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Frc. 1

« lrraeh.r'té1éh1'popiralalnqic ». ou basalt' : << i»'uchl'-
basohl-pophalangie » ) .

:l) Raecottteissement tlc 1a phtiange hasaie :

« llrat hl'hasophaltrngie >>.

Att niveau tltl lu" raI'on. t'lle s'asstlcic à une
lrraeltl'ntéso- rou hl'po-) pirtrlanuio tles attttci I'a)'ons'

Àu niçeati cles 2" ('t ;lo ra)îI1s. elie sc présente
sous la formt' spéeiale tit' ll « braclrr-h1-perplurlirn-
sir] ». dont clir-ors t)'pes sont inclivi,ltralisés :

À) « Bltreirvirl'perphalanuic mtrrLilcstt' )> l)àr
intiépcntltrnt'e rle l'épi1rh1'sc ltttsaltr ile lt piralanut'.
,-i'ou appareucc de { phaianues :

B) « Brirclr)'nr(rsohr-ptrllhalatlirie >> Irat' ittsiott '1t'
iir phalalte métlialrr: at'c'e ia i)irrtic (listillt"lt' l;t

irhalauue lritsalt' l

(-') « Braclrltéléhvperphalalrsir: » par t'usiollir:
1a phalanrre nté'-lilne avr:r'la plialirnge tlistlie' lit
phalang^e lrasalt' rcslllnt -:éparéc ,'n ,-leux fraqments :

ARIICLES OR'6'NAUX

A propos d'une Iamille

otteinte de brqchydoctylie héréditqire type vidol'.'
ltar L. cflRrsrr_rncs {.î), lI. I)rrrixrrrt, R. \Y.rr,s.tt:u (**) c't P. I)t':urrc-rÏ

Le 21 juin 191(). \'to.rr, l'apporte à 1'-\catlémic
r,lc l[érieeint' I'éturlt. s'étâlàrnt sur sept génértrtit»ls'

11 
'rtne famillt' attoilttc dt-' brachl-'Jâetl'lie hérér1i-

taire 112t. Sur les 72 deseendatlts clu premier sujet

atteint, on uote au nritrimum i){ persontrt',s portctlst's

de braehl-dactf iit' ii clcs tlt'grés dircrs et se Épar-
tissant ôgalemt'nt clans les dettx sexes. l,'e-xamen

dc ect arlrre gétréalouirluc montre qu'ii s'agit c1'une

transmissiott tle t1'pe clominant ; Ia troisième géné-

ration serait intlemnc'. mais il s'agit clc su.jcts nés

au tlébut ciu xtÿ sièele et clue l'auteur n'a tlone

pas examiués personnellenlent : ee fait mis à part,
1a transmissiott est partaitemt'nt eontintrc. ()n nottl
d'autre part. non seulement tlue lit llrachvclaetr-litr
t,st cle degré variallit' selou les sujets. mais anssi

qu'eilc s àceompaSïIt', chez 
"§ 

cl 'entre cttx ({ htlmmes

tt -l femmes) d'un piecl bot tt'oit. Suivant i'exprt's-
sion elassiclue. il s'agit clotrc ti'un earactt\re rlomi-

nant à cspressivité variable.

L. Citcmrt ('i). t1c Zurieh. I)rol)oso In lcrmitrolrsit'
suiratttc pour Lléerirt' ics brirehvr1itctl'1ics I)itr l'ilc-

t'oureisst'mttrt tlt's phaltrnues (fig. 1) :

1) Raecoureisst'mctrt ilc la phalatrgc Iorminalc :

« lrriit'hvtéléphalat.ruie >>.

l) Ract'out'r'issomt'nt tL' la llltitlanuo inTermé-

rliairp : rr lrpl1,[,.'nté.s61rfiirlati{'t' >>. tlotrt lr Tot'ntc

t,xtrêml t'si lir tlisparitiott lonrplètc '1c l''r';' << 
.lrru-

"h.lt.-1,,,t,lt,rlittr'-Iit'». 
i la stritc t1'ttllr'.i'ttsiott '1Lt Iroittr

..l'o..ifi,'atiorl iltc(' 1rr phalanee roisittt' (terminalt' :

(+) Cortmunication pt'ésentée à la Sociélé de ]'Iédecine

du Nord. le l3 avlil 1965'

1 *x; ^\ttaché cie recherches à l'I'N S'E'R')I ( Diree'

teur : Pr -\r-.r.lt.r;r.).
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D ) « Brachl-h1'perphalangie rudimcutairr, >> oir
eetle séparation est incompiète :

E) « Rraclil'h1'perphalangie latentc » où il 1' a

augmentation t'lc hauteur cle 1'épiphl'se de Ia pha-
lange basale sur son bord radial.

