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En quoi ce guide de codage peut vous étre utile ?

Ce guide est mis a disposition des centres de référence et de compétence du réseau RespiFIL pour un codage
homogéne des données maladies rares. Vous y trouverez :

Les bonnes pratigues de codage

Les différents niveaux d 6 a s s €a diagnostic

Les investigations réalisées, les codes Orphanet

La description clinigue

Coder| 6 e r diagnostigue

Les spécificités des DPI (Dossier Patient Informatisé)

Définition : impasse diagnostigue
Coder un patient en impasse diagnostiqgue

<K<K <LKKL

Le codage des maladies respiratoires

Le codage des maladies respiratoires

rares dans DPI

rares dans BaMaRa

V  Le codage des maladies pulmonaires rares (Orphalung) V  Exemples de codage sur DPI Orbis

V Le codage de | 6hypeumadensidn)o n pJu |lExemples dercedage sur DPI DX-Care
Nouveauté : guide de saisie du registre PAHTool vers BaMaRa V' Exemples de codage sur DPI Easily

V  Le codage des maladies respiratoires rares (RespiRare) V  Exemples de codage sur DPI Axigate

La foire aux questions (FAQ)

\VV  Codage dans des cas patrticuliers
V' Foire aux guestions
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Les bonnes
pratigues de

codage




Informations au patient

e BaMaRa Information patient relative au traitement informatisé de ses données dans BaMaRa :

Le patient ne peut pas s 6 o p p awrecueil de ces données, mais il doit étre informé (principe de
non-opposition) : ¢ 6 elzsnbte d 6 i n f o affickhée daasnles lieux de prise en charge qui permet :
cette saisie.

‘» Information patient relative au traitement de ses données a des fins de

recherche dans la BNDMR

sBNDMR i A Le patientpeuticis 6opp.oser :
panque Natonale de Dennées = R | a fiche d 6 i n f o dait &t étreoremis, afin q u @it tbutes les explications et

| tous les contactspours 6 opposer :

Création d'une fiche patient

> Données administratives ¥ Prises en charge > Diagnostic > Activite > Anté/n

Le patient (ou son représentant légal) a |:|
été dament informé et ne s'oppose pas
au traitement de ses données *

F espiF L
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https://www.bndmr.fr/participer/guides-et-bonnes-pratiques/information-patient-bamara/
https://www.bndmr.fr/participer/guides-et-bonnes-pratiques/information-patient-bndmr/

Les di ff®rents ni vediagnostiddasserti on

Statut actuel du diagnostic définition de chacun des items :

En cours Le diagnostic est en phase précoced 6 i n v e s t Auguaet patlwlogie n 6 esaspectée, ou
avec un degré de certitude trés faible.

Probable Le diagnostic est fortement suspecté, mais | 6 ®v o ldau t ®  m ét/aundes examens
complémentaires sont nécessaires pour le confirmer.

Le diagnostic a été confirmé par une méthode a préciser. En fonction des pathologies,

Confirmé N . . s . : . .
| 6 e x gpemaettant de confirmer le diagnostic difféere (clinique, imagerie, génétique).

A~

L6 e n s e des lingestigations réalisées (clinique, imagerie, génétique) n 6 opag permis de

ISR poser un diagnostic. Le patient est actuellement en impasse diagnostique.

| Il est impératif de choisir le niveau de diagnostic qui correspond a la situation réelle du patient.
~J Achaque activité, faire évoluer le statut du diagnostic en fonction de la clinique et des résultats des examens réalisés.

Retour au sommaire ?Ir"- ?‘espiFIL
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Les investigations realisées

O O O 0 06 6

Clinique Biologique Imagerie Explorations Anatomopathologie Génétique
fonctionnelles

Si le diagnostic est :

En cours Je note les examens réalisés

Probable Je note les examens réalisés

Confirmé Jenoteuni que me nt comhfinamnt la dragnostic

Indéterminé Je note uni gqu depespbintd réaks& a me n

Retour au sommaire ?}F QespiFlL
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Les codes Orphanet

VEIEGIERETENENOIGLEREIMEY  [imitée aux codes Orphanet des maladies ou sous-type de maladies.

Groupe de maladies ) Maladie =) Sous-type Maladie

Diagnostic

« probable » ou « confirmé »

Il existe un code Orphanet pour la maladie :
A Je saisis le code dans le champ Maladie rare
(Orphanet).

Iln 6 e x i s tleecode ®&rphanet pour la maladie :
A Je laisse vide le champ Maladie rare (Orphanet).

A Je peux saisir le code Orphanet du groupe de la
maladie dans la description clinique uniguement.
Exemple : mettre le code groupe « MR98300 » pour

pneumopathie interstitielle diffuse (PID).

Diagnostic

« €N cours » ou « indéterminé »

A Je laisse vide le champ Maladie rare (Orphanet).

A S'il existe un code Orphanet du groupe de la
maladie, je le saisis dans la description clinique.
Exemple : mettre le code groupe « MR98300 »

pour pneumopathie interstitielle diffuse (PID).

Q En savoir + sur les codes Orphanet des diagnostics : http://lord.bndmr.fr

7 * Retour au sommaire
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http://lord.bndmr.fr/

La description clinique

Description clinique

A 1l faut coder les signes cliniques pertinents pouvant expliquer la prise en charge dans le centre maladies rares

A La description clinique et les signes atypiques peuvent étre renseignés avec différentes terminologies :

Human Phenotype Ontology (HPO) (anglais, francais) @ HPO

CIM-10 mlcim-10 |
Orphanet @ [ORPHA |
London Dysmorphology DataBase (LDDB), décoché par défaut ~ LDDB-fr

Eﬂ Privilégiez les termes HPO, CIM10 et Orphanet (groupe)

En savoir + sur les terminologies des signes cliniques :
A Human Phenotype Ontology (HPO) : https://hpo.jax.org/app/browse/term/HP:0000001

A CIM-10 : https://icd.who.int/browse10/2008/fr#/

? Retour au sommaire ﬂ"- ?esplFIL
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https://hpo.jax.org/app/browse/term/HP:0000001
https://icd.who.int/browse10/2008/fr#/

Coder I

derrance di

agnosti

que

Léoerrance

d icargspomdatla pfriode entrelad at e

date de diagnostic.

déapparition

desetlpriemi e

ﬁge aux premiers signes ¥

ﬁge au diagnostic *

* Retour au sommaire

A la naissance Po

‘ Anténatal

‘ 0o &= r‘anset‘ 5 & r‘mois

Non déterminé ‘

Ala naissar’| Postnatal

‘ Anténatal

Postmortem

Non déterm‘n

‘E‘ ans et ‘E‘ mois ‘ 24/03/2021

‘_ aujourd'hui ‘

A En sélectionnant « postnatal » le
champ « age » apparait. Il est
obligatoire.

Un age approximatif est préférable a
une absence de remplissage.

Le choix de | 6item
r ®serv® aux porteur
aux premiers signes, et aux patients en
cours de diagnostic
diagnostic.

¥ espifIL
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Les impasses

diagnostiques




Définition de | 01 mdiagnessgae

Un patient est considéré en impasse diagnostique lorsquel 6 ensembl e des i nvestl|ligatd.i
néont pas permis de .poser un diagnjostic

ElI'l e concerne |l es patients atteints doéoune forme|atypi
cause g®n®tigue ou autre nbdba pas encgre ot
Début des Diagnostic
symptomes s 4 indéterminé

Examens réalisés :

V  Clinique

V  Biologique

V  Imagerie

V  Biopsie

V  Génétique, etc.

11 ? Retour au sommaire ﬂ"- QesplFIL
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Coder un patient en impasse diagnostique

T T
+ Diagnostic #1

Statut actuel du diagnostic *

Type d'investigation(s)

réalisée(s) *

Précisez la(les) technique(s)

utilisée(s)

Maladie rare (Orphanet)

Description clinique

Signes atypiques

Génes (HGNC)

12 * Retour au sommaire

‘ En cours Probable Confirmé

@ % génétique |

| ¥ Séquengage ciblé (1 ou plusieurs génes) \

| % Séquengage non ciblé (Mendéliome, Exome, Génome) \

\
N

Maladie rare (Orphanet)

A Je note les investigations réalisées,
A Jepréciselet y p e

doanal
génétigues (si concerné)

y s ¢

A Je ne saisis pas de diagnostic dans le

champ maladie rare (Orphanet)
A Je peux détailler les signes cliniques

dans la description clinique.

A Réévaluation régulierep a r
génétigue en fonction des avancées des
connaissances et des techniques

| 6 ®q

¥ espifIL
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Le codage des
maladies
pulmonaires rares
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Le SUPPORT au diagnostic de | 6asper gi Fpulmmsnairebr onc
allergique (ABPA)

Suspicion clinique : bilan de bronchopathie (asthme, BPCO) séveére et/ou non contrbélée et/ou
avec TVO et/ou symptébmesd 6 ABPA

Pathologie chronique des voies aériennes prédisposante (asthme, BPCO)
+

IgE anti-Aspergillus fumigatus © 0 K3aA

1

|l gE totales O 500 KUI /L

1

Scanner thoracique : impactions mucoides +/- mucus hyperdense et/ou bronchectasies

Confirmé

Réalisé par le groupe de travail sur | 6 a c1.7 BNMR 3 : Dr Cindy Barnig, Pr Jacques Cadranel, Pr Cécile Chenivesse WFQesp|F|L
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Le SUPPORT au diagnostic de | 6asper gi Fpulmmsnairebr onc
allergique (ABPA)

Suspicion radiologique : bilan de bronchectasies

Bronchectasies

1

IgE anti-Aspergillus fumigatus O 0 Kl3aA

1

| gE totales O 500 KUI/L

Confirmé

Réalisé par le groupe de travail sur | 6 a c1.7 BNMR 3 : Dr Cindy Barnig, Pr Jacques Cadranel, Pr Cécile Chenivesse ﬂF?espiF"_
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Le SUPPORT au diagnostic de la fibrose pulmonaire idiopathique
(FPI)

FPI évoquée

Cause identifiée de PID ?

