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1. Action 1.7 du PNMR3

Dans le cadre du Plan National Maladies Rares 3, I'action 1.7 matérialise la volonté d’action
du ministére sur le sujet de I'errance diagnostique :

« Action 1.7 : Confier aux CRMR, avec I'appui des FSMR, la constitution d’un registre
national dynamigue des personnes en impasse diagnostique a partir de la BNDMR

Le réexamen des dossiers des personnes malades est nécessaire au fur et & mesure de
I'évolution des connaissances et des technologies. Il permettra de réduire les pertes de chance
en termes de prise en charge. Il est particulierement important au plan diagnostique. |l
conviendra de :

- Construire un registre national interopérable en s’appuyant sur les données de la
BNDMR pour les personnes identifiées « sans diagnostic » dans le set minimal de
données ;

- Favoriser la réalisation de travaux de recherche (cf. axe 5) : ce registre aidera a la
réalisation de travaux de recherche sur les impasses diagnostiques. Il sera associé
chaque fois que possible a des bio-banques déja constituées (recensées par les
FSMR) ou le cas échéant a de nouvelles bio-banques en fonction des besoins identifiés

- Confier a 'observatoire du diagnostic (cf. action 1.4) la production d’'un bilan annuel
des données colligées et des travaux réalisés a partir de ce registre. »

2. Un recueil complémentaire FilSLAN

La faisabilité et I'intérét de 3 recueils complémentaires spécifiques, dans I'application BaMaRa,
permettant de décrire les patients sans diagnostic pris en charge par la filiere FILNEMUS
ont été évalués dans le cadre d’un projet pré-pilote . La pertinence de la solution a été validée
et élargie a d’autres filiéres dont la Filiere Fil[SLAN.

Ce document vous aidera a vous familiariser avec toutes les fonctionnalités du recueil
complémentaire SLA de BaMaRa et vous accompagnera pas a pas dans sa prise en main.

Il est complémentaire du Guide utilisateurs de BaMaRa, qui explique le fonctionnement
général de l'application, et au Guide des variables de BaMaRa, document qui reprend
chacune des modalités du formulaire pour les expliciter (disponibles sur le site de la BNDMR :
http://www.bndmr.fr/participer/quides-et-bonnes-pratigues/ et également sur le site de
BaMaRa, rubrique Aide).

Recueil complémentaire — FiISLAN I
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Le recueil

1. Conditions d’accés au recueil complémentaire

lls ne sont accessibles qu’aux sites FilISLAN créés spécifiqguement dans BaMaRa. Vous devez
vous étre inscrit sur 'un d’eux. Si ce n’est pas le cas, contactez le gestionnaire des comptes
BaMaRa de votre établissement.

Seuls les utilisateurs des sites de FilSLAN pourront compléter et/ou supprimer le recueil
complémentaire.

En revanche, tout utilisateur de BaMaRa ayant acces a la fiche du patient pourra voir les
données du recueil complémentaire dans la fiche récapitulative du patient, sans pouvoir le
modifier.

Il faut donc spécifiquement se positionner sur 'un de ces sites pour pouvoir les afficher en
écriture (en haut a gauche de I'écran). Vérifiez donc toujours que vous étes dans le bon site
de rattachement. Si ce n’est pas le cas, changez de site en cliquant sur la fleche de droite.

e 2- A QA ucwnne - ABamARA|'

2. Accéder au recueil complémentaire dans le formulaire

2.1. Lors de la création d’une fiche patient dans BaMaRa

Afin de pouvoir créer un recueil complémentaire, il vous faut tout d’abord créer une fiche
patient comme habituellement (si nécessaire, consultez le guide utilisateur de BaMaRa).

Vous devez au minimum remplir les 4 champs requis pour la création d’une fiche (hom,
prénom, date de naissance et sexe) et sauvegarder pour pouvoir passer aux onglets suivants
ou aux recueils.

