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Signes et 
Symptômes 
Précoces de la 
Cystinose

• 	�Les symptômes initiaux sont généralement le résultat d’une accumulation de cystine dans les tubules rénaux, ce qui
entraîne le syndrome de Fanconi. S’il n’est pas traité, le syndrome de Fanconi entraînera une insuffisance rénale
terminale, nécessitant une greffe de rein avant l’âge de 10 ans2.

• 	�Les parents observent principalement les couches mouillées fréquentes (polyurie) et la soif persistante (polydipsie,
entraînant une déshydratation) lors de la première description des symptômes de leur enfant2.

• 	�Les yeux, qui peuvent devenir photosensibles, et les os, qui peuvent développer un rachitisme, sont également
fréquemment touchés au cours des 6 à 8 premiers mois de la vie. Les dommages à la thyroïde entraînent en outre un
retard de croissance2.

Connaître la cystinose

Qu’est-ce que la 
Cystinose? 
La cystinose néphropathique est un trouble 
métabolique rare et héréditaire qui touche 
environ 100 personnes au Canada1.

Il s’agit d’un trouble du stockage lysosomal (LSD) 
qui entraîne l’accumulation de la cystine, un acide 
aminé, à l’intérieur des lysosomes de presque 
toutes les cellules du corps. L’accumulation de 
cystine entraîne la formation de cristaux qui 
entraînent des dommages cellulaires et la mort 
dans les tissus et les organes de tout le corps2.



Soutien aux Patients 
Encouragez les patients à en savoir plus sur la cystinose, à 
découvrir les programmes de défense des droits et à entrer 
en contact avec d’autres personnes vivant avec la cystinose. 

Des Signes de Niveaux Élevés de Cystine Peuvent Être Observés dans Presque 
Toutes les Cellules du Corps2,3

Les dommages survenant dans le corps sont plus facilement observés dans les reins. Bien qu’une greffe soit souvent nécessaire pour restaurer la fonction, 
elle peut être retardée jusqu’au début de l’âge adulte avec un schéma thérapeutique précoce et cohérent2,3.

Yeux 
Sensibilité à la lumière  

(photophobie)  
enfance et âge adulte

Cécité 
enfance et âge adulte

Cerveau 
Problèmes visuels ou 
d’apprentissage 
enfance et âge adulte

Gorge 
Difficulté à avaler
enfance et âge adulte

Poumons 
Problèmes respiratoires
âge adulte

Testicules* 
Impossibilité d’avoir des enfants 
naturellement (infertilité) 
âge adulte

Os 
Adoucissement ou affaiblissement  
des os (rachitisme) 
petite enfance, enfance et âge adulte

* �Il n’a pas été démontré que la cystinose cause l’infertilité
chez les femmes.

Reins 
Syndrome de Fanconi  

petite enfance,  
enfance et âge adulte

Insuffisance rénale 
enfance et âge adulte

Muscles
Faiblesse musculaire et 
diminution de la masse 
musculaire (myopathie) 

enfance et âge adulte

Pancréas 
Diabète 

enfance et âge adulte

Thyroïde
Thyroïde qui fonctionne mal 

(hypothyroïdie) 
enfance et âge adulte
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La Cystinose  
est Progressive, 
mais Gérable 
Avec un traitement 
approprié, les taux  
de cystine peuvent  
être contrôlés et  
certains dommages  
aux organes peuvent  
être évités ou limités4,5.


