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EDITO

Ce guide vous indiquera les méthodes pour homogénéiser le

codage et faciliter le remplissage des items sur BAMARA pour la filière

G2M,afin d’améliorer la qualité des données saisies.

Tous les items évoqués sont obligatoires dans BAMARA :c’est le

set dedonnéesminimal (SDM).

Ce guide de codage permettra aussi d'optimiser le financement

dédié à votre centre maladies rares (CRMR et CCMR).

L’équipe filière.
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QU’ EST-CE QU’ UNE MALADIE RARE ?

Une maladie est dite rare  
lorsqu’elle touche moins  

d’une personne sur 2000.Bien  
qu’elles soient rares, ces  

maladies concernent trois  
millions de personnes en  

France, soit près de 4,5%de la  
population.

Ace jour, entre 6000et 8000  
maladies rares sont identifiées  
en France et de nouvelles sont  
découvertes chaque semaine.

Lesmaladies rares sont  
d’origine génétique dans 80%  
des cas,ce qui signifie qu’elles  
résultent d’une altération d’un  

ou plusieurs gènes. Elles  
peuvent apparaître avant ou  

après lanaissance et même se  
révéler tout au long de la vie.

85%de cesmaladies ne  
disposent pas de

traitement qui permetted’en
guérir.

<1
personne

/2000

6000
à 8000
maladies

80%
sont 

génétiques

85%
sont sans  
traitement  

curatif



LES
BONNES  
PRATIQUES 
DU CODAGE



INFORMATIONETDROITSDUPATIENT

Information  
collective

• Informer le patient lors de sa consultation, le tracer dans le 
compte rendu de consultation «le patient a été dûment  
informé de la sécurité et de la confidentialité de ses  
données dans la BNDMR et ne s’oppose pas au traitement 
de ses données/s’y oppose»

Information  
individuelle

• Faire afficher la note d’information dans les différents lieux 
de prise en charge du patient (salles d’attente, box de 
consultations, etc.) et l’intégrer dans le livretd’accueilde 
l’établissement

• Respecter la confidentialité des données recueillies comme 
les données personnelles identifiables (DPI)

Le recueil se fait dans le cadre de l’intérêt public, le patient ne peut pas s’y opposer mais il doit être informé il faut donc:

Si la case n’estpascochée, le patient ne sera pasmigré dans 
la BNDMR et ses données ne seront pas utilisées pour de la 

recherche

Cocher la case si le patient a reçu cette information

• S’il s’oppose,ne pas cocher la case, mais remplir tout  
le formulaire

Joindre la note d’information au courrier de compte-rendu 
de consultationou d’hospitalisationdu patient



SAISIE D’UN PATIENT “NON MALADE”

• Lors de la prise en charge initiale du patient, sélectionner la case
«malade ».

• lorsque la ou les maladies rares évoquées sont formellement 
écartées par l’expert, sélectionner la case «non-malade »; cette case 
concerne uniquement une maladie rare.

La notion de «Non-malade »sous-entend nonatteintd'une
maladierare dela filière etn’estpasporteursain.

L’activité sera prise en compte dans la file active de l’année
en cours.



Sujet apparemment sain (Porteur sain)

• Ce statut indiquer que le patient est sain mais porteur  
delamutationpouvant entrainer une maladie rare

• Exemple:une mutation est repéréepar examen  
génétique mais le patient ne présente pasde  
symptômesà ce jour

• Faut-il le saisir en maladeou non malade?



PROPOSITUS

Toutpremierpatientatteint de maladie rare enregistré dans l’hôpital
pour une même famille.

Les patients d’une mêmefamille doivent être rattachés à la pochette 
familiale

Prénom NOM

Prénom NOM



Date à laquelle le patient a été inclus «vu pour la première fois » 
dans le site maladies rares labellisé

PRISE EN CHARGE

Pour les anciens patients, indiquer l’activité à l’année de

labellisationcomme première activité.



La case Horslabellisationne doit pas  
être cochée.
En effet, le hors labeln’estpasutiliséau
seindelafilière.

Si vous prenez en charge un patient  
atteint d’une pathologie relevant de la  
filière G2Mmais pas de la spécialité de 
votre centre il faudra quand même le  
saisir pour votre centre et non en hors  
label.

LeHors label estdifférentd’unpatient
nonmalade:

Un patient non maladen’est pas atteint  
d’une maladie rare.En hors label, le  
patient est atteint d’une maladie rare ne  
relevant pasde la filière.

