
Syndrome d’Alagille
ACCOMPAGNER VOTRE ENFANT 
DANS SON SUIVI

CARNET DE SUIVI 

En collaboration avec les Docteurs O. ACKERMANN (CHU 
Bicêtre), M. AUMAR (CHU Lille) et B. ROHMER (Hôpital Femme 

Mère Enfant de Lyon) et Madame L. DOREY, Directrice AMFE 
(Association Maladies du Foie depuis l’Enfance).





Ce carnet appartient à 
Ce carnet de suivi ne remplace pas le dossier médical tenu par votre 
médecin, mais permet de mieux apprécier le retentissement de la maladie sur 
la vie quotidienne de votre enfant. 

Nom :  ..............................................................................................................................

Prénom :  ......................................................................................................................

Date de naissance :

Adresse :  .................................................................................................................... 

..............................................................................................................................................

..............................................................................................................................................

Téléphone des parents : 

Ce carnet de suivi est un document personnel destiné à vous aider dans 
votre rôle d’acteur majeur de la prise en charge de votre enfant. Votre 
participation est essentielle au projet thérapeutique mis en place autour de 
lui. Vous pourrez ici noter les résultats d’examens, évaluer les symptômes 
présentés par votre enfant et préciser des éléments qui vous paraissent 
importants à signaler aux médecins ou autres soignants.

Ce carnet vous aidera à préparer au mieux chaque nouvelle consultation 
et pourra vous aider à communiquer des informations aux di昀昀érents 
spécialistes et intervenants,  impliqués dans la prise en charge pluridiscipli-
naire de votre enfant.

N’oubliez pas de vous munir de ce carnet 
lorsque vous avez un rendez-vous avec votre médecin/infirmier(ère) 

ou lorsque vous les contactez.



Coordonnées des professionnels
de santé impliqués

dans la prise en charge

PÉDIATRE DE L’HOPITAL 1
Nom/Prénom :  ..........................................................................................................
Établissement ou Adresse : .......................................................................................
...................................................................................................................................
Téléphone : ................................................................................................................

PÉDIATRE DE L’HOPITAL 2
Nom/Prénom : ...........................................................................................................
Établissement ou Adresse : .......................................................................................
...................................................................................................................................

Téléphone : ................................................................................................................

MÉDECIN TRAITANT
Nom/Prénom : ...........................................................................................................
Adresse : ...................................................................................................................
...................................................................................................................................

Téléphone : ................................................................................................................

URGENCES DE L’HÔPITAL
Établissement : ..........................................................................................................
...................................................................................................................................
Téléphone : ................................................................................................................

PHARMACIE DE L’HÔPITAL
Établissement : ..........................................................................................................
...................................................................................................................................

Téléphone : ................................................................................................................

PHARMACIE DE VILLE
Adresse : ...................................................................................................................
...................................................................................................................................
Téléphone : ................................................................................................................

INFIRMIER(ÈRE) LIBÉRAL(E (VILLE)
Nom/Prénom : ...........................................................................................................
Adresse : ...................................................................................................................
Téléphone : ................................................................................................................

ASSISTANTE SOCIALE
Nom/Prénom : ...........................................................................................................
Adresse : ...................................................................................................................
Téléphone : ................................................................................................................



CARDIOLOGUE
Nom/Prénom : .................................................................................................................

Établissement ou Adresse : .............................................................................................

Téléphone : ......................................................................................................................

OPHTALMOLOGUE
Nom/Prénom : .................................................................................................................

Établissement ou Adresse : .............................................................................................

Téléphone : ......................................................................................................................

NÉPHROLOGUE
Nom/Prénom : .................................................................................................................

Établissement ou Adresse : .............................................................................................

Téléphone : ......................................................................................................................

ORL
Nom/Prénom : .................................................................................................................

Établissement ou Adresse : .............................................................................................

Téléphone : ......................................................................................................................

AUTRE SPECIALITÉ
Nom/Prénom : .................................................................................................................

Établissement ou Adresse : .............................................................................................

Téléphone : ......................................................................................................................

AUTRE SPECIALITÉ
Nom/Prénom : .................................................................................................................

Établissement ou Adresse : .............................................................................................

Téléphone : ......................................................................................................................

