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Généralités : différents type d’OI 
• Classification de Sillence 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

 
 
 
 

• 90% : mutations monoalléliques gènes du COL1, 10% : récessives, autosomiques /bi-alléliques protéines 
métabolisme du COL1. gravité intermédiaire à sévère Warman ML et al. Am J Med Genet 155A : 943-968. 2011 



Motifs de CS à l’âge adulte 

• OI connue :  
 Douleurs > 80% de dlrs chroniques EVA 2,9 ALOIA 
 Désir de parentalité : Cs génétique 
 Désir de grossesse : évaluation risque 

respiratoire, obstétrical, rôle BPs… 
• Découverte :  
 Fracture  
 Densité osseuse suposée basse (hyperclarté 

radio) 
 Diagnostic OI chez 1 enfant / membre famille  



épidémiologie 

• Expérience Parisienne Centre de référence des 
maladies rares (CRMR), des maladies osseuses 
constitutionnelles 

• en 2016 : file active de 7 000 patients :  
– 82 % d’enfants 

– 18 % d’adultes ( Cochin et Lariboisière ) 

Arrêt des suivis 

Mauvaise perception, pense que PEC spécifique 
accomplie 

C. Cormier, Osteogenesis imperfecta from 
childhood to adulthood 



Consultation de transition 

• Changement d’équipe, de référent, parfois 
d’hôpital      anxiogène +++ 

• Préparation aux changements : 

– Devenir responsable de leur suivi 

– Acceptation nouvelle équipe, nouvelles modalités  

– Connaissance de maladie 

– Connaissance enjeux différents de ceux de 
l’enfance 



Consultation de transition 

• Expliquer enjeux de la prise en charge adulte : 

– Maintenir l’état de santé 

– Préserver l’autonomie fonctionnelle 

– Assurer la continuité du suivi médical et 
chirurgical, coordination. 

– Adapter PEC psycho-sociale et accompagnement 
professionnel 

– PEC spécifiques : conseil génétique, grossesse 



Consultation de transition 

• Période :  

– Théorie 16 à 18 ans 

– Retardée : vulnérabilité, degré d’invalidité 

• Pluridisciplinaire :  

– Médecin coordonnateur rhumatologue 

– Pneumologue, rééducateur, O.R.L, dentistes +/- 
CETD 



Atteinte osseuse : corrélation génotype / phénotype? 



Atteinte osseuse : incidence fracturaire 
 

687 patients vs 

3360 contrôlés 

entre 1977 et 2012 

Folkestad et al. JBMR 2017 

 
 
Sévérité des 
fractures non 
corrélée à sévérité 
de l’OI 
 
x4 
 
x5 



Incidence fracturaire : répartition par site 



Préserver l’autonomie fonctionnelle 

• Faiblesse musculaire 37,7% 

• Crampes 28% 

• Hyperlaxité ligamentaire : ruptures tendineuses, 
récurvatum genoux, pied plat valgus 

• Algodystrophies plus fréquentes 

 

• Rééducation, entretien musculaire 

Shapiro JR,Germain-Lee EL. Osteogenesis imperfecta: effecting the transition from 
adolescent to adult medical care. J Musculoskelet Neuronal Interact 2012;12:24-7. 
Ogilvie-Harris DJ, Khazim R. Tendon and ligament injuries in adults with osteogenesis 
imperfecta. J Bone Joint Surg Br 1995;77:155-6. 
Karras D, Karargiris G, Vassilopoulos D, Karatzetzos C. Reflex sympathetic dystrophy 
syndrome and osteogenesis imperfecta. A report and review of the literature.J Rheumatol 
1993;20:162-4. 



Atteintes extra-osseuses 

• Coordination 

• Atteinte audition+++ 



QDV 

Forestier-Zhang et al., orphanet j rare dis 2016, 28;11:160. Tosi et al. Orphanet j rare dis 2015, 14;10:146. 



Traitements à visée osseuse 
• Bisphosphonates IV ou PO 

 

 

 

 

 

 

 

 

• Amélioration BMD  

• pas de preuve de diminution fracture ou amélioration 
fonction, QDV, diminution douleur. 

Dwan K. et al, Bisphosphonate therapy for osteogenesis imperfecta. 
Cochrane Database of Systematic Reviews 2016, Issue 10. Art. No.: CD005088. 



modelage 
• Études de biopsie osseuse : 

– Augmentation du volume trabéculaire de 46% chez l’enfant 
après BPs 

– Augmentation seulement de 6,3% chez l’adulte 

-> diminution du turnover osseux, pas d’excès de 
remodelage chez l’adulte.  

Chez l’enfant, processus de modelage ou résorption n’est 
pas couplée à formation = gain par anti-résorbeurs. 

 cibler période de haut remodelage (post-
ménopause, immobilisation) 

 
Shapiro JR, al. The effect of intravenous pamidronate on bone mineral density, bone 
histomophometry and parameters of bone turnover in adults with IA osteogenesis 
imperfecta. Calcif Tissue Int 2003;72:103-12. 

Rauch F, et al.. Static and dynamic bone histomorphometry in children with 
osteogenesis imperfecta. Bone 2000;26:581-9. 



Traitements à visée osseuse 

• tériparatide 

Orwoll et al. JCI 2014, 124:2:492, cgatti et al calcif tissue int 2013  

DMO HtQCT 

Pas de données fracturaires 
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