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Vil

 Par le professeur L. MORQUIO (de Montevideo).

B
honneur de présenter i la Société de pédiatrie

o d'une famille dont quatre enfants, sur eing,
‘d'une dystrophie osseuse généralisée, tout & fait
ez eux, comme modalite, eomme évolution et
ivement congénitale, j

hie ne ressemble 4 aucun fait connu, jusqu’a
autant que j'ai pu m’en rendre compte dans
médicale.

ations cliniques de deux de ces enfants, que
_exposer, donnent une idée générale de cet état

3

& R..,,de quatorze ans, entre 4 Phopital le 18 juin1927. Néed
t nourrie au sein par sa mére pendant la premiére annee ;
moment 1'aspect est normal. Elle a huit dents ; la fontanelle
\ s fermer; le- crane est bien ossifié, La physionomie et
woffrent rien de particulier, On n'observe pas de déforma-

o commenca A faive ses premiers pas, on vil se développer
ons osseuses et fonctionnelles qui caractérisent son étal
te. Le thorax se déforme ; les jambes perdent leurs forces @l
“marche. Ces altérations, qui ne s'aceompagnent pas de
i dlautres manifeslations, progressent vigiblement pendant
. puis elles sarritent et restent définitives. .
¢ abord on est [rappé par la déformation du cou el des jambes,
poportion dans |e développement général, Les signes externes
sonb bien manifestes ; premiére menstruation il. ¥y a sepl
e a continué régulitrement. i :
srmal dans sa physionomie éveillée ot sympathique. Les
nez sont gros ; le crine est bien conformé, Tille a appris toute

DE WEDEC. DES ENFANTS, 1920, NXXIL — 9
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seule & Ifre b & éerive ; elle passe son lemps & lire el & faire des travaus
a Iaignille,

Le thorax, profondément déformé, se prolonge antéricurement en pointe,
correspondant au sternum, formant presque une ligne horizontale, avec
l'aspect d’une quille trés prononcée. Par suite, le diamétre vertical du
thorax est trés diminué:; en haut, le soulévement des clavicules faif
presque disparaitre le cou ; la téte zemble enfoncée dans le thorax (fig. 1
et 2), La dentition est compléte et bien développée.

La colonne vartébrale présente une légére incurvation géndrale, jus-

Ko

Fig. 1. — Filletle de profil. Fig. 2. — TFilletta de face.

qua la région lombaire, ol la cyphose se prononce sous forme saillante,
angulense, moyenne, réguliére, trés dvidente. La flexibilité de la colonne
vertébrale est normale ; un pen moins an niveau de la cyphose.

Le raccourcissement en longueur (106 centimétres) de tout le corps
par rapport 4 1*ige est dd en premier lien a I'enfoncement du thorax
et en denxiéme lien, aux jambes déformées en genu valgum trés accentue.
TRien de particulier du edté du bassin ni de l'articulation coxo-fémorale.
Les genoux sont gros, particulicrement les condyles internes. Les tibias
ne sont pas déformés. Les pieds sont courts et pleins ; ils adoptent la
pesition de varus réductible ; quand ils s'appuient sur le s0l, ils forment
un pied plat, A0 a la mollesse et 4 la laxité spéciale des tissus. L
doigls sont 4 cheval les uns sur les autres ; le gros orteil est an-dessus duo
eecond, et en extension permanente. Les mouvements des pieds et des
doigts sont 4 peu prés normaux, mais leur force est trés diminuée. La
palpation du torse donnela sensation que les os nesont pas bien développés.
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- debout, les gencux se touchent et les pieds sont
senr de 10 centimedres ; cependant cette séparation
"3 metlre en contact les deux pieds, par la laxité
ligaments péri-articulaires.
supdrieurs n'offrent pas & la vue d'altérations parti-
¥ a des anomalies. Les articulalions des épaules sont
meuvements limités. Comme dans toules les grosses
85 mouvements provoquent des craquements trés appre-
on léve le bras, on ne peut pas le porter au-dessus de la
ur calse de raideur articulaire. Au niveau des coudes,
tion des mouvements et craquements. Llarticulation
ormée, mais on sent un grossissement de sa partie interne,
pitrochlée el i Iépiphyse du cubitus. £
nal 4 simple vie dans les mains, La palpation du carpe
nsation dit vide ; absence eomplote de tous les petils
ent. Cette abgence donne Tiew 3 une Jmuohilite ux,tﬁmnil
a provoque ; les mains pem'ent Btre portées Lotatement,
bras, tant i la partie antérieure comme i la postérieure,
b fins et longs ; certaines phalanges semblent lumgfides.
sont mous : la force est trés diminuée, mais le malade peul
hras et ﬂe ses mains pour ses besoins,
emits an nivean de la ceintare et de Ia cuisse sont norrg,auk :
o parlout, des craquements articulaires.
véente tous les mouvements du corps :-.p-::uLanamr-nt
elle se couche, elle g'habille, elle mange, ete., sans avoir

