MALADIES RARES

lies du dével ynd! malformatifs et syndromes dysmorphiques sans déficience intellectuelle 1738
Anomalies lymphatiques rares 1
lies sévéres de |a différenciation elled’origine di et hypothal h h 48
Aplasies et b lasi édullai 29
Ataxies héréditaires du sujet jeune 104
Calcifications cérébrales 1
Cardiomy hies familial 54
Diabéte | 3
Diabétes rares du sujet jeune et diabétes lipoatrophi 13
Dysfonction de I’axe thyréotrope 7
Dy i 39
Dystonies ou mouvements anormaux rares du sujet jeune 94
Dystrophies rétini hérédi 284
Déficienceintellectuelle 1798
Déficits h hysai binés (au moins 2 déficits h h ) d’apparition 1l plustardive 17
Déficitsi itaires héréditai 39
f i duj fant 24
il pharmacorésistantes a début précoce 73
Formes syndromi d ladies rares a expression bucco-d 2
Génodermatoses 78
Hypersécrétions hor les h h 20
[ iesné les périphériq de maladie laire 20
ffi ovarienne primitive 47
Leucodystrophies 187
Maladie de Rendu-Osler 2
m P PP 77
ladies constituti lles du globule rouge 13
Maladies des artéres de moyen calibre 15
e b de Al tod roe ol e 73
ladies mitochondriales 76
ladi dégéné du sujet jeune 39
di ituti Al 482
ladi rares 23
Malformations artéri perficielles et du SNC a potentiel agressif 5
Malformations cardiaq i formes synd i poradiq 9
Malformations cérébrales 423
Malformations et maladi énitales et trés précoces du cervelet et du tronc cérébral 78
Malformations oculaires 166
Myopathies 83
jégénérescence par ion intracérébrale de fer 5
Neuropathies périphériques héréditaires avant I'3ge de 50 ans 12
Neutropénies chroniques sévéres 23
Néphropathies chroniques 150
Paraparési i éditaires du sujet jeune 74
PathologiesdeI'h 9
Pathologies rares du boli hospho-calcique 42
Pathologies sévéres du foie a révélation pédiatrique 17
Profil biochimi h d’une pathol, d’un groupe de pathol pl ion des régionsintroniq
profondes et régulatrices des génes ciblés 1
Schizophrénie syndromique 23
Surdités précoces 403
Syndrome de Cushing par hyperplasie nodulaire bilatérale des surrénales 24
ynd! de Marfan et pathologies app ées, formes familiales d’anévrisme de I’aorte thoracique 37
Syndromes avec hyperlaxité articulaire majeure, sans déficit intellectuel 2
Troubles du rythme héréditaires 47
Troubles du spectre autistique ou troubles précoces et sévéres du neuro-développement - sans déficience intellectuelle, de
formes éni 147
Total 7302
CANCERS
Cancers avancés en échec thé 698
Cancers de primitifinconnu 61
Cancers et leucémies pédiatriques au di ic 65
Cancers et leucémies pédiatriques en échec de 301
Cancers rares 289
Leucémies aigués réfractaires ou en rechute chez 'adulte 80
L h B diffus & grandes cellules en rechute ou réfractaires 12
L h de di. icincertain 6
Total 1512
ONCO-GENETIQUE CONSTITUTIONNELLE
Cancers avec antécédents familiaux particulié sévéres 54
Cancers avec phé t extrémes et sans éd familiaux 84
Total 138
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