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TaBLEAU | = MALADES REPERES PAR REGIONS EN 2011

Nb Nnés

testés PCU HC HCS* SDM Muco
Nord-Pas de Calais 57 453 3 23 3 10 15
Picardie 22801 > ;. 6 9
‘Champagne-Ardenne 15884 2 3 T s o
‘Lorraine 22270 > g o 5 6
Mlsace 26030 s ; . . 6
Franche-Comté Bog0 o s r o 1
Bourgogne 17501 > ° > P 3
'Rhéne-Alpes 82030 5 34 2 a2 w
PACA+Corse 64370 > 3 s 7 o
Languedoc-Roussillon 30200 o o o 5 1
Midi-Pyrénées 33401 o 15 s ;7 8
Aquitaine 35123 > o o 6 >
“Pays de Loire + Poitow
Angers 29513 ! 2o 3 9 8 .
] Nantes 32077 T 12 3 7 5
Bretagne . L 3 M S T
‘Normandie 39727 5 6 9 7
ledeFrance is3sey s 0 86 28
Centre 8877 > 8 3 10 5
limousin 7665 . 3 e . 1
‘Auvergne 13268 o o o o 3
Sous Total 793 988 43 298 47 305 149
Réunion 14 185 0 0 1 3 3
Guyane 6220 O 3o Lo 30
Mayotte 6508 o o . 9 0
Guadeloupe 6183 . > o 29 o
Martinique sas0 o o o 5 o
StPierre et Miquelon 50 o o o o o
Polynésie, Nouvelle
Calédonie, Wallis et 8 820 0 6 2 o 0
Futuna
Sous Total 46 416 1 11 5 69 3
TOTAL 840 404 44 309 52 374 152

* HCS : formes classiques/non classiques et incertaines.
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TABLEAUX DES DONNEES NATIONALES

TaBLEAU || — AGE AU PRELEVEMENT ET NOMBRE DE REFUS DE L’ENSEMBLE DU DEPISTAGE EN 2011

Nombre de Nnés testés  Age au prélévement REFUS

PCU, HC, HCS (¥) Médiane
Nord-Pas de Calais 57 453 3,39 10
picardie 2281 300 o
‘Champagne-Ardenne 1584 300 1
Lorraine 22270 336 3
Msace o 260% 300 3
_Franche-Comté .. B94 356 ° .
Bourgogne ] e SR g ..
Rhéne-Alpes Lyon 46 897 3,13 7
Rhone-Alpes Grenoble 35133 34 o
PACA®Corse 64370 300 @
Languedoc-Roussillon 30 200 3,20 4
Midi-Pyrénées 349t 300 o
Aquitaine 35123300 6
Pays de Loire + Poitou
Angers 29 513 3,00 2
Cwmemer e
Bretagne . 7274 300 “o
Normandie 39727 LM 2
Ile de France 183 594 3,00 20
. centr .é ...................................... o 877 .......................... 3’00 ..................... g
Uimousin 765 300 0
Auvergne 13 268 3,40 3
Sous Total 793 988 3,17 98
Réunion 14 185 3,00 0
Guyane 620 340
Mayotte 6 508 4,21 0
. Guadeloup é ............................... . 183 ........................... 3’00 ..................... e
Martinique 4450 30 1
_StPierre et Miquelon 2 e, 300 . ° .
Polynésie, Nouvelle
Calédonie, Wallis et 8820 3,00 0
Futuna
Sous Total 46 416 3,19 1
TOTAL 840 404 3,16 99

(*) : PCU : Phénylcétonurie - HC : Hypothyroidie Congénitale - HCS : Hyperplasie Congénitale des Surrénales
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@ roPH*

TasLeau I11.2 — DEPISTAGE DE LA PHENYLCETONURIE EN 2011

Nnés ayant

Ntlzggis un Test Positif (1) Controles sur buvarji (_2) Corvlisués Malades
Nombre % Demandés Recus nggﬁ?}fs B)
Nord-Pas de Calais 57 453 63 0,11 60 58 o 6
picardie 22801 38 017 38 38 3 2 a2
ChampagneArdenne ......... 15884 ............ 100,068 .............. R o 3 ................ o
Lorraine 22270 10 o004 10 9 3 5 )
Alsace 26030 25 010 20 20 3 3 3
Franche-Comte 13940 7 005 7 7 3 3 . 0
Bourgogne 17 501 5 0,03 2 2
RhaneAlpes .................... o 6.3.6 ............ 4.6...........0.;66 ............ 4 PR 45 ........... PR 1 1 ................ 5 ........
PACA+Corse(4) 64370 18 003 6 6 7 8 2
Languedoc-Roussillon 30200 19 006 6 5 2 4 o
MidiPyrénées 33491 3. o0t 2.2 110
Aquitaine 35123 Mo%0 8 AN 4 6 2
Pays de Loire + Poitou
... Angers 29513 oIt e SO oo o3 3 o
Nantes 32977 4 0,01 4 4 2 2 1
Bretagne 37274 13 003 12 12 16 3
Mormandle = .. 39727 ... 37 209 37 B 4 4 3.
Ile de France 183 594 97 0,05 49 45 6 54 9
Centre 887 8 003 8 8B 4 3.2
Jmousin 7665 R Ach T S SR T 1.
Auvergne 13 268 3 0,02 3 3 1 1 o}
Sous Total 793988 435,00 0,05 363 353 63 137 43
Réunion 14185 4 0,03 4 4 0 ) )
Guyane ............................ e . ..........6;66............6 .............. R S 6. ________________ 6 ________
Mayotte ........................... .6..5..6.8. ............. . 0000 .............. SRR S (.). ................ (.) ........
Guadeloupe 6183 4 006 2 2 0 11
Martinique ... 480 2o SO S o O ° .
_StPierre et Miquelon A 0 %00 SO SO RORR O ° ..
Polynésie, Nouvelle
Calédonie, Wallis et 8 820 4 0,05 4 4 1 1 o
Futuna
Sous Total 46 416 14 0,03 12 12 1 2 1
TOTAL 840 404 449 0,05 375 365 64 139 44

(1) Nouveau-nés ayant un taux de phénylalanine supérieur au seuil d’ action (J3 Phé > 3 mg/dl ou 180 nmol/L)

(2) Les contréles demandés correspondent aux contréles sur un nouveau prélévement papier, les «confirmés positifs» sont ces deuxiémes prélévements qui restent
au dessus du seuil d'action

(3) Nombre d’ enfants ayant été convoqués aprés un 1¢ test trés positif + les enfants confirmés positifs au 2¢ contréle
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TABLEAUX DES DONNEES NATIONALES

TaBLeau I11.2 — DEPISTAGE DE LA PHENYLCETONURIE EN 2011

Phénycétonurie Autres
Nb Nr]és PCU PCU ) ?’gggfgf Forme
testés Malades* Classique Atypique Fréquence* permanente Maligne
Nord-Pas de Calais 57 453 3 2 1 1/19 151 3 0
Picardie 22801 - 2 > o 141 o o
Champagne-Ardenne 15884 2 2 o 7942 T o
Lorraine 22270 2 o > ynis ' o
Alsace 26030 3 3 o 18677 > o
Franche-Comté 13940 o o s - U 3 o
‘Bourgogne 17500 2 2 o 18751 . o
Rhone-Alpes 82030 5 5 o /16406 6 o
PACA+Cose 64370 2 11 /3285 s 0
Roussiion 20200 K S °
Midi-Pyrénées 33 491 0 0 0 1 0
S S S 7 S S
Pays de Loire + Poitou
Angers 29 513 1 1 ) 1/29 513 2 )

Lo Mames 32077 e wszerz 1o
Bretagne 37 274 3 2 1 1/12 425 3 0
MNomandie 39727 3.2 1 e 1o
Ile de France 183 594 9 7 2 1/20399 13 2
Centre o ®E77 21 duesy 1o
Limousin 7 665 1 1 0 1/7 665 o o
Auvergne 13268 o o o - 'O o
Réunion 14 185 0 0 0 - 0 0
Guyane ......................... TR S SRR S S
Mayotte 6508 o o o - o o
Guadeloupe 6183 1 1o 1613 o o
_Martinique 4450 S ° S °
StPierre et Miquelon 50 SO SO O S °..
Polynésie, Nouvelle
Calédonie, Wallis et 8820 0 0 0 0 1
Futuna

Sous Total 46 416 1 1 o 1/46 416 o 1
TOTAL 840 404 44 35 9 1/19 100 50 3

* Malades : PCU classiques et atypiques
ns : non significatif
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TaBLeau I11.3 — EVOLUTION DU DEPISTAGE DEPUIS 2006 — PHENYLCETONURIE

METROPOLE 2006 2007 2008 2009 2010 2011
NN testés 794 818 787 343 800 021 793 570 805958 793 988
NN contrélés 80 233 259 s70 502 353
NNcomvogués 02 O ... 183 ws 137
MNNmalades  s4 45 60 B 3 B
........... PCU El-z;tssique 46 42 50 45 39 34
"""""" PCUatypique = 8 3 10 13 14 9
OUTRE-MER
NN testés 48 432 49 022 49 106 48361 47387 46 416
NNcontrdlés . A s 5 2 2 2
NNcomvogués o R T S S S
MNNmalades 0t 0 3. to
"""""" PCU classique 1 3 1
"""""" PCUatypigqe @~ o o o
Incidence : 1/49 022 = - 1/15238  1/46 416
TOTAL FRANCE
NN testés 843 250 836 365 849 127 841931 853345 840404 _____
NNcontrdles B 237 24 s 56 365
MNNcomvoqués o3 99 83 “9 . 89
NN malades L 4 60 58 56 44
. PCUcassique 46 B I “ . B
PCU atypique 8 3 10 13 14 9
Incidence 1/15 616 1/18 182 1/14 152 1/14 516 1/15 238 1/19 100
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TABLEAUX DES DONNEES NATIONALES

TasLEAU I11.4 — PHENYLCETONURIE — BILAN GLOBAL AU 31/12/2011 DEPUIS L’ORIGINE DU

DEPISTAGE
Nb Nnés testés Nb Malades PCU Nba:lliagizs £ Fréquence
Nord-Pas de Calais 2 475 281 213 0o 1/11 621
P|card|e ................................. 745378 ...................... 500 .................. 1/14908 ......
ChampagneArdenne ............... 551067 ....................... P 1/8888 ........
Lorrame ................................. 914395 ....................... . 53 .................. 1/14068 ......
Alsace .................................. 1272392 .................... 1133 .................. 1“/’1&-5.6-6 .......
. Fran S 656 72 4 ...................... o oo : /10 9 45 .......
Bourgogne ............................. 605822 ...................... 4 70 .................. 1/12890 ......
(Rhone-Alpes 255653 om0 o4 18261
PACA + Corse 2163 110 162 2 1/13 353
Languedoc-Roussillon 975385 s7 o 117112
Midi-Pyrénées 1466520 64 0 /2914
JAquitaine ] 1329536 76 S 17494
Pays de Loire + Poitou
Angers 1184 796 50 3 1/23 696
................ . antes111696546o1/24282
Bretagne .............................. : 205602 ..................... o 1/20093 ......
. Normand|e ............................ : 39 7 459 .................... L R s : /12 5 90 ......
. "e " France ......................... P 352 ......................... P 1/17 ) 90 .......
Centre ................................... 888156 ....................... 4 s 1/21147 .......
Uimousin 22583 150 115055
Auvergne 450 826 24 2 1/18 784
Sous Total 28 267 883 1809 40 1/15 626
Réunion 428 640 3 2 1/142 880
Guyane .................................. 12986200 ................
Mayotte 98283 0
Guadeloupe 205 849 4 o 1/51 462
Martinique 7683 7 o . 126
_StPierreet Miquelon 2
Polynésie, Nouvelle
Calédonie, Wallis et 241270 2 ) 1/120 635
Futuna
Sous Total 1281029 16 2 1/80 064
TOTAL 29 548 912 1825 42 1/16 191

- Bilan établi depuis le début de l'activité, da des dates différentes selon les régions.

- Dans la période 67-78, le laboratoire d'Evian a réalisé le dépistage pour de nombreuses maternités. La comptabilité n'était pas régionalisée ; au
total, 33 millions de NN ont été testés et 237 cas repérés. Cette activité n'est pas forcément comptabilisée totalement ou partiellement dans les bilans
des AR.

I ASSOCIATION FRANCAISE POUR LE DEPISTAGE ET LA PREVENTION DES HANDICAPS DE L’EN FAN T 1
Page 45



@ roPH*

TasLeau IV.1 — DEerisTAGE DE L’HYPOTHYROIDIE CONGENITALE EN 2011

Nnés ayant un

Contrdles sur buvard (2)

NbNnes TestPositif @ T o Comorués  Malades
testes Nombre %  Demandés Recus Conﬁrmes )]
Positifs

Nord-Pas de Calais 57 453 54 0,09 24 24 0 32 23
. P|card|e ............................. e 32 ......... . ’ 14 .......... 24 ........... 24 ........... 4 ................ e 7 ........
Champagne-Ardenne 15884 6 o004 1 1 o 6 3
Lorrame ............................. 22270 ........... 86039 .......... N 70 .......... 39 .............. SRR g
Alsace ............................... 26030 ........... 220,0814 ............ 14 ........... S 5 .................. 7 ........
. Fran checomte ................... 13940 ............ 48 e ,34 ........... S o S 4 G g
Bourgogne .......................... : 7501 ............ R . ’1017 ............ 1710 ............... R 9 ........
(Rhone-Alpes 8203 i or7 w38 38 34
PACA + Corse (4) 64370 92 0,14 70 67 3 24 23
Languedoc-Roussillon 30200 156 o052 143 133 3 14 o
MidiPyrénges 33491 33 ot 23 9 2 35 15
_Aquitaine 35123 85 0% 7 ... 62 . 0 SN, AT 9
Pays de Loire + Poitou

Angers 29 513 24 0,08 14 18 2 10 12
"""""""" Nantes 32977 22 o007 22 22 16 16 12
Bretagne 324 97 026 74 72 4 15 %
Normandie 39727 39 0,10 39 39 13 13 14
MedeFrance 183594 447 024 398 31 4z 92 7
Centre 28 877 49 0,17 46 45 9 ! 8
Limousin 7665 13 o017 13 3 s 13 3
Auvergne ........................... 13268 ............ i 0’17 .......... SR L 9 ........

