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o  Bilan	des	formaEons	2015/2016	

Assemblée	Générale	de	la	SOFFOET,	20	Janvier	2017	

Date Thème DPC Organisation 

10/04/2015 Placenta Pathologique DPC-SOFFOET  
n°: 48811500001 

L. Loeuillet 

05/06/2015 Les Microcéphalies DPC-SOFFOET  
n°: 48811500002 

A. Laquerrière 

02/10/2015 Les modèles animaux DPC-FFGH  
n° : 50961500002 

M. Gonzales / 
T. Attié-Bitach 

04/12/2015 Phénotype hémochromatose 
néonatale & surcharge en fer : 
quels diagnostics ?  

DPC-FFGH  
n° : 50961500004 

S. Collardeau 

11/03/2016 Le cœur   C. Mechler 

17/06/2016 Anomalies du corps calleux DPC-FFGH  
N° : 50961600001 

T. Attié-Bitach 

14/10/2016 Actualités «infection à virus ZIKA» 
et communications orales 

  F. Razavi/B. 
Bessières 
M. Gonzales 

09/12/2016 Croissance Fœtale DPC-FFGH  
n : 50961600005 

J. Aziza 

☝ 
DPC	
PrésentaEons	sur	le	site	
Imagerie	
Buffet/repas	
Enquêtes	de	saEsfacEon	
Accueil	Imagine	

☟		
Pas	d’EPU	
Respect	des	horaires	
	SOFFOET 10/01/2017 



o  FormaEons	2017	

Assemblée	Générale	de	la	SOFFOET,	20	Janvier	2017	

Date Thème DPC Organisation 

20/01/2017 Mémoires DIU et Assemblée 
Générale 
 

T. Attié-Bitach 
 

31/03/2017 Anomalies des membres oui S. Blesson 

09/06/2017 Neuropathologie oui C. Mechler/T. Attié-
Bitach 
 

20/10/2017 
 

Best of SOFFOET F. Guimiot/MH Saint 
Frison 

08/12/2017 Maladies métaboliques 
 

oui S. Sophie 
Collardeau-Frachon 

SOFFOET 10/01/2017 



o  Bilan	des	appels	à	collaboraEons	

Assemblée	Générale	de	la	SOFFOET,	20	Janvier	2017	

Titre	 Qui	 Contexte	
Placenta	et	syndrome	de	Beckwith-Wiedemann	 Fabienne	ALLIAS	(Lyon)		

	
Mémoire	DIIU	
PublicaEon	

Dysostoses	mandibulo-faciales	 Jeanne	Amiel	(Necker)		 Projet	de	recherche	
Sévérité	du	phénotype	du	Treacher	Collins	en	
fœtopathologie	

Marie-Josée	Pérez,	N.	Bigi		 R	PublicaEon	
Microcéphalie	à	gyraFon	simplifiée	 Tania	Afé-Bitach	(Necker)		 Nouveau	gène	
Dysplasie	oculo-auriculo-vertébrale	 Caroline	Rooryck	Thambo	(Bordeaux)		

	
Projet	de	recherche	
R	PublicaEon	

Syndrome	3C	 Nicole	Laurent	(Dijon)		 Nouveau	gène	
L1CAM	et	pseudo	L1CAM	 Pascale	Saugier	(Rouen)		 Projet	de	recherche	
Syndrome	de	MaLhew-Wood	 Jelena	MarEnovic	(A.Béclère),	pour	N.	Chassaing		 Projet	de	recherche	
Dysplasie	acineuse	congénitale	 Arnaud	Molin,	Marie	Vincent,	Bertrand	Isidor	

(Nantes)	
?	

AssociaFon	Mardini-Nyhan	 Arnaud	Molin,	Marie	Vincent	(Nantes)		 ?	
HypoVG	et	agénésie	du	corps	calleux	 Tania	Afé-Bitach	(Necker)		 IdenEficaEon	gène	
DiagnosFcs	différenFels	de	l’hémochromatose	
néonatale	

Sophie	Collardeau-Frachon	(Lyon)	 Thèse	
R	PublicaEon	

Syndrome	de	Fraser	 Fanny	Pelluard	(Bordeaux)	 Mémoire	de	DIU	
Syndrome	Neu	Laxova	ou	Neu	Laxova	«	like	»	 Fanny	Pelluard,	Caroline	Rooryck-Thambo	

(Bordeaux)		
Projet	de	recherche	
Nouveau	gène	
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o  Etudes	collaboraEves	2014-2016	

Assemblée	Générale	de	la	SOFFOET,	20	Janvier	2017	

-	Noel	AC,	Pelluard	F,	Delezoide	AL,	Devisme	L,	Loeuillet	L,	Leroy	B,	MarEn	A,	Bouvier	R,	Laquerriere	A,	Jeanne-Pasquier	C,	Bessieres-Grajagliano	B,	Mechler	C,	Alanio	E,	Leroy	C,	Gaillard	D.	2014.	Fetal	phenotype	associated	with	the	22q11	deleEon.	Am	J	Med	Genet	A	
164A(11):2724-2731.	

2014	

-	Quelin	C,	Spaggiari	E,	Khung-Savatovsky	S,	Dupont	C,	Pasquier	L,	Loeuillet	L,	Jaillard	S,	Lucas	J,	Marcorelles	P,	Journel	H,	Pluquailec-Bilavarn	K,	Bazin	A,	Verloes	A,	Delezoide	AL,	Aboura	A,	Guimiot	F.	Inversion	duplicaEon	deleEons	involving	the	long	arm	of	chromosome	13:	
phenotypic	descripEon	of	addiEonal	three	fetuses	and	genotype-phenotype	correlaEon.,	Am.	J.	Med.	Genet.	A,	2014,	164A,	2504-9	

2014	

-	Teissier	N,	Fallet-Bianco	C,	Delezoide	AL,	Laquerriere	A,	Marcorelles	P,	Khung-Savatovsky	S,	Nardelli	J,	Cipriani	S,	Csaba	Z,	Picone	O,	Golden	JA,	Van	Den	Abbeele	T,	Gressens	P,	Adle-Biasseje	H.	2014.	Cytomegalovirus-induced	brain	malformaEons	in	fetuses.	J	Neuropathol	
Exp	Neurol	73(2):143-158.	