Recueil complémentaire — FiISLAN I
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Création d'un nouveau patient x

et «

Nus de natssonen * watient
M d wnayge

Fowmine pravns de Usite de PR
Belatanen ¢

Prtmurms du Faile de nalssanie
Pravme utilive et

Bate de natssancn * 1AN2 02

- e
=

Une fois les 4 champs complétés et sauvés, vous verrez apparaitre I'onglet du recueil
complémentaire SLA.

Fiche patient: patient patient

-

Frincoes fo | acte b inasesanie St 0T - wamne
o wbbed

Dt e rwmnence * AN

Marincube o 1106 [LamrtPact catensd to wemn e M0 (aamfier ramars = s O e
i)

L (i E) R e
amive e Sansber i worvion e W yeow

Lo e cassnance * - - ———

L b vhntn PR—

0 et ook i i

Ln patiamt mnt penchs e v & Miignad

o Em Emmm

Bonne pratique :nous vous conseillons de compléter la partie SDM avant de remplir le recueil
complémentaire.
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2.2. Dans une fiche patient déja existante

Si la fiche patient est déja existante, affichez-la et cliquez sur un des crayons pour .#
entrer dans le formulaire afin de la modifier :

N - M
E 4 Bam ARA

F D i D =

Vous constaterez alors qu’en haut de page, vous avez accés aux onglets vous donnant accées
au recueil complémentaire.

1‘ ‘lBamARA‘
> Sl

Fiche patient: patient patient

3. Navigation entre le SDM et le recueil

La navigation entre les recueils d'une méme fiche patient est possible grace aux onglets :

=> recueil du set de données minimum

=> recueil complémentaire pour les patients sans diagnostic a suspicion de sclérose latérale
amyotrophique.

4. Complétion du recueil complémentaire

Cliquez sur I'onglet correspondant au recueil complémentaire que vous souhaitez renseigner.

Recueil complémentaire — FiISLAN I
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Le recueil apparait vide :

Fiche patient: patient patient

| Bityn intiel pratiqus = -~
Paoids de forme* (kg) e farorne™ [Ny
T xamwn clinique neurnicgique
o~ oul N
Bilan bi et himatelogs
= Ous Nom
ENMC Ooul e
PEM (TST ou autre 1echeigue)* O e
1M chrdbeale* O e
1M inbduliaien Ow e
oM wt/ou it O oy
o e ou -

4.1. Les types de champs

4.1.1. Le bouton radio

Celui-ci donne un choix unique, par simple clic sur la valeur souhaitée :

neurologue expert*

4.1.2. La liste déroulante a choix unique

L d parenie® ].‘.\ ! »A]

Dt du Tanatyse P

Sawat
Nont e gane (HGNC)
Fore
Nom du phwe (salvin tibre) 10
Canjuint Conjuntu
VArant i prradivies * "e
UL
Cornrtmn®
uin s
Con parthonbier* Pt o

Cliquez dans le champ pour afficher la liste déroulante et sélectionnez la valeur souhaitée.

Lien de parenté* kstle /la ~
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4.1.3. Champ a affichage conditionné

En fonction de la valeur sélectionnée dans un premier champ, un second champ s’affiche :
Poids de forme* (kg) Poids de forme*

(kg)

Examen clinique neurologique par

neurologue expert* Oul on
Poids de forme* (kq) Poids de forme*® (kg)
Examen dinique neurologique par N
neurologue expert* e
Date Date aujourdhul

4.2. Les valeurs numériques

4.2.1. Décimales

Lors de la saisie de valeurs numériques, la décimale peut étre séparée par une virgule « , »
ou un point « . ».

Polds de forme* (kq) 60,5

Poids de forme* (kg) 60.5

4.2.2. Dates

Les dates doivent étre au format JJ/MM/AAAA mais les dates partielles sont acceptées.

ooy o0
Non
neurologue expert®

Date 01/04/2023 aujourd'hui

e A e T N
neurologue expart* S

Date 01/UNK/2023 aujourd'hus

4.3. Enregistrer

Complétez les champs du recueil. Vous pouvez enregistrer a tout moment, méme si tous les
champs ne sont pas remplis en cliquant sur « sauvegarder » en bas de page :

Recueil complémentaire — FiISLAN
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L’action de sauvegarder et quitter vous fera sortir du formulaire et affichera la fiche du patient
(voir section dédiée ci-apres).