TDM thoracique

PIC* PIC Indéterminé Autres
probable pour PIC aspects
Discussion multidisciplinaire
(intégre age, sexe, clinique, EFR, LBA, biologie, évolution, etc.)

Biopsie pulmonaire
¥

o . . e
g Discussion multidisciplinaire ]

FPI confirmée

Diagnostic pro_visoire de Non FPI
travail (Autre diagnostic)

Suivi du comportement de la

maladie

*PIC : Pneumopathie interstitielle commune
Réalisé par le groupe de travail sur | 6 a c1.7 BNMR 3 : PrVincent Cottin et le groupe OrphaLung du PNDS FPI Juillet 2021

%

e e iy
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Le SUPPORT au diagnostic de la lymphangioléiomyomatose (LAM)

Suspicion clinique ou radiologiqgue de LAM

Envisager diagnostic

Scanner thoracique caractéristigue de LAM re s ;
d d différentiel

Signes de sclérose (tg?eBr)euse de Bourneville LAM associée 4 STB

Pr®sence doéau moins un de{
A VEGF-D s®ri qupgm® 800
A Angiomyolipomes ou lymphangioléiomymoes

sur scanner ou IRM abdominopelvienne ?
A Chylotorax ou chylopéritoine ?

Preuve histologique nécessaire ?
(selon retentissement fonctionnel ou évolutivité)

! l Oui
LAM

Surveillance clinique et EFR Discussion biopsie pulmonaire
s lzs S o - Autre diagnostic

(vidéo-chirurgicale)
*VEGF-D : facteur de croissance endothélial vasculaire D, EFR : explorations fonctionnelles respiratoires ‘QII.' ResplFIL
Réalisé par le groupe de travail sur | & a c1.7 BNMR 3 : Pr Vincent Cottin et le groupe OrphaLung du PNDS LAM Septembre 2021 LIS .




Le SUPPORT au diagnostic des pneumopathies interstitielles diffuses
(PI'D) de | dadul te

Explorations 1 Orientation diagnostique 1 Explorations 2 Orientation diagnostique 2

<
on ¢ Dlag?_ost!c
—> | Etude génétique | CONTIMe

Diagnostic confirmé

i Clinique et H
{ histoire familiale i

PID environnementale
PI' D déexposit
Connectivite
PID particuliére
PID idiopathique

Y

<K<K <LKKL

TDM thoracique

Diagnostic suspecte

\ 4
Biologie, EFR | ] _I:_/I:s:ladi‘e genetique
5 i pulmonaire diagnostique
chirurgicale
i ; Icryobiopsie .
Diagnostic non- yoniop Pneumopathie inclassable
confirmé i (ouautre organe i ) i o
LBA : doint ®rict)( ou biopsie non réalisable

- /

Réalisé par le groupe de travail sur | 6 a c1.7 BNMR 3 : Pr Raphaél Borie, Pr Vincent Cottin, Pr Jean-Christophe Dubus, Pr Ralph qusplF"_
Epaud, Dr Nadia Nathan, Pr Philippe Reix s

Filiére Maladies Resgirat




Les codes Orphanet des maladies
(1/3)

Maladies des voies respiratoires

1164 Aspergillose broncho-pulmonaire allergique
178320 Agression pulmonaire aigué
60033 Bronchiectasie idiopathique

1303 Bronchiolite oblitérante avec trouble ventilatoire obstructif

60 Déficit en alpha-1-antitrypsine

244  Dyskinésie ciliaire primitive (DCP)
90060 Hémorragie alvéolaire diffuse

2140 Hernie de coupole diaphragmatique
60026 Hyperplasie lymphoide nodulaire pulmonaire

586  Mucoviscidose
60032 Papillomatose respiratoire récurrente (PRR)
90066 Pneumonie due a une infection & Pseudomonas a.
36238 Pneumonie nécrosante staphylococcique

2903 Pneumothorax spontané familial

90291 Sclérodermie systémique
220393 Sclérose systémique cutanée diffuse
220402 Sclérose systémigue cutanée limitée
220407 Sclérose systémique limitée
99803 Syndrome de Haddad
3167 Syndrome de Siegler-Brewer-Carey
3471 Syndrome de Young
140896 Syndrome respiratoire aigu sévere
3348 Trachéobronchopathie chondro-ostéoplastique
3389 Tuberculose

pulmonaires rares ( OrphalLung)

Insuffisance respiratoire

Dysfonction diaphragmatique induite par la ventilation

505395 mécanique
661 Syndrome d'Ondine
Autres maladies respiratoires
439881 Bronchite plastique
449266 Empyeme pleural
454836 Grippe aviaire
289877 Hyperammoniémie transitoire du nouveau-né
411703 Infection pulmonaire & mycobactéries atypiques
228426 Maladie auto-immune multisystémique syndromique par déficit
en ltch
Mucopolysaccharidose-like avec cardiopathie congénitale et
505248 . . e
atteintes hématopoiétiques
330012 i d ~ mmlmonaire de haute altitude
217080 Preyentpn _des infections fongiques pulmonaires chez les
patients a risque
247522 Syndrome de dyskinésie ciliaire primitive-rétinite pigmentaire
576074 Syndrome respiratoire du Moyen-Orient
439881 Bronchite plastique

+ SespiF I
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Les codes Orphanet des maladies pulmonaires rares ( OrphalLung)

(2/3)

Pneumopathies interstitielles diffuses (PID) de |

dadul t e

182095 (G)

538
747
122

70578
98300 (G)

2032

1302

79126
79127
79128
91364
98852
300564
494428

182098 (G)
2302
133

210136

221043

Pneumopathie interstitielle

Lymphangioléiomyomatose

Protéinose alvéolaire pulmonaire auto-immune
Syndrome de Birt-Hogg-Dubé

Syndrome de détresse respiratoire aigué de I'adulte

Pneumonie interstitielle idiopathique

Fibrose pulmonaire idiopathique (FPI)

Pneumopathie organisée cryptogénique

Pneumopathie interstitielle aigué
Bronchiolite respiratoire avec pneumopathie interstitielle

Pneumopathie interstitielle lymphocytaire
Pneumonie interstitielle non spécifique
Pneumonie interstitielle desquamative

Syndrome d'emphyséme-fibrose pulmonaire
Fibroélastose pleuroparenchymateuse idiopathique

Pneumoconiose
Intoxication a I'amiante
Bérylliose chronique

Syndrome de fibrose pulmonaire-hyperplasie hépatique-
hypoplasie de la moelle osseuse

Syndrome de poikilodermie héréditaire

264745 (G)

797
81
264757 (G)

264762 (G)
99931

264930 (G)

217566

440392
182101 (G)

2902
724
264944 (G)
99930
99932

264949 (G)
375
182104 (G)

809

Pneumopathie interstitielle secondaire spécifique de I'adulte associée a
une maladie systémique

Sarcoidose

Syndrome des antisynthétases

Pneumopathie interstitielle de I'enfance et de I'adulte

Pneumopathie interstitielle primaire de I'enfance et de I'adulte

Hémosidérose pulmonaire idiopathique
Pneumopathie interstitielle primaire de I'enfant et de I'adulte due a une
anomalie de la structure alvéolaire

Détresse respiratoire chronique avec déficit du métabolisme du surfactant

Pneumopathie interstitielle par déficit en SP-C

Pneumonie a éosinophiles idiopathique

Pneumopathie chronique idiopathique a éosinophiles

Pneumonie a éosinophiles idiopathique aigué

Pneumopathie interstitielle secondaire de I'enfance et de I'adulte
Hémosidérose pulmonaire secondaire

Syndrome de Heiner

Pneumopathie interstitielle secondaire de I'enfant et de I'adulte associée a
une maladie systémique

Maladie des anticorps anti-membrane basale glomérulaire

Pneumopathie interstitielle secondaire de I'enfant et de I'adulte associée a
une maladie du tissu conjonctif

Connectivite mixte

F Resoi



Les codes Orphanet des maladies pulmonaires rares ( OrphalLung)
(3/3)

Pneumopathies interstitielles diffuses (PID) de | dadulte
264968 (G) IIDneumopathlg’lntferstltlelle segond:aure dg I'enfant et de 797 Polyangéite microscopique
I'adulte associée a une maladie métabolique
646 Maladie de Niemann-Pick type C 900 Granulomatose avec polyangéite
216972 Maladie de Niemann-Pick type C, forme périnatale sévéere 264984 (G) Pneumopathie interstitielle secondaire liée a I'environnement

Maladie de Niemann-Pick type C, forme neurologique de

216986 ladulte 31740 (G) Alvéolite allergique extrinseque
77259 Maladie de Gaucher type 1 99907 Alvéolite allergique domestique
264973 (G) I‘:’neumopathl.e'lnt‘erstltlelle secohda|re (!e I.enfant etde 99909 (G)  Alvéalite allergique professionnelle
I'adulte associée a une vascularite systémique
91138 Vascularite cryoglobulinémique 99906 Maladie du poumon du fermier
93554  Cryoglobulinémie mixte type Il 99908 Maladie du poumon d'éleveur d'oiseaux
93555  Cryoglobulinémie mixte type Ii 264978 Pneun_’n_opathle mte_rsfutlelle médicamenteuse ou secondaire a une
exposition aux radiations
156152 (G) Vascularite associée aux anticorps antineutrophiles 420259 Protéinose alvéolaire pulmonaire secondaire

cytoplasmiques
183 Granulomatose éosinophilique avec polyangéite

/—\ (G) Groupe de maladies (ne peut
: étre considéré

comme un diagnostic
confirmé/probable)

21 ? Retour au sommaire AMaIadle ........................................................... 1["- ?esplFIL
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Exemples de codage :
Déficit en alpha - 1- antitrypsine

+  Diagnostic #1 A Mon diagnostic est confirmé.

