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La constatat.ion ehez ulle femmo ct chcz trois
de' ses quatre enf ants d'unc ostéod1'strophie
cl'Alirright nous âI pernüs urie étudr. eirromosonriqne
rlu pse udo-h1-popalathyroïd.isme.

Patricia T..., 3 ans, hospitalisée à ]a Clinique Pédia-
Lrique pour crises convulsives et retard psychomoteur,
présente un tableau ciinique associant:

- des anomalies morphologiques: obésité, brachy-
métacarpie, calciflcations sous-cutanées ;

- des convuisions ;

- une oligophrénie;

- LIne h1'pocalcémie irvec h1'perphosphorémie et
hypocalciurie ue réagissant pas à la palathormone.

Cet errscmble permet c1e poser le diagnostic de
pscurlo- h1-popa rat h1' roidie.

Pascal T..., { alls. frère ainé de Patricia, a été hospi-
tâlisé également ; il présente erâctement lu même
symptomatologie clinique et biologlque que sâ sceur.

Chez Nadirre T..., 18 mois, hospitaiisée pour un biian
systématique, on letrouve exactemenL le même tableau.
La blachymétrrcal.pie cependant est absente.

Devant ccs 3 cas dc, pseuclo-hl-pol)àtr,àth)-l,oïdismc,
nous aÿons tout tl 'abord étudié les clermatogl.rplics :

P,\TRICIA:

flain droite:

- paume : triradius axial en position
Cummins : 31, pelote en I (p9);

- doigts : I, II, III, IV: tourbillon ;

cubitale.

t. Indice de

V : boucle

Lts autt'urs (tpport('tlt lt's resull(Ifs dt' l'rttttrlr: clLrrt»totrr
ntirlue dc troi:i cat ril: pst'tttlt.t-hupopdr(ttltUroi(lisùtc d'-llbri.(lltt
ol)srl f(;§ dutls unt, ntt'tt1(' lretri(,. L( cut tl()tUpt' (";t tutrntttl. Ltt
loc(.tli:t(rtion rl.tt gt\nc rlt; ccttt: (tllt,ction hrtr(rliloirt t'tit t tlct)rt
irtccrtaitte.

Main gauche :

- 
paume : triradius axial en positiôn t. I.C. : 27.
Présence d'un tril'adius accessoire, p7 ;

- doigts: I, boucle cubitale ; lI, boucle radiale ;

III. IY, tourbillon : V, boucle cubitale.

PASCAL:

llain droite:

-paume: t;I.C.:2{;p7;

- doigts : I, II, T. ; III, IY, V : B.C.

Ilain gauche :

- pâume: t ; LC. : 25 ; p7, p8 triradius accessoire

- doigts : I, II, T. ; III, IY, V : B.C.

NÀDINE :

llain droite:

-paume:t; I.C.:15;p7;
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Frc. 1. - Etude des dermatogiyphes: à gauche, main
normale ; à droite, main de Nadine T...



- doiSts : I. II, III, I\r: T ; V : B.C. ;

Main gauehe :

-paume: t;I.C.:20; p7;

-doigls: I. II, III, IV: T; V: B.C.

Au total, il faur noter :

- la situation normale du triradius axial dans lestrois cas;

- l'augn)entation de fréquence nette des tourbillons
au nivelu des doigts.

Fonrs (196-l) (+) a observé clans 1[] cas de
l)seudo-hJ-poparathl-roïdisme et de pseudo-pseudo-
ii-r-poiiat'ath1-rciïdisnre dss auomaiies cjcs clermato-
911-phes ressemblanl à eellcs r1u sl.ndrome cle Turner
quoiqne moins marquées :

_ - 
la position en t' ou t" du triradjus axial

dans ia moitié des eas, quc nous n'avons pas
rctrriuvée ;

- 
une tendance à l'orientation vertieale desfigurcs dts extrémités digitales, présente-chez nos

malades :

- nous n'avons _pas retrouvé. paï contre,I'augmentation de {réquence de. figurer- h1,pot}ré-
naricnues.

