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Abstract

Osteogenesis imperfecta (Ol) is a rare genetic disorder characterized by increased fragility of
bones and teeth, causing fractures and skeletal deformities even from minor traumas.
Discovered by Lobstein in 1832, Ol has been intensely studied, revealing significant clinical
diversity and impactful repercussions on the lives of affected individuals.

This condition is primarily due to mutations in the COL1Al and COL1A2 genes, which
encode type | collagen, an essential protein for bone structure. Other genes
like CRTAP, LEPREL, and PPIB are also involved. Clinically, Ol ranges from mild to severe
forms, with symptoms such as bone fragility, frequent fractures, and dental and auditory
ISSues.

Diagnostic methods have evolved with advanced imaging techniques and genetic sequencing,
allowing for more accurate and early diagnoses. New pharmacological and surgical therapies
offer promising prospects for improving bone density and reducing fractures, although
challenges remain in managing this complex disease. The aim of this thesis is to present Ol,

its genetic mechanisms, diagnosis, and current treatments.

Kev words : Osteogenesis imperfecta ,Genes COL1A1-COLA2, Type | Collagen
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RESUME

L’ostéogenése imparfaite (OI) est une maladie génétique rare caractérisée par une fragilité
accrue des os et des dents, causant des fractures et des déformations du squelette méme pour
des traumatismes minimes. Découverte par Lobstein en 1832, I’OI a été intensément étudiée,
révélant une grande diversité clinique et des répercussions significatives sur la vie des
personnes atteintes.

Cette pathologie est principalement due a des mutations des génes COL1Al et COL1A2,
codant pour le collagéne de type I, une protéine essentielle a la structure osseuse. D’autres
génes comme CRTAP, LEPREL, et PPIB sont aussi impliqués. Cliniquement, 1’0l varie de
formes bénignes a séveres, avec des symptdomes comme la fragilité osseuse, des fractures
fréquentes, et des problemes dentaires et auditifs.

Les méthodes de diagnostic ont évolué, avec des techniques d’imagerie avancées et le
séquencage génétique permettant des diagnostics plus précis et précoces. Les nouvelles
thérapies pharmacologiques et chirurgicales offrent des perspectives prometteuses pour
améliorer la densité osseuse et réduire les fractures, bien que des defis persistent dans la prise
en charge de cette maladie complexe. L’objectif de ce mémoire est de présenter I’Ol, ses

mécanismes génétiques, son diagnostic, et ses traitements actuels.
Mots cles : Ostéogenese imparfaite , Genes COL1A1-COLA2, collagéne type 1.
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