Selon ectte terminologie. Coccrr déflnit la bra-
eh1'daetl-1ie héréditaire « tl-pe Yitlal » (en opposition
avee les t)-pes « Drink'w-ater » ou <( Farabee ») par
une bruehvmésophalangie des 2" et (ou) 3" ralons,
avee lrrach]'basophalanrie de ccux-ci.

Nous avons observé réctmment une famille tle
ce tl'le. dont nous rapportons iei l;rièr'ement I'obser-
vation :

1, - Nrrthalie V., âgée actuellement de cinq ans,
a déjà fait plusieurs séjours dans ie Service de Chirurgie
lnfantile er- Orthopédie (Pr I-rcrrn,rrs) pour correction
chirurgicale d'un pied bot unilatérâl (sauche). Née au
terme d'une Eirossesse normale, elle aurait souffert d'une
anoxie néo-natale de 10 minutes environ. En dehors
de son pied bot, elle présente de nombreuses anomalies:

A) LES MAINS (fls. 2)

a) -1. druite, seuls Ie pouce et ie IV ont un asp€ct
normal. Le II est en flexion cubitaie. II est itnormale-
ment petit et ne présente qu'un pli de flexion inter-
phalangien. Le III est en flexion cubitaie. Il ne présente
aueun pli de flexion interphalàngien. Le V est petit
et ne présente qu'un pli de flexion.

Ft t;. 2

b) .t 0orrChc. l'a-spect est identique, à ceci pr.ès qu,il
manque le pli de flexion <iistal du IV

c) Lr's rltr»totoglttplù(,,s sont les suivants:

-{ droite : I T. II BR, III T. MC. V BC.
a3 b{ c5 dz

.\ gauche : I T. II BR. III BR. MC. V BC.
al b{,5 c7 d9

Les trinrdii axiaux sont en position normale, ainsi
que les plis de flexion palmaires.

11étacalpr;ns normaux; ll p\rste routelois ul)e upi.
physe basaie au nir-eau des II.

Doigts. On nore des deux côrés :

I : normal.

II : brachi'mésophalangie ; bracir]'basol)haiang)e rrvec
h1'palphalangie latenre; de plus. i'épi1rh1'se de la
phaian.ge basale présente sur sa iacr lzrrliale une
épiphr"se supplémentaire qui par.:rit cor':.eslrondre
à une ébaucile de pol]'dâcrt lie.

III: bliicirlbasophalangie avec h1'petphalangre latente
et éba,,rche de poiydacr]'lie conrrle en Il

I\: : nolntai.

V : brach\mÉsol,halangie.

Frc. 3

B) .\UTRtrS ANOI{ALIES }IORPHOLOGIQUES

On nore un ti.rot'ax en carène. alec côtes cer.r'iclties.
L'âuscullarion du cceur révèle une ar]'thmie; selon
l'électlocaldioqt antnte. iI ne s'agit rlue rl'une ar\.thmie
respil'atoire, entrecoupée, ii est Ïrai. ile nomb|euses
extr'às:'sloies ïeItl'iculâil.es, mais on i/eu-r qualifier. ce
cæul d à I!Éu I)l'ès nO|mal (D: Di'r,r l.).

Le faciàs de cet enfanr est assez parriculier. (flc. {) :

il existe, à un rieglé modéré, un épicrnthus. pr nous ne
saurions miÂur contpal.er ce faciès qu,à celui cle la
malarle t1" l ûe C0PFr.r. rattachée par cet auteLlr au
s-vndrome ilq RL'lrrs'rr.:t_\ et T.\ytlr (1. 10). De pius.
Natllalie iil ésen Ir] un ptosis gauc]ie, sans auI j e t r.ouble
de ia morrj:ré ocula'ire extr.iusèque ou intlinsèque, et
sans anontaliF nl:rl.quante du forrrl il crl