2014	

-	PeEt	F,	Jourdain	AS,	Andrieux	J,	Baujat	G,	Baumann	C,	Beneteau	C,	David	A,	Faivre	L,	Gaillard	D,	Gilbert-Dussardier	B,	Jouk	PS,	Le	Caignec	C,	Loget	P,	Pasquier	L,	Porchet	N,	Holder-Espinasse	M,	Manouvrier-Hanu	S,	Escande	F.	Split	hand/foot	malformaEon	with	long-bone	
deficiency	and	BHLHA9	duplicaEon:	report	of	13	new	families.	Clin	Genet.	2014	May;85(5):464-9.		

2014	

-	Lopez	E,	Thauvin-Robinet	C,	Reversade	B,	Khartoufi	NE,	Devisme	L,	Holder	M,	Ansart-Franquet	H,	Avila	M,	Lacombe	D,	Kleinfinger	P,	Kaori	I,	Takanashi	J,	Le	Merrer	M,	MarEnovic	J,	Noël	C,	Shboul	M,	Ho	L,	Güven	Y,	Razavi	F,	Burglen	L,	Gigot	N,	Darmency-Stamboul	V,	
Thevenon	J,	Aral	B,	Kayserili	H,	Huet	F,	Lyonnet	S,	Le	Caignec	C,	Franco	B,	Rivière	JB,	Faivre	L,	Afé-Bitach	T.C5orf42	is	the	major	gene	responsible	for	OFD	syndrome	type	VI.	Hum	Genet.	2014	Mar;133(3):367-77.	

2014	

-	Laquerriere	A,	Maluenda	J,	Camus	A,	Fontenas	L,	Dieterich	K,	Nolent	F,	Zhou	J,	Monnier	N,	Latour	P,	GenEl	D,	Heron	D,	Desguerres	I,	Landrieu	P,	Beneteau	C,	Delaporte	B,	Bellesme	C,	Baumann	C,	Capri	Y,	Goldenberg	A,	Lyonnet	S,	Bonneau	D,	Estournet	B,	Quijano-Roy	S,	
Francannet	C,	Odent	S,	Saint-Frison	MH,	Sigaudy	S,	Figarella-Branger	D,	Gelot	A,	Mussini	JM,	Lacroix	C,	Drouin-Garraud	V,	Malinge	MC,	Afe-Bitach	T,	Bessieres	B,	Bonniere	M,	Encha-Razavi	F,	Beaufrere	AM,	Khung-Savatovsky	S,	Perez	MJ,	Vasiljevic	A,	Mercier	S,	Roume	J,	
Trestard	L,	Saugier-Veber	P,	Cordier	MP,	Layet	V,	Legendre	M,	Vigouroux-Castera	A,	Lunardi	J,	Bayes	M,	Jouk	PS,	Rigonnot	L,	Granier	M,	Sternberg	D,	Warszawski	J,	Gut	I,	Gonzales	M,	Tawk	M,	Melki	J.	2014.	MutaEons	in	CNTNAP1	and	ADCY6	are	responsible	for	severe	
arthrogryposis	mulEplex	congenita	with	axoglial	defects.	Hum	Mol	Genet	23(9):2279-2289.	

2014	

-	Fallet-Bianco	C,	Laquerriere	A,	Poirier	K,	Razavi	F,	Guimiot	F,	Dias	P,	Loeuillet	L,	Lascelles	K,	Beldjord	C,	Carion	N,	Toussaint	A,	Revencu	N,	Addor	MC,	Lhermije	B,	Gonzales	M,	MarEnovich	J,	Bessieres	B,	Marcy-Bonniere	M,	Jossic	F,	Marcorelles	P,	Loget	P,	Chelly	J,	Bahi-
Buisson	N.	2014.	MutaEons	in	tubulin	genes	are	frequent	causes	of	various	foetal	malformaEons	of	corEcal	development	including	microlissencephaly.	Acta	Neuropathol	Commun	2:69.	

2014	

-	Lefebvre	M,	Dufernez	F,	Bruel	AL,	Gonzales	M,	Aral	B,	Saint-Onge	J,	Gigot	N,	Desir	J,	Daelemans	C,	Jossic	F,	Schmij	S,	Mangione	R,	Pelluard	F,	Vincent-Delorme	C,	Labaune	JM,	Bigi	N,	D'Olne	D,	Delezoide	AL,	Toutain	A,	Blesson	S,	Cormier-Daire	V,	Thevenon	J,	El	Chehadeh	S,	
Masurel-Paulet	A,	Joye	N,	Vibert-Guigue	C,	Rigonnot	L,	Rousseau	T,	Vabres	P,	Herve	P,	Lamaziere	A,	Riviere	JB,	Faivre	L,	Laurent	N,	Thauvin-Robinet	C.	2015.	Severe	X-linked	chondrodysplasia	punctata	in	nine	new	female	fetuses.	Prenat	Diagn	35(7):675-684.	

2015	

-	Mariot	V,	Roche	S,	Hourde	C,	PorElho	D,	Sacconi	S,	Puppo	F,	Duguez	S,	Rameau	P,	Caruso	N,	Delezoide	AL,	Desnuelle	C,	Bessieres	B,	Collardeau	S,	Feasson	L,	Maisonobe	T,	Magdinier	F,	Helmbacher	F,	Butler-Browne	G,	Mouly	V,	Dumonceaux	J.	2015.	CorrelaEon	between	low	
FAT1	expression	and	early	affected	muscle	in	facioscapulohumeral	muscular	dystrophy.	Ann	Neurol	78(3):387-400.	