5. Le recueil complémentaire dans la fiche patient

5.1. Affichage dans la fiche patient

Sivous avez rempli au moins une donnée du recueil complémentaire, celui-ci apparaitra sous
forme d’un onglet dans la fiche du patient.

€= a s o ‘..BamARA‘

Pent PATIENT P L OESIEY  SYNOROME L€ MARFA) /78 o=

=D Covoma (havsation qinaetbgons 1 buapaibe

Pt ruen {Orphanet) DRSS AR 558 Fyretnone e Martan
0 hakaia 002175

Descrigtion crigim
Motz kcate de TV

i Govars

O wtenn ¢ ] Y

O Pt v & powr be TR

Appréciclion da disgecatic & Navirte tha crvire

e e mnbocsn LANA3323 (4 anx)
. - a4y e D

B a1
Panrent o hegaestic chrepie

5.2. Modification d’un recueil complémentaire déja créé
Utilisez le crayon dans le bloc du recueil complémentaire pour accéder directement au

formulaire correspondant.

€= a6 : o .lBamARA‘

L RS CORMATIEN {07 D8 LMOGr FPOAZ LDHMOCES CXams &)

¢ (#2190 Oinixiels 4le

Pethark PWTIENT /s ne SLA

oo — ] Bilan initin] seatinue
Pokts e trrave
buaesas Clabgam rvusridegpes par sunsisdoguse uapert ae

5.3. Suppression d’un recueil complémentaire

Utilisez la poubelle dans le bloc du recueil complémentaire pour supprimer le formulaire
correspondant.

Attention, toute suppression est définitive !

Recueil complémentaire — FiISLAN



~}NDMR

Banque Natonale de Dannées
Matadies Rares

€= a0 e - l_.lBamARA‘

Pathere PXTIENT /7 a8 A * /H

Captures d’écran du recueil

1. SLA

1.1. Formulaire — exemple rempli
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Fiche patient: patient patient
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1.2. Fiche patient complétée — autre exemple

T bt

A b g (Rt 1] perndiin e e iRines
IR the g e 1 nenidre de e e
R L R L)

W

e
e
~a

R

LB L L R R L
by

R

U

:

L

Recueil complémentaire — Fil[SLAN



" Sirw L1
Tesctrutotivme

Arrelen s sdeire

Arrvwbin esadaiie

) Jo

Dysartheie au dyaphenis

1) Aicinte dnifiaire NMLC
Snlteer mmeertbore oW
eyt otiont crfires saeiieee
Chearen e

R I e e R e

Aheargumrierdt des bt oy

1 e My

Flewattan mmdictn ies COK

Rivpsie Muscdaire |
 Pvddarsiier e tyge de fllun
< TVPe iy

Pirws angedaires

w oL woonite o1 al
Frbasnn de irnatiee (apeitity Wl e 1 oerpeet e e s
Scwrw bcheia ELAS

1) Atyvica Climaurs
Mermmaer 10y Ates baemi e
Sy o et e st
pin srvapenenie

Arce

et ios

Arce - raiibes B R UL
o

Ernealy

Roger bty

Rogum tharsvae

Nogen tharscme

it

fFife

i1

e

e
e

L)

g

it

BNDMR
et

da D

Msatadies Rares

Recueil complémentaire — Fil[SLAN



K Mdrarsur sevs eu LCR
Meedilair—t s g
Meswedibapraats i
Mesmeibarnmats (et

[

Uaments svelutits
S I
VL 0 OV wnany (W)
Batw

VL au OV qntuie (W)
Oate

Wtha CVL aat S amsn b/ LU0 b VI annien (W)
Pl o AR [ O0)
e

W 1/ in)

e

e (e}

Mot fn

tchube ALSENS R

Botw

Pevie | 4

Nellenbive | 4
Déghaiies | ¢

Cirtten £ &
Mabdtiags o rypiens [ ¢
Praparetie s Misenrts /4
S i /4
Morihe /4
Masnihe den avcalion [ 4
ynmibe [ 4

