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1 Positionnement dans le cadre d'interopérabilité

Les systemes d’information dans les domaines sanitaire et médico-social doivent étre communicants pour

favoriser la coopération des professionnels dans le cadre des parcours de santé centrés sur le patient et

pour aider la décision médicale.

Le Cadre d’Interopérabilité des Systéemes d’Information de Santé (CI-SIS) fixe les régles d’une informatique
de santé communicante. Il couvre :

I'interopérabilité des contenus métiers, qui permet le traitement des données de santé et leur
compréhension par les systémes d’information en s’appuyant sur un langage commun ;

I'interopérabilité technique, qui porte sur les services garantissant I'échange et le partage des
données de santé et sur le transport des flux dans le respect des exigences de sécurité et de
confidentialité des données personnelles de santé.

L'interopérabilité des contenus métiers est assurée par la définition de modéles de documents médicaux a
implémenter dans les logiciels médicaux. Ces modeles sont décrits dans des Volets Modéles de documents
médicaux (aussi appelés Modéles de contenus) qui appartiennent a la couche Contenus du CI-SIS (encadré
orangé de la Figure 1 ci-dessous).
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Figure 1 — Les volets Modéles de documents médicaux dans le CI-SIS
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2 Un volet en deux parties

Ce volet comporte :

o des spécifications fonctionnelles qui se composent :
o du modele métier fourni par le porteur de projet et

o de la modélisation des données élaborée par I'ANS a partir du modele métier en langage
UML

e des spécifications techniques (le présent document) élaborées par I’ANS a partir des spécifications
fonctionnelles. Les spécifications techniques transposent dans une syntaxe normée (CDA; FHIR;
JSON...) les données modélisées dans les spécifications fonctionnelles.

Ces deux documents sont complémentaires et indissociables.

Le modele métier du Set de Données Minimum — Maladies Rares (SDM-MR) a été défini par I'Equipe
Opérationnelle — Banque Nationale de Données Maladies Rares (EO-BNDMR?).

Les spécifications techniques sont complétées par :
O des jeux de valeurs utilisés par les documents de ce volet,
0 un exemple d'implémentation en CDA R2,

0 un outil de vérification (schématron) de la compatibilité des documents produits.

! http://www.bndmr.fr/
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3 Spécifications techniques

3.1 Standards utilisés

3.1.1 CI-SIS, HL7 CDA R2, IHE PCC

Les spécifications techniques de ce volet de contenu définissent les sections, les entrées et les vocabulaires
utilisés et sont conformes aux spécifications techniques :

e du Cadre d'Interopérabilité des Systéemes d'Information de Santé (CI-SIS) de I'ANS, en particulier
le volet Structuration Minimale de Documents Médicaux de la couche Contenu du Cadre
d’Interopérabilité des Systémes d’Information de Santé (CI-SIS) (1), ce dernier volet s’appuyant lui-
méme sur le standard CDA R2, spécifié par HL7 Clinical Document Architecture Normative Edition
(CDA R2) (2).

« dudomaine international IHE Patient Care Coordination (PCC) (3; 4).

o du volet Modeéles de contenu CDA du CI-SIS (5) qui spécifie I'ensemble des entrées utilisées. |
constitue la référence principale de ce volet.

Le présent document présente les contraintes spécifiques au SDM-MR. Il ne reprend pas, sauf si une
clarification s'avere nécessaire, les définitions établies dans les standards cités ci-dessus.

3.1.2 Document CDA a corps structuré

Voir Volet Modéles de contenus CDA, paragraphe 2.3.2 "Documents CDA a corps structurés".
Le modéle SDM-MR est un modeéle a corps structuré.

3.1.3 Types des données

Voir Volet Modeéles de contenus CDA, paragraphe 2.3.4 "Types de données utilisées dans les éléments 'value'
des observations"

3.1.4 Cardinalités
Voir Volet Modéles de contenus CDA, paragraphe 2.3.5 "Cardinalités"

3.1.5 nullFlavor
Voir Volet Modéles de contenus CDA, paragraphe 2.3.6 "nullFlavor"

3.1.6 Eléments narratifs référencés dans les entrées
Voir Volet Modeéles de contenus CDA, paragraphe 2.3.7 "Eléments narratifs référencés dans les entrées"

3.1.7 Terminologies et jeux de valeurs
Voir Volet Modeéles de contenus CDA, paragraphe 2.3.10 "Terminologies et Jeux de valeurs"

Voir aussi en annexe : Construire les jeux de valeurs « Maladies » et « Groupes de maladies » a partir de la
terminologie Orphanet.

3.1.8 Cas des PS et des structures dans les documents médicaux

Voir Volet Modeéles de contenus CDA, paragraphe 2.3.11 "Cas des personnes et des structures dans les
documents médicaux"
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3.2 Spécifications techniques du SDM-MR

3.2.1 Correspondance entre spécifications fonctionnelles et techniques
Les tableaux ci-dessous donnent la correspondance entre les données des spécifications fonctionnelles et

les spécifications techniques.

Données card. | Entéte

Patient [1..1] | recordTarget

INS (Identifiant National de Santé)

IPP (Identifiant local du patient)

Nom de naissance du patient

Nom d'usage du patient

Prénom du patient

Date de naissance du patient

Sexe du patient

Pays de naissance

Commune de naissance

Pays de résidence

Commune de résidence

Non-opposition du patient pour une [1..1] | authorization

réutilisation des données

Données card. | Sections Entrées

Statut vital du patient [1..1] | FR-Problemes-actifs

Cette section contient des informations 1.2.250.1.213.1.1.2.132

sur le statut vital du patient et permet (Active Problems Section)

éventuellement de décrit la cause du 1.3.6.1.4.1.19376.1.5.3.1.3.6

déces du patient.

[1..1] FR-Liste-des-problemes

1.2.250.1.213.1.1.3.39
(Problem Concern Entry)
1.3.6.1.4.1.19376.1.5.3.1.4.5.2

Patient atteint de Maladie Rare [1..%] FR-Probleme

Statut vital du patient 1.2.250.1.213.1.1.3.37

Déces di a la maladie rare (Problem Entry)
1.3.6.1.4.1.19376.1.5.3.1.4.5
1ére entrée obligatoire pour la MR

Consanguinité [0..1] FR-Probleme
1.2.250.1.213.1.1.3.37
(Problem Entry)
1.3.6.1.4.1.19376.1.5.3.1.4.5
2eme entrée facultative pour consanguinité

Cause principale du déces si autre cause [0..1] FR-Probleme
1.2.250.1.213.1.1.3.37
(Problem Entry)
1.3.6.1.4.1.19376.1.5.3.1.4.5
3eme entrée facultative pour autre cause du
déces

Date de déces [0..1] FR-Simple-Observation
1.2.250.1.213.1.1.3.48
(Simple Observation)
1.3.6.1.4.1.19376.1.5.3.1.4.13

Protocole de recherche [0..1] | FR-Resultats-examens

Cette section décrit le protocole de 1.2.250.1.213.1.1.2.151

recherche utilisé pour diagnostiquer la (Coded Results Section)

maladie rare (échantillon biologique, etc). 1.3.6.1.4.1.19376.1.5.3.1.3.28

Entrée obligatoire dans cette section mais | [1..*] FR-Acte

non porteuse d'information 1.2.250.1.213.1.1.3.62
(Procedure)
1.3.6.1.4.1.19376.1.5.3.1.4.19

Patient participant a un protocole [0..1] FR-Simple-Observation
1.2.250.1.213.1.1.3.48
(Simple Observation)
1.3.6.1.4.1.19376.1.5.3.1.4.13
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Données card. | Sections Entrées
Accord pour étre contacté pour un [0..1] FR-Simple-Observation
protocole 1.2.250.1.213.1.1.3.48
(Simple Observation)
1.3.6.1.4.1.19376.1.5.3.1.4.13
Patient ayant précédemment donné un [0..1] FR-Simple-Observation
échantillon biologique pour la recherche 1.2.250.1.213.1.1.3.48
MR (Simple Observation)
1.3.6.1.4.1.19376.1.5.3.1.4.13
Patient ayant précédemment donné un [0..1] FR-Simple-Observation
échantillon biologique pour le diagnostic 1.2.250.1.213.1.1.3.48
moléculaire (Simple Observation)
1.3.6.1.4.1.19376.1.5.3.1.4.13
Traitements Maladie Rare [0..1] | FR-Traitements-maladies-rares
Cette section décrit les traitements 1.2.250.1.213.1.1.2.54
prescrits au patient
Traitement spécifique a la MR en cours
(O/N)
Traitement(s) en cours pour la MR [1..%] FR-Traitement-maladie-rare
1.2.250.1.213.1.1.3.13
Prise en charge Maladie Rare [0..1] | FR-Plan-de-soins
Cette section décrit les prises en charges 1.2.250.1.213.1.1.2.158
du patient (Coded Care Plan Section)
1.3.6.1.4.1.19376.1.5.3.1.3.36
Identifiant du site maladie rare FR-Rencontre
Identifiant prise en charge 1.2.250.1.213.1.1.3.58
Date d'inclusion du patient dans le site (1.%] (Encounter)
Patient adressé par " 1.3.6.1.4.1.19376.1.5.3.1.4.14
Médecin référent MR
Indicateur Hors Labellisation
Activités Maladie Rare [0..1] | FR-Historique-prises-en-charge-
Cette section décrit I'activité réalisée pour medicales
la maladie rare 1.2.250.1.213.1.1.2.76
(Encounter Histories Section)
1.3.6.1.4.1.19376.1.5.3.1.1.5.3.3
Identifiant activité FR-Rencontre
Date de I'activité réalisée 1.2.250.1.213.1.1.3.58
Obijectifs de I'activité MR (Encounter)
Identifiant du site MR pour I'activité (1.%] 1.3.6.1.4.1.19376.1.5.3.1.4.14
Personne(s) ayant réalisé I'activité "
Contexte de I'activité MR
Précision du contexte de I'activité MR
Lieu de consultation
Diagnostic d’admission a I’hopital [0..1] | FR-Diagnostic-admission-hopital
Cette section rassemble les données du 1.2.250.1.213.1.1.2.129
diagnostic d’entrée a I'hopital (Hospital Admission Diagnosis Section)
1.3.6.1.4.1.19376.1.5.3.1.3.3
Identifiant diagnostic [1..%] FR-Liste-des-problemes
1.2.250.1.213.1.1.3.39
(Problem Concern Entry)
1.3.6.1.4.1.19376.1.5.3.1.4.5.2
FR-Probleme
Code diagnostic de la maladie rare (1.1] 1.2.250.1.213.1.1.3.37
Libellé diagnostic de la maladie rare " (Problem Entry)
1.3.6.1.4.1.19376.1.5.3.1.4.5
FR-Simple-Observation
Age aux premiers signes [1..1] 1'.2'250'1‘213'1'1.‘3‘48
(Simple Observation)
1.3.6.1.4.1.19376.1.5.3.1.4.13
FR-Simple-Observation
Précision de I'dge aux premiers signes [0..1] 1'.2'250'1'213'1'1.‘3‘48
(Simple Observation)
1.3.6.1.4.1.19376.1.5.3.1.4.13
FR-Simple-Observation
Appréciation du diagnostic a I'entrée du (1.1] 1.2.250.1.213.1.1.3.48
site - (Simple Observation)
1.3.6.1.4.1.19376.1.5.3.1.4.13
FR-Simple-Observation
Age au diagnostic [1..1] 1.2.250.1.213.1.1.3.48
(Simple Observation)
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Données card. | Sections Entrées
1.3.6.1.4.1.19376.1.5.3.1.4.13
FR-Simple-Observation
Précision de I'dge au diagnostic [0..1] (155612;2'(1)';::;\/1&1{3:)18
1.3.6.1.4.1.19376.1.5.3.1.4.13
FR-Simple-Observation
Statut actuel du diagnostic [1..1] (155612;2'(1)'&)181'\/1&156?8
1.3.6.1.4.1.19376.1.5.3.1.4.13
FR-Simple-Observation
Cas sporadique ou familial [0..1] (155612;2'(1)'&)181'\/1&156?8
1.3.6.1.4.1.19376.1.5.3.1.4.13
FR-Simple-Observation
Précision de(s) technique(s) génétique(s) (0.%] 1.2.250.1.213.1.1.3.48
utilisée(s) " (Simple Observation)
1.3.6.1.4.1.19376.1.5.3.1.4.13
FR-Simple-Observation
Investigations réalisées [1.%] 1'.2'250'1'213'1'1.‘3‘48
(Simple Observation)
1.3.6.1.4.1.19376.1.5.3.1.4.13
FR-Simple-Observation
P " . 1.2.250.1.213.1.1.3.48
Précision du mode de confirmation [0..1] (simple Observation)
1.3.6.1.4.1.19376.1.5.3.1.4.13
Code signes complémentaires associés a FR-Simple-Observation
la MR [0.%] 1.2.250.1.213.1.1.3.48
Libellé signes complémentaires associés " (Simple Observation)
alaMR 1.3.6.1.4.1.19376.1.5.3.1.4.13
FR-Simple-Observation
Signe(s) inhabituel(s) associé(s) a la 1.2.250.1.213.1.1.3.48
. [0..%] . -
maladie rare (Simple Observation)
1.3.6.1.4.1.19376.1.5.3.1.4.13
Code gne FR-Simple-Observation
Libellé géne (nom court HGNC : [0..%] 1'.2'250'1'213'1'1.‘3‘48
‘Approved Symbol’ ou ‘Synonym’) (Simple Observation)
1.3.6.1.4.1.19376.1.5.3.1.4.13
FR-Simple-Observation
Sujet apparemment sain [0..1] 1'42'250'1'213'1'1]3‘48
(Simple Observation)
1.3.6.1.4.1.19376.1.5.3.1.4.13
FR-Simple-Observation
A P 1.2.250.1.213.1.1.3.48
Autres descriptions génétiques [0..1] (simple Observation)
1.3.6.1.4.1.19376.1.5.3.1.4.13
Informations anté et néonatales [0..1] | FR-Informations-sur-l-accouchement
Cette section décrit toutes les 1.2.250.1.213.1.1.2.124
caractéristiques avant et a la naissance (Newborn Delivery Information Section)
1.3.6.1.4.1.19376.1.5.3.1.1.21.2.4
Assistance médicale a la procréation [0..1] | FR-Actes-et-interventions
C’est une section qui décrit s’il y a eu une 1.2.250.1.213.1.1.2.118
assistance médicale a la procréation (Procedures and Interventions)
1.3.6.1.4.1.19376.1.5.3.1.1.13.2.11
Assistance médicale a la procréation [1..1] FR-Acte
1.2.250.1.213.1.1.3.62.2
(Procedure Entry)
1.3.6.1.4.1.19376.1.5.3.1.4.19
Informations physiques [0..1] | FR-Examen-physique-detaille-code
Cette section donne des informations 1.2.250.1.213.1.1.2.84
concernant la naissance (Coded Detailed Physical Examination)
1.3.6.1.4.1.19376.1.5.3.1.1.9.15.1
Signes vitaux [0..1] | FR-Signes-vitaux
Cette section nous donne toutes les 1.2.250.1.213.1.1.2.75
informations relatives au bébé a la (Coded Vital Signs Section)
naissance 1.3.6.1.4.1.19376.1.5.3.1.1.5.3.2
[1..1] FR-Signes-vitaux
1.2.250.1.213.1.1.3.49
(Vital Signs Organizer)
1.3.6.1.4.1.19376.1.5.3.1.4.13.1
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Données card. | Sections Entrées
Taille a la naissance [0..1] FR-Signe-vital-observe
1.2.250.1.213.1.1.3.50
(Vital Signs Observation)
1.3.6.1.4.1.19376.1.5.3.1.4.13.2
Poids a la naissance [0..1] FR-Signe-vital-observe
1.2.250.1.213.1.1.3.50
(Vital Signs Observation)
1.3.6.1.4.1.19376.1.5.3.1.4.13.2
Périmeétre cranien a la naissance [0..1] FR-Signe-vital-observe
1.2.250.1.213.1.1.3.50
(Vital Signs Observation)
1.3.6.1.4.1.19376.1.5.3.1.4.13.2
Préciser le terme en cas d'accouchement [0..1] | FR-Resultats-evenements
avant le terme prévu avant terme prévu 1.2.250.1.213.1.1.2.163
En semaines (Coded Event Outcomes)
Né a terme 1.3.6.1.4.1.19376.1.7.3.1.1.13.7
Précision du terme [0..1] FR-Simple-Observation
1.2.250.1.213.1.1.3.48
(Simple Observation)
1.3.6.1.4.1.19376.1.5.3.1.4.13
Présence de malformation anténatale [0..1] FR-Simple-Observation
1.2.250.1.213.1.1.3.48
(Simple Observation)
1.3.6.1.4.1.19376.1.5.3.1.4.13
Historique médical familial codé [0..1] | FR-Antecedents-familiaux
Cette section rassemble des informations 1.2.250.1.213.1.1.2.139
sur I’historique médical familial, elle nous (Coded Family Medical History Section)
permettra de coder le Propositus et le lien 1.3.6.1.4.1.19376.1.5.3.1.3.15
de parenté.
Propositus [0..1] FR-Antecedents-familiaux
Identifiants du propositus 1.2.250.1.213.1.1.3.59
Lien de parenté avec le propositus (Family history organizer)
1.3.6.1.4.1.19376.1.5.3.1.4.15
Dossier [1..1] | FR-Dossier
Cette section rassemble des informations 1.2.250.1.213.1.1.2.66
sur le dossier du patient, elle nous
permettra de coder II'identifiant du
dossier, sa date de création et la date de
sa derniére mise a jour
Identifiant du dossier [1..1] FR-Simple-Observation
Date de création du dossier 1.2.250.1.213.1.1.3.48
(Simple Observation)
1.3.6.1.4.1.19376.1.5.3.1.4.13
Date de derniére modification [1..1] FR-Simple-Observation
1.2.250.1.213.1.1.3.48
(Simple Observation)
1.3.6.1.4.1.19376.1.5.3.1.4.13

