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Pour I'Obtention du Doctorat en Médecine

MOTS CLES : Neuropathies sensitives héréditaires, enfant,tggre clinique,

complications, traitement

JURY

Mr. T. El MADHI PRESIDENT et
Professeur de Traumatologie-Orthopédie chirurgie réparatrice. RAPPORTEUR

Mr. Z. F. EL ALAMI ~

Professeur de chirurgie orthopédie pédiatrique

Mr. M. KISRA

Professeur de chirurgie pédiatrique.

Mr. M. ERRAII > JUGES

Professeur de Traumatologie-Orthopédie.

Mr. HOUDA OUBEJJA NEBAOUI

Professeur des urgences chirurgicales pédiatrique.







UNIVERSITE MOHAMMED V DE RABAT
FACULTE DE MEDECINE ET DE PHARMACIE - RABAT

DOYENS HONORAIRES :

1962 - 1969

1974 - 1981
1981 - 1989
1989 — 1997
1997 — 2003
2003 - 2013

: Professefbdelmalek FARAJ
1969 — 1974

Professeur Abdellatif BERBICH

: Professeur Bachir LAZRAK

: Professeur Taieb CHKILI

: Professeur Mohamed Tahar ALAOUI

: Professeur Abdelmajid BELMAHI

. Professeur Najia HAJJAJ - HASSOUNI

ADMINISTRATION :

Doyen

: Professeur Mohamed ADNAQOUI

Vice Doyen chargé des Affaires Académiques et estotihes

Professeur Mohammed AHALLAT

Vice Doyen chargé de la Recherche et de la Coopénat

Professeur Taoufiqg DAKKA

Vice Doyen chargé des Affaires Spécifiques a la Rhacie

Professeur Jamal TAOUFIK

Secrétaire Général Mr. El Hassane AHALLAT

1- ENSEIGNANTS-CHERCHEURS MEDECINS
ET
PHARMACIENS

PROFESSEURS :

Mai et Octobre 1981

Pr. MAAZOUZI Ahmed Wajih
Pr. TAOBANE Hamid*

Mai et Novembre 1982
Pr. BENOSMAN Abdellatif

Novembre 1983
Pr. HAJJAJ Najia ép. HASSOUNI

Décembre 1984

Pr. MAAOUNI Abdelaziz

Pr. MAAZOUZI Ahmed Wajdi
Pr. SETTAF Abdellatif

Chirurgie Cardio-Vascuia
Chirurgie Thoracique

Chirurgie Thoracique

Rhumatologie

Médecine InterneGlinigue Royale
Anesthésie -Réanimation
pathologie Chirurgicale



Novembre et Décembre 1985

Pr. BENJELLOUN Halima

Pr. BENSAID Younes

Pr. EL ALAOUI Faris Moulay EI Mostafa

Janvier, Février et Décembre 1987
Pr. AJANA Al

Pr. CHAHED OUAZZANI Houria
Pr. EL YAACOUBI Moradh

Pr. ESSAID EL FEYDI Abdellah
Pr. LACHKAR Hassan

Pr. YAHYAOUI Mohamed

Décembre 1988

Pr. BENHAMAMOUCH Mohamed Najib
Pr. DAFIRI Rachida

Pr. HERMAS Mohamed

Décembre 1989

Pr. ADNAOUI Mohamed

Pr. BOUKILI MAKHOUKHI Abdelali*
Pr. CHAD Bouziane

Pr. OUAZZANI Taibi Mohamed Réda

Janvier et Novembre 1990
Pr. CHKOFF Rachid

Pr. HACHIM Mohammed*
Pr. KHARBACH Aicha

Pr. MANSOURI Fatima
Pr. TAZI Saoud Anas

Février Avril Juillet et Décembre 1991
Pr. AL HAMANY Zaitounia

Pr. AZZOUZI Abderrahim

Pr. BAYAHIA Rabéa

Pr. BELKOUCHI Abdelkader

Pr. BENCHEKROUN Belabbes Abdellatif
Pr. BENSOUDA Yahia

Pr. BERRAHO Amina

Pr. BEZZAD Rachid

Pr. CHABRAOUI Layachi

Pr. CHERRAH Yahia

Pr. CHOKAIRI Omar

Pr. KHATTAB Mohamed

Cardiologie
Pathologie Chirurgicale
Neurologie

Radiologie
Gastro-Entérologie
Traumatologie Orthopédie
Gastro-Entérologie
Médecine Interne
Neurologie

Chirurgie Pédiatrigu
Radiologie
Traumatologie Orthopédie

Médecine InternBeyen de la FMPR

Cardiologie

Pathologie Chirurgicale
Neurologie

Pathologie Chirurgicale
Médecine-Interne
Gynécologie -Obstétrique
Anatomie-Pathologique
Anesthésie Réanimation

Anatomie-Pathologique
Anesthésie Réanimati®@oyen de la FMPO
Néphrologie
Chirurgie Générale
Chirurgie Géalér
Pharmacie galénique
Ophtalmologie
Gynécologie Obstétrique
Biochimie et Chimie
Pharmacologie
Histologie Embryologie
Pédiatrie




Pr.
Pr.

SOULAYMANI Rachida
TAOUFIK Jamal

Décembre 1992

Pr

Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.

. AHALLAT Mohamed

BENSOUDA Adil
BOUJIDA Mohamed Najib

CHAHED OUAZZANI Laaziza

CHRAIBI Chafiq

DAOUDI Rajae

DEHAYNI Mohamed*

EL OUAHABI Abdessamad
FELLAT Rokaya

GHAFIR Driss*

JIDDANE Mohamed
TAGHY Ahmed

ZOUHDI Mimoun

Mars 1994

Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.

BENJAAFAR Noureddine
BEN RAIS Nozha
CAOUI Malika

CHRAIBI Abdelmijid

EL AMRANI Sabah

EL AOUAD Rajae

EL BARDOUNI Ahmed
EL HASSANI My Rachid
ERROUGANI Abdelkader
ESSAKALI Malika
ETTAYEBI Fouad

HADRI Larbi*

HASSAM Badredine
IFRINE Lahssan

JELTHI Ahmed
MAHFOUD Mustapha
MOUDENE Ahmed*
RHRAB Brahim
SENOUCI Karima

Mars 1994
Pr. ABBAR Mohamed*
Pr. ABDELHAK M’barek

Pr.
Pr.

BELAIDI Halima
BRAHMI Rida Slimane

Pharmacologiebi. du Centre National PV
Chimie thérapeutique

Chirurgie Générale
Anesthésie Réanimation
Radiologie
Gastro-Entérologie
Gynécologie Obstétrique
Ophtalmologie
Gynécologie Obstétrique
Neurochirurgie
Cardiologie
Médecine Interne
Anatomie
Chirurgie Générale
Microbiologie

Radiothérapie
Biophysique
Biophysique
Endocrinologie et Maladibtaboliques
Gynécologie Obstétrique
Immunologie
Traumato-Orthopédie
Radiologie
Chirurgie Générderecteur CHIS
Immunologie
Chirurgie Pédiatrique
Médecine Interne
Dermatologie
Chirurgie Générale
Anatomie Pathologique
Traumatologie — Orthopédie
Traumatologie- Orthopédlspecteur du SS
Gynécologie —Obstétrique
Dermatologie

Urologie
Chirurgie — Pédiatrique
Neurologie

Gynécologie Obstétrique



Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.

BENTAHILA Abdelali
BENYAHIA Mohammed Ali
BERRADA Mohamed Saleh

CHAMI llham
CHERKAOQUI Lalla Ouafae
EL ABBADI Najia

HANINE Ahmed*

JALIL Abdelouahed
LAKHDAR Amina
MOUANE Nezha

Mars 1995
Pr. ABOUQUAL Redouane

Pr

. AMRAOUI Mohamed
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.

BAIDADA Abdelaziz
BARGACH Samir

CHAARI Jilali*

DIMOU M’barek*

DRISSI KAMILI Med Nordine*
EL MESNAQOUI Abbes
ESSAKALI HOUSSYNI Leila
HDA Abdelhamid*

IBEN ATTYA ANDALOUSSI Ahmed
OUAZZANI CHAHDI Bahia
SEFIANI Abdelaziz
ZEGGWAGH Amine Ali

Décembre 1996

Pr

Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.

. AMIL Touriya*

BELKACEM Rachid
BOULANOUAR Abdelkrim

EL ALAMI EL FARICHA EL Hassan
GAOUZI Ahmed

MAHFOUDI M’barek*
MOHAMMADI Mohamed
OUADGHIRI Mohamed
OUZEDDOUN Naima

ZBIR EL Mehdi*

Novembre 1997

Pr

. ALAMI Mohamed Hassan
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.

BEN SLIMANE Lounis
BIROUK Nazha
CHAOUIR Souad*
ERREIMI Naima

FELLAT Nadia

HAIMEUR Charki*
KADDOURI Noureddine
KOUTANI Abdellatif
LAHLOU Mohamed Khalid
MAHRAOUI CHAFIQ

Pédiatrie
Gynécologie — Obstétuig
Traumatologie — Ortlidpé
Radiologie
Ophtalmologie
Neurochirurgie
Radiologie
Chirurgie Générale
Gynécologie Obstétrique
Pédiatrie

Réanimation Médicale
Chirurgie Générale
Gynécologie Obstétrique
Gynécologie Obstétrique
Médecine Interne
Anesthésie RéanimatioD#. HMIM
Anesthésie Réaninoat
Chirurgie Générale
Oto-Rhino-Laryngologie
CardiologieRirecteur ERSM
Urologie
Ophtalmologie
Génétique
Réanimation Médicale

Radiologie

Chirurgie Pédiatrie
Ophtalmologie

Chirurgie Généeal
Pédiatrie
Radiologie

Médecine Interne
Traumatologie-Orthopédie
Néphrologie

Cardiologie

Gynécologie-Obstétrique
Urologie

Neurologie

Radiologie

Pédiatrie

Cardiologie
Anesthésie Réanimation
Chirurgie Pédiatrique
Urologie

Chirurgie Générale
Pédiatrie



Pr
Pr
Pr

. OUAHABI Hamid*
. TAOUFIQ Jallal
. YOUSFI MALKI Mounia

Novembre 1998

Pr

Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.

. AFIFI RAJAA
BENOMAR ALI
BOUGTAB Abdesslam
ER RIHANI Hassan
EZZAITOUNI Fatima
LAZRAK Khalid *
BENKIRANE Majid*
KHATOURI ALI*
LABRAIMI Ahmed*

Janvier 2000

Pr
Pr

Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.

. ABID Ahmed*

. AIT OUMAR Hassan

BENJELLOUN Dakhama Badr.Sououd
BOURKADI Jamal-Eddine

CHARIF CHEFCHAOUNI Al Montacer
ECHARRAB El Mahjoub

EL FTOUH Mustapha

EL MOSTARCHID Brahim*

ISMAILI Hassane*

MAHMOUDI Abdelkrim*
TACHINANTE Rajae

TAZI MEZALEK Zoubida

Novembre 2000

Pr
Pr
Pr

Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.

. AIDI Saadia

. AIT OURHROUI Mohamed

. AJANA Fatima Zohra
BENAMR Said

CHERTI Mohammed
ECH-CHERIF EL KETTANI Selma
EL HASSANI Amine

EL KHADER Khalid

EL MAGHRAOUI Abdellah*
GHARBI Mohamed El Hassan
HSSAIDA Rachid*

LAHLOU Abdou

MAFTAH Mohamed*
MAHASSINI Najat

MDAGHRI ALAOUI Asmae

Neurologie
Psychiatrie
Gynécologie Obstétrique

Gastro-Entérologie

Neurologie -Doyen Abulcassis
Chirurgie Générale
Oncologie Médicale
Néphrologie

Traumatologie Orthopédie

Hématologie

Cardiologie

Anatomie Pathologique

Pneumophtisiologie

Pédiatrie
Pédiatrie

Pneumo-phtisiologie
Chirurgie Géntza
Chirurgie Générale
Pneumo-phtisiologie
Neurochirurgie
Traumatologie Orthopédie

Anesthésie-Réanimation
Anesthésie-Réanimation
Médecine Interne

Neurologie
Dermatologie
Gastro-Entérologie
Chirurgie Générale
Cardiologie
Anesthésie-Réartioma
Pédiatrie
Urologie
Rhumatologie
Endocrinologie etddas Métaboliques
Anesthésie-Réanimation
Traumatologie Orthopédie
Neurochirurgie
Anatomie Pathologique
Pédiatrie



Pr. NASSIH Mohamed*
Pr. ROUIMI Abdelhadi*

Décembre 2000
Pr. ZOHAIR ABDELAH*

Décembre 2001

Pr. ABABOU Adil

Pr. BALKHI Hicham*

Pr. BENABDELJLIL Maria

Pr. BENAMAR Loubna

Pr. BENAMOR Jouda

Pr. BENELBARHDADI Imane
Pr. BENNANI Rajae

Pr. BENOUACHANE Thami
Pr. BEZZA Ahmed*

Pr. BOUCHIKHI IDRISSI Med Larbi
Pr. BOUMDIN El Hassane*
Pr. CHAT Latifa

Pr. DAALI Mustapha*

Pr. DRISSI Sidi Mourad*

Pr. EL HIJRI Ahmed

Pr. EL MAAQILI Moulay Rachid
Pr. EL MADHI Tarik

Pr. EL OUNANI Mohamed
Pr. ETTAIR Said

Pr. GAZZAZ Miloudi*

Pr. HRORA Abdelmalek

Pr. KABBAJ Saad

Pr. LAMRANI Moulay Omar
Pr. LEKEHAL Brahim

Pr. MAHASSIN Fattouma*
Pr. MEDARHRI Jalil

Pr. MIKDAME Mohammed*
Pr. MOHSINE Raouf

Pr. NOUINI Yassine

Pr. SABBAH Farid

Pr. SEFIANI Yasser

Pr. TAOUFIQ BENCHEKROUN Soumia

Décembre 2002

Pr. AL BOUZIDI Abderrahmane*
Pr. AMEUR Ahmed *

Pr. AMRI Rachida

Pr. AOURARH Aziz*

Pr. BAMOU Youssef *

Pr. BELMEJDOUB Ghizlene*

Stomatologie Et Chirurgiex¥la-Faciale
Neurologie

ORL

Anesthésie-Réanimation

Anesthésie-Réanimation
Neurologie

Néphrologie
Pneumo-phtisiologie
Gastro-Entérologie
Cardiologie

Pédiatrie

Rhumatologie

Anatomie
Radiologie

Radiologie

Chirurgie Générale
Radiologie
Anesthésie-Réanimation
Neuro-Chirurgie

Chirurgie-Pédiatrique
Chirurgie Générale
Pédiatrie

Neuro-Chirurgie
Chirurgie Générale
Chirurgie Thoracique
Traumatologie Orthopédie
Chirurgie Vasculaire Périplugre
Médecine Interne
Chirurgie Générale
Hématologie Clinique
Chirurgie Générale
Urologie

Chirurgie Générale
Chirurgie Vasculaire Péripipde
Pédiatrie

Anatomie Pathologique

Urologie

Cardiologie
Gastro-Entérologie

Biochimie-Chimie

Endocrinologie et MalasiMétaboliques



Pr. BENZEKRI Laila

Pr. BENZZOUBEIR Nadia

Pr. BERNOUSSI Zakiya

Pr. BICHRA Mohamed Zakariya*
Pr. CHOHO Abdelkrim *

Pr. CHKIRATE Bouchra

Pr. ELALAMI EL FELLOUS Sidi Zouhair
Pr. EL HAOURI Mohamed *

Pr. EL MANSARI Omar*

Pr. FILALI ADIB Abdelhai

Pr. HAJJI Zakia

Pr. IKEN Ali

Pr. JAAFAR Abdeloihab*

Pr. KRIOUILE Yamina

Pr. LAGHMARI Mina

Pr. MABROUK Hfid*

Pr. MOUSSAOUI RAHALI Driss*
Pr. MOUSTAGHFIR Abdelhamid*
Pr. NAITLHO Abdelhamid*

Pr. OUJILAL Abdelilah

Pr. RACHID Khalid *

Pr. RAISS Mohamed

Pr. RGUIBI IDRISSI Sidi Mustapha*
Pr. RHOU Hakima

Pr. SIAH Samir *

Pr. THIMOU Amal

Pr. ZENTAR Aziz*

Janvier 2004

Pr. ABDELLAH El Hassan

Pr. AMRANI Mariam

Pr. BENBOUZID Mohammed Anas
Pr. BENKIRANE Ahmed*

Pr. BOUGHALEM Mohamed*
Pr. BOULAADAS Malik

Pr. BOURAZZA Ahmed*

Pr. CHAGAR Belkacem*

Pr. CHERRADI Nadia

Pr. EL FENNI Jamal*

Pr. EL HANCHI ZAKI

Pr. EL KHORASSANI Mohamed
Pr. EL YOUNASSI Badreddine*
Pr. HACHI Hafid

Pr. JABOUIRIK Fatima

Pr. KHABOUZE Samira

Pr. KHARMAZ Mohamed

Dermatologie
Gastro-Entérologie
Anatomie Pathologique
Psychiatrie
Chirurgie Générale
Pédiatrie
Chirurgie Péatrique
Dermatologie
Chirurgie Générale
Gynécologie Obstétrique
Ophtalmologie
Urologie
Traumatologie Orthopédie
Pédiatrie
Ophtalmologie
Traumatologie Orthopédie
Gynécologie Obstétrigu
Cardiologie
Médecine Interne
Oto-Rhino-Laryngologie
Traumatologie Orthopédie
Chirurgie Générale
Pneumophtisigi®
Néphrologie
Anesthésie Réanimation
Pédiatrie
Chirurgie Générale

Ophtalmologie
Anatomie Pathologique
Oto-Rhino-Laryngobgi
Gastro-Entérologie
Anesthésie Réanimation

Stomatologie et Chirurgie Midlo-faciale

Neurologie

Traumatologie Orthopédie
Anatomie Pathologique
Radiologie

Gynécologie Obstétrique
Pédiatrie
Cardiologie

Chirurgie Générale
Pédiatrie

Gynécologie Obstétrique
Traumatologie Orthopédie



Pr. LEZREK Mohammed*
Pr. MOUGHIL Said

Pr. OUBAAZ Abdelbarre*
Pr. TARIB Abdelilah*

Pr. TIJAMI Fouad

Pr. ZARZUR Jamila

Janvier 2005

Pr. ABBASSI Abdellah

Pr. AL KANDRY Sif Eddine*
Pr. ALAOUI Ahmed Essaid
Pr. ALLALI Fadoua

Pr. AMAZOUZI Abdellah

Pr. AZIZ Noureddine*

Pr. BAHIRI Rachid

Pr. BARKAT Amina

Pr. BENHALIMA Hanane

Pr. BENYASS Aatif

Pr. BERNOUSSI Abdelghani
Pr. CHARIF CHEFCHAOUNI Mohamed
Pr. DOUDOUH Abderrahim*
Pr. EL HAMZAQUI Sakina*
Pr. HAJJI Leila

Pr. HESSISSEN Leila

Pr. JIDAL Mohamed*

Pr. LAAROUSSI Mohamed
Pr. LYAGOUBI Mohammed
Pr. NJAMANE Radouane*
Pr. RAGALA Abdelhak

Pr. SBIHI Souad

Pr. ZERAIDI Najia

Décembre 2005
Pr. CHANI Mohamed

Avril 2006

Pr. ACHEMLAL Lahsen*

Pr. AKJOUJ Said*

Pr. BELMEKKI Abdelkader*

Pr. BENCHEIKH Razika

Pr. BIYI Abdelhamid*

Pr. BOUHAFS Mohamed El Amine
Pr. BOULAHYA Abdellatif*

Pr. CHENGUETI ANSARI Anas
Pr. DOGHMI Nawal

Pr. ESSAMRI Wafaa

Urologie

Chirurgie Cardio-Vasculaire
Ophtalmologie

Pharmacie Clinique
Chirurgie Générale
Cardiologie

Chirurgie Réparatrice eaflique
Chirurgie Générale

Microbiologie
Rhumatologie
Ophtalmologie

Radiologie

Rhumatologie
Pédiatrie

Stomatologie et Chirurgie Ml Faciale
Cardiologie

Ophtalmologie

Ophtalmologie

Biophysique
Microbiologie

Cardiologie (mise en disponibilité)

Pédiatrie

Radiologie

Chirurgie Cardio-vasculaire
Parasitologie

Rhumatologie

Gynécologie Obstétrique
Histo-Embryologie Cytogénétique
Gynécologie Obstétrique

Anesthésie Réanimation

Rhumatologie
Radiologie
Hématologie
O.R.L
Biophysique
Chirurgie - Pédiateq
Chirurgie Cardio — Vastaire
Gynécologie Obstétrique
Cardiologie
Gastro-entérologie



Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.

