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ARTICLES ORIGINAUX

A propos d'une famille
atteinte de brachydactylie héréditaire type Vidal”

par L. Curistiaess (), M. DEyuNarTr, R. WaLpary (**) ot P. DEBEUGNY

Le 21 juin 1910, Viban rapporte 1" Aeadémic
de Médeeine 1'6tude. s'étalant sur sept générations,
d'une famille atteinte de !n';u-hj\’da(rr}'iie hérédi-
taire (12). Sur les 72 deseendants du premier sujet
atteint, on note au minimum 34 personunes porteuses
de brachvdactylic 3 des degrés divers et se répar-
tissant ézalement dans les deux sexes. Lexamen
de cet arbre zénéalogique montre qu'il s’agit d une
transmission de type dominant ; la troisiéme géné-
ration serait indemne. mais il s’agit de sujets nés
au début du x1x* siecle et que l'auteur n'a done
pas examinés personnellement : ce fait mis a part,
la transmission est parfaitement continue, On note
d'autre part. non seulement que la hrachydaetylie
pst de deeré variable selon les sujets, mais aussi
qu clle s ‘accompagne, chez 8 d’entre cux (+ hommes
et 4 femmes) d'un pied bot droit. Suivant 1'expres-
sion classique, il s'agit done d'un caractére domi-
nant i cxpressivité variable.

U. Cocent (3), de Zurieh, propose la terminologic
suivante pour déerire les brachydaetylies par rae-
courcissement des phalanges (fig. 1) ¢

1) Raeeourcissement de la phalange terminale :
« hrachvréléphalangie ».

2y Raceourcissement de la phalange intermé-
diaire : < hrachvmésophalang’e ». dont la forme
extréme eost la disparition compléte de Pos « hra-
chvhypophalangie ». a la suite d'une fusion du point
Qossifieation avee la phalange voisine (terminale :

(*)} Communication présentée a la Société de Médecine
du Nord. le 23 avril 1965,

(**) Artaché de recherches a3 ULN.S.E.R.M. (Direc-
teur : Pr AUJALED).
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« brachytéléhypophalangie », ou basale : « brachy-
hasohypophalangie »).

3) Raccourcissement de la phalange basale :
« brachybasophalangie ».

Au niveau du 17 ravon. elle s’associc a une
Lraechyméso- tou hypo-) phalaneie des autres rayons.

da

Au niveau des 2¢ et 3 rayvons. elle se présente
sous la forme spéeiale de la « brachyhyperphalan-
rie ». dont divers types sont individualisés :

A) « Brachyvhyperphalangic  manifeste»  par
indépendanee de 'épiphyse basale de la phalanee,
d'olt apparence de 4 phalanges :

B) « Brachymésohyperphalangie » pav fusion de
la phalange médiane avee la partie distale de la
phalange basale :

(") « Brachvtéléhyperphalangie » par fusion de
la phalange médiane avec la phalange distale. la
phalange hasale restant séparée en deux fragments ;

o
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D) « Brachyhyvperphalangie rudimentaire » on
cette séparation est incompléte ;

E) « Brachyhyperphalangie latente» ot il v a
augmentation de hauteur de 1'épiphyse de la pha-
lange basale sur son bord radial.

Selon cette terminologie, Coccur définit la bra-
chydactylie héréditaire « tvpe Vidal » {(en opposition
avee les types « Drinkwater » ou « Farabee») par
une brachymésophalangie des 2¢ et (ou) 3* ravons,
avee brachyhasophalangie de ecux-ci.