PRISE EN CHARGE(Horslabellisation)

Pour rappel, les patients saisi en hors labelne sont pascomptabilisésdans
la fileactive du site maladie rare.



ABSENT

 La maladie du patient n’a  
pas été diagnostiquée  
avant son entrée dans le  
centre

NON APPROPRIE

 si le diagnostic posé  
avant l’entréedu patient  
dans le centre semble  
erroné

 Le diagnostic, les  
examens ou les  
observations actuelles le  
contredisent

APPROPRIE

 le diagnostic posé ou  
suspecté ou approché  
avant l’entréedu patient  
dans le centre semble en  
adéquation avec le  
diagnostic, les examens ou  
lesobservations actuelles.

APPRÉCIATION DU DIAGNOSTIC À L’ ENTRÉE



LES DIFFERENTS NIVEAUX D’ASSERTION
DU DIAGNOSTIC

EN COURS

 Il s’agit despatients ayant  
une investigation en cours,  
des symptômesévocateurs  
d’une maladie (code HPO)  
mais pas de résultats des  
examens qui le confirment

 Le champ maladie rare  
(orphanet)doit rester vide

 Ajouter lesexamens utilisés

 Le champ maladie rare  
(orphanet)doit être  
renseigné

 Ajouter lesexamens utilisés

PROBABLE

 Il s’agit despatients ayant un  
diagnostic suspecté,en  
attendant lesexamens  
complémentairesqui  
confirment le diagnostic

 Le champ maladie rare  
(orphanet)doit être renseigné

 Ajouter uniquement l’examen
confirmant le diagnostic

CONFIRME

 Il s’agit despatients ayant un  
diagnostic confirmé par les  
examens réalisés

 Utiliser le code 616874dans  
le champ maladie rare  
(orphanet)

INDETERMINE

 Il s’agit despatients n’ayant  
pas de diagnostic précis, et  
les examens  
complémentairesne  
permettent pas de poser un  
diagnostic.Les patients  
sont enimpasse  
diagnostique

Lorsqu’un diagnostic de maladie rare est finalement écarté après investigations, il faut passer le patient en «Non Malade »dans l’onglet Données

administratives,puis supprimer son diagnostic, depuis la fiche récapitulative en cliquant sur la poubelle.



TYPES D’INVESTIGATIONS RÉALISÉES

RCP
Génome

Anatomo-
pathologie

Analyse des cellules ou des tissus ; inclut la microscopie (histologie, 
biopsies) ainsi que l'ultramicroscopie

Imagerie
Toute présentation visuelle des structures ou des fonctions des organes ou 
des tissusen vue d'une évaluation diagnostique.

Biochimique  
Biologique

Toute examen biologique et Analyse des substances chimiques contenues 
dans le sang, les urines, les sécrétions, etc.

Génétique
Tout examen de biologie moléculaire ou de cytogénétique pour rechercher
des anomalies sur le matériel génétique (chromosomes, gènes…)

Clinique
L’examen repose sur des symptômes présentés par le patient et la prise en
compte de son état général

Autres
Tout autre examen non classabledans les modes de confirmation de
diagnostic cités plus haut, à préciser dans le champ texte

Exploration
fonctionnelle

Examen destiné à apprécier la manière dont un organe assure sa fonction. 
Inclut la mesure des réponses physiologiqueset métaboliques à des stimuli 
physiques (ex :EMG,ECG…)et chimiques

Pas de  
diagnostic



DESCRIPTIONCLINIQUE

• Il faut saisir les signes cliniques pertinents 
pouvantexpliquer la prise en chargedans le  
CentreMaladiesRares.

• En rentrant un signe, le logiciel va proposer des  
items de HPO,CIM10ORPHAet LLDB.
Si plusieurspropositions choisir HPO

Il est recommandé de privilégier l’usagedes  
termes HPO pour suivre les directives 
européennes



SIGNES ATYPIQUES

• Signe(s) inhabituel(s)associé(s) au diagnostic de 
la maladie rare observés chez le patient

• Possibilitéde décrire les signes atypiquesavec 2
thésaurusdifférents (CIM-10et HPO)

Sivotresignen’est pasrépertorié
Merci de nous le communiquerafin de faire la  
demande auprèsde la BNDMRpour la création de  
nouveauxcodes



CONTEXTE
Un seul choix possible:

 Consultation

 Consultation pluridisciplinaire

 Hôpital de jour

 Hospitalisation traditionnelle

 Avis d’expertisesur un dossier

 RCP

 Avis en salle

 Téléconsultation

 Autre

Harmonisation sur le codage
 Avis ensalle :1/jou1/hospitalisation?