Orthiaqunie [ 4

TresfMasnis rvapaatons | 4
B toanl / 0
R
e L S L
e e s shgees

Ferbution serew el ALBEIS 8/ e dapies b debe s promiens
R

(ements de sravite

i

Bt e o o place
B TR

Bete b leguniie des CrRres Gat 008 wlishine
Forte e patss w LI [l e fariee
Cantimatieien o whissntetiee

Dt e e e plas

L L e e T
Pt bastiemn

e e e e gl

Klog's Stess

L

a2

2

Lt )

itAeae

1wy
L

AN
]

van
'

e rGre

PR LU

Tk iy

R L L L O e
Lavtimares Segvtos

BNDMR
et

da D

Msatadies Rares

Recueil complémentaire — Fil[SLAN



‘J»BNDMR

Baoque Natonale de Dannées
Matadies Rares

Listes, comptages et extractions

1. Listes de patients ayant un recueil complémentaire

Une liste distincte est disponible pour le recueil, dans le menu « Listes ».

e S- i~ Q | Recherchar

Q@ 1 Patients du site U BREST - 29609 BREST CEDEX 2) ~
Mes fiches patient

Patients SLA

Cliquez sur la liste d’'intérét. Une page s’affiche avec la liste nominative des patients pour
lesquels le recueil complémentaire a été créé et le comptage du nombre de patients
concernes.

€ = Qo ©- L Bam ARA

Q sia |CRC| GENESTET (CHRU BREST - 79609 BREST CEDEX 20~

Fiches patient du site avec recueil SLA

Fitres

a Effmte bes fitres

Statut tlostiie ¢ DNageastic(s) Shend Date de naissance Crbd I
[[Action roans | N 0 ] o P ieraren o9 1eM 04/or/z01e A ¥

2. Extraction des données du recueil complémentaire

Sur la page d’une des listes de patients ayant un recueil complémentaire, cliquez sur le signe
« télécharger » en haut de page pour extraire les données (au format Excel) des patients ayant
un recueil complémentaire de créé.

Recueil complémentaire — FiISLAN I
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e =~ - Q‘ Rechercher ‘

Q@ SLA [CST] COURATIER (CHU DE LIMOGES - 87042 LIMOGES CEDEX 1)~

Télécharger les données du site uniguement

Fic Télécharger les dossiers complets

Télécharger le recueil  SLA

Identité Sexe Diagnostic maladie rare (Orphanet)

Le message suivant s’affiche :

Un instant s'il vous plait

Extraction o0 coury, st Soaras Mestit (hNchurpe by Sovar

L’extraction vous donne acces a toutes les données (SDM + recueil complémentaire) des
patients pour lesquels le recueil complémentaire a été créé.

i
35
i

. w| Adtwitis | Owgnostics | Aminéonstal | Secherche | ik [ Fisan | Fisan Sww | Filsan Mutations Familiales | ] ®

[

Le premier onglet « Données administratives » correspond a la liste des patients ayant un
recueil complémentaire.

Les onglets suivants correspondent aux données du SDM pour ces patients (prise en charge,
)
Les trois derniers onglets correspondent aux données du recueil complémentaire. Notez que

vous pouvez retrouver l'identité des patients grace a l'identifiant (ID BaMaRa) du patient qui
est reporté dans tous les onglets.

Contenu détaillé du recueil
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Poids de forme* (kg)

