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Lesmaladies dites rares

sont des maladies qui

touchent un petit nombre de ] ~ |

personnes par rapport ala
population générale et qui, en
raison de leur rareté, soulevent

des questions spécifiques. g),

En Europe, une maladie est

considéréecomme rare
lorsqu'elle touche 5 personnes
sur 10 000*. Il existe des

milliers de maladies rares. 5 perSOH

NES
Sipresque toutes les maladies - M /10000

génétiques sont des maladies

rares, toutes les malad.les rares A ce jOUI’, Ia cause d'un grand nombre
ne sont pas des maladies : :
de ces maladies reste inconnue.

géneétiques.

*https://ec.europa.eu/health/ph threats/non com/docs/rare com fr.pdf



https://ec.europa.eu/health/ph_threats/non_com/docs/rare_com_fr.pdf

L es maladies
rares touchent

N En . les maladies
rares représentent un enjeu

majeur de santé publique car

les 7 000 maladies rares

plus de
identifiées f.‘;u.:e jour atteignent ; 3 m||||OnS
nlus de 3 millions de

personnes soit 4,5% de la _de perSOnneS

population. 1 personne
2000 en France

Elles concernent dans la
moitié des cas des enfants de

moins de 5ans. 0F*

*https://sante.gouv.fr/soins _-et-maladies/prises -en-charge-specialisees/maladies-rares/article/les -maladies-rares



https://sante.gouv.fr/soins-et-maladies/prises-en-charge-specialisees/maladies-rares/article/les-maladies-rares
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Un plan national a été mis en place en 2005 et il
est renouvelé tous les 5 ans. Ce plan est mis en

O
@; T uv rpar des centres de référence qui
" développent la recherche et accompagnent les

"0 patients atteints de ces maladies.

SREBAM N

Anomalies des membres = maladies rares

C
+ 400 Patientsen 2024
Depuis 2007, un centre de réference spécialisé en

+ 900 Consultationsen 2024 anomalies des membres a été mis en place aux
Hopitaux de Saint-Maurice pour accompagner les

patients de leur plus jeune age jusqu'a 18 ans :

Le CEREFAM garantit lI'acces a des soins médicaux de
gualité, un suivi pluridisciplinaire, une liaison efficace
entrel 6 h ! ptiles emédecins/paramédicaux de ville, Le CEREFAM.
la recherche clinique. Son équipe travaille également

pour soutenir l'intégration et

| 6aut odespaticats. CEntre REFerence Anomalies Membres

HPEVDM|CEREFAN026
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EQUIPE PLURIDISCIPLINAIRE CEREFAM
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L 6 £ QU DWPEEREFAM '\ Foris st
L O£ QUISRIT-MAURICE

Dr Nathaly QUINTER@MPR)Responsabledu CEREFAM
Dr Marieke CHAMBEROIWMPR)

Dr Fredéric CLAVIERCh. Ortho)

Mme Claire FORNARQ@Cadre Santé)

Mme Saral KATTERSUAREZChef de projet)

Mme Daniela ESPINOS&ALEANPsychologue)

Mme Maiwenn FELDMANNKIinésithérapeute)

Mme Margaux MODJBAFANKinésithérapeute)

Mme Coline MARTINOALAGARDEHKErgothéerapeute)
Mme Maélle ABATANErgothérapeute)

Mme Jamila JAMAL(Secrétaire)

Recherche:
Dr Camille EVEILLEAUMPR)
Mme Auriane SLAMAAssistante en recherche clinique)

*MPR: Medecin en médecine physigue et readaptation

LES INTERVENANTS EXTERIEURS

(H. Trousseau/ H. Robert Debré) :

Dr Yline CAPRI
Pr ManonBACHY

Pr Franck FITOUSSI

Dr Brice ILHARREBORDE
Dr Anne-Laure SIMON

Dr Philippe SOUCHET

Pr Alain VERLOES
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PARIS
Hopital Armand Trousseau
Dr Manon BACHY
Site constitutif

