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Présentation du registre résumée

1. Historique et missions

Structure de santé publique dédiée à la surveillance, la recherche et la prévention 
des malformations congénitales, le Registre des Malformations en Rhône Alpes 
REMERA a débuté ses activités le 1er janvier 2007 à la suite de la fermeture, fin 
2006, de l’Institut Européen des Génomutations, dirigé par le docteur Élisabeth 
Gnansia.

Le registre des malformations en Rhône Alpes, premier registre à avoir été créé en 
France et aussi le plus important, tant par le nombre de naissances surveillées  
(> 55 000 / an) que par le nombre de dossiers contenus dans sa base de données 
(> 80 000), collecte et analyse les données sur les malformations congénitales. Il 
réalise ainsi une mission de surveillance épidémiologique, c’est-à-dire :

• une collecte systématique et continue d’informations sanitaires dans un 
but d’aide à la décision en santé publique ;

• un retour de l’information sous une forme appropriée vers ceux qui en ont 
besoin pour la protection de la santé publique.

Il n’existe pas de système unique de surveillance mais plutôt des modalités ou des 
systèmes de surveillance, et le Registre constitue le système le plus adapté à la 
surveillance des malformations congénitales.

C’est  en  effet  le  seul  outil  existant  capable  d’étudier  leur  distribution,  leur 
répartition temporo-spatiale et les facteurs qui contrôlent leur fréquence. C’est 
aussi le seul à être en capacité de repérer des clusters de malformations, aucun 
des autres systèmes ne géocodant les cas.

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 
surveillance-alerte, de production de connaissances et d’aide à la décision en 
matière de prévention et de soin.

Le registre Remera répond aux attentes des pouvoirs publics mais aussi des 
professionnels de santé et des citoyens, sensibilisés aux conséquences sanitaires 
de leur environnement sur les générations à venir et donc désireux de disposer de 
données  fiables  établies  sur  de  longues  périodes  en  vue  de  prévenir  les 
malformations évitables.

Il abrite dans ses archives numérisées plus de 80     000 dossiers d'enfants et fœtus   
porteurs de malformations enregistrés depuis 1973. Cette base de données est 
l’une des plus riche et documentée d’Europe.

2. Statuts

L’association  Remera  est  régie  par  la  loi  de  1901  et  dispose  d’un  conseil 
d’Administration composé ainsi :

• Présidente :  Mme  Élisabeth  Gnansia,  médecin  généticienne,  ancienne 
directrice du registre Institut européen des génomutations (IEG) ;
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• Vice-Présidente : Mme Annie Lévy-Mozziconacci, MCU-PH, généticienne, 
Hôpital Nord, Marseille ;

• Secrétaire :  M.  Michel  Villaz,  neurobiologiste,  ancien  directeur  de 
recherche, Inserm ;

• Trésorier : M. Yves Confesson, ingénieur général en charge de l’appui aux 
personnes et aux structures (IGAPS) ;

• Chargé des relations institutionnelles : M. le Pr Philippe Vanhems, PU-PH, 
Épidémiologie des maladies infectieuses, HCL, UMR CNRS 5558 ;

• Membres : Mme M. P. Cordier, médecin généticienne ; Mme Emmanuelle 
Amar, directrice du Remera.

3. Conseil Scientifique

Les objectifs du conseil scientifique de Remera, présidé par le docteur Élisabeth 
Gnansia, 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 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 Écochard, 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 ;
• M. Nicolas Lechopier, docteur en Philosophie, Maître de Conférences, 

Université Lyon 1 (Éthique dans la recherche) ;
• M. le Pr Damien Sanlaville, généticien, HFME, HCL ;
• M. le Dr Thierry Vial, spécialiste de pharmacovigilance, HCL.

4. Partenariats et réseaux

Le registre, depuis sa création, s’est inscrit dans des réseaux de santé et a lié des 
partenariats avec les organismes/réseaux suivants :

• ICBDSR,  International  Clearinghouse  Birth  Defect  Surveillance  and 
Research
◦ Envoi  de  données  agrégées  sous  forme  de  tableaux  et 

remplissage du formulaire de saisie de données du site internet 
ICBDSR une fois par an.

• JRC Eurocat
◦ Envoi de données agrégées.
◦ Participation à des études (en cours : sex ratio spina).

• Rheop, Registre des Handicaps et Observatoire périnatal Isère et 2 
Savoie)
◦ Envoi de données agrégées dans le cadre d’études spécifiques
◦ Envoi de données individuelles dans le cadre de la mutualisation 

des  moyens,  données  papiers  envoyées  et/ou  données 
informatiques envoyées via une plateforme de transfert sécurisé.

• CRPV, Centre régional de pharmacovigilance
◦ Envoi de données agrégées dans le cadre d’études spécifiques.
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◦ Envoi de données individuelles dans le cadre de la mutualisation 
des  moyens,  données  papiers  envoyées  et/ou  données 
informatiques envoyées via une plateforme de transfert sécurisé 
conformément à la convention liant le registre Remera au CRPV.

• Réseaux de périnatalité : Aurore, Elena, RP2S
◦ Partage de données agrégées.
◦ Présentations, communications dans les congrès.

Des conventions de partenariat sont également signées avec :
• l’équipe de recherche du Centre Régional de Pharmacovigilance de Lyon 

(HCL) ;
• l’Observatoire Régional de la Santé (ORS) Auvergne-Rhône-Alpes.

Le registre Remera a par ailleurs intégré le comité d’organisation de l’Institut 
Universitaire de la Prévention « PRESAGE-Lyon » dès sa création. Cet institut est 
porté par le Pr P. Vanhems, UMR CNRS 5558, laboratoire de Biométrie et Biologie 
Évolutive, également membre du conseil d’administration du registre Remera. Si 
l’affiliation du registre à son laboratoire n’a pas été possible pour des raisons de 
locaux (trop exigus pour accueillir l’équipe du registre et ses archives), des projets 
de partenariat scientifique (analyses de données) sont à l’étude pour valoriser les 
données du registre.

Note aux lecteurs

En 2022, Santé publique France a introduit un modèle standardisé pour la 
rédaction du rapport d’activité à remettre par les registres de 
malformations.

