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1.Les maladies rares



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

sont des ma la d ies qu i

t o uchen t un petit nombre de

personnes par rappo r t à la

population générale et qui, en

ra ison de leur rareté, soulèvent

des ques t ions spéci f iques.

Les maladies dites rares

5 personnes

10 000

À ce jour, la cause d'un grand nombre 
de ces maladies reste inconnue.

Si p resque toutes les ma lad ies  

géné t iques sont des ma lad ies  

rares, tou tes les ma la d ies rares 

ne sont pas des ma lad ies

génét iques.

En Europe, une m a l a d i e est 

cons idérée c o m m e rare

lo rsqu 'e l le t o uche 5 personnes 

sur 10 000*. Il existe des

milliers de maladies rares .

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


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

rares rep résen ten t un enjeu 

ma jeu r de santé p u b l i q u e car 

les 7 0 0 0 m a l a d i e s rares

iden t i f i ées à ce jour a t t e i gnen t  

p lus de 3 mi l l i ons de

personnes soi t 4,5% de la 

popu la t i on . 1  pe rsonne  

su r  2000

El les c o n c e r n e n t dans la

m o i t i é des cas des enfan ts de 

m o i n s de 5 ans.ò*

ñEnFRANCE , les ma l ad i es

Les maladies 

rares touchent 

plus de

3 millions 

de personnes

en France

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


2. LE CEREFAM



+400 Patients en 2024

+900

HPEVDM|CEREFAM2026

Un p lan na t iona l a été m is en p lace en 2 0 0 5 et i l  

est renouve lé tous les 5 ans. Ce p lan est m is en 

îuvrepar des centres de référence qu i

dév e l o ppe n t la recherche et a c c o m p a g n e n t les 

pa t ien ts a t te in ts de ces malad ies .

Consultations en 2024

Depu is 2007 , un cen t re de référence spéc ia l i sé en 

anoma l i es des m e m b r e s a été m is en p lace aux

Hô p i t aux de Sa in t- Maur i ce pour a c c o m p a g n e r les 

pa t i en ts de leur p lus jeune âge jusqu'à 18 ans :

Le CEREFAM.

CEntre REFerence Anomalies Membres

Le CEREFAM garantit l'accès à des soins médicaux de 

qualité, un suivi pluridisciplinaire, une liaison efficace 

entre lôh¹pitalet les médecins/paramédicaux de ville, 

la recherche clinique. Son équipe travaille également 

pour soutenir l'intégration et

lôautonomiedes patients.

sont

Anomalies des membres = maladies rares



Chirurgiens 

orthopédistes

ÉQUIPE PLURIDISCIPLINAIRE CEREFAM

Médecin de 

médecine physique 

et réadaptation 

(MPR)

Kinésithérapeutes
Ergothérapeutes

PsychologuesEnseignants en 

Activité Physique 

Adaptée (EAPAS)
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Dr Anne-Laure SIMON

Dr Philippe SOUCHET

Pr Alain VERLOES
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Dr Nathaly QUINTERO(MPR)Responsabledu CEREFAM 

Dr Marieke CHAMBERON(MPR)
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Recherche:

Dr Camille EVEILLEAU(MPR)
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*MPR: Médecin en médecine physique et réadaptation



SAINT -MAURICE

Hôpitaux Paris Est Val - de - Marne 
Dr Nathaly QUINTERO -PRIGENT

Site constitutif
COORDONATEUR Axe 2 - CEREFAM 

(3 SCMR + 11 CCMR) LILLE
CHU de Lille

Dr Clémence Vanlerberghe 
Site constitutif

PARIS

Hôpital Armand Trousseau 
Dr Manon BACHY

Site constitutif

Chirurgie

Appareillage

Génétique

VALENTON : Institut Robert Merle DôAubign®(Dr Brice LAVRARD)

AMIENS : Centre Hospitalier Universitaire dôAmiens(Dr Céline KLEIN) 

BREST : Centre Hospitalier Morvan (Dr Laëtitia HOUX)

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

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

ST ETIENNE : Hôpital Bellevue (Dr Madeleine ASLAN)

TOURS : CHRU de Tours - Hôpital Clocheville (Dr Benoît DE COURTIVRON) 

VILLENEUVE DôASCQ(Marc Sautelet) (Dr Léa GIACOMELLO)

CLEREMONT FERRAND : (Dr Mounia MANSOUR)

TOULOUSE : CHU de Toulouse - Hôpital des Enfants (Dr Abdelaziz ABID) 

NANCY : Hôpital D'enfant, CHRU de Nancy (Pr. Pierre JOURNEAU)*

Réseauanomaliesdesmembres
CentreAnDDi-RaresIleSdeFrance-CEREFAM

*changement de responsable



Handicap
Handicap: Limitation d'activité 

ou restriction de la 

participation à la vie en société 

subie par une personneen 

raison d'une altération d'une 

fonction ou d'un trouble de 

santé invalidant .

