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I.	 Introduction

Le syndrome d’ostéoporose-pseudogliome est rare. Il est ca-
ractérisé par une fragilité osseuse secondaire à une mutation 
génétique.
Des manifestations ophtalmologiques peuvent se voir. L’ex-
pression clinique peut être familiale, individuelle. Elle peut 
être muette chez des patients phénotypiquement normaux. 
La prise en charge de ces patients est critique. Nous illus-
trons ce syndrome par une observation.

II.	 Observation

Il s’agit de l’enfant BB.S, fille âgée de 12 ans, aux an-
técédents de cécité néonatale et de retard mental, qui 
consulte pour une douleur et une impotence fonction-
nelle totale du membre inférieur droit.
Un choc direct à la suite d’une chute du lit a été rapporté. 
L’examen orthopédique objective une déformation du 
tiers distal de la cuisse droite et une hyperlaxité ligamen-
taire. Le reste de l’examen montre une dysmorphie fa-
ciale, des troubles de la dentition et une cécité bilatérale. 
Le bilan radiologique trouve une fracture supracondy-
lienne du fémur droit sur un os très porotique avec un 
index cortico-médullaire diminué (Figure 1). 
L’enfant a bénéficié d’une immobilisation plâtrée par une 
genouillère. L’évolution a été marquée par un retard de 
consolidation.
Deux autres épisodes de fractures pathologiques sont sur-
venus dans les deux années qui ont suivi (Figure 2).
Le recours à un traitement chirurgical a été d’emblée 
écarté devant la qualité de la trame osseuse et l’état gé-
néral.
L’indication d’un traitement par bisphosphonates a été 
portée mais n’a pas été respectée par les parents.

Figure 1: Fracture plicature du fémur (os déminéralisé et corticales 
minces)

Figure 2: Fractures étagées (Flèches blanches). Notez l’aspect effilé 
de la fibula
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Devant ces aspects radio-cliniques, le diagnostic de syn-
drome d’ostéoporose-pseudogliome a été porté et l’enquête 
génétique a trouvé deux cas similaires dans la famille.

III.	 Commentaires 

VON PELLATHY a été le premier à publier le syndrome 
d’ostéoporose-pseudogliome en 1931 [5, 7]. L’incidence 
de cette entité pathologique est actuellement estimée à 1 
pour 2.000.000 [4]. Pendant longtemps, les patients qui 
en étaient atteints, ont été considérés comme étant por-
teurs d’une ostéogenèse imparfaite [7]. 
Rare mais sévère, il s’agit d’une maladie héréditaire auto-
somale récessive. Sa pathogénie est devenue claire grâce 
aux études génétiques et moléculaires. En effet, une mu-
tation au niveau du gène codant pour la protéine Low-
Density Lipoprotein Receptor Related-Protein5 (LRP5), a 
été découverte avec un locus situé au niveau du chro-
mosome 11 q12-13. Plusieurs types de mutations ont été 
rapportées [2-4, 6, 9]. La LRP5 joue le rôle de co-récep-
teur à deux récepteurs membranaires des ostéoblastes. 
Son dysfonctionnement sera à l’origine d’une proliféra-
tion et une différentiation anormale de ces cellules. Un 
déséquilibre entre ostéoformation et ostéorésorption va 
se créer. L’ostéoporose en sera la conséquence. 
Pour les lésions ophtalmologiques, plusieurs hypothèses 
ont été décrites. L’expression pathologique de la LRP5 
serait à l’origine d’une dysplasie rétinienne par défaut 
de résorption des secrétions vitrées primaires [1, 2]. Par 
ailleurs, la persistance des réseaux fibro-vasculaires em-
bryonnaires serait aussi en cause [5].
Cliniquement, les manifestations osseuses sont variables 
avec des fractures pathologiques, des déformations verté-
brales, des déformations articulaires, des raideurs articu-
laires, un micrognatisme, des anomalies dentaires, une 
petite taille…[5]. 
Les manifestations ophtalmologiques qui ne sont pas spé-
cifiques, sont généralement décrites en période néonatale 
[1]. Elles s’expriment par une baisse de l’acuité visuelle, 
une cécité, une hémorragie vitrée, un décollement réti-
nien ou une microphtalmie [5]. 
L’association d’une hyperlaxité ligamentaire, d’une hypo-
tonie musculaire, de convulsion ainsi que de cas d’obé-
sité ont été rapportés. Le développement intellectuel est 
le plus souvent normal. Cependant un retard mental chez 
ces patients est fréquent [5, 7]. 
L’age osseux ainsi que le bilan phosphocalcique sont sou-
vent normaux [5]. 
Sur le plan thérapeutique, la vulnérabilité de ces terrains 
fait que le traitement chirurgical soit difficile et d’indica-
tion limitée. Des taux de complications variants de 21 à 
63% ont été rapportés [7]. Plusieurs auteurs préconisent 
un traitement orthopédique. Dans les deux cas, les bons 
résultats restent hasardeux. 
L’adjonction des bisphosphonates a prouvé son efficacité 
dans la majorité des études. Plusieurs protocoles théra-
peutiques ont été rapportés montrant une amélioration 
notable portant sur la douleur, les déformations verté-
brales et à l’ostéodensitométrie [7, 8, 10].

IV.	 Conclusion 

La fragilité de la trame osseuse chez les patients atteints 
du syndrome d’ostéoporose-pseudogliome leur rend vul-
nérable aux fractures pathologiques. La prise en charge 
de ces dernières est difficile et les bons résultats ne sont 
pas toujours garantis. 
L’étude génétique chez les familles atteintes sera d’un ap-
port considérable pour leur progéniture.
La collaboration multidisciplinaire entre cliniciens et gé-
néticiens jouera un rôle important dans le dépistage de 
ce syndrome et ouvrira la porte à d’autres perspectives 
thérapeutiques.
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