La suite de ce document reprend le contenu du rapport élaboré par le 
registre Remera et structuré en trois sections selon le modèle établi :

• une section dédiée à la présentation du registre et de son équipe ;
• une section dédiée à la méthodologie du registre ;
• une section dédiée aux indicateurs de surveillance des anomalies 

congénitales.
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I- Présentation du registre et de son équipe

- Registre des Malformations en Rhône Alpes, REMERA

- 7 rue Ste Catherine, 69 001 LYON

- Responsable scientifique : Emmanuelle Amar

- Responsable administratif : Dr Élisabeth Gnansia, présidente 

du Conseil d’Administration de l’association REMERA

- Organisme de rattachement : Hospices Civils de Lyon

- Financeurs du registre : Santé publique France (SpF) 

et Direction générale de l’offre de soins (DGOS)

- Année de création du registre : 1973 (Institut européen des 

génomutations – IEG), renommé REMERA en 2007

- Année d’adhésion à EUROCAT : 1980

- Année d’adhésion à l’ICBDSR : Membre Fondateur

- Unité(s) géographique(s) couverte(s) : Rhône, Isère, Loire, Ain

- Taille de la population couverte par le registre pour 

l’année N-2 (INSEE)

Année 2021 Ain Isère Loire Rhône Total

Enfants nés 

sans vie 82 165 106 328 681

Naissances 

vivantes 7459 14004 7981 24600 54044

total 7541 14169 8087 24928 54725

- Avez-vous un comité de pilotage et/ou un conseil 

scientifique ? OUI

- Collaborez-vous avec des partenaires (réseaux de 

périnatalité, hôpitaux, autres) ? OUI (117 sources)

- Date de la dernière évaluation du registre par le Comité 

d’évaluation des registres et résumé synthétique du rapport : 

Dans son avis du 19 avril 2021 le CER indique que le registre 

répond de manière satisfaisante à tous les critères de qualité 

requis en matière d’organisation, de collecte, de qualité de 

données et d’exhaustivité (critères objectivables) mais tout 

cela est bien inutile puisque in fine le CER juge nul « l’impact » 

du registre en santé publique.
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- Faits marquants de l’année en cours :

Présentation de l’équipe en fonction au cours de l’année 
écoulée :

Nom
et prénom

Fonction
dans le registre

% ETP dédié à 
l’activité du 

registre

Type de contrat 
(Fonctionnaire

/CDI
/CDD

/stage
/bénévole)

Amar Emmanuelle Direction 100% CDI 

De Brosses Ludivine Assistante de recherche 50% CDI

Andrianarisoa 

Ny Haingo

Responsable du SI et DPO 100% CDD

Addad Sourour Collecte donnée Rhône, 

Loire Sud, 

100% CDD

Dimper Véronique 

(retraite sept 2022)

Collecte données Isère 40% (janvier à Sept) CDD

Briançon Ludivine Collecte données Isère, 

Loire nord, Ain

60% (sept à déc) CDD

TOTAL PAS DE BUDGET 

BIOSTAT

 4 ETP sur l’année Aucun poste pérenne 

dédié au cœur de métier 

d’un registre (collecte de 

données)
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Le fait principal est l’incertitude financière concernant la poursuite des activités 
du registre (cf. fin des conventions SpF et HCL en décembre 2022), qui a pour 
conséquences :

- De décourager, dégrader la motivation, l’implication de l’équipe qui ne 
bénéficie que de contrats de courte durée et ne peut se projeter dans 
l’avenir, 

- D’ôter toute possibilité de nouer des partenariats scientifiques, d’intégrer 
des formations

- Limiter considérablement les déplacements, les rencontres scientifiques 
faute de moyens

- Consacrer la majorité du temps de travail à trouver des solutions de 
financement



II- Méthodologie du registre

2.1. Sources de notification et de recueil : tous les services susceptibles de d’apporter une information sont 
consultés. Le statut « notification » vs « vérification » varie selon l’état vital de l’enfant (cf. tableau « Etat 
vital/signalement/autres sources »). Ainsi, tous les services, DIM compris, sont susceptibles d’être une source de 
notification et de vérification/contrôle de l’exhaustivité.

Structures 
sources

Nombre
de sources
existantes

Pour chaque type, nombre 
de sources collaborant 

comme
Commentaires

Difficultés 
rencontrées au 

cours de l’année

Types de 
structure

Zone 
registre

Zone 
hors 

registre

Sources de 
notification

Sources de 
vérification / 
Contrôle de 

l’exhaustivité

Non/Oui

Services de 
maternité

30 Les services 

hors registre ne 

sont sollicités 

que 

sporadiquement. 

Nombre indéfini

30 Hormis pour qq FCS 

précoces, tous les cas sont 

recherchés en maternité.

NON

Services de 
pédiatrie 
(dont 
neonat)

29 publics

5 privés

34 34 NON

Services de 
cardiologie

2 NON

Services de 
génétique 
clinique

5 NON

Laboratoires 
d’anatomie 
pathologique 
pour la 
fœtopathologie

4 OUI, avec labo privé 

CYPATH
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Structures 
sources

Nombre
de sources
existantes

Pour chaque type, nombre 
de sources collaborant 

comme
Commentaires

Difficultés 
rencontrées au 

cours de l’année

Types de 
structure

Zone 
registre

Zone 
hors 

registre

Sources de 
notification

Sources de 
vérification / 
Contrôle de 

l’exhaustivité

Non/Oui

Centre 
Pluridisciplinaire 
de Diagnostic 
Prénatal 
(CPDPN)

5 NON

Services de 
chirurgie
pédiatrique

11 NON

Services de 
neuropédiatrie 
et neurochirurgie

3 NON

Services de 
néphropédiatrie

2 NON

Services de 
radiologie 
pédiatrique

inexploitable

Services d’ORL 
pédiatrique

1 maxillo-facial NON

Services 
d’ophtalmo 
pédiatrie

1 NON

Services de 
dermatologie

Couplé à 

néphro-chir.

Centre de 
références + 
compétences

45 NON
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Structures 
sources

Nombre
de sources
existantes

Pour chaque type, nombre 
de sources collaborant 

comme
Commentaires

Difficultés 
rencontrées au 

cours de l’année

Types de 
structure

Zone 
registre

Zone 
hors 

registre

Sources de 
notification

Sources de 
vérification / 
Contrôle de 

l’exhaustivité

Non/Oui

Services de PMI inexploitables OUI 

Services 
pharmaco-
vigilance

2 NON

Services de 
rééducation

2 NON

Départements 
d’Information 
Médicale (DIM)

20 NON (sauf Roanne, 

Oyonnax)

Certificats du 
8e jour

Inexploitables (0 

précision /malf)

Certificats du 
9e mois

Inexploitable 

Laboratoires de 
cyto-génétique

4 NON

Remera : rapport d’activités 2022 (naissances 2021) 9



Remera : rapport d’activités 2022 (naissances 2021) 10



2.2. Description des difficultés rencontrées avec les sources de données

Sources avec 
lesquelles le problème 
s’est présenté

Type de 
problème

Description plus détaillée du 
problème :
Non résolu /En cours de 
résolution /Résolu /Nécessité 
d’appui SpF

Laboratoire Cypath Ne répond pas Le médecin responsable ne renvoie pas la convention 

de mise à disposition des données signée, pourtant 

rédigée avec le DPO de Cypath. Nécessité d’appui.