Notez ici les coordonnées des di昀昀érents professionnels 
de l’équipe médicale et paramédicale pour les retrouver 
plus facilement lorsque vous souhaiterez les contacter.
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Les rendez-vous
médicaux de suivi

DATE
Professionnel de santé (spécialité à préciser) 

ou examen (en laboratoire ou imagerie)



Notez ici vos prochaines consultations.
Pour bien préparer et ne rien oublier pendant le RDV, vous pouvez également écrire 
vos questions, vos commentaires et observations concernant tous les aspects 
de la maladie de votre enfant et de sa prise en charge a昀椀n d’en discuter avec les 
professionnels de santé.

 N’oubliez pas d’apporter les comptes rendus des examens médicaux réalisés  
 depuis la dernière consultation de votre enfant. In
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Notez ci-dessous les questions que vous aimeriez poser 
ou les observations que vous aimeriez partager 

lors de votre prochaine consultation



DATE
Professionnel de santé (spécialité à préciser) 

ou examen (en laboratoire ou imagerie)
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Notez ci-dessous les questions que vous aimeriez poser 
ou les observations que vous aimeriez partager 

lors de votre prochaine consultation



DATE
Professionnel de santé (spécialité à préciser) 

ou examen (en laboratoire ou imagerie)
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Notez ci-dessous les questions que vous aimeriez poser 
ou les observations que vous aimeriez partager 

lors de votre prochaine consultation



DATE
Professionnel de santé (spécialité à préciser) 

ou examen (en laboratoire ou imagerie)
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Notez ci-dessous les questions que vous aimeriez poser 
ou les observations que vous aimeriez partager 

lors de votre prochaine consultation



Les enfants et adultes atteints du SAG ont besoin d’un suivi médical  
à vie, en centre hospitalier spécialisé, et d’une prise en charge 

impliquant plusieurs spécialistes  

La maladie :
Syndrome d’Alagille (SAG)

Le SAG est une maladie génétique rare qui concerne environ 
1 naissance sur 50 000 : environ 200 patients de moins de 18 ans en 
sont atteints en France. Il est causé par une anomalie d’un gène : le 
gène JAG1 ou, beaucoup plus rarement, le gène NOTCH2. Du fait 
du rôle de ces deux gènes dans le développement de l’embryon, 
plusieurs organes peuvent être atteints dont le foie, qui est 
l’organe le plus fréquemment touché. 

Cette anomalie est :

 • soit transmise, par l’un des parents porteur du gène anormal ;

 •  soit spontanée, c’est à dire qu’elle apparaît pendant le 
développement embryonnaire. 

Les manifestations de ce syndrome peuvent varier d’une 
personne à l’autre, et il en est de même pour la sévérité de la 
maladie. 

Du fait du rôle des gènes JAG1 et NOTCH2 dans le 
développement des organes, plusieurs organes du 
corps peuvent être a昀昀ectés.



CŒUR

SQUELETTE

VAISSEAUX  
SANGUINS

REINS

FOIE

SPHÈRE 
ORL

YEUX

TRAITS 
DU VISAGE
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Atteinte du foie :
LA CHOLESTASE

L’atteinte au niveau du foie, très fréquem-
ment présente chez les personnes ayant un 
Syndrome d’Alagille (SAG), se caractérise par 
une cholestase. Cette cholestase se manifeste 
le plus souvent dans les premiers jours ou pre-
mières semaines de vie. 

On appelle cholestase, un ralentissement ou 
un arrêt de la circulation de la bile. La bile 
est produite dans le foie. Elle circule dans les 
voies biliaires à l’intérieur puis à l’extérieur du 
foie pour rejoindre la vésicule biliaire, (zone de 
stockage), puis elle rejoint l’intestin : on parle 
de 昀氀ux biliaire.
Dans le SAG, les voies biliaires situées à 
l’intérieur du foie sont anormalement rétrécies 
ou absentes, cela conduit à une diminution 
du 昀氀ux biliaire, la bile stagne donc dans le foie 
(= cholestase).

La bile est composée de di昀昀érentes substances dont de l’eau, des acides biliaires, 
des pigments biliaires (comme la bilirubine) du cholestérol et des phospholipides. 

Ce liquide jaunâtre favorise la digestion et l’absorption des lipides (matières 
grasses) ainsi que des vitamines liposolubles (A,D,E et K). 

