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MONTPELLIER

ATTESTATION

Je soussigné, Laurent Wilmann-Courteau, directeur du P8le Numérique en Santé et Protection des
Données du centre hospitalier universitaire de Montpellier, atteste que le traitement de données a
caractére personnel intitulé PLATERFORME CLINCOHORTE, est conforme aux dispositions du RGPD et
de la loi dite « Informatique et Libertés » et répond aux mesures organisationnelles, physiques et
logiques telles que prévues par ces textes.

Pour faire et valoir ce que droit.

A Montpellier, le 2-4-/ 06/ 2071 -

Le Directeur du Péle Numérique en Santé
& Protection des Données

Laurent Wilmann-Courteau




AN
ADEQUACY

Observatoire LMC

Client : Service d'Hématologie Biolegique CHU Estaing
Entité : CHU-MONTPELLIER
Domaine : Gestion des patients
01/01/2019

scription générale
Nom du traitement Référence Envisagé Archive Date de création Dote de
modification
Observartoire LMC i51 Non Non ©1/01/2019 24f11/2022
Description
Observatoire = nNne clinico-biologiques des patients atteints de Leucémie Myéloide Chronigque (LMC)
Coordinateur
Coordinateur CRB-Auvergne. Président CETG. Chef de service Hématologie
CHU Estaing
1 place de 'Aubrac - 63003 Clermont-Ferrand Cedex

Structure opérationnelle Volumértrie
Pdle Recherche et innovation > 1000
Origine de la collecte des données Description de la source

Collecte directe & Collecte indirecte Données saisie sur Base de données de la "observatoire LMC " développée via la
plateforme Clin-cohorte
Les données sont collectées directement auprés des patients et peuvent
€galement étre réceptionnées via des acteurs du monde médicol

Supports
Support
CUNCOHORTE

Politiques
Référence Politique
MiPih-CGV-Infogérence_Clients MIPIH
PPDP Politique de Protection des Données (CHU)
== Politique de Sécurité des Systémes d'information (CHU)

Acteurs

Type d'acteur Adresse Pays Coordonné
es contoct

Responsable du Service d'Hématologie France
Traitement Bioclogique (Chef de
service). CHUEstaing 1
place L et R Aubrac
Délégué & la protection 191 gvenue du Doyen
des données du sous- Gaston Giraud
traitant
Autre contact Pdle Recherche et France
Innovation Hépital La




AAA
ADEQUACY
Registre de la maladie de Pompe

Client : CENTRE DE REFERENCE MALADIE NEUROMUSCULAIRES PARIS
Entité : CHU-MONTPELLIER
Domaine : Gestion des patients
01/07/2019°

Description générale

Nom du tragitement Référence Envisagé Archivé Date de création Date de
modification
Registre de la malodie de Pompe 153 Non Non 01/07/2019 24f11/2022

Description

Bose de données Registre de la maladie de Pompe

GNMH - CENTRE DE REFERENCE MALADIE NEUROMUSCULAIRES PARIS
Coordinateur

Institut de Myologie, CHU Pitié-Salpétriére

B&ument Babinski - 47 bd de 'Hopital - 75651 Paris cedex 13

Structure opérationnelle Volumértrie

Pdle Recherche et Innovation > 1000

Origine de la collecte des données Description de Lla source

Collecte directe & Collecte indirecte Données saisie sur Base de données de la "Registre francais de la maladie de

Pompe " développée via la plateforme Clin-cohorte
Les données sont collectées directement auprés des patients et peuvent
€galement Etre réceptionnées via des acteurs du monde médical

Supports
Référence Support
CLINCOHORTE CLINCOHORTE
Politiques
Référence Politique
MiPih-CGV-Infogérence_Clients MIPIH
PPDP Politique de Protection des Données (CHU)
PsSSI Politique de Sécurité des Systémes d'information (CHU)

Acteurs

Type d'acteur Nom Adresse Code postal Ville Pays Coordonné
s contact

Nord/fEst/ile de France 92380 Garches France -
Neuromusculor

Reference Center and
PHENIX FHU coordinator
AP-HP. Paris Sacloy
University Neurology
department Raymond-
Poincaré teaching
hospital. 104 Boulevard
Raymond Poincaré

Responsable du
traitement

el N e e e e e e AsmmAnr ar-







N® Patient : 129

Genre ! Masculin

TABLEAU DE BORD
(Nouvelle recherche)

Prénom .