Sous Total 793 988 1486 0,19 1232 1184 205 411 298
Réunion 14 185 5 0,04 5 4 o o o
Guyane .............................. o 4 0,06 ........... e o S 3 ................. 3 ........
Mayotte ............................. 6508 ............. 00,00 ........... S S S R S
Guadeloupe 6183 26 o042 24 2 2 A 2
Martinique 4450 6 o136 5 0 0 . °
StPierre et Miquelon 3 i) ° o0 ° ° RO SR °
Polynésie, Nouvelle
Calédonie, Wallis et 8820 13 0,15 12 12 5 6 6
Futuna

Sous Total 46 416 54 0,12 ] 46 7 13 11
TOTAL 840 404 1540 0,18 1280 1230 212 424 309

(1) Nouveau nés ayant un taux de TSH supérieur au seuil d’ action (J3 TSH = 20 en Delfia ou 25 en RIA)

(2) Les contréles demandés correspondent aux contréles sur un nouveau prélévement papier, les «rconfirmés positifs» sont ces deuxiémes prélévements qui ne se

normalisent pas

(3) Nombre d’ enfants ayant été convoqués aprés un 1¢ test trés positif + les enfants confirmés positifs au 2¢ contréle
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TABLEAUX DES DONNEES NATIONALES

TasLeau IV.2 — DEriSTAGE DE L’HYPOTHYROIDIE CONGENITALE EN 2011

Hypothyroidie - Etiologie

Nb Nné R e .
tt;sté:s MaladeS Ectopie  Athyréose Sr:agliiz ty':)%r;s Fréquence
Nord-Pas de Calais 57 453 23 1 3 9 0 1/2 498
Picardie 22801 7 s 1 2 o 13257
Champagne-Ardenne 15884 - 3 2 o T o 15295
lorraine 22270 8 2 3 3 o 12784
Msae 26030 7 1o 6 o 379
Franche-Comté 13 940 8 3 1 4 0 1/1743
Bourgogne 17500 9 Bl 1'""""""""' 3 o 1/1945
Rhéne-Alpes 82030 35 ;7 n 13 3 12413
PACA+Corse 64370 23 8 6 6 3 /279
Languedoc-Roussillon 30200 9 O 3 6 ° 13356
Midi-Pyrénées 33 491 15 6 1 8 0 1/2 233
Aquitaine 35123 9 2 2 5 0 13903
Pays de Loire + Poitou
Angers 29 513 12 8 o] 4 o] 1/2 459
"""""""" Nantes 32977 12 3 1 8 o  1/2748
Bretagne 37274 14 6 o 7 1 32662
_Normandie 39727 . W 7 3 4o ° /2838
Ile de France 183 594 71 22 9 39 1 1/2586
Centre 28877 8 A 3 o 1/v3610
Limousin 7665 3 o o 3 o 32555
Auvergne 13 268 9 5 1 3 0 1/1 474
Réunion 14 185 o 0 o} o o -
Guyane 6220 3 o o 2 1 1/2073
Mayoue6508 ............. SR O SR R S
Guadeloupe 6183 2 o o 2 o 1/3092
Martinique 4450 1 o o o o o -
StPiemreetMiquelon 50 o o o 0 0 -
Polynésie, Nouvelle
Calédonie, Wallis et 8 820 6 1 1 2 2 1/1 470
Futuna
Sous Total 46 416 11 1 1 () 3 1/4 220
TOTAL 840 404 309 107 48 143 11 1/2720
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TaBLEAU IV.3 — EVOLUTION DU DEPISTAGE DEPUIS 2006 — HYPOTHYROIDIE CONGENITALE

METROPOLE 2006 2007 2008 2009 2010 2011
NN testés 794 818 787343 800021 793570 805958 793988
'NNcontrdlés 1108 1142 849 1123 1365 1184
NNconvoqués 381 358 32 M0 95 w
NNmalades 235 61 %2 w7 293 208
Ectopie o7 88 15 A 0o 106
T s w m o v
Cmmempae 7w m e ms
Non typées 2 9 6 4 8 8
Incidence 1/3382 1/3 017 1/3306 1/3 213 1/2751 1/2 664
OUTRE-MER
NNtestes 48432 49022 49106 48361 47387 46416
NNcontrdles 8 o 6 6 “ “6
NN convoqués 9 8 11 96 __________________ 13
NN malades 8 6 8 9 s u
"""""""""" Ecopie 2 2 2 4 a1
B S ST ST S SR S
' Glandeenplace 3 0 A 6
"""""""" Nontypéess 2 1 2 0 0 3
TOTAL FRANCE
NN testés 843250 836365 849127 841931 853345 840 404
NNeontrdlés 1126 1186 885 1159 1399 1230
NNcomvoqués 0 366 3 M9 401 44
_NNmalades 243 267 250 256 208 399 .
Ectopie 5 0 N o o 07
. Ahyeose 65 9 o 5 s 4“8
... Glandeenplace 5 08 75 8 B8 us .
Non typées 4 10 8 4 8 11
Incidence 1/3 470 1/3132 1/3397 1/3 289 1/2 864 1/2720

I —————
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TABLEAUX DES DONNEES NATIONALES

TaBLEAU V.4 — HypoTHYROIDIE CONGENITALE — BILAN GLOBAL AU 31/12/2011 DEPUIS
L’ORIGINE DU DEPISTAGE

p Malades
Ntzytggs Ectopie Athyréose GlaF‘,Tde en NO[‘ Total rrequence
ace Typée
Nord-Pas de Calais 2080 229 342 117 142 19 620 1/ 3355
Piaardie 770296 66 70 L..Sh.....B... . 2 3z
Champagne-Ardenne 610896 1o 57 65 6 238 i/2567
lomaine . Besy2 81 76 135 o 23 Y27
Alsace 885 962 111 68 35 44 258 1/3 434
Franche-Comté 465394 53 39 53 7 62 1/2873
. Bourgo gne ......................... 605 PO ; 09 ............ 27 ............... 51 ............... B 215 .......... 1/2818 .....
Rhone-Alpes 2290840 301 7o 24 67 663  1/3455
PACA +Corse .................... 1911 . 76 . 278 ........... - 7 ............. SR 3 S 561 .......... 1/3408 .....
LanguedocRoussillon 845527 44 35 B4 13 476 1/48o4
Midi-Pyrénges 1257058 129 72 56 .. 7o e TE
Aquitaine | 1oseu7 121 65 12223 331 1/3185
Pays de Loire + Poitou
Angers 996 253 140 68 73 12 293 1/3 400
................ Nl 985282101543941981/4976
Bretagne 1181733 199 79 w9 a2 12787
Normandie 1397450 178 142 96 10 426  1/3280
lledeFrance 5488660 752 37 526 63 1658  1/3310
centr e ............................... 88815 g 3 67 ............ 51 ............... 71 ................ e R 91 .......... 1/3052 .....
Limousin 227176 5 P 6 37 60 13786
. Auvergne ........................... 450826 .......... 67 ............ 36 ............... e e 13 S 1/3415 ......
Sous Total 25198 764 3354 1673 2 062 419 7 508 1/3 356
Réunion 428 640 3 s SO G e o . 86 Y4984
Guyane o w98e2 32 A 729 Maars
Mayotte 98 283 ° ° S > > 119657
Guadelope 202204 2 2 4 R B V15557
Martinique 172292 2 A 6 3 B, 111486
StPierre et Miquelon 291 o 0 0 0 0 -
Po[ynes|e, N O uve“e ...................................................................................................................................
Calédonie, Wallis et 241270 1 3 5 37 46 1/5 245
Futuna
Sous Total 1272 882 21 15 31 127 194 1/6 561
TOTAL 26 471 646 3375 1688 2093 546 7702 1/3 437

Bilan établi depuis le début de l'activité a des dates différentes selon les régions

I ASSOCIATION FRANCAISE POUR LE DEPISTAGE ET LA PREVENTION DES HANDICAPS DE L’EN FAN T 1
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@ roPH*

TasLeau V.1 — DEPISTAGE DE L’HYPERPLASIE CONGENITALE DES SURRENALES EN 2011

Nnés ayant un
Test Positif (1)

Contréles sur buvard (2)

Ntz:ltggs Nombre % Demandes Recus anﬁ.r mes Conrvzzsués Malades
ositifs
Nord-Pas de Calais 57 453 294 0,51 293 277 3 3
Picardie 22801 93  osm 77 74 10 2 2
. Champag neArde nne .......... 15 a8 4 .......... SR ,64 ........... 9 P Gl R 5 ................ S
Lorrame ............................ ﬁ-é.-z.}a ........... 27 .......... (.).,.1.2. ........... 2519 ............. o O S
Alsace .............................. 2-6”6'3—6 .......... i6'3w”m6;-4-6 ........... T e 3 ................ 51 .......
FrancheComte .................. 13940 .......... i'é'zwwud;éé .......... L iié ........... g g
(Bowgogne 17501 st 029 48 48 6 2 2
Rhdne-Alpes 8203 369  o4s 369 349 52 2 2 .
PACA + Corse 64 370 624 0,97 399 396 oo 4 4
Languedoc-Roussillon 30200 296 008 279 239 3 0 o
Midi-Pyrénées 33491 83 025 82 58 2 3 2 ..
Aquitaine 35123 393 2 370 36y 3 ° .
Pays de Loire + Poitou
Angers 29513 141 0,48 135 92 ) 7 3
e Umer W e ww s
Bretagme 37274 43 22 M9 Mot 4 2 2 .
Normandie 39727 434 1,09 434 415 177 7 3
lledeFrance 183594 856 o047 783 748 0 82 6
Centre 28877 168 058 162 o 5 5 o1
limousin 7665 4 o3 4t 38 2 o4 0
Auvergne 13 268 35 0,26 35 32 2 2 o
Sous Total 793 988 4728 0,60 4301 3977 425 236 33
Réunion 14185 38 0,27 38 29 1 1 1
Guyane 6220 s o7t 43 3 > 31
‘Mayotte 6508 8 028 17 1 o 1
“cuadetoupe 6183 24 039 23 23 0 1 0
Martinique 4450 24 os4 23 20 0 S ° ..
StPierreet Miguelon 50 o o0 o O % .. ° . ° .
Polynésie, Nouvelle
Calédonie, Wallis et 8820 40 0,45 21 21 2 2 2
Futuna
Sous Total 46 416 188 0,41 165 136 5 9 5
TOTAL 840 404 4916 0,58 4 466 4113 430 245 38

(1) Nouveau-nés ayant un taux de 170HP supérieur au seuil d’ action (J3 170HP = 60 nmol/L)

(2) Les contréles demandés correspondent aux contréles sur un nouveau prélévement papier, les «confirmés positifs» sont ces deuxiémes prélévements qui ne se
normalisent pas

(3) Technique Delfia

(4) Technique Cis Bio
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TABLEAUX DES DONNEES NATIONALES

TasLeau V.2 — DEPISTAGE DE L’HYPERPLASIE CONGENITALE DES SURRENALES EN 2011

Hyperplasie congénitale

L Autres formes
des surrénales

Noae Malades Forme cias:  Forme  ro " Forme  Fréquence
sique avec virilisante classique incertaine
perte de sel pure ou autre

Nord-Pas de Calais 57 453 1 1 o 0 2 1/57 453
picardie 22801 S 2 o o o 111401
Champagne-Ardenne 15884 o o o o - _—
Lorraine 22270 o o o o o Ny
Alsace 26030 1 o 1 o o 1/26 030
Franche-Comté 13940 o o T o o 1/13940
Bourgogne ...................... 17501 ........... S S I > : /8751 ......
RhaneAlpes ................... 82030 .......... L S e S : /41015 .....
PACA®Corse 64370 4 3 1.0 o0 116053
Languedoc-Roussillon 30 200 o o o o o -
Midi-Pyrénées 33400 2 o 2 2 o 1/16 746
Aquitaine 35123 0 0 0 0 0
Pays de Loire + Poitou

Angers 29 513 3 2 1 ) o) 1/9 838
............... Nantes3297733ooo1/10992
Bretagne 724 2.2 0 0 o 18637
Normandie 39727 3 3 0 0 3 1/13 242
lledeFrance 835904 6 6 o 2 2 1/30599
Centre 28877 1 1 o 'O 1 1/28877
leousm ......................... 7 665 ........... R s
Auvergne ........................ 13268 .......... S S
Réunion 14185 1 1 o} o} 0 1/14 185
Guyane 6220 1 A T o o 1/6220
Mayotte 6508 T 1 o S 1/6508
Guadeloupe ..................... 6183 ........... R L
Martmlque ....................... 4 450 ........... S S
StPiemeetMiquelon 50 0 0 0 0 0
Polynésie, Nouvelle
Calédonie, Wallis et 8 820 2 2 o 0 o) 1/4 410
Futuna

Sous Total 46 416 5 5 o o o 1/9 283
TOTAL 840 404 38 32 6 5 9 1/22116
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TaBLEAU V.3 — EvoLUTION DU DEPISTAGE DEPUIS 2006 — HYPERPLASIE CONGENITALE
DES SURRENALES

METROPOLE 2006 2007 2008 2009 2010 2011

NN testés 794 818 787343 800021 793 570 805958 793988

Incidence

OUTRE-MER
NN testés 48 432 49022 49106 48361 47387 46416
NNcontdles 76 98 o1 w23 7 36
NNcomvoqués o 0o o 6 7o .
NN malades 3 6 4 4 5
"""""""""" FCPS® 3 4 6 4 25
"""""""""" FcWwe o 2 o o oo
Incidence 1/16 144 1/8 170 1/12 090 1/11 847
dont Réunion  1/7281 1/4 944 1/4 761 1/7141
TOTAL FRANCE
NN testés 843250 836365 849127 841931 853345 840404
NNcontralés 3048 321731233649“36 _____________ aus .
NNconvoqués 210 79 92 09 33 245
NNmalades “wo 44 . 7 2 8
FCPS® 36 38 39 45 41 32
"""""""""" FCWe 5 6 8 12 u &
Incidence 1/20 567 1/19 008 1/18 067 1/14 771 1/16 410 1/22 116

(1) Forme Classique avec perte de sel
(2) Forme Classique virilisante pure
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TABLEAUX DES DONNEES NATIONALES

TaBLEAU V.4 — HYPERPLASIE — BILAN GLOBAL AU 31/12/2011 DEPUIS L’ORIGINE DU DEPISTAGE

. Malades Autres formes
Ntlzgtg:s Forme 'F.o.rme M:?;?iles Forme non Forme DS
Classique Cl e Classique Incertaine
pure
Nord-Pas de Calais 1287 802 60 7 67 4 4 1/19 221
P|card|e377300 ............ R . GEHEEE - 1/18865
Champagne-Ardenne 277814 5 o4 19 T 3 114622
lorraine 391058 6 O 7 > o 1/23003
. Alsa Ce .............................. 405 842 ............ s g P S Y : /25 36 5 .
Franche-Comté 227037 7 1.8 3 0 128380
Bourgogne 442 341 19 6 25 1 o 1/17 694
. RhaneAlpes .................... ; 430 e 64 .............. P 74 ................ R S : /19 3 25 >
PACA+Corse .................... RSP e 3 ................ 3 S S 1/32633
Languedoc-Roussillon 430770 2 1 2 T o 1/19580
. M|d| Pyrenees ................... oo 204 ............ T 7 ................ 3 5 e 4 ................ e 1/17 149 .
Aquitaine 504248 22 7 29 23 17388
Pays de Loire + Poitou
Angers 487 643 25 6 31 1 0 1/15 730
S Mg . 09571 ............ 19 ............... S Ny e S 1/29027
Bretagne ........................... ; 14723 ............ e 5 ................ 3 33 ................ S 1/18628
Normand|e784657 ............ 45 .............. PR 568 ................ S 1/14012
. "e d .e. France .................... 3 : 46 205 .......... T 14 .............. iﬁ'z' .............. L 7 ............ 1../.2;.1. 452 .
Centre 84320 4222 118185
Limousin 118 747 11 0 1 7 1 1/10 795
Auvergne .......................... ROVIOSEE 9 ................ S L 3 ............ 1/22863
Sous Total 13 712 720 595 96 691 72 34 1/19 845
Réunion 382034 57 7 64 4 o) 1/5 969
Guyane129862 ............. 7 D 7 ................. e S : /18552
Mayotte 98283 3 o 3 0 o 7
_Guadelowpe . ugo S S 6 2 ° 119023
Martinique &3 LA R S 2 ° Y0914
St Pierre et Miquelon 291 0 o 0 0 0
. Poly ne5|e, N .6 uvelle .......................................................................................................................................
Calédonie, Wallis et 147 137 1 2 13 0 Y 1/11318
Futuna
Sous Total 959 059 91 10 101 9 o 1/9 496
TOTAL 14 671779 686 106 792 81 34 1/18 525

Bilan établi depuis le début de l'activité a des dates différentes selon les régions
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TaBLEau V1.1 — DEPISTAGE DE LA DREPANOCYTOSE EN 2011