Chirurgie

Réseau anomaliesdesmembres

SAINT - MAURICE
Hopitaux Paris Est Val-de-Marne
Dr Nathaly QUINTERO -PRIGENT
Site constitutif
COORDONATEUR Axe 2-CEREFAM
(3 SCMR + 11 CCMR)

Appareillage N
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VALENTON : Institut Robert Merle D6 Au b i (DrnBice LAVRARD)
AMIENS : Centre Hospitalier Universitaire d 6 Ami €Dm £éline KLEIN)

BREST : Centre Hospitalier Morvan (Dr Laétitia HOUX)

MARSEILLE : Hopital La Timone Enfants (Pr. Jean-Luc JOUVE)

LYON : Hospice Civils de Lyon (Dr Marie -Doriane MORARD)

ST ETIENNE : Hopital Bellevue (Dr Madeleine ASLAN)

TOURS : CHRU de Tours - Hopital Clocheville (Dr Benoit DE COURTIVRON)
VILLENEUVE D 6 A S GMarc Sautelet) (Dr Léa GIACOMELLO)

CLEREMONT FERRAND : (Dr Mounia MANSOUR)

TOULOUSE : CHU de Toulouse - Hopital des Enfants (Dr Abdelaziz ABID)
NANCY : Hopital D'enfant, CHRU de Nancy (Pr. Pierre JOURNEAU)*

Centr e AnDD-RareslleSde Hance-CEREFAM

LILLE
CHU de Lille
Dr Clémence Vanlerberghe
Site constitutif

Genétique

*changement de responsable



Handicap: Limitation d'activite
ou restriction de la
participation a la vie en sociéeté
subie par une personneen
raison d'une altération d'une
fonction ou d'un trouble de
santé invalidant .

Dictionnaire Le Robert

Handicap: 1 Limitation
d 0 a c tou restrictien de
participation a la vie en société
due a une altération des
capacités sensorielles,
physigues, mentales, cognitives
ou psychiques.

e Synonymes: infirmité -

déficience

Dictionnaire Larousse.

Handicap

Constitue un handicap, au sensde la présente loi, toute limitation d 6 actouvi t ®
restriction de participation a la vie en société subie dans son environnement par une
personneen raisond 0 uaitération substantielle, durable ou définitive d 6 uaue
plusieurs fonctions physiques, sensorielles, mentales, cognitives ou psychiques,d 6 u n
polyhandicap oud 0 Wrouble de sante invalidant

Laloi du 11février 2005, portant surl 0 ® g @ek draits®et des chances, la participation
et la citoyenneté des personneshandicapees (article 114)

https:// www.legifrance.gouv.fr/loda/id/JORFTEXT000000809647

AU CEREFAMNOUSPREFERONSEMOT

DIFFERENCE.

HPEVM CEREFAN2025
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ORGANISATION
OURS DE SOINS
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SELON LA DECOUVERTE DE A

MALFORMATION
Antenatal

a la description factuelle de | 6 a n o retadviteretout
commentaire pronostique).

@ Le diagnostic al 6 ®c h o g rl apRhciheo g r dop kel lisitere

Adresser le patient en Centre Pluridisciplinaire de
Diagnostic Prenatal (CPDPN).

Proposer un RDV dans un Centre de référence specialisee
en malformation de membres pour consultation antenatal.

de référence specialisée en malformation de membres et

@ Confirmation de diagnostigue a la naissance dans un Centre
mise en place d 0 u priee en charge multidisciplinaire.



A la naissance

Un examen clinigue complet en présence du ou des parent(s) doit étre rapidement
realise ala maternite. Les professionnels ne doivent en aucun cas avoir une attitude
de fuite, méme si dans la majorité des cas, ils n 0 ojamais éte confrontés a cette

situation du fait de la rareté de la malformation.