DIM du CH de Roanne Refus de 

transmission 

données

Le médecin DIM considère qu’il n’est pas tenu de 

transmettre des données individuelles et n’est 

personnellement couvert par aucune assurance (RCP ?) 

pour ce faire. Nécessité d’appui.

DIM du CH d’Oyonnax Refus de 

transmission 

données

Le médecin DIM considère qu’il n’est pas tenu de 

transmettre des données individuelles et n’est 

personnellement couvert par aucune assurance (RCP ?) 

pour ce faire. Nécessité d’appui.

2.3. Méthodes d’investigation des cas

Quels sont les outils déployés au sein du registre pour repérer les cas ?

Outil Oui/
Non

Fréquence d’utilisation :
Au fil de l’enregistrement
/Lors de la saisie 
/Annuellement

Télé-déclaration active par les 
praticiens

OUI C’est un outil mis à disposition des 

praticiens qui le souhaitent, (hors zone 

registre notamment) mais qui n’est pas 

(et ne doit pas être) utilisé en routine 

dans la zone registre

Logiciels internes permettant de 
réaliser des requêtes informatiques 
dans le Système d’Information (SI) 
des services et/ou les dossiers 
patients informatisés

OUI Quotidien, au fil de l’enregistrement

Mise à disposition de cahier de 
transmission dans les services

OUI Mensuelle

Mise à disposition de compte rendus 
médicaux

OUI Au fil de l’enregistrement

Requête dans les Dossiers Patients 

Informatisés (DPI)
OUI Quotidien, au fil de l’enregistrement

Accès aux certificats du 8e jour
OUI Systématiquement visés mais peu 

d’intérêt

Accès aux certificats du 9e mois
OUI Non systématique
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2.4. Méthodes pour l’exhaustivité des données

Quelles sont les méthodes utilisées pour s’assurer de l’exhaustivité du 
recueil des cas par les registres ?

Méthodes Oui/Non Commentaires

Vérification des registres de naissances
NON Cela relève d’une autorisation 

spéciale, cf. Décret n° 2017-

890 du 6 mai 2017 relatif à 

l'état civil

Article L213-3 du code du 

Patrimoine ; 

Vérification des registres de décès
NON

Vérification des cahiers de 
programmation des opérations de 
chirurgie

NON

Vérification des systèmes de traçabilité 
des consultations

NON

Collaboration avec les DIM des 
établissements de la région

OUI

Requête dans les DPI
OUI

Suivi de l’évolution du nombre annuel 
moyen de sources par cas

OUI

Utilisation des certificats du 8e jour et 
du 9e mois

NON

2.5. Description des procédures de validation et contrôle de la 
qualité des données

Oui/
Non

Fréquence d’utilisation :
Au fil de l’enregistrement
/Lors de la saisie
/Annuellement

Recherche de doublons
OUI Au fil de l’enregistrement (recherche 

holistique de doublons, systématique) 

Identification de données manquantes 
bloquantes

OUI Quotidienne, au fil de 

l’enregistrement

Contrôle de cohérence sur les dates de 
naissance et dates de conception

OUI Quotidienne, au fil de 

l’enregistrement

Contrôle de cohérence sur les codes 
postaux de résidence

OUI Quotidienne, au fil de 

l’enregistrement

Contrôle de cohérence sur le statut vital à 
la naissance

OUI Quotidienne, au fil de 

l’enregistrement
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Oui/
Non

Fréquence d’utilisation :
Au fil de l’enregistrement
/Lors de la saisie
/Annuellement

Contrôle de cohérence sur la date de 
diagnostic

OUI Quotidienne, au fil de 

l’enregistrement

Procédure de vérification du codage des 
cas (tirage au sort, auto-évaluation)

OUI Au moins 3 fois par an

Recours à une expertise externe pour les 
cas complexes

OUI En cas de besoin

Suivi de formations régulières par le 
personnel du registre

NON Jusqu’à présent, le personnel n’a 

pas eu droit à son compte 

formation HCL

Contrôle qualité données individuelles 
EUROCAT

NON

2.6. Description des outils d’information, de transmission et de 
sécurisation des données

Oui/Non
Nom de l’outil et lieu 
d’hébergement

Formulaire informatique de déclaration 
des cas

OUI SIDP NG (Remera)

Formulaire papier de déclaration des cas
NON

Formulaire informatique de recueil des 
covariables

OUI SIDP NG (Remera)

Formulaire papier de recueil des 
covariables

NON

Formulaire de géolocalisation 
informatique

OUI Géolocalisation automatisée 

et systématique à partir des 

adresses postales

Logiciel d’hébergement de la base de 
données

OUI SIDPNG (Remera)
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2.7. Procédure de sécurisation des données

Description de la procédure
(en quelques lignes)

Sécurité des 
applications

Les  applications  sont  hébergées  sur  des  serveurs  isolés  du  réseau 

Internet. 

L’exploitation  des  applications  exige  une  triple  passerelle 

d’authentification : ouverture de session individuelle sur un poste de 

travail habilité, puis liaison au réseau intranet via une session sécurisée 

locale ou distante en VPN, enfin ouverture de session individuelle sur 

chaque application avec un compte individuel habilité. 

De plus les canaux d’exploitation des applications sont chiffrés par un 

protocole HTTPS avec certificat TLS. 

En  outre  la  maintenance  des  serveurs  hôtes  et  des  applications  est 

restreinte  aux  comptes  individuels  techniques  dédiés,  distincts  des 

comptes individuels de traitement des données.

Sécurité des 
accès aux 
données 
individuelles

Les données individuelles sont un sous-ensemble des données chiffrées 

dans les bases de données. Le déchiffrement est ponctuel, temporaire et 

restreint aux requêtes émises par des comptes individuels explicitement 

habilités. Cette restriction est mise en œuvre par la gestion de profils de 

comptes informatiques. 

De plus, les opérations d’accès font partie des éléments suivis dans des 

journaux  de  session  et  de  traçabilité,  dont  l’accès  est  restreint  aux 

comptes individuels techniques dédiés et dont l’analyse est quotidienne.

Engagement de 
confidentialité 
pour le 
personnel 
permanent du 
registre

L’engagement de confidentialité est formalisé par un article spécifique 

dans le contrat de travail de chaque membre du personnel du registre. La 

signature d’une charte interne est exigée pour l’ensemble du personnel. 

