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Le	1er	Plan	National	Maladies	Rares	(PNMR1)	
2005-2008	
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•  Priorité	de	santé	publique	reconnue	en	2004	

•  Objec&f	:	assurer	l’équité	pour	l’accès	au	diagnos&c,	au	traitement	
et	à	la	prise	en	charge	

	

Ac0ons	majeures	:	

•  Labellisa0on	de	131	Centres	de	Référence	Maladies	Rares	(CRMR)	

•  Maillage	territorial	assuré	par	501	Centres	de	Compétence	(CCMR)	

•  Recommanda0ons	(Protocole	Na0onal	de	Diagnos0c	et	de	Soins)	

•  Sécurité	sociale	:	frais	de	transport	

•  Informa0on	:	Orphanet,	Maladies	Rares	Info	Services,	Intégrascol,	
Educa0on	Thérapeu0que	du	Pa0ent,	Cartes	d’urgence	

•  Recherche	:	Ins0tut	des	maladies	rares,	financements	dédiés,	recueil	
des	données	(CEMARA)	

•  Sou0en	aux	structures	associa0ves	(Alliance	Maladies	Rares,	Eurordis)	



Le	2ème	Plan	National	Maladies	Rares	(PNMR2)	
2011-2016	
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•  Objec&f	:	Qualité	de	la	prise	en	charge,	Recherche,	Europe	:	une	
ambi&on	renouvelée	

	

Ac0ons	majeures	:	

•  Labellisa0on	de	23	Filières	de	Santé	Maladies	Rares	(2014-2015)	

	 	=>	nombreuses	ac0ons	réalisées	

•  Banque	Na0onale	de	Données	Maladies	Rares	

•  11	cohortes	na0onales	(RADICO)	

•  Réseaux	Européens	de	Référence	

+	poursuite	des	ac0ons	du	PNMR1	



23	Filières	de	Santé	Maladies	Rares	
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TETECOU	
tête,	cou	et	dents	

ORKID	
rein	

FILFOIE	
foie	

SENSGENE	
sensoriel	

OSCAR	
os	et	car1lage	

FIMARAD	
peau	

NeuroSphinx	
sphincters	

RespiFil	
poumons	

FILNEMUS	
neuromusculaire	

Brain-Team	
système	nerveux	central	

FAVA-Mul0	
vasculaire	

FIRENDO	
endocrine	

MUCO/CFTR	
mucoviscidose	

FIMATHO	
abdomino-thoracique	

DefiScience	
déficit	intellectuel	

G2M	
métabolisme	

MaRIH	
immuno-hématologique	

MCGRE	
héma1es	

MHEMO	
hémorragique	

Cardiogen	
coeur	

FILSLAN	
sclérose	latérale	amyotrophique	

FAI2R	
auto-immune	et	auto-inflammatoire	

AnDDI-Rares	
maladies	du	
développement	



Le	3ème	Plan	National	Maladies	Rares	(PNMR3)	
2018-2022	
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•  Objec&f	:	Partager	l’innova&on,	un	diagnos&c	et	un	traitement	pour	
chacun	

	

Ac0on	majeure	réalisée	:	

•  Labellisa0on	de	109	réseaux	de	Centres	de	Référence	et	Centres	de	
Compétence,	tous	intégrés	aux	23	Filières	(2017)	

⇒ 2	187	Centres	labellisés	

+	poursuite	des	ac0ons	des	PNMR1	et	PNMR2	

CRMR	«	Syndromes	de	Pierre	Robin	et	Troubles	de	
Succion-Déglu00on	Congénitaux	»	(SPRATON)	
	

coordina0on	:	Pr	Véronique	Abadie	(Hôpital	Necker)	
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Le	Centre	de	Référence	Maladies	Rares	

CRMR	«	Syndromes	de	Pierre	
Robin	et	Troubles	de	Succion-
Déglu00on	Congénitaux	»	
(SPRATON)	
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Le	Centre	de	Référence	Maladies	Rares	

Assurer	au	malade	et	à	ses	proches	une	prise	en	charge	globale	et	cohérente	

Améliorer	la	prise	en	charge	de	proximité	en	lien	avec	les	établissements	et	professionnels	de	santé	

Par0ciper	à	l’améliora0on	des	connaissances	et	des	pra0ques	professionnelles	dans	le	domaine	des	
maladies	rares	