Tableau 1 — Correspondance entre spécifications fontionnelles et techniques

Classification : public
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3.2.2 Structuration de I'en-téte du document CDA SDM-MR

La liste des données administratives (contenues dans I'entéte du document CDA) est commune a
I’ensemble des modeles de documents médicaux publiés dans le CI-SIS : Patient, Auteur du document, Acte

documenté, etc...

Ces données sont définies dans le Volet Structuration minimale des documents de Santé (1) du CI-SIS.

La structure de I'entéte du document SDM-MR se conforme aux contraintes et définitions présentées dans
le Volet Structuration minimale des documents de santé du CI-SIS.

Le tableau ci-dessous présente les contraintes spécifiques a I'entéte du SDM-MR :

Niv Elément XML Card Contenu de I'élément ou valeur de I'attribut
0 templateld [1.1] | Déclaration de conformité aux spécifications HL7 France
<templateld root="2.16.840.1.113883.2.8.2.1" />
0 templateId [1.1] Déclaration de conformité aux spécifications du CI-SIS
<templateld root="1.2.250.1.213.1.1.1.1"/>
0 templateld [1.1] Déclaration de conformité au specifications SDM-MR + numéro de
version
<templateld root="1.2.250.1.213.1.1.1.30" extension="2022.01"/>
0 code [1.1] | Type de document

. code="34133-9"

. displayName="Synthése d’épisode de soins"

. codeSystem="2.16.840.1.113883.6.1"

. codeSystemName="LOINC"

0 title [1.1] Titre du document
"Set de données minimum maladies rares (SDM-MR)"
0 confidentialityCode [1.1] Niveau de confidentialité du document

. code="N"

. displayName="Normal"

. codeSystem="2.16.840.1.113883.5.25"

0 recordTarget [1.1] Patient

Le patient auquel se rapporte le document est identifié dans I'en-téte

dans I'élément recordTarget/patientRole.

1 patientRole [1..1] Les attributs de cet élément prennent les valeurs suivantes :

. classCode="PAT"

2 id [1..%] Identifiants du patient : au minimum un identiant parmi

. Identifiant National de Santé (INS) du patient tel que défini dans
le cadre juridique et réglementaire ou de fagon transitoire I'INS-
C : obligatoire si mise en partage du document dans un systeme
d’information de santé partagé), optionnel dans les autres cas (y
compris pour I'échange par messagerie sécurisée de santé).

. Autres identifiants de portée locale (IPP) : un IPP est attribué a
un patient par une autorité d'affectation locale (établissement de
santé) qui est identifié a partir de son OID. Les hopitaux concernés
sont donc invités a se procurer un OID auprés d'un organisme
habilité.

NullFlavor interdit

2 addr [1..%] Adresse géopostale
NullFlavor interdit
3 houseNumber [0.1] Numéro dans la voie
3 streetNameType [0.1] Type de voie
Valeur issue de la TRE_R35-TypeVoie
3 streetName [0.1] Nom de la voie
3 postalCode [0.1] | Code postal
3 city [0.1] Ville
3 country [0.1] Pays
Valeur issue de la terminologie 1SO 3166 (1.0.3166.2.2.2) : prendre le
code alpha 2.
3 censusTract [0.1] Code commune de résidence

obligatoire et NullFlavor interdit pour la France.

Valeur issue de la terminologie Code officiel géographique COG de

I'INSEE : prendre la variable COM (5 caracteéres).

Classification : public
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Niv

Elément XML

Card

Contenu de I’élément ou valeur de I'attribut

state

[1.1]

Pays de résidence

Valeur issue de la terminologie 1SO 3166 (1.0.3166.2.2.2) : prendre le
code alpha 2.

NullFlavor interdit

patient

Patient

birthPlace

[1.1]

Lieu de naissance du patient
S'il s'agit d'un établissement de santé, renseigner également I'élément
patientRole/providerOrganization/id

place

(1.1]

Lorsqu’il est renseigné, le lieu de naissance contient le nom <name>
et/ou 'adresse géopostale <addr>.

name

[0.1]

Nom du lieu de naissance

addr

[1.1]

Adresse du lieu de naissance
NullFlavor interdit

country

[1.1]

Valeur issue de la terminologie 1SO 3166 (1.0.3166.2.2.2) : prendre le
code alpha 2.
NullFlavor interdit

city

si en France : Code commune 5 car. obligatoire et NullFlavor interdit
Valeur issue de la terminologie Code officiel géographique COG de
I'INSEE : prendre la variable COM (5 caractéres).

providerOrganization

Etablissement de naissance du patient

(maternité, clinique, etc.).

Les attributs de cet élément prennent les valeurs suivantes :
. classCode="ORG’

. determinerCode="INSTANCE’

Id

Identifiant de I'établissement de naissance du patient.
Uniguement si la naissance du patient a lieue en établissement de
santé

Les attributs de cet élément prennent les valeurs suivantes :

. root="1.2.250.1.71.4.2.2’

. extension= Numéro FINESS (ET) de I'établissement

participant

Médecin traitant (obligatoire pour le SDM-MR)
Les attributs de cet élément prennent les valeurs suivantes :
. typeCode="INF’ pour le Médecin traitant

functionCode

Réle fonctionnel du participant

Les attributs de cet élément prennent les valeurs suivantes :
. code="PCP’

. codeSystem="2.16.840.1.113883.5.88’

. displayName="Médecin traitant’

documentationOf

1.4

Acte(s) documenté(s) dans le document
La premiéere occurrence représentant I’acte principal doit inclure la date
de I'acte (effectiveTime) et la personne ayant réalisé I’acte (performer).

serviceEvent

Acte documenté

id

Identifiant de I'acte

code

Code de I'acte documenté

e code="11429006"

e displayName="consultation"

e codeSystem="2.16.840.1.113883.6.96 "
e codeSystemName="SNOME-CT"

effectiveTime

Date et heure de I’acte documenté

Cet élément est obligatoire pour I'acte principal.

nullFlavor interdit

Cette date doit étre cohérente avec celle définie dans
componentOf/encompassingEncounter

performer

Personne ayant exécuté I'acte

Cet élément est obligatoire pour I'acte principal

nullFlavor interdit

Les attributs de cet élément prennent les valeurs suivantes :
. typeCode="PRF’

authorization

[0.]

Consentement(s) associé(s) au document

consent

[1.1]

id

[0.7]

Identifiant de I'autorisation

NN O

code

[0.1]

Non-opposition du patient
. code="64292-6"

Classification : public
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Niv Elément XML Card Contenu de I’élément ou valeur de I'attribut
. displayName="Non-opposition du patient pour réutilisation des
données"
. codeSystem="2.16.840.1.113883.6.1"
. codeSystemName="LOINC"
2 statusCode [1.1] code="completed"

Tableau 2 — Contraintes SDM-MR pour I’en-téte CDA

Classification : public
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3.2.3 Structuration du corps du document CDA

La structure du corps du modele SDM-MR comporte les sections suivantes :

e FR-Problemes-actifs

e FR-Resultats-examens

e FR-Traitements-maladies-rares

e FR-Plan-de-soins

e FR-Historique-prises-en-charge-medicales
e FR-Diagnostic-admission-hopital

e FR-Informations-sur-l-accouchement

e FR-Antecedents-familiaux

e FR-Dossier

Les données identifiées dans les spécifications techniques sont contenues dans ces sections de maniere
logique (voir tableau plus détaillé des sections page suivante) et conforme aux normes et standards utilisés.

Rappel : le tableau présenté au paragraphe 3.2.1 « Correspondance entre spécifications fonctionnelles et

techniques » permet de retrouver rapidement dans quelle section du document CDA se trouve chaque
donnée.

Classification : public 13 /48
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3.2.3.1 Section FR-Problemes-actifs

(1.2.250.1.213.1.1.2.132)

Cette section permet de décrire le statut vital du patient (patient décédé ou pas), et s’il est décédé, la date

du déces, si le déces est di a la maladie rare et si ce n’est pas le cas, la cause principale du déces.

Cette section permet également de préciser si le patient est issu d’une union consanguine.

Des entryRelationship peuvent étre créées sous I'entrée FR-Liste-des-problemes :

e [1..*] entrée FR-Probleme pour la (ou les) maladie(s) rare(s) : au minimum 1 obligatoire,

e [0..1] entrée FR-Probleme facultative, sile patient est issu d’une union consanguine,

e [0..1] entrée FR-Probleme facultative, si le patient est décédé des suites d’un autre probléme

connu ou inconnu,

e [0..1] entrée FR-Simple-Observation facultative, sile patient est décédé pour indiquer la date

du déces.

Voir Volet Modeéles de contenus CDA

Contraintes spécifiques a la section FR-Problemes-actifs :

Elément XML

Card

Code ou valeur de I'attribut

section/title

[1.1]

Titre de la section
Valeur fixée a "Probléemes actifs"

section/entry

[1.1]

FR-Liste-des-problemes
1.2.250.1.213.1.1.3.39
(Problem Concern Entry)
1.3.6.1.4.1.19376.1.5.3.1.4.5.2

section/entry/entryRelationship

(1.%]

Maladie rare

Entrée FR-Probleme
1.2.250.1.213.1.1.3.37
(Problem Entry)
1.3.6.1.4.1.19376.1.5.3.1.4.5

section/entry/entryRelationship

[0.1]

Patient issu d’une union consanguine
Entrée FR-Probleme
1.2.250.1.213.1.1.3.37

(Problem Entry)
1.3.6.1.4.1.19376.1.5.3.1.4.5

section/entry/entryRelationship

[0..1]

Patient décédé des suites d’un autre probléeme
Entrée FR-Probleme

1.2.250.1.213.1.1.3.37

(Problem Entry)

1.3.6.1.4.1.19376.1.5.3.1.4.5

section/entry/entryRelationship

[0.1]

Date du déces

Entrée FR-Simple-Observation
1.2.250.1.213.1.1.3.48

(Simple Observation)
1.3.6.1.4.1.19376.1.5.3.1.4.13

Classification : public
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3.231.1 Entrée FR-Liste-des-problemes
(1.2.250.1.213.1.1.3.39)

Voir Volet Modéles de contenus CDA.

3.2.3.1.2 Entrée FR-Probleme
(1.2.250.1.213.1.1.3.37)

Voir Volet Modéles de contenus CDA.

