8

8

32

12
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Conclusion du test de correspondance

 Exemple de collaboration CRMR – BNDMR 

 BNDMR comme nouveau contributeur pour le 
registre :
 Nouveaux centres à informer
 Nouveaux patients à recenser

 Amélioration de la qualité des données
 Implémentation d’algorithmes d’appariement 

réutilisables pour d’autres projets
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MERCI !
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