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Résumé . tsogénsse imparfaite est une ostéoporose congénitale. Elle se présents sous deux formes fune
précoce deciamosticarlﬂnalnletramd’appariﬁonﬂatauive.hbmmppoﬂmsmusdschqnfcm
avec le traitement et fe suivi pour F'un depuis ka maissance jusqu'a I'age de 24 ans et pour Fautre 2 partir de Fage
de 17 jusqua 26 ans. A travers ces deux cas suivis pandant plusieurs années, nous faisons le point sur la
physiopathologie et la thérapeutique.

Englsk Alairact Osteogenasis imperfecta is a congenital osteoporosis. It is diagnosed either antenatally or

later after birth. We report the treatments and folow-up studies for one patient since his birth until 24 years old
and for another one from 17 to 26 years old and their pathophysiologies.

Introduction

L'ostéogendse imparfaite (Of) est une affection génétique rare caractérisée par une fragilité osseuse et une
ostéopénie [1]. Elie est due & un trouble génétique du collagéne. Elle est connue sous deux formes : une forme
précoce de diagnostic parfois prénatal, de pronostic souvent péjoratif : c'est la maladie de PORAK et DURANTE ou
encore de VROLIC ; une forme plus tardive apparaissant souvent vers Page de la marche ou encore plus tardive :
c'est la maladie de LOBSTEIN. Cette demiére est d'une évolution moins péjorative. Les patients dans cette variété
nécessitent une prise en charge soutenue pour leur éviter une vie grabataire.

Nous rapportons deux cas d'ostécgenése imparfaite avec un cas de chaque forme. L'évolution sur plusieurs anngées
nous a paru d'un certain intérét.

Cas Cliniques
[agrandir]
Premier cas ——

L'enfant SK., dewdiéme dun
couple dinteflectuels, suite & une
grossesse normale et un
accouchement par voie basse
sans probiéme. Il a présenté
aussitdt des fractures des 4
membres et de plusieurs cétes
mais sans détresse respiratoire.
Un traitement orthopédique fait de
deux platres thoraco-brachiaux et
de dewx platres pelvi-pédieux a
éte appiiqué (Fig. 1). Un
traitement médical
complémentaire fait de vitamine D
(Stérogyi®) et de mulivitamines
est institué. Au bout de frois mMoiS,  Eigure 1. Patientd Fage de 1 mois avec ses quatre membres immobilisés (entre les deux
toutes les fractwes sont cuisses, il lui est mis une couche).

consofidées mais  d'autres

surviennent de maniére continuelle et alternative : un sagment de membre inférieur ou supérieur, 3 droite puis a

1sur6 14/01/2015 12:54



2surb

file:///E:/Two-Cases-of-Osteogenesis-Imperfecta. html

gauche avec 2 peine un intervalle fibre de deux 2 quatre semaines. L'erfant présentait en plus des sclérotiques
bleuss. Les fractures survenaient toujours de manire spontanée et étaiant découvertes suite a des pleurs lors des
manipulations {tétée, toilette) par le bilan radiographique standard. It a présenté également vers I'age de 5 ans une
cyphose dorso-lombaire qui a été corrigée par un corset platré durant deux mois.

[agrandir]

Figure 2. Patient 3 24 ans.

En 2008, soit & lage de 20 ans, il a obtenu le
baccalauréat aprés un parcows de huit (08)
anndes scolaires au secondaire avec deux
(02) années perdues par redoublement des
classes de 5™ et 4%™ et sans avoir fait la
classe de terminale.

[agrandir]

année de

Ces fractures spontanées se sont répétées jusqu'a lage de 6
ans, ne permsttant ainsi pas & l'enfant de marcher. A f4ge de 6
ans, il a été scolarisé avec une année au cours matemnel et cing
années au cows primaire. Durant cette période scokire, il y a
eu un amét de survenue des fractures. Il a pu évoluer
normalement et gagner méme une année scolaire en réussissant
son entrée au cours secondaire au bout de 5 ans, soit 4 [age de
12 ans.

