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Contexte 
 
 

Les malformations congénitales: de quoi s'agit-il? 

  Une anomalie congénitale est une malformation anatomique ou fonctionnelle (déviation de 
nombre, de siège, de forme, de volume ou de fonction de tout segment, organe, cellule ou 
constituant cellulaire, suffisante pour désigner cette déviation comme anormale ) présente à la 
naissance (même si elle n'est diagnostiquée qu'après la naissance), qui peut causer une incapacité 
physique ou mentale ou être fatale. 

Quelle est leur origine? 

L'origine des malformations peut être génétique et/ou environnementale, pré ou post 
conceptionnelle. Malgré leur fréquence, les causes profondes de la plupart des anomalies 
congénitales restent mystérieuses. D'après les estimations, de 15 % à 25 % des anomalies 
congénitales sont dues à des mutations génétiques reconnues (chromosomes ou gènes uniques), 
de 8 % à 12 % à des facteurs environnementaux (agents tératogènes ou facteurs de risque 
maternels) et de 20 % à 25 % à une hérédité multifactorielle. Environ 50 % des anomalies restent 
inexpliquées  

Depuis de nombreuses années, en particulier depuis le drame de la Thalidomide dans les années 
1960, on s'est intéressé aux facteurs qui semblent liés à la survenue des malformations et à ceux 
qui semblent jouer une fonction protectrice vis à vis de ces malformations. Ces facteurs sont 
appelés des déterminants dans la mesure leur rôle détermine d'une manière plus ou moins forte la 
survenue des malformations: 

• Déterminants personnels : âge maternel, hérédité, sexe de l'enfant, antécédents médicaux 
et familiaux; 

• Déterminants économiques et sociaux : éducation, conditions de travail, accès à 
l’information et à la prévention; 

• Déterminants environnementaux : pollution, exposition à des agents physiques, chimiques 
ou infectieux;  

• Déterminants liés aux habitudes de vie, aux comportements : alimentation (rôle des 
vitamines), prise de toxiques (alcool, drogue, tabac), de médicaments; 

• Déterminants liés aux politiques de santé et à l’offre de soins : législation relative au 
dépistage anténatal, à l’interruption médicale de grossesse, accessibilité géographique et 
financière aux services, formation des personnels, démographie médicale, mise en réseau 
des maternités). 

 Certains de ces déterminants sont modifiables par des mesures de prévention: on estime en effet à 
50%, la proportion des malformations congénitales qui pourraient être prévenues, d’où l’importance 
de l’information et du dépistage précoce. La cause de ces malformations reste inexpliquée pour 
50% d’entre elles, d’où l’importance de la recherche.  

 

 

Qui est concerné? 



Dans les pays développés, les malformations congénitales sont responsables de 20 à 25% de 
la mortalité périnatale totale. Elles représentent en France la première cause de mortalité 
périnatale. Les enfants porteurs de malformations représentent 3 à 4% des naissances vivantes. 
Les déficiences sévères concernent ainsi plus de 8 enfants pour mille.  

Ces pathologies nécessitent des soins lourds et douloureux, le plus souvent tout au long de la vie. 
Le coût humain, social et financier de ces malformations est supporté par les familles et par la 
collectivité. Il s'agit donc bien d'un problème de santé publique intéressant l'enfance et la famille 
mais aussi la société tout entière. 

Pour autant, certaines malformations sont évitables, en particulier celles qui sont potentiellement 
liées à une exposition maternelle periconceptionnelle (environ 10% des anomalies à la naissance). 
Leur prévalence1 pourrait en effet diminuer par la mise en place d'actions de santé publique: actions 
de prévention sur leurs déterminants environnementaux (pollution de l’air, de l’eau, des aliments) et 
comportementaux (alcool, tabac, drogues, médicaments). 

La reconnaissance de l’influence de l’environnement a d’ailleurs été consacrée par la Charte de 
l’Environnement adoptée par l’Assemblée Nationale le 1er juin 2004. Parmi les actions préconisées 
par le Plan National Santé et Environnement se trouvent les 3 points suivants : 

1. Renforcer la protection des enfants et des femmes enceintes  

2. Mobiliser et développer le potentiel de recherche et d’expertise  

3. Améliorer les dispositifs de veille, de surveillance et d’alerte  

Par la suite, les ateliers du Grenelle de l’environnement ont appelé au développement du domaine 
de la santé environnementale. Ainsi, en juin 2009, un second PNSE Plan National Santé 
Environnement a été finalisé en vue de décliner les engagements de ce Grenelle. 

Quels outils pour la prévention des malformations? 

La France est l’un pays du monde où le dépistage et le diagnostic prénatal sont les plus 
développés. Le diagnostic prénatal fait partie de la surveillance standard des grossesses. En 
France, 3 femmes sur 4 ont recours au dépistage du risque de trisomie 21 par les marqueurs 
sériques, en moyenne 4,3 échographies sont réalisées pour chaque grossesse et le taux 
d’amniocentèse est de 11% de l’ensemble des grossesses. Mais pour pouvoir mettre en place ces 
mesures de prévention, les évaluer et être capable de détecter au plus tot une augmentation de la 
fréquence d'une ou de plusieurs malformations, alerter les autorités sanitaires et effectuer une 
recherche étiologique sur les cas, l'outil le plus adapté reste le « registre ». 

Qu’est-ce qu’un registre de malformations ? 

L’arrêté du 9 Octobre 2006 relatif au Comité national des registres  définit un registre comme un 
« recueil continu et exhaustif de données nominatives intéressant un ou plusieurs événements de 
santé dans une population géographiquement définie, à des fins de recherche et de santé 
publique, par une équipe ayant les compétences appropriées ».  

Plus précisément, un registre de malformations permet d’étudier leur distribution, leur répartition 
temporo-spatiale  et les facteurs qui contrôlent leur fréquence. L’analyse de ces variables permet 
de poser des hypothèses dans le cadre d’études étiologiques mais également d’orienter les actions 
de santé publique en faveur de la prévention des malformations. Il s’agit donc d’un outil de 
production de connaissances et d’aide à la décision. 

 



Quels principes sous-tendent la mise en place d'un registre 
des malformations en Rhône Alpes? 

La question de l’environnement, des comportements (alimentaires, toxiques) et de leur 
impact sur la procréation se trouve au cœur des préoccupations des citoyens. Pour autant, la 
modification des comportements individuels et collectifs en matière d’exposition 
environnementale, sont influencés par la diffusion d’une information accessible et de qualité. 
Pour être de qualité, les sources d’informations doivent être multiples et la quantité de données 
se doit d’être importante, cela signifie que la surveillance doit couvrir plusieurs départements. 

Ainsi, dans la région Rhône Alpes, la surveillance épidémiologique des malformations congénitales 
répond à un besoin d’information exprimé par: 

• Les professionnels de santé, pour améliorer la prévention et le dépistage.  
• Les populations sensibilisées au risque environnemental, désireuses d’adopter les 

comportements les plus favorables à leur santé et à celle de leurs futurs enfants 
• Les pouvoirs publics, qui ont besoin d’un outil d’aide à la décision et de mesure d’impact des 

actions de santé publique, pour suivre dans le temps l’efficacité des mesures proposées. 

Les principes qui sous-tendent la mise en place d'un registre de malformations : 

•  La responsabilité et l’autonomie individuelle devraient guider tous les aspects du processus 
décisionnel en matière de grossesse 

• Tous les individus doivent avoir la possibilité d’acquérir les connaissances fiables et les 
comportements nécessaires pour faire des choix éclairés en matière de santé de la 
reproduction 

• Chaque fois qu’un risque malformatif avéré est identifié, sa non prise en compte dans 
l’établissement d’une politique préventive n’est pas éthiquement acceptable. 

