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La MALADIE

Le Syndrome de McCune Albright conjugue des troubles endocriniens qui
peuvent étre treés précoces, comme la puberté deés le plus jeune age et
autres symptomes, et une Dysplasie Fibreuse des Os.

Ce sont des maladies génétiques rares NON héréditaires

La Dysplasie Fibreuse des Os (DF) est une maladie congénitale, d’origine
génétique (mais non héréditaire), a I'origine de douleurs osseuses, de
fractures parfois spontanées, de déformations et de compressions
neurologiques

Une proportion moindre des patients peut aussi souffrir du Syndrome de
McCune -Albright qui associe la DF a des complications endocriniennes
comme la puberté précoce ou l'acromégalie (excés d’hormone de
croissance).

La gravité de la maladie est toutefois trés variable puisqu’un grand
nombre de patients ont une forme n’engendrant pas de complications
graves et ne nécessitent donc pas de traitement lourd. La plupart des DF
sont diagnostiquées chez des enfants ou des adultes jeunes, mais les
premiers symptomes apparaissent parfois jusqu’a la cinquantaine

La prise en charge thérapeutique comprend [lutilisation des
biphosphonates, la chirurgie préventive des fractures et le traitement
des complications endocriniennes. Des études sont en cours pour
préciser la meilleure utilisation des biphosphonates.

Pr Roland CHAPURLAT

Rhumatologue

Medecin Coordonnateur du Centre de Reférence sur la Dysplasie Fibreuse des OS
[Centre Constitutif du Centre de Heférence des Maladies Usseuses
Constitutionnelles].

une maladie reste une maladie
une maladie doit étre vaincue

Qul SOMMES NOUS ?

Avec ASSYMCAL nous ceuvrons depuis 20 ans pour que ces maladies
rares soient au mieux connues et reconnues du grand public et du corps
médical et aussi des structures administratives.

Pour répondre a toutes les questions que les malades et leur famille se
posent concernant leurs suivi ou pour améliorer la pris en charge des
uns et des autres, nous avons encore du chemin a faire...

Que le handicap soit visible ou non, nous militons dans l'intérét de tous
car si quelquefois la maladie ne se voit pas de prime abord, elle engendre
guand méme des difficultés de tous ordres et peut rendre la vie
quelquefois bien amere.

Notre association développe ses actions en participant aux réunions
auxquelles nous sommes invités par nos Centres de Référence et nos
Filieres Maladies Rares.

Par ce que le Syndrome de McCune - Albright, qui contient la Dysplasie
Fibreuse des Os (cf notre plaquette sur leurs définitions) ne concernent
que trés peu de personnes, tant a travers I’hexagone que le monde,
comme cela est inscrit dans les registres sur la prévalence des maladies
rares d’Orphanet ®.

Elles ne présentent que peu d’intérét pour les Pouvoirs Publics.

Jocelyne et Philippe BRUN
Parents dune personne atteinte du Syndrome de McCune - Albright