2015	

-	Alby	C,	Piquand	K,	Huber	C,	Megarbané	A,	Elkhartoufi	N,	Legendre	M,		Pelluard	F,	Encha-Ravazi	F,		Abi	Tayeh	G,	BessièresB,		El	Chehadeh-Djebbar	S,	Laurent	N,	Faivre	L,		SztrihaL,		Zombor	M,		Szabó	H,	Failler	M,	Garfa-Traore	M,		Bole	C,	Nitschké	P,		Nizon	M,		Clerget-Darpoux	
F,		Munnich	A,		Lyonnet	S,	Vekemans	M	,	Cormier-Daire	V,	Afé-Bitach	T,		Thomas	S.	MutaEons	in	KIAA0586	cause	lethal	ciliopathies	ranging	from	hydrolethalus	phenotype	to	short-rib	polydactyly	syndrome.	Am	J	Hum	Genet.	2015	Aug	6;97(2):311-8	

2015	

-	Demurger	F,	Ichkou	A,	Mougou-Zerelli	S,	Le	Merrer	M,	Goudefroye	G,	Delezoide	AL,	Quelin	C,	Manouvrier	S,	Baujat	G,	Fradin	M,	Pasquier	L,	Megarbane	A,	Faivre	L,	Baumann	C,	Nampoothiri	S,	Roume	J,	Isidor	B,	Lacombe	D,	Delrue	MA,	Mercier	S,	Philip	N,	Schaefer	E,	Holder	
M,	Krause	A,	Laffargue	F,	Sinico	M,	Amram	D,	Andre	G,	Liquier	A,	Rossi	M,	Amiel	J,	Giuliano	F,	Boute	O,	Dieux-Coeslier	A,	Jacquemont	ML,	Afenjar	A,	Van	Maldergem	L,	Lackmy-Port-Lis	M,	Vincent-Delorme	C,	Chauvet	ML,	Cormier-Daire	V,	Devisme	L,	Genevieve	D,	Munnich	A,	
Viot	G,	Raoul	O,	Romana	S,	Gonzales	M,	Encha-Razavi	F,	Odent	S,	Vekemans	M,	Afe-Bitach	T.	2015.	New	insights	into	genotype-phenotype	correlaEon	for	GLI3	mutaEons.	Eur	J	Hum	Genet	23(1):92-102.	

2015	

-	Duval	H,	Michel-Calemard	L,	Gonzales	M,	Loget	P,	Beneteau	C,	Buenerd	A,	Joubert	M,	Denis-Musquer	M,	Clemenson	A,	Chesnais	AL,	Blesson	S,	De	Pinieux	I,	Delezoide	AL,	Bonyhay	G,	Bellanne-Chantelot	C,	Heidet	L,	Dupre	F,	Collardeau-Frachon	S.	2016.	Fetal	anomalies	
associated	with	HNF1B	mutaEons:	report	of	20	autopsy	cases.	Prenat	Diagn	36(8):744-751.	

2016	

-	Grampa	V,	Delous	M,	Zaidan	M,	Odye	G,	Thomas	S,	Elkhartoufi	N,	Filhol	E,	Niel	O,	Silbermann	F,	Lebreton	C,	Collardeau-Frachon	S,	Rouvet	I,	Alessandri	JL,	Devisme	L,	Dieux-Coeslier	A,	Cordier	MP,	Capri	Y,	Khung-Savatovsky	S,	Sigaudy	S,	Salomon	R,	AnEgnac	C,	Gubler	MC,	
Benmerah	A,	Terzi	F,	Afé-Bitach	T,	Jeanpierre	C,	Saunier	S.Novel	NEK8	MutaEons	Cause	Severe	Syndromic	Renal	CysEc	Dysplasia	through	YAP	DysregulaEon.	PLoS	Genet.	2016	Mar	11;12(3):e1005894.	

2016	

-	Grampa	V,	Delous	M,	Zaidan	M,	Odye	G,	Thomas	S,	Elkhartoufi	N,	Filhol	E,	Niel	O,	Silbermann	F,	Lebreton	C,	Collardeau-Frachon	S,	Rouvet	I,	Alessandri	JL,	Devisme	L,	Dieux-Coeslier	A,	Cordier	MP,	Capri	Y,	Khung-Savatovsky	S,	Sigaudy	S,	Salomon	R,	AnEgnac	C,	Gubler	MC,	
Benmerah	A,	Terzi	F,	Afé-Bitach	T,	Jeanpierre	C,	Saunier	S.	Novel	NEK8	MutaEons	Cause	Severe	Syndromic	Renal	CysEc	Dysplasia	through	YAP	DysregulaEon.	PLoS	Genet.	2016	Mar	11;12(3):e1005894.		

2016	

-	Naudion	S,	Moujon	S,	Coupry	I,	Sole	G,	Deforges	J,	Guerineau	E,	Hubert	C,	Deves	S,	Pilliod	J,	Rooryck	C,	Abel	C,	Le	Breton	F,	Collardeau-Frachon	S,	Cordier	MP,	Delezoide	AL,	Goldenberg	A,	Loget	P,	Melki	J,	Odent	S,	Patrier	S,	Verloes	A,	Viot	G,	Blesson	S,	Bessieres	B,	Lacombe	
D,	Arveiler	B,	Goizet	C,	Fergelot	P.	2016.	Fetal	phenotypes	in	otopalatodigital	spectrum	disorders.	Clin	Genet	89(3):371-377.	