FELLAT Ibtissam
FAROUDY Mamoun

GHADOUANE Mohammed*

HARMOUCHE Hicham
HANAFI Sidi Mohamed*
IDRISS LAHLOU Amine*
JROUNDI Laila
KARMOUNI Tariq

KILI Amina

KISRA Hassan

KISRA Mounir
LAATIRIS Abdelkader*
LMIMOUNI Badreddine*
MANSOURI Hamid*
OUANASS Abderrazzak
SAF| Soumaya*
SEKKAT Fatima Zahra
SOUALHI Mouna
TELLAL Saida*
ZAHRAOUI Rachida

Octobre 2007

Pr. ABIDI Khalid

Pr. ACHACHI Leila

Pr. ACHOUR Abdessamad*
Pr. AIT HOUSSA Mahdi*
Pr. AMHAJJI Larbi*

Pr. AMMAR Haddou*

Pr

. AOUFI| Sarra
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.

BAITE Abdelouahed*
BALOUCH Lhousaine*
BENZIANE Hamid*
BOUTIMZINE Nourdine
CHARKAOUI Naoual*
EHIRCHIOU Abdelkader*
ELABSI Mohamed

EL MOUSSAOQOUI Rachid
EL OMARI Fatima
GANA Rachid

GHARIB Noureddine
HADADI Khalid*

ICHOU Mohamed*
ISMAILI Nadia
KEBDANI Tayeb
LALAOUI SALIM Jaafar*

Cardiologie
Anesthésie Réanimation
Urologie
Médecine Interne
Anesthésie Réanimation
Microbiologie
Radiologie
Urologie
Pédiatrie
Psychiatrie
Chirurgie — Pédiatrique
Pharmacie Galénique
Parasitologie
Radiothérapie
Psychiatrie
Endocrinologie
Psychiatrie
Pneumo — Phtisiologie
Biochimie
Pneumo — Phtisiologie

Réanimation médicale
Pneumo phtisiologie
Chirurgie générale
Chirurgie cardio vasculaire
Traumatologie orthopédie
ORL
Parasitologie
Anesthésie réanimation
Biochimie-chimie
Pharmacie clinique
Ophtalmologie
Pharmacie galénique
Chirurgie générale
Chirurgie générale
Anesthésie réanimation
Psychiatrie
Neuro chirurgie
Chirurgie plastique etadgirice
Radiothérapie
Oncologie médicale
Dermatologie
Radiothérapie
Anesthésie réanimation



Pr. LOUZI Lhoussain*

Pr. MADANI Naoufel

Pr. MAHI Mohamed*

Pr. MARC Karima

Pr. MASRAR Azlarab

Pr. MOUTAJ Redouane *
Pr. MRABET Mustapha*
Pr. MRANI Saad*

Pr. OUZZIF Ez zohra*

Pr. RABHI Monsef*

Pr. RADOUANE Bouchaib*
Pr. SEFFAR Myriame

Pr. SEKHSOKH Yessine*
Pr. SIFAT Hassan*

Pr. TABERKANET Mustafa*
Pr. TACHFOUTI Samira

Pr. TAJDINE Mohammed Tarig*

Pr. TANANE Mansour*
Pr. TLIGUI Houssain
Pr. TOUATI Zakia

Décembre 2007
Pr. DOUHAL ABDERRAHMAN

Décembre 2008

Pr ZOUBIR Mohamed*
Pr TAHIRI My El Hassan*

Mars 2009

Pr. ABOUZAHIR Ali*

Pr. AGDR Aomar*

Pr. AIT ALI Abdelmounaim*

Pr. AIT BENHADDOU EI hachmia

Pr. AKHADDAR Ali*

Pr. ALLALI Nazik

Pr. AMAHZOUNE Brahim*
Pr. AMINE Bouchra

Pr. ARKHA Yassir

Pr. AZENDOUR Hicham*
Pr. BELYAMANI Lahcen*
Pr. BJIJOU Younes

Pr. BOUHSAIN Sanae*
Pr. BOUI Mohammed*

Pr. BOUNAIM Ahmed*

Pr. BOUSSOUGA Mostapha*

Microbiologie

Réanimation médicale

Radiologie

Pneumo phtisiologie
Hématologique
Parasitologie

Médecine préventive sanibligue et hygiene

Virologie
Biochimie-chimie
Médecine interne
Radiologie
Microbiologie
Microbiologie
Radiothérapie
Chirurgie vasculaire pgnerique
Ophtalmologie
Chirurgie générale
Traumatologie orthopédie
Parasitologie
Cardiologie

Ophtalmologie

Anesthésie Réanimation
Chirurgie Générale

Médecine interne
Pédiatre
Chirurgie Générale
Neurologie
Neuro-chirurgie
Radiologie
Chirurgie Cardio-vasculaire
Rhumatologie
Neuro-chirurgie
Anesthésie Réanimation
Anesthésie Réanimation
Anatomie
Biochimie-chimie
Dermatologie
Chirurgie Générale
Traumatologie orthopédiqu



Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.

CHAKOUR Mohammed *
CHTATA Hassan Toufik*
DOGHMI Kamal*

EL MALKI Hadj Omar

EL OUENNASS Mostapha*
ENNIBI Khalid*

FATHI Khalid

HASSIKOU Hasna *
KABBAJ Nawal

KABIRI Meryem
KARBOUBI Lamya
L'KASSIMI Hachemi*
LAMSAOQOURI Jamal*
MARMADE Lahcen
MESKINI Toufik
MESSAOUDI Nezha *
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La douleur est un symptédme subjectif complexe aqgiepun probléme de
définition. L'organisation mondiale de la santé (®M&finit la douleur comme
« sensation désagréable et une expérience émdt@eneréponse a une atteinte
tissulaire réelle ou potentielle ou décrite enteemes » [1].

C'est un mécanisme protecteur pour le corps; i€ggde comportements
qui visent a en corriger l'origine et a limiter @séquences.

Par ailleurs, les individus varient largement ddear sensibilitéau
stimulus douloureux, certains parmi eux ont unemép exagérée a la douleur
(hyperpathie), pendantque d'autres se montreriviesigent indifférents. Bien que
des facteurs multiples puissent étre responsablegsl différences, la variabilité
de la sensibilité ala douleur aussi peut étre dualdférences sous- jacentes dans
la neurophysiologie de la nociception. [2]

L'insensibilité congénitale a la douleur est undadiz tres rare, il en existe
différents types s’intégrant le plus souvent damscadre d’'une neuropathie
sensitive héréditaire. [3]

Elle est caractérisée par, un affaiblissement digm@deperception de la
douleur depuis la naissance, causé généralemeninpaneuropathie héréditaire
autosomique [4] qu’'on détaillera par la suite.

L’'observation du déficit sensoriel, associé a demnmlies ostéo-
articulaires et trophiqgues qu’il entraine, est parmes signes essentiels
révélateurs des insensibilités congénitales audedo.

L'ostéo-arthropathie nerveuse, survenant au cdaffection engendrant
une insensibilité profonde, ainsi que le mal penfibrplantaire  constituent des

complications redoutables dans la majorité des[ths.



L’'objectif decetravail est de rappeler ces affewioarissimes, et de
mettre surtout I'accent sur les manifestations apédiques souvent source
d’handicap et de difficulté diagnostique et de@®es charge a la lumiére d’'une

série de huit observations. [5]



A. HISTORIQUE :

Les neuropathies sensitives sont rares et resiggieemps mal connues, d'ou

une classification incertaine.

Un cas d'analgésie congénitale aurait été rappateé la premiére fois en
1663 par William Harvey devant la cour d'Angleteaw roi Charles 1ler.

La premiére observation a été rapportée en 185%; am cas touchant les
pieds, décrit par Nélaton [6], a qui 'on doit sandmination d’acropathie
ulcéromutilante familiale.

En 1922, Hicks a décrit 34 cas [7], tous membresmiael méme famille
londonienne, et dont les autopsies confirmaiemtéigénérescence des neurones
des ganglions rachidiens postérieurs.

Puis, a partir de 1932 et pendant dix ans, Thédej& a suivi chez une
méme patiente I'évolution de la maladie qui a gos nom. Il a colligé alors
quatre observations personnelles et les a ajoudéeslles de la littérature
publiées depuis 1903 pour étudier une série de a9 It remarqua que le
syndrome trophique localisé aux membres infériétmg constant, alors que la
localisation aux membres supérieurs n’était notée dans trois cas. Dans sa
série, Thévenard nota que l'atteinte du membre rgaypésurvint deux a neuf
ans apres celle du membre inférieur.

Dans dix observations, Tocantis et Reimann notajast|'atteinte des deux
membres supérieurs deébutait par des phlycténeségoaiuaient vers des
ulcérations de la face dorsale de la derniere pbelaparfois précédée de
douleurs fulgurantes a type de crampes [9].

Denny-Brown identifie en 1951 une forme particudied'acropathie

ulcéromutilante, avec dystrophie des fibres nermgusyéliniques des racines



postérieures, associant des l|ésions nerveuses phfagues a une
déegeénérescence primitive des ganglions rachidiens3cet S2.
Et c’est en 1973, que Trusch [10], précise les trateres nécessaires pour
porter le diagnostic d’'indifférence congénitaleabuleur :
1- Absence de perception de la douleur depuis la
naissance ;
2- La totalité de la surface corporelle est intéressée
3- Toutes les autres sensibilités doivent étre intaetdes
réflexes ostéo-tendineux sont normaux.

Tandis que Dyck et Coll [11] établirent en 1975 wtassification qui
regroupe sous le terme de neuropathies sensitérésdlitaires, des affections qui
ont en commun les caractéristiques suivantes :

1- Elles sont généralement héréditaires ;

2- Il y a une implication sélective des neurones $ési
périphériques ;

3- L'implication des neurones est typiquement cellee qu
I'on voit dans les dégénérescences des systemes.

B. Génétigue :

-Il s'agit d'une maladie héréditaire. En détaillatgns ce chapitre
les cing difféerents types des neuropathies sessitiveréditaires sur le
plan génétique.

-Des approches génétiques sont bien développéaslalanaladie
de Thévenard :

Le mode de transmission prépondérant de cette madstl autosomique

dominant. Dans certains pédigrées, une hérédiediéX ne peut étre exclue



(absence de transmission pere-fils). La pénétraragble incompléte, elle est
sans aucun doute age-dépendante.

Dans trois familles, deux d’origine australiereteune autrichienne, un
locus a été identifié par Garth Nicholson et aBg2.1-g22.3 dans une région
de 8 cM, délimité par les marqueurs microsatelld®$318-D9S176 [12].

De méme nous avons étudié une famille francaisdeophénotype
HSAN | correspond a une région. Ce locus semble ébre fréquent. Le gene
correspondant n’a pas encore été identifié.

L’atteinte motrice qui peut étre plus marquéesdaartaines familles
rend délicat le classement du phénotype. Il estsdimite entre HSAN | et
CMT2.

Ainsi, un locus a été identifié sur le chromosomep®dur un phénotype
CMT2 qui se caractérisait pourtant par des troulslessitifs majeurs avec
ulcérations plantaires et amputation des orteixz ¢bs patients.

Ce locus a été initialement dénommé CMT2B maigouad hui
beaucoup s’accordent pour I'associer a un phéndt#gN |.

Ces données démontrent donc I'hétérogénéité igéeétu phénotype
HSANI.

Au plan pratigue, ne peut étre proposé qu’un rthatic moléculaire
indirect par marqueurs polymorphes dans les famillsuffisamment
informatives pour une analyse de liaison [13, 14].

-Dans I'acropathie précoce récessive quadridistal€hévenard :

Cette maladie est transmise selon le mode autosenmgressif, mais le
gene n’a pas encore été localisé.

Une consanguinité est souvent présente. Mais lessparadiques sont

fréequents et des cas d’hérédité liés a I'’X sontritepar Axelrod Kondo et
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Horikawa parlent d’hétérogénéité génétique et dasipurs pathologies
différentes regroupées sous le terme de N.S.Hpelty15].
-Dans le syndrome de Riley-Day ou de dysautonoanigliale :

C’est unemaladie tres rare, a transmission auteg@miecessive, atteignant
principalement les juifs  ashkénazes.Cetteneunapat trés riche
sémiologiquement, a été décrite pour la premidsecio 1949 [16].

-Dans l'insensibilité congénitale a la douleur@eaehidrose :

La transmission se fait sur le mode autosomalessifc@vec une expression
variable [17]. Il n’existe pas de distribution ralei caractéristique.

Le géne responsable a été localisé en 1991 sunréenosome 1q [18] et
des études récentes [19,20] ont permis de biemaraitévidence des anomalies
de ce géene de 23kb appelées TRKA (ou NRTK1).

-Dans la neuropathie sensitive héréditaire de Low :

Cette maladie est transmise selon le mode autosemagessif.

Le gene responsable a été localisé sur le chrame4p [21].



PATIENTS




OBSERVATION N°1

Identité du patient :

HH est née en 1986 de parents sains ; elle estrtae 2’'une fratrie de
guatre ; vaccinée selon le PNI, de tres bas NSE.

Antécédents familiaux

Pas notion de consanguinité des parents.

Son pére est traité pour syphilis génitale.

Sa mere est suivie pour cirrhose hépatique chreniqu

Deux sceurs vivantes agees respectivement de ¥bahs ans suivies
pour une neuropathie sensitive héréditaire. (Olagiemns N°6 et N°8).

Antécédents personnels

HH est issue d’'une grossesse non suivie menéena ccouchement a
domicile.

A I'age de 4 ans, elle a eu une dermatose au wigeavisage non traitée.
Le développement psychomoteur est tout a fait nbemnka croissance staturo-
pondérale est correcte.

Histoire de la maladie :

Le début de la maladie remonte a I'dge de 6an$gggrarition d'un mal
perforant plantaire droit suite a une blessureupaclou souillé.(FigureN°1)

La patiente a bénéficié d’'une bacilloscopie quiresenue négative, et
une biopsie du mal perforant qui ne montrait pasedmns spécifiques d’ou le
diagnostic de la Ieépre a été éliminé.

L’association des cicatrices indélébiles sur leages et le mal perforant

plantaire a nécessité une hospitalisation au cerde P2 (hématologie-



oncologie) pour complément de bilan. Elle en egiesavec le diagnostic d’'une
neuropathie sensitive héréditaire avec un traiténsymptomatique de sa Iésion

plantaire.

Evolution orthopédique :

La patiente a présenté une surinfection du mdbpaert plantaire. Elle
fut adressée au service de traumatologie orthopédigfantile pour prise en
charge, ou elle a bénéficié a 'age de 8ans d’'watage au bloc opératoire avec
des soins locaux intensifs, et semelle orthopédimue éviter I'appui, mais sans
amelioration. L’évolution s’est compliquée d’unetéss arthrite de la cheville
droite avec impotence fonctionnelle. (Figure N°2)

HH a bénéficié d'un traitement chirurgical avec uadibiothérapie et
immobilisation par platre cruro-pédieux.

L’évolution s’est marquée par l'assechement de fdition avec
destruction massive des os de l'arriéere pied eylask de la cheville. (Figure
N°3)

Par la suite, I'enfant a présenté une fracturphdigaire tibiale gauche a
'age de 12ans, passée inapercue. La patientencaittia marcher et I'évolution
s’est faite vers une pseudarthrose hypertrophiguec une déformation de la
jambe. (Figure N°4)

La patiente a présenté aussi une fracture bi-naliéo

Un traitement orthopédique a été envisagé par inlisation par platre
cruro-pédieux pendant deux mois mais sans consiolida

Trois mois plus tard, elle a bénéficié de la pdse fixateur externe avec
compression du foyer. L’évolution était favorable@aune bonne consolidation.
(Figure N°5)
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L’enfant a présenté par la suite un genou varunit,diieigure N°6) au
dépend du tibia, qui s’est aggravé par la suittasant apparaitre une plaie au
niveau du bord externe du talon droit accompagnéaladénopathie inguinale
droite. Ce qui a nécessité une ostéotomie de salgn évoluant
favorablement. (Figure N°7)

Six mois plus tard, la patiente a été hospitalséa une tuméfaction de
la cheville droite sans fievre avec un bilan biadpg normal. (Figure N°8)

Sur la radiographie, on observe une destructicaidates os du tarse et de
I'extrémité inférieure des deux os de la jambetdroi

Sur I'échographie, on a noté un épanchement #drdculaire d’aspect
homogene.

Par ailleurs, la ponction de la cheville a ramenéliguide jaune citrin
stérile, ce qui oriente vers une arthropathie negrque qui a relativement
évolué favorablement apres immobilisation platde deux mois vers

I'ankylose en position de la fonction.

Evolution générale :

a)examen général

L’enfant était en assez bon état général, apyrétayec des cicatrices de
|ésions frontale et nasale au niveau du visage @lgeslermatose non traitée.

b) examen de la bouche :

HH a bénéficié d’une prothése dentaire a 'adge Haris, vu son mauvais
état bucco-dentaire, faite au service d’odontoladgela faculté de médecine
dentaire.(L’extraction des dents s’est faite sassthésie)

c)examen neurologique :

La motricité et le tonus sont normaux.
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Les réflexes ostéo tendineux sont présents etanox.
La sensibilité tactile est conservée.
La sensibilité thermo-algique est perturbée.
La sensibilité profonde : le test du sens de pmsitles orteils ne met en
évidence aucune anomalie.
Le systéme nerveux autonome :
-Il n’y a pas de trouble vasomoteur.

-Il n’existe pas de variations tentionnelles niyghtension orthostatique.

-le transit intestinal est normal.

-Il N’y a pas de perturbation de la sudation oledacrymation.
Les nerfs craniens :

Le nerf olfactif (1) : pas de trouble de I'odorat.

Le nerf optique (lI) : acuité visuelle normale.

Les nerfs (lll, IV, VI) : mobilité extrinséque noaie.

Réflexe pupillapbotomoteur et convergence normaux.
Le nerf trijumeau (V) : le nerf moteur ne montrerride particulier.
Le réflexarnéen est présent.
La serlgd® au niveau de la langue est legerement

perturbée, les papilles sont présentes.

Le nerf facial (VII) : normal.

Le nerf auditif (VIII) : il Ny a pas de surdité.

Les nerfs (IX, X, XI) : il n’existe pas de difficd a la déglutition.

Le nerf (XII) : la mobilité de la langue est normal

d) examen des aires ganglionnaires :

On a noté une présence d'une adénopathie cruralee,dmobile non

inflammatoire douloureuse a la palpation.
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e) examen cardio-vasculaire :

L’auscultation cardio-vasculaire est normale.

f) examen pleuro-pulmonaire

Il ne montre rien de particulier.

q) examen de 'abdomen :

Il est sans patrticularité.

Examens complémentaires :

a) Bilans non spécifiques :
Protidémie : 58g/I

Urée sanguine : 0,20g /I
Glycémie : 0,80g/I
Calcémie : 80mg/I
Numeération formule sanguine :
GB: 8960/mm3
GR: 4 400 000/mm3
Hb: 9,6g/dI
Ht: 29,8%
VGM: 73,11l
CCMH:30.2g/dl
Plaquettes:581000/mm3
CRP:40mg/I

b) Bilans spécifiques:

-Test a I'histamine: anormal au niveau des extésrsupérieures et inférieures.
-Liquide céphalo-rachidien: normal
-L’électromyogramme:

+ Une atteinte mono-n&ale;
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+Absence de potentiglsitif au niveau des extrémités.
-L’électroencéphalogramme : normal.
-Le potentiel évoqué sensitif : sans partictgari
-La biopsie nerveuse révele :

+Raréfaction des fib@syeliniques avec perte équivalente

des fibres myélinisées de gros calibre.
+Dégénérescence nelesensitive.
+Atrophie axonale.

-La biologie: dysglobulinémie avec augmentaties IgA sécrétoires.
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OBSERVATION N°2

Identité du patient :

HN est née en 1996 de parents sains, l'ainée dftatée de trois,

d’origine rurale non vaccinée et de tres bas NSE.

Antécédents familiaux

+Notion de consanguinité familiale du premier degré
+Pére traité pour syphilis.

+Trois cousins décédeés par la maladie de Thévenard.
+Une sceur vivante suivie pour la méme maladie.

+Les deux autresfrére et sceur sont sains et bitans.

Antécédents personnels :

HN est née au terme d'une grossesse de neuf mais smvie,
I'accouchement a eu lieu a domicile.

Histoire de la maladie :

Le début de la maladie remonte a I'dage de sept parisdéchaussement
dentaire spontané et progressif qui a motivé unasutation de
stomatologie, lors de celle-ci on a constaté untepge substance de la
levre supérieure et des pulpes des doigts accorépagies troubles
trophiques.

A linterrogatoire, la maman a pris de rattachers skésions a

I'automutilation d’ou le diagnostic d’acropathie Icéro-mutilante a été
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soulevé. Puis la patiente fut adressée au servieetrdumatologie
orthopédique infantile pour complément thérapewtiqu

Evolution orthopédique :

A TI'age de 5 ans, HN est hospitalisée pour un mealorant plantaire du
pied droit manifestement surinfecté avec déchaussemu pied. Malgré le
traitement, I'évolution s’est marquée par I'insasitbn d’une tuméfaction de la
cheville droite dans un contexte de fievre et diation de |'état général.

Sur le plan biologique, on a noté une accélératlenla vitesse de
sédimentation avec une hyperleucocytose.

