AIDE A LA SAISIE DANS LES BASES DE
DONNEES POUR LES CCMR

PARIS

FOROATION

OFHTAL MO
ROTHECHLD
TAL
. BICHAT
. HOPITAL
AHERDIEE HAPRITAL

HAPITAL PARE LAREDISIERE
ORI TAL
LILLE FiEE TENON
HOFITAL
CEDORGES POMP DU

HOFITAL
' ‘ PITIE-EALPETRIERE
HOPITAL
COBNACT L& .

HAPTAL
EICETRE

‘ . AMIENS
ROUEN .

REIMS
CRMR STRASBOURG

N

CAEN

AVANCE PARIS

o . ﬁ
ANGERS CEMR
MARS

NANTES TOURS .

Pﬂ?ﬁﬂs NG, @ LYMPHOEDEMES PRIMAIRES (LP)

LA FILIERE FAVA-MULTI v B oo e weees

® ANOMALIES VASCULAIRES NEUROLOGIQUES
T . ET CEREBRO-MEDULLAIRES (AVANCE)

BREST

COLMAR
aLHgUSE @ ANOMALIES VASCULAIRES SUPERFICIELLES (AVS)

. FERRAND. § o
REGROUPE 6 RESEAUX : s g @ MALADIES ARTERIELLES RARES (MARS)
GRENOBLE

BORDEAUX @ MALADIE DE RENDU-0SLER

we

MONTPELLIER

v

TOULOUSE

NICE

MARSEILLE

Nous sommes deux ARCs et notre travail consiste a aider les CCMR a saisir dans 3 bases de
donnéees : BaMaRa, CleanWeb et Ciroco.

A partir de fiches papier remplies par les medecins des CCMR
A partir des comptes-rendus médicaux

A partir du DPI

e L

BNDMR canWeb

Banque Nationale de Données .

Maladies Rares MARFAN_COHORTE Clinical investigationnd research for

the Rendu-0Osler Cohort

Fiche avec les items obligatoires et les codes Fiche de synthese reprennant tous les items Compte-rendu médical dans le cadre de la
Orpha correspondants a chaque reseau de la base de données maladie de Rendu-0sler

| %}: : ordereau Patient : Rendu Osler eBaMaRa | 3.&5% : e PAOLE MEDIPOOL

FAVA-MULTI Synthése et Descriptif FAVA-MLUL N
. " S e " ; - ; : — SERVICE DE CHIRURGIE PLASTIQUE, RECONSTRUCTRICE
Site MR* : Médecin référent M* ; dlasien Invtlg;rn:eur: ) Lientlfmnt patient : Consentement: DOui Date: /- /-— — : ET ESTHETIQUE, CHIRURGIE DE LA MAIN, BRULOLOGIE,
sl I shnon e e el L B | NS CHIRURGIE DE REASSIGNATION GENITALE

® Le patient (ou responsable légal) a été diment informé et ne s’oppose pas au traitement de ses données* : [ ] Statut: CEncours OProbable  oConfirmé  oindéterminé
Appréciation du diagnostic a I’entrée du centre : DAbsent oOApproprié  oNon approprié

Période du diagnostic : Danténatal Dala naissance opostnatal onon déterminé
Diagnostic Période des premiers symptémes : Danténatal 03 la naissance Opostnatal onon déterminé o Poitiers, le 22 aodt 2023

Diagnostic clinique retenu : oMarfan 558 oMarfan Néonat 284979 olLDS 60030 oSAA SMAD3 284984 oAn.S.Valsava 1054 O

Bicuspide oAn.Familial et dissection 91387 oEctopie du cristallin 1885 oDissection oSain DAutre ........

Méthode : oChromosomique CArray oSéquencage ciblé OSNG OWES OWGS AULTE ..occevce e svevesnenes

Données administratives

NIP/IPP : N° sécurité sociale :

i * r -
Nom de Naissance™ : Commune de résidence* : = — - e =y
Nom d’usage* : rélevement génétique : ONon COui Date —/ -/ -— Pr Franck LECLERE
Prénom™* : Commune de naissance* : Etude génétique: oNon OEncours o Réalisée PMU-PH '

DDN* : Date de déces : Génétique Géne: OFBN1 OTGFBR1 oOTGFBR2 oACTA2 oOSMAD3 . olGFB2 ONGS OAutre:............. W BFPS - 1010380542
: Transmission: OPaternelle oOMaternelle oNéomutation olnconnu
Propositus : oOui oNon Lien de parenté avec le propositus & ...........c.coooieeiciiciennne

Prise en Charge Myopie : il Gauche : oNon oModérée o Importante il Droit: oNon oModérée olmportante

Ectopie : 0G : oONon oDouteuse oOui date découverte : - /- / — 0D : oNon oDouteuse oOui date découverte : — /- / —