Développer	les	ou0ls	de	la	coordina0on	entre	les	différentes	structures	et	acteurs	prenant	en	charge	la	
même	pathologie	/	le	même	groupe	de	pathologies	

Apporter	aux	autorités	administra0ves	les	connaissances	essen0elles	pour	évaluer	et	piloter	la	poli0que	
sanitaire	dans	le	domaine	des	maladies	rares	et	et	être	l’interlocuteur	des	associa0ons	de	malades	

Des	équipes	spécialisées	et	expérimentées	(prise	en	charge,	recherche,	enseignement)	
	qui	travaillent	ensemble	
	 	coordonnées	par	un	site	coordonnateur	
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Les	Filières	de	Santé	Maladies	Rares	

23	Filières	de	Santé	Maladies	Rares	iden0fiées	en	2014	(labellisa1on	2014-2019)	
•  Renforcer	 la	 coordina0on	des	 acteurs	et	des	 structures	 concernés	par	un	

ensemble	cohérent	de	maladies	 rares	 (proches	dans	 leurs	manifesta0ons,	
leurs	conséquences	ou	leur	prise	en	charge)	

•  Accroitre	la	lisibilité	de	leur	organisa0on		
•  Augmenter	la	visibilité	de	leurs	ac0ons	
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Les	Filières	de	Santé	Maladies	Rares	

(CRMR,	CCMR)	
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La	Filière	de	Santé	Maladies	Rares	
Malformations	de	la	tête,	du	cou	et	des	dents	

Dysplasies	
0ssulaires	

Malforma0ons	
laryngées	

et	trachéales	

Syndrome	de	Pierre	Robin	
Troubles	de	la	succion-
déglu00on	congénitaux	

Anomalies	dentaires	
(agénésies,	anomalies	de	la	
den0ne,	de	l’émail,	de	forme,	
de	taille,	d’érup0on,	…)	

Fentes	faciales	et	
craniofaciales	

Craniosténoses	

Malforma0ons	nez	et	cavum	
Atrésie	des	choanes	

Kystes	et	fistules	
cervicofaciaux	

Paralysies	faciales		
congénitales	

Fentes	labio-pala0nes	

Malforma0ons	cranio-faciales	

Microsomies	hémi-faciales	
et	Syndromes	de	
Goldenhar	et	Franceschep	

Malforma0ons	
pavillon	oreille		et	
oreille	moyenne	

>	2	100	pathologies	
malforma0ons	congénitales,	isolées	ou	syndromiques	
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La	Filière	TETECOU	:	c’est	qui	?	

Pr	Marie	-	Cécile	Manière	
Hôpital	Civil,	Strasbourg	

MAFACE	
Fentes	et	Malforma&ons	

Faciales	
	

Pr	Arnaud	Picard	
Hôpital	Necker,	Paris		MALO	

Malforma&ons	ORL	
Rares	

CRANIOST	
Craniosténoses	et	
Malforma&ons		
Craniofaciales	

O-Rares	
Maladies	Rares	Orales	et	

Dentaires	

SPRATON	
Syndromes	de	Pierre		

Robin	et	Troubles	de	Succion-
Déglu&&on	Congénitaux	

SITE	CONSTITUTIF	
	

Pr	Thierry	Van	den	Abbeele	
Hôpital	R.	Debré,	Paris	

SITE	CONSTITUTIF	
	
	

Pr	Federico	Di	Rocco	
CHU	de	Lyon	

SITE	CONSTITUTIF	
	

Pr	Ariane	Berdal,	
Hôpital	Rothschild,	Paris	

23	CCMR	

12	CC
MR	

21	CCMR	16	CCM
R	

							Pr	Véronique	Abadie	
Hôpital	Necker,	Paris	

Pr	Françoise	Denoyelle	
Hôpital	Necker,	Paris	

	Pr	Michel	Zérah	
				Hôpital	Necker,	Paris	



14	

La	Filière	TETECOU	:	c’est	qui	?	