2016	

-	Nizon	M,	Henry	M,	Michot	C,	Baumann	C,	Bazin	A,	Bessieres	B,	Blesson	S,	Cordier-Alex	MP,	David	A,	Delahaye-Duriez	A,	Delezoide	AL,	Dieux-Coeslier	A,	Doco-Fenzy	M,	Faivre	L,	Goldenberg	A,	Layet	V,	Loget	P,	Marlin	S,	MarEnovic	J,	Odent	S,	Pasquier	L,	Plessis	G,	Prieur	F,	
Putoux	A,	Rio	M,	Testard	H,	Bonnefont	JP,	Cormier-Daire	V.	2016.	A	series	of	38	novel	germline	and	somaEc	mutaEons	of	NIPBL	in	Cornelia	de	Lange	syndrome.	Clin	Genet	89(5):584-589.	

2016	

-	Putoux	A,	Alqahtani	A,	Pinson	L,	Paulussen	AD,	Michel	J,	Besson	A,	Mazoyer	S,	Borg	I,	Nampoothiri	S,	Vasiljevic	A,	Uwineza	A,	Boggio	D,	Champion	F,	de	Die-Smulders	CE,	Gardeitchik	T,	van	Pujen	WK,	Perez	MJ,	Musizzano	Y,	Razavi	F,	Drunat	S,	Verloes	A,	Hennekam	R,	
Guibaud	L,	Alix	E,	Sanlaville	D,	Lesca	G,	Edery	P.	Refining	the	phenotypical	and	mutaEonal	spectrum	of	Taybi-Linder	syndrome.	Clin	Genet.	2016	Dec;90(6):550-555.	

2016	

-	Tessier	A,	Sarreau	M,	Pelluard	F,	André	G,	Blesson	S,	Bucourt	M,	Decheloje	P,	Faivre	L,	Frébourg	T,	Goldenberg	A,	Goua	V,	Jeanne-Pasquier	C,	Guimiot	F,	Laquerriere	A,	Laurent	N,	Lefebvre	M,	Loget	P,	Maréchaud	M,	Mechler	C,	Perez	MJ,	Sabourin	JC,	Verloes	A,	Patrier	S,	
Guerrot	AM.	Fraser	syndrome:	features	suggesEve	of	prenatal	diagnosis	in	a	review	of	38	cases.	Prenat	Diagn.	2016	Dec;36(13):1270-1275.	

2016	

-	Zillhardt	JL,	Poirier	K,	Broix	L,	Lebrun	N,	Elmorjani	A,	MarEnovic	J,	Saillour	Y,	Muraca	G,	Nectoux	J,	Bessieres	B,	Fallet-Bianco	C,	Lyonnet	S,	Dulac	O,	Odent	S,	Rejeb	I,	Ben	Jemaa	L,	Rivier	F,	Pinson	L,	Geneviève	D,	Musizzano	Y,	Bigi	N,	Leboucq	N,	Giuliano	F,	Philip	N,	Vilain	C,	Van	
Bogaert	P,	Maurey	H,	Beldjord	C,	ArEguenave	F,	Boland	A,	Olaso	R,	Masson	C,	Nitschké	P,	Deleuze	JF,	Bahi-Buisson	N,	Chelly	J.	Mosaic	parental	germline	mutaEons	causing	recurrent	forms	of	malformaEons	of	corEcal	development.	Eur	J	Hum	Genet.	2016	Apr;24(4):611-4.		

2016	

>	19	études	
collaboraFves!	
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o  Assises	de	généEques	
2016	

Assemblée	Générale	de	la	SOFFOET,	20	Janvier	2017	

TruncaEng	MutaEons	of	MAGEL2,	a	Gene	within	the	Prader-Willi	Locus,	Are	Responsible	for	Severe	Arthrogryposis	
Séquençage	par	technologie	haut	débit	d’un	panel	de	103	gènes	et	régions	régulatrices	impliqués	dans	le	développement	des	membres	:	applicaEon	
en	diagnosEc	chez	des	paEents	ajeints	de	malformaEons	des	membres	
Le	gène	WDR73	est	responsable	du	syndrome	de	Galloway-Mowat	
Syndrome	d’Ellis-Van	Creveld	foetal	:	26	nouveaux	cas,	score	clinico-radiologique	et	revue	de	la	lijérature	
Syndrome	de	Fraser	:	présentaEon	foetale	et	diagnosEc	anténatal	à	parEr	d'une	série	de	33	cas.	
Etude	par	ciliome	d'une	cohorte	de	73	individus	DTJ	et	CCPIII	
IdenEficaEon	de	nouveaux	gènes	impliqués	dans	l’holoprosencéphalie	par	séquençage	exomique	dans	22	familles	
Analyse	d’une	cohorte	de	355	paEents	avec	ciliopathies	rénales	par	une	approche	de	séquençage	ciblé	
Chondrodysplasies	avec	luxaEons	mulEples	:	corrélaEons	génotype-phénotype	dans	une	série	de	29	paEents	

Mercredi  24/01/2018 au vendredi 26/01/2018 
Nantes 

o  2018	!	