Age actuel du patient : 73

28/01/2020
20/05/2019
22/03/2017
24/05/2016
05/10,/2015
06/05,/2015

19/05/2011
09 /042009
10/07 /2008
14/02/2008
11/05/2007

11/2006

- BEVITINE 500MG CPR ENR :
31/05/2019

- MACROGOL : 15/05/2019

- LOXEN S50MG LP GELULE :
15/05/201%

- AEQUASYAL (Spray buccal 7.G.0) :
14/05/201%

- XATRAL 5MG LP CPR : 14/05/2019
-~ SYMBICORT TURBUHALER 400/12
MICROG : 14/05/2019

- KENZEN 8MG CPR : 14/05/2019

- LOVENOX 40MG/0,4ML SOL INJ
SERINGUE : 14/05/2019

- SPASFON LYOC 80 mg, Ilyophilisat
oral : 14/05/2019

- DIFFU-K 600MG GELULE :
14/05/201%

- Tiotropium 18ug : 14/05,/2019

- MEPITEL+ MEPILEX : 00/00/0000
- DOLIPRANE S00MG CPR :
00/00/0000

- TRAMADOL LP 100 : 00/00/0000
- SYMBICORT 200 : 00/00/0000

- SPIRIVA 18MCG PDR INHAL EN
GELULE : 00/00 /0000

AC anti rhGAA

Taux : 400 ~—-> 24/02/2009
Taux : B00 —> 16/12/2008
Taux : 400 --> 03/10/2008
Taux : 400 --> 20,/05/2008
Taux : 400 —-> 26/02 /2008
Taux : 1600 —-> 04/12 /2007
Taux : 1600 ——> 11/09/2007
Taux : 6400 —-> 21/06/2007
Taux : 1600 —> 27/03/2007
Taux : 0 --> 07/11 /2006

22/03/2017
06/05/2015
28,/05,/2014
o07/03/2013
11/05/2007
0B/06/2006

- CANDESARTAM BMG : 00/00/0000

Escarre de I'arrét nasale :
28/01/2020
hospitalisation -syndrome
confusionnel : 06/05/2019
Asthénie : 06/05/2019
Alcalose respiratoira avec
hypokaliémie : 25/05/2017F

14/05/2019, 20mg/kg . Réaction : Non
02/01,/2012, 20mg/kg_, Réaction : Non
0D2/06/2010, mg/fkyg , Réaction : Oui

02/01/2010, 20mg/ kg , Réaction : Non
05/12/2006, 20mg,/ kg ., Réaction : Non
21/11 /2006, 20mg/ kg , Réaction : Oui
07/11/2006, 20mg/ kg . Réaction : Non

22/03/2017
D6/05/2015
28/05,/2014
o7/03/3013
19/05,/2011
14/02/2008
i1/05/2007
D8/06/ 2006

D6/05/2015
28/05,/2014
10/03,/2013
043/07 /2008

D6/05/2015
28/05/2014
10/03,/2013
04/07 /2008
i6/02,/ 2008
i1/05,/2007F

28/01/2020
14/05/2019
22/03,/2017
0D6/05/2015
28,/05,/20143
oD7/03/2013
19/05,/2011
09/04a/ 2009
17/06/2008
i14/02/2008
11/05/2007
0B/06/2006

28/01/2020
14/05/2019
22/03/2017
D6/05/2015
28/05/2014
07/03/2013
19/05/2011
09/04/2008
i7/06/2008
14/02/2008
11/05/2007
08/06/2006