Il  est  également  entretenu  par  une  sensibilisation  périodique  du 

personnel aux obligations liés au traitement de données du registre et 

aux risques liés à la gestion des données en termes de stockage et de 

transfert.

Sécurité des 
documents 
papiers

Les dossiers imprimés sont détruits après consultation. Une machine 

(mécanique) est utilisée à cet effet dans les locaux du registre.

Par ailleurs, les locaux sont sécurisés (double grille d’entrée, porte de 

sécurité)

Transferts des 
données 
individuelles à 
des partenaires 
extérieures

Pour les cas réglementés de transfert de données à des tiers, notamment 

de données individuelles, les extractions préparatoires de données font 

l’objet  préalable  d’une  anonymisation  par  exclusion  des  données 

identifiantes de manière directe ou non ou, dans une moindre mesure, 

d’une  pseudonymisation  par  création  et  association  d’un  identifiant 

spécifique à chaque jeu de données à transférer. 

Le fichier de jeu de données extrait et préparé est ensuite verrouillé par 

un chiffrement symétrique, typiquement à clé partagée. 

Le  transfert  proprement  dit  est  opéré  sur  un  canal  sécurisé,  en 

l’occurrence le réseau certifié MSSanté dans le cas des établissements 

ou professionnels de santé partenaires ou, à défaut, un serveur certifié, 

géré par l’une des deux parties et à accès sécurisé (protocole minimum 

HTTPS avec activation de mot de passe dédié). Dans le cas du serveur 

hébergé,  le  stockage  est  effectué  de  manière  transitoire,  avec 

suppression du ou des fichiers transférés dès la récupération par la partie 

recevante.
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Description de la procédure
(en quelques lignes)

Transferts des 
données 
individuelles à 
EUROCAT

Les formalités d’inscription à Eurocat en tant que Full Member sont en 

cours.

La procédure technique suivie est commune avec celle qui est décrite 

supra  pour  le  transfert  de  données  individuelles  à  des  partenaires 

extérieurs. 

Les deux principales spécificités sont les suivantes : le jeu de données 

devra être mis en forme selon le schéma dicté par EUROCAT, à savoir 

une  structure  de  données  validées  avec  le  logiciel  EDMS  de  

EUROCAT ; le temps de cette mise en forme des jeux de données va 

nécessairement  générer  des  coûts  (temps/personne)  qui  devront  être 

évalués et couverts.

Le canal de transmission utilisé sera la plateforme JRC EUROCAT Data 

Exchange Portal dédiée et indiquée pour les dépôts sécurisés de données 

à destination de EUROCAT en conformité avec le RGPD.

2.8. Information faite aux parents

Modalités de 
transmission 
de 
l’information

Oui/Non Modalités 
(moment de 
l’information, 

format du 
dispositif)

Information orale 
individuelle aux 
parents

OUI Pas systématique, réalisée par 

quelques praticiens

Information écrite 
faite aux parents

OUI 2 formes : lettres mises à 

disposition dans carnet 

obstétrical et/ou salle d’attente 

et affiches

Information 
collective 
(affichage, flyer, 
site Internet)

OUI Affiches, flyers, site internet

Nombre de cas d’opposition à l’enregistrement par le registre (chiffre 
et texte libre) :
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III- Indicateurs de surveillance des anomalies congénitales

Notes:

Toutes les prévalences sont exprimées pour 10 000 naissances totales.
Pour le calcul des prévalences, les définitions sont :

Prévalence totale de cas=
[Nb cas vivants ]+[Nb cas morts-nés ]+[Nb IMG pour cause d’anomalies(s)]

[Nb total naissances vivantes ]+[Nb total morts-nés ]+[Nb IMG pour cause d’anomalie(s)]

Prévalence de cas nés vivants=
Nb cas vivants

Nb total naissances vivantes

Tableau     1  . Prévalence globale de cas porteurs d’au moins une anomalie congénitale pour l’ensemble du registre et par département couvert par le registre

Tableau 1-1 . Prévalence globale de cas porteurs d’au moins une anomalie congénitale dans l’Ain

 Année
Nb de cas 

nés vivants

Nb de 

mort-nés

Nb de cas 

IMG 

<22SA

Nb de cas 

IMG 

>22SA

Nb total de 

cas

Nb des 

naissances 

totales*

Prévalence totale + IC à 

95%

Nb de 

naissances 

vivantes

Prévalence nés vivants 

+ IC à 95%

2021 136 5 23 6 170 7570 224,57 [192,11; 260,96] 7459 182,33 [153,00; 215,66]

2020 124 4 26 15 169 7321 230,84 [197,38; 268,37] 7237 171,34 [142,54 ; 204,27]

* Nb des naissances totales = Nb de cas vivants + Nb de cas mort-nés+ Nb d'IMG pour cause d'anomalie(s).

Tableau 1-2 . Prévalence globale de cas porteurs d’au moins une anomalie congénitale en Isère

 Année
Nb de cas 

nés vivants

Nb de 

mort-nés

Nb de cas 

IMG 

<22SA

Nb de cas 

IMG 

>22SA

Nb total de 

cas

Nb des 

naissances 

totales*

Prévalence totale + IC à 

95%

Nb de 

naissances 

vivantes

Prévalence nés vivants

+ IC à 95%

2021 623 10 90 47 770 14306 538,24 [500,90 ; 577,62] 14004 444,87 [410,64 ; 481,21]

2020 702 702 702 702 702 14340 571,13 [454,01 ; 527,12] 14096 498,01 [461,87 ; 536,24]

* Nb des naissances totales = Nb de cas vivants + Nb de cas mort-nés+ Nb d'IMG pour cause d'anomalie(s).

Tableau 1-3 . Prévalence globale de cas porteurs d’au moins une anomalie congénitale dans la Loire
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 Année 
Nb de cas 

nés vivants

Nb de 

mort-nés

Nb de cas 

IMG 

<22SA

Nb de cas 

IMG 

>22SA

Nb total de 

cas

Nb des 

naissances 

totales*

Prévalence totale + IC à 

95%

Nb de 

naissances 

vivantes

Prévalence nés vivants

+ IC à 95%

2021 245 1 45 25 316 8157 387,40 [345,88 ; 432,53] 7981 306,98 [269,77 ; 347,90]

2020 316 3 44 15 378 8234 459,07 [413,98 ; 507,74] 8075 391,33 [349,40 ;436,92]

* Nb des naissances totales = Nb de cas vivants + Nb de cas mort-nés+ Nb d'IMG pour cause d'anomalie(s).