A J 6 i n deb igvestigations ayant permis le
Statut actuel du diagnostic * En cours Probable Indéterminé dlag nostiC

A Je note « Déficit en alpha-1-antitrypsine »

Type d'investigation(s) réalisée(s) * % Biologique | % Exploration fonctionnelle dans |e Champ malad|e rare.
Maladie rare (Orphanet) Déiicit en alpha-1-antitrypsine x v A J 01 _n das qymmomes eVO-Ca.teUrS de Ia
maladie dans la description clinique
Description clinique A £
Signes atypiques ¥~

Geénes (HGNC)

Le code Orphanet pour cette pathologie :

22 ? Retour au sommaire ﬂ"- ?esplFIL
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Exemples de codage :
Fibrose pulmonaire idiopathique (FPI)

1. Aux premiéres consultations 2. A la confirmation du diagnostic
=+ Diagnostic #1 + Diagnostic #1
Statut actuel du diagnostic * | En cours Probable Confirmé Indéterminé | Statut actuel du diagnostic * ‘ En cours | Probable | Indéterminé ‘
p \\
i i i % Anat thologie = % Autre
Type d'investigation(s) | % Clinique | * Imagerie | * Exploration fonctionnelle | % Biologique | ) ] Typed |nv1la*'stllg_]a!:|o’r;()sl [‘ atomopathologie | x Autre. ]
réalisée(s) * ¢
Précisez le type ‘ DMD
Maladie rare (Orpk ) | Fibrose pulmonaire idiopathique x L'

Maladie rare (Orphanet) Fibrose pulmonaire idiopathique / x|V

Description clinique |

Description clinique

A Mon diagnostic est confirmé.
A J 6 i n dlesq imvestigations ayant
permis le diagnostic (biopsie et

Signes atypiques : :
’ o | Mon diagnostic est probable.

| J O6i ndi igvestigatiors séalisées
Je note « fibrose pulmonaire
idiopathique » dans le champ maladie
rare.
Réévaluer régulierement et confirmer le
diagnostic.

23 ? Retour au sommaire i

[

Signes atypiques

Génes (HGNC) discussion multidisciplinaire - DMD).

A Je note  « fibrose pulmonaire
idiopathigue » dans le champ
maladie rare.

Génes (HGNC)

Le code Orphanet pour cette pathologie : 2032 q{’__

espiF L
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Exemples de codage :
Lymphangioléiomyomatose (LAM)

1. Aux premiéres consultations 2. A la confirmation du diagnostic
+ Diagnostic #1 + Diagnostic #1
Statut actuel du diagnostic * ‘ En cours I Probable l Confirmé Indéterminé ‘ statut actuel du disgnostic * En cours Prabsble Irwistariing
7 N Type d'investigation(s) % Imagerie | % Autre
Type d'investigation(s) | % Clinique || * Imagerie % Exploration fonctionnelle | } réalisée(s) *
réalisée(s) *
Précisez le type Dosage du VEGF-D
Maladie rare (Orphanet) Lymphangioléiomyomatose x| v ‘

Maladi

rare (Orph ) Ly ioléi x v

Description clinique

Description cli

Signes atypiques A Mon diagnostic est confirmé.

A J6i ndi igvestigatiores siyant permis
le diagnostic (dosage VEGF-D et
| 6i mageri e) .

A Je note « Lymphangioléiomyomatose »
dans le champ maladie rare.

A Mon diagnostic est probable. Signes
A J6i ndi igvestigatiors séalisées

Génes (HGNC) A Je note « Lymphangioléiomyomatose »

dans le champ maladie rare.
A Réévaluer régulierement et confirmer le
diagnostic.

<|> Le code Orphanet pour cette pathologie :
24 | ? Retour au sommaire : : , : b S g : — ?{F?esplFlL
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au sommaire
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Le codage de
| Ohypertensi on
pulmonaire
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Les codes Orphanet d e

Hypertension pulmonaire (HTP)

| Ohypertensi

PumoTemsiorno n a i t

71198 (G)
70591

182090 (G)

422
275766

275777
275786 (G)
275791 (G)
275798 (G)
275803 (G)

97214
275808 (G)
275813 (G)
275823 (G)
275828 (G)
275837 (G)
275844 (G)
275853 (G)

52047

363694
431353 (G)
31837

199241

Hypertension pulmonaire rare
Hypertension pulmonaire thromboembolique chronique

Hypertension artérielle pulmonaire

Hypertension artérielle pulmonaire idiopathique/familiale

Hypertension artérielle pulmonaire idiopathique

Hypertension artérielle pulmonaire héréditaire

Hypertension artérielle pulmonaire médicamenteuse ou toxique

Hypertension artérielle pulmonaire associée a une autre maladie

Hypertension artérielle pulmonaire associée a une connectivite

Hypertension artérielle pulmonaire associée a une maladie cardiaque congénitale
Syndrome d'Eisenmenger

Hypertension artérielle pulmonaire associée a une infection VIH

Hypertension artérielle pulmonaire associée a une hypertension portale
Hypertension artérielle pulmonaire associée a une schistosomiase

Hypertension artérielle pulmonaire associée a une anémie hémolytique chronique
Hypertension pulmonaire due & une maladie pulmonaire et/ou une hypoxie
Hypertension pulmonaire d'origine multifactorielle non élucidée

Syndrome avec une hypertension pulmonaire comme manifestation majeure
Syndrome de Braddock

A (G) Groupe de
maladies (ne peut étre
considéré
comme un diagnostic
confirmé/probable)

Syndrome d'hyperuricémie-hypertension artérielle pulmonaire-insuffisance rénale-alcalose A Maladie

Maladie veino-occlusive pulmonaire et/ou hémangiomatose capillaire pulmonaire
Maladie veino-occlusive pulmonaire

Hémangiomatose capillaire pulmonaire

3F espif L
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Exemples de codage :
Hypertension pulmonaire thromboembolique chronique (HTP - TEC)

Classification des hypertensions pulmonaires 2018 : groupe 4

+ Diagnostic #1

A Mon diagnostic est confirmé.

A Je note « Autres » (en référence au
Statut actuel du diagnostic * En cours Probable Indéterminé 2R q q
l—l cathétérisme cardiaque droit) pour les

investigations réalisées.

Type d'investigation(s) * Autre \ } n q
réalisée(s) * A Je note .« Hypertgnsmn pulmonalre
thromboembolique chroniqgue » dans le
Précisez le type cathétérisme cardiaque droit Champ maladie rare.
Maladie rare (Orphanet) Hypertension pulmonaire thromboembolique chronique */’}
Description clinique Y-
Signes atypiques Y-

Génes (HGNC)

VI

27 | ? Retour au sommaire i’.— qespl“:-“-
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Exemples de codage :
Hypertension artérielle  pulmonaire (HTAP) idiopathique/familiale

Classification des hypertensions pulmonaires 2018 : groupe 1 (sauf 1.6)

=+ Diagnostic #1

A Mon diagnostic est confirmé.

A Je note « Autres » (en référence au
Statut actuel du diagnostic * En cours Probable -I Indéterminé cathétérisme cardiaque dI’Oit) pour les

investigations réalisées.

o N
Type d'investigation(s) % Autre
realisee(s) *

AJe note « hypertension artérielle pulmonaire
(HTAP) idiopathique/familiale » dans le
Précisez le type cathétérisme cardiaque droit champ maladie rare.

Maladie rare (Orphanet) Hypertension artérielle pulmonaire idiopathique/familiale x )

Description clinique Y~

Signes atypiques Y-

Génes (HGNC)

28 ? Retour au sommaire ﬂ"- ?esplFIL
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Exemples de codage :
Maladie veino- occlusive pulmonaire (MVOP)

Classification des hypertensions pulmonaires 2018 : groupe 1.6

+ Diagnostic #1 . - . >
A Mon diagnostic est confirmé.

A Je note « Autres » (en référence au
Statut actuel du diagnostic * En cours Probable Confirme Indéterminé caz o . .
| cathétérisme cardiaque droit) pour les

investigations réalisées.
Type d'investigation(s) (/|| * Autre \ A Je note « Maladie veino-occlusive
réalisée(s) * . .
pulmonaire » dans le champ maladie rare.

Précisez le type cathétérisme cardiaque droit
Maladie rare (Orphanet) Maladie veino-occlusive pulmonaire x|~
Description clinique A £
Signes atypiques A £

29 ? Retour au sommaire ﬂ"- ?esplFIL
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Exemples de codage :
Sarcopdose associ ®e ° | 0Ohypertension

A Mon diagnostic de sarcoidose est
confirmé.

A Je note les investigations réalisées
permettant le diagnosticde|l 6 hy per t

&= Diagnostic #1

Statut actuel du diagnostic * En cours Probable Indéterminé

pulmonaire.
Type d'investigation(s) ,{’xAuue N Je note le groupe de maladies
réalisée(s) * « hypertension pulmonaire doé or i
Précisez le type [ cathétérisme cardiaque droff multifactorielle  non élucidée (code
Orphanet 275844) » dans la description
clinique.
Maladie rare (Orphanet) Sarcoidose x|v
Description clinique Q Hypertension pulmonaire d'origine multifactorielle non élucidée Tj
Signes atypiques Y-
Génes (HGNC)

Sile code Orphanet existe uniqguement pourle Groupe de maladies :
A je laisse le champ maladie rare (  Orphanet ) vide.
A je peux saisir le groupe (G ) de maladie dans la description clinique.

30 ? Retour au sommaire ﬂ"- ?esplFIL
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Exemples de codage :
Hypertension artérielle pulmonaire avec ou sans code Orphanet
correspondant

+ Diagnostic #1

Statut actuel du diagnostic * En cours Probable Indéterminé A Mon diagnostic est confirmé.

‘ A Je note « Autres » (en référence au
Type d'investigation(s) [/ Autre N\ ] cathétérisme droit) pour les investigations

réalisée(s) * réalisées.
.. . ) Je note le groupe de maladies
Précisez le type cathétérisme cardiaque droit . o .
« hypertension artérielle pulmonaire
associée a une autre maladie (code
Maladie rare (Orphanet) Maladie rare (Orphanet) M

Orphanet 275791) » dans la description
clinique.

Description clinique ‘ * Hypertension artérielle pulmonaire associée a une autre maladie]/ Y~
N—

Signes atypiques Y~

Génes (HGNC)

Sile code Orphanet existe uniqguement pourle Groupe de maladies :
A je laisse le champ maladie rare (  Orphanet ) vide.
je peux saisir le groupe (G ) de maladie dans la description clinique.

