ETUDE DE CAS: NEPHROLOGIE

Investigation de la XLH: le cas de Daria’

Apercu du cas

Daria est une patiente de 35 ans chez qui I'on soupgonne la présence d’un trouble non diagnostiqué
caractérisé par une perte de phosphate. Elle manifeste les signes et symptoémes suivants™:

- Deux pseudo-fractures fémorales
- Jambes légerement arquées
» Douleur considérable aux deux genoux
- Elle a de plus en plus de difficulté a se déplacer
(elle décrit sa démarche comme étant «lente»

et « pénible »), plus particulierement lorsqu’elle
doit monter et descendre des escaliers

- Elle éprouve souvent des douleurs aux genoux,
dont des douleurs vives a I'occasion

Antécédents de la patiente

. Elle n’a aucun antécédent familial de maladie
métabolique des os

- Elle éprouve des douleurs articulaires depuis
I’enfance, mais a remarqué une intensification
considérable de la douleur au courant de la
trentaine*

- Douleur et raideur au niveau des hanches

- Elle affirme manifester de fréquentes
«poussées» qui I’empéchent de se pencher
pour enfiler ses chaussettes et chaussures;
elle a souvent besoin de I'aide de son mari

» Acouphéne dans l'oreille gauche et légere perte
auditive

Vous notez également ce qui suit:
« Elle a récemment eu un bébé (8 mois)
- Elle est de petite taille (stature: 152 cm ou ~5 pi)®

« Elle a commencé a entendre un acouphéne au
début de la vingtaine?

- Elle s’est cassé le pied droit a 23 ans?

« Elle a commencé a remarquer qu’elle éprouvait
une perte auditive au début de la trentaine®

« Elle a subi un traitement de canal a 33 ans?

Résultats aux épreuves de laboratoire

Epreuve (plage de référence)'’: Résultats'®®
Phosphore sérique (2,5 a 4,5 mg/dL) 2,1 mg/dL
Rapport TMP/GFR (2,4 & 4,45 mg/dL) 1,9 mg/dL
1,25(0H),D (18 & 78 pg/mL) 42 pg/mL
25(0OH)D (20 a 50 ng/mL) 44 ng/mL
ALP (352104 U/L) 167 U/L

PTH (15 a 65 pg/mL) 86 pg/mL

1,25(0H),D = 1,25-dihydroxyvitamine D; 25(0OH)D = 25-hydroxyvitamine D; ALP = phosphatase alcaline;
PTH = parathormone; TmP/GFR = taux maximal de réabsorption tubulaire du phosphate corrigé selon le débit

de filtration glomérulaire; XLH = hypophosphatémie liée au chromosome X.

t Patiente fictive. Peut ne pas étre représentative de I'ensemble des patients.
t Les plages de référence peuvent varier selon le test et I'instrument utilisés. Il convient d’utiliser les plages de
référence fournies par le laboratoire qui réalise le test pour en garantir I’exactitude.

(xLH Y LINK )




Evaluation radiographique

Radiographie 1: Jambes Radiographie 2: Genoux et jambes

Fémurs, tibias et péronés arqués des deux
cotés; rétrécissement bilatéral de I'espace
articulaire

Pseudo-fractures dans la région sous-trochantérienne
du fémur droit (voir la fleche) et vers le centre de

la diaphyse du fémur gauche (voir la téte de fleche);
fracture de fatigue en voie de guérison au niveau

du cortex médial du col fémoral gauche;
enthésophytes au niveau des hanches

Recommandation tirée des lignes directrices pour la XLH

«Chez les adultes, un diagnostic d’hypophosphatémie liée au chromosome X (XLH) doit étre envisagé en
présence de déformations actuelles ou antérieures des membres inférieurs et/ou en présence de signes
cliniques et/ou radiologiques d’ostéomalacie (y compris des pseudo-fractures, de I'arthrose précoce et des
enthésopathies), dans un contexte de taux sériques de phosphate inférieurs a la plage de référence établie
en fonction de I’age en raison d’une fuite rénale de phosphate (grade B, recommandation modérée).»

— Haffner et coll. 20192 [traduction libre]

Envisageriez-vous d’aiguiller Daria vers un endocrinologue afin de confirmer le diagnostic de XLH?

E‘ [l visitez le site XLHLinkHCP.ca/fr pour obtenir davantage
m  de renseignements et de ressources sur la XLH!

XLH = hypophosphatémie liée au chromosome X.
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