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Quand y penser ? 

Cliniquement peu spécifique en lien avec l’ostéomalacie : 

• Symptômes généraux : Asthénie, Fatigabilité, Impotence fonctionnelle majeure
• Symptômes musculaires : Myalgies
• Symptômes osseux : Douleurs profondes centrées sur structures osseuses
• Rachitisme chez l’enfant/Ostéoporose chez l’adulte

Intérêt du diagnostic biologique ++



Un petit point de définition…

Fuite rénale de phosphate par défaut de réabsorption

 Taux de Réabsorption du Phosphate < 85% 

 Transport rénal maximal de Phosphate inorganique/débit de filtration 
glomérulaire (TmPi/GFR) < 0,8
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Mécanisme d’adaptation : recherche du phosphate ailleurs dans l’organisme
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Diabète phosphaté, intérêt des études génétiques
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Bilezikian JP, et al., Primer on the Metabolic Bone Diseases and Disorders of Mineral Metabolism. 2018.
Coyac BR, et al. J Dent Res. 2018.

Rôle des SIBLINGs
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Présentation radiographique forme génétique
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Tumor-induced osteomalacia (TIO)

Sécrétion anormale de FGF23 par tumeurs mésenchymateuses (plus rarement
MEPE, FGF7, SFRP4)

Revue de la littérature 2022 :

Types Histologiques :Localisations :

Tumeurs mésenchymateuses phosphaturiantes : 79,9%
Hémangiopéricytomes : 9%
Tumeurs osseuses bénignes : 2,3%
TCG : 2,3%
Tumeurs nerveuses bénignes (shwannome) : 1%
Tumeurs cutanées bénignes : 1%
Autres non présentés <1% (plutôt tumeurs malignes et
cancer solides)

Rendina D, et al. The Journal of Clinical Endocrinology & Metabolism. 2022.



Diagnostic difficile, rien de mieux qu’un exemple…

2015



Diagnostic difficile, données de la littérature

• Dans la littérature : 

Tumeurs identifiées chez 1493, seulement 73 sans diagnostic étiologique 

• Mais : 

Biais de publication probable

Moyenne de 4 ans entre le diagnostic biologique et l’identification de la lésion 
causale

Rendina D, et al. The Journal of Clinical Endocrinology & Metabolism. 2022.



Modalités du diagnostic

Rendina D, et al. The Journal of Clinical Endocrinology & Metabolism. 2022.



Attention ! Précisez l’indication !

Beygi S, et al. Case Rep Rheumatol. 2017.
Strydom A, et al. The Foot. 2023.



Pendant ce temps, que faire au niveau thérapeutique ?

• Objectifs : Limiter les douleurs osseuses, musculaires, améliorer l’asthénie et la
force musculaire

• Surveillances : Eviter hyperparathyroïdie secondaire et néphrocalcinose/lithiase

Chong WH, et al. Endocrine-Related Cancer. 2011.
PNDS 2018.



Si première ligne inefficace ?

Burosumab (CRYSVITA)

+ TIO



Si première ligne inefficace ?

Burosumab (CRYSVITA)
• Anticorps anti-FGF23
• Chez l’adulte : 0,3 mg/kg toutes les 4 semaines (TIO), 1 mg/kg toutes les 4 semaines (HLX)
• Dose max 90 mg
• Arrêt Phosphore et Analogues vitamine D une semaine avant le début de traitement
• CI : insuffisance rénale sévère ou terminale
• 2737 € les 10 mg, 5340 € les 20 mg, 7944 € les 30 mg



Si première ligne inefficace ?

Burosumab (CRYSVITA) dans formes génétiques

Insogna KL, et al. J of Bone & Mineral Res. 2018.



Si première ligne inefficace ?

Burosumab (CRYSVITA) dans TIO

Jan De Beur SM, et al. J of Bone & Mineral Res. 2021.



Signes cliniques peu spécifiques mais évocateurs

Hypophosphatémie < 0,8 mmol/l

Affirmer le diagnostic de fuite d’origine rénale
(TRP<85%, TmPi/GFR<0,8)

Eliminer causes médicamenteuses

↑ FGF23

Non Oui

Causes 
génétiques ?

Non Oui

1) Calcitriol/Phosphoneuros
2) Burosumab

TIO

Causes génétiques : 
NPT2a/NTP2c/NHERF1

TIO non FGF23 : 
Sécrétions MEPE, 

FGF7, SFRP4 

Bilan morphologique : 
TEP DOTATOC, FDG, 

Octréoscan, IRM

+ - Garder 
Espoir ++

Quoi retenir ?


