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1. Action 1.7 du PNMR3

Dans le cadre du Plan National Maladies Rares 3, I'action 1.7 matérialise la volonté d’action
du ministére sur le sujet de I'errance diagnostique :

« Action 1.7 : Confier aux CRMR, avec I'appui des FSMR, la constitution d’un registre
national dynamigue des personnes en impasse diagnostique a partir de la BNDMR

Le réexamen des dossiers des personnes malades est nécessaire au fur et a mesure de
I'évolution des connaissances et des technologies. Il permettra de réduire les pertes de chance
en termes de prise en charge. Il est particulierement important au plan diagnostique. I
conviendra de :

- Construire un registre national interopérable en s’appuyant sur les données de la
BNDMR pour les personnes identifiées « sans diagnostic » dans le set minimal de
données ;

- Favoriser la réalisation de travaux de recherche (cf. axe 5) : ce registre aidera a la
réalisation de travaux de recherche sur les impasses diagnostiques. Il sera associé
chaque fois que possible a des bio-banques déja constituées (recensées par les
FSMR) ou le cas échéant a de nouvelles bio-banques en fonction des besoins identifiés

- Confier a 'observatoire du diagnostic (cf. action 1.4) la production d’'un bilan annuel
des données colligées et des travaux réalisés a partir de ce registre. »

2. Un recueil complémentaire FilSLAN

La faisabilité et I'intérét de 3 recueils complémentaires spécifiques, dans I'application BaMaRa,
permettant de décrire les patients sans diagnostic pris en charge par la filiere FILNEMUS
ont été évalués dans le cadre d’un projet pré-pilote . La pertinence de la solution a été validée
et élargie a d’autres filiéres dont la Filiere Fil[SLAN.

Ce document vous aidera a vous familiariser avec toutes les fonctionnalités du recueil
complémentaire SLA de BaMaRa et vous accompagnera pas a pas dans sa prise en main.

Il est complémentaire du Guide utilisateurs de BaMaRa, qui explique le fonctionnement
général de l'application, et au Guide des variables de BaMaRa, document qui reprend
chacune des modalités du formulaire pour les expliciter (disponibles sur le site de la BNDMR :
http://www.bndmr.fr/participer/quides-et-bonnes-pratigues/ et également sur le site de
BaMaRa, rubrique Aide).
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Le recueil

1. Conditions d’accés au recueil complémentaire

lls ne sont accessibles qu’aux sites FilISLAN créés spécifiqguement dans BaMaRa. Vous devez
vous étre inscrit sur 'un d’eux. Si ce n’est pas le cas, contactez le gestionnaire des comptes
BaMaRa de votre établissement.

Seuls les utilisateurs des sites de FilSLAN pourront compléter et/ou supprimer le recuell
complémentaire.

En revanche, tout utilisateur de BaMaRa ayant acces a la fiche du patient pourra voir les
données du recueil complémentaire dans la fiche récapitulative du patient, sans pouvoir le
modifier.

Il faut donc spécifiquement se positionner sur 'un de ces sites pour pouvoir les afficher en
écriture (en haut a gauche de I'écran). Vérifiez donc toujours que vous étes dans le bon site
de rattachement. Si ce n’est pas le cas, changez de site en cliquant sur la fleche de droite.

=~ a- Q‘ Rechercher ‘ ©- . pamARA

@ SLA [CRC] GENESTET (CHRU BREST - 29609 BREST CEDEX 2) -

Mes fiches du site

»,

K4

Nouvelle fiche patient Nom patient, id local, id Fiches |Référent de

3 0

2. Accéder au recueil complémentaire dans le formulaire

2.1. Lors de la création d’une fiche patient dans BaMaRa

Afin de pouvoir créer un recueil complémentaire, il vous faut tout d’abord créer une fiche
patient comme habituellement (si nécessaire, consultez le guide utilisateur de BaMaRa).

Vous devez au minimum remplir les 4 champs requis pour la création d’une fiche (hom,
prénom, date de naissance et sexe) et sauvegarder pour pouvoir passer aux onglets suivants
ou aux recueils.
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Création d'un nouveau patient

Le patient (ou son représentant
légal) a été ddment informé et
ne s'oppose pas au traitement

de ses données *

Le patient est un foetus * oui
Nom de naissance *

patient

Nom d'usage Nom d'usage

Prénom * patient
Date de naissance * 13/02/2022
Sexe * Féminin

X Annuler

Masculin

BNDMR

Banque Nationale de Données

Maladies Rares

a
I+

Inconnu

+ Sauvegarder

Une fois les 4 champs complétés et sauvés, vous verrez apparaitre I'onglet du recueil

complémentaire SLA.

i [hg Q‘ Rechercher

€=

‘ ©- % Bam ARA

@ SLA [CRC] GENESTET (CHRU BREST - 29609 BREST CEDEX 2)

- .