Adresser la famille vers un Centre de référence spécialisée en malformation
de membres pour une premiere consultation et confirmation du
diagnostique + mise d 0 u prise en charge multidisciplinaire.



DE CONSULTAT



N—

TYPE DE
CONSULTATION

1.Consultation anténatale
2. Consultation de lere fois
3. Consultation de suivi
a. Sulvi
b. Apparelllage
4. Crolssance
a. Bilans
b. Hospitalisation complete (HC)

c. Hospitalisation de jour (HDJ)

HPEVM CEREFAN2026



1.Consultation anténatale



Cesconsultations sont demandeéespar
Des Centres Pluridisciplinaires de Diagnostic

PreNatal (CPDPN)

Desobstétriciens / échographistes
Descouples recherchant des informations
concernant la malformation découverte chez
leur enfant

L O AS S @as3@aciation de parents)

HPEVM CEREFAN2026




Transmissiond 0 I n f o ramacobuplesn s

OBJ ECT' FS DE LA o Eventuelles étiologies (isolée, associeea un
CONSULTATION syndrome...)

o Aspectsfonctionnels dansla vie quotidienne
« Possibilités therapeutiques (chirurgies,
appareillages, suivi...)
« Partage de notre expertise des enfants porteurs
de malformation similaire
« Proposition d 0 @etompagnement
pluridisciplinaire apresla naissancedel 6 enf ant

HPEVM CEREFAN2026



Organisation de la
consultation

e Rendez -vous rapide (10 jours) pour
réepondre al 0 an g au coapée

e Créneaux spécifigues d 0 u meare

o Consultation pluridisciplinaire
associant :medecin specialise,
psychologue, réeéducateur

e L OI n st aprdtoaotiseeo pour
favoriser | 0 ® ¢ h atidagcenfiance

HPEVM CEREFAN026



Phases d'une consultation
anténatale

EQUIPE PLURI-PROFESSIONNELLE

., Phases:
OLcA)annon(:e

OLec:hocé
LoI nfor mati on

EFAN2026



MEMBRE INFERIEUR

e Fémur court
o Ectromélie longitudinale externe ou

hypoplasie de la fibula

o Ectromélie longitudinale interne ou
hypoplasie du tibia

« PBVE

HPEVM CEREFAN026

MEMBRE SUPERIEUR

Agénesiede | 0 a vom®et du carpe
Main bote radiale/ ulnaire
Ectrodactylie

Brachydactylies




Centre de rélérance pow les anomabes de memires |CEREFAM)

CONSULTATION ANTENATALE

Deilai enire l'appel et la consullation:

O NG

O L.SOUCHE

O C. MAATINOT-LAGARDE
O DMERIOT

DoA:
Sexe: OoF

Grossesse prévue O

Grossesse madicalement assisiée O MOH
% O Stimwl ation OFIV ICSI

Parficularités grossesse;. O OU 0O Métrorragies
O Médicament O Gémell aire

Mombre des grossesse; VG O FCs0O
It :

Ceantre de réddérence powr les anomakes de membres (CEREFAM)

NON O

Age

Faite O Non fate O
Faite O Non faite O

Conseil génétique O
Soutien psychologique O

SUITES
O Appel téléphonique aprés la consultation
O Deuxiéme consulfation anténatale

0O IMG - Date:

[0 Nombre de vaisseaux du cordon

0O Naissance - Date:
Nomde l'enfant;
Diagnosfic a la naissance:




LES MOTS DITSSURLOANOMALI E

o Lesfuturs parents utlisent souvent le terme de
handicap lors de cette consultation anténatale

e Cesenfants sont bien souvent autonomes dansla vie
guotidienne

e Leterme « handicap » est a interroger danschaque
situation

e Demandede dossier MDPH: Il est discute, au cas par
cas avec les parents, le besoind 0 o0 u v ae dossiere
MDPH,sujet de débat régulier avecl 0 ®qui p e
pluriprofessionnelle et | 60 ® q ensemmante a la
scolarisation de|l 0 e n(flesanartded 0 AV Sée ) .

