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Abstract

L'ostéogenese imparfaite (Ol) est une maladie génétique rare caractérisée par une
fragilité osseuse et des complications extra-osseuses. Elle est causée principalement
par des mutations des genes COL1A7 et COL1A2, bien que des formes plus rares voire
ultra-rares existent. 'Ol se caractérise par une hétérogénéité clinique importante allant
de formes gravissimes associant des déformations majeures, une fragilité osseuse
extréme et un handicap important, a des formes de sévérité modérée sans perte
d’autonomie. Pendant ’'enfance, les fractures sont fréquentes et les enjeux sont liés a la
prise en charge orthopédiques des fractures et la prévention de nouvelles fractures par
des chirurgies enclouages des os longs, la prise en charge chirurgicale d’une scoliose,
ainsi que ladministration de traitements a visée antifracturaire. Chez ladulte, le
rhumatologue est confronté soit au suivi de patients diagnostiqués dans U’enfance, soit a
des diagnostics tardifs évoqués devant une ostéoporose atypique. Le risque fracturaire
persiste chez ladulte et augmente aprés 50 ans, en particulier chez la femme
meénopausée. Il n’existe actuellement aucun traitement a visée étiologique spécifique de
la maladie. Les bisphosphonates restent le traitement de premiére intention, avec un
effet démontré sur la densité minérale osseuse, mais sans preuve robuste de réduction
du risque fracturaire chez 'adulte. Les agents anaboliques, notamment le tériparatide,
montrent une efficacité chez 'adulte surtout dans les formes modérées (Ol type |). Le
dénosumab donne des résultats densitométriques, avec un risque majeur
d’hypercalcémie chez UlUenfant. Les anticorps anti-sclérostine (romosozumab,
setrusumab) constituent une voie thérapeutique prometteuse, avec des gains
densitométriques significatifs mais des données encore limitées. De nouvelles voies
thérapeutiques sont en cours de développement dans des modeles pré-cliniques, avec
des résultats encourageants. La prise en charge de U'ostéogenese imparfaite (Ol) chez
'adulte repose sur une approche multidisciplinaire et personnalisée, tenant compte de
U4ge du patient, du type et de la sévérité de U'Ol, de 'évaluation des facteurs de risque
associés, et de la densitométrie osseuse qui est associée au risque de fracture. Elle
associe une supplémentation vitamino-calcique adaptée, ainsi que le dépistage et la
prise en charge des comorbidités, sous la coordination du rhumatologue.
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