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La BNDMR : un projet prioritaire du 

PNMR2

65 projets de recherche initiés par les centres utilisant CEMARA
120 publications scientifiques facilitées

http://www.bndmr.fr
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BNDMR : rappel des objectifs

 Objectifs :

 Décrire la demande de soins MR, décrire l’offre de soins MR

 Evaluer l'adéquation offre/demande,

 Identifier les patients potentiellement éligibles pour des essais

thérapeutiques ou des cohortes MR

 Faciliter la mise en œuvre d’études épidémiologiques, médico-

économiques et de prise en charge

 Moyens :

 Mettre en œuvre une base de données nationale 

 Pour le recueil d’un set de données minimum

 Établir un cadre d’interopérabilité avec les bases de données 

existantes, les dossiers patients et les bases nationales 

(SNIIRAM/PMSI)
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Organisation générale

1. Intégrer le recueil du set de données minimum au plus près du soin : 

 Concevoir une application de recueil de données nominatives 

communicante : BaMaRa

 Interfacer les bases de données existantes pour éviter la double-

saisie (court terme)

 Permettre le codage de patients MR dans les dossiers patients 

(moyen terme)

 Pour ainsi faciliter la mise en place pérenne de la BNDMR en 

développant l’interopérabilité des systèmes d’information

2. Proposer un espace d’analyse national des données pour les 

maladies rares (BNDMR) en lien avec :

 Les CRMR, les filières

 Les centres de ressources biologiques (Biobanques – INSERM)

 Les bases de l’Assurance Maladie et du PMSI
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Organisation générale

5

Orphanet
ROR

LORD

Radico
Autres

Recherche

Cohortes
Études 

cliniques
Biobanques

SNIIRAM

CepiDCMortalité

Médico-éco

SNDS

Échange

Aide
codage

Recherche offre 
de soins

Partage

Épidémiologie
BNDMR

Patients éligibles
Faciliter études en 

Santé Publique

Décrire l’offre, 
la demande, 

et l’adéquation O/D Filières

Soins

Centres de 
compétence

Centres de 
référence

SIH

Autre

Cemara
BaMaRa

Consultations

Recueil
Codage

Qualité 
des 

données

Pilotage

Télé Expertise

Identito vigilance



bndmr.fr

Une approche intégrée
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BNDMR
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7

2 2

2

IdMR
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Une équipe

Direction opérationnelle et scientifique Comité de pilotage (DGOS)1
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Un cadre d’interopérabilité national MR
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un identifiant MR national

 L’identification des patients est définie par la loi : CNIL

 Nous avons proposé la création d’un numéro MR unique

et anonyme. 

 Génération d’un identifiant unique, pour réduire le nombre

de doublons (deux IDs pour un même patient) et de 

possible collisions (même ID pour 2 patients différents). 

 Une telle approche a déjà été mise en oeuvre par le 

GRDR aux USA : le Globally Unique Identifier (GUID).
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Identifiant national IdMR unique

 Pas d’identifiant de santé 

national disponible

 Création d’un identifiant 

non-réversible et crypté

 Généré à partir d’une 

chaîne de caractères fixe

 Intégrable dans le soin ou 

dans les autres bases de 

données

 Méthode partageable avec 

d’autres bases

 Disponible dès aujourd’hui
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J Am Med Inform Assoc 2015; 22:76-85 

SDM MR
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SDM

 Définition d’un Set de Données Minimum (SDM) commun à tous les 

centres de références et à toutes les maladies rares (validé par la DGOS) 

et repris au niveau européen permettant de faciliter :

Prise en 
charge

Pilotage 
de 

l’Activité

accès à la 
recherche

Santé 
publique 

épidémio-
logie
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SDM

• Suivi et pilotage de l’activité

• Rapport d’activité annuel PIRAMIG

• Suivi diagnostic MR

• Eligibilité et études de faisabilité pour les 
cohortes et les essais cliniques

• Épidémiologie des maladies rares

• Adéquation offre/demande de soins

• Parcours de soins et médico-économique
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Codification MR  

 DGOS : lettre de mission groupe d'experts national coordonné 

par R. Choquet (10/2014) : quelle codification MR?

