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• Situations pathologiques multiples
• Problèmes complexes diagnostiques et 

thérapeutiques



Fractures multiples
spontanées

ou secondaire à un traumatisme 
minime



Squelette ostéopénique
ou

anormalement dense



Transparence excessive du squeletteTransparence excessive du squelette
Anomalie de la trame  osseuseAnomalie de la trame  osseuse

ostostééogenogenèèse imparfaitese imparfaite
ostostééoporoses juvoporoses juvéénilesniles

DDéésordre du msordre du méétabolisme phosphocalcique tabolisme phosphocalcique 
hypophophatasiehypophophatasie

hyperparathyroidiehyperparathyroidie
Autres dAutres déésordres msordres méétaboliques taboliques 



OstOstééogenogenèèses Imparfaitesses Imparfaites
FragilitFragilitéé osseuse cliniquement hosseuse cliniquement hééttéérogrogèène, de  ne, de  

sséévvééritritéé variable livariable liéée e àà une anomalie du collagune anomalie du collagèène ne 
de typede type II

Sillence
•Type I Modérée avec ou sans DI

•Type II létale

•Type III sévère  avec ou sans DI mais sclérotiques bleues 

•Type IV intermédiaire sans sclérotiques bleues 

•Type V avec cals hypertrophiques 



Sclérotiques bleutées Dentinogenèse imparfaite

Signes cardinaux



Signes radiologiques

• Os graciles
• Incurvations diaphysaires
• Ostéopénie
• Densitométrie osseuse basse
• Fractures diaphysaires 

arrachements métaphysaires 
• Platispondylie
• Tassements vertébraux 

• Os wormiens 



Type I



TypeII

TypeIII

TypeIV

Type V



Signes associés

• Insuffisance staturale (absente à sévère)
• Gracilité
• Peau fine transparente 
• Entorses multiples 
• Ecchymoses faciles 
• Surdité de transmission et/ou de perception  

tardive



OstOstééogenogenèèses Imparfaitesses Imparfaites
GGéénnéétiquetique

•• Plus de 90% des cas sont dominants autosomiques Plus de 90% des cas sont dominants autosomiques 

•• 6 6 àà 10 % de mosa10 % de mosaïïques germinalesques germinales
Plus frPlus frééquentes dans les formes squentes dans les formes séévvèères ou lres ou léétales ?tales ?



OstOstééogenogenèèses Imparfaitesses Imparfaites
ggéénnéétiquetique

• Mutations Mutations àà ll ’é’état htat hééttéérozygote des grozygote des gèènes nes 
COL1A1COL1A1 17q2117q21--2222
COL1A2COL1A2 7q217q21--2222

•• Age paternel Age paternel éélevlevéé dans les cas sporadiques dans les cas sporadiques 
( ( BlunshohnBlunshohn et al , et al , AmAm J J MedMed Genet 2001100:280Genet 2001100:280--6)6)

•• Rares observations de formes rRares observations de formes réécessives : formes cessives : formes 
homozygotes pour une mutation dominante de homozygotes pour une mutation dominante de 
COL1A2COL1A2

( ( de Paepe  et al , Hum Genet 1997,99:478de Paepe  et al , Hum Genet 1997,99:478--83)83)



OstOstééogenogenèèses imparfaitesses imparfaites
analyse molanalyse molééculaireculaire

•• Indications  formelles et Indications  formelles et rrééalisablesalisables ::
demande de diagnostic antdemande de diagnostic antéénatalnatal

Cas familiaux dominants , mosaCas familiaux dominants , mosaïïque germinaleque germinale
Mais pour les cas sporadiques ?Mais pour les cas sporadiques ?

•• Indications souhaitIndications souhaitéées :es :
–– diagnostic de certitude dans des formes moddiagnostic de certitude dans des formes modéérréées, et es, et 

pour les cas litigieux pour les cas litigieux ……
–– corrcorréélations glations géénotypes phnotypes phéénotypesnotypes



• Syndrome de Bruck
• Ostéoporose avec pseudogliome





OstOstééoporoses et oporoses et PseudogliomePseudogliome
OsteogenesisOsteogenesis imperfectaimperfecta ((ocularocular formform))

BianchineBianchine et al  et al  AmAm J J MedMed
Genet , 1972Genet , 1972

•• Hyperplasie du vitrHyperplasie du vitréé «« pseudogliomepseudogliome »»
•• opacitopacitéés corns cornééennes glaucome ennes glaucome àà la naissance la naissance 
•• Fractures rFractures rééppééttéées  dans les  dans l ’’enfance enfance 
•• OstOstééoporose vertoporose vertéébrale, brale, platispondylieplatispondylie
•• Petite taille Petite taille 
•• HyperlaxitHyperlaxitéé, CIV (?), CIV (?)
•• RA, consanguinitRA, consanguinitéé, pourtour m, pourtour mééditerranditerranééenen
•• 11q1211q12--q13, q13, ggèène LRP5ne LRP5



OstOstééogenogenèèses Imparfaites ses Imparfaites 
et et EhlersEhlers DanlosDanlos

