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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 & 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. Il
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. Trois recueils complémentaires Filnemus

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 lafiliere FILNEMUS
ont été évalués dans le cadre d’un projet pré-pilote :

- Un recueil MNET Neuropathies
- Un recueil MNET Myopathies et affections de la jonction neuromusculaire
- Un recueil MNET Mitochondries

La pertinence de la solution a été validée et élargie a d’autres filiéres.

Ce document vous aidera a vous familiariser avec toutes les fonctionnalités des recueils
complémentaire FILNEMUS 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 :
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http://www.bndmr.fr/participer/quides-et-bonnes-pratigues/ et également sur le site de
BaMaRa, rubrique Aide).
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Les recueils

1. Conditions d’acceés aux recueils complémentaires

lls ne sont accessibles qu’aux sites FILNEMUS créés spécifiguement dans BaMaRa. Vous
devez vous étre inscrit sur I'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 FILNEMUS pourront compléter et/ou supprimer le recuell
complémentaire avec une restriction pour certains sites qui n‘ont accés qu’au recueil
Mitochondries.

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.

© - L BamARA

Mes fiches du site

Nouvelle fiche patient Nom patient, id local, |~ - =
id Fiches Référent de

4 0
[t domiete 4]

2. Accéder aux recueils complémentaires 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 (nom,
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 est un feetus *

Nom de naissance *

Nom d'usage

Prénom *

Date de naissance *

Nom de naissance =

Nom d'usage

Prénom *

Date de naissance *

BNDMR

Banque Nationale de Données
Maladies Rares

Sexe * Féminin Masculin Inconnu

+ Sauvegarder

Une fois les 4 champs complétés et sauvés, vous verrez apparaitre les onglets des recueils
complémentaires.

o- .!.BamARA}

e =- - Q‘ Rechercher

| @ Centre Hospitalier Test (CENTRE HOSPITALIER - 71250 CLUNY) + ~

m 9 MNEP Myopathies et INM > MNEP Neuropathies % MNEP Mitochondries

Fiche patient: patient

.
9 Données adm (Gl ¥ Prises en charge ¥ Activités ¥ Diagnostic ¥ Anté/néonatal ¥ Recherche =
.

Le patient (ou son représentant légal) a été
diiment informé et ne s'oppose pas au
traitement de ses données * X

£
Le patient est un foetus
Nom de naissance * patient
Nom d'usage Nom d'usage
Prénom * exemple
Date de naissance * 12/03/2022
Sexe * Féminin
Identifiant national de santé (INS)  [dentifiant national de santé (INS) clé NS Cle INS

INS-C (source: DPT) INS-C (source: DPI)
PP / NIP IPP / NIP

Numéro de dossier du service Numéro de dossier du service

Lieu de naissance * ‘ Lieu de naissance * |
Lieu de résidence * ‘ Lieu de résidence * |
Le patient est décédé [m]

« Sauvegarder & Sauvegarder et quitter ¥ Etape suivante

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

complémentaire.

Recueils complémentaires — FILNEMUS



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 = - Q‘ Rechercher ‘

| Q Cgﬂtﬁ&ﬁuspitﬂ\ier Test (CENTRE HOSPITALIER - 71250 CLUNY) ~ ()~

+ I Q (] ] DC L] [c] &

a
.
Exemple PATIENT s ui ®
-
D BaMaRa 2000007

Identifiant national de santé
(ms)

PP / NIP
1D service

© Demiére activité le 03/08/2022

S Fiche mise a jour le 03/08/2022

Date de naissance 12/03/2022

Sexe Masculin

Lieu de naissance Paris (75)

Lieu de résidence MONACG

Prises en charge d

=]

AOC [COO] SOLE

B Date d'inclusion 03/08/2022

%) Initialement adressé par Généraliste

@ Maladies Neuromusculaires Atlantique Occitanie Caraibe (AOC)

Pochette de Exemple PATIENT K4

Aucun membre. # Gérer la pochette

Commentaire

5.57.0

DIAGNOSTIC #1

Caractérisation génatique d

Type d'investigation(s) réalisée(s)

