Syndrome de Robinow : a propos d’un cas
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Introduction : Le syndrome de Robinow est une maladie génetique rare , sa préevalence est de 1:500,000 enfants dans le
monde(1) . Ce syndrome a éte particulierement observe en Orient, au Pakistan, au Kowelit, dans le sultanat d’Oman, et
surtout en Turquie ou les malades de différentes familles provenant de la méme region sont homozygotes pour

|une méme mutation(2).

Il se qui se caracterise par un facies dysmorphique d’aspect feetal, un raccourcissement mesomeélique des membres associe
ou non a une insuffisance staturale, des anomalies dentaires, associé parfois a une hypoplasie des organes genitaux externes.
La forme autosomique dominante est la forme la plus fréquente du syndrome de Robinow .

Observation : nous rapportons le cas d’un nourrisson de sexe féminin agé¢ de 14 mois, issu d’un couple non consanguin,
avec notion de petite taille familiale du coté paternel, le pere mesurant 160cm avec un avant bras court mesurant 26¢cm et 34
cm pour I’humerus; le fémur mesure 49cm et la jambe 42cm.

[’examen clinique de notre malade retrouve un nourrisson eutrophique mesurant 73 cm (-1DS/M) avec un facies
dysmorphique(3) : hypertelorisme, front bombé , ensellure nasale ,philtrum long, narines antéversées , commissures
labiales orientees vers le bas , un palais ogival .

fig3

Un raccourcissement mesomeligue des membres : humérus 13,5 cm, avant bras 10 cm, femur 20 cm , jambe 16¢cm,
clinodactylie du 5eme doigt.

AU niveau de la region sacrée on retrouve un dysraphisme spinal type angiome sacre.

Un bilan biologique effectué retrouve une hypothyroidie centrale , taux d’IGF1 fait revenu normal ; Complété par un bilan
radiologique type IRM médullaire et hypothalamo hypophysaire revenus normaux.

La malade mise sous levothyrox a raison de 25 microgramme par jour , avec bonne reponse clinigue et biologique.
Le syndrome de Robinow est classé en 2 types(fig4), selon le mode de transmission et les signes cliniques decrits (4):

Autosomique récessive autosomique dominante

Retard statural<2DS ou moins Petite taille ou taille normale

Raccourcissement important des membres Raccourcissement discret des bras

absence de Luxation de la téte radiale

Luxation de la téte radiale

Aspect de la bouche en tente Bouche d’aspect presque normal

10% de mortalité Pas d’excés de mortalité
fig4
Pour notre malade le tableau clinigue nous oriente vers une forme autosomigue dominante du syndrome de Robinow.
le diagnostic du syndrome de Robinow est clinique, mais en cas d’abcence de raccourcissement mésomelique franc,
d’autres diagnostic peuvent se discuter: déficit en GH, syndrome d’Aarskog syndrome d’ Opitz G devant : le retard statural,
la dysmorphie faciale et 1’ hypolasie génitale(5).

Conclusion : le syndrome de Robinow est une maladie rare , I’existence de similitude clinique entre le
syndrome de Robinow et certaines dysplasies osseuse ainsi que le déficit en GH , incite a reconnaitre ce
syndrome pour une bonne prise en charge médicale et chirurgicale.
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