Dictionnaire Le Robert

Handicap: 1. Limitation 

dõactivit®ou restriction de 

participation à la vie en société 

due à une altération des 

capacités sensorielles, 

physiques, mentales, cognitives 

ou psychiques.

Synonymes: infirmité -

déficience

Dictionnaire Larousse.

Constitue un handicap, au sensde la présente loi, toute limitation dõactivit®ou 

restriction de participation à la vie en société subie danssonenvironnement par une 

personne en raisondõunealtération substantielle, durable ou définitive dõuneou 

plusieurs fonctions physiques, sensorielles, mentales, cognitives ou psychiques,dõun 

polyhandicap oudõuntrouble de santé invalidant

La loi du 11février 2005, portant sur lõ®galit®des droits et des chances, la participation

et la citoyenneté des personneshandicapées (article 114) 

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

AU CEREFAM,NOUSPRÉFÉRONSLEMOT

DIFFÉRENCE.

HPEVM| CEREFAM2025

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


3. ORGANISATION DU 

PARCOURS DE SOINS



Le diagnostic à lô®chographie:lô®chographistedoit se limiter 

à la description factuelle de lôanomalieet éviter tout 

commentaire pronostique).

Adresser le patient en Centre Pluridisciplinaire de 

Diagnostic Prénatal (CPDPN).

Proposer un RDV dans un Centre de référence spécialisée 

en malformation de membres pour consultation antenatal.

Confirmation de diagnostique à la naissance dans un Centre 

de référence spécialisée en malformation de membres et 

mise en place dôuneprise en charge multidisciplinaire.

SELON LA DÉCOUVERTE DE A 
MALFORMATION

Antenatal



A la naissance

Un examen clinique complet en présence du ou des parent(s) doit être rapidement 

réalisé à la maternité. Les professionnels ne doivent en aucun cas avoir une attitude 

de fuite, même si dans la majorité des cas, ils nôontjamais été confrontés à 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 première consultation et confirmation du 

diagnostique + mise dôuneprise en charge multidisciplinaire.

SELON LA DÉCOUVERTE DE A 
MALFORMATION



4. LES TYPES DE CONSULTATIONS



TYPE DE 
CONSULTATION

HPEVM| CEREFAM2026

1.Consultation anténatale
2. Consultation de 1ère fois
3. Consultation de suivi

a.Suivi
b.Appareillage

4. Croissance
a.Bilans
b. Hospitalisation complète (HC)

c. Hospitalisation de jour (HDJ)



1.Consultation anténatale



CONSULTATION 
ANTÉNATALE

Cesconsultations sont demandéespar :

DesCentres Pluridisciplinaires de Diagnostic 

PréNatal (CPDPN)

Desobstétriciens / échographistes

Descouples recherchant des informations 

concernant la malformation découverte chez 

leur enfant

LõASSEDEA(association de parents)

HPEVM| CEREFAM2026



OBJECTIFS DE LA 
CONSULTATION

Transmission dõinformationsaux couples :

Eventuelles étiologies (isolée, associéeà un 

syndrome...)

Aspectsfonctionnels dans la vie quotidienne 

Possibilités thérapeutiques (chirurgies, 

appareillages, suivi...)

Partage de notre expertise des enfants porteurs 

de malformation similaire

Propositiondõunaccompagnement 

pluridisciplinaire après la naissancedelõenfant

Permettre la verbalisation autour du 
choc de l'annonce, les angoissesliées à 
l'accueil d'un enfant « différent »

HPEVM| CEREFAM2026



Rendez -vous rapide (10 jours) pour 

répondre à lôangoissedu couple 

Créneaux spécifiques dôuneheure 

Consultation pluridisciplinaire 

associant : médecin spécialisé, 

psychologue, rééducateur 

Lôinstallationprotocolisée pour 

favoriser lô®changeet la confiance

Organisation de la 
consultation

HPEVM| CEREFAM2026



Phases d'une consultation 
anténatale

EQUIPE PLURI -PROFESSIONNELLE

Phases:

Lôannonce 

Le choc

Lôinformation

HPEVM| CEREFAM2026



MEMBRE INFÉRIEUR

Fémur court

Ectromélie longitudinale externe ou 

hypoplasie de la fibula

Ectromélie longitudinale interne ou 

hypoplasie du tibia

PBVE

MEMBRE SUPÉRIEUR

Agénésiedelõavant-bras et du carpe 

Main bote radiale/ ulnaire

Ectrodactylie

Brachydactylies

HPEVM| CEREFAM2026





Lesfuturs parents utilisent souvent le terme de 

handicap lors de cette consultation anténatale

Cesenfants sont bien souvent autonomes dans la vie 

quotidienne

Le terme « handicap » est à interroger dans chaque 

situation

Demandede dossier MDPH: il est discuté, au cas par 

cas avec les parents, le besoindõouverturede dossier 

MDPH,sujet de débat régulier aveclõ®quipe 

pluriprofessionnelle et lõ®quipeenseignante à la 

scolarisation delõenfant(demandedõAVSé).

LES MOTS DITS SUR LôANOMALIE

HPEVM| CEREFAM2026



CEREFAM/ HSM 2021

Projet 
personnalisé :

Symétrie 

Longueur 

Esthétique 

Préhension 

Sensibilité

HPEVM| CEREFAM2026



ñUnhomme qui perd ses bras 
dans un accident

doit lutter longtemps pour sôadapter 
à sa nouvelle conformation, 
mais celui qui naît sans bras

souffre uniquement de sa singularité, 
nôayantjamais eu de bras,
ils ne lui manquent pas.ò

Steinbeck, 1952 
A lôestdô£den



2 . Consultation de 1ère fois



Il s'agit également d'une consultation 

pluriprofessionnelle : un médecin, un 

kinésithérapeute ou ergothérapeute et un 

psychologue

Cette consultation permet d'examiner le patient 

et de poser/confirmer le diagnostic

C'est l'occasion d'établir le projet thérapeutique 

pour la prise en charge de la pathologie.

CONSULTATION DE 

1ÈRE FOIS

HPEVM| CEREFAM2026



3. Consultation de Suivi



SUIVI

Lorsde ces consultations, les médecins peuvent : 

apprécier lõ®volutiondelõenfant

analyser les besoinsen rapport avec sa 

croissance(notamment l'ajustement de la 

prothèse)

évaluer projet chirurgical et thérapeutique du 

patient.

Cesconsultations peuvent avoir plusieurs objectifs : 

La station debout, l'esthétique, la déambulation, la 

marche, les activités de sport et loisir.

La prise en charge est toujours pluridisciplinaire 

(Médecin MPR,chirurgien orthopédiste, 

kinésithérapeute, ergothérapeute, psychologue).

CONSULTATION DE SUIVI

APPAREILLAGE

Pendant les consultations d'appareillages les 

orthoprothésistes travaillent avec l'équipe du 

CEREFAMpour le moulage, l'essayageet la 

livraison des prothèses adaptées à chaque enfant 

(semelles, chaussons,orthoprothèses, prothèses).

Ils font tester les prototypes et cherchent en 

permanence desmoyenset techniques pour mieux 

répondre aux besoinsdu patient.

CONSULTATION1EREFOISGÉNÉTIQUE

Aprèsune évaluation et une consultation de 1ére 

fois, nouspouvonsporposer une consultation 

génétiqueà la demande des parents ou de l'équipe 

médicale.

HPEVM| CEREFAM2026



4. Consultation de croissance



BILANS

AVQ

Adaptations à domicile 

Appareillage

Prothèse

Permis de conduire 

Passageenfant -adulte

HOSPITALISATION 
COMPLÈTE(HC)

Suite post-opératoire

HOSPITALISATION 
DEJOUR(HDJ)

Arthrogrypose 

Allongements des 

membres

HPEVM| CEREFAM2025

Croissance



5. LES PATHOLOGIES DU CEREFAM



Pathologies 
prises en charge 
au CEREFAM

Amputations
Malformations congénitales 

Maladies des brides amniotiques 

Traumatiques

Infectieux : purpura fulminans, ...