22/03/2017
DE/05/2015
28/05/32014
07/03/2013
i9/05/2011
07 /04/2009
17/06/ 2008
14/02/2008
11/05/2007
08/ 06/ 2006

y Z21/10/2008
i8/06/ 2008
D7/06/2006




PLATEFORME

REGISTRE FRANCAIS DE LA MALADIE DE GAUCHER

TABLEAU DE BEORD

PATIENTS MEDECIN [

CREER VISUALISER

TRAIT../EVENE.. AIDE

EVALUATION INITIALE

EVALUATIONS CLINIQUES

— B
15/06/1980
-
EVALUATIONS DE EVALUATIONS EVALUATIONS OSSEUSES | EVALUATIONS OSSEUSES
L'HEPATOSPLENOMEGALIE BIOLOGIQUES STD PAR IRM
Evaluation ~ (1) Evaluation » (1)
Evaluation v (24) Evaluation v (1)
. “
- -
EVALUATIONS OSSEUSES | EVALUATIONS OSSEUSES EXAMENS NON TRAITEMENTS ASSOCIES
PAR SCINTIGRAPHIES PAR SYSTEMATIQUES (Voir/Cacher)
OSTEODENSITOMETRIE (Voir/Cacher)

(0)
»

Evaluation

-

v (1)

Examen

-

v (8)

Traitements

§

v (5)

EVENEMENTS OU ANTECEDENTS (Voir/Cacher)

Antécedents

v (23)

't

TRAITEMENTS CURATIFS : (Voir/Cacher)

Traitements

§

v (10)

AUTRES




QUELQUES OUTILS




VISUALISER LES COURBES

N Patient : 139 Nom Préanom du patient :- Age actuel du patient : 73 ans Genre ; Masculin Né la :_

CAPACITE VITALE PRESSIONS INSPIRATOIRE ET EXPIRATOIRE
« CV assise forcé en Pourcentage « Pression inspiratoire en em
CV assise forcé en Litre = Pression inspiratoire en pourcentage
CV assise Lente en Pourcentage = Pression axpiratoire en cm
CV assise Lente en Litre » Pression expiratoire en pourcentage
CV couchée Lente an Pourcentage
CV couchée Lente en Litre

TEST FONCTIOMNNELS o _HFH
Test de 6 minutes de marche (métres) » Echelle de Vignos
Nombre de relevis d'une chaise par minute « S5Score de Brooke

Temps pour monter 4 marches
Temps pour passer de la position allongé a assise

BILAN BIOLOGIQUE
= ASAT Leucocytes P. Neutrop Plaquettes
ALAT Hématies i Creatinina
Ionogramme NA Hemoglobine A rles Glycemie
Ionogramme K Hematocrite m GLC4 Urinaire
Ienogramme CL [tes Anti RHAA

AM - Mé le01/01/1848 - DATE DEBUT ENZYMOTHERAPIE : 07/11/2006

ok

| ] ; |
07062008 0712006 14022008 14/02/2008 17/06:2008 05102015 237052018 28401/2020




GAZ DU SANG CAPACITE VITALE PRESSIONS INSPIRATOIRE ET EXPIRATOIRE
o PACO2 o CV assise forcé en Pourcentage ¢ Pression inspiratoire en cm
o €02 o CV assise forcé en Litre o Pression inspiratoire en pourcentage
° PAO2 o CV assise Lente en Pourcentage © Pression expiratoire en cm
o SAO02 o CV assise Lente en Litre o Pression expiratoire en pourcentage
o PH o CV couchée Lente en Pourcentage
o CV couchée Lente en Litre
o CPK TEST FONCTIONNELS o MEM
o Poids o Test de 6 minutes de marche (métres) ° 1l ignos
o Nombre de relevés d'une chaise par minute o Score de Brooke
o Temps pour monter 4 marches
o Temps pour passer de la position allongé a assise
o FSS BILAN BIOLOGIQUE
° QMT o ASAT ° Leucocytes o P. Neutrophiles o Plaquettes
o ROTTERDAM o ALAT o Hématies o P. Eosinophiles o Creatinine
o Ionogramme NA o Hemoglobine o P. Basophyles o Glycemi
o lonogramme K © Hematocrite o Lymphocytes ° 4 Urinai
o Ionogramme CL o Mo S o Anti RHAA
I  0ATE DEBUT ENZYMOTHERAPIE : 07/11/2006
] CV assise forcé en Litre
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REGISTRE FRANCAIS DE LA MALADIE DE GAUCHER

PLATEFORME TABLEAU DE BORD PATIENTS MEDECIN CREER VISUALISER TRAIT../EVENE..