• Il est indispensable que les responsables des travaux d’évaluation des risques de 
malformations ou de l’impact des actions de santé soient indépendants de toute influence, 
en particulier financière  

 

 

 

 

 
 
 
 



Le Registre Remera 

 

         

 

Aspects administratifs et financiers 
Structure de santé publique orientée sur la surveillance, la recherche et la prévention des malformations 
congénitales, le Registre des Malformations en Rhône Alpes REMERA a été crée le 1er janvier 2007 à la suite 
de la fermeture, fin 2006, de l’Institut Européen des Génomutations, dirigé par le docteur Elisabeth Robert 
Gnansia.   

Le registre Remera abrite dans ses archives plus de 58500 dossiers d'enfants et foetus porteurs de 
malformations enregistrés depuis 1973.  

Statuts 
L’association Remera est régie par la loi de 1901, elle est présidée par Monsieur le Professeur Jean François 
Lacronique, Madame le docteur Elisabeth Robert Gnansia présidant quant à elle, son Conseil Scientifique.  La 
composition du Conseil d’Administration de Remera est la suivante : 

- Président : M. le Pr Jean François Lacronique, Professeur de Santé Publique 
- Secrétaire : M. Denis Poizat, Maître de conférences HDR, Université Lyon 2 
- Trésorier : M. Claude Gaudry, retraité 
- Bureau : M. Jean Claude Laborier (informaticien du registre IEG, retraité), Mme le Dr Christine Cans 

(épidémiologiste, CHU Grenoble, secrétaire générale du Rheop), M. le Dr Philippe Roth, (obstétricien 
CHU Lyon puis Paris), Mme le Dr Elisabeth Robert Gnansia (généticienne). 

Il est à noter que toutes les questions juridiques (relatives aux contrats de travail, à la protection des données, 
aux conventions de subventions) ont été, depuis 2007, traitées à titre entièrement gracieux, par un avocat du  
cabinet Lavoix, Paris. 

Composition de l’équipe :   
L’équipe du registre est ainsi composée :  

- Directrice générale (1 ETP) : Emmanuelle Amar 
- Secrétaire (0,5 ETP) : Catherine Cuoq 
- Assistante de recherche (0,5 ETP) : Ludivine de Brosses 
- Ingénieur informatique (0,55 ETP) : Ny Haingo Andrianarisoa 
- Enquêtrice Isère (0,4 ETP) : Gwenaelle Brun 
- Enquêtrice Savoie : (0,2 ETP) : Severine Cornec (Rheop) Sage Femme  
- Enquêtrice Rhône (0,5 ETP) : Catherine Cuoq 
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- Enquêtrice Loire : (0,4 ETP) pas de financement pour 2011 

Financement 
Le financement de Remera est assuré, par le biais de subventions de fonctionnement, issues de l’Institut de 
Veille Sanitaire (InVS), du Conseil Régional Rhône Alpes, de l’Institut National de la Santé et de la Recherche 
Médicale (Inserm), de l’Agence Française de Sécurité Sanitaire des Produits de Santé (Afssaps), pour un 
budget annuel de 215 000 euros (2010). Ce budget inclut tous les salaires du personnel, les charges sociales, 
les loyers, achats, déplacements, téléphone et maintenance informatique, frais de gestion, etc. Le registre ne 
dispose d’aucune aide financière ou en nature (pas de mise à disposition de personnel, pas de mise à 
disposition de moyens, tels que l’accès à des bases documentaires). 

La gestion comptable est assurée par un expert comptable agrée, commissaire aux comptes, M. Alain Roux, 
cabinet RSM CCI Conseils, 2 bis rue Tête d’Or, 69006 Lyon. 

A compter du 1er janvier 2011, suite à une demande formulée par l’Institut de Veille Sanitaire exigeant un 
adossement du registre à une structure publique, les Hospices civils de Lyon HCL) ont repris l’activité du 
registre pour ce qui est de la gestion de son personnel. C’est ainsi que tous les contrats de travail (CDI) ont été 
transférés aux HCL aux mêmes conditions. Un contrat n’a pu toutefois être transféré du fait du refus du salarié 
de voir opérer ce transfert vers une structure publique. 

Agréments 

Comité National des Registres  
Le registre de REMERA répond aux attentes des pouvoirs publics qui, dès le 1er février 1986, ont créé par 
arrêté, le Comité National des Registres (CNR), afin de mettre en place une véritable politique dans le 
domaine de la surveillance des cancers, des cardiopathies ischémiques et des malformations congénitales. Ce 
comité est placé sous la double tutelle des Ministres chargés de la Santé (Institut de Veille Sanitaire) et de la 
Recherche (Institut National de la Santé et de la Recherche Médicale). Dans cette mesure, les activités de 
REMERA s’inscrivent dans une mission de service public. 

Par un courrier en date du 16/12/2008, le Comité National des Registres (CNR) a rendu un avis favorable pour 
la qualification du registre. Le registre REMERA est ainsi qualifié pour une période de trois ans, soit du 1er 
janvier 2009 au 31 décembre 2011, le renouvellement de la qualification devant être sollicité à partir de début 
mai 2011. 

Conformément aux recommandations du CNR, le territoire surveillé par le registre REMERA a été restreint à 
4 départements : le Rhône, la Loire, l’Isère, la Savoie. Cela correspond à 57 500 naissances annuelles (7% des 
naissances en France), dénominateur jugé suffisant pour la validité des données. Les données des  
départements autrefois surveillés par le registre, tels que la Drôme et l’Ain, ne sont plus collectées depuis 
2007 faute de financement.  

Commission Nationale Informatique et Libertés 
Suite à l’avis favorable accordé au registre par le Comité Consultatif sur le Traitement de l’Information en 
matière de Recherche dans les domaines de la Santé (CCTIRS) en date du 17 septembre 2009, le registre s’est 
vu notifier par la Commission Nationale Informatique et Libertés (CNIL) le renouvellement de son 
autorisation de mise en œuvre du traitement informatique des données médicales.  

Conseil Scientifique : 
Le 3 novembre 2008 a eu lieu la première réunion du conseil scientifique sous la présidence du docteur 
Elisabeth Robert Gnansia. Les objectifs du conseil scientifique de Remera sont les suivants : 

� Anticiper les besoins de recherche et initier des projets nouveaux 

� Garantir une évaluation rigoureuse, neutre et indépendante des projets 

Le conseil scientifique est composé des personnalités suivantes, choisies pour leurs compétences et leur intérêt 
pour la surveillance et la recherche relatives aux malformations congénitales : 

- M. le Dr Patrice Bouvagnet, cardiologue généticien, Hospices Civils de Lyon (HCL) 



- Mme le Dr Raymonde Bouvier, anatomopathologiste pédiatre, HCL 
- Mme le Dr Christine Cans, médecin épidémiologiste, CHU et RHEOP, Grenoble 
- M. le Pr Olivier Claris, chef du service de néonatalogie, HFME, HCL  
- M. le Pr Pierre Cochat, Chef du service de néphropédiatrie, HCL 
- Mme le Dr Danièle Combourieu, spécialisée en échographie fœtale, Lyon 
- M. le Pr René Ecochard, Responsable de l'Unité de biostatistique du Département d'Information 

Médicale des HCL, membre INSERM et CNRS 
- M. le Pr Pascal Gaucherand, Chef du service maternité, HFME, HCL 
- M. le Dr Aram Gazarian, Chirurgien orthopédiste, Clinique du Parc, Lyon   
- Nicolas Lechopier, docteur en Philosophie,Maître de Conférences Université Lyon 1 (Éthique dans la 

recherche) 
- Mme le Dr Fabienne Prieur, généticienne, CHU St Etienne 
- M. Le Dr Damien Sanlaville, généticien, HFME, HCL 
- Mme le Pr Sabine Sarnacki, chirurgienne infantile et oncologue, AP HP Paris 
- M. le Dr Thierry Vial, spécialiste de pharmacovigilance, HCL 
- Maurice Vercherat, généticien pédiatre, CH Chambéry  

Les objectifs du registre Remera  

Ils couvrent à la fois le domaine de la santé publique et celui de la recherche : 

1. Santé publique : 

� Décrire l’incidence des malformations et les facteurs qui contrôlent leur fréquence ; 

� Détecter le plus précocement possible l’apparition d’une nouvelle malformation, d’un nouveau 
syndrome polymalformatif ; 

� Etudier les variations temporo-spatiales des ces taux d’incidence afin de : 

���� Constituer un outil d’alerte en cas d’augmentation de fréquence d’une malformation 
spécifique 

���� Guider la recherche étiologique 

� Produire des données valides qui serviront aux professionnels de santé, aux futurs parents et aux 
autorités sanitaires ; 

� Mesurer l’impact des actions de santé, notamment les actions de prévention primaire (ex : 
supplémentation en acide folique) et secondaire (dépistage prénatal) ;  

� Former et informer les futurs professionnels et les praticiens à l’épidémiologie des malformations ; 

2. Recherche : 

�  Mettre en évidence des facteurs de risque de malformation ; 

� Etudier leurs interactions avec des susceptibilités d’ordre génétique.   