31 ? Retour au sommaire ﬂ"- ?esplFIL
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au sommaire

Nouveauté
guide de saisie du
registre PAHTooI

vers BaMaRa

T,



Saisie des données du registre  PAHTool vers BaMaRa : informations
pratiques

A Le registre PAHTool englobe les données patients HTP appartenant au groupe I, 11,111, IV et V

A Dans BaMaRa, il suffit de saisir les données obligatoires du SDM & partir des données patients
inscrits dans le registre PAHTool

A 1l est nécessaire de compléter la saisie des activités dans BaMaRa a partir du DPI (consultations,
HDJ, hospitalisations, etc.), car seulement les bilans initiaux et quelques activités des patients sont
notées dans le registre PAHTool

A A noter que la date de diagnostic (premier passage dans le centre) dans BaMaRa doit
correspondre a la date de sortie de la premiere activité mentionnée dans le registre PAHTool
(voir page 38)

¥ SespiF L


https://www.bndmr.fr/publications/le-set-de-donnees-minimal/

Exception : HTP groupe Il (cardiopathies gauches)

Les HTP du groupe Il sont dans la plupart des cas post-capillaires. Ainsi, les patients doivent étre
notés comme «_non malade » dans BaMaRa, car ce ne sont pas des maladies rares mais sont bien

suivis dans les centres.

Quel intérét ?

Inclure ces patients dans BaMaRa va permettre la mise en avant de votre avis d 0 e x deecerttre
maladies rares. Cette activité entrera dans la file active de | 6 a nen ®aers.

» Données administratives ¥ Prises en charge ¥ Activités ¥ Diagnostic ¥ Anté/néonatal ¥ Recherche

Le patient (ou son représentant légal) a été
dament informé et ne s'oppose pas au
traitement de ses données *

Non-malade

F espiFiL
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Identité du patient - Prise en charge

» Données administratives [P JyEEERY e BT ¥ Activités ¥ Diagnostic ¥ Anté/néonatal ¥ Recherche

[Centre de commutation] v

HTAP [COO] HUMBERT ~ +

1. Je sélectionne le centre de - _ _
rattachement du patient Sitede fattachement du patent

HTAP [COO] HUMBERT

Hors labellisation

2. Je sélectionne le centre de

rattachement du patient

Création d'un nouveau patient X

Le patient (ou son représentant

légal) a été dament informé et o s
ne s'oppose pas au traitement
de ses données *

Le patient est un feetus * Oui
Nom de naissance * Nom de naissance *
Nom d'usage Nom d'usage
2. Je recherche mon patient par ‘ Prénom*  prénom * é Jecreel 0 i d demton pat®@nt
son nom/prénom ou avec le s | Eiie Bandiheanzal® ans BaMaRa
numeéro de registre/dossier
Sexe * Féminin Masculin

F Sesplf 1L

Filiére Maladlies Respiratores R




Diagnostic et traitements

PAHTool & BaMaRa

+ Diagnostic #1

4.1 - Hypertension pulmonaire Statut actuel du diagnostic * En cours Probable Indéterminé

thromboembolique chronique

Type d'investigation(s) % Autre \‘
réalisée(s) *

Précisez le type cathétérisme cardiaque droit

Négatif (08/03/2010)

Maladie rare (Orphanet) Hypertension pulmonaire thromboembolique chronique x Y ‘

A Mon diagnostic est confirmé.
Description clinique A Je note les investigations ayant
permis le diagnostic.

) ] A Je note « Hypertension pulmonaire

. s yn . Signes atypiques

E) Diurétiques z:urosemlde)(élOmg x 1) ° - thromboembolique chronique » dans
- 2010) +

Spironolactone (50mg x

¥ Données administratives ¥ Prisesen charge ¥ Activités ¥ Diagnostic 3 Anté/néonatal m

B Anti- Fluindione (20 x 1)

coagulants (1 2010) Je note uniquement les

traitements spécifigues de

Un traitement médicamenteux spécifique a la

Traitement  Bosentan (125mg x 2) maladie rare est en oours
spéecifique (25/11/2016) +
iociguat (2.5mg x 3)

| 6HTP

Médicament(s) orphelin(s) [ Adempas X Volibris X

v <espiFiL
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Age aux premiers symptoémes

PAHTool

Fiche de Suivi

ID CCHAP|SC T6 HD EC AE EB Tx

Date de la suspicion échocardiographique :]

En sélectionnant | 6 o n gAPe {
(antécédents personnels), [
champ « date des premiers
symptomes » apparait.

Exemple : 01/03/1017

e BaMaRa

0 ¢ anset 5 & mois

A En sélectionnant « postnatal », le
champ « age » apparait. Ces données
sont obligatoires pour travailler sur le

délaidel 6 e r rdaagnostique.

Je mentionne | & @gxepremiers signes
qui correspond a la date des premiers
symptémes (dans le registre PAHTool).

¥

Age aux premiers signes * Anténatal A la naissance Postnatal Non déterminé

espiF L
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Age au diagnostic

e BaMaRa

Age au diagnostic * Anténatal A la naissance ikl Postmortem Non déterming

1] anset 0 mois aujourd'hui

PAHTool

ID fCC AP SC@HD EC AE EB Tx

A En sélectionnant « postnatal », le champ
« 4ge » apparait. Il est obligatoire.
A Je mentionne | 6 ©auediagnostic qui
En sélectionnant la premiére activité du correspond a la date de sortie
patient dans le centre, sous | 6 o n i) lze 1 dohospit abllanimigat i onau
date de sortie apparait.

¥ Sespif |
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Saisie des activités

PAHTool & BaMaRa

LIRVEEEN § TME W Cathétérisme cardiague B Echographie cardiaque +

Nouvelle activité #1

Y Visites
Date de I'activité * aujourd'hui
Centre pour lequel I'activité est v
déclarée *
Lieu de I'activité HU PARIS SUD SITE KREMLIN BICETRE APHP - 94275 LE KREMLIN v
BICETRE CEDEX
Contexte * Contexte de |'activité v

Objectif(s) *

Profession(s) de(s) intervenant(s)
*

Intervenant(s)

Je saisis les activités depuis le registre et je

compléte avec le DPI

3F espiFiL
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des <crit res

d d°AHiT ool

Mise & jour du 01/10¥2022

REGISTRE NATIONAL DE I'HYPERTENSION PULMONAIRE
Définition des critéres d’inclusion

- Guidelines ESC / ERS, 2022 -

Nouvelles recommandations

Tout patient diagnostiqué, ayant été informé et répondant aux critéres d'inclusion

doit étre renseigné dans le Registre national de I'Hypertension Pulmonaire

P ]

Hypertension pulmonaire des groupes 1, 2,3, 4et5
Cathétérisme cardiague droit au repos lors du bilan initial :
Groupes 1,4 et5 PAPm > 20 mmHg, PAPO = 15 mmHg et RVP > 2 UW
Groupe 2 (CPcPH) PAPm > 20 mmHg, PAPO > 15 mm Hg et RVP > 2 UW
Groupe 3 PAPm > 20 mmHg et RVP > 5 UW
HTP a I'effort Pente mPAP/Qc (donc RPT) > 3 UW

Adultes et Enfants.
Critéres de non inclusion

Cathétérisme cardiagque droit au repos lors du bilan initial

Groupes 1,4 et5 PAPm > 20 mmHg, PAPO = 15 mmHg et RVP =2 UW
Groupe 2 PAPm > 20 mmHg, PAPO > 15 mm Hg et RVP =2 UW
Groupe 3 PAPm > 20 mmHg et RVP =5 UW

Hypertension pulmonaire du nouveau-né

us

%5

I Oon
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au sommaire
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Le codage des
maladies
respiratoire rares

ReSpIRare
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Le SUPPORT au diagnostic des dyskinésies ciliaires primitives (  DCP)

Hypoventilation alvéolaire*

Syndrome de Kartagener

(Situs inversus)

Mesure du NO nasal Panel NGS des génes les plus fréquents

| |
Microscopie électronique (ME)

Anomalie ultrastructurale typique de DCP

/ )
Génétique orientée par les résultats de la ME

2 mutations non ambigués dans un gene de DCP

Avis RCP
nationale B
* Chez | denfant bronchite chroni qu @éonatalb.iCimezlt @a c¢ithirtoe i :.guD B ,0SdMi, iradisRitde le fentdie r ~oAlesempeide 2t © $ M ¢
mutations clairement pathologique dans un gene de DCP, *** Contrdlé au moins 2 fois dans de bonnes conditions
6acl.v ®NdMR 3 : Dr Guillaume Thouvenin, Pr Bernard Maitre, Pr Philippe Reix, Dr Aline
espiFIL

Réalisé par le groupe de travail sur |
Tamalet, Pr Jean Francois Papon,Dr Emilie Bequignon Dr André Coste, Dr Estelle Escudier, Dr Marie Legendre au nom du groupe DCP 1{'-
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Le SUPPORT au diagnostic des dilatations des bronches idiopathiques
(DDB)

DIAGNOSTIC
Clinigue : toux grasse chronigue (>4 semaines/an) ou bronchite bactérienne récurrente (>3 épisodes/an)

+ Tomodensitométrique : index bronchoartériel > 0.8 (< 6 ans) ou 1 (> 6 ans)
+/- Fibroscopie

DDBs localisée(s) DDBs diffuses

[ 4 : 2 b f 1 i L]
ATCD doéun pi s o dAéCDh - - Mesure NO nasale - HIV
infectieux respiratoire et scanner compatibles A;’%Di etnsﬂsgl?og ti n. (T;;t,(:.e la sueur - Etude ciliaire - Bilan immun et
aigu précédant la toux avec une séquelle de corps étranger CFTR E"\ﬂ:g (brossage, biopsie) auto-immun approfondi
chronique tuberculose ( ’ ) - Génétique DCP - Génétique
| | ] | |

A4 hd

DDB(s)

h 4

DB(s)

