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Ce guide a pour objectif d’accompagner les centres à compléter les items du 

module « diagnostic » dans BaMaRa de façon homogène pour une amylose 

AL, en complément du guide des variables BaMaRa. 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

1. OBJECTIF DU GUIDE DE CODAGE 



3 
 

 

 

 

2.1. DEFINITIONS 

 

 QU’EST-CE QU’UN DIAGNOSTIC  

Un diagnostic est une procédure permettant de reconnaitre une maladie sur la base de 

signes cliniques décrits complétés d’examens biologiques, radiologiques, biochimiques, 

génétiques pratiqués par le médecin afin d’assurer une prise en charge appropriée. 

 

 QU’ENTEND-ON PAR IMPASSE DIAGNOSTIQUE ET ERRANCE 

DIAGNOSTIQUE 

 

L’impasse diagnostique résulte de l’échec à définir la cause précise de la maladie après 

avoir mis en œuvre l’ensemble des investigations disponibles. 

L'errance diagnostique est la période au cours de laquelle un diagnostic se fait attendre, 

ou l'absence d'un diagnostic pertinent. 

 

 

 

 

 

 

 

 

2. RAPPELS DES DEFINITIONS ET ITEMS A RENSEIGNER AU DIAGNOSTIC 
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2.2. ITEMS OBLIGATOIRES A RENSEIGNER A LA PRISE EN CHARGE DU 

PATIENT DANS LE CENTRE 

 

2.2.1. LES NIVEAUX D’ASSERTION* 

Il existe 4 niveaux d’assertion :   

EN COURS : Le diagnostic est en cours, en phase précoce d’investigation. Aucun résultat 

d’examen n’est encore revenu pour ce diagnostic. Le niveau de confiance est nul ou très 

faible.  

PROBABLE : (suspicion) L’hypothèse diagnostique est vraisemblable compte tenu des 

données disponibles. Cependant, l’ensemble des signes ou analyses nécessaires pour 

affirmer le diagnostic ne sont pas réunis pour qu’il puisse être confirmé à ce jour.  

CONFIRME : Le diagnostic posé a été confirmé par une méthode à préciser ci-après. 

INDETERMINE : Le médecin ne peut se prononcer sur le diagnostic. Cela peut être dû à 

l’absence ou l’indisponibilité d’examens diagnostiques ou à des examens non contributifs. 

L’investigation est terminée ou impossible à réaliser. Ou bien l’investigation ne permet 

pas de situer le diagnostic dans la nomenclature médicale actuelle. 

 

2.2.2. TYPES D’INVESTIGATION (S) REALISEE (S)* 

 

CLINIQUE : L’examen repose sur des symptômes présentés par le patient et la prise en 

compte de son état général.  

 

 

GENETIQUE : Tout examen de biologie moléculaire ou de cytogénétique pour rechercher 

des anomalies sur le matériel génétique (chromosomes, gènes…).  

 

BIOCHIMIQUE : Analyse des substances chimiques contenues dans le sang, les urines, 

les sécrétions, etc… 
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BIOLOGIQUE : Tout autre examen biologique ne référant pas à un test génétique ou à la 

biochimie.  

 

IMAGERIE : Toute présentation visuelle des structures ou des fonctions des organes ou 

des tissus en vue d’une évaluation diagnostique.  

 

EXPLORATION FONCTIONNELLE : Examen destiné à apprécier la manière dont un 

organe assure sa fonction. Inclut la mesure des réponses physiologiques et métaboliques 

à des stimuli physiques (ex : EMG, ECG…) et chimiques.  

 

ANATOMOPATHOLOGIE : Analyse des cellules ou des tissus : inclut la microscopie 

(histologie, biopsies) ainsi que l’ultramicroscopie.  

 

AUTRE : Tout autre examen non classable dans les modes de confirmation de diagnostic 

cités plus haut, à préciser dans le champ texte.  

 

  *Définitions tirées du guide de description des variables BaMaRa 

 

2.3. AUTRES ITEMS OPTIONELS 

 

2.3.1. DESCRIPTION CLINIQUE 

 

Descriptions phénotypiques complémentaires ou présentations associées au diagnostic 

de la maladie rare observées chez le patient (thésaurus HPO – CIM-10 – Classification 

internationale des maladies, Orphanet- groupes de maladies).  
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2.3.2. SIGNES ATYPIQUES  

 

Signes inhabituels associés au diagnostic de la maladie rare observés chez le patient.  

 

2.3.3. GENES 

 

Gènes concernés par la mutation pathogène, selon le thésaurus HGNC.  
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3.1. L’APPRECIATION DU DIAGNOSTIC 

 

Elle sera déterminée à partir de 3 items qui sont obligatoire à renseigner :  

ABSENT : La maladie du patient n’a pas été diagnostiquée avant son entrée dans le 

centre. 

NON APPROPRIE : Le diagnostic posé avant l’entrée du patient dans le centre semble 

erroné. Le diagnostic, les examens ou les observations actuelles le contredisent.  

APPROPRIE : Le diagnostic posé ou suspecté ou approché avant l’entrée du patient dans 

le centre semble en adéquation avec le diagnostic, les examens ou les observations 

actuelles.  

3.2. AGE AUX PREMIERS SIGNES  

 

Age auquel les premiers symptômes sont apparus chez le patient : 

ANTENATAL : L’observation a été faite avant la naissance  

A LA NAISSANCE : L’observation a été faite peu de temps après la naissance (entre 0 et 

1 mois).  

POSTNATAL : L’observation a été faite plus d’un mois après la naissance  

NON DETERMINE : Moment de l’observation inconnu   

 

3.3. AGE AU DIAGNOSTIC 

 

Age au diagnostic d’une neutropénie chronique :  

ANTENATAL : L’observation a été faite avant la naissance  

A LA NAISSANCE : L’observation a été faite peu de temps après la naissance (entre 0 et 

1 mois).  