Contraintes spécifiques a I’entrée FR-Probleme :

Créer 1 entrée FR-Probleme pour chaque maladie rare :

Elément XML Card Code ou valeur de I'attribut
observation/code [1..1] Code de I'entrée
Les attributs de cet élement sont fixés aux valeurs suivantes:
. code="64572001"
. displayName="maladie"
. codeSystem="2.16.840.1.113883.6.96"
. codeSystemName="SNOMED-CT"
observation/value [1..1] Maladie rare
Type de donnée fixé a la valeur xsi:type="CD’
Valeur issue du JDV_Orpha_Maladies (1.2.250.1.213.2.49.1).
S’in’y a pas de maladie rare précisément identifiée, utiliser le nullFlavor="UNK’.
observation/entryRelationship [0..1] Entrée FR-Certitude
1.2.250.1.213.1.1.3.171
(Problem Status Observation)
1.3.6.1.4.1.19376.1.5.3.1.4.1.1
observation/code [1..1] Code de I'entrée
Les attributs de cet élement sont fixés aux valeurs suivantes:
. code="66455-7"
. displayName="Certitude"
. codeSystem="2.16.840.1.113883.6.1"
. codeSystemName="LOINC"
observation/value [1..1] Patient atteint de MR
Type de donnée fixé a la valeur xsi:type="CD’
Valeur issue du JDV_HL7_condition-ver-status-CISIS
(2.16.840.1.113883.4.642.3.166)
Si le patient est atteint de la maladie rare :
. confirmé
Si le patient n’est pas atteint de la maladie rare :
. réfuté
Si I'on ne sait pas :
. non confirmé
observation/entryRelationship [0..1] Entrée FR-Statut-clinique-du-patient
1.2.250.1.213.1.1.3.31
(Health Status Observation)
1.3.6.1.4.1.19376.1.5.3.1.4.1.2
observation/code [1..1] Code de I'entrée
Les attributs de cet élement sont fixés aux valeurs suivantes:
. code="11323-3"
. displayName="Statut clinique du patient"
. codeSystem="2.16.840.1.113883.6.1"
[ codeSystemName="LOINC"
observation/value [1..1] Patient décédé ou pas
Type de donnée fixé a la valeur xsi:type="CE’
Valeur issue du JDV_HealthStatusCodes-CISIS (1.2.250.1.213.1.1.4.2.283.1)
Si I'information n’est pas connue :
. nullFlavor="UNK"

Classification : public 15/48
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Créer 1 entrée FR-Probleme si le patient est issu d’une union consanguine ou si ou si I'information n’est pas
connue.

Elément XML Card Code ou valeur de I'attribut
observation/code [1..1] Code de I'entrée
Les attributs de cet élement sont fixés aux valeurs suivantes:
. code="55607006"
. displayName="probléme"
. codeSystem="2.16.840.1.113883.6.96"
. codeSystemName="SNOMED-CT"
observation/value [1..1] Consanguinité
Type de donnée fixé a la valeur xsi:type="CD’
Si le (Ia) patient(e) est issu(e) d’'une union entre apparentés : les attributs de cet
élement sont fixés aux valeurs suivantes:
. code="MED-553"
. displayName="Consanguinité"
. codeSystem="1.2.250.1.213.1.1.4.322"
. codeSystemName="TA_ASIP"

Si I'information n’est pas connue :
) nullFlavor="UNK"

Créer 1 entrée FR-Probleme pour indiquer si le patient est décédé des suites d’un autre probléme (connu ou
inconnu).

Elément XML Card Code ou valeur de I'attribut
observation/code [1..1] Code de I'entrée
Les attributs de cet élement sont fixés aux valeurs suivantes:
. code="404684003"
. displayName=" constatation clinique "
. codeSystem="2.16.840.1.113883.6.96"
. codeSystemName=" SNOMED-CT"
observation/value [1..1] Pathologie autre
Type de donnée fixé a la valeur xsi:type="CD’
Valeur issue de la terminologie CIM-10 (2.16.840.1.113883.6.3).
Si la cause du déces est inconnue, utiliser la valeur nullFlavor="UNK’.
observation/entryRelationship [0..1] Entrée FR-Statut-clinique-du-patient
1.2.250.1.213.1.1.3.31
(Health Status Observation)
1.3.6.1.4.1.19376.1.5.3.1.4.1.2
observation/code [1..1] Code de I'entrée
Les attributs de cet élement sont fixés aux valeurs suivantes:
. code="11323-3"
. displayName="Statut clinique du patient"
. codeSystem="2.16.840.1.113883.6.1"
. codeSystemName="LOINC"
observation/value [1..1] Patient décédé ou pas
Type de donnée fixé a la valeur xsi:type="CE’
Valeur issue du JDV_HealthStatusCodes-CISIS (1.2.250.1.213.1.1.4.2.283.1)
Si I'information n’est pas connue :
. nullFlavor="UNK"

Classification : public 16 /48



@ AGENCE S g e .
\.‘ »U NUMERIQU SDM-MR_2022.01 — Spécifications techniques 06/12/2022
[ EN SANTE —
3.231.3 Entrée FR-Simple-Observation
(1.2.250.1.213.1.1.3.48)
Voir Volet Modéles de contenus CDA.
Contraintes spécifiques a /’entrée FR-Simple Observation :
Créer 1 entrée FR-Simple Observation si le patient est décédé pour indiquer la date du déces :
Elément XML Card Code ou valeur de I'attribut
observation/code [1..1] Code de I'entrée
Les attributs de cet élement sont fixés aux valeurs suivantes:
. code="31211-6"
. displayName="Date de déces"
. codeSystem="2.16.840.1.113883.6.1"
. codeSystemName="LOINC"
observation/value [1..1] Date de déces
Valeur de type TS pour préciser la date de décés
(xsi:type="TS")
Classification : public 17 /48
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3.2.3.2 Section FR-Resultats-examens
(1.2.250.1.213.1.1.2.151)

Cette section décrit le protocole de recherche utilisé pour diagnostiquer la maladie rare (échantillon
biologique, etc).

Voir volet Modeéles de contenus CDA

Contraintes spécifiques a la section FR- Résultats d’examens :

Elément XML Card Code ou valeur de I'attribut
section/title [1..1] Titre de la section

Valeur fixée a "Protocole de recherche"
section/entry [1..1] FR-Acte

1.2.250.1.213.1.1.3.62

(Procedure)

1.3.6.1.4.1.19376.1.5.3.1.4.19
section/entry [0..1] Patient participant a un protocole (O/N)

Entrée FR-Simple-Observation

1.2.250.1.213.1.1.3.48

(Simple Observation)

1.3.6.1.4.1.19376.1.5.3.1.4.13

section/entry [0..1] Accord du patient pour étre contacté pour un protocole (O/N)
Entrée FR-Simple-Observation

1.2.250.1.213.1.1.3.48

(Simple Observation)

1.3.6.1.4.1.19376.1.5.3.1.4.13

section/entry [0..1] Le patient a donné un échantillon biologique pour la recherche (O/N)
Entrée FR-Simple-Observation

1.2.250.1.213.1.1.3.48

(Simple Observation)

1.3.6.1.4.1.19376.1.5.3.1.4.13

section/entry [0..1] Le patient a donné un échantillon biologique pour le diagnostic moléculaire
(0/N)

Entrée FR-Simple-Observation

1.2.250.1.213.1.1.3.48

(Simple Observation)

1.3.6.1.4.1.19376.1.5.3.1.4.13

3.2.3.2.1 Entrées FR-Acte
(1.2.250.1.213.1.1.3.62)

Voir Volet Modéles de contenus CDA.
Contraintes spécifiques a /’entrées FR-Acte :

Créer 1 entrée FR-Acte obligatoire dans la section mais non porteuse d'information métier :

Elément XML Card Code ou valeur de I'attribut
procedure/code [1..1] Valeur fixée a nullFlavor="NA"
procedure/statusCode [1..1] Valeur fixée a "completed"

Classification : public 18 /48
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3.2322 Entrées FR-Simple-Observation

(1.2.250.1.213.1.1.3.48)

Voir Volet Modeéles de contenus CDA.

Contraintes spécifiques a /’entrée FR-Simple Observation :

Créer 1 entrée FR-Simple Observation si le patient participe a un protocole de recherche :

Elément XML

Card

Code ou valeur de I'attribut

observation/code

[1..1]

Code de I'entrée
Les attributs de cet élement sont fixés aux valeurs suivantes:
. code="PAT-023"
. displayName="Patient participant a un protocole"
. codeSystem="1.2.250.1.213.1.1.4.322"
. codeSystemName="TA_ASIP"

observation/value

[1.1]

Patient participant a un protocole (O/N)
Elément booléen (xsi:type='BL').
nullFlavor interdit

Créer 1 entrée FR-Simple Observation si le patient a donné son accord pour étre contacté pour un protocole :

Elément XML

Card

Code ou valeur de I'attribut

observation/code

[1.1]

Code de I'entrée
Les attributs de cet élement sont fixés aux valeurs suivantes:
. code="PAT-012"
. displayName="Accord du patient pour contact protocole"
. codeSystem="1.2.250.1.213.1.1.4.322"
. codeSystemName="TA_ASIP"

observation/value

[1.1]

Accord du patient pour étre contacté pour un protocole
Elément booléen (xsi:type='BL').
nullFlavor interdit

Créer 1 entrée FR-Simple Observation si le patient a donné un échantillon biologique pour la recherche :

Elément XML

Card

Code ou valeur de I'attribut

observation/code

[1.1]

Code de I'entrée
Les attributs de cet élement sont fixés aux valeurs suivantes:
. code="MED-065"
. displayName="Patient ayant précédemment donné un échantillon
biologique pour la recherche MR"
. codeSystem="1.2.250.1.213.1.1.4.322"
. codeSystemName="TA_ASIP"

observation/value

[1.1]

Le patient a donné un échantillon biologique pour la recherche (O/N)
Elément booléen (xsi:type='BL').
nullFlavor interdit

Créer 1 entrée FR-Simple Observation si le patient a donné un échantillon biologique pour le diagnostic

moléculaire :

Elément XML

Card

Code ou valeur de I'attribut

observation/code

[1..1]

Code de I'entrée
Les attributs de cet élement sont fixés aux valeurs suivantes:
. code="MED-066"
. displayName="Patient ayant précédemment donné un échantillon
biologique pour le diagnostic moléculaire"
. codeSystem="1.2.250.1.213.1.1.4.322"
) codeSystemName="TA_ASIP"

observation/value

[1..1]

Le patient a donné un échantillon biologique pour le diagnostic moléculaire
(0/N)

Elément booléen (xsi:type='BL').

nullFlavor interdit

Classification : public
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3.2.3.3 Section FR-Traitements-maladies-rares
(1.2.250.1.213.1.1.2.54)

Cette section permet de décrire les traitements spécifiques en cours pour la maladie rare.

Voir volet Modeéles de contenus CDA

Contraintes spécifiques a la section FR-Traitements Maladies rares :

Elément XML Card Code ou valeur de I'attribut
section/title [1..1] Titre de la section
Valeur fixée a "Traitements Maladie Rare"
section/entry [1..%] FR-Traitement-maladie-rare
1.2.250.1.213.1.1.3.13

3.2.3.3.1 Entrées FR-Traitement-maladie-rare
(1.2.250.1.213.1.1.3.13)

Voir Volet Modéles de contenus CDA.

Classification : public 20/ 48
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3.2.3.4 Section FR-Plan-de-soins
(1.2.250.1.213.1.1.2.158)

Cette section regroupe les prises en charge du patient avec pour chacune d'elle :

e Identifiant du site maladie rare

e Identifiant prise en charge

e Date d'inclusion du patient dans le site
e Patient adressé par

e Médecin référent MR

e Indicateur Hors Labellisation

Voir volet Modeéles de contenus CDA

Contraintes spécifiques a la section FR-Plan-de-soins :

Elément XML Card Code ou valeur de I'attribut
section/title [1..1] Titre de la section

Valeur fixée a "Prises en charges maladie rare"
section/entry [1..%] Prise en charge du patient

Entrée FR-Rencontre
1.2.250.1.213.1.1.3.58
(Encounter)
1.3.6.1.4.1.19376.1.5.3.1.4.14

3.2.34.1 Entrée FR-Rencontre
(1.2.250.1.213.1.1.3.58)

Voir Volet Modeéles de contenus CDA.
Contraintes spécifiques a /’entrée FR-Rencontre :

Créer 1 entrée FR-Rencontre pour chaque prise en charge :

Elément XML Card Code ou valeur de I'attribut
encounter/id [1..1] Identifiant de la prise en charge
De la forme UID (UUID ou OID).
NullFlavor interdit

encounter/effectiveTime [1..1] Date d'inclusion du patient dans le site
NullFlavor interdit
encounter/performer [1..1] Médecin référent du site maladie rare

Les attributs de cet élément prennent les valeurs suivantes :
typecode =‘PRF’

Durée de I'intervention de I'exécutant

Fixé a la valeur nullFlavor="NA’

time [0..1]

assignedEntity [1..1]

Identifiant du PS
id [1..1] Identifiant RPPS
NullFlavor interdit
Profession du PS

code [1..1] Profession/spécialité du RPPS
NullFlavor interdit

assignedPerson [1..1] PS
Nom du PS

pame (1.1] NullFlavor interdit
encounter/informant [1..%] Patient adressé par
assignedEntity [1.1] Informateur
id [1.1] Valeur fixée a nullflavor="NA’
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code [1.1] Adressé par

Valeurs issues du jeu de valeurs JDV_PatientAdressePar-CISIS

(1.2.250.1.213.1.1.5.38)

NullFlavor interdit

Site MR

encounter/participant [1..1] Les attributs de cet élément prennent les valeurs suivantes :

typecode =‘LOC’

Les attributs de cet élément prennent les valeurs suivantes :

classCode=’ SDLOC’

Identifiant du site maladie rare

Valeur issue de 'annuaire des sites Maladies rares

id [1..1] Exemple :

