Calendrier de suivi

Rachitisme hypophosphatémique

v

Incontournables
a surveiller

* Bilan phosphocalcique

» Déformations osseuses

* Complications du traitement :
- Hypercalcémie
- Néphrocalcinose
- Hyperparathyroidie

*« Compliance au traitement
médical

v

Complications
possibles

* Abceés dentaire périapical
sans carie

¢ Cellulite de la face d’origine
dentaire

* Craniosténose chez le
jeune enfant

* Malformation de Chiari

 Ossifications extra-osseuses

* Fractures spontanées
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Le rachitisme est une pathologie du squelette de I'enfant en croissance. Le rachitisme
hypophosphatémique fait partie de la famille des rachitismes vitamino-résistants, et est
secondaire a une perte rénale de phosphore. C’est une maladie orpheline touchant environ
un enfant sur 20 000. Dans la majorité des cas, cette maladie est d’origine génétique, avec
une relative homogénéité clinique mais une trés grande hétérogénéité parmi les génes
potentiellement impliqués. Les autres formes de rachitisme hypophosphatémique sont

les ostéomalacies tumoro-induites et les formes iatrogénes. Le diagnostic de rachitisme
hypophosphatémique est clinique et biologique, et peut étre conforté par une analyse
moléculaire.

Prise en charge des formes

Consultations Examens complémentaires

génétiques

A 3 et 6 mois

Examen clinique (mensurations)

Pédiatre Périmétre cranien ++
Explications des étapes du suivi ) ..
P P * Phosphatémie pour dépistage
(NB une valeur normale précoce
n’élimine pas le diagnostic)
* Bilan phosphocalcigue sanguin

et urinaire complet

SPpP* Equilibre vitaminigue et nutritionnel

Vitamine D per os

A 12 - 18 mois

Examen des membres inférieurs

Pédiatre Croissance, éruptions dentaires
Périmeétre cranien ++
« Bilan phosphocalcigue sanguin
et urinaire de suivi
* Radiographies
Instauration du traitement
SPpP* Présentation a I'équipe multidisciplinaire

Vitaminothérapie
Supplémentation phosphatée

Surveillance des déformations

Mise en place d’un suivi personnalisé selon
les déformations

Surveillance ou chirurgie d’'une
craniosténose

Selon besoin
Orthopédiste
Neurochirurgien

¢ Scanner ou IRM (cervicale
et médullaire)
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Prise en charge des formes

Les bons gestes Consultations SEneTses Examens complémentaires

De 2a18 ans

* Se laver les dents
. Evaluation des douleurs osseuses
apres chaque repas - Mensurations
Pédiatre P .
o Unlhear e brosse Périmeétre cramen_avant 5 ans
Examen neurologique (vertiges, céphalées)
a dents douce et un
dentifrice au fluor Surveillance des douleurs
L < A Mensurations
adapté a I'age SPP* Adaptation du traitement
. ) Education thérapeutique
* Eviter les aliments Vitaminothérapie « Bilan phosphocalcigue sanguin
sucrés Supplémentation phosphatée et urinaire de suivi
Orthopédiste Surveillance des déformations
(tous les ans) Genu varum / valgum
Rechercher un abcés dentaire spontané
Dentiste Soins des caries
(tous les 6 mois) Comblement des sillons
Soins doux des gencives
* Radiographies annuelles des
déformations
Selon besoin : . , . * Scanner ou IRM cérébral(e)
L Chirurgie de réaxation . .
Orthopédiste . : . o * Radiographies des membres
. . Prise en charge d’'une malformation de Chiari e . .
Neurochirurgien . inférieurs et des déformations
X Hormone de croissance . .
Endocrinologue « Bilan de la voie de la GH
* Radiographie de la main gauche
(4ge osseux)
~
)
A o
A partir de 18 ans E
1%
®
Médecin généraliste Asthénie, fatigabilité musculaire *{_%
(tous les 6 mois) Evaluer les douleurs osseuses et musculaires g
o)
®
€
Surveillance des douleurs 2
Mensurations 3
SPP* Adapta_tlon de traitement « Bilan phosphocalcique sanguin 3
(tous les ans) Ec_ducapon thera_peuhque et urinaire de suivi g
Vitaminothérapie <
Supplémentation phosphatée °
Rechercher un abces dentaire spontané P
Dentiste Soins des caries S
(tous les ans) Comblement des sillons g
Soins doux des gencives °
g
w
. . z . GL)
Selqn bc_esom ) Phy5|therap|e - . * Radio ciblée (calcifications extra- 2
Médecine physique Antalgiques, anti-inflammatoires " . [
. e ) . ) T osseuses, entésopathies, arthrose x
SPP = Spécialiste des pathologies et de réadaptation Kinésithérapie Io— <
phosphocalciques (néphrologue, Orthopédiste Chirurgie orthopédique P 3
endocrinologue ou rhumatologue) [¢]
[©)

Cette fiche s’adresse aux professionnels de santé impliqués dans la prise en charge des maladies
osseuses rares et aux patients ayant déja regcu au préalable I'enseignement de cette prise en

charge. Le contenu a été rédigé par les médecins du centre de référence maladies osseuses WWW-ﬂ“ere_osca r-fr
constitutionnelles dans le cadre de la Filiere Santé OSCAR.