La	Réunion	

Nancy	

Clermont-	
Ferrand	

Grenoble	

Toulouse	

Tours	
Angers	

Reims	
Caen	

Rouen	

Brest	 Strasbourg	

Lille	

Paris	

Amiens	

Rennes	

Nantes	

Poi0ers	
Limoges	

Bordeaux	

Montpellier	 Marseille	

Lyon	

Besançon	

					

Angoulême	

Dijon	

Boulogne-	
Billancourt	 Henri	Mondor	

Saint-Denis	
Guadeloupe	

Pointe-à-Pitre	

Pi0é-Salpêtrière	
Rothschild	
Robert	Debré	

Necker	

Malforma0ons	ORL	Rares	(MALO)	

Craniosténoses	et	Malforma0ons	Craniofaciales	
(CRANIOST)	
Fentes	et	Malforma0ons	Faciales	(MAFACE)	

Centre	de	Référence	:	site	coordonnateur	

Centre	de	Compétences	
Centre	de	Référence	:	site	cons0tu0f	

Syndromes	de	Pierre	Robin	et	Troubles	de	
Succion-Déglu00on	Congénitaux	(SPRATON)	

5	CRMR	coordonnateurs	
3	CRMR	cons1tu1fs	
86	CCMR	

Maladies	Rares	Orales	et	Dentaires	(O-RARES)	
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La	Filière	TETECOU	:	c’est	qui	?	

28	associa1ons	de	malades	
et	leurs	familles	
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La	Filière	TETECOU	:	c’est	qui	?	
des	laboratoires	de	recherche	

INSERM	UMR	955	/		UPEC	
Equipe	:	Biomécanique	et	appareil	respiratoire:	

	une	approche	mul0-échelles	

CNRS	UMR		9197	/	UPSud	
Département	:	Développement	&	

Évolu0on	
de	la	Crête	Neurale	(DENC)	

EA	4489		
Equipe	:	Environnement	périnatal	et	santé	

INSERM	UMRS	1138	/	UPMC/	Université	Paris	Descartes	
Equipe	:	Physiopathologie	Orale	Moléculaire	

EA	3801	
Equipe	:	Hémostase	et	

remodelage	vasculaire	post	
ischemie	(HERVI)	

CNRS	UMR	6290	/	UR1	
Equipe	:	Géné0que	des	Pathologies	Liées		

au	Développement	(GPLD)		

INSERM	UMR	1121	/	UNISTRA	
Equipe	:	Biomatériaux	et	Bio	ingénierie	

INSERM	UMR	96	/	CNRS	
UMR	7104	

Département	:	Biologie	du	
développement	et	cellules	

souches	

CNRS	UMR	7357	/	UNISTRA	/	
ENGEES	/	INSA	

Laboratoire	des	sciences	de	
l'ingénieur,	de	l'informa0que	et	de	

l'imagerie	

INSERM	UMR	1027	/	UPS	
Equipe	:	Santé	péri	et	postnatale,	Handicap	de	l'enfant,		
Comportements	de	santé	et	santé	des	adolescents	

INSERM	UMR	1043	/	CNRS	UMR	5282	/	UPS	
Equipe		:	Mécanismes	moléculaires	de	la	croissance,		
de	l'ostéogenèse	et	de	l'ostéolyse,	biothérapies	

INSERM	UMR	910	/	Amu	
Equipe	:	Géné0que	et	développement	des	malforma0ons	cardiaques	
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La	Filière	TETECOU	:	c’est	qui	?	
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La	Filière	TETECOU	:	c’est	qui	?	

Pr	Marie-Paule	VAZQUEZ	
Référente	médicale	

Cheffe	de	Projet	
Myriam	DE	CHALENDAR	

Sandrine	MENDY	
Assistante	Administra1ve	

Jessica	CHALOYARD	
Chargée	de	Mission	

Mar&n	FIDALGO	
Chargé	de	Mission	

recrutement	en	cours	
Chargé	de	mission	

Pr	Vincent	COULOIGNER	
Coordonnateur	

Marie	DANIEL	
Chargée	de	Mission	
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La	Filière	TETECOU	:	pourquoi	?	

