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MSs feedback on strategic orientations and coverage

Proposals falling within other funding programmes

Support to implementation of the European Health Data Space:

Operationalization of data quality and utility, and maturity labels (HE)

Development and scale-up solutions to identify IP rights and trade secrets by Health Data Access Bodies (IHI)
e-health

Digital health identity wallet (Digital Europe)

Telemedicine as a tool for monitoring patient status and tracking therapeutic progress, predicting infectious
disease outbreaks using Artificial Intelligence (Al) and “Big Data”, modernization of diagnostics and treatment
(RRF or cohesion policy) (large-scale investments in health)

Incentive programmes to improve the use of health data for chronic disease monitoring (RRF or cohesion policy)

Proposals beyond the Programme / Health legislation scope

e-health:
Integration of the Multi-Purpose Medical Disability Certificate into the EUDI Wallet and MyHealth@EU infrastructure

Expand the MyHealth@EU infrastructure - new services such as cross-border telemedicine services, the inclusion of
mental health data in the patient summary and support of standard forms for social security rights

European |

Linking the electronic package information (ePl) with the EEHRXF Commission
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Liberté
Egalité

Feuille de route des porteurs d’axe en lien avec la BNDMR

Coordination ville hopital : Développement des outils numériques dans les
parcours de soins PEMR / PCOM

o o Développement de I'application B ¢ Place dans le parcours de soins et le
* valorisation : Francep,\aR PP lien de I'hopital vers la ville

» Développement
Collaboration avec
FMR

DMP / Urgences GT transition inter filieres ERN /JARDIN

. Soutenir les ERNSs et leur intégration dans le systéme
Posters QR codes dans les services de santé national

d'urgence
DLU "patients remarquables"
Dossier transitionS

Intégrer les FSMR dans les stratégies et le
développement de recommandations européennes
. Traduction des PNDS en anglais

Cartographie - coordination - formation des réseaux de ville + outils numériques / Outils de liaison
avec |’hopital.




Work Package 6

Parcours patients et interfagcage avec les ERN

Objectifs

Elaborer des recommandations pour
I’organisation de parcours nationaux de soins
pour les maladies rares en lien avec les ERN

Elaborer une proposition de systémes
d’orientation vers les ERN

Elaborer des lignes directrices pour I'intégration
des conseils du CPMS dans les soins aux patients

En bref...

Améliorer les
parcours patients
et leur
intégration avec
les ERN

L

Taches [v=

v=

Cartographier les parcours de soins
multidisciplinaires

Etablir les modeéles de parcours de soins de
référence pour les maladies rares

Identifier les barrieres, catalyseurs, accélérateurs
et motivateurs pour la mise en ceuvre des
parcours de soins

Elaborer des recommandations et des lignes
directrices pour la mise en ceuvre des parcours
de soins

Mesurer la capacité a mettre en ceuvre des
projets pilotes pour les parcours de soins
nationaux

Elaborer des recommandations pour les
interventions précoces urgentes

Mesurer la capacité a établir et exploiter un
centre de recherche et développement en
Ukraine

Livrables @

Outil de signalisation pour I'expertise nationale
et les parcours ERN

Recueil de parcours de soins modéles pour les
maladies rares

Recommandations pour |'organisation des
parcours de soins et les systémes d’orientation
vers les ERN

Boite a outils de bonnes pratiques pour la mise
en ceuvre de parcours de soins



Formation d’un groupe de travail frangais
en lien avec les FSMR

Objectif : création d’une “boite a outils” pour développer les
parcours de soins ERN, en lien avec les acteurs nationaux



SANTEXPO 2025

AXE 1: AMELIORER LE PARCOURS DE VIE ET DE SOINS

OBJECTIF 6 : Mettre les outils de la santé numérique au service de la coordination des
parcours maladies rares

Action 6.3 — Créer l'application “France maladies rares”
connectée a la BNDMR. Développer une plateforme
numerique intégrée a la BNDMR, accessible aux patients,
professionnels et associations, permettant :

e Le partage et l'enrichissement des données (SDM,
phénotypes, arbres généalogiques, PROs). L'acces aux
données personnelles de santé et au e-consentement.

 Une interopérabilite avec "Mon espace santé" et un
référencement dans son catalogue. Une interface
facilitant le suivi, la recherche et I'implication active des
personnes concernees par une maladie rare..