Fiche patient: patient patient

Le patient (ou son représentant Iégal) a été
diment informé et ne s’oppose pas au
traitement de ses données *

Le patient est un feetus
Nom de naissance *
Prénom *

Date de naissance *

Sexe *

Matricule de I'INS (Identifiant national de
santé)

INS-C (source: DPI)
IPP / NIP
Numéro de dossier du service

Lieu de naissance *

Lieu de résidence *

Le patient est décédé

complémentaire.

NN NN NN NN NN NN EEEEEEEEEEEEEE
3 Prises en charge

+ Sauvegarder

Bonne pratique :nous vous conseillons de compléter la partie SDM avant de remplir le recueil

EEsEEEEEREEEE

¥ Activités 3 Diagnostic 3 Anté/néonatal ¥ Recherche

patient
patient
13/03/2022
Féminin Incennu
Matricule de I'INS (Identifiant national de santé) Clé INs Clé INS

INS-C (source: DPI)

PP / NIP

Numéro de dossier du service

‘ Lieu de résidence * |

C» Sauvegarder et quitter ¥ Etape suivante
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2.2. Dans une fiche patient déja existante

Si la fiche patient est déja existante, affichez-la et cliquez sur un des crayons pour #
entrer dans le formulaire afin de la modifier :

e =~ im Q| Rechercher Q- L2 BamARA [~

@ SLA [CRC] GENESTET (CHRU BREST - 29609 BREST CEDEX 2) ~

Patient PATIENT [T DIAGNOSTIC #1

Caractérisation génétique du diagnostic Non

Type d'investigation(s) réalisée(s)

ID BaMaRa 2000206
Maladie rare (Orphanet) Diagnostic #1
Matricule de I'INS
PP / NIP Description clinique
ID service Signes atypiques
& Dernigre activité le 05/05/2023 .
Genes

5 Fiche mise & jour le 05/05/2023
~ 1 /051 Appréciation du diagnostic a I'entrée du centre

Date de naissance 12/03/2022 (1 ans) " R R
Age aux premiers signes
Sexe Masculin
Cas sporadique ou familial
N Mode de transmission
Prises en charge s

Mutation(s)

Sh

SLA [CRC] GENESTET

& Date d'inclusion 05/05/2023

%] Initialement adressé par Pédiatre (hépital)

Q@ Sclérose latérale amyotrophique et autres maladies
rares du neurone moteur

Commentaire

. R Activités (1) £ -
Pochette de Patient PATIENT rd
. Gé
Aucun membre Gérer la pochette ‘ 2023 ‘
Fait le Site Contexte Objectif(s) Profession(s) Intervenant(s) Lieu
Commentaire ...aucun
[1] 05/05/2023 SLA [CRC] Consultation Mise en Assistante Autre: doc CHRU
GENESTET  pluridisciplinaire place de la sociale BREST
prise en -
charge 29609
BREST
CEDEX
2
< >
Données anté/néonatales P
Recherche <+

Vous constaterez alors qu’en haut de page, vous avez accés aux onglets vous donnant acces
au recueil complémentaire.
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e =~ div Q| Rechercher Q- 8 Pam ARA "

Q SLA [CRC] GENESTET (CHRU BREST - 29609 BREST CEDEX 2) =

]

Fiche patient: patient patient

3. Navigation entre le SDM et le recueil

La navigation entre les recueils d'une méme fiche patient est possible grace aux onglets :

=> recueil du set de données minimum

» SDM >sLA

=> recueil complémentaire pour les patients sans diagnostic a suspicion de sclérose latérale
amyotrophique.

4. Complétion du recueil complémentaire

Cliquez sur 'onglet correspondant au recueil complémentaire que vous souhaitez renseigner.