Nb Nng o del Malades (2) Fréquence
) Nnes Nb Nnés testés edela 6
et Drpmacyose T som ot ik
Drépano
Nord-Pas de Calais 57 453 9 482 16,50% 10 1/5 745 1/948
Picardie 22801 5218 22,88% 6 1/3800 1/870
Champagne-Ardenne 15884 2525 5,90% 4 13971 1/631
“Lorraine 22270 4353 19.55% 3 17423 11451
Alsace 26030 8280 31,81% ;7 13719 1/1183
Franche-Comté B 2730 1958% 0
Bourgogne 17500 3510 20,06% 4 1/4 375 1/878
Rhone-Alpes 82030 28320 3452% 21 13906 /1349
PACA+Corse 64370 27131 4205% 7 19196 1/3876
LanguedocRoussillon 30200 12504 A% 3 110067 /4168
Midi-Pyrénges 33491 10687 31,91% 7 Y4784 1/1527
Aquitaine 35123 5658 611% 6 1/5854 1/943
. Pays L s R BT T B
Angers 29 513 3115 10,55% 9 1/3 279 1/346
"""""""" Nantes 32977 4401  13,35% 7 /4711 1/629
Bretagne w274 2290 6% 5 7ass  alss
Normandie 39727 5708 w3ir% 9 V444 1635
llede France 183594 - 116854 63,65% 186 1/987 1/628
Centre 28877 5584 19.34% 0 1/2888  1/558
“Limousin - 7665 2007 26,18% 1 1/7665 1/2007
Auvergne 13268 2326 753% o - -
Sous Total 793 988 262 683 33,08% 305 1/2 603 1/861
Réunion 14 185 14 185 100% 3 1/4 728 1/4728
Guyane 6220 6220 100% 23 /270 /270
Mayotte 6508 6508 100% 9 1723 1/723
Guadelowpe() 6183 6183 0% 29 a3 a3
Martinique@ 440 40 00% 5 1890 1/
St Plerre et Miquelon - 50 2 G O e
. Polyné5|e, Nouvelle
Calédonie, Wallis et 8820 46 0,52% 0 - -
Futuna
Sous Total 46 416 37594 80,99% 69 1/673 1/ 545
TOTAL 840 404 300 277 35,73% 374 1/2 247 1/ 803

(1) Le dépistage de la drépanocytose n’ est pas fait conjointement avec les autres dépistages en Martinique et en Guadeloupe, la drépanocytose est réalisée sur
place et les autres dépistages sont réalisés par la région Ile de France.
(2) Les malades comptabilisés ne tiennent compte que des syndromes dépanocytaires majeurs (SDM) : SS ; SBthal ; SC ; SDPunjab ; SOarab ; ASAntilles
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TABLEAUX DES DONNEES NATIONALES

TaBLEAu V1.2 — DEPISTAGE DE LA DREPANOCYTOSE EN 2011

Malades Syndrome Drépanocytaire Hétérozygotes HbS

Nb Nnés testés -----------ormrosesormrmrcsce e L ey 17—

Drépanocytose majeure Fréquence
panocyt SDM  SS(1) SC SRthal Autres AS ASsurles AC _Autre

SDM Nnés ciblés anomalie
Nord-Pas de Calais 9482 10 8 o 2 o o 183 1/52 58 1
picardie = 5218 6 . 4 2 o o o 127 1/m1 25 9
Champagne-Ardenne - 2525 4 3 o 1 o o 80 1/32 18 8
Lorraine 4353 3 2 o 1 o o 75 1/s8 27 21
Alsace @ 8280 ;7 5 1 1 o 1 159 1/s52 36 31
Franche-Comté - 2730 o o o o ol o s 168 17 12
‘Bourgogne 3510 . 4 4 o o o o 78 1/45 16 o
Rhone-Alpes 28320 21 17 3 1 o o 539 1/53 126 82
PACA®Corse 271317 5 110 2 306 8y o7 25
Languedoc-Roussillon 12504 3 3 o o o 1 120 1/104 64 25
Midi-Pyrénées 0687 7 2 5 o o o 84  1/58 60 44
Aquitaine 568 6 5 1 0 o o 9 1B 4 a1
Pays de Loire + Poitou
Angers 3115 9 7 1 1 ) 0 138 1/23 33 9
"""""""" Nantes 4400 7 6 1 o o 1 m7 1/38 30 10
Bretagne2290 .............. 5 ........... 4 ....... S e e . 119 ......... 1/19 ......... ; 5 ......... =
Normandie 5708 o 5 3 1 o o 190 1/30 53 11
MedeFrance 16854 186 120 53 12 1 3 4138 128 1063 75
Centre 5584 10 7 2 1 o o 224 1/25 49 2
. leousm ............................ . 007 .............. R e S S R e 5 4 ......... 1/37 ......... o oo
Auvergne 2326 o o o o ol o 31 175 6 5
Réunion 14 185 3 3 o 0 ) ) 327 1/43 10 8
Guyane 6220 23 12 1 o o o 491 1/13 173 10
Mayotte 6508 9 8 o 1 o o 206 1/22 o 7
Guadeloupe 6183 29 6 1 2z o o 48 1w 18 25
Martinique 4 450 5 2 3 o o o 326 1/14 19 117
StPiemeetMiquelon 2 0 0 © 0 0 0 0 0.
Polynésie, Nouvelle
Calédonie, Wallis et 46 o o o 0 o o 3 1/15 0o
Futuma
Sous Total 37 594 69 41 25 3 o 0 1901 1/20 450 167
TOTAL 300 277 374 249 98 26 1 8 8952 1/34 2304 574

(1) Ce groupe est la forme majoritaire de SDM, nous avons comptabilisé les SS confirmés ainsi que les profils FS non encore confirmés
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o AFDPHE

TaBLEAU V1.3 — EvOLUTION DU DEPISTAGE DEPUIS 2006 — DREPANOCYTOSE

METROPOLE 2006 2007 2008 2009 2010 2011
NN testés 214 181 223 964 235905 242 673 253 466 262 683

Incidence globale 1/2 749

Incidence ciblée 1/752

OUTRE-MER

NNtestés . 39486 39094 40274 39268 38536 .

NN SDM 90 56 64 89 68 69

Incidence globale 1/439 1/698 1/629 1/ 441 1/567 1/545

Hz HbS 2 207 2 003 2 057 2 050 1985 1901

Fréquence AS/NNcibles 118 /20 /20 afp a9 aj0
TOTAL FRANCE
NN testés 252 828 263 114 276 134 281982 292 041 300 277

Incidence globale 1/2 249 1/2 065

Incidence ciblée 1/674 1/650
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TABLEAUX DES DONNEES NATIONALES

TaBLEAU V1.4 — DREPANOCYTOSE — BILAN GLOBAL AU 31/12/2011 DEPUIS L ORIGINE
DU DEPISTAGE

Nt:g'é'is SS SC SBthal Autre Total * Fréquence

Nord-Pas de Calais 175 614 A e TN ... A Y1849
Picardie 46535 37 16 2 0 5 1/846
Champagne-Ardenne 42003 24 6 4 0 3% 1235
Momaine 55943 B 4 S © e 7.
Msace 83564 47 B 5 O 60 .. 11393
Franche-Comté 27537 4 0 2 0 6 /4590
Bourgogne32100 ............. R 3 ................. IR 24 ........... 1-/’1“3-38
. Rh6neAlpes ...................... 256 .3.1.1. ........... P 31 ............... 19 ................ g ; 13 - 1/1 203
PACA+Corse se277n 49 V3095 e
LanguedocRoussillon 0761 2t 2 . S 2 Y485
Midi-Pyrénées 8387 3 m. . 2 % 45 11863
Aquitaine 43866 38 12 S s2 M
Pays de Loire + Poitou

Angers 44 874 43 12 4 o 59 1/761
................ : ante554o363276o451/1201
Bretagne 777 6 213 0 31 sz
MNormandie 7595 84 22 R S wo V684
MedeFrance 1442064 1939 s85 239 2746 /525
Centre 45774 46 B A% 5 . vros
Limousin w45 2 2 1 0 15 1/961
Auvergne ........................... 26990 .............. PR 3 ................. S 9 ............ 1/2999 .....

Sous Total 3 022 647 2712 773 330 10 3 825 1/790
Réunion 246 271 48 1 5 o 54 1/4 561
Guyane 102138 71 61 3 o ws 1/230
Mayotte 98275 183 o 10 34 1638
Guadeloupe 176 193 493 D s [ S 6o Y293
Martinique w62 254 83 B 5360
StPiemeetMiquelon 0 0 0 © o O
Polynésie, Nouvelle
Calédonie, Wallis et 281 0 0 0 0 0 -
Futuna

Sous Total 749 369 1219 338 52 5 1614 1/464
TOTAL 3772 016 3931 1111 382 15 5439 1/694

(*) Les malades comptabilisés ne tiennent compte que des syndromes dépanocytaire majeurs (SDM) : SS ; Spthal ; SC ; SDPunjad ; SOarab ; ASAntilles
Bilan établi depuis le début de l'activité a des dates différentes selon les régions
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TasLeau VII.1 — DEPISTAGE DE LA MUCOVISCIDOSE EN 2011

Nnés ayant une

Nbhngs  TIRJ3=seuil @) cenotypageCie
Date de testés o !\lb de 2 Total avec
o1/01/02 Nord-Pas de Calais 57 453 242 0,42% 207 o 25 36
_oy/objoz Picardie 22801 04 04% 104 8 B 6
o01/09/02 Champagne-Ardenne 15884 56  035% 54 0 8
_o1/o6/02 Lorraine 22270 146 066% 146 6 17 23
_otfiofox Msace 26030 w1 o4% a5 19
_15/04/02 Franche-Comte 13940 81 os58% 8o Lo 6 .. 7
_otjos/oz Bourgogne 7501 52 030% 51 R T T
" 01/10/02 Rhéne-Alpes 82030 403  049% 396 9 4 35 ...
_01/o4/02 PACA#Corse 64370 350 0.54% 350 9 . 29 . EL
_01/06/02 _LanguedocRoussillon 30200 132 o44% 13t o o 10
_o1fi0fo2 MidiPyrénées 33491 7 o3s% w7 5 9 “
o1/01/03 Aquitaine 35123 185  053% 184 2 16 8
.................... PaysdeL0|re+P0|tou
01/05/02 Angers 29 513 53 0,18% 53 6 9
ey Mot ey P e a R o
_o1foifo> Bretagne 37274 180 o48% 0 w23 34
ot/ot/o2 Normandie 39727 230 058% 229 6 21 27
_oyjogjoz lledefrance 183504 793 o43% 776 21 47 68
Loyobfoz Centre 28877 121 o42% 120 3 10 13
ot/os/o2 Limousin 7665 42 055% 42 1 2 3
o1/09/o2 Auvergne 13268 34  026% 34 T T o
Sous Total 793988 3493 0,44% 3 426 113 313 426
01/06/02 Réunion 14185 83 0,59% 33 3 5 8
" 01/01/08 Guadelowpe 6183 32 052% 29 o o o
"""""""""" Guyane18100,00%0000

TOTAL

50

814587

3608 o0,44% 3538 116 318 434

(1) Nouveau-nés ayant un taux deTrypsine supérieur au seuil d’ action (J3 TIR = 65 pug/l)
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TABLEAUX DES DONNEES NATIONALES

TaBLEau VII.2 — DEPISTAGE DE LA MuUCOVISCIDOSE EN 2011

Contrdles TIR J21 (1)
Nb Nnés
testés Demandés Recus Confirmés Positifs
Nord-Pas de Calais 57 453 48 64 1
Picardie 22801 _ 6 >
‘Champagne-Ardenne 15884 7 6 o
“Lorraine 22270 s 2 >
Alsace 26030 2 20 3
Franche-Comté 13940 3 n >
Bourgogne 17501 4 . s 1
(Rhone-Alpes 82030 67 63 o om
JPACAtCorse ... 64370 oA B5 e 5
Languedoc-Roussillon 30 200 17 16 4
Midi-Pyrénées 3491 6 7 T
Aquitaine 351327 232
Pays de Loire + Poitou
Angers 29 513 11 10 0
"""""""" Nantes 32977 15 14 o
Bretagne 324 20 72
Normandie . 39727 S 35 6
MedeFrance ... 83594 B4 2o B
Centre 28 877 29 16 4
Limousin 7665 12
Auvergne 13 268 4 3 o
Sous Total 793 988 602 532 71
Réunion 14 185 15 15 5
Guadeloupe 6183 9 6 o
Guyane .................................... R R o
St Pierre et Miquelon 50 0 Y 0
TOTAL 814 587 626 553 76

(1) Les contréles demandés correspondent aux contréles sur un nouveau prélévement papier, les «confirmés positifs» sont ces
deuxiémes prélévements dont la TIR est supérieure a 40 ug/L
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o AFDPHE

TaBLEAU VII.3 — DEPISTAGE DE LA MUCOVISCIDOSE EN 2011

Nord-Pas de Calais

Auvergne
Sous Total
Réunion

Malades
2 mutations 1 mutation J21 positifs Total

11 25 11 47 15
................................................. 882189
................................................. O
................................................. 6172256
................................................. 5143226
................................................. 16291
................................................. 14163
................................................. 946116614
................................................. 92954312
................................................. 0104141
................................................. 591158
................................................. i

6 3 o} 9 8
................................................. 590145
................................................. ; 12323615
................................................. 6216337
‘llede France @~ =21 w7 13 & 28
.............................................. 3104175
................................................. 12251
................................................. 36093

113 313 71 497 149

3 5 5 13 3
................................................. e
................................................. L

St Pierre et Miquelon
Sous Total

Nnés Convoqués au CRCM

w
L O
U1 el
Y
W
W Nel

TOTAL

116

(1) Les contréles demandés correspondent aux contréles sur un nouveau prélévement papier, les «confirmés positifs»
sont ces deuxiéemes prélévements dont la TIR est supérieure a 40 ug/L
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TABLEAUX DES DONNEES NATIONALES

TasLeau VIl.4 — DEPISTAGE DE LA MUCOVISCIDOSE EN 2011

Malades Mucoviscidose (1)
Ntzytg:s Total frlf)c:lrtr;:‘;:s ”Sllil’?\l/ mﬁ;f:tciozns mﬁ\;g:i(lm mﬁﬁiign Fréquence
(kit 30) (kit30)  (kit 30)

Nord-Pas de Calais 57 453 15 3 3 1 4 0 1/3 830
Picardie = 22801 9 2 1 8 1 o 1/2533
Champagne-Ardenne 15884 o o o o o o -
lorraine 22270 6 o > 6 o o 13712
Alsace 26030 6 o 1 5 1 o 1/4338
Franche-Comté 13940 1 1 o o T o o 1/13040
Bourgogne 17501 3 o > : 1 1 1/5834
Rhone-Alpes 82030 14 2 > °o 5 o 1/5859
PACA+Corse 64370 12 | o o o > 1 15364
Languedoc-Roussillon 30200 1 o o o o o 1/30200
Midi-Pyrénées 33491 8 1 o o 5 2 1 1/4186
Aquitaine 35123 2 0 12 0 o afyse

Pays de Loire + Poitou

Angers 29 513 8 2 0 6 2 o 1/3 689
............... Namtae 329775105001/6595
Bretagne 37274 15 - 3 3 o s o 1/2485
Normandie 39727 7 1 o 6 1 o /5675
MedeFrance 183594 28 10 s o216 1 /6557
(Centre 2875 2 L ER 2 o ...Ms175
Limousin 7665 0 O Lt ° . 0 ...M7ees

