La dysplasie spondylo-épiphysaire tardive : a propos d’un cas
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Introduction

La dysplasie spondylo-épiphysaire tardive (DSET) est une chondrodysplasie génotypique rare qui altére
spécifiquement les épiphyses et les vertébres, caractérisée par une petite taille disproportionnée a
I'adolescence ou a I’age adulte (1).

Observation

Patiente agée de 18 ans ayant un frére ainé présentant la méme symptomatologie clinique non suivi,
ayant consulté pour rachialgies et polyarthralgies d’allure mécanique intéressant : épaules, coudes,
hanches et genoux avec retard statural et syndrome malformatif (cou court, protrusion sternale).
Examen clinique : taille= 137 cm, limitation importante des amplitudes articulaires et scoliose dorso-
lombaire.

Bilan biologique : normal

Bilan radiologique : thorax en tonneau, aplatissement et perte de la sphéricité des tétes fémorales
avec raccourcissement des cols fémoraux, dysplasie épiphysaire diffuse, aplatissement des corps
vertébraux.

Discussion

La DSET est une maladie génétique rare, sa transmission peut étre récessive liée a I’X, autosomique
récessive ou autosomique dominante. La forme liée a I’X est la plus fréquente, caractérisée par des
anomalies vertébrales et épiphysaires.

Les patients peuvent avoir des proportions corporelles normales avec une taille de plus de 153 cm a
I’age adulte, ou avoir un nanisme vrai.

Elle se manifeste par : cou court, scoliose ou cyphose dorsale, hyperlordose lombaire et
dégénérescence progressive a début précoce des hanches et des genoux.

Les anomalies radiographiques : anomalies épiphysaires multiples, platyspondylie, espaces
intervertébraux étroits, processus odontoide hypoplasique, petit col fémoral et coxa vara (2).
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