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Résumé 
L'ostéogenèse imparfaite est une maladie génétique 
rare, caractérisée par une fragilité osseuse due à 
des défauts de synthèse ou de transformation du 
collagène de type I ; cette pathologie est causée 
par des mutations des gènes qui contrôlent leur 
production. Cliniquement elle est caractérisée par une 
fragilité osseuse, une sclère bleue, une dentinogénèse 
imparfaite, une petite taille et une perte auditive. Le 
diagnostic est confirmé par des tests génétiques, qui 
sont presque difficiles à réaliser dans nos pays vu 
le niveau bas du plateau technique. La difficulté du 
diagnostic fait partie des causes qui rendent laborieuse 
davantage la prise en charge de ces pathologies dans 
nos pays, et ceci contribue à rendre plus léthale cette 
pathologie et d’autre apparenté. Il est donc important 
de traiter ce cas pour ne pas hésiter à mentionner 
ce type de diagnostic devant toute fragilité osseuse 
chez un nouveau-né, jusqu'à ce que des preuves du 
contraire soient apportées.
Mots-clés : Ostéogenèse imparfaite, fragilité osseuse, 
Maradi, Niger.

Abstract 
Osteogenesis imperfecta is a rare genetic disease 
characterized by bone fragility due to defects in 
the synthesis or transformation of type I collagen. 
This pathology is caused by mutations in the 
genes that control their production.  Clinