LIMAGE DU MOIS

Pli fessier anormal, révélant
un syndrome de Currarino

Figure 1. Pli fessier asymétrique «en baionnette». Cette anomalie se ren-
contre souvent en cas de moelle attachée. Tout a fait isolée, elle révele ici
un syndrome de Currarino.

HISTOIRE CLINIQUE

Nous rapportons le cas d’un homme de 33
ans regu a la consultation de neurologie pour
des lombalgies mécaniques.

L’examen clinique démontre essentiellement
une surcharge pondérale importante et un pli
fessier asymétrique, en baionnette (fig. 1), qui
nous fait évoquer la possibilité d’une moélle
attachée.

Lanamneése complémentaire révele alors la
présence de plusieurs cas de syndrome de Cur-
rarino dans la famille proche du patient. Sa
mere aurait été opérée pour plusieurs kystes de
Tarlov dont 1’un est intra-sacré; elle est por-
teuse d’une dérivation kysto-péritonéale; son
frére cadet aurait présenté un méningocoele et
la fille de ce méme frere aurait été opérée d’un
tératome présacre.

La mutation du géene HLXB9 est recherchée,
et une I.LR.M. du rachis lombo-sacré est deman-
dée.

La mutation ¢.T55C>T au sein de 1’exon 1
du geéne susmentionné sera bel et bien décou-
verte, a I’état hétérozygote.

(1) Assistant clinique, Aspirant FRS-FNRS, (2) Profes-
seur ordinaire, Chef de Service, Service de Neurolo-
gie, CHU de Liege.
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Limagerie démontrera simplement une
dégénérescence discale L5/S1 et un syndrome
articulaire postérieur au niveau des mémes ver-
tebres. Aucune malformation sacrée -ou autre-
ne sera mise en évidence. La moélle n’est pas
attachée.

Ce pli fessier anormal est donc la seule
expression de la mutation du gene HLXBO chez
ce sujet, ce qui est tout a fait inhabituel, malgré
la pénétrance tres variable du syndrome.

Le patient bénéficiera alors d’une prise en
charge physiothérapeutique pour des lombal-
gies mécaniques, d’un avis endocrinien et dié-
tétique pour son exces pondéral et d’un conseil
génétique en vue d’une procréation future.

LE SYNDROME DE CURRARINO

Le syndrome (ou triade) de Currarino est une
maladie génétique rare (1 cas sur 50.000) dont
la forme compléete est définie comme 1’asso-
ciation d’une agénésie partielle du sacrum
(généralement hémi-sacrum donnant le signe
radiologique du cimeterre), une masse pré-
sacrée et des malformations ano-rectales (1).

Ce syndrome porte le nom du radiologue
pédiatrique italo-américain Guido Currarino,
qui en a décrit les caractéristiques radiologiques
et cliniques en 1981 (1). Une telle association
syndromique avait toutefois été précédemment
décrite par Bryant en 1838, dans le Lancet (2),
puis par Kennedy, en 1926 (3) et, enfin, par
Ashcraft et Holder (4) en 1974.

La masse pré-sacrée est bien mise en évi-
dence par I’IRM ; ce peut étre un méningocoele
antérieur, un kyste neurentérique ou un téra-
tome présacré (1, 7). La malformation ano-rec-
tale consiste généralement en une sténose ou
une atrésie, qui requiert généralement un geste
chirurgical.

Il faut s’attacher a rechercher des signes de
moelle attachée, pouvant entrainer des signes
neurologiques parfois séveres (1, 7).

D’autres 1ésions ou symptomes associés sont
possibles (constipation, hypospade, malforma-
tion des organes génitaux internes féminins,
lipome médullaire) (1, 7).
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diagnostic peut d’ailleurs parfois étre tres tardif
(certains cas auraient été découverts apres 1’age
de 60 ans).

Le diagnostic prénatal est rarement fait, et
repose essentiellement sur la détection d’une
masse sacro-coccygienne.

La mutation génétique responsable de cette
triade se situe en 7q36, et plus précisément au
niveau du géne homeobox HLXBO (5), généra-
lement au niveau de 1’exon 1. Cette mutation est
retrouvée chez pratiquement tous les patients
présentant une forme familiale, et chez environ
30% des patients présentant une forme a priori
sporadique (6), suggérant soit d’autres muta-
tions (8), soit des phénomeénes de mosaique.

PRISE EN CHARGE

Au niveau de la prise en charge, il faut pro-
poser a tous les parents du premier degré d’un
patient atteint, une radiographie du bassin, et,
en cas de signe d’appel ou de symptomes sus-
pects, poursuivre les explorations.

La plupart des options thérapeutiques en cas
de malformations relévent bien évidemment du
domaine de la chirurgie.

Un conseil génétique est évidemment indis-
pensable étant donné le trés haut risque de
transmission a la descendance. Un soutien psy-
chologique est également souvent indiqué.
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