Le recueil apparait vide :

Fiche patient: patient patient

BILAN IMITIAL PRATIQUE = —

Poids de forme* (kg) Poids de forme* (kg) £

Examen clinique neurologique par

neurologue expert* Oui Non

Bilan biologigue et hé s;a'nd,a';d* oui Non
ENMG* Oui Non

PEM (TST ou autre technique)* Oui Non
IRM cérébrale* Oui Non

IRM médullaire * Oui Non

4.1. Les types de champs
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4.1.1. Le bouton radio

Celui-ci donne un choix unique, par simple clic sur la valeur souhaitée :

neurologue expert*

4.1.2. La liste déroulante a choix unique

Lien de parenté* I lestle /1a e I

~
Date de I'analyse Frére }

Scaur
Nom du géne (HGNC) . ‘
Pére J
Nom du géne (saisie libre) Mere

Conjoint Conjointe

Variant sur protéine’ Fils
. Fille
Caractére*®
Petit-fils
Cas particulier® Datitafila v

Cliquez dans le champ pour afficher la liste déroulante et sélectionnez la valeur souhaitée.

Lien de parenté* l kstle/la v

4.1.3. Champ a affichage conditionné

En fonction de la valeur sélectionnée dans un premier champ, un second champ s’affiche :

Poids de forme* (kg) Poids de forme* (kg)

Examen clinique neurologique par
neurologue expert*

Poids de forme* (kg) Poids de forme* (kg)

Examen clinique neurologique par

neurologue expert* nNon

Date Date aujourd’hui ‘I

4.2. Les valeurs numériques

4.2.1. Décimales

Lors de la saisie de valeurs numériques, la décimale peut étre séparée par une virgule « , »
ou un point « . »,

Poids de forme#* (kg) 60,5
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Poids de forme#* (kg) 60.5

4.2.2. Dates

Les dates doivent étre au format JJ/MM/AAAA mais les dates partielles sont acceptées.
Non
neurologue expert*
pate | 01/04/2023 aujourdhur |
Examen clinique neurologique par “
Non
neurologue expert*

Date 01/UNK/2023 aujourd'hui ‘

4.3. Enregistrer

Complétez les champs du recueil. Vous pouvez enregistrer a tout moment, méme si tous les
champs ne sont pas remplis en cliquant sur « sauvegarder » en bas de page :

+ Sauvegarder h > Sauvegarder et quitter

L’action de sauvegarder et quitter vous fera sortir du formulaire et affichera la fiche du patient
(voir section dédiée ci-apres).

« Sauvegarder (> Sauvegarder et quitter

5. Le recueil complémentaire dans la fiche patient

5.1. Affichage dans la fiche patient

Si vous avez rempli au moins une donnée du recueil complémentaire, celui-ci apparaitra sous
forme d’un onglet dans la fiche du patient.

Recueil complémentaire — FiISLAN
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=- a- Q ‘ Rechercher ‘ ©- 8 Bam ARA

Q SLA [CRC] GENESTET (CHRU BREST - 29609 BREST CEDEX 2) ~

+ re Q < ] DC =] (] &

SDM SLA
Patient PATIENT B SLA )
[ ~cton eauc] Bilan initial pratiqué
Poids de forme 60
Examen clinique neurologique par neurologue expert oui
1D BaMaRa 2000206
Date

Matricule de I'INS
atricule de Bilan biologique et hématologique standard

1PP / NIP pate

1D service ENMG
Date

e e as

13 Fiche mise 3 jour le 09/05/2023 PEM (TST ou autre technique)

Date de naissance 12/03/2022 (1 ans) Date
) IRM cérébrale
Sexe Masculin
Date
IRM médullaire
Date

TDM cérébrale et/ou médullaire

5.2. Modification d’un recueil complémentaire déja créé

Utilisez le crayon dans le bloc du recueil complémentaire pour accéder directement au
formulaire correspondant.

=- - Q| Rechercher | ©- A Bam ARA

Q SLA [CRC] GENESTET (CHRU BREST - 29609 BREST CEDEX 2) ~

+ ré ° (57 - DC = [c] £

SDM SLA
Patient PATIENT s omoe SLA » ﬁi
[laction requise] Bilan initial pratique
Poids de forme 60
Examen dlinique neurologique par neurologue expert oui
ID BaMaRa 2000206

Rata

5.3. Suppression d’un recueil complémentaire

Utilisez la poubelle dans le bloc du recueil complémentaire pour supprimer le formulaire
correspondant.

Attention, toute suppression est définitive !

=- a- Q ‘ Rechercher | ©- 2 Bam ARA ‘

Q@ SLA [CRC] GENESTET (CHRU BREST - 29609 BREST CEDEX 2) ™

+ e ° (57 ] DC -] (c] &

SDM SLA ’

Patient PATIENT £ SLA K4

=]
.