Tableau 1-4 . Prévalence globale de cas porteurs d’au moins une anomalie congénitale dans le Rhône 

 Année 
Nb de cas 

nés vivants

Nb de 

mort-nés

Nb de cas 

IMG 

<22SA

Nb de cas 

IMG 

>22SA

Nb total de 

cas

Nb des 

naissances 

totales*

Prévalence totale + IC à 

95%

Nb de 

naissances 

vivantes

Prévalence nés vivants

+ IC à 95%

2021 616 16 147 60 839 25135 333,80 [311,60 ; 357,16] 24600 250,41 [231,03 ; 270,98]

2020 731 14 126 74 945 25372 372,46 [349,10 ; 396,97] 24787 294,91 [273,93 ; 317,08]

* Nb des naissances totales = Nb de cas vivants + Nb de cas mort-nés+ Nb d'IMG pour cause d'anomalie(s).

Tableau 1-5 . Prévalence globale totale de cas porteurs d’au moins une anomalie congénitale 

 Année
Nb de cas 

nés vivants

Nb de 

mort-nés

Nb de cas 

IMG 

<22SA

Nb de cas 

IMG 

>22SA

Nb total de 

cas

Nb des 

naissances 

totales*

Prévalence totale + IC à 

95%

Nb de 

naissances 

vivantes

Prévalence nés vivants

+ IC à 95%

2021 1620 32 305 138 2095 55168 379,75 [363,67 ; 396,36] 54044 299,76 [285,34 ; 314,71]

2020 1873 25 262 151 2311 55267 418,15 [401,28 ; 435,55] 54195 345,60 [330,13 ; 361,61]

* Nb des naissances totales = Nb de cas vivants + Nb de cas mort-nés+ Nb d'IMG pour cause d'anomalie(s).
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Tableau 2. Prévalence par sous-groupes de l’ensemble des cas porteurs d’anomalies congénitales selon le statut vital à la naissance pour l’année 2021

Sous-groupes 
Nb de cas 

nés vivants

Nb de 

mort-nés

Nb 

d’IMG

Nb total 

de cas

Prévalence 

totale
IC à 95 %

All anomalies 1620 32 443 2095 379,75 [363,67 ; 396,36]

Nervous system anomalies 112 5 114 231 41,87 [36,65 ; 47,63]

Neural Tube Defects 8 3 55 66 11,96 [9,25 ; 15,22]

Anencephaly and similar 1 2 23 26 4,71 [3,08 ; 6,91]

Encephalocele and meningocele 0 0 9 9 1,63 [0,74 ; 3,10]

Spina Bifida 7 1 23 31 5,62 [3,82 ; 7,98]

Hydrocephaly 12 0 21 33 5,98 [4,12 ; 8,40]

Severe microcephaly 4 0 1 5 0,91 [0,29 ; 2,12]

Arhinencephaly /holoprosencephaly 3 0 11 14 2,54 [1,39 ; 4,26]

Agenesis of corpus callosum 12 0 15 27 4,89 [1,39, 4,26]

Eye anomalies 25 0 8 33 5,98 [3,23 ; 7,12]

Anophthalmos / microphthalmos 6 0 5 11 1,99 [4,12 ; 8,40]

Anophthalmos 0 0 1 1 0,18 [0,99 ; 3,57]

Congenital cataract 4 0 0 4 0,73 [0,00 ; 1,03]

Congenital glaucoma 7 0 0 7 1,27 [0,19 ; 1,86]

Ear, face and neck anomalies 22 0 1 23 4,17 [0,51 ; 2,62]

Anotia and atresia /stenosis / stricture of 
external auditory canal

11 0 1 12 2,18 [2,64 ; 6,26]

Congenital Heart Defects 270 13 67 350 63,44 [56,97 ; 70,45]

Severe congenital heart defects~ 81 5 43 129 23,38 [19,53 ; 27,78]

Common arterial truncus 2 0 1 3 0,54 [0,10 ; 1,60]

Double outlet right ventricle 4 1 3 8 1,45 [0,62 ; 2,86]

Double outlet left ventricle 2 0 0 2 0,36 [0,04 ; 1,32]
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Sous-groupes 
Nb de cas 

nés vivants

Nb de 

mort-nés

Nb 

d’IMG

Nb total 

de cas

Prévalence 

totale
IC à 95 %

Complete transposition of great arteries 
(D-TGA)

9 0 2 11 1,99 [0,99 ; 3,57]

Single ventricle 1 1 3 5 0,91 [0,29 ; 2,12]

Corrected transposition of great arteries 
(L-TGA)

1 0 1 2 0,36 [0,04 ; 1,32]

VSD 112 2 14 128 23,20 [19,36 ; 27,58]

ASD 51 0 2 53 9,61 [7,20 ; 12,56]

AVSD 8 2 9 19 3,44 [2,07 ; 5,38]

Tetralogy and pentalogy of Fallot 14 0 8 22 3,99 [2,50 ; 6,04]

Triscuspid atresia and stenosis 4 0 3 7 1,27 [0,51 ; 2,62]

Ebstein’s anomaly 1 1 2 4 0,73 [0,19 ; 1,86]

Pulmonary valve stenosis 21 0 1 22 3,99 [2,50 ; 6,04]

Pulmonary valve atresia 3 0 2 5 0,91 [0,29 ; 2,12]

Aortic valve atresia/stenosis 6 0 6 12 2,18 [1,12 ; 3,80]

Mitral valve atresia/ stenosis 1 0 7 8 1,45 [0,62 ; 2,86]

Hypoplastic left heart 5 0 17 22 3,99 [2,50 ; 6,04]

Hypoplastic right heart (HRH/HRHS) 6 0 3 9 1,63 [0,74 ; 3,10]

Coarctation of aorta 24 0 0 24 4,35 [2,79 ; 6,47]

Aortic atresia /interrupted aortic arch 1 0 0 1 0,18 [0,00 ; 1,03]

Total anomalous pulmonary venous 
return

1 0 0 1 0,18 [0,00 ; 1,03]

PDA as only CHD in term infants (GA 
+37 weeks)

41 0 0 41 7,43 [5,33 ; 10,08]

Respiratory anomalies 27 1 24 52 9,43 [7,04 ; 12,36]

Choanal stenosis or atresia 6 0 2 8 1,45 [0,62 ; 2,86]

Congenital pulmonary airway 
malformations (CPAM)

10 0 1 11 1,99 [0,99 ; 3,57]
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Sous-groupes 
Nb de cas 

nés vivants

Nb de 

mort-nés

Nb 

d’IMG

Nb total 

de cas

Prévalence 

totale
IC à 95 %

Oro-facial clefts 54 0 14 68 12,33 [9,57 ; 15,62]