Ablation cristallin : tNon  oOui OG Date: - /- [ —- oOui OD Date : -- f-- f ----

Initialement adressé par* : . Poseimplant : o0Non ©OuiOG Date:—/-/-— oOui OD Date: —-/—-/-— Dr Vincent HUGUIER
L1 Pédiatre (Ville) [ Association de patients ] Centre de compétences maladies rares (CCMR) Ophtalmologle Cataracte: 0oONon 0OuiOG  Dateintervention:—/—/ - oOui OD Date intervention : — /—/ —- -

e s - er g« - er gz K EPPS - 1025 E9603
(] Pédiatre (Hopital) (] Généraliste (] Centre de protection maternelle et infantile (PMI) Décollement rétinien: cNon COuiOG Date 17 décollement : - /-- / —- oOuiOD Date 1% décollement: — /-~ / — a

(] Autres spécialistes de ville [J Gynéco/obstétricien (J Centre de prise en charge (CAMSP, CMPP, SESSAD, ...) Iris Floculli: _ oNon __ 0Oui OG ___0Oui 0D
L1 Périmédical L] Généticien [ Centre de diagnostic / dépistage prénatal Glaucome: oiNon e B 0L
] Venu de lui-mé&me ] Centre de référence O Autre PAS : PAD: FC: Anneau : Sinusde Valsava:  Jonction sino-tubulaire : Crosse :
maladies rares (CRMR) Aorte ascendante : Aorte descendante : Aorte abdominale : DTD: DTS : FEVG :
Facteurs de risque : DAbsent OHTA traitée oDiabéte traité oHypercholestérolémie oTabagisme (présent/passé) o Sport
Activite Dissection de 'aorte: DAbsent oTypeA Date:-—-/-/-— oType B BRI = e
Chirurgie de I'aorte ascendante: oOAbsent OTubesuscoro ORéimplantation descoro  Date:-- /- /-
Date de |'activité* : Valve aortique : OTricuspide oBicuspide olnconnu Fuite Aortique : 00 ol+ o2+ o3+ o4+
Contexte* : oncniaton [ Hépital de jour O] Autre - Cardiologie Remplacement valvulaire aortique : DAbsent oOPlastie oMécanique OBioprothése Date: - /- /) —-
(Valeurs en mm) Valve mitrale : oMyxoide oNormal o Ballonisation o Prolapsus oDAM Fuite Mitrale : 00 o1+ o2+ O3+ O4+ R&F - AM
Remplacement valvulaire mitral : oAbsent oPlastie oMeécanique oOBioprothése Date: — /- / —- .
Atteinte périphérique : oAbsent OPrésent Olnconnu DEetail = ...t smneseneene

Date d’'inclusion dans le site® :

Masculin

Objectif(s)* : [ Diagnostic [ Consultation de transition enfant/adulte [ Prise en charge en urgence
L1 Mise en place de la prise en charge [ Diagnostic prénatal ] Acte médical T e ———

LI Suivi [ Diagnostic préimplantatoire [ Protocole de recherche Cardiopathie structurelle : oAbsent oCIA oClV  oOSténose oPCA olnconnu ) )
[ Conseil génétique [ Education thérapeutique Transplantation : oNon oOui  Date : -- /- [ -—- glnconnu Je vois ce jour en consultation Monsieur | né le '

: . % N . . Traitements : 0Absent oBbloquants oARA2 olEC cinhibiteur calciqgue oDiurétique oStatines oAnticoagulant oAspirine Mﬁ de 42 ar_'s' responsable dlagﬂnm el pére de deux enfants de 7 ans et 10
Profession(s) intervenant(s)* : ] Médecin [ Autre(s) : Nom(s) intervenant(s) : ans. Ce patient est non-fumeur. Il présente comme antécédents médico-

;‘:it"f’ ’,d — P"tids’F - E“‘"’E’gt“m’ - 5:”"’ d‘:“"?"“’“f .[;_-,f 9t I— chirurgicaux une possible maladie de Rendu-Osler mais qui n'a pas encore été
eceadents: O sen OHraciure gentorses recianvantes OLuxations reciaivantes Ououleurs artculalres c lﬁh‘. |I Bst sul'.ll Fﬂur EBIH_