C) Enfin. :i errste Lln neI t etat d pst cho-moteur : pr.e-

miels pas . i plemiers mots dans )a quatriènte annéê.
Si I'âse de ll nt:lrche esl iml)ossible à juger rlu fait
du pied boi. le lerard n)€ntai csr. indéniable et le Q.L
est iulé!'rer.tr à 5l't (Dr lLrr-urr). La radioglaphie de
cràne est lormaie.
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2. - Nathalie ir une sæur ainée et un frère eadel.

nolmaux. De ses deux fr'ères ainés, i'un, Eddy, est éga'

lenrent malformé. Le père es[ normal (mais éthylique)
et la mère présente des anomalies sur iesquelles nous

âllons revenir ; mais ses propres parents, frèr'e, sceur,

oncles et tanres, étaient exempts de loute malformation.
Jlonsieur et fladame V. ne sont pas consitnguins.

Eddrt a les pouees larges ; ses index formen[ un

angle minime par rapport âux métacarpiens, mais ils
sonr très courts et n'ont qu'un pii de flexion interpha-
langien.

- Del'matoglyphes :

Doigits : 1 BC, II BR, III BC, MC, V BC des deux
côtés ;

Paumes : à droite, a1 b3 c7 d9 ; à gauche, a1 b3 c5,

pasded;
tliradii axiaux en positio[ normale ;

plis palmaires normaux.

- Radiologiquement, les métacalpiens sonl normaux.
En ce qui concerne les doigts, les I, IV et v paruissent
not.mau-r. Au niveau du II' rayon, il y a brachyméso-
phalângie et blachybasophal:rngie avec h)'perphalangie
latente identique à celle de Nathalie. Le III est normal
â gauche. mais à droite on note une légère hyperpha-
langie latente.

Eddy ne palait pas présenter d'autres anomalies à
I'exception d'un pied creux poliomyéiilique.

.llttrlu»tt,'l'.... elle aussi, n'a que des anomaiies des

mains, mais !e s en déclare pas gênée dans son traÿail
quoridien.

-\ droire. le pouce. le IV et Ie V ont un aspecr normal.
Le II est en liexion cubitale. recouvranl partiellement.
la tace palnraire du III. I1 esl anormalement perir et
ue présenre qu'un pli de flexion intel'phalangien. Le iII
semble ne pr'ésenter qu'un pli de flexion interphrrlangien.

A s:auche. 1'état Êst le même qu'à droite, avec les
diüér'ences suivantes: absence de pli de lle-xion méta-
carpophaian,*ien en II, plis de flexion normau\ en III.

- Dermatoglyphes :

Doists : à droite, I bC, II BC, III BC, IY BC, v l,1-- ;

ir sauclre, I BC, II A, III BC, Iv BC. v BC.

Paumes: des dcux côtés, a3 b{ c7 d9 : boucle radiale
de I'hypothénar : tliradii axiaux en place ; plis puluraires
normaux.

- Radiologiquement, Ies métacarpiens sont normaux,
da même r{ue les phalanges des I, IV et V. Àux autres
doigr.s, on note des deux côtés: au II, brachymésopha-
lan8ie, brachybasophalangie rtvec hyperphalangie latente;
au III, légère brachyhyperphalangie latente.

On peut ainsi résumer l'albre généalogique (fig. 5).

q: A.tein te du il et du Il
Q:Atternte duV

pied bot
débr/tté mentale

Frr;. 5

c()lnIIi\T-\IIt HS

S'il cst évitlt.trt (ple dans crttc iamillc Ia hraehr'-
tlaet.r'lie est c1'orisiut génétitluc ot so rattâche au
t1'pt, \-itlal r,le Coct'st lli), au t1'pc f-'rle Juiin Rrr,l
(1) ou à I'obscrvation familiulc rlc I[.rrvs ((i), plu-
sieurs points restr.nt à rliscuter :

1) Le motlt) (i(' transmission par':rît rlonrirrarrl.
mais llarlarnc \-. est lâ prlmière iltt0inte {11. sa

lisnét. (-'e point 11ui. à prtmièrc \'11o. \'il (,()ntl'c

1'hr'pothèst' tlc l;r ,iominitrlco. pcrll êtro facilemtnt
0xnliqué pirr 1lr1r. mlltation.

l) PeLtt-otr attrilrtt.r ayec ('('rtitlltlc nttc ,rrisittr'
hér'érlitaire au\ ilutrcs àllomà[ics rlotrt sottffrc
\atiralic ? C't,rtairrtnlent pits. si on r'onsidèru r-tni-
(gremenl la t'amille \'. Tottttfois. si notts esilmill()n::
les arbrts générlouitlucs pLtbliés par \-to.u ct H.\\\'s
ori ie pred lrot uniiatéral est inrliscutahlcment
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héréditaire. nous ne l)ourons manquer de fairc Ic
rapproehemont clttrc ees familles.