L'étudc r,hrornosomique a été faite par eulture
d:...r.u,,q périphériqu. sôlot la micromËthocle sini-
l,llnee de IJIÈrEL-}-E.

PATRICIA:

17 cellules eraminées, comlrortant 46 chromosomes.
Les { car}'ot)'pes réalisés sont normaux XX.

PASC.{L :

16 cellules examiuées, toutes à 46 cirromosomes. Les3 car)'otypes sont normauï Xy.

NÀDINE:

17 cellules examinées, à 46 chlomosomes. Les quatre
cat'yotl'pes sont normaux XX.

Derant ces 3 cas de pseuclo-hlpoparaTh]-toidismc,
i_.cncuêle 

- 
génétique aurait Otà' tras 

- 
inléressantc.

-uiils clle tut tri,s limitée, Jes palents de nos enfarrts
a1-ant été rc,cucillis tous les deux en bas âge pal
I'-{ssisrarrec prr)rl igue.

\os eonstatations portent sur lc fr,ère aiué. Ie
1ri.r'o et la mère.

- Patrich T..., ? ans, ainé de cette famille de{ enfirnrs, ne présente aucun trouble cljnique, biologique
ni ladiologique.
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- Le père, Jean, 3:l alts, a uII pltétrot] pe not'ntii.1.

Il faut noter cepen(lant I'i,\istence tl utte brirchl'ntéta-
carpie aff ectant essenti(.llentertt 1., 1" ntétacar'pit'tt gattcit.'.

Le bilan phospirocalcirlue esl norntal.

- La mère, --\Irtlrée, l9 ans, ti'il pits tl'autécétlt'llts
palhologiques connus, nrais I'examen obiective un [ableatl
de pseudo-pseudohypoparathyroiriisme caractérisé par'

I'existence:
- d'un nanisme avec faciès lond et cou cottlt- :

- rles calcif,cal ions sotls-culané{'s :

- Li'urte obésité ;

- et d'un l'etald mental.

- Le biliLn phosphocalcique est nolmal ;

- 1a brachymétaearpie est âbsen[e.

^\ons rrotts tl oul'orls dollt (l('ralit ttttt' firtrtillr dc
I e trlatits dtrrit ij (2 fillt's ('t 1 gilr'(j()ll ) otll utl('
pse ntlo-ir1-popal'ath) ]'oïdie , la mèr'e pr'ésclttilllt utI
i) scudo-pseutlo-h1-pcrpara t h1' r't[d isme.

()n peut elonc itTfilnrcr' (lttr' la nrrlarlic tst ltéré-
ditairc ct l.e Iait (,st à(lmis rtcpuis 1f).r{). lit.titt'ti
et collrrlrot'ateurs coufér'aicnt alors au liscutlo-h1'1ro-
I)aratli1-r'oï(lismc Lttie origilit généiiqtrc, s itl)l)Ltvztllr
sur lcs cas cle trittrstuissit-»i dr mèrc à r'trfant L't

notûmment sur lr: cas tlt"f u-sor tcité in Scttu'.rtlz)
r2). oir il 1' a irttt,inte de 2 jumcau.r urrivittllins.

il s'agit elonc d'unc malà(lie hérétlitailc. tlonri-
I)âIrtc, citr clutrs tous les caJ oti la nialatlit r:s,

transurise t1e parent à erifatit. un scul dcs parclits
étatrt irttcint. l'on tr'ouvr riatrs Ia tlcscctrtlartcc rtrtr:
pt'oportiorl érluilalentc tl'enfattts rrraladcs et tl'tIr-
Iauts sitirts. et lron liér au se\c ptlistluc 1es iillts
et ics garr;ol)s sollt attt'irrts, ct qui n'erclttt lras
la possillilité d'une localisation stlr' ru) titt't.rtttost,nte
sexuel.