<id extension="S001" root="1.2.250.1.213.2.61"/>

NullFlavor interdit

Type de service

Les attributs de cet élément prennent les valeurs suivantes :
. code="ORG-025"

participantRole [1..1]

code (0..1] . displayName="Site de prise en charge"
. codeSystem="1.2.250.1.213.1.1.4.322"
. codeSystemName="TA_ASIP"
addr [0..%] Adresse du site MR
telecom [0..%] Coordonnées télécom du site MR
Les attributs de cet élément prennent les valeurs suivantes :
playingEntity [1..1] . classCode='PLC'
determinerCode="'INSTANCE'
Code du site
Valeur issue de annuaire des sites Maladies rares
code [1..1] Exemple :
. code="35001"
° displayName="ADIdF [COO] VERLOES"
name [1..1] Nom d.u site . . .
Valeur issue de annuaire des sites Maladies rares (1.2.250.1.213.2.61)
encounter/entryRelationship [1..1] Indicateur hors labélisation

Entrée FR-Simple-Observation
1.2.250.1.213.1.1.3.48
(Simple Observation)
1.3.6.1.4.1.19376.1.5.3.1.4.13
observation/code [1..1] Code de I'entrée
Les attributs de cet élément prennent les valeurs suivantes :
. code="GEN-162"
. displayName="Indicateur hors labélisation"
. codeSystem="1.2.250.1.213.1.1.4.322"
. codeSystemName="TA_ASIP"
observation/value [1..1] Indicateur hors labélisation
Type de donnée fixé a la valeur xsi:type="BL’
NullFlavor interdit
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3.2.3.5 Section FR-Historique-prises-en-charge-medicales
(1.2.250.1.213.1.1.2.76)

Cette section rassemble les activités réalisées pour la maladie rare avec pour chacune d'elle :

e Identifiant activité

o Date de I'activité réalisée

e Objectifs de I'activité MR

e |dentifiant du site MR pour |'activité
e Personne(s) ayant réalisé 'activité

e Contexte de I'activité MR

e  Précision du contexte de |'activité MR
e Lieu de consultation

Voir volet Modeéles de contenus CDA

Contraintes spécifiques a la section FR-Plan-de-soins :

Elément XML Card Code ou valeur de I'attribut
section/title [1..1] Titre de la section

Valeur fixée a "Activités Maladie rare"
section/entry [1..%] Activité

Entrée FR-Rencontre
1.2.250.1.213.1.1.3.58
(Encounter)
1.3.6.1.4.1.19376.1.5.3.1.4.14

3.2.3.5.1 Entrée FR-Rencontre
(1.2.250.1.213.1.1.3.58)

Voir Volet Modeéles de contenus CDA.
Contraintes spécifiques a /’entrée FR-Rencontre :

Créer 1 entrée FR-Rencontre pour chaque activité :

Elément XML Card | Code ou valeur de I'attribut

encounter/id [1..1] | Identifiant de I'activité

De la forme UID (UUID ou OID).

NullFlavor interdit

encounter/code Contexte de I'activité MR

[1..1] | Code issu du JDV_ContexteActivite-CISIS (1.2.250.1.213.1.1.5.40)
NullFlavor interdit

encounter/text [1..1] Partie narrative de I'entrée
reference (1.1] Référence a la partie narrative de la section qui contiendra notamment les
" précisions si le contexte choisi est « Autre contexte »
encounter/effectiveTime [1..1] | Date de I'activité
NullFlavor interdit
encounter/performer [1..1] | Personne ayant réalisé I’activité

Les attributs de cet élément prennent les valeurs suivantes :

typecode =‘PRF’

Durée de I'intervention de I'exécutant

time [0..1] | Peut-étre renseigné sil'intervention de I'exécutant est différente de la durée de la
consultation.

assignedEntity [1..1]

Identifiant de la personne ayant réalisé I'activité
Identifiant RPPS / ADELI pour les PS

Autre identifiant pour les non PS

NullFlavor interdit

id [1..1]
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Profession de la personne ayant réalisé I'activité

Valeur issue du JDV_ProfessionPersonnelActivite-CISIS (1.2.250.1.213.1.1.5.42)
ou de la TRE_AO2-ProfessionSavFaire-CISIS (1.2.250.1.213.1.1.4.5)

Note : une valeur issue de la TRE_AO02-ProfessionSavFaire-CISIS
(1.2.250.1.213.1.1.4.5) qui n'est pas dans le JDV_ProfessionPersonnelActivite-
CISIS (1.2.250.1.213.1.1.5.42), sera remplacée par la valeur G15_10 Médecin a
I'intégration dans la BNDMR.

NullFlavor interdit

assignedPerson [1..1] | PS ayant réalisé I'activité

Nom du PS ayant réalisé I'activité

NullFlavor interdit

representedOrganization | [0..1] | Site pour lequel Pactivité est déclarée

Site pour lequel I'activité est déclarée et lieu de I'activité
encounter/participant [1..1] | Les attributs de cet élément prennent les valeurs suivantes :

typecode =‘LOC’

Les attributs de cet élément prennent les valeurs suivantes :

code [1..1]

name [1..1]

participantRole [1..1] classCode=’ SDLOC!
Identifiant du site maladie rare
Valeur issue de 'annuaire des sites Maladies rares (1.2.250.1.213.2.61).
. Exemple :
+d (1.1] <id extension="5S001" root="1.2.250.1.213.2.61"/>
Pour le site MR "ADIdF [COO] VERLOES"
NullFlavor interdit
Code de I'entrée
Les attributs de cet élément prennent les valeurs suivantes :
code (0.1] . cc.>de="ORG—170'.' .
. displayName="Site Maladie rare"
. codeSystem="1.2.250.1.213.1.1.4.322"
° codeSystemName="TA_ASIP"
addr [0..*] | Adresse
[0..1] si en France : Code commune
city Valeur issue de la terminologie Code officiel géographique COG de I'INSEE:

prendre la variable COM (5 caractéres).
[1..1] | Valeur issue de la terminologie I1SO 3166 (1.0.3166.2.2.2) : prendre le code alpha

country 2
telecom [0..*] | Coordonnées télécom du site MR
Les attributs de cet élément prennent les valeurs suivantes :
playingEntity [1..1] . classCode="'PLC'
. determinerCode="INSTANCE'
code (1.1] Code d.u site pour quu?l I’activi.té est décI.a\rée
Valeur issue de 'annuaire des sites Maladies rares
name (1.1] Nom d.u site ) ) )
Valeur issue de annuaire des sites Maladies rares (1.2.250.1.213.2.61)
encounter/entryRelationship [1..1] | Objectif de I'activité MR

Entrée FR-Simple-Observation
1.2.250.1.213.1.1.3.48
(Simple Observation)
1.3.6.1.4.1.19376.1.5.3.1.4.13
observation/code [1..1] | Code de I'entrée
Les attributs de cet élément prennent les valeurs suivantes :
. code="ORG-034"
. displayName="0bjectifs de 'activité MR"
. codeSystem="1.2.250.1.213.1.1.4.322"
. codeSystemName="TA_ASIP"
observation/value [1..1] | Objectif de P'activité MR
Valeur issue du jeu de valeurs JDV_ObjectifActivite-CISIS
(1.2.250.1.213.1.1.5.41).
NullFlavor interdit
encounter/entryRelationship [1..1] | Code pays
Entrée FR-Simple-Observation
1.2.250.1.213.1.1.3.48
(Simple Observation)
1.3.6.1.4.1.19376.1.5.3.1.4.13
observation/code [1..1] | Code de I'entrée
Les attributs de cet élément prennent les valeurs suivantes :
. code="65649-6"
. displayName="Pays"
° codeSystem="2.16.840.1.113883.6.1"
. codeSystemName="LOINC"

Classification : public 24 /48



AGENCE
.\b‘ ; DU EAJPTEEIQU SDM-MR_2022.01 - Spécifications techniques 06/12/2022

observation/effectiveTime | [1..1] | Lavaleur de cet élément est fixée a nullFlavor="NA"
observation/value [1..1] | Code pays

Type de donnée fixé a la valeur xsi:type="CD’

Valeur issue de la terminologie 1SO 3166 (1.0.3166.2.2.2) : prendre le code alpha
2.

encounter/entryRelationship [0..1] | Code commune (COG INSEE) si France

Entrée FR-Simple-Observation

1.2.250.1.213.1.1.3.48

(Simple Observation)

1.3.6.1.4.1.19376.1.5.3.1.4.13

observation/code [1..1] | Code de I'entrée

Les attributs de cet élément prennent les valeurs suivantes :

. code="65647-0"

. displayName="Commune"

. codeSystem="2.16.840.1.113883.6.1"

. codeSystemName="LOINC"
observation/effectiveTime | [1.1] La valeur de cet élément est fixée a nullFlavor="NA"
observation/value [1..1] Code commune (COG INSEE) si France
Type de donnée fixé a la valeur xsi:type="CD’

Valeur issue de la terminologie Code officiel géographique COG de I'INSEE :
prendre la variable COM (5 caractéres).
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3.2.3.6 Section FR-Diagnostic-admission-hopital
(1.2.250.1.213.1.1.2.129)

Cette section rassemble toutes les données concernant le (ou les) diagnostic(s) de maladie rare (statut du
diagnostic, signes complémentaires associés au diagnostic, mode et méthode de confirmation du
diagnostic, etc.).

Voir volet Modeéles de contenus CDA

Contraintes spécifiques a la section FR-Plan-de-soins :

Elément XML Card Code ou valeur de I'attribut
section/title [1..1] Titre de la section

Valeur fixée a "Diagnostic d’admission a I’hopital"
section/entry [1..1] Identifiant du diagnostic

FR-Liste-des-problemes
1.2.250.1.213.1.1.3.39
(Problem Concern Entry)
1.3.6.1.4.1.19376.1.5.3.1.4.5.2
section/entry/entryRelationship | [1..%] Diagnostic Maladie rare
Entrée FR-Probleme
1.2.250.1.213.1.1.3.37
(Problem Entry)
1.3.6.1.4.1.19376.1.5.3.1.4.5

3.23.6.1 Entrée FR-Liste-des-problemes
(1.2.250.1.213.1.1.3.39)

Voir Volet Modeéles de contenus CDA.

Contraintes spécifiques a /’entrée FR-Liste-des-problemes :

Elément XML Card | Code ou valeur de I'attribut
act/id Identifiant du diagnostic

[1..1] | De la forme UID (UUID ou OID).
NullFlavor interdit
act/effectiveTime [1..1] Date du diagnostic

3.2.3.6.2 Entrée FR-Probleme
(1.2.250.1.213.1.1.3.37)

Voir Volet Modeéles de contenus CDA.
Contraintes spécifiques a /’entrée FR-Probleme :

Créer 1 entrée FR-Probleme pour chaque diagnostic :

Elément XML Card Code ou valeur de I'attribut

Code de I'entrée

Les attributs de cet élement sont fixés aux valeurs suivantes:
. code="282291009"

observation/code [1..1] K " s . -
. displayName="interprétation diagnostique
. codeSystem="2.16.840.1.113883.6.96"
. codeSystemName="SNOMED-CT"
observation/value [1..1] Diagnostic MR

Type de donnée fixé a la valeur xsi:type="CD’
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Valeur issue la terminologie JDV_Orpha_Maladies (1.2.250.1.213.2.49.1).
Si le diagnostic précis n’est pas établi (Maladie rare non précisément identifiée),
utiliser le nullFlavor="UNK’.

Age aux premiers signes

Entrée FR-Simple-Observation
observation/entryRelationship [1..1] 1.2.250.1.213.1.1.3.48

(Simple Observation)
1.3.6.1.4.1.19376.1.5.3.1.4.13

Précision de I’age aux premiers signes (en mois)
Entrée FR-Simple-Observation
observation/entryRelationship [0..1] 1.2.250.1.213.1.1.3.48

(Simple Observation)
1.3.6.1.4.1.19376.1.5.3.1.4.13
Appréciation du diagnostic a I'entrée
Entrée FR-Simple-Observation
observation/entryRelationship [1..1] 1.2.250.1.213.1.1.3.48

(Simple Observation)
1.3.6.1.4.1.19376.1.5.3.1.4.13

Age au diagnostic

Entrée FR-Simple-Observation
observation/entryRelationship [1..1] 1.2.250.1.213.1.1.3.48

(Simple Observation)
1.3.6.1.4.1.19376.1.5.3.1.4.13

Précision de I’dge au diagnostic (en mois)
Entrée FR-Simple-Observation
observation/entryRelationship [0..1] 1.2.250.1.213.1.1.3.48

(Simple Observation)
1.3.6.1.4.1.19376.1.5.3.1.4.13

Statut actuel du diagnostic

Entrée FR-Simple-Observation
observation/entryRelationship [1..1] 1.2.250.1.213.1.1.3.48

(Simple Observation)
1.3.6.1.4.1.19376.1.5.3.1.4.13

Cas sporadique ou familial

Entrée FR-Simple-Observation
observation/entryRelationship [0..1] 1.2.250.1.213.1.1.3.48

(Simple Observation)
1.3.6.1.4.1.19376.1.5.3.1.4.13
Investigations réalisées

Entrée FR-Simple-Observation
observation/entryRelationship [1..%] 1.2.250.1.213.1.1.3.48

(Simple Observation)
1.3.6.1.4.1.19376.1.5.3.1.4.13

Précision de(s) technique(s) génétique(s) utilisée(s)
Entrée FR-Simple-Observation
observation/entryRelationship [0..*] 1.2.250.1.213.1.1.3.48

(Simple Observation)
1.3.6.1.4.1.19376.1.5.3.1.4.13

Précision du mode de confirmation
Entrée FR-Simple-Observation
observation/entryRelationship [0..1] 1.2.250.1.213.1.1.3.48

(Simple Observation)
1.3.6.1.4.1.19376.1.5.3.1.4.13

Signes complémentaires associés a la MR
Entrée FR-Simple-Observation
observation/entryRelationship [0..%] 1.2.250.1.213.1.1.3.48

(Simple Observation)
1.3.6.1.4.1.19376.1.5.3.1.4.13

Signes inhabituels associés a la MR
Entrée FR-Simple-Observation
observation/entryRelationship [0..*%] 1.2.250.1.213.1.1.3.48

(Simple Observation)
1.3.6.1.4.1.19376.1.5.3.1.4.13

Code géne

Libellé géne (nom court HGNC : ‘Approved Symbol’ ou ‘Synonym’)
Entrée FR-Simple-Observation

observation/entryRelationship [0..%] 199501913113 48
(Simple Observation)
1.3.6.1.4.1.19376.1.5.3.1.4.13

observation/entryRelationship [0..1] Patient sain (O/N)
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Entrée FR-Simple-Observation

1.2.250.1.213.1.1.3.48

(Simple Observation)

1.3.6.1.4.1.19376.1.5.3.1.4.13

Autres descriptions génétiques / Mutation => texte libre
Entrée FR-Simple-Observation
observation/entryRelationship [0..1] 1.2.250.1.213.1.1.3.48

(Simple Observation)

1.3.6.1.4.1.19376.1.5.3.1.4.13

3.2.3.6.3 Entrée FR-Simple-Observation
(1.2.250.1.213.1.1.3.48)

Voir Volet Modeéles de contenus CDA.