En parallele, une échographie a été réalisée, qumaatré un
épanchement articulaire avec collection hétérogdmda face interne de la
jambe. Par ailleurs, la ponction de la chevillamené un liquide purulent.

Devant ces éléments, le diagnostic d’'une ostéaitartte la cheville
droite a été posé. (Figure N°9)

En vue d’'une ankylose de la cheville en positionlaldonction, un
drainage chirurgical a été réalisé, et en méme gamp immobilisation platrée
avec fixateur par méthode d’ILIZAROVE a été effeému(Figure N°10).Mais
I'évolution a été marquée par l'installation d’'usepticémie avec aggravation
des lésions osseuses, ce qui a imposé 'amputdtiqed droit. (Figure N°11)

Les suites étaient favorables, HN porte un appageil (prothese de la
jambe), mais l'apparition des escarres au niveasl ztmes d’appui et des
moignons a demandé plusieurs reprises chirurgicaesbien que HN a
abandonné sa prothese.

Un an plus tard, la patiente a fait une chute sunémbre gauche ayant
occasionné une fracture diaphysaire du fémur gaiEigure N°12).

L’échographie de la hanche a montré :
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+Un épanchement articulaire unique de 13mm au uiwkacul de sac
antérieur de la hanche gauche.

+Une fracture avec chevauchement diaphysaire supédu fémur
gauche.

+Adénopathie inguinale gauche.

Par ailleurs, la ponction a ramené un liquide héyuat

La patiente a été traitée par un platre pelvi-pédie

Malheureusement, elle évoluait vers l'installatidiune pseudarthrose
du fémur gauche, qui s’est consolidée par la s(kiguresN°13 et N°14)

Evolution générale :

a) Examen général :

A l'inspection, on a noté une dysmorphie craniadkcavec de multiples
cicatrices et mutilations d’ages différents touchsurtout les membres et
les extrémités.

b) Examen de la bouche :

Au niveau de la langue on noteune perte de sulesiamtant sur la pointe
de la langue et des phlyctenes au niveau de laifdeene de la levre
supérieure

c) Examenneurologique :

Le tact épicritique est perturbé.

La douleur a la piqure n’est retrouvée a aucunandu corps.

La douleur déclenchée a la pression unguéale st nu

La sensibilité thermique est absente.

Insensibilité diffuse a la douleur.

La sensibilité profonde : Le test du sens de positles orteils ne met en

évidence aucune anomalie.
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Il N’y a pas d’amyotrophie.
Le systéme nerveux autonome :
-Il n’y a pas de trouble vasomoteur.
-Il n’existe pas de variations tentionnelles niyghtension orthostatique.
-Le transit intestinal est normal.
-Il n’y a pas de perturbations de la sudation oladgymation.
Les nerfs craniens :
Le nerf olfactif(l) : Pas de trouble de I'odorat.
Le nerf optique(ll) : Acuité visuelle normale.
Les nerfs (lll, IV, VI) :
-Mobilité extrinséque normale ;
-Réflexe pupillaire photomoteur et convergenceraux.
Le nerf trijumeau(V):
-le nerf moteur ne montre rien de particulier.
-le réflexe cornéen est présent.
-la sensibilité au niveau de la langue est légerd perturbée, les
papilles sont présentes.
Le nerf facial (VII) : Normal
Le nerf auditif(\VIIl) : Surdité périphérique dutéddroit.
Les nerfs (IX, X, XI) : Il nexiste pas de diffitté a la déglutition.
Le nerf (XII) : la mobilité de la langue est noidma
+Les réflexes ostéoarticulaires sont vifs.
+Une hypotonie musculaire.

d) Examen des aires ganglionnaires :

Les aires ganglionnaires sont libres.

e) Examen cardio-vasculaire :
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-L'auscultation normale.

-Les pouls périphériques sont présents et symésiqu

f) Examen pleuro-pulmonaire :

Il ne montre rien de particulier.

g) Examen abdominal :

Il est également normal.

Examens complémentaires :

a) Bilans non spécifiques :
Protidémie : 55 g/l

Urée sanguine : 0.25g/
Glycémie : 0.99¢/I
Calcémie : 84mg/l
Vitesse de sédimentation : 55mm/h
Numération formule sanguine :

GB: 11.000/mm

GR: 3.870.000/mm

Hb: 8.5g/dl

Ht: 26.1%

VGM: 70.7 fi

CCMH: 28.4g/dl

Plaquettes: 405.000/mm
CRP : 49mg/l
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b) Bilans spécifiques :

-Test a I'histamine : normal

-Test a la Naloxone : réversible

-Liguide céphalo-rachidien : normal
-L’électromyogramme : normal
-L’électroencéphalogramme : normal

-Le potentiel évoqué sensitif : sans particularité
-La biopsie nerveuse : normale

-L e caryotype : n'est pas fait

-Métabolisme de tréptophane : n’est pas fait
-Dosage d’endorphine : n’est pas fait

-La biologie : absence de dysglobulinémie.
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OBSERVATION N°3

Identité du patient :

WB est née en 1996 de parents sains, I'ainée dhatige de trois,
vaccinée selon le PNI, de trés bas NSE.

Antécédents familiaux

-Un frere décédé a I'age de 4ans suite aux coatpits de la
maladie de Thévenard.
-Un autre frere vivant suivi pour la méme maladie.

Antécédents personnels :

WB est issue d’'une grossesse suivie au centramte,smenée a
terme, 'accouchement a eu lieu a domicile.

Histoire de la maladie :

Le début de la maladie remonte a I'dge de cing rpais!’installation
spontanée et progressive des ulcérations érythéasestau niveau des membres
supérieurs prédominant surtout aux extrémités ftda dorsale des deux avants
bras.

Le bilan radiologique a objectivé des Iésions osssilatérales évoquant
des fractures d’ages différents, plusieurs diageosnt été souleveés :

+L’ostéogenese imparfaite ;
+Le syndrome de Silverman ;
+L’insensibilité congénitale a la douleur.

L’interrogatoire a relevé que ces lésions sont apport avec une
automutilation et des chutes fréquentes, ayantsomwae des déformations

osseuses que WB tolérait bien, si bien qu’ellepais motivé la consultation.
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Devant ces arguments, le diagnostic de l'inserigbdongénitale a la
douleur a été retenu. Puis WB a été suivie au @erde traumatologie
orthopédique infantile jusqu’a I'adge de six ans.

Evolution orthopédique :

A l'age de six ans, WB a installé une tuméfactienla cheville gauche
remontant jusqu’a la jonction du tiers inférieurtiers moyen de la jambe,
évoluant dans un contexte de fievre non chiffréatération de I'état général.

La radiographie a montré des signes d’ostéo asthdié la cheville
compliquée d’'une fracture du 1/3 inférieur du tigauche.(Figure N°15)

Le bilan biologique a objectivé :
+Une vitesse de sédimentation élevee ;
+Une hyperleucocytose.

WB a bénéficié d’'un drainage chirurgical avec imihsation par attelle
associée a une antibiothérapie par voie parentéFatpire N°16)

L’évolution s’est marquée par I'amélioration detde général et la
régression des signes locaux mais avec persistiiooe perte de substances
osseuses importantes allant du tiers moyen dujtis@gu’au calcanéum. (Figure
N°17)

Le pied ne tenait a la jambe que grace a un peitit ge partie molle qui
faisait moins d’'un centimeétre de diamétre avecralign de la vascularisation
distale. (Figure N°18)

Vu que la chance de consolidation était minime'agiplui ne se faisait
plus que sur la partie distale de la jambe, l'iatan d’amputation a été
imposée. (Figure N°19)
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Les suites opératoires ont été marquées par utement avec lachage
de sutures du moignon, ayant nécessité une regriaggicale avec une bonne
cicatrisation.

Un appareillage a été confectionné, mais celuitait énal toléré au
niveau des zones d’appui, si bien WB a abandonpéashaése.

Deux ans plus tard, WB a présenté une tuméfadtiportante de la
racine du membre inférieur droit dans un contegtéa@re, d’accélération de la
vitesse de sédimentation et d’hyperleucocytosgugei N°20)

Sur la radiographie on a observé une hanche coenpdgit luxée.

L’échographie a objectivé : un épanchement ligmdigaspect homogéne
siégeant au niveau de la loge inguinale et la éxterne de la racine de la cuisse
avec une désinsertion de la téte fémorale du cotyle

La ponction articulaire a ramené un liquide hémadigt le prélevement
de la synoviale pour I'étude anatomo-pathologigeétait pas concluant.

Par ailleurs, un drainage chirurgical avec réductite la luxation et
fixation par des broches trans-articulaire a édigé en association avec une
immobilisation par platre pelvi-pédieux et une hbiathérapie par voie
parentérale.

L’évolution s’est marquée par I'amélioration detdt général et local
avec apyrexie. L'ablation du platre et des brochesté réalisée six semaines
plus tard, WB a repris I'appui sur son membre droit

Malheureusement six mois plus tard, elle a refat méme
symptomatologie, avec cette fois ci des signeshic ceptique, qui a motivé
une reprise chirurgicale en urgence avec couveparaine antibiothérapie par

voie parentérale.

23



Evolution générale :

a) Examen général :

A I'age de 9 ans, la patiente est hospitalisée dsngtat grabataire avec des
conjonctives décolorées et des muqueuses seches.

b)Examen de la bouche :

Il N’y a pas de cicatrice d’automutilation ni daeede substance au niveau de la
langue et des levres.
Présence d’'une tuméfaction jugale.

c)Examen neurologique :

Patiente consciente, bien orientée dans le temjespace.
L e tonus et la force musculaire sont normaux.
Les réflexes ostéo-tendineux sont présents et notma
Le tact épicritique est perturbé.
La sensibilité thermique est également perturbée.
La sensibilit¢ profonde :Le test du sens de posities orteils ne met en
évidence aucune anomalie.
Le systéme nerveux autonome :
-Il n’y a pas de trouble vasomoteur.
-Il n’existe pas de variations tentionnelles niyghtension orthostatique.
-Le transit intestinal est normal.
-Il n’y a pas de perturbations de la sudation oladgymation.
Les nerfs craniens :
Le nerf olfactif(l) : Pas de trouble de I'odorat.
Le nerf optique(ll) : Acuité visuelle normale.
Les nerfs (lll, IV, VI) :

-Mobilité extrinséque normale ;
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-Réflexe pupillaire photomoteur et convergencemnaux.
Le nerf trijumeau(V):
-le nerf moteur ne montre rien de particulier.
-le réflexe cornéen est présent.
-la sensibilité au niveau de la langue est légerdg perturbée, les
papilles sont présentes.
Le nerf facial (VII) : Normal
Le nerf auditif(\VIIl) : Pas de surdité.
Les nerfs (IX, X, XI) : Il nexiste pas de diffitté a la déglutition.
Le nerf (XII) : la mobilité de la langue est noima

d) Examen des aires ganglionnaires :

Des poly adénopathies lenticulaires siégeant awanivde la région
cervicale droite, axillaire bilatérale et inguinaiéatérale.

e) Examen cardio-vasculaire :

-L’auscultation normale.
-Les pouls périphériques sont présents et symeétriqu

f) Examen pleuro-pulmonaire :

Il ne montre rien de particulier.

q) Examen de I'abdomen :

A la palpation ; on note la présence de :
+Une splénomégalie a 4 travers de doigts.
+Une hépatomégalie a 2 travers de doigts.

Examens complémentaires :

a) Bilans non spécifiques :
Protidémie : 50g/I

Urée sanguine : 0.22g/I
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Glycémie : 0.869/I
Calcémie : 75mg/I
Vitesse de sédimentation : 67mm/h
Numération formule sanguine :
GB : 15.000/mm
GR : 3.500.000/mm
Hb : 7.2g/dl
Ht : 24%
VGM : 70.2 fi
CCMH : 26.3g/dl
Plaquettes : 203.000/mm
CRP : 45mg/l

b) Bilans spécifiques :

-Test a I'histamine : normal
-Liquide céphalo-rachidien : normal
-L’électroencéphalogramme : normal
-L’électromyogramme : Les potentiels sensitifs watspas
mesurables.
-La biopsie nerveuse réveéle:

+Une perte des fibres myélinisées de petit et dyran
calibres.

+Absence de terminaisons nerveuses libres.
-L e caryotype : n’est pas fait

-La biologie : absence de dysglobulinémie.
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OBSERVATION N°4

Identité du patient :

M.B est né de parents sain§™2d’'une fratrie de trois, vacciné selon le
PNI, de trés bas NSE.

Antécédents familiaux

Une sceur vivante agée de onze ans suivie pour opgthie sensitive
héréditaire.

Un autre frere vivant agé de six ans, suivi pounéane maladie.

Pas notion de consanguinité des parents.

Antécédents personnels :

M.B est issu d’'une grossesse suivie au centre dig,smmenée a terme,
I'accouchement a eu lieu a domicile.

Histoire de la maladie :

Le début remonte a I'age de deux ans par l'ingtatlad’une fracture du
fémur gauche suite & une chute traitée par Jbmdgre 15jours, puis il a pris
'appui sur ses membres. L'apparition de craquenentaggravation de la
tuméfaction dans un contexte de fievre et d’alignatle I'état général ont
motivé la mere a consulter aux urgences, ou M.Breficié d’'une échographie
de la cuisse gauche qui a montré :
= Un épanchement liquidien hétérogene au niveauadigclilation du fémur et

de la hanche gauche.
» Présence des bulles d'aires avec destruction asseus
La radiographie a objectivé une fracture intérestanonction du tiers

supérieur et tiers moyen du fémur gauche avec siglostéite.
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L’enfant fOt adressé au service de traumatolodieopedique pour suivi
et complément thérapeutique.

A linterrogatoire, la maman a rapporté que sonaenffaisait tout le
temps des ulcérations cutanées avec perte de sobsta niveau de la pointe de
la langue et des pulpes des doigts. Devant ceefaisd’arguments le diagnostic
d’'une insensibilité congénitale a la douleur aréténu.

Evolution orthopédique :

Au service de traumatologie orthopédique, M.B agfiéi® d’'un drainage
de 1.5 litre de pus et d'un lavage abondant avécidEment tout en installant
un fixateur externe en association avec antibiegniérpar voie parentérale.

Quelques jours plus tard, M.B a commencé a appsyeison membre,
par conséquence une fracture au niveau de I'imgtiant de la fiche de fixateur
externe s’est installée. (Figure N°21).

Un mois plus tard, le patient est revenu au sempaga une tuméfaction
de la cuisse droite évoluant dans un contexte &adj d’accélération de la
vitesse de sédimentation et d’hyperleucocytose.

L’échographie a montré un épanchement septiquedygiée important
avec luxation de la hanche droite. Le diagnostarttirite de la hanche a été
POSe.

En parallele, M.B a bénéficié d’'une ponction atae évacuatrice de la
masse (Abord de Hunter) qui a ramené un liquidaulpat pour lequel un
prélevement bactériologiqgue a été fait, et une diople la capsule, de la
synoviale et du muscle ont été réalisé pour I'étarktomopathologique.

Sur le plan thérapeutique un drainage et une teilabondante ont

effectué du coété droit, et une ablation de fixaexterne avec pose de platre du
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c6té gauche, tout en associant une antibiothépievoie parentérale. (Figure
N°22).

L’évolution s’est marquée par une consolidation ldefracture avec
persistance d’une fistule et d’'un séquestre auanivie la cuisse gauche. (Figure
N°23).

Un mois plus tard, M.B a fait une chute qui a omwma® une fracture
cubitale gauche traitée orthopédiquement. Aprébldtn du platre, on a
constaté une tuméfaction en regard de la diaphysiate, qui était en rapport
avec une ostéomyélite négligée et une perte detasudes de la diaphyse
cubitale. (Figure N°24).

Le traitement consistait a la mise en place durelédvec une
antibiothérapie par voie parentérale. Mais malhgement une pseudarthrose
cubitale s’est installée au bout de quelques sarsa(frigure N°25).

Sept mois plus tard, M.B est revu au service, ciige ci pour une
fracture de la diaphyse humérale droite pour ldgueh platre a été mis en
place. (Figure N°26).

L’évolution : consolidation aprés six semaines.

Apres trois mois, selon les dires de sa maman, Mddmmenceé a faire
des traumatismes craniens volontaires (tapereact@ttre le mur) suite auxquels
il a développé des troubles de conscience, évoluard son déces avant
d’arriver a I'hépital.

Evolution générale :

a) Examen général :

Un enfant en assez bon état général, les conj@scsiont décolorées, avec
présence de multiples cicatrices et croltes cusam@eniveau des membres

supérieurs et inférieurs.
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b) Examen de la bouche :

Présence de cicatrices d’automutilation avec pitsubstance au niveau
des pulpes des doigts.

Présence d’'une tuméfaction buccale.

c) Examen neurologique :

+ Patient conscient.
¢+ Le tonus et la force musculaire sont normaux.
+ Les réflexes ostéoarticulaires sont présents ehaax.
¢+ Le tact épicritique est perturbé ;
+ La sensibilité thermique est également perturbée ;
+ La sensibilité profonde : Le test du sens de pwsities orteils ne met en
évidence aucune anomalie.
¢+ Le systéme nerveux autonome :
-Il n’y a pas de trouble vasomoteur ;
-Il n’existe pas de variations tentionnelles mygotension orthostatique ;
-Le transit intestinal est normal ;
-Il N’y a pas de perturbation de la sudation oladeymation.
+ Les nerfs craniens :
-Le nerf olfactif (I) : pas de trouble de I'odorat.
-Le nerf optique (ll) : acuité visuelle normale.
-Les nerfs (llI, 1V, VI) :
Mobilité extrinséque normale ;
Réflexe pupillaire photomoteur et convergence nopma

-Le nerf trijumeau (V) :
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Le nerf moteur ne montre rien de particularité ;
Le réflexe cornéen est présent ;
La sensibilité au niveau de la langue est normhds, papilles sont
présentes.
-Le nerf facial (VII) : normal.
-Le nerf auditif (VIII) : il N’y a pas de surdité.
-Les nerfs (IX, X, XI) : il n’existe pas une diffitté a la déglutition.
-Le nerf (XII) : la mobilité de la langue est nofdma

d) Examen des aires ganglionnaires :

Les aires ganglionnaires sont libres.

e) Examen cardio-vasculaire :

Il ne montre rien de particulier.

f) Examen pleuro-pulmonaire :

Il est tout a fait normal.

q) Examen de I'abdomen :

Il est normal.

Examens complémentaires :

a) Bilans non spécifiques :
Protidémie : 53 g/I.

Urée sanguine : 0.21 g/l.

Glycémie : 0.92 gll.

Calcémie : 73 mg/l.

Vitesse de sédimentation : 49 mm/h.
Numeération formule sanguine :

GB: 11.000 / mm
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GR: 4.350.000 / mf
Hb:7,2g/dl.
Ht: 26.3%
VGM: 59 fl.
CCMH: 17 g/dI
Plaquettes: 657.000 / nfim
Groupage: O Rhésus+.
CRP : 51 mg/l

b) Bilans spécifigues :

*

Test a I'histamine : négatif.

% Liquide céphalo-rachidien : normal.

% L’électromyogramme : les potentiels évoqués sdastint perturbés.
% L’électroencéphalogramme : sans particularite.

% La biopsie nerveuse révéle :

+ Perte de fibres myélinisées ;

¢+ Absence des terminaisons libres ;

¢+ Les follicules pileux dénervés.

¢ Le caryotype : n'est pas fait.
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OBSERVATION N° 5 :

Identité du patient :

B A est né en 2001, benjamin d’une fratrie destn@sident a Salé, parents
non mutualistes.

Antécédents familiaux :

- Pas notion de consanguinité des parents.
- 2 freres suivis au service de traumatologieordiaague infantile pour une
insensibilité congénitale a la douleur (Voir obsdions N°3 et 4).

Antécédents personnelsRien a signaler.

Histoire de la maladie

Le début de la maladie remonte a I'age d’'un anyper fracture meédio
diaphysaire du cubitus gauche traitée par un elétachio- anté- brachio
palmaire pendant un mois. Lors de I'ablation durplda mere a constaté une
fistule au niveau de I'extrémité supérieure dediasivbras gauche avec issue de
pus le tout évoluant dans un contexte fébrile, ae aj motivé la mére a
consulter.

L’enfant fOt adressé au service dmurmmatologie orthopédique pour
suivi et complément thérapeutique.

A linterrogatoire, la maman a rapporté qus €£nfant faisait tout le
temps des ulcérations cutanées avec perte de sobsta niveau des pulpes des
doigts et des lésions au niveau du gros orteil gkgop un mal perforant

plantaire.
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Evolution orthopédique :

Au service de traumatologie orthopédique, BA a Béigéd’'un drainage
de pus avec une séquestréctomie tout en instaltefitateur externe en
association avec une antibiothérapie.