 

Ces objectifs peuvent être déclinés sur 4 axes  

Surveillance et alerte � Analyse des facteurs de risque � Production de connaissance� 
Evaluation/formation/conseil 

S’agissant de recherche appliquée au domaine des malformations congénitales, chacun de ces axes a une 
finalité « utile » dans la mesure où chaque axe constitue à lui seul, un outil d’aide à la décision. En matière de 
santé publique en effet, les décisions se doivent d’être fondées sur des données objectives, scientifiquement 
valides,  telles que celles fournies par le registre. Ces décisions peuvent concerner par exemple la mise en 
œuvre de moyens d’investigations en cas de signalement de cas groupés dans le temps et l’espace, la mise en 
place d’actions de santé publique visant à agir sur un facteur de risque, nouvellement identifié ou non, des 
modifications réglementaires pour des installations potentiellement toxiques pour la reproduction ou encore 
l’évaluation de l’impact de la nouvelle carte sanitaire des maternités.  



Grâce à la mesure et à la détection 
précoce: 
• des fréquences
• des répartitions 
des malformations congénitales

Les 4 axes d’action du registre de malformations

Surveillance et Alerte sanitaire
• Génétiques
• Expositions (professionnelles,médicamenteu-
ses, infectieuses, environnementales) 
± étude de leurs interactions avec des susceptibilités 
d’ordre génétique
• Modes de vie (alcool, tabac, drogues),éduca-
tion.
�Recherche étiologique

Analyse des facteurs de risque

Mise à disposition de données valides
auprès :

• des professionnels
• des décideurs et autorités de santé
• des usagers

Production de connaissancesOutil d’analyse
Mesures d’impact:
• De la prévention primaire (ex: alimenta
tion/supplémentation acide folique)
• Du dépistage prénatal (ex: âge au dia-
gnostic malf. cardiaques)  
Formation initiale et continue des profes-
sionnels de santé

Évaluation/conseil

Remera

 

Les critères de recensement : 
 
QUOI ? QUI ? OU ?  
Toutes les malformations : 

- visibles à l’examen clinique 

- viscérales 

Tous les syndromes 
polymalformatifs, identifiés ou 
non, y compris ceux liés à des 
aberrations chromosomiques 

Le diagnostic peut avoir été 
porté en période prénatale ou 
au cours de la première année 
de vie  

- Les enfants nés, vivants ou non, 
après une grossesse de 20 
semaines au moins (ou 22 
semaines d’aménorrhée). 

- Les interruptions médicales de 
grossesse (IMG), quel que soit le 
terme  

L’accouchement ou l’IMG doit 
avoir eu lieu dans l’un des 4 
départements suivants : 

- Le Rhône 

- L’Isère  

- La Loire 

- La Savoie 



Activités 2010 
 
Comme annoncé en 2009, le registre Remera a connu, en 2010, de fortes tensions financières, qui ont 
contraint sa directrice à consacrer la majeure partie de ses activités à la recherche de solutions pérennes pour 
éviter sa fermeture. Elles ont également contraint le personnel à limiter le recueil dès lors qu’aucun 
financement ne permettait d’assurer les salaires et les déplacements pendant des mois. Un audit comptable et 
financier, diligenté par l’Institut de Veille Sanitaire et réalisé par la Direction Générale des Finances 
Publiques, a confirmé la gestion rigoureuse de l’association Remera et sa stricte conformité aux règles 
comptables et financières applicables. Il a souligné les difficultés causées par l’absence de fond de roulement, 
par un financement public insuffisant et enfin, par les retards dans les versements de subvention. Aucune 
recommandation n’ayant été suivie à la suite de cet audit en 2010, faute de pouvoir payer le loyer au sein de 
l’Université Laennec, le registre a reçu un commandement à quitter les lieux et a dû, en toute hâte, se reloger 
ainsi que les 58 000 dossiers médicaux d’archives qu’il abritait. Grâce à l’accueil d’Aides Alcool, une 
structure associative lyonnaise qui a mis à disposition sans percevoir de loyer en décembre, une partie de ses 
locaux, le registre a pu emménager dans des nouveaux bureaux d’une surface totale de 40m2.  

C’est ainsi que le registre a mené à bien sa mission, sur une base volontaire qu’il convient de noter ici. 

En mars 2010, Madame Weber, directrice de l’Institut de Veille Sanitaire, s’était engagée à revoir la 
convention 2010 qui liait l’InVS à Remera afin que le registre puisse poursuivre ses activités en 2010. 
Malheureusement, cet engagement n’a pas été tenu et il a fallu se résoudre à abandonner la surveillance du 
département de la Loire, faute de moyens financiers (le coût de la surveillance épidémiologique de la Loire est 
évalué à 15 500 euros). 

Etat  d’avancement du recueil et validation des cas  fournissant le descriptif des sources 
utilisées  : 
 
Les données 2009 relatives aux naissances, aux IMG, MFIU et décès périnataux sont quasiment toutes 
recensées, à l’exception du département de la Loire qui n’a pu être entièrement couvert en 2009, faute de 
financement. Au total, 149 sources d’informations (services hospitaliers publics et privés) participent à la 
transmission des données. 

Pour 2009, 1466 cas de malformations ont d’ores et déjà été enregistrés, dont 1443 validés. 80 cas du 
département de la Loire n’ont pu être investigués, leur enregistrement n’a donc pas encore pu être validé. 

Chaque cas validé dispose : 

� D’une vérification des sources (exhaustivité des sources) 
� D’une confirmation du diagnostic (ex : résultat du caryotype, rapport de foeto-pathologie)  
� D’une classification du type de malformation (Unique, Multiple, chromosomique, syndrome)  
� D’une recherche de doublon négative 
� D’une vérification du codage 

  

Moyens mis en œuvre pour assurer l’exhaustivité du recueil et procédures de contrôle de 
qualité 
Exhaustivité des procédures de recueil : Il appartient à chacune des enquêtrices d’actualiser ses sources de 
données (ex : notification du changement de référent du registre/service) et de s’assurer de leur exhaustivité. 

Plusieurs réunions de concertation ont été organisées avec le RHEOP (Registre des Handicaps et Observatoire 
Perinatal de l’Isère et des deux Savoie) afin de mutualiser les moyens, d’éviter la redondance des visites, de 
s’assurer qu’aucune source n’était omise et d’optimiser les échanges inter-registres. 

Exhaustivité du recueil : La seule méthode d’évaluation de l’exhaustivité d’un système de surveillance 
épidémiologique repose sur l’utilisation d’une technique dite de « capture-recapture ». Son principe consiste à 
croiser et à comparer plusieurs sources en vue d’estimer le nombre de cas non répertoriés dans la base, 
d’estimer le nombre total de cas et enfin d’évaluer l’exhaustivité de la source. En 2010, cette méthode n’a pas 
pu être mise en pratique, toutes les activités scientifiques du registre ayant été limitées par l’absence de 
trésorerie. Cela étant, le nombre de sources de déclaration par cas constitue un bon indicateur d’exhaustivité 



du recueil (plus on multiplie les sources, plus le risque de manquer un cas diminue). Le nombre de sources par 
cas est ainsi supérieur à 2,5 pour l’ensemble des cas nés en 2009 (sachant que certains cas, telles les morts 
fœtales in utero avec refus d’autopsie, ne peuvent relever de plus d’une source). 