Auvergne 13 268 3 0 0 3 0 0 1/4 423

Sous Total 793 988 149 26 21 113 32 4 1/5329
_Réunion 14185 3 ! SO Lo 3 ! SO 0 ... Y4728

Guadeloupe 6183 0 0 0 0 ) )

Guyane ............................ PO I O R S O o
StPierre et Miquelon 50 o o o o o o

TOTAL 814 587 152 26 22 116 32 4 1/5359

(1) Les deux groupes précisés (formes frontiéres et lléus/DPN) sont comptabilisés parmi les malades, ce ne sont pas des sous groupes exclusifs

I ASSOCIATION FRANCAISE POUR LE DEPISTAGE ET LA PREVENTION DES HANDICAPS DE L’EN FAN T 1
Page 61



pPHE

TasLeau VII.5 — Mucoviscipose — EVOLUTION DU DEPISTAGE DEPUIS 2006

METROPOLE 2006 2007 2008 2009 2010 2011
NN testés 794887 787419 00021 793633  B06006 793988
NNgénotypes . 4320 3767 403 3910 3770 3433
""""""" amutations 132 w9 w9 ;8 98 w3
"""""""" tmutaion 369 285 3% 326 301 33
‘NNavecTIRJ21 750 718 603 545 558 563
NNcomogqués 63 . 6 S96 .Sk 488 4T
NN malades vs 153 166 180 131 149
"""" dontF.frontieres 28 23 12 23 23 26
- m/oPN 28 22 24 2 6 21
Incidence 1/4 568 1/5 147 1/4 819 1/4 409 1/6 153 1/5329
OUTRE-MER
NN testés 14 561 14 831 21109 20 846 20 468 20599
NNgénotypes “s w2 97 7y we w2
""""""" 2mutaions 6 5 3 4 2 3
"""""""" imutaton 4 12 1 % 8 5
NNavecTRjzs 5 3 2. 6 2
NN convoqués 23 21 26 20 2 3
MNNmalades 8 A B T S
"""" dontF.frontieres o o 2 1 1 0
 M/DPN 3 i1 o o T 1
Incidence 1/1 820 1/2 118 1/7 036 1/4 169 1/6 823 1/6 866
TOTAL FRANCE
NN testés 809 448 802 250 821130 814 479 826 474 814 587
NNgénotypes 4463 3887 4228 4089 3912 3545
""""""" 2 mutations 138 124 122 149 10 16
... amutaton 383 297 407 340 309 38
NN avec TIR J21 765 730 e, 37 . 57 4 584 .
_NNcomvoqués 626 37 62 561 300 s 310 e
NN malades 182 160 169 185 B4 52
"""" dontFfrontieres 28 23 w4 24 24 26
IM/DPN 31 23 24 22 17 22

Incidence 1/4 448 1/5 014 1/4 859 1/4 409 1/6 168 1/5359

Page 62



TABLEAUX DES DONNEES NATIONALES

TasLEAU VII.6.1 = Mucoviscipose — BILAN GLOBAL AU 31/12/2011 DEPUIS L’ORIGINE DU

DEPISTAGE
Nb Nnés o BM o
testés Nbre de BM BM positives BM positives Total BM
réalisées 2 mutations 1 mutation positives
Nord-Pas de Calais 568 344 2628 125 2438 373
Picardie 220730 1346 . woo 38 182
Champagne-Ardenne 151929 | 849 21 o6 uz
Loraine 220519 1373 o 51 198
Alsace 244659 1702 55 155, 208
Franche-Comte 14762 87 20 8 109
Bourgogne 173 961 689 32 62 94
Rhéne-Alpes 741347 4797 24 396 520
PACA+Corse 609087 3554 65 293 358
Languedoc-Roussillon 276165 1904 7 58 95
Midi-Pyrénées 292147 1090 38 05 w3
Aquitaine 310260 1657 5= S 2 e 72
Pays de Loire + Poitou
Angers 288 759 893 47 74 121
................ Namrag 32361589549 93142
Bretagne 375967 1826 o7 261 358
Normandie 400288 - 2203 8 29 313
lledeFrance 1642088 10281 190 621 811
Cetre 277830 68 a1 s 82
Limousin 73227 . 453 2o E 4
Auvergne 126 278 645 20 51 71
Sous Total 7 441 962 40 790 1190 3 473 4 663
Réunion 139 052 1321 30 121 151
Guadeloupe 25662 205 s 8 1
Guyane ................................ SRR S SRR s S
Sous Total 164 925 1526 33 129 162
TOTAL 7 606 887 42 316 1223 3 602 4 825

Bilan établi depuis le début de l'activité a des dates différentes selon les régions
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pPHE

TasLEAU VII.6.2 = MucovisciDoSE — BILAN GLOBAL AU 31/12/2011 DEPUIS L’ORIGINE DU

DEPISTAGE
Nbre de malades Nbre de malades
P o Fome Forme L Fréauence
mutations mutation mutation Classique frontiére

Nord-Pas de Calais 125 21 0 122 24 146 1/3 893
picardie 4y 10 o 4 7 sy 1/4088
Champagne-Ardenne 2t 5 o0 24 2 26 15843
Lorraine 47 13 2 53 9 62 1/3 557
Alsace 53 9 3 59 16 75 1/3262
FrancheComte 20 8 2 29 1 30 1419
Bourgogne 32 9 o 35 6 41 1/4 243
(Rhone-Alpes 124 53 8 1 24 85 14007
PACA + Corse 65 42 3 97 13 110 1/5537
Languedoc-Roussillon 37 2 s 46 7 53 1521
Midi-Pyrénées | 38 9 1 45 3 48 1/6086
Aquitaine 446 1 46 5 st 1608y
Pays de Loire + Poitou

Angers 47 10 o 48 9 57 1/5 066
"""""""" Nantes 49 17 o 54 12 66  1/4903
Bretagne 97 3 1 108 2 w9 1f20u
Normandie 84 20 0 92 12 104 1/3 849
MedeFrance 90 55 6 200 s 251 1/6s4z
Centre 4 14 0 47 8 55 1/5 051
limousin 2 s 2 16 2 18 1/4068
Auvergne 20 3 1 18 6 24 1/5262

Sous Total 361 34 1347 238 1585 1/4 695
Réunion 30 12 o 38 4 42 1/3 311
............................................ 3103141/6416
............................................ T

Sous Total 33 13 o 41 5 46 1/3 585
TOTAL 1223 374 34 1388 243 1631 1/4 664

Forme frontiére : Enfants diagnostiqués sur mutations avec un test de la sueur - 6o mmol/L
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TABLEAUX DES DONNEES NATIONALES

TaBLEAu VIII.1 — FREQUENCE DE LA PREMATURITE DANS LES TESTS POSITIFS EN 2011

Phénylalanine 170HP
""""" Nbo  Péma % Nb_ Préma_ %
Nord-Pas de Calais 63 56 889 294 274 93,2
Picardie 13 342 03 77 828
Champagne-Ardenne 10 S 500 % .90
Momaine i 330 2 27 1000
Alsace .............. 25 10 40,0 103 _______________ 9592,2 .......
Franche-Comte 7o O e B0 M2 o8
‘Bourgogne 5 o o0 s 45 882
Rhone-Alpes o 30 62 69 47 940
PACA®Corse 8 s 278 64 513 822
 Languedoc-Roussillon 19 9 ah 296 277 93,6
Midi-Pyrénées 30 00 B3 7 07
Aquitaine 6 . 429 393 353 898
Pays de Loire + Poitou

Angers 11 45,5 141 133 94,3
""""""""" Nantess 4 2 500 4 33 750
e m e e e s
Normandie 7 8 757 434 403 929

Ile de France 97 50 51,5 856 789 92,2
Centre s r 125, 168 146 869
“limousin 4 3 750 o4 no 100,0
‘Auvergne 3 2 667 35 27 74

Sous Total 435 234 53,8 4728 4 220 89,3

Réunion 4 4 100,0 38 37 97:4
Guyane o o - 4 o 90,9
Mayotte o o - 18 16 889
Guadelowpe 4 2 500 2% 23 958
Martinique 2 ! 200 4 23 958 .
StPiemeetMiquelon 0 0 -0 © o

TOM 4 2 50,0 40 35 87,5

Sous Total 14 9 64,3 188 174 92,6

TOTAL 449 243 54,1 4916 4394 89,4
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TaBLeau VIII.2 — FREQUENCE DE LA PREMATURITE DANS LES TESTS POSITIFS EN 2011

TSH TIR
Nb Préma % Nb Préma %
Nord-Pas de Calais 54 13 241 242 8 36,0
Piaardie 2 T @5 1% o 106
Champagne-Ardenne 6 o 0,0 56 12 21,4
Lorraine 86 18 209 w6 13 89
Alsace 2 1 45 m 18 16,2
Franche-Comte “© 0 .00 .8 o . o0
Bougogne 18 156 2 B . 54
Rhine-Alpes 141 9 64 . 403 4 B4
PACA+Corse 92 7 76 30 ;o 89
languedoc-Roussillon 156 6 38 12 X
Midi-Pyrenges 3 7 .... 2 e o3
‘Aquitaine 8 5 5.9 185 20 10,8
Paysdeloire +Poitou
Angers 24 1 4,2 53 9,4
"""""""" Nantes 22 o o0 6 3 49
Bretagne 97 6 62 0 & w7
Normande 39 8 205 3T 2
lledeFrance w7 mo 92 793 6 21
Cetre 4“9 R S 1B 107
imousin 13T 2 B . 90
Auvergne 22 2 9,1 34 6 17,6
Sous Total 1486 132 - X) 3493 467 13,4
Réunion 3 2 A e 8 G e o8 .
Guwyane A0
Mayotte ° ° N T
‘Guadelowpe 26 “ o 54 32 7 219
Martinique 6 O
StPiemeetMiquelon o 0 s O O
TOM 13 1 757 - -
Sous Total 54 9 16,7 115 16 13,9
TOTAL 1540 141 9,2 3608 483 13,4
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Bilan par région

Nord-Pasde Calais ...l p. 68
Picardie ... p. 69
Champagne-Ard@NNE ... p. 70
LOMTAINE .o p. 71
Al p. 72
Franche-Comt@ ... p.73
BOUINGOGNE .. p. 74
RRONE-ALPES ... oo p. 75
Provence Alpes — Cote d AZUr ... p. 76
Languedoc-Roussillon ... p.77
Midi-PYr&N@eS. ... p. 78
AQUITRINE ... p. 79
Pays de la Loire — ANGerS. ... p. 80
Pays de la Loire — Nantes. ... p. 81
Bretagne p. 82
NOrMANI©. ... p. 83
Ilede FranCe ... e p. 84
CONE e p. 85
LIMOUSIN ..o p. 86
AUVEIZI@ .o p. 87
llede la REUMION. ... p. 88
GUYANE p. 89
Ay Ot e p. 90
GUAAELOUPE ..o e p. 91
MartiniqUe. ... p.92
Polynésie Francaise, Nouvelle Calédonie, Wallis et Futuna.................................... p. 93
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Association reclonale — NORD - PAS DE CALAIS

Adresse : 68 rue Sylvére Verhulst - 59000 LILLE
Téléphone : 03.20.52.92.82 - Fax : 03.20.52.98.42

E.mail : a.r.d.p.h.e-Lille@wanadoo.fr

Hyperphénylalaninémie

PRESIDENT
Pr JP. FARRIAUX

Territoire Géographique :
Nord - Pas de Calais

Nombre de Malades
. Nombre de =~ T e Faux
Exercice Nnés testés PCU PCU Sous HPMP F. Négatifs
classique Atypique Total Maligne
1973 d 2010 2 417 828 184 26 210 99 o] 1
2011 57 453 2 1 3 3 o o
Total Fin 2011 2 475 281 186 27 213 102 0 1
Hypothyroidie
Nombre d Nombre de Malades E
. OMbBI@ d@ w777 7 7T oS aux
Exercice ) A Pty
Nnés testés ; 4 Glande en Non Négatifs
Ectopie Athyréose place Typée Total g
1978 a 2010 2022776 331 114 133 19 597 16
2011 57 453 1 3 9 0 23 2
TotalFin2011 2080229 342 117 142 19 620 18
Hyperplasie des Surrénales
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, Nombrede Malades
. Nombre de Forme Faux
Exercice Nnés testés  classique virFi(l)i;rgr?t o Formenon Forme Total  Négatifs
(perte de classique incertaine
sel) pure
1981 a 2010 1230349 59 2 72
2011 57 453 1 o 2 3 0
Total Fin 2011 1287 802 60 7 4 4 75 3
Nombre de Malades - Nombre
. Nombrede . .. . Syndromes Drépanocytaires majeurs repérés | Hétérozygotes™ Faux
Exercice Nnés testés SS ou Négatifs
(SS ou SB) SC SB Autres Total AS AC
1990 a 2010 166 132 63 15 7 0 85 1601 512 5
2011 9482 8 o 2 o 10 183 58 1
Total Fin 2011 175 614 71 15 9 (] 95 1784 570 6
Biologie Moléculaire Nbre de malades
. Nombrede BM 77777777777777777 BM 77777777777777777777777777777777777777777777777777777777777777777777777777777 Faux
Exercice Nnés testés NPE? BM  positive-  Positive - 7;”0( Bm 1F0”Pe fForrne MT‘I)t‘:i’ Négatifs
réalisées '\ “iotions 1 mutation ositive classique frontiére alades
2002 a 201 510 891 2419 114 223 337 110 21 131 6
2011 57 453 209 un 25 36 12 3 15 4
Total Fin 2011 568 344 2628 125 248 373 122 24 146 10

(%) les hétérozygotes ne sont recensés que depuis 1995.

