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EPI_DM-NDM : Etude sur données des cas de myotonies non dystrophiques et dystrophies

myotoniques diagnostiqués et renseignés dans la Base Nationale de Données Maladies Rares
(BNDMR)

NOTE D’INFORMATION

L'objectif principal de cette étude est d’estimer la population de patients (Adultes et pédiatrique) atteints de dystrophie
myotonique (DM) ou de myotonie non dystrophique (NDM) diagnostiquée et bénéficiant d’un suivi dans un centre labellisé
neuromusculaire en France.

L’épidémiologie de ces maladies rares est peu décrite pour la France, en effet, les données publiées concernent essentiellement
d’autres pays, United Kingdom pour les plus récentes. Dans un contexte ou un traitement symptomatique de la myotonie est en cours
d’évaluation clinique, le laboratoire Médisol, filiale frangaise du groupe Lupin est amené a collecter les données épidémiologiques
disponibles en France dans les pathologies concernées (DM et NDM). Ces démarches visent a élargir et faciliter I'acces a un traitement
anti-myotonique pour les patients qui ne disposent pas encore de médicament approuvé par les autorités de santé.

Cette étude présente un intérét de santé publique et bénéficiera a la fois, aux autorités de santé, aux professionnels de santé et aux
patients, car en plus des données épidémiologiques, une description générale du parcours de prise en charge sera documenté en vue
d’'un acces élargit aux patients pédiatriques, a un traitement déja disponible pour les adultes touchés par la myotonie non dystrophique.

\ Cette étude est conduite par la cellule opérationnelle (CO-BNDMR), a la demande du laboratoire Médisol, filiale du groupe \
\ Lupin en partenariat avec la filiére de santé maladies rares FILNEMUS. Elle est dirigée par un comité scientifique d’experts \
‘ sélectionnés par le directeur de la DGOS et représenté par le Pr Rima Nabbout. ‘

Le responsable de traitement est le laboratoire Médisol, 13 cours Valmy, Tour Pacific, 92800 Puteaux

Le traitement est fondé sur I'article 6 1. e) du RGDPD : « Le traitement est nécessaire pour I'exécution d’'une mission
d'intérét public ou reléve de I'exercice de I'autorité publique du responsable de traitement », et conforme a I'article 9 2. j) du
RGPD (recherche scientifique)

La recherche a obtenu l'avis favorable du comité scientifique de la BNDMR le 04/11/2025.

Les données analysées et nécessaires pour cette étude seront :

- Maladie définit comme rare ou non

- La maladie diagnostiquée, pour estimer le nombre de personnes touchées en France

- Statut du diagnostic de la maladie (Confirmé, en cours...)

- Age des personnes atteintes, pour estimer le nombre de personnes touchées par type de maladie et par tranches d’age
- Sexe, pour estimer la répartition par genre dans chaque maladie

- Statut vital (Personne décédée ou non)
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- Investigations réalisées, méthodes sur lesquelles le diagnostic repose
- Précision de I'age aux premiers signes de la maladie

- Précision de I'age au diagnostic

- Spécialité du médecin ayant adressé le patient vers le centre expert

- Contexte de I'activité de soin maladie rare (Permet d'identifier le contexte de prise en charge, consultation simple, consultation
pluridisciplinaire, Hopital de jour...)

L’étude traitera des données de patients concernés par les syndromes myotoniques (Myotonies non dystrophiques et dystrophies
myotoniques), celles-ci sont enregistrées dans I'entrepdt de données de santé BNDMR. Il s’agit d’'une banque de données des patients
n’ayant pas exprimé leur opposition a la réutilisation de leurs données personnelles & des fins de recherche et autorisée par la CNIL le
19 septembre 2019. Les données de I'entrepdt de données de santé BNDMR sont pseudoanonymisées (sans aucune donnée
nominative ou directement identifiante).

Les analyses seront réalisées au sein de 'APHP depuis la plateforme BNDMR qui héberge I'entrepdt de données maladies rares avec
un acces hautement sécurisé et contrdlé (environnement sécurisé de traitement de données). Seuls les statisticiens de la BNDMR et les
responsables scientifiques de la recherche auront le droit d’y accéder et de traiter les données. La cellule opérationnelle (CO BNDMR)
procédera a I'extraction de ces données qui seront alors regroupées rendant impossible I'identification des patients, avant d’étre
transmises au laboratoire Médisol sous forme de rapport d'analyse statistique de données agrégées et anonymisées. De plus, un seuil
de 10 cas est fixé pour les petits effectifs a communiquer afin d’éviter tout risque de réidentification.

L'utilisation des données vous concernant dans cette recherche n’est pas une obligation. Vous pouvez en effet vous opposer
a I'utilisation de ces données, en demander I'acces, la rectification, I'effacement ou la limitation sans aucune conséquence
sur la qualité des soins ni la relation avec le médecin qui vous soigne.

e  Le droit d'opposition vous permet, si vous ne souhaitez pas que les données de santé vous concernant servent a
I'étude, de vous opposer a I'utilisation de ces données de santé.

e Ledroit d‘acces vous permet de demander a consulter les données vous concernant et a en obtenir une copie ;

o Le droit de rectification vous permet de demander de faire corriger les données vous concernant si vous constatez
qu'elles contiennent une erreur ;

e Le droit a I'effacement vous permet de demander que les données vous concernant soient effacées de I'étude.

e En paralléle du traitement de votre demande de rectification ou de votre demande d'opposition par exemple, vous
pouvez demander a limiter I'utilisation des données vous concernant, ce qui empéche temporairement leur inclusion
dans I'étude.

Pour exercer ces droits, vous pouvez remplir le formulaire en ligne disponible & [ladresse
http://ondmr.fr/transparence/mes_droits ou contacter le délégué a la protection des données personnelles a dpo@Ilupin.com.
Il est également prévu que les coordonnées des correspondants & contacter pour exercer les droits soient disponibles sur le
site internet du groupement d'intérét public Health Data Hub.

Si vous estimez que vos droits concernant le traitement de vos données n’ont pas été respectés, il vous est possible de saisir
la Commission Nationale de I'lnformatique et des Libertés (CNIL) pour faire une réclamation (https://www.cnil.fr).

Vos données peuvent étre conservées jusqu'a deux ans apres la derniére publication des résultats de la recherche ou, en cas
d’'absence de publication, jusqu'a la signature du rapport final de la recherche. Elles font ensuite I'objet d'un archivage pour
une durée conforme a la réglementation en vigueur.
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