Contraintes spécifiques a /’entrée FR-Simple-Observation :

Entrée FR-Simple-Observation
1.2.250.1.213.1.1.3.48

observation/entryRelationshi 1.1 . .
Y = ¥ (Simple Observation)
1.3.6.1.4.1.19376.1.5.3.1.4.13
Code de I'entrée
Les attributs de cet élement sont fixés aux valeurs suivantes:
observation/code [1..1] *  code='PAT-013

. displayName="Age aux premiers signes"
. codeSystem="1.2.250.1.213.1.1.4.322"
. codeSystemName="TA_ASIP"
observation/effectiveTime [1..1] La valeur de cet élément est fixée a nullFlavor="NA"
Age aux premiers signes
Type de donnée fixé a la valeur xsi:type="CD’
Valeur issue du jeu de valeurs JDV_Age-CISIS (1.2.250.1.213.1.1.5.43).
NullFlavor interdit
Entrée FR-Simple-Observation
1.2.250.1.213.1.1.3.48
(Simple Observation)
1.3.6.1.4.1.19376.1.5.3.1.4.13
Code de I'entrée
Les attributs de cet élement sont fixés aux valeurs suivantes:
. code="PAT-014"
. displayName="Précision de I'age aux premiers signes"
. codeSystem="1.2.250.1.213.1.1.4.322"
. codeSystemName="TA_ASIP"
observation/effectiveTime [1..1] La valeur de cet élément est fixée a nullFlavor="NA"
Précision de I’age aux premiers signes (en mois)
observation/value [1..1] Type de donnée fixé a la valeur xsi:type="PQ’ (la valeur attendue est un entier)
NullFlavor interdit
Entrée FR-Simple-Observation
1.2.250.1.213.1.1.3.48
(Simple Observation)
1.3.6.1.4.1.19376.1.5.3.1.4.13
Code de I'entrée
Les attributs de cet élement sont fixés aux valeurs suivantes:
. code="MED-071"
. displayName="Appréciation du diagnostic a I'entrée du site"
. codeSystem="1.2.250.1.213.1.1.4.322"
. codeSystemName="TA_ASIP"
observation/effectiveTime [1..1] Date d’inclusion du patient
Appréciation du diagnostic a I'entrée
Type de donnée fixé a la valeur xsi:type="CD’
observation/value [1..1] Valeur issue du jeu de valeurs JDV_AppreciationDiagnosticCentre-CISIS
(1.2.250.1.213.1.1.5.44).
NullFlavor interdit

observation/value [1..1]

observation/entryRelationship [0..1]

observation/code [1..1]

observation/entryRelationship [1..1]

observation/code [1..1]
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Entrée FR-Simple-Observation
1.2.250.1.213.1.1.3.48

observation/entryRelationshi 1.1
SSUNECTY = * P 1A (Simple Observation)
1.3.6.1.4.1.19376.1.5.3.1.4.13
Code de I'entrée
Les attributs de cet élement sont fixés aux valeurs suivantes:
observation/code [1..1] * code="PAT-015

. displayName="Age au Diagnostic"

. codeSystem="1.2.250.1.213.1.1.4.322"

. codeSystemName="TA_ASIP"
observation/effectiveTime [1..1] La valeur de cet élément est fixée a nullFlavor="NA"

Age au diagnostic

Type de donnée fixé a la valeur xsi:type="CD’

Valeur issue du jeu de valeurs JDV_Age-CISIS (1.2.250.1.213.1.1.5.43).
NullFlavor interdit

Entrée FR-Simple-Observation

1.2.250.1.213.1.1.3.48

(Simple Observation)

1.3.6.1.4.1.19376.1.5.3.1.4.13

Code de I'entrée

Les attributs de cet élement sont fixés aux valeurs suivantes:

. code="PAT-016"

. displayName="Précision de I'dge au diagnostic"

. codeSystem="1.2.250.1.213.1.1.4.322"

. codeSystemName="TA_ASIP"
observation/effectiveTime [1..1] La valeur de cet élément est fixée a nullFlavor="NA"
Précision de I’age au diagnostic (en mois)
observation/value [1..1] Type de donnée fixé a la valeur xsi:type="PQ’ (la valeur attendue est un entier)
NullFlavor interdit
Entrée FR-Simple-Observation
1.2.250.1.213.1.1.3.48
(Simple Observation)
1.3.6.1.4.1.19376.1.5.3.1.4.13
Code de I'entrée
Les attributs de cet élement sont fixés aux valeurs suivantes:

. code="MED-072"

. displayName="Statut actuel du diagnostic"

. codeSystem="1.2.250.1.213.1.1.4.322"

. codeSystemName="TA_ASIP"
observation/effectiveTime [1..1] La valeur de cet élément est fixée a nullFlavor="NA"

Statut actuel du diagnostic

Type de donnée fixé a la valeur xsi:type="CD’
observation/value [1..1] Valeur issue du jeu de valeurs JDV_StatutActuelDiagnostic-CISIS
(1.2.250.1.213.1.1.5.45).

NullFlavor interdit

Entrée FR-Simple-Observation

1.2.250.1.213.1.1.3.48

observation/value [1..1]

observation/entryRelationship [0..1]

observation/code [1..1]

observation/entryRelationship [1..1]

observation/code [1..1]

b tion/entryRelati hi 0..1
observation/entryRelationship [0..1] il GherEia
1.3.6.1.4.1.19376.1.5.3.1.4.13
Code de I'entrée
Les attributs de cet élement sont fixés aux valeurs suivantes:
observation/code [1..1] * code="MED-073

. displayName="Cas Sporadique ou Familial"

. codeSystem="1.2.250.1.213.1.1.4.322"

) codeSystemName="TA_ASIP"
observation/effectiveTime [1..1] La valeur de cet élément est fixée a nullFlavor="NA"
Cas sporadique ou familial

Type de donnée fixé a la valeur xsi:type="CD’
observation/value [1..1] Valeur issue du jeu de valeurs JDV_CasSpaoradiqueFamilial-CISIS
(1.2.250.1.213.1.1.5.46).

NullFlavor interdit

Entrée FR-Simple-Observation
1.2.250.1.213.1.1.3.48

observation/entryRelationship [1..%] T e -
1.3.6.1.4.1.19376.1.5.3.1.4.13
Code de I'entrée
. Les attributs de cet élement sont fixés aux valeurs suivantes:
observation/code [1..1]

. code="ORG-017"
. displayName="Investigations réalisées"
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. codeSystem="1.2.250.1.213.1.1.4.322"

. codeSystemName="TA_ASIP"
observation/effectiveTime [1..1] La valeur de cet élément est fixée a nullFlavor="NA"
Investigations réalisées

Type de donnée fixé a la valeur xsi:type="CD’
observation/value [1..1] Valeur issue du jeu de valeurs JDV_InvestigationsRealisees-CISIS
(1.2.250.1.213.1.1.5.47).

NullFlavor interdit

Entrée FR-Simple-Observation

1.2.250.1.213.1.1.3.48

observation/entryRelationship [0..%] (simple Observation)
1.3.6.1.4.1.19376.1.5.3.1.4.13
Code de I'entrée
Les attributs de cet élement sont fixés aux valeurs suivantes:
observation/code [1..1] * code="MED-068

. displayName="Précision de(s) technique(s) génétique(s) utilisée(s)"
. codeSystem="1.2.250.1.213.1.1.4.322"

. codeSystemName="TA_ASIP"
observation/effectiveTime [1..1] La valeur de cet élément est fixée a nullFlavor="NA"

Précision de(s) technique(s) génétique(s) utilisée(s)

Type de donnée fixé a la valeur xsi:type="CD’
observation/value [1..1] Valeur issue du jeu de valeurs JDV_TechniquesDiagnostic-CISIS
(1.2.250.1.213.1.1.5.48)

NullFlavor interdit

Entrée FR-Simple-Observation

1.2.250.1.213.1.1.3.48

(Simple Observation)

1.3.6.1.4.1.19376.1.5.3.1.4.13

Code de I'entrée

Les attributs de cet élement sont fixés aux valeurs suivantes:

. code="GEN-163"

. displayName="Précision du mode de confirmation"

. codeSystem="1.2.250.1.213.1.1.4.322"

. codeSystemName="TA_ASIP"
observation/effectiveTime [1..1] La valeur de cet élément est fixée a nullFlavor="NA"
Précision du mode de confirmation
observation/value [1..1] Type de donnée fixé a la valeur xsi:type='ST’

NullFlavor interdit

Entrée FR-Simple-Observation

1.2.250.1.213.1.1.3.48

(Simple Observation)

1.3.6.1.4.1.19376.1.5.3.1.4.13

Code de I'entrée

Les attributs de cet élement sont fixés aux valeurs suivantes:

. code="MED-074"

. displayName="Signes complémentaires associés a la MR"

. codeSystem="1.2.250.1.213.1.1.4.322"

. codeSystemName="TA_ASIP"
observation/effectiveTime [1..1] La valeur de cet élément est fixée a nullFlavor="NA"

Signes complémentaires associés a la MR

Type de donnée fixé a la valeur xsi:type="CD’

Valeur issue des terminologies:

observation/value [1..1] . JDV_Orpha_Groupes-Maladies (‘1.2.250.1.213.2.49.2) ou
. CIM-10 (2.16.840.1.113883.6.3) ou
. HPO (1.2.250.1.213.2.51) ou

NullFlavor interdit

Entrée FR-Simple-Observation

1.2.250.1.213.1.1.3.48

observation/entryRelationship [0..1]

observation/code [1..1]

observation/entryRelationship [0..%]

observation/code [1..1]

observation/entryRelationship [0..*] (simple Observation)
1.3.6.1.4.1.19376.1.5.3.1.4.13
Code de I'entrée
Les attributs de cet élement sont fixés aux valeurs suivantes:
observation/code [1..1] * code="MED-086

. displayName="Signes inhabituels associés a la MR"
. codeSystem="1.2.250.1.213.1.1.4.322"

. codeSystemName="TA_ASIP"
observation/effectiveTime [1..1] La valeur de cet élément est fixée a nullFlavor="NA"
Signes inhabituels associés a la MR

Type de donnée fixé a la valeur xsi:type="CD’

observation/value [1..1]
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Valeur issue des terminologies :
. CIM-10 (2.16.840.1.113883.6.3) ou
. HPO (1.2.250.1.213.2.51)
NullFlavor interdit
Entrée FR-Simple-Observation
1.2.250.1.213.1.1.3.48
(Simple Observation)
1.3.6.1.4.1.19376.1.5.3.1.4.13
Les attributs de cet élément prennent les valeurs suivantes :
o classCode="0BS"
o moodCode="EVN"
observation [1..1] o Un troisieme attribut, negationind, indique si le territoire décrit par
I'observation (value) est un territoire atteint :
. negationind="false" si le territoire décrit est atteint
. negationind="true" si le territoire décrit n'est pas atteint
Code de I'entrée
Les attributs de cet élement sont fixés aux valeurs suivantes:

. code="MED-552"

. displayName="Gene"

. codeSystem="1.2.250.1.213.1.1.4.322"

. codeSystemName="TA_ASIP"
observation/effectiveTime [1..1] La valeur de cet élément est fixée a nullFlavor="NA"

Code géne

Libellé géne (nom court HGNC : ‘Approved Symbol’ ou ‘Synonym’)
Type de donnée fixé a la valeur xsi:type="CD’

Valeur issue de la terminologie HGNC / Human Gene Nomenclature Committee
(2.16.840.1.113883.4.642.2.468)

NullFlavor interdit

Entrée FR-Simple-Observation

1.2.250.1.213.1.1.3.48

(Simple Observation)

1.3.6.1.4.1.19376.1.5.3.1.4.13

Code de I'entrée

Les attributs de cet élement sont fixés aux valeurs suivantes:

. code="MED-064"

. displayName="Sujet apparemment sain"

. codeSystem="1.2.250.1.213.1.1.4.322"

. codeSystemName="TA_ASIP"
observation/effectiveTime [1..1] La valeur de cet élément est fixée a nullFlavor="NA"
Patient sain (O/N)

Elément booléen (xsi:type='BL').

Si le patient est sain, la valeur booléenne est mise a ‘true’.
NullFlavor interdit

Entrée FR-Simple-Observation

1.2.250.1.213.1.1.3.48

(Simple Observation)

1.3.6.1.4.1.19376.1.5.3.1.4.13

Code de I'entrée

Les attributs de cet élement sont fixés aux valeurs suivantes:

. code="MED-554"

. displayName="Mutation"

. codeSystem="1.2.250.1.213.1.1.4.322"

. codeSystemName="TA_ASIP"
observation/effectiveTime [1..1] Date de début de la pathologie en cours.

Autres descriptions génétiques / Mutation => texte libre
observation/value [1..1] Type de donnée fixé a la valeur xsi:type="ST
La valeur est une chaine de caracteres

observation/entryRelationship [0..%]

observation/code [1..1]

observation/value [1..1]

observation/entryRelationship [0..1]

observation/code [1..1]

observation/value [1..1]

observation/entryRelationship [0..1]

observation/code [1..1]
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3.2.3.7 Section FR-Informations-sur-lI-accouchement
(1.2.250.1.213.1.1.2.124)

Cette section rassemble des informations sur le patient avant et a sa naissance.

