Rev Maroc Chir Orthop Traumato 2006 ; 29 : 24-26

MANIFESTATIONS OSSEUSES DE LA NEUROFIBROMATOSE DE VON RECKLINGHAUSEN
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RESUME

La maladie de Von Recklinghausen est une affection
héréditaire a transmission autosomique dominante. Elle
est caractérisée par son polymorphisme clinique. Les
manifestations osseuses sont les plus fréquentes (70%).
Objectif : décrire les aspects radiologiques des manifestations
osseuses de la maladie de Von Recklinghausen.
Matériel et méthodes : notre étude porte sur 30 cas de
manifestations osseuses de la maladie de Von
Recklinghausen, explorés par radiographie conventionnelle
dans 29 cas et par TDM dans 3 cas.

Résultats : I'age moyen était de 21 ans. Des Iésions cutanées
ont été présentes dans 22 cas. Des neurofibromes dermiques
ont été retrouvés dans 8 cas et une exophtalmie a été notée
dans un cas. La radiographie standard a objectivé des
anomalies osseuses dans tous les cas. La TDM a montré un
neurofibrome dans 2 cas, une dysplasie cranio-orbitaire
dans un cas.

Conclusion : la radiographie conventionnelle est suffisante
pour détecter la plupart des lésions osseuses. La TDM et
I'IRM sont recommandées en cas de présence de signes
neurologiques évocateurs d’anomalies cérébrales ou
rachidiennes.

ABSTRACT

The Von Recklinghausen’s disease is a hereditary affection
with predominant autosomic transmission. It is
characterized by its clinical polymorphism. The osseous
manifestations are the most fréquent (70%).

Purpose : to describe the imaging of osseous manifestations
of Von Recklinghausen’s disease.

Material and methods : our study is about 30 cases of
osseous manifestations of Von Recklinghausen’s disease,
explored by conventional radiograpy in 29 cases and by
computerized tomography in 3 cases.

Results : the mean age was 21 years old. Skin lésions were
présent in 22 cases. Neurofibrome was found in 8 cases
and an exophthalmia is noted in 1case. The conventional
radiography objectived osseous abnormalities in all cases.
CT scan showed a neurofibrome in 2 cases, a sheno-orbital
dyplasia in 1 case.
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Conclusion: The conventional radiography is sufficient for
the detection of the majority of the osseous lesions. The
computerized tomography and the imaging by magnetic
resonance are recommended in the case of the presence of
neurologic signs meaningful of cerebral or rachidial
abnormalities.

INTRODUCTION

La maladie de Von Recklinghausen ou neurofibromatose
de type I est la plus fréquente des phacomatoses. C’est
une maladie génétique a transmission autosomique
dominante. Sa fréquence est d’environ 1/3000 naissances.
Les manifestations osseuses sont présentes dans 50 a
70% des cas. Elles sont polymorphes et de localisations
multiples nécessitant un bilan radiologique du squelette.
L'association aux taches café au lait et aux neurofibromes
permet facilement le diagnostic. Le pronostic est fonction
de I'atteinte du rachis et des membres.

MATERIEL ET METHODES

C’est une étude rétrospective de 30 cas colligés au service
central de radiologie sur une période de 13 ans (1992
a 2005). Nos patients étaient explorés par une
radiographie standard dans 29 cas et par un scanner dans
3 cas.

RESULTATS

Notre série se distingue par une prédominance féminine
(14 femmes pour 6 hommes) et une moyenne d’age de
21 ans. Des taches café au lait ont été présentes au niveau
du tronc ou au niveau des membres inférieurs chez 22
patients. Des neurofibromes dermiques ont été retrouvés
au niveau des membres inférieurs dans 8 cas, une tumeur
royale a été retrouvée dans un cas, une exophtalmie a
été notée dans un cas. La radiographie standard a objectivé
des lésions des membres dans 15 cas sous forme d’une
ostéolyse corticale multiple a bords nets de I'extrémité
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inférieure du tibia dans 8 cas (fig.1), une incurvation du
tibia dans 5 cas (fig. 2), Un aspect gréle des deux os de
la jambe avec diminution du diametre diaphysaire et
épaississement important des tissus mous dans 2 cas, une
fracture avec pseudarthrose du tibia dans 2 cas et un
aspect irrégulier du tiers moyen du cubitus avec
épaississement des parties molles dans un cas (fig. 3) ;
des Iésions cranio-faciales dans 10 cas sous forme d’une
dysplasie de la grande aile du sphénoide dans 7 cas, une
hypoplasie des cellules ethmoidales et des sinus maxillaires
dans 3 cas; des lésions rachidiennes dans 6 cas représentées
par un scalloping vertébral dans 5 cas et une scoliose
vertébrale dans 4 cas. Le scanner réalisé chez trois patients
a montré un neurofibrome du tiers moyen du cubitus
dans un cas (fig. 4), un autre de I'extrémité inférieure du
tibia dans un autre cas, une hypoplasie du toit de I'orbite,
de la grande aile du sphénoide, du sinus maxillaire et de Fig. 3. Radio standard de profil : aspect gréle
la partie droite du sinus sphénoidal avec hernie du O oo s ot on ool
parenchyme cérébral temporal en intra-orbitaire dans le '
troisieme cas (fig. 5).

