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20 ANS : 

LE TEMPS DE PROGRESSER ET DE TRANSMETTRE …

LES 20 ANS DU CRML – 22 NOVEMBRE 2024
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Maladie de Fabry





• LSD 1:7700 naissances

• Fabry: 1:117 000

LSD 1:4800 naissances

Fabry = 34% of all LSD diagnoses 

Fabry = 1:6883 naissances chez les garçons
Biomolecules 2021



Before

Full-blown multiorgan
Fabry disease

Late-onset
« cardiac variant » Fabry 

disease

Now

Full-blown multiorgan
Fabry disease

Late-onset
« cardiac variant » Fabry disease





Mucopolysaccharidoses



Relais enfant-adulte

Consultation Jeune adulte - pédiatre – médecin 
interniste («pédiatre de l’adulte »)

Consultation Jeune adulte - médecin interniste -
pédiatre – (« interniste de l’enfant »)

L’interniste observe et écoute le pédiatre :
– Dossier

– Périmètre crânien …



Atteinte systémique : 

– Prise en charge 
multidisciplinaire

– Difficulté de trouver des 
correspondants enfants / 
adultes

Difficultés



ASMD (Niemann-Pick – majoritairement B)



McGovern M, et al. Orphanet J Rare Dis. 2017;12(1):41.

>90%

SplénomégalieHépatomégalie

>70%

Pneumopathie 

interstitielle

>80%

Thrombopénie

>50%

Hypo-HDLc

>70%
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Décision de traiter = décision partagée



Olipudase alfa
AMM 2024

Indications thérapeutiques retenues
Avis / RCP du CETLipidoses viscérales (www.cetl.net) 

Mauhin et al, 2022

http://www.cetl.net/


Perspectives



PNDS ASMD finalisé



Séminaire Maladies Métaboliques
chez l’Adulte
O. Lidove / W. Mauhin

DES MÉDECINE INTERNE – JEUDI 27 JUIN 2024



Cardiac device implantation in 
Fabry disease

SACD: severe arrhythmia or conduction defect

Sené T, Lidove O et al. Medicine (Baltimore). 2016 Oct;95(40):e4996
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