marche, les genoux se touchent ef les pieds s'écartent, Ia
a pelils pas, dandinante; 4 canse de la diminution des
1e représente un effort qui conduit A la fatigue. En dehors
‘dn squelette, pas d'autrs anomalie. Le \re'u*tm et sail-
'rat.e ne débordent pas les fausses cotes. Ceeur ot PORMOons
ﬂans Purine. Toutes les fonctions s’exéoutent dans les
us régulieres el les p]u.s saines. La cu!;i—réachhl: ala
silive. 4
ﬁw ang. — Ulobules rouges, 5 000 000 ; globules }:hncs
poglobine, 95 p. 100 (polynucléaires 60 p. 100 lymphticytes
menonucléaires 9, éosinophiles 1 p. 100).
m de Bordet-Wassermann positive. La recherche du caleinm
¢ donne 5me, % soit la moitié de la normale. Le métabolisme
50 & 52 : angmentation de 10 p. 100,
éloctrique des nerfs et des museles aux quatre membres
réactions normales ; auenn signe de réaction de dégénéres-

Charles, agé de huitans, naissanee normale, nourri an sein pendant,
g Fiévre typhoide il ¥ a denx ans. Pendant In premiére année, rien
éveloppement des plus satisfaisants. 11 commencait & mar-
i on s'apercut des déformations du therax, de la colonne
et des jamhbes, comme celles de ses fréres. Evulutmn de la
‘normale. Bon caractére, intelligence normale ; il zait lire ef

ninant, nous trouvons un enfant de physionomie éveillée,

te 5 il s'exprime trés hien. Pas de déformations craniennes. On
de la déformation du thorax, qui est prédominante. Longueur
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du corgs 0m 08, Le con parail teés court, la Léte semble sortie divecle-
ment du Lhorax, Proéminence sternale pointue, angulense, dgale i celle
de sa sfeur. Thorax trés court, agrandi & sa base, Pas de chapelel eostal,
Abdomen gros, saillant. On ne palpe ni le foie, ni la rale (fig. 8 ef 4).
dambes en genn calgum. Les genoux sont en contact, e les pieds sonl
éeartés de 14 centimétres. Les malldoles sont grosses. La malléole externe
est saillante ; los pieds sont en varus dquin flasque, permellant Vexage-

Fig. &. — Gargon de profil, Fig. &. — tiargon de trois quarls.

ration de tous les mouvements, Les pieds ne sont pas aussi déformes que
ceux de la sceur, pent-étre parce que 'enfant est plus jeune. A la palpa-
tion du tarse, on n'a pas une sensation complite sur la situation des os,

Aux membres supérienrs, on note des craguements au niveau des
articulations des épaules, avee limitation des mouvemanls, qu'on ne
pent pas élever au-dessus de la ligne horizontale. Diminution des forces
dans les bras et dans les mains. Anx coudes, on note que Pépitrochlée et
Pépiphyse supérieure du cubitus sont grosses, limitant les mouvemnts
spontanés ob provoqués. Dans le carpe, on note un vide, comme il n’y
avait pas de pelits os, d’ol les mouvemenls exagérés d’extension ef de
flexion sur U'avant-bras : on peut appliquer toute la face dorsale de la
main contre la partie postéricure de Pavant-hras. Toutes ces altérations
sonk symétrigues.

La colonne vertébrale forme une légére convexité dans loute la région
dorsale, mais elle présente 4 la région lombaire une grande gibhosité
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gles eosto-vertébraux sont saillants; et donnent & la
lorme arrondie transversalement, La flexibilité est & peu
de particulier au cceur, niau poumon. Toutes les
normales,

b marcher i pelits pas, lentement, faisant des mouvements
aulre, comme un canard. Les genoux sont en contact ; les
glappliquent an sol par toute leur plante.

‘4 Ja tuberculine ; positive. Examen du sang : globules
000 ; globules blancs, 8 700 ; hémoglobine, &4 p. 100
6 p. 100, lymphoeytes 30 p. 100, monos, 4 ; myélo-
hiles & p. 100}, Réaction de Bordet-Wassermann positive.
5 [moing de’la moitié du taux normal). Métabolisme
entation de 6 p. 100), L'examen ¢lectrique des muscles

i DES DEUX ENFANTS MARIE CHABLES
L R 106 T
ur : longuenr. . .. .. 31 45
an eoude} ... .. 22 21
.................. 1% 1%
e i 11
eur: de I'épine iliague
TS 1 o [ R 62 4
¢ du grand trochanter
condyle externe ...... 24 21
T S PR T a0 6
...................... 13 15
............. 54 a4
................. i al
ce du  thorax & la base 67 W
longueur du pubis a
xiphoide........... 28 23
; du bassin au niveaw i
CLET g R R 63 a5
ité dune main a lautre,
OUVETEE. vp v 122 107

i, — La radiographie nous montre des altérations pro-
s, plus méme qu'on ne pouvait supposer. Ces altérations-
t localisées anx| épiphyses des membres et & la colonne verté-
omme le montrent les radingraphies que nous présentons.