Voir volet Modeéles de contenus CDA

Contraintes spécifiques a la section FR-Plan-de-soins :

Elément XML

Card

Code ou valeur de I'attribut

section/title

[1.

1]

Titre de la section
Valeur fixée a "Informations anté et néonatales"

section/component/section

]

Sous-section FR-Actes-et-interventions
1.2.250.1.213.1.1.2.118

(Procedures and Interventions)
1.3.6.1.4.1.19376.1.5.3.1.1.13.2.11

title

%

Titre de la sous-section
Fixé a "Assistance médicale de la procréation"

entry

1]

Entrée FR-Acte
1.2.250.1.213.1.1.3.62.2
(Procedure Entry)
1.3.6.1.4.1.19376.1.5.3.1.4.19

section/component/section

1.

1]

Sous-section FR-Examen-physique-detaille-code
1.2.250.1.213.1.1.2.84

(Coded Detailed Physical Examination)
1.3.6.1.4.1.19376.1.5.3.1.1.9.15.1

title

1]

Titre de la sous-section
Fixé a "Informations Physiques"

component/section

.1]

Sous-section FR-Signes-vitaux
1.2.250.1.213.1.1.2.75

(Coded Vital Signs Section)
1.3.6.1.4.1.19376.1.5.3.1.1.5.3.2

title

1]

Titre de la section.
Fixé a 'Précisions sur la naissance'

entry

%

Entrée FR-Signes-vitaux
1.2.250.1.213.1.1.3.49

(Vital Signs Organizer)
1.3.6.1.4.1.19376.1.5.3.1.4.13.1

section/component/section

1]

Sous-section FR-Resultats-evenements
1.2.250.1.213.1.1.2.163

(Coded Event Outcomes)
1.3.6.1.4.1.19376.1.7.3.1.1.13.7

title

%

Titre de la sous-section
Fixé a "Evénements observés"

entry

¥

Entrée FR-Simple-Observation
1.2.250.1.213.1.1.3.48

(Simple Observation)
1.3.6.1.4.1.19376.1.5.3.1.4.13
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3.2.3.71 Entrées FR-Acte

(1.2.250.1.213.1.1.3.62)

Voir Volet Modéles de contenus CDA.

Contraintes spécifiques a /’entrée FR-Acte :

Créer 1 entrée FR-Acte obligatoire dans la section :

Elément XML

Card Code ou valeur de I'attribut

procedure/code

Code de I'entrée
Les attributs de cet élément prennent les valeurs suivantes :
. code="MED-075"

[1..1] ° displayName="Assistance médicale a la procréation"
. codeSystem="1.2.250.1.213.1.1.4.322"
4 codeSystemName="TA ASIP"
procedure/effectiveTime [0..1] Date de I'assistance médicale a la procréation
32372 Entrées FR-Signes-vitaux

(1.2.250.1.213.1.1.3.49)

Voir Volet Modeéles de contenus CDA.

Contraintes spécifiques a /’entrée FR-Signes-vitaux:

Créer 1 entrée FR-Signes-vitaux :

Elément XML Card Code ou valeur de I'attribut
Code de I'entrée
Les attributs de cet élément prennent les valeurs suivantes :
. . code="85353-1"
organizer/code [1..1]

. displayName="Signes Vitaux"
. codeSystem="2.16.840.1.113883.6.1"
. codeSystemName="LOINC"

organizer/component

Taille a la naissance

Entrée FR-Signe-vital-observe
[0..1] 1.2.250.1.213.1.1.3.50

(Vital Signs Observation)
1.3.6.1.4.1.19376.1.5.3.1.4.13.2

organizer/component

Poids a la naissance

Entrée FR-Signe-vital-observe
[0.1] 1.2.250.1.213.1.1.3.50

(Vital Signs Observation)
1.3.6.1.4.1.19376.1.5.3.1.4.13.2

organizer/component

Périmetre cranien a la naissance
Entrée FR-Signe-vital-observe
[0.1] 1.2.250.1.213.1.1.3.50

(Vital Signs Observation)
1.3.6.1.4.1.19376.1.5.3.1.4.13.2

3.2.3.7.3 Entrée FR-Signe-vital-observe

(1.2.250.1.213.1.1.3.50)

Voir Volet Modéles de contenus CDA.

Contraintes spécifiques a /’entrée FR-Signe-vital-observe :
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3.23.74 Entrée FR-Simple-Observation
(1.2.250.1.213.1.1.3.48)

Voir Volet Modeéles de contenus CDA.

Contraintes spécifiques a /’entrée FR-Simple-Observation :

Entrée FR-Simple-Observation

1.2.250.1.213.1.1.3.48
observation/entryRelationship [0..1] (Simple Observation)

1.3.6.1.4.1.19376.1.5.3.1.4.13

Cette entrée n’est présente que si I’enfant n’est pas né a terme.
Code de I'entrée

Les attributs de cet élement sont fixés aux valeurs suivantes:

. code="MED-077"

. displayName="Précision terme (cas échéant) "

. codeSystem="1.2.250.1.213.1.1.4.322"

. codeSystemName="TA_ASIP"
observation/effectiveTime [1..1] Horodatage de I'observation. La valeur nulFlavor est autorisée.
Nombre de semaines de grossesse si le patient n’est pas né a terme
Type de donnée fixé a la valeur xsi:type="PQ" unit ="semaines"
La valeur attendue est un entier.
nullFlavor interdit
Entrée FR-Simple-Observation
1.2.250.1.213.1.1.3.48
(Simple Observation)
1.3.6.1.4.1.19376.1.5.3.1.4.13
[1..1] Les attributs de cet élément sont fixés aux valeurs suivantes:

. classCode="0BS"

. moodCode="EVN"

. negationind="false"

Code de I'entrée

Les attributs de cet élement sont fixés aux valeurs suivantes:

. code="MED-078"

observation/code [1..1] . displayName="Présence de malformations
anténatales"

. codeSystem="1.2.250.1.213.1.1.4.322"

o codeSystemName="TA ASIP"

observation/effectiveTime [1..1] Date de I'observation.

Présence de malformations anténatales

Type de donnée fixé a la valeur xs1i:type='CD’

Valeur issue du jeu de valeurs JDV_MalformationsAntenatale-CISIS

(1.2.250.1.213.1.1.5.49).

observation/code [1..1]

observation/value [1..1]

observation/entryRelationship [0..1]

observation

observation/value [1..1]
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3.2.3.8 Section FR-Antecedents-familiaux
(1.2.250.1.213.1.1.2.139)

Cette section est créée si le patient n’est pas le propositus (premier patient enregistré dans un centre MR
au sein d'un hopital pour une méme famille, tous diagnostics confondus).
Elle permet d’indiquer :

e Le (ou les) identifiant(s) du propositus,
e e lien de parenté entre le patient et le propositus,

Voir volet Modeéles de contenus CDA

Contraintes spécifiques a la section FR-Plan-de-soins :

Elément XML Card Code ou valeur de I'attribut
section/title [1..1] Titre de la section

Valeur fixée a "Antécédents familiaux"
section/entry [1..1] Entrée FR-Antecedents-familiaux

1.2.250.1.213.1.1.3.59
(Family history organizer)
1.3.6.1.4.1.19376.1.5.3.1.4.15

3.2.3.8.1 Entrée FR-Antecedents-familiaux
(1.2.250.1.213.1.1.3.59)

Voir volet Modeéles de contenus CDA

Contraintes spécifiques a /’entrées FR-Antecedents-familiaux :

Elément XML Card Code ou valeur de I'attribut
Entrée Antécédents familiaux
entry [1..1] (Family history organizer)

1.3.6.1.4.1.19376.1.5.3.1.4.15

Identification du propositus

Entrée FR-Sujet

subject [1..1] 1.2.250.1.213.1.1.3.60

(Subject participation)

1.3.6.1.4.1.19376.1.5.3.1.4.15.2

Lien de parenté entre le patient et le propositus

Valeur issue du jeu de valeurs JDV_HL7_PersonalRelationshipRoleType-CISIS

code [1..1] (2.16.840.1.113883.1.11.19563) issu de la terminologie HL7:RoleCode

(2.16.840.1.113883.5.111).

NullFlavor interdit

Identification du sujet

subject [1.1] Les attributs de I'élément sont fixés aux valeurs suivantes :

typeCode="SB/J’

Identifiant(s) du propositus

NullFlavor interdit

Antécédent familial observé

Entrée FR-Antecedent-familial-observe

component [1..1] 1.2.250.1.213.1.1.3.51

(Family History Observation)

1.3.6.1.4.1.19376.1.5.3.1.4.13.3

Les attributs de cet élément sont fixés aux valeurs suivantes
. @code="GEN-089"

sdtc:id [1..%]

observation/code [1..1] . " R

. @displayname="description

. @codeSystem="1.2.250.1.213.1.1.4.322"
observation/value [1..1] Commentaire.

Si aucun commentaire, la valeur reste vide
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3.2.3.9 Section FR-Dossier
(1.2.250.1.213.1.1.2.66)

Cette section permet de regrouper des informations sur le dossier médical du patient :

e L’identifiant du dossier,
e La date de création du dossier,
e lLadate de la derniére mise a jour du dossier,

Voir volet Modeéles de contenus CDA

Contraintes spécifiques a la section FR-Plan-de-soins :

Elément XML Card Code ou valeur de I'attribut
section/title [1..1] Titre de la section

Valeur fixée a "Dossier"
section/entry [2..2] Entrée FR-Simple-Observation

1.2.250.1.213.1.1.3.48
(Simple Observation)
1.3.6.1.4.1.19376.1.5.3.1.4.13

3.2.39.1 Entrée FR-Simple-Observation
(1.2.250.1.213.1.1.3.48)

Contraintes spécifiques a /’entrée FR-Simple Observation :

Créer 1 entrée FR-Simple Observation pour la date de création du dossier :

Elément XML Card Code ou valeur de I'attribut
Code de I'entrée
Les attributs de cet élement sont fixés aux valeurs suivantes:
. code="GEN-164"
. displayName="Date de création"
. codeSystem="1.2.250.1.213.1.1.4.322"
. codeSystemName="TA_ASIP"
Date de création du dossier
observation/value [1..1] Type de donnée fixé a la valeur xsi:type="TS’
NullFlavor interdit

observation/code [1..1]

Créer 1 entrée FR-Simple Observation pour la date derniére mise a jour du dossier :

observation/code [1..1] Code de I'entrée
Les attributs de cet élement sont fixés aux valeurs suivantes:
. code="GEN-165"
. displayName="Date de mise a jour"
. codeSystem="1.2.250.1.213.1.1.4.322"
. codeSystemName="TA_ASIP"
observation/value [1..1] Date de la derniére mise a jour du dossier
Type de donnée fixé a la valeur xsi:type='TS’
NullFlavor interdit
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3.2.4 Implémentation dans les logiciels

3.2.4.1 Workflow: création et mise a jour du SDM-MR
Le document peut étre créé par un professionnel de santé et complété par un autre professionnel de santé.

Lorsque le document est mis a jour, cette modification correspond a une révision du document CDA tel que
décrit dans (2) : I'identifiant du document reste identique (id), mais le numéro de version est incrémenté
d’une unité (versionNumber).

3.2.4.2 Structuration des données

Les volets de contenu définissent la structuration des documents gérés par les logiciels métiers. Ils ne
présagent pas de la structuration des données au sein de ces logiciels.

Ainsi, une donnée médicale, qui est utilisée dans plusieurs documents médicaux structurés, peut étre gérée
de maniére unique dans le logiciel métier, sous une forme différente de celle des documents structurés. Le
logiciel doit alors assurer la conversion nécessaire vers la structuration de cette donnée dans les documents.

3.2.4.3 Echange et partage des documents structurés
Le partage et I'échange de documents électroniques conformes aux modéles spécifiés dans le CI-SIS, sont
soumis aux prérequis suivants:

e Le systeme initiateur (émetteur du document) doit étre capable d’identifier tous les intervenants
(personne physique et personne morale) ayant participé aux actes et a la production des résultats listés
dans le document, conformément au référentiel des PS et des organisations de santé publié par I’ANS.
Ces intervenants doivent figurer dans le document en regard des actes qu’ils ont effectués ou des
résultats qu’ils ont produits ou validés.

e Le systéme initiateur doit disposer de certificats de signature conformes au référentiel des PS et des
organisations de santé publié par I’ANS, afin de permettre aux médecins de signer les documents qu’ils
émettent.

3.2.4.4 Dispositions de Sécurité
Ce volet reprend intégralement les dispositions de sécurité décrites en section 4 «Dispositions de sécurité»
du CI-SIS - Volet Structuration Minimale de Documents de Santé (1).

L'imputabilité du contenu d’'un document est gérée par la signature électronique apposée par le
Responsable du document, identifié dans I'élément ClinicalDocument/LegalAuthenticator.

Pour les spécifications techniques de cette signature, se reporter a la section 4 «Dispositions de sécurité»
du CI-SIS - Volet Structuration Minimale de Documents de Santé (1).
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4 Annexes

4.1 Acronymes

Ce paragraphe a pour objectif de préciser la signification des acronymes utilisés dans ce document.

Acronyme Définition

ANS Agence du numérique en santé

BNDMR Banque Nationale de Données Maladies Rares

EO-BNDMR Equipe Opérationnelle — Banque Nationale de Données Maladies Rares
FSMR Filiere de Santé Maladies Rares

MR Maladie Rare

PNMR Il Plan National Maladies Rares Il

SDM-MR Set de Données Minimum — Maladies Rares

4.2 Documents de référence

1. ANS. CI-SIS - Volet Structuration Minimale de Documents de Santé.
2. HL7. Clinical Document Architecture Normative Edition (CDAr2).
3. IHE International - Patient Care Coordination (PCC). Technical Framework.