MALADIE	 MAFACE MALO SPRATON O’RARES CRANIOST 

dysostose	cléido-crânienne	 X	 X	 X	 X	

malforma0ons	vasculaires	
(capillaires,	artérielles,	veineuses,	lympha0ques,	mixtes)	 X	 X	 X	

syndromes	de	Pierre	Robin	 X	 X	 X	 X	

syndrome	de	Silver-Russell	 X	 X	 X	 X	

RASopathies	(Costello,	cardio-facio-cutané,	Noonan)	 X	 X	 X	 X	

syndrome	de	Kabuki	 X	 X	 X	 X	

syndrome	de	Moebius	 X	 X	 X	 X	

syndrome	de	Goldenhar	 X	 X	 X	 X	 X	

délé&on	22q11	 X	 X	 X	 X	 X	

fentes	faciales	 X	 X	 X	 X	 X	

syndrome	CHARGE	 X	 X	 X	 X	 X	

dysplasies	osseuses	primaires	 X	 X	 X	 X	 X	

syndrome	de	Treacher-Collins	/	Francesched	 X	 X	 X	 X	 X	

syndrome	de	S&ckler	 X	 X	 X	 X	 X	

craniofaciosténoses	 X	 X	 X	 X	 X	

achondroplasie	 X	 X	 X	 X	 X	

syndromes	d’Ehlers-Danlos	 X	 X	 X	 X	

Point	d’entrée	dans	le	parcours	de	soins	
Prise	en	charge	au		cours	du		parcours	de	soins	



20	

La	Filière	TETECOU	:	pourquoi	?	

MALADIE	 MAFACE MALO SPRATON O’RARES CRANIOST 

malforma0on	mandibulaire	isolée	 X	

sténose	des	orifices	piriformes	 X	

dysfonc0onnement	néonatal	du	tronc	cérébral	 X	

amélogenèse	imparfaite	 X	

craniorachischisis	 X	

angiopathie	de	Moya-Moya	

malforma0on	d’Arnold-Chiari	 X	 X	

aplasie	d’oreille	isolée	 X	 X	

diastème	laryngé	 X	 X	

craniosténose	isolée	 X	 X	

odontodysplasie	régionale	 X	 X	

encéphalocèle	nasale	 X	 X	

agénésie	dentaire	isolée	 X	 X	

kystes	et	fistules	branchiaux	 X	 X	

syndrome	de	Cobb	 X	 X	

neurofibromatoses	 X	 X	 X	

syndrome	de	Beckwith-Wiedemann	 X	 X	 X	
Point	d’entrée	dans	le	parcours	de	soins	
Prise	en	charge	au		cours	du		parcours	de	soins	
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La	Filière	TETECOU	:	pourquoi	?	

Point	d’entrée	dans	le	parcours	de	soins	
Prise	en	charge	au		cours	du		parcours	de	soins	

incon0nen0a	pigmen0	 X	 X	 X	 X	 X	 X	

mucopolysaccharidoses	 X	 X	 X	 X	 X	 X	

délé0on	22q11	 X	 X	 X	 X	

ostéogenèse	imparfaite	 X	 X	 X	 X	

neurofibromatoses	 X	 X	 X	

dysplasies	ectodermiques	 X	 X	

syndrome	émail-rein	 X	 X	

hypophosphatasie	 X	 X	 X	

achondroplasie	 X	 X	 X	

dysplasie	fibreuse	des	os	 X	 X	 X	

malforma0ons	des	voies	
aériennes	supérieures	 X	 X	

papillomatose	respiratoire	 X	 X	

microphtalmie	isolée	 X	 X	

surdité	congénitale	 X	 X	

syndrome	d'Axenfeld-Rieger	 X	 X	 X	
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La	Filière	TETECOU	:	pourquoi	?	

 
Conséquences de ces malformations 
•  Pronostic vital 
•  Retentissements fonctionnels multiples et intriqués 

(respiration, mastication, déglutition, phonation….) 
•  Troubles morphologiques et esthétiques 
•  Conséquences psychologiques (identité, handicap visible) 
 

Prise en charge 
•  Pédiatrique  > 80% (période anténatale è fin croissance) 

•  Essentiellement chirurgicale (interventions itératives et lourdes) 
•  Pluridisciplinaire au sein d’un CRMR / au sein de la Filière 

(ex : syndrome de Goldenhar, séquence de Pierre Robin, craniofaciosténoses) 
 

Recherche 
•  Recherche clinique évaluation / innovation 
•  Phénotype / Génotype / Génétique Moléculaire 
•  Innovations techniques et technologiques (chirurgie ++ ) 

(exemples : distraction osseuse, robot, biomatériaux, ingénierie tissulaire) 
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Les	missions	de	la	Filière	