EN

=x=rs Bilan initial pratiqué
Poids de forme 60
Examen clinique neurologique par neurologue expert oui
ID BaMaRa 2000206
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Captures d’écran du recueil

1. SLA

1.1. Formulaire — exemple rempli

€= a a e

© SUA [CAC] GENESTET (CHRU BREST - 29609 BREST CEDEX 2) +

ar ©@- 2 BamARA ’

Fiche patient: patient patient

me-

‘I

Polds da forme® (ka) 00
e ez -
nourologue expert®
Date 12/UNK/1990

ezt I -
standard*

aujourd'hut

Date Date aujourd'hut |

- T

e [
— T

TOM chrbbrale at/ou médullaire®

z
H

Date UNK/02/2001

auourd'hul

gammapathie n)*

s e
bt T
e s

muth ou panal FISLAN)*

Blopsie musculaire

z
H

Date 12/09/2023

aujourdhul

Scintigraphie de perfusion cérdbrale (100
DG/ Scintigraphie HHPRO)

g

 MUTATION(S)

h!

Mutation connue char I malade®

z
g

Data da lanalyss 12/09/2023 Sujourdhul |
Hom du géne (WGNC)  RED
Nom du gine (salske libre) — Sisie manuolle du gene
Varant sur protéine® . DO1A
varlant sur ADNE i ant sur ADNG

Caractare® Wétdrozygote

Casparticullor® (| nutation tronique | delation [ ingsrtion

Mutation du géne COOMZE: nombra de  Mutation du gana C90r72: nombea de répdbitions
répititions

Mutation du géna ataxine-3: nombra de
ripétitions

Mutation connue dans la famille

Lian de parentd #1 %

Lion de parenté® o

Date da Fanalyse  12/09/2023

Hom du gana (WGHC) 1 o s

Mom du géne (saisie lbre) 5001

Varlant sur protéine®  arlant sur protdine”

coman: o . |
Cas particullor® ¥ mutation introniqua [ dalétion  insartian

Mutation du gone Coor172: nombra da  ©
ripatitians

Mutation du gone ataxined: nombra de
ripatitians
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Mberwosseem =

A) clink ttein

inale NMC

Déficit moteur®

Roglon

ROT: vifs ou conservés territolre atrophié®

Rogion

Cutané plantaire*

Moffman présent®

Tonus: hypertonie®

Non

— ——

EE— -
L —
T J—

i|

B) Arguments cliniques atteinte spinale MNP

Fascicolations*

Atrophie musculaice

Déficit moteur®

€) Arguments cliniques atteinte bulbaire

Oysarthria®
Dysphagio®

€1) Atteinte bulbaire NMC
Roflaxe massatérin vif*
Exagération reflexe nauséeux®
Clonus mantonnler*
Rire et Pleurer spasmodique®

€2) Atteinte bulbaire MNP
Atrophia inguale®
Fasclculations linguates®
Mypersiatorrhaa®

Mypotonia/atonie vélaire®

Régron cervicals Région lombaire
I -
e e

o
<

°
£

§§| §=| ||

° o
||E Ig

o
£

D)
Potentiels do fasciculations ou fibrillation ou
ondes lantas positives®
waglons

Racrutamant ot/ou potentials unités
nouroganes®

E) Arguments autres atteinte NMC
THM ¢ hyper signaux falsceaux pyramidoux*
PEM:

- Diminution des ratios d‘amplitude®

- Allongement des latences*

1) Arguments autres atteintes MNP

{1avation modérde das CK*

Biopsie Musculaire :
- Prédominance type de fibre*
- Tvpe grouping*

Hibres angulairest

H |§§| |

Reégron Tharacque Région lombaee

° !

€

G) ‘atteinte cognitive

Préssance de troublas cognitfs ot/ou
comportementaux®

H) Atypies cliniques.

Mouvements Anormaux®
Syndrome akinétorigida®
Ophtaimoparésie®
signes cérsbalioux®
Signes dysautonomiques®
signes sensitifa®

1) Arguments génétiques.