Examen clinique neurologique par neurologue expert*

Date

Bilan biologique et hématologique standard*

Date

ENMG*

Date

PEM (TST ou autre technique)*

Date

IRM cérébrale*

Date

IRM médullaire*

Date

TDM cérébrale et/ou médullaire*

Date

Bilan immunologique (avec recherche gammapathie monoclonale)*
Date

Analyse LCS avec électrophorese*

Date

Evaluation cognitivo-comportementale*

Date

Analyse génétique moléculaire (1 géne muté ou panel FilSLAN)*
Date

Biopsie musculaire*

Date

Scintigraphie de perfusion cérébrale (TEP-FDG/Scintigraphie HMPAQ)*

Date

Mutation connue chez le malade*

Date de l'analyse

Nom du gene (HGNC)
Nom du gene (saisie libre)
Variant sur protéine*

Variant sur ADNc

N

W BNDMR

Ra

Titre de partie
Champ numérique
Oui

Non

Champ date
Oui

Non

Champ date
Oui

Non

Champ date
Oui

Non

Champ date
Oui

Non

Champ date
Oui

Non

Champ date
Oui

Non

Champ date
Oui

Non

Champ date
Oui

Non

Champ date
Oui

Non

Champ date
Oui

Non

Champ date
Oui

Non

Champ date
Oui

Non

Champ date
Titre de partie
Oui

Non

Champ date
Liste déroulante (référentiel HGNC)
Champ texte libre
Champ texte libre

Champ texte libre



Hétérozygote

Caractere*
Homozygote
Mutation intronique
Cas particulier* Délétion
Insertion
Mutation du géne C90rf72 : nombre de répétitions Champ numérique
Mutation du géne ataxine-2 : nombre de répétitions Champ numérique
Oui
Mutation connue dans la famille
Non
Lien de parenté Systeme d'onglets incrémentaux
Frere
Sceur
Pere
Mere

Conjoint Conjointe
Fils
Fille
Petit-fils
Petite-fille
Demi-frere
Demi-soceur
Oncle paternel

Lien de parenté
Oncle maternelle
Tante paternelle
Tante Maternelle
Cousin(e) paternel(le)
Cousin(e) maternel(le)
Neveu
Niéce
Grand-pere paternel
Grand-pére maternel
Grand-pére maternelle

Grand-mére maternelle

Autre
Date de l'analyse Champ date
Nom du gene (HGNC) Liste déroulante (référentiel HGNC)
Nom du gene (saisie libre) Champ texte libre
Variant sur protéine* Champ texte libre
Variant sur ADNc Champ texte libre
Hétérozygote
Caractere*
Homozygote
Mutation intronique
Cas particulier* Délétion
Insertion
Mutation du géne C90rf72 : nombre de répétitions Champ numérique
Mutation du géne ataxine-2 : nombre de répétitions Champ numérique
Systeme d'onglets incrémentaux
Date du suivi Champ Date

Titre de partie
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A) Arguments cliniques atteinte spinale NMC

Déficit moteur*

Région

ROT : vifs ou conservés territoire atrophié*

Région

Cutané plantaire*

Bilatéral*

Hoffman présent*

Bilatéral

Tonus : hypertonie*

Région
B) Arguments cliniques atteinte MNP

Fasciculations*

Région

Atrophie musculaire*

Région

Déficit moteur*

Région

C) Arguments atteinte en région bulbaire

Dysarthrie ou dysphonie*

Dysphagie*
C1) Atteinte bulbaire MNC

Reflexe massetérin vif*

Exagération reflexe nauséeux*

BNDMR

Baoque
Matadies Rares

Sous-titre

Oui

Non

Région cervicale
Région thoracique
Région lombaire
Oui

Non

Région cervicale
Région lombaire
Extension
Flexion

Non stimulable

Non

Région cervicale
Région lombaire
Sous-titre

Oui

Non

Région cervicale
Région thoracique
Région lombaire
Oui

Non

Région cervicale
Région thoracique
Région lombaire
Oui

Non

Région cervicale
Région thoracique
Région lombaire

Sous-titre

Non

Sous-titre
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Clonus mentonnier*

Rire et Pleurer spasmodique*
C2) Atteinte bulbaire NMP

Atrophie linguale*

Fasciculations linguales*

Hypersialorrhée*

Hypotonie/atonie vélaire*

D) Arguments neurophysiologiques atteinte NMP

Potentiels de fasciculation ou fibrillation ou ondes lentes positives*

Région

Recrutement et/ou potentiels unités motrices neurogénes*

Région

E) Arguments autres atteinte NMC

IRM : hyper signaux faisceaux pyramidaux*

PEM : diminution des ratios d’amplitude*

PEM : allongement des latences*
F) Arguments autres atteintes NMP

Elévation modérée des CPK*

Biopsie Musculaire : prédominance type de fibre*

Type grouping*

Fibres angulaires*
G) Arguments d’atteinte cognitive et comportementale
Présence de troubles cognitifs et/ou comportementaux*

