Hypophosphatémie liée a I’X

Les hypophosphatémies héréditaires avec FGF23 élevé sont des maladies rares caractérisées
par une hypophosphatémie due a un défaut de la réabsorption rénale du phosphate. Chez
. : 'enfant, elles sont souvent appelées « rachitismes hypophosphatémiques », ou, anciennement «
a surveiller rachitismes vitamino-résistants ». La forme la plus fréquente est ’hypophosphatémie liée a I’X ou
XLH (X-linked hypophosphatemia). C’'est une maladie orpheline touchant environ un enfant sur
Vv 20 000. Le diagnostic de rachitisme hypophosphatémique est clinique et biologique ; il peut étre

conforté par une analyse moléculaire et/ou par un taux de FGF23 élevé.
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*sous traitement. Pour les patients non traités, les évaluations peuvent étre espacées
**Le bilan radiographique sera réalisé de préférence avec la technique la moins irradiante possible comme le systeme EOS.

Cette fiche s’adresse aux professionnels de santé impliqués dans la prise en charge des maladies
rares de I'os, du calcium et du cartilage et aux patients ayant déja recu 'enseignement de cette prise

en charge. Le contenu a été rédigé par les médecins experts du Centre de Référence des Maladies WWW-ﬂ“ere_osca r.fr
Rares du métabolisme du Calcium et du Phosphate et de la filiere OSCAR.