Page 68




BILAN PAR REGION

PRESIDENT

Association récionate — PICARDIE Pr B. BOUDAILLIEZ

Adresse : CHU Nord Département de Pédiatrie 80054 AMIENS . ) hique :
Téléphone : 03.22.66.86.82 - Fax : 03.22.66.82.94 Territoire geoﬁrap 1que:
E.mail : depistagepediatriesecretariat@chu-amiens.fr Picardie

Hyperphénylalaninémie

Nombre de Malades
. Nombre de =~ T e Faux
Exercice Nnés testés PCU PCU Sous HPMP F. Négatifs
classique Atypique Total Maligne
1980 @ 2010 722577 45 3 48 2 0 1
2011 22 801 2 0 2 0 0 0
Total Fin 2011 745 378 47 3 50 2 o 1
Hypothyroidie
Nombre d Nombre de Malades E
. OMbBI@ d@ ~ 777 77T oSS aux
Exercice ; A Pty
Nnés testés ; 4 Glande en Non Négatifs
Ectopie Athyréose place Typée Total g
1979 a 2010 747 495 62 69 89 13 233 4
2011 22 801 4 1 2 0 7 o
Total Fin 2011 770 296 66 70 91 13 240 4
Hyperplasie des Surrénales
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, Nombrede Malades
. Nombre de Forme Faux
Exercice Nnés testés  classique virFi(l)i;rgr?t o Formenon Forme Total  Négatifs
(perte de classique incertaine
sel) pure
1995 & 2010 354 499 18 o o 0 18
2011 22 801 2 o] o] 0 2 o]
Total Fin 2011 377 300 20 o (] [\] 20 3
| Drépanocytose
Nombre de Malades - Nombre
. Nombrede . . .. Syndromes Drépanocytaires majeurs repérés | Hétérozygotes™ Faux
Exercice Nnés testés SS ou Négatifs
(SS ou SB) SC SB Autres Total AS AC
1998 a 2010 41317 33 14 2 o 49 1026 288 2
2011 5218 4 2 0 0 6 127 25 0
Total Fin 2011 46 535 37 16 2 () 55 1153 313 2
| Mucoviscidose
Biologie Moléculaire Nbre de malades
. Nombrede ~ BM  BM - . Faux
Exercice Nnés testés  Nbre BM Po sBi{\i,\l/e i Po EIPIAV o. [Total BM  Forme Forme Total  Négatifs
réalisées > mutations 1 mutation Positive classique frontiére Malades
2002 3 2010 197 929 1242 36 130 166 40 5 45 6
2011 22 801 104 8 8 16 7 2 9 1
Total Fin 2011 220730 1346 44 138 182 47 7 54 7

(*) les hétérozygotes ne sont recensés que depuis 1995.
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ASSOCIATION REGIONALE — CHAMPAGNE ARDENNE

PRESIDENT

Dr N BEDNAREK-
Adresse : Institut Alix de Champagne 47 Av. Cognacq Jay 51092 REIMS Cx WEIRAUCH
Téléphone : 03.26.78.91.02 - Fax : 03.26.78.90.35 )
E.mail : nbednarek@chu-reims.fr Territoire Géographique :
Champagne Ardenne
Hyperphénylalaninémie
Nombre de Malades
. Nombre de =~ T e Faux
Exercice Nnés testés PCU PCU Sous HPMP F. Négatifs
classique Atypique Total Maligne
1979 & 2010 535 183 58 2 60 32 8 o
2011 15 884 2 0 2 1 0 0
Total Fin 2011 551 067 60 2 62 33 8 )
Hypothyroidie
Nombre d Nombre de Malades E
. ombre de - s aux
Exercice 2 A Pty
Nnés testés ; 4 Glande en Non Négatifs
Ectopie Athyréose place Typée Total g
1978 & 2010 595 012 108 57 64 6 235 o
2011 15 884 2 0 1 o 3 )
Total Fin 2011 610 896 110 57 65 6 238 )
Hyperplasie des Surrénales
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, Nombrede Malades
. Nombre de Forme Faux
Exercice Nnés testés  classique virFi(l)i;rgr?t o Formenon Forme Total  Négatifs
(perte de classique incertaine
sel) pure
1995 & 2010 261930 15 4 1 2 22 1
2011 15 884 0 ) o 1 1 0
Total Fin 2011 277 814 15 4 1 3 23 1
| Drépanocytose
Nombre de Malades - Nombre
. Nombrede . .. . Syndromes Drépanocytaires majeurs repérés | Hétérozygotes™ Faux
Exercice Nnés testés SS ou ’ Négatifs
(SS ou SB) SC SB Autres Tota AS AC
1995 & 2010 39 478 21 6 3 o 30 629 172 0
2011 2525 3 o 1 0 4 80 18 0
Total Fin 2011 42 003 24 6 4 (] 34 709 190 )
| Mucoviscidose
Biologie Moléculaire Nbre de malades
. Nombrede ~ BM  BM - . Faux
Exercice Nnés testés  Nbre BM Po sBi{\i,\l/e i Po SBI'?IAV o. [TotalBM  Forme Forme Total  Négatifs
réalisées > mutations 1 mutation Positive classique frontiere Malades
2002 3 2010 136 045 795 21 88 109 24 2 26 2
2011 15 884 54 0 8 8 0 0 o 0
Total Fin 2011 151 929 849 21 96 117 24 2 26 2

(%) les hétérozygotes ne sont recensés que depuis 1995.
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BILAN PAR REGION

Association REclonaLe — LORRAINE PRESIDENT

Adresse : Hopital d'Enfants CHU Pr B. LEHEUP
Rue du Morvan 54511 VANDOEUVRE les NANCY
Téléphone : 03.83.15.46.15 - Fax : 03.83.15.46.47
E.mail : b.leheup@chu-nancy.fr

Territoire Géographique :
Lorraine

Hyperphénylalaninémie

Nombre de Malades
. Nombre de =~ T e Faux
Exercice Nnés testés PCU PCU Sous HPMP F. Négatifs
classique Atypique Total Maligne
1973 d 2010 892 125 59 4 63 9 3 2
2011 22270 ) 2 2 1 0 0
Total Fin 2011 914 395 59 6 65 10 3 2
Hypothyroidie
Nombred Nombre de Malades E
Exercice 0!“ re ,e 777777777777777777777777777777777777777777777777777777777777777777777777777777777777777777777777777 ,aux.
Nnés testés ; 4 Glande en Non Négatifs
Ectopie Athyréose place Typée Total S
1979 a 2010 782 902 79 73 132 1 285 5
2011 22 270 2 3 3 0 8 0
Total Fin 2011 805 172 81 76 135 1 293 5
Hyperplasie des Surrénales
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, Nombre de Malades
. Nombre de Forme F Faux
Exercice Nnés testés  classique viri?irsn;r?t o Formenon  Forme Total  Négatifs
(perte de ure classique incertaine
sel) P
1996 a 2010 368 788 16 1 2 0 19 0
2011 22270 o (o] (o] o] 0 o]
Total Fin 2011 391 058 16 1 2 () 19 o
Nombre de Malades - Nombre
Exercice  Nombrede Syndromes Drépanocytaires majeurs repérés Hétérozygotes™  Fauy
Nnés testés SS ou Négatifs
(SS ou SB) SC SB Autres Total AS AC
1996 a 2010 51590 26 4 4 0 34 707 275 2
2011 4353 2 1 o 3 75 27 1
Total Fin 2011 55943 28 4 5 o 37 782 302 3
Biologie Moléculaire Nbre de malades
. Nombrede = BM BM e Faux
Exercice Nnés testés  Nbre BM Positive - Positive.  Total BM  Forme Forme T‘;t?jl Négatifs
réalisées > mutations 1 mutation Positive classique frontiére Malades
2002 3 2010 198 249 1229 41 134 175 47 9 56 1
2011 22270 144 6 17 23 6 o] 6 2
Total Fin 2011 220519 1373 47 151 198 53 9 62 3

(*) les hétérozygotes ne sont recensés que depuis 1995.
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ASSOCIATION REGIONALE — ALSACE

Adresse : Laboratoire de Biochimie Générale et Spécialisée

Nouvel Hopital Civil 1 place de l'Hopital 67091 STRASBOURG Cedex

Téléphone : 03.69.55.06.94 - Fax : 03.69.55.17.44
E.mail : lydia.lehr@chru-strasbourg.fr

Hyperphénylalaninémie

PRESIDENT
Pr)G. JUIF
Territoire Géographique :

Alsace (Bas Rhin/Haut Rhin/
moitié de la Moselle

Nombre de Malades
. Nombre de =~ T e Faux
Exercice Nnés testés PCU PCU Sous HPMP F. Négatifs
classique Atypique Total Maligne
1967 & 2010 1246 362 106 4 110 75 3 3
2011 26 030 3 0 3 2 0 0
Total Fin 2011 1272392 109 4 113 77 3 3
Hypothyroidie
Nombre d Nombre de Malades E
. OMbBI@ d@ w777 77 T oSS aux
Exercice 2 A Pty
Nnés testés ; 4 Glande en Non Négatifs
Ectopie Athyréose place Typée Total g
1979 d 2010 859932 110 68 29 44 251 1
2011 26 030 1 o 6 o 7 o
Total Fin 2011 885 962 111 68 35 44 258 1
Hyperplasie des Surrénales
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, Nombrede Malades
. Nombre de Forme Faux
Exercice Nnés testés  classique virFi(l)i;rgr?t o Formenon Forme Total  Négatifs
(perte de classique incertaine
sel) pure
1995 @ 2010 379 812 10 5 2 1 18 1
2011 26 030 ) 1 0 o 1 )
Total Fin 2011 405 842 10 6 2 1 19 1
Drépanocytose
Nombre de Malades - Nombre
. Nombrede .. .. . Syndromes Drépanocytaires majeurs repérés | Hétérozygotes™ Faux
Exercice Nnés testés SS ou Négatifs
(SS ou SB) SC SB Autres Total AS AC
1999 a 2010 75284 42 7 4 o 53 1296 346 0
2011 8 280 5 1 1 0 7 159 36 0
Total Fin 2011 83 564 47 8 5 (] 60 1455 382 )
| Mucoviscidose
Biologie Moléculaire Nbre de malades
. Nombrede ~ BM  BM - . Faux
Exercice Nnés testés  Nbre BM Po sBi:\i,\l/e i Po Sanv o. [Total BM  Forme Forme Total  Négatifs
réalisées > mutations 1 mutation Positive classique frontiére Malades
2002 3 2010 218 629 1591 48 141 189 53 16 69 0
2011 26 030 111 5 14 19 6 o) 6 2
Total Fin 2011 244 659 1702 53 155 208 59 16 75 2

(*) les hétérozygotes ne sont recensés que depuis 1995.
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BILAN PAR REGION

Association récionale — FRANCHE COMTE PRESIDENT
Pr). SCHIRRER
Adresse : CHU Saint Jacques Pavillon Mére et Enfant i . .
Consultations de Pédiatrie 25030 BESANCON Cx Territoire Geogfaph“que :
Téléphone : 03.81.21.84.28 - Fax : 03.81.81.88.87 Franche Comte

E.mail : ardemme-fc@chu-besancon.fr

Hyperphénylalaninémie

Nombre de Malades
. Nombre de =~ T e Faux
Exercice Nnés testés PCU PCU Sous HPMP F. Négatifs
classique Atypique Total Maligne
1969 a 2010 642 784 60 0 60 7 1 )
2011 13 940 o o 0 3 0 0
Total Fin 2011 656 724 60 () 60 10 1 )
Hypothyroidie
D Nombre de Malades .
Exercice O!Tl re ,e 777777777777777777777777777777777777777777777777777777777777777777777777777777777777777777777777777 .aux.
Nnés testés ; 5 Glande en Non Négatifs
Ectopie Athyréose place Typée Total g
1980 3 2010 451 454 50 38 49 17 154 3
2011 13 940 3 1 4 0 8 0
Total Fin 2011 465 394 53 39 53 17 162 3
Hyperplasie des Surrénales
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, Nombrede Malades
. Nombre de Forme FiTine Faux
Exercice Nnéstestés classique .oico e  Formenon  Forme Total ~ Négatifs
(perte de classique incertaine
sel) pure
1996 a 2010 213 097 7 Y 3 0 10 2
2011 13940 o 1 o 0 1 o
Total Fin 2011 227 037 7 1 3 (] 11 2
Nombre de Malades - Nombre
. Nombrede . . Syndromes Drépanocytaires majeurs repérés | Hétérozygotes® Faux
Exercice Nnés testés SS ou Négatifs
(SS ou SB) SC SB Autres Total AS AC
2000 d 2010 24 807 4 0 2 o 6 341 97 )
2011 2730 ) ) o o 0 40 17 0
Total Fin 2011 27537 4 o 2 [\] 6 381 114 )
Biologie Moléculaire Nbre de malades
. Nombrede = _  gm  BM - .. Faux
Exercice Nnés testés  Nbre BM Po 33’:/ o Po sB|’?|Av o. TotalBM  Forme Forme Total  Négatifs
réalisées > mutations 1 mutation Positive classique frontiere Malades
2003 d 2010 110 822 756 19 83 102 28 1 29 4
2011 13 940 81 1 6 7 1 0 1 1
Total Fin 2011 124 762 837 20 89 109 29 1 30 5

(*) les hétérozygotes ne sont recensés que depuis 1995.
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ASSOCIATION REGIONALE — BOU RGOGNE

Adresse : Plateau Technique de Biologie

PRESIDENT

Pr F. HUET

2 rue Angélique Ducoudray BP 37013 21070 DIJON Cx Territoire Géographique :

Téléphone : 03.80.29.33.47 - Fax : 03.80.29.38.03
E.mail : frederic.huet@chu-dijon.fr

Hyperphénylalaninémie

Bourgogne

Nombre de Malades
. Nombre de =~ T e Faux
Exercice Nnés testés PCU PCU Sous HPMP F. Négatifs
classique Atypique Total Maligne
1979 a 2010 588321 44 1 45 38 0 1
2011 17 501 2 o 2 1 o o
Total Fin 2011 605 822 46 1 47 39 [\] 1
Hypothyroidie
Nombre d Nombre de Malades F
. OMDBI@ d@ w777 7 7T oSS aux
Exercice ) A Pty
Nnés testés ; 4 Glande en Non Négatifs
Ectopie Athyréose place Typée Total g
1979 3 2010 588 321 104 26 48 28 206 2
2011 17 501 5 1 3 o 9 0
Total Fin 2011 605 822 109 27 51 28 215 2
Hyperplasie des Surrénales
o NombredeMalades
. Nombre de Forme Faux
Exercice Nnés testés  classique virFi(l)i;rgr?te Formenon  Forme Total  Négatifs
(pesr;f) de pure classique incertaine
1987 a 2010 424 840 17 6 1 0 24 0
2011 17 501 2 ) o) ) 2 o)
Total Fin 2011 442 341 19 6 1 o 26 0
Drépanocytose
Nombre de Malades - Nombre
Exerci Nombrede .. . . Syndromes Drépanocytaires majeurs repérés | Hétérozygotes™ Faux
xercice Nnés testés  gg oy Négatifs
(SS ou SB) SC SR Autres Total AS A
2000 3 2010 28590 17 3 o 0 20 494 110 0
2011 3510 4 0 0 o 4 78 16 2
Total Fin 2011 32100 21 3 [\] (] 24 572 126 2
| Mucoviscidose
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, Biologie Moléculaire Nbredemalades
. Nombre de BM BM Faux
Exercice Nnés testés  Nbre BM Positive - Positive.  Total BM  Forme Forme Total  Négatifs
réalisées > mutations 1 mutation Positive classique frontiére Malades
2002 3 2010 156 460 637 31 58 89 32 6 38 2
2011 17 501 52 1 4 5 3 0 3 o
Total Fin 2011 173 961 689 32 62 94 35 6 @ 2

(*) les hétérozygotes ne sont recensés que depuis 1995.
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BILAN PAR REGION

PRESIDENTS
Association récionate — RHONE ALPES Pr P. GAUCHERAND
Adresse : URPHE Hétel Dieu 1 place de ['hépital 69288 LYON Cx 02 Pr T. DEBILLON

+ section URPHE de Grenoble Territoire Géographique :

Téléphone : 04.72.41.34.27 - Fax : 04.78.37.17.80 Rhone Alpes
E.mail : urphe_lyon@urphe.fr

Hyperphénylalaninémie

Nombre de Malades
. Nombre de =~ T e Faux
Exercice Nnés testés PCU PCU Sous HPMP F. Négatifs
classique Atypique Total Maligne
1969 a 2010 2 474506 130 5 135 152 4 1
2011 82030 5 ) 5 6 0 0
Total Fin 2011 2556536 135 5 140 158 4 1
Hypothyroidie
Nombred Nombre de Malades .
Exercice 0!“ re ,e 777777777777777777777777777777777777777777777777777777777777777777777777777777777777777777777777777 ,aux.
Nnés testés i & Glande en Non Négatifs
Ectopie Athyréose place Typée Total g
1976 a 2010 2 208 810 294 160 111 64 629 15
2011 82030 7 11 13 3 34 1
Total Fin 2011 2290 840 301 171 124 67 663 16
Hyperplasie des Surrénales
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, Nombrede Malades
. Nombre de Forme F Faux
Exercice Nnés testés  classique viri(l)irsnzzﬁt o Formenon  Forme Total  Négatifs
(perte de ure classique incertaine
sel) P
1980a2010 1348038 62 10 2 2 76 3
2011 82 030 2 0 0 0 2 1
Total Fin 2011 1430 068 64 10 2 2 78 4
| Drépanocytose
Nombre de Malades - Nombre
Exercice  Nombrede Syndromes Drépanocytaires majeurs repérés Hétérozygotes™  Fauy
Nnés testés SS ou Négatifs
(SS ou SB) SC SB Autres Total AS AC
1996 a 2010 227991 145 28 18 1 192 3 820 1090 1
2011 28 320 17 3 1 0 21 539 126 1
Total Fin 2011 256 311 162 31 19 1 213 4359 1216 2
e
Biologie Moléculaire Nbre de malades
. Nombrede = BM BM e Faux
Exercice Nnés testés  Nbre BM Positive - Positive.  Total BM  Forme Forme Tclitzl Négatifs
réalisées > mutations 1 mutation Positive classique frontiere Malades
2002 & 2010 659 317 4 403 115 350 465 149 22 171 14
2011 82 030 394 9 46 55 12 2 14 2
Total Fin 2011 741 347 4797 124 396 520 161 24 185 16