4. IHE International - Patient Care Coordination (PCC). Technical Framework Supplement CDA Content
Modules.

5. ANS. CI-SIS - Couche Contenus - Volet Modéles de Contenus CDA.
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4.3 Construire les jeux de valeurs « Maladies » et « Groupes de
maladies » a partir de la terminologie Orphanet

4.3.1 Maladie / Groupe de maladies : 2 concepts utilisés dans le SDM-MR
Dans le SDM-MR, pour décrire la maladie rare, on peut utiliser :
e Un code Maladie Rare : ce code permet de cibler de maniére précise la maladie rare et est alors indiqué dans
la section Diagnostic / Entrée Liste des problémes / entryrelationship Probleme.
e Un code Groupe de maladies : ce code est utilisé lorsque le diagnostic précis ne peut étre établ et est alors
indiqué dans la section Diagnostic / Entrée Liste des problémes / entryRelationship Simple observation
(Signes complémentaires associés a la MR).
La terminologie Orphanet est utilisée pour décrire les « Maladies » et les « Groupes de maladies ». Orphanet met a
disposition un fichier qui regroupe les deux.

La présente annexe vise a décrire comment construire deux jeux de valeurs distincts a partir d’'Orphanet :
- Le jeu de valeurs des maladies : JDV_Orpha_Maladies (‘1.2.250.1.213.2.49.1’) et
- Le jeu de valeurs des groupes de maladies : JDV_Orpha_Groupes-Maladies (‘1.2.250.1.213.2.49.2’)

4.3.2 Présentation du thésaurus Orphanet
Les principaux concepts d’Orphanet sont les suivants :

e Le numéro Orpha (aussi appelé « Code Orpha ») est le numéro unique attribué a une maladie référencée
dans Orphanet. ‘803’ dans I'exemple ci-dessous.

e Le nom de la maladie (aussi appelé « Synonyme Principal »): ‘Sclérose latérale amyotrophique’ dans
I’exemple ci-dessous.

e Lessynonymes : Le nom de la maladie peut éventuellement étre accompagné de synonymes. Dans I'exemple
ci-dessous, ‘Maladie de Charcot’, ‘Maladie de Lou Gehrig’ et ‘SLA’ sont des synonymes de la maladie
« Sclérose latérale amyotrophique ».

Sclérose latérale amyotrophique

Définition

La sclérose latérale amyotrophique (SLA) est une maladie neurodégénérative caractériséo par une paralysio
musculaire progressive due & une dégénérescence des motoneurones du cortex moteur primaire, de la vole
corticospinale, du tronc cérébral et de la moelle épiniére,

ORPHA:803
) Héréditd: Autosomique 613435 613954 614696 614808
s s dominante ou Autosomique 615426 615015 616208 616437
Maladie de Charcot récessive ou Non applicable 617839
Maladie de Lou Gehrig Age dapparivion: Adulte UMLS: C0002736
SLA CIM-J0: G122 MeSH: DOOOG90
OMIM.: 105400 205250 300857 GARD: 5186
Frévalence: 1-9/100 000 606070 606640 608030 608031
608627 611895 612063 612577 MecdDRA: 10002026
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4.3.3 Fichier XML ORPHAnomenclature_fr d'Orphanet
Le fichier XML est accessible comme suit :

e Serendre sur la page http://www.orphadata.org/cgi-bin/ORPHAnomenclature.html
e Télécharger le fichier Orphanet_Nomenclature_Pack_FR.zip qui contient le fichier
ORPHAnomenclature_fr.xml

Note : Le fichier pdf ‘Detailed description of the Orphanet nomenclature files for coding’ disponible sur la
page du site orphadata donne une description du contenu du fichier xml.

4.3.3.1 Description d’une entité dans le fichier XML ORPHAnomenclature_fr

e Exemple d’'une maladie

<Disorder id="106">
<OrphaNumber>803</OrphaNumber>
<ExpertLink lang="fr">http://www.orpha.net/consor/cgi-
bin/OC Exp.php?lng=fr&amp; Expert=803</ExpertLink>
<Name lang="fr">Sclérose latérale amyotrophique</Name>
<FlagValue>1</FlagValue>
<Totalstatus lang="fr">Active</Totalstatus>
<SynonymList nt="3">
<Synonym lang="fr">Maladie de Charcot</Synonym>
<Synonym lang="fr">Maladie de Lou Gehrig</Synonym>
<Synonym lang="fr">SLA</Synonym>
</SynonymList>

<DisorderType 1d="21394">

<Name lang="fr">Maladie</Name>
</DisorderType>
<DisorderDisorderAssociationList count="0">
</DisorderDisorderAssociationList>

description complete non représentée

</Disorder>

e Exemple d’un groupe de maladie

<Disorder id="637">
<OrphaNumber>166</0OrphaNumber>
<ExpertLink lang="fr">http://www.orpha.net/consor/cgi-
bin/OC_Exp.php?lng=frsamp; Expert=166</ExpertLink>
<Name lang="fr">Maladie de Charcot-Marie-Tooth/Neuropathie sensitivo-motrice
héréditaire</Name>
<FlagValue>1</FlagValue>

<Totalstatus lang="fr">Active</Totalstatus>
<SynonymList count="2">
<Synonym lang="fr">CMT/HMSN</Synonym>
<Synonym lang="fr">Neuropathie héréditaire de Charcot-Marie-Tooth</Synonym>
</SynonymList>
<DisorderType 1d="36561">
<Name lang="fr">Category</Name>
</DisorderType>

description complete non représentée

</Disorder>
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4.3.3.2 Description des données pertinentes pour le SDM-MR
Les données pertinentes pour le SDM-MR sont les suivantes (par ordre d’apparition) :

e Numéro Orpha de la maladie ou du groupe de maladie

Exemple :

|<OrphaNumber>803</OrphaNumber>

Exemple :

|<OrphaNumber>l66</OrphaNumber>

e Nom de la maladie ou du groupe de maladie

Exemple :
I <Name "fr">Sclérose latérale amyotrophique</Name>
Exemple :
I <Name "fr">Maladie de Charcot-Marie-Tooth/Neuropathie sensitivo-motrice héréditaire</Name>

e Maladie / Groupe de maladies

Le bloc <GroupotType> permet de différencier une "maladie" / un "groupe de maladie".

<GroupOfType "36540">
<Name "fr">Groupe de maladies</Name>
</GroupOfType>

by

Pour les maladies, le GroupOfType ne correspond pas a "Groupe de maladies"
Pour les groupes, le GroupOfType correspond a "Groupe de maladies"
Note : il existe trois codes "GroupOfType", par ordre « hiérarchique » :

o GroupOfType id="36540" : Groupe de maladies

o GroupOfType id="36547" : Maladie
o GroupOfType id="36554" : Sous-type d'une maladie

e Synonymes

Le bloc <synonymList> permet d’identifier les synonymes associés a un code Orpha.

Exemple
La maladie ‘sciérose latérale amyotrophique’ a 3 synonymes :

<SynonymList "3n>
<Synonym "fr">Maladie de Charcot</Synonym>
<Synonym "fr">Maladie de Lou Gehrig</Synonym>
<Synonym "fr">SLA</Synonym>

</SynonymList>
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Note sur les synonymes :

En pratique dans le SDM-MR, pour un méme Numéro Orpha, le libellé fourni sera soit le nom de I'entité
(synonyme principal), soit I'un des synonymes.

Exemple pour le JDV_Orpha_Maladies (‘1.2.250.1.213.2.49.1’) :

Numéro Orpha | Nom ou synonyme
803 Sclérose latérale amyotrophique
803 Maladie de Charcot
803 Maladie de Lou Gehrig
803 SLA

Exemple pour le JDV_Orpha_Groupes-Maladies (‘1.2.250.1.213.2.49.2’) :

Numéro Orpha | Nom ou synonyme
166 Maladie de Charcot-Marie-Tooth/Neuropathie sensitivo-motrice héréditaire
166 CMT/HMSN
166 Neuropathie héréditaire de Charcot-Marie-Tooth
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4.4 Historique du document

Version Date

Action

0.0.1 13/05/2016 Création du volet SDM-MR

0.0.2 Mise a jour du volet SDM-MR

0.0.3 08/08/2016 Modification du plan
Ajout des descriptions dans le modéle conceptuel

0.04 14/10/2016 Relecture DAM

0.0.5 12/12/2016 Finalisation de la spécification

0.0.6 14/12/2016 Corrections mineures

0.0.7 26/01/2017 Mises a jour des terminologies et jeux de valeurs

0.1.7 02/02/2017 Version pour concertation publique

0.1.8 15/02/2017 Corrections mineures

0.1.9 24/02/2017 Corrections mineures

1.1.9 02/06/2017 Version intégrant les commentaires de la concertation,
Mise au nouveau format des volets de contenus du CI-SIS : Séparation en 2
documents (Partie 1 — Spécifications fonctionnelles et Partie 2 — Spécifications
techniques)
Relecture qualité.

1.2 14/12/2018 Mise a jour du volet pour nouvelle concertation du 28/12/2018 au 03/02/2019 suite
a évolutions demandées.

1.3 06/02/2019 Mise a jour suite a concertation

1.4 12/02/2019 Intégration des commentaires AP/HP version post concertation :

e Information “Adressé par” supprimée de I'en-téte et rattachée a la prise en
charge (section Plan de soins).

e  “Référent maladie rare” supprimé de I'en-téte.

e  Structuration de I'adresse du patient (addr) pour imposer la forme par élément
d'adresse (country, city, etc...) avec le code commune dans I'élément
<censusTract> et le code pays dans I'élément <state>.

e Dans la section Diagnostic d’admission a I’hopital, Entrée Liste des problemes (1
entrée par diagnostic), on enregistre :

o le diagnostic MR : valeur issue du JDV_Orpha_Maladies
(‘1.2.250.1.213.2.49.1’) = annexe 6 Terminologie Maladies Orphanet
transmise avec le modéle métier par I'AP/HP.

o les signes compléments associés a la MR : Valeur issue du
JDV_Orpha_Groupes-Maladies (1.2.250.1.213.2.49.2) =annexe 6.b
Terminologie Orphanet Groupe de maladies

o les signes inhabituels associés a la maladie : Valeur issue des
terminologies :

= (CIM-10(2.16.840.1.113883.6.3) = Annexe 8 - Terminologie
CIM 10 ou
= HPO(1.2.250.1.213.2.51) = Annexe 10 - Terminologie HPO

e Elément recordTarget/patientRole/patient/name/family (nom de famille) est au
minimum obligatoire. Contréle ajouté dans le schématron.

e Indication 'NullFlavor interdit' sur les données :

o Pour le patient : Nom de famille, Prénom, Sexe, Date de naissance,
Code Pays ISO de naissance, Code commune INSEE de naissance si
France, Code Pays ISO de résidence, Code commune INSEE de
résidence si France

o Pour le dossier : Identifiant du dossier, Date de création du dossier,
Date de derniere mise a jour du dossier

o Pour chaque prise en charge : Identifiant de la prise en charge, Patient
adressé par, Date d'inclusion du patient dans le site, Identifiant, nom et
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profession du médecin de référence du site MR, Identifiant du site MR,
indicateur hors labellisation

o Pour chaque activité : Identifiant de I'activité, identifiant, profession et
nom de la personne réalisant I'activité, Identifiant du site pour lequel
I'activité est déclarée

o Pour le diagnostic : Identifiant du diagnostic, Age aux premiers signes,
Appréciation du diagnostic a I'entrée, Age au diagnostic, Statut actuel
du diagnostic, Investigations réalisées, Sujet apparamment sain

o Pour les traitements : Médicament administré

e Section Diagnostic d’admission a I'hopital :

o Ajouté au bloc « Techniques sur lesquelles repose le diagnostic » la
précision « cette entryRelationship n'est présente que si la donnée
investigation réalisée = 'test génétique' »

o Retiré du bloc « Géne » la précision « cette entryRelationship n'est
présente que si la donnée investigation réalisée = 'test génétique' »

o Retiré du bloc « Mutation » la précision « cette entryRelationship n'est
présente que si la donnée investigation réalisée = 'test génétique' »

o Supprimé du bloc « Signes inhabituels » la terminologie «
TRE_Orpha_Code (‘1.2.250.1.213.2.49°) »

e Section Problémes actifs / Entrée Probléme (pour décrire la maladie rare) :

o code « Diagnostic » remplacé par code "Probleme".

o Il peuty avoir plusieurs MR par patient décrites dans :

= 1 seule section Problémes actifs qui contient [1..*] entrées
Liste des problémes (1 par MR).

= 1 seule section Diagnostic qui contient [1..*] entrées Liste des
problémes (1 par MR). => nous avons corrigé de la cardinalité
qui était a [1..1].

1.5 15/02/2019 Intégration des commentaires AP/HP version post concertation avant publication :

e tableau de correspondance : déplacé le bloc « Médecin référent MR » de I'En-
Téte vers le bloc Prise en Charge (NB : cette modification a bien été faite dans les
pages 19 (suppression) / 44 (ajout)

e tableau de correspondance : Cardinalité de l'item « patient adressé par » :
modifé a [1...*]

e codes communes: modifé 'exemple « <censusTract>75056</censusTract> »),
car il doit faire 5 caractéres

e l'entrée Liste des probleme (1.3.6.1.4.1.19376.1.5.3.1.4.5.2) doit avoir une
cardinalité [1..1] et la 1°¢ entryRelationship Entrée Probléeme
(1.3.6.1.4.1.19376.1.5.3.1.4.5) doit avoir une cardinalité [1..*].

e Exemple ‘Patient décédé’ ajouté dans les spécifications techniques.

