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• Bases réglementaires
• Cadre juridique ERN : directive 2011/24/UE sur soins transfrontaliers + exécution CE 2017
• EU RD Platform/ERDRI (infrastructure technique et méthodologique européenne) : 

catalogue, définitions de variables et métadonnées
• Recommandations EUCERD : réseaux de référence pour MR et développement registres 

européens interopérables (2013)

• Organisation registres ERN - Standards
• 24 ERN développent registres MR structurés et interopérables
• Set Données Minimum EU : démographie, centre, diagnostic codé, phénotype…
• Ontologies standardisées : Orpha/OMIM, HPO, HGVS, SNOMED-CT
• Sets complémentaires optionnels : data longitudinales, génomiques détaillées, PROs…
• Interopérabilité (FAIR) : data trouvables, accessibles, interopérables, réutilisables

• Architectures flexibles
• registre centralisé unique
• réseau locaux, fédératif (requêtes agrégées), ou mixte

• Alignement EHDS : standards techniques déjà compatibles avec futures exigences EU



Registres MR des ERNs : objectifs annoncés
• Objectifs généraux des registres

• Améliorer la qualité des soins et le suivi longitudinal des patients
• Renforcer l'épidémiologie : prévalence, incidence, histoire naturelle
• Soutenir la recherche clinique et les essais thérapeutiques

• Gouvernance et mise en œuvre
• Conformité RGPD : consentements, pseudonymisation, droits des patients
• Comité de gouvernance : cliniciens, data-managers, PAGs
• Règles d'accès aux données et procédures de demande d'utilisation

• Convergence EHDS – Registres ERN
• Deux écosystèmes distincts : 

• registres ERN fonctionnent via EU RD Platform/ERDRI
• EHDS construit cadre général données de santé

• Convergence technique amorcée : standards ERN (MDS, Orpha/HPO, ERDRI)
• Interface opérationnelle en construction : catalogage, accès secondaire, gouvernance commune
• ERN comme experts : porte d'entrée pour qualité/interprétabilité données rares dans EHDS
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Valorisation au travers du partage EU de données
• Axe de valorisation : recherche et innovation (Secondary use of health data)

• Cohortes européennes pour études observationnelles et Real-World Evidence
• Préparation d'essais cliniques (localisation des patients)
• Bases juridiques RGPD : art. 9(2)(j) recherche scientifique, 9(2)(g) intérêt public
• Réutilisation secondaire encadrée par finalités et bases légales nationales

• Axe de valorisation : régulation et évaluation
• Données de vie réelle pour Agences Européennes (EMA, DARWIN EU…) : suivi après 

autorisation, études de sécurité
• Évaluations technologies de santé (HTA) : prix/remboursement médicaments orphelins
• Stratégie EU de valorisation des données structurées (EMA Network Data Strategy)
• Contribution aux décisions réglementaires et politiques publiques
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Synergie DPI – BNDMR – Registres européens
• Traitement des données

• BaMaRaà registre ERN
• consentement ad hoc préalable
• Harmonisation à cohérence réglementaire et éthique
• Formulaire spécifique / registre ERN, signé par le patient

• Contractualisation centralisée (DSA) entre la BNDMR et les ERNs

• Choix des données
• SDM européen inclus  dans les SDM BNDMR
• Jeux de données supplémentaires  (« DoSpeRa ») <  spécificités 

de chaque registre européen

• Accompagnement technique et opérationnel des centres 
experts pour la mise en œuvre et la conformité 
réglementaire
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ERN

Illustration: BNDMR – Registres européens: 2 pilotes liés à ITHACA… + 1 ANR
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ITHACA RD registry : ILIAD
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• Focus: monogenic disorders with NDD
• Aim: 

• basic cohort of genotyped patients for subsequent
studies (therapeutic trials, natural history…)

• Core registry
• minimal EU dataset
• + genotype (no clinical data)

• Subregistries
• On demand
• Specific steering committee
• Extended dataset

• Registry model
• MOLGENIS platform: GDPR-compliant and FAIRifiable
• Health Data Warehouse
• Mixed architecture (federative + central)



SDM-G ILIAD
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BaMaRa – MDS-G

ILIAD – Genetic dataset



DoSpeRa RASopathies
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BaMaRa comme source pour 
l’ERN VASCERN (recueil 
MARFAN-HTAD)

Pr Guillaume Jondeau, Hôpital 
Bichat

} bndmr.fr





La base de données MARFAN-HTAD : 
situation actuelle 

Base de données centrale et européenne MARFAN-HTAD (ERN 
VASCERN)

o Données pseudonymisées
o Ouverte depuis le 13/07/2021, inclusions prospectives
o Hébergement APHP sur plateforme sécurisée CleanWeb
o Gestion et coordination: Unité de Recherche Clinique Nord Secteur Ouest 

(URC-NSO), Bichat AP-HP
o Saisies par les centres français et européens









Vascern.eu



Vascern.eu





Vascern.eu



La base de données MARFAN-HTAD : 
Schéma visé

Module 
MARFAN-HTAD

EDS



La base de données MARFAN-HTAD : 
les évolutions en cours

Migration de la base de données MARFAN-HTAD française dans BaMaRa
o Création d’un recueil équivalent à celui déjà sous CleanWEB dans BaMaRa
o Base nominative, rétro et prospective (base miroir avec reprise des données françaises déjà saisies dans 

CleanWEB) 
o Gestion : BNDMR
o Transfert des données depuis BaMaRa vers l’ERN VASCERN par export/import 
o La base de données française sera alimentée prospectivement via BaMaRa

ü Saisie de données unique dans BaMaRa pour les centres français
ü Possibilité de réutilisation depuis l’EDS BNDMR
ü Aucun appariement nécessaire pour des études combinant les sets de données minimums déjà dans BaMaRa

et les données françaises MARFAN-HTAD
ü Perspective d’études chainant les données de la BNDMR X SNDS
ü Expertise et accompagnement BNDMR pour analyser des données



La base de données MARFAN-HTAD : 
Point d’avancement et prochaines étapes

Echanges réguliers URC NSO & BNDMR centrés sur les aspects opérationnels :
• Présentation de l’eCRF
• Partage des informations nécessaires pour la mise en place du recueil (dictionnaire de données, critères 

d’inclusion, données d’appariement avec BaMaRa, …)
• Communication des informations nécessaires pour le transfert de données rétrospectives de CleanWEB à 

BaMaRa

Constitution du recueil MARFAN-HTAD dans BaMaRa : 
• Recueil miroir dans BaMaRa en cours de création

Prochaines étapes :
• Calendrier des travaux de réalisation de reprise de l’antériorité de la base
• Conception et phase de test du module MARFAN-HTAD avant mise à disposition
• Ouverture de la saisie dans BaMaRa pour les centres français membres ou non de l’ERN



La base de données MARFAN-HTAD : 
Schéma visé

Module 
MARFAN-HTAD

EDS



oMode d’utilisation des données : Règles VASCERN
• Chaque centre peut utiliser ses données
• Chaque centre décide s’il veut participer à une étude

oCentres qui peuvent entrer les données
• Au-delà de VASCERN: cf France
• Idem Europe

oQualité des données
• Taux de remplissage des différents items
• Biais de sélection limité par BNDMR
• Qualité des données entrées

• Entrée garantie en France par selection centres experts par ministère
• Quality control

Anticiper





Merci de votre attention
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