(*) les hétérozygotes ne sont recensés que depuis 1995.
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ASSOCIATION REGIONALE — PACA

PRESIDENT
Pr ). SARLES

Adresse : AREDEMAG Héopital d'Enfants de la Timone 15¢ étage

Bd Jean Moulin 13005 MARSEILLE

Téléphone : 04.91.85.47.37 - Fax : 04.91.34.36.84

E.mail : aredemag@libertysurf.fr

Hyperphénylalaninémie

Territoire Géographique :
PACA

Nombre de Malades
. Nombre de =~ T e Faux
Exercice Nnés testés PCU PCU Sous HPMP F. Négatifs
classique Atypique Total Maligne
1967a2010 2098740 155 5 160 65 2 1
2011 64370 1 1 2 5 0 0
Total Fin 2011 2163 110 156 6 162 70 2 1
Hypothyroidie
Nombre d Nombre de Malades .
. ombre de - s aux
Exercice ) A Pty
Nnés testés ; 4 Glande en Non Négatifs
Ectopie Athyréose place Typée Total g
1980 a 2010 1847 506 270 121 120 27 538 7
2011 64 370 8 6 6 3 23 0
Total Fin 2011 1911876 278 127 126 30 561 7
Hyperplasie des Surrénales
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, Nombre de Malades
. Nombrede  Forme Forme Faux
Exercice Nnés testés  classique viri(l)isrgnte Formenon  Forme Total  Négatifs
(perte de classique incertaine
sel) pure
1995 d 2010 947 251 25 2 0 0 27 1
2011 64 370 3 1 o ) 4 0
Total Fin 2011 1011621 28 3 (] (] 31 1
Nombre de Malades - Nombre
. Nombrede . .. . Syndromes Drépanocytaires majeurs repérés | Hétérozygotes™ Faux
Exercice Nnés testés SS ou Négatifs
(SS ou SB) SC SB Autres Total AS AC
1995 & 2010 315 640 44 16 32 o 92 2720 899 4
2011 27131 5 1 1 o 7 306 97 o
Total Fin 2011 342771 49 17 33 o 99 3026 996 4
Biologie Moléculaire Nbre de malades
. Nombrede — BM  BM - . Faux
Exercice Nnés testés  Nbre BM Po sBi{\iI:/e i Po SBI'?IAV o. [Total BM  Forme Forme Total  Négatifs
réalisées > mutations 1 mutation Positive classique frontiere Malades
2002 3 2010 544 717 3203 56 264 320 85 13 98 7
2011 64370 351 9 29 38 12 0 12 1
Total Fin 2011 609 087 3 554 65 293 358 97 13 110 8

(*) les hétérozygotes ne sont recensés que depuis 1995.
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BILAN PAR REGION

Association réclonale — LANGUEDOC ROUSSILLON PRESIDENT
Pr G. CAMBONIE
Adresse : Laboratoire de Biologie Spécialisée Val d'Aurelle i L
rue croix Verte Parc Euromédecine 34298 MONTPELLIER Cx 5 Territoire Geograph.'q“e :
Téléphone : 04.67.61.30.10 - Fax : 04.67.63.28.73 Languedoc Roussillon

E.mail : g-cambonie@chu-montpellier.fr / grepam@valdorel.fnclcc.fr

Hyperphénylalaninémie

Nombre de Malades
. Nombre de =~ T e Faux
Exercice Nnés testés PCU PCU Sous HPMP F. Négatifs
classique Atypique Total Maligne
1972 3 2010 945 185 55 2 57 36 o 0
2011 30 200 ) ) o 2 0 )
Total Fin 2011 975 385 55 2 57 38 ° o
Hypothyroidie
Nombre d Nombre de Malades -
. OMbr@ d@ -7 7 s aux
Exercice ; A s
Nnés testés ; 5 Glande en Non Négatifs
Ectopie Athyréose place Typée Total g
1979 a 2010 815 327 44 32 78 13 167 3
2011 30 200 o) 3 6 0 9 0
Total Fin 2011 845 527 44 35 84 13 176 3
Hyperplasie des Surrénales
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, Nombrede Malades
. Nombre de Forme Faux
Exercice Nnés testés  classique virFi(l)irsrgr?t o Formenon Forme Total  Négatifs
(perte de classique incertaine
sel) pure
1996 a 2010 400 570 21 1 1 0 23 0
2011 30 200 ) ) 0 0 o 0
Total Fin 2011 430 770 21 1 1 [\] 23 )
Nombre de Malades - Nombre
. Nombrede . . .. Syndromes Drépanocytaires majeurs repérés | Hétérozygotes™ Faux
Exercice Nnés testés SS ou Négatifs
(SS ou SB) SC SB Autres Total AS AC
1997 & 2010 98 257 18 2 1 0 21 1088 585 0
2011 12 504 3 o] o] o] 3 120 64 o]
Total Fin 2011 110 761 21 2 1 o 24 1208 649 o
Biologie Moléculaire Nbre de malades
. Nombrede ~ BM  BM - . Faux
Exercice Nnés testés  Nbre BM Po sEmAv o- Po 33’\‘/ o. TotalBM  Forme Forme Total  Négatifs
réalisées > mutations 1 mutation Positive classique frontiere Malades
2002 3 2010 245 965 1773 37 148 185 45 7 52 4
2011 30 200 131 0 10 10 1 ) 1
Total Fin 2011 276 165 1904 37 158 195 46 7 53 4

(*) les hétérozygotes ne sont recensés que depuis 1995.
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ASSOCIATION REGIONALE — MIDI-PYRENEES

Adresse : Centre de Dépistage laboratoire de Biochimie Purpan
330 av de Grande Bretagne TSA 40031 31059 TOULOUSE Cx 9
Téléphone : 05.67.69.03.78 - Fax : 05.67.69.03.77

E.mail : olives.jp@chu-toulouse.fr

Hyperphénylalaninémie

PRESIDENT
Pr JP. OLIVES

Territoire Géographique :
Midi-Pyrénées

Nombre de Malades
. Nombre de =~ T e Faux
Exercice Nnés testés PCU PCU Sous HPMP F. Négatifs
classique Atypique Total Maligne
1968 42010 1433029 60 4 64 77 0 o
2011 33 491 o (o] (o] 1 o] o]
Total Fin 2011 1466 520 60 4 64 78 o )
Hypothyroidie
Nombred Nombre de Malades E
Exercice 0!“ re ,e 777777777777777777777777777777777777777777777777777777777777777777777777777777777777777777777777777 ,aux.
Nnés testés i & Glande en Non Négatifs
Ectopie Athyréose place Typée Total S
1974 3 2010 1223567 123 71 48 12 254 9
2011 33 491 6 1 8 o 15
Total Fin 2011 1257 058 129 72 56 12 269 9
Hyperplasie des Surrénales
. NombredeMalades
. Nombre de Forme F Faux
Exercice Nnés testés  classique viri?irsn;r?t o Formenon  Forme Total  Négatifs
(perte de ure classique incertaine
sel) p
1992 d 2010 566 713 28 5 2 0 35 2
2011 33491 Y 2 2 o 4 0
Total Fin 2011 600 204 28 7 4 o 39 2
Drépanocytose
Nombre de Malades - Nombre
Exercice  Nombrede Syndromes Drépanocytaires majeurs repérés Hétérozygotes™  Fauy
Nnés testés SS ou Négatifs
(SS ou SB) SC SB Autres Total AS AC
1995 d 2010 73 150 30 6 2 o 38 1352 450 0
2011 10 687 2 5 0 o 7 184 60 o}
Total Fin 2011 83 837 32 11 2 o 45 1536 510 )
Biologie Moléculaire Nbre de malades
. Nombrede = BMBM 77777777777777777777777777777777777777777777777777777777777777777777777777777 Faux
Exercice Nnés testés  Nbre BM Positive - Positive.  TotalBM  Forme ‘ Forme Tclm:jl Négatifs
réalisées > mutations 1 mutation Positive classique frontiere Malades
2002 3 2010 258 656 973 33 96 129 37 40
2011 33 491 117 5 9 14 8 o 8 0
Total Fin 2011 292 147 1090 38 105 143 45 3 48 3

(*) les hétérozygotes ne sont recensés que depuis 1995.
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BILAN PAR REGION

) ESIDENT
Associaion récionaLe — AQUITAINE PR
Q Pr D. LACOMBE
Adresse : CHU Groupe Pellegrin Ecole de Sages Femmes 2¢ étage ) i . )
place Amélie Raba Léon 33076 BORDEAUX Cx Territoire Géographique :

Téléphone : 05.56.79.87.00 - Fax : 05.56.79.87.87 Aquitaine
E.mail : arag@chu-bordeaux.fr

Hyperphénylalaninémie

Nombre de Malades
. Nombre de =~ T e Faux
Exercice Nnés testés PCU PCU Sous HPMP F. Négatifs
classique Atypique Total Maligne
1970 a 2010 1294 413 74 0 74 34 1 2
2011 35123 2 o 2 3 o o
Total Fin 2011 1329536 76 ) 76 37 1 2
Hypothyroidie
Nombre d Nombre de Malades 2
. OMbI@ d@ ~-- 777 s aux
Exercice ) A S
Nnés testés ; 4 Glande en Non Négatifs
Ectopie Athyréose place Typée Total g
1979 a 2010 1019 024 119 63 117 23 322 9
2011 35123 2 2 5 o 9
Total Fin 2011 1054 147 121 65 122 23 331 9
Hyperplasie des Surrénales
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, Nombrede Malades
. Nombre de Forme Faux
Exercice Nnés testés  classique virFi(l)i;rgr?t o Formenon Forme Total  Négatifs
(perte de classique incertaine
sel) pure
1997 3 2010 469 125 22 7 2 3 34 1
2011 35123 o (o] (o] (o] o 0
Total Fin 2011 504 248 22 7 2 3 34 1
Drépanocytose
Nombre de Malades - Nombre
. Nombrede . . .. Syndromes Drépanocytaires majeurs repérés | Hétérozygotes™ Faux
Exercice Nnés testés SS ou Négatifs
(SS ou SB) SC SB Autres Total AS AC
2000 a 2010 38 208 33 1n 2 0 46 1109 271 1
2011 5658 5 1 o 0 6 149 49 )
Total Fin 2011 43 866 38 12 2 (] 52 1258 320 1
Biologie Moléculaire Nbre de malades
. Nombrede ~ BM  BM - Faux
Exercice Nnés testés  Nbre BM Po sBi:\i,\l/e i Po Sanv o. [Total BM  Forme Forme Total  Négatifs
réalisées > mutations 1 mutation Positive classique frontiere Malades
2003 a 2010 275137 1472 42 112 154 44 5 49 7
2011 35 123 185 2 16 18 2 0 2 1
Total Fin 2011 310 260 1657 44 128 172 46 5 51 8

(*) les hétérozygotes ne sont recensés que depuis 1995.
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PRESIDENT

Association récionale — PAYS DE LOIRE ANGERS Pr JL. GINIES
Adresse : ARPMH CHU Service de Génétique Territoire Géographique :
4rue Larrey 49933 ANGERS Cx 9 Pays de Loire (49, 53» 72)
Téléphone : 02.41.35.56.99 - Fax : 02.41.35.36.73 Poitou-Charentes (16, 86)

E.mail : jlginies@chu-angers.fr

Hyperphénylalaninémie

Nombre de Malades
. Nombre de =~ T e Faux
Exercice Nnés testés PCU PCU Sous HPMP F. Négatifs
classique Atypique Total Maligne
1971 3 2010 1155 283 47 2 49 36 3 o
2011 29 513 1 ) 1 2 0 0
Total Fin 2011 1184796 48 2 50 38 3 o
Hypothyroidie
Nombred Nombre de Malades E
Exercice O Dre g T o Nen T Jaux
Nnés testés i & Glande en Non Négatifs
Ectopie Athyréose place Typée Total g
1978 & 2010 966 740 132 68 69 12 281 2
2011 29 513 8 o] 4 o] 12 0
Total Fin 2011 996 253 140 68 73 12 293 2
Hyperplasie des Surrénales
.. Nombre de Malades
. Nombre de Forme Faux
Exercice Nnés testés  classique viri%;n;r?t o Formenon Forme Total  Négatifs
(perte de classique incertaine
sel) pure
1995 & 2010 458 130 23 5 1 0 29 1
2011 29513 2 1 0 o} 3 o
Total Fin 2011 487 643 25 6 1 o 32 1
Drépanocytose
Nombre de Malades - Nombre
. Nombrede . Syndromes Drépanocytaires majeurs repérés | Hétérozygotes® Faux
Exercice Nnéstestés  gg o, Négatifs
(SS ou SB) SC SB Autres Total AS AC
1995 d 2010 41759 36 11 3 o 50 1061 182 1
2011 3115 7 1 1 o 9 138 33 o
Total Fin 2011 44 874 43 12 4 o 59 1199 215 1
I
Biologie Moléculaire Nbre de malades
. Nombrede = gm  BM - . Faux
Exercice Nnés testés  Nbre BM Po Sm/ o Po 39."\/ o. TotalBM  Forme Forme Total  Négatifs
réalisées > mutations 1 mutation Positive classique frontiere Malades
2002 a 2010 259 246 839 41 71 112 42 7 49 1
2011 29513 54 6 3 9 6 2 8 0
Total Fin 2011 288 759 893 47 74 121 48 9 57 1

(*) les hétérozygotes ne sont recensés que depuis 1995.
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BILAN PAR REGION

PRESIDENT

Association reclonae — PAYS DE LOIRE NANTES

Pr P. BARRIERE
Adresse : ANDEMEGEN HME 1° étage Territoire Géographique :
38 boulevard Jean Monnet 44093 NANTES Cx pays de Loire (44, 85)