Améliorer		
la	prise	en	charge	
des	pa&ents	

Impulser	
la	recherche	

Développer	
la	forma&on	et	
l’informa&on	

Un	réseau	pour	instaurer	
des	synergies	et	coordonner	
les	acteurs	des	maladies	

rares	

Europe	&	
interna&onal	
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Les	missions	de	la	Filière	

Améliorer		
la	prise	en	charge	
des	pa&ents	

Impulser	
la	recherche	

Développer	
la	forma&on	et	
l’informa&on	

Un	réseau	pour	instaurer	
des	synergies	et	coordonner	
les	acteurs	des	maladies	

rares	

Europe	&	
interna&onal	
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Parcours	de	vie	du	malade	
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Etre	pris	en	charge	dans	un	centre	spécialisé	

www.tete-cou.fr	
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Etre	pris	en	charge	dans	un	centre	spécialisé	

www.tete-cou.fr	



28	

Etre	pris	en	charge	dans	un	centre	spécialisé	

www.tete-cou.fr	
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Les	protocoles	nationaux	de	diagnostic	et	de	soin	

5	PNDS	en	cours	d’élabora&on	
	

ü  Syndrome	de	Pierre	Robin	
ü  Fentes	labio-pala0nes	et	autres	

fentes	faciales	
ü  Aplasie	d’oreille	
ü  Craniosténoses	simples	
ü  Amélogenèse	imparfaite	
	
3	PNDS	programmés	en	2019	
	

ü  Papillomatose	respiratoire	
récurrente	

ü  Syndrome	de	Goldenhar/
microsomies	hémifaciales	

ü  Craniosténoses	complexes	

Des	recommanda0ons	pour	toutes	les	
étapes	de	la	vie	du	malade	
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Des	cartes	pour	les	situations	d’urgence	

5	modèles	de	cartes	d’urgence	
	

ü  Séquence	de	Pierre	Robin	
ü  Papillomatose	respiratoire	

récurrente	
ü  Pa0ent	trachéotomisé	
ü  Malforma0on	de	la	tête	et	du	cou	

avec	risque	d’intuba0on	difficile	
ü  Toute	autre	situa0on	(modèle	vierge)	
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L’éducation	thérapeutique	du	patients	

Programme	d’éduca&on	thérapeu&que	pour	la	préven&on	des	
complica&ons	et	l’améliora&on	de	la	qualité	de	vie	des	enfants	
aieints	de	malforma&ons	de	la	face	et	de	la	cavité	buccale	
Coordonnateur	:	Dr	Eva	Galliani	
		

Programme	d’éduca&on	thérapeu&que	des	parents	d’un	
enfant	porteur	de	trachéotomie	
Coordonnateurs	:	Pr	Françoise	Denoyelle	et	Pr	Nicolas	
Leboulanger	
	

Parcours	d’éduca&on	thérapeu&que	des	enfants	aieints	de	
syndromes	de	Pierre	Robin	et	apparentés	et	de	troubles	de	
succion-déglu&&on	congénitaux	et	de	leurs	parents	
Coordonnateur	:	Pr	Véronique	Abadie	
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Travaux	inter-Filières	:	
-  partage	

d’ini0a0ves,	d’ou0ls	
-  colloque	
-  site	Internet	
	
En	projet	:	
-  référen0el	
-  ou0l	de	forma0on	

-  Adresser	l’adolescent/jeune	adulte	vers	le	bon	professionnel	de	prise	
en	charge	de	l’adulte	

-  Permezre	un	parcours	de	soins	fluide	sans	rupture	
-  Accompagner	l’adolescent	dans	les	démarches	administra0ves	
-  Favoriser	l’autonomisa0on	du	pa0ent	
-  Apporter	un	sou0en	psychologique	en	ceze	période	charnière	

La	transition	enfant-adulte	



33	

Les	difXicultés	de	prise	en	charge	Xinancière	

«	Améliorer	la	prise	en	charge	
financière	des	actes,	presta0ons,	

médicaments	et	disposi0fs	
médicaux	»	
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L’accompagnement	médico-social	