Six mois plus tard, BA a été repris apres assechepwir une greffe
avec un embrochage centromédullaire du cubitusica germis de
consolider la pseudarthrose qu’il avait develogp@&ure N° 27)

Deux ans plus tard, BA a fait une chute qui a dooa® une fracture
diaphysaire du fémur et I'interrogatoire a révéal@ g traumatisme a eu lieu
15 jours avant la consultation et que I'enfant aticmé a marcher
difficilement mais sans se plaindre de douleure&dmen on a noté une
tuméfaction du tiers moyen de la cuisse d’allureteéaite avec une mobilité
anormale médio-diaphysaire du fémur.

La radiographie a objectivé une fracture nonsolidée qui a été traitée par

un fixateur externe.

Trois mois plus tard, BA est rewusgrvice, cette fois ci pour
déstabilisation du montage avec sur la radiogeayi début de consolidation
et un chambrage évident autour des fiches dueiixatxterne.

Lefixateur externe a été enlevé au lit du makates anesthésie.
Vu la constatation de I'abseneealduleur le diagnostic
d’insensibilité congénitale a la douleur a été soél

Apres deux ans, selon les dires de sa maman, @#anenceé a faire des

traumatismes craniens volontaires (taper la téwerede mur et la terre) suite
auxquels, il a développé des troubles de la comseiee qui a motivé la maman
a consulter en urgence ou un scanner cerébralraadige qui a révelé un

hématome extra dural responsable de son déces.

34



Evolution générale :

a)Examen générat

Nourrisson était en assez bon état général|éelrec des conjonctives
normo-colorées

A l'inspection, on a noté de multiples cicatricesanées au niveau des
membres supérieurs et inférieurs.

b)Examen de la bouche

Présence de cicatrices d’automutilation aveepmgtsubstance au niveau
des pulpes des doigts.
Présence d’'une tumeéfaction buccale.

c) Examen neurologique :

+Patient conscient, bien orienté dans le tempsstdce.
+Le tonus et la force musculaire sont normaux.
+Les réflexes ostéo-tendineux sont présents etauprm
+Le tact épicritique est perturbe.
+La sensibilité thermique est également perturbée.
+La sensibilité profonde :Le test du sens de pmsities orteils ne met en
évidence aucune anomalie.
+Le systeme nerveux autonome :
-Il n’y a pas de trouble vasomoteur.
-Il n’existe pas de variations tentionnelles mygotension orthostatique.
-Le transit intestinal est normal.
-Il n’y a pas de perturbation de la sudation olageymation.
+Les nerfs craniens :
-Le nerf olfactif (1) : pas de trouble de I'odorat.
-Le nerf optique (Il) : acuité visuelle normale.
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-Les nerfs (lll, IV, VI) :
Mobilité extrinséque normale.

Réflexe pupillaire photomoteur et convergence nopma

-Le nerf trijumeau (V) :
Le nerf moteur ne montre rien de particularité
Le réflexe cornéen est présent ;
La sensibilité au niveau de la langue est nornhedepapilles sont
présentes.
-Le nerf facial (VII) : normal.
-Le nerf auditif (VIII) : il n'y a pas de surdité.
-Les nerfs (IX, X, XI) : il n’existe pas une diffitté a la déglutition.
-Le nerf (XII) : la mobilité de la langue est norma

d) Examen des aires ganglionnaires

Les aires ganglionnaires sont libres.

e)Examen cardio-vasculaire :

-L’auscultation normale.
-Les pouls périphériques sont présents et symésiqu

fYExamen pleuro-pulmonaire :

Il ne montre rien de particulier.

g)Examen abdominal :

Il est également normal.

Examens complémentaires :

a)Bilans non spécifigues
Protidémie : 52g/I

Urée sanguine : 0.22g/I

36



Glycémie : 0.96g/I
Calcémie : 70mg/I
Vitesse de sédimentation : 45mm/h
Numération formule sanguine :
GB: 12.000/mm
GR: 3.500.000/mr
Hb: 10.2g/dI
Ht : 24%
VGM : 70.2 fi
CCMH : 26.3g/dl
Plaquettes : 305.000/mim
CRP : 30mg/l

b) Bilans spécifiqgues :

-Test a I'histamine : normal
-Test a la Naloxone : positif
-L’électromyogramme :Les potentiels évoqués sénsibnt perturbés.
-La biopsie nerveuse révéle :
+Une perte des fibres myeélinisées de petit et gcatitire.
+Absence de terminaisons nerveuses libres.

-Le caryotype : a été fait mais on n’a pas euvédaltats.
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OBSERVATION N° 6 :

Identité du patient :

HF est née en 1991, la cadette d’'une fratrie dedlarisée, originaire et
habitant & Témara.

Antécédents familiaux :

Pas notion de consanguinité des parents.
Son peére est traité pour tuberculose pulmonairé988
Sa mere est suivie pour cirrhose hépatique chreniqu
Deux sceurs suivies pour insensibilité cortgéna la douleur.
(Observations N°1 et N°8).

Antécédents personnelsRien a signaler.

Histoire de la maladie :

Le début de la symptomatologie remonte a I'age des/par I'installation
d’'une tuméfaction de la cheville occasionnant umgatence fonctionnelle du
membre le tout évoluant dans un contexte fébrilgut@ motive la maman a
consulter aux urgences.

Un bilan biologique a été réalisé qui a objectiné iiyperleucocytose a
13.000 avec une vitesse de sédimentation élevéeeunaiCRP négative.

HF a bénéficié d’'une ponction articulaire qui §eahivé un liquide louche
d’ou le diagnostic d’arthrite septique a été soélev

L’enfant fat adressé au service de traumatologizopédique pour suivi et

complément thérapeutique.
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Evolution orthopédique :

Au service de traumatologie orthopédique, HF a fiégad’un drainage
chirurgical avec immobilisation platrée en assaamavec antibiothérapie par
voie parentérale.

Six mois plus tard, HF consulte pour une récidigdadtumeéfaction au
niveau de la cheville.

La radiographie de la cheville a objectivé une esion importante de
I'articulation tibio-astragalienne rappelant I'axpathie nerveuse. (Figure
N°28)

L’évolution s’est marquée vers une déformation arus de la cheville avec
pseudarthrose de I'extrémité inferieure du pér¢Figure N°29)

Le traitement consistait a faire une arthrodese.

A l'age de 21 ans, HF a été opérée pour un gted en griffe qui a été
traité par la tonométrie de I'addiction du grotetravec une immobilisation
platrée.

L’évolution s’est marquée par I'apparition de patéesubstance au niveau
des deux paumes des mains a cause de son apjas biquets qu’elle utilisait

pour marcher. (Figure N°30)

Evolution générale :

a)Examen général :

Enfant était en assez bon état général, fébrig%l8s conjonctives normo-
colorées, avec présence de multiples cicatricesvaau du visage (Figure
N°31) et des ulcérations prurigineuses au nivesudgux membres supérieurs

et inferieurs.
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b) Examen neurologique :

-Enfant conscient.
-Le tonus et la force musculaire sont normaux.
-Les réflexes ostéoarticulaires sont présents rehanax.
-La sensibilité thermo-algique est perturbée ;
-La sensibilité profonde : Le test du sens de fursides orteils ne met en
évidence aucune anomalie.
-Le systéme nerveux autonome :

-Il n’y a pas de trouble vasomoteur ;

-Il n’existe pas de variations tentionnelles mypotension
orthostatique ;

-Le transit intestinal est normal ;

-Il n’y a pas de perturbation de la sudation oladeymation.
-Les nerfs craniens :

-Le nerf olfactif (1) : pas de trouble de I'odorat.

-Le nerf optique (ll) : acuité visuelle normale.

-Les nerfs (lll, IV, VI) :

Mobilité extrinséque normale.

Réflexe pupillaire photomoteur et convergence nopma

-Le nerf trijumeau (V) :

Le nerf moteur ne montre rien de particularité ;

Le réflexe cornéen est présent ;

La sensibilité au niveau de la langue est légerémpemurbée, les papilles
sont présentes.

-Le nerf facial (VII) : normal.
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-Le nerf auditif (VIII) : il n'y a pas de surdité.
-Les nerfs (IX, X, XI) : il n’existe pas une diffitté a la déglutition.
-Le nerf (XII) : la mobilité de la langue est nofdma

c)Examen des aires ganglionnaires :

Les aires ganglionnaires sont libres.

d)Examen cardio-vasculaire :

-L’auscultation normale.

-Les pouls périphériques sont présents et syméfiqu

e)Examen pleuro-pulmonaire :

Il ne montre rien de particulier.

f) Examen abdominal :

Il est également normal.

Examens complémentaires :

a) Bilans non spécifiques :
Protidémie : 53 g/l.

Urée sanguine : 0.22 g/l.
Glycémie : 0.88 g/l.
Calcémie : 70 mgl/l.
Vitesse de sédimentation : 60 mm/h.
Numération formule sanguine :
GB: 13.000 / mm
GR: 4.350.000 / mfh
Hb: 11 g/dI.
Ht: 26.3%
VGM: 59fl.
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CCMH: 17 fl.

Plaquettes: 325.000 / nfim
CRP : 5 mg/l

b) Bilans non spécifiques :

Test a I'’histamine : normal
Test a la Naloxone : positif
L’électromyogramme : les potentiels évoqués sdastint perturbés.
La biopsie nerveuse révele :
+ Perte de fibres myélinisées ;
¢+ Absence des terminaisons libres ;
¢+ Les follicules pileux dénervés.

L e caryotype : a été fait mais on n’a pas eu deltats.
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OBSERVATION N° 7 :

Identité du patient :

MS est né en 1991, I'ainé d’une fratrie de deégident a Tifelt, scolarisé,
vacciné selon le PNI, mutualiste.

Antécédents familiauxRien a signaler.

Antécédents personnels :

Traité pour convulsion fébrile par Dépakine periaamg mois a I'age de
12 mois.

Suivi pour un probléme neurologique depuis I'agecithq ans
(hyposensibilité avec hyperlaxité ligamentaire.)

Histoire de la maladie :

Le début de la symptomatologie remonte a I'age daVpar l'installation
d’'une tuméfaction du genou droit sans notion ddedowarticulaire ni
d’'impotence fonctionnelle le tout évoluant danscantexte fébrile évoluant
depuis plus de deux mois. A I'examen clinique g une instabilité du
genou avec un épanchement intra articulaire dedgrabhondance.

Sur le plan biologique, on a noté une accélératmia vitesse de
sédimentation, une hyperleucocytose et une CRE&lev

Une radiographie du genou a objectivé une destnuctiassive de
I'articulation. (Figure N°32)

L’enfant a présenté également un mal perforantailanqui a été pris en
charge dans le cadre des urgences avec sur lgraploe une destruction de
I'articulation astragalienne et tibio-astragalierso@s arthropathie neurologique
de la cheville. (Figure N° 33)
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En parallele, MS a bénéficié d’'une ponction évaicatde la masse qui a
ramené un liquide louche pour lequel un préléverbantériologique a été fait,
qui a révélé un germe staphylococcique et une l@agpgioviale a été réalisée
qui a montré une arthrite suppurée non septique.

Sur le plan thérapeutique, un drainage du genocd @vdavage abondant ont
été effectués avec une immobilisation platrée teumt association une
antibiothérapie pendant plusieurs semaines.

L’évolution s’est marquée par 'assechement dddttion.

Six mois plus tard, Sofiane reconsulte pour unaée de la tuméfaction du
genou sans douleur articulaire le tout évoluansdamcontexte d’apyrexie.

Sur le plan biologique, on n’a pas noté un syndrorfieammatoire (une CRP
négative, le taux des leucocytes est normal et witesse de sédimentation
normale).

Une ponction articulaire a été réalisée qui a rantknliquide citrin.

Le traitement consistait a la mise en place d'@irplpendant un mois. Dés
I'ablation du platre la tuméfaction a été disparue.

MS portait un appareillage : une orthése cruro-gésh de marche.

Six mois plus tard, Sofiane consulte pour une tactéin du coude évoluant
dans un contexte d’apyrexie avec bilan biologigeieavéle aucune anomalie.

La radiographie standard a objectivé une destnuetrbculaire.

L’échographie a montré un épanchement important.

La ponction articulaire a ramené du liquide cisiérile.

L'enfant a bénéficié d’'une immobilisation platréenpant trois semaines.
Dés l'ablation du platre, la tuméfaction a été clatgment disparue et a
'examen, on a noté une instabilité du coude quiseemblait pas déranger

I'enfant.
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Evolution générale :

a)Examen général :

Enfant était en assez bon état général, fébB, B avec des conjonctives
normo-colorées.

A l'inspection, on a noté de multiples cicatrietsnutilations (Figure
N°34) touchant surtout les membres et les exta&mit

b)Examen neurologique :

+Enfant conscient, bien orienté dans le tempegpace.
+ Enfant présente un retard mental.
+L e tonus et la force musculaire sont normaux.
+Les réflexes ostéo-tendineux sont présents etauprm
+La sensibilité thermo-algique est perturbée.
+La sensibilité profonde : Le test du sens de rsdes orteils ne met en
évidence aucune anomalie.
+Le systéme nerveux autonome :
-Il n’y a pas de trouble vasomoteur ;
-Il n’existe pas de variations tentionnelles mygotension
orthostatique ;
-Le transit intestinal est normal ;
-Il n’y a pas de perturbation de la sudation olageymation.
+Les nerfs craniens :
-Le nerf olfactif (I) : pas de trouble de I'odorat.
-Le nerf optique (Il) : acuité visuelle normale.
-Les nerfs (lll, IV, VI) :
Mobilité extrinséque normale ;

Réflexe pupillaire photomoteur et convergence naopma
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-Le nerf trijumeau (V) :
Le nerf moteur ne montre rien de particularité ;
Le réflexe cornéen est présent ;
La sensibilité au niveau de la langue est nornhedepapilles sont
présentes.
-Le nerf facial (VII) : normal.
-Le nerf auditif (\VIII) : Surdité périphérique ddw droit.
-Les nerfs (IX, X, XI) : il n’existe pas une diffitté a la déglutition.
-Le nerf (XII) : la mobilité de la langue est nofdma

c)Examen des aires ganglionnaires :

Les aires ganglionnaires sont libres.

d)Examen cardio-vasculaire :

-L’auscultation normale.
-Les pouls périphériques sont présents et syméfiqu

e) Examen pleuro-pulmonaire :

Il ne montre rien de particulier.

fYExamen abdominal :

Il est également normal.

Examens complémentaires :

a)Bilansnon spécifiques :
Protidémie : 509/l

Urée sanguine : 0.22g/l

Glycémie : 0.96¢/I

Calcémie : 70mg/l

Vitesse de sédimentation : 55mm/h
Numeération formule sanguine :
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GB : 14.000/mm

GR : 3.550.000/mmM

Hb : 10.2g/dl

Ht : 24%

VGM : 70.2 fl

CCMH : 26.3 g/dl

Plaquettes : 405.000/mm
CRP : 60mg/l

b)Bilans spécifiques :

Test a I'histamine : normal
Test a la Naloxone : positif
L’électromyogramme : les potentiels évoqueés sdastint perturbés.
La biopsie nerveuse réveéle :
+ Perte de fibres amyéliniques ;
+ Pas d’anomalies des terminaisons cutanées.

Le caryotype :a été fait mais on n’a pas eu ddtaisu
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OBSERVATION N° 8 :

Identité du patient :

H M est née en 1994, la cadette d’'une fratrie decé)arisée, originaire et
habitant & Témara.

Antécédents familiaux :

Pas notion de consanguinité des parents.
Son peére est traité pour tuberculose pulmonairé988
Sa mere est suivie pour cirrhose hépatique chreniqu
Deux sceurs suivies pour insensibilité congénadée
douleur.(Observations N°1 et N°6).

Antécédents personnelfien a signaler.

Histoire de la maladie :

Le début de la symptomatologie remonte a I'ageldarts par I'apparition
d’'un mal perforant plantaire. (Figure N° 35)

Une biopsie du mal perforant ne montrait pas denésspécifiques d’'ou le
diagnostic de la Iépre a été éliminé.

L’association des cicatrices indélébiles sur lageset le mal perforant
plantaire a nécessité une hospitalisation ausene traumatologie
orthopédique infantile pour complément de bilalle en est sortie avec le
diagnostic d’'une neuropathie sensitive héréditmnec traitement

symptomatique de sa Iésion plantaire.
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Evolution orthopédique :

HM a été hospitalisée a trois reprises ; a un ameaivalle entre chaque
hospitalisation ; pour un curetage de la Iésiort By associant un traitement
médical.

A chaque hospitalisation la lésion se cicatriadithodpital, mais apres chaque
sortie il y’avait des récidives vers la perforation

L’évolution s’est marquée par la suite par une rdesbn du premier
métatarse suite au mal perforant plantaire. (Fijl&6)

A la #™ récidive, il a été décidé de la traiter par unbdeau plantaire.
(Figure N°37)

Evolution générale :

a) Examen général :

L’enfant était en assez bon état général, apyrétayec des cicatrices de
|ésions frontales et nasales au niveau du visage dua dermatose non traitée.
(Figure N°38).

Présence des cicatrices d’automutilation avec glersubstance au niveau
des pulpes des doigts. (Figure N°39).

b)Examen neurologique :

-Enfant conscient, bien orienté dans le tempsesphce.

-La motricité et le tonus sont normaux.

-Les réflexes ostéo tendineux sont présentsrataux.

-La sensibilité thermo algique est perturbée.

-La sensibilité profonde : le test du sens de mositdes orteils ne met en
évidence aucune anomalie.

-Le systéme nerveux autonome :
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Il N’y a pas de trouble vasomoteur.
Il nexiste pas de variations tentionnelles ni gibtension orthostatique.
Le transit intestinal est normal.
Il N’y a pas de perturbation de la sudation ouadad¢rymation.
-Les nerfs craniens :
-Le nerf olfactif (I) : pas de trouble de I'odorat.
-Le nerf optique (Il) : acuité visuelle normale.
-Les nerfs (lll, IV, VI) :
Mobilité extrinséque normale ;
Réflexe pupillaire photomoteur et convergence naopma
-Le nerf trijumeau (V) :
Le nerf moteur ne montre rien de particularité ;
Le réflexe cornéen est présent ;
La sensibilité au niveau de la langue est normhde, papilles sont
présentes.
-Le nerf facial (VII) : normal.
-Le nerf auditif (VIII) : il N’y a pas de surdité.
-Les nerfs (IX, X, XI) : il n’existe pas une diffitté a la déglutition.
-Le nerf (XII) : la mobilité de la langue est nofma

c)Examen des aires ganglionnaires :

Les aires ganglionnaires sont libres.

d)Examen cardio-vasculaire :

-L’auscultation normale.

-Les pouls périphériques sont présents et syméfiqu
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e)Examen pleuro-pulmonaire :

Il ne montre rien de particulier.

f) Examen abdominal :

Il est également normal.

Examens complémentaires :

a)Bilans non spécifiques :
Protidémie : 549/l
Urée sanguine : 0,20g /I

Glycémie : 0,869/I
Calcémie : 76mg/l
Numération formule sanguine :

GB: 8900/mni

GR: 4 400 000/mrh

Hb: 11,6g/dl

Ht: 29,8%

VGM: 73,1 fi

CCMH: 30.2¢g/dl

Plaquettes:381000/mim
CRP:15mg/I

b) Bilans spécifiques :

-Test a l'histamine : anormal au niveau des exti@&msupérieures et
inférieures.

-Test a la Naloxone : positif.

-L’électromyogramme : les potentiels évoqués seémsiont perturbeés.

-La biopsie nerveuse révéle :
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+raréfaction des fibres amyéliniques avec perteivatgnte des fibres
myeélinisées de gros calibre.

+dégénérescence neuronale sensitive.

+atrophie axonale.

-Le caryotype : pas de résultats.
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Figure N° 1: Mal perforant plantaire
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Figure N°2 : Ostéoarthrite de la cheville droite avec destrmatimssive des
articulations tibioastragalienne et astragalienne

Figure N°3: Ankylose de la cheville droite suite a une
arthropathie neurologique avec ostéite du calcanéum
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Figure N°4 : Pseudarthrose hypertrophique avec
Une déformation de la jambe

Figure N° 5 : Fixateur externe



Figure N° 6: Consolidation de la pseudarthrose apres I'ablation
du fixateur externe mais on note aussi un genaunvairoit

Figure N° 7 : Ostéotomie de valgisation pour genou varum
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Figure N° 8 : Arthropathie neurologique avec destruction dedeokarriere pied.
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Figure N° 9:0Ostéoarthrite de la cheville droite traitée pairdage chirurgical
avec antibiothérapie avec immobilisation platrée
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Figure N° 10:Tentative de réaxation de la cheville par méthdddZAROVE

Figure N° 11: Istéoarthrite de la cheville droite aggravée
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Figure N° 12: Fracture diaphysaire du fémur gauche

Figure N° 13 : Début de consolidation de I'os fémoral
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Figure N° 14: Consolidation compléte de I'os fémoral

Figure N° 15: Fracture du 1/3 Figure N° 1€ : Immobilisation du
inférieur du tibia gauche tibia gauche par attelle platrée
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Figure N° 17 : Perte de substances osseuses au niveau du tisa thotibia
jusqu’au calcanéum

Figure N° 18: Amputation du pied gauche
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Figure N° 19 : Tuméfaction de la hanche droite

Figure N° 20: Tuméfaction et luxation de la hanche droite
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Figure N° 21: Fracture au niveau ( Figure N° 2Z: L’évolution apres
I'implantation de la fiche de fixateur I'ablation du fixateur externe
externe avec présence d’arthrite et de

luxation de la hanche gauche

Figure N° 23 : Persistance du séquestre au niveau de I'os fémaughe
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Figure N° 24 :Perte de substance de la diaphyse cubitale

Figure N° 25 :Pseudarthrose cubitale
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Figure N° 26: Fracture de la diaphyse humérale

Figure N°27 : Pseudarthrose hypertrophique du cubitus compligiastéite.
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Figure N°28: Destruction de l'articulation tibio-astragaliens®us arthropathie
neurologique.