Téléphone : 02.40.08.32.41 - Fax : 02.40.08.32.28

Poitou Charentes (17,79)
E.mail : paul.barriere@chu-nantes.fr

Hyperphénylalaninémie

Nombre de Malades
. Nombre de =~ e Faux
Exercice Nnés testés PCU PCU Sous HPMP F. Négatifs
classique Atypique Total Maligne
1975 & 2010 1083988 45 0 45 28 o 1
2011 32977 1 o 1 1 o o
Total Fin 2011 1116 965 46 ) 46 29 0 1
Hypothyroidie
Nombre d Nombre de Malades -
. ombre de - s aux
Exercice 2 A S
Nnés testés ; 5 Glande en Non Négatifs
Ectopie Athyréose place Typée Total g
1980 a 2010 952 305 98 53 31 4 186 5
2011 32977 3 1 8 0 12 1
Total Fin 2011 985 282 101 54 39 4 198 6
Hyperplasie des Surrénales
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, Nombrede Malades
. Nombrede  Forme i Faux
Exercice Nnés testés  classique viri(l)isrgnte Formenon  Forme Total  Négatifs
(perte de classique incertaine
sel) pure
1981 3 2010 576 594 16 2 1 2 21
2011 32977 3 o 0 0 3 o
Total Fin 2011 609 571 19 2 1 2 24 4
| Drépanocytose
Nombre de Malades - Nombre
. Nombrede . . .. Syndromes Drépanocytaires majeurs repérés | Hétérozygotes™ Faux
Exercice Nnés testés SS ou / Négatifs
(SS ou SB) SC SB Autres Tota AS AC
1996 a 2010 49 635 26 6 6 o 38 972 226 1
2011 4 401 6 1 o] 0 7 117 30 o]
Total Fin 2011 54 036 32 7 6 (] 45 1089 256 1
| Mucoviscidose
Biologie Moléculaire Nbre de malades
. Nombrede ~ BM  BM - . Faux
Exercice Nnés testés  Nbre BM Po sBi{\iI:/e i Po SBI'?IAV o. [Total BM  Forme Forme Total  Négatifs
réalisées > mutations 1 mutation Positive classique frontiére Malades
2002 3 2010 290 638 832 44 84 128 50 1 61 1
2011 32977 63 5 9 14 4 1 5 0
Total Fin 2011 323 615 895 49 93 142 54 12 66 1

(*) les hétérozygotes ne sont recensés que depuis 1995.
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ASSOCIATION REGIONALE — BRETAGNE

Adresse : Hopital Anne de Bretagne Annexe Pédiatrique
16 Boulevard de Bulgarie BP 90347 35203 RENNES Cx 2
Téléphone : 02.23.30.27.64 - Fax : 02.23.30.27.66

E.mail : ardphe.bretagne@wanadoo.fr

Hyperphénylalaninémie

PRESIDENT
Pr M. ROUSSEY

Territoire Géographique :

Bretagne

Nombre de Malades
. Nombre de =~ T e Faux
Exercice Nnés testés PCU PCU Sous HPMP F. Négatifs
classique Atypique Total Maligne
1979 d 2010 1168 328 54 3 57 12 0 0
2011 37 274 2 1 3 3 0 0
Total Fin 2011 1205 602 56 4 60 15 (1] o
Hypothyroidie
Nombred Nombre de Malades E
Exercice O Dre g e Nen T Jaux
Nnés testés i & Glande en Non Négatifs
Ectopie Athyréose place Typée Total g
1979 a 2010 1144 459 193 79 122 16 410 5
2011 37 274 6 0 7 1 14 0
Total Fin 2011 1181733 199 79 129 17 424 5
Hyperplasie des Surrénales
o NombredeMalades
. Nombre de Forme Forme Faux
Exercice Nnéstestés ~classique  .oico . Formenon  Forme Total ~ Négatifs
(perte de ure classique incertaine
sel) p
1995 3 2010 577 449 26 5 3 0 34 0
2011 37 274 2 o 0 o 2 o
Total Fin 2011 614723 28 5 3 o 36 o
Drépanocytose
Nombre de Malades - Nombre
Exercice  Nombrede Syndromes Drépanocytaires majeurs repérés Hétérozygotes™  Fauy
Nnéstestés  gg o, Total Négatifs
(SS ou SB) SC SB Autres ota AS
2000 3 2010 15 447 12 2 12 o 26 632 118 o
2011 2290 4 (o] 1 o] 5 119 15 o]
Total Fin 2011 17737 16 2 13 o 31 751 133 )
Biologie Moléculaire Nbre de malades
. Nombrede = gm  BM - .. Faux
Exercice Nnés testés  Nbre BM Po _Em/ o Po 3{\(‘\/ o. Total BM  Forme ‘ Forme Tclztcclll Négatifs
réalisées > mutations 1 mutation Positive classique frontiere Malades
2002 & 2010 338693 1646 86 238 324 96 18 114 1
2011 37 274 180 1 23 34 12 3 15 0
Total Fin 2011 375 967 1826 97 261 358 108 21 129 1

(*) les hétérozygotes ne sont recensés que depuis 1995.
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BILAN PAR REGION

) ESIDENT
Associaion récionale = NORMANDIE PR
Dr G. TRAVERT
Adresse : ANDPHE Service d'Hormonologie Métabolisme ) ) . .
CHU de Caen Avenue Cote de Nacre 14033 CAEN Cx Territoire Géographique :

Téléphone : 02.31.06.48.98 - Fax : 02.31.06.51.60 Normandie
E.mail : travert-g@chu-caen.fr

Hyperphénylalaninémie

Nombre de Malades

Brercice ot e PCU PCU Sous  owo  F Negafs
classique Atypique Total Maligne
1979 a 2010 1357732 107 1 108 23 1 1
2011 ............. 39727 ............. S S 3 R, R S
Total Fin 2011 1397 459 109 2 111 24 1 1
. Nombre de IR Nombre de Malades Faux
Exercice Nnéstestés  Ectopie  Athyréose Gl?)?;jceeen Tc[? 2 o Total  Négatifs
1979 a 2010 1357732 171 139 92 10 412 4
2011 ............. 39727 ............. 7 ................. 3 ................. 4 ............... e : 4 ............ R
Total Fin 2011 1397 459 178 142 96 10 426 5

Hyperplasie des Surrénales

Nombre de Malades

. Nombre de Forme Faux
Exercice Nnés testés  classique virFi(l)irsrgr?t o Formenon Forme Total  Négatifs
(perte de classique incertaine
sel) pure
1992 3 2010 744 930 42 11 8 3 64 6
2011 39727 3 o o 3 6 0
Total Fin 2011 784 657 45 11 8 6 70 6
Nombre de Malades - Nombre
. Nombrede ... Syndromes Drépanocytaires majeurs repérés | Hétérozygotes™ Faux
Exercice Nnés testés SS ou Négatifs
(SS ou SB) SC SR Autres Total AS AC
1995 a 2010 70 207 79 19 4 0 102 1660 380 3
2011 5708 5 3 1 0 9 190 53 0
Total Fin 2011 75 915 84 22 5 o 111 1850 433 3
Biologie Moléculaire Nbre de malades
. Nombrede ~ _  gm  BM . Faux
Exercice Nnés testés  Nbre BM Po sBi{\iI:/e i Po SBI'?IAV o. [Total BM  Forme Forme Total  Négatifs
réalisées > mutations 1 mutation Positive classique frontiére Malades
2002 3 2010 360 561 1974 78 208 286 86 11 97 6
2011 39727 229 6 21 27 6 1 7 o
Total Fin 2011 400 288 2203 84 229 313 92 12 104 6

(*) les hétérozygotes ne sont recensés que depuis 1995.
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ASSOCIATION REGIONALE — |LE-DE-FRANCE

Adresse : Fédération Parisienne de Dépistage Hopital Necker

Pavillon Blumenthal 2¢ étage 149 rue de Sévres 75730 PARIS Cx 15

Téléphone : 01.44.49.44.92 - Fax : 01.44.49.44.99
E.mail : depistage@fpdphe.org

Hyperphénylalaninémie

PRESIDENT
Pr P. CZERNICHOW

Territoire Géographique :
|le-de-France

Nombre de Malades
. Nombre de =~ T e Faux
Exercice Nnés testés PCU PCU Sous HPMP F. Négatifs
classique Atypique Total Maligne
1966 a 2010 5902516 330 13 343 337 10
2011 183 594 7 2 9 13 2 0
Total Fin2011 6 086 110 337 15 352 350 12
Hypothyroidie
Nombred Nombre de Malades F
Exercice O Dre g T o Nen T ;aux
Nnés testés i & Glande en Non Négatifs
Ectopie Athyréose place Typée Total S
1978 82010 5305066 730 308 487 62 1587 12
2011 183 594 22 9 39 1 71 1
Total Fin 2011 5488 660 752 317 526 63 1658 13
Hyperplasie des Surrénales
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, Nombrede Malades
. Nombre de Forme F Faux
Exercice Nnés testés  classique viri?irsn;r?t o Formenon  Forme Total  Négatifs
(perte de classique incertaine
sel) pure
1994 a 2010 2 862 611 122 14 26 5 167 10
2011 183 594 6 o] 2 2 10 o]
Total Fin 2011 3 046 205 128 14 28 7 177 10
Drépanocytose
Nombre de Malades - Nombre
. Nombrede . . Syndromes Drépanocytaires majeurs repérés | Hétérozygotes® Faux
Exercice Nnés testés SS ou Négatifs
(SS ou SB) SC SB Autres Total AS AC
1996 3 2010 1325210 1819 532 201 8 2 560 46 051 11536 18
2011 116 854 120 53 12 1 186 4138 1063 o}
Total Fin2011 1442064 1939 585 213 9 2746 50 189 12599 18
Biologie Moléculaire Nbre de malades
. Nombrede ~ gm  BM - . Faux
Exercice Nnés testés  Nbre BM Po sﬁml o Po _E:m, o. TotalBM  Forme Forme Total  Négatifs
réalisées > mutations 1 mutation Positive classique frontiere Malades
2002 & 2010 1458 203 9504 169 574 743 182 41 223 14
2011 183 594 777 21 47 68 18 10 28 1
Total Fin 2011 1641797 10 281 190 621 811 200 51 251 15

(*) les hétérozygotes ne sont recensés que depuis 1995.
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BILAN PAR REGION

) ESIDENT
Association récionate — CENTRE PR
Pr JC. BESNARD
Adresse : GENEDEP CHU Bretonneau Service de Génétique o L
2 boulevard Tonnellé 37044 TOURS Cx 9 Territoire Géographique :

Téléphone : 02.47.47.86.24 - Fax : 02.47.47.86.53 Centre
E.mail : sec.genedep@chu-tours.fr

Hyperphénylalaninémie

Nombre de Malades

. Nombre de =~ e Faux
Exercice Nnés testés PCU PCU Sous HPMP F. Négatifs
classique Atypique Total Maligne
1980 @ 2010 859 279 39 1 40 13 0 1
2011 28 877 1 1 2 1 0 0
Total Fin 2011 888 156 40 2 42 14 0 1
Hypothyroidie
Nombre d Nombre de Malades -
. OMbIr@ d@ ~-- 777 T aux
Exercice ; A S
Nnés testés ; 4 Glande en Non Négatifs
Ectopie Athyréose place Typée Total g
1980 & 2010 859 279 163 50 68 2 283 0
2011 28 877 4 1 3 o 8 0
Total Fin 2011 888 156 167 51 71 2 201 o

Hyperplasie des Surrénales

Nombre de Malades

. Nombre de Forme Faux
Exercice Nnés testés  classique virFi(l)igrgr?te Formenon  Forme Total  Négatifs
(perte de classique incertaine
sel) pure
1996 3 2010 407 566 19 4 1 1 25 o
2011 28877 1 ) 1 1 3 o
Total Fin 2011 436 443 20 4 2 2 28 o
Drépanocytose
Nombre de Malades - Nombre
Exerci Nombrede . . .. Syndromes Drépanocytaires majeurs repérés | Hétérozygotes™ Faux
xercice Nnés testés  gg oy Négatifs
(SS ou SB) SC SR Autres Total AS AC
1999 3 2010 40190 39 13 3 0 55 1646 344 0
2011 5584 7 2 1 Y 10 224 49 0
Total Fin 2011 45 774 46 15 4 (] 65 1870 393 )
Biologie Moléculaire Nbre de malades
. Nombrede ~ BM  BM - Faux
Exercice Nnés testés  Nbre BM Po sﬁm/ o- Po Sml o. Total BM  Forme Forme Total  Négatifs
réalisées > mutations 1 mutation Positive classique frontiere Malades
2002 3 2010 248 953 1047 38 81 119 44 6 50
2011 28 877 121 3 10 13 3 2 5 0
Total Fin 2011 277 830 1168 41 91 132 47 8 55 5

(*) les hétérozygotes ne sont recensés que depuis 1995.
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ASSOCIATION REGIONALE — LIMOUSIN

Adresse : Hopital de la Mére et de l'Enfant Service Pédiatrie

8 avenue Dominique Larey 87042 LIMOGES Cx
Téléphone : 05.55.05.61.92 - Fax : 05.55.05.61.95

E.mail : anne.constanty@chu-limoges.fr

Hyperphénylalaninémie

Limousin

PRESIDENT
Dr A. CONSTANTY

Territoire Géographique :

Nombre de Malades
. Nombre de =~ T e Faux
Exercice Nnés testés PCU PCU Sous HPMP F. Négatifs
classique Atypique Total Maligne
1980 3 2010 218158 14 0 14 5 0 0
2011 7 665 1 0 1 0 ) )
Total Fin 2011 225 823 15 o 15 5 o o
Hypothyroidie
Nombred Nombre de Malades F
Exercice O Dre g T o Nen T ;aux
Nnés testés i & Glande en Non Négatifs
Ectopie Athyréose place Typée Total S
1980 a 2010 219 511 5 2 13 37 57 0
2011 7 665 0 0 3 0 3 0
Total Fin 2011 227176 5 2 16 37 60 )
Hyperplasie des Surrénales
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, Nombre de Malades
. Nombre de Forme Faux
Exercice Nnés testés  classique vi;‘l)i;n;ﬁt o Formenon  Forme Total  Négatifs
(perte de classique incertaine
sel) pure
1995 a 2010 111 082 11 o] 1 19 0
2011 7 665 0 0 ) ) 0 0
Total Fin 2011 118 747 11 ) 7 1 19 )
Nombre de Malades - Nombre
. Nombrede . . Syndromes Drépanocytaires majeurs repérés | Hétérozygotes* Faux
Exercice Nnés testés SS ou Négatifs
(SS ou SRB) SC SB Autres Total AS
2000 3 2010 12 408 11 2 1 0 14 428 68 0
2011 2 007 1 ) o o 1 54 12 )
Total Fin 2011 14 415 12 2 1 [\] 15 482 80 )
Biologie Moléculaire Nbre de malades
. Nombrede ~ gm  BM - .. Faux
Exercice Nnés testés  Nbre BM Po sﬁm/ o Po sB|’?|Av o. TotalBM  Forme Forme Total  Négatifs
réalisées > mutations 1 mutation Positive classique frontiere Malades
2002 3 2010 65 562 411 11 32 43 15 2 17 1
2011 7 665 42 1 2 3 1 o] 1 o]
Total Fin 2011 73 227 453 12 34 46 16 2 18 1

(*) les hétérozygotes ne sont recensés que depuis 1995.
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BILAN PAR REGION

) ESIDENT
Association rREcionaLe — AUVERGNE PRES
PrV. SAPIN
Adresse : Hopital Estaing Service Pédiatrie Générale ) ) . )
1 Place Lucie Aubrac 63003 Clermont Ferrand Cx 1 Territoire Géographique :

Téléphone : 04.73.75.00.09 - Fax : 04.73.75.00.10 Auvergne
E.mail : vsapin@chu-clermontferrand.fr