 Conclusions du groupe d’experts (06/2015) préconisant :

 Un abandon de l'instruction DGOS au profit d'un recueil autour 

du SDM et BaMaRa (en cas d'utilisation future du NIR)

 L’évolution de l’architecture de la nomenclature Orphanet

 La mise en œuvre de plusieurs thésaurus de codage : 

HPO/OMIM/CIM10/ORPHA

 La maintenance d’une liste des diagnostics cliniques par filière 

ou centre et favoriser la mise en œuvre d'instructions de codage

 Intégrer ces préconisations dans BaMaRa

 En lien avec la Joint Action européenne RD-ACTION (2015-18)

13
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Etablir les connexions
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Connecteurs

recherche
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Base de données

maladies rénales rares

Utilisation

P Landais, Coordonnateur national BNDMR

R Choquet, Directeur opérationnel BNDMR

Projet financé par le Ministère des Affaires sociales, 
de la Santé et des Droits des femmes
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BaMaRa : contrôle qualité au fil de l’eau

18
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Demande de soins

19

Objectif(s) Demande de soin : décrire le patient

Indicateur(s) incidence, prévalence, distribution des maladies, description de la population 

prise en charge, statut vital

Méthode(s) Description de la population : caractéristiques (âge, sexe, résidence) 

Incidence : nombre de nouveaux cas  au cours d’une période donnée

Prévalence : nombre de patients atteints rapporté à la population d'étude à une 

date donnée

Distribution des maladies : répartition des différentes affections

Statut vital : quantification des décès

Données diagnostic, état du diagnostic, date d'activité, lieu de résidence, date de 

naissance, sexe, décès

Périmètre filière, centre, maladie ou groupe

Qualité des 

données

Exhaustivité, complétude, cohérence

décès : demande auprès du RNIPP de l'INSEE
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ORKID au 31/12/2014

 Patients :

 Patients : 22.070

 Date de 1ère création : 2007

 Activités :

 Nouveaux patients créés par an (moyenne) : 2563 

 Patients « connus » suivis par an (moyenne) : 3479 

 Structures :

 Nbre de centres : 5

 Nbre de sites : 52

 178 Médecins et 38 autres professionnels

 Diagnostics : 515 codes ORPHA différents 
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Dossiers créés : > 22.000
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Distribution des années de naissance

Age médian : 13 ans
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Distribution sexe et âge

Sex ratio : 1,43
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Statut vital déclaré
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Prévalence régionale pour 105 hab au 31/12/2014
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Prévalence pour 105 hab au 31/12/2014

Région Nb Cas Population Prévalence brute Prévalence standardisée IC95%

Guadeloupe 51 403314 12,65 11,72 [6,72 - 19,32]

Martinique 27 388364 6,95 7,45 [3,75 - 13,68]

Guyane 29 239648 12,1 7,36 [3,69 - 13,55]

Réunion 102 833944 12,23 9,9 [5,42 - 16,95]

Île-de-France 6651 11898502 55,9 52,72 [40,32 - 67,87]

Champagne-Ardenne 413 1339270 30,84 31,43 [22,24 - 43,33]

Picardie 494 1922342 25,7 24,72 [16,76 - 35,37]

Haute-Normandie 104 1845547 5,64 5,52 [2,52 - 10,99]

Centre 433 2563586 16,89 17,3 [10,9 - 26,35]

Basse-Normandie 92 1477209 6,23 6,51 [3,14 - 12,38]

Bourgogne 283 1641130 17,24 18,73 [12,01 - 28,12]

Nord-Pas-de-Calais 1445 4050756 35,67 32,81 [23,39 - 44,95]