En 2010 le rapprochement du registre avec le service de Pharmacovigilance du CHU de Lyon (Dr Thierry 
Vial) a été poursuivi et renforcé. Il a été convenu que systématiquement seraient échangés les informations 
concernant les malformations exposées à un médicament contenues soit dans la base du service de 
pharmacovigilance, soit dans la base Remera. C’est ainsi que Remera a reçu 28 cas exposés : 9 étaient déjà 
recensés, 4 ne correspondaient pas aux critères d’inclusion du registre (malformations dites mineures de type 
ressaut de hanche ou hernie inguinale) et 15 cas étaient inconnus. Ces 15 cas font l’objet d’investigations (sur 
le domicile maternel et la maternité de naissance, notamment). A noter que sur ces 15 cas inconnus, 3 étaient 
nés en 2009 (hors départements surveillés ?). 

Procédures de contrôle qualité :  

���� Contrôles systématiques et automatiques de cohérence interne des dossiers par un croisement des 
variables permettant d’identifier des valeurs aberrantes ou non concordantes.  : ex la date de 
conception doit être postérieure à la date des dernières règles ; si le cas, né hors département surveillé, 
est déclaré par un service de chirurgie pédiatrique source Remera, la commune de résidence des 
parents doit être située sur le territoire géographique surveillé par Remera ; Si un traitement a été pris 
par la mère, la pathologie doit figurer, etc. 

���� Croisement des données récoltées avec les fichiers de certains PMSI (fournissent liste nominative 
avec codes en Q de la CIM 10) 

���� Pour les cas nés vivants, un croisement des données déjà récoltées avec les données de la PMI de 
l’Isère permet de s’assurer que tous les cas ont bien été enregistrés. Mais ce croisement n’est pas 
possible avec les autres PMI qui ne sont pas favorables à la transmission de données nominatives 

���� Applicatifs de mise à jour des référentiels (ICD10, ATC, Etablissements, etc.) : un menu déroulant 
permet de choisir le code (ex : saisie d’un médicament par DCI ou spécialité � proposition de code) 
et de limiter les erreurs de saisie 

���� Gestion des habilitations  
���� Intégration d’éléments multimédia dans les dossiers (scans…) permettant d’associer une imagerie aux 

cas et des éléments diagnostics (courriers) pour contrôler la qualité de l’enregistrement et du codage 
notamment.  

���� Une attention est notamment portée sur la recherche des doublons. Les fœtus ne portant pas de nom, 
c’est celui de leur mère qui leur est donné. Puis, ils peuvent prendre le nom de leur père, ainsi, le 
risque de doublon est particulièrement élevé pour les registres de malformations congénitales. Ce 
point est repris au paragraphe suivant.  

Enfin, des sondages aléatoires sont effectués dans la base afin de vérifier les dossiers : qualité du remplissage, 
du codage, des sources consultées. En cas de donnée manquante ou incohérente, l’enquêtrice reçoit un 
message lui indiquant que des vérifications sont nécessaires. 

Procédures de sécurisation des données : Évolution du système informatique sur l'année 
2010 
Après un avis favorable du Comité consultatif sur le traitement de l’information en matière de recherche dans 
le domaine de la santé (CCTIRS) rendu le 17 septembre 2009, le registre Remera a reçu, le 19 octobre 2010 de 
la Commission Nationale de l’Informatique et des Libertés (CNIL) sa nouvelle notification d’autorisation 
(voir annexe), la précédente étant rendue caduque par les modifications réalisées depuis la création de la 
nouvelle base informatique. 

Le système informatique a connu un remaniement significatif en termes d'organisation et d'exploitation en 
2010 : 

− L'infrastructure était pour une large part dépendante de prestations externes, dont la contrainte 
administrative et les limites techniques ont été fortement ressenties ; 

− De plus, la dégradation substantielle de la qualité des accès nomades pour les enquêteurs a été 
observée et a nécessité la mise en place rapide d'une solution (temporaire) ; 

− Enfin la prévision, en fin d'année, de la migration géographique du Registre a impliqué une 



anticipation à la fois importante pour une continuité opérationnelle minimale et non évidente par la 
multiplicité de variables difficiles à estimer (état des locaux, des liaisons et des serveurs). 

 

En termes d'infrastructure, une stratégie à long terme a été adoptée avec les axes suivants : 

���� Internalisation des serveurs web et de bases de données (SGBD), des applications et de leur gestion 
(administration, développement, maintenance) ; 

���� Périmètre de sécurité renforcé par une double isolation du réseau local : pare-feux externe et interne 
indépendants, zone démilitarisée (DMZ), réseau sans fil local non public, à authentification forte et 
échanges filtrés et restreints ; 

���� Confidentialité des dossiers maintenue par le chiffrement systématique des données à différents 
niveaux de granularité : champs de table, archives de base, supports de stockage ; 

���� Sauvegarde périodique assurée par un dispositif interne de type stockage en réseau (NAS). 
Découplage des services web sur un serveur dédié externe (hébergement chez 1&1). 

En termes d'exploitation, une stratégie transitoire a été mise en œuvre sur les principes suivants : 

���� Déploiement de machines virtuelles locales nomades, d'une part pour assurer la continuité d'activité 
indépendamment de la disponibilité d'un accès distant, d'autre part pour compenser la qualité dégradée 
des accès distants par VPN sur un réseau mobile 3G ; 

���� Gestion adaptative de la synchronisation des bases de données locales périphériques et distantes 
centrales, dans le sens où la diversité des sources de recueil de données, à la fois sur le plan temporel 
et sur le plan spatial, a nécessité des opérations spécifiques et récurrentes. 

Quant à l'application SIDP (saisie des informations de dossier patient) au cœur du système d'information du 
Registre, des procédures de gestion des doublons  ont été élaborées et évaluées: 

���� Détection des doublons potentiels en aval, soit lors des processus réguliers de consolidation des bases 
de données ; 

���� Traitement générique ou spécifique des doublons avérés selon les configurations ; 

���� Prévention des doublons par la proposition de candidats en amont, soit lors de la saisie de nouveau 
dossier. 

Principaux champs utilisés pour la recherche de doublons: 

� nom du patient, 
� prénom du patient, 
� maternité et/ou département de naissance, 
� date de naissance, 
� sexe, 
� nom du parent. 
 

Critères principaux, isolés ou combinés : 

1. Inclusion ou similarité de noms de patient. 
2. Inclusion ou similarité de nom de patient et de nom de parent (test bidirectionnel). 
3. Inclusion ou similarité de noms de parent, en particulier de noms de mère. 
4. Identité du département ou de la maternité de naissance. 
5. Inclusion des dates de naissance dans un intervalle de 210 ou 280 jours. 
6. Inclusion ou similarité de prénoms de patient. 
7. Identité des sexes. 
8. Proximité des longueurs de nom ou prénom. 

 

���� Précisions sur la portée des opérateurs de comparaison : 

• Inclusion : analyse par préfixe, suffixe, par infixe. 
• Similarité : analyse scripturale, analyse sonore. 

 



Alertes locales survenues au cours de l’année 
Fin 2010, le registre a été sollicité par deux fois au sujet de clusters potentiels qu’il n’a malheureusement pas 
été possible d’investiguer aussi rapidement qu’il aurait été nécessaire de la faire.  
 
Le premier cluster a été signalé par une chirurgienne lyonnaise qui a été alertée par la naissance, à 3 jours 
d’intervalle, dans la même maternité (Lyon Sud), de 2 petites filles, sans lien de parenté, porteuses d’une 
aplasie complète de la peau du membre inférieur gauche (aplasia cutis). Cette malformation, d’une telle 
ampleur surtout, étant rarissime, le chirurgien demandait si le registre pouvait investiguer ces cas à la 
recherche d’une cause commune (disruption vasculaire due à un médicament ? un toxique de 
l’environnement ? une drogue –cocaïne- ?).  
 
