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Presentation du registre francais de la maladie
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La Maladie de Pompe %»

» Glycogénose musculaire lysosomale identifiée en 1932
(Pompe J.C.) :

Forme infantile sévére avec cardiomyopathie (IOPD) : décés
avant I'age de 2 ans

Forme de 'adulte (LOPD) : faiblesse musculaire et
insuffisance respiratoire (cause de déces)

» Une des premiéres maladies musculaires a avoir bénéficié
d'une therapie innovante par enzymothérapie recombinante
(ERT) :

1ers essais pilotes chez I'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
meétaboliques (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 ttps://www dlin-cohorte.fr/4DCGI/
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Gestion: M. Azzeddine ARRASSI, Me. Taissir Dericit EN MaLTase Actoe
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ZIRI et M. Nadjib TAOUAGH (Mauaore DE Ponre)
Le serveur est localisé a Montpellier sous la COORDINATION
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responsabilité de M. Dalil HAMROUN
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Le Registre Francais de la Maladie de Pompe a}NDMR

Objectifs
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(e )

Epidémiologie: recensement de tous les patients atteints de maladie de
Pompe en France

v’ Etude de I'histoire naturelle de la maladie (patients traités vs non traités)

v’ Evaluation des bénéfices de I'enzymothérapie et des autres traitements
innovants (comparaison des traitements)

v’ Développement des recherches scientifiques sur la maladie de Pompe en

\France (collaborations) /
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Le Registre Francais de la Maladie de Pompe

Approche holistique de la recherche Clinique

Des collaboration de longue date entre les
réseaux frangais neuromusculaires (FILNEMUS)
et métaboliques (G2M)

Filnemus

Filiere Neuromusculaire

! Grande cohorte de patients du nouveau-né a I’adulte
' « Registre frangais Pompe »

Partenariat avec les associations de patients
AFG (Association Francophone des Glycogénoses)
VML (Vaincre les Maladies Lysosomales)
AFM-Téléthon (Association Frangaise contre les
myopathies)

AFMTELETHON

INNOVER POUR GUERIR ‘

%sBNDMR
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Maladies rares

@ m Héréditaires du
Metabo\lsme

ale de santé

VAINCRE LES MALADIES
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Le Registre Francais de la Maladie de Pompe s
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Situation sur les inclusions 2022
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Evolution du nombre de patients depuis 2004

¥ Adultes  m Enfants

En 2022 : 295 patients inclus : 244 adultes et 51 enfants
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Le Registre Francais de la Maladie de Pompe \
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Répartition géographique des patients Pompe

Données




Le Registre Francais de la Maladie de Pompe

Organigramme des patients
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Le Registre Francais de la Maladie de Pompe &
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» Etude des effets a long terme sur : =

= Test de marche
= Capacité vitale (assise et couchée)
= Echelle MFM

Influence de I'enzymothérapie — Alglucosidase alfa

» Echelle individuelle » Echelle de la cohorte
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ORIGINAL ARTICLE

Long-term benefit of enzyme replacement therapy with
alglucosidase alfa in adults with Pompe disease: Prospective
analysis from the French Pompe Registry

Claudio Semplicini"? | Marie De Antonio”® | Nadjib Taouagh® |
10 Anthony Béhin? | Frangoise Bouhour* | Andoni Echaniz-Laguna5 |
Armelle Magot® | Aleksandra Nadaj-Pakleza’ | David Orlikowski®® |

0
& Sabrina Sacconi'™' | Emmanuelle Salort-Campana'? | Guilhem Solé¢" |
Céline Tard'® | Fabien Za,gm:li15 | Jean-Yves Hogte]3 | Dalil Hamroun® |
Pascal Laforét'”"* | French Pompe Study Group
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Pourquoi avoir fait appel a la BNDMR ﬂzNDMR
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» 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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Presentation du test de correspondance
Registre Pompe vs. BNDMR




Test de correspondance ‘V»

Registre vs. BNDMR BNDMR

Banque Nationale de Données
Maladies Rares

Registre Pompe BNDMR
F  12/12/2001 Marseille Yes 21/10/1968 Lille HD)J
M  06/03/1972 Bordeaux No 12/12/2001 Marseille | Consultation
F  01/05/1996 Grenoble No 22/08/2008 Nancy Hospit tradi
F  22/08/2008 Nancy Yes 06/03/1972 Bordeaux HDJ
M 18/11/1975 Lyon Yes 01/05/1996 Grenoble HDJ
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Test de correspondance 4~»

Registre vs. BNDMR BNDMR

Banque Nationale de Données
Maladies Rares

Registre Pompe BNDMR
F | 12/12/2001 Marseille Yes M | 21/10/1968 Lille HD)J
M  06/03/1972 Bordeaux No o) F | 12/12/2001 Marseille | Consultation
F  01/05/1996 Grenoble No . € » F | 23/08/2008 Nancy Hospit tradi
F  22/08/2008 Nancy Yes M | 06/03/1972 Paris HDJ
M 18/11/1975 Lyon Yes M | 01/05/1996 Grenoble HDJ
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Test de correspondance gﬁ

Données a disposition — Sélection des variables

Registre Pompe | __ BNDMR

Nom, Prénom

Date de naissance

OOO®

Hopital de prise en charge
@ Présente
Sexe
® Absente Lieu de résidence
Incompléte Statut vital

Date du diagnostic

Contexte des visites

ORODOOORO®

® ©

Traitement
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Test de correspondance %5

Données a disposition — Sélection des variables

Registre Pompe | __ BNDMR

Nom,Prénoem ) @

Date de naissance @) @

, Hépital de prise en charge @) @)

@ Presente Sexe o o
® Absente tieuderésidence @
Incompléte Statut vital @)

Datedudiagnostic

Contexte des visites

® ®
® ©

Traitement
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Test de correspondance ~§
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Algorithme de matching

Registre Pompe BNDMR
&)
R ' e Assignation des
préférences
© [1] Fellegi and Sunter (1969)
O Matching
- [2] Gale and Shapley (1962)
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Test de correspondance

Algorithme de matching

Registre Pompe

BNDMR

¢

4Be

gBe B¢ a@o

affe ae  «Be

%%NDMR
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0 Assignation des

préférences
[1] Fellegi and Sunter (1969)

O Matching

[2] Gale and Shapley (1962)
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Test de correspondance ‘b»
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Caractérisation des patients manquants

Explications possibles:

* Erreurs de saisie

Ex.: Patient X pris en charge deux fois :
- Alyon: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
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Conclusion du test de correspondance ‘v\
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» Exemple de collaboration CRMR — BNDMR

» BNDMR comme nouveau contributeur pour le
registre :
Nouveaux centres a informer
Nouveaux patients a recenser

. . . » $ Norp « Est « ILE DE Fra
» Amélioration de la qualité des données &BNDMR ﬁ CRMR
» Implémentation d’algorithmes d’appariement Veades Rares

réutilisables pour d’autres projets

G b 9 Mazladies rares E LES MALADIES
& Héréditaires du {CANMAL CC
et feoe T et Y i et

Filnemus ‘3
e =INSTITUToe
' MYOLOCGIE SANOFI G Sy
\ INMOVER POUR GUERIR
AFMTELETHON

INNOVER POUR GUERIR ¥ ] L |

SOCIETE FRANCAISE DE MYOLOGIE e -
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MERCI !
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