HPEVM CEREFAN2026



Symetrie
Longueur
Esthétique
Prehension
Sensibilité

HPEVM CEREFAN2026



N U homme qui perd ses bras
dans un accident
doit lutter longtemps pour soadapt er
a sa nouvelle conformation,
mais celul qui nait sans bras
souffre uniguement de sa singularité,
N O ay @mals eu de bras,
Is ne lul manquent pas . O

Steinbeck, 1952
Al 0 @DtE d e n



2. Consultation de lere fois



CONSULTATION DE
1ERE FOIS

o Il s'agit également d'une consultation
oluriprofessionnelle : un meédecin, un
KInésithérapeute ou ergothérapeute et un
psychologue

e Cette consultation permet d'examiner le patient
et de poser/confirmer le diagnostic

e C'estl'occasion d'établir le projet thérapeutique
pour la prise en charge de la pathologie.

HPEVM CEREFAN2026



3. Consultation de Suivi



CONSULTATION DE SUIVI

o Lorsde cesconsultations, les médecins peuvent :
o apprécier| 0 ®v oded tdieonnf a n't
o analyser les besoinsen rapport avec sa
croissance (notamment l'ajustement de la
prothese)
o évaluer projet chirurgical et thérapeutiqgue du
patient.

marche, les activités de sport et loisir.

e Laprise en charge est toujours pluridisciplinaire
(Médecin MPR,chirurgien orthopédiste,
kinésithérapeute, ergotherapeute, psychologue).

o Cesconsultations peuvent avoir plusieurs objectifs
La station debout, I'esthétique, la déambulation, la

Pendant les consultations d'appareillages les
orthoprothésistes travaillent avec lI'équipe du
CEREFAMNoOur le moulage, l'essayageet la
livraison des protheses adaptées a chaque enfant
(semelles, chaussons,orthoprotheses, protheses).

lls font tester les prototypes et cherchent en
permanence des moyenset techniqgues pour mieux
repondre aux besoinsdu patient.

Apresune evaluation et une consultation de lére
fols, nouspouvonsporposer une consultation
genétiguea la demande des parents ou de l'équipe
medicale.

HPEVM CEREFAN2026



4. Consultation de croissance



BILANS

AVQ

« Adaptations a domicile
Appareillage

Prothese

Permis de conduire
Passageenfant -adulte

HPEVM CEREFANO25

Croissance

HOSPITALISATION
COMPLETEHC)

e Suite post-opératoire

HOSPITALISATION
DEJOUR(HDJ)

o Arthrogrypose
« Allongements des
membres




LOGIES DU CE



Pathologies
prises en charge

au CEREFAM




Malformations transversales

Malformations longitudinales

Humeérus Humeérus
Meédiale Centrale Latérale
Avant-Bras :
Mb Su Ulna Radius
P Carpe Fente
Main Metacarpe Main bote ulnaire Ectrodactylie | Main bote radiale
Doigts
Bassin Bassin
, Fémur DFFP*
Femur Fémur court congénital
Mb Inf Tibia + Fibula Tibia Fibula
Arriere Pied Arriere Pied Fente Arriere Pied
Pied Meédio Pied Pied | Médio Pied Pied | Médio Pied
Avant Pied Avant Pied Avant Pied

HPEVM CEREFAN2025




Sémantigue

, Pysmelie : developpements anormaux d 0 wu plusieurs membres (trouble de
| 6 e mbr y o:@x®ésouwsirsuffisance)

. Ectromelie (gr :ektros :anormal ;melos :membre) absencecongenital, total ou
partiel, d 0 wu plusieurs membres, transversale ou longitudinale :

., Ectromélie transversale
. Ectromelie longitudinale :