Dans ees eonclitions, il est très vraisemblahle
què )e pied bot ,.1e \athalie est, lni aussi, 11'originc
génotl'pique.

La réponse est moins aisée en ee rlui eoneeme
Ia dé)riiité mentale. ear iei nous avons une étiologie
péristatique toutc tron.r.ée : l'anoxie néo-natale.
llais uous avons été frappés par Ia ressemblanee
des traits rle la malacjc et rle eelle pultliée l)ill,
Corr.tr : cellc-ei est lrne rléhile mentale. et clle cst
ésalemcnt atteintc rle brachl-daetf iie. quoique cle
trpe différent : les six braehvdaelvles tie Cor.ï.lx
sont d'aillcurs tous clrs oligoplirènes et parmi een-x
de Rr-nr-rsrrirx i10) 2 snr 7 ont un ptosis unilatéral.
Il est done possihle. mais non eertain. clue l'atteintc
ps1'ehirlue elle aussi soit, clans notr.e obserr.ation.
cle nature génoti-pique.

:j) Lc's tlifficultés sont eneore plus grandes
lorsque nous àhordons le prolrlème cle I'expressir.ité
de eette tare familiale. qui est aussi variable 

-et peut-ôtle pius 
- quc dans les puirlieations clo

\-ro.rr, et H^lrls.

F,rxcoxr, se trouvatrt devant des cliffieultés
alraiogues à propos des aspcets variés (lue pcut
rer'ôtir 1'anémie aplasticlue qui porte son nom.
a émis tout r'éeemment. pour en cspiiqucr le mode
de transmission. l'hi-pothèse ingénicusc d'une trans-
location chromosomiquc réeiproque (;-r). On sait
qtl:unc tcile transloeation peut apparaître de ttttt,,t,
qu'elle se transmet scion Ie modc riominaltt oll
déterminant des anonalies quelquefois tri,s minj-
mcs. et qu'ii suffir rl'nne disjonetion cles rleux
ehromosomcs norl homolosues transJoqués. lors
d'unc méios('. l)our entraîtrer une ciélétion orl llnc
l risomic paI.tielles. responsables. soit tl 'anomal ics
licauconp plus sér't,rtrs. soit d'Lrn glmi,to non riirlrlr,.
C'est riinsi que soltt r:xrrliqnés. lotamment. eertains
cas cle mongoiisme familial (g) ou de « malatlie
ciu eri tlu chat » (7r ifig. 6).

L promit\re \'11e. une translocation cxpliquerait
lreaueoull nricux r1u'une muta.tion ponetuelle l'irllpa-
litiou rlcs alomalies rlans la famille \-...

C'cst 1ronr«1uoi nous avons ploeédé à l'étutic
tlu carvotlpe tle notre malade. selon Ia mitrlo-
méthorlc rle Ll;lrr:s sur sang péripliérique, r11).
Quinze ecllules ont été photosraphiées ct analr-sées:

Nombre de chromosomes . . {.1 {;
Nombre de calyot)'pes ...... 1 !

{6 17

11 1

onorhdl nolmol normol ohormal
( ( rqn stoqué )

Prc. 6

I)escendance d'un sujet atteint de rranslocation réciproque i

i

Sept celiules sur quinzc présenrent des ano- 
:

maiies, de t1'pe dé1étion, trisomie ou fusiou cen-
trique. Toutefois, aucune de ces anomalies n'étant T
retrou'r'ée sur phls d'un earl-otr-pe. nous pensons
qu'on l)eur 1es considérer comme aeeidentelles et 

-iuterliréter 1a formule chromosomique cle la malade
comme ++ A + XX, sans anomalie sigrrificative
(fig. 7).