Dans le même temps, quatre cas d’agénésie unilatérale de la main étaient signalés par la CIRE Rhône Alpes, 
concernant quatre enfants nés en 2010, dont les mères résideraient dans le département de l’Ain, à quelques 
kilomètres de distance les unes des autres, sans lien de parenté entre elles.  
 
Ces 2 clusters ont été aussitôt rapportés à la présidente du conseil scientifique de Remera et ont été discutés 
avec des membres d’ICBDSR. Même si les alertes portent sur deux types de malformations différentes, le 
phénomène physiopathogénique (disruption vasculaire) suscite des interrogations. Il a été décidé d’enquêter 
sur ces cas, des autorisations ont été sollicitées puis obtenues et l’enquête est en cours au moyen d’un 
questionnaire portant sur les comportements, les expositions médicamenteuses, environnementales, la 
profession, etc. 

Requêtes particulière  
- Demande des chirurgiens orthopédistes et obstétriciens lyonnais de mise à disposition de données sur 

les agénésies transverses des membres inférieurs et supérieurs dans le cadre d’un PHRC. 
- Demande de données sur les atrésies de l’œsophage dans le cadre de l’évaluation de l’exhaustivité 

d’un registre Lillois. 
- Demande de l’Indiana University School of Medecine pour une collaboration à une étude sur les 

anomalies du cordon dans les sirénomélies (envoi de photographies). 
- Extraction et étude des cas d’enfants de 3ème et 4ème génération Distilbène dans le cadre des réunions 

de groupe d’expert Afssaps 
- Dans le cadre d’une expertise médico-légale, fourniture de données sur le dépistage anténatal des 

malformations cardiaques (globales, Fallot et TGV) 
- Demandes d’informations, de données ou d’appui méthodologique : 

  
o appui méthodologique : mémoires sage-femmes : T21 en Isère et Facteurs déterminants de la 

prescription d’acide folique en préconceptionnel. 
o Demandes multiples d’informations sur la tératogénicité éventuelle d’un médicament 

(praticiens hospitaliers), sur le suivi particulier d’une grossesse exposée aux émanations d’un 
incinérateur (échographistes). 

 Travaux de santé publique  

La dernière réunion du Conseil Scientifique (CS), présidé par le Docteur Elisabeth Robert-Gnansia, a eu lieu 
le 6 janvier 2010. En raison des difficultés financières du registre, il n’a pas été question de proposer ou 
d’initier des projets nouveaux mais il a donné un avis favorable aux études collaboratives en cours : 

 

Etudes collaboratives réalisées ou finalisées en 2010: 
 
Congenital anomalies in children with cerebral palsy: a population-based record linkage study. 
Rankin J, Cans C, Garne E, Colver A, Dolk H, Amar E, et al. Dev Med Child Neurol. 2009 Sep 8.  
 
Frequency of holoprosencephaly in the International Clearinghouse Birth Defects Surveillance 
Systems: Searching for population variations 
Birth Defects Research Part A: Clinical and Molecular Teratology. 2009 



Volume 82 Issue 8, Pages 585 – 591 
 
Maternal residence near municipal waste incinerators and the risk of urinary tract birth defects. 
Cordier S, Lehébel A, Amar E, Anzivino-Viricel L, Hours M, Monfort C, Chevrier C, Chiron M, Robert-
Gnansia E. 
Occup Environ Med. 2010 Jul;67(7):493-9. 
 
International trends of Down syndrome 1993-2004: Births in relation to maternal age and terminations 
of pregnancies. 
Cocchi G, Gualdi S, Bower C, Halliday J, Jonsson B, Myrelid A, Mastroiacovo P, Amar E, Bakker MK, 
Correa A, Doray B, Melve KK, Koshnood B, Landau D, Mutchinick OM, Pierini A, Ritvanen A, Ruddock V, 
Scarano G, Sibbald B, Sípek A, Tenconi R, Tucker D, Annerén G. 
Birth Defects Res A Clin Mol Teratol. 2010 Jun;88(6):474-9.PMID: 20589916  
 
How valid are the rates of Down syndrome internationally? Findings from the International 
Clearinghouse for Birth Defects Surveillance and Research. 
Leoncini E, Botto LD, Cocchi G, Annerén G, Bower C, Halliday J, Amar E, Bakker MK, Bianca S, Canessa 
Tapia MA, Castilla EE, Csáky-Szunyogh M, Dastgiri S, Feldkamp ML, Gatt M, Hirahara F, Landau D, Lowry 
RB, Marengo L, McDonnell R, Mathew TM, Morgan M, Mutchinick OM, Pierini A, Poetzsch S, Ritvanen A, 
Scarano G, Siffel C, Sípek A, Szabova E, Tagliabue G, Vollset SE, Wertelecki W, Zhuchenko L, 
Mastroiacovo P. 
Am J Med Genet A. 2010 Jul;152A(7):1670-80.PMID: 20578135 
 
Variations in the prevalence of Down's syndrome in the French population between 1978 and 2005. 
Rousseau T, Amar E, Ferdynus C, Thauvin-Robinet C, Gouyon JB, Sagot P. 
J Gynecol Obstet Biol Reprod (Paris). 2010 Jun;39(4):290-6. Epub 2010 Apr 28. French. PMID: 20430534 
 
En cours (début fin 2010) : 

Prevalence of oesophageal anomalies in 18 Birth Defects Surveillance Programs worldwide: projet en 
collaboration avec ICBDSR 
 
Very rare defects project : projet en collaboration avec ICBDSR  
 
 
 
 
 
Participation au réseau d’experts « santé-déchets » crée à Lyon fin 2009 :  
 
Relecture et discussions autour d’un rapport sur les impacts sanitaires du traitement des déchets piloté par 
l’Observatoire Régional de la Santé et le Centre Léon Bérard. 
 
Participation au projet Testepera (PHRC Centre anticancéreux Léon Bérard)  
 
Le registre Remera, dans le cadre de l’unité « cancer-environnement » apporte sa contribution à des études de 
cohorte mises en place en 2010, telle l’étude Testepera visant à étudier les facteurs environnementaux en lien 
avec le cancer du testicule chez le jeune adulte. Le registre est concerné dans la mesure où sont enregistrés 
dans sa base tous les cas de cryptorchidie, facteurs de risque du cancer du testicule.  
 
Formation initiale des professionnels de santé.  
 
Epidémiologie des malformations congénitales. Sensibilisation à l’intérêt de la notification des 
expositions. Interventions de 2 à 3 heures chacune. 
 
Les futurs professionnels de santé ont été formés et sensibilisés : 



- A la part des expositions (médicaments, environnement) dans la genèse des malformations congénitales, en 
vue d’améliorer la prévention notamment 
- A l’intérêt d’obtenir ces informations, tant pour la clinique que pour la surveillance (alerte) et la recherche 
étiologique.  
 
Aussi, en plus des présentations orales faites en direction des médecins du travail, des internes de santé 
publique, des pédiatres dans le cadre d’EPU, une information visant à sensibiliser les futurs professionnels 
chargés de remplir les dossiers médicaux est apportée auprès des publics suivants : 
 
Ecole de Sages-femmes, Bourg en Bresse et Lyon 
IFSI de Villefranche sur Saône, Roanne et Lyon 
DCEM 4, faculté de médecine Lyon Nord. 
 
 
Participation à la Conférence Régionale de Santé.  
E.Amar, en sa qualité d’élue (vice présidente) du 4ème collège, a participé aux réunions de travail, avec le 
GRSP Rhône Alpes.  
 
