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TI|{E GE}IODYSPLÀSIE

NOI{ ENCORE I}IDIVIDUALISÉE :

r r.uctÉ [e oombre déià grand de génodermatoses

IVf aytpl*iques identifiées.-nous croyons devoir en

.lécrire'une nôuvelle. dont nous llvons observé 44 cas

Jans I farnilles de 1J6 membres et qui offre un triple

intérêt :

- cliniqae : par I'association d'une rléro-atrophie
,les extrémités, d'une hvpoplasie unguéele (frg' I) et

d:une kératociermie palmo'plantaire (69. II) ;

- protroiliqile : P r la survenue assez fréqueote de

dégénérescencis caniéreuses Iocales (69' III) et une

*&trlité par crncers viscéraux élevée dans ces familles ;

- génëtiqæ .' Par sa transmission en dominaoce ré'

sulière' ., o". te 
'iair que le chromo:ome responsable

i or, être identifié càmme étant probablement Ie

chràmosome Porteur du svstèrne 1n-euin MI'iSs'

En eifet .ri l'.tp... de io ans. I'un de nous a observé

personneilernent i cas ,le dégénérescence maligne sur

iuophie orieinelle. con-eénitale et femiliale'

Les 4 cas princeps s'intégraient ,lans i familles oir

plusieurs membres étaient atteints :

- famille M... (fig. 1) : 18 mernbres (5 générations)

dont 18 tarés (t cas PrincePs) ;

- farnille V... (6-e. 2) : 74 membres dont 24 tarés

(2 cas princeps) ;

- famille D... : 14 membres dont 2 tares (t cas

princeps).
Nous dirons en terminant les quelques partiorlarités

Ce cette dernière famille où la génodermatose n'éteit

pas en dominance corffne dans les, 2 p-remières mais

àn récessivité et s'rccompagnait d'rltérations tégumeo'

taires difiuses, notarnment de triangles d'alopécie sus-

auriorlaire.
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LÂ GEI"IODER}IATOSE SCLÉRO'ATROPTIIANTE

ET rÉneroDEtu\rrQuE DES EXTREIIITES

rnÉQUTNftIENT pÉcÉxÉnerrYs

Cl. Huntsz, lv[. Drutx,rrrt. P' Acacur

et }vt. MrxNEctEB (*)

1t1 (liriqw dtratatologiquc cniÿettitaitc. Citë ho:pttalièrt Je

ü!lc. Direocsr : P' Cl. HuRrEz

OBSERVÂTONS PRINCEPS ET ENQLETE

A) GGorEettG (tamtuc il...). àgé? de 30 aDs' est hoEpliallsëc
le 4-VI-1955 À lr cllElque dêrlDatologiqur uliverrrtaltc lllloEe'
pour unê dégéDéralceEcê BéopiEsique du pouce gaucbc sur
gétroderBst(r€ (û8. rI).

L'altecttou, hériiéc dc so! pêrc, 8 débutl I la uglr6auce
p.i *o rtropblê cutroér des êrtréEltés- cêllê-ct clt rcatêe

iretlooaaire ,lEqu'à cer dcmlcrs teEps oü s'est dêYeloppée
p-sr="1r"-"-ot uDc ulcêr8ttoû torpldc srEt teDdrtrcc À le

cicstrBrtloD.
A l'eraEêE. les EealfÊstrtloD§ prédoEln'oter loBt :

- llrc rcléro-atrcpàlr dlffEsa des crtrénütcs ctrlctéllsé?
par :

. uD asp€ct oonltré dcs melas ?t dês dolSt§ i

. ul .piettss.ncrt d.s émiaences thé!ât ci uÿpothéEer i

- uu eatactsscEctlt dc la pcau d? la trcc dorselc der mains'
qui êst ûDe. sèche. psrch?tlinéÊ. '{u ûlYeau d6 artlcula-
tloas oétacrmo'pb8lenglêEa"5 de la tac! doEÂlê des dêut
iDdex. €xistrlest d?s PlsgÊs ér?tbrocyaaodquê! loDdës' aal
UBit6€â. PrÉsettrDt uE ÂE rétlcutuB. êEtrrraEt drD's s's
Ealue! cles EÂaaulas Ètlophlquc! blÂEcbitres'

Parsllêlc8êBt ù crit! stropbiê' tl exlstait :