Améliorer	la	communica0on	des	
informa0ons	entre	les	Centres	Maladies	

Rares	et	les	MDPH	

Travailler	avec	l’Educa0on	Na0onale	
pour	mieux	informer	les	écoles	

Faire	connaître	aux	familles	les	ou0ls	
pour	les	aider	



35	

Les	missions	de	la	Filière	

Améliorer		
la	prise	en	charge	
des	pa&ents	

Impulser	
la	recherche	

Développer	
la	forma&on	et	
l’informa&on	

Un	réseau	pour	instaurer	
des	synergies	et	coordonner	
les	acteurs	des	maladies	

rares	

Europe	&	
interna&onal	
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Le	site	Internet	de	la	Filière	

www.tete-cou.fr	
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Informer	les	enfants	et	leurs	familles	
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Les	Journées	de	la	Filière	

≈	200	par0cipants	chaque	année	

Vendredi	4	octobre	2019	:	«	Géné0que	et	éthique	»	
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Informer	et	former	les	professionnels	de	santé	

Congrès	de	spécialités	
Rencontres	et	forma0ons	régionales	
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En	collaboration	avec	Orphanet	(www.orpha.net)	

Encyclopédie Orphanet 
du handicap 

 

Syndrome de Treacher-Collins – Encyclopédie Orphanet du Handicap    
www.orpha.net/data/patho/Pub/fr/Handicap_TreacherCollins -FrfrPub293v01.pdf | 27 novembre 
2013            1 

Syndrome de Treacher-Collins 
syndrome de Franceschetti-Klein, dysotose mandibulo-faciale  

sans anomalies des extrémités 
 

Cette fiche rassemble des informations susceptibles d’aider les professionnels du handicap dans leur 
travail d’évaluation et d’accompagnement des personnes atteintes de maladies rares. Elle ne se 

substitue pas à une évaluation individuelle. 

 
Le syndrome de Treacher-Collins en bref  
Extrait de l’Encyclopédie Orphanet pour les professionnels1  
 
• Définition : Le syndrome de Treacher-Collins est une anomalie congénitale du 

développement crânio-facial caractérisé par une dysplasie oto-mandibulaire bilatérale et 
symétrique sans anomalies des extrémités, associée à diverses anomalies de la tête et du 
cou. 

• Épidémiologie : L'incidence annuelle à la naissance est estimée à 1/50 000. 

• Clinique : Les enfants présentent une dysmorphie faciale caractéristique avec une hypoplasie 
bilatérale et symétrique des os malaires et de la margelle infra-orbitaire (80%) et de la 
mandibule (78%) (rétrognathie, rétrogénie) qui entraîne une malocclusion dentaire souvent 
caractérisée par une béance antérieure. Une hypoplasie prédominante des tissus mous est 
observée au niveau du malaire, du rebord orbitaire inférieur et de la joue. Sont également 
observés des anomalies complexes de l'articulation temporo-mandibulaire responsables 
d'une limitation d'ouverture buccale de sévérité variable, une obliquité anti-mongoloïde des 
fentes palpébrales (89%) et un colobome des paupières inférieures à l'union 1/3 externe-1/3 
moyen (69%) sans cils au 1/3 externe de la paupière inférieure. On observe un palais ogival et 
parfois une fente palatine (28%). Des anomalies de l'oreille externe telles qu'anotie ou 
microtie, atrésie des conduits auditifs externes et anomalies de la chaîne des osselets sont 
souvent présentes (60%) et entraînent une surdité de transmission. L'intelligence est 
généralement normale. Des difficultés respiratoires et de nutrition peuvent se manifester 
durant les premières années du fait de l'étroitesse des voies respiratoires supérieures et de la 
limitation de l'ouverture buccale. Des signes moins constants sont les enchondromes et/ou 
fistules prétragiens, des anomalies vertébrales et cardiaques, des fentes commissurales 
bilatérales. 
 

• Étiologie : Le syndrome est dû à des mutations du gène TCOF1 (5q32-q33.1) codant pour la 
phosphoprotéine nucléolaire Treacle ou des gènes POLR1C (6p21.1) et POLR1D (13q12.2), 
codant pour des sous-unités des ARN polymérases I et III. La transmission est autosomique 
dominante avec une pénétrance de 90% et une expressivité variable, également chez des 
individus de la même famille.  
 

