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(1) Cf. page 35 du document en ligne : http://www.sante.gouv.fr/IMG/pdf/Plan_national_maladies_rares.pdf.
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Résumé : la présente instruction a pour objet de préciser les modalités du codage des séjours des
patients atteints de maladies rares dans le cadre du PMSI, avec l’aide de l’ATIH.

Mots clés : codes PMSI maladies rares – centres de santé.

Annexe : note technique « OrphaCode ».

La ministre des affaires sociales et de la santé à Mesdames et Messieurs les directeurs
généraux des agences régionales de santé (pour exécution) ; Mesdames et Messieurs les
directeurs d’établissements de santé (pour information) ; Mesdames et Messieurs les
médecins des centres de référence et des centres de compétences maladies rares (pour
attribution).

Contexte

Le plan national maladies rares (PNMR) 2011-2014 vise, entre autres objectifs, à améliorer la
connaissance du nombre et de la nature des maladies rares prises en charge dans les établissements
de santé français.

Dans ce but, deux actions du plan doivent être concrétisées : « Intégrer progressivement la nomen-
clature Orphanet dans les bases françaises existantes » et « Compléter la nomenclature utilisée dans
le cadre du "PMSI" pour le codage des maladies rares (1) ».

Les travaux relatifs à la onzième classification internationale des maladies (CIM 11) de l’OMS sont
suivis attentivement par le ministère de la santé, afin de faire prendre en compte le suivi des
maladies rares.

Toutefois, les délais inhérents à ces travaux, ainsi que la complexité des modifications à apporter à
la classification imposent de rechercher des solutions plus immédiatement opérationnelles.

Orphanet, service de l’INSERM, a développé un système de codage spécifique assorti d’une orga-
nisation des codes en polyhiérarchies. Ce système, qui sert de modèle pour l’élaboration de la
CIM 11, est interfacé avec d’autres systèmes de codage internationaux comme SNOMED-CT, MeSH et
MedDRA.

Il s’agit donc d’utiliser la nomenclature Orphanet pour améliorer la connaissance sur le parcours
de soins des malades. Dans un premier temps, le périmètre est toutefois limité aux seules prises en
charge en hospitalisation MCO, et dans les seuls centres de référence maladies rares et de compé-
tences maladies rares. Ne pourront donc pas être identifiées les consultations hospitalières liées aux
maladies rares, ni les prises en charge dans d’autres établissements (publics ou privés), ou pour
d’autres activités (SSR par exemple).
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(1) Les autres « types de prestation » de FICHCOMP sont les suivants : médicaments / DMI / Prélèvements d’organe / Prestations inter-
établissements / dialyse péritonéale.

(2) Unité INSERM US14, 102 rue Didot, 75014 Paris, contact : contact.orphanet@inserm.fr.
(3) Cf. Note technique « Orpha code ».
(4) Cf. page 9 du document en ligne http://www.sante.gouv.fr/IMG/pdf/Plan_national_maladies_rares.pdf.

Mise en œuvre

Les centres de référence maladies rares et centres de compétences maladies rares doivent, à
compter de la date d’application ci-dessous, utiliser le fichier complémentaire du recueil d’infor-
mation PMSI (fichier « FICHCOMP ») afin de renseigner le diagnostic, dès lors qu’un patient porteur
d’une maladie rare est pris en charge, et ce quelles que soient les conditions et la cause de sa prise
en charge. Dans un premier temps, le champ exploré concerne les prises en charge en hospitali-
sation de court séjour (en médecine, chirurgie et obstétrique) dans les établissements comportant
des centres de références et de compétences pour la prise en charge des patients atteints de maladie
rare.

Type de recueil

La « zone enquête » est un type de prestation des fichiers complémentaires (FICHCOMP) du recueil
PMSI.

Le recueil commence le 1er décembre 2012.
Il concernera les séjours produits à compter du 1er décembre 2012, mais, dans la mesure du

possible, il est demandé que tous les séjours de patients porteurs d’une maladie rare réalisés depuis
le 1er octobre 2012 fassent l’objet du recueil. La transmission des informations se fera selon la
périodicité et les modalités usuelles des informations PMSI (transmission mensuelle des données
cumulées).

Conditions de recueil

Pour toute prise en charge d’hospitalisation, un résumé standardisé de sortie (RSS) sera produit.
Par ailleurs, le fichier des diagnostics à visée d’enquête du recueil FICHCOMP sera renseigné.

Elle devra être renseignée indépendamment des diagnostics du RSS, et notamment quel que soit
le motif de l’hospitalisation, qu’il soit lié à la maladie rare ou non.

Le format et les variables du recueil sont donc ceux de tout fichier FICHCOMP. Toutefois,
s’agissant du type de prestation « enquête », seules quatre informations seront renseignées, (les cinq
autres n’étant pas utilisées).

Codage des variables

Numéro FINESS : il s’agit du numéro FINESS de l’entité juridique (les centres de référence étant
tous des établissements publics).

Type de prestation : le type de prestation « enquête » (1)  des fichiers FICHCOMP possède actuel-
lement le code 99. Ce code sera désormais attaché à la prestation « enquête maladies rares »
(si d’autres enquêtes devaient être réalisées, un code spécifique serait attribué à chacune d’elles).

Numéro identifiant du séjour : il s’agit du numéro de RSS correspondant au séjour.
Code : le code de maladie rare à utiliser est le code « ORPHA », issu de la nomenclature des

maladies rares produite et maintenue par l’unité INSERM US14 (2). Ces codes sont accessibles sur le
site Orphanet www.orphanet.fr (3). Par ailleurs, cette nomenclature complétée sera utilisée non
seulement par les centres de référence maladies rares, mais également par la banque nationale de
données maladies rares dont la mise en place constitue une des priorités du PNMR 2011-2014 (4).

Pour la ministre et par délégation :
Le directeur général de l’offre de soins,

J. DEBEAUPUIS
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A N N E X E

NOTE TECHNIQUE « ORPHACODE »

L’OrphaCode est le code proposé par Orphanet pour l’indexation des maladies rares dans les diffé-
rents systèmes d’information en santé. Il est composé d’un ensemble de numéros Orphanet ou
numéros ORPHA. Chaque entité « maladie », « groupe de maladies », « sous-type » de la base de
données Orphanet correspond à un numéro ORPHA unique et pérenne.

Le choix du numéro ORPHA se fait sur le site Orphanet : http://www.orphanet.fr

Tapez le nom de la maladie recherchée dans le champ « Cherchez une maladie ».

Exemple : Marfan.

Vous accédez à une liste intermédiaire proposée par le moteur de recherche dans laquelle vous
pouvez cliquer pour sélectionner l’entité qui vous intéresse.
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Vous arrivez alors sur la fiche du « Syndrome de Marfan » dans laquelle est affiché le numéro
ORPHA correspondant, ici ORPHA558.
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