AUTRES

Nom des villes : Couleur : Taille : Tracez
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AUTRES

REGISTRE FRANCAIS DE LA MALADIE DE GAUCHER

PATIENTS MEDECIN CREER VISUALISER TRAIT../EVENE..

PLATEFORME TABLEAU DE BORD

Tracez

Couleur : Taille :

Nom des villes : [Qui v
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- Caracteristigue de la cohorte : (Voir/Cacher)

CARACTERISTIQUES RESULTATS
Mombre total de patients avec eval dans la base
Nombre total de patients
Nombre de patients vivants avec evaluation initiale
Nombre de patients decédés
Nombre de patients inconnus
Parmi les patients vivants/inconnus avec aval
Nombre de patient inférisur & 18 ans
Femmes
Hommes
Age median (annees)
min
max 3
Age median des premiers symptomes
Age median du diagnostic
Nombre de patients ayant une atteinte familiale
Phenotypes 1
Phenotypes 2
Phenotypes 2
Phenotype indéterming
Nombre de patients n'ayant pas de genotype
Mombre de patients avec un genotype complet
Nombre de patients avec une/deux allele(s) indeterminée(s)
Nombre de patients ayant eu au moins une fois une
Splénomégalie
Nombre de patients ayant su au moins une fois une
Hépatoméggalie
MNombre de patients ayant eu au moins une fois une douleur
0SSEuse
Au moins une fois une douleur osseuse dans |'année precedente
Au moins un evenement osseux (3,4,5,7 ou 8)
Nombre de patients traités
Nombre de patients actuels sous alglucerase
Nombre de patients actuels sous imiglucerase
MNombre de patients actuels sous miglustat
Mombre de patients actuels sous velaglucerase
Mombre de patients actuels sous taliglucerase

Nombre de patients actuels sous eliglucerase s




EXPLOITATION DES DONNEES POUR PUBLICATION

NTS | ADULTES . EN

CENTRE DE REFERENCE MALADIES NEUROMUSCULAIRES

DEFICIT EN MALTASE ACIDE
FORME ADULTE, JUVENILE ET INFANTILE

(MALADIE DE POMPE)

COORDINATION
PR. P. LAFORET -

ATTACHES DE RECHERCHE CLINIQUE
N. TAOUAGH & A. ARRASSI

INsTITUT DE MYOLOGIE
GROUPE HOSPITALIER PITIE-SALPETRIERE, PARIS

BANQUE DE DONNEES, METHODES & ALGORITHMES : DaLiL HAMROUN - PuD
CHU pE MONTPELLIER
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RETOUR AU MODULE D'EXPORT




inclusions_14032023190125.csv - LibreOffice Calc - D0 X
Fichier éﬂition Affichage Insertion Format Styles Feuille Données Qutils Fenétre Aide @ X
B-5-B-0D&R XBI[E B c L% B-B-MUNLGHELBE Q-2
Liberation Sans MM G I SYAYBYEESZEISEITFF LIGY%00EF0000=

v

Al v fx T v =| N_atient
A B

E

| B R e b R B E e

1210172015 |
241092018

16/11/2016
19/07/2018
09/0612005
30/07/2007
10/03/2019

| 2711112009
| 03042019

~ 07/08/2018
1471112018

07/11/2018
25/09/2017
18/02/2016
21/11/2019
12/04/2019
15/12/2017
00/02/2021
18/09/2019
!.ﬂfi JJZOZU
04/03/2021

22/09/2019
31/03/2015

| 221212003
| 1810412005
28/08/2020

26/03/2019
25/03/2020

1818 01/0212021
1819 150212012 |
1820, 25/0612008
1821 31/0812009
1822 01/1012006
1823 04/01/2011
1824 2310712020
1825 268/11/2018
1826 21/0712021
1828 2211012021
1829 16/122020
1830 15/01/2021

07/10/2019 |

13/06/2014 |

| o2i01/2015

0410372014 |

100272021 |

utilisateur

NON DISPONIBLE
NON DISPONIBLE
NON
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NON DISPONIBLE
oul

oul
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NON
oul
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NON
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oul
NON
NON
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__ou
NON DISPONIBLE.