Cleft lip with or without cleft palate 30 0 8 38 6,89 [4,88 ; 9,45]

Cleft palate 25 0 6 31 5,62 [3,82 ; 7,98]

Gastro-intestinal anomalies 117 2 16 135 24,47 [20,52 ; 28,96]

Oesophageal atresia with or without 
tracheo-oesophageal fistula

17 0 1 18 3,26 [1,93 ; 5,16]

Duodenal atresia or stenosis 8 0 0 8 1,45 [0,62 ; 2,86]

Atresia or stenosis of other parts of small 
intestine

7 0 0 7 1,27 [0,51 ; 2,62]

Ano-rectal atresia or stenosis 19 0 4 23 4,17 [2,64 ; 6,26]

Hirschsprung’s disease 8 0 0 8 1,45 [0,62 ; 2,86]

Atresia of bile ducts 7 0 0 7 1,27 [0,51 ; 2,62]

Annular pancreas 1 0 0 1 0,18 [0,00 ; 1,03]

Anomalies of intestinal fixation 7 1 3 11 1,99 [0,99 ; 3,57]

Diaphragmatic hernia 7 0 5 12 2,18 [1,12 ; 3,80]

Abdominal wall defects 8 0 31 39 7,07 [5,03 ; 9,66]

Gastroschisis 5 0 4 9 1,63 [0,74 ; 3,10]

Omphalocele 3 0 24 27 4,89 [0,74 ; 3,10]

Congenital anomalies of kidney and 
urinary tract (CAKUT)

317 7 48 372 67,43 [60,76 ; 74,64]

Unilateral renal agenesis 30 1 5 36 6,53 [4,57 ; 9,03]

Bilateral renal agenesis including Potter 
sequence

2 0 7 9 1,63 [0,74 ; 3,10]

Multicystic renal dysplasia 36 0 11 47 8,52 [6,26 ; 11,33]

Congenital hydronephrosis including 
ureter obstruction 

46 1 2 49 8,88 [6,57 ; 11,74]
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Sous-groupes 
Nb de cas 

nés vivants

Nb de 

mort-nés

Nb 

d’IMG

Nb total 

de cas

Prévalence 

totale
IC à 95 %

Lobulated, fused and horseshoe kidney 
and ectopic kidney

38 2 9 49 8,88 [6,57 ; 11,74]

Bladder exstrophy and / or epispadias 1 0 2 3 0,54 [0,10 ; 1,60]

Posterior urethral valves 7 0 2 9 1,63 [0,74 ; 3,10]

Prune belly syndrome 0 0 0 0 0,00 [0,13 ; 0,70]

Genital anomalies 119 1 8 128 23,20 [19,36 ; 27,58]

Hypospadias 104 0 3 107 19,40 [15,90 ; 23,43]

Indeterminate sex 1 1 1 3 0,54 [0,10 ; 1,60]

Limb anomalies 286 9 56 351 63,62 [57,15 ; 70,64]

Limb reduction Defects (LRD) 28 0 11 39 7,07 [5,03 ; 9,66]

Transverse LRD 10 0 8 18 3,26 [1,93 ; 5,16]

Longitudinal preaxial 8 0 1 9 1,63 [0,74 ; 3,10]

Longitudinal postaxial 7 0 1 8 1,45 [0,62 ; 2,86]

Longitudinal central 1 0 1 2 0,36 [0,04 ; 1,32]

Intercalary LRD 5 0 1 6 1,09 [0,39 ; 2,37]

Club foot – talipes equinovarus 73 6 9 88 15,95 [12,8 ; 19,65]
Hip dislocation 90 0 0 90 16,31 [13,12 ; 20,05]
Polydactyly 74 0 6 80 14,50 [11,5 ; 18,05]
Syndactyly 19 0 7 26 4,71 [3,08 ; 6,91]
Craniosynostosis 38 1 3 42 7,61 [5,49 ; 10,29]
Congenital constriction bands / amniotic 
bandsequence resulting in major 
malformations

2 1 2 5 0,91 [0,29 ; 2,12]

Situs inversus 4 0 2 6 1,09 [0,39 ; 2,37]
Conjoined twins 0 0 2 2 0,36 [0,04 ; 1,32]
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Sous-groupes 
Nb de cas 

nés vivants

Nb de 

mort-nés

Nb 

d’IMG

Nb total 

de cas

Prévalence 

totale
IC à 95 %

VATER/VACTERL association 6 0 1 7 1,27 [0,51 ; 2,62]
Pierre-Robin sequence 10 0 0 10 1,81 [0,87 ; 3,34]
Caudal regression sequence 0 0 0 0 0,00 [0,13 ; 0,7]
Sirenomelia 0 0 1 1 0,18 [0 ; 1,03]
Septo-optic dysplasia 3 0 0 3 0,54 [0,1 ; 1,6]
Vascular disruption anomalies 20 1 12 33 5,98 [4,12 ; 8,4]
Laterality anomalies 8 0 6 14 2,54 [1,39 ; 4,26]
Teratogenic syndromes resulting in major 
malformations

5 1 4 10 1,81
[0,87 ; 3,34]

Valproate syndrome 0 0 0 0 0,00 [0,13 ; 0,7]
Maternal infections resulting in major 
malformations 

4 1 3 8 1,45
[0,62 ; 2,86]

Genetic disorders 123 8 270 401 72,69 [65,75 ; 80,16]
Skeletal dysplasias 11 0 3 14 2,54 [1,39 ; 4,26]
Down syndrome / trisomy 21 37 4 130 171 31,00 [26,53 ; 36]
Patau syndrome / trisomy 13 0 1 22 23 4,17 [2,64 ; 6,26]
Edwards syndrome / trisomy 18 4 1 43 48 8,70 [6,42 ; 11,53]
Turner syndrome 5 0 19 24 4,35 [2,79 ; 6,47]
Triploidy and polyploidy 0 0 6 6 1,09 [0,39 ; 2,37]
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Tableau 3. Prévalence par sous-groupes des cas porteurs d’anomalies congénitales d’origine non génétique/chromosomique selon le statut vital à la naissance 