• Prise en charge et pronostic : La prise en charge est pluridisciplinaire. En cas de détresse 
respiratoire postnatale, une trachéotomie, une ventilation non invasive (VNI) ou une 
distraction mandibulaire chirurgicale doivent être discutées. La chirurgie maxillo-faciale et 
plastique permet de corriger l'hypoplasie des tissus mous (lipostructure), l'hypoplasie 
osseuse (distraction chirurgicale, greffes osseuses), le colobome palpébral et la fente 
palatine. Le traitement de la limitation de l'ouverture buccale est très difficile. La chirurgie 
ORL spécialisée est requise pour les anomalies de l'oreille moyenne (chirurgie fonctionnelle) 

 

« Bonnes pratiques en cas d’urgence » 

 

_________________________________________________________________________________________ 
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Orphanet Urgences  est une collection destinée 
aux médecins urgentistes, sur le lieu de l'urgence 
(SAMU) ou dans les urgences hospitalières. 
Ces recommandations sont élaborées avec les 
Centres de Référence Maladies Rares (CRMR), 
le SAMU, la Société Française de Médecine 
d’Urgence (SFMU), l’agence de biomédecine 
(ABM) et les associations de malades. 
Ces recommandations sont d'ordre général. 
Chaque malade étant unique, seul le médecin 
peut juger de leur adaptation à chaque situation 
particulière. 

 

:: Syndrome McCune-Albright 
 
 

 
Définition :  
 
Classiquement, le syndrome de Mc-Cune-Albright (SMA) correspond à une triade associant : 
 
- Une atteinte cutanée (taches café au lait) ; 
- Une atteinte osseuse (dysplasie fibreuse des os) ; 
- Une puberté précoce par autonomie gonadique.  
 
Le SMA est dû à une mutation somatique du gène GNAS, codant pour la protéine Gs alpha. 
Cette mutation aboutit à une activation de la sous unité Gs alpha, responsable d’une activation 
de voie de l’AMPc associée ; la voie de l’AMPc étant impliquée dans la signalisation de 
nombreuses hormones, les tissus porteurs de la mutation activatrice vont manifester une 
activation autonome, non régulée. 
 
Les manifestations cliniques dépendent du nombre de cellules et tissus touchés par la mutation.  
De nombreuses atteintes cliniques sont possibles :  
- Hypersécrétion d’hormone de croissance,  
- Atteinte thyroïdienne tissulaire et/ou fonctionnelle,  
- Autonomie surrénalienne avec syndrome de Cushing (néonatal) et/ou hyperandrogénie,  
- Fuite rénale de phosphore par hyperproduction de FGF23.  
 
D’autres atteintes tissulaires, plus rares, peuvent contribuer à la gravité du syndrome : troubles 
du rythme cardiaque, atteinte hépatique et biliaire. 
 
Pour en savoir plus : 
 
Orphanet 

- Fiche Maladie : www.orpha.net 
- Fiche urgence Dysplasie fibreuse : www.orpha.net 
- Fiche tout public : www.orpha.net 
- Centre de Référence: http://www.dysplasie-fibreuse-des-os.info/ 

Encyclopédie	grand	public	
Encyclopédie	professionnelle	

Focus	Handicap	

Orphanet	Urgences	



41	

Communiquer	et	sensibiliser	

Conférence	
«	Maladies	rares	:	les	défis	de	la	recherche	»	
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Les	missions	de	la	Filière	

Améliorer		
la	prise	en	charge	
des	pa&ents	

Impulser	
la	recherche	

Développer	
la	forma&on	et	
l’informa&on	

Un	réseau	pour	instaurer	
des	synergies	et	coordonner	
les	acteurs	des	maladies	

rares	

Europe	&	
interna&onal	
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Recherche		
fondamentale	

Recherche	
transla0onnelle	

Recherche	
clinique	

Favoriser	la	recherche	

Ø  cons0tuer	un	travail	en	réseau	
Ø  rapprocher	les	chercheurs,	les	médecins	

et	les	personnes	malades	
Ø  aider	à	trouver	des	financements	

+	financer	certains	projets	
Ø  recueillir	et	exploiter	les	informa0ons	

(anonymes)	des	malades	(épidémiologie)	
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Les	missions	de	la	Filière	
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Le	Réseau	Européen	de	Référence	
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Le	Réseau	Européen	de	Référence	
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Colloque	
Samedi	23	Mars	2019	

Filière TETECOU 
Hôpital Necker – Enfants Malades 
149, rue de Sèvres 75015 Paris 
01 44 49 25 36 

contact.tetecou@aphp.fr 
 
www.tete-cou.fr 

Pour plus d’informations : 

Merci	pour	votre	azen0on	!	


