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LE CONSORTIUM EUROPEEN EUNEFRON

—_—p  Centres experts européens en diagnostic et recherche
sur les maladies affectant les 5 structures critiques du rein

European Network for the
h ie

Study of Orphan Nephropathies

Le theme Registre/Bases de données et I’expertise de I’'HEGP :
recherche clinique, data management, tests physiologiques
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BASE DE DONNEES
SYNDROMES DE BARTTER/GITELMAN

Répertoire de données securisees :

e Moléculaires : mutations dans les geénes du cotransporteur Sodium Chlore (SLC12A3)
et du canal Chlore Kb (CLCNKB)

o Cliniques et biologiques (au diagnostic, suivi et complications)

Pour préciser :

e Incidence et histoire naturelle de la maladie en Europe

o Corrélations genotype/phenotype

e Distribution des mutations

« |[dentification des facteurs pronostiques

 Evaluation des stratégies therapeutiques

* Nouvelles théerapeutiques en fonction du type de mutation
 Evaluation de la prise en charge globale
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SAISIE DES DONNEES (1)

—p Format MS Access® : disponibilite, utilisation courante, sécurisée
Extraction facilitee, études comparatives et statistiques
Plus de 100 items validés par le consortium

Fiche Patient | Histoire de la maladie
Patient oo GIT History

Eirst name EER Year of diagnosis Age at diagnosis (years)

Last name
Gender Status M

Birth Diatte: SEP || 1958 First name proband Dehydration Mot Avalaible Ejtﬁ?tiflgs?ydraﬁon
Birth place Zip code Last name proband > Wel

Fedigree position Birth date proband | | Yomiting Mot Awalaible
Pedigree number  [BAR w168 Country (mother) Failure to thrive Mot Avalaible
Adopted & Country (father) v Falyuria Mot Avalaible
Generation Parental consanguinity  |MNo

Country France

Hypouricemia Mot Avalaible
Hypomagnesemia Yes
Hyperaldosteronizm es
Hypotonia Mat Avalaible Hyper reninism Mat Avalaible
Convulsians Mat Avalaible Hypercalciuria Mat Avalaible
Tetany Mot &valaible

[ Birth History ] [GIT Arthiythriia Not Avalaible

Hypocalciuria Mot Avalaible
Metabaolic Alkalosis es

Feferant Physician

Hypokalemia ‘r'es
Center o Hyponatremia Mot Avalaible

Remowal Mo

Chondrocalcinosis Mot Avalaible
Affected join

MNephrocalcinosis Mot Avalaible

L D | L I
SHSHS NSNS £l <)<

l Genotype ‘ lDiagnnsis,'Mnnituring‘ Hypochloremia Mot Avalaible
Mew center|MNA

Cther symptoms

End o annn Hypokaligmie profonde & 2,5k

f EE] ’7240 E]@ sur 270
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SAISIE DES DONNEES (2)

Patient CA L
1D: 01-242

Plasma

Sodium (mmol/L

Potassiurm immalfl 38
Chlaride (mmal/L 999
Bicarbonate (mmaoliL] Elll
pH 7.4
Total calcium (mmall]
Phosphate (mmaol/l) 999
tagnesium (mmol/L

Urea (mrmaolfL) 45
Creatinine (rnolil) BE
Proteins (g/L. 71

PTH (ng/L)
25 OH Vit D (ng/mly
125 (OH)2 Vit D fpa/ml)

lonised calcium (mmalfL) 1.23

Utic acid (Urmol)

Fatient. ER J )
01-245 Urinary (sample)

I0:

Sodium {mmoll)
Potassium (mmaol/L)
Chlaride {mmolfL)
Calcium (mmaliL)
Fhosphate (mmol/L)
Magnesium (mmolil)
Urea (mmolfl)

Uricacid (mmol/L)

Sodium/creatinine ratio (mmalimmol)
Potassium/creatinine ratio (rmmalfmmol)
Chloridefcreatinine ratia (mmolfmrmol)
Calcium/creatining ratio (mmal/mmal)
Fhosphate/creatinine ratio (mmolfmmal)

Magnesiurnfcreatinine ratio (mmalfmmol)

Iric acid/creatinine ratio (mmol/mmal)

Supina plasma renin activity (ng/rmivh) Upright plasma renin activity (ng/mifh) Creatinine {mmalfL)
Upright plasma renin concentration (no/fL) Proteins (g/L)

Unright plasma aldosterone {ng/L)

Supine plasma active renin concentration (ng/l) 12 Proteins/creatinine ratio (rmmalfmmol)

