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La collecte de données de santé est essentielle pour mieux accompagner le malade et comprendre sa maladie, mieux
organiser le réseau de soins, rendre visible l'activité maladies rares, aider au reporting reglementaire et faciliter la recherche
dans le domaine. Dans le réeseau O-Rares (https://www.o-rares.com), les anomalies du développement des dents et de la
cavité buccale peuvent étre des signes d'appel pour orienter le diagnostic clinigue et moléculaire de maladies rares isolées ou
syndromiques et mettre en ceuvre une médecine bucco-dentaire de precision, personnalisee.

Plans nationaux maladies rares/Reseau O-Rares
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Centre de Référence coordonnateur .
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_ancement JARDIN (Joint Action
Rare Disease INnovation), la
—-rance coordonne un groupe de
travail européen sur le partage des
données de santé maladies rares et
leur reutilisation (01/02/2024)
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Base de données internationale J

* Données odontogenétiques (mots cles, les ontologies
ORPHANET et HPO)

* Données iconographigues (photographies, imageries)
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BNDMR Base Nationale de Données Maladies W

Rares, via I'application BaMaRa J

* Données odontogenétiques

 Collection homogene de données sur la prise en charge
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Panel GenoDENT V7.0 676 genes
NGS (séquencage de nouvelle génération)

 Rapport phénotype - génotype
* Poser/modifier un diagnostic

Prasad MK et al. J Med Genet. 2016, Rey T et al. Methods Mol Biol. 2019

Exome/Génome
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* Relation entre signes cliniques et diagnhostic génétique
« Poser/modifier un diagnostic
* |dentifier de nouvelles maladies/genes
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Donnees
D[4]/phenodent (données collectées depuis 2008)

~8000 dossiers /~50 sites

I ™ Diagnosing Dental
L. J Defects Database

~250 maladies

é = pheno g .. :
S ~ ~20000 photographies/imageries y
[/ ~ BaMaRa (Réseau O-Rares/données collectées depuis 2022)
5 ~6000 dossiers
EI:IE?JMF\T .. |~350 maladies

e Panel GenoDENT (NGS)

53 Inclusion dans le projet: 1124 cas index et 1733 apparentés
1878 cas index passés par panel

621 résultats - taux de diagnostic -80 %

A (2366 photos intrabuccales et radios dentaires)

Creation d'algorithmes facilitant la reconnaissance de signatures
diagnostiqgues chez des patients atteints d'une ameélogenese

imparfaite- Data Challenge HDH - efficacité de l'algorithme 83%

B |A (395 radiographies panoramiques dentaires)
| Un assistant virtuel pour diagnostiquer des dents manquantes

Résultats concernant la detection de trois genes PAX9, WNT10A et
| EDA - efficacite de I'algorithme 72% Kadi H, Comput Biol Med. 2024

J

Utilisation des données
Primauté de lI'individu

Respect de la vie privee
Protection des personnes incapables de consentir

Préservation du droit de ne pas savoir

Protection des données
Transparence

Finalité déterminée
Obligation de sécurité

Durée de conservation limitée

Perspectives

/Création et amélioration des outils de recueil et de partag@
de données au niveau national et international ontologies
et base de données de 'lERN CRANIO (réseau européen
de réference maladies rares pour les anomalies de

Qextremlte céphaligue). y

" Création d'algorithmes facilitant la reconnaissance de
signatures diagnostiques chez des patients atteints d'une

_dentinogenese imparfaite.

/
"Croisement des bases de données phénotypiques homme
(via OMIM) et modeles murins (via International Mouse

Phenotyping Consortium) pour l'identification de nouveaux

\génes et de nouvelles signatures diagnostiques.
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