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AGENESIE DES AVANT BRAS ET DES JAMBES : UNE MALFORMATION RARISSIME
Limbs and forarms agenesy associated in infant : an observation.
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RESUME

Les anomalies de développement sont fréquentes dans l’espéce humaine et se manifestent surtout par
des malformations reconnaissables avant et aprés la naissance. Elles participent pour une part non
négligeable a la morbidité et la mortalité infantile. Elles peuvent toucher tous les organes et systémes.
Lorsqu’elles siégent au niveau des membres, elles peuvent déterminer des séquelles fonctionnelles
gravissimes comme c’est le cas dans cette observation que nous rapportons marquée par une agénésie
des avant-bras et des jambes. Une telle anomalie n’a jamais été rapportée par le passé au Bénin.
Mots-clés : malformation, agénésie, membre, échographie.

SUMMARY

Growth disorders are frequent in human and are represented mainly by malformation recognizable pre
and postnatally. These malformations contribute to infant morbidity and mortality. They could occur
in any organ and system. While seated in limbs, they could lead to severe functional difficulties as it
was seen in this observation with forearm and legs agenesis. No case was reported before in Benin.
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INTRODUCTION

Les anomalies de développement relévent de
quatre meécanismes généraux que sont la
malformation avec trouble primaire de
lorganogenése (agénésie), d’une disruption
avec destruction dun organe normalement
formé (amputation amniotique), d’une
dysplasie  avec anomalie d’organisation
cellulaire dun tissu (dysplasie rénale
multikystique) et d’une déformation
secondaire a une contrainte mécanique (pied
bot) [1]. La plus connue des anomalies de
développement est la malformation qui affecte
1 a 3% des naissances et représente une cause
non négligeable de déces des nouveaux nés [2].
La prévention passe par un dépistage
systématique lors de la suivie des grossesses
avec notamment la réalisation des
échographies obstétricales [3]. Cette
surveillance lorsqu’elle n’est pas bien faite peut
étre prise a défaut. Cest le cas dans cette
observation que nous rapportons avec une
anomalie rarissime des extrémités et des
difficultés de diagnostic anténatal.

OBSERVATION

Le nourrisson A. A. avait été recu en
consultation a deux mois de vie pour avis
génétique. 11 est né de parents non
consanguins avec une grossesse et un
accouchement sans particularité a 40 SA. Les
mensurations a la naissance étaient a la
médiane des normes de référence pour le
poids, la taille et le périmetre cranien. Il n’y
avait pas de notion de prise de médicament
tératogéne connu sur la grossesse ni
d’exposition aux radiations ionisantes. Le suivi

échographique obstétrical était fait de deux
examens avec le premier réalisé & 10 SA et le
dernier a 39 SA. Le nourrisson A.A. était le
deuxiéme enfant du couple avec un frére ainé
en bonne santé apparente et sans anomalie
congénitale. L’examen a deux mois de vie avait
permis de noter une bonne impression
générale et une agénésie totale des avant-bras
et des jambes (Fig. 1). II n’y avait pas de
dysmorphie cranio-faciale ni d’autre
malformation externe évidente. L’examen
neurologique était sans particularité avec un
début de tenue de la téte. La radiographie des
membres avait permis de confirmer cette
agénésie segmentaire avec la présence au
niveau des membres thoraciques (Fig. 2) et
pelviens (Fig. 3) uniquement de '’humérus et
du fémur respectivement. Le diagnostic d’une
agénésie segmentaire Dbilatérale avait été
retenu. Un caryotype et une recherche de
micro-délétion a la biologie moléculaire par la
technique de Comparative Genomic
Hybridation (CGH-array) avaient été réalisés et
étaient sans anomalie. Une prise en charge
orthopédique a été proposée pour faciliter
I'insertion sociale et plus tard une insertion
professionnelle.
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Fig. : 1 : agénésie des avant bras et des jambes
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Fig.: 2 Agénésie bilatérale du radius et de
cubitus