oul
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NON

NON
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oul

__NON
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FAUX A

0: TRAVAIL A TEMPS PLEIN

H

3 EJURIANT
: TRAVAIL A TEMPS PLEIN

2
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o
e
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o

0: TRAVAIL A TEMPS PLEIN

0: TRAVAIL A TEMPS PLEIN

-

0 : TRAVAIL A TEMPS PLEIN

0: TRAVAIL A TEMPS PLEIN

0: TRAVAIL A TEMPS PLEIN

: RETRAITE

TRAVAIL A TEMPS PLEIN

h TRAVAIL ATEMPS PLEIN
: TRAVAIL A TEMPS PLEIN

3

4 : CHOMAGE

2:RETRAITE
: TRAVAIL A TEMPS PLEIN

2

0:TRAVAIL A TEMPS PLEIN
FAUX a:
FAUX

_AUTRE MOTIF

'AUTRE MOTIF

_FAIBLESSE MUSCULAIRE DES MEMBRES

_AUTRE MOTIF

ATTEINTE CARDIAQUE

'FAIBLESSE MUSCULAIRE DES MEMBRES

"AUTRE MOTIF.

INSUFFISANCE Resmm'rome
AUTRE MOTIF

AAUTRE MOTIF

INSUFFISANCE RESPIRATOIRE
AUTRE MOTIF
INSUFFISANCE RESPIRATOIRE

AUTRE MOTIF
AUTRE MOTIF
AUTRE MOTIF
AUTRE MOTIF

AUTRE MOTIF

AUTRE MOTIF
AUIRE WTIF
,‘\UTRE MOTIF

AUTRE MOTIF
AUTRE MOTIF

AUTRE MOTIF

FAIBLESSE MUSCULAIRE DES MEMBRES
AUTRE MOTIF

FAIBLESSE MUSCULAIRE DES MEMBRES
FAIBI.ESSE MUSCULAIRE DES MEMBRES
AUTRE MOTIF

[FAIBLESSE MUSCULAIRE DES MEMBRES
FAlBLESSE MUSCLH.AIR‘E’ INSUFFJSANCE RE_

AUTRE MOTIF
AUTRE MOTIF

AU'I'RE MOTIF
ATI'EINTE CARDIAQUE
AUTRE MOTIF

AUTRE MOTIF
FAIBLESSE MUSCULAIRE DES MEMBRES
AUTRE MOTIF

ATTEINTE CARDIAQUE

INSUFFISANCE RESPIRATOIRE

AUTRE MOTIF

FAIBLESSE MUSCULAIRE DES MEMBRES
AUTRE MOTIF

AAUTRE MOTIF

AUTRE MOTIF

AUTRES MEMBRES DE LA FAMILLE ATTEINTS (
FAIBI.ESSE MUSCULAIRE DES MEMBRES
ATTEINTE CARDIAQUE

4 4 b 4 inclusions_14032023190125
0 \Rechercher j £ N7 Tout rechercher D.Mﬁchage mis en forme [ Respecter la casse ,ca;"
Feuille 1sur 1 | Par défaut | Frangais (France) | ol | Moyenne: ; Somme: 0 ‘ -t | 5%



REGISTRE MCAD




MALADIES RARES HEREDITAIRES DU

METABOLISME

Bienvenue Dr dalil

ACCUEIL

REGISTRE DES DEFICIT EN ACYL-COA-DESHYDROGENASE DES ACIDES GRAS A CHAINE MOYENNE (MCADD)

FILIERE G2M

118 Centres de Référence dont 7 sites coordonnateurs et 11 sites constitutifs

147 Centres de Compétence labellisés

Ziun réseau de Laboratoires impliqués dans le diagnostic et la prise en charge

iides Associations de Patients

cides équipes de Recherche

iides professionnels et des structures des secteurs sanitaire, social et médico-social...

