
La maladie de 
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Enfant 
Premiers 

symptômes

Troubles digestifs

Douleurs abdominales

Diarrhées

Vomissements

Atteintes du système 
nerveux périphérique

Douleurs dans 
les pieds et les mains 

Atteinte auditive 

Fièvres

Di�cultés ou absence 
de sudation
Intolérance à la chaleur

Intolérance à 
l’exercice physique

Angiokératomes

AIT*, AVC** précoces 
et récidivants

Les atteintes de la maladie de Fabry, et leur sévérité, peuvent beaucoup varier d’un 
patient à un autre. Toutes ces atteintes ont un point commun, elles progressent avec 
l’âge du malade et ont un impact important sur sa qualité de vie. Diagnostiquée trop 
tard, la maladie de Fabry occasionne des lésions irréversibles pouvant conduire à un 
décès précoce.

Atteinte cardiaque

Hypertrophie 
ventriculaire gauche

*AIT : Accident Ischémique 
Transitoire
**AVC : Accident Vasculaire 
Cérébral

Troubles de la 
conduction et du rythme
Atteinte valvulaire

Surdité partielle 
ou totale

Atteinte rénale

Insu�sance rénale 
terminale (dialyse, 
transplantation)

Atteinte oculaire

Cornée verticillée sans 
diminution de l'acuité 
visuelle

Fatigue

Atteinte rénale

Insu�sance rénale 
chronique

Atteinte rénale

Microalbuminurie/
protéinurie

(petites tâches violacées)

Jeune adulte 
Atteinte 

organique progressive

8 ans 28 ans 52 ans

Adulte 
Atteinte 

organique sévère 

LES PRINCIPALES ATTEINTES 
DE LA MALADIE DE FABRY

ET LEUR ÉVOLUTION
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Un homme atteint de la maladie de Fabry transmettra 
le chromosome X porteur de la maladie à toutes ses 
filles et à aucun de ses garçons. Dans le cas d’une 
femme atteinte, le risque de transmettre le 
chromosome X porteur de la maladie est de 1 sur 2, 
quelque soit le sexe de l’enfant. 
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*Source : Laney, D. A et Fernho�, P. M. 
                J Genet Counsel. 2008; 17:79–83
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La maladie de Fabry est une maladie qui touche les hommes comme les femmes et 
qui se transmet sur plusieurs générations. En moyenne, 5 personnes sont diagnosti-
quées dans les familles concernées par la maladie*. C’est ce que révèle l’arbre 
généalogique de la famille de Thibaut dont une partie est représentée ci-dessous.

La maladie de Fabry 
et la famille

Un décret publié en juin 2013 indique qu’en cas de diagnostic d’une maladie génétique 
grave, un patient est légalement tenu d’en informer les membres de sa famille. Cette obliga-
tion engage sa responsabilité civile mais c’est une obligation morale avant d’être une 
obligation légale. 

Lorsqu’un diagnostic de maladie de Fabry est posé, les enfants, les parents et grands-
parents, les frères et sœurs du patient doivent être informés. Mais si possible, les membres 
un peu plus éloignés de la famille (oncles et tantes, grands-oncles et grands-tantes, cousins 
et cousines,…) doivent l’être également.  

Le patient construit son arbre généalogique avec l'aide 
éventuelle de l'équipe médicale

Cette démarche d'information implique 3 étapes successives

À partir de cet arbre, l’équipe médicale identifie les 
membres de la famille qui pourraient avoir hérité du 
chromosome X porteur de la maladie

L’information est transmise aux membres de 
la famille, susceptibles d'être atteints, par : 

le patient lui-même, 

ou le médecin via un courrier envoyé en recommandé, 

ou le patient et le médecin en parallèle

Sources : 
1 : Décret n° 2013-527 du 20 juin 2013 relatif aux 
conditions de mise en œuvre de l'information de 
la parentèle dans le cadre d'un examen des 
caractéristiques génétiques à finalité médicale
2 : Arrêté du 8 décembre 2014 définissant les 
règles de bonnes pratiques relatives à la mise en 
œuvre de l'information de la parentèle dans le 
cadre d'un examen des caractéristiques 
génétiques à finalité médicale

 Ne restez pas seul avec ce�e responsabilité 
d'informer vos proches. Si vous en avez besoin, 

les profe�io�els de santé et les 
a�ociations de patients sont là pour vous 

a�ompagner dans ce�e démarche.  

