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Un demi-million de patients avec un diagnostic precis enregistres dans le registre national francais des

maladies rares : des opportunites pour la recherche clinique
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La Banque Nationale de Données Maladies Rares : un outil national d’e

Financée dans le cadre du 3® Plan National Maladies Rares (PNMR3) par le Ministere des
Solidarités et de la Santé, elle a pour objectif nhotamment, selon le PNMR3, de faciliter le
« pilotage strategigue et meédical des Centres de Référence Maladies Rares (CRMR), fournir les
iIndicateurs nécessaires au suivi du plan et permettre la mise en place d’études pouvant genérer
de nouvelles connaissances sur les maladies rares, les pratigues professionnelles ou la
faisabilité d’essais clinigues ». La BNDMR rassemble un ensemble de données pour tous les
patients pris en charge dans les centres labellisés pour leur expertise dans les maladies rares.
La collecte des donneées est faite par ces centres, a travers l'application BaMaRa ou directement
dans les dossiers patients informatisés compatibles
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La méthodologie utilisée pour calculer le nombre de cas est décrite en détail dans le document
publié sur notre site web www.bndmr.fr/publications/nombre-de-cas-par-mr/.

pidemiologie et de santé publique

La BENDMRE contient les donnees du Set de Donnees Minimum national
maladies rares (SDM-MR) pseudonymisees (c'est-a-dire rendues non

identiflantes : pas de nom ni de prénom) :
* Informations administratives : date de naissance, sexe, commune de
naissance, de résidence. ..

* Informations familiales : propositus, lien de parenté, consanguinite
» Statut vital, et le cas echéant date de déecés, cause

* Parcours de soins : adressage, date de premiére consultation, site
maladies rares de rattachement

» Activite(s) de soins : date, contexte, objectif, type de personnel réalisant
"'activité, lieu de l'activité
* Diagnostic(s) :

» Histoire du diagnostic : age aux premiers signes, appréeciation du
diagnostic lors de la pnise en charge dans le centre maladies rares,
age au diagnostic

» Descnption du diagnostic ;| maladie (Orpha), signes cliniques (HPO,

CIM-10), niveau de confirmation du diagnostic, type d'investigations
realisées, gene(s) (HGNC), mutation (HGVS), porteur sain

* Traitement : médicaments orphelins

* Ante et neonatales : PMA, terme, taille / poids / pénmetre cranien a la
naissance

* Recherche : protocole en cours, echantillon biologique préleve

Pres de 500 000 patients unigues avec un diagnostic precis de maladie rare

493 740 patients uniques avec ORPHAcode de maladie rare

Rare cardiac disease
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Rare otorhinolaryngologic disease ™. 1
Rare gastroenterologic disease ™ 4
= 753 660 patients uniques dans la BNDMR, dont 547 346 avec au moins un Rare hepatic disease Ml 3
ORPHAcode et 206 314 sans diagnostic enregistré dans la base de données (pas R s e T
d'ORPHAcode approprié trouve par le clinicien, patients en impasse diagnostique ou Rare renal disease  Elamm 4
Rare immune disease By
en errance). Rare hematologic disease mm— 9
= EXxclusion des diagnostics considérés comme non rares en Europe (prévalence Rare:gystemiconiheumatalogicalisease . 12
supérieure a 1/2000) ou décrits par un terme représentant un groupe de troubles e e ; .
(N=53 606). Rare bone disease Sy
= Sur les 6 387 codes ORPHA disponibles pour les troubles, 5 429 codes ORPHA Gl _,_’
comportaient au moins un patient dans la BNDMR. 1 300 ORPHAcodes regroupaient Rarembomenosni metabolom  WPPSS
entre 10 et 70 patients et 792 regroupaient plus de 70 patients, ce qui correspond & IR TIT T T Lo v s oo ¥ e e i s A R
plus d'un par million d'habitants. 4 : e
®m % disease ORPHACodes (N= 5429) % patients (N= 563269)

Comparaison avec les données de la littérature reportees pour chague maladie rare par Orphanet

Pres de 5500 diagnostics differents avec des cohortes plus importantes que
celles attendues par la littérature

1000
= 47 codes ORPHA, dont la prévalence ponctuelle ou l'incidence dans Orphanet est

inférieure a 1/1 000 000, ont plus de 70 patients dans la BNDMR -> tallle de la
cohorte BNDMR plus importante que dans la littérature.

= Parmi ces 47 cohortes BNDMR, 9 comprennent plus de 200 patients : maladie
iInflammatoire précoce de l'intestin liee a I'lL-10, dystonie cervicale de I'adulte (type
DYT23), hyperplasie macronodulaire primaire des surrénales, neurofibromatose
de type 3, neuropathie des petites fibres liee a une canalopathie sodique,
syndrome de Klippel-Trenaunay, ataxie cérebelleuse avec neuropathie et o
syndrome d'aréflexie vestibulaire (CANVAS), syndrome de Coffin-Siris et o o
syndrome de Cloves.

= Pour 347 diagnostics, la prévalence documentéee dans Orphanet était plus elevee No
gue celle observée dans les données de la BNDMR, probablement en raison d'un OHIETCated
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