¢ Identifiant de la personne ayant réalisé I'activité : suppression de la mention « Si
non PS : autre identifiant » y compris pour les éléments <code>, <addr>,
<telecom> et <assignedPerson>

e Section diagnostic d’admission a I’hépital / item « Signes complémentaires
associés a la MR »): il faut bien HPO, CIM10 et le référentiel « Groupe-
Maladies ».

e NullFlavor : ajuté précision ‘NullFlavor interdit’ sur :

« Non opposition : Section Directives Anticipées/Entrée Directive
anticipée/observation/value

« Identifiant National de Santé / Identifiant local du patient :
recordTarget/patientRole/id

« Identifiants du propositus : Section Antécédents Familiaux/Entrée
Antécédents familiaux/organizer/subject/relatedSubject/subject/id

« Lien de parenté avec le propositus : Section Antécédents Familiaux/Entrée
Antécédents familiaux/organizer/subject/relatedSubject/code

«  Objectifs de I'activité MR : Section Historique des prises en charge
médicales/Entrée Consultation/encounter/participant/participantRole/code
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« Lieu de consultation : Section Historique des prises en charge
médicales/Entrée Consultation/encounter/participant/participantRole/id
«  Précision de I'age aux premiers signes : Section Diagnostic d’admission a
I’hopital/ Entrée Liste des problémes/act/entryRelationship[PAT-
014]/observation/value
«  Précision de I'dge au diagnostic : Section Diagnostic d’admission a I’hopital/
Entrée Liste des problémes/act/entryRelationship[PAT-
016]/observation/value
« Code diagnostic de la maladie rare / Libellé diagnostic de la maladie rare :
Section Diagnostic d’admission a I’hopital/Entrée Liste des problémes/act/
entryRelationship[G-1009]/observation/value
« Code signes complémentaires associés a la MR / Libellé signes
complémentaires associés a la MR : Section Diagnostic d’admission a
I"hopital/Entrée Liste des problémes/act/ entryRelationship[MED-
074]/observation/value
« Signe(s) inhabituel(s) associé(s) a la maladie rare : Section Diagnostic
d’admission a ’hopital/Entrée Liste des problémes/act/
entryRelationship[MED-086]/observation/value
« Cas sporadique ou familial : Section Diagnostic d’admission a
I'hopital/Entrée Liste des problémes/act/ entryRelationship[MED-
073]/observation/value
«  Précision du mode de confirmation : Section Diagnostic d’admission a
I"hopital/Entrée Liste des problémes/act/ entryRelationship[GEN-
163]/observation/value
« Techniques sur lesquelles repose le diagnostic : Section Diagnostic
d’admission a I'hopital/Entrée Liste des problémes/act/
entryRelationship[MED-068]/observation/value
« Code géne / Libellé géne : Section Diagnostic d’admission a I’hopital/Entrée
Liste des problémes/act/ entryRelationship[MED-552]/observation/value
« Précision du terme : Section Informations sur I'accouchement/Sous-section
Résultats d’événements/entry[MED-077]/observation/value
« Taille a la naissance / Poids a la naissance / Périmétre crinien ala
naissance : Sous-section Examen Physique/Sous-section Signes
vitaux/Entrée Signes vitaux
. Patient participant a un protocole : Section Résultats d’examens/ Entrée
Patient participant a un protocole de recherche/observation/value
« Accord pour étre contacté pour un protocole : Section Résultats
d’examens/ Entrée Accord du patient pour étre contacté pour un protocole
/observation/value
« Patient ayant précédemment donné un échantillon biologique pour la
recherche MR : Section Résultats d’examens/ Entrée échantillon biologique
pour la recherche /observation/value
« Patient ayant précédemment donné un échantillon biologique pour le
diagnostic moléculaire : Section Résultats d’examens/ Entrée échantillon
biologique pour le diagnostic moléculaire /observation/value
e  Statut vital : 4 cas d’usages :
1) patient vivant : pas de 3™ entrée Probléme (patient est décédé des
suites d’un autre probléme), ni d’entrée Date de déces
2) patient décédé d’une MR : pas de 3®™ entrée Probléme (patient est
décédé des suites d’un autre probleme), mais présence de |'entrée
Date de déces
3) patient décédé d’autre chose : présence de la 3®*™ entrée Probléme
(patient est décédé des suites d’un autre probleme), mais aussi
présence de I'entrée Date de déces
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4) patient décédé sans cause connue : présence de la 3™ entrée
Probleme (patient est décédé des suites d’un autre probleme et la
valeur de la cause est le NullFlavor.

e Adressé par : assignedEntity et code doivent avoir comme cardinalité [1..1]
e  Obijectifs de I'activité MR : modifié en [1..*] la cardinalité de code.

e Propositus : corrigé les cardinalités de « identifiants du propositus » pour les
passer a [1..*].

1.6 18/02/2019 e Tableau de correspondance / Indicateur hors labellisation : déplacé I'indicateur
dans I'entrée consultation car I'entrée Simple observation est une sous-entrée de
I’entrée consultation.

e  Obijectif(s) de Pactivité MR : il peut y avoir plusieurs objectifs pour une méme
activité. Créé une entryRelationship spécifique pour Objectif de I'activité MR de
card [1..*].

e entryRelationship ‘Patient sain’ : modification de la card a [0..1]

e subject ‘Propositus’ : modification de la card a [1..1]

e Section Traitements : Codification du médicament avec la terminologie ‘ATC’
(2.16.840.1.113883.6.73) et en ‘translation’ la terminologie * EMEA Rare Disease
medicinal products’ (1.2.250.1.213.2.50).

e Annexe : Construire les jeux de valeurs « Maladies » et « Groupes de maladies »
a partir de la terminologie Orphanet.

1.7 19/02/2019 e Mise a jour de I'annexe : Construire les jeux de valeurs « Maladies » et « Groupes
de maladies » a partir de la terminologie Orphanet.

e Section Problemes actifs: supprimé «JDV_Orpha_Groupes-Maladies
(1.2.250.1.213.2.49.2) », en effet seules les maladies peuvent étre saisies comme
« maladie », tandis que les groupes de maladies sont a saisir dans les signes
complémentaires.

2.0 19/02/2019 Version validée par I’équipe BNDMR pour publication.
2.1 19/06/2019 Version corrective pour relecture par I'équipe BNDMR.
e En-téte:

o Utilisation de la terminologie ISO 3166 (1.0.3166.2.2.2) pour les codes
Pays : prendre le code alpha 2.

o Utilisation de la terminologie Code officiel géographique COG de I'INSEE
pour le code commune : prendre la variable COM (5 caracteres).

e Section Diagnostic d’admission a I’hopital :

o Mise a jour du nom du JDV_AppreciationDiagnosticEntrée_CISIS
(‘1.2.250.1.213.1.1.5.44’) en JDV_AppreciationDiagnosticCentre-CISIS
(‘1.2.250.1.213.1.1.5.44’).

e Section Probléemes actifs (codé) :

o Mise ajour de I'exemple pour remplacer le code ‘Diagnostic’ par le code
‘Probléme’ dans la premiére entrée probléme, conformément a la
spécification.

e Section Problémes actifs (codé) :

o Précision de [I'obligation de [I'élément <originalText> dans
I’entryRelationship de type Probleme (Problem Entry -
1.3.6.1.4.1.19376.1.5.3.1.4.5)

e Section Traitements Maladies Rares / entrée Traitement Maladie Rare :

o Modifié les cardinalités des éléments low et high de I'effectiveTime a
[0..1] (au lieu de [1..1])

o Utilisation de la terminologie EMEA Rare Disease medicinal products
(1.2.250.1.213.2.50) pour le codage principal du traitement MR

o Utilisation de la terminologie Code ATC (2.16.840.1.113883.6.73) pour la
traduction en ATC du codage du Traitement MR
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e Section Informations sur I'accouchement :
o Sous-section Examen Physique/Sous-section Signes vitaux/Entrée Signes
vitaux : Correction du code LOINC pour le poids.
e Section Historique des prises en charge médicales :
o Utilisation de la terminologie ISO 3166 (1.0.3166.2.2.2) pour les codes
Pays : prendre le code alpha 2.
o Utilisation de la terminologie Code officiel géographique COG de I'INSEE
pour le code commune : prendre la variable COM (5 caracteéres).
2.2 30/07/2019 Version corrective apreés relecture par I’équipe BNDMR.
e Section Problémes actifs (codé) :
o L’entryrelationship Consanguinité n’est présent que si le patient est issu
d’une union consanguine ou si linformation n’est pas connue.
Correction de I'élément <value> de type xsi:type="CD’.
e Section Diagnostic d’admission a I’hopital :
o Dans I'entrée Probleme = Diagnostic MR : utilisation du code code="G-
1009" displayName="Diagnostic" (a la place du code "F-01000")
e Section Historique des prises en charge médicales :
o Modification de I'exemple pour ajouter la référence objectifActiv-01 a la
partie narrative.
2.3 20/01/2020 Version évolutive.
e Toutlevolet:
o Suppression des exemples CDA (un exemple complet est fourni en
annexe).
o Remplacement ASIP Santé par ANS (Agence du numérique en santé)
e Section Historique des prises en charge médicales :
o Modification du libellé du code LOINC 65747-0 par "Commune".
e Section Traitements Maladies rares :
o Modification du libellé du code LOINC 65747-0 par "Commune".
e Entrée Entrée Statut clinique du patient (1.3.6.1.4.1.19376.1.5.3.1.4.1.2)
o Sil'information n'est pas connue, nullFlavor="UNK"
e Annexe 4.3.3 Fichier XML RARE DISEASES AND CROSS REFERENCING d’Orphanet
: Modification du contenu suite a modification du site internet ORPHADATA.
2020.02 | 29/05/2020 Version corrective
e Section Signes vitaux :
o Ajout de I'OID CCD parent 2.16.840.1.113883.10.20.1.16
Evolution non obligatoire :
Changement de numéro de version pour mise en conformité avec I'ensemble des
documents médicaux a venir : le numéro de version est désormais de la forme
AAAA XX avec AAAA pour I'année et XX pour le numéro de version dans l'année.
Ce numéro de version peut étre ajouté dans I'élément 'templateld' de conformité du
document au modele SDM-MR (ex. <templateld root="1.2.250.1.213.1.1.1.30"
extension="2020.02"/>). S'il n'est pas indiqué, ce n'est pas bloquant.
2020.02 | 15/09/2020 Précision sur la profession de la personne ayant réalisé I'activité (pas d'évolution
technique du modéle SDM-MR) :
e Section Historique des prises en charge médicales / Entrée Consulation
/ élement performer/assignedEntity/code : Valeur issue du
JDV_ProfessionPersonnelActivite-CISIS  (1.2.250.1.213.1.1.5.42) ou de |Ila
TRE_AO02-ProfessionSavFaire-CISIS (1.2.250.1.213.1.1.4.5). Note : une valeur issue
de la TRE_AO2-ProfessionSavFaire-CISIS (1.2.250.1.213.1.1.4.5) qui n'est pas dans
le  JDV_ProfessionPersonnelActivite-CISIS ~ (1.2.250.1.213.1.1.5.42), sera
remplacée par la valeur G15_10 "Médecin" a l'intégration dans la BNDMR.
2020.02 | 25/09/2020 Version corrective
e Section Informations sur I'accouchement (1.3.6.1.4.1.19376.1.5.3.1.1.21.2.4) /
sous-section Examen Physique (codé) (1.3.6.1.4.1.19376.1.5.3.1.1.9.15.1) : La
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Précision sur le libellé du géne (pas d'évolution technique du modéle SDM-MR) :

sous-section est obligatoire (pour étre conforme avec le standard IHE PCC) :
modification de la card. de [0..1] a [1..1]

Section Antécédents familiaux (Coded Family Medical History -
1.3.6.1.4.1.19376.1.5.3.1.3.15) / Entrée Antécédents familiaux (Family history
organizer - 1.3.6.1.4.1.19376.1.5.3.1.4.15) / Sous-Entrée Commentaire (Family
history Observation) (1.3.6.1.4.19376.1.5.3.1.4.13.3) : correction des niveaux de
cette entrée (1™ colonne) qui commence au niveau 3 (au lieu de 5).

Section Diagnostic d’admission a I’hopital : Le libellé géne est le nom court du
gene. Dans HGNC cela correspond a ‘Approved Symbol’ ou ‘Synonym’)

2020.02

25/11/2020

Modification de la définition du propositus au pararagrape 3.2.3.9 Antécédents
familiaux : « premier patient enregistré dans un centre MR au sein d'un hopital
pour une méme famille, tous diagnostics confondus »

2020.02

08/03/2021

Section Diagnostic d’admission a I’hopital: Modification du libellé « Techniques
sur lesquelles repose le diagnostic » par « Précision de(s) technique(s)
génétique(s) utilisée(s) » (code MED-068).

Section Informations sur I|'accouchement /[ Sous-section Examen
Physique/Sous-section Signes vitaux/Entrée Signes vitaux/Entrée Signe vital
observé : suppression des codes LOINC et renvoi vers le JDV_SignesVitaux-CISIS
(1.2.250.1.213.1.1.5.171) => aucun impact technique

2021.01

05/11/2021

Section Historique des prises en charge médicales/Entrée Consultation :
modification de la card. des entryRelationship pour le code Pays et pour le code
commune a [0..1] (au lieu de [1..1]).

2022.01

06/12/2022

Version 2022.01 suite a concertation sur la modification des terminologies et jeux
de valeurs dans les volets de contenus.

Mise a jour de la version du modele : "2022.01"

Suppression du détail de I'entéte avec renvoi vers le volet Structuration

minimale des documents de santé du CI-SIS. Seules les contraintes spécifiques

de I'entéte SDM-MR sont décrites.

Entéte / authorization : ajout de I'élément <authorization> pour enregistrer

Suppression la "Non-opposition du patient pour une réutilisation des données"

et suppression de la section Directives anticipées qui portait cette information.

Suppression de la description des sections et des entrées et renvoi vers le Volet

Modele de contenus CDA dans lequel elles sont décrites.

Section FR- Problémes actifs / Entrée FR-Probléme / code :

- Remplacement du code "F-01000" [SNOMED 3.5] par le code "64572001"
[SNOMED CT] pour la maladie rare et remplacement de I'entryRelationship
Statut du probléme par I'entryRelationship FR-Certitude.

- Remplacement du code "F-01050" [SNOMED 3.5] par le code "55607006"
[SNOMED CT] pour le patient issu d'une union consenguine.

- Remplacement du code "CDA_014" [TA_CDA] par le code "404684003"
[SNOMED CT] pour le patient décédé des suites d’un autre probleme.

Section FR-Diagnostic-admission-hopital / Entrée FR-Liste des problémes /

Entrée FR-Probléme / code :

- Remplacement du code "G-1009" [SNOMED 3.5] par le code "282291009"
[SNOMED CT].

Section FR-Informations-sur-l-accouchement / Entrée FR-Signes-vitaux / code :

- Remplacement du code "F-03400" [SNOMED 3.5] par le code "85353-1"
[LOINC].

*** FIN DU DOCUMENT ***
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