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Epidémiologie des maladies rares de la tête, du cou et des dents en France:
Une expérience de 8 années

u Objectifs
Les maladies rares de la tête, du cou et des dents sont souvent chroniques, graves et les premiers signes
bien qu’apparaissant en majorité à la naissance, peuvent survenir à tout âge. Ces anomalies peuvent aller
de quelques dents manquantes à de sérieuses dysmorphoses ayant des conséquences aussi bien
fonctionnelles qu’esthétiques. La diversité des formes que peuvent prendre ces maladies, les symptômes
apparaissant à tous âges et la qualité de vie affectée des patients montrent la complexité de ces
pathologies. Depuis 2008, tous les patients vus dans les centres de référence remplissant CEMARA[1],
sont enregistrés dans cette base de données consacrée aux maladies rares. Cette étude épidémiologique
a pour but d’évaluer et d’améliorer la qualité de la prise en charge des patients souffrant de ces maladies

1 Messiaen C et all , CEMARA: a Web dynamic application within a N-tier architecture for rare diseases. Stud Health Technol Inform. 2008;136:51-6.

u Avertissement
Les données analysées sont issues d’un recueil déclaratif. Les centres de référence n’utilisant pas 
CEMARA mais d’autres banques de données impliquent un biais de recrutement produisant une 
non-exhaustivité des chiffres.   

u CONCLUSION
Cette étude est la première de ce genre sur ce type de maladies. Elle permet de
commencer à appréhender l’épidémiologie des ces pathologies en France. Les outils
appliqués pourront être modélisés et étendus à d’autres maladies rares dans d’autres
filières. Les trop nombreuses données manquantes sont aujourd’hui un frein à la
production de chiffres exhaustifs. Les efforts pour limiter ces biais ( remplissage, bases de
données annexes, …) sont d’ores et déjà entrepris.

u Méthodes
Les	centres	de	référence/compétence	ont	recueilli	par	patient	un	set	de	données	minimum	défini	par	
consensus	en	2006.	L’analyse	a	porté	sur	les	données	2008-2015	codées	à	partir	du	thesaurus	d’Orphanet
et/ou	d’une	description	d’anomalies	chromosomiques	de	la	tête,	du	cou	et	des	dents.	Un	«cas»	MR	est	
défini	par	un	statut	«malade»	et	un	degré	d’assertion	diagnostique	:	confirmé,	probable	ou	non-classable.	
Les	proportions	de	prévalence	standardisées	(âge	et	sexe),	nationale	et	régionales,	sont	présentées	avec	
leurs	intervalles	de	confiance	à	95%	(Poisson).	Une	analyse	de	la	distance	entre	le	lieu	de	résidence	et	le	site	
de	prise	en	charge	a	été	réalisée.
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Les 20 diagnostiques les plus 
fréquents

585 
maladies 

différentes

Evolution du suivi des 10 maladies les plus 
fréquentes 30% des patients avec 

une fente palatine ont 
encore besoin de soins 
multidisciplinaires apès

3,5 ans 
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patients avec un 
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besoin de soins après 
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*Prévalence nationale 
(biaisée) :

16.5 pr 100,000 
IC 95% [10.3 − 25.4]

*Uniquement les cas enregistrés dans CEMARA
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