Les acides biliaires sont les constituants détergents de la bile. La stagnation de la 
bile dans le foie provoque : 

•  Des lésions au niveau des cellules du foie, pouvant aboutir à une 昀椀brose (lésions 
cicatricielles). La 昀椀brose peut évoluer vers une cirrhose (nodules à l’intérieur du 
foie entourés de tissu cicatriciel). À ce stade, le foie ne peut plus fonctionner 
normalement, il est déformé et dur, ce qui engendre de nombreuses complications ;

•  Le passage des acides biliaires dans le sang provoquant l’apparition de 
démangeaisons, également connues sous le nom de prurit, d’intensité variable 
d’un enfant à un autre. Ces démangeaisons sont souvent intenses, et peuvent 
altérer le quotidien des enfants lorsqu’elles sont insupportables.



CYCLE NORMAL 

DES ACIDES BILIAIRES

Le foie sain contribue à la production et à la 
circulation des acides biliaires

Circulation en 

boucle des 

acides biliaires 
à partir du 
foie où ils 
sont produits 
et circulent  
jusqu'à l'intestin 
avec retour vers 
le foie

Un petit pourcentage des 
acides biliaires est éliminé

Vésicule biliaire
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La majorité des 
acides biliaires 
est réabsorbée 
et retourne vers 
le foie par la 
veine porte.

Stagnation et 
accumulation 
des acides 
biliaires 
dans le foie 
et circulation 
ralentie de 
líintestin au foie

DANS LE SYNDRÔME 
DíALAGILLE

Perturbation de la circulation des acides biliaires 

qui síaccumulent dans le foie (=cholestase)

La majorité des 
acides biliaires 
est réabsorbée 
et retourne vers 
le foie par la 
veine porte.

Un petit pourcentage des 
acides biliaires est éliminé

Vésicule biliaire
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Foie sain

Cholestase
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Conséquences 
de la cholestase
PLUSIEURS SYMPTÔMES POSSIBLES

DÉMANGEAISONS OU PRURIT 

Les démangeaisons dans 
le SAG, présentes le 
jour et la nuit, sont non 
contrôlables et entraînent 

souvent des lésions de 
grattage au niveau de la peau.

Ce symptôme níest pas toujours 
facile à comprendre par líentourage 
(la famille ou líécole).

Bien qu'il n'y ait aucun signe visible 
sur la peau de l'enfant de ce qui 
provoque ces démangeaisons, celles-
ci peuvent avoir des conséquences 
importantes sur le comportement, 
la concentration, et même la santé 
mentale de l'enfant qui peut être 
agité, irritable, anxieux ou montrer de 
l'agacement.

Si les démangeaisons peuvent être 
présentes dès le plus jeune âge, 
la capacité de l'enfant à se gratter 
n'existe qu'à partir de 4 à 6 mois. 
Certains enfants ne se grattent pas 
mais se frottent contre quelque chose 
ou peuvent gigoter.

Ce symptôme peut avoir un retentis-
sement très important sur la qualité de 
vie de l'enfant et de son entourage.

JAUNISSE 
OU ICTÈRE

Líictère  ou jaunisse désigne la coloration 
jaune de la peau et du blanc des yeux. 

Il est causé par un excès de bilirubine 
dans le sang, lié à la cholestase.

Une partie de cette bilirubine est éliminée 
dans les urines, qui prennent une couleur 
foncée.

Líictère dans le SAG peut varier en 
intensité díune personne à líautre, 
et peut avoir une répercussion sur la 
coloration des dents. Le plus souvent, 
líictère apparaît dans les premiers 
mois de la vie.



DÉPÔTS DE GRAISSES SOUS 
LA PEAU OU XANTHOMES

DÉFICIT EN VITAMINES 
LIPOSOLUBLES A, D, E ET K

Les xanthomes sont des dépôts sous-cutanés jaunâtres constitués 
essentiellement de cellules riches en graisse (lipides constitués de 
cholestérol et de triglycérides).

Dans le SAG, certaines personnes peuvent présenter ce symptôme de 
manière très variable en termes de nombre et de localisation sur le corps.

La cholestase, en entraînant une mauvaise absorp-
tion des graisses au niveau intestinal, est responsable 
díune mauvaise absorption de certaines vitamines 
(A,D,E et K) dont les carences peuvent avoir des 
conséquences sur la santé.