_ EL latérales

. ELmédiale

. E centrale de la main ou du pied
., Ameélie (gr :a :privatif, melos :membre) absencecomplete d 0 wua plusieurs

membres

., Phocomeélie /synde meromélie (gr:phoké :phoque; melos:membre) hypoplasie
ou une aplasiesituée a laracine du membre

., Hemimelie (gr :hémi :demi; melos :membre) defaut de developpementde
| 0 e xt rd®tale d GAunrembre

, Brachydactylie :(Gr :brakhus :court - Daktulos :doigts) brievete des doigts

. Symbractydactylie :Brachydactylie + syndactylie (fusion anormale de deux ou

Elusieurs doi%ts ou ortells
HPEVM CEREFAN2O2
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1.Malformations transversales:
a.Agenesiebras/ avant-

bras/ carpe

b.Brides amniotigues dx
differentiel

2.Malformations longitudinales
a.Main bote radiale / Main
bote ulnaire
b.Ectrodactylie

HPEVM CEREFAN2025




PREVALENCE

Polydactyliespost axiales : 300/100 000 naissances
vivantes

Ectrodactylie : 5,4/100 000 naissancesvivantes

Agenesie de la main et de l'avant -bras: 1-9 /100 000
naissances vivantes

Main bote radiale : 3/100 000 naissancesvivantes

Main bote ulnaire : 1/100 000 naissancesvivantes
Hypoplasiespouce :0,4/100 000 naissancesvivantes
Clinodactylie, camptodactylie : 0,1/ 100 000 naissances
vivantes

Polydactyliespré axiales:0,1/100 000 naissancesvivantes
Macrodactylies et gigantismes : 0,01/100 000 naissances
vivantes




Photos CEREFAM - HPEVM

HPEVM CEREFAN2025



L symbean iy ibaciy boe. clusstficution ot 1ramenn s

Filgure 1. Dueasin d illustration do ba classification modilide des symbrachydaciylies

HPEVM CEREFAN2025 | nEe _ HPEVM CEREFAN2025
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Malformations

membres
SUpPErieurs

PRISEEN CHARGE
PLURIDISCIPLINAIRE

Medecin MPR,chirurgien orthopédiste,
ergothérapeute, psychologue

HPEVM CEREFAN2026



Principes de la prise en charge
o Que veut | 0 e n fea satfamille ?

o Qu O e X rtsllt?e

o Objectif fonctionnel  ?

e Prothese =outil
e Proposition prothese esthétigue au début de la vie en

fonction de la demande

e Prothesemecanigue sanscommande rend peu de
servicesfonctionnels avant 3 ans

o« Prothese portée a partir de 4/5 ans principalement
pourl 0appr enduvéw.s age

e A partir de 8 ans, demandes pour activités specifiques

HPEVM CEREFAN2025



Protheses
esthétiqgues

HPEVM CEREFAN2025
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Protheses
esthétiques
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Protheses
meécanigues
(sans harnais de
commande)

HPEVM CEREFAN2026



Protheses outils

PhotosCEREFAM HSM

HPEVM CEREFAN2025




Prothése Myoeéléctrique basique

transmetteur

microprocesseu manchon

«myo » du grec « mys » qui signifie muscle

0 Protheses alimentées par une énergie
électrique. Chaque contraction des muscles
crée une tension électrique sur la

peau, de | 6 or dde
guelques microvolts.

o Electrodes au contact de la peau (dans
| 6embo  tur e)
o => détectent les contractions

musculaires, les amplifient et les
transféerent au systeme électronique de
la prothese sous forme de signaux de
Photos CEREFAM controle. HPEVM CEREFAN2026
o Ces signhaux mettent ensuite la
prothese en mouvement.




Protheses
myoeélectrigues
bioniques

‘.) open bionics

HPEVM CEREFAN2025



Main imprimeée
3D 1 Super Héros

HPEVM CEREFAN2025



Aldes
techniques
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ATTELLES
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