__ (réne: rien de particulier ; selle turcique normale.
. supérieur: on note la déformation de la téte de Phumérus,
atissement et des irrégularitds.

inférieure de I'humérus présenie un processus destruetil
vé: le condyle interne a presque disparu. La transparence
Les épiphyses du cubitus et du radius sont déformées, irrégu-
le méme aspeet destructif, Les diaphyses sont incurvées et leur
est inégale (fiz. 5). :

g, il ¥ a, & coté du processus destructif, un défaut d'ossi-
nsidérable ; les os du carpe sont totalement absents. Les 05
gx j

1. pE MEDEC. DES EXEANTS, 1929, '
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du métacarpe et des phalanges présentent aussi des altérations du méme
ordre, mais meins prononcées (fig. 6).

Membre inférieur. — 1'épiphyse inférieure du fémur est déformée
el incomplétement ossifide. Le condyle interne est gros, et l'externe est
aplati et irrégulier. Du cdté du tibia, on note la séparation du cartilage
de conjugaison qui dénonee le retard d'ossification, avec des irrégularités
et des pertes de substance (fig. 10). Les épiphyses tibio-tarsiennes sonf

Fig. 5.« Coude du petil gargon,

anssi déformées, avee des indgalités dans la transparence. Les os du
tarse sont aplatis, avec des irrégularités, Llossification des métatarsiens
et des phalanges est incompléte ; les os apparaissent déformés et aplatis
i divers degrés (fig. 7).

Colonne vertébrale. — La colonne vertéhrale ne montre pas de grandes
anomalies, sauf & la partie inférieure, sacra-lombaire 3 on note des ossi-
fications incomplétes, donnant lien a des spina bifida purement osseux.

L. FiiLe. — rine : Rien de particulier. Selle Lurcique normale.
Colonne vertébrale. — Scoliose dorsale, spina bifida des derniéres ver-
tébres lombaires et des vertébres sacrées,
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— Epaule : La téte de I'humérus est aplatie,
cavité cotyloide est effacée. La clavicule est amincie
?ﬁ rne. L'humérus. est incurvé, L'épiphyse inférieure est
e épitrochlée saillante, irréguliére. Llextrémité supé-

Fig. 6. — Main du petil gar¢on ; absence des os du carpe.

cnbitus est déformée, aplatie ; lésion moins marquée dans le
diaphyse du radins est indgale.

1 Le carpe est vide ; on voit seulement de petites ombres
tes, représentant les os du carpe. Le processus d'ossification
métacarpe et des phalanges est retardé el les épiphyses
o5 ot déformées,

inférienr : L'épiphyse inférieurs du fémur apparail ombrée
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d'une maniére inégale, La forme est irrdguliere ; la partie interne est
grosse, saillante, ot la partie extorne est détruite of aplatie.

Iextrémité supérienre du tibia presente aussi une déformation trés
marques | irrdguliére ot détruite dans sa partie inferne. Au péroné, il y a
un retard d'essification (fig. 8).

Les os du tarse sont aplatis, déformds et péles. Les épiphyses des mita-
L]

[P T

Fig. 7. — Pied du petit garcon ; dystrophie Larsienme.

tarsiens sont grosses, piles ot déformées ; il v a des phalanges compla-
tement aplaties, présentant des diformations eonsidérables,

Antéeddents familicur. — Ce sont des anfants qui habitent Ia campagne ;
leurs parents ont toujours habité la campagne,

Le pére est dgé de trante-hnit ans, il a 614 toujours sain, pas de syphilis,
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une seeur o eu la chorée, I s'est marié deux fois
1 mariage un enfant de quatre mois, sain. :
wrte & vingt-six ans de diphtérie. A quatorze ans, elle
isme articulaire aigu. Un fréve s'est suicidé.
e étatent cousing germains. 1ls ont en cing enfants ;

' A
ey B LS |
LK .

i

By

parents  paternels Staient aussi des cousins germains. Le
mourut A ecinquante-six ans d’aortite, il était aleoolique.
e vil encore ; elle est saine.
s maternels, — Le grand-pére mourut a soixante-treize
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alls, on ne sait pas de quoi. La grand’mére est morte du cosur 4 soixanke-
seize ans ; névropathe, elle fut jsolie dans un asile.

Ces enfants sont restés dans le service pendant un mois,
Ol nous avons pu les étudier lo plus complétement qu'il nous
a été possible. Quant & a marche de la maladie, nous n’avons.
constaté auenne modification, aprés les avoir soumis 4 divers
traitements médicamenteux et aux rayons ultra-violets.