3	sessions	flash	(6)	
Plénière cardio-vasculaire  
Plénière modèles de validations fonctionnelles  
Plénière thérapeutique 
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o  Bilan	financier	2016	

Assemblée	Générale	de	la	SOFFOET,	20	Janvier	2017	

• Bilan	Financier	2015-2017	
• 20	Janvier	2017	
• Philippe	Loget	

Assemblée Générale 
SOFFOET

SOFFOET 10/01/2017 



+	9538,35		

-12736,98	

-3198,63	

Période	
2015-2016	
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5090	

Frais	OGDPC,	secrétariat)	
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o  Bilan	des	acEons	menées:	DPC	

Assemblée	Générale	de	la	SOFFOET,	20	Janvier	2017	

DPC,	changements	2016		
o  ObligaEon	triennale	
o  ANDPC	(agence	naEonale	de	développement	professionnel	conEnu):	créée	en	juillet	2016	
o  SoFFœT	 :	 un	 nouveau	 dossier	 de	 ré-enregistrement	 en	 décembre	 2016	 pour	 obtenir	 le	 label	 DPC	 après	

deux	évaluaEons	négaEves	(OGDPC)	
o  Les	journées	sont	déclarées	DPC	par	la	FFGH	(FédéraEon	française	de	généEque	humaine),	dont	fait	parEe	

la	SoFFœT	
o  Doit	répondre	à	une	orientaEon	(liste	)	:	1/	NaEonale	ou	2/	Définie	par	les	CNP	
o  Les	Pré	et	Post-tests	(évaluaEon	des	praEques)	sont	proposés	à	tous	les	inscrits	DPC	via	la	plateforme	Theia	

(Filière	AnDDI-Rares)	

Les	précédents	disposiEfs	de	formaEon	convenEonnels	(FPC	et	FCC)	ont	été	abandonnés	au	bénéfice	du	DPC	et	le	
système	de	crédit	/	point	n’existe	plus	
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o  Bilan	des	acEons	menées:	CotaEons	

Assemblée	Générale	de	la	SOFFOET,	20	Janvier	2017	

Bilan bureau SOFFOET  
AG du 20/01/2017 
Sophie Collardeau-Frachon

Été	 2015	 :	paruEon	d’un	 nouveau	 référenEel	 des	 actes	 hors	 nomenclature	 de	
biologie	et	d’ACP		par	la	direcEon	générale	de	l’offre	de	soins	(DGOS)		

Le	RéférenFel	des	actes	Innovants	Hors	Nomenclature		
de	biologie	et	d’anatomocytopathologie	(RIHN)	

Ø  Suppression	de	la	plupart	des	actes	AHC	de	la	nomenclature	de	Montpellier	
Ø  ConservaFon	de	certains	AHC=	liste	complémentaire		

-  considérés	comme	non	innovants	
-  mais	revus	à	la	baisse	
-  existence	transitoire	en	ajendant	que	codes	CCAM	soient	créés	
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A091	 Autopsie	enfant	(>	4	jours	et	<	15	ans	et	3	
mois)	:		bloc	viscéral		 AHC	500	 											140,00	

€		

Examen	externe,	prélèvement	et	
dissection	du	bloc	viscéral,	examen	
macroscopique	et	histologique	après	

bloc	paraffine	des	organes	
individualisés	

A092	 Autopsie	enfant	(>	4	jours	et	<	15	ans	et	3	
mois)	:	cerveau		 AHC	120	 														33,60	

€		

Examen	macroscopique	et	
histologique	après	bloc	paraffine	du	

cerveau				

A093	 Autopsie	enfant	(>	4jours	et	<	15	ans	et	3	
mois)	:	moelle	épinière		 AHC	120	 														33,60	

€		

Examen	macroscopique	et	
histologique	après	bloc	paraffine	de	la	

moelle	épinière			
	

Nous	sommes	en	effet		très	inquiets	quant	à	la	disparition	de	ces	actes	en	
particulier	concernant	les	autopsies	qui	permettaient	jusqu’	alors	d’avoir		un	
reflet	réel	de	cette	activité	:	
Pour	rappel	:	
-	autopsie	fœtale	et	nné	jusqu’à	4	jours	de	vie	=		61,6	euros	à	la	CCAM	pour	
temps		de	travail	moyen		5	h	(moyenne	de	300	autopsies	effectuées	/an	aux	
HCL)		
-	au-delà	de	4	jours	de	vie	et	jusqu’à	2	ans	=	0	euros	à	la		CCAM	pour	
temps		de	travail	moyen		8	h	(moyenne	de	20	/an	aux	HCL).	
	
Nous	avons	abordé	ce	sujet	à	la	réunion	de	la	Société	Française	de	
Fœtopathologie	jeudi	dernier,	société	dont	je	suis	vice-présidente.	Certains	de	
mes	collègues	ont	reçu	comme	consigne	de	la	part	de	leurs	institutions	de	ne	
plus	faire		les	autopsies	au-delà	de	4	jours	de	vie,	ni	celles	de	l’extérieur	(les	
conventions	basées	sur	les	AHC	étant	considérées	comme	caduques).	En	
moyenne	nous	effectuons	50	autopsies	/an		provenance	hors	HCL.	
	
	
AHC		qui	pouvaient	être	appliqués	jusqu’à	présent	pour	cette	activité	:	
	
Autopsie	de	fœtus	et	nné	jusqu’à	4	

jours	de	vie	
AHC	
	

Nombre	
(moyenne)	

Total	en	euros	
(1AHC	à	0.28	

euros)		 dénomination	 valeur	
bloc	en	paraffine	fœtus		et	placenta	 A005	 100	 20	 560	
Fœtus:	congélation	par	tube	 A051	 100	 1	 28	
Fœtus:	dossier	d'imagerie	annexé	au	
dossier		 A052	 150	 1	 42	

Fœtus:	examen	radiographique	:	
squelette	total,	face	et	profil		 A057	 32	 1	 8.96	

Fœtus:	prélèvement	et	dissection	du	
bloc	viscéral	 A058	 360	 1	 100.8	

Fœtus		prélèvement	et	examen	
macroscopique	de	l'encéphale	 A059	 120	 1	 33.6	

Enregistrement	et	gestion	des	données	
dans	logiciel	tissuthèque,		par	demande	
d'examen	

