PRESENTATION CLINIQUE

PRESENTATION CLASSIQUE

La DF est souvent asymptomatique. Il s’agit dansased’'une « image de staff » découverte
fortuitement sur un cliché demandé pour une aaison.

Lorsqu’elle est symptomatique, la DF est a I'ore@ie douleurs osseuses, de déformations,
d’'un handicap locomoteur (limitation de mobilit&ud’segment de membre, boiterie...), d’'un
préjudice esthétique, de complications fracturaiogs neurologiques (1). Les atteintes
polyostotiques sont plus frequemment symptomatigeesparticulier douloureuses, que les
Iésions isolées. Les douleurs osseuses évoluemesosur un mode chronique, généralement
ameliorées par un traitement par bisphosphonateL&®) céphalées sont fréquentes en cas
d’atteinte faciale ou cranienne, évoluant volomstigar crises intermittentes. Les douleurs des
membres peuvent étre aigués, devant alors faii@dceaune fissure, prémonitoire d’'une
complication fracturaire.

Les déformations sont décrites en fonction dess sitteints : déformation de la cage
thoracique en cas de lésions costales multiplegrmdéation en crosse de l'extrémité
supérieure du fémur, incurvation tibiale. Les défations les plus spectaculaires et les plus
préjudiciables d’'un point de vue esthétique réstiltides diverses atteintes céphaliques :
bosses occipitale, pariétale ou frontale, léordiash cas d'atteinte du massif facial,
prognathisme d’une atteinte mandibulaire, exophtaldiune atteinte orbitaire. Elles sont
aussi la source de complications neuro-sensoridbes la plus fréquente est la diplopie par
compression oculomotrice. Des troubles de l'acuitguelle ou auditive, des troubles
fonctionnels naso-sinusiens, des problémes d’atigmé dentaire sont aussi possibles. Les
atteintes rachidiennes se compliquent raremenbogiessions radiculaires ou médullaires.

ASSOCIATIONS ET ATTEINTES SYNDROMIQUES

La mutation affecte d’autres types cellulaires tpseprécurseurs ostéoblastiques, notamment
les mélanocytes de la peau et les cellules de rmmbs glandes endocrines (gonades,
thyroide, hypophyse, surrénales...) (3).

Les lésions cutanées caractéristiques sont dessgipgmentaires, uniques ou multiples, en
général peu nombreuses, de coloration variablégugment « café au lait ». Elles sont de
taille souvent supérieure a 2 cm, a bords irrégailie déchiquetées », ce qui les distingue des
taches pigmentées a bords réguliers des phacorma@seme pour les Iésions osseuses, leur
distribution peut étre unilatérale. Ceci doit attifattention, surtout si la tache pigmentaire
est dans le méme territoire de développement erdgignie que la |ésion osseuse. Elles sont
présentes dans 50 % des DF polyostotiques.

Les atteintes endocriniennes sont variées (4).ubeegé précoce est la plus classique. Elle est
plus fréquente chez les filles mais peut étre fdogement méconnue chez les gargons. Elle
est souvent réveélée par des saignements vaginast associée a une avance de maturation



osseuse importante. L'association d’'une pubertégoet a une DF polyostotique et a des
taches pigmentaires réalise le syndrome de McCubeght (SMA), dont la prédominance
féminine est importante (5). D’autres endocrinojgtiont été décrites, le plus souvent dans le
cadre d'un SMA : hyperthyroidie (20 a 50 % des SNB)) acromégalie avec hypersécrétion
de GH (10 % des SMA) (7), de diagnostic difficitrdque la dysplasie osseuse touche le
massif facial, plus rarement un hypercorticismeuoe hyperparathyroidie primitive. Leur
sévérité est trés variable d’'un patient a I'autrkeier prise en charge, bien codifiée pendant la
période pédiatrique, est moins connue a l'age ad4|8).

L’association a des myxomes intramusculaires esnwe sous le nom de syndrome de
Mazabraud (9). Les myxomes, souvent multiples, saisins des lésions osseuses. La
physiopathologie est inconnue. Leur exérese eswvesbusuivie d'une récidive. Leur
dégénérescence sarcomateuse est exceptionnelle (10)

Il en est de méme pour les lésions osseuses. fadnée des sarcomes varie de 0,3 % pour
les DF monostotiques a 4 % pour le SMA avec DF gsilytique. Il peut s’agir de diverses
variétés de sarcomes : ostéosarcome, fibrosarcohmdrosarcome ou histiocytofibrome
malin.

La derniere association qui intéresse le rhrumatmast 'ostéomalacie hypophosphatémique
(11). La DF, essentiellement dans les formes pbdyiogies, fait partie des lésions
mésenchymateuses seécrétrices de facteur(s) phosph#s) dont le FGF 23. Une fuite
tubulaire phosphatée doit donc étre cherchée ahgzpatient ayant une DF polyostotique,
chez lesquels elle est présente dans un cas swirdre Le dosage de phosphatémie peut étre
normal et la mesure de la clairance du phosphorduotaux de réabsorption tubulaire (taux
maximum de réabsorption rapporté a la filtratioongérulaire plutdét que TRP classique) est
préférable. Cette recherche n’est pas sans consggyeatique. L’hypophosphatémie est
corrélée a un trouble de minéralisation dans kutissseux dysplasique, parfois aussi dans
'os non dysplasique. La constatation d’une fuiteulaire phosphatée nécessite une prise en
charge thérapeutique spécifiqgue visant a corrigempthosphatémie (voir la page sur le
traitement).
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