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 Clinical symptoms 
 

 L’identification des gènes peut déboucher sur de nouvelles 
thérapeutiques 

 Retard staturopondéral 

 Dysmorphie faciale 

 Signes cutanés | Tâches pigmentées | café au lait* 

 Anomalies des pouces 

 ATTEINTE  HEMATOLGIQUE 

 Evolution se fait vers une insuffisance médullaire sévère 

 Une élévation de l’ hémoglobine 

 Evolution leucémique | chromosome 7 

 Risque d’évolution vers une myelodysplasie ou une leucémie 
aigue myéloblastique | LAM 

 Prédisposition aux cancers 

 Elevation de l’ alphafoetooprotéine identifié comme marqueur 
Biologique 

 Hypersensibilité aux ALKYLANTS* 

 Diepoxybutane | DEB 

 Chlorméthine 

 Mitomycine C  | MMC 
 

 