3. APPRECIATION DE L’ERRANCE DIAGNOSTIQUE  
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POSTNATAL : L’observation a été faite plus d’un mois après la naissance  

NON DETERMINE : Moment de l’observation inconnu   

 

 

 

 

Les amyloses appartiennent au groupe des maladies conformationnelles des protéines. 

Elles sont liées à la capacité de certaines protéines d’acquérir une structure tertiaire 

instable et de polymériser sous forme de fibrilles insolubles dans la substance 

extracellulaire de différents tissus.  

Dans l’amylose AL c’est une chaîne légère monoclonale d’immunoglobuline qui 

constitue le précurseur protéique des dépôts. Les conséquences des dépôts amyloïdes 

vont dépendre de leur dissémination et de leur abondance, avec parfois des formes 

systémiques extrêmement sévères, mais aussi des manifestations peu évolutives dans 

les amyloses localisées ou dans certaines amyloses héréditaires.  

Les amyloses AL ne doivent pas être confondues avec les autres types d’amyloses : AA, 

héréditaires, ou séniles par dépôt de transthyrétine non mutée. 

Chaque année, environ 700 cas nouveaux cas d’amylose AL sont diagnostiqués en 

France. Cette pathologie touche un peu plus d’hommes que de femmes. Elle survient le 

plus souvent chez des personnes âgées de plus de 65 ans mais peut affecter des 

patients beaucoup plus jeunes. 

L’amylose AL n’est pas contagieuse. Elle n’est pas non plus héréditaire, contrairement à 

d’autres formes d’amyloses qui sont liées à une mutation génétique. 

 

Les objectifs de la prise en charge diagnostique initiale sont : 

 

- D’affirmer le diagnostic d’une amylose AL et d’éliminer les diagnostics différentiels, 

- De différencier les formes héréditaire ou non  

- De déterminer la sévérité de l’amylose AL 

4. CODAGE DES NEUTROPENIES CHRONIQUES 
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4.1. CODAGE POUR UNE AMYLOSE AL – PRIMITIVE (ORPHA 85443) 

 

Le diagnostic du patient est « en cours » si les examens cliniques, biologiques et 

anatomopathologies ne sont pas réalisés à l’entrée du centre. 

Une amylose AL primitive peut-être systémique ou localisée. Le code ORPHA 85443 est 

utilisé dans ces deux cas d’amylose AL.  

Exemple d’un diagnostic en cours d’une amylose AL - Primitive 

 

Si le médecin évoque une suspicion d’amylose AL à la lecture du compte-rendu, le diagnostic 

est « probable ». 

 

Le diagnostic est « confirmé », s’il existe au moins une biopsie positive pour la recherche 

d’amylose (rouge congo positif, bi-réfringence verte en lumière polarisée) avec un typage 

permettant de mettre en évidence un dépôt de chaines légères (immunohistochimie , 

microscopie électronique, prothéomique). 
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Lorsque l’immunomarquage n’est pas exploitable le diagnostic peut être confirmé de manière 

différentiel (scintigraphie osseuse au technétium négative ou sequencage du gène de la TTR 

négatif). 

Exemple d’un diagnostic confirmé d’une amylose AL - Primitive 

 

 

4.2. CODAGE POUR UNE MALADIE DE RANDALL  

 

Le syndrome de Randall se définit histologiquement par la présence de dépôts d’Ig monoclonale, 

linéaires diffus et continus, non organisés, au sein des membranes basales tubulaires, et 

fréquemment des basales glomérulaires et vasculaires, souvent associés à une accumulation de 

la matrice extracellulaire.  

Ces dépôts sont constitués d’une chaîne légère monoclonale (ORPHA 93558) ou d’une chaîne 

lourde isolée (ORPHA 93556). Ils peuvent être constitués également d’une chaîne lourde et d’une 

chaîne légère d’Ig monoclonale (ORPHA 93557).  

- Pour « CONFIRMER » le diagnostic du patient, il faut obligatoirement réaliser une biopsie.  

 

- Le diagnostic est « PROBABLE » car : soit il manque les résultats du clone sur le compte-

rendu ou l’examen anatomopathologie n’est pas concluant. Les examens biologiques 

classiques ne permettent pas d’exploiter les chaines. De ce fait, il faut utiliser une nouvelle 

technique pour chercher les clones responsables. 
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4.3. CODAGE POUR LE SYNDROME DE POEMS (ORPHA2905) 

 

- Ce sont les critères de la Mayo Score qui permettent la confirmation du 

syndrome de POEMS. 

-  Si le patient n’a pas d’immunoglobuline, il n’est pas atteint du syndrome de 

POEMS. 

Exemple d’un diagnostic indéterminé du syndrome de POEMS 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 



12 
 

 

 

La codification des codes ORPHA sera revue lors de la prochaine campagne auprès 

ORPHANET. 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

5. CODES ORPHANET 
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6.1. AFFICHAGE PATIENT BaMaRa 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

6. INFORMATIONS AUX PATIENTS 

 

• Relative à l’informatisation des données personnelles sur une application web, recueil dans le 

soin courant  

• Affichée en salle de consultation et à adapter par chaque centre qui utilise BaMaRa  
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6.2. INFORMATION INDIVDUELLE BNDMR 

 

 

 

  

 • Relative aux possibilités d’utilisation des données à des fins de recherche ou épidémiologiques 

à partir de données non directement nominatives 

• Fiche à remettre au patient et dans la mesure du possible à mentionner dans le dossier source 

du patient 