Le résultat négatif de eet e\ilmcn ue rloit
aLleuncmcnt eonduire à exelure 1a possiiriiité d'uue
translor:atiou : si celle-ci est parfaitcmt,ut iralaneée.
clle pcut très itieu n'avoir aucune traduetion mor-
phologique an nitcau dcs c,hromosomes : et. même
dans ]'h1'potiit\se tl'unc ciélétiol1 url rl'une trisomic -,+
partielic. r.cs rlemières ne sont r-isiltles que si eilcs.lrortt,nt sut' l1lt matérieI géniquc, très imJrortant,
supérieur iL lA r', c[, la iongucur 11 'nu chromosome
t11). c'est-à-dire sans rloute ulle ou plusicurs ct,n-
taitrcs de qènes itlans 1a coneeption eiassique de
(.o tot,mo). Il'aillenrs. 1e car.1-otr-pt, ,le i'anéntic ric
F.rsc:oxt cst llormai, ce qui t)e gêne uullement lt,
raisotrnt,mcut de eet auteur.

Pourtant. si nous admettons rlue i'appalition
tl'anomalies surajoutées à Ia brachl-dactllic rst liéc ,

à la tlisjonetion de deus ehromosomes non homo- à
IoEucs transloqués, les dcscendants rie ce su.jet
rievraient être. soit iclcntiques à iui. soit normaux,
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mais non pas simplement braehl'daetl'les' Notl'e

observation. concel'nant un enTant' ne peut êvi-

.t"**.n, résoudre ee probtème' flais' dans la

gênéulogi" de \-m.u' si nous consitlérons les descen'

.lants àe sujets avee pietl bot (à partir cle Ia

+" génération, lt's générutions antérit'ures notls

semblant sujettes à caution) ' nous trouvons' sur

sept enfants. qllatre normâtlx' un brachydactl'le

riàpf. et rleur braehl'ductf ies avee pied bot' Ce

brachl'dactl-ie simpie suf{it à ruiner ttotre h1'po-

thèse.'I-,'examen de la famillt' publiée par Hrrvs

contluit aux mêmes eonclusions'

()n pottrrait atlmettre rlue la disjonction du

.orni. .'h"o*orr*i,1ue supposé translotlué entraîne

la nïn-viabilité t1u prothiir de conception. et qu'ainsi

Ia po4t,.,t', tle :a iratlslocation' tte puisse itr-oir quc

,1es eniants. soit uormaus' soit translotlttés comme

i..i, ao". ce cas. I'appalition d'une nouçelle auo-

maiie tlans sa t1t'scentlance pourrait ôtre due' à la

tis;.or, à un « effet inttrcht'omosonlitine >> : à r'riti

,1il'e, cette esplieation nous palaît hasartlcltst-'

.\insi, nous ne pouvons interpréter de laqon

claire I'hélédité tle cette' famille, et tlotls solrnles

11-
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ramenés àu voeable' classique mtlis bien flou'

J;r. 
",lp..rriçité 

variuble >>' Puissent néanmoins lr''-

obser'. ateurc ri'anomalies unalogues ne pâs ies

considére'r ('ommc curiosités sans iutérôt' et lcs

.o1rpo.ru", dans I'espoir. ici peut-être cléqu' tle

.onirilr.,o. à parfaire llotre eonnaissancc des m&'t-

nismes génétiques'

RESL')IË

['iltette ie 5 tttts o'tteînte dt brut-h11thrctrllie

héredittdre trtpe 1-itlol (rLn f ri re p'1 lo nlr:rc tt'tteints

égttLe»rent\ et rp+i prést'n'te en 1rlrt's rlit'lrse§ ttttt''-

,iwlies, en puriituli,( r t"r pietl bot t't une riirtrt-

p,l,tré nie. Eiude rntlittloç1ir1rte €t t'ht'rt»tosttntitltte'

Service de Pédiatria rlu C'H'LI' de L!l1e :

Professeur L Cttntsrt.rr:].-s (i)

DéparteÛrent de Cytogénétique humainc

Èt e\périmentale ' C'N R'S' - R'C'P' n' t5:
Protesseur lglégé JI' Dr'-rtt:-l'rrr'

Set'vice iie Chilurgie lnianlile
et Orthopédique du C'H U' de Lille :

Professeur P. IscErn'r:ts'
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