Déficit immunitaire

nfectioueety | . seauetiaire(s) | SR Y alapathies Maladie
ddébune tub . P auto-immune
(corps étranger)
| | |
v L 4 v ¥

DDB(s) idiopathique(s)

Réalisé par le groupe de travail sur | 8 a c1.7 BNMR 3 : Pr Jean-Christophe Dubus, Pr Ralph Epaud, Dr Véronique Houdouin,

Dr Nadia Nathan, Dr Guillaume Thouvenin -
F espiF L

Chang A,. Lancet 2018;392:866-79. Fiira Maiadies Resp



Le SUPPORT au diagnostic des pneumopathies interstitielles diffuses
(PID)de | 6enf ant

Explorations 1 Orientation diagnostique 1 Explorations 2 Orientation diagnostique 2
Diagnostic confirmé
i Clinique et i
; histoire familiale V PID environnementale
VPID dbébexposit
il Vv Connectivite i Etude génétique |
4 V Maladie métabolique
TDM thoracique i V NEHI : j
o . - Diagnostic
lagnostic suspecté . O . Lz
. Biopsie confirme
. o ; 4 \ pulmonaire
Biologie, EFR 1 Pathologie du surfactant (ou autre organe
’ : T Protéinoses alvéolaires 5 doint ®ri°t)
1 Maladies auto-inflammatoires
T NEHI ] Biopsie : M ET
1 Sarcoidose / granulomatose _ ulmonaire ; ;
T Glycogénose interstitielle . . + dlagnOSthue
LBA - 4 L
i d . génétique
T Anomalie diffuse du
développement pulmonaire

{ Autres /

Réalisé par le groupe de travail sur | 6 a c1.7 BNMR 3 : Pr Raphaél Borie, Pr Vincent Cottin, Pr Jean-Christophe Dubus, Pr Ralph T8
Epaud, Dr Nadia Nathan, Pr Philippe Reix l qesplF
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Le SUPPORT au diagnostic dusyndr ome doOndine (1/

Hypoventilation alvéolaire

© Symptdémes cliniques : PSG - A Radio/Scintigraphie
 déautres pathol Polysomnographie infaisable IRM Cfarebrgle Pulmonaire
- A Prader willi, . (PSG) ~oou +/- meédullaire A Echocardiogramme
- A Syndrome indisponible* : A IRM Diaphragmatique
hypothalamique l l - A Fibroscopie ORL
---------------  IRREEEEEEEEEEEY . A EMG et Vitesse de
" Hypoventilation Autre; Normale Anormale : Cond\ucUon I_\lerve_:use_:
I centrale pathologies : A Test a la pyridostigmine
\4 | - A Etudes métaboliques
I - A Autres études
spécifiques Test génétique de .
génétiques et PHOX2B Autres pathologies
autres neurologiques

!

Mutation positive Mutation négative

Syndr ome d

* Ventilodépendance ou PSG non disponible
Réalisé par le groupe de travail sur | 6 a c1.7 BNMR 3 : Pr Christian Straus, Dr Jessica Taytard , Dr Ha Trang v{[l

Respi L
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Le SUPPORT au diagnosticdu syndr ome doOndine (2/

Diagnostic en cours, phase précoce d 6 i nv e st Augua trésuttat d 6 e x a IM& @revenu pour ce

En cours . . . . .
diagnostic. Le niveau de confiance est nul ou tres faible.

L 6 hy p o diagnostigue est vraisemblable compte tenu des données disponibles. Cependant,
Probable I 6 e ns eanlsignes ou analyses nécessaires pour affirmer le diagnostic ne sont pas réunis pour q u 6 i |
puisse étre confirmé a ce jour.

Le diagnostic posé a été confirmé par :

A Polysomnographie (PSG) incluant la mesure de PCO?2 artérielle ou veineuse ou transcutanée ou de
findbexpiration

A Etude génétique de PHOX-2B

Confirmé

Le médecin ne peut se prononcer sur le diagnostic. Cela peut étre ddal 6 ab s eunlcéei ndi sponi t
d 6 e x a m@iagsostiqgues ou a des examens non contributifs. L &1 nv e s est teaninéeoau
impossible a réaliser, ou bien | 6 i n v e sné pegrnettpasade situer le diagnostic dans la nomenclature
médicale actuelle.

Indéterminé

T -
Réalisé par le groupe de travail sur | & a c1.7 BNMR 3 : Pr Christian Straus , Dr Jessica Taytard , Dr Ha Trang v{{l qespﬂ'_lL
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Les codes Orphanet des maladies

Anomalies du développement pulmonaire

respiratoires rares (

RespiRare)

98729 (G)
99078
264688
210122

431353 (G)

99083
2414

774

185
156252 (G)
141127

95430
182111 (G)
3346

984

98043 (G)
1928
2140
2257
2357

2444

2903
3161
887

Anomalie congénitale des veines pulmonaires
Anomalie de Neuhauser

Chylothorax congénital

Dysplasie alvéolo-capillaire congénitale
Maladie veino-occlusive pulmonaire
hémangiomatose capillaire pulmonaire
Hypoplasie des arteres pulmonaires
Lymphangiectasie pulmonaire congénitale
Télangiectasie hémorragique héréditaire (Maladie de
Rendu Osler)

Syndrome du cimeterre

Anomalie de la trachée

Sténose trachéale congénitale

Trachéomalacie congénitale

Malformation respiratoire

Agénésie de la trachée

et/ou

Agénésie pulmonaire

Malformation du diaphragme ou de la paroi abdominale
Emphyseme lobaire congénital

Hernie diaphragmatique congénitale

Hypoplasie pulmonaire primitive

Kyste bronchogénique
Malformation  congénitale
pulmonaires (MAKP)
Pneumothorax spontané familial
Séquestration pulmonaire congénitale
Syndrome de VACTER

des voies aériennes

275791(G)
404521

98920

99981
70590
1143
98896

422

275837 (G)

70588
2373
137577

268882
1136
589

171439
718

293987

505395

661
870

Hypertension artérielle pulmonaire associée a une autre
maladie

Amyotrophie spinale avec détresse respiratoire de type 2

Amyotrophie spinale avec détresse respiratoire type 1

Apnée du prématuré

Apnée infantile

Arthrogrypose congénitale multiple neurogénique

Dystrophie musculaire de Duchenne

Hypertension artérielle pulmonaire idiopathique et/ou familiale
Hypertension pulmonaire due & une maladie pulmonaire et/ou
une hypoxie

Syndrome d'aspiration méconiale

Laryngomalacie congénitale

Lésion cérébrale ischémique et hypoxique néonatale

Malformation d'Arnold Chiari type 1
Malformation d'Arnold Chiari type 2

Myasthénie auto-immune

Myopathie némaline de I'enfant

Syndrome de Pierre Robin isolé

Syndrome d'obésité infantile d'installation

dysfonctionnement hypothalamique -
dysautonomie

rapide -
hypoventilation -

Dysfonction diaphragmatique induite par la ventilation
mécanique

Syndrome d'Ondine

Trisomie 21



Les codes Orphanet des maladies respiratoires rares ( RespiRare)

Maladies des voies respiratoires Pneumopathies interstitielles diffuses -P1 D de | 6enf a
1164 Aspergillose broncho-pulmonaire allergique 90060 Hémorragies alvéolaires diffuse
60033 Bronchiectasie (dilatation des bronches) idiopathique

Bronchiolite oblitérante avec trouble ventilatoire 99931 Hémosidérose pulmonaire idiopathique
1303 obstructif

79127  Bronchiolite respiratoire avec pneumopathie interstitielle 79430 Syndrome de Hermansky-Pudlak

389 (G) Histiocytose Langheransienne

244 Dyskinésie ciliaire primitive . . .
Dvsplasie b hool . 217560 Hyperplasie des cellules neuroendocrines du nourrisson
70589 )fs.p.asw ronchopu .monallre 93552 Lupus érythémateuxdi s s®mi n® de | 6enfant
60 Déficit en alpha-1-antitrypsine 355 EECE e
586 M'ucm./iscidose 77293 Maladie de Niemann-Pick B
101063  Sits inversus total 646 Maladie de Niemann-Pick C
- N _ B 60025 Microlithiase pulmonaire alvéolaire
Pneumopathies interstitielles diffuses -P1 D de | denf agpot Pneumopathie chronique idiopathique & éosinophiles
31740 (G) Alvéolites allergiques extrinseques 440402 Pneumopathie interstitielle par déficit en ABCA3
99907 Alyéolite allergique domestique o 217563  Détresse respiratoire aigué néonatale par déficit en SP-B
217566 r%%ifﬁjl?srrﬁzrgza;ﬂ:fag?z;gpIque avec deficit du 440392 Pneumopathie interstitielle diffuse par déficit en SP-C
o - Pneumopathie interstitielle médicamenteuse ou secondaire a
182095 (G) Elrgeum?p?thle |dntellrst|;|elle o - 264978 une exposition aux radiations
264709 (G) systgr?ﬁglljleque e lenfance associee a une vascularite 404580 (G)  Arthrite juvénile idiopathique polyarticulaire
761 Vascularite 2 immunoglobulines A 440427 I\Drogéinose’ alvéolaire pulmonaire sévere par déficit en MARS
. . L : a début précoce
98300 (G) Pneumonie interstitielle idiopathique . o . .
o ] 747 Protéinose alvéolaire pulmonaire auto-immune
809 Connectivite mixte B Veolai I o
93672 Dermatomyosite juvénile 264675 Protéinose alvéolaire pulmonaire héréditaire
2032 Fibrose pulmonaire idiopathique (FPI) 420259 Proteinose alvéolaire pulmonaire secondaire
217557  Glycogénose interstitielle pulmonaire 797 Sarcoidose IF ResoiF L
900 Granulomatose avec polyangéite 90291 Sclérodermie systémique L qumu?F



Exemples de codage :
Alvéolite allergigue domestique

&+ Diagnostic #1

A Mon diagnostic est confirmé.

Statut actuel du diagnostic * En cours Probable Indéterminé A J 6 i n dds @xplerations ayant

permis le diagnostic.