2025 — Fondement et fondations du projet

Action 6.3 du PNMR4: Développer une application « France maladies
rares » reliée a la BNDMR et servant de portail maladies rares

[

Krwer ©

Conception de Intégration a Construction de
I'application I'écosysteme I'équipe

.‘] Ll B
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Fonctionnalités de I'application V1

Fonctionnalité

Détail V1

Extensions potentielles

Consultation données personnelles

Accés aux données BaMaRa et ajout de commentaires

Interopérabilité avec MonEspaceSanté, portail de

transparence

Collecte de données médicales

Saisie des symptomes et questionnaire QoL

Saisie de |'observance et d'effets secondaires

Gestion des consentements

Gérer le droit a |'utilisation des données dans I'EDS
BNDMR

Interface centralisée de gestion des droits des patients

Portail ressources

Bibliothéque de contenus certifiés et veille scientifique

IA conversationnelle formée sur ressources certifiées

Transmission d'informations médical
es

Qualité de vie, symptomes et PNDS

Carte d'urgence numérique

Participation recherche

\Validation information Orphanet

Questionnaires recherche et recrutement essais cliniques

Connexion étatique

RGAA
+lifel .

Implémenter accessibilité

Gestion comptes familiaux

Projet pilote pour développer un compagnon numérique sur une pathologie
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JARDIN Joint Action
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Fusion des NMGs de JARDIN
d’ERDERA

O O0OO0O0O0OO0OO0OO0OO0OO0OO0OO0O0oOOo

Niveau 2

Niveau 1 groupe large

groupe restreint

Chair du groupe miroir — !arge .

Représentants des Ministéres : representation de la

= Ministére de la Santé (mission maladies rar& communauté MR

* Ministére de la Recherche francaise (les

= Ministére de I’Industrie 4

Représentant(s) de la coordination ERDERA represe'ntants de toutes
Représentants Communauté de la recherche les parties prenantes de
Filieres de santé maladies rares la communauté MR
Partenaires Industriels franc;aise), se

PNMR deux foi
Représentant JARDIN rencontrant deux fois

Orphanet par an pour des
Représentant des ERNs échanges p|u5 étendus
Représentant Agence de Programme en Santé

Alliance Maladies Rares

Fondation Maladies Rares

BNDMR

Représentant Cellule Europe Inserm

Représentant des Hopitaux




Overview of JARDIN Data management

(Work Package 8)
Recommendations for data
management in Member
States
Equitable, agile testing
_ member states + HCPs + ERNs
Rare Diseases
-Virtual Platform (RD-VP): .
o ) Implementable solutions
Finding and accessing the data ecosystem for organizational, technical,
Data readiness services legal barriers identified in
) _ ) survey
Data sharing and analysis services
Knowledge bases and ontologies for RD research Implementable solutions
. q | for semantic interoperability
Mentoring and consultancy Core data sets, Orphacodes
Regulatory support service
Methodological Support f
Education and training Survey barriers for integration

Suggest potential solutions
Local/National D.M. 2 ERN D.M

in rare diseases research



The future we want: RD in the data ecosystem

National

and

regional

catalogues
el R

D

R
D

JARDIN
Develop the
role of Member
States for ERNs




JARDIN Chronology

Flow Chart of JARDIN T8.2 Methodology

Past Present

Definition of the JARDIN
Consolidated Minimum

Analysis of pre-existing
H datasets

Dataset
European
Commission CDE o Ensure long term
EJPRD Care-SM 7 sustainability and 7~
X-eHealth K() alignment with K()
BNDMR Dataset » EHDS / EEHRXF
Continual * Inclusion of Continual
Review and CIRFRAEEEES Review and
Adjustment Adjustment




18.2.2

* Objective: develop consensus recommendations approved by MS on ORPHAcode implementation and
effective utilisation across various use-cases, building upon and align with pre-existing implementable
solutions from partner projects such as OD4RD2/3

* Work conducted: compilation of a master file covering 28 countries, documenting:
* |evel of ORPHAcode implementation (national vs local)
» existence of policies or mandates
e technical implementation practices (files used, codes used, ...)