ATCD famiblaux do SUA®

ATCD famillawx de maladi
neurodégénérative caractérisée®

ATCD familiaux da troubles psychiatriques
0w de troubles cognitifs majours®

K) Biomarqueur sang ou LCR

Nourofitaments dosage®

H ||§ |I§§§I | |§§§ 518 |3 |

)
€

o
|| |

haitw: legien Chaine lourde

H

BNDMR

Banque Nationale de Données
Maladies Rares
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Sunvi u3308/2022  Suivi du 22/01/2033

PIMax ou SNIP (cm H20)
Date

DEP (1/min)

Date

Poids® (Kg)

Salivation / 4
Déglutition / 4

Fariture / 4
Habillage at hyglana / 4
Préparation des aliments / 4
Mabilisation au it £ 4
warcha / 4
Mantése des ascaliers / 4
Dyspnie / 4

Orthopnée / 4
Insuffisance respiratoire / 4

Scure total / 48

Date de la derniére évaluation

& score total ALSFRS R depuis la derniére
valuation®

Date des premiers signes

Evolution scors total ALSFRS R/ mols depuls
Ia date des premiers signes

Suwi du 22/08/2023

23/05/2022

o T
R

PIMaX gu SNIP (cm H20)

DEP (Umin

o

Poids™ (¥g) ¥ Hon fait

23/05/2022

22/01/2023

30

23/05/2022

e

Gastrostomia d'alimentation®

Trachéatomia*

oul

oul

||i|
H

oul

H

SUA cliniquemant possibla

Man calcuabla ; virifier les critéras Gold Coast

BNDMR

Banque Nationale de Données
Maladies Rares
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1.2. Fiche patient complétée — autre exemple

SLA

Bilan initial pratiqué

Poids de forme

Examen clinique neurologique par neurologue
expert

Date

Bilan biologique et hématologique standard
Date

ENMG

Date

PEM (TST ou autre technique)
Date

IRM cérébrale

Date

IRM médullaire

Date

TDM cérébrale et/ou médullaire
Date

Bilan immunologique (avec recherche gammapathie
monoclonale)

Date

Analyse LCS avec électrophorés

Date

Evaluation cognitivo-comportementale
Date

Analyse génétique moléculaire (1 géne muté ou
panel FilSLAN)

Date
Biopsie musculaire
Date

Scintigraphie de perfusion cérébrale (TEP-
FDG/Scintigraphie HMPAO)

Date

Mutation(s)

Mutation connue chez le malade

Date de l'analyse

Nom du géne (HGNC)

Saisie manuelle du géne

Variant sur protéine

Variant sur ADNc

Caractére

Cas particulier

Mutation du géne C9orf72: nombre de répétitions
Mutation du géne ataxine-2 : nombre de répétitions

Mutation connue dans la famille

85

Oui

12/09/2023

Non

Oui
12/04/1989

Non

Oul

UNK/UNK/2000

Non

Non

Qui
12/09/1930

REDD-1

Hétérozygote
Délétion

3

s

=]

BNDMR

Banque Nationale de Données
Maladies Rares
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Pére #1

Lien de parenté

Date de I'analyse

Nom du génes (HGNC)

Nom du géne (saisie libre)

Variant sur protéine

Caractére

Mutation du géne C9orf72: nombre de répétitions
Mutation du géne ataxine2: nombre de répétitions

Cas particulier

Elément du diagnostic

Déficit moteur

Région

ROT: vifs ou conservés territoire atrophié
Région

Cutané plantaire

Bilatéral

Hoffman présent

Bilatéral

Tonus: hypertonie

Région

B)_Arguments dliniques atteinte MNP
Fasciculations

Région

Atrophie musculaire

Région

Atrophie musculaire

Région

C)_Arguments diniques atteinte bulbai
Dysarthrie

Dysphagie

C1) Atteinte bulbaire NMC
Reflexe massetérin vif
Exagération reflexe nauséeux
Clonus mentonnier

Rire et Pleurer spasmodique

C2)_Atteinte bulbaire MNP

Atrophie linguale
Fasciculations linguales
Hypersialorrhée

Hypotonie/atonie vélaire

D) _Arguments neurophysiologiques atteinte
MNP

Potentiels de fasciculations ou fibrillation ou ondes
lentes positives

Régions

Recrutement et/ou potentiels unités motrices
neurogénes

Régions

Pére
12/01/2021

mol

p.DO1A
Homozygote
3
1

Insertion

Oui

Région thoracique
Oui

Région lombaire

Flexion

Région lombaire

Oui
Région thoracique

Non

Oui

Région lombaire

Qui

Reégion lombaire

BNDMR

Banque Nationale de Données
Maladies Rares
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E)_Arguments autres atteinte NMC

IRM : hyper signaux faisceaux pyramidaux

PEM:

- Diminution des ratios d'amplitude

- Allongement des latences

F)_Arguments autres atteintes MNP

Elévation modérée des CPK

Biopsie Musculaire :
- Prédominance type de fibre
- Type grouping

- Fibres angulaires

G) Arguments d'atteinte cognitive et
comportementale

Présence de troubles cognitifs et/ou
comportementaux

Score échelle ECAS

Mouvements Anormaux
Syndrome akinétorigide
Ophtalmoparésie

Signes cérébelleux
Signes dysautonomiques

Signes sensitifs

J)_Arguments génétiques
ATCD familiaux de SLA

ATCD familiaux de maladie neurodégénérative
caractérisée

Précision
ATCD familiaux de troubles psychiatriques ou de
troubles cognitifs majeurs

K)_Biomarqueur sang ou LCR
Neurofilaments dosage
Neurofilaments chaine
Neurofilaments fluide

Titre

Date de la derniére évaluation

A score total ALSFRS-R depuis la derniére évaluation

Date age aux premiers signes

Evolution score total ALSFRS-R/mois depuis la date

des premiers signes

Elements de gravité

VNI

Date de mise en place

Nombre d’heure de ventilation/jour

Date & laquelle les critéres ont été atteints
Perte de poids = 10% /poids de forme
Gastrostomie d'alimentation

Date de mise en place

Date a laquelle les critéres ont été atteints
Trachéotomie

Date de mise en place

King’s Stage

Classification / degré de certitude du
diagnostic

BNDMR

Banque Nationale de Données
Maladies Rares

Oui
Chaine lourde

Sang

12/02/2000

1

Non

Qui

12/09/2023

Stade incalculable

SLA cliniquement certaine

Confirmation diagnostique
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Listes, comptages et extractions (a venir)

1. Listes de patients ayant un recueil complémentaire

Une liste distincte est disponible pour le recueil, dans le menu « Listes ».

¢ =~ - Q‘ Rechercher ‘

Q ¢ Patients du site U BREST - 29609 BREST CEDEX 2) ~

Mes fiches patient

Patients SLA

Cliquez sur la liste d’'intérét. Une page s’affiche avec la liste nominative des patients pour
lesquels le recueil complémentaire a été créé et le comptage du nombre de patients
concernes.

€= awa

Q@ SLA [CRC] GENESTET (CHRU BREST - 29609 BREST CEDEX 2) ~ -

Fiches patient du site avec recueil SLA

Rechercher | o- ‘. Bam ARA

Filtres

Identits Sexe Diagnostic maladie rare {Orphanet) Etat du diagnostic L

Effacer les filtres

Statut Identité 4+ Diagnostic(s) Sexe Date de naissance Crééle

[ Action requis=] - Féminin 29/09/1934 04/07/2018 Action ¥

2. Extraction des données du recueil complémentaire

Sur la page d’une des listes de patients ayant un recueil complémentaire, cliquez sur le signe
« télécharger » en haut de page pour extraire les données (au format Excel) des patients ayant
un recueil complémentaire de créé.

Recueil complémentaire — FiISLAN
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e =~ - Q| Rechercher

Q SLA [CRC] GENESTET (CHRU BREST - 29609 BREST CEDEX 2) ~

Fiches patient du site avec recueil SLA

Filtres

Identité Sexe Diagnostic maladie rare (Orphanet) Etat

Le message suivant s’affiche :

Un instant s'il vous plait

Extraction en cours, vous pourrez bientdt télécharger le fichier

L’extraction vous donne acces a toutes les données (SDM + recueil complémentaire) des
patients pour lesquels le recueil complémentaire a été créé.

2

Prét

3 | Données administratives | Prises en charge | Activités | Diagnostics | Anté-néonatal ‘Recherche[ SLA |

Le premier onglet « Données administratives » correspond a la liste des patients ayant un
recueil complémentaire.

Les onglets suivants correspondent aux données du SDM pour ces patients (prise en charge,
).

Le dernier onglet (SLA) correspond aux données du recueil complémentaire. Notez que vous
pouvez retrouver l'identité des patients grace a l'identifiant (ID BaMaRa) du patient qui est
reporté dans tous les onglets.

