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Dysplasies géléophysiques
et dysplasies acromicriques

INTRODUCTION A LA MALADIE

La dysplasie géléophysique (DG) et la dysplasie acromicrique (DA) font partie du groupe des dysplasies acroméliques qui
regroupent quatre entités cliniques, comprenant également le syndrome de Myhre et le syndrome de Weill-Marchesani.
Il s'agit de dysplasies squelettiques rares caractérisées par une petite taille, des extrémités courtes, une raideur articulaire
progressive, une peau épaisse, et un aspect pseudomusclé.
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PNDS DYSPLASIES REFERENCES ABREVIATIONS HMG : Hormone gonadotrope
GELEOPHYSIQUES 1. Marzin et al. Geleophysic and acromicric dysplasias: natural history, CIA: Communication interauriculaire ménopausique hl.Jmaine' .
ET DYSPLASIES genotypephenotype correlations, and management guidelines from QIV: Coagulation intravasculaire HTAP: Hypertension artérielle
38 cases, Genet Med. 2020 Oct 21. DA : Dysplasie acromicrique pulmonaire ) )
A_CROM ICRIQU_ ES 2. Faivre et al. Acromicric dysplasia: long term outcome and evidence EgG Pg:gl‘:;g?;ljggziiue ?2:3;:::3:2“ physique et de
Suivre les recommandations page 27 of autosomal dominant inheritance. J Med Genet. 2001;38:745-749. EFR : Explorations fonctionnelles ORL: Otorhinolaryngologiste
; 3. Legare et al. Geleophysic dysplasia: 48-year clinical update with respiratoires OSM:: Otite séro-muqueuse
emphasis on cardiac care. Am J Med Genet A. 2018;176:2237-2242. ETT: Echocardiographie Trans-Thoracique ~ SAOS : Syndrome d'apnées
GH : Growth hormone obstructives du sommeil
TDM : Tomodensitométrie
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