Syndrome d’Alstrom

Plaquette de présentation du syndrome
destinée au corps médical.

Syndrome d’Alstréom ?

cest un grave désordre
génétique, tres rare et
héréditaire,

son mode de transmission est
de type autosomique récessif,
700 cas sont identifiés dans le
monde,

sa fréquence d’occurrence est
de lordre de 1 cas pour
1 000 000 de naissances,

le gene ALMS1 responsable du
syndrome situe sur le
chromosome 2 en 2p13 est
identifi¢ mais sa fonction n’est
pas connue,

les principales conséquences
sont multiples et variables
selon les malades :

v’ problémes visuels
(photophobie, nystagmus,
céecite),

v problémes cardiaques
(myocardiopathie),

v’ obésité et diabete de type 2,

v’ troubles de I'audition,

v’ retard psychomoteur,

v’ aftteinte néphrologique.

Les principaux symptémes

associés qui peuvent
orienter vers le

diagnostique du syndrome

¢

d’Alstrom :

nystagmus et/ou rétinite
pigmentaire avant I'4ge de 6
mois,
myocardiopathie
avant I'age de 6 mois,
prise de poids anormale et/ou
obésite,

retard psychomoteur variable
selon les cas,

diabéte de type 2 non
insulino-dépendant,

surditée de perception.
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Les sites internet a consulter

Association France Alstrom :
http.//france.alstrom.free.fr/

Alstrém Syndrom International :
http:.//www.jax.org/alstrom/

Alliance Maladies Rares :
http://www.alliance-maladies-rares.org/
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