Lorraine 37 2349816 1,57 1,65 [0,47 - 4,95]

Alsace 25 1859869 1,34 1,35 [0,36 - 4,39]

Franche-Comté 49 1175684 4,17 4,21 [1,74 - 9,08]

Pays de la Loire 89 3632614 2,45 2,42 [0,81 - 6,28]

Bretagne 80 3237097 2,47 2,51 [0,85 - 6,43]

Poitou-Charentes 206 1783991 11,55 12,16 [7,04 - 19,89]

Aquitaine 2051 3285970 62,42 66,05 [51,97 - 82,9]

Midi-Pyrénées 2270 2926592 77,56 80,15 [64,46 - 98,62]

Limousin 1176 738633 159,21 166,64 [143,22 - 192,87]

Rhône-Alpes 2608 6341160 41,13 39,23 [28,77 - 52,42]

Auvergne 75 1354104 5,54 5,95 [2,78 - 11,6]

Languedoc-Roussillon 1651 2700266 61,14 62,09 [48,49 - 78,46]

Provence-Alpes-Côte d'Azur 371 4935576 7,52 7,95 [4,08 - 14,36]

Corse 17 316257 5,38 6,09 [2,87 - 11,79]

TOM 18 <<1 <<1 [0,03 - 0]
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Cystinose : distribution géographique

27

Effectifs Régions
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Offre de soins
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Objectif(s) Offre de soin : décrire la filière

Indicateur(s) Nature et distribution de l’offre, organisation du réseau de prise en 

charge territorial, multidisciplinarité de la prise en charge, trajectoires 

de prise en charge (fréquence, nature de la prise en charge), 

référencement du patient

Méthode(s) PEC organisation du réseau : géographie des centres et des sites

multidisciplinarité de la PEC : types de professionnels

référencement du patient : parcours du patient jusqu'à sa prise en charge

trajectoires : profils-type de PEC et parcours au sein des centres

Données disponibles composition des centres, localisation, utilisateur, personnel réalisant 

l'activité, fonction, activité (date et contexte), adressé par

Périmètre filière, centre, site

Qualité des données Exhaustivité, complétude, cohérence, mesures correctrices le cas 

échéant
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Réseau des CRMR

Lieu avancé

Site constitutif

Site coordonnateur
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Référencement des enfants : modalités
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Référencement des enfants par CRMR
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Référencement des adultes : modalités
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Référencement des adultes par CRMR
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Activité

34

Objectif(s) Décrire l'activité

Indicateur(s) Evaluation de la file active, objectifs et contexte de l’activité, 

rapport hospitalisations/consultations déclarées, consultations 

multi-disciplinaires

Méthode(s) Evaluation de la file active : dénombrer les patients qui ont eu une 

activité sur une période donnée

Objectifs et contexte de l'activité : quantifier les activités selon les 

contextes de réalisation de celles-ci

ratio hospitalisation/consultation

Consultations multidisciplinaires : rendre compte de la complexité

de la prise en charge

Données activité (date, contexte, objectif)

Périmètre filière, centre, maladie ou groupe

Qualité Exhaustivité, complétude, cohérence
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File active par centre
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Evolution de la file active annuelle 
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Consultations et avis
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Hospitalisation de jour et traditionnelle
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Avis sur dossiers et avis d’expertise
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Consultations vs Hospitalisations



