Syndrome de Williams-Beuren et déficit en GH a propos d’un cas
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INTRODUCTION

Williams et Beuren ont decrit en 1961 un syndrome génetique rare, due a une microdélétion chromosomique en 7g11.23 englobant
de nombreux genes dont celui de 1’¢lastine. L’incidence des formes typiques est de 1/20 000, mais 1l existe des formes partielles
dont I’incidence est mal connues (1).

Les anomalies du developpement décrites dans ce syndrome, associent classiguement une dysmorphie du visage assez spécifigue,
des malformations cardiovasculaires et un profil neuropsychologique particulier. D’autres manifestations moins connues et moins
frequentes peuvent beneficier d’une prise en charge, telles que I’hypercalcémie néonatale, des troubles digestifs de la petite
enfance, des problemes ophtalmologiques, 1’hypothyroidie, un retard de croissance, des manifestations articulaires, des anomalies
buccodentaires et une hypertension apparaissant a I’adolescence ou a 1’age adulte.

OBSERVATION

Nous rapportons le cas d’un garcon age de 4 ans et 6 mois, 1ssu d’un mariage consanguin du premier degre, presentant un
morphotype caractéristique du syndrome de Williams Beuren : racine du nez aplatie avec extrémités bulbeuses, grande bouche
avec levre Inferieure large et éversee, epicanthus, cedéme périorbitaire et iris stellaire (figure 1), associe a une hypothyroidie
primaire sur hypoplasie thyroidienne évoluant depuis I’age de 02 ans , correctement substituée, un retard de croissance staturo-
ponderal avec une taille a 87cm (- 3DS), poids a 10Kg (-3 DS) par déficit complet en GH confirme par 02 tests dynamigues avec
un aspect d’hypoplasie de la tige pituitaire a I'IRM. L’enfant presente une hypersensibilite aux sons exterieurs avec une
preference aux sons musicaux. Par ailleurs, on ne retrouve pas d’anomies cardiaque ni du phosphocalcique .

|

;¥

”~

Figure .1.

DISCUSSION

Le syndrome de Williams-Beuren est une entité clinique et génetique rare, le diagnostic de
certitude est facile a confirmer grace a la technique d’hybridation fluorescente (FISH)
Irecherchant une microdélétion chromosomique en 7¢q11.23. CONCLUSION
Les anomalies endocriniennes rencontrees sont par ordre d’importance: hypercalciurie, -
hypercalcémieidiopathique, ,I’hypothyroidie et la puberté precoce.

|l existe un retard de croissance postnatal avec une taille en dessous du 10e percentile et une
microcephalie moderée en rapport avec la taille. La taille moyenne adulte est de 159 cm chez
les hommes et 147 chez les femmes (2). Le deéficit en GH au cours de ce syndrome est
exceptionnel, le mécanisme demeure méconnu, dans notre cas on retrouve une hypoplasie
Isolée de la tige pituitaire.

Le pronostic du syndrome de Williams-Beuren est domine principalement par I’atteinte
cardiaque, non retrouvée chez notre patient nécessitant la mise en route d’une surveillance
réguliere.

Le syndrome de Williams-Beuren
est une maladie genétigue rare son
assoclation au déficit en GH est
exceptionnel, et de mecanisme
encore non élucide.
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