Score échelle ECAS

H) Atypies cliniques

Mouvements anormaux*

BNDMR

Baoque
Matadies Rares

Non

Sous-titre

Non

Sous-titre

Oui

Non

Région cervicale
Région thoracique
Région lombaire
Région bulbaire
Oui

Non

Région cervicale
Région thoracique
Région lombaire
Région bulbaire

Sous-titre

Non

Sous-titre

Non

Sous-titre

Oui

Non

Champ numérique
Sous-titre

Oui

Non
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Syndrome akinétorigide*

Ophtalmoparésie*

Signes cérébelleux*

Signes dysautonomiques*

Signes sensitifs*

ATCD familiaux de SLA*

ATCD familiaux de maladie neurodégénérative caractérisée*
Précision

ATCD familiaux de troubles psychiatriques ou de troubles cognitifs majeurs*

Neurofilaments dosage*

(type de chaine)

(liquide)

Titre
Suivi

Date du suivi*

Atteinte ventilatoire

CVL ou CVF assise (%)
Date

CVL ou CVF couchée (%)
Date

Ratio CVL ou CVF couchée/CVL ou CVF assise (%)
PIMax ou SNIP (cm H20)

Date

DEP (I/min)

Date

Poids* (Kg)

Date*

Parole /4
Salivation /4
Déglutition /4
Ecriture /4

Habillage et hygiéne/4

Recueil complémentaire — FilISLAN

Oui
Non

Sous-titre

Non

Champ texte libre
Oui

Non
Sous-titre

Oui

Non

Chaine Légére
Chaine Lourde
Sang

LCR

Champ numérique

Systeme d'onglets incrémentaux

Champ date

Titre de partie
Oui

Non

Champ numérique
Champ date
Champ numérique
Champ date
Champ numérique
Champ numérique
Champ date
Champ numérique
Champ date
Champ numérique
Non fait

Titre de partie
Champ date
Champ numérique
Champ numérique
Champ numérique
Champ numérique

Champ numérique




Préparation des aliments /4
Mobilisation au lit /4

Marche /4

Montée des escaliers /4
Dyspnée /4

Orthopnée /4

Insuffisance respiratoire /4
Score total* /48 :

Date de la derniére évaluation
A score total ALSFRS-R depuis la derniére évaluation
Date des premiers signes

Evolution score total ALSFRS-R/mois depuis la date des premiers signes

VNI*

Date de mise en place *
Nombre d’heure de ventilation/jour*

Date a laquelle les critéres ont été atteints*

Perte de poids > 10% /poids de forme*

Gastrostomie d’alimentation*®

Date de mise en place*

Date a laquelle les critéres pour une mise en place ont été atteints*
Trachéotomie*

Date de mise en place*

(Résultat du king's Stage)

Champ numérique
Champ numérique
Champ numérique
Champ numérique
Champ numérique
Champ numérique
Champ numérique
Champ numérique
Champ date
Champ numérique
Champ date
Champ numérique
Titre de partie
Oui

Non

Champ date
Champ numérique

Champ date

Non

Champ date
Champ date

Oui

Non

Champ date

Titre de partie
Calcul automatique :
Stade |

Stade Il

Stade lll

Stade IVa

Stade Vb

Stade V

Stade incalculable
Titre de partie

Calcul automatique :

SLA génétiquement définie par

identification d’'une mutation pathogéne

SLA cliniquement certaine

SLA cliniquement probable ou étayée par
(Classification) ENMG

SLA cliniquement probable

SLA cliniquement possible sans critéres «

Gold Coast »

SLA cliniquement possible avec critéres «
Gold Coast »

Calcul automatique :
(Certitude du diagnostic)
Evaluation en cours
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‘sBNDMR

Baoque Natonale de Dannées
Matadies Rares
Confirmation diagnostique
Errance diagnostique
Impasse diagnostique
Non calculable

*=champ obligatoire
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