A066	 10	
1	

2.8	

TOTAL	 	 	 	 776.16	euros	
	
300	autopsies	x	776	euros	=232800	euros	
	

placenta		
•  P220=61.60	euros	jusqu’en	2010	
•  Mise	en	place	de	la	CCAM	ACP	en	2010		=	ZZQP164	=	61.60	euros	
•  CCAM	V2	en	2014	=	JPQX007	=52.50	euros	
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MERRI	–	MIG	
Fœtopathologie	et	périmortalité	
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COURRIER		Octobre	2015	
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Diffusion	large	
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A091	 Autopsie	enfant	(>	4	jours	et	<	15	ans	et	3	mois)	:		bloc	viscéral		 AHC	4775	 								1	337,00	€		
Examen	externe,	 prélèvement	 et	dissection	du	bloc	

viscéral,	examen	macroscopique	et	histologique	après	
bloc	paraffine	des	organes	individualisés 	

A092	 Autopsie	enfant	(>	4	jours	et	<	15	ans	et	3	mois)	:	cerveau		 AHC	120	 														33,60	
€		

Examen	macroscopique	et	histologique	après	bloc	
paraffine	du	cerveau				

	

A093	 Autopsie	enfant	(>	4jours	et	<	15	ans	et	3	mois)	:	moelle	épinière		 AHC	120	 														33,60	
€		

Examen	macroscopique	et	histologique	après	bloc	
paraffine	de	la	moelle	épinière			

	
	

A047	

	
	

Autopsie	adulte	(>	15	ans	et	3	mois)	:	cerveau		

	
	

AHC	120	

													
	

		33,60	€		

	
Examen	macroscopique	et	histologique	après	bloc	

paraffine	du	cerveau		
	 	 	 	 	

A086	 Autopsie	adulte	(>	15	ans	et	3	mois)	:	bloc	viscéral		 AHC	4775	 								1	337,00	€		
Examen	externe,	 prélèvement	 et	dissection	du	bloc	

viscéral,	examen	macroscopique	et	histologique	après	
bloc	paraffine	des	organes	individualisés 	

	 	 	 	 	

	

résultats	
Décembre	2015:		

AHC	de	la	liste	complémentaire		
pour	autopsies	non	cotées	à	la	CCAM	>4	j	de	vie		

revalorisés!!!	

Mais	pour	les	fœtus	:		
débrouillez-vous	avec	la	sécu	car	il	existe	un	acte	CCAM!	
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réunion	CNAM	du	18/01/2016	
•  SOFFOET:		

–  TAB,	AL,	SCF	
•  Syndicat	SMPF:		

–  Olivier	VIRE	(	Frédéric	Staroz)	
•  Département	des	actes	médicaux	CNAMTS	(DAct):	

–  Dr	Yves	ALLIOUX				Éric	BERTON				Nicolas	SABATERIE	
•  DGOS:		

–  Cédric	CARBONNEIL	

présentaFon	de	l'acFvité	de	fœtopathologie	
ET	

proposiFon	de	codes/forfaits	pour	la	prise	en	charge/	réévaluaFon	des	
autopsies	de	foetus	
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AUTOPSIES	DE	FOETUS	:	PROPOSITION	DE	6	CODES	CCAM		
Chaque	code	correspond	aux	différentes	étapes	de	l’examen	autopsique	
Et	les	codes	peuvent	s’addiFonner	entre	eux	
En	effet,	certaines	autopsies	ne	nécessitent	:	
que	les	codes	1+2	:	cas	où	les	parents	ne	consentent	pas	à	l’autopsie	complète	
	Ou		que	les	codes	1+2	+3	:	cas	où	il	s’agit	d’une	autopsie	d’anomalie	chromosomique	connue	mais	les	parents	ou	
les	cliniciens	demandent	des	précisions	sur	les	malformaEons	viscérales	associées		
Ou	que	les	codes	1+2+3+4	:	les	parents	refusent	parfois	pour	de	saisons	religieuses	que	l’encéphale	soit	prélevé,	ou	
l’encéphale	est	très	macérée	et	son	examen	n’apporte	aucun	intérêt	
Ou	que	1+2+3+4+5	:	la	moelle	épinière	n’est	prélevée	que	dans	certaines	indicaEons	
Intérêt	de	dissocier	les	actes	:		
les	radiographies	ne	sont	pas	toujours	faites	dans	les	services	d’anatomie	pathologique,	mais	dans	les	services	de	
radiologie	
Le	médecin	qui	prélève	et	examine		le	cerveau	est	parfois	différent	de	celui	qui	effectue	l’autopsie	viscérale	
Avantage	de	ceje	proposiEon	:	c’est	celle	qui	s’adapte	le	mieux	à	ce	jour	à	la	plupart	des	situaEons	d’exercices	de	
la	fœtopathologie	sur	le	territoire		
Suppression	des	codes	CCAM	existant	pour		2	fœtus,	3	fœtus	ou	plus	qui	ne	sont	pas	uElisés	en	praEque	puisque	1	
dossier	est	créé	pour	chaque	fœtus	avec	un	numéro	d’enregistrement	et	1	compte-rendu	séparé	pour	chaque	
foetus	SOFFOET 10/01/2017 



1/ examen d’un fœtus ou d’un nouveau-né jusqu’à 4 jours de vie : photographies et examen macroscopique externe  

 dénomination valeur nombre Total  

dossier d'imagerie annexé au dossier  

(photographies systématiques) 

A052  

 
150 

1 
42 

Nécropsie: examen macroscopique externe A087 120 1 33.6 

TOTAL    75.6 euros 

 

2/ examen d’un fœtus ou d’un nouveau-né jusqu’à 4 jours de vie : radiographies du squelette  

examen radiographique : squelette total, face et 
profil  

A057 32 
1 

8.96 

TOTAL 
  

 8.96 euros 
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3/ examen d’un fœtus ou d’un nouveau-né jusqu’à 4jours de vie : examen interne après dissection  

Prélèvement et dissection du bloc viscéral 
A058  

 
360 

1 
100.8 

TOTAL    100.8 euros 

 

