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Dysplasie osseuse pseudorhumatoide progressive

Progressive pseudorheumatoid dysplasia
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I. INTRODUCTION

La dysplasie osseuse pseudorhumatoide progressive
(DPRP) est une dysplasie osseuse tres rare de transmission
autosomique récessive. Elle associe des déformations ar-
ticulaires évolutives pouvant mimer une arthrite juvénile
idiopathique. Nous illustrons ce syndrome par une obser-
vation d’une fille présentant un tableau clinique évoca-
teur et des anomalies radiologiques typiques.

Il. OBSERVATION

[l s’agissait de la jeune Khouloud, originaire du Nord Est
de la Tunisie, issue de parents consanguins de Ter degré
sans antécédents familiaux de déformations articulaires
et/ou de retard statural. Cependant, I'interrogatoire trou-
vait des antécédents personnels d’un retard statural ex-
ploré depuis I'age de 3 ans (bilan viscéral, nutritionnel,
recherche d’une maladie coeliaque, bilan thyroidien et
age osseux en rapport avec I’age chronologique). Tout le
bilan étiologique était négatif. Elle nous a été adressée a
I’age de 12 ans pour suspicion d’arthrite juvénile idiopa-
thique. Au fait, elle présentait depuis 5 mois auparavant
des douleurs de hanche bilatérales de type mécanique
avec une boiterie bilatérale et un retentissement fonction-
nel de plus en plus important réduisant progressivement
son périmetre de marche et aboutissant a I'arrét définitif
de la scolarité. Par ailleurs, elle n’avait pas d’autres symp-
tdmes associés.

A I'examen, "enfant était apyrétique (37°C), présentait un
retard staturo-pondéral (taille a 133cm [-2 -3DS], poids
a 20kg [-3DSI), une puberté entamée stade S2 A1 P1 de
TANNER. Elle n’était pas dysmorphique. La marche était
impossible sans aide, se faisait avec une boiterie et a petits
pas. L'examen du rachis trouvait une hyperlordose lom-
baire. La mobilisation des 2 hanches était douloureuse
avec une flexion limitée a 70° et une extension compléte.

l’abduction et les rotations étaient nulles.

En outre, il existait un flessum des 2 genoux qui étaient
secs non tuméfiés et de mobilisation douloureuse. Les
coudes étaient indolores, non tuméfiés mais leur flexion
était limitée a 60°. On notait aussi une tuméfaction non
inflammatoire des articulations interphalangiennes proxi-
males (IPP) et distales (IPD) des 2 mains ; ces petites ar-
ticulations étaient raides et déformées en fuseau [Fig. 1].
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Fig 1 : Tuméfactions avec raideur en flessum des IPP et IPD

Le reste de I'examen était normal en dehors de lésions
dystrophiques de I’émail dentaire.

Le bilan biologique trouvait uneVS a 22 mm a la premiere
heure, une CRP a 2 mg/l et des globules blancs a 3580
éléments/mm3. La sérologie de la maladie cceliaque était
négative et un bilan immunologique comportant Anti-
corps Antinucléaires et Latex Waler Rose est revenu né-
gatif. Le bilan nutritionnel et I'examen ophtalmologique
étaient normaux.

Les radiographies ont montré un pincement articulaire
des petites articulations des deux mains avec élargisse-
ment métaphysaire et épiphysaire en regard [Fig. 2], un
aspect dysplasique des vertebres avec platyspondylie et
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un aspect dystrophique du mur antérieur des corps verté-
braux en particulier de L1, L2 et L3 [Fig. 3].

i

Fig 2 : Pincement articulaire des Fig 3 : Dystrophie de croissance
IPP et IPD. Elargissement métaphy- du mur antérieur des vertebres et
so-épiphysaire en regard platyspondylie

La radiographie du bassin a montré un pincement régu-
lier des 2 coxo-fémorales avec des tétes fémorales apla-
ties et des cols fémoraux courts [Fig. 4].

L"association du retard statural avec un age osseux concor-
dant avec I’dge chronologique a cette polyarthropathie
déformante, enraidissante et évolutive avec ces carac-
téristiques radiologiques a permis de retenir le diagnos-
tic de dysplasie osseuse pseudorhumatoide progressive.
L’étude génétique n’a pu étre faite chez notre patiente.

Fig 4 : Pincement articulaire des deux hanches. Aplatissement des 2
tétes fémorales Cols fémoraux courts

I1I. COMMENTAIRES

La dysplasie osseuse pseudorhumatoide progressive
(DPRP) est une maladie autosomique récessive entravant
I"homéostasie du cartilage. Elle a été décrite pour la pre-
miere fois par SPRANGER en 1980 [1]. Depuis, les ob-
servations restent rares, le plus souvent rapportées sous
forme de case report.

La prévalence est estimée a 1/1 Million enfants. Les cas
rapportés proviennent essentiellement du Sud et Sud Est
de I’Asie, de I’Est de la méditerranée, du Moyen Orient et
du Maghreb. Elle est excessivement rare en Europe [1-4].

Elle a été décrite sous différentes appellations : arthropa-
thie pseudo-rhumatoide progressive [5], dysplasie spon-
dylo-épiphysaire tardive avec arthropathie progressive ou
chondrodysplasie pseudo-rhumatoide progressive [1-3,
6-91.