Type d'investigation(s) * Clinique | | ¥ Biologique | * Imagerie * Exploration fonctionnelle A Je note « alvéolite aIIerglque
P ¥ :
réalisée(s) T ———— domes_thue » dans le champ
maladie rare
Maladie rare (Orphanet) Alvéolite allergique domestique x ']
Description clinique Y-
Signes atypiques Y-

Génes (HGNC)

Le code Orphanet pour cette pathologie : 99907

49 ? Retour au sommaire ﬂ"- ?esplFIL
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Exemples de codage :

du surfactant

1. Aux premiéeres consultations

+ Diagnostic #1

Détresse respiratoire aigué du nouveau

Statut actuel du diagnostic * | En cours l Probable Confirmé Indéterminé ‘

Type d'investigation(s) | % Clinique | * Biologique | * Imagerie | N\

réalisée(s) *

Maladie rare (Orphanet) | Détresse respiratoire aigué néonatale par déficit en SP-B

Description clinique

A Mon diagnostic est probable.

A J 6i n des igvestigations réalisées.

A Je note « Détresse respiratoire aigué
du nouveau-né par déficit en protéine B
du surfactant » dans le champ maladie
rare.

A Réévaluer régulierement et confirmer le
diagnostic.

50 ? Retour au sommaire

[

- né par deficit en protéine B

2. A la confirmation du diagnostic par la génétique

+ Diagnostic #1

Statut actuel du diagnostic *

Type d'investigation(s)

(ﬁ % génétique | \T\

réalisée(s) *

Précisez la(les) technique(s)

utilisée(s)

Maladie rare (Orphanet)

Description clinique

Signes atypiques

| % Séquencage ciblé (1 ou plusieurs génes) | ‘

| x Séquengage non ciblé (Mendéliome, Exome, Génome) |

Détresse respiratoire aigué néonatale par déficit en protéine B du v

surfactant
N . 4

| B

| v

Génes (HGNC) [|\xSFrPB\ \ ]

A Mon diagnostic est confirmé.
A J 6 i n deb exploeations ayant permis le diagnostic.

A Je note « le diagnostic » dans le champ maladie rare
A J6i de tet géfiei 8FTPB et/ou les informations
génétiques complémentaires.

Waadies Respiratorres Rares



+ Diagnostic #1

Statut actuel du diagnostic *

Type d'investigation(s)

réalisée(s) *

Maladie rare (Orphanet)

Description clinique

Signes atypiques

Génes (HGNC)

51 ? Retour au sommaire

[

Exemples de codage :
Hyperplasie des cellules neuroendocrines du nourrisson (NEHI)

1. Aux premiéeres consultations

Indéterminé

En cours l Probable l Confirmé

~

* Clinique | * Imagerie

Hyperplasie des cellules neuroendocrines du nourrisson X v

Mon diagnostic est probable.

J 0 i n des igvestigations réalisées.
Je note «Hyperplasie des cellules
neuroendocrines du nourrisson
(NEHI) » dans le champ maladie rare.
Réévaluer régulierement et confirmer le

diagnostic.

+ Diagnostic #1

Statut actuel du diagnostic *
Type d'investigation(s)
réalisée(s) *

Maladie rare (Orphanet)

Description clinique

Signes atypique

2. A la confirmation du diagnostic en anatomopathologie

En cours

Probable -llndéterminé

~

* Anatomopathologie

Hyperplasie des cellules neuroendocrines du nourrisson x v

A Mon diagnostic est confirmé.

AJoéindl gerpl ocayaatt peamnis le
diagnostic.

A Je note « hyperplasie des

neuroendocrines du nourrisson »

champ maladie rare.

cellules
dans le

¥ RespiFIL
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Les spécificitts des Dossiers Patients Informatisés (DPI)

A

Informations administratives pré-saisies

A S'intégre dans les outils du quotidien, pas de

double saisie

A Ergonomie différente selon DPI

A Intitulés des items peuvent différer de ceux de BaMaRa
Exemples : type de diagnostic, appréciation du diagnostic

A Saisie compléte indispensable : pour une migration compléte
de la fiche maladie rare dans BaMaRa, les champs obligatoires
doivent étre saisis

53 ? Retour au sommaire 1["- ?esplFIL
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DPI Orbis (1/7)

ORBIS APHP@OR1PRO

" Recherche patient
" Gestion des RdV

“ licta dac DAV

]| Malackes rares_

Fiche de renseignements [frise en charge

Date création fiche : 13/04/2022 Utilisateur ayant créé la fiche : Sabrina BOUATIA
CRMR(s) de rattachemenl Centre de référence de I'hypertension pulmonaire v
v
- EEfent

Recherche patient
Gestion des Rdv

Liste des RV

Lettre de convocation

-

b s IF Respif L

Filiérs Maladies R

Retour au sommaire




DPI Orbis (2/7 )

La fiche de renseignements T le onglet

Centre maladies rares principal du patient

Fiche de renseignements  Prise en charge pour le diagnostic

Date création fiche :  13/04/2022 Utilisateur ayant créé la fiche : .

CRMR(s) de rattachemeniCentre de référence de I'hypertension pulmonaire v
-

= Patient
T AT R O 0oui O Non Médecin référent du patient au sein de l'aPHP*:
B ' Autre médecin référent
mier n .

Date du premier contact S

Le patient a été orienté v

E‘Eh:de na_issa‘nce - Prise en charge a 100% (ALD) : O Oui O Non

Lieu d'habitation™ : ST MAUR DES FOSSES FRANCE

Patient décédé : O Oui O Non

(propositus™ : @ Oui_ O Non |

+ Arbre généalogique

Le propositus (Premier patient enregistré
dans un centre MR pour une méme famille)
est obligatoire

Cas : O Sporadigue O Familial Consanguinité (issue d'une union entre parents) : O Oui O Non
Non-opposition du patient (ou son tuteur) pour une réutilisation de ses données anonymisées _ _
dans un cadre d'analyses de santé publiques™ : [ l§'|'~Ion-0ppc'su:|c>n Copposition ]

Import du document d'informations - s .
Je peux cocher « non-opposition » sij 6 af l& i h

danslasalled 6 at teeshjt éeamis

au format papier la

*Toutes les informations sont obligatoires et communiquées vers BaMaRa q‘ ?eSpIF .‘L

Fliére Maiadies Respiratores Rare:



https://www.bndmr.fr/participer/guides-et-bonnes-pratiques/information-patient-bamara/
https://www.bndmr.fr/wp-content/uploads/2022/12/NI-patient-BNDMR-1-page.pdf

DPI Orbis (3/7 )

La fiche de renseignements T le onglet

A Mon diagnostic est confirmé.
A Je note « le code de la pathologie ou sous-type de

pathologie » dans le champ code diagnostic (Orphanet MR).
Exemple : hypertension artérielle idiopathique/familiale (MR422)

=i Informations sur le diagnostic de la maladie rare

Statut du diagnostic™ :
01/01/2022  Confirmé Appréciation du diagnostic a I'entrée du
- centre® b‘
1 n /| ~ g . . .
Code MR Orphanet* : & [Hypertension artérielle pulmonaire idiopathique/familiale (MR422) ] ALoa p pr ®dui dagnobsticn
" . ermet doéo®val ular
Code CIM 10 de MR : et _ '

B pertinence du diagnostic
;"::: et'asg 'm;cofnes (W cription clinique) du patient a son arrivée dans
_ — i L votre centre maladies rares :
Age aux premiers signes M lon déterminé v Age au diagnostic™ : Age v n' Oa)ValtTH aucune hypothese

Date : 01/01/2022 A l'ige de 60 an(s) et/ou 6 moi diagnostique (« absent »), ou

bien | 6hypot

Le mode de confirmation du diagnostic diagnostique était-elle
est obligatoire si et seulement si le ¢ lppiipilElzn 5 Rl e einh

Type dinvestigation(s) réalisée v

Sujet apparemment sain : O Oui O Non
Présence de malformation anté -

statut du diagnostic le plus récent est appropriée ».
confirmé

A s 6n d e xpasde diagnostic Orphanet MR Pathologie ou MR sous-type, il faut laisser « vide » le champ diagnostic
gjl et le statut du diagnostic doit étre renseigné comme « Indéterminé ». Pensez a renseigner le code CIM-10 s 0Gest |
disponible.
A Les codes MR groupes sont a renseigner dans les champs « signes et symptémes ».
*Toutes les informations sont obligatoires et communiquées vers BaMaRa ﬂ"— qesplF IL

Filiére Maladies Respiratores Rar



DPI Orbis (4/7)

La fiche de renseignements T 1e onglet

Si le diagnostic est « probable », renseignez la maladie
suspectée (nomenclature Orphanet) dans le champ « code

ORPHANET ».

Si le diagnostic est « indéterminé », laisser le champ « code
=i Informations sur le diagnostic de la maladie rare . ORPHANET » vide.

Statut du diagnostic™® :

01/01/2022  Indéterminé Appréciation du diagnostic a l'entrée du
centre® : Apsent v
Code MR Orphanet= : &
Code CIM 10 de MR :
Autres diagnostics
Signes et symptémes (description clinique)
MR2Z5837
[ Age aux premiers signes® Non déterminé v Age au diagnostic® : Non déterminé ¥ ]

A En sélectionnant « postnatal » le champ « &ge » apparait. Il est obligatoire.
A Un age approximatif est préférable & une absence de remplissage.

ALe choixcdeaohoéod®emrmin® & est r®serv® aux port eetaus pasienis
cours de diagnostic .pour | 6©ge au diagnostic

E]:[IACeS informations sont obligatoires pour travailler sur |

*Toutes les informations sont obligatoires et communiquées vers BaMaRa tP qesplF iL

Filidra Maladies Respiratorres Rares



DPI Orbis (5/7)

La fiche de renseignements T 1e onglet

Le choix « non malade » doit étre indiqué lorsque le diagnostic
de maladie rare est écarté : votre patient est ni atteint de

maladie respiratoirer ar e, ni porteur sain
respiratoire rare

=i Informations sur le diagnostic de |a maladie rare
Statut du diagnostic™ :

23/12/2021 Non-malade Appréciation du diagnostic a I'entrée du

centre® : absent -

R
Code MR Orphanet= : &
Code CIM 10 de MR :

Autres diagnostics
Signes et symptémes (description clinique)

*Toutes les informations sont communiquées vers BaMaRa i‘ ?esplF L

Filidra Maladies Respiratorres Rares



DPI Orbis (6/7 )
La fiche de renseignements T 1e onglet

La r®ponse (oui oOu non)
traitement spécifique a la maladie rare en cours est

obligatoire.