 

4/ examen d’un fœtus ou d’un nouveau-né jusqu’à 4 jours de vie : examen microscopique des viscères   

bloc en paraffine  
A005  

 
100 

16 420 

Nécropsie : examen macroscopique et 
histologique/organe individualisé 

A012 120 
5* 

168 

TOTAL    588 euros 

*5 appareils : cardiorespiratoire (cœur et poumons), digestif, génito-urinaire, endocrine (pancréas, surrénales, thyroïde) et 
hématopoïétique (rate, foie, thymus, moelle osseuse) SOFFOET 10/01/2017 



5/  examen d’un fœtus ou d’un nouveau-né jusqu’à 4jours de vie : examen du cerveau 

examen macroscopique de l'encéphale 
A059  

 
120 

1 
33.6 

Nécropsie : examen macroscopique et 
histologique/organe individualisé A012 120 

1 33.6 

bloc en paraffine    A005 100 8 224 

TOTAL     291.2 euros 

6/  examen d’un fœtus ou d’un nouveau-né jusqu’à 4jours de vie : examen de la moelle épinière 

bloc en paraffine    A005 100 6 168 euros 

TOTAL    168 euros 
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Malgré	le	souEen	du	SMPF….		

Septembre	2016:		
	Aucune	revalorisaFon	des	actes	d’ACP	!	

–  la	mise	à	la	nomenclature	de	certains	actes	de	pathologie	
moléculaire		

– et	revalorisaEon	de	la		foetopath		
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Pistes	en	cours	
Contacts	
•  MERRI	périmortalité		

–  autre	bureau		DGOS	pour	financer	ce	que	la	CNAM	ne	prend	pas	en	charge	
•  CIANE	CollecFf	InterassociaFf		Autour	de	la	Naissance	=	une	40	
aine	d'associaEons		
–  rédacEon	d'un	guide	bonne	praEque	HAS,	nous	avons	vu	que	la	procédure	
pourrait		être	prise	en	charge	par	l'HAS	en	cas	de	demande	par	une	
associaEon	de	paEents....		

•  leLres	à	Marisol	Touraine	et	Laurence	Rossignol	(ministre	des	
droits	des	familles,	des	enfants	et	des	droits	de	la	Femme)	

•  pression	médiaFque	:		arEcles	dans	les	journaux	SOFFOET 10/01/2017 



o  Bilan	des	acEons	menées:	ADICAP/	CEMARA	

Assemblée	Générale	de	la	SOFFOET,	20	Janvier	2017	

Travail SOFFOET: MB Léger-Ravet, J. Aziza, MH Saint-Frison,  
M Gonzales, S Blesson, L Lœuillet

SOFFOET 10/01/2017 



Codage en Anatomie Pathologique 

• ADICAP:	AssociaEon	pour	le	Développement	de	l’InformaEque	en	
Cytologie	et	Anatomie	Pathologiques	(ADICAP)		

•  thésaurus	en	langue	française,	couvrant	tous	les	champs	de	la	
pathologie:	

•  Pathologie	générale,	non	tumorale	et	tumorale	
•  Pathologie	spécifique	d’organes	

•  zone	obligatoire	de	8	caractères	qui	précise	successivement:		
•  mode	de	prélèvement	
•  type	de	technique	
•  l’organe	(2	caractères)	
•  la	lésion	(2	caractères)	
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Travail SOFFOET: MB Léger-Ravet, J. Aziza, MH Saint-Frison,  
M Gonzales, S Blesson, L Lœuillet

• ADICAP:	plusieurs	milliers	de	codes	(>	8000	)	
• Pas	d’enrichissement	du	thésaurus	possible	
•  Idées:		

•  Harmoniser	le	codage	de	nos	lésions/malformaEons		
•  rassembler	les	codes	uEles	aux	fœtopathologistes	dans	un	mini-thésaurus	
d’uElisaEon	simple:	environ		600	codes	

•  Lien	avec	CEMARA	(BNDMR):	
•  Thésaurus	dans	CEMARA:	ORPHANET		
•  Alignement	du	mini-thésaurus	ADICAP	avec	Thésaurus	ORPHANET:	pour	la	
moiEé	des	codes	retenus	

•  Ajout	de	la	moiEé	des	codes	ADICAP	restants	dans	la	base	CEMARA	
SOFFOET 10/01/2017 



Assemblée	Générale	de	la	SOFFOET,	20	Janvier	2017	

Sophie	Blesson	
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o  Plan	Maladies	Rares	2		

Assemblée	Générale	de	la	SOFFOET,	20	Janvier	2017	

o  PNMR2,	2011		
o  pas	de	créaEon	de	nouveaux	centres	de	référence	labellisés	
o  regroupement	en	«	filières	»	:		SOFFOET	/réseau	de	fœtopathologistes	intègre	la	filière	AnDDI-Rares	en	2013	

hjp://www.anddi-rares.org/	
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Assemblée	Générale	de	la	SOFFOET,	20	Janvier	2017	

o  Plan	Maladies	Rares	2		

Réseau	de	fœtopathologistes	SOFFOET 10/01/2017 



o  Plan	Maladies	Rares	2		

Assemblée	Générale	de	la	SOFFOET,	20	Janvier	2017	
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o  Plan	Maladies	Rares	2		

Assemblée	Générale	de	la	SOFFOET,	20	Janvier	2017	
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o  Plan	Maladies	Rares	2:	Bilan	des	acEons	menées:	

Assemblée	Générale	de	la	SOFFOET,	20	Janvier	2017	

AcEons	SOFFOET:		
	LMDB	
	BNDMR	
	AssociaEons	
	Plaqueje:	examen	fœtopathologique	
	DPC	
	Bibliothèque	numérique	

