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Quand penser a la maladie de Fabry?

R LI jusqu'a 8400 @ des hommes et 35% ©) des femmes

Chez un sujet jeune :
® Microalouminurie
® Protéinurie

® |nsuffisance rénale chronique ou terminale

r—Rechercher_J } r— Interroger_J } r_ Explorer _J

* Angiokératomes
Topographie en calecon

* Douleurs chroniques et aigués
des extrémités des I'enfance

« Examen oculaire a la lampe
a fente: rechercher une cornée

 Hypohidrose, anhidrose verticillée

e Intolérance a I'effort

e Crises douloureuses abdominales et/ou r———
diarrhées

e Troubles de I'audition voire surdité

e Antécédents personnels et familiaux
d'AlT ou AVC

e Antécédents personnels et familiaux
d'atteinte cardiaque

e Antécédents familiaux d'atteinte rénale

e Antécédents familiaux de déces précoces

4

magnostiquer U

Chez I'homme
Dosage sanguin de l'a-galactosidase A :
Activité effondrée

Chez la femme
Dosage urinaire du Gb3 :
Présence de Gb3
(confirmation par un génotypage)

Maladie de Fabry

v

l Conduite a tenir™ '

e Bilan d'extension cardiaque, neurologique, vasculaire, ORL
e Génotypage (identification de la mutation génétique)

® Enquéte familiale (dosage de I'a-galactosidase A, recherche de la mutation génétique chez les apparentés du patient)
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Information médicale et pharmaceutique
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Liste des laboratoires effectuant les dosages requis pour une recherche de maladie de Fabry

a-Gal A Gb3 Génotypage

Hopital Européen Georges Pompidou - Département de Génétique Moléculaire
Dr Dominique P. Germain - 20, rue Leblanc - 75908 PARIS CEDEX 15 o o o
Tel : 01 56 09 38 81

Hopital Debrousse - Laboratoire de Biochimie Pédiatrique
Dr Iréne Maire - 29, rue Soeur Bouvier - 69322 LYON CEDEX 5 ® o o
Tel : 04 72 38 57 04

Laboratoire Fondation Gillet-Mérieux — Centre Hospitalier Lyon Sud
Dr Marie-Thérese Vanier - Batiment 3B - 165 chemin du Grand Revoyet ‘ .
69495 PIERRE-BENITE CEDEX

Tel : 0478 86 16 03

Hopital de Rangueil - Laboratoire de Biochimie, Maladies Métaboliques
Pr Thierry Levade - 1, avenue Jean Poulhés - TSA 50032 - 31059 TOULOUSE CEDEX 9 . .
Tél: 05613229 84

Hopital Cochin - Laboratoire de Génétique
Dr Catherine Caillaud - 27, rue du faubourg Saint-Jacques . .
75679 PARIS CEDEX 14

Tel : 0158 41 16 13

Laboratoire de Biochimie et Biologie Moléculaire, Unité de Pharmaco-toxico-génétique
CHRU Hopital Calmette .
Dr André Klein - Boulevard Jules Leclercq - 59037 LILLE CEDEX
Tel : 03 20 44 49 69

Hépital des Enfants de la Timone - Laboratoire de Biochimie et Biologie Moléculaire
Dr Guy Fayet - 264, rue Saint-Pierre - 13385 MARSEILLE CEDEX 5 .
Tél: 04 91 38 66 41

SUDLER & HENNESSEY PARIS - R.C.S. Nanterre B 642 016 778 - FZ 596 - 11/2005.
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