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Parcours de soin des patients de la Banque Nationale de Données Maladies Rares (BNDMR) 
dans le Système National de Données de Santé (SNDS)

Illustration avec les codes de 
maladies rares pour lesquels 
cette sensibilité est la plus 
élevée et la plus faible.

L’étude Drómos a permis de montrer sur plus de 700 maladies rares que l’utilisation des codes CIM-10 ne permettait pas de les identifier dans le SNDS. Elle met en évidence que les troubles nutritionnels, les

complications iatrogéniques et les troubles du sommeil constituent les conséquences les plus spécifiques des maladies rares et sont communes aux maladies rares à début pédiatrique et adulte. Elle montre

également que les troubles ayant les odds-ratios les plus élevés sont les troubles du développement cérébral pour les maladies rares à début pédiatrique et les désordres immunitaires peut-être en lien avec

l’immunodépression induite par les traitements pour les maladies rares à début adulte. Ces résultats méritent d’être confirmés par des analyses de sensibilité.

Résultats

Conclusion

Afin d’améliorer la prise en charge médicale et médico-sociale des personnes atteintes ou

suspectées atteintes de maladies rares et de promouvoir la recherche sur ces maladies, quatre

plans nationaux successifs dédiés aux maladies rares ont permis de doter la France d’un maillage

territorial expert. Action majeure de ces plans, la mise en place de la Banque Nationale de

Données Maladies Rares (BNDMR) a permis la constitution d’une collection homogène de

données sur la base d’un set de données minimum maladies rares pour documenter la prise

en charge et l’état de santé des patients atteints de maladies rares dans les centres experts

français, et de mieux évaluer l’effet des plans nationaux.

Pour répondre à cet objectif, la cellule opérationnelle de la BNDMR a mis en place une étude,

Drómos, qui vise notamment à décrire les parcours de soins typiques des patients atteints

des maladies rares.

Contexte

Population et méthodes

• Tous les patients porteurs d’un diagnostic maladies rares pour lesquels il existait au moins 100 patients dans la BNDMR au 1er juillet
2023 ont été inclus. Un patient dans la BNDMR peut avoir plusieurs diagnostics.

• Les données de la BNDMR ont été chainées au SNDS de façon directe pour les patients pour lesquels le NIR avait été collecté et de
façon indirecte pour les autres sur les traits communs entre les 2 bases (mois et année de naissance, dates et lieux de soin).

• Chacun de ces patients a été apparié sur l’année de naissance, le sexe et la commune de résidence à 3 patients témoins issus de la
population générale.

• Les données du SNDS ont été extraites sur la période 2010-2022.

• La sensibilité des codes CIM-10 correspondant a été estimée en estimant pour chaque maladie rare la proportion de malades portant le
code CIM-10 correspondant (source utilisée pour la correspondance : Orphanet)

• Les diagnostics spécifiques de chaque maladie ont été identifiés en comparant ces variables entre les cas et les témoins grâce à un
test d’association et ont été classés du plus significatif au moins significatif permettant d’obtenir pour chaque diagnostic, un rang pour
chaque valeur par maladie rare.

Médiane [IQR] ou proportion Maladies à début adulte Maladies à début pédiatrique Total

Nombre de patients* 209 566 144 390 349 613

Nombre de maladies rares 367 344 711

Age au 1ers signes 40 [19;59] 3 [1;8] 25 [6;52]

Age au diagnostic 43 [24;60] 5 [1;11] 30 [8;53]

Proportion de maladies rares génétiques (%) 53.4 73.8 63.3

Proportion de patients avec une maladie rare génétique (%) 42.5 79.2 57.5

Taux de chainage global (%) 76.7 67.4 72.5

Taux de chainage direct (%) 20.1 12.5 16.6

Sex ratio de la population (H/F) 0.77 1.15 0.91

Sex ratio des maladies  (H/F) 0.88 [0.59;1.22] 1.03 [0.83;1.34] 0.96 [0.72;1.29]

Proportion de maladies avec sex-ratio significatif (%) 45.8 29.7 38.0

Proportion de maladies avec mortalité accrue (%) 31.3 28.5 30.0

Label ORPHA
Code CIM10

correspondant

Nombre de 
patients qui ont

au moins une fois
ce code CIM10
dans le PMSI

Nombre de 
patients 

pour chaque 
Code ORPHA

Proportion
(%)