Nous avons observé récemment une famille de
ee type, dont nous rapportons iei brievement | obser-
vation :

1. — Nathalie V., agée actuellement de cing ans.
a déja fait plusieurs séjours dans le Service de Chirurgie
Infantile et Orthopédie (Pr INGELRANS) pour correction
chirurgicale d'un pied bot unilatéral (gauche). Née au
terme d'une grossesse 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 (fiz. 2)

a) A druite, seuls le pouce et le IV ont un aspect
normal. Le II est en flexion cubitale. Il est unormale-
ment petit et ne présente qu'un pli de flexion inter-
phalangien. Le III est en flexion cubitale. Il ne présente
aucun pli de flexion interphalangien. Le V est petit
et ne présente qu'un pli de flexion,

FiG, 2

by A gauche, 'aspect est identique. a ceci prés qu'il
manque le pli de flexion distal du IV

¢} Les dermatoglyphes sont les suivants :

A droite: 1T, IIBR, IIIT, IVBC, VBC

ajd b4 cd a7
A pgauche: IT, II1BR, IIIBR. IV RBC. VRBC.
al b4,5 c7 d9

Les triradii axiaux sont en position normale, ainsi
gue les plis de flexion palmaires.

dy Rediologiguement (g, 3) ¢
Métacarpiens normaux ; il existe toutefois une epi-
physe basale au niveau des Il

Doigts. On note des deux corés :

I: normal,

IT : brachymésophalangie ; brachvbasophalangie uvee
hyperphalangie latente ; de plus, 'épiphyse de la
phalange basale présente sur sa face radiale une
épiphvse supplémentaire qui parait corrvespondre
4 une ébauche de polvdactylie.

IIT: brachrbasophalangie avee hyperphalangis latente
et ébauche de polyvdaciylie comiae en 11.

IV : normal.

V : brachymésophalangie.

Fi¢. 3

B) AUTRES ANOMALIES MORPHOLOGIQUES

On note un thorax en caréne, avec cotes cervicules.
L'auscultarion du ecceur révéle une arvthmie:; selon
I'électrocardiozramme. il ne s'agit que d'une arvthmie
respiratoire, entrecoupée, il est vrai. de nombreuses
extrasvsioles ventriculaires, mais on peut qualifier ce
ceur d'd peu prés normal (Dr Duorvis).

Le faciés de cet enfant est assez particulier (fig. 4) :
il existe, & dezré modéré, un épicunthus, et nous ne
saurions misux comparer ce faciés qu'a celui de la
malade n* 4 de CorriN, rattachée par cet auteur au
syndrome de RuUpnixsTtElN et Tavsr (4. 10). De plus,
Nathalie pr 1

un ptosis gauche, sans autre trouble
de la motiliré oculaire extrinséque ou intrinséque, et
sans anomali- nuirquante du fond d'wil

C) Enfin, i! existe un net retard psycho-moteur: pre-
miers pas premiers mots dans la quatriéme année.
marche est impossible & juger du fait
du pied bot, l¢ retard mental est indéniable et le Q.I.
est inférieur & 50 (Dr Mavwrix), La radiographie de
eriane est normale.

Si lage de
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2. — Nathalie a une sceur ainée et un frére cadet,
normaux. De ses deux fréres ainés, 'un, Eddy, est éga-
lement malformé. Le pére est normal (mais éthylique)
et la meére présente des anomalies sur lesquelles nous
allons revenir ; mais ses propres parents, frére, scur,
oneles et tantes, étaient exempts de toute malformation.
Monsieur et Madame V, ne sont pas consanguins.

Eddy a les pouces larges; ses index forment un
angle minime par rapport aux meétacarpiens, mais ils
sont trés courts et n'ont quun pli de flexion interpha-
langien.

— Dermatoglyphes :

Doigts: 1BC, II BR, III BC, IV BC, VBC des deux
cotes ;

Paumes : a droite, al b3 ¢7 d9; 4 gauche, al b3 ¢35,
pas de d ;

triradii axiaux en position normale ;

plis palmaires normaux.

— Radiologiquement, les métacarpiens sont normaux.
En ce qui concerne les doigts, les I, IV et V paraissent
normaux, Au niveau du II* rayon, il ¥ a brachymeéso-
phalangie et brachybasophalangie avec hyperphalangie
latente identique 4 celle de Nathalie. Le III est normal
4 gauche, mais i droite on note une légére hyperpha-
langie latente.

Eddy ne parait pas présenter d'autres anomalies a
I'exeception d'un pied creux poliomyvélitique.

Madame V... elle aussi, n'a que des anomalies des
mains, mais ne s'en déclare pas génée dans son travail

quotidien.

