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RESUME

La fibrodysplasie ossifiante progressive (FOP) ou myosite ossifiante est une maladie génétique
progressive extrémement rare qui touche une personne sur un million. Le mode de transmission
de la FOP est autosomique dominant, sans association avec la race, le sexe ou la répartition
géographique. Nous rapportons un cas de fibrodysplasie ossifiante progressive (FOP) ou myosite
ossifiante d’un patient de 05 ans recu pour suspicion de maladie des exostoses multiples.
L’examen clinique a permis d’objectiver une limitation de la mobilité articulaire du rachis, des
épaules, des coudes et une déformation du squelette dans le sens cranio-caudale et proximo-
distale. Le diagnostic de FOP avait été évoqué devant les aspects typiques a la radiographie
standard du squelette. Le patient avait bénéficié d’un traitement a base de corticoides et d’anti-
inflammatoires. L’évolution était émaillée par des épisodes de poussées et remissions suivie de
décés dans un tableau de détresse cardio-respiratoire.

ABSTRACT

Fibrodysplasia ossificans progressiva (FOP) or myositis ossificans is an extremely rare
progressive genetic disease that affects one in a million people. The mode of transmission of
FOP is autosomal dominant, with no association with race, sex or geographic distribution. We
report a case of fibrodysplasia ossificans progressiva (FOP) or myositis ossificans in a 5-year-
old patient admitted for suspected multiple exostoses disease. The clinical examination revealed
limited joint mobility of the spine, shoulders, elbows and a skeletal deformation in the
craniocaudal and proximo-distal directions. The diagnosis of FOP had been suggested by the
typical appearances on standard skeletal radiography. The patient had received treatment with
corticosteroids and anti-inflammatories. The course was punctuated by episodes of flare-ups and
remissions followed by death in a picture of cardio-respiratory distress.

1. Introduction

La fibrodysplasie ossifiante progressive (FOP) ou
myosite ossifiante est une maladie génétique
progressive extrémement rare qui touche une
personne sur un million [1]. Le mode de
transmission de la FOP est autosomique dominant,
sans association avec la race, le sexe ou la
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répartition géographique. Une mutation du géne
ACVR1/ALK?2 a été identifiée comme la mutation
causale de la FOP [2]. Les examens d'imagerie
détectent l'ossification précoce et identifient celle
qui est hétérotopique mature [3]. Nous allons a
travers ce cas clinique illustrer a la radiographie
standard les aspects typiques de FOP.

https://jaim-online.net

133


mailto:journalafricain.jaim@gmail.com
mailto:Nfallyb79@gmail.com

Fibrodysplasie ossifiante progressive (FOP) a propos d’un cas.

BADJI Nfally et al.

2. Observation

AD 5ans recu pour suspicion de maladie
exostosante avec limitation de la mobilité articulaire
du rachis des épaules et des coudes. L’examen
clinigue retrouve une déformation du squelette dans
le sens cranio-caudale et proximo-distale. Les
atteintes touchent les épaules, le bas du dos, les
hanches et les membres (figure 1). Un
raccourcissement et déformation en hallux valgus
du premier rayon et du 5eme rayon des pieds et des
mains (figure 2). Devant ce tableau une
radiographie du squelette a été réalisée et a permis
d’objectiver des coulées osseuses en bande des
parties molles cervico-dorso-lombosacrées (figure
3) et également au niveau du gril costal et des bras
réalisant un aspect dédoublé des os et de véritables
ponts osseux (figure 4). Aux pieds, un aspect
caractéristique d’hallux valgus avec un aspect court

Figure 1. Déformation du squelette dans le sens cranio-caudale et proximo-distale.
Les atteintes touchent les épaules, le bas du dos, les hanches et les membres

Figure 3: Coulées osseuses en bande des parties molles cervico-dorso-
lombo-sacrées (fléches).
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et trapu des premiers métatarsiens qui présentent
des extrémités rétrécies et déviées en dedans ;
hypoplasie des phalanges moyennes des 2em au
5eme rayons et une aplasie des phalanges distales
du 5eme rayon (figure 5). Aux mains on note une
briéveté du métacarpe et de la phalange proximale
des pouces, une hypoplasie des phalanges
moyennes des 2eme et 5eme rayons. La maturation
osseuse était retardée avec un age osseux estimé a
4ans. Devant ces aspects caractéristiques a la
cliniqgue et a la radiographie une fibrodysplasie
osseuse progressive a été évoquée. L’évolution était
émaillée par des poussées et remissions suivie de
décés dans un tableau de détresse cardio-
respiratoire.

Figure 2: Aspect de gros orteil raccourci et déformé en hallux
et une hypoplasie du Seme rayon de la main gauche

Figure 4. Coulées osseuses en bande des parties molles des
bras et du gril costal réalisant un aspect dédoublé des os.
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Figure 5. Déformation en hallux valgus avec un aspect court et trapu des premiers
meétatarsiens (fleches) avec une hypoplasie des phalanges moyennes des 2em au Seme
rayons (arcs) et une aplasie des phalanges distales du 5éme rayon des pieds.

