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CAS CLINIQUE

Quel élément vous incite à aller plus loin ?

A. La taille

B. L’age

C. L’hyperlaxité ligamentaire

D. Le mécanisme
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Valentin 28 mois, 86 cm, 12 kg, est amené 
par sa maman en fin de journée aux 
urgences pour pleurs non consolables 
depuis cet après midi. Elle vous explique 
qu’il est tombé du canapé.

A l’examen clinique, vous notez une douleur 
a la mobilisation du bras droit. Vous notez 
de plus une hyperlaxité au niveau du 
poignet gauche.

La radiographie objective une fracture.
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OSTEOGENESE IMPARFAITE: DEFINITION
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fréquence estimée à 1/10 000
≈ 80 enfants atteints naissent chaque année en France

maladie génétique 

généralement due à une anomalie de la production du 
collagène, principale protéine fibreuse de l'os, aussi présent 
dans la peau, les tendons, la sclérotique de l'œil et la 
dentine

« maladie des hommes de verre » ou de « maladie des os de verre »
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OSTEOGENESE IMPARFAITE: 

POINTS D’APPEL ET SIGNES CLINIQUES
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sévérité et chronologie de l'atteinte très variable

fractures même pour des traumatismes minimes

Si nombre important de fractures au cours de la petite enfance → 
risque d’altération de la croissance

douleurs et déformations osseuses 

scoliose, tassements vertébraux très douloureux

Hyperlaxité ligamentaire

aspect bleuté des sclérotiques (80%)

Peau transparente et hématomes faciles

dents translucides et fragiles (dentinogenèse imparfaite) 1/3 des cas

déficience auditive ± sévère (âge adulte)
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OSTEOGENESE IMPARFAITE: BILAN INITIAL
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Bilan phosphocalcique sanguin et urinaire
Calcémie, phosphorémie
Phosphatases alcalines
Vitamine D 25 OH
Ostéocalcine, crosslaps
Calciurie, creatininurie

Bilan radiologique : 
crane (F+P) 
rachis dorsolombaire (P)
± os longs, gril costal (NRS)

→ séquelles de fracture, apposition périostée, corticales amincies, 
transparence osseuse, déformations osseuses..etc..

Densitométrie osseuse (DEXA): 
DMO corrélée à l'âge et au sexe (Z score)
norme établies > 2-3 ans

17/11/2020
1ere journée régionale du centre de référence maladies 

rares Normand du calcium et du phosphore



OSTEOGENESE IMPARFAITE: 

DIAGNOSTICS DIFFÉRENTIELS
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Hypophosphatasie
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OSTEOGENESE IMPARFAITE: 

DIAGNOSTICS DIFFÉRENTIELS
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Hypophosphatasie

Sd de silverman

Explications douteuses, avec mécanismes 
peu compatibles

Explications qui varient dans le temps et 
entre les témoins

Fractures d'âge différent, metaphysaires, 
costales, arrachements osseux ..

Autres formes de fragilité osseuse

Osteoporose idiopathique juvénile

Mucolipidose…
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FRAGILITÉ OSSEUSE

Definition Etiologies



OSTEOGENESE IMPARFAITE: 

PRISE EN CHARGE ET TRAITEMENT
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Pas de traitement permettant la 
guérison de cette maladie.

Le traitement médicamenteux

Vitamine D et apports 
calciques

Les antalgiques

les bisphosphonates → 
amélioration de la solidité 
osseuse et meilleur contrôle de 
la douleur
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OSTEOGENESE IMPARFAITE: 

PRISE EN CHARGE ET TRAITEMENT
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Pas de traitement permettant la guérison de cette maladie.

Le traitement médicamenteux
Vitamine D et apports calciques

Les antalgiques

les bisphosphonates → amélioration de la solidité osseuse et meilleur contrôle de la douleur

La Lutte contre l'immobilité

La kinésithérapie : mobilité articulaire, force musculaire, gymnastique du muscle 
diaphragmatique et des muscles de la paroi abdominale (lutter contre les 
déformations thoraciques et améliorer la respiration)
rem: la balnéothérapie en piscine permet une rééducation et une musculation douce.