- EBc hÿpcrtératosc dc§ paüBGs ct plr!t'3' avtc peau

épitsslê. sèctrê. mgueusê êt sccentuetloE dês plt!' Cêltê cou-

chc corBée êlubérante elt très llEltêe ;

- dcs âltéradoÀs sDtuéelGs : lea oogles appÉr8is§êDt boE'
bés cs verre de Eontte' stnés dsÂ§ le seBs loEgltudlnal' par-

fots crssés.
L'eraueu gêocral de la aalsde oe !évélait aucuE stlgEaie

au syadromJ de JadÊssohn-LesaÂdoY§lty' aucuD slgle de poly-
kératosc-

À la tace erterDr du pouce gauche' s'est dévêloppéÊ 
"rneulcérrtios torPldc. saigDotaDte. qul se réYèlÈ êtrÊ uD éPlthê-

Itoma spiao-ccuElâiE.
MoiE^s d'uD eE pluS tErd. rûalBré le trÉlteBeot chlrurBict I

(dâssrtlculatloû du pouce) et la ledlothérEple coEplétaêu-
tatre, la Baisde prèseEtâit des Eéta§ceses srtllalres lEportaD-
tes êDtrsiû.8Et le Eolt deDs ls csabexle'

Cls sltératioos cutaDées Iurent retrou"ées ehcz 18 dPs 58

EeEbles de cÉÎte preEièle laEllle.

B) JeaE (fslrillÈ Y...). âSé de 46 .D!. cultlvrtêur' tEtre uDe
prcÈiêre tois drDs le cervicc le 28-V-19(Nl pour des ulcèretlols
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FtG. l. -- Arbrc rénéalogique

Frc. :. - Arhres _sénéalogiques.

de lt la.r dorsrle dGs trttculattoDs Etétacarpo-ph8lrrlgieEEas
dcs deux lDdex et du Eéallus,

L'steetlou r débuté à lr Drlss!,Dc. p!r des lèsroD§ 6clétt-atropblques ct kérêtosiques des Erins et des pla(k qut soD!
restées stsuoallarres Jusqu,à l'ôtÈ de 3 eos. Ii s,eD iDquiéte
P€u : ( c'eal de I.EUlc D, dtt-il-

ProgresslÿerÊent, et du lrlt des trtvaut ÀgrteolêB êt dêsiltêEpérie6, la sclèro-atropb.te s'èat rcceDluèÈ. ir têratodcraiepalErltc s'êat clevsssa? et aoD! apparues lès ulcérrtioDs-A l'Èxr,EÊD, lea lèsioDs dc cc Eilldc s,ppu-aEsaDr cgrlr_Ecat 8trlcteEÊDt loctliséea 8ur crtréEltes, ayrc pradoEtnanc!
rur EüDs. tlles coBponéBt (ûc. fV) :

- uEr scléro-strophi€ rÈs tEportaÀta tvrc dorttr !gcs.plrudo-lclétrrdèrElquEs. L8 pcru, rElÀcic, rdbètc rur pltDa

proIond6. Il Êrr5ta Oês phgEs d'rtrophiê. rÿee pêru érytàro-
cyaDotique. i 18 b.Âe dês tt1dc: :

- uDê rtropbie uDllréalc : oDglcs Eou.6, tn8ble5. souvrDrreduits à dÊ6 lames corDêÈÊ splrEtque§. L'onglc de l,indÈrdrott a cllsperu prr onycholysrs i
- uD'ê lèrrtodÊrlliÊ paltlai!? dl!\r8c. rÊpo8rnt ôu! uD? brs?erÿthaBstclJ.sÊ, a lrrges lr.E.llcs rdhérrntês. biaD ltEiicÊ r,untvêru du poigDct. Lcs plls Br,r!.Erlres sotrt iccusès. pÀltotsprchyderErquè6. C?tte léiltoae s.rccoEprgDÊ d,un? hypo.

hidr.oEe :

- rnûn unÊ rétnctron æDdtDêUta dèô dcur GlÈrErcfs dolBts.Sur ces rltérsttoDs eutrDêê§ !? soDl dèvÊiopp.ca plusicnrl
ulcératio!. Déopllsiqu"§, de lype spiDo-ccuulu; :

- a l'.DDulrtrr drolt. .Epur. ?E l9t5 :
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- i la pbElângetie du Bédius drort 1196:l) :

- sur la frce dorsale dcs articulatloD.s Détacârpo'pttalsn-
glenncs des deux lDdex ll963t :

- à I'ertrÊlDitè de l'suriculrlre drolt I 196{ i

Toutes cÊs lésloDs ont été traitécs Prr axerèse'gleEe et
radiothÈraprc coEplêEcDtltre.