Chloé	Quelin,	Marie	Gonzales	

o Filière	OSCAR	o Filière	AnDDI-Rares	
Tania,	Annie,	Marie	

NewsleLer	5	
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o  Plan	Maladies	Rares	3	

Assemblée	Générale	de	la	SOFFOET,	20	Janvier	2017	

o  PNMR2,	2011		
o  pas	de	créaEon	de	nouveaux	centres	de	référence	labellisés	
o  regroupement	en	«	filières	»	:		SOFFOET	/réseau	de	fœtopathologistes	intègre	la	filière	AnDDI-Rares	en	2013	

o  PNMR3,	2016	:		
o  Actualiser	la	liste	de	ces	CRMR:	«	relabellisaEon	»	
o  CRMR	:	«	réseau	»,	comprenant	un	site	coordonnateur,	un	ou	plusieurs	site(s)	consEtuEf(s)	le	cas	échéant,	et	

un	ou	plusieurs	CCMR	
o  IdenEfier	 et	 reconnaitre	 les	 unités	 foncFonnelles	 exerçant	 une	 acFvité	 dans	 le	 champ	 des	

maladies	rares,	répondant	ainsi	aux	missions	décrites	
o  CRMR	 jusFfié	par	 le	 constat	du	besoin	et	de	 la	 rareté	de	 l’experFse	pour	une	maladie	 rare	ou	un	groupe	

cohérent	de	maladies	rares,	permeLant	d’éviter	l’errance	diagnosFque	
o  Soutenu	par	une	filière	de	santé	maladie	rare	(FSMR	=	AnDDI-Rares)	SOFFOET 10/01/2017 



o  Plan	Maladies	Rares	3	

Assemblée	Générale	de	la	SOFFOET,	20	Janvier	2017	

5	missions	des	CRMR:		
o  Mission	de	coordinaEon	
o  Mission	d’experEse			
o  Mission	de	recours			
o  Mission	de	recherche		
o  Mission	d’enseignement	et	de	formaEon	

Circulaire	Janvier	2016:	missions	 Circulaire	Octobre	2016:	condiFons	d’éligibilité	
1.  Un	CRMR	a	obligatoirement	une	acFvité	clinique	et	doit	être	idenEfié	

comme	unité	foncFonnelle	ou	de	gesFon.	
2.  Un	CRMR	(site	coordonnateur,	site(s)	consEtuEfs)		:	doit	comprendre	une	

équipe	hospitalière	assurant	une	prise	en	charge	pluridisciplinaire	et	
pluriprofessionnelle	:	
Un	site	coordonnateur		

§  Minimum	300	consultaFons	par	an	concernant	directement	les	
maladies	rares	pour	lesquelles	il	est	labellisé	ET	

§  File	acFve	de	150	paFents	au	minimum.		
§  Coordonner	2	projets	de	recherche	dans	les	5	ans	

Un	site	consFtuFf	(CRMR):	
§  Minimum	150	consultaFons	médicales	
§  File	acFve	de	75	paFents	minimum	
§  Coordonner	1	projet	de	recherche	dans	les	5	ans	

3.  Centre	de	compétence	(CCMR):	assure	prise	en	charge	et	le	suivi	des	
paEents	au	plus	proche	de	leur	domicile,	équipe	hospitalière	permejant	
une	prise	en	charge	pluridisciplinaire	et	pluri	professionnelle,	assurant	la	
conEnuité	des	soins	

§  une	file	acFve	d’au	moins	25	paFents	et	une	experEse	reconnue	
par	le	coordonnateur	

4.  Un	CRMR	doit	être	raLaché	à	une	FSMR		
5.  Chaque	CRMR	s’appuie	sur	une	organisaFon	territoriale		
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Courrier	souFen	filière	
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OpFons	…	
1	CRMR	monosite	

«	Réseau	SOFFOET	»		
1	CRMR	mulFsites	

Sites	répondant	aux	critères	d’éligibilité	?	 1	ou	N	CRMR	
Sites	consFtuFfs	et	de	compétence	

PerspecFves….	

Exemple de la FeCLAD 
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•  Calendrier	PNMR3	:	CRMR	«	Fœto	Pathologies	»	

	
•  Appui	de	la	filière	(COPIL):	15/12/2016	
•  Appui	de	4	associaEons	en	lien	avec	la	périnatalité:	CIANE,	
CHARGE,	Microphtalmie,	ASBH	et	les	associaEons	membres	du	
copil	AnDDI-Rares:	09/01	

•  DirecEon	de	Necker:	5/01	
•  Examen	du	dossier	et	faisabilité:	6-7/01	
•  Discussion	bureau	SOFFOET	et	Mailing	SOFFOET	pour	
candidatures	:	11/01/2016	

•  MobilisaEon	!!!		
•  Dépôt	du	dossier	direcEon	Necker	16/01/2016	

MERCI	
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o  Plan	Maladies	Rares	3	

Chaque	site:		
o  Compléter	dossier	(Excel)	
o  Lejre	de	la	direcEon	
o  Lejre	de	candidature	
o  CV	pour	les	sites	consEtuEfs	
	

CRMR	(DéclaraFon	par	le	centre	
coordonnateur)	
o  Compléter	dossier	récapitulaFf	(Excel)	
o  Lejre	de	candidature	
o  Cartographies	
o  Courriers	associaEons	
o  Courrier	souEen	de	la	FSMR	SOFFOET 10/01/2017 



o  Bilan	des	acEons	menées	
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o Newslejer	6,	Décembre	2015	
o Newslejer	7,	Janvier	2017	en	cours	
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Perspectives 
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o  DPC	/	CNP	Anapath			

o  EPU	

o  Assises	2018	

o  AcEons	SOFFOET	/		Filière	
	CEMARA	
		

o  DGOS		

o  CNAM	SOFFOET 10/01/2017 