La réadaptation fonctionnelle et l'ergothérapie
objectif = faire acquérir à l'enfant une autonomie maximale
- Aides au déplacement : déambulateurs, cannes, fauteuil roulant (transitoire si 
plâtres fréquents)
- Adaptation pour l'écriture (table à hauteur réglable, ordinateurs, etc.).
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BILAN DIETETIQUE ET CALCIUM
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OSTEOGENESE IMPARFAITE: PNDS



OSTEOGENESE IMPARFAITE AU QUOTIDIEN

PRECAUTIONS À PRENDRE
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Mobilisation adéquate d’un bébé fragile avec maintient de 
l’axe rachidien, éviter les manœuvres intempestives

Habillage avec des vêtements amples de fermeture antérieure

Adaptation du domicile avec ergothérapeutes (formes sévères)

éviter les traumatismes et les activités à risque (trampoline, 
toboggan, sports collectifs violents…Etc.)
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Trois situations qui demandent une vigilance particulière : le 
temps de la récréation et le temps des déplacements (éviter les 
situations de bousculade) et le temps du sport.

AVS à discuter selon les cas

Situations particulières:

déformations et une faiblesse des membres 

supérieurs : habilité à écrire

endurance limitée en position assise , douleurs chroniques 
notamment dans le dos →journée complète à l'école difficile
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OSTEOGENESE IMPARFAITE ET COLLECTIVITÉ

La mise ne collectivité des NRS et la scolarisation ne sont pas 
Contre-Indiqués dans la majorité des cas

Accompagner et dédramatiser; accepter que les fractures, toujours 

possibles, sont une constante de la maladie et qu'elles lui sont donc imputables.



1ere journée régionale du centre de référence maladies 
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OSTEOGENESE IMPARFAITE ET PAI



COMMENT AMÉLIORER LA VIE SCOLAIRE DES ENFANTS MALADES ?

1ere journée régionale du centre de 
référence maladies rares Normand du 

calcium et du phosphore
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OSTEOGENESE IMPARFAITE

Aménagements pratiques
- Classe au RDC ou accessible grâce à un plan (si fauteuil roulant),  Autoriser la 
possibilité de prendre l'ascenseur
- Deux séries de livres scolaires (maison, et école); cartable à roulettes
- Coin plus calme dans la cour de récréation, rechercher des activités calmes avec la 
participation de quelques camarades.
- Passage facilité pour la cantine, ± désignation d'un camarade de classe pour porter 
le plateau.
- Sorties de cours décalées.
- Empêcher les papiers et les objets de tomber (planchettes à pince, collants 
magnétiques, revêtements plastiques antidérapants)
- tables et des pupitres qui s'adaptent aux fauteuils roulants

Autres aménagements

- Permettre l'utilisation d'un ordinateur.
- Remplacer autant l'écrit par l'oral, autoriser les cours polycopiés
- Tiers temps pour les examens



CAS CLINIQUE

De quelle donnée n’avez-vous pas besoin si vous 
souhaiter aller plus loin ?

A. Les mensurations et la courbe staturale

B. Des précisions sur le mécanisme de la fracture

C. Un taux de Phosphatases alcalines

D. Une radiographie du bassin

E. Une radiographie du crane
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Valentin 28 mois, est amené par sa 
maman en fin de journée aux urgences 
pour pleurs non consolables depuis cet 
après midi.

A l’examen clinique, vous notez une 
douleur a la mobilisation du bras droit. 
La radiographie objective une fracture
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Tester vos connaissances…

A. Doit être traitée par biphosphonates dans tous les cas

B. Doit avoir un bilan sanguin tous les 6 mois minimum

C. Doit recevoir régulièrement de la vitamine D 

D. Ne peut pas faire de sport

E. Ne peut pas aller à l’école comme tous les enfants

Un enfant porteur d’une ostéogenèse imparfaite…