C) 58 couslDc BêrEaiDB rMarguerltel prlsetrtÊ une Yeg'ta-
rton Dapilloasl,euse byperkcretosrque du Pouce droit. L kera-
rose prend netleEent ie pes sut i'ltroPhre (lig- U|'

Ces i malades sont a I'origine d'une étude très

rnprofondie de leurs f.rmilles. étude essentiellement

clinique et génétique.

Erile cliniqne :

- antécédents pathologiques ;

- aspect de la'dermatose chez chaque individu avec

photo-eraphie des espects ér'ocateurs ;

- examen somatlque §uccrnct.

[1xJs ltistoio,;ique (i cas).

E:ùe génétiqre (itg. I et :).
Le but" de iette étude fut d'analvser ie mode de

transmission de la maladie et de rechercher I'existence

d'un iinkage grâce aux méthodes statistiques.

L'étde :h linkage a été efiectuée uniquement dans

la famille V.". à partir de :

- 18 testages âe la sensibilité Sustative à la phénvl-

thiocarbamide ;

- de 48 grouPes sanguins, non compris il conioints.
I-e tesrage concernait ies svstèmes ÂBO. Rhésus, N{NSs,

Keil et D"fy.

Enfin { crrvotÿPes furent réalisés et s'ar'érèrent nor'
rrraux 1lir.,i) (Delmas'Mlrsalet).

SYNTHESE

A) Du PoINT DE vuE cLlNlQUE.

Cette :rffection familiale a une s)'mPtomatologie fort
simple. de locrlisation exclusive aux miins et aux pieds'

Ellc est constituée d'une triade :

1) une rçl[ro-tropbie diffuse des mains. Les aspects

lont des simples plages atrophiques érvthro.cyanotiques

iusqu'aux aspàctt de grande sclérodacnlie. Eile est bien

supportée. sins le m-oindte signe fonctionnel de svn-

drome de Raynaud ;

!)./c,r alréraliottt nngtéales de tlpg'hypoplastqte 
"

les aspects vont des simples cannelurcs.-iongitudinales
.rvec t'ractules des bords iibres. yusqu'à l'apiasie totale'

Il est parfois réalisé des aspects 'ie lioinolychie' de

piationvchie et de leuconvchie :

-i ) une bëratoder»tic gÉnéralement discrète. moins

ér'ocirtrice dans les obsert'aiions princeps. est un êlément

constant. Elle est paradoxalement pius importante aux

paumes des mains- qu'3ux plantes des pieds. Le plus

iorr'.nt lamelieuse, élle est toufours très bien circons'

crite. respectant poignet et tendon d'Âchille.

Toutes ces lésions ont une tlmétrie tràs netle'

Il n'existe âucun autre signe cutanéo'muqueux ni
radiologique. 1l n'y e pas de modifications capillaro'
scopiques.

i(

{

C
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I:f6. t. - - Pitu rtot; ;'lyrttirit 'la(c iorsale it i rnderr. H!Per'
kérctcse urthokératosi-oue mt,Jérée aver gueigue: Iemelles para'
rératosi<!ues. Âbrasion,ies ht,urgeons ôFidermiques. Sclérosc der'
mrqu: xvec infiltratr inflammat0trEi perlvasculaires

riace palmarre ,lu médius iroitr Hvper'
Hrperplasrr .ie l-épiderme rvec Éprthê-

érulutron cornée ren haut à drotter et
râu cenrrr, Infiltrar papillarre lvmphr.

FtG. (. -.- Pur ié<inéré,
kéntuse Farakératosiquc
lroma spino-cellulatre ri

dlskératos iq ue setre,can<
n't r ire

ldentinable dès la naissance. la maladie acguiert vite
ses caractères propres et reste stationnaire durant tout
l'âge adulte

Beaucoup dc su jets ^rtteints de ce(te génodermatose
n'ont iamais consulté un médecin. Mais chez les

manculriers. les traumarismes professionnels conduisent
fréquemment à des plaies qui s'infectent facilement et
cicarrisent mal.