Retard de 'age osseux (main).

3. Discussion

La fibrodysplasie ossifiante progressive est une
maladie génétique rare et gravement invalidante qui
affecte les tissus mous. Il s’agit d’une maladie
congénitale avec un mode de transmission
autosomique dominant, sans association avec la
race, le sexe ou la répartition géographique. Une
mutation du géne ACVR1/ALK2 a été identifiée
comme la mutation causale de la FOP. Les travaux
de Kaplan ont contribué a une meilleure
compréhension de la physiopathologie de
I’ostéogenese endochondrale hétérotopique post-
natale [4].

La FOP se caractérise par une ossification
hétérotopique extra-squelettique progressive et des
déformations du gros orteil. Le diagnostic de cette
maladie rare reste clinique. Classiquement
I’examen clinique retrouve constamment une
anomalie congeénitale du gros orteil type
raccourcissement et/ou déformation en hallux. Ces
anomalies  malformatives ~ sont  volontiers
symeétriques aux mains et aux pieds. [5]. Chez notre
patient les motifs de consultations étaient la
limitation de la mobilité du rachis, des épaules et des
coudes associés a une deformation du squelette. Les
atteintes touchaient les épaules, le bas du dos, les
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hanches et les membres. C’est devant ce tableau
qu'une maladie exostosante avait été évoquée.
Cependant un examen clinique bien conduit nous
avait permis de retrouver le caractere bilatéral et
symétrique des atteintes au niveaux des extrémités
des membres supérieurs et inférieurs avec un aspect
typique de gros orteil raccourci et déformé en
hallux. Ces déformations peuvent s’accompagner
lors des poussées évolutives, chez le jeune enfant,
de nodules sous-cutanés du cuir chevelu qui
disparaissent secondairement [5]. C’était le cas chez
notre patient. Les biopsies sont formellement
contre-indiquées car elles favorisent la survenue de
poussée évolutive de ’ossification ce qui explique
le role capital de I’imagerie dans le diagnostic
différentiel [3].

L’imagerie détecte 'ossification précoce des parties
molle et permet de réaliser une cartographie
exhaustive des foyers d’ossification a la phase d’état
et la recherche de complications thrombo-
emboliques [6]. Chez notre patient la radiographie a
permis de poser le diagnostic en mettant en évidence
des coulées osseuses en bande des parties molles
cervico-dorso-lombosacrées et également au niveau
costal et au niveau des bras réalisant un aspect
dédoublé des os et de véritables ponts osseux. Ces
aspects ne doivent pas étre confondus avec
I’hétérodysplasie osseuse progressive qui se traduit
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par une ossification initiale de la peau ensuite des
tissus profonds avec une distribution asymétrique
sans systématisation et une progression anarchique
[5].

Aux pieds, un aspect caractéristique d’hallux valgus
avec un aspect court et trapu des premiers
métatarsiens qui présentent des extrémités rétrécies
et déviées en dedans ; hypoplasie des phalanges
moyennes des 2éme au 5éme rayons et une aplasie
des phalanges distales du 5éme rayon.

Aux mains on note une briéveté du métacarpe et de
la phalange proximale des pouces, une hypoplasie
des phalanges moyennes des 2éme et 5éme rayons.
La maturation osseuse était retardée avec un age
osseux estimé & O04ans. Ces anomalies des
extrémités ont été décrites dans la littérature [1,5,6].
La manifestation du géne peut étre irréguliére,
comme en témoignent les anomalies des extrémités
observées parfois dans les familles des malades
selon Janoff et al. [7]. Cependant ces dernieres ne
doivent pas étre confondues avec certaines
pathologies congénitales osseuses telle que la
maladie exostosante.

La mutation du géne ACVR1/ALK2 ainsi que le
dosage des phosphatases alcalines permettent de
poser le diagnostic de certitude [4].

Les traitements proposés dans cette affection sont
souvent décevants et aucun n’a fait la preuve de sa
parfaite efficacité. Les corticoides et les anti-
inflammatoires ont été les plus communément
utilisés [8].

L’évolution est lentement progressive et
extrémement capricieuse et se fait par poussée dans
le sens cranio-caudal et proximo-distal et
inexorablement vers un tableau de « 1’homme
pétrifié » et au décés du fait des problémes
respiratoires et de dénutrition ou parfois par des
complications thrombo-emboliques [9].

Conflit d’intérét
Les auteurs déclarent n’avoir aucun conflit d’intérét

4. Conclusion

La fibrodysplasie ossifiante progressive est une
maladie génétique extrémement rare dont le
diagnostic est essentiellement clinique caractérisé
par des déformations du squelette dans le sens
cranio-caudal et proximo-distal et une anomalie

congénitale du gros orteil type raccourcissement
et/ou déformation en hallux la différenciant des
autres pathologies osseuses congénitales. Son
évolution se fait vers des complications cardio-
respiratoires mettant en jeu le pronostic vital.
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