Administration d'un médicament de « type orphelin » * : @ Oui O Non
Médicaments orphelins™® : Volibris EMEA/H/C/000839 ambrisentan v
Contre indications :

Conduite a tenir en situation d'urgence(s) :

Si un traitement spécifique est en cours, le ou les gl
S médicaments administrés sont obligatoires.

Siletrai tement nbdest, pds fdats |lea sliigsntad enaisdanskcetic&d neifaptpasdoeched a B ND NV
la réponse « oui » afin que la fiche soit quand acceptée par Orbis.

*Toutes les informations sont communiquées vers BaMaRa l‘ ?eSpIF IL

Filiére Maladies Respiratores Rares



DPI Orbis (7/7 )

Prise en Charge - 2¢me onglet

Avis sur dossier (avis 3 distance
Avis téléphonique (avis a distance)
Avis mail (avis a distance)
Avis courrier (avis a distance)
Consultation
Consultation de liaison
Consultation pluridisciplinaire
HDJ
Hospitalisation
Hospitalisation compléte

(Autre

-

0 Test thérapeutique

] Diagnostic génétique - -
O Information du patient / conseil Contact en urgence ? O Oui O Non Lieu de PEC :  Sile lieu de prise en charge est différent du site
Suivi de traitement

Prise en charge médico-sociale Type de PEC / Réponse : v

Suivi de consultation

Suivi de la maladie : aggravation Résumé / Conclusion :
Suivi de la maladie : complication
Diagnostic prénatal

Prise en charge initiale thérapeutique
Diagnostic préimplantatoire

] Consultation de transition enfant/adulte
o Acte infirmier Cette zone est alimentée par défaut par le nom,

O Conseil génétique v prénom du professionnel connecté qui effectue la

oK / Annuler saisie. La zone nbdest pas odi fiabl e
N— 7

Prise en charge

opital d'activité * : HOPITAL BICETRE - Site d'activité * (serviceHopital Bicétre - Pneumologie \(
CRMR d'activité * : Centre de référence de I'hypertension pulmonaire ¥ coordonnateur - Dr HUMBE

Date / Heure™ : 13/04/2022  15:11 Professionnel de santé™ :
Type de suivi/contexte® HDJ v Métier™ : Médecin v

Motif(s)/objectif(s) *: Suivi de traitement - Précisez...
Suivi de consultation Autre professionnel de santé :

atient orienté par™ : Médecin spécialiste hospitalier v

Dooooooo

Saisi par © Historiser [ 9 annuler ]

A Pour q u 6 diche soit acceptée pour un site MR, un médecin doit obligatoirement avoir réalisé au moins une activité pour le
patient (au moins un médecin identifié par site MR).
A Lorsque la fiche a été créée et enregistrée (fiche de renseignement et 1¢" suivi), pour les autres suivis qui seront a saisir, vous
accederez directement sur cet onglet de suivial 6 o u v ede la ficheMR. .
3F Respif Il

Filiére Maladies Respiratore

*Toutes les informations sont obligatoires et communiquées vers BaMaRa
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DPI DX o Care (1/3)

Diagnostic

PEDIATRIE(séjour courant) rRéguItals l/ Pancarie r Prescriptions Médicales rOrdonnanoes I/ Saisie d'un questionnaire uestionnaire x

| 9.13- BAMARA - BAMARA

MLD RARES BAMARA Diﬂgrlﬂsli(T Confirmation du diagnuslid‘l’railememTDonnées anté et néonatales/Recherche m

Diagnostic
Age aus premicrs signes de la maladi Statut actuel du diagnostic
[0 Antenatal Corfimmé ORPHAMET : Groupe de maladies
Al i [1 Probabl
Postnatd O Encou | «
(] Postmz'mem. i O  Indéterminé
[0 Non déterming e diagnoshic [0 AN > - .
3ge aux Ters signes lannées) | | 123] 217560 Hyperiase des celes neu... [T, - compléter pour le diagnostic 4
Age aux lers signes [mois] | |E| « probable » et « Conflrmé » en @ Z
e e I ilisant des codes de pathologies ou T
] proprie - = —
O3 Non anproprié sous-types de pathologies. =
O Absert ) 2 ]
Age au diagnostic k T
B Al nacsarce A L6 appr @i ii@hostio permetd 6 ® v ad A
Podnoten pertinence du diagnostic du patient a son Siores atyeimcs [P0 CIM10) &
= ”:*"“I — arrivée dans votre centre maladies rares : n 6 [ ™)
dge au diagnozlic |annees| . . N . .

&ge s imgmostic (mois] o) avait-il aucune _hypothfzse dlagnpstlclue' (« .
absent »), ou bien | 6 h y p o diadgnosticue TR0, D]
était-elle « appropriée » ou « non-appropriée ». « ||

4
=
Type de cas —
|I:| Sporadique | i
[ Familisl @®

*Toutes les informations sont obligatoires et communiquées vers BaMaRa

%

espif L
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DPI DX o Care (2/3)

Questionnaire X

édicales IIOrdonnances I/ Saisie d'un guestionnaire
9.13- BAMARA - BAMARA
25 anté et néonatales/Recherche T_]

] Confimé DRFPHANET : Groupe de maladi )
0 fnoan ] «
Indéterminé -

Code diagnostic [ORPHAMET)

Statut actuel du diagnostic

(=) HPO =

o
D

.

Signes atypiques [HPD.

HPO.
li
CIM10.

’I— =

Type de cas
[0 Sporadique |

Diagnostic ~ la liste

1 | B, | £

F RespifIL

Filiérs Maladies R

*Toutes les informations sont obligatoires et communiquées vers BaMaRa



DPI DX o Care ( 3/3)

Activité

‘Donndes administratives | Prise an charge | Diagnostic | Activité Anté et néonatal | Recherche |

Date de factivié

Sie MR pout lagual Factivité esl déclarde )

Cotmezume pous Lyquelle lactrvié et déclaée

‘P;w: pour lequel Factivité est déclarée
-::wx:e l “ ¥
Contete de factivié

e Autre cortexde |
Avis dexpertse sur un dossier

Avis en salle

Avis sur dossier en consultation

Consuttation

Consutation phndscpinare

Hptaide jour

Hosplaksation tradtionnele

RCP

Téléconmtation

“Ooooorooo

Obgectis de lactvité

Acte médcal

Consed génédtgue
Consutation de transtion enfart/acute
Disgnostic

Dagnostic prénatal

Diagnostique préimplartatoire
Education thérapeutque

Misa on place de la pnse en charge
Prise en charge en ugonce
Protocole de recherche

Sutv

rROOOO0000000)

*Toutes les informations sont obligatoires et communiquées vers BaMaRa

Noerfs) intesvenani{s]

4

3F RespifIL
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DPI Easily & ColleMARA (1/6

ColleMARA - - X

Préaser |a fonction de l'intervenant N\ s
bjectif(s)* v ontexte * ¥ J O]
. ‘Lml R | oo | | Je précise le centre de rattachement et la date
gﬂﬁ:&smw DE LYON - Maladies Pulmonaires Rares (De I'adulte) (ORPHA-LUNG) - Vincent x| doi ncl usi on

» =1, Centre de rattachement : HOSPICES CIVILS DE LYON - Maladies Pulmonaires Rares (De n
I'adulte) (ORPHA-LUNG) - Vincent COTTIN

Dol patient

nnées 1
Diagnostic +
Diagnostics #1 X

Statut actuel du diagnostic* O confirmé () probable (Jen cours (®)non déterminé

Type d'investigation(s) réalisée(s}ﬂ v ‘

Maladie rare (Orphanet) ‘ Q|
Description clinique ‘ Q\‘
Signes atypiques ‘ (\‘ /

|l e di agnostic

J

Age au diagnostic - 5 ‘] € com p I
_Préu'ser* Oanténata\ Onéonatal (= 1 mois) Opustnatal Opost mortem @non déterming ) au d | ag n OS'“C

® sporadique () familiale |
. "]

Commentaire libre sur le diagnostic

Cliquer ic pour saisir un texte

) F espiF L

Traitement ®oui O non Flliére Maladies Respirsores R3




DPI Easily 6 ColleMARA (2/6)

Date doéincl usi on, hors | abel
| ColleMARA - [ - x

|| Préciser la fonction de l'intervenant

Objectif(s)* [ ¥ ] Contexte * [ ¥ ]
Centre pour lequel "activité est réalisée® ﬂ
HOSPICES CIVILS DE LYON - Maladies Pulmonaires Rares (De I'adulte) (ORPHA-LUNG) - Vincent B
COTTIN

b M@1, Centre de rattachement : HOSPICES CIVILS DE LYON - Maladies Pulmonaires Rares (De B

I'adulte) {ORPHA-LUNG) - Vincent COTTIM

Date inclusion dans le centre® 22/12/2020 ! —
Nom du medecin référent* __Q] A Dated 6 i n c | dars le oentre :
date de la 1¢¢ venue du patient

Patient adressé lors 1ére visite par* [pe’diatre v ][hﬁpital v ]

La prise en charge est effectuée sur le site en dehors de la labellisation maladie rare* Oﬂ\ @®non

\

Si la maladie reléve bien du label,
cocher « non »
Pour indiquer une prise en charge
hors label, cocher « oui »

Choix du hors label : le patient est venu dans lecadredel 6 act i vi tra®e, measllagdthoéogie ne reléve pas de
ma labellisation
F Respif 1L

Filiére Maladies Respiratores Rares

*Toutes les informations sont obligatoires et communiquées vers BaMaRa




DPI Easily 6 ColleMARA (3/6)
Malade, non malade

Patient atteint de Maladie Rare

Le patient est atteint d'une (ou plusieurs) maladie(s) rare(s)* Qoui @non

Cocher «oui » si le patientestat t ei nt |déune
maladie rare.