REsumi. — Nous sommes en présence d'une maladie fami-
liale, atteignant quatre fréres sur cing. [enfant qui n’est pas
atteint est le premier-né, mais c'est un enfant Areiiré aveq
des hallucinations et terreurs nocturnes. Les malades sont
deux gargons et deux filles.

Nous avons étudié I'ainge de quatorze ans et le cadet de
neuf ans. La maladie se presente chez les quatre enfants aves
les mémes caractires comme forme et comme évolution,
offrant d'une maniére exacte tous les éléments fixés par
Chareot, dans sa définition de maladie familiale.

Les enfants naissent parfaitement sains, se développent
normalement pendant [a premiere année; quand ils com-
mencent & marcher, on s’apercoit de leurs altérations. Suivant
les parents, elles débutent i ce moment, et progressent pendant
plusieurs mois, pour devenir stationnaires et définitives. (es
manifestations se caractérisent par des altérations OSseUSes,
sans aucune souffrance, aflectant le corps, la colonne verté-
brale et les membres, épargnant la téte et la face. Ellos donnent
lieu & des troubles fonctionnels, surtout de la motilite, et
des troubles physiques qui modifient’ complétement I"harmonie
du corps,

Les déformations du squelette sont généralisées et absolu-
ment symétriques. Dans certaines régions, on trouve de Pexu-
bérance osseuse, comme au sternum, a la colonne vertébrale,
aux épiphyses du coude, de I'épaule, des genoux, etc. Dans
d’autres, il y a un retard ou yne absence d’ossification, parti-
culiérement au poignet oi 'on trouve un vide complet. Les
ligaments et les muscles périarticulairos sont mous, laches,
ce qui donne une flaceidité particulitre des articulations,
limitée cependant & certaines régions comme Pépaule et les
coudes, par les déformations Osseuses, mais dans d’autres,
comme les pieds el les mains, on arrive i des degrés extrémes,

Comme conséquence, le corps offre toul entjer une défor-
mation considérable, caractérisée par une diminution longi-
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~du thorax et par une augmentation de la largeur,
ernum saillant en pointe, le tout faizant contraste
mensions normales des membres, quoique déformés,
.&l‘ensamhle Paspeet qu'ont les enfants alfectés du mal
avec grosse gibbosité cicatricielle.

u valgum, le pied plat, la déformation de la colonne
a débilité des muscles et des tendons, donnent
¢ marche particuliére, difficile, at semblable a celle

ces dans les mains et dans lespieds sont trés diminuées,
remargue d’atrophie musculaire ni de troubles

ligence est normale, proportionnée & 'dge, avee un
essif et parfaitement conscient.

eloppement génital et pubéral est normal. Rien d'anor-
les autres organes : poumon, cceur, rein, ete. Pas
les fonetionnels.

‘affaire done & une maladie qui atteint exclusivement
me moteur, le caractére familial commencant 4 la
enfance, et relevant dun état héréditaire oun consti-

radiographie nous fait voir les particularités des alté-
osseuses, mettant en évidence un trouble profond de
renése, justifice par la diminution intense du calcium
sang. Ces altérations consistent en des raréfactions,
formations, des destructions, des retards et des absences,
ou moins complétes, — affectant particuliérement les
g de tous les os, grands et petitz, — des membres.
semble que le processus a une marche évolutive, mais
e, puisqu’elle ne s’apprécie pas chezles malades, mais
parant & la radiographie 'un et autre, celui de neuf
celle de quatorze ans, on voit qu’avec le temps, I'ossi-
des cartilages tend & se compléler, tandis que, par
, le processus de décaleification, d'ostéo-chondrite.
mni:nifasta par les déformations et destructions des
g, est plus accentud,

 ne trouve 4 Dorigine de cetle affection aucune cause
ture infectieuse ou toxique : pas de syphilis, pas d’aleoo-
, pas d’autres maladies. Mais il faut tenir compte de la
nguinité des parents (cousins germains) eux-mémes
dant aussi d’autres parents consanguins, ce qui augmente
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les caractéres transmissibles, avec des tares trés prononcies
du edté du systtme nerveux,

Dans notre milieu, surtout dans Ja campagne, nous trouvons,
avec une relative fréquence, des maladies familiales, et nous
avons publié des faits’ qui semblent complétement isolés et
indépendants des faits connus, n'ayant d’autre eause appa-
rente que la consanguinité des parents.

Quant & connaitre le mécanisme qui préside & ce déséqui-
libre de I'ostéogenése, donnant lieu & cette forme particulidre
de maladie, nous ne pouvons formuler que des hypothéses,
tout en pensant 4 la possible intervention du systéme nep-
veux, directement ou par Pintermédiaire des glandes endoerines,
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