Les car'1'ot;'pc de Iros t rois mitlitr jcs solrt lrol'-
mlrlx. li a été tlans ccttc maiariic I)r'11 étudié nlilis
toujours trouvé noI'ntâ1 : scttl .J-\Nt.\R (11)(t.)r iil a

sigtralé datrs urr cas rlt' pscttdo-l)sctttlt-,-ir1'pupara-
th;-roïclisme. l'e-xistt'ttct' cie satcilitt's voltttttitrtttx
sLrI' un c.lrromosome 1i, atromaiie (1tte rrous u itvults
I)a.s lctr'oll\'ée cliez ttos malatles

A note.r égalemt'nt utl cas c1e ScHrr.rttz oir
coexistait. un s1-ndronre tlc 'IttrtreI' ct ull pscitdo-

lrseuclo-irypopar'âth)-roïdisrnc'. Ett tlchols tle l'ano-
rnalic clcs hétérochronlosomcs I0. on trc I'elevait
allc.une arionralie du car'1'ot1'pt'.

()n peut rlonc écarter I'esistence d'une ation'ralie
chromosomique responsable clc 1a mtrlatlit'. cn('oI'c
Taut-il connaître les limite's cics teclniiques actltelles.
En effet, oll admet qlr lute perte ou uli gaill dc
substance srlt' un chromosome mo)'clr ou grancl drtit
être de l'oldre de 10'tb clc la lotigueur c1e 1'éiémetrt
pour pouyoir êtl'e décelé avec certitude.

La nraladic rst dottr t.l'origitro gértiquc. Et,tttex
lrctisitit tlu il f irvrtit ii g("ln's r'('sl)r)ttsllrlr:s ,1étr't'-

nrirrirnt :

- I'utt lit,'lrtrtttIt'otl.vslillsie,

- lc sc('6nd la tcrrtlance rltt tis-su st-rus-,'utittré
à LL cirlcification,

- le tr'oisit\r'nt-,t,trfirr. la r'ésistarrcc à la irala-
t lrornrotic.

[,c cr'ussirtg uvel' ütI nrontt'tlt tit' la rnéiosc t:xpli-
q.ulit Ia ségr'égirtirttr tlt's gèttes ct, 1)irr voie dc
consétlttctrrc, l atteitttc plus ou tttoirrs sévèl'c cles

tlcst:eutlitttts. Le pst'tttlo-llscttclo-h1'ptlparat hl'l'oidisnrc
u'était alors pas connu.

llais tlevant l'c-riste uce tie {amillc's où It' pser-rc1o-

h1'pop at'atliy-roïrl is nrc et lc pst' iidu- pse tttl,.-r- li1'po pir r'ü-

,hr-i cïrIisrrrt' rrirlrrraisse ttt sinrultartéIne ttt. ttr pl'é-
st,lrct'tlt,('as. ('(it)lnlc (lilltli tt()I]'(' t'trlnillc. tlt'tt'attsntis-
sion tle pscntLr-hl popat'rtth1't'ttTtlisntr' 1iar tllI 1)iiI'cIIt
attririt rlt' psr'utio-1.rst'tttlo-ltr'puparatlil'r'uÏr-1isfiIe, L't

tler-iitrt 1a pt'éstrtec rlans 6 fanrillcs tlc.bctucoulr
r1 

't,rrfauts attt'irrts riés ric piu'r'1lts saitts, i1 scntl,rle
tr'e:s plollirl;lr (iu uu sr,ul gène soit lcsllotrsable du
llse urio-li.r poparathl'roïtlisnrt ('t riu pse tirlo-1>sttttlo-
Irr' poIra ll.t hy'roidisme.