Figure N°29 : Déformation en varus de la cheville avec pseudasthde 'extrémité
inferieure du péroné.

67



Figure N° 30: Aspect de perte de substance au niveau des d&ns Kausée
par les cannes anglaises.

Figure N°31 : Dermatose du visage
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Figure N°32 : Destruction massive avec arthropathie neurologiyugenou

Figure N° 33: Arthropathie neurologique de la cheville avestdection de
I'articulationastragalienne et tibio-astragalienne.
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Figure N°35: Mal perforant plantaire
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Figure N°36: Destruction du premier métatarse suite a un ndbyznt

plantaire.
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Lambeau plantaire

Greffe du site de prélevement
du lambeau

Figure N°37: Aspect de lambeau plantaire et la greffe du ste d
prélevement du lambeau
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Figure N°38: Dermatose du visage.

Figure N°39 : Des acromutilations des pulpes au niveau des deinsm
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Figure N°40 : mal perforant plantaire débutant en regard du griesl gauche
[71].

Figure N°41: Mal perforant plantaire en regard de la téte dunigtatarsien gauche [71]
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Figure N° 42 : Troubles trophiques de I'extrémité des doigtsest genoux. [71]

Figure N°43: déformation osseuse au niveau des pieds danddaimde

Thévenard
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Figure N°44: Déformation osseuse au niveau des mains danséalimae
Thévenard.

Figure N°45 : Mal perforant plantaire avec ostéite du calcanéum.
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RAPPEL
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Un rappel sur la physiologie de la douleur, senmiti&ressant, pour mieux

comprendre les mécanismes physiopathologiquestteattection.

A. RAPPEL ANATOMOPHYSIOLOGIQUE DE LA DOULEUR :

Comprendre, prévenir, guérir la maladie mais ac@siprendre, prévenir et

soulager la douleur sont les deux objectifs esssntle la médecine et de la
pharmacologie actuels.

La difficulté de définir ce terme témoigne de laiakbilité de sensation
percue. Elle ne peut donc étre réduite qu'a unelsimerception désagréable
localisée. Cette sensation, si difficile &difier, a souvent une variation
nycthémérale avec un maximum vespéral [22] ;

1) Les Voies anatomiques impliquées dans la douleur:

1-1 La sensation de nociception et perceptioriadouleur:

La douleur est plus qu'une expérience serigordiscriminative permettant
de connaitre l'intensité, la localisation, la duréd'un stimulus nociceptif [23].
Trois facteurs concourent a la perception doulmeeule systeme sensoriel
nociceptif informe l'individu de l'intensité, I'é@ue, la localisation, la durée de la
qualité du stimulus, la pression et le froid.
En outre le stimulus nociceptif éveille l'individaiissi il motive des réactions de
défense qui se traduisent par des réflexes som#&arsoet des réactions
végeétatives, d'ou la motivation a l'action et dastitution du facteur: affectivo-
motivationnel.
L'ensemble de ces «traitements centraux » deortfnd#tion sensorielle et
affective constitue ce qui est communément apleel@cteur cognitif de la

perception de douleur [23]. (Figure N°45)
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Figure N°45 : Perception de la douleur

1-2 Les mécanismes périphériques impliqués danddaleur:

1-2-1 les nocicepteurs et la sphere cutanée : [24]
Le message nociceptif (douloureux) résulte d'uimausation douloureuse au
niveau des terminaisons nerveuses des tissus sutanéculaires et articulaires
ainsi que les viscéres. Ce message est ensuiteul@lar les "nocicepteurs”
(voies afférentes) qui sont des fibres spécifiglessnerfs.
Les nocicepteurs polymodaux C jouent un réle majiins la détection et le
codage de l'intensité de la douleur cutanée. QuesfiC sont démyélinisées
(diametre <1 um et vitesse de conduction lente< &)npolymidal signifie
gu'elles sont activées par des stimuli mécanighesmiques et chimiques.
Les autres fibres nociceptives sont les A delta (pgélinisées). Il faut savoir
gu'au niveau musculaire les fibres A delta et G potymidales.
L'activation des terminaisons périphériques pewt @recte ou bien des facteurs
chimiques peuvent entrer en jeu comme la brady&jnithistamine, la

sérotonine, la prostaglandine. La substance P vietdr dans le processus
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d'inflammation neurogéne et la noradrénaline (syst&sympathique) module
I'activité des nocicepteurs.

Apres leur trajet dans les nerfs périphériquesfibees afférentes rejoignent le
systéme nerveux central au niveau des racinesrfsts du rachis ou bien au

niveau des nerfs craniens.

Ap A C
mn i I
! I !
6-12 15 .2 1.8
!' : as-7s S-30 0.5-2
J tecaplewrs.  Propriocepieurs des MECanoracepeurs Doulaur, Tempéralure
rﬂ&’ﬁﬂrlli= | rmuscles sgualetiques | de la paau température dﬁr:::J:::imn

Figure N°46: Différents types de fibres ascendantes
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1-2-2 Les récepteurs élémentaires:

a) Reécepteurs vanilloides:

Les vanilloides constituent une famille d'irrimntaturels responsables de la
saveur « piguante » des épices, dont le plus ceahle Capsaicine, extraite du
piment, qui active, essentiellement les 8breC polymodales, qu'elles

soient cutanées, musculaires, articulaires aréxades.

b) Récepteurs a l'acidité:

lls s'activent dés que le PH atteint 6,9, une valgqui n'est pas éloignée de PH
physiologique. Le PH des tissus enflammeés pouvargser jusqu'a 5,5. Il en
résulte que le  moindre  phénomene inflammeato ou  Iésionnel
s'accompagnera d'une activation de ces récepteurs

1-3 Les mécanismes spinaux impliqués dans la negtmon:

a) Les voies spinales ascendante$f?5,2q

Un certain nombre de neurones nociceptifs sonbragihe des voies spinales
ascendantes exclusivement ipsilatérales. Cellesart ensuite transmettre les
messages douloureux au niveau cérébral.

b) Les neurones spinaux impligués dans la transmissiomle

I'information nociceptive: [27]

Deux catégories principales de neurones rémindades stimuli nociceptifs
se dégagent de Il'ensemble des études @legsiologies consacrées a la
corne postérieure: Les neurones spécifiguementceytifis et les neurones a
convergence.

b-1 Les neurones spécifiguement nociceptifs :

llIs sont essentiellement localisés dans laclee | de la moelle. Certains

répondent exclusivement a un type de stimulus pptic thermique ou
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mécanique par exemple. Leur champ récepteur egetite taille, et ils ne sont

actives que par les fibress &t ou C.

b-2 Les neurones a convergence:

lls sont principalement localisés dans la couchale Rexed. Leur champ
récepteur cutané présente un gradient de deésibans la partie centrale, tout
stimulus, nociceptif ou non, active le neurone;damne zone périphérique, seules
les stimulations nociceptives mettant en jeu lesefi A ou C déclenchent une

activité neuronale. (Figure N°47)
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Figure N°47: Organisation schématique des influences périphesiglexercant

sur les neurones a convergence
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1-4 Mécanismes centraux impliqués dans la nocicespt
Plusieurs voies ascendantes sont susceptibles ediadr les messages
nociceptifs vers le cerveau.

1-4-1 Les \Voies lemniscales:

Elles sont en nombre de deux. (Figure N°48)

La voie des colonnes dorsales correspond a lalsiggagiactile épicritique et a la
proprioception consciente; elle est représerdédes fibres myélinisées de gros
calibre Au. Elle passe par le noyau de Goll et Burdach, tsavée lemnisque
médian avant d'aller dans le ventricule postéiéral du thalamus (le thalamus

étant le relais de toutes les sensibilités), puisaatex.

., Cortex
\

Ventre
— Ty y postéro—

latéral du
thalamus

lemnizsque | |

median ~ 1 __~

faisceau en
croissant de
Dejerine

Figure N°48: Voies lemniscales (sensibilité épicritique) [28]
1: des colonnes dorsales (localisation spatio-teetipd

2: Néospinothalamique
| etV : Couches de Rexed



La voie néospinothalamique, responsable lde sensibilité douloureuse
protopathique et la sensibilité thermique (fibrgpet A5), passe par la corne
dorsale de la moelle épiniere, traverse le lemisgedian vers le faisceau en
croissant de Déjerine (ou colonne antérolatérgledr rejoindre le thalamus
comme la voie précédente.

Les propriétés de ces voies sont de deux types:

— La somathotopie : c'est la représentation degrdifts organes
(proportionnelle a leur importance fonctionnelleand le cortex, avec la
prédominance de la sphére oro-faciale et de liexéles membres;

— Les proprietés neurales: elles ont un role damslokalisation
spatiotemporelle de la stimulation.

1-4-2 les voies extra-lemniscales (figure N°49)

La voie paléospinothalamique a pour rdde sensibilité tactile et
douloureuse protopathique. Elle passe par postion plus ventrale de la
moelle épiniére, traverse le lemnisque médian leuigisceau de Déjerine, pour
atteindre le noyau non spécifique du thalamus, lpuisrtex non spécifique.

La voie spinoréticulothalamique a un trajet simdaét les mémes fonctions que la
précédente, mais elle peut également régulsifotketions comme le niveau de
vigilance grace a ses connexions avec la formaéitoulée, située dans le bulbe
rachidien et le mésencéphale; elle intervient datat de veille (controle des
rythmes cardiaque et respiratoire).

Ces voies ont pour propriété une réponse a lorajaede et un domaine corporel
étendu.

Par ces différentes voies (lemniscales et extrakrales), I'information arrive au
niveau thalamique; elle est ensuite veéhiculée Versortex, vers des zones
sensitives appropriées pour devenir perceptiones kurfaces corticales
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correspondent a des endroits précis du corpss gtilis importantes représentent

la face, les mains et les doigts [29] (homonculus)

Thal amus N0YauE
TIOEE ST non
specifiques

formation
réticulée

| /
| de
\; Deéjerine
ol

colonne
antérolatérale

Figure N°49: Les voies extralemniscales[28]

1: voie paléospinothalamique
2: Voie spinoréticulothalamique
VIl et VIl : Couches de Rexed
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2) Mécanismes de contrble de la douleur:
La transmission spinale des messages hoif&cepst sous la dépendance
d'influences excitatrices mais également d'infleasncinhibitrices. Ces
phénoménes de modulation sont classés selonid®riges meécanismes
d'inhibition qui leur donne naissance: il dagid'abord des contrbles
segmentaires et contréles d'origine supnaaspi30].
2-1 contrbles segmentaires[31, 32, 33, 34]

Une fois les messages nociceptifs de la périphiaiesmis aux centres de
I'encéphale, le message va étre modulé par ditereontréles .Les fibres

afférentes (A alpha et béta) qui transmettent lessages tactiles vont inhiber la
nociception au niveau médullaire. Les phénomendsbiteurs sont pré

synaptiques et post synaptiques.

2-2 Le contrble supra-spinal: [35, 36, 37]

Il s'exerce au niveau du tronc ceérébral dont lagrarees sont a l'origine des
voies descendantes inhibitrices. Elles entrainemt I blocage des réflexes

nociceptifs une analgésie de la zone touchée.

B. PHYSIOPATHOLOGIE :

Les mécanismes précis responsables de l'insemsibdngénitale a la

douleur ne sont pas encore découverts.
Cependant, deux théories principales essaient lijergp la

physiopathologie des lésions cutanées et osseuses.

86



1) La théorie neurotraumatigue :

De nombreux auteurs pensaient que la résorptioeusesétait la conséquence
de facteurs mécaniques ou traumatiques, sur desszdant la sensibilité
superficielle était altérée.

Ces microtraumatismes reépétés pourraient explidgiedéclenchement de la
maladie de Thévenard, mais ne semble pas étreise @aitiale.

2) La théorie neurovasculaire :

Elle semble plus intéressante car elle integredterce d’altération du réseau
nerveux terminal, des troubles sympathiques obseetales Iésions du systeme
vasculaire.
Mais décrivons tout d’abord les modifications obges au niveau vasculaire :
- Les troubles vasculaires observeés se tradupsant
+Une hyper-pulsatilité, retrouvée a la palpaties drtéres pédieuses.

+ Une cyanose des pieds, fréquermamssociées.

+ Une congestion veineuse, pria@ment de la plante.
-Ces troubles vasculaires sont bien visualiséd'aériographie des membres
inférieurs qui semble étre un élément indispensaklen Fréneaux [38], a
I'affirmation du diagnostic de la maladie de Thémeh du fait des lésions
caractéristiques retrouvées.
°Résultats de I'artériographie des membres infériexs :
-Les clichés sont obtenus apres ponction fémorale doivent étre minutés,
comparatifs, de face, de profil, ils renseignesunt la vitesse de circulation, et
permettront d’étudier les temps artériels et veineu

- On observe :
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1) Une asymétrie de la vitesse de circulation, aa@elération du coté
pathologique alors que l'injection du systeme @té&iébute a peine du
coté sain.
2) Des shunts artério-veineux : on les trouve dasgarties molles ou a
travers des segments osseux, leur territoire ddilpcéion est le territoire
de l'artere pédieuse, avec une fréguence notable peux de ses
collatérales : la dorsale du tarse et celle du tate.
3) Une hypervascularisation :
Elle prédomine au niveau des foyers Iésionnelss magiste déja en regard
de Iésions minimes.
Elle se manifeste par une dilatation des art&iaéérentes, par un
chevelu de petits vaisseaux.
°Interprétation des résultats :
Ces images sont interprétées comme étant des cogatians artério-
veineuses, certains auteurs, pensent qu’il s’aydathaux de Suquet-Hoyer.
lls pensent que le hombre de ces communicationsresélation directe avec
'importance et I'ancienneté des Iésions ulcéreuses
Seignon [39] constate que ces images disparaissenpletement lorsque la
poussée est achevée et les lésions stabiliséeyubjne donc le caractere
fonctionnel et non lésionnel de ces communications.
Bazex [40], par d’autres méthodes (mesure du diloitlatoire par la méthode
du Xénon 113, mesure par fluoroscopie du tempsiart&eineux), trouve
également une accélération du courant circulatoae)e temps artério-veineux

est raccourci.
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Les comparaisons des mesures d’oxygene dans leaganigl et veineux (faites
par Seignon [39]) montrent une faible consommapénphérique d’oxygéne,
témoin de la rapidité de circulation.

Les anomalies vasculaires peuvent aider a comprdadnécanisme deslésions
de la maladie de Thévenard :

-Le primummovens :

Se situerait au niveau des « sphincters pré-capsla», dont le
dysfonctionnement entrainerait des perturbatioms da répartition du courant
sanguin.

Leur fermeture provoquerait une hyperpression emndnet, par voie
conséquence, la mise en fonction des shunts amémeux d'ou une
accélération du courant artériel et un retour weir@écoce.

Cette hypervascularisation et lI'accélération duraou sanguin par les
shunts proximaux, expliqueraient les troubles osgam hyper-résorption.

La stase, dans le réseau capillaire mis hors tirpourrait expliquer la
cyanose et les ulcérations superficielles.

-Une autre anomalie pouvant expliquer la physiogathe se situerait au
niveau des artérioles :

-Les lésions d'endartériolitefibroélastique, viss@ks a I'examen
histologique, pourraient étre I'atteinte primitive.

-Ces lésions entraineraient : I'hyperpression &iderpulsatilité puis
'ouverture secondaire des shunts artério-veineenfin la stase dans les
capillaires mis hors-circuit. C'est la mise horszuit du réseau capillaire qui est
considérée comme responsable des troubles, lofsodssées de la maladie.

Bazex [40] explique l'atteinte de la peau et de par I'existence probable
du méme type de récepteurs alpha et béta adrénergiges deux niveaux.
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Le dysfonctionnement local du systeme nerveux syiguae pourrait
expliquer une hyperpression sanguine osseuse, am@naipture de vaisseaux
capillaires dans l'os.

L’anoxie qui en résulterait pourrait entrainer urécrose cellulaire avec
libération de substances nociceptives, contribuantore a [I'’hypertonie
sympathique.

Cela expliquerait aussi I'absence d'ostéoclastes dies |ésions osseuses

actives, observées par Teot [41].
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C) DISCUSSION :
1) _Introduction :

Les indifférences et les neuropathies sensitivesditaires ont en commun
I'absence de perception des sensations douloureusssclassifications de ces
affections sont basées sur des études génétigliegues, biologiques et
histologiques [42].

La neuropathie sensitive héréditaire est une pagiel & caractere
génétique qui se manifeste essentiellement pgagelace de réaction aux stimuli
douloureux et/ou par la présence d'anomalies atidaires ou trophiques
indolores [43].

Tandis que l'indifférence congénitale a la douleatr une maladie qui se
manifeste essentiellement par I'absence de laepgon de la douleur depuis la
naissance [44].

2) Classification :

On va détailler dans ce chapitre, lI'indifferencegénitale a la douleur ensuite on
va enchainer avec les neuropathies sensitives itaérésl ; tout en décrivant les

cing types de ces neuropathies.

) L'INDIFFERENCE CONGENITALE A LA DOULEUR :

C’est une maladie rare. Thrush a montré que lendste n'est pas
forcement évident puisqu’il est fait dans 56 % c&s avant 'age de 10 ans, dans
76 % des cas avant 20 ans et un cas a méme éwdstigge a 76 ans [45,46].

Cette situation pathologique permet d’entrepredeiesoins dentaires avec
facilité, de faire une bronchoscopie ou de rédume fracture sans anesthésie.
L’accouchement indolore d'une femme atteinte, déci ses contractions

comme « des sensations bizarres, douces et légemare des plumes », peut
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laisser réveur. Elle présente en revanche, de rambmconvénients: des
mutilations, des br(lures graves révélées uniquerpan I'odeur, des abces
appendiculaires et des infarctus du myocarde tmgar des chocs ou collapsus.

I-1 La clinique :

Aucun facteur ethnique n’est décrit. Les deux ses@# atteints de la
méme facon. Il y aurait une composante héréditddes cas d’indifférence
congénitale a la douleur, a transmission autoscemigeessive ou dominante
[47], a pénétrance variable, ont été rapportés.

a) Mode de début :

Les premieres manifestations sont contemporained’agparition des
incisives. Ces nourrissons mordillent sans cesmar langue et leurs doigts, vy
déterminant des ulcérations torpides. Chez d’autteldes, c’est 'age de la
marche que la maladie se révéle. Il s’agit de dir@stignorées parce qu’indolores.
Seule la déformation d’'un membre peut amener ddesuvrir. Le facies prend
parfois I'aspect de celui qu'on observe dans lelsyme de SILVERMAN [48].
Les dents sont de mauvaise qualité ou d’implamtadimarchique. Des cicatrices
cutanées, mugueuses ou méme cornéennes sont seEmAddes traumatismes
toujours indolores [49].

Pour notre étude, on a observé que I'age de débwaeable entre cing
mois et onze ans et que deux de nos malades (absariN°l et 2) ont présenté
un mauvais état bucco-dentaire.

b) Signes trophiques :

lIs sont principalement représentés par des ateiotitanées avec des
ulcérations torpides, des panaris, des engelurdesebrilures. Il en résulte une
atrophie cutanée et des cicatrices importanteszdess les plus touchées sont les
levres, le nez, la langue et les doigts. Une paeoce des dents est habituelle
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car les caries, par exemple, sont souvent décasvientuitement, a I'occasion de
complications [50].
Ces signes sont presque constants et présentbertseznble de nos malades.

c) Lésions ostéo-articulaires {51,52, 53]

On observe des fractures multiples avec des calseeantes (du fait d’'une
absence de contention initiale). Des pseudarthrosest décrites. Des
ostéomyélites parafracturaires sont fréquentes iaeam des calcanéums, des
genoux, des fémurs ou du rachis. Il est décritadtsolyses des extrémités, des
nécroses osseuses aseptiques. Quelques arthrepshieent aussi se développer
de facon insidieuse.

Tous les auteurs soulignent l'intégrité du systémaereux autonome. La
régulation vasomotrice et thermique, ainsi que dactivité pupillaire et les
sécrétions sudorales et lacrymales sont intactes.

Concernant notre étude, on a constaté que tousndades ont fait
frequemment et itérativement ce type de lésions.

d) Signes sensitifs :

La douleur ne s’accompagne d’aucune réaction daitrati d’aucun signe
végeétatif habituel (tachycardie, tachypnée, hypsitn artérielle). L'analgésie
est totale (cutanée, osseuse, musculaire, ligamergaviscérale). Les autres
modes de sensibilité sont intégralement consemv@sseuil de perception, la
localisation et la discrimination des stimuli téedi (pique touche) et thermiques
sont normaux. Les patients peuvent étre sensiblpsugit et aux chatouilles.