Maladie rare (Orphanet)

Description clinique

signes atypiques

Génes

Appréciation du diagnostic a I'entrée du centre

BNDMR

Banque Nationale de Données

Maladies Rares

"l

o- dBam ARA}

Non

Biochimique

Diagnostic #1

Rigidite

Non approprié

Age aux premiers signes 5 an(s)
Cas sporadique ou familial Sporadique
Mode de transmission
Mutation(s)
Commentaire
Issu d'une union consanguine Ne sais pas
Activités (1) S -
‘ 2022 ‘
Fait le site jecti ion(s) Lieu
i} 03/08/2022 Aoc [coo] Consultation Mise en place de la Assistante sociale Autre: bibi CHU
SOLE pluridisciplinaire prise en charge HOPITAUX DE
BORDEAUX -
33404
TALENCE
CEDEX
Données anté/néonatales s+
Recherche Fa

Conditions Générales d'Utilisation

Vous constaterez alors qu’en haut de page, vous avez accés aux onglets vous donnant accées

aux recueils complémentaires.

e =- - Q‘ Rechercher ‘

o- X BamARA L-

| @ Centre Hospitalier Test (CENTRE HOSPITALIER - 71250 CLUNY) ~ g~

m ?» MNEP Myopathies et JNM > MNEP Neuropathies » MNEP Mitochondries
Fiche patiert—patiert
P AN T Ol ¥ Prises en charge ¥ Activités ¥ Diagnostic ¥ Anté/néonatal ¥ Recherche

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

m ? MNEP Myopathies et JNM ? MNEP Neuropathies ¥ MNEP Mitochondries

=> recueil du set de données minimum

2sDM R ALISHMTIN GG R= @] ' [ ¥ MNEP Neuropathies ¥ MNEP Mitochondries

=> recueil complémentaire pour les patients sans diagnostic a suspicion de Myopathie ou
Maladie de la jonction neuromusculaire

? SDM ? MNEP Myopathies et JNM ? MNEP Neuropathies ? MNEP Mitochondries

=> recueil complémentaire pour les patients sans diagnostic a suspicion de Neuropathie

2 SDM ? MNEP Myopathies et JNM ? MNEP Neuropathies ¥ MNEP Mitochondries

=> recueil complémentaire pour les patients sans diagnostic a suspicion de maladies
mitochondriales

4. Complétion des recueils complémentaires

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

Le recueil apparait vide :

¥ SDM ¥ MNEP Myopathies et INM b 3 VS TS 3 MNEP Mitochondries

Fiche patient: patient

Cas * Prospectif Rétrospectif
Signes de début
Site de début * [ Site de début * ]
Expression clinique * [ Expression clinique * ]
Topographie du déficit moteur
Distribution du déficit * [ Distribution du déficit * ]
Déficit asymétrique * Oui Non Ne sais pas
Réflexes tendineux * Réflexes tendineux * ]
Site * [ Site * ]

utilisation de * [ Utilisation de * ]

4.1. Les types de champs
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4.1.1. Le bouton radio
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Donne un choix unique, par simple clic sur la valeur souhaitée :

Mode évolutif * Aigu

4.1.2. La liste déroulante a choix unique

»SDM ¥ MNEP Myopathies et INM BN TEAENGH BT 9 MNEP Mitochondries

Fiche patient: patient

Cas *
Signes de début
Site de début *
Expression clinique *
Topographie du déficit moteur

Distribution du déficit *

Déficit asymétrique *

Prospectif Rétrospectif

lsite de début * ~

Membres supérieurs
Membres inferieurs
Membres supérieurs et inférieurs

Ne sais pas

Qui Non Ne sais pas

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

Site de début * | Site de début *

W
‘ 4.1.3. La liste déroulante a choix multiple
Fiche patient: patient
Cas * Prospectif Rétrospectif
Signes de début
Site de début * [ Site de début * ]
Expression clinique * [ Sensitive de type petites fibres ]
Topographie du déficit moteur
Distribution du déficit * [ Distribution du déficit * v ]
. - - -~
Déficit asymétrique * Déficit proximal
Deficit distal
Réflexes tendineux * X X X
Déficit & prédominance distale
site * Déficit 3 prédominance proximale .