* Takeaway: significant heterogeneity between countries and within countries, which limits data
interoperability and secondary use of RD data

* Next steps: in the next T8.2 meeting, participants from 4 different countries will present their practical
coding systems and workflows = Understanding real implementation challenges will support the
development of practical recommendations and solutions, alongside existing solutions developed by the
ODA4RD projects.


https://insermfrance-my.sharepoint.com/:x:/g/personal/seed_mihic_inserm_fr/IQCD9IyQ6y-QQqewiX9xI7D3AdT6ioijrKNih7c6aTebF5k?e=I7AQcx

Task 8.4
Testing and implementing integration

solutions in agile mode
Update by BNDMR



Une synergie européenne et nationale

La connexion BaMaRa — ERN et le projet européen JARDIN

A 4

O La BNDMR dirige un projet pilote au sein du
Work Package 8 de JARDIN, visant a

0 Projet de transfert de données entre BaMaRa implémenter des solutions techniques,
et les registres de tous les ERN associés aux réglementaires et sémantiques dans des HCP
centres des FSMR volontaires pilotes en Europe

0 Exploration et prise en charge des aspects 0 Travail en cours avec 4 ERN pilotes seulement
techniques, réglementaires et administratifs : ITHACA, Euro-NMD, ERN-RND et EpiCARE

0 Volonté de renforcer/mettre en place le lien 0 Travail collaboratif européen afin d’identifier
entre les FSMR et les ERN des recommandations pour favoriser le

transfert de données entre les HCP européen
et les registres ERN




Distribution géographique des HCP pilotes

EpiCARE
Euro-NMD




Transfert semi-automatique des données de
BaMaRa dans les registres ERN

Les utilisateurs de BaMaRa téléchargent un

U’;F;‘gg‘;‘gf‘ o Donnees colleciees dans Baiara: fichier (dans un format technique compatible avec
P — SDM — MR (~€équivalent p— l linfrastructure du registre ERN) contenant les
aux CDE) =4 données des patients qui ont signé un

— Données  spécifiques  par
pathologies, semblables aux
données complémentaires des I

consentement libre et éclairé.

registres ERN (DoSpéRa)

L — Fichier Excel
-E N -E N
Dans BaMaRa : Nouveauté |

CDE DS

disponible
@ Pseudonymisation des patients : avec un outil dans
4l interne développé dans BaMaRa BaMaRa

h 4
Registres ERN

BaMaRa (I'’AP-HP) prend en charge la signature des
Data Sharing Agreements avec les ERN aprés que
ces derniers aient validé le circuit réglementaire

Import des données dans le(s)
registre(s) ERN

S S8
11




Aspects réglementaires

Validation systématique avec I'équipe DPO de I’AP-HP des documents réglementaires de

chacun des ERN

La checklist de conformité
au référentiel Entrepot de
Données de Santé
proposée par la CNIL

Le Data Sharing
Agreement qui sera signé
entre 'AP-HP au nom des
centres francais
participants et 'ERN

Le formulaire de
consentement patient
(accompagné d’une note
d’information patients)

Le Data Protection Impact
Assessment du registre de
destination, obligatoire
pour les traitements de
données susceptibles
d'engendrer des risques
pour la vie privée

s




Axe 2 — Faciliter & Accélérer le diagnostic

Partage des connaissances génétiques a I’Europe

OTravailler au lien entre SDM-G et ERN
OReprésentation des ERN a 'ESHG
ORéflexions sur les liens avec

OERDERA

OJARDIN WP7

01M Genome

Travailler sur les synergies entre PNMR4 et PFMG / Laboratoires de Biologie médical




Des actions spécifiques propres aux maladies rares

Le deuxieme axe du PNMR4 se concentre sur

Renforcer les outils existants : Poursuite de
I'observatoire du diagnostic, des registres d’errance
et d’'impasse diagnostique, en lien avec les FSMR et
le plan France Médecine Génomique 2025

Améliorer I'accés au diagnostic : Réduire les délais,
faciliter I'accés a la médecine experte, et organiser
la réinterprétation des données génomiques.

Anticiper les évolutions : Répondre aux avancées
technologiques (automatisation, tests fonctionnels),
combler %e manque de professionnels formés, et
intégrer les nouvelles possibilités de dépistage.

AXE 2 : FACILITER ET ACCELERER LE
DIAGNOSTIC

10 objectifs et 24 actions



AXE 2 : FACILITER ET ACCELERER LE DIAGNOSTIC

Objectif 9 — Accompagner et renforcer le role de I'observatoire du diagnostic

Action 9.1 : Poursuivre le déploiement d’outils
automatisés et durables pour alimenter la base
BaMaRa, notamment pour les patients sans diagnostic.
Renforcer la collaboration avec Orphanet et les ERNs
pour améliorer le codage ORPHA, y compris dans les
registres européens. Les FSMR continueront a renseigner
les registres complémentaires lancés lors du PNMR3.

