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M H EMO L’observatoire du diagnostic

La Filiere des maladies rares de 'hémostase OUtI|S é. dISpOSItIOn deS Centl’eS

Diagnostic

Composition du Groupe Travail : Pr Alessi, Dr Chamouni, Pr Dargaud, Dr D’oiron, Dr Falaise, Dr Fiore, N Giraud, S Ringenbach, Pr Saultier, Pr
Susen, S Vanderziepe, Dr Zawadzki

CONTEXTE

Création par la DGOS en 2020 de I'observatoire du diagnostic et engagements des 23 filieres Maladies Rares. Depuis 2021 : suivi annuel par la DGOS des outils
proposés par les filieres et de leurs mises a jour pour I’aide a la saisie des données dans Bamaral, et notamment ceux concernant le diagnostic (a I'aide de la
nomenclature Orphanet), la qualité des données, et un suivi particulier pour les patients en impasse diagnostique.
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DOCUMENTATION BAMARA - BNDMR

ﬂ Impasse diagnostique

Carte des Sites MHEMO utilisant BaMaRa
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/ Extrait choisi des Codes Orphanet MHEMO 2024 \

652522 Disease Syndrome de fiévre périodigue-immunodéficience-thrombocytopénie (géne WDR1) Ajout 2024

Q03 Disease Maladie de von Willebrand

169805 Subtype  Hémophilie A modérée

\ Group Maladie hémorragique rare par défaut qualitatif des plagquettes - Thrombopathie /

EVOLUTION DES OUTILS MHEMO ﬂ post V2 Bamara - fin 2025

BaMaRa = logiciel de |la Base de données nationale Maladies Rares
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