Il se trouvait en classe de 55™ au college quand il a encore eu
une fracture de jambe en tentant d'échapper & une voiture
effectuant une manceuvre de marche amiére. A foccasion du
traitement de cette fracture, une ostéosynthése par enclouage a
&t effectuée sur les dewx fémurs et les deux tibias pour cormiger
les diverses angulations, séquelles des (traitements
orthopédiques appliqués durant les premiéres années de vie.
Ces enclouages ont ét6 complétés de platres fémoro-pédieux
hauts.

It venait d'avoir 14 ans. i mesurait 1m 38 et pesait 38 kg. Aprés
ces ostéosynthdses, des fractures spontanées sont encore
swvenues mais 4 une fréquence moindre et siégeant auwx mites
du clou aprés ablation du pltre et parfois aprés ablation du clou
aussi. Finalement des clous de KUNTSCHER bien longs allant
depuis le crew sus trochantérien jusqu'en zone inter condylienne
ont é6té mis. Cela a permis Famrét des récidives fracturaires.

[agrandir]

trouve en  Figure 3. Cubitus varus bilatéral.

licence professionnelle de marketing communication. Il pése 52 kg avec une taille
de 1m 50, soit un gain de 14 kg et de 12 cm en 10 ans (Fig. 2). Il présente un
périmétre cranien de 53 cm avec deux (02) bosses en pariéto-temporal gauche et
en occipital Il présente également un cubitus varus bilatéral plus accentué a droite
qu'a gauche avec des angles de 25° et 12° respectivement (Fig. 3). La longueur

Figtire 4. Membres pelviens des membres thoraciques est de 52 cm & droite et 53 cm 4 gauche allant de
normoaxss. Pacromion 2 ka styloTde radiale. Les memires pelviens paraissent normo axés (Fig.
4). Ce pationt a un grand frére et une petite sceur mesurant respectivement 1m 90
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et 1m 60.

Deuxiéme cas

L'enfant AA., gargon, était regu en
consultation en Octobre 2002 pour une
fracture fermée du fémur gauche de
survenue spontanée trois (03) jours plus
tot. 1l présentait en outre une déformation
en lame de sabre des deux ambes (Fig.
5). L'anamnése nous apprend quil est le
7¢™® qune fratrie de 9 enfants déja
orphelins de pdre artisan et de mére
ménagére. La grossesse awrait évolué
sans probléme jusqua laccouchement
naturel 4 terme par la voie basse. Il a
marché a 15 mois. La maladie a débulé a
7 ans par une hyperthermie a répétition.
Des soins non déterminés ont été
administrés. L'évolution a été marquée
par la perte de la marche suite & une

fagrandir]
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Figure 5. D&formation en lame de sabre des deux jambes.

faiblesse générale et avec une déformation progressive des deux jambes. Il se déplacait 2 la maison & quatre pattes
ou en tralnant ses fesses par terre. Ses sorties se faisaient dans les bras de sa maman. Un bilan osseux
radiclogique a constaté une ostéoporose généralisée avec des corficales minces, un aplatissement des comps
vertébratnd et une impression basilaire au crdne. Le bilan biologique a montré un rapport phosphocalkique faible
23/87. Il 'y a pas d'antécédents de frachwes pathologiques de personnes de courte taille type nain dans les deux
familes paternelie et matemelle. Le traitement a été chinugical, un double brochage a ciel ouvert de la fracture du
fémur et un enclouage des deux tibias avec des ostéotomies multiples le 13 03 2003 (Fig. 6). Il n'y a pas eu de
platre complémentaire, les suites opératoires sont simples.

[agrandir]

Figure 6, Double brochage de fa fracture du fémur et un enclouage des deux tibias avec des
ostéotomies multiples.

varus du fémur gauche. |l se déplace avec une ou sans canne a

cause dune arthralgie intermittente des deux chevilles. Il utilise une  [agrandi]
machine 2 coudre 2 main, ses chevilles étant hyperlaxes. Ses autres
fréres et sceurs sont de taille respectable supérieure & 1m 60 mais il

faut signaler que son jeune frére parfaitement sain et blen constitué

présente également une impression basilaire au crane.