Tous les réflexes ostéo-tendineux sont présentsyragtriques. Seul le
cornéen est inconstamment retrouvé. Par aillelundy aucun trouble moteur ou
musculaire.

Aucun organe sensoriel n’est atteint.
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Les fonctions supérieures sont classiguement @gacli n'y a pas
d’indifférence affective a ce qui peut atre doudx [54]. Fréguemment, ces
sujets présentent des réactions émotionnelles eexé’appréhension ou des
peurs irraisonnées de souffrir lors de certainpéwvients (refus de soins dentaires
et de prises de sang).

Il semble que la fréquence des patients ambidexitegjauchers soit
augmentée.

En comparaison avec nos patients, seule la malad®laservation N°2
présentait une analgésie totale, alors que sexeéflostéotendineux étaient vifs,
et son tonus musculaire était faible.

Sur le plan émotionnel, ils étaient tous normawfsle malade de
I'observation N°4 qui était agressif.

[-2 Examens complémentaires :

lIs sont normaux, notamment : la biologie sangweheairinaire ainsi que
I'étude du liquide céphalo-rachidien (LCR).

Quelques dosages d’endorphines ont été retroueggselassociés a une
clinique plus ou moins réversible lors d’injectida naloxone. De méme, ces cas
a « haut taux béta-endorphine plasmatique », s¢rdies a une diminution
partielle, mais spécifique du nombre de cellulesimitaires naturel killer [55].

Un trouble du métabolisme du tryptophane a étéitdélsez un patient,
avec une élimination urinaire d’acide xanthurémigueérieure a 20 mg/24 h,
aprés une épreuve de charge en DL tryptophane [56].

Le caryotype est normal, seule une mosaique diiswartie D(13-15) a été
rapporté (Beacak 1964, cité dans [57] et [58]).

Les potentiels évoqués somesthésiques 4PES),tigdacéphalogramme
(EEG) et 'EMG sont sans anomalies.
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Le test a I'’histamine est normal.

Les biopsies ne révélent aucune lésion des nerfshgéiques et il y a une
intégrité des terminaisons nerveuses cutanées.

Les autopsies qui ont été faites, n’apportent pasginformations (Baxter
and Okzewski 1960, cité dans [59]).

Dans notre série de cas, seule I'enfant de l'olasierv N°2 avait un
électromyogramme et une biopsie nerveuse normale.

Les dosages d’endorphines et du métabolisme dtopigane ne sont pas

fait pour les huit malades.

[-3 Pronostic et traitement :

Le pronostic est dominé par les méfaits des traamas, qui peuvent faire
du malade, t6t ou tard, un handicapé physiqueartes conséquences néfastes
des infections répétées. Les dislocations artimdgasont souvent a l'origine
d’authentiques ostéo-arthropathies nerveuses. Degutations sont parfois
nécessaires.

Le traitement doit étre précoce. Il repose sur mhéthodes palliatives,
délicates et souvent décevantes. En effet, celendéipeaucoup de la coopération
parentale et du niveau intellectuel de I'enfanfalit parfois, savoir intervenir a
temps pour extraire les dents de lait, évitantiathez les jeunes enfants, des
automutilations par morsure des levres, de lantyde eloigts. Des « protections
buccales » ont méme été proposées pour la nuit ljé@lut conseiller des gants
de protection et de bonnes chaussures.

L’éducation de I'enfant et de son entourage estreigdle, ainsi qu’un
soutien psychologique. L’enfant, avec I'age, apgrea qui est potentiellement

dangereux, méme s’il est rendu plus turbulent pardgficit. Le malade remplace
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les signaux d’alarmes qui lui manquent par d’auinelices lui permettant de

prendre des mesures de protection adaptées.

) LES NEUROPATHIES SENSITIVES HEREDITAIRES :
[1-1 Historigue

Les neuropathies sensitives sont rares et sonéegedbngtemps mal
connues, d'ou une classification incertaine.

En 1973, Ota, Lambert et Dyck classent les neunmgmtsensitives en
quatre groupes, puis Dyck individualisera en 1982inquieme groupe ([61, 62,
63]).

Classification des neuropathies sensitives héréditas de Ota, Lambert

et Dyck:

* Type | : Acropathie dominante de I'adulte

* Type Il : Acropathie récessive congénitale qudistale

* Type lll: Dysautonomie familiale

» Type IV: Insensibilité Congénitale avec anhidrose

» Type V: Forme type Low ou insensibilité congéleita la
douleur.

D'aprés Serratrice, la classification de Dgsk aussi critiquable, en
raison de l'absence d’homogénéité génétique & desproportion accordée a
certaines formes exceptionnelles, mises sur le mplae que des formes
beaucoup plus fréquentes.

Il propose alors, une autre classification «algésies congénitales » ou,
en plus d'intégrer l'indifférence congénitale adaleur, il distingue les atteintes

généralisées et localisées de la sensationwleuise. Mais il estime que toute
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tentative de classification restera illusoire tamé la biologie moléculaire n‘aura
pas établi les bases génétiques de ces maladjes [64

Classification des analgésies congénitales de Sérniee (1992)

I- Analgésies généralisées
A- Analgésie congénitale avec ou sans
* Neuropathie infra clinique
* Participation autonome
B- Analgésie congénitale avec anhidrose de Swafigpn

C- Analgésie congénitale au cours du syndrome tey-Ri
Day (Il

lI- Analgésies acrales:
A- Acropathie ulcéo-mutilante de Thévenard (1)
B- Forme récessive infantile (ll)

C- Forme type Low (V)

Bien qu'aucune de ces classifications ne soita@elht satisfaisante [58],

nous utiliserons aujourd’'hui celle de Dyck, quieda plus frequemment utilisée.

[1-2 Les types de neuropathies sensitives héréditas:

[1-2-1 Acropathie ulcéro-mutilante familiale de Thévenard

(type | dans la classification de Dyck):

La maladie de Thévenard est une acropathiérarnutilante familiale
rare, responsable d’'une neuropathie périphérigaasitive associée a un
syndrome dysautonomique. En pratique cliniqueurante, le diagnostic

repose sur les données cliniques, électroploggques et familiales. Il est
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confirmé par la biologie moléculaire, la biopsieuromusculaire n’a gu’un
intérét de diagnostic différentiel. [65]

Son mode de transmission est de type autosomigomendot, mais des
formes récessives ont été décrites [66], et unetionta méme été identifiée
récemment [67].

Sur le plan anatomopathologique, la maladie secté&iae par une
dégeénérescence axo-calibre au niveau des cordesisadines et des ganglions

postérieurs de la moelle épiniere [68,69]

-Description clinique :

La maladie de Thévenard évolue lentement a pads deuxieme et
troisieme décennies. Les premiers symptdmes ajggardi aux extrémités
distales des membres inférieurs, l'atteinte du nrengupérieur survient de
facon moins constante et plus tardive, environdéeennie plus tard [65, 70]. Il
se caractérise par I'association :

-d’'un syndrome trophique

-d’'un syndrome neurologique

a) Le syndrome trophique :
Se caractérise par I'association :
-de Iésions cutanées.
-de Iésions osseuses.

1. La lésion cutanée :

Elle est sous forme de troubles de sensibiliténtibaigésique, entrainant

ainsi de facon caractéristique des ulcérations.
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Ces ulcérations neurotrophiques se distinguentefaeint des ulcérations
vasculaires, ils sont en effet d’'une part indolpraéme lors des soins et d’autre
part, ils surviennent toujours sur une hyperkémgtsicere restant cerné d’'une
bordure hyperkératosique, laguelle ne se rencaiien que dans les conflits
pied/chaussure chez des patients a I'hygiene peecai

lls siégent électivement aux points d’appui physiagdues (et non sur les
zones de frottement latérales), a savoir sous tla d& premier métatarsien
surtout, la téte du cinquieme métatarsien, le talts apparaissent le plus
souvent suite a une marche prolongée ou a unefriotpétée : il se constitue
d’abord un petit hématome sous-corné qui Ss’extseorensuite soit
spontanément, soit a 'occasion de manipulation.

Ces ulcérations s’étendent et apparaissent aloss ndgux perforants
plantaires (Figure N°40, N°41).

L’atteinte du membre supérieur survient de facornmaonstante et plus
tardive, environ une décennie plus tard.

Comme au pied, apparaissent d’abord des phlyctéless extrémités
digitales, puis des ulcérations, des surinfecti@mmis forme de panaris
analgésiques dits de Morvan, et enfin des altératiostéoarticulaires du
squelette de la main qui aboutissent a des mutilstiles phalanges.

Enfin, certains troubles trophiques peuvent s’assoau mal perforant
plantaire : une peau seche et squameuse, de dyissopnguéales [71].
(Figure N°42).

Le mal perforant plantaire était tres marqué che® imalades de la série
(Observations N°1, N°2 et N°8).
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2. La lésion osseuseé]] :

Des lésions osseuses avec fractures pathologigtiesstéolyse des
phalanges, sont décrites.

Elles sont représentées par des troubles de mioutation aboutissant a des
destructions osseuses touchant le tarse, les gleslaa I'origine de déformations
(figures N°43, N°44) :

- Pied cubique décrit par Thévenard lui-méme.

- Aspect en pied d’éléphant.

- Aspect en sabot de cheval, avec raccourcissatnemembre.

- L’allux valgus et I'orteil en griffe qui sont lgdus fréquentes [72, 73].

Les Iésions squelettiques varient selon le stada dealadie et la taille du
mal perforant plantaire. Ces lésions débutent prgdominent a I'avant- pied, et
s’étendent secondairement aux os du tarse.

Initialement, il s’agit d’'une résorption phalangmen distale, s’étendant
progressivement a I'épiphyse distale des métatasiequi amincit
progressivement réalisant I'aspect en « sucre d’eggni-sucré ».

Ce processus peut aboutir a une résorption osspligeeut désolidariser
les orteils du squelette du pied [72, 73,74, 76gst aggravé par la mise en
charge.

L'atteinte distale des membres supérieurs estaréise.

Dans notre série, les Iésions osseuses sont @échiez tous les malades,

alors qu’on n’a pas noté des troubles de sudatide nyanose chez eux.

100



b) Le syndrome neurologique: [76,77]

b-1 Troubles sensitifs:

L'anesthésie thermoalgigue est en chausset® gant (rarement plus
étendue). Le tact est conservé avec unediigem type "syringomyélique
non suspendue”. La sensibilité viscérale et praqetsiste.

On observe la survenue de douleurs lancinantesyreétes ou méme
fulgurantes dans les cuisses, les jambes ou lds.fdiéntensité, comme la durée
de ces douleurs sont variables. Elles sont de nateo

On a noté la présence de ce trouble chez quateslesa(Observations N°1,
N°6, N°7 et N°8) mais sans survenue de douleursirlantes au niveau de la
cuisse.

b-2) Troubles neuro-moteurs :

-Le tonus est normal mais parfois il existe uneiwlition de la force
motrice distale, associée a une atrophie muscylan@néale.

-L’aréflexie achilléenne est fréquente, unie oatéitale, selon Thévenard,
elle touche les malades dans plus de 50 % deslbageut étre diminuée ou
abolie d’'emblée.

-L’atteinte rotulienne ne serait présentée que dér des cas.

-Les réflexes distaux des membres supérieurs {sigi@al, cubito-
pronateur) sont touchés dans 30 %des cas.

-Les autres réflexes sont respectés.

L'intelligence est normale. Une surdité centraldués survient
parallelement a l'apparition du syndrome trophigiistal. Elle est due a une
atrophie des ganglions cochléaires et vestibulaires

Aucun malade n'a présenté une surdité centraleligague I'hypotonie
musculaire est observée chez la malade de I'olsamd°2.
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-Examens complémentaires:

Le test a I'histamine est anormal dans les taegatteints.

La biologie révéle dans plusieurs farmsilleune dysglobulinémie
avec une augmentation en Ig A sécrétés par laueusg jéjunale. Le lien de
cette anomalie avec la neuropathie n'est pas étadlude du liquide céphalo-
rachidien est normale.

L’examen éléctrophysiologique objective des vitessie conduction
motrice normales et des potentiels évoqués sengitif sont précocement altérés
[65, 73].

L'EEG semble normal.

A la biopsie, on remarque une raréfaction dises amyéliniques et
une perte équivalente des fibres myélinisées gros calibres. On note
également une dégénérescence neuronale isenditatrophie axonale est
associée a une démyélinisation secondaire, parledceta segmentaire des
extrémités distales des fibres nerveuses [78].

Pour ces examens, on a remarqué que deux malademtde série
(observations 1et8) avaient des résultats assiledi@bceux de I'étude théorique.

-Pronostic et traitement:

Le pronostic est fonctionnel et I'évolution déperssentiellement des
soins apportés aux pieds. Spontanément, |'attéwviddue tres lentement et la
durée de vie est normale.

Le traitement est la prévention des fissuresstulceres par des conseils

d'hygiéne, comme le port de chaussures spacieusesfertables.
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[1-2-2 Acropathie précoce récessive quadridistale@ Thévenard (Type

Il dans la classification de Dyck):

Ce syndrome décrit par Morvan se transmet de n&ra@tosomique
récessive.

a) Les premiers signes:

Cette pathologie est congénitale (début a la n&is3q les premiers signes,
malgré la présence des troubles des la naissprogent n’apparaitre que
guelque mois ou années apres. Nukada a décritupasticulier de N.S.H de
type Il débutant apres trente ans.

Le diagnostic positif est porté en général a pdtitrois ans. Il s’agit de :

e L'absence de réaction aux stimuli doodox
(brdlures, traumatismes) accompagnée parfois stébe
arthropathies et de troubles trophiques distaulcéfation
plantaire indolore, fractures spontanéegsonptions osseuses
importantes et  ostéomyeélites  chroniques) cdes  cals
hypertrophiques (consolidation de fractures avedorg®tion
0sseuse) sont souvent présents,

» La présence d’automutilations au niveau de lguandes
levres et des doigts des I'apparition des dentsasoade.

* Une hyporéflexie ostéo-tendineuse et umgpotonie
accompagnée de maladresse manuelle,

* Des troubles de la succion et de la déglutition

* Des ulcérations cornéennes.

Ces troubles commencent généralement aux extrérdiés membres

supérieurs et inférieurs, bien qu'il existe desdanalgésie généralisée.
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Pour nos cas, on a observé que six malades (Obisas/&l°2, N°3, N°4,
N°5, N°7 et N°8)ont présenté des automutilationsadengue, des lévres et des
doigts, ainsi que deux de nos malades (Observahl3Bset N°6) avaient des
ulcérations cutanées.

b) L'atteinte du systeme sensitif périphérique

Le déficit sensitif cutané est localisé la plughrtemps aux extrémités des
guatre membres. La délimitation de ces zones #lldi étant donné la jeunesse
des patients.

L 'atteinte de la face et du tronc, notamment liateecornéenne entrainant
des ulcérations de la cornée et une anesthésia daidueuse et du pourtour
buccal a l'origine des automutilations a ce niveest, fréquente mais moins
importante et moins délimitée[79].

Des bandes thoraciques non atteintes gSponelant a des
dermatomes sont détectés dans certains cas [80].

Toutes les modalités sensitives sont touchées préominance de la
douleur dans certains cas [81]. Mais la sensatiotilé semble généralement la
plus atteinte [82,83].

Le test a [I'histamine qui permet d'étudier léflexe d'axone et
l'activité de certains neuromédiateurs comme lastuite P est la plupart du
temps négatif.

En ce qui concerne la vitesse de conduction neeveessitive, on ne
trouve pas de potentiel d’action. Il existe des pagr lesquels les parents ont
cette vitesse diminuée [80].

Il résulte de ce déficit sensitif des Iésionsanées et orthopédiques. Ce

sont souvent des signes révélateurs de la malatks automutilations, les
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fractures, les ulcérations, les arthropathies ¢éorathronologique général
d’apparition).

Seul Bye décrit un cas atypique sans modificatioophique ni
automutilation [84].

c) La sensibilité profonde la proprioceptionet les réflexes
ostéo-tendineux :

Les réflexes ostéotendineux sont abolis saulement diminués
surtout aux membres inférieurs. Cela proviandrde la diminution des
fibres afférentes tendineuses (fibres myélinigges calibre).

L’atteinte proprioceptive est peu fréquente etatks Elle peut aussi
survenir plus tardivement [81].

L’atteinte de la sensibilité viscérale est peu erge. Cette atteinte est sous-
estimée mais elle est moins fréquente que diaisensibilité congénitale a la
douleur.

L'interrogatoire permet en général de détetmnsence de douleurs de
type céphalées, de douleurs abdominales pendargépigsdes de diarrhées de
douleurs lors de la menstruation. Dans le cas died\da pression des testicules
ou des tendons d’achylie est indolore [80].

Le dysfonctionnement vésical est la conséquengaula fréquente de ce
déficit avec:

* L’énurésie nocturne occasionnelle prolongée ala-de cing ans ;

*L'incontinence nocturne et diurne accompag d’incontinence
fécale par absence de sensation rectale et dimfisaurinaires a répétition ;

*Une rétention urinaire épisodique.

Quelque fois la rétention et [linconticen alternent: il y" a
miction par regorgement [80].
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La conséquence est I'existence d’'une vessie neneogeéec augmentation
de la capacité vésicale pour I'age et diminutionabolition de la sensation de
plénitude vésicale et du besoin d’uriner.

Par d’ailleurs des douleurs de désafférentatiorettnbbservées. Elles sont
rares mais peuvent étre sous-estimées étant derjaanle age des patients et la
perception douloureuse variable d'un individu autre (différente de la
nociception quantifiable) [80].

d) L'atteinte des paires craniennes:

La perte de l'odorat est congénitale et rare, npEa de cas sont
véritablement testés. Elle peut résulter des namraumatismes craniens subis.
La perte du goQt semble congénitale mais peutdéieeaux automutilations de la
langue avec les cicatrices dépapillées; aoune Iésion intracérébrale
post-traumatique du centre du godt [85,80].

La surdité est tresrare et surtout sgmée dans la neuropathie
sensitive héréditaire de type | [85,86].

Dans notre série, on note une surdité périphériuecété droit chez deux
malades. (Observations N°2 et N°7).
e) L'atteinte motrice:

Elle est rare et toujours minime. Certains casiguiment normaux ont
une vitesse de conduction nerveuse motrice dimjmaées |'atteinte est tardive et
d'aprés Nukada peut signer I'évolution de la malfgii].

Les signes cliniques courants de cette atteinte son

» La maladresse manuelle ;
* Des retards d'acquisition motrice ;

* La marche longtemps instable ;
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e L'absence de correction automatique réflexe des
mouvements volontaires ;
* L'impossibilité de garder un niveau constant detraction
musculaire sans le support visuel.
Ces retards moteurs existent sans atteinte irtiedlibe significative.
Néanmoins, cette atteinte n’était pas relevée nbezanalades.
f) Le systéme nerveux autonome:

Les signes d'atteinte de ce systeme (altératida lderymation, de
la salivation, de la sudation, des temsioartérielle et orthostatiques,
mobilité cesophagienne) sont inhabituels dans getteologie et sont surtout
présents chez les neuropathies sensitives héréditie type Il et IV.

Mais certains cas ont présenté des poussées duesni
inexpliquées, des diarrhées chronigques de typeigesirune impuissance [87,
80,81].

En comparaison avec notre étude, aucun maladettdeserie n'a
présenté des troubles du systéme nerveux autonome.

g) Examen complémentaires :
-Le test a I'histamine est négatif.

- Les examens biologiques sanguinsudicqdiide céphalo-rachidien sont
normaux, ainsi que le caryotype. Il n’y a pas deltte immunologique.

- L'électroencéphalogramme  est sansmafie significative. Les
potentiels sensitifs ne sont pas mesurables &tifélmyogramme et les potentiels
évoqueés sensitifs sont normaux.

- la biopsie :

L’analyse se fait sur le nerf sural ou le nerf nuliseutané.
Au microscope optique on observe :
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* Un nombre normal de fascicules ;
» La surface fasciculaire diminuée ;
 La diminution ou I'absence de fibres myélinegdét et de grand
diametre (peut expliquer la diminution importante thct dans
certains cas) ;
* Des longueurs inter nodales conservées [82].
Le microscope électronique montre que :
» La structure des fibres myélinisées restantesamale ;
» Les fibres amyéliniques sont diminuées en nembt en
diametre ;
» Les fibroblastes vacuolés et l'augmentation dulagéne
endoneural signent une neuropathie axonale chreragaienne ; il
existe dans de rares cas des signes de rég@méenmaais Ceux-Ci
sont le plus souvent absents ou négligeab
Dyck a étudié le rble des cellules de Schwann diabsence de fibres
myélinisées : ces cellules issues d’un sujet dttetrtransplantées chez un animal
présente une activité tout a fait normale, cé gjgnifie que seuls les axones
présentent une anomalie.
Les terminaisons nerveuses sensitives cutanéeslseentes, alors qu'a ce
niveau le systeme nerveux autonome reste intact.