(TABLEAU DE BORD) (LISTE DES PATIENTS) (CREER UN PATIENT)

filiere de santé (2] Maladies rares ASSISTANCE HOPITAUX
T & Y Besitgies oy w PUBLIQUE WP DE PARIS

maladlgsmms Filiare na tionale d - =anté




MALADIES RARES HEREDITAIRES DU

METABOLISME

Bienvenue Dr dalil

ACCUEIL

Chercher :

TABLEAU DE BORD

| ( Chercher par nom, par N de patient ou famille )

MALADIES RARES HEREDITAIRES DU
METABOLISME

Bienvenue Dr dalil

ACCUEIL

TABLEAU DE BORD

Chercher par nom de patient

e |

GASTON lagaffe - 04/10/2021 - MC-1-1
TOULOUSAIN gentil - 11/01/2022 - MC-3-1
XXXX xx - 01/01/2022 - MC-2-1




MALADIES RARES HEREDITAIRES DU

METABOLISME

Bienvenue Dr dalil

TABLEAU DE BORD (Tout voir/Cacher) ( NOUVELLE RECHERCHE )
("MODIFIER LA FICHE ADMINISTRATIVE DU PATIENT Ajouter un nouveau patient : O )
Nom : GASTON Prénom : Lagaffe DDN : 04/10/2021 N°Famille : 1 N°® dossier : MC-1-1 N CRDN : crdn1

Centre du patient : Assistance Publique Hopitaux de Paris

Consentement signé, pour le recueil des données du patient ou de son responsable légal (parent, curateur ...), obtenu : Qui

\, J

~DIAGNOSTIC (Afficher/Cacher) Visualiser la fiche diagnostic Date de consultation : 09/12/2021 \
("AFFICHER LES CAS INDEX (Voir/Cacher) @er un apparen@ \
("PROFIL DES ACYLCARNITINES (Voir/Cacher) O )
("DECOMPENSATION (Voir/Cacher) 0 \

\ J

("VISITES (Voir/Cacher) O

\, J

—




MALADIES RARES HEREDITAIRES DU
METABOLISME

Bienvenue Dr dalil

ACCUEIL

CREER UNE FICHE PATIENT N CRDN : *tous les champs en pointillés sont obligatoires
Nom : i Prénom : N° de famille : 1 N° patient : MC-1-2
] Date de naissance :  00/00/0000
propositus
Grand-meére paternelle
Grand-mére maternelle ]
Grand-pére paternel
Grand-pére maternel
Frere .
Date d'inc! Pare
~———— Meére J

——— cousin paternel |
Adresse :  cousin maternel
cousine paternelle

cousine matemnelle A
cousin éloigné maternel = '
Ville - cousin éloigné paternel Code postal :
5 cousine éloignée maternelle =
Départeme  cousine éloignée paternelle Pays :
\___ Frérejumeau E ) J

soeur jumelle -
Grand-pére maternel v

Médecin référent :

Ville du suivi hospitalier spécialiseé :




TABLEAU DE BORD (Tout voir/Cacher) C NOUVELLE RECHERCHE )

MODIFIER LA FICHE ADMINISTRATIVE DU PATIENT Ajouter un nouveau patient : o
Nom : XXXX Prénom : xx DDN : 01/01/2022 N*Famille : 2 N°® dossier : MC-2-1 N CRDN :

Centre du patient : Assistance Publique Hopitaux de Paris

Consentement signé, pour le recueil des données du patient ou de son responsable légal (parent, curateur ...), obtenu :
—_

DIAGNOSTIC (Afficher/Cacher) Creer une fiche de diagnw

[AFFICHER LES CAS INDEX (Voir/iCacher) Ajouter un apparenteé : 0

PROFIL DES ACYLCARNITINES (Voir/Cacher) 0

DECOMPENSATION (Voir/iCacher) o

VISITES (Voir/Cacher) c

| N . S N




CREER UNE FICHE DE DIAGNOSTIC

Nom : XXXX

Date fiche de diagnostic :

*fous les champs en pointiliés sont obligatoires

Prénom :xx

N* de famille : 2

( TABLEAU DE BORD PATIENT )

N* dossier :MC-2-1

CONTEXTE DE DIAGNOSTIC

DEPISTAGE NEONATAL

DIAGNOSTIC

GENETIQUE

ENZYMOLOGIE

CONCLUSION

Poids de Naissance :

Alimentation : v

Terme (SA) :

Triglycérides a chaine moyenne (TCM) dans la nutrition i la naissance

Décés avant la prise en charge ?