Recueils complémentaires — FILNEMUS



ssBNDMR

Banque Nationale de Données
Maladies Rares

Cliquez dans le champ pour afficher la liste déroulante et sélectionnez la valeur ou les valeurs
souhaitées. Celles-ci s’additionnent dans le champ. Vous pouvez retirer une valeur en cliquant
sur la croix de son étgiuette.

4.1.4. Champ a affichage conditionné

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

Biopsie nerveuse * Normale Anormale En cours Non faite

Biopsie nerveuse * Normale Anormale En cours Non faite

Biopsie nerveuse anormale * Biopsie nerveuse anor * 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 « . ».

Taux de CPK minimum * 4,5 =
Taux de CPK minimum * 4.2 +
4.2.2. Dates

Les dates doivent étre au format JJ/MM/AAAA.

L J

ONLS (date) * 12/12/2020

Scores cliniques

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 I@ (& 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).
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+ Sauvegarder (& Sauvegarder et quitter

5. Les recueils complémentaires dans la fiche patient

5.1. Affichage dans la fiche patient

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

€ = - Q) rechercher ©- A Bam ARA

| @ Centre Hospitalier Test (CENTRE HOSPITALIER - 71250 CLUNY) ~ )~
+ |+ |9 |2 |8 | oc| & |0 | &

SDM MNEP hi MNEP p: i MNEP
Exemple PATIENT P MNEP Myopopathies et JNM K
Cas
Mode évolutif Chronique
Mode évolutif chronique
1D BaMaRa 2000007
Distribution du déficit
Identifiant national de santé Déficit asymétrique
(INS)
ivité (sur imagerie ire)
IPP / NIP a -
Rétractions
1D service Hypertrophie musculaire
® Demigre activité le 03/08/2022 Atrophie musculaire
Hyperlaxité
5 Fiche mise & jour le 03/08/2022
Troubles de I'excitabilité
Date de naissance 12/03/2022 Précision de la myotonie
Sexe Maseulin Précision de la paralysie périodique
Myalgies
Lieu de naissance Paris (75)
Intolérance a I'effort
Lieu de résidence MONACO

Episodes de myoglobinurie

Episodes de rhabdomyolyse

5.2. Modification d’un recueil complémentaire déja créé

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

=~  J1i” Q| Rechercher - ‘..BamARA+.

| @ Centre Hospitalier Test (CENTRE HOSPITALIER - 71250 CLUNY) + )~

+ 7 Q [+ ] pC L] [c] X

SDM MNEP Myopathies MNEP Neuropathies MNEP Mitochendries

Exemple PATIENT P MNEP Myopopathies et INM * i
Cas
Mode évolutif Chronique
Mode évolutif chronique
1D BaMaRa 2000007
Distribution du déficit
Identifiant national de santé Déficit asymétrique
(INS)

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 !
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@- AXBamARA

e s- M- Q| Rechercher

| @ Centra Hospitalier Test (CENTRE HOSPITALIER - 71250 CLUNY) = 1)~

SDM MNEP Myopathies MNEP Neuropathies ~ MNEP Mitochendries

Exemple PATIENT ) MNEP Myopopathies et INM * 4 @
Cas
Mode évolutif Chronique
Mode évolutif chronique
1D BaMaRa 2000007
Distribution du déficit
Identifiant national de santé Déficit asymétrique
(INS)

Captures d’écran des recueils

1. MNEP Myopathies et INM

1.1. Formulaire — exemple rempli
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> SDM 9 MNEP Myopathi > MNEP Mitochondries