À côté rles cas familiar,ur, il esiste dc ttt,rtrlrrcu,r
('l.r spot'atlirlucs. ('t'rtr.s, bt'aucoup cl'e ltle LrLt§

rr'it1l1l*t'aisscrrt ['onun(] tels rltte par sttite tl'utte
étutlc insLiifisulrt(: rle la Iumille. nrais Ienr' fr'éqr-rctrec
fait pcnscr ii tl-'s ntutrrtions plus r1,u'i\ urrt: ûtrmi-
rlirrlcc irrégulii,r'c. t )n dt-rit t1'ailleuls s'àttcndlc,
cluns ces nralarlics. ii urr tromlirc inl j)ortirut tlt:
nttttirtiorrs càll'. ru laisott tlc ]a tlinrintltiorr (le la
térontlité srrrtr)ut chez les sujcts rnâLcs, tttrc séIection
rigoureuse se lait rontle Ie gùu.e. El nous savons
rlue r.lans les mirlatlit,s hérôrlitailcs avee ,sélrction
irLtgnrt'titér:, Ir: taLL\ rle n.rutation cst éievé si Ia
i'r'étlutnce dc 1a nialatiie lr.str stalrle on s'uccroit.

Iteste à ertr-isusr'r 1a tluestiorr r1t, 1a locirjisatiorr
tln g'ltrt: IatlroiogitlLte sur ul1 atttosonlo ou r1n
.[rétér'oeltronlosorlr(,, en 1'occtrrr'r'rrr'e I '-\. car si lc
gùtte sti tt'oLtvait sur I'\... senls lcs gar.çorls scluient
attcints.

Si nous cousidér'otts lir st'x ratio r-1r-r pseur-1o et
tlu pstutlo-lrsctirlti-lt1-poltat'ath1-r'oiclisllle. otl t rL)uve
tlarrs lt's cas Tamiliaux 2 fiiles attt'itttes pour 1 gar-
r;on. I)'ar.rtl'c pzrl't. on llc counait pas cle tlitttsmissiou
ccltirinc c1e père à flls.

Ces deux constiltations 1;laidc'nt cn favettr il 'ttrlc

lot'alisation srlr I'X.

Darrs Les cas sporaciicltles, on rctlouvc les mêmcs
plopoltions : 2 {i11es pour 1 gar(:on. Ce fait aftelmit
Lrrrcorc I'h1-potlièse c1'une loctrlisation sur l'X car'
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les filles a1-ant deux fois plus d'X que les gar'çons,
ont plus dc ciranee de recevoil nn X porteur d'rur
gènc muté.

La locaLisation du gène sur l'I reste eependant
aetucllemeut difficile à prouver, la maladie ne
provenant pas soul'erlt des liommes.

l,'êtude de notre famille pose un problème
particulier'. En effet, Ia mère qui a un pseudo-
pseudo-h1-popalathl'roïdismc. ne présente pas la
ltrachl'métar,alpie. le pt\r.e l'a ainsi q,ue ileux des
cnfants.

Ce fait ne doit pas nous étonner ear si la brachy-
métacarpie est retrour'ée dans plus de 50 9i fls. c35
de pseudo-h1'poparathl-r,oïdismc. elle n'est Ilas
constante, et d'autre part cette anomalie est f ré-
quentc dals une population normaie. 11 s'agit d'un
earaetère dominant autosomique, ee qui explique
sa présence chez deux enfants sur quatre.

L'examcn de ces cas familiau:i d'ostéod1-strophie
d'À1)rright permet de confir.mer les coneeptions
actuelles, à savoir :

- 
que le pseudo-h.vpoparathyroidisme et Ie

pseudo-pseudo-h1'poparathl-roïdisme sont des mala-
dies héréditaires dominantes ;

- que Ie même gène est responsable des deux
formcs ;

- que Ia dominance est irrégulière I

- et que Ie earl'otype est nolmal.

Travail du Service de Pédiatrie
de la Cité Hospitaiière :

Professeur Asr. G. Foxrrrsr-,

et du l,aboratoile de Cytogénétique
de la Faculté de Médecine :

Professeul Agr. A. Drlrrl.rrrr.
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