Dans notre série, les malades qui aibtuh électroencéphalogramme, il
est revenu normal, alors que I'électromyogramme lestpotentiels évoqués
sensitifs sont normaux que chez trois d'entre ¢@kservations N° 1, N°2 et
N°3)

Or I'analyse de la biopsie nerveuseamtré des Iésions spécifiques de
ce type chez quatre de nos malades. (Observatit8)dN4, N°5 et N°6).
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h) Evolution et pronostic:
L’espérance de vie semble normale : des sujet®idarge-deux ans semblent a
peu pres stabilisés [80].
Mais I'évolution est tres controversée.
La maladie pose plusieurs problemes :

* La différence entre I'évolution des lésions igjires et celle de la
neuropathie : on peut avoir une évolution favoraele Iésions (I'enfant apprend a
se protéger) sans variations des déficits sensitifs

« L’évaluation clinique chez Il'enfant est fiifle et reste
subjective, ce qui entraine des variations ddteéswavec ceux pratiqués chez le
patient plus ageé.

Les opinions et les observations divergent selogtedes faites a long terme :

e L’abolition des réflexes ostéo-tendineux estsigne le plus
objectif et certains auteurs notent une atteinbgnassive sur plusieurs années ;

 D’autre parlent au contraire du caractere stdbla maladie ;

« Vérity donne un argument neurophysiologique :pt#entiel
d’action sensitif au niveau du nerf sciatique fiépéxterne est diminué chez un
patient de quatre ans et totalement absent ch@£oe patient a huit ans [86] ;

* Nukada réalise des biopsies a douze ans d’aitergt conclue a
la progression lente : le nombre de fibres amyglies a chuté de 36% malgré
une stabilité apparente des signes cliniques [81];

» Tamari distingue deux groupes différents : lenier congénital
non progressif avec atteinte de toutes les mégadiensitives et de tout ou partie
du corps, et un deuxieme tardif et progresaifec une plus grande diversité

dans les modalité sensitives et les zones cotpsiateintes [88];
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» Ota observe des signes de dégénération eteadifier
niveau de myélinisation [83].
Les auteurs en faveur de la progression lente ganéictous
gue I'évolution est notable pendant la premiereedéie de la vie,
puis va en diminuant de vitesse.

[1-2-3 Syndrome de Riley-Day ou dysautonomie famidile (type Il

dans la classification de Dyck[16]

Des la petite enfance, le sujet présente une hglpertion, des troubles de la
succion et de la déglutition avec deaus$es routes entrainant des
infections pulmonaires a répétition. Des accesilé&binexpliqués (d’origine
centrale) avec hypersudation sont décrits,nsiai que syncopes par
instabilité tentionnelle. On remarque un déregleinvasomoteur sévere avec
marbrures et acrocyanose. Des vomissements cgsligant associés a une
diminution du péristaltisme de tout le tube didesti

a) Sur le plan neurologique:

On note une aréflexie, des troubles alecdordination et une ataxie,
associés a une hypotonie. Le patient souffrdeggat d’agueusie (absence de
papilles fungiformes), et d’alacrymie. Des u#té&ms cornéennes en résultent,
aggravées par [l'anesthésie locale. On obseragerdégnt une insensibilité
thermo-algique. Le tact et la sensibilité profosdat conserves.

En ce qui concerne nos malades, t@impeux (Observations N°6, N°7
et N°8) ont présenté une insensibilité thermo-aigignais sans hypotonie ni

aréflexie.
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b) Les fonctions supérieures:

Le quotient intellectuel est habituell@mabaissé, le langage est altéré avec
une dyprosodie. Une labilit¢é émotionnelle tres méaeg et une tendance
épileptique sont notées.

Dans notre série, un seul malade (®@bfen N°7) a présenté un retard
mental.
c) Examens complémentaires:

Le caryotype est normal. Les dosages biolaggsanguins et du LCR sont
normaux. La biologie urinaire retrouve eundiminution de [I'excrétion
d’acide vanymandéliqgue avec une augmentation geléahomovanilique et une
diminution du taux de dopphydroxilase. L'urographie intraveineuse permet de
constater une distension ou une atonie vésicateragelu post- mictionnel.

Le test a I'histamine est négatif.
L’injection IV de méthacholine, pour exgor le systéme nerveux
autonome, normalise transitoirement, chez les sugsautonomiques, la
sécrétion lacrymale, les réflexes ostéo-tendinele test a [Ihistamine et
le golOt. En collyre, la méhacholine dimea un myosis alors qu’aucune
modification pupillaire ne s’observe chez Igesmormal. Ce test constitue un
test de dépistage, mais n’est pas pathognomoni@es. réactions témoignent
d'une insuffisance parasympathiqgue généralisgec dypersensibilité aux
agents parasympathicomimétiques.

L’électroencéphalogramme n’est pas caraticiue.

L’électromyogramme montre une diminutiorardplitude des potentiels
d’'action sensitifs et des conductions nerveusesitsgs et motrices diminuées

en zone distale. Les potentiels évoqués sensitifisperturbés.
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La biopsie nerveuse révele une diminution cdlibre nerveux avec réduction
des fibres amyéliniques, sans dégénéresceakenale. I ny a pas
d’anomalie des terminaisons cutanées. L’innammaties glandes sudoripares est
considérée comme normale.

Pour ces examens, on a remarqué queesewdlade (Observation N°7) de
notre série avait des résultats assimilables a deui¥tude théorique.

d) Evolution et traitement:

L’évolution est marquée par I'hypotrophie statpandérale associée a une
scoliose évolutive et a des infections respirasoreepétition. Dans le passé, peu
de malades arrivaient a 'age adulte, le proboosst actuellement amélioré
par la connaissance de la maladie.

La chlorpromazine (Largactil®) serdantiéemétique le plus efficace a
doses élevées. De plus, il a 'avantage de dimiliaegoisse des malades. Une
psychothérapie est souvent efficace pour compelesex schéma corporel
immature et bizarre » da a leurs déficits sensoaekensitifs. Eventuellement, un
soutien scolaire peut les aider asupporter leuwrguientes absences lors des
hospitalisations.

[1-2-4 Insensibilité congénitale a la douleur ave@nhidrose (type IV

dans la classification de Dyck):

Depuis la premiere description par afson, en 1963, environ une
trentaine de cas ont été signalé (deux garcons ymifille) (89, 90, 91, 92,93,
94,95, 96, 97, 98).

Les sujets atteints sont généralement, tiepdaille, blonds aux yeux bleus.
Des la naissance, des épisodes d’hyperthermieesodd inexpliquées sont

rapportés. On note une absence de sudation qusgue stimulus.
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Aucune réaction végétative a la douleur ne pewt ééclenchée. La peau est
tres épaisse, seche et fissurée. Les ongles gsinbphiques.  L’hypotrichose
du scalp est habituelle et il 'y a pas de deuxidewition.

Les sujets atteints ont une anesthésie thern@sigige globale. Le tact est
conservé. Il existe une hyporéflexie. Il y a niidéimusculaire, ni amyotrophie.
Le réflexe cornéen est intact.

Une diminution du godt est signalée.
Le quotient intellectuel est variable, d4aot entre 40 et 80. Leur humeur est
cyclique.

Certains s'automutilent a la moindre canété, pour attirer [lattention
de leur entourage.

a) Examens complémentaires:
Les biologies sanguines et unitaires et duideucéphalorachidien sont
normaux.
Les taux dg-endorphine et de met-enképhaline sont normaux lealiguide
céphalorachidien.

Le test a I'histamine et a la méthacholinenégjatif.

L’électroencephalogramme est normal. L’élaoyogramme et les potentiels
évoqués sensitifs sont modérément perturbés.

La biopsie nerveuse montre une perte desesfib de petits calibres
amyeéliniques associée a une réduction du nombreeatéss fibores myélinisées
(C et A-delta).[99]

Il existe une absence de tractus de Lissauer.

Les glandes sudorales sont strictement normdkebiapsie de peau, mais leur

innervation sympathique est déficiente. Les teamsons nerveuses cutanees
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sont normales. L’examen histologique de la langretrouve la présence de
papilles fungiformes.
b) Pronostic

Le pronostic est défavorable du fait des tlesmibde régulation thermique et
des infections. Les difféerents traumatismes ergrdindes déformations
secondaires ainsi que des mutilations qui retemisse maniére importante sur le
pronostic vital. La prévention par I'éducatiorstee délicate compte tendu du
retard mental de ces enfants.

[1-2-5 Neuropathie sensitive héréditaire déow (type V dans

la classification de Dyck):

Cette entité exceptionnelle est mal vidiialisée. Dyck a rajouté ce
cinquieme type dans sa classification, dix anssalg® quatre premiers. Dans la
littérature, tres peu de cas y sont assimilés: pausleur similitude histologique
que par leurs rapprochements cliniques. En effet,des enfants a une analgésie
diffuse et l'autre une analgésie localisée aux mesnd'une a quasiment une
anhidrose et des troubles de coloration, et 'auteesudation normale.

Les réflexes ostéo-tendineux sont préserves.

L’électromyogramme montre des vitessesahe gction nerveuse motrice et
sensitive est normal.

La biopsie montre une perte sélective daggilmyélinisées de petit diametre
[89,100].

Le test a I'histamine est normal mais il s pas de douleur induite.
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3) Résultats :
Au total, devant les arguments cliniques atragpliniques (la biopsie,

I'électroencéphalogramme, I'électromyogramme et lpstentiels évoqués

sensitifs...) chez les patients de cette étude, braresé a les classer selon le

schéma suivant :

Les malades des observations N°1, N°3, N°4, N°%, N°
N°7 et N°8 portent une neuropathie sensitive héaidi:
type | (acropathie ulcéro-mutilante familiale de
Thévenard) pour deux malades de (observations N°1 e
8), type Il (acropathie précoce récessive quastalli de
thévenard) pour quatre malades (Observations N°4,

N°5 et N°6), et le type Ill pour le malade de I'ebsation
N°7.

La malade de l'observation N° 2 porte une indiffé&e

congénitale a la douleur.

4) Diagnostic Différentiel :

1) Maladie de LESH-NYHAN [101] :

Cette maladie est liée au chromosome X, n’attaietlgs garcons. Elle est

due a un déficit en hypoxanthine guanine phospbasyi-transférase.

Elle se transmet sur le mode autosomigpeessif. Les enfants sont

normaux a la naissance. Au cours de la premieréeanont apparaitre un retard

psychomoteur,

une spasticité, des mouvements ¢hétésique, des

automutilations des doigts et des levres et enfeninsensibilité a la douleur avec

conservation des autres sensibilités thermiquéitetaet profondes.
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De point de vue biologique, elle s’accagne d’'une hyperurigurie et d’'une
hyperuricémie.
Les Iésions anatomopathologiques sonnimges.

2) Les acropathies :

a)Les acropathies primitivement osseuses :

Elles sont faciles a éliminer car elless’accompagnent pas de troubles de
la sensibilité, elles ont en commun avec l'indéiégce congénitale a la douleur la
présence d’'une acro-ostéolyse :

-Le syndrome de HADU-CHENEY102,103] : associe une acro-ostéolyse des

mains et des pieds, des malformations cutanéoldéacthez des sujets de petites
tailles.

L’acro-ostéolyse débute vers la deuxieme annéeh®les mains et les pieds
avec un aspect pseudo-fracture des phalangettgmrieis une résorption du
fragment distal.

Le bilan biologique est négatif.

-L’ostéolyse de JOSEPH et SHINX04] : C'st une affection rare, débute entre

cing et dix ans. Elle touche les phalangettes. dligion se fait vers la

stabilisation ou I'extension aux premieres phalange
b) Les acropathies d’'origine nerveuse :

Quelles soient infectieuses (lepre, syphdu dégénératives (Syringomyeélie)
ou méme toxiques ; c’est une affection qui survesgentiellement chez I'enfant
de trois a quatre ans, celui-ci refuse de mangacaise des douleurs en mains et
pieds. Il est irritable, myasthénique, tachycaedd¢sanspire abondamment.

L’évolution se fait par poussée. Les cheagions sont graves : infection
cutanée, ulcération buccale, automutilation degtdat des levres, et enfin des
gangrenes.
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c)Les acropathies vasculaires de certains phénoménde RAYNAUD :

Elles se voient dans les formes gravessyhwdrome de Raynaud. Ce
diagnostic peut étre évoqué quand l'indifférenaegémitale a la douleur intéresse
un grand enfant ou un adulte jeune.

3) Syndrome de GUILLAN-BARRE : [105]

Il associe des troubles sensitifs eteans ayant pour origine la réponse

immunitaire a une agression, le plus souvent virdlentre dans le cadre des
neuropathies dites inflammatoire qui inclut desrfes purement sensitives.

4) Polyradiculonévrites inflammatoires chronigues: [105]

Ce sont des neuropathies sensitivomotrices dénmsatites, multifocales,
progressives et de mécanisme auto-immun.

5) Neuropathies amyloides [105]

Elles sont héréditaires ou non héréditaires et sarhctérisées par un dépot
extracellulaire d’'amylose. L'amylose est une stitetamorphe ressemblant a de
I'amidon et ayant des réactions semblables maisgua aux albuminoides.

La maladie « des petits piedou neuropathie amyloide de type portugais
décrite par ANDRADE. Il s’agit d’'une amyloidose miiive généralisée,
prédominant dans le systeme nerveux périphérique, trhnsmission
autosomique dominante. La forme habituelle est &ane anomalie de la
transthyrétine dont le géne muté est sur le brag ¢t chromosome 18 (18q11-
2021). Elle se présente initialement par des temibigestifs a type de diarrhée,
entrainant rapidement une altération de [I'état g@nélL’évolution est
rapidement mortelle.

6) Les neuropathies sensitives de I'enfant[105]

Ces affections ont en commun avec Iffédénce congénitale a la douleur

les troubles trophiques et les troubles de la b#itsi douloureuse, mais ces
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derniers ont une topographie distale et s’accongrdgad’'une anomalie des
sensibilités tactile et thermique.

Ainsi I'absence du réflexe d’axone (té&at vasomotrice de LEWIS a
I'injection sous cutanée d’histamine) serait un B@ment d’orientation en faveur
des neuropathies sensitives [100].

7) Syndrome de SILVERMAN : [80]
Ce syndrome des enfants battus est a élindiemblée : des cicatrices

multiples généralisées sont présentes sur touttpscainsi que des lésions
osseuses traumatiques répétées ; I'examen neuyoéogst tout a fait normal.

8) Les maladies psychiatrigues [80]

Il s’agit des troubles tels que la soplwénie, I'hystérie qui sont

rapidement écartés par I'examen neurologiquedealuation psychiatrique.
9) Le tabes: [106]

Rare aujourd’hui, il peut réaliser desubles trophiques similaires aux
formes diabétiques. La sensibilité profonde esjoirs atteinte, la sensibilité
superficielle est le plus souvent respectée. LiataXaréflexie, la signe
d’ARGYLL-ROBERTSON, les antécédents connus de diglprimaire ou
secondaire éventuellement non traités (ou insulfiieant), les réactions
sérologiques dans le sang et le LCR font le didimos

10) Les lésions de la queue de cheval106]

L’association d'une acropathie ulcéro-mutilante, déroubles
sphinctériens, d'une anesthésie en selle, de si@festaires pluri-radiculaires
et d'anomalies a I'examen du LCR, fait le diagmgstil doit étre fait

précocement pour améliorer le pronostic.
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11) Autres : [105]

On peut citer les neuropathies sensitives isegu(diabétique, toxiques),
associées a un cancer ou a une hémopathie et despamhies sensitives
vasculaires.

Les neuropathies motrices et sensitives héamas présentent des
amyotrophies neurogénes (elles sont aussi désigradete terme de maladie
Charcot-Marie-Tooth).

5) Les manifestations orthopédigues :

Aprés avoir étudié les aspects cliniques des éiffisr types de I'ICD, on a
remarqué qu’il existe d’autre probleme d’ordre opédique soulevé dans cette
pathologie notamment :

-Les ostéo arthropathies nerveuses.

-Le mal perforant plantaire.

-La pseudarthrose.

-Les infections ostéoarticulaires.

- Les cals vicieux.

Nous détaillerons dans ce chapitre, ces différantasfestations :

5-1) Les ostéo arthropathies nerveuses :

a) Définition :
Les ostéo arthropathies nerveuses (OAN) entraineat atteinte destructrice
ostéo articulaire régionale, potentiellement sevér pouvant provoquer des
déformations, une instabilité, des ulceres cutamése conduire a une
amputation. Elles surviennent dans un contextealde du systeme nerveux

sensitif. Cette atteinte sensitive explique le cin@ relativement peu
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douloureux de I'affection. L’atteinte intéresse gelement une seule région, le
plus souvent le pied et/ou la cheville, moins sowve genou, I'épaule, le
rachis, les autres localisations étant tres r§t6€3]

b) Physiopathologie :
Elle fait intervenir d’'une part des microtraumates favorises par I'absence de
perception douloureuse, et d’autre part une démiisétion favorisée par

I’hyperhémie secondaire a un défaut du systemesngrautonome. [107]
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Neuropathie sensitive

A 4

. Dysrégulation vasomotrice
Déminéralisation

A

osseuse locorégionale

Troubles de| la
reparatjon

Dislocations
Fractures
Arthropathie destructrice

Déformation osseuse

c) Diagnostic clinique :

c-1) Phase aigie C’est a ce stade que le traitement a des

Trouble de statique
articulaire

Traumatismes

Subluxations
articulaires
Laxités
ligamentaires

chances de limiter les conséquences de [affectiGrest

malheureusement aussi
diagnostiques.

+Signes cliniques :

Le motif de consultation habituel est une douleacamique. Elle peut manquer
ou étre faible, ce qui est caractéristique de d@fbn. On retrouve parfois la
notion d’'un traumatisme, volontiers banal ou nomaegué. L’articulation est

cedématiée, chaude, il existe des signes inflamreatautanés. L'examen
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clinique objective une augmentation de la chalegale d’au moins 2 °C par
rapport au coté sain, et peut atteindre jusqu'@ ELO8]. L’examen retrouve des
pouls pédieux et tibiaux postérieurs volontiersdissants. On note également
une turgescence veineuse. En raison de linseigjbila palpation et la
mobilisation articulaire ne déclenchent que peyas de douleur. L’évolution
naturelle est marquée par l'apparition d’'une défdrom secondaire a la
dislocation articulaire.Certaines formes aigtiesvpatiaboutir a la destruction
complete de I'articulation en quelques semaines.
+Signes paracliniques :

-Biologie
Un certain nombre de publications font état d’augtaigon des marqueurs du
remodelage osseux en phase aigué. En fait, ileepisi de données précises
[109,110, 111] et les données publiées sont enttoge limitées pour les
recommander a visée diagnostique ou pour le suivi.

- Radiographies
Initialement, les radiographies standards sont atas) ce qui complique le
diagnostic. En quelques semaines apparaissenigies principalement de type
destructeur :
» déminéralisation régionale ;
» plages d'ostéolyse et de fragmentation osseuss; débris et séquestres
0SSeux ;
« fractures visibles principalement sur les métaans ou sur la tubérosité du
calcanéus ;
» destructions articulaires et dislocations peudre observées.(Figures N°32
et N°33).
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-La scintigraphie osseuse montre une eHixation régionale ou
multifocale au sein de I'articulation précoce nmsass specificité.

-L'IRM est trés utile lorsque les ragliaphies sont normales ou en cas
de doute diagnostique. Elle montre des anomalies simal d'allure
inflammatoire (hyposignal en T1, hypersignal enolen STIR, rehaussement
apres injection de gadolinium) locorégionales,reg8ant divers os du pied et de
la cheville et les parties molles. Un épanchemeintudaire et des collections
liquidiennes dans les parties molles sont fréquédtspeut observer aussi des
fractures. Tous ces signes peuvent étre constat@sésence de radiographies
normales, et leur intensité est proportionnelle asignes d’activité clinique
[112,113]. On peut également observer des signeded&uction osseuse et
articulaire (perte de substance, géodes de pad’attre d'un interligne,
dislocation) avec parfois des séquestres osseuk, [115]. Tous ces signes

peuvent en imposer pour une ostéomyélite.

c-2) Phase chronique et évolution :
Peu a peu, I'cedéeme diminue. La température loedewient normale mais doit
étre surveillée, car son augmentation a ce staddai@ craindre la survenue
d’une récidive ou d’un ulcére cutané [116]. Le terdp « guérison » de la phase
aigué est variable, de l'ordre de 3 mois, plus t@aur les localisations a
'avant-pied qu’au tarse et l'arriére-pied, et dant plus court que la décharge a
été respectée [117]. Le pied prend un aspect ded<garré », qui résulte du
raccourcissement antéropostérieur suite a lawdesin du tarse(Figure N°8) et
d'un affaissement de la voute plantaire associ@ehypertrophie des parties

molles.
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Sur les radiographies, I'aspect flou, déminératiséestructeur fait place peu a
peu a des signes de reconstruction anarchiquefeous d’ostéosclérose, de
cals osseux exubérants ou au contraire de psetmsgitde fusion entre certains
0s du tarse. Les déformations sont fixées.