•• HyperlaxitHyperlaxitéé ligamentaire ligamentaire 
•• HHéématomes  frmatomes  frééquentsquents
•• Peau fragile Peau fragile 
•• Fractures des petites articulations Fractures des petites articulations 
•• Transmission dominante ou sporadique Transmission dominante ou sporadique 
•• Mutations variMutations variéées de COL1A1 ou A2: des de COL1A1 ou A2: déélléétions, tions, 

duplications, mutation dduplications, mutation d’’éépissagepissage



Transparence excessive du squeletteTransparence excessive du squelette
Anomalie de la trame  osseuseAnomalie de la trame  osseuse

ostostééogenogenèèse imparfaite se imparfaite 
ostostééoporoses juvoporoses juvéénilesniles

DDéésordre du msordre du méétabolisme phosphocalcique tabolisme phosphocalcique 

hypophophatasiehypophophatasie
hyperparathyroidiehyperparathyroidie

Autres dAutres déésordres msordres méétaboliques taboliques 



Ostéoporose idiopathique
• 6/12 ans
• Douleurs 

• Tassements vertébraux
• Perte de taille
• Fractures
• Densitométrie: Zscore <-2

Bilan exhaustif



Ostéoporoses  de l’enfant
• Iatrogènes  ( corticothérapie) 
• Endocriniennes 

– Hyperpara , hypopara ,déficit en GH, Hypognadisme , résistance aux 
oestrogènes,

• Digestives
– Malnutrition , maladies coeliaque , insuffisance hépatique , carence 

d’apport , anorexie 

• Maladies rhumatismales 
• Lymphome et autres maladies hématologiques
• Immobilisation prolongée, pathologies neuromusculaires…



Transparence excessive du squeletteTransparence excessive du squelette
Anomalie de la trame  osseuseAnomalie de la trame  osseuse

ostostééogenogenèèse imparfaite se imparfaite 
ostostééoporoses juvoporoses juvéénilesniles

DDéésordre du msordre du méétabolisme phosphocalcique tabolisme phosphocalcique 

hypophophatasiehypophophatasie
hyperparathyroidiehyperparathyroidie

Autres dAutres déésordres msordres méétaboliques taboliques 



Hypophosphatasie (1)
• Circonstances de découverte très variables 
• Spectre de sévérité très large 

– Néonatale ou même anténatale :
Défaut d’ossification de la voûte du crâne  et des os longs

– Nourrisson : Déformations rachitiques  sévères, retard 
d’ossification  épiphysaire, fracture, chute des dents  

– Formes tardives :Chute prématurée des dents, douleurs 
crâniosténose, fractures

• Phosphatases alcalines très basses 
• Affection récessive autosomique 

• Mutation ALPL 



Hypophosphatasie (2)



Hypophosphatasie forme tardive

Chute prématurée des dents
Syndrome de Hadju Chesney



Hyperparathyroïdie  néonatale

Hyperpara primitive 

Mucolipidose
de type II 



Syndrome des enfants battus ( Silvermann)  Syndrome des enfants battus ( Silvermann)  
enfant entre 6 et 18 moisenfant entre 6 et 18 mois
fractures: os longs, mfractures: os longs, méétaphysaires et verttaphysaires et vertéébralesbrales

Rechercher des os Wormiens   ou tout autre Rechercher des os Wormiens   ou tout autre 
signe associsigne associéé , enquête familiale !, enquête familiale !
La suspicion est extrêmement dLa suspicion est extrêmement déévastatrice !!!vastatrice !!!



Densification excessive du squeletteDensification excessive du squelette

ostostééopopéétrosestroses ( f. r( f. réécessives dominantes)cessives dominantes)
pycnodysostosepycnodysostose



Formes précoces
•Récessives autosomiques

•Atteinte de l’état général (moelle hypoplasique)

•Cécité

•Souvent létales

•Oc 116



Formes précoces
•Récessives autosomiques

•Atteinte de l’état général (moelle hypoplasique)

•Cécité

•Souvent létales

•Oc 116



Forme tardive : 
Albers Schönberg

Fractures
Troubles visuels, PF
Douleurs ostéoarticulaires
Examen radiographique

Autosomique dominante
ClCN 7





Densification excessive du squeletteDensification excessive du squelette

ostostééopopéétrosestroses ( f. r( f. réécessives dominantes)cessives dominantes)
pycnodysostosepycnodysostose



PycnodysostosePycnodysostose 1q21 AR1q21 AR



Principes du traitement
de l’ostéogenèse imparfaite de 

l’enfant



Prise en charge multidisciplinaire
• Maintenir la verticalisation
• Conserver le potentiel musculaire
• Traiter la douleur
• Pallier la fragilité



Informations
A.O.I.



La rééducation



La rééducation



La rééducation



Appareillage



Appareillage









Traitement par les 
bisphosphonates



Indications précises
et

prudence



résultats:
52% bons

37 %  moyens
11% mauvais



Kiné + chirurgie + bisphosphonates
9/10 résultats satisfaisants



10%mauvais résultats malgré
une augmentation de la densité

osseuse



30% retards de consolidation 
ou pseudarthroses malgré

une augmentation de la densité
osseuse







Patients surdosés
«ostéopétrotiques»











Pas de corrélation positive 
évidente entre l’augmentation 

de la densité osseuse et la 
solidité du squelette



Indications des bisphosphonates
:

patients avec des formes sévères
immobilisations prolongées

platispondylies



12

11

2



Le traitement ne doit pas être
prolongé au delà d’une DMO

-2 Z-score 
ou si

Z-score non amélioré après un 
an de traitement



Traitement de la douleur
« immobilisations maison »

« kit anti douleurs »







Traitement orthopédique des 
fractures



Immobilisations légères
brèves et modulables
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