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Ostéogenèse imparfaite
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Ostéogenèse imparfaite

Anomalie biologique du collagène de type 1 

(le “collagène de l’os”)

Plus de 20 gènes identifiés, 4 types cliniques

Type Freq. Taille Sclères Surdité Dent. imp. Deformation os

I 40% N- Bleu 50%-60% variable rares

II 20%  Bleu -- -- Très sévères

III 15%  Bleu-gris fréquente oui sévères

IV 5%  normal-gris 40% variable modérées

Sillence and Rimoin, 1978



Organisation de la consultation OI CHUV

Service de rhumatologie
Centre des Maladies Osseuses

Consultations multidisciplinaires :

✓ Pédiatre spécialiste OI

✓ Rhumatologue spécialiste OI

✓ Généticienne spécialiste OI

✓ Chirurgien orthopédique pédiatre spécialiste OI

✓ Physiothérapeutes spécialistes maladies du collagène, 

enfants et adultes



Organisation de la consultation OI CHUV

Service de rhumatologie
Centre des Maladies Osseuses

Consultations multidisciplinaires :

✓ Dentiste spécialiste de l’odontogenèse imparfaite

✓ ORL spécialiste des atteintes auditives dans l’OI

✓ Laboratoire de diagnostic moléculaire et de recherche



Organisation de la consultation OI CHUV

Service de rhumatologie
Centre des Maladies Osseuses

✓ Groupe OI CHUV : depuis 5 ans

✓ Prise en charge personnalisée : discutée lors de réunion 

multidisciplinaire. Préparation de la transition. Consultations si 

besoin ET bilan annuel lors de la journée OI

✓ Analyse génétique et précision de la mutation responsable de 

l’OI chez chaque patient (laboratoire CMM)
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✓ Groupe OI CHUV : depuis 5 ans

✓Travail sur l’amélioration de la prise en charge clinique :

• Besoins pour les patients d’améliorer leur activité physique 

(travail de Mme Mia Freymond Morisod, physiothérapeute)

• Mise en place d’un programme d’évaluation et de 

recommandations de traitements pour les patients avec OI  
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✓ Travail sur l’amélioration de la prise en charge clinique :

• Evaluation de la marche pour mesurer les bénéfices de la 

rééducation : Dr Aline Bregou, Dr Julien Favre

• Evaluation de la qualité osseuse en plus de la quantité 

osseuse: Dr Bérengère Aubry-Rozier, Pr Didier Hans

• Evaluation des troubles vestibulaires / auditifs: Dr Céline 

Richard, Pr Luisa Bonafe, Dr Aubry-Rozier, Dr Sheila Unger

• Recherche de nouvelles bases génétiques de l’OI (panel de 

gènes OI, analyse de l’exome): laboratoire CMM                  

Dr Campos-Xavier, Pr Bonafé, Pr Superti-Furga, Dr Unger



Objectifs : Bilan clinique annuel

Education / enseignement patient 

et famille

Rencontre conviviale

Journées OI annuelle

Service de rhumatologie
Centre des Maladies Osseuses



Objectifs : Préparation à la transition

Parents (grands parents) et enfants sont tous 

présents le même jour

Partage de connaissances

« Partenariat thérapeutique »

Journées OI annuelle

Service de rhumatologie
Centre des Maladies Osseuses



Mutation dans COLLAGENE 1
OI type 1 (légère)

Diagnostic chez l’enfant → → 
des soins adaptés à toute la famille

L. 2 ans
Sclères bleues
Fracture du femur à 2 mois
Fracture du tibia à 10 mois

F., 34 ans
Sclères bleues
Fractures multiples dans l’enfance
Pas de fracture après 20 ans

C., 54 ans
Sclères bleues
Fractures multiples dans 
l’enfance
Douleurs osseuses chroniques



Les intervenants “pédiatriques” et “adultes” se rencontrent:

passage du dossier, historique, antécédents

passage assécurologique

passage de responsabilités du soignant au jeune

Transition enfant / adulte

Service de rhumatologie
Centre des Maladies Osseuses



Accès à la consultation

Portail d’entrée Site internet / Intranet / portail romand des 

maladies rares / orphanet /demande du médecin traitant
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Objectifs

✓ Offrir un diagnostic et un traitement à la pointe.

✓ Education thérapeutique des patients et leurs familles.

✓ Assurer une transition enfant/adulte harmonieuse.

✓ Participer à la recherche clinique.

✓ Enseigner.

Service de rhumatologie
Centre des Maladies Osseuses




