Cas du jour

Boiterie chez I'enfant. Quel est votre diagnostic ?
Lameness in a child. Which is your diagnosis?

Essaddam. L %2 Guedri.R %2, Matoussi. N &2 Fitouri. Z %2, Ben Becher.S *?

(1)Service PUC :Pédiatrie Urgences et Consultations. Hépital d'enfants Béchir Hamza de Tunis
(2) Université de Tunis El Manar

OBSERVATION :

Mohammed Hedi N, agé de 4 ans et 10 mois est
issu d'un mariage non consanguin. Il est né a terme
avec une bonne adaptation a la vie extra-utérine et
un poids de naissance a 3450g. Il na aucun antécé-
dent familial.

Il a2 consulté pour une boiterie droite évoluant de-
puis 2 jours sans fiévre, ni notion de traumatisme
récent. Il a présenté 2 mois auparavant un épisode
similaire avec une boiterie gauche traitée par des
anti-inflammatoires. L'évolution était bonne au
bout de 2 jours.

Al'examen : - Apyrétique a 37°C

- Poids : 13,4 Kg (-2 ;-3DS)

- Taille:1m (1,5 DS)

- Visage triangulaire avec ensellure nasale associée
aun philtrum long, des lévres charnues et des joues
pleines (Figure 1)

- Marche avec boiterie
- Flessum des genoux a 20° (Figure 2)
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- Genou droit tuméfié sans signes inflammatoires
locaux

- Pas de choc rotulien

- Mobilisation active et passive des genoux indolore
- Hanches libres

- TA =11/6 a gauche et 10/6 a droite

- Souffle systolique aux 4 foyers, irradiant aux vais-
seaux du cou, plus marqué au niveau du foyer mitral
- Fait des phrases simples

- Le reste de I'examen somatique était sans parti-
cularités

Les examens complémentaires biologiques ont
montré :

- NFS:GB =9200/mm3 Hb =124 g/dL  Pla-
quettes = 365 000/mm3

- Vitesse de sédimentation = 30 mm ala lére heure
- CRP=1

- ASLO =300 U/L

- Sérologie de Wright : Négative

- Electrophorése de I'némoglobine : Profil normal
(HbA2 = 1,9%)

Les examens radiologiques ont montré :

- Radiographie du thorax : Index cardio-thoracique
= 0,55 avec un aspect en double contours a droite
- Radiographies des genoux et des hanches : la-
cune au niveau de l'épiphyse fémorale inférieure
gauche

- Scintigraphie osseuse : absence d'anomalies scin-
tigraphiques sur l'ensemble du squelette. Les la-
cunes fémorales épiphysaires inférieures sont sans
traduction scintigraphique.

L'échocardiographie doppler a conclu a un rétrécis-
sement aortique supra-valvulaire.

Question :
Quel est votre diagnostic ??
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OBSERVATION :

Mohammed Hedi N, agé de 4 ans et 10 mois est
issu d'un mariage non consanguin. Il est né a terme
avec une bonne adaptation a la vie extra-utérine et
un poids de naissance a 3450g. Il na aucun antécé-
dent familial.

Il a2 consulté pour une boiterie droite évoluant de-
puis 2 jours sans fievre, ni notion de traumatisme
récent. Il a présenté 2 mois auparavant un épisode
similaire avec une boiterie gauche traitée par des
anti-inflammatoires. L'évolution était bonne au
bout de 2 jours.

Al'examen : - Apyrétique a 37°C

- Poids : 13,4 Kg (-2 ;-3DS)

- Taille:1m (1,5 DS)

- Visage triangulaire avec ensellure nasale associée
aun philtrum long, des levres charnues et des joues
pleines

- Marche avec boiterie

- Flessum des genoux a 20°

- Genou droit tuméfié sans signes inflammatoires
locaux

- Pas de choc rotulien

- Mobilisation active et passive des genoux indolore
- Hanches libres

- TA=11/6 a gauche et 10/6 a droite

- Souffle systolique aux 4 foyers, irradiant aux vais-
seaux du cou, plus marqué au niveau du foyer mitral
- Fait des phrases simples

- Le reste de I'examen somatique était sans parti-
cularités

Les examens complémentaires biologiques ont
montré

- NFS:GB =9200/mm3 Hb=124g/dL Pla-
quettes = 365 000/mm3

- Vitesse de sédimentation = 30 mm a la 1ére heure
- CRP=1

- ASLO =300 U/L

- Sérologie de Wright : Négative

- Electrophorése de I'némoglobine : Profil normal
(HbA2 = 1,9%)

Les examens radiologiques ont montré :

- Radiographie du thorax : Index cardio-thoracique
= 0,55 avec un aspect en double contours a droite
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- Radiographies des genoux et des hanches : la-
cune au niveau de l'épiphyse fémorale inférieure
gauche

- Scintigraphie osseuse : absence d'anomalies scin-
tigraphiques sur l'ensemble du squelette. Les la-
cunes fémorales épiphysaires inférieures sont sans
traduction scintigraphique.

L'échocardiographie doppler a conclu a un rétrécis-
sement aortique supra-valvulaire.

DISCUSSION :

L'association des anomalies osseuses et cardiaques,
la dysmorphie faciale et le retard du langage font
penser a un syndrome de Williams et Beuren
(swa).

Ce diagnostic a été confirmé par I'étude génétique
qui a conclu a une délétion du locus ELN en 7g11.23
compatible avec ce syndrome.

Le SWB est un désordre multi systémique rare. Sa
prévalence est de 1/7 500 a1/20 000 [1]. Lanoma-
lie génétique impliquée est une micro délétion si-
tuée dans la région 7g11.23 [2]. Elle survient presque
toujours de novo, ce qui explique le caractere habi-
tuellement sporadique de cette affection [3].