Syndrome arthrogryposique

HPEVM| CEREFAM2026
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Dysmélie : développements anormaux dôunou plusieurs membres (trouble de 

lôembryog®n¯se: excès ou insuffisance)

Ectromélie (gr : ektros : anormal ; melos : membre) absence congénital, total ou 

partiel, dôunou plusieurs membres, transversale ou longitudinale :

Ectromélie transversale

Ectromélie longitudinale : 

EL latérales

EL médiale

E centrale de la main ou du pied

Amélie (gr : a : privatif; melos : membre) absence complète dôunou plusieurs 

membres

Phocomélie / syn de méromélie (gr : phokê : phoque; melos : membre) hypoplasie

ou une aplasie située à la racine du membre

Hémimélie (gr : hêmi : demi; melos : membre) défaut de développement de 

lôextr®mit®distale dôunmembre

Brachydactylie : (Gr : brakhus : court - Daktulos : doigts) brieveté des doigts

Symbractydactylie : Brachydactylie + syndactylie (fusion anormale de deux ou 
plusieurs doigts ou orteils

HPEVM| CEREFAM2026

Sémantique



Malformations 
membres 
supérieurs



MEMBRES SUPERIEURS

HPEVM| CEREFAM2025

1.Malformations transversales: 

a.Agénésiebras / avant-

bras / carpe

b.Brides amniotiques dx 
differentiel

2.Malformations longitudinales 

a.Main bote radiale / Main

bote ulnaire 

b.Ectrodactylie



CEREFAM/ HSM 2021

P R É V A L E N C E

HPEVM| CEREFAM2025

Polydactylies post axiales : 300/100 0 0 0 naissances 

vivantes

Ectrodactylie : 5,4/100 0 0 0 naissancesvivantes

Agénésie de la main et de l'avant -bras: 1-9 /100 000 

naissances vivantes

Main bote radiale : 3/100 0 0 0 naissancesvivantes 

Main bote ulnaire : 1/100 0 0 0 naissancesvivantes 

Hypoplasies pouce : 0,4/100 0 0 0 naissancesvivantes

Clinodactylie, camptodactyl ie : 0,1/ 100 0 0 0 naissances 

vivantes

Polydactylies pré axiales : 0,1/100 0 0 0 naissancesvivantes 

Macrodactylies et gigantismes : 0,01/100 0 0 0 naissances 

vivantes
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Agénésie Transversale

de lôavant- bras

Phocomélie

Photos CEREFAM - HPEVM
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Brachydactylies / 

Symbractydactylies
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Main bote 

ulnaire 

Main bote 

radiale

HPEVM| CEREFAM2025



Malformations
membres 

supérieurs :
Prise en chargePRISE E N C H A R G E

PLURIDISCIPLINAIRE

Médecin MPR, chirurgien orthopédiste, 

ergothérapeute, psychologue

HPEVM| CEREFAM2026



Principes de la prise en charge

Que veut lôenfantet sa famille ? 

Quôexiste- t - il ?

Objectif fonctionnel ?

Prothèse = outil

Proposition prothèse esthétique au début de la vie en 

fonction de la demande

Prothèse mécanique sans commande rend peu de 

services fonctionnels avant 3 ans

Prothèse portée à partir de 4/5 ans principalement 

pour lôapprentissagedu vélo.

A partir de 8 ans, demandes pour activités spécifiques

HPEVM| CEREFAM2025



Prothèses 
esthétiques
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CEREFAM/ HSM 2021

Prothèses 
esthétiques

HPEVM| CEREFAM2026

Prothèses Hyper -
esthétiques



Prothèses 
mécaniques 
(sans harnais de 
commande)
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Prothèses outils

Photos CEREFAM- HSM
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Prothèses 
myoélectriques

HPEVM| CEREFAM2026

« myo » du grec « mys » qui signifie muscle

o Prothèses alimentées par une énergie

électrique. Chaque contraction des muscles

crée une tension électrique sur la

peau, de lôordrede

quelques microvolts.

o Electrodes au contact de la peau (dans

lôembo´ture)

o => détectent les contractions

musculaires, les amplifient et les

transfèrent au système électronique de

la prothèse sous forme de signaux de

contrôle.

o Ces signaux mettent ensuite la

prothèse en mouvement.

Photos CEREFAM



Prothèses 
myoélectriques 
bioniques 
HeroArm
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CEREFAM/ HSM 2021

Main imprimée 
3DïSuper Héros

eNable
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Aides 
techniques
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ATTELLES
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