bndmr.frEntité nb_total
activité 
/patient

Alport, syndrome d' 2208 2,86

Cystinose 1238 9,45

Lupus érythémateux systémique 3181 9,88

Néphronophtise autosomique récessive 1986 18,74

Polykystose rénale autosomique dominante 4620 3,96

Polykystose rénale autosomique récessive 1426 9,26

Purpura rhumatoïde 3013 4,44

Dysplasie rénale multikystique 3099 2,52

Hémolytique-urémique syndrome sans diarrhée (SHU D-) 2019 13,83

Hydronéphrose congénitale 2224 2,74

Berger, maladie de 5970 9,2

Néphrotique, syndrome, cortico-sensible 18482 8

Néphotique idiopathique, syndrome, cortico-résistant, sporadique 4443 9,81

Hémolytique-urémique syndrome avec diarrhée (SHU D+) 2680 4,66

Agénésie rénale unilatérale 2742 2,75

Hypoplasie rénale 8326 6,59

Dysplasie rénale 4872 4,83

Valve de l'urètre postérieur 4954 6,89

Rein-diabète MODY 5, syndrome 1455 6,38

Glomérulonéphrite extra-membraneuse idiopathique 1610 5,67

Top 20 des 

diagnostics 

avec le 

plus 

d’activité
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Adéquation offre-demande de soins
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Objectif(s) Adéquation offre/demande de soins

Indicateur(s) Eloignement géographique/maladie/fréquence

Méthode(s) Eloignement géographique/maladie/fréquence : 

calculer les temps de parcours et les distances entre 

le lieu de prise en charge et le lieu de résidence  de 

manière brute puis en fonction des maladies

Données lieu de résidence, localisation de la PEC, diagnostic, 

état du diagnostic

Périmètre filière, centre, maladie ou groupe

Qualité Exhaustivité, complétude, cohérence
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Distance médiane d’accès : 27 km

Patients de métropole seulement
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Site/lieu de prise en charge
Médiane 

(km)
Range

(km)

Nb moyen
de venue
annuelle

Effectif

RENNES 134 c(0, 243) 1 23

CLERMONT FERRAND 120 c(10, 435) 1 8

NIMES 119 c(20, 237) 0,09 11

TOURS 114 c(0, 270) 0,96 26

PARIS 15EME ARRONDISSEMENT 110 c(0, 2066) 0,37 4192

NANTES 87 c(0, 848) 1 47

MONTPELLIER 78 c(0, 1052) 0,29 1699

TOULOUSE 77 c(0, 1523) 0,33 2802

PARIS 20EME ARRONDISSEMENT 66 c(0, 927) 1 62

CRETEIL 66 c(0, 2067) 0,67 303

BORDEAUX 65 c(0, 1754) 0,42 1846

BRON 63 c(0, 1625) 0,33 2245

MARSEILLE 63 c(0, 600) 0,53 187

VANDOEUVRE LES NANCY 61 c(13, 86) 1 3

AMIENS 58 c(0, 172) 0,3 100

LIMOGES 56 c(0, 835) 0,13 1441

PARIS 19EME ARRONDISSEMENT 54 c(0, 2072) 0,34 3176

REIMS 49 c(0, 178) 0,34 434

PIERRE BENITE 47 c(4, 253) 1 18

LILLE 46 c(0, 912) 0,3 952

LA TRONCHE 44 c(0, 614) 0,36 501

PARIS 12EME ARRONDISSEMENT 43 c(0, 2066) 0,43 557

CAEN 29 c(0, 55) 1 7

MARSEILLE 5EME ARRONDISSE 29 c(0, 142) 1 17

STRASBOURG 29 c(0, 57) 1 2

Liste des 

sites au-delà 

de la 

médiane

Distance médiane d’accès selon centres
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num_orpha Libellé Médiane en km Freq>10

717Chémodectome sécrétant 186 18

905Wilson, maladie de 135 16

2260Oligoméganéphronie 116 18

1830Dysplasie immuno osseuse de Schimke 114 12

375Goodpasture, syndrome de 92 22

892Von Hippel-Lindau, maladie de 89 36

138CHARGE association 87 16

900Wegener, maladie de 85 76

3156Senior-Loken syndrome de 84 26

213Cystinose 83 288

93126Glomérulonéphrite pauci-immune 81 88

2238Hypoparathyroïdie isolée, forme familiale 80 18

220Denys-Drash, syndrome de 79 46

93619Pathologie tumorale rénale 73 26

655Néphronophtise autosomique récessive 72 202

586Mucoviscidose 71 16

3337Toni-Debré-Fanconi, maladie de 71 16

85414Arthrite idiopathique juvénile systémique 70 86

27
Acidémie méthylmalonique isolée, vitamine B12 résistante, 
mut-zéro 69 26

49041Fibrose rétropéritonéale 68 14

Distance médiane selon les affections
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Cluster d’attraction
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Diagnostics