INEP Neuropathies

1
=
=

Fiche patient: patient

Mode évolutif * “ Subaigu Chronique
Distribution du déficit * Déficit distal X
Déficit asymétrique * “ Non Ne sais pas
Sélectivité (sur imagerie musculaire) * “ Non Ne sais pas
Rétractions * [ Rigid spine (hors arthrodése) dorsolombaire X ]
Hypertrophie musculaire * [ Mollets X ]
Atrophie musculaire * [ Cuisse X ]
Hyperla: [ Articulations proximales ]
Troubles de I'excitabilite * [ Rippling X ]
Myalgies * [ Horaires inflammatoires X ]
Intolérance a Ieffort * [ Second souffle X ]
Episodes de myoglobinurie * “ Non Ne sais pas
Episodes de rhabdomyolyse * “ Non Ne sais pas
Atteinte axiale * Camptocormie X ]
Atteinte des muscles faciaux * “ Non Ne sais pas
Atteinte des muscles oculaires * Ophtalmoparésie X ]
Dysmorphie faciale * “ Non Ne sais pas
Scapula alata * Bilatérale ]
Troubles bulbaires * Troubles de la déglutition % ]
Dysautonomie * “ Non Ne sais pas
Atteinte cardiaque
Cardiomyopathie * “ Non Ne sais pas
Précision de la cardiomyopathie * [ Restrictive
Troubles du rythme * “ Non Ne sais pas
Troubles de conduction * “ Non Ne sais pas
Atteinte Ventilatoii
Ventilation * “ Non Ne sais pas
Précision de la ventilation * Non invasive
Derniére CV (%) 40 <
Atteinte cutanée * “ Non Ne sais pas
Atteinte cérébrale associée * Troubles cognitifs X ]
Atteinte oculaire * Rétinite X ]
Troubles digestifs * Diarrhée X ]
Troubles é * [ urinaire X ]
— Ne s pas
Atteinte endocrinienne * Cortico-surrénales X ]
Lipodystrophie * “ Non Ne sais pas
Pieds creux * “ Non Ne sais pas
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Séverité

Score de Brooke *

Valeur (Score de Brooke) *

Date (Score de Brooke) *

Score de Medwin et Walton *

Valeur (Score de Medwin et Walton) *

Date (Score de Medwin et Walton) *

Réponse au traitement *

Examens effectués

Des membres de la famille ont éte
examinés *

Des membres de la famille ont été prélevés
*

Taux de CPK (le plus faible, si multiple) *
Taux de CPK minimum *
Taux de CPK maximum *

Dosage maltase acide sur sang séché *

Anticorps spécifiques

Anti RACh *

Anti MusK *

Anti canaux calcigues *
Anti HMGCR *

Autres anticorps recherchés par dot

BNDMR

Banque Nationale de Données
Maladies Rares

Réalisé Non réalisé
e J
[znzu x| v }
Réalise Non realisé
B J
[zuu x| v }
[Non x| v }

Normal Non fait
[ J
D J
Normal Non fait
Normal Non recherché
Normal Non recherché
Normal Non recherché
Normal Non recherché

Positif

Non recherché

myosite *
Tests * [ des acyl iques X X |~
ENMG * Réalisé Non réalisé
Date (ENMG) * [ 2021 x| v }
Activité anormale de repos ou dinsertion * “ Nen

Trace volontaire * [ Neurogéne X x| v }

Hyotonie ® Non o (=i

Décrément * Oui Non Non recherché

— o rchars

Vitesse de conduction *

Imagerie musculaire *

Date (Imagerie musculaire) *

IRM cérébrale *

Date (IRM cérébrale) *

Biopsie musculaire *

Préacision de la biopsie musculaire *

Panel(s) de génes *

Précision du panel(s) de génes *

Date du panel de génes (année) *

Normale Non recherchée

Normale En cours Non faite

[ 2021 x| v }
Normale En cours Non disponible

[ 2021 x| v }
Normale En cours Non faite

[ Myopathie nécrosante X x| v }
Limité En cours Non fait

-

[zun x| v

Ajouter
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Indication Sanger * Confirmation du panel de génes
Sanger * Normal Anormal En cours Non fait

