MODELE POUR PRISE EN CHARGE 100% ENFANTS AVEC HYPOPHOSPHATEMIE

DIAGNOSTIC: RACHITISME HYPOPHOSPHATEMIQUE HEREDITAIRE

(ALD hors liste)

INFORMATIONS CONCERNANT LA MALADIE

Déformations du squelette prédominant aux membres inférieurs, rachis et crâne 

Rachitisme radiologique, douleurs osseuses, 

Myasthénie, fatigabilité, faiblesse musculaire

Retard et défaut de croissance

Troubles dentaires avec, principalement, anomalies de la minéralisation de la dentine, et risque d’abcès

Possibilité de vertiges si atteinte des cervicales 

Possibilité de survenue d’une hyperparathyroïdie

Hypophosphatémie avec fuite tubulaire rénale de  phosphates

défaut de production de la forme active de vitamine D

SPECIALITES PHARMACEUTIQUES

Traitement chronique par Phosphates, dérivés actifs de la vitamine D (Unalfa ou Rocaltrol), ou vitamine D. Traitement systématique jusqu’à la fin de la croissance

Traitement des douleurs éventuelles (osseuses et/ou articulaires)

SUIVI BIOLOGIQUE

Bilan phospho-calcique sang et urines + PTH+ 25-(OH)D+ clairance de la créatinine tous les 3 à 6 mois

RECOURS A DES SPECIALISTES

Spécialiste des maladies rares du calcium et du Phosphore

Radiologiste (squelette, échographie rénale)

Orthopédiste

Neurochirurgien

Rhumatologue

RECOURS A DES PROFESSIONNELS DE SANTE PARA-MEDICAUX

- Suivi dentaire régulier, éventuellement orthodontiste, prothèses dentaires
- Si besoin kinésithérapie, podologue (semelles orthopédiques)

