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CAS CLINIQUE: Yassine, né le 13/06/09

Antecedents: premier enfant de parents algériens
originaire du méme village, ne a terme, eutrophe.

Clinigue: a 1 mois de vie
-Paleur,
-Splenomegalie
Biologie:
-Thrombopénie a 69000/mm?
-Anemie a 8g/ dL, normochrome, normocytaire




Frottis: présence d'érythroblastes et
de dacryocytes




Anomalies neuro-sensorielles

¢ N'accroche pas le regard

¢ Mouvements des globes oculaires anarchigues
Absence de reflexe de clighement

FO: papilles blanches, rétines grisatres
PEV: onde P100 déstructurée
OEA et PEA normaux



Radios: Ostéocondensation globale,
aspect peigné des métaphyses




Vertebres hyperdenses
avec aspect en sandwich




Hyperdensite osseuse: aspect en
« loup de carnaval »




TDM: hematome sous dural
chronique et hydrocephalie moderee




TDM: on note I'hyperdensite de la
voute et de la base du crane




L’OSTEOPETROSE MALIGNE:

qu’est ce que c’est ?

¢ Maladie rare: 1/200 000 naissances

¢ Defaut remodelage osseux par les osteoclastes—
- hyperminéeralisation sguelette, fragilite osseuse.
- Insuffisance medullaire

¢ Autosomique recessive: ici mutation homozygote d’'un
canal chlore: CLCNY

¢« URGENCE NEUROSENSORIELLE:
- Nerfs comprimés dans les trous de |la base du crane
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L’'OSTEOPETROSE MALIGNE:

| ﬁue faire?

e Y penser devant un tableau precoce
assoclant:

- hematopolese extra-medullaire
— troubles neurosensoriels
e LUUIRGENCE THERAPEUTIQUE:

allogreffe de moelle en urgence
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