Date du Sanger (année) * [Zuzl x|v

Ajouter

Exome * Normal Anormal En cours Non fait
comomer ol e Non

Commentaires

% Annuler + Sauvegarder C*Sauvegarder et quitter

1.2. Fiche patient Myopathie complétée — autre exemple
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MNEP Myopopathies et JNM

Cas

Mode évolutif

Mode évolutif chronique
Distribution du déficit

Déficit asymeétrique

Salectivité (sur imagerie musculaire)

Rétractions
Hypertrophie musculaire
Atrophie musculaire
Hyperlaxité

Troubles de I'excitabilité

Précision de la myotonie

Précision de la paralysie périodique

Myalgies

Intolérance a I'effort

Episodes de myoglobinurie
Episodes de rhabdomyolyse
Atteinte axiale

Atteinte des muscles faciaux
Atteinte des muscles oculaires
Dysmorphie faciale

Scapula alata

Troubles bulbaires

Dysautonomie

Atteinte cardiaque
Cardiomyopathie

Précision de la cardiomyopathie
Troubles du rythme

Troubles de conduction

Prospectif

Subaigu

Deficit proximal
Cui

Non

Non

Diffuse

Diffuse

Articulations proximales

Rippling

Permanentes

Effort prolongé

Non

Oui

Camptocormie

Non

Ophtalmoparésie

Non

Bilatérale

Troubles de la déglutition

MNon

Oui
Restrictive
Ne sais pas

Oui

BNDMR
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Atteinte cardiague
Cardiomyopathie

Précision de la cardiomyopathie
Troubles du rythme

Troubles de conduction

Atteinte ventilatoire
Ventilation

Précision de la ventilation
Derniére CV

Atteinte cutanée

Atteinte cérébrale associée
Atteinte oculaire

Troubles digestifs

Troubles vésico-sphinctériens
Meuropathie associée
Atteinte endocrinienne
Lipodystrophie

Pieds creux

Sévérité

Score de Brooke

Valeur (Score de Brooke)

Date (Score de Brooke)

Score de Medwin et Walton

Valeur (Score de Medwin et Walton)
Date (Score de Medwin et Walton)

Réponse au traitement

Examens effectués

Des membres de la famille ont &té examinés
Des membres de la famille ont &été prélevés
Taux de CPK (le plus faible, si multiple)

Taux de CPK minimum

Taux de CPK maximum

Dosage maltase acide sur sang séché

Oui
Restrictive
Ne sais pas

Oui

Mon

50

Mon

Troubles cognitifs
Rétinite

Diarrhée
Incontinence fécale
Oui
Hyperparathyroide
Mon

Oui

Non réalisé

Réalisé
4
2021

Pas de traitement médicamenteux

MNe sais pas
Oui

Normal

Non fait

BNDMR

Banque Nationale de Données
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Anticorps spécifiques

Anti RACh

Anti MusSK

Anti canaux calciques

Anti HMGCR

Autres anticorps recherchés par dot myosite
Tests métaboliques

ENMG

Date (ENMG)

Activité anormale de repos ou d'insertion
Tracé volontaire

Myotonie

Décrément

Incrément

Vitesse de conduction

Imagerie musculaire

Date (Imagerie musculaire)

IRM cérébrale

Date (IRM cérébrale)

Biopsie musculaire

Précision de la biopsie musculaire

Panel(s) de génes
Précision du panel(s) de génes

Date du panel de génes (année)

Indication Sanger
Sanger

Exome

Génome

Commentaires

MNormal

Normal

Anormal

Anormal

Non recherché

Chromatographie des acyles organiques

Mon réalisé

Anormale
2021
Mormale
2020

En cours

Exhaustif
Anormal

2021

1&re intention
Mon fait
Mon fait
Mon fait

HIHK
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2. MNEP Neuropathies

2.1. Formulaire rempli — exemple
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> SDM ¥ MNEP Myopathies et JNM INEP Neuropathies ¥ MNEP Mitochondries

Fiche patient: patient

cas *

Signes de début

site de début *

Expression clinique *

Topogra

Distribution du déficit *

Déficit asymétrique *

Réflexes tendineux *

site *

utilisation de *

du déficit sen:

Topograpl

Distal *

Longueur dépendant *

Signes associés *

ONLS réalisé *

ONLS (date) *

Score membres supérieurs

Score membres inférieurs

Score global

Examens effectués

ENMG

Conduction sensitive *

motrice ®

Prospectif

Rétrospectif

Membres inferieurs

Sensitive de type petites fibres

Déficit distal %

=z
)
3

Ne sais pas

Totalement abalis X

Membres inférieurs X

Orthéses (autres que plantaires) X

Ne sais pas

Ne sais pas

[ Troubles bulbaires X

12/12/2020

11

Normale

Anormale

Non fait

Non faite

Longueur dépendant *

Non longueur dépendant *

Biopsie nerveuse *
Biopsie nerveuse anormale *

Microscopie électronique (ME) *

Biopsie cutanée *

IRM cérébrale *

‘Gammapathie monoclonale *

Précision de la gammapathie monoclonale *
Anticorps spécifiques *

Autoanticorps spécifiques anormaux *

Biologie moléculaire *
Exome *
Génome *

Commentaires.

% Annuler

[Sompmns

]

o
=

Radiculopathie

]

Normale En cours Non faite
Lésion démyélinisantes X
Normale Non faite
Normale En cours Non faite
Normale En cours Non faite
“ Non Non faite
[ 196
Normaux Non faits
[ PHP22 X
Normal m Non fait En cours
Normal m Non fait En cours
HAAXXAKKAKK

auvegarder

&> Sauvegarder et quitter
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2.2. Fiche patient Neuropathie complétée — autre exemple
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>

MNEP Neuropathies s o

Cas Prospectif

Signes de début
Site de début Membres inferieurs

Expression clinique Sensitive de type petites fibres

Topographie du déficit moteur

Distribution du deéficit Deficit distal

Déficit asymétrique Non

Réflexes tendineux Partiellament abolis

Site Membres supérieurs
utilisation de Chaussures orthopédigues

Topographie du déficit sensitif

Distal MNon
Longueur dépendant Me sais pas
Signes associés Troubles bulbaires

Précision des signes de I'CEil

Précision de la déformation musculo-squelettique

Scores diniques

OMNLS réalise Non
ONLS date

Score membres supérieurs

Score membres inférieurs

Score global

Examens effectués

EMMG

Conduction sensitive Anormale
Conduction motrice Démyeélinisante
Longueur dépendant Oui

Non longueur dépendant
Biopsie nerveuse Mormale

Biopsie nerveuse anormale

Microscopie électronique (ME) Anormale
Biopsie cutanée MNormale

IRM cérébrale Anormale
Gammapathie monoclonale Mon faite
Autoanticorps spécifiques Mormaux

Autoanticorps spécifiques anormaux

Biologie moléculaire PMP22
Exome Anormal
Génome En cours
Commentaires XX
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3. MNEP Mitochondries

3.1. Formulaire Mitochondries rempli — exemple
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?SDM ¥ MNEP Myopathies et JNM ¥ MNEP Neuropathies ? MNEP Mitochondi

Fiche patient: patient

Antécédents familiaux * “ Non Non déterminés

Précision des antécédents familiaux *

Surdité X

Evolution grossesse Normale Anormale Non déterminée

Evolution anormale

Signes d'immobilisme foetal X ]

Mode d'installation des symptémes *

Par poussée X ]

Non déterminés

=2
=]
3

Signes musculaires ¥

Précision des signes musculaires *

Amyotrophie X ]

Distribution de I'amyotrophie

Distale X ]

Atteinte du SNP * Non déterminée

=
=]
El

Précision de I'atteinte du SNP *

Neuropathie périphérique X ]

Type d"atteinte sur le dernier EMG

Matrice X ]

Date du dernier EMG

2021 ]

Atteinte du SNC * Non déterminée

=
=]
El

Précision de l'atteinte du SNC Régression psychomotrice X

Signes neurosensoriels * Non Non déterminés

Précision des signes neurosensoriels*

Atteinte auditive X Atteinte ophtalmologique X ]