Un professionnel de santé délivre un avis sur le cas d'un 
patient qu'il voit en salle en dehors de son propre service, le 
principe repose sur 1hospitalisation / 1 codage quel que soit 
le nombrede joursd’hospitalisation

 Avis téléphonique/parmail?
Choisir comme contexte «Avis personnel d'expertise sur un 
dossier »



CARACTERISATION GENETIQUEDU  
DIAGNOSTIC

S’il y a eu unecaractérisationgénétique, il  

faudra alors préciser l’âgeaudiagnostic  

génétiqueplus bas.

Dans le cas d’un diagnosticprobableou

confirmé, il sera demandé de préciser l’âge au

diagnostic clinique.
23

Il est désormais possible d’indiquer si une 

caractérisationgénétique du diagnostic a été 

obtenue ou pas, ou encore si elle est non 

appropriée (causes exogènes, infections 

virales, tératogènes,auto-anticorps).



CARACTERISATION GENETIQUEDU  
DIAGNOSTIC 2

24

Le nom des précisions des techniquesutilisées à changé!

Des Informationsgénomiques complémentaires peuvent être 

également saisies. Ceci reste optionnel.



CODAGE DES  
SITUATIONS 
SPECIFIQUES :  
LES RCP



Codage des situations spécifiques

RCP

L’activité de RCP doituniquement être remplie par lepraticienquisoumet le dossier, et les personnes qui participentà la RCP ne doivent pas créer une activité pour ce même 

patient. Ils peuvent en revanche avoir leur nom associé à l’activité (dans le nom des personnels réalisant l’activité).

On peut résumer les différents cas de figure selon le schéma suivant:

RCPmétaboliciens RCPnonmétaboliciens

Saisir tous lespatients
présentés

Saisir seulement les
patientsque l’ona



LE CODAGE  
DES 
ACTIVITÉS 
PARA-
MÉDICALES



CODAGE DES ACTIVITÉS PARAMÉDICALES

 Commentcoder les activitésdesparamédicauxquivoientles 
patients justes avant ou juste après une consultation 
médicale?

Si le patient est vu en dehors d’une consultationpluridisciplinaire 
ou d’une hospitalisation de jour, alors chaque intervenant peut  
coder une activité distincte (consultation et téléconsultation 
seulement) pour le patient.

ex:consultation avec un.e psychologue, diététicien.ne…



GLOSSAIRE



• Référentiel HPO (Human Phenotype Ontology)

Le référentiel HPO contient une liste de signes phénotypiques (ensemble des traits observables d’un organisme) Il est le
référentiel de référence en Europe.

• La CIM-10 [classification internationale des maladies, 10e révision]

La CIM-10 est retenue pour fournir une liste complémentaire de signes ou de groupes de maladies pouvant orienter un 
diagnostic.

• Consultation

Visite faite par le patient dans un service de santé pour le diagnostic, le traitement, et le suivi de sa maladie (consultation 
médicale ou psychologue ou séance de kiné du service).

• Consultation pluridisciplinaire

Consultation pendant laquelle le patient est vu (en même temps ou successivement) par plusieurs professionnels de santé de 
différentes disciplines (médecins, IDE, kinésithérapeute, psychologue…) afin de permettre un meilleur suivi et une prise en 
charge complète. Cette activité doit aboutir à une synthèse pluridisciplinaire de prise en charge. Une consultation médicale 
suivie d’un bilan sanguin peut être considérée comme une consultation pluri disciplinaire. Par contre, un bilan sanguin isolé ne 
doit pas être considéré comme une activité.

• Hôpital de jour

Prise en charge médicale multidisciplinaire concentrée sur une journée ou demi-journée, ne nécessitant pas une 
hospitalisation complète mais ne pouvant pas être effectuée en consultation externe.

• Hospitalisation traditionnelle

Admission du patient pour un séjour de plus d’une journée.