47

Objectif(s) Décrire les diagnostics

Indicateur(s) Age aux premiers signes, au diagnostic, mode de confirmation, degré 

d’assertion du diagnostic, retard au diagnostic, errance diagnostique

Méthode(s) retard au diagnostic : délai entre l'âge au diagnostic et l'âge aux 

premiers signes

errance diagnostique : estimation du nombre de patients en 1er 

recours sur des sites différents simultanément

Données Age aux premiers signes, âge au diagnostic, mode de confirmation, 

état du diagnostic, site de prise en charge

Périmètre filière, centre, maladie ou groupe

Qualité Exhaustivité, cohérence, complétude



bndmr.fr

48



bndmr.fr

49



bndmr.fr

50



bndmr.fr

51



bndmr.fr

52



bndmr.fr

53



bndmr.fr

54



bndmr.fr

Mode de confirmation
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Mode de confirmation



bndmr.fr

Thesaurus usage

57

Objectif(s) Analyse de l’usage des thésaurus et de leur adéquation à la 

description des malades

Indicateur(s) distribution des diagnostics, typage des libellés, usage des mots-clés, 

usage du descripteur d'anomalie chromosomique

Méthode(s)

Données nécessaires diagnostic, mot-clé, anomalie chromosomique

Périmètre des données 

(maladie ou groupe, centre, filière)

filière, centre, maladie ou groupe

Données disponibles diagnostic, mot-clé, anomalie chromosomique

Qualité des données disponibles observées 

(exhaustivité, cohérence, complétude)

Actions palliatives au défaut de qualité 

(si nécessaire)
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Les principaux diagnostics

num_orpha Libellé Effectifs

69061
Néphrotique, syndrome, 
cortico-sensible 

2252

93101 Hypoplasie rénale 1216

1851
Dysplasie rénale 
multikystique

1176

730
Polykystose rénale 
autosomique dominante

1121

93100
Agénésie rénale 
unilatérale

959

93108 Dysplasie rénale 943

2190
Hydronéphrose 
congénitale

787

63 Alport, syndrome d' 737

93110
Valve de l'urètre 
postérieur

686

761 Purpura rhumatoïde 664



« Maladies » dans la classification Orphanet



« Anomalies morphologiques » Orphanet



« Syndromes malformatifs » Orphanet



«Groupes de Phénomes » Orphanet



« Sous-types cliniques» Orphanet
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Usage des intitulés
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Mots-clés
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Base de données

maladies rénales rares

Avenir

P Landais, Coordonnateur national BNDMR

R Choquet, Directeur opérationnel BNDMR

Projet financé par le Ministère des Affaires sociales, 
de la Santé et des Droits des femmes
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Dashboard accueil

67



bndmr.fr

Une aide au codage MR 

68

LORD : 

Linking Opendata

for Rare Diseases

http://lord.bndmr.fr

http://lord.bndmr.fr/


bndmr.fr

LORD : Naviguer dans les bases de 

connaissances MR

R. Choquet, M. Maaroufi, Y. Fonjallaz, A. de Carrara, P. Vandenbussche, F. Dhombres, and P. Landais, « LORD: a phenotype-

genotype semantically integrated biomedical data tool to support rare disease diagnosis coding in health information systems, » in 
American Medical Informatics Association Annual Conference, 2015, in press. 69

Versions Angl. et Fr disponibles

Linked Data Semantic web OntologiesTerminology server
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http://lord.bndmr.fr/
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Vue des données de votre site

 Maladies les plus « fréquentes »

