Calcinose tumorale hyperphosphatémique familiale
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Introduction

La calcinose tumorale hyperphosphatémique est une affection rare, souvent accompagnée d'une histoire familiale. Elle est de transmission
autosomique recessive liee a une mutation du gene FGF23, a-Klotho ou GALNT3. Elle est caracterisée par le dépot de calcifications au niveau des
parties molles péri-articulaires.

Elle se voit habituellement chez I'enfant ou I'adolescent, notamment dans la population noire. Le diagnostic est evoque a lI'imagerie. Le traitement est
essentiellement chirurgical. A ce propos nous rapportons un cas de calcinose tumorale idiopathique chez une femme agée de 22 ans.

Observation

Patiente B.S agée de 22 ans, issue d’'un mariage consanguin, consulte pour une induration au niveau de la face antéro externe de la hanche droite. Le
debut remonte a I'age de 10 ans par 'apparition d’'une tuméfaction de consistance dure, augmentant progressivement de volume. L'imagerie a objective
des opacites de tonalite calcique des parties molles péri-articulaire(voir fig.1 et 2). Le diagnostic de calcinose tumorale fut établit et une ablation
chirurgicale de la masse tumorale a été tentée a 3 reprises avec récidive quelques mois plus tard. L'examen clinique avait noté une tuméfaction ferme et
iIndolore de la face antéro externe de la hanche droite, dont la peau en regard était le siege de deux cicatrices chéloides ainsi que deux orifices de
fistulisation laissant sourdre un matériel calcique. La mobilité de I'articulation etait conservee.

Biologie :

Calcémie, calciurie, phosphaturie, bilan rénal, PTH et la magnesémie etaient normaux . La phosphatémie était élevee, fluctuant de 52 a 54mg/L . Le taux
de 1,25-dihydroxyvitamine D était normal. Le taux du FGF23 était a 26.5pg/ml (23.2-95.4). Par ailleurs la sceur de la patiente présente egalement une
hyperphosphatemie (64.3mg/L), sans signes radiographiques de calcinose.

Le diagnostic d’'une calcinose hyperphosphatemique familiale était retenu, la patiente a recu une perfusion d’acide zolédronique et un chélateur non
calcigue du phosphore (sévélamer) avec un regime pauvre en phosphate.

Discussion

. Le FGF 23 est une hormone essentielle a la régulation du phosphore, sa baisse induit une hyperphosphatemie par diminution de I'excrétion du
phosphate et I'apparition de calcifications tissulaires. Des mutations génetigues du FGF23, de Klotho ou du GALNT3 sont incriminées dans la
survenue d'une calcinose tumorale hyperphosphatémique. Cette affection touche particulierement les patients entre la premiere et deuxieme decade
sans prédominance de sexe.

. La calcinose tumorale hyperphosphatémique se manifeste cliniguement par une tuméfaction de taille plus ou moins impressionnante, allant de 1 a
30 cm de diametre, le plus souvent autour des grosses articulations, en particulier la hanche, comme constatée chez notre patiente.

. Dans certaines localisations, la calcinose peut devenir douloureuse par compression des structures avoisinantes ou étre a l'origine d'une géne
fonctionnelle. Des fistulisations avec élimination transépidermique du matériel calciqgue sont possibles .

. La découverte d’'une hyperphosphatémie chez notre patiente et sa sceur nous a incité a mesurer le FGF23. Chez notre patiente le taux du FGF23
était inadapte a la phosphatemie.

. Le traitement est avant tout chirurgical et toute exérese incomplete est pourvoyeuse de récidive tumorale. L'efficacité du traitement médical reste
Incertaine.

Conclusion

Bien que bénigne, la calcinose tumorale hyperphosphatémique peut engendrer un handicap esthétigue. Son traitement est difficile et la chirurgie demeure
souvent decevante.
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Figurel: la radiographie de la hanche objective de multiples calcifications.
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Figure 2:

TDM de l'articulation coxo-
fémorale montrant un amas
calcique périarticulaire avec
conservation de l'articulation.