 

Partenariats 

Depuis sa création en 2007, le registre Remera a mis en place des partenariats et en a initié chaque année des 
nouveaux afin d’échanger des données, de les valoriser, de sensibiliser les professionnels à l’intérêt clinique et 
épidémiologique des registres et enfin, pour mutualiser les moyens afin de limiter ses coûts. Les différents 
partenaires du registre sont les suivants : 
 
 
- Le service de Pharmacovigilance des Hospices Civils de Lyon : échanges de données, réflexion autour 

de la mise en place d’une liaison informatique sécurisée permettant le transfert de données (gain de temps 
et d’efficacité) 

 
- Le réseau Aurore  (Association des Utilisateurs du Réseau Obstétrical REgional ) en Rhône Alpes (Pr 

Rudigoz, Président, Lyon).  
 
 
- Le RHEOP (Registre du Handicap de l’Enfant et Observatoire Perinatal de l’Isère et des 2 Savoie) :  
� Une mutualisation des moyens a été mise en place en 2009 : le registre Remera rémunère une enquêtrice 
IDE chargée de collecter les données de l’Isère pour Remera et le Rheop. Elle transmet les données 
spécifiques du Rheop qui a, par ailleurs, recruté une sage-femme enquêtrice pour la Savoie, qui transmet les 
données spécifique Remera au registre Remera. Par ailleurs, des échanges de données, des études conjointes et 
des projets communs sont en cours. 
 
- L’ International Clearinghouse for Birth Defects Surveillance and Research (ICBDSR). Au sein de ce 

réseau regroupant 44 registres répartis sur les 5 continents et dont le siège est à Rome, des données de 
surveillance trimestrielle et annuelle sont mises en commun. Par ailleurs, des projets internationaux plus 
ciblés sont menés :  

 
- surveillance des médicaments au moyen du projet MADRE (Maternal Drug Exposure) 
- surveillance des polymalformations 
- comparaisons d’impact des politiques de prévention dans différents pays 
- création à la demande de l’OMS d’un registre mondial des fentes faciales. 

 
- Le réseau Eurocat, dont le siège est à Belfast. Le registre est membre associé de ce réseau, participant à la 

publication de résultats d’épidémiologie descriptive.      
 



- Des relations de collaboration plus informelle ont été établies depuis de nombreuses années avec le 
registre national suédois et d’autres registres, celui d’Amérique du sud en particulier, des nouveaux 
contacts ont été pris pour présenter le registre Remera. 

 
 
 
Prévisionnel  2011 : 
 
Le registre de malformations en Rhône Alpes, par définition, effectue une activité continue de collecte de 
données, d’enregistrement informatisé et d’analyse statistique. Cette activité se poursuivra en 2011. De même, 
se poursuivront les études initiées en 2010 (anomalies génitales et pesticides). 
La formation initiale des IDE (Lyon, Roanne, Villefranche sur Saône), des sages-femmes (Lyon, Bourg en 
Bresse) et des médecins (DCM4 et EPU) se poursuivra ainsi que l’encadrement et le suivi des mémoires des 
futurs professionnels de santé.  
 
En plus de ces actions, il est prévu pour l’année 2011 : 

• La recherche de financement pour couvrir le département de la Loire ; 
• La mise en place d’un site web qui, a terme, pourrait être interactif : les praticiens, ainsi que les 

usagers, pourront poser des questions relatives aux malformations (fréquence, risque spécifique à une 
exposition –médicamenteuse, toxique, environnementale) et, le cas échéant, être orientés vers les 
structures les plus adaptées. Une page sera dédiée aux données actualisées sur le risque malformatif 
lié à l’environnement (questions les plus fréquentes posées par les usagers : peintures, solvants, 
teintures cheveux, nettoyants ménagers, produits phytosanitaires). 

• La mutualisation de certaines données d’exposition médicamenteuse des mères d’enfants porteurs de 
malformations avec le service de pharmacovigilance des Hospices Civils de Lyon. 

• La participation à des études multicentriques (Atrésie de l’œsophage et projet « Very rare defects » -
malformations rares-, en partenariat avec l’International Clearinghouse for Birth Defects Surveillance 
and Research, ICBDSR dont le siège est à Rome) et à des colloques internationaux (Eurocat, ICBDSR 
et OMS). 

• L’harmonisation des données avec les 5 autres registres français dans le cadre de la création d’une 
base française commune qui permettra 1) d’augmenter la puissance statistique des études et 2) de 
distinguer des caractéristiques spécifiques aux régions couvertes, en matière d’exposition maternelle 
notamment, pour affiner la prévention primaire et améliorer le dépistage. 

• Le renforcement des partenariats locaux et régionaux, notamment avec l’Espace Régional de Santé 
Publique (ERSP) en vue de mutualiser certains moyens et ressources et de réfléchir à la mise en 
œuvre de projets communs (ex : cartographie des données d’exposition (pesticides) et des données 
sanitaires (malformations, notamment). 



Les Malformations en chiffres : données de prévalence 2008 et 2009 
 
Rappel : données 2008 

Les résultats suivants concernent l’ensemble des données issues de la base Remera pour l’année 2008. 
Tous les dossiers ont été validés  

 

Ensemble des départements surveillés : 
Nombre de naissance dans les 4 départements (source INSEE) : 58279 
Nombre de nouveau-nés déclarés malformés : 1450 
Nombre d’IMG : 446 
Nombre de MFIU : 574 
 
Répartition du nombre total de naissances selon l’âge maternel et le département de naissance 

TOTAL 
(Naissances+MFIU) 

38 42 69 73 Total 

<20 280 207 438 92 1017 

20-24 2054 1620 3499 733 7906 

25-29 5053 3962 9288 1816 20119 

30-34 4741 3059 9214 1575 18589 

35-39 2267 1446 4749 823 9285 

40-44 425 278 1009 146 1858 

45+ 14 5 53 7 79 

Total 14834 10577 28250 5192 58853 

 
 
 
Tableau Total-1 Trisomie 21 

Trisomie 21 
Dont age maternel 

Naissances MFIU IMG Total 

<20 1 0 0 1 
20-24 0 0 2 2 
25-29 4 0 20 24 
30-34 7 0 29 36 
35-39 9 1 45 55 
40-44 6 1 33 40 
45+ 0 0 2 2 

Age inconnu 6 0 0 6 
Total 33 2 131 166 

 



Tableau Total-2 Malformations sélectionnées 
 Sans Anomalie Chromosomique Avec Anomalies Chromosomiques 
Malformations  Naissances MFIU IMG Total Naissances  MFIU IMG Total 
Anencéphalie  2 1 20 23 0 0 1 1 
Spina bifida 6 0 20 26 0 0 3 3 
TGV 15 0 7 22 0 0 1 1 
Fallot 14 1 1 16 2 0 4 6 
HLHS 12 1 10 23 1 0 1 2 
Fentes labiales  
et labio-palatines 

37 1 12 50 0 0 10 10 

Fentes palatines  
seules 

19 0 4 23 0 0 1 1 

Atrésie de  
l’œsophage 

13 0 5 18 0 0 0 0 

Atrésie du grêle 13 0 2 15 2 0 2 4 
Atrésie anorectale 20 0 2 22 0 0 1 1 
Agénésie rénale  
bilatérale 

1 0 6 7 0 0 1 1 

Réduction de 
membre 

28 2 20 50 0 1 8 9 

Hernie  
diaphragmatique  

12 1 2 15 0 0 1 1 

Omphalocèle 5 0 3 8 0 0 13 13 
Laparoschisis 11 0 0 11 0 0 1 1 
T13 - - - - 0 0 24 24 
T18 - - - - 1 0 48 49 
T21 - - - - 33 2 131 166 
Turner - - - - 2 0 11 13 
Triploïdie - - - - 0 0 5 5 
Achondroplasie 2 0 2 4 0 0 0 0 
Total 210 7 116 333 41 3 267 311 

 



 Tableau Total- 3 Répartition du nombre de malformés selon l’issue de grossesse 
Etat vital Effectifs  
IMG <22 SA 252 
IMG 22 SA ou plus 194 
MN <22 SA 0 
MN> 22 SA ou plus 23 
Vivant 981 
Total 1450 