En cas de ¢ rpasmobli@gatoirede 6est
rentrer un diagnostic dans ColleMARA

Attention : si le patient est déja pris en charge pour une maladie rare dans un autre centre, il faut laisser cocher « oui ».

Le choix « non malade » doit étre indiqué lorsque le diagnostic de maladie rare est écarté : votre patient est ni atteint
d'une maladie respiratoire rare du périmetre RespiFIL, n i porteur sain dbébune pathol ogie raea

1!-' SespifFIL

Filiérs Maladies Respirato

s Rat




DPI Easily 6 ColleMARA (4/6)

Statut actuel du diagnostic*® (®) confirmé (()probable (Jen cours ((inon déterminé éjgﬂﬁgtgl?gg?isgsigaizazrg]yi_nt permis le diagnostic et que
YPe dinveigaGon(s) ealisCe(e) anatomopathologie "] « le code de la pathologie ou sous-type de pathologie » dans
ORPHA 217560: Hyperplasie des cellules neuroendocrines du i i
Maladie rare (Orphanet)* nournisson - Hyperplasie des cellules neuroendocrines du a le Champ code dlag ﬂOSFlC (Orphanet MR) .
nourrisson Exemple : Hyperplasie des cellules neuroendocrines du
AT E TR l o @ nourrisson (ORPHA 217560)
HPO 0002789: Tachypnée 2
Signes atypiques l q] a
Informations génétiques complémentaires (optionnel)

Si le diagnostic est « indéterminé », laisser le champ
« code ORPHANET » vide.
: igl a?jxiljujee Il:ensa(i:s(.)igeda(r?;ﬁ:la:jnee;cr?pliiogrc(:)lil:lri)qeuede e stut sctuel du dzgnost” O confirmé O probable O en cours @non déterminé
Exemple : mettre le code groupe « MR98300 » pour Type dinvestigation(s) réalisce(s)” d
pneumopathie interstitielle diffuse (PID). - T I °~l
A J6i ndleg urevestigations réalisées | u s q FIRCIE ferE Hpane
résent. Description clinique l Q] a

Signes atypiques I Q]

¥ RespiFIL

Filiére Maladies Respiratores Rares



DPI Easily 6 ColleMARA (5/6)

Appréciation du diagnostic

Diagnostic a I'entrée dans le centre

Préciser® Oabsent I@ap||:.urr::u[.:rié Dnnn approprig

L6appr @adaghostiopermetd 6 ® v dd
pertinence du diagnostic du patient a son
arrivée dans votre centre maladies rares :

n 6 avait-il aucune hypothése diagnostique («
absent »),

ou bien | 6 h y p odiagnostique était-elle «
appropriée » ou « non-appropriée ».

Définition de chacun des items

Le patient est adressé pour suspicion de maladie rare, sans
précision.
Approprié Le patient est adress® pour | a suspicion dou
et je confirme que cbdbest bien ce diagnosti c.
Non-approprié Le patient est adress® pour | a suspicion dou
joéinfirme ce diagnostic.
¥ Sespif L




DPI Easily 6 ColleMARA (6/6)
Age au premiers symptémes, age au diagnostic

Age aux premiers symptomes
préciser* (Janténatal (Onéonatal (< 1 mois) [(8) postnatal | (O non déterminé
A |'dge de * [3 Ians [0 ] mois

Age au diagnostic

Préciser* (Danténatal ()néonatal (< 1 mois) (®postnatal () post mortem [(Onon déterminé |
Al'dge de * |4 ]ans !0 ]moas

A En sélectionnant « postnatal » le champ « age » apparait. |l est obligatoire pour travailler surled ®1 ai de
diagnostique.

A Un age approximatif est préférable a une absence de remplissage.
Alechoix de nodn tk@&t ermi n® & est r®serv® aux port getaus
patients en cours de diagnostic pour | 6©ge au diaghn

ACes informations sont obligatoires pour travailler
ALoerrdin@gnostique correspond °~ |l a p®riode entre | a
de diagnostic.

sur
dat

T

l e d®lI
e dobdapp
espifiL
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DPI Axigate (1/6)

Je crée lafiche BAMARA et je remplis les 4 formulaires (ci-dessous) avec les données
obligatoires

romplis avec les donndes obligatores, ientifiée par une Gtolle rouge Q
Pour plus sur la de ce module, un tutonel est @ votre disposition (lien 3 crolte). Tutoriet BAMARA

s Afin que le dossier ¢e ce patient soit envoyé 3 a BNDMR, 1l est ndoessaire que les 4 formulaires c-dessous solent

\L ‘WI’_ IL

Filidra Maladies Respiratorres Rares



DPI Axigate (2/6)

1. Nouvelle fiche principale

Le patient (ou responsable iégal) a été ddment informé et ne s'oppose pas au traitement de ses données: o - .
Je peux cocher « non-opposition» sij 6 afl&d 1 ¢ i e dans
la'salled 6 at teesntoeaniis au format papier la

DONNEES GENERALES

Le patient est : ®malade O Nonmalade *
Le patient est un foetus : Coul @Non *
Le patient est décédé : Ooul ®nNon *
Le patient est le propositus : oul ONon *

Consanguinité : Oou ONon O Inconnu

Le propositus (Premier patient enregistré dans un
centre maladies rares pour une méme famille) est
obligatoire s ne $ 6 apas du patient

N° de Sécurité Sociale : [ 254068938724963 |

Pays de naissance : FRANCE Commune de naissance :

] Infos PASTEL : SENS 89090 - FRANCE - Erreur Pastel [

Pays de résidence : FRANCE * Commune de résidence :

I * Infos PASTEL : LA GARDE FREINET 83680 - FRANCE - Erreur Pastel )

ANTE ET NEONATAL

& la procréation : Ooul ONon
Présence d'anomalie(s) anténatale(s) : OnNon Ounique O Muttiple

Né & terme : Oou ONon Précision du terme : E SA

Poids a la naissance : E 9
Taille & la naissance : |:] e
Périmétre cranien a la naissance : : cm

Foetopathologie : Ooui ONon

1!-' espifIL

Filiére Maladies Respiratoires Rares

*Toutes les informations sont obligatoires et communiquées vers BaMaRa


https://www.bndmr.fr/participer/guides-et-bonnes-pratiques/information-patient-bamara/
https://www.bndmr.fr/wp-content/uploads/2022/12/NI-patient-BNDMR-1-page.pdf
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2. Nouvelle prise en charge

BAMARA - PRISE EN CHARGE
Etat du formulaire : Champs obligatoires restant & saisir : (56
=

Centre maladies rares principal du patient pour le

Centre de rattachement : | |* Hors label : Cloui O Nen diagnostic

Date dinclusion dans le site MR : E *

Attention, ia date dinclusion dans fe cenire doit étre anténeure aux dates des activitds de soins.

Patient initialement adressé par ; Dated 6 i n c | dars le oentre : date de la 1¢re

O Pedire (vile) venue du patient.
[ Pédiatre (hépital) . . N :
O Autres spécialiste (vilamdoitan Si la maladie reléve bien du label, cocher « non »
(Cvenu de lui-méme

(] Association de patients

(] Généraliste

[ Gynécolabstétricien

(] Généticien

[ Centre de rétérence maladies rares (CRMR)

() Centre de compétences maladies rares (CCMR)

([ Centre ge protection maternelle et infantile (PMI)
[ClCentre e prise en charge (CAMSP, CMPP, SESSAD,...)
(I Centre de diagnostic / dépistage prénatal

) Avtre

Médecin référent maladie rare : ® Référent du centre ) Lt é ou saisie
Nom : D *

Prénom : D *

Sumdegees: [Tk

j{f espifIL

Filiére Maladies Respiratores Rares

*Toutes les informations sont obligatoires et communiquées vers BaMaRa
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3. Nouveau diagnostic

BAMARA - DIAGNOSTIC
Etat du formulaire : Champs obligatoires restant a saisir : 5 /| L6appr ®duidiagndstr permet d 6 ® v ald petinence
B du diagnostic du patient a son arrivée dans votre centre
maladies rares
Age aux premiers signes : Owlénalal O Ajanaissance O Postnatal O Non déterming  *
Appréciation du diagnostic & l'entrée du centre : () angent O Non approprié U Approprié %
Age au diagnostic : O anténatal - O Alanaissance  O'Postnatal O/ Non déterming O Postmortem %

En choisissant « postnatal », un champ obligatoire pour entrer

| 6 Coy patient apparait. Ces données sont obligatoires pour
travailler sur le délai d'errance diagnostique

Statut actuel du diagnostic : OEncours OpProbable  ® Confirmé O Indéterming %

Maladie rare (Orphanet) : | Hyperension pulmanaire thromboembolique chronigue (T05%1 |

Signes complémentaires associés :

Signes innabituels associés : . A compléter en utilisant des codes de pathologies ou sous-
O cas sporadique O Cas familial types de pathologies

Commentaire non envoyé 4 BaMaRa)
2

CONFIRMATION DE LA MALADIE

Type d'investigations réalisies @ *
Clclinigue [ Biochimique [ Biologique [|Génétique [ Jimagerie (| Explaration fonctionnelle [ Anatomopathalogie [ Autre

Si mon diagnostic est confirmé, j6 i n dlesgnuestigations
ayant permis le diagnostic

Sujet apparemment sain : Ooui Onon

TRAITEMENT

Un traitement spécifique & la MR est.il en cours 7 Ooui ONen *

Si un traitement spécifique est en cours,
le(s) médicament(s) administrés sont
obligatoires

_ _ o - ?{F espifiL
*Toutes les informations sont obligatoires et communiquées vers BaMaRa L P MosRespires s
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4. Nouvelle activité de soins

Centre maladies rares principal du patient
pour le diagnostic

Je renseigne | 6activit® g

¥ RespiFIL

. *Toutes les informations sont obligatoires et communiquées vers BaMaRa Far Ml Rsictres s
