Sur le plan pathogénique, on incrimine actuellement des
mutations du gene WISP3, localisé sur le chromosome
6p22 et exprimé dans les synoviocytes et les chondrocytes
[2, 4]. Le WISP3 appartient a un groupe de protéines co-
dant pour la différenciation et la croissance des cellules
cartilagineuses ; il a sous sa dépendance la régulation du
collagene type Il. Les mutations du gene WISP3 entravent
cette fonction et aboutissent a une perte du cartilage ar-
ticulaire, se traduisant par des lésions dégénératives avec
une arthropathie progressive.

Sur le plan clinique, les manifestations sont précoces a
partir de I’age de 3 a 8 ans sous forme de douleurs arti-
culaires, une atteinte des hanches et du rachis (cyphos-
coliose), et une fatigabilité sans autres signes extra-arti-
culaires en dehors du retard statural qui s’aggrave avec
I'age [3, 5, 6]. L'évolution se fait vers la perte progressive
de la mobilité articulaire et I'installation de raideurs et de
déformations articulaires multiples.

Les hanches sont habituellement touchées en premier [5-
8], suivies des autres atteintes articulaires périphériques.
Toutes les articulations périphériques peuvent étre at-
teintes en particulier les IPP et les IPD des 2 mains qui
sont tuméfiées, déformées typiquement en flexion [9, 10].
Chez notre patiente, la maladie a touché les hanches, les
coudes, les genoux et les petites articulations des 2 mains.
Sur le plan radiologique, la dysplasie rachidienne est
constante, sous forme de platyspondylie, un aspect ef-
filé du mur antérieur des corps vertébraux, comme chez
notre patiente. Un bombement médian des plateaux ver-
tébraux est caractéristique [8-11].

A I'IRM, I'aspect du rachis rappelle celui de la maladie
de SCHEUERMANN avec des hernies intra-spongieuses
et rétromarginales [1, 8-10]. Cependant, la DPRP s’en
différencie par des pédicules plus petits et raccourcis et
un age plus précoce de ces anomalies (avant I’age de 10
ans) alors que la maladie de SCHEUERMANN survient a
la puberté.

Pour les articulations périphériques, on rapporte un pin-
cement de l'interligne articulaire, sans érosions, mais
avec des épiphyses élargies aplaties et des métaphyses
élargies en particulier au niveau des genoux et des petites
articulations des mains [10, 11].

Au niveau des hanches les tétes fémorales sont aplaties
avec un col fémoral court, parfois en coxa vara ; des irré-
gularités acétabulaires sont possibles [9, 10].

L'évolution au niveau des articulations périphériques
se fait vers I’aggravation des lésions dégénératives et le
risque est celui d’une arthrose précoce et le développe-
ment progressif d’une fusion articulaire. Les hanches, les
genoux et les épaules sont touchés a des degrés divers.
Ainsi les diagnostics différentiels les plus classiques
de la DPRP sont la dysplasie spondylo-épiphysaire tar-
dive, l'arthrite juvénile idiopathique et la maladie de
SCHEUERMANN [1, 8-11].
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La dysplasie spondylo-épiphysaire tardive partage avec
la DPRP l'atteinte des hanches et du rachis alors que les
atteintes périphériques y sont beaucoup plus rares, et
I'atteinte des petites articulations des mains est absente.
Certains auteurs classe la DPRP comme la forme auto-
somique récessive de la dysplasie spondylo-épiphysaire
tardive [1, 10].

Larthrite juvénile idiopathique (AJl) peut étre confondue
avec la DPRP, a cause des tuméfactions, douleurs, raideurs
articulaires, parfois méme des épanchements articulaires
et surtout a cause du caractere évolutif et progressif des
atteintes articulaires. En effet, certains malades ont été
traités comme des AJl par Méthotrexate durant plusieurs
mois ou années [5-8]. Elle s’en différencie par I'absence
de signes inflammatoires articulaires et de syndrome in-
flammatoire biologique. En présence d’épanchement, il
est de nature mécanique a la ponction [8].

Par ailleurs, le pincement articulaire dans la DPRP ne
s’accompagne pas d’érosions qui sont d’apparition se-
condaire dans I’AJI [10, 11].

Aucun traitement étiologique n’est disponible et la chirur-
gie est souvent utile. Si une ostéotomie inter-trochanté-
rienne de réalignement se révele insuffisante et inefficace
sur les douleurs, un remplacement prothétique s’avere
souvent nécessaire vers I’age de 30 ans. Des mesures hy-
giéno-diététiques (en évitant I'exces de poids et les exer-
cices a impact articulaire important) peuvent prévenir la
survenue précoce de l'arthrose. Une consultation géné-
tique constitue aussi une mesure préventive [12].

IV. CONCLUSION

L'arthropathie de la DPRP est due a des lésions dégéné-
ratives du cartilage articulaire. Devant une arthropathie
chronique évolutive, I"absence de syndrome inflamma-
toire biologique, d’atteinte oculaire et la négativité du
bilan immunologique permettent d’exclure une AJl, le
diagnostic différentiel classique de la DPRP.

La collaboration entre rhumatologue, radiologue, pé-
diatre, généticien et orthopédiste est nécessaire pour
dépister précocement ces dysplasies rares et éviter des
traitements abusifs aux malades.
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