Hyperphénylalaninémie

Nombre de Malades
. Nombre de =~ T e Faux
Exercice Nnés testés PCU PCU Sous HPMP F. Négatifs
classique Atypique Total Maligne
1979 a 2010 437 558 24 0 24 0 2 1
2011 13 268 o) o o 1 0 0
Total Fin 2011 450 826 24 ) 24 1 2 1
Hypothyroidie
Nombre d Nombre de Malades -
. ombre de - s aux
Exercice ) A s
Nnés testés ; 4 Glande en Non Négatifs
Ectopie Athyréose place Typée Total g
1979 3 2010 437 558 62 35 25 1 123 1
2011 13 268 5 1 3 (o] 9 0
Total Fin 2011 450 826 67 36 28 1 132 1
Hyperplasie des Surrénales
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, Nombrede Malades
. Nombrede  Forme Foimic Faux
Exercice Nnés testés  classique viri(l)isrgnte Formenon  Forme Total  Négatifs
(perte de classique incertaine
sel) pure
1995 @ 2010 215358 9 1 0 3 13 0
2011 13 268 o} o} o o o o
Total Fin 2011 228 626 9 1 o 3 13 [
Drépanocytose
Nombre de Malades - Nombre
. Nombrede . . . Syndromes Drépanocytaires majeurs repérés | Hétérozygotes™ Faux
Exercice Nnés testés SS ou Négatifs
(SS ou SB) SC SB Autres Total AS AC
1996 2010 24 664 6 3 0 0 263 82 )
2011 2326 o 0 0 0 31 6 0
Total Fin 2011 26 990 6 3 (] (] 9 294 88 )
Biologie Moléculaire Nbre de malades
. Nombrede — BM  BM - . Faux
Exercice Nnés testés  Nbre BM Po sBi:\i,\l/e i Po Sanv o. [TotalBM  Forme Forme Total  Négatifs
réalisées > mutations 1 mutation Positive classique frontiere Malades
2002 3 2010 113 010 611 17 45 62 15 6 21 3
2011 13 268 34 3 6 9 3 o 3 o
Total Fin 2011 126 278 645 20 51 71 18 6 24 3

(*) les hétérozygotes ne sont recensés que depuis 1995.
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ASSOCIATION REGIONALE — REUNION

PRESIDENT
Dr J. GHAZOUANI

Adresse : ARDPHME Naitre Aujourd'hui BP 904 97478 SAINT DENIS Cx

Téléphone : 02.62.20.13.39 - Fax : 02.62.41.06.33

E.mail : naitreajd@wanadoo.fr

Territoire Géographique :
Ile de la Réunion

]
Hyperphénylalaninémie
Nombre de Malades
. Nombre de =~ T e Faux
Exercice Nnés testés PCU PCU Sous HPMP F. Négatifs
classique Atypique Total Maligne
1980 a 2010 414 455 3 0 3 5 2 0
2011 14 185 0 ) 0 ) ) )
Total Fin 2011 428 640 3 ] 3 5 2 )
Hypothyroidie
Nombred Nombre de Malades E
Exercice O!Tl re ,e 777777777777777777777777777777777777777777777777777777777777777777777777777777777777777777777777777 Py aUX.
Nnés testés ; & Glande en Non Négatifs
Ectopie Athyréose place Typée Total S
1980 3 2010 414 455 13 4 9 60 86 2
2011 14 185 0 o) o 0 0
Total Fin 2011 428 640 13 4 9 60 86 2
Hyperplasie des Surrénales
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, Nombre de Malades
. Nombre de Forme Faux
Exercice Nnés testés  classique vi;‘l)i;n;ﬁt o Formenon Forme Total  Négatifs
(perte de classique incertaine
sel) pure
1981 a 2010 367 849 56 0 67 2
2011 14 185 1 0 0 o 1 0
Total Fin 2011 382 034 57 7 4 () 68 2
| Drépanocytose
Nombre de Malades - Nombre
. Nombrede .. Syndromes Drépanocytaires majeurs repérés | Hétérozygotes® Faux
Exercice Nnés testés SS ou Négatifs
(SS ou SRB) SC SB Autres Total AS
1990 3 2010 232 086 45 1 5 o 51 4594 84 1
2011 14185 3 0 0 0 3 327 10 0
Total Fin 2011 246 271 48 1 5 [\] 54 4921 94 1
I
Biologie Moléculaire Nbre de malades
. Nombrede ~ _  Bm  BM - .. Faux
Exercice Nnés testés  Nbre BM Po 3{\& o Po SBI{\IAV o. TotalBM  Forme Forme Total  Négatifs
réalisées > mutations 1 mutation Positive classique frontiere Malades
2002 3 2010 124 867 1238 27 116 143 35 40
2011 14 185 83 3 5 8 3 o 3 o
Total Fin 2011 139 052 1321 30 121 151 38 4 43 5

(*) les hétérozygotes ne sont recensés que depuis 1995.
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BILAN PAR REGION

) ESIDENT
Association rReclonaLe — (GUYANE PR
Dr P. BONNET
Adresse : ARDPHMME Service départemental de PMI o L
36 rue du 14 juillet 97300 CAYENNE Territoire Géographique :

Téléphone : 05.94.39.03.62 - Fax : 05.94.39.01.08 / 05.94.31.87.05 Guyane
E.mail : philippe.bonnet@ch-cayenne.fr

Hyperphénylalaninémie

Nombre de Malades
. Nombre de =~ e Faux
Exercice Nnés testés PCU PCU Sous HPMP F. Négatifs
classique Atypique Total Maligne
1980 3 2010 123 642 o o o 0 0 0
2011 6220 o o o o o o
Total Fin 2011 129 862 o o o o [\) )
Hypothyroidie
Nombre d Nombre de Malades 5
. ombre de - s aux
Exercice 2 A s
Nnés testés ; 4 Glande en Non Négatifs
Ectopie Athyréose place Typée Total g
1980 4 2010 123 642 3 2 5 16 26 2
2011 6220 o] o] 2 1 3 0
Total Fin 2011 129 862 3 2 7 17 29 2
Hyperplasie des Surrénales
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, Nombre de Malades
. Nombre de Forme Faux
Exercice Nnés testés  classique virFi(l)irsr::\]r?t o Formenon Forme Total  Négatifs
(perte de classique incertaine
sel) pure
1980 a 2010 123 642 6 0 1 0 7 0
2011 6220 1 o} o} 0 1
Total Fin 2011 129 862 7 o 1 o 8 1
Drépanocytose (*)
Nombre de Malades - Nombre
. Nombrede . .. . Syndromes Drépanocytaires majeurs repérés | Hétérozygotes Faux
Exercice Nnés testés SS ou Négatifs
(SS ou SB) SC SB Autres Total AS AC
1992 3 2010 95918 259 150 13 0 422 7 257 2264 1
2011 6220 12 11 (o] o] 23 491 173 o]
Total Fin 2011 102138 271 161 13 o 445 7748 2437 11
Biologie Moléculaire Nbre de malades
. Nombrede ~ BM  BM - . Faux
Exercice Nnés testés  Nbre BM Po sBi{\iAve i Po SBI'?I,\lI o. Total BM  Forme Forme Total  Négatifs
réalisées > mutations 1 mutation Positive classique frontiere Malades
2002 a 2010 30 0 0 0 o 0 0 ] )
2011 181 o} o o o o o o o
Total Fin 2011 211 o o o o ] ) o o

(*) Actualisé Nov. o9 (source article de Mr N. Elenga), démarrage 1992, antérieurement pris en charge par l'IP de Guyane
(**) Ressortissants frangais de Kourou
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ASSOCIATION REGIONALE — MAYOTTE

PRESIDENT

Dr HEBERT
Adresse : Centre Hospitalier de Mayotte Service Pédiatrie et Néonatologie i . .
BP o4 97600 MAMOUDZOU Territoire Géographique :
Téléphone : 02.69.61.80.00 - Fax : 02.69.61.06.46 Mayotte

E.mail : hebertpediatre@yahoo.fr

Hyperphénylalaninémie

Nombre de Malades
. Nombre de =~ T e Faux
Exercice Nnés testés PCU PCU Sous HPMP F. Négatifs
classique Atypique Total Maligne
1991 3 2010 91775 Y Y 0 0 0 0
2011 6508 ) ) ) 0 ) )
Total Fin 2011 98 283 o o o o o ]
Hypothyroidie
Nombred Nombre de Malades E
Exercice 0!“ re ,e 777777777777777777777777777777777777777777777777777777777777777777777777777777777777777777777777777 ,aux.
Nnés testés i & Glande en Non Négatifs
Ectopie Athyréose place Typée Total S
1991 a 2010 91775 0 0 0 5 5 0
2011 6 508 0 0 o 0 0 o
Total Fin 2011 98 283 o o () 5 5 o
Hyperplasie des Surrénales
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, Nombre de Malades
. Nombre de Forme Forme Faux
Exercice Nnéstestés classique  .oico e Formenon  Forme Total ~ Négatifs
(perte de ure classique incertaine
sel) P
1991 3 2010 91775 2 Y 0 0 2 1
2011 6 508 1 o 0 0 1 0
Total Fin 2011 98 283 3 o () o 3 1
| Drépanocytose
Nombre de Malades - Nombre
Exercice  Nombrede Syndromes Drépanocytaires majeurs repérés | Hétérozygotes paux
Nnés testés SS ou Total S Négatifs
(SS ou SB) SC SB Autres ota A A
1992 a 2010 91767 145 0 0 0 145 3 644 7 0
2011 6508 8 o} 1 o] 9 296 0 1
Total Fin 2011 98 275 153 o 1 () 154 3 940 7 1
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BILAN PAR REGION

. ESIDENT
Association recionale — GUADELOUPE PR
DrC. SAINT-MARTIN
Adresse : Centre de la Drépanocytose ) ) . .
Hépital RICOU BP365 97159 POINTE & PITRE Territoire Géographique :

Téléphone : 05.90.89.14.81 - Fax : 05.90.83.12.52 Guadeloupe
E.mail : christian.saint-martin@chu-guadeloupe.fr

Hyperphénylalaninémie

Nombre de Malades
. Nombre de =~ e Faux
Exercice Nnés testés PCU PCU Sous HPMP F. Négatifs
classique Atypique Total Maligne
1980 3 2010 199 666 3 o 3 2 o
2011 6183 1 o 1 0 0
Total Fin 2011 205 849 4 ) 4 2 o
Hypothyroidie
Nombre d Nombre de Malades -
. ombre de - s aux
Exercice 2 A S
Nnés testés ; 5 Glande en Non Négatifs
Ectopie Athyréose place Typée Total g
1980 a 2010 196 061 2 2 2 5 11
2011 6183 0 ) 2 0 2
Total Fin 2011 202 244 2 2 4 5 13
Hyperplasie des Surrénales
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, Nombre de Malades
. Nombre de Forme Faux
Exercice Nnés testés  classique virFicl)irsn;lst o Formenon Forme Total  Négatifs
(perte de classique incertaine
sel) pure
1995 3 2010 107 957 6 o 2 o 8
2011 6183 o] o 0 0 o
Total Fin 2011 114 140 6 o 2 0 8
Nombre de Malades - Nombre
. Nombrede ... Syndromes Drépanocytaires majeurs repérés | Hétérozygotes* Faux
Exercice Nnés testés SS ou Négatifs
(SS ou SB) SC SB Autres Total AS AC
1985 & 2010 170 o010 477 82 13 0 572 3932 1323
2011 6183 16 11 2 0 29 458 148
Total Fin 2011 176 193 493 93 15 o 601 4390 1471
Biologie Moléculaire Nbre de malades
. Nombrede ~ _  gm  BM - . Faux
Exercice Nnés testés  Nbre BM Po sBi{\iQ/e i Po sB;'?iAve . TotalBM  Forme Forme Total  Négatifs
réalisées > mutations 1 mutation Positive classique frontiere Malades
2002 3 2010 19 479 176 3 8 11 3 1 4 0
2011 6183 29 ) ) o ) ) 0 0
Total Fin 2011 25 662 205 3 8 11 3 1 4 o

(*) les hétérozygotes ne sont recensés que depuis 1995.
I A S SOCIATION FRANCAISE POUR LE DEPISTAGE ET LA PREVENTION DES HANDICAPS DE L’ENFANT I
Page 91



ASSOCIATION REGIONALE — MARTINIQUE

Adresse : Laboratoire de Biologie Polyvalente = CH du Lamentin
BP429 97292 LE LAMENTIN Cx2

Téléphone : 05.96.57.11.14 - Fax : 05.96.51.07.62
E.mail : beatrice.ferrey@ch-lamentin.fr / emma.pierrisnard@ch-lamentin.fr

Hyperphénylalaninémie

PRESIDENT
Dr B. FERREY /
Dr E. PIERRISNARD

Territoire Géographique :
Martinique

Nombre de Malades
. Nombre de =~ T e Faux
Exercice Nnés testés PCU PCU Sous HPMP F. Négatifs
classique Atypique Total Maligne
1980 3 2010 172 384 7 0 7 1 0
2011 4 450 (o] (o] o] 0 0
Total Fin 2011 176 834 7 o 7 1 o
Hypothyroidie
Nombred Nombre de Malades E
Exercice 0!“ re ,e 77777777777777777777777777777777777777777777777777777777777777777777777777777777777777777777777777 Py aUX.
Nnés testés i 5 Glande en Non Négatifs
Ectopie Athyréose place Typée Total S
1980 3 2010 167 842 2 4 6 3 15
2011 4 450 o o 0 o
Total Fin 2011 172 292 2 4 6 3 15
Hyperplasie des Surrénales
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, Nombrede Malades
. Nombre de Forme Forme Faux
Exercice Nnéstestés ~classique .oico e Formenon  Forme Total ~ Négatifs
(perte de ure classique incertaine
sel) p
1995 @ 2010 82 862 7 1 2 0 10
2011 4 450 o o 0 0 o
Total Fin 2011 87 312 7 1 2 (1] 10
Drépanocytose
Nombre de Malades - Nombre
Exercice  Nombrede Syndromes Drépanocytaires majeurs repérés Hetérozygotes™  Fauy
Nnés testés SS ou Négatifs
(SS ou SB) SC SB Autres Total AS AC
1985 3 2010 121761 252 80 18 5 355 2490 1139 2
2011 4 450 2 3 0 Y 5 326 119 1
Total Fin 2011 126 211 254 83 18 5 360 2816 1258 3

(*) les hétérozygotes ne sont recensés que depuis 1995.
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BILAN PAR REGION

) ESIDENT
Association REcionate — PACA-TOM PRESI
Pr). SARLES
Adresse : AREDEMAG Hopital d'Enfants de la Timone 15¢ étage ) ) . )
Bd Jean Moulin 13005 MARSEILLE Territoire Géographique :

Téléphone : 04.91.38.67.55 - Fax : 04.91.34.36.84 PACA-TOM
E.mail : aredemag@libertysurf.fr

Hyperphénylalaninémie

Nombre de Malades
. Nombre de =~ e Faux
Exercice Nnés testés PCU PCU Sous HPMP F. Négatifs
classique Atypique Total Maligne
1967 a 2010 232 450 2 o 2 o o o
2011 8 820 o o o o 1 o
Total Fin 2011 241 270 2 o 2 o 1 (]
Hypothyroidie
Nombred Nombre de Malades .
Exercice ombre ce B anx
Nnés testés i ; Glande en Non Négatifs
Ectopie Athyréose place Typée Total &
1980 a 2010 232 450 0 2 3 35 40
2011 8820 1 1 2 2 6
Total Fin 2011 241 270 1 3 5 37 46
Hyperplasie des Surrénales
oo NombredeMalades
. Nombre de Forme Faux
Exercice Nnés testés  classique virFi(l)irsrgr?t o fFormenon  Forme Total  Négatifs
(perte de classique incertaine
sel) pure
1995 3 2010 138 317 9 2 Y Y 1
2011 8 820 2 0 o] 0 2
Total Fin 2011 147 137 11 2 ] o 13
Drépanocytose
Nombre de Malades - Nombre
. Nombrede . Syndromes Drépanocytaires majeurs repérés | Hétérozygotes™ Faux
Exercice Nnés testés  gg oy Négatifs
(SS ou SR) SC SB Autres Total AS AC
1995 a 2010 235 o o o o o o o
2011 46 0 o) ) ) ) 3 )
Total Fin 2011 281 o o o o o

(*) les hétérozygotes ne sont recensés que depuis 1995.
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