Préciser |'atteinte ophtalmologique *

Rétinite pigmentaire X ]

Précision de la perte auditive * Perception Transmission Non déterminée

Signes cardiologiques * Non Non déterminés
Précision des signes cardiologiques * [ Cardiomyopathie dilatée X
Signes digestifs * “ Non Non déterminés

Précision des signes digestifs * [ Dysmotilité gastrointestinale / pseudo-obstruction intestinale chronique X

Retard staturopondéral * Non Non connu

Diabéte * Non

Signes néphrologiques * Non connus

=
=]
=1

Précision des signes néphrologiques * Tubulopathie

signes hématologiques Non Non connus

Précision des signes hé giq

k=
x
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Examens paracliniques

Anomalie sur la derniére IRM cérébrale / Non déterminge

=
=]
=

imagerie *
Anomalie détectée a I'imagerie * Atteinte des noyaux gris centraux et/ou du tronc cérébral (type Leigh) X ]
Date de I'examen [ 2020 ]

Anomalie biologique évocatrice * Oui Non Non fait Non connu

Anomalie biologique détectée * HyperCPKémie X

HyperCPKémie * Episodique Chronique

Taux CPK maximal

Histologie sur biopsie * Faite En cours Non faite Non connue

-
~

Sur quel(s) tissu(s) * Muscle X Foie X Cardiague X

Histologie sur muscle * Evocatrice Normale Douteuse Impossible

Histologie sur foie * Evocatrice Normale Douteuse Impossible

Histologie sur coeur * Evocatrice Normale euse Impossible

Spectrophotométrie de .Ia Ch.ai“e En cours Non faite Non connue
respiratoire *
Sur quel(s) tissu(s) * [ Fibroblastes X Foie X
Spectrophotométrie sur foie * Impossible s de Déficit Ne sais pas
P p étrie faite sur * Impossible Pas de déficit Ne sais pas

Déficit * I II i v I+ 111 II + IIT

Résultats des analyses génétiques réalisées

AcCPA Normale Anormale VSI Non connue
Etude par NGS de 'ADNmt * En cours Non faite Non connue
Sur quel(s) prélévement(s) * [ Sang X
Identification d'un variant pathogéne * Qui “ VSI Non fait Nen connu
Délétion de I'ADNmt Unique Multiple Non fait
Déplétion de 'ADNmt Présence Non fait Non connu
Panel de génes nucléaires mito * En cours Non fait Non connu

Nombre de génes &tudiés * 7 |
Variant pathogéne identifie * Oui Non VSI Non fait Non connu
Autre(s) panel(s) réalisé(s) (le(s)quel(s)) panel X

Exome * En cours Non fait Non connu
Variant pathogéne identifié * Qui Non VSI Non fait

+ Sauvegarder (> Sauvegarder et quitter
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3.1. Fiche patient Mitochondrie complétée — autre exemple

MMNEP Mitochondries

MNEP Mitochondries

Antécédents familiaux

Précision des antécédents familiaux
Autre(s) antécédent(s)

Evolution grossesse

Evolution anormale

Autre(s) évolution(s) anormale(s)

Mode d'installation des symptémes

Signes diniques

Signes musculaires

Précision des signes musculaires
Distribution du déficit moteur
Distribution de I'amyotrophie
Autre(s) atteinte(s) musculaire(s)
Ptosis

Ophtalmoplégie

Atteinte du SNP

Précision de I'atteinte du SNP

Type d'atteinte sur le dernier EMG
Date du dernier EMG

Atteinte du SNC

Précision de I'atteinte du SNC
Autre(s) atteinte(s) du SNC

Signes neurosensoriels

Précision des signes neurosensoriels
Préciser |'atteinte ophtalmologique
Autre(s) atteinte(s) ophtalmologique(s)
Précision de la perte auditive
Signes cardiologiques

Précision des signes cardiologiques
Autre atteinte cardiaque

Signes digestifs

Précision des signes digestifs

Précision de I'atteinte hépatique
Autre atteinte digestive

Retard staturopondéral

Diabéte

Signes néphrologiques

Précision des signes néphrologiques
Autre(s) signe(s) néphrologique(s)
Signes hématologiques