pour l’année 2021

Sous-groupes 
Nb de cas 

nés vivants

Nb de 

mort-nés

Nb 

d’IMG

Nb total 

de cas

Prévalence 

totale
IC à 95 %

All anomalies 1484 23 164 1671 302,89 [288,55 ; 317,77]
Nervous system anomalies 95 3 82 180 32,63 [28,04 ; 37,75]
Neural Tube Defects 8 2 49 59 10,69 [8,14 ; 13,79]
Anencephaly and similar 1 2 21 24 4,35 [2,79 ; 6,47]
Encephalocele and meningocele 0 0 8 8 1,45 [0,62 ; 2,86]
Spina Bifida 7 0 20 27 4,89 [3,23 ; 7,12]
Hydrocephaly 11 0 18 29 5,26 [3,52 ; 7,55]
Severe microcephaly 4 0 0 4 0,73 [0,19 ; 1,86]
Arhinencephaly /holoprosencephaly 3 0 4 7 1,27 [0,51 ; 2,62]
Agenesis of corpus callosum 9 0 8 17 3,08 [1,79 ; 4,94]
Eye anomalies 22 0 8 30 5,44 [3,67 ; 7,76]
Anophthalmos / microphthalmos 5 0 5 10 1,81 [0,87 ; 3,34]
Anophthalmos 0 0 1 1 0,18 [0 ; 1,03]
Congenital cataract 3 0 0 3 0,54 [0,1 ; 1,6]
Congenital glaucoma 7 0 0 7 1,27 [0,51 ; 2,62]
Ear, face and neck anomalies 18 0 0 18 3,26 [1,93 ; 5,16]
Anotia and atresia /stenosis / stricture of 
external auditory canal 10 0 0 10 1,81 [0,87 ; 3,34]
Congenital Heart Defects 235 9 41 285 51,66 [45,84 ; 58,02]
Severe congenital heart defects~ 71 2 28 101 18,31 [14,91 ; 22,24]
Common arterial truncus 2 0 1 3 0,54 [0,1 ; 1,6]
Double outlet right ventricle 3 0 2 5 0,91 [0,29 ; 2,12]

Remera : rapport d’activités 2022 (naissances 2021) 23



Sous-groupes 
Nb de cas 

nés vivants

Nb de 

mort-nés

Nb 

d’IMG

Nb total 

de cas

Prévalence 

totale
IC à 95 %

Double outlet left ventricle 2 0 0 2 0,36 [0,04 ; 1,32]
Complete transposition of great arteries 
(D-TGA 9 0 1 10 1,81 [0,87 ; 3,34]
Single ventricle 1 1 2 4 0,73 [0,19 ; 1,86]
Corrected transposition of great arteries 
(L-TGA) 1 0 1 2 0,36 [0,04 ; 1,32]
VSD 94 1 10 105 19,03 [15,57 ; 23,04]
ASD 38 0 2 40 7,25 [5,18 ; 9,87]
AVSD 3 0 4 7 1,27 [0,51 ; 2,62]
Tetralogy and pentalogy of Fallot 12 0 3 15 2,72 [1,52 ; 4,49]
Triscuspid atresia and stenosis 4 0 3 7 1,27 [0,51 ; 2,62]
Ebstein’s anomaly 0 1 2 3 0,54 [0,1 ; 1,6]
Pulmonary valve stenosis 18 0 1 19 3,44 [2,07 ; 5,38]
Pulmonary valve atresia 2 0 0 2 0,36 [0,04 ; 1,32]
Aortic valve atresia/stenosis 6 0 6 12 2,18 [1,12 ; 3,8]
Mitral valve atresia/ stenosis 0 0 7 7 1,27 [0,51 ; 2,62]
Hypoplastic left heart 3 0 14 17 3,08 [1,79 ; 4,94]
Hypoplastic right heart (HRH/HRHS) 6 0 1 7 1,27 [0,51 ; 2,62]
Coarctation of aorta 23 0 0 23 4,17 [2,64 ; 6,26]
Aortic atresia /interrupted aortic arch 1 0 0 1 0,18 [0 ; 1,03]
Total anomalous pulmonary venous 
return 1 0 0 1 0,18 [0 ; 1,03]
PDA as only CHD in term infants (GA 
+37 weeks) 36 0 0 36 6,53 [4,57 ; 9,03]
Respiratory anomalies 26 1 20 47 8,52 [6,26 ; 11,33]
Choanal stenosis or atresia 5 0 2 7 1,27 [0,51 ; 2,62]
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Sous-groupes 
Nb de cas 

nés vivants

Nb de 

mort-nés

Nb 

d’IMG

Nb total 

de cas

Prévalence 

totale
IC à 95 %

Congenital pulmonary airway 
malformations (CPAM) 10 0 1 11 1,99 [0,99 ; 3,57]
Oro-facial clefts 45 0 4 49 8,88 [6,57 ; 11,74]
Cleft lip with or without cleft palate 28 0 3 31 5,62 [3,82 ; 7,98]
Cleft palate 18 0 1 19 3,44 [2,07 ; 5,38]
Gastro-intestinal anomalies 97 2 13 112 20,30 [16,72 ; 24,43]
Oesophageal atresia with or without 
tracheo-oesophageal fistula 16 0 1 17 3,08 [1,79 ; 4,94]
Duodenal atresia or stenosis 5 0 0 5 0,91 [0,29 ; 2,12]
Atresia or stenosis of other parts of small 
intestine 7 0 0 7 1,27 [0,51 ; 2,62]
Ano-rectal atresia or stenosis 16 0 4 20 3,63 [2,21 ; 5,6]
Hirschsprung’s disease 7 0 0 7 1,27 [0,51 ; 2,62]
Atresia of bile ducts 7 0 0 7 1,27 [0,51 ; 2,62]
Annular pancreas 1 0 0 1 0,18 [0 ; 1,03]
Anomalies of intestinal fixation 7 1 2 10 1,81 [0,87 ; 3,34]
Diaphragmatic hernia 6 0 4 10 1,81 [0,87 ; 3,34]
Abdominal wall defects 8 0 14 22 3,99 [2,5 ; 6,04]
Gastroschisis 5 0 2 7 1,27 [0,51 ; 2,62]
Omphalocele 3 0 10 13 2,36 [1,25 ; 4,03]
Congenital anomalies of kidney and 
urinary tract (CAKUT) 302 6 27 335 60,72 [54,4 ; 67,58]
Unilateral renal agenesis 28 1 4 33 5,98 [4,12 ; 8,4]
Bilateral renal agenesis including Potter 
sequence 2 0 6 8 1,45 [0,62 ; 2,86]
Multicystic renal dysplasia 35 0 7 42 7,61 [5,49 ; 10,29]
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Sous-groupes 
Nb de cas 