A droite, le pouce, le IV et le V ont un aspect normal,
La II est en flexion cubitale, recouvrant partiellement
la face palmaire du IIL. Il est anormalement petit et
ne preésente quun pli de flexion interphalangien. Le III
semble ne présenter qu'un pli de flexion interphalangien.

A gzauche, l'état est le méme qu'a droite, avee les
différences suivantes: absence de pli de flexion méta-
carpophalangien en II, plis de flexion normaux en III

— Dermatoglyphes :

Doigts : 4 droite, Ii3C‘ II BC, II1 BC, IVBC, VBC;
i zauche, [ BC, II A, III BC, IV BC, V BC.

Paumes : des deux cotés, a3 b4 ¢7 d9 ; boucle radiale
de 'hypothénar ; triradii axiaux en place ; plis pulmaires
normaux.

— Radiologiquement, les métacarpiens sont normaux,
de méme que les phalanges des I, IV et V. Aux autres
doigts, on note des deux cétés: au II, brachymésopha-
langie, brachybasophalangie nvee hyperphalangie latente;
au III, légére brachyhyperphalangie latente.

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

S'il est évident que dans eette famille la brachy-
dactylie est d'origine génétique et se rattache au
tvpe Vidal de Cocenr (3), au type (¢ de Julia Brny
(1) ou a l'observation familiale de [Taws (6), plu-
sieurs points restent i diseuter :

1) Le mode de transmission parait Jdominant.
mais Madame V. est la premiére atteinte de sa
lignée, C'e point qui, & premicére vue. va contre
I'hypothése de la dominanee, peut étre facilement
expliqué par une mutation,

2y Peut-on attribuer avee eertitude une origine
héréditaire aux autres anomalies dont  souffre
Nathalie ? Certainement pas. si on considére uni-
guement la famille V. Toutefois, s nous examinons
les arbres eénéalovigques publiés par Vipan et Haws
ot le pied bot unilatéral est indiscutablement
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héréditaire, nous ne pouvons manquer de faire le
rapprochement entre ces familles,

Dans ces conditions, il est trés vraisemblable
que le pied bot de Nathalie est, lui aussi, d origine
génotypique.

L.a réponse est moins aisée en ce qui concerne
la débilité mentale, car iei nous avons une étiologie
péristatique toute trouvée: I'anoxie néo-natale.
Mais nous avons éré frappés par la ressemblance
des traits de la malade et de celle publiée par
CorFrIx @ celle-ei est une débile mentale, ot elle ost
éealement atteinte de brachydaetylie, quoique de
tvpe différent : Jes six brachydaetyles de Corrix
sont d’ailleurs tous des oligophrénes et parmi ceux
de RUBINSTEIN (10) 2 sur 7 ont un ptosis unilatéral.
Il est done possible. mais non certain. que 1 atteinte
psyehique elle aussi soit, dans notre observation.
de nature génotyvpigue.

3) Les difficultés sont encore plus grandes
lorsque nous ahordons le probléme de I'expressivité
de cette tare familiale, qui est aussi variable —
et peut-étre plus — que dans les publications de
VipaL et Haws,

Faxcont, se trouvant devant des diffieultés
analogues 4 propos des aspeets variés que pent
revétir 1'anémie aplastique qui porte son nom,
a émis tout récemment. pour en expliquer le mode
de transmission. I hypothése ingénicuse d une trans-
location chromosomique réeiproque (5). On sait
qu’une telle transloeation peut apparaitre de noro,
gu’elle se transmet selon le mode dominant en
déterminant des anomalies quelquefois trés mini-
mes, et qu'il suffit d'une disjonetion des denx
chromosomes non  homolocues transloqués,  lors
d'une méiose, pour entrainer une délétion ou unc
trisomie particlles, responsables. soit d'anomalies
heaucoup plus séveres. soit d'un eaméte non viable.
("est uinsi que sont expliqués, notamment, certains
cas de mongolisme familial (9) ou de « maladie
du eri du chat» (7) (fig. 6).

