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Un pédiatre en milieu communautaire a orienté un garçon de 
5  mois vers la clinique de génétique de notre établissement 
pour un problème de petite taille et de macrocéphalie. 
L’accouchement avait été normal même si les parents ont 
remarqué des ronflements à partir de l’âge de 4 mois. La portion 
proximale de ses membres (humérus et fémur) était courte; il 
présentait un bombement bifrontal et une volumineuse fonta­
nelle aplatie suggérant une achondroplasie. L’examen neuro­
logique était normal.

Le patient présentait une apnée centrale du sommeil 
modérée, diagnostiquée par polysomnographie. Les analyses 
génétiques ont confirmé la mutation génétique FGFR3 (facteur 
de croissance des fibroblastes) et nous avons diagnostiqué 
une achondroplasie. Lorsqu’il a atteint l’âge de 10 mois, nous 
avons effectué une imagerie craniospinale qui a montré une 
grave sténose du foramen magnum accompagnée d’une com­
pression cervicomédullaire (figure  1). Étant donné la grave 
compression entraînant une anomalie de la transmission des 
signaux en plus de l’apnée centrale du sommeil, nous avons 
procédé à une craniectomie sous-occipitale et à une laminec­
tomie en C1. Lors du suivi, 2 mois plus tard, l’examen neuro­
logique du patient demeurait normal et les étapes de son 
développement progressaient adéquatement.

L’achondroplasie, une forme de dysplasie du squelette, est 
une maladie héréditaire à caractère autosomique dominant. La 
plupart des cas sont dus à des mutations faux sens du gène 
FGFR3 (c.-à-d. que les 2 parents sont indemnes)1. C’est la cause 
la plus fréquente du nanisme micromélique, avec une inci­
dence de 1 pour 10 000–30 0002. Les patients peuvent présenter 
des signes de compression du foramen magnum, incluant 
apnée centrale du sommeil, myélopathie, hypotonie, paralysie 
et retard moteur1,2. Par suite d’une dysfonction et du raccour­
cissement des trompes d’Eustache et d’une hypoplasie malaire, 
on rencontre souvent des problèmes d’otite moyenne et de 
perte auditive à l’avenant. Rarement, la compression du fora­
men magnum peut entraîner la mort subite. Les enfants 
atteints d’achondroplasie ont une espérance de vie quasi nor­
male, même s’ils sont exposés à un risque accru de complica­
tions cardiaques à l’âge adulte.

Une ligne directrice nationale recommande un dépistage 
des pathologies de la jonction craniocervicale chez les enfants 
atteints d’achondroplasie dès le diagnostic au moyen 
d’examens physiques et neurologiques détaillés et d’un test de 
polysomnographie3. Même si les taux s’améliorent, des don­
nées récentes laissent entendre que seulement 13,9 % des 
enfants font l’objet d’un dépistage complet et approprié pour 
la sténose du foramen magnum4. Les symptômes tels que la 
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Figure 1 : Cliché en coupe sagittale par résonance magnétique pondérée 
en T2 du cou de notre patient à l’âge de 10 mois, montrant une hypertro­
phie de l’opisthion et une grave compression de la jonction cranio­
cervicale (flèche blanche).
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suffocation ou les haut-le-cœur lors de la prise d’aliments, une 
apnée du sommeil prolongée, la cyanose, une mobilité ou un 
tonus anormaux des membres, ou une apnée centrale du som­
meil à la polysomnographie devraient justifier un examen plus 
approfondi en neuroimagerie3.
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Les images cliniques sont choisies pour leur caractère particulière­
ment intéressant, classique ou impressionnant. Toute soumission 
d’image de haute résolution claire et bien identifiée doit être accom­
pagnée d’une légende aux fins de publication. On demande aussi 
une brève explication (300 mots maximum) de la portée éducative 
des images, et des références minimales. Le consentement écrit du 
patient au regard de la publication doit être obtenu avant la 
soumission.
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