Toutefois I'ér'olution Je cette génodermatose est

parfois -{revÉe d'une complication redoutable. la dégéné-
,'eî(eD(€ »tali.1ne sn s:pithéitond .çtino-cellnlaire.

Celle-ci est survenue chez 6 des -ll tarés des 2

lamilles (famille M...:{ et famille V...:2). Elle
conduisait à des ampur^ltions digitales. parfois après
circulation extra-corporelle .l'antimitotigues. Cette tacti-
que ne permit pas cle dominer I'évolution rapidement
métastasiante d.rns les cas princeps de la 1" et de Ia
5'fanrille. où il l eut en plus de métastases Sanglion-
naires une néoplasic amt'ldaio-phan'ncée.

Cette fréquence parait supérieure à celle rencontrée
dans la plupart des atrophies cutànées. hormis ie xero-
derma pigmenrosum.

En plus des désénerescences locaiisées. il a éré dé-
montré 6,iétè., Jltr t,ln.{,r ti.ccéral portr le:.1} déû.ç
réparti.r dtu.c le.ç 

'1 
{arti!les (fig. I et 2).

B) Dl PorNT DE vtE HrsroLocreuE.

Les lésions sont spparues comme dépoun'ues de spé-

cificité. obiecritant une atrophie épidermique et der-

FrG. 6. - Epithéiiona inliltrsrt,;riuce .:ruclre). âmas éprthé1i,,'
,neteux dr type spino-cellulaire trÈs inciitférencié dont l entahrs'
sement atteint les lamelles Ussruses cie le nhalancettc. EIéments
Je Jrskéra«'se.

mique avec rectitude de la basale. une h1'perkératose

onhokératosjque banalÉ (fig. i). de nombreux caPil'
laires congestifs et très peu d'infiltrats lvmphocrtaires
inflammatoires (fi9. t).

Les dégénéres€ences étaient touiours du rvpe sprno'

cellulaire mais dotées d'un grand polvmorphisme. com'
portant des formes les plus tvpique_s avec hypertrophic
êpithéliomateuse de I'épiderme. intiltrat intradermrgue
tiès dense et globes cornés démonstfatifs. Dans d'autres

cas, ii s'aÉrit de stades plus indifférenciés et tres rnfil'
trants. Dans cette dernière (fr8. (i) il v a extension

iusqu'à l'os.

C) Du porlir DE vttr DIÂcNosrlQL'E.

C'est à la .tciérodernie que cette génodermrtorc
ressembiait le plus. Cependant. le caraclère hérÉdo.

familial. I'rbsence habituelle d'évolutitité et de phino-
mènes vaso-moteurs, l'existence de lésions uncuâles
suffisent à séparer les deux affections.

En fait. le seul diagnostic délicat. si la kératose
rpparait prédominrnte. est celui de la kératod*mie
Dal»o-Dlant,ti,e de 1i'lie Tho.rt-L'nna. Mais cette affe«ion
est en rè.cle plus kérarosiqu€ et suttoui ne s'accomPagn'
pas d'aspecr sclérodernriforme ni de lésions unsuéalr

icf. O. Costa : acrokÉratoses (l vol.. 5:? paees). Belo
Horizonte. Brasil. Imprimade de Universidade de Mino
Geraisl.

Les rappons arec les atrophies. ia dvsplasie ecto-
dermique congénitale et la poivkératose de Touraine

tat !
râ-
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:rrrernt J'une Jégélrérercence .ur :tropirie cutlnée ion.gentt:lc
rlc,; ertrérnirés. ({)mmc ix s,Eur. Form€ en réccssiviré.

1231s
â : Rêcombrnotron troctton

sont discutés et il rpparait linalement bien difticile de
ciirsscr cette génodermatose dens les dadres ûosoloeiques
ciassiques.

D) Du PorNT DE vL'E (;ENETIeUE.