Manifestations diverses : DAbsent oDAllergie sévére oOAllergie Alimentaire  oMaladie inflammatoire digestive
o(Esophagites a éosinophyles  oFatigue chronique o Inconnu
Appréciation du diagnostic a 'entrée du centre* : [1 Absent (] Non approprié (] Approprié Pectus: ONéant oDiscret oCarinatum oOExcavatum OCAsymétrie Si opéré Date: Date: — /—/-—
Arachnodactylie : oAbsent OSigne du pouce oSigne du poignet Tlnconnu : )
Orthopédie Extension de:eoudes: oAbsent (5170"} i oPrésent {<1§0"} Dlr:u:fnnu A l'examen clinique je .ralrm'u'a un [:EIET.IEH'[ de 115 I{g pour 1mé3 présentant un
- Rhumatologie Pieds plats : oNon OOui OOui avec atteinte arriére pied olnconnu mﬁd&nt man*“ﬂ”'“”“ au ““"Ba‘” du 'ﬂ'&_l'lllﬂ mais on note _un IMF:
[J Postnatal : & I'age de mois [ ] Non déterminé (ValeursenKg | Dysmorphie faciale : tNon oDolichocéphalie oFentes palpébrales obliques vers le bas DEnophtalmie oRetrognathie oHypoplasie Natacha HAYS important aussl JE lui explique le principe de la prise en charge a savoir que s'il
malaire oHypertélorisme oSclérotique bleue oMalocclusion dentaire oPalais ogival oCraniosynostose Cadre infirmier supéricur n'arrive pas a faire de régime et a atteindre un poids cible plus indiqué pour
Luette : ONormale OBifide  olarge Olarge avec raphé  oCourte uné intervention chirurgicale (aux alentours de B0 - 90 kg) un passage
. Ostéoarthrose: ©Oui  oNon oinconnu Seeritarkat éventuellement en consultation chez le Pr FAURE serait indiqué. Je mets ce
[J Postmortem [J Non déterminé ou aladatedu: Scoliose : TAbsent CPrésent Degré : Si chirurgie, date :-- /--/ - clnconnu & - 0549 44 43 03 dernier en cople. En effet avec ce poids de 115 kg les risques opératoires sont
= _ 2 g . . « pra . Cyphose dorsale : TAbsent oPrésent oinconnu Fax - 05 49 44 39 71 imporants et il n'y a pas lieu pour l'instant de 'opérer puisque cela contre-
Age au diagnostic génétique* : [ Anténatal L] A la naissance [IPostnatal : a I'dge de spondylolisthésis : CAbsent oCPrésent  cinconnu chirurgie.plastique iichu-poitiers.fr indique formellement tout geste chirurgical.

[] Postmortem ] Non déterminé ou ala datedu: Protrusion acétabulaire : oNon oDStadel woStade2et+ olnconnu

Cher Confréne,

Statut actuel du diagnostic* : ] En cours L] Probable ] Confirmé ] Indéterminé

Il me consulte pour avis SUr Son ventra.
Age aux premiers signes* : L] Anténatal (] Ala naissance

Et encm)
Age au diagnostic clinique* : [] Anténatal L] A la naissance [IPostnatal : a I'dge de

Burean infirmier consultations - : : W
Vergetures : oAbsent oMicrovergetures oEpaules oSeins oVentre oHanches oFesses oCuisses oDorsolombaires B - 05 49 44 70 10 Je linvite donc a consulter mon confrére, le - afin de voir ce qu'il est

Type d'investigation(s) réalisée(s)* : O Clinique [ Biochimique [ Biologique [ Exploration fonctionnelle Peau et Hernies: oAbsent OPrésent Localisation : ...........ccccoreeneu..e..o.Date si chirurgie : — /- / — Bureau infirmier hospitalisations possible de faire, non pas forcément au point de vue chirurgie bariatrique mais

] ] téguments Hyperlaxité cutanée :  OOui oNon olnconnu % - 05 49 44 49 76 pour prise en charge globale de son obésité avec médecin psychologue,
L1 Imagerie [] Anatomopathologie L] Autre : lfrren — i — — ] médecin endocrinologue et nutritionniste. Lorsgu'il aura atteint le poids cible

escompté je pourrais éventuellement le revoir et reposer dventuellemant un
indication d'abdominoplastie aprés amaigrissement.

*
L] Génétique: [ Chromosomique (caryotype standard, FISH) Pneumothorax : oNon oOui Droit oOui Gauche Date découverte: — /— / -—- Traitement: oDrainage osimple oChirurgie olnconnu

] ACPA Pneumologie Emphyséme : .DOUi oNon oinconnu
Asthme: 0OOui oNon  oinconnu

L] Analyse moléculaire ciblée (1 ou plusieurs génes) T e T G e T =il SNon S Je lui remets A titre de motivation le feuillet explicatif de la SOFCPRE.

: : Je revigns sur le principe de l'intervention ;
M Analyse pangénomique Ectasie de la dure mére: oONon 0OOui oDouteux olnconnu  Moyen de diagnostic : oRadio oScanner olRM olnconnu

L] Autre méthode : Neuropathies périphériques: ©Oui oNon  olnconnu

Caractérisation génétique du diagnostic : U] Oui ] Non [ Non approprié Migraine: 0Oui oONon  oinconnu _
Céphalées aggravées par l'orthostatisme :  OOui oNon olnconnu

CEMTRE HOSPITALIER UMIVERSITAIRE DE POITIERS

Maladie rare (Orphanet)*! : {1Si diagnostic probable ou confirmé} [] ORPHA774 [ Si Autre : Retard dspprentisage: cQui_ENon  Elnconnd 2 Rue de la Milétrie - CS 80577 - B6021 POITIERS CEDEX
Antécédent d’épilepsie: o©Oui oNon olnconnu




