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Près de 500 000 patients uniques avec un diagnostic précis de maladie rare 

 www.bndmr.fr/publications/nombre-de-cas-par-mr/ 

493 740 patients uniques avec ORPHAcode de maladie rare

 753 660 patients uniques dans la BNDMR, dont 547 346 avec au moins un 

ORPHAcode et 206 314 sans diagnostic enregistré dans la base de données (pas 

d'ORPHAcode approprié trouvé par le clinicien, patients en impasse diagnostique ou 

en errance). 

 Exclusion des diagnostics considérés comme non rares en Europe (prévalence 

supérieure à 1/2000) ou décrits par un terme représentant un groupe de troubles 

(N=53 606). 

 Sur les 6 387 codes ORPHA disponibles pour les troubles, 5 429 codes ORPHA 

comportaient au moins un patient dans la BNDMR. 1 300 ORPHAcodes regroupaient 

entre 10 et 70 patients et 792 regroupaient plus de 70 patients, ce qui correspond à 

plus d'un par million d'habitants.

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

inférieure à 1/1 000 000, ont plus de 70 patients dans la BNDMR -> taille de la 

cohorte BNDMR plus importante que dans la littérature.

 Parmi ces 47 cohortes BNDMR, 9 comprennent plus de 200 patients : maladie 

inflammatoire précoce de l'intestin liée à l'IL-10, dystonie cervicale de l'adulte (type 

DYT23), hyperplasie macronodulaire primaire des surrénales, neurofibromatose 

de type 3, neuropathie des petites fibres liée à une canalopathie sodique, 

syndrome de Klippel-Trénaunay, ataxie cérébelleuse avec neuropathie et 

syndrome d'aréflexie vestibulaire (CANVAS), syndrome de Coffin-Siris et 

syndrome de Cloves.

 Pour 347 diagnostics, la prévalence documentée dans Orphanet était plus élevée 

que celle observée dans les données de la BNDMR, probablement en raison d'un 

biais de sévérité.

Près de 5500 diagnostics différents avec des cohortes plus importantes que 

celles attendues par la littérature

Comparaison avec les données de la littérature reportées pour chaque maladie rare par Orphanet
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Financée dans le cadre du 3e Plan National Maladies Rares (PNMR3) par le Ministère des

Solidarités et de la Santé, elle a pour objectif notamment, selon le PNMR3, de faciliter le

« pilotage stratégique et médical des Centres de Référence Maladies Rares (CRMR), fournir les

indicateurs nécessaires au suivi du plan et permettre la mise en place d’études pouvant générer

de nouvelles connaissances sur les maladies rares, les pratiques professionnelles ou la

faisabilité d’essais cliniques ». 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 données est faite par ces centres, à travers l’application BaMaRa ou directement

dans les dossiers patients informatisés compatibles

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/. 

Les données disponibles