Date de décés :

Contexte diagnostic :

Type d'investigation(s) réalisée(s) :
- Clinique : [

- Imagerie : [

- Génétique : [

- Biochimique : []

- Anatomopathologie : [

du diagnostic a I'entrée du centre :
Age aux premiers signes : v

Aue au diagnostic :

- Biologique : [

- Autre type : [




| CONTEXTE DE DIAGNOSTIC  ~ DEPISTAGE NEONATAL - DIAGNOSTIC

GENETIQUE

ENZYMOLOGIE

CONCLUSION

Age au moment du prélévement :

pmelil

pmol/L

C8/C10 :

CONTEXTE DE DIAGNOSTIC  © DEPISTAGE NEONATAL B DIAGNOSTIC

GENETIQUE

ENZYMOLOGIE

CONCLUSION

Age au moment du prélévement :

Contexte :

~Dosage des acylcar
Milieu biologique : [
Résultats
co pmoliL
cz pmol/L
Cé [ | pmol/L
cs pmoliL

pmol/L

ci0 | pmoliL
csic2
ce/c1o

Interprétation :

Acide adipique - .
Acide subérique ©
Acide sébacique -
Hexanoylglycine -
Subérylglycine - [

Phénylpropionylglycine :

Interprétation :




CONTEXTE DE DIAGNOSTIC DEPISTAGE NEONATAL L DIAGNOSTIC

ENZYMOLOGIE

CONCLUSION

Laboratoire (ville) :

~Variants
Alléle 1 cDNA : ©.885A>G
Alléle 1 protéine : p.Lys320Giu
Alléle 2 ¢cDNA :  ¢.B35A>C

Alléle 2 protéine :  p.Lys320Giu

~Synthése génotypique

CONTEXTE DE DIAGNOSTIC DEPISTAGE NEONATAL DIAGNOSTIC

GENETIQUE

CONCLUSION

Laboratoire (ville) =

Activité MCAD (mesure directe) : % du témoin

Etude de flux de B oxydation des AG : (ratio C8/{C4+C2) )

~Interprétation

CONTEXTE DE DIAGNOSTIC DEPISTAGE NEONATAL ] DIAGNOSTIC

GENETIQUE

ENZYMOLOGIE

CONCLUSION

- Etat du diagnostic actuel

v

actuel

ENREGISTRER LA FICHE




CREER UN PROFIL DES ACYLCARNITINES POUR : XXXX xx

Controle du - . Age patient (jours):
Milieu :

Contexte de prélévement :

c2: pmol/L

Cé: | pmoliL

cs: pmoliL

c10: pmol/L

cseicz :

c8/c10 :

Interprétation -

CREER UNE FICHE DE DECOMPENSATION POUR : XXXX xx

S| DECOMPEN SATION

Date : Age patient (jours):

de dé P ti
- Jeune prolongé : [
- Gastroentérite : [
- Fiévre isolée : [
- Autre contexte : ]
Symptomes : [}

Conséquence -

Age patient (ans):

Age patient {(ans):

( TABLEAU DE BORD PATIENT )

(nsienu oe somo rarenr )




CREER UNE FICHE DE SUIVI POUR : XXXX xx

Age patient (jours): Age patient (ans):

Contexte :

Objectif(s) :

(s) de(s) inter

Evénements depuis la derniére visite de suivi :
Aucun événement : [ |

- Circonstance & risque SANS dé traité par 4 DOMICILE : [

- Circonstance a risque SANS traité par en HOSPITALISATION : )

- Dé aigué sur ci a risque : [
- Décompensation aigué sans cause évidente : [

- Mort subite : [

- Manifestation autre : [

Scolarité -
-~ Normale pour I'age : [
- Normale, 1 redoublement : [
- Normale, 2 redoublements : (|
- Normale avec AVS : [ |
- Normale avec PAP : |
- ULISISEGPA : [
- Institution (IME ..) : [

Dernier niveau scolaire obtenu

Alimentation -
Prise en charge médicale -

- Aucune : [

~F de en cas de @ risque : [
- Mesures diététiques au quotidien (ex : fécule de mais au coucher) : []
- L-carnitine : [