A premiere vue. une translocation expliquerait
heaucoup mieux qu une mutation ponetuelle 1 appa-
rition des anomalies dans la famille V..,

C’est pourquoi nous avons procédé i 1érude
du caryotype de notre malade, selon la miero-
méthode de LEIETNE sur sang périphérique 11).
Quinze cellules ont été photographiées et analvsées:
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Fi1G. 6
Descendance d'un sujet atteint de translocation réciprogue

Sept cellules sur quinze présentent des ano-
malies, de type délétion, trisomie ou fusion cen-
trique. Toutefois, aucune de ces anomalies n'étant
retrouvée sur plus d'un earyotype. nous pensons
gqu'on peut les considérer comme accidentelles et
interpréter la formule chromosomique de la malade
comme ++A — XX, sans anomalie significative
(fig. 7).

Le résultat négatif de cet examen ne doit
aucunement conduire a exclure la possibilité d une
translocation : si celle-ci est parfaitement balancée,
elle peut trés bien n’avoir aucune traduetion mor-
phologique au niveau des ehromosomes ; et. méme
dans 1'hypothése d'une délétion ou d'une trisomic
partielle, ces derniéres ne sont visibles que si elles
portent sur un matériel génique trés important,
supéricur 4 10 % de la longueur d'un ehromosome
(11), e’est-d-dire sans doute une ou plusicurs cen-
taines de eénes (dans la coneeption classique de
ve terme), D'ailleurs, le earvotype de |'anémic de
Faxcoxt est normal, ce qui ne zéne nullement le
raisonnement de cet auteur.

Pourtant, si nous admettons que 1apparition
d’anomalies surajoutées i la brachydactylie est lide
a la disjonetion de deux chromosomes non homo-
logues translogués, les descondants de ce sujet
devraient étre. soit identiques i lui. soit normaux,

Nombre de chromosomes .. 44 45 16 47
Nombre de caryotypes ...... 1 2 11 1
680
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Fia,

mais non pas simplement brachydactyles. Notre
observation, eoncernant un enfant, ne peut évi-
Jemment résoudre ece probléme. Mais. dans la
généalogie de VIpaL, si nous considérons les deseen-
lants de sujets avee pied bot (& partir de la
4» génération, les générations antérieures nous
semblant sujettes i caution), nous ftrouvons, sur
sept enfants, quatre normaux, un hrachydactyle
simple et deux brachydactyles avec pied bot. Ce
brachydactyle simple suffit a ruiner notre hypo-
theése. L'examen de la famille publiée par Haws
conduit aux mémes conclusions.

On pourrait admettre que la disjonetion du
ecouple chromosomique supposé transloqué entraine
la non-viabilité du produit de conception, et qu ainsi
le porteur de la translocation ne puisse avoir que
des enfants. soit normaux, soit translogués comme
lui : dans ce cas. l'apparition d’une nouvelle ano-
malie dans sa descendance pourrait étre due, a la
rigueur, & un « effet interchromosomique » ; & vral
dive, cette explication nous parait hasardeuse.

\insi. nous ne pouvons interpréter de facon
claire 1’hérédité de cette famille, et nous sommes

o 1 x
111 (L] 3
% (0 F ]
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ramenés au vocable, elassique mais bien flou.
d’« expressivité variable ». Puissent néanmoins les
observateurs d'anomalies analogues ne pas leg
considérer comme curiosités sans intérét, et les
rapporter, dans L'espoir, ici peut-étre décu, de
contribuer i parfaire notre connaissance des méca-
nismes génétiques.

RESUME
Fillette de 5 ans atteinte d hrachydactylie
héréditaire type Vidal (un frere et la me re atteints
également) et qui prisente en plus direrses ano-
malies. en particulicr un pied bot ¢ une oligo-
phrénie. Etude radiologique et chromosomique.

Service de Pédiatrie du C.H.U. de Lille :
Professeur L. CHRISTIAENS (T)

Département de Cytogénétique humaine
ot expérimentale - C.N.R.S.- R.CP. n" §5:
Professeur Agrégé M. DEMINATTL
Service de Chirurgie Infantile
et Orthopédique du C.H.U. de Lille :
Professeur P. INGELRANS.
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