Fig. 4. TDM de I'avant bras en fenétre partie
molles : masse du tiers moyen du cubitus

Fig. 1. Radio standard de face et de profil : foyer d'ostéolyse prenant le contraste : neurofibrome.
corticale & bords nets de I'extrémité inférieure du tibia.

Fig. 5. TDM du créane en fenétre parenchymateuse :

Fig. 2. Radio standard de face et de profil : hypoplasie de la grande aile du sphenoide avec
courbure de la diaphyse du tibia. hernie du lobe temporal en intra-orbitaire.
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DISCUSSION

La neurofibromatose type I dite aussi maladie de Von
Recklinghausen est une affection héréditaire, autosomique
dominante, caractérisée par une altération du géne localisé
sur le chromosome 17 en 17q 11 (5). L'age de découverte
est habituellement jeune entre 20 et 40 ans (5). Nos
patients ne présentent aucune particularité
épidémiologique par rapport aux cas de la littérature.

Les critéres diagnostiques de cette entité sont la présence
d’au moins six taches café au lait, présence d’au moins
deux neurofibromes ou un névrome plexiforme, présence
de lentigines axillaires ou inguinales, d’un gliome du
chiasma, d’au moins deux nodules de Lisch, d’une lésion
osseuse caractéristique et d’un antécédent familial direct.
La présence de deux ou plus de ces critéres permettent
le diagnostic (6, 8).

Les manifestations osseuses sont présentes chez 50 a 70%
des patients atteints de neurofibromatose (1, 2), elles
sont représentées par :

e Les anomalies cranio-faciales : elles sont les plus
fréquentes. Le bilan radiologique conventionnel simple
est suffisant pour les détecter. La TDM ou I'|RM seront
réservées pour les lésions orbitaires afin d’éliminer des
processus expansifs intra-orbitaires et intra-craniens
(7). Ces lésions sont représentées par des lacunes de
taille et de nombre variables, un amincissement de la
vodte particuliérement dans la région interpariétal,
un élargissement des sutures, une macrocranie et une
hypoplasie sphéno-orbitaire (4). Cette dysplasie
intéresse la petite aile du sphénoide et le corps de
maniére inconstante alors que I'atteinte de la grande
aile dans sa portion orbitaire est toujours observée sous
forme d’un amincissement ou surtout d’un défect
faisant communiquer I'orbite avec la fosse temporale
(1). Cette dysplasie sphéno-orbitaire est retrouvée dans
7 cas dans notre série.

» Les lésions rachidiennes sont représentées par les
cyphoscolioses, le scalloping vertébral, le
spondylolisthésis, et les défauts d’ossification. La
cyphoscoliose et le scalloping vertébral sont les plus
fréquents (40% des cas) (3, 4). Dans notre série ce sont
les seules anomalies rachidiennes retrouvées, en effet
une scoliose a été notée dans 5 cas et le scalloping
vertébral dans 4 cas. Le bilan radiologique est
fondamental dans le cadre de cette atteinte (4, 7).

e Les lésions des membres et du bassin sont
représentées par une croissance exagéerée ou un défaut
de croissance des 0s longs, un épaississement cortical
responsable d’un aspect plus ou moins tubulé, une
incurvation antérieure ou latérale et une pseudarthrose.
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Ces deux dernieres touchent surtout le membre
inférieur électivement le tibia. Elles sont tres évocatrices
de la maladie de Von Recklinghausen (4). Les
neurofibromes intra-osseux réalisent I'aspect de lacune
sous périostée ou corticale avec contour externe
discretement soufflé. Les aspects radiologiques retrouvés
dans notre série concorde avec ceux de la littérature.

Un suivi est nécessaire pour la détection précoce des
complications de cette maladie dont beaucoup sont de
survenue précoces. La gravité de la maladie de Von
Recklinghausen est variable d’un sujet a l'autre, elle
augmente avec Iage (9).

CONCLUSION

La neurofibromatose de VVon Recklinghausen est la plus
fréquente des maladies autosomiques dominantes, dotée
d’un polymorphisme clinique et d’une évolutivité
imprévisible. Le diagnostic précoce est essentiel afin de
mettre en ceuvre une surveillance réguliere permettant
une bonne prise en charge. Le bilan radiologique osseux
est d’'un apport considérable surtout dans les formes
frustes. La radiologie conventionnelle garde sa place dans
le dépistage des anomalies osseuses. La TDM et I'IRM
sont réservées pour certaines Iésions, essentiellement
sphéno-orbitaires et rachidiennes.
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