 
 
Tableau Total-4  Répartition  des 21 malformations ou types de malformations selon l’issue de grossesse 

MALFORMATIONS IMG  
<22 SA 

IMG 
 ≥ 22 SA 

MFIU  
≥ 22 SA 

VIVANT TOTAL Prévalence 
/10 000 

Anencéphalie 20 1 1 2 24 4,1 
Spina bifida 11 12 0 6 29 4,9 
Transposition des Gros 
Vaisseaux 

2 6 0 15 23 3,9 

Fallot 0 5 1 16 22 3,7 
Hypoplasie du cœur gauche 3 8 1 13 25 4,2 
Fentes labiales et labio-
palatines 

11 11 1 37 60 10,2 

Fentes palatines seules 3 2 0 19 24 4,1 
Atrésie de l’œsophage 1 4 0 13 18 3,1 
Atrésie du grêle 1 3 0 15 19 3,2 
Atrésie anorectale 2 1 0 20 23 3,9 
Agénésie rénale bilatérale 1 6 0 1 8 1,4 
Réduction de membre 18 10 3 28 59 10,0 
Hernie diaphragmatique 2 1 1 12 16 2,7 
Omphalocèle 13 3 0 5 21 3,6 
Laparoschisis 1 0 0 11 12 2,0 
Trisomie 13 19 5 0 0 24 4,1 
Trisomie 18 36 12 0 1 49 8,3 
Trisomie 21 93 38 2 33 166 28,2 
Syndrome de Turner 11 0 0 2 13 2,2 
Triploïdie 5 0 0 0 5 0,8 
Achondroplasie 0 2 0 2 4 0,7 
TOTAL 253 130 10 251 644 109,4 



Données 2009 
 
 
 

Les résultats suivants concernent l’ensemble des données issues de la base Remera pour l’année 2009 : 1466 
cas de malformations sont d’ores et déjà enregistrés, dont 1443 validés. 80 cas du département de la Loire 
n’ont pu être investigués et n’ont donc pas été enregistrés. 

 

 
 

Dénominateur 2009 (Rhône, Isère, Savoie, Loire) Source Insee  
Enfants nés vivants : 58368 

Morts-nés : 701 
Total : 59069 



Département de l’Isère (38) 
Nombre de naissance dans le département (source INSEE) : 14741 
Nombre de nouveau-nés déclarés malformés : 410 
Nombre d’IMG : 120 
Nombre de MFIU : 144 
 
Tableau 38-1 Trisomie 21 
Trisomie 21 
Dont age maternel  

Naissances MFIU IMG Total 

<20 0 0 0 0 
20-24 0 0 2 2 
25-29 1 0 3 4 
30-34 0 0 7 7 
35-39 3 0 16 19 
40-44 0 0 9 9 
45+ 0 0 0 0 
Age inconnu 0 0 0 0 
Total 4 0 37 41 
 
 
Tableau 38-2 Malformations sélectionnées 

 Sans Anomalie Chromosomique Avec Anomalies Chromosomiques 
Malformations  Naissances MFIU IMG Total Naissances  MFIU IMG Total 
Anencéphalie  0 0 4 4 0 0 1 1 
Spina bifida 0 0 3 3 0 0 0 0 
TGV 3 0 1 4 0 0 0 0 
Fallot 2 0 2 4 1 0 1 2 
HLHS 2 0 4 6 0 0 0 0 
Fentes labiales  
et labio-palatines 

12 0 1 13 0 0 0 0 

Fentes palatines  
seules 

7 0 1 8 0 0 0 0 

Atrésie de  
l’œsophage 

8 1 0 9 0 0 1 1 

Atrésie du grêle 4 0 0 4 0 0 0 0 
Atrésie anorectale 5 0 1 6 0 0 0 0 
Agénésie rénale  
bilatérale 

0 1 0 1 0 0 0 0 

Réduction de membre 3 0 6 9 1 0 3 4 
Hernie  
diaphragmatique  

1 0 1 2 0 0 0 0 

Omphalocèle 0 0 4 4 0 0 0 0 
Laparoschisis 9 0 1 10 0 0 0 0 
T13 - - - - 1 0 1 2 
T18 - - - - 0 0 6 6 
T21 - - - - 4 0 37 41 
Turner - - - - 1 0 5 6 
Triploïdie - - - - 0 0 2 2 
Achondroplasie         0 0 1 1 
Total 56 2 29 87 8 0 58 66 
 



Département de la Loire (42)  
Nombre de naissance dans le département (source INSEE) : 10418 
Nombre de nouveau-nés déclarés malformés : 181 
Nombre d’IMG : 85 
Nombre de MFIU : 125 
 
Tableau 42-1 Trisomie 21 
Trisomie 21 
Dont age maternel  

Naissances MFIU IMG Total 

<20 0 0 0 0 
20-24 0 0 1 1 
25-29 1 0 3 4 
30-34 0 0 5 5 
35-39 0 0 3 3 
40-44 0 0 4 4 
45+ 0 0 1 1 
Age inconnu 0 0 0 0 
Total 1 0 17 18 
 
Tableau 42-2 Malformations sélectionnées 

 Sans Anomalie Chromosomique Avec Anomalies Chromosomiques 
Malformations  Naissances MFIU IMG Total Naissances  MFIU IMG Total 
Anencéphalie  0 0 9 9 0 0 0 0 
Spina bifida 0 0 9 9 0 0 0 0 
TGV 0 1 1 2 0 0 0 0 
Fallot 2 0 0 2 0 0 0 0 
HLHS 0 0 2 2 0 0 0 0 
Fentes labiales  
et labio-palatines 

9 0 3 12 0 0 3 3 

Fentes palatines  
seules 

0 0 0 0 1 0 0 1 

Atrésie de  
l’œsophage 

2 0 0 2 0 0 1 1 

Atrésie du grêle 0 0 0 0 0 0 0 0 
Atrésie anorectale 0 0 0 0 0 0 0 0 
Agénésie rénale  
bilatérale 

0 0 1 1 0 0 0 0 

Réduction de membre 2 0 6 8 0 0 1 1 
Hernie  
diaphragmatique  

4 0 1 5 0 0 0 0 

Omphalocèle 1 0 1 2 0 0 2 2 
Laparoschisis 2 0 0 2 0 0 0 0 
T13 - - - - 0 0 1 1 
T18 - - - - 0 0 4 4 
T21 - - - - 1 0 17 18 
Turner - - - - 0 0 3 3 
Triploïdie - - - - 0 0 3 3 
Achondroplasie         0 0 0 0 
Total 22 1 33 56 2 0 35 37 
 



Département du Rhône (69) 
Nombre de naissance dans le département (source INSEE) : 28102 
Nombre de nouveau-nés déclarés malformés : 747 
Nombre d’IMG : 264 
Nombre de MFIU : 375 
 
Tableau 69-1 Trisomie 21 
Trisomie 21 
Dont age maternel  

Naissances MFIU IMG Total 

<20 0 0 0 0 
20-24 0 0 1 1 
25-29 1 1 6 8 
30-34 5 0 22 27 
35-39 1 0 26 27 
40-44 2 0 17 19 
45+ 0 0 3 3 
Age inconnu 4 0 1 5 
Total 13 1 76 90 
 
Tableau 69-2 Malformations sélectionnées 

 Sans Anomalie Chromosomique Avec Anomalies Chromosomiques 
Malformations  Naissances MFIU IMG Total Naissances  MFIU IMG Total 
Anencéphalie  0 0 12 12 0 0 0 0 
Spina bifida 2 0 18 20 0 0 3 3 
TGV 18 0 5 23 0 0 0 0 
Fallot 8 0 0 8 2 0 0 2 
HLHS 5 1 6 12 0 1 1 2 
Fentes labiales  
et labio-palatines 