Le liquide articulaire, quand il est ponctionnét ea général mécanique ou
hémorragique en rapport avec une arthrose secenddiil8].
Exceptionnellement, un liquide inflammatoire seleut étre retrouvé, rendant
alors difficile I'élimination du principal diagndst différentiel qu’est
I'ostéomyélite infectieuse [119].

L’hyperfixation scintigraphique diminue [120, 1213jnsi que les anomalies
inflammatoires en IRM, cependant plus longues pataitre que les signes
cliniues d’activité [113, 122]. Les articulatioss plus touchées sont les
tarsométatarsiennes dans 75 % des cas, qui soohteot le siege de
dislocations, conduisant a I'apparition d’exostes& I'effondrement de I'arche
interne du pied. L'avant-pied, la cheville soneatts moins fréequemment [123]
et sont plus sujets aux fractures et aux pseudaekr[124].

Le retentissement fonctionnel et les complicatieast fonction des séquelles
structurales. La majorité des formes sont compegildvec la marche avec
chaussage orthopédique. Il peut exister des défmnsafixées difficiles a
appareiller, une instabilité, des points d’appuessifs avec un risque d’ulcére
en regard, porte d’entrée pour une surinfection, mpuvent nécessiter un
recours a la chirurgie. Certains auteurs conseillan surveillance de la
température plantaire par le patient, une asyméigant craindre une récidive

ou I'apparition d’'un ulcére [116].
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d) Traitement :
* La mesure thérapeutique la plus urgente est e ranh décharge et le port
d’'une orthése, jusqu’a disparition des signes Waét(cedeme, chaleur).
* Les bisphosphonates semblent utiles a la phgsé ai
« A la phase chronique, le traitement repose suchi@ussage adapté et le
dépistage des récidives.
 La chirurgie s’adresse principalement aux séqaellmarche non plantigrade,
difficultés d’appareillage, instabilité articulajreulcération ou menace
d’ulcération, ostéomyélite. Les complications (moamsolidation, progression de

I'ostéo arthropathie, sepsis) sont fréquentes.

5-2) Le mal perforant plantaire :

a) Définition :

Le mal perforant plantaire (MPP) est une ulcératimuropathiquesiégeant
habituellement sur la face plantairedu pied. Igsi&ur des zones de pression
excessive,conséquences de remaniements  anatomiqdes pied.
Cesmodifications de la morphologie et de I'équdilate la volteplantaire sont
provoquées par une neuropathie, responsabled’utheopathie (« Pied de
Charcot »). L'artériopathie quipeut s’y associeprésente un cofacteur
physiopathologiquemajeur. L’infection est un factewaggravant. Le
diagnosticd’'un MPP est clinique. [125]

b) Physiopathologie :
Le mal perforant plantaire (MPP) est une complaatitypique du pied
neuropathique. Sa pathogénie comporte essentigliierdes mécanismes

biomécaniques : hyperpression plantaire au nivessl tBtes métatarsiennes
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[126], raideur articulaire avec déformation, danplus classique est I'apparition
d'orteils en griffe, troubles trophiques responsaldl’'une sécheresse de la peau.
Cependant, il faut avoir a I'esprit que c'est émmbilité a la douleur qui permet
a ces différents facteurs de "construire” un mafgpant plantaire aprés des
mois d'évolution : le patient appuie sur des gieglégiés d'hyperpression ou
se forme une hyperkératose qui se comporte comnuns etranger agressif.
Celui-ci, sur un pied normal, serait percu commelaaeux. L'absence de
douleur entraine la chronicisation avec apparidame sérosité inflammatoire
sous tension, responsable de forces de cisailleloegitudinales qui agissent
en profondeur, entrainant des Iésions du tissu-caiasné. Des cavités se
forment, et communiquent avec I'extérieur lorsquedrne se rompt, favorisant
la surinfection qui peut atteindre I'os sous-jadealbsence de sensibilité a la
douleur va non seulement retarder la prise en ehar@s surtout rendre cette
derniere extrémement difficile, car sa composantiacipale, la mise en
décharge totale de la plaie, nécessite une maiivai se soigner qui parait

difficile a obtenir en I'absence de sensation dangose.

c) Diagnostic clinique :[125]

Le mal perforant se présente comme une ulcératiorsean d'une plaque
d'hyperkératose localisée au niveau d'un pointpdiafi-igure N°34). Ses sites
de prédilection sont les tétes métatarsiennes, @vedréquence accrue pour la
téte du fet 5™métatarsien (Figure N°37, N°38). Lorsqu'il existaeu
déformation avec des orteils en griffe, des pailetpression se développent sur
la pulpe des derniéres phalanges ou peut se fatendryperkératose, siege d'un
mal perforant pulpaire. Enfin, le mal perforantrére peut se développer sur
la face plantaire d'unallux rigidus
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Le mal perforant est en général ouvert, en comnatinit avec l'extérieur, et se
présente dans un cadre plus ou moins septiqueaatiggie. Mais il est parfois
artificiellement fermé, c'est-a-dire recouvert parplaque d'hyperkératose. I
sera alors révélé lors du soin pédicurique d'abmnagée cette plaque de corne. Le
patient peut avoir I'impression que, dans ce casf te geste de pédicurie qui
"lui a entrainé un trou dans le pied"!
La présence d'une neuropathie est souvent éviddiniguement. On note la
présence d'une hyperkératose importante au nivessl mbints d'appui.
L'hypoesthésie sera confirmée a l'aide du monaoaélat. Elle est associée a
I'abolition des réflexes achilléens.
L'examen clinique du mal perforant plantaire doitnporter impérativement la
recherche de 2 complications qui changeront rasicaht les modalités de la
prise en charge : il s'agit de l'ostéite et dedrée.

-Recherche d'une ostéite clinique
La plaie doit étre explorée cliniquement a l'aitlend pointe mousse stérile, a la
recherche d'un contact osseux. La présence d'uaactasseux est un signe tres
spécifique de la présence d'une ostéite. Par ¢osdreabsence ne permet pas
d'éliminer le diagnostic. Des radiographies stathdeentrées sur la Iésion
doivent étre systématiquement prescrites et redéewdous les 15 jours en cas
d'évolution non favorable. (Figure N°44).

-Recherche d'une ischémie artérielle
Elle est avant tout clinique : la présence de tis8arotique au sein du halo
inflammatoire entourant le mal perforant est habieoment en faveur d'une
ischémie artérielle. En l'absence de tissu néaretidgl faut rechercher a la
palpation la présence des pouls artériels disthaholition du pouls pédieux
apres 60 ans est de peu de valeur diagnostiquesoRtre, I'abolition du pouls
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tibial postérieur est un signe sensible d'artéigtale des membres inférieurs.
Inversement, des pouls distaux palpables permettéltniner une composante
artérielle sévere de la plaie.

d) Examens complémentaires :
Le bilan paraclinique comporte des radiographiesddrd du pied évaluant
I'arthropathie et recherchant des lacunes osset&®®ins d’'une ostéite sous-
jacente. Les signes radiologiques d’'infection gonjours en retard par rapport
a la clinique.
En cas de doute, I'IRM constitue I'examen le @essible et le plus spécifique
pour le diagnostic positif et le bilan d’extensida I'infection d'un MPP. [127]
Elle permet aussi de distinguer les ostéomyéliessa$téo- neuro-arthropathies.
[128]
L’écouvillonnage de la plaie est moins performané la mise en culture d’'un
curetage plus profond du tissu sous cutané ou dgeestres o0sseux pour
identifier les germes responsables d'une infectiéelle, a distinguer de la
colonisation de la plaie. [129]
L’écho-Doppler artériel permet de faire la cartggjrie de I'artériopathie et
d’en apprécier l'intensité ; a partir de cet exanl&mtériographie est discutee.
Enfin, la mesure de la pression transcutanée d&mxggest un argument
pronostique : une TcPO2 supérieure a 30 mm estiassa une cicatrisation en

premiere intention (sans geste de revascularigadiams 90% des cas. [130]

e) Traitement :
Le nettoyage du MPP est effectué avec une soldgosérum physiologique en
évitant les bains de pieds prolongés qui peuverriser la dissémination d’'une
infection. [131]
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La détersion des tissus nécrotiques et hyperkégas permet de visualiser
completement la plaie et de favoriser I'écoulenamt’exsudat. Une détersion
efficace permet une cicatrisation plus rapide. [132

La détersion chirurgicale permet la mise a platadalaie, un débridement large
des poches de pus et des tissus nécroses, et tidleode I'extension en
profondeur de la plaie et d’'une infection éventiell

Les pansements sont réalisés tous les jours, cammuiedu risque d’infection et
de la nécessité de surveillance de la plaie. Lidia d’'une plaie propre et
bourgeonnante permet d’espacer secondairemertifestsus les 2 ou 3 jours.
En cas d’ostéo-arthrite ou d’ostéite associée, exegrese localisée des tissus
osseux et tendineux nécrosés ou infectés esté&éal®rmettant un traitement
conservateur (antibiothérapie prolongée, soinsubocdécharge), évitant ainsi
les amputations. [133]

La détersion autolytique est favorisée par le tennde la plaie en milieu
humide grace a des pansements drainant les exsextassifs ou libérant de
I'eau dans la plaie si elle est séche.

En l'absence de consensus, le choix du pansementg@dé par les
caractéristiques de la plaie, les propriétés dasgraents (le maintien de la plaie
en milieu humide favorisant la cicatrisation) et oo(t. Les pansements
primaires les plus utilisés sont : les alginatedesuhydrofibres (compresses ou
meéches) pour les plaies exsudatives et/ou infedede les ions argent) ; les
hydrocolloides ou les pansements gras pour leela¢u exsudatives moins
profondes ; les hydrogels pour les plaies nécretquu seches.

La mise en décharge est obligatoire jusqu’a latdgation compléte, car la
pression est le facteur essentiel responsable f@ration de la plaie sur un
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pied neuropathique. La mise en décharge peut éalisée par un alitement
prolongé, par le port de chaussures adaptées camaisg¥es (chaussures
Barouk® pour les plaies de l'avant-pied), la cotifec d’'une botte platrée ou
amovible en résine, comportant éventuellement enétfe pour le pansement.
[134]

Une kinésithérapie d’entretien musculaire et debitisation articulaire est
associée a toutes les mises en décharge.

Apres la cicatrisation, un appareillage prévenst prescrit par le médecin
podologue et réalisé par le prothésiste. Il s'dgithaussures avec des semelles
adaptées diminuant les pressions, notamment sundéatarso-phalangiennes,
éventuellement associées a des ortheses, a destjme en mousse ou a des
orthoplasties. Ces chaussures sont indispensablas diminuer le risque de
récidive.

Les MPP sont colonisés comme toutes les plaiesnijues. Le diagnostic
d'une infection repose par conséquent sur des @snokniques plutdét que
microbiologiques. Une plaie est infectée lorsgesilste un écoulement purulent,
un placard inflammatoire, sensible et chaud, umdxisimportant, un retard a la
cicatrisation... Les antibiotiques ne sont pas prsser titre préventif mais a
titre curatif. [135]

Les germes les plus fréguemment rencontrés sordtdphylocoque doré,
staphylocoque épidermidis et le streptocoque Bo][LBe antibiothérapie orale
ciblée probabiliste sur les

cocci a Gram positif est prescrite en premierenind@ (amoxicilline + acide
clavulanique ou céphalosporine de deuxieme géonéjghendant 10 a 15 jours.
L’antibiothérapie de premiere intention recommandsmir les infections

menacantes est a large spectre, couvrant les gex@nest anaérobies a Gram
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positif et les bacilles a Gram négatif : vancomgciet aztréonam ou

céphalosporine de troisieme génération + métronidaz

[127,135]

La durée de lantibiothérapie est de 3 a 6 semaitdle est adaptée

secondairement aux germes retrouves en per-opératipar des prélevements
profonds de bonnequalité. Les antibiotiques uslipéuvent comprendre, selon
les antibiogrammes, la rifampicine et la ciprofloxe. [127]

La prise en charge chirurgicale pour drainer leshpse purulentes et la prise en
charge vasculaire sont concomitantes. Les ostédesyéhécessitent une

antibiothérapie prolongée (supérieure a 6 semagtas) curage chirurgical des

éléments osseux infectés.

5-3) La pseudarthrose :[136]

a) Définition :

Le terme pseudarthrose désigne une absence comeletééfinitive de
consolidation de deux fragments osseux survenaesame fracture, apres des
délais normaux.
Au cours d'une pseudarthrose, une nouvelle articuiaapparait entre les
segments de l'os fracturé. Le patient, qui a repappui, souffre et la
radiographie de contrdle ne montre pas de calfutiigure N°25)
On voit alors apparaitre a ce niveau des mouvenagmisnaux dont 'amplitude
est plus ou moins importante
b) Classification :
-La pseudarthrose hypertrophique

-Lapseudarthrose hypotrophique.
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- La pseudarthrose congénitale fait partie desadie$ génétiques. Elle
touche les enfants jeunes, surtout aux os du tilie. entraine des troubles
fonctionnels trés séveres ainsi que des intervemti@pétées pour obtenir la
consolidation.

Dans le cadre d’ICD, les deux types de pseudaghrescontrés sont la
pseudarthrose hypertrophique et la pseudarthrgsattophique septique.

+ La pseudarthrose hypertrophique s’explique cheg patients par
'absence d'immobilisation, étant donné que cesuasf ne souffrent pas apres
les fractures ou ils continuent a utiliser le meenfsacturé aboutissant ainsi soit
a des cals hypertrophiques soit a des pseudarthtogeertrophiques typiques
avec un aspect radiographique en pattes d’élépdiambstruction du canal
médullaire.

Ce type de pseudarthrose ne pose pas de problénapdatique car il suffit de
stabiliser ces foyers soit par immobilisation eméersoit par immobilisation
interne et elle ne nécessite pas I'apport de gosfdeuse. (Figure N°27)

+ La pseudarthrose hypotrophique septique corresp@ une
pseudarthrose compliqguée soit par fracture ouveste des fractures
pathologiques sur foyer d’ostéite ou d’ostéomyéiitgligée.

Ce type de pseudarthrose pose un grand problempasgeen charge nécessitant
tout d’abord un assechement du foyer suivie d’'umldement de la perte de

substance osseuse qui nécessite des greffes nsggani@s vasculaires.
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5-4) Les infections ostéoarticulaires :

Les patients portants d’'ICD sont beaucoup plus £&p@ faire des infections
ostéoarticulaires en raison de I'existence de pdgatrée cutanée telle que la
perforation et l'ulcération négligées.

Ces complications sont redoutables car elles smntesit méconnues et peuvent
engager | pronostic vital par installation du ckeptique.

Le diagnostic précoce s'impose et passe par laonsspilité des parents et de
'entourage qui doivent consulter devant toute réewnexpliguée ou toute

tuméfaction ou inflammation qui doivent étre recher systématiquement a la

fin de chaque journée par I'examen clinique.

5-5) Les cals vicieux :

lls sont assez fréquents chez ces patients, sdartecertains cas de diagnostic
erroné pris pour syndrome de Silverman.

lls se caractérisent par I'absence de douleur ais€énce d’immobilisation
aboutissant aux consolidations vicieuses, dontitegn charge est simple qui
nécessite en I'absence du remodelage spontané&egamies de réaxation, qui
en geénéral, consolident dans délais normaux a tondjue la stabilisation du

foyer soit rigoureuse.
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Dans le cadre dinsensibilité congénitale a la doyl on distingue les
neuropathies sensitives heréditaires et les indifiées congénitales a la douleur.
Cette insensibilité est définie comme I'absencdadperception des sensations
douloureuses.

Cette pathologie qui est trés rare et mal connge peaucoup de problemes.
L’étude qu’on a faite a propos de huit cas a pemisnettre en évidence les
différents aspects orthopediques et leurs évolsitiamsi de les classer selon des
criteres cliniques, biologigues, histologiques sabgen génétiques.
Malheureusement, la prise en charge de ces matadeslimitée par plusieurs
obstacles socio-économiques vue le colt élevél@ndme durée des soins.
D’autre part, le traitement de cette affection n’qae préventif ; repose sur
I’éducation précoce et spéciale visant & fairagme conscience a I'enfant, et son
entourage, de son handicap et de ses nombreuse8gqoences néfastes. Ce
travail de longue haleine implique nécessairemest équipe multidisciplinaire
médicale et paramédicale, notamment un pédiatr@rthopédiste, un dentiste,
un psychologue....

Un autre volet de la prévention concerne le comgiktique qui reste difficile a
prodiguer du fait du mode de transmission encoledgfai.

Cependant, les progrés actuels de la biologie mialiée faisant présager des
retombées non seulement dans le conseil génétigieégalement, a plus long

terme, dans le domaine thérapeutique.
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Résumeé

Titre : Prise en charge orthopédique de l'insensibilitégeénitale a la douleur a
propos de huit cas.

Auteur: FILALI Nadia

Mots clés Neuropathies sensitives héréditaires, enfantétigue, clinique,
complications, traitement.

L’insensibilité congénitale a la douled€D) est un syndrome clinique
tres rare qui se caractérise dans sa forme lasghsre par une absence ou une
diminution radicale de la sensation douloureusaidela naissance et qui peut
se présenter sous des formes cliniques variées. IPamnnées 1980, les progres
de I'anatomopathologie des nerfs périphériquegpernnis de montrer que I'lCD
était systematiquement liée a une atteinte desdibensitives de fin calibre dans
le cadre d’une polyneuropathie héréditaire.

Elle constitue une entité a part entiedont les mécanismes
physiopathologiques et la place nosologique restediscutés, tant que la
biologie moléculaire n’en aura pas établi les bgsestiques.

Nous rapportons une série de 8 cas, ésfit 3 garcons agés entre 5mois
et 11ans avec un taux de consanguinité de 10%iesau sein du service de
traumatologie orthopédique infantile a I'hépitagédfant de Rabat pour ICD.

Le but de ce travail est de mettre edenie, en se basant sur ces huit cas,
la diversité et la sévérité des manifestationsopdldiques qui peuvent étre les
signes révélateurs telles que le mal perforant tai@ |'ostéo-arthropathie
neurologique, la pseudarthrose, les cals vicieugseinfections ostéoarticulaires
et dobjectiver les difficultés de prise en chargf@erapeutiques parfois
insurmontables et a I'origine d’handicape.

En absence actuellement de traitemertifgpée, le traitement est avant
tout préventif et se base essentiellement surisatbbgénétique et 'apprentissage
des patients a se surveliller et a se protégerategeds qu’ils encourent.
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Summary
Title : Orthopedic Support of Congenital Insensitivity tmriPabout Eight Cases

Author: Nadia FILALI
Keywords: hereditary sensory neuropathy, child, genetic, nicdi,
complications, treatment

Congenital insensitivity to pain (CIP) is a verya&linical syndrome. It is
characterized in its severest form by a total atsem decrease of the sensation
of pain since birth. The syndrome can occur inousiclinical forms. In the
1980s, advances in pathology of peripheral nenae® lshown that the ICD is
consistently linked to impairment of sensory fibefdine caliber in the case of
hereditary polyneuropathy.

It is a separate entity, whose pathophysiologicacmanisms and
nosological site will be discussed, since molecbiatogy has not established
the genetic bases.

We will study eight cases, five girls and three Hbgtween the ages of 5
months and 11 years with a consanguinity rate &5.10hey are all treated in
the Pediatric Orthopedic Trauma Center in the cbis hospital in Rabat for
DCI.

The purpose of this study is to demonstrate therdity and severity of
orthopedic manifestations, which may be the tel&bgn, such as diabetic foot
ulcer, neurological osteoarthropathy, pseudoarihrasalunion, and bone and
joint infections. Additionally, it will objectify he therapeutic management of
rarely occurring insurmountable difficulties ane tbriginal handicaps.

Currently, there is no specific cure. Therefore, titeatment is preventive
and primarily based on genetic counseling and iegrof patients to monitor

and protect the dangers they face.
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Serment d"Hippocrate

Au moment d étre admis a devenir membre de la profession médicale, je
) \ * * ) N 7
m’engage solennellement a consacrer ma vie au service de ["humanité.

U Je traiterai mes maitres avec le respect et la reconnaissance qui leur sont

du.

[ Je pratiquerai ma profession avec conscience et dignité, la santé de mes

malades sera mon premier but.
L] Je ne trahirai pas les secrets qui me seront confiés.

U Je maintiendrai, par tous les moyens en mon pouvoir, honneur et les

mobiles traditions de la profession médicale.
[ Les médecins seront mes freres.

U Aucune considération de religion, de nationalité, de race, aucune

considération politique et sociale ne s’imposera entre mon devoir et mon patient.
] Je maintiendrai le respect de la vie humaine dés la conception.

[ Méme sous la menace, je n’userai pas de mes connaissances, médicales

d’une facon contraire aux lois de [ humanité.

U Je m’y engage librement et sur mon honneur.

Déclaration de Genevre,

1948
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