- Autre : [

Social







INSUFFISANCES HEPATIQUES AIGUES DU NOUVEAU-NE ET DU NOURRISSON

Bienvenue Dr dalil

ACCUEIL TABLEAU DE BORD PATIENT MEDECIN

REGISTRE NATIONAL DES INSUFFISANCES HEPATIQUES AIGUES DU NOUVEAU-NE ET DU NOURRISSON

Groupe Frangais des Insuffisances Hépatiques Aigiies Pédiatriques

MEDECINS COORDINATEURS :
Dr Nolwenn LABORDE - PH & Dr Pierre BROUE - PH

Hépatologie et Maladies Héréditaires du Métabolisme

Péle enfants

Hépital des enfants

330, avenue de Grande Bretagne - TSA 70034 - 31059 Toulouse cedex 9

CHEF DE PROJET : Romain LOPEZ. (PharmD)
tél : 05.61.77.96.70
mail : lopez.ro@chu-toulouse fr

CONCEPTION, METHODES & ALGORITHMES : Dalil HAMROUN - PhD (Bioinformatique CHU de Montpellier)

@ @Z.FOIE

wERE DE SANTE MALADMES RANES
£ FOIL B LADCLTE 17 DE L ANT




European
eference
Network

Neuromuscular Diseases
(ERN EURO-NMD)

Metadata for machines

ERN EURO-NMD FAIR Data Point

EURO-NMD is a European reference network for the them
neuromuscular diseases (NMDs), a broad group of related diso
major cause of mortality and lifelong disability in children and ad

Catalogs

EURO-NMD Registry Catalog

FAIR Data Point

FAIR Data Point

-

#, FAIR Data Point Q s rar vepe
T g
Saiteee oo s ears ¢ .
Duchenne Data Platform
The Duzherne Oats Martor= [DOP) 13 & patier-es ragery Psbents are Ta cmners o asindiin Sl [P
Tl da a0l Pt Tiat 2w Virtd |00RS whare Ty G f0t Sy Collec U POTre 7.asmn 803 2000

Fepomee QuITTmes (PROT) DUt C37 1D UPOAT Thaw AIT3 YO Soher S0UrTeS S0 a3

Foasitan amd wearsbiey S

20780710713 2060

Distributions
of rare Pasions Clinwal Daca ps
PHP FA'R Data Point Q Search FAIR Data Point... AE
» Metadata for machines Advanced
—
CRAMP FAIR Data Point @ i

The exemplar FAIR Data Point for the CRAMP Registry

Catalogs

Top-level Catalog for the CRAMP Dataset

Metadata Issued Metadata Modified

A catalog of all datasets within the CRAMPI

Ctopeins) (N

27-02-2023 27-02-2023
=+ Create b
Conforms to b
« FAIR Data Point Profile p
- e
Q s ’ Point Login

o,
.O‘ . FAIR Data Point
.. OPE s eadata e

Q Search FAIR Data Point

avallable spinal muscular atrophy (SMA) patients independent of their actual treatment

regime as disease-specific SMA registry. For this purpose, an online platform has been

developed to collect data on SMA patients from their health-care providers. Data are

collected during routine patient visits and items for data collection are aligned with the

international  consensus  for SMA  registries. More Information  on:
el

Issued 28-

Catalogs
SMArtCARE Catalog
N

Issued 78-02.2023  Modified 28-02-2023

Login
SMArtCARE FAIR Data Point
SMAMCARE is a joint initiative of neurologists, paediatricians, and patients’ Watedets Huid Metadsia Modified
organisations. The aim of SMArCARE is to collect lengitudinal ‘real-world data’ on all 28-02-2023 28-02-2023

Conforms to

[ — i |
Version
1.0

Language
en

Net)

License

Metadata identifier

Metadata issued
27-02-2023

DMScope FDP

The exemplar FAIR Data Point for DMScope

Catalogs

Top level metadata catalog for the DMScope FOP
A catalog of all datasets within DMScope

“onIT 0017E

Issued 27:02-2023  Modifled 27-02-2023

Metadata Modified
27-02-2023

Metadata Issued

27-02-2023

Conforms to

* EAIR Data Point Profile

Version

1.0

Language

English

License

Metadata identifier

Metadata modified

27-02-2023
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Dépistage néonatal 7 nouvelles cohortes