Contenu détaillé du recueil

Item dans I'ordre d'apparition dans le Recueil Type / Contenu

Bilan initial pratiqué Titre de partie
Poids de forme* (kg) Champ numérique
Examen clinique neurologique par neurologue expert* Oui

Non

Recueil complémentaire — FiISLAN



Date

Bilan biologique et hématologique standard*

Date
ENMG*

Date
PEM (TST ou autre technique)*

Date
IRM cérébrale*

Date
IRM médullaire*

Date

TDM cérébrale et/ou médullaire*

Date

Bilan immunologique (avec recherche gammapathie
monoclonale)*

Date

Analyse LCS avec électrophorese*

Date

Evaluation cognitivo-comportementale*

Date

Analyse génétique moléculaire (1 géne muté ou panel FilSLAN)*

Date

Biopsie musculaire*

Date
Scintigraphie de perfusion cérébrale (TEP-FDG/Scintigraphie
HMPAO)*

Date

Mutation connue chez le malade*

Date de I'analyse

Nom du gene (HGNC)
Nom du gene (saisie libre)
Variant sur protéine*
Variant sur ADNc
Caractére*

N
W BNDMR

Banque Nationale de Données
Maladies Rares

Champ date

Oui

Non

Champ date

Oui

Non

Champ date

Oui

Non

Champ date

Oui

Non

Champ date

Oui

Non

Champ date

Oui

Non

Champ date

Oui

Non

Champ date

Oui

Non

Champ date

Oui

Non

Champ date

Oui

Non

Champ date

Oui

Non

Champ date

Oui

Non

Champ date

Titre de partie

Oui

Non

Champ date

Liste déroulante (référentiel HGNC)

Champ texte libre

Champ texte libre

Champ texte libre

Hétérozygote
Homozygote



Cas particulier*

Mutation du géne C90rf72 : nombre de répétitions
Mutation du gene ataxine-2 : nombre de répétitions
Mutation connue dans la famille

Lien de parenté
Lien de parenté

Date de I'analyse

Nom du gene (HGNC)
Nom du géne (saisie libre)
Variant sur protéine*
Variant sur ADNc
Caractére*

Cas particulier*

Mutation du gene C9orf72 : nombre de répétitions
Mutation du gene ataxine-2 : nombre de répétitions

Déficit moteur*

Région

k.
W BNDMR

Banque Nationale de Données
Maladies Rares

Mutation intronique
Délétion

Insertion

Champ numérique

Champ numérique

Oui
Non

Systeme d'onglets incrémentaux

Frére

Sceur

Pére

Mere

Conjoint Conjointe
Fils

Fille

Petit-fils

Petite-fille

Demi-frére
Demi-sceur

Oncle paternel

Oncle maternelle
Tante paternelle
Tante Maternelle
Cousin(e) paternel(le)
Cousin(e) maternel(le)
Neveu

Niéce

Grand-pére paternel
Grand-pére maternel
Grand-pére maternelle
Grand-mere maternelle
Autre

Champ date

Liste déroulante (référentiel HGNC)
Champ texte libre
Champ texte libre
Champ texte libre
Hétérozygote
Homozygote
Mutation intronique
Délétion