Acidémie propionique E711 82 87 94,3
Cystinose E720 90 98 91,8

Sclérose en plaques de l'enfant G35 123 136 90,4
Atrésie de l'œsophage Q391;Q390 1221 1370 89,1

Maladie des urines sirop d'érable E710 100 113 88,5
Glycogénose par déficit en enzyme 

débranchante
E740 134 152 88,2

Drépanocytose D570;D571;D572 6999 7960 87,9
Omphalocèle Q792 63 72 87,5

Mucopolysaccharidose type 4 E762 99 114 86,8
Maladie de Gaucher E752 195 225 86,7

Label ORPHA Code CIM10

Nombre de 
patients qui ont

au moins une fois
ce code CIM10
dans le PMSI

Nombre de 
patients 

pour chaque 
Code ORPHA

Proportion
(%)

MODY E348 < 3 473 <0,6
Syringomyelie primitive Q064 < 3 448 <0,7

Arthrite juvénile idiopathique associée au 
psoriasi

L405+;M090* < 3 260 <1,1

Aspergillose broncho-pulmonaire allergique B441+;J998* < 3 228 <1,3
Arthrite réactionnelle M023 < 3 215 <1,4

Neuropathie héréditaire des petites fibres due 
à une canalopathie sodique

G991 < 3 205 <1,5

Syndrome douloureux régional complexe G906;G905 < 3 192 <1,6
Anomalie de la deuxième fente branchiale Q180 < 3 175 <1,7

Pancréas annulaire Q451 < 3 160 <1,9
Anévrisme du sinus de Valsalva Q254 3 238 1,3

Diagnostic CIM-10 Rang* Odds-ratio*
Autres syndromes congénitaux malformatifs précisés atteignant plusieurs 

systèmes 60 [14;203] Inf [42.0;Inf]
Troubles spécifiques mixtes du développement 75 [25;180] Inf [16.7;Inf]

Autres malformations congénitales, non classées ailleurs 126 [34;418] Inf [5.7;Inf]
Malnutrition protéino-énergétique, sans précision 130 [71;268] Inf [2.2;Inf]

Retard mental, sans précision 132 [37;337] Inf [3.4;Inf]
Scoliose 154 [77;336] Inf [2.5;Inf]

Trouble spécifique du développement moteur 163 [70;499] Inf [1.4;Inf]
Retard mental moyen 165 [48;568] Inf [1.0;Inf]

Autres troubles endocriniens 167 [92;711] Inf [1.0;Inf]
Retard mental léger 167 [63;457] Inf [2.8;Inf]

Hyposécrétion et autres anomalies de l'hypophyse 173 [93;633] Inf [1.0;Inf]
Autres anomalies des chromosomes, non classées ailleurs 200 [76;624] Inf [2.9;Inf]

Autres malformations congénitales de l'encéphale 222 [73;711] Inf [1.0;Inf]
Retard mental profond 240 [84;711] Inf [1.0;Inf]

Retard mental grave 245 [81;711] Inf [1.0;Inf]
Malformations congénitales du larynx 299 [130;711] Inf [1.0;Inf]

Illustration avec les diagnostics 
présents chez au moins un cas 
mais jamais présent chez les 
témoins pour au moins la 
moitié des maladies rares (cas 
où l’odds-ratio tend vers l’infini) : 
poids des troubles du 
développement cérébral

Diagnostic CIM-10 Rang* Odds-ratio*

Malnutrition protéino-énergétique légère ou modérée 30 [15;65] 32.6 [6.2;Inf]
Insuffisance respiratoire, non classée ailleurs 30 [14;64] 8.0 [3.1;22.9]

Autres déséquilibres hydro-électrolytiques et acido-basiques 34 [17;65] 8.0 [2.8;20.5]

Autres agents bactériens précisés, cause de maladies classées 
dans d'autres chapitres

39 [21;73] 4.6 [2.2;11.1]

Problèmes alimentaires du nouveau-né 39 [17;122] 5.9 [2.1;13.7]
Complications d'actes à visée diagnostique et thérapeutique, 

non classées ailleurs
41 [19;89] 8.8 [3.0;26.2]

Troubles du sommeil 49 [19;115] 7.6 [3.4;28.1]
Hypovolémie 51 [27;94] 5.1 [2.2;11.5]

Anémie par carence en fer 52 [27;114] 8.1 [2.9;26.3]
Autres gastroentérites et colites d'origine infectieuse ou non 

précisée
53 [28;109] 5.5 [2.4;12.4]

* Valeur médiane et interquartile sur l’ensemble des 344 maladies rares à début pédiatrique

Illustration avec les diagnostics de 

rangs médians les plus faibles : 

résultats très similaires aux 

maladies à début pédiatrique.