•  Le dé昀椀cit en vitamine A (rare dans le 
SAG) peut entraîner des problèmes de vi-
sion et a昀昀aiblir le système immunitaire ;

•  Le dé昀椀cit en vitamine D peut conduire à 
des problèmes osseux allant díun risque de 
fracture jusquíau rachitisme ;

•  La vitamine E est cruciale pour le fonction-
nement normal du système nerveux. un ap-
port insu昀케sant (une carence) au long terme 
peut provoquer par exemple des troubles 
neurologiques (fourmillements, di昀케cultés à 
marcher, faiblesse musculaire, spasmes..), 
une immense fatigue, des problèmes de vi-
sion ;

•  Le dé昀椀cit en vitamine K peut entraîner des 
saignements parfois sévères.

A

K

E

D

Cíest la raison pour laquelle, votre médecin prescrira 
une supplémentation en vitamines A, D, E, K (voie intra-musculaire 
ou orale), adaptée aux besoins, en complément díune alimentation 

variée et équilibrée. Il est très important de respecter 
la prescription vitaminique de votre médecin.

RETARD DE 
CROISSANCE 
(TAILLE 
ET POIDS)

En raison de la 
cholestase et des 
di昀昀érents organes 
atteints dans le 
SAG, cette maladie 
a souvent une 
conséquence sur la 
croissance de líenfant.
Il est important 
díêtre vigilant sur le 
suivi des courbes de 
croissance 
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Autres atteintes

Líanomalie génétique liée au SAG au cours du développement embryonnaire fait 
que le cúur est,  après le foie, líorgane le plus fréquemment atteint. Le foie et le 
cúur sont responsables des principaux symptômes observés chez les personnes 
atteintes de cette maladie.

Líatteinte cardiaque la plus fréquente est la sténose des artères pulmonaires (ré-
trécissement de líouverture de la valvule pulmonaire qui gêne le passage du sang 
du ventricule droit vers líartère pulmonaire). Cette sténose se manifeste par un 
sou昀툀e à l’auscultation et ne nécessite en général aucun traitement particulier.
Díautres atteintes plus rares sont également possibles au niveau díune valve car-
diaque, des oreillettes ou des ventricules ou plus exceptionnellement une malfor-
mation du cúur et des vaisseaux, cause de cyanose (coloration bleutée) et qui 
nécessite un traitement chirurgical.

LE CŒUR 

Le suivi cardiologique incluant líéchographie du cúur 
et des gros vaisseaux est très important 

pour apprécier líévolution des symptômes cardiaques. 
Il síarticule également avec la prise en charge hépatique. 



Líorigine la plus fréquente de líatteinte rénale 
est une dysplasie (anomalie du dévelop-
pement rénal associée ou non à des kystes 

rénaux ou à des malformations des voies uri-
naires). Cette manifestation peut síexpliquer par 

líanomalie des gènes (JAG1 ou NOTCH2) impliqués dans 
cette maladie.

Autre défaillance possible des reins : les tubules (mi-
nuscules canaux) rénaux peuvent ne pas fonctionner 
correctement, induisant une baisse du pH sanguin 
dans le sang (appelée acidose tubulaire rénale). Il est 
important de la rechercher car elle peut participer au 
retard de croissance staturo-pondéral (taille et poids) 
des enfants atteints de SAG. On peut corriger cette 
acidose avec un traitement. 

Les vertèbres dites en 
aile de papillon sont 
líanomalie vertébrale la 

plus caractéristique. Elle 
est sans conséquence pour 

líenfant.

Líostéoporose est líune des compli-
cations de la cholestase chronique 
ainsi que de la dénutrition. Cette fra-
gilité osseuse síassocie souvent à 
des risques de fractures.

Le SAG peut également toucher 
díautres organes, notamment la 

sphère ORL et plus rarement 
les systèmes respiratoire, 

digestif ou encore endocrinien.

Líembryotoxon pos-
térieur est líanomalie 
oculaire la plus caracté-
ristique du SAG. Il síagit 
díune proéminence sous 
forme díune ligne blanche 
sur la face postérieure de la cornée 
(seul un examen ophtalmologique 
spécialisé permet de le mettre en 
évidence). Elle níinterfère pas 
avec la vision. 

Des anomalies de líiris, des dé-
pôts anormaux de protéines au ni-
veau de la papille optique (drusen 
de la papille) ainsi quíune rétino-
pathie pigmentaire (maladie de 
la rétine) peuvent également être 
observés nécessitant un suivi oph-
talmologique.

ATTEINTE VERTÉBRALE 
ET OSSEUSE

LES REINS

LES YEUX
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