Epidemiologie des anomalies du developpement en France :

une experience de 8 annees
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» Contexte et objectifs » Méthode

Depuis 2007, les centres labellisés « anomalies du développement », regroupés au sein de la FeCLAD et de la Les centres de référence/compétence ont recueilli par patient un set de données minimum défini par consensus
filiere AnDDI-Rares, utilisent CEMARA!" pour 'enregistrement et le suivi de leurs patients maladies rares (MR). en 2006. L'analyse a porté sur les données 2007-2014 codees a partir du thesaurus d’Orphanet et/ou d’'une
L objectif principal est, a partir des données CEMARA, de caractériser la demande et 'offre de soins en matiere description d'anomalies chromosomiques. Un «cas» MR est défini par un statut «malade» et un degre d’assertion
d’anomalies du developpement et d’analyser leur adequation. diagnostique : confirmé, probable ou non-classable. Le délai au diagnostic a été estimé (mois) ainsi que la

proportion de patients restés sans diagnostic. Les proportions de prévalence standardisées (age et sexe),
nationale et régionales, sont présentées avec leurs intervalles de confiance a 95% (Poisson). Une analyse de la
distance entre le lieu de résidence et le site de prise en charge a éte realisée ainsi qu'une analyse du délai au
» Avertissement : Les données analysées sontissues d’un recueil déclaratif. Le centre de compétence de Toulouse diagnostic pour les patients sans diagnostic confirme.

ne fait pas partie de notre reseau CEMARA, ce qui implique un biais de recrutement en région Midi-Pyrénées.

l'Messiaen C et al., CEMARA: a Web dynamic application within a N-tier architecture for rare diseases. Stud Health Technol Inform. 2008;136:51-6.

» Reésultats (au 31/12/2014)
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» Conclusion
Cette etude descriptive préliminaire des données AnDDI-Rares est la premiere avec un tel recul. Elle permet
3 Sous le pilotage et avec le soutien du d'approcher I'épidémiologie des MR liees aux anomalies du développement en France. A la lumiere des résultats, le
ot Qﬁsﬁwﬁ Q . E’P},T AUX  Ministére des affires sociales, de fa conta ct@bndm r.-fr maillage de prise en charge semble adequat. Cependant un nombre important de patients restent sans diagnostic
- sante et du droit des femmes. La maitrise confirmé, ce qui constitue I'un des principaux défis de cettte filiére.
i d’ceuvre est confiée a 'AP-HP.