23 3 6 32 1 0 4 5 

Fentes palatines  
seules 

13 0 5 18 0 0 1 1 

Atrésie de  
l’œsophage 

7 0 0 7 0 0 1 1 

Atrésie du grêle 10 0 0 10 2 0 2 4 
Atrésie anorectale 6 2 8 16 0 0 0 0 
Agénésie rénale  
bilatérale 

2 0 3 5 1 0 0 1 

Réduction de membre 11 2 11 24 0 0 6 6 
Hernie  
diaphragmatique  

7 2 1 10 0 0 2 2 

Omphalocèle 6 2 5 13 0 0 7 7 
Laparoschisis 7 0 0 7 0 0 2 2 
T13 - - - - 1 0 7 8 
T18 - - - - 0 0 28 28 
T21 - - - - 13 1 76 90 
Turner - - - - 5 1 7 13 
Triploïdie - - - - 2 0 11 13 
Achondroplasie 1 0 2 3 0 0 0 0 
Total 126 12 82 220 27 3 158 188 
 



Département de la Savoie (73)  
Nombre de naissance dans le département (source INSEE) : 5107 
Nombre de nouveau-nés déclarés malformés : 105 
Nombre d’IMG : 32 
Nombre de MFIU : 57 
 
Tableau 73-1 Trisomie 21 
Trisomie 21 
Dont age maternel  

Naissances MFIU IMG Total 

<20 0 0 0 0 
20-24 0 0 0 0 
25-29 0 0 1 1 
30-34 0 0 1 1 
35-39 0 0 5 5 
40-44 0 0 4 4 
45+ 0 0 0 0 
Age inconnu 0 0 2 2 
Total 0 0 13 13 
 
Tableau 73-2 Malformations sélectionnées 

 Sans Anomalie Chromosomique Avec Anomalies Chromosomiques 
Malformations  Naissances MFIU IMG Total Naissances  MFIU IMG Total 
Anencéphalie  0 0 1 1 0 0 0 0 
Spina bifida 0 0 2 2 0 0 0 0 
TGV 0 0 2 2 0 0 0 0 
Fallot 0 0 0 0 0 0 1 1 
HLHS 0 0 1 1 0 0 0 0 
Fentes labiales  
et labio-palatines 

0 0 0 0 1 0 0 1 

Fentes palatines  
seules 

2 0 0 2 0 0 0 0 

Atrésie de  
l’œsophage 

2 0 0 2 0 0 0 0 

Atrésie du grêle 0 0 0 0 0 0 0 0 
Atrésie anorectale 0 0 0 0 0 0 0 0 
Agénésie rénale  
bilatérale 

0 0 0 0 0 0 0 0 

Réduction de membre 3 0 0 3 0 0 0 0 
Hernie  
diaphragmatique  

0 0 1 1 0 0 0 0 

Omphalocèle 0 0 1 1 0 0 0 0 
Laparoschisis 0 0 0 0 0 0 0 0 
T13 - - - - 0 0 0 0 
T18 - - - - 0 0 1 1 
T21 - - - - 0 0 13 13 
Turner - - - - 0 0 0 0 
Triploïdie - - - - 0 0 0 0 
Achondroplasie 0 0 0 0 0 0 0 0 
Total 7 0 8 15 1 0 15 16 
 



Ensemble des départements surveillés : 
Nombre de naissance dans le département (source INSEE) : 58368 
Nombre de nouveau-nés déclarés malformés : 1443 
Nombre d’IMG : 501 
Nombre de MFIU : 701 
 

Répartition du nombre total de naissances selon l’âge maternel et le département de naissance 
TOTAL 

(Naissances+MFIU) 
38 42 69 73 Total 

<20 261 193 426 100 980 

20-24 2029 1509 3447 669 7654 

25-29 5094 3923 9567 1745 20329 

30-34 4755 3139 9297 1661 18852 

35-39 2295 1472 4689 824 9280 

40-44 426 299 998 153 1876 

45+ 25 8 53 12 98 

Total 14885 10543 28477 5164 59069 

 
 
 
Tableau Total-1 Trisomie 21 

Trisomie 21 
Dont age maternel 

Naissances MFIU IMG Total 

<20 0 0 0 0 
20-24 0 0 4 4 
25-29 3 1 13 17 
30-34 5 0 35 40 
35-39 4 0 50 54 
40-44 2 0 34 36 
45+ 0 0 4 4 

Age inconnu 4 0 3 7 
Total 18 1 143 162 

 



Tableau Total-2 Malformations sélectionnées 
 Sans Anomalie Chromosomique Avec Anomalies Chromosomiques 
Malformations  Naissances MFIU IMG Total Naissances  MFIU IMG Total 
Anencéphalie  0 0 26 26 0 0 1 1 
Spina bifida 2 0 32 34 0 0 3 3 
TGV 21 1 9 31 0 0 0 0 
Fallot 12 0 2 14 3 0 2 5 
HLHS 7 1 13 21 0 1 1 2 
Fentes labiales  
et labio-palatines 

44 3 10 57 2 0 7 9 

Fentes palatines  
seules 

22 0 6 28 1 0 1 2 

Atrésie de  
l’œsophage 

19 1 0 20 0 0 3 3 

Atrésie du grêle 14 0 0 14 2 0 2 4 
Atrésie anorectale 11 2 9 22 0 0 0 0 
Agénésie rénale  
bilatérale 

2 1 4 7 1 0 0 1 

Réduction de membre 19 2 23 44 1 0 10 11 
Hernie  
diaphragmatique  

12 2 4 18 0 0 2 2 

Omphalocèle 7 2 11 20 0 0 9 9 
Laparoschisis 18 0 1 19 0 0 2 2 
T13 - - - - 2 0 9 11 
T18 - - - - 6 1 39 39 
T21 - - - - 18 1 143 162 
Turner - - - - 6 1 15 22 
Triploïdie - - - - 2 1 16 18 
Achondroplasie 1 0 3 4 0 0 0 0 
Total 211 15 153 379 44 5 265 306 
 
 Tableau Total- 3 Répartition du nombre de fœtus ou enfants malformés selon l’issue de grossesse 
Etat vital Effectifs  
IMG <22 SA 305 
IMG 22 SA ou plus 196 
MN <22 SA 0 
MN> 22 SA ou plus 30 
Vivant 912 
Total 1443 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
Tableau Total-4  Répartition  des 21 malformations ou types de malformations selon l’issue de 
grossesse 



MALFORMATIONS IMG  
<22 SA 

IMG  
≥22 SA 

MFIU  
≥22 SA 

VIVANT TOTAL Prévalence 
/10 000 

Anencéphalie 27 0 0 0 27 4,6 
Spina bifida 17 18 0 2 37 6,3 
Transposition des 
Gros Vaisseaux 

0 9 1 21 31 5,2 

Fallot 1 3 0 15 19 3,2 
Hypoplasie du 
cœur gauche 

2 12 2 7 23 3,9 

Fentes labiales et 
labio-palatines 

10 7 3 46 66 11,2 

Fentes palatines 
seules 

5 2 0 23 30 5,1 

Atrésie de 
l’œsophage 

0 3 1 19 23 3,9 

Atrésie du grêle 2 0 0 16 18 3,0 
Atrésie anorectale 6 3 2 11 22 3,7 
Agénésie rénale 
bilatérale 

2 2 1 3 8 1,4 

Réduction de 
membre 

17 16 2 20 55 9,3 

Hernie 
diaphragmatique 

1 5 2 12 20 3,4 

Omphalocèle 17 3 2 7 29 4,9 
Laparoschisis 3 0 0 18 21 3,6 
Trisomie 13 7 2 0 2 11 1,9 
Trisomie 18 35 4 0 0 39 6,6 
Trisomie 21 111 32 1 18 162 27,4 
Syndrome de 
Turner 

15 0 1 6 22 3,7 

Triploïdie 12 4 0 2 18 3,0 
Achondroplasie 0 3 0 1 4 0,7 
TOTAL 290 128 18 249 685 116,0 

 
 
 
 