[agrandir]

En  juin 2004, devant
lexistence dune cyphose
thoracique trop accentuée, un
corset platré a éto
confectionné pour 03 mois. En
septembre 2005, il a été
réhospitalisé pour Fablation de
tous les matériels
d'ostéosynthdse et une
correction d'un valgus tibial
distal & droite par une plaque
vissée et un brochage (Fig. 7).
Six mois plus tad, b
consolidation était compidte et
avec la rééducation, il a pu
reprendre ka marche (Fig. 8 et
9). Il a débuté Tapprentissage
de la taillerie et en aott 2011, il
a éte dipidmé taillewr, soit 9
ans aprés le début de ses
traitements.

Actucllement, a 26 ans, il
mesure 1m 25, pése 29 kg
avec un périmétre crinien de
53 cm. Il a une angulation en
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Figure 8. Le patient 6 mois aprés correction dun vaigus tibial distal.

Discussion

L'ostéogénase imparfaite est une maladie rare (1 cas/ 15 a 20000
naissances), sans facteur ethnigue ni racial particulier [2] [3] [4]. Ele
est due dans la majorité des cas & une mutation d'un des génes
codant pour le collagéne de type |. Il s'agit du géne COL1A1 situé sur
le chromosome 17 pour la chaine ai et du géne ColA2 situé sur le
chromosome 7 pour ka chaine a2 [5] [6]. Le collagéne de type |
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représente 90% de la matrice organique de los et est constitué de 3 muui.mammmm
chaines polypeptidiques (2 chaines identiques af et 1 chaine g 2) dostéosynthese et comrection d'un valgus tibial

distal & droite par une plaque vissée et un

disposées en ftriple hélice et maintenues ainsi par la présence ppchage.
réguiidre des residus de glycine. L'expression de [laffection est

fonction du type de mutation, de [a position de la mutation et du type d'acide aminé substitué. Plus la mutation est

proche de du début de la chaine plus efle est séveére [7]. L'atteinte de Ia chaine a2 est pius sévére.

Cependant, des formes sévéres dostéogénése
imparfaite ont & associées récemment & des mutations
homozygotes de deux génes dans des familles
consanguines. Barnes AM. et al. [8] ont identifié en 2007
le Cartilage-Associated Protein (CRTAP, en 3p22) dans
des formes lstales et sévéres de fragilité osseuse avec
décés précoce, codant pour une protéine agissant dans
la modification post-transcriptionnelie des collegénes | et
Il et la formation de la triple hélice hélicoidale (prolyl
3-hydroxylation). Le géne LEPRE 1 (situé en 1 p34) est
associé a des formes récessives et sévéres
dostéogéndse imparfaite [9].

Nous sommes en présence de 2 cas d'ostéogendse
imparfaite que nous avons suivis lun depuis la
naissance jusqu'a I'Age do 24 ans et lautre de 17 4 26
ans.

Le premier cas découvert & la naissance aurait pu étre
diagnostiqué avant Faccouchement das kb 1g%™
semaine de gestation [10] par des échographies
répétées ou une radiographie du contenu utérin. Il a
présenté de trés nombreuses fractures répétées des
membres mais grdce au suivi médico-chirurgical
rigoureux, son évolution aussi bien staturale que
psychomotrice est favorable. Cette évolution paraft
paradoxale vu la date d'apparition de la maldie. La

[agrandir]

Figure 9. Le patient 6 mois aprés cormection d'un vaigus tibial
distal,

localisation de la lésion sur le géne du collagdne est certainement proche de la fin de la chaine hélicoidale [7].