Précision des signes hématologiques

Autre(s) atteinte(s)

Non

Anormale

RCIU

Progressif

Oui

Atteinte du motoneurone

2020
Oui

Régression psychomotrice

Oui

Atteinte auditive

Transmission
Oui

Cardiomyopathie dilatée

Oui

Eb

Dysmotilité gastrointestinale / pseudo-obstruction intestinale

chronigue

Oui
Insulinodépendant
Oui

Tubulopathie

Oui

MNeutropénie
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Examens paradiniques
Anomalie sur la derniére IRM cérébrale / imagerie

Anomalie détectée a I'imagerie

Autre(s) anomalie(s) a l'imagerie cérébrale
Date de I'examen

Anomalie biologique évocatrice

Anomalie biologique détectée
HyperCPKémie

Taux CPK maximal

Autre(s) anomalie(s) biologique(s)
Histologie sur biopsie

Sur quel(s) tissu(s)

Histologie sur muscle

Signe(s) évocateur(s)

Autre(s) anomalie(s) du muscle
Histologie sur foie

Histologie sur coeur

Spectrophotométrie de la chaine respiratoire
Sur quel(s) tissu(s)

Spectrophotométrie sur muscle

Déficit

Spectrophotométrie sur foie

Deficit

Spectrophotométrie faite sur fibroblastes
Deficit

Préciser le tissu (autre)
Spectrophotométrie faite sur autres tissus

Déficit

Résultats des analyses génétiques réalisées

ACPA

Etude par NGS de "TADNmt

Sur quel(s) préléevement(s)

Précision autres prélévements
Identification d'un variant pathogéne
Délétion de I'ADNmt

Déplétion de I'ADNmt

Panel de génes nucléaires mito
Nombre de génes étudiés

Variant pathogéne identifié

Autre(s) panel(s) réalisé(s) (le(s)quel(s))
Exome

Variant pathogéne identifié

BNDMR

Banque Nationale de Données
Maladies Rares

Oui

Atteinte des noyaux gris centraux et/ou du tronc cérébral
(type Leigh)

2021

Oui
HyperCPKémie
Episodigue

5]

Faite
Muscle

Douteuse

Faite

Fibroblastes

Déficit

Anormale

Mon faite

Unigue
Absence
Fait

5

W5I
panel V

Fait
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Listes, comptages et extractions

1. Listes de patients ayant un recueil complémentaire

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

e =~ - Q‘ Rechercher |

Q . Patients du site

Mes fiches patient

Patients MNET Myopathie
Patients MNET Neuropathie
Patients MNET Mitochondrie

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.

e E- - aQ
| Q Centre Hospitalier Test (CENTRE HOSPITALIER - 71250 CLUNY) « -

Fiches patient du site avec recueil MNET Myopathie et affection de la JNM

Rechercher | - . 2 Bam ARA r

Filtres

Identité Sexe Diagnostic maladie rare {Orphanet) Etat du diagnostic +

Effacer les filtres

Statut Identité 4 Diagnostic(s) Sexe Date de naissance Créeé le

] Féminin 20/09/1934 04/07/2018 Action ¥

2. Extraction des données d’un des recueils complémentaires

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
au moins un recueil complémentaire de créé.
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e =~ i~ Q | Rechercher

Fiches patient du site avec recueil MNET Myopathie et affection de la JNM

Filtres

Identité Sexe Diagnostic maladie rare {Orphanet) Etat

Le message suivant s’affiche :

Un instant s'il vous plait

Extraction en cours, vous pourrez bientédt télécharger le fichier

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

27

7] I
» | Données administratives | Prises en charge | Activités | Diagnostics | Anté-néonatal | Recherch MNET Myopathie |

Prét

Le premier onglet « Données administratives » correspond a la liste des patients ayant un
recueil complémentaire choisi (Myopathie ou Neuropathie ou Mitochondries).

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

).

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