Cette maladie famiiiale et bérédttaire est vraisem'
biabiement due .i un -rène murant :

- dont la transmission se tair en Jouitance ré!u-
liàre iiltotoîtale *æ. uoe pénétraoce complète ;

- et linà.agÊ rvec [e s1'stème sanquin lv{ÀiSs avec

une probabilité de 0.994, le taux de recombioaison rvant
été évalué à 10,66 %.Les crlculs ont été efe<rués par
<< the Brirish Commirtee oi Blood Groups » qui ,r bien
voulu .iresser la courbe ci-contre gui ne laisse à son
rvis rucun doute, en reison de son élévatioo tres haute

t lig. 7).
Les carvotypes normâux sont en iaçeur de l'hypo-

thèse d'une nttdîirltt nono.géniqre ou plurigénique de
gènes rrès voisins d'un mêrne qhromosome (6S 3).

COMPÂRÂI-qON AVEC I,NE l. FÂMILLE

Le 18.V.1962. le même d'entre nous reçoit à son
cabinet un malade de 39 ans dont l'affection rappelle
beaucoup celle des lamilles décrires.

Cet homme présente une dégénérescence spino-cellu-
laire sur ;rtrophie cutanée congénitale prédorninant eux

Fl6. -. . D(rument publié par le'r BltxrJ Gruup Research l-lnit oi
.\leüical Reserrch Council » Jans le :" édition. iuillet t9tt;. ,ls
Ûl,,oj Grrtr,t ;n ,ïltr.,R. R. R,lcr .rnd Ruth §ar-GElt.

extrénrités. rvec .rgÉnésie ries on.eles et clous kérato'
si<1ues plantaires (lig. V).

Cepen,Iant I élérneots Jitïérentiels root i retenir :

['existence J'.rltérations ectodÊtmiques, difiuses : rio'
pécie rétro-,ruriculaire bilatérale t 69. I ) . Iégère hvper'

1>irlmentrtion. micro.iontie :

l'.rbsence Je !()ute ,rltérrtion cutJoée chez les

prrents et les enfants. Seule une s{Eut pr&entait lr
même tare et Jecédait i J9 rns J'un crncer de la langue.

Le mailJe lui-rnême Jevrit mourir i .rns plus tard
,l'un épithéliomr .r,mvgdalien.

Àinsi. certe rtf ection récssive peut-elle ér'oquer un
svndrome ,le Jvsplasie ecrodcrmique congénitale Jécrit

1;.rr Touraine en L9i9 miris on peut iurtout se demander
si ia récessivité ne Jonnerait prs naissance à une forme
maieure Je cÉtte Jvsplasie cutlnée Jont ['rffection
dominanre des frmilles M... et V... serait Ia f orme
mioeure.

CONiCLLTSIONS ET RESUIV{E

Â partir .le i crs princeps. les hasards ,ie la clinique
ont procuré lu service lillois de Jermatologie le chance
de réunir 3 t'auille' Jont 4+ ae,r 1'16 mewbrel ér,tieill
:tlteintt l'ane génoie,'nkttote iloil encore indiridaalirée.

On ne trouve pas r{e description semblable dans [e
livre de Costa sur les .rcrokératoses ni dans celui de
Touraine sur I'hérédité en MéCecine. Âlbert Touraine
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déclarait lorsque nous lui présentâmes en 1951 et 1919

Ies I premieri cas princeps n'avoir iamais vu d'affection
sernblable.

La svmptomatologie iort simple nous incite à pro-

poser la dénomination Jc cÉxone nlIÂTo§E sclÉno-,rrxo'

SUM-\{ÀRY

The auttroF report lour cases of s hrLherEo unknown beledi-
tilÿ dcmtrrrosrs. aBd bfvÊ studied dunDg tÀe last tcD years

ibtee (rBilres. rH out o, L56 ElêEbcns of t hicb shosrd srgDs oI
thê di§else.

Cllnic.tlt. there is an atrophlc fibrosts of tbe extreEtltre§.
hypoplrsl! ot tbe nails. atrd Eer8ioderEra of ttre PllEs alrd
solcs ol the tcÊt.

ProgDosis : tbere :s s fÊ[ly lrequent oD§et oI ]ocal Esli-
g[rnr degrDerrlron tud a blgh Eortalitÿ IroE clDcer of tbe
bowel iD tàcsê lrEilie§.

GcnÊtic{lÿ. thê diserse !s lransDitled rsi att tutosolDsl doEl-
nlat ; thÊ chrotûosoEe eoncerIed probabl-T belong§ 10 tlre
MN§b brood group EGticô.