Diagnostic CIM-10 Rang* Odds-ratio*

Autres déséquilibres hydro-électrolytiques et acido-basiques 26 [12;59] 3.7 [2.0;7.6]
Complications d'actes à visée diagnostique et thérapeutique, non 

classées ailleurs 36 [16;78] 3.1 [1.9;5.1]
Autres agents bactériens précisés, cause de maladies classées dans 

d'autres chapitres 39 [20;78] 2.9 [1.7;4.8]
Hypertension essentielle (primitive) 43 [20;108] 2.1 [1.5;2.9]

Carence en vitamine D 44 [20;101] 3.7 [2.0;7.8]
Anémie par carence en fer 45 [23;95] 3.5 [1.9;6.3]

Insuffisance respiratoire, non classée ailleurs 46 [17;104] 4.1 [1.9;7.4]
Malnutrition protéino-énergétique légère ou modérée 48 [22;106] 3.9 [2.0;7.3]

Troubles du sommeil 52 [26;109] 3.0 [2.0;4.6]
Autres anémies 53 [28;119] 4.1 [1.9;8.1]

Diagnostic CIM-10 Rang* Odds-ratio*
Autres déficits immunitaires 197 [76;516] 23,2 [1.0;Inf]

Autres maladies de la glande surrénale 195 [86;440] 9,5 [1.5;Inf]
Hypertension secondaire 178 [77;376] 9 [2.0;Inf]

Autres syndromes congénitaux malformatifs précisés atteignant 
plusieurs systèmes 444 [192;711] 9 [1.0;Inf]

Hyposécrétion et autres anomalies de l'hypophyse 271 [121;543] 8,6 [1.0;Inf]
Déficit immunitaire avec déficit prédominant de la production 

d'anticorps 209 [92;511] 8,5 [1.0;Inf]
Echec et rejet d'organes et de tissus greffés 345 [142;711] 8,4 [1.0;Inf]

Autres anomalies du système immunitaire, non classées ailleurs 295 [126;711] 7,7 [1.0;Inf]
Infection virale, siège non précisé 257 [133;542] 7,6 [1.0;Inf]
Autres anomalies des leucocytes 92 [40;219] 6,9 [2.5;20.5]

Ostéoporose sans fracture pathologique 147 [63;356] 6,7 [2.0;26.5]

Patients BNDMR transmis au HDH 
pour appariement avec un code ORPHA :

- actif

- de niveau Maladie (ou Sous-type associé)

- associé à plus de 100 patients

- sans mention « porteurs sains »

N = 482 239

Cohorte globale SNDS

(direct + indirect)

N = 361 486

Patients présents dans les données BNDMR avec :

- données cohérentes (sexe, DDN)

- sans ambiguïté sur l’identité (rang 
gémellaire, multiples NUM_ENQ_ANO)

N = 349 613

Patients avec données incohérentes 
ou identité ambiguë

N = 11 873

La médiane de la sensibilité des codes CIM-10 pour identifier les maladies rares dans le SNDS est seulement de 45% pour plus d’une maladie sur deux

Focus sur les diagnostics les plus spécifiques pour les maladies rares à début pédiatrique

Focus sur les diagnostics les plus spécifiques pour les maladies rares à début adulte

Illustration avec les diagnostics 
les plus spécifiques: pas de 
diagnostics très spécifiques (OR 
max = 23,5), essentiellement 
des diagnostics liés aux 
désordres immunitaires et 
complication des corticoïdes

*Certains patients dans BaMaRa peuvent avoir deux diagnostics différents : à début adulte et à début pédiatrique et sont donc comptabilisés dans les deux groupes

Illustration avec les diagnostics 
de rangs médians les plus faibles : 
prépondérance des troubles de la 
nutrition.

L’utilisation du code CIM-10 
correspondant pour identifier 
les patients atteints d’une 
maladie rare donnée manque 
pour plus d’un patient sur 2.