nés vivants

Nb de 

mort-nés

Nb 

d’IMG

Nb total 

de cas

Prévalence 

totale
IC à 95 %

Congenital hydronephrosis including 
ureter obstruction 45 1 1 47 8,52 [6,26 ; 11,33]
Lobulated, fused and horseshoe kidney 
and ectopic kidney 36 2 3 41 7,43 [5,33 ; 10,08]
Bladder exstrophy and / or epispadias 1 0 2 3 0,54 [0,1 ; 1,6]
Posterior urethral valves 7 0 2 9 1,63 [0,74 ; 3,1]
Prune belly syndrome 0 0 0 0 0,00 [0,13 ; 0,7]
Genital anomalies 114 1 6 121 21,93 [18,2 ; 26,2]
Hypospadias 100 0 2 102 18,49 [15,08 ; 22,44]
Indeterminate sex 0 1 1 2 0,36 [0,04 ; 1,32]
Limb anomalies 268 7 33 308 55,83 [49,77 ; 62,42]
Limb reduction Defects (LRD) 25 0 8 33 5,98 [4,12 ; 8,4]
Transverse LRD 10 0 6 16 2,90 [1,66 ; 4,71]
Longitudinal preaxial 7 0 0 7 1,27 [0,51 ; 2,62]
Longitudinal postaxial 6 0 1 7 1,27 [0,51 ; 2,62]
Longitudinal central 1 0 0 1 0,18 [0 ; 1,03]
Intercalary LRD 4 0 1 5 0,91 [0,29 ; 2,12]
Club foot – talipes equinovarus 69 5 6 80 14,50 [11,5 ; 18,05]
Hip dislocation 90 0 0 90 16,31 [13,12 ; 20,05]
Polydactyly 73 0 0 73 13,23 [10,37 ; 16,64]
Syndactyly 14 0 3 17 3,08 [1,79 ; 4,94]
Craniosynostosis 37 0 1 38 6,89 [4,88 ; 9,45]
Congenital constriction bands / amniotic 
bandsequence resulting in major 
malformations

2 1 2 5 0,91 [0,29 ; 2,12]

Situs inversus 4 0 0 4 0,73 [0,19 ; 1,86]
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Sous-groupes 
Nb de cas 

nés vivants

Nb de 

mort-nés

Nb 

d’IMG

Nb total 

de cas

Prévalence 

totale
IC à 95 %

Conjoined twins 0 0 2 2 0,36 [0,04 ; 1,32]
VATER/VACTERL association 6 0 1 7 1,27 [0,51 ; 2,62]
Pierre-Robin sequence 7 0 0 7 1,27 [0,51 ; 2,62]
Caudal regression sequence 0 0 0 0 0,00 [0,13 ; 0,7]
Sirenomelia 0 0 1 1 0,18 [0 ; 1,03]
Septo-optic dysplasia 3 0 0 3 0,54 [0,1 ; 1,6]
Vascular disruption anomalies 20 1 9 30 5,44 [3,67 ; 7,76]
Laterality anomalies 8 0 6 14 2,54 [1,39 ; 4,26]
Teratogenic syndromes resulting in major 
malformations 5 1 4 10 1,81 [0,87 ; 3,34]
Valproate syndrome 0 0 0 0 0,00 [0,13 ; 0,7]
Maternal infections resulting in major 
malformations 4 1 3 8 1,45 [0,62 ; 2,86]
Genetic disorders - - - - - -
Skeletal dysplasias - - - - - -
Down syndrome / trisomy 21 - - - - - -
Patau syndrome / trisomy 13 - - - - - -
Edwards syndrome / trisomy 18 - - - - - -
Turner syndrome - - - - - -
Triploidy and polyploidy - - - - - -
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Tableau     4  . Proportion de cas porteurs d’anomalies congénitales pour lesquels au moins une anomalie a été diagnostiquée en anténatal

 Année 

Nb de cas 
porteurs 
d’anomalies 
génétiques

Nb de cas porteurs 
d’anomalies 
génétiques pour 
lesquels au moins une 
anomalie a été 
diagnostiquée en 
prénatal

Proportion 
d’anomalies 
génétiques avec 
diagnostic d’au 
moins une anomalie 
en anténatal

Nb de cas 
porteurs 
d’anomalies 
non 
génétiques

Nb de cas porteurs 
d’anomalies non 
génétiques pour 
lesquels au moins une 
anomalie a été 
diagnostiquée en 
prénatal

Proportion 
d’anomalies non 
génétiques avec 
diagnostic d’au 
moins une anomalie 
en anténatal

2021 424 361 85,14 % 1671 757 45,30 %

2020 386 336 87,05 % 1925 818 42,49 %

Tableau     5  . Prévalence des cas de Trisomie 21 par tranche d’âge maternel

Âge maternel Nb de cas 

nés vivants

Nb de 

mort-nés

Nb 

d’IMG

Nb total 

de cas

Prévalence 

totale
IC à 95 %

< 20 ans 0 0 0 0 0,00 [0,13; 0,70]

20 -24 ans 0 0 2 2 0,36 [0,04; 1,32]

25-29 ans 7 1 8 16 2,90 [1,66; 4,71]

30-34 ans 4 1 25 30 5,44 [3,67; 7,76]

35-39 ans 12 0 61 73 13,23 [10,37; 16,64]

40-44 ans 9 2 31 42 7,61 [5,49; 10,29]

≥ 45 ans 2 0 2 4 0,73 [0,19; 1,86]

Inconnu 3 0 1 4 0,73 [0,19; 1,86]

Total 37 4 130 171 31,00 [26,53; 36,00]
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Tableau 6. Analyse des évolutions de prévalence 
Groupes ou sous-groupes d’anomalies génétique pour lesquelles une augmentation ou une diminution 

significative de la prévalence (pour 10 000 naissances totales) a été observée pour l’année N-2, 

comparée à la prévalence moyenne observée les 4 années précédentes (loi binomiale)

Sous-groupes

Prévalence 

totale

année 2021

Prévalence 

moyenne
P value du test

Sens de 

l’évolution

All anomalies 379,75 429,50
0,0000000022924

5198 diminution

Congenital 
cataract

0,73 2,86
0,0004664331106

0111
diminution

Congenital Heart 
Defects

63,44 80,43
0,0000020646245

5927
diminution

Complete 
transposition of 
great arteries 

(D-TGA)

1,99 3,90
0,0099258552232

7053
diminution

VSD 23,20 34,76
0,0000005984437

5628
diminution

ASD 9,61 15,98
0,0000360435430

1305
diminution

Congenital 
hydronephrosis 
including ureter 

obstruction

8,88 13,67
0,0007753588077

0148
diminution

Genital 
anomalies

23,20 45,19
0,0000000000000

0001
diminution

Hypospadias 19,40 30,26
0,0000004400319

3893
diminution

Limb anomalies 63,62 72,05
0,0093113186021

5132
diminution

Polydactyly 14,50 20,08
0,0012969199671

8439
diminution
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