Fig. : 3 Agénésie bilatérale des os de la jambe

DISCUSSION

Cette malformation des membres thoraciques
et pelviens est rarissime et n’a été
probablement jamais rapportée. En effet aucun
cas similaire n’a été retrouvé dans les
différentes bases de données telles que le
Medline, le Pubmed central home et 1’'Online
Mendelian Inheritance in Man (OMIM) et ni
dans les documents de références en
dysmorphologie ni dans les séries sur les
anomalies réductionnelles des membres [4-7].
Le seul cas qui pourrait étre considéré proche
est celui rapporté par Visnovsky et al. en 2011
avec un cas de dysmeélie sévére de toutes les
extrémités. Cette observation était en effet
caractérisée par une peromélie symétrique des

avant bras et une phocomélie asymétrique des
membres pelviens [8]. Des agénésies d’autres
segments de membres sont connues et souvent
rapportées. C’est le cas des agénésies tibiales,
fémorales, radiales et ou cubitales [9]. Ces
anomalies s’intégrent parfois dans des
pathologies ou syndromes malformatifs bien
connus. Ainsi, observe-t-on une agénésie ou
hypoplasie fémorale dans femoral hypoplasia
and unusual facies syndrome, une agénésie
radiale dans le syndrome de Holt Oram [6, 10].
L’aspect de la malformation aurait pu faire
penser a une disruption par amputation
amniotique. Mais la bilatéralité et la symeétrie
quasi parfaite aussi bien au niveau supérieur
qu’inferieur ne plaident pas en faveur de cette
pathogénie. Un défaut de croissance a type de
réduction transversale terminale des membres
reste l'événement causal le plus probable.
Cette pathogénie est également évoquée dans
la tétra-amélie pour laquelle une mutation
dans le géne WNT3 a été rapportée dans une
famille [11]. Il existe cependant un cas qui peut
étre considéré assez proche. C’est le cas de
Pathléte sud-africain qui présente cette méme
anomalie mais uniquement au niveau pelvien.
Cette observation souléve par ailleurs des
difficultés de surveillance échographique des
grossesses. En effet, deux échographies avaient
été réalisées lors du suivi de cette grossesse
mais elles n’avaient pas permis de déceler cette
anomalie qui est tout de méme majeure. Cette
absence de diagnostic anténatal pourrait étre
liée dune part au fait que la premiére
écographie était précoce d’'une part et d’autre
pas elle n’avait pas un objectif morphologique.
Cependant,l'on doit garder a lesprit que les
anomalies de défaut de croissance des
membres s’installent habituellement a la
quatrieme semaine de grossesse pour les
ameélies (absences totales de membre) et a la
cinquiéme semaine pour les meromélies
(absences partielles de membre) [12]. La
seconde écographie avait été réalisée
tardivement a 39 SA et a ce terme, il était
difficile de faire du diagnostic morphologique
puis que qu’a ce stade (31 et 32 SA), il s’agit de
dépister une hypotrophie ou une macrosomie
et faire le point sur le siége du placenta dans la
préparation de 'accouchement [13]. Mais une
meilleure qualité des échographistes et du
matériel utilisé aurait tout de me méme pu
permettre de reconnaitre cette importante
anomalie morphologique. Ainsi, la découverte
précoce de 'anomalie a ’échographie aurait pu
permettre aux parents de prendre une décision
quant a la poursuite ou non de la grossesse
d'une part et d’autre part d’anticiper sur le
choc psychologique et la réflexion sur les
alternatives de prise en charge [14]. Cet état de
chose justifie en partie le recours tardif a la
consultation de génétique. Cette prise en
charge devra étre appropriée et instaurée a
temps pour éviter des rétractions au niveau
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des grosses articulations et permettre plus tard
un appareillage avec une ortho prothése cruro-
pédieuse au niveau des membres pelviens et
des avant-bras myo-électriques avec pince au
niveau des membres thoraciques. Des
expériences de prise en charge orthopédique
ont été développées aprés la tragédie de
Iintoxication a la thalidomide avec son cortége
d’incidence de phocomélie [15]. L’age idéal de
prise en charge orthopédique est de 6 a 8 mois
correspondant au développement psychomo-
teur normal avec acquisition de la station
assise et le début de la période de marche a
quatre pattes et de la préhension radio cubitale
[16].
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