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. une famille de maladies : 170 formes cliniques, 7/10 000 naissances

. La reconnaissance de la maladie : TROIS SIGNES
— Cheveux : fins et cassants
— Dents : absence de nombreuses dents voire manque total

— Sueur : peu ou pas de glandes sudoripares (poussées de ficvre mortelles jusqu’a 3 ans)
(Formes modérées : uniquement signes dentaires)

» Pathologie associée a plusieurs mutations de génes :

>< x X X X Ectodysplasines (EDA1-EDA2), leurs récepteurs (EDAR-XEDAR), leurs acteurs intra-

cellulaires (EDARADD, IKK, TRAF6)

* La plus fréquente : liée a I’X

Xq12-13.1 g Ectodysplasine A1
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Un médicament magique Le témoighage de Bram

le Péd.i,aﬁre - awx Fmren&s a la naissance

« Bram ne pourra probablement jamais marcher et
grandir comme les aubres enfants ».

« IL wv a pas de Eraikemenk, »

« Bram wWaktteindra Erés prababtemam& pas l'dge de
3ans, »

A 1 an, Bram pouvail da peine tenir dresser La téte

Phosphatase alcaline injectée, et...,

Aujourd’hui, Bram a 9 ans

Il adore aller & L'école...

Ce qui L'embéte surtoul, c’est que
cette maladie au nom tamptiqué,
t’kjtpo[phaspha&asi&,

U'empéche de jouer au foot.
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Malade atteint d’hypophosphatasie (forme sévére) Méme malade 24 semaines aprés
ENB-0040 Treatment le ENB-0040 Treatment

La recherche Biomédicale - Une belle avenbure
Esprits curieux (travailleurs), venez dans les laboratoires
Les chercheurs cherchent, et ... aujourd’hut ...

les chercheurs krouvent

Ariane Berdal & Muriel de la Dure-Molla - Paris O Qares
Marie-Cécile Maniere & Agnes Bloch-Zupan - Strasbourg