Tbe authorÈ Proposc thÊ naEê of sclêrortropàic, Ecrltodct0.ir
3lrodarEatosis ot tÀ. cttrÊmlti6 cotBEoD.lÿ Fivrng rlse to
Eallgarat dêgeBcratron.

pHrANrE ET KÉR^ToDERÀ{IQLIE prS rxrnÉurcÉ.s, affec'
tion fauilidle. Lrérëditaire. doninan!e el ailtorofiale.
peut-être localisée sur le chromosome Porteur du svstème

ianguin MNSs et dont il faut soulignet I'aptitnde dégé'

nltiatit, bntrictliàre en épithéiiona sbino-cellalaite.

SUMARIO

À proposrto de 4 csso§ prrDclPe§. lss contlogencrÀs de la
clrnicq propoclonaloD ôl sclvlcra de DêlBatoiogi! de Ia ciuded
de Lils l8 suerle de poder reualr eD uD Plezo de l0 aios ües
IaEiliss de las qtre 44 EicElbros de los 156 que lra colapoDrrn
padecrrn uDô geEoderaetosis iuD siD individurliztr' ofrecleDdo
triPle inlare§ :

ChEico : por IÈ rsocisciéD de escleroatrofia de lâ5 exlreEl'
dÈde§. hipoplssra ungular y queratoderEre PalBoplÀDlar.

ProÀostico ; por I8 aptrtcrôn bastatrle lreeueDte de degeDe-
racrones catrcrros8s locales y etevada Eorlrlidrd. por cÀneercs
vrscersles eD lss tettillâs EeDclolades.

Gcnctico : por e,u traDsErsrôD eD doElnancra rêgulBr auio-
soBal ÿ por el becbo de que È1 croBoGoEa rêsponsrble pudo
s€r identiIrcÊdo coEo srcndo probsbletaeDte el ctlEosoEr pol-
tsdor del sl§EeEa ssttgurDeo MN§§.

I-os autores proponeD lr derorBrEÊciÔD t!ÊDodctEltosl§ Ê3clclo'
rtrofta,ak ÿ qucBtodérmlcl dÊ êttr?Eridrd.s. lrccucDtcmêatË
deg?Icrstitl.

ZUSâ.MMENFAA§UNG

In der Folse voD vrcr EstbeobscÀtuDgeD htiteu die Ver-
trs§er daÂ\, des tliDlscbÊa Zutalls dl6 GlUcl. 8D der KliDlL
tür Elruttrrl&herteD zu Lille tDD?rbrlb von l0 JsbrGD 3 P.Ei-
liGD zu beobrchteE, wovoÀ ,l{ der 156 lllrgllcder loit crDer ûoch
Eich! lDGti"lduslt§ierÙeE ocnodcfl!3tosc ei!.hêtgi[geD' dlÊ iD
clrêttrcà€r slcàt ultcle§lrnarrcrt lst i

NllDireh : ÀurgruDd dcr Vcrgesêllrcb.ltuug eincr Sklelo-
Attopbir de! ErtrcEltôlen. etller uDeru.iculrcD EyPoplrate
uDal elDer palt ro-plÀlt8rcD KcratoderDie.

Progno3tisc! : Aufgrutrd dcs zieBllch hôuûgcs vo?loElaeo6
voD ôtlllcàeD. k8rziDoEltai'sÊtr EÀt'rruageD uEd dcr elllêbli-
cbêD si.rbltchlÊtt bri di€seD FrElllcD iBtotge vlszerrlêr Kar-
ziÀoDe.

GêBGtfucà : AulgruBal der rcEcllBàt§rg doaiÀaDtcB. auto-
soErleD ÜbeÉrrguag dc! EnBthrit uBd sutgruDd iles T§-
bêstrrtdas, drss dr§ verrul,Eonlich! CbroEo§oE der Wrhr'
scàelDlichtsclt 1a.h .15 clss TrôgercbroEosotu dc6 MNs§'BIut-
systaas iclentltztêrt wêrdeD LoEnle.

Dle veltrs§er scblrgeD di? Bez€lcbDuDg sldÊroatlopischc uad
kcratodenBâle, hiuti! d?SGDrnttYê GcrodcrEltosê Yol.
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