L’information au cœur du dépistage 
précoce de la maladie de Fabry 

24



25

Un décret publié en juin 2013 indique qu’en cas de diagnostic d’une maladie génétique 
grave, un patient est légalement tenu d’en informer les membres de sa famille. Cette obliga-
tion engage sa responsabilité civile mais c’est une obligation morale avant d’être une 
obligation légale. 

Lorsqu’un diagnostic de maladie de Fabry est posé, les enfants, les parents et grands-
parents, les frères et sœurs du patient doivent être informés. Mais si possible, les membres 
un peu plus éloignés de la famille (oncles et tantes, grands-oncles et grands-tantes, cousins 
et cousines,…) doivent l’être également.  

Le patient construit son arbre généalogique avec l'aide 
éventuelle de l'équipe médicale

Cette démarche d'information implique 3 étapes successives

À partir de cet arbre, l’équipe médicale identifie les 
membres de la famille qui pourraient avoir hérité du 
chromosome X porteur de la maladie

L’information est transmise aux membres de 
la famille, susceptibles d'être atteints, par : 

le patient lui-même, 

ou le médecin via un courrier envoyé en recommandé, 

ou le patient et le médecin en parallèle

Sources : 
1 : Décret n° 2013-527 du 20 juin 2013 relatif aux 
conditions de mise en œuvre de l'information de 
la parentèle dans le cadre d'un examen des 
caractéristiques génétiques à finalité médicale
2 : Arrêté du 8 décembre 2014 définissant les 
règles de bonnes pratiques relatives à la mise en 
œuvre de l'information de la parentèle dans le 
cadre d'un examen des caractéristiques 
génétiques à finalité médicale

 Ne restez pas seul avec ce�e responsabilité 
d'informer vos proches. Si vous en avez besoin, 

les profe�io�els de santé et les 
a�ociations de patients sont là pour vous 

a�ompagner dans ce�e démarche.  

L’information au cœur du dépistage 
précoce de la maladie de Fabry 

25



26

Parcours de Thibault
(plusieurs dizaines d'années 
pour aboutir au diagnostic) 

Parcours des membres de la famille
(quelques mois pour aboutir au 
diagnostic)

Problèmes 
de sudation

Consultation 
chez le médecin 

généraliste

Analyses 
biologiques
Examens 
cliniques

Les résultats 
confirment la 

maladie de Fabry 

Les résultats 
confirment ou non la 

maladie de Fabry 

Examens 
complémentaires :

échographie, 
scanner, IRM

Angoisse, 
fatigue & déprime 

Progression 
de la maladie

Test diagnostic : 
prélèvement 

sanguin 

Prise en charge

Impasse
diagnostique

Douleurs dans les 
pieds et les mains

Troubles 
digestifs 

Atteinte
cardiaque

Insu�sance 
rénale 

chronique

Discussion avec  
le médecin, la psychologue

 et le conseiller en génétique
 

Information des membres de la 
famille sur la maladie de Fabry 
et l’importance du dépistage  

Prise en charge
des membres de la famille

Impasse 
diagnostique

Test diagnostic : 
prélèvement 

sanguin 

Depuis l’enfance, Thibault présente divers symptômes 

Angoisse, 
fatigue & déprime

Progression 
de la maladie

Consultation 
à l'hôpital

La maladie de Fabry est une maladie rare dont les signes ne sont pas spécifiques. Il 
n’est donc pas facile de la diagnostiquer et il peut parfois s’écouler plusieurs 
dizaines d’années avant que le médecin ne pense à la rechercher. C’est ce qui est 
arrivé à Thibault, passé de consultations en consultations, d’examens en examens, 
avant de connaître son diagnostic. Grâce à lui, les membres de sa famille également 
atteints et qui ne le savaient pas vont pouvoir bénéficier d'un diagnostic précoce et 
d'un suivi médical adapté.

Le parcours médical
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Sanofi WInthrop Industrie 
82 avenue Raspail - 94250 Gentilly 

www.sanofi.fr

Pour contacter l’information médicale :
Par internet : www.sanofimedicalinformation.com
Par téléphone du lundi au vendredi, de 9h à 18h,

au numéro suivant : 

 240402165043EW – 04/2024

Thibault vient d’apprendre son diagnostic : il a la maladie de 
Fabry, une maladie rare d’origine génétique. Il comprend 
mieux maintenant l'origine de ses sou�rances et de son 
mal-être. Il va découvrir comment cette maladie grave se 
transmet et va devoir informer certains membres de sa famille 

qui pourraient, eux aussi, être atteints… sans le savoir.

Avec l’approbation du 
Comité scientifique de l’APMF

0 800 222 555