Supine plasma aldosterone (ng/L) 240 Alburnine (migfL) Alburinefcreatinine ratio (mrmolirmmal)

Comment |DFG 85m\,a'miﬂﬂ,?3m21 B ling O | |'ty
aselineg Lsmolall

Dsmaolality after dDAWP (mOsm/kg)
(mOs=mika)

Close

Fatient: Ca& L )
D 0-242 24 Hours Urine

Wolume (L)

Sodiurm (mmalf24h)
Fotassium (rmrmolf24h)
Chloride {mmaolf24h)
Calcium (rmmaol/24h)
Fhosphate (mmoli24h)
tagnesium (mmolfz24h)
Urea (mmolf24h)

Creatinine (mrmolf2 4h)

Données biologiques : plasma, urines

Au moment du diagnostic et pendant le suivi

Froteins (o)
Albumine (mo)
Aldosterone (Pof24h)
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SAISIE DES DONNEES (3)

Fatient: A L FPatient: Ca& L

DA Beception 10] {JAM 2002

Informed Consent
butation
Dieletion

Mone

Enr s [E lil [ZJ[E[E sur 2

Données genetiques :

Date de reception, gene muté, type de mutation détectée
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DECLARATION DE L'ETUDE ET VALIDATION
DES INSTANCES ETHIQUES FRANCAISES

» Comité de Protection des Personnes (CPP)
Avis deéelibératif sur les recherches biomédicales,
Dossier validé le 10/12/09

» Comitée Consultatif sur le Traitement de I’Information en matiere
de Recherche dans le domaine de la Santé (CCTIRS)

Avis consultatif,

Agrément obtenu le 21/07/10

» Commission Nationale de I’Informatigue et des Libertés (CNIL)
Avis consultatif et déliberatif sur le traitement des données,
Autorisation accordée le 29/12/10
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EXTENSION AUX CENTRES EXPERTS EUROPEENS

Dissémination de I’outil apres validation des instances ethiques belges et hollandaises
Recueil des données apres obtention du consentement des patients

Centre 01 HEGP : 550 patients
T entre 02 Bruxelles : 100 patients
03 Nijmegen

tution &t swivi de
cohontes de patie: ems da tubul

Le terme -.:}_-u] \pnﬂnu' ].me«.lt:ne.
allules
minéraw et d

entement pour une pe
Network for
suivi de cohortes de patiems atte : slontairement que Fents
e 1 recherche s munenmnnelle e
™

acceptez de p.m..pax a cefte 1echer climques et bi Concerna coepte librement e
au v o ' nal (B ) P.metE\m i
qui a6t
3 cetta recherche neng: isque r & le D _  méd vestig; 5 cette recher

Je suis p cient(e) que je peux retirer &
wiipaion & a quelles que
oo o e n.=dmn ES

protéger leur fi 1l a iquement identi i E che, Nous acceptons que les dounées enregistrées i I
il " N o . teur de I'ensemble de traitement lrmmmn 4 par I'Unité de Rectercte. Ulmq\n (URC) de 'HEGE.
premiére | . gl P * 2 s identialit nne ifides par un numéro de code, la premiere letire du
I du prénom. Elles pourront également, daus des condition: mt
. s 5 auz autorités de santé géres, 3 d'autres euités &
e wssent faire objet tance publique — hipitau de Pari:
dm ‘estement 3 a HEGP. Pour er 1978 Telaive 4 Visformatique, aus fickiers
J'oppasition 3 la pubi leur confidentialit i 4 méro de it notre enfant dans le cadre de la recherche et qmnnn.\ll]zdrnme 42 natre enfant,
e il s Ia premiére leftre du nom et les deus premitre: m. Elles pown exercer notre droit de rectification ot d’opposition. aupres de ce méme medecin, qui
dans des conditions assurant leur confidentialite, étre transmises aux autorite:
5 1 Assistance publigue — bo e Pari
Vous pouver ézaleme: cede d'un médecin de votre chomx i T
y o relative a 'informatique,
itions de U'article L 1111-7 du code de la S, e aux Hbenss (um. 39) Seterce & out mament auprés du médecin qui me suit
suit dans adre da la recherche et qui he mmait mon identité. Je pourrai mon droit d
conmait votre identité. ficatio opposition auprés de ce méme médecin, qui contactera le Teprésentant de
de THEGP.

pasticipation & caf li - et votre dr

de celle-

que aurez In cette note d'mformation e 5 a 2 stig J' ir pleinement es ¢ i ar i s persoans signatsire le bur, les modalits ainsi
e =*:m]-n_eua"L ﬂ-n' s otentiels de L e s he

Enude Evnefon C Etude Eunefron Consentement miney
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