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Sir,

Le syndrome de Rothmund Thomson est une
maladie génétique rare a transmission autosomique
récessive. Il est caractérisé par des 1ésions cutanées
a type de poikilodermie associée a un retard de
croissance pré et postnatal, des cheveux épars, une
cataracte précoce, des anomalies squelettiques, des
anomalies de I'axe radial, un vieillissement précoce
et une prédisposition a certains cancers [1]. Nous
rapportons ce syndrome dans 2 cas chez une méme
famille.

Il s agit d’un enfant de 7 ans, issue d’un mariage
consanguin du deuxi¢me degré, antécédent de
trouble de la marche depuis I'enfance, admise pour
une ulcération au niveau du tendon d” Achille droit.
Lexamen dermatologique montrait la présence facies
dysmorphique, vieillissement précoce, anomalies
squelettiques (Fig. 1), des placards hypopigmentés,
atrophiques avec des télangiectasies au centre, a
limite nette depuis la cheville, prenant les 2 pieds,
parsemé par quelques érosions, une ulcération au
niveau du tendon d’achile droit, 1égers érythemes au
niveau des mains (Fig. 2), avec un bilan radiologique
normal.

Le diagnostic du syndrome de Rothmund Thomson
a été retenu devant la poikilodermie des 2 pieds avec
facies dysmorphique, le retard staturo-ponderal et
avec la méme symptomatologie chez le frere.

Chez le frere les mémes signes dermatologiques avec
déviation de |” axe radiale.

Un examen ophtalmologique a objectivé la présence
d’un cedeme papillaire stade I.

Figure 1: Faciés dysmorphique, vieillissement précoce, anomalies
squelettiques.

Figure 2: Des placards hypopigmentés, atrophiques avec des
télangiectasies au centre, a limite nette depuis la cheville, prenant les
2 pieds, parsemé par quelques érosions, une ulcération au niveau du
tendon d’achile droit, légers érythémes au niveau des mains.

Une TDM cérébrale avait suspecté une agénésie du
corps calleux avec atrophie cérébrale.
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Le syndrome de Rothmund Thomson a été décrit
depuis 1868. C’est une maladie génétique hétérogene
rare dont la prévalence est inconnue. Environ 300 cas
ont été rapportés dans la littérature. Il existe deux types,
le type II (2/3 de cas) est dt a une mutation du gene
de I'hélicase RECQL4 alors que le type I est d’origine
inconnue [2]. Dans les deux formes, le retard staturo-
pondéral peut étre soit idiopathique, soit en rapport
avec un déficit en GH [1]. Le diagnostic est orienté
par la clinique et confirmé par I'étude moléculaire.
Le risque évolutif dans le type Il est dominé par la
survenue des ostéosarcomes et des cancers cutanés [3].
Dans notre cas, il existe les signes dermatologiques avec
déformations osseuses avec retard staturo-pondéral
chez les 2 enfants sans ostéosarcomes ni cancers
cutanées.

Notre cas est probablement de type II d’ou I'intérét

d’une surveillance radiologique réguliere pour détecter
des ostéosarcomes infra-cliniques.
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Consent

The examination of the patient was conducted
according to the Declaration of Helsinki principles.
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