La configuration familiale de nos deux cas est diamétralement opposée. Miewy, ka prise en charge du premier cas a
été dds lo départ le plus appropriée possible : naissance dans un centre hospitalo-universitaire contre une struchwre
provinciale pour le deuxidme cas. Nous pouvons dire que la structure familiale et la prise en charge initiale ont
pratiquement interverti Pévolution de ces dew enfants. Ces deux cas remettent en cause les deux classifications.
Celle ancienne de Maroteaux [11] qui affirme que cefte distinction est certainement artificielle. Celle nouvelle de
Silence et Glorieux [3] [13] [14] qui si elle était exacte classe notre premier cas dans le type Il mais que vu

Pévohdtion nous étiquetterons type V.
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La prise en charge multidiscipinaire de Postéogénese imparfaite (Of) s'impose étant donné le nombre et la difficulte
des problemes rencontrées qu'ils soient médicaux, chirurgicawx, rééducatifs, psychologiques, éducatifs et sociaux
[15]. L'avénement des biphosphonates a complétament révolutionné le traitement médical de cette ostéoporose [16].
Ce sont des inhibiteurs puissants du tum over osseux [17] lis sont administrés per-os (alendronate) ou par voie
parentérale (pamidronate, zoledronate) mais le traitement par voie parenterale donnent de meilleurs réponses chez
les enfants que celui per-os [18] [19] : diminution importante des douleurs osseuses quelques semaines aprés le
début du traitement, sensation de bien-&tre, augmertation de la force musculaire et amélioration des capacités
fonctionnelles, augmentation de la masse ossause vertébrale (densité osseuse et taile des vertabres). Sur le plan
histomorphométrique, on note une augmentation considérable de Pépaisseur de la corticale. La réeducation et la
réadaptation font appel & une collaboration étroite entre la famille et le soignant (kinésithérapeute, psychomotricien,
ergotharapeute). 1l vise une amélioration du capital musculaire et de ia fonction.

Le but de ka prise en charge orthopédique est de favoriser la verticalisation et la déambulation en prévenant et
traitant les déformations osseuses et les fractwes des membres et du rachis. Violas P. and Mary P. [15] ont précisé
les grands principas de la prise en charge orthopédique et les indications thérapeutiques en fonction de f'age etde a
localisation. Les moyens corthopédiques pour renforcer f'os sont de dewx types ; tuteurs externes a court terme
(platres, aftelies et appareillages) ou internes (enclouage télescopique de Dubow et Bailey pour le fémur et le tibia ou
F'embrochage centro-meduliaire). 1l faut proscrire les ostéosynthéses segmentaires isolées ne couvrant qu'une partie
du squelette, cause de rupture et de fractures aux fimites du matériel. Une ostéosynthése centro-meduflaire doit lui
&tra adjpinte en cas d'utiisation nécessaire.

Le traitement est médical (biphosphonates) et orthopédique avamt l'age de la marche. Tous les moyens
orthopédiques doivent étre utiisés pour immobiliser les fractures le plus légérement possible. Aprés fage de I
marche :

dans les Ol de type Il ou IV surtout, il faut protéger les membres inférieurs avec des orthéses si les membres ne
sont pas déformés et proposer une correction chirurgicale avec enclouage en cas de déformation ;

dans les types | et mémea les types IV avec atteinte modéré, le traitement chirurgical est décidé devant ka fréquence
des fractures et en cas de déformation.

Lindication au membre supérieur est fonction, des difficultés fonctionnelles en raison de la déformation, ou (plus
souvent) retard au développement et de la rééducation en raison de fractures répétées, qui limitent I'usage de
déambulateurs ou de béquilles.

En ce qui conceme les déformations rachidiennes, le choix d'un traitement orthopédique par corset doit étre
murement réfléchi devant la nécessité chez les enfants de stimuler la mobilité active, passive, et de limiter le plus
possible les immobilisations. Le traitement de choix des déviations rachidiennes reste l'arthrodése vertébrale
postérieure segmentée de fagon segmentaire associée en préopératoire a Fusage d'un halo-platre pour essayer de
déaplisser au maximum le rachis et ne pas avoir 3 faire de manceuvres de correction lors de la réalisation de ka
greffe.

Conclusion

L'ostéogendse imparfaite (Of) est une ostéoporose congénitale. Le diagnostic doit étre précoce. Le mode de
traitement ; médical, de rééducation ou chirurgical est fonction de Fage, de la localisation das déformations ou

fractures.
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