Action 9.2 : Etendre le champ de l'observatoire a d’autres
technigues  diagnostiques  (génétique,  biochimie,
imagerie, neuropathologie...) et intégrer la
foetopathologie dans les FSMR concernées. Developper,
avec la HAS et Santé publique France, des indicateurs
médico-économiques pour évaluer lefficacité des
parcours de diagnostic et guider les décisions de santé
publique.

AXE 2 : FACILITER ET ACCELERER LE
DIAGNOSTIC

10 objectifs et 24 actions
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AXE 3 : PROMOUVOIR IACCES AUX TRAITEMENTS DANS LES MALADIES RARES

Objectif 22 — Favoriser I’accées a lI'innovation thérapeutique en lien avec I'Europe

Action 22.1 : Anticiper les évolutions européennes
en santé (reglements HTA) avec la HAS et TANSM :
mise en place d’évaluations conjointes des
médicaments (notamment orphelins) et appui sur
I'Espace européen des données de santé pour
renforcer la collecte de données en vie réelle a
I’échelle européenne.

Action 22.2 : Etendre le Set de Données Minimum
Traitement (SDM-T) au niveau européen, pour
harmoniser le recueil des données en vie reelle
et valoriser I'expertise francaise (BaMaRa, cadre
compassionnel) dans la refonte réglementaire de
'UE.

AXE 3 : PROMOUVOIR L’ACCES AUX
TRAITEMENTS DANS LES MALADIES RARES

4 objectifs et 16 actions




Améliorer la collecte
des données du soin

Axe 4
Développer les BDD & les biobanques

Faciliter l'utilisation
des données du soin

Renforcer les cohortes MR
et leur exploitation

0 Moyens humains renforcés :
coordination MIG ARC/TEC

O Publication CDA SDM-MR V2

0 Utilisation de I'lA pour une alimentation
automatisée de BaMaRa

o Simplifier le recueil du consentement
0 Homogénéiser l'interpretation du RGPD

0 Ouvrir des dossiers de spécialités
dans BaMaRa

0 Chainer le SNDS et MonEspaceSanté

O Prioriser la recherche de méthodes
innovantes pour I'analyse des données
MR (Priorité stratégique ANR)

0 Synergie entre RaDiCo, France Cohortes
et BNDMR

0 Hébergement dans France Cohortes

0 Mutualisation des RH pour saisie et QC
0 Harmonisation des analyses

0 Mise en place d’'une infra HCP/GPU

Renforcer le partage de données a l’échelle européenne

OBNDMR pour préparer les cadres de saisie de chaque registre ERN
O Envoi des data de la BNMDR vers les différents registres des ERNs

Travailler sur les synergies entre programmes francgais et européens

Vers une gouvernance en miroir?




SANTEXPO 2025

Des actions spécifiques propres aux maladies rares

Le quatrieme axe du PNMR4 se concentre sur

Faciliter le partage de données entre acteurs
hospitaliers et de ville en s’appuyant sur des bases
existantes (BNDMR, France Cohortes) et en assurant
leur interopérabilité a tous les niveaux.

Harmoniser les outils et procédures pour fluidifier
les parcours entre ville et hopital, grace a la
standardisation des documents juridiques et a la
reconnaissance des registres et biobanques.

Renforcer la coordination ville-hopital en valorisant
les données issues du terrain, y compris en soins
primaires, et en développant des outils d’lA soutenant
les décisions partagées et le suivi des patients.

AXE 4 : BASE DE DONNEES ET BIOBANQUES
4 objectifs et 13 actions



SANTEXPO 2025

AXE 4 : BASE DE DONNEES ET BIOBANQUES

Objectif 23 : Améliorer la collecte et la réutilisation des données de santé

Action 23.6 : Renforcer la collecte et 'usage de données «
maladies rares » au sein de BaMaRa

Enrichir BaMaRa avec des dossiers de spécialités
comportant des centaines d’items spécifiques a chaque
maladie rare, réutilisables via la BNDMR et adaptables
rapidement selon les besoins des projets.

Coordination renforcée via un pilotage conjoint DGOS-
BNDMR, pour garantir une gouvernance cohérente et une
articulation fluide entre soins de ville, hoépital et
recherche.

AXE 4 : BASE DE

DONNEES ET , : . , .
BIOBANQUES Projets pilotes d’interopérabilité  entre les

4 objectifs et 13 actions laboratoires de BM, BNDMR et les registres ERN
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