Le gene de l‘élastine, présent en une seule copie,
est impliqué dans l'atteinte cardiovasculaire et la
dysmorphie telles qu'observées chez ce patient.
QOutre le géne de I'élastine, la délétion englobe au
moins 28 autres génes [4]. Le SWB est un syndrome
des genes contigus : le tableau clinique résulte de
I'implication de plusieurs génes, chacun pouvant
étre responsable d'une partie du phénotype.

Les enfants atteints de SWB présentent un visage
trés caractéristique tel qu'observé chez notre pa-
tient : racine du nez aplatie avec extrémité bul-
beuse, grande bouche avec levre inférieure large et
éversée, long philtrum, joues pleines, cedeme pé-
riorbitaire, épicanthus et parfois des iris stellaires.
Avec l'age, le visage devient plus étroit, les traits
plus grossiers et la perte du tissu sous-cutané peut
conduire a un aspect décharné. Des agénésies de
dents permanentes peuvent concerner 40,5 % des
enfants.

Les anomalies cardiovasculaires sont présentes
chez 75 % des patients atteints de SWB. Les ano-
malies caractéristiques sont la sténose aortique su-
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pra-valvulaire (SASV) et les sténoses des branches
de l'artere pulmonaire. Une atteinte au niveau car-
diaque, avec des valves aortiques ou mitrales dé-
fectueuses, des défauts septaux ou une tétralogie
de Fallot peuvent étre diagnostiqués des l'enfance
[5]. Notre patient présente un rétrécissement aor-
tigue supra valvulaire.

L'HTA peut se voir chez 50 % des enfants ayant
un SWB. Elle résulte parfois de sténoses de l'artere
rénale mais reste souvent inexpliquée [5,6]. Notre
patient a une tension artérielle normale.

En l'absence de cardiopathie a révélation précoce,
I'échographie cardiaque doit étre réalisée systéma-
tiguement lors du diagnostic de SWB, le plus sou-
vent entre 3 et 6 ans au moment de la scolarisation
en maternelle, en raison du retard psychomoteur.
La tension artérielle doit étre mesurée systémati-
quement.

Les anomalies ophtalmologiques ont été décrites
chez 40 % des enfants atteints de SWB. Elles
doivent étre recherchées systématiquement. I
s'agit le plus souvent de strabisme ou des troubles
de la réfraction. Notre patient en est indemne.
Sur le plan staturo-pondéral, les enfants suivis pour
SWB ont souvent un retard de croissance avec une
taille moyenne adulte de 159 cm chez les hommes
et 147 cm chez les femmes [7]. Notre patient ne pré-
sentait pas de retard statural.

La puberté doit étre surveillée pour dépister une
éventuelle puberté précoce. Etant donné le profil
psychologique particulier de ces enfants, un blo-
cage de cette puberté peut étre indiqué.

Sur le plan rénal, les malformations néphro-uro-
logiques sont plus fréquentes chez les enfants
atteints de SWB [8]. Elles doivent étre dépistées
systématiquement par une échographie rénale. La
calcémie et la fonction rénale doivent étre surveil-
lées régulierement étant donné la fréquence de
I'nypercalcémie et le risque conséquent de néphro-
calcinose. Notre patient en est indemne (calcémie=
2,32 mmol/L, échographie rénale : Normale).

Sur le plan endocrinien, I'nypothyroidie, bien que
peu fréquente [9], a été décrite chez les enfants
avec un SWB. Elle doit étre recherchée par un do-
sage régulier des taux sanguins de la FT4 et la TSH.
Notre patient a un bilan thyroidien normal.

Sur le plan squelettique, les patients présentent
souvent une attitude corporelle caractéristique
avec les épaules tombantes, une hyperlordose lom-
baire et un flessum des hanches et des genoux.
Une scoliose peut survenir dans 17% des cas, une
ankylose des grosses articulations dans 15 % des
cas, une synostose radio cubitale dans 10 % des
cas et une luxation récidivante des rotules dans 5 %
des cas [8]. Les épaules tombantes, le flessum des
genoux et I'hyperlordose sont retrouvés chez notre
patient.

Le profil neuropsychologique des enfants atteintes
de SWB est spécifique. Il est caractérisé par une
dissociation cognition/langage. Les capacités vi-
suospatiales sont déficitaires. En effet, ces patients
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percoivent correctement l'orientation spatiale d'un
élément mais plus difficilement ses relations avec
les autres [10, 11,12]. Al'opposé, le langage est sou-
vent préservé. Notre patient présente un retard du
langage

Sur le plan social, Ces enfants ont du mal a inte-
ragir avec les enfants de leur age et préferent re-
chercher la compagnie des adultes avec lesquels ils
sont trés liants [8,12]. Malgré une grande sociabilité,
les enfants avec un SWB présentent des troubles
émotionnels. lls ont tendance a avoir des obses-
sions envers certains objets ou certaines personnes.
lls manifestent rarement de l'agressivité. A l'adoles-
cence, ils peuvent développer un syndrome dé-
pressif.

Le diagnostic anténatal est possible [13]Cepen-
dant, Les anomalies échographiques sont moins
évidentes que pour les autres syndromes malfor-
matifs. Ceci prouve l'intérét des nouvelles tech-
niques d'analyse cytogénétique.

CONCLUSION :

Le diagnostic du SWB est rare mais de diagnostic
facile quand on vy sait y penser. Notre observation
réunit les signes cliniques du SWB associant la dys-
morphie caractéristique, les anomalies cardiaques
et le profil psychologique particulier. Nous rappor-
tons toutefois des atteintes moins fréquentes qui
peuvent étre la porte d'entrée dans la maladie telles
que des anomalies squelettiques, motif de consul-
tation de notre patient.
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