
ÅA - PATHOLOGIE DE LA CROISSANCE OSSEUSE

ï1. CHONDRODYSPLASIE AVEC BRIÈVETÉ DES 
MEMBRES

ÅTYPE DE DESCRIPTION ACHONDROPLASIE
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associe
Å un nanisme micromélique: brièveté des membres prédominant sur le 

segment proximal, les mains sont trapues avec un écart anormal du 
troisième et quatrième doigt réalisant avec le pouce un aspect en 
trident, 

Å une déformation cranio-facialeavec crâne volumineux, bosse frontale 
saillante et aplatissement de la racine du nez,

Å une hypotonie du nourrissonresponsable d'une cyphose thoracique 
lors de la station assise.

Å Lorsque l'enfant grandit, on note une hyperlordoselombaire.
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Å un nanisme micromélique: brièveté des 
membres prédominant sur le segment 
proximal, les mains sont trapues avec un 
écart anormal du troisième et quatrième 
doigt réalisant avec le pouce un aspect en 
trident, 

Å une déformation cranio-facialeavec crâne 
volumineux, bosse frontale saillante et 
aplatissement de la racine du nez,

Å une hypotonie du nourrissonresponsable 
d'une cyphose thoracique lors de la station 
assise.

Å Lorsque l'enfant grandit, on note une 
hyperlordoselombaire.

2009 3



: radiologie

ÅRadiologiquement : il existe un aspect de 
canal étroit au niveau vertébral avec réduction 
de la distance inter-pédiculaire pouvant 
provoquer une paraplégie.
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ÅLe nanisme est sévère avec taille à l'âge adulte 
d'environ 1,25 mètre.

ÅGénétiquement, la transmission est 
dominante, mais actuellement il s'agit dans la 
plupart des cas d'une mutation spontanée.

ÅUne forme mineure est 
l'HYPOCHONDROPLASIE.
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ÅChondrodysplasie ponctuée ou maladie des épiphyses 
ponctuées 

ÅDes calcifications épiphysairesen grain de plomb sont 
visibles au cours des deux premières années de la vie . La 
forme la plus habituelle est rhizoméliqueavec brièveté 
de l'humérus et du fémur.

ÅIl existe fréquemment une atteinte oculaire avec 
cataracte et une atteinte cutanée : ichtyose
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