• Avis sur dossier en consultation

Le médecin rend un avis sur un dossier apporté par un proche du patient (le patient n’est pas présent)



• Avis d’expertise sur un dossier

Un professionnel médical sollicite l’avis d’un ou de plusieurs professionnels de santé en raison de leurs formations ou de leurs 
compétences particulières, sur la base des informations médicales liées à la prise en charge d’un patient (le patient n’est pas 
présent). Cela comprend les avis par mail ou par téléphone.

• Avis en salle

Le professionnel de santé délivre un avis sur le cas d’un patient qu’il voit en dehors de son propre service.

• Téléconsultation

Consultation à distance du patient, un second professionnel de santé peut être présent auprès du patient pour assister le 
professionnel de santé.

• Autre

L'activité de soin réalisée ne s'inscrit dans aucun des contextes cités plus haut. 
Contexte à préciser dans le champ texte.

• Diagnostic

Détermination de la nature d'une maladie ou d'une condition, ou distinction entre une maladie ou condition et une autre. 
L'évaluation peut être faite par un examen physique, des tests de laboratoire ou analogues, et peut être complétée par des 
programmes automatisés pour améliorer le processus de prise de décision.

Mise en place de la prise en charge

Définition des stratégies à adopter pour la prise en charge du patient (programme préventif ou thérapeutique).

• Suivi

L'activité s'inscrit dans le cadre d'un suivi programmé du patient.



• Conseil génétique

Aviser les familles des risques encourus d'anomalies à la naissance, pour qu'elles puissent prendre une décision réfléchie
pour une grossesse en cours ou future.

• Consultation de transition enfant/adulte

Consultation réalisée pour préparer l’adolescent au transfert de son suivi médical en service de soins d’adultes

• Diagnostic prénatal

Détermination de la nature d'une condition pathologique ou de la maladie chez un embryon, fœtus postimplantatoire ou
chez une femme enceinte.

• Diagnostic préimplantatoire

Détermination de la nature d'une condition pathologique ou de la maladie dans un ovule, un zygote ou un blastocyste avant 
implantation. Une analyse cytogénétique permet de détecter la présence ou l'absence de maladie génétique.

• Prise en charge en urgence

Premiers soins ou autre intervention immédiate en cas d'accident ou d'état de santé exigeant des soins immédiats et un 
traitement avant même que les soins médicaux et chirurgicaux définitifs puissent être délivrés.

• Acte médical

Actes thérapeutiques, actes chirurgicaux, prescription...

• Protocole de recherche

Activité réalisée en dehors du cadre habituel de la prise en charge du patient. Elle est réalisée dans le cadre d'un protocole de
recherche (cohorte, essai clinique...)

• Education thérapeutique

Enseignement ou formation des patients au sujet de leurs propres besoins de santé 35



ANNEXES



MISE À JOUR DES RÉFÉRENTIELS
D

E  BAMARA (APPLICATION WEB)

• Description clinique :référentiels CIM-10;HPO

• Signes atypiques:référentiels CIM-10;HPO

• Gènes:référentiel des gènes HGNC

• Médicamentsorphelins :référentiel des

médicaments avec désignation orpheline de

l’Agence Européenne du Médicament

Ajout de milliers de termes pour coder au  
mieux vos patients.

Maintien de tous les anciens termes  
(mise à jour cumulative).

Nouveaux codes HPO en anglais car pas  
encore de traduction française

 Implémentation progressive de ces 
mises à jour dans les fiches maladies  
rares des DPI proposant une fiche  
maladies rares (si vous êtes concernés, 
rapprochez-vous de votre direction  
informatique).



Affichage informationpatient

Nouvelleversionde lanote  

d’informationpatient relative au  

traitement informatisé de ses données de 

santé dans BaMaRa qui doitêtre affichée  

danslesdifférentslieuxdepriseen  

chargedupatientpar l’hôpital partenaire  

(sallesd’attente, box de consultations etc.)



Fiche informationpatient

Nouvelleversionde lanoted’information

individuellepatient.

Cette note est à remettreaupatient lorsdesa 

consultationouàjoindreavec lecourrierde  

consultation/hospitalisation.

L’information donnée au patient doit être 

tracéedansle dossiermédicaledupatientpar 

une simple phrase dans le compte rendu de  

consultation / d’hospitalisation.

Celapermettra de pouvoir cocher dans BAMARA  

la case relative à cette information.



Statut dudiagnostic

*SchémaBNDMR



Guide decodagesactivités



Codagedans descas
particuliers
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