 Nombre de patients, d’activités

 Nombre de dossiers avec actions requises

71
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Vue coordonnateur CRMR

72
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Vue hôpital

73

ne monteront pas dans BNDMR ou PIRAMIG
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Gouvernance et sécurité des données

 Chaque hôpital est responsable de traitement (BaMaRa)

 Une convention DGOS-APHP (24 sept. 2015)

 APHP maitre d’œuvre et responsable de traitement 

BNDMR 

 Un comité de pilotage (13 membres) et un comité 

scientifique (11 membres)

 Les données sont stockées et sécurisées chez un 

hébergeur de données de santé

 L’exploitation de données se fait en accord avec les 

professionnels (centres ou filières).

74
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A venir

 Mise en production de BaMaRa (1er semestre 2016)

 Mise en œuvre des recueils de données dans les dossiers 

patients des CHRU (pilotes en 2015)

 Demande d’utilisation du NIR pour interconnecter les bases 

de la SNIIRAM/PMSI et favoriser la mise en œuvre d’études 

médico-économiques, de prise en charge, de demande et 

d’offre de soins, d’observance thérapeutique,..

 Projet européen  (JOINT ACTION) pour faciliter la mise en 

place d’un système de codification des diagnostics commun 

pour les MR à l’échelle européenne

 ISPRA : nouvelle plateforme pour les registres MR européens

75



bndmr.fr

Le rôle fédérateur des filières pour la 

BNDMR

 Etat des lieux exhaustif des bases actuelles, création d’un 

« registre des registres » national (prochainement sur le site 

bndmr.fr)

 Favoriser l’adoption de l’identifiant maladies rares national

 Coordination visant à favoriser une homogénéisation du 

codage des diagnostics MR au sein des filières :

 Proposition d’une liste de codes

 Instructions de codage

 Participation à la gouvernance des données

 Mise en place d’études au niveau des filières avec l’appui 

de l’équipe d’exploitation BNDMR

76



bndmr.fr

BNDMR
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publique
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Benchmark

Projet Dates Champ fonctionnel Interopé-
rabilité ?

Nb d’éléments inclus

DCC-DMP 2003 (DCC)
2010 (DCC-DMP)
2015 opérationnel

Favoriser la PEC coordonnée et 
favoriser le recueil de données 
national

O DMP 546 000 (2015)
DCC-DMP en cours

Banque Nationale
Alzheimer

2005 (calliope)
2009 (BNA)

Recueil d’informations minimales 
(CIMA) activité et épidémiologie
1 logiciel équipe 320 centres

N 625 000 patients (2015)

BioBanques 2012-2016 dévelop.  
interopérabilité
2017-2020 phase 
opérationnelle

Favoriser la mise en œuvre d’un 
réseau national des biobanques des 
CHU. Mise en place d’un catalogue 
national des échantillons.

O Sur 10% des biobanques
116 000 échantillons
(2015)

Registre Italien MR 
national (CIM-9)

2001 Recueil pour le recensement 
minimal (4 données)

N 110 000 patients
(2012)

Registre Italien
régional Veneto

2002 Recueil d’un set minimal adossé à 
un dossier patient (Orpha)

O 19 000 patients
(2014)

Registre US MR 2010 Recueil d’un set commun de 
données (CDE)

N (en 
projet)

6 000 patients

BNDMR (Orpha) 2007 (CEMARA)
2010(2012) 
(BNDMR)

Recueil du SDM interopérabilité 
avec les SIH et les autres bases de 
données nationales

O 45% des CRMR
310 000 patients
(2015)

D. Taruscio, L. Vittozzi, R. Choquet, K. Heimdal, G. Iskrov, Y. Kodra, P. Landais, M. Posada, R. Stefanov, C. Steinmueller, E. 

Swinnen, and H. {Van Oyen}, « National Registries of Rare Diseases in Europe: An Overview of the Current Situation and 
Experiences, » Public health genomics, 2014. 78
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