Insertion

Champ numérique
Champ numérique
Titre de partie
Sous-titre

Oui

Non

Région cervicale
Région thoracique
Région lombaire



ROT : vifs ou conservés territoire atrophié*

Région

Cutané plantaire*

Bilatéral*

Hoffman présent*

Bilatéral

Tonus : hypertonie*

Région

Fasciculations*

Région

Atrophie musculaire*

Région

Déficit moteur*

Région

Dysarthrie ou dysphonie*

Dysphagie*

Reflexe massetérin vif*

Exagération reflexe nauséeux*

Clonus mentonnier*

Rire et Pleurer spasmodique*

k.
W BNDMR

Banque Nationale de Données
Maladies Rares

Oui
Non

Région cervicale
Région lombaire

Extension
Flexion
Non stimulable

Oui
Non

Oui
Non

Oui
Non

Oui
Non
Région cervicale
Région lombaire

Sous-titre

Oui
Non

Région cervicale
Région thoracique
Région lombaire

Oui
Non

Région cervicale
Région thoracique
Région lombaire

Oui
Non

Région cervicale
Région thoracique
Région lombaire

Sous-titre
Oui
Non

Oui

Non
Sous-titre
Oui

Non

Oui
Non

Oui
Non

Oui
Non



Atrophie linguale*

Fasciculations linguales*

Hypersialorrhée*

Hypotonie/atonie vélaire*

Potentiels de fasciculation ou fibrillation ou ondes lentes
positives*

Région

Recrutement et/ou potentiels unités motrices neurogenes*

Région

IRM : hyper signaux faisceaux pyramidaux*

PEM : diminution des ratios d’amplitude*

PEM : allongement des latences*

Elévation modérée des CPK*

Biopsie Musculaire : prédominance type de fibre*

Type grouping*

Fibres angulaires*

Présence de troubles cognitifs et/ou comportementaux*

Score échelle ECAS

Mouvements anormaux*

Syndrome akinétorigide*

A
W BNDMR

Banque Nationale de Données
Maladies Rares

Sous-titre

Oui
Non

Oui
Non

Oui
Non

Oui
Non

Sous-titre

Oui
Non

Région cervicale
Région thoracique
Région lombaire
Région bulbaire

Oui
Non

Région cervicale
Région thoracique
Région lombaire
Région bulbaire

Sous-titre
Oui
Non

Oui
Non

Oui

Non
Sous-titre
Oui

Non

Oui
Non

Oui
Non

Oui

Non

Sous-titre

Oui

Non

Champ numérique
Sous-titre

Oui

Non

Oui
Non



Ophtalmoparésie*

Signes cérébelleux*

Signes dysautonomiques*

Signes sensitifs*

ATCD familiaux de SLA*

ATCD familiaux de maladie neurodégénérative caractérisée*

Précision

ATCD familiaux de troubles psychiatriques ou de troubles

cognitifs majeurs*

Neurofilaments dosage*

(type de chaine)

(liquide)

Titre
Suivi

Date du suivi*

Atteinte ventilatoire

CVL ou CVF assise* (%)

Date

CVL ou CVF couchée (%)

Date

Ratio CVL ou CVF couchée/CVL ou CVF assise (%)
PIMax ou SNIP (cm H20)

Date

DEP (I/min)

Date

Poids* (Kg)

Date*

Parole /4
Salivation /4
Déglutition /4
Ecriture /4

N
W BNDMR

Banque Nationale de Données

Maladies Rares

Oui
Non

Oui
Non

Oui
Non

Oui

Non
Sous-titre
Oui

Non

Oui

Non

Champ texte libre
Oui

Non

Sous-titre

Oui

Non

Chaine Légere
Chaine Lourde

Sang

LCR

Champ numérique
Systeme d'onglets incrémentaux
Champ date

Titre de partie
Oui

Non

Champ numérique
Champ date
Champ numérique
Champ date
Champ numérique
Champ numérique
Champ date
Champ numérique
Champ date
Champ numérique
Non fait

Titre de partie
Champ date
Champ numérique
Champ numérique
Champ numérique

Champ numérique



Habillage et hygiéne/4
Préparation des aliments /4
Mobilisation au lit /4

Marche /4

Montée des escaliers /4
Dyspnée /4

Orthopnée /4

Insuffisance respiratoire /4
Score total* /48 :

Date de la derniere évaluation
A score total ALSFRS-R depuis la derniere évaluation

Date des premiers signes

Evolution score total ALSFRS-R/mois depuis la date des premiers

signes

VNI*

Date de mise en place *

Nombre d’heure de ventilation/jour*

Date a laquelle les criteres ont été atteints*

Perte de poids > 10% /poids de forme*

Gastrostomie d’alimentation*

Date de mise en place*

Date a laquelle les criteres pour une mise en place ont été

atteints*
Trachéotomie*

Date de mise en place*

(Résultat du king's Stage)

(Classification)

|

W BNDMR

Champ numérique
Champ numérique
Champ numérique
Champ numérique
Champ numérique
Champ numérique
Champ numérique
Champ numérique
Champ numérique
Champ date

Champ numérique
Champ date

Champ numérique

Titre de partie
Oui

Non

Champ date
Champ numérique
Champ date

Oui

Non

Oui
Non

Champ date
Champ date

Oui
Non

Champ date
Titre de partie

Calcul automatique :

Stade |
Stade Il
Stade lll
Stade IVa

Stade IVb

Stade V

Stade incalculable
Titre de partie

Calcul automatique :

Banque Nationale de Données
Maladies Rares

SLA génétiquement définie par
identification d’une mutation pathogene
SLA cliniguement certaine

SLA cliniguement probable ou étayée

par ENMG

SLA cliniquement probable
SLA cliniguement possible
SLA cliniquement possible sans critéres «

Gold Coast »



sBNDMR

Banque Nationale de Données
Maladies Rares

SLA cliniquement possible avec criteres
« Gold Coast »
(Certitude du diagnostic) Calcul automatique :
Evaluation en cours
Confirmation diagnostique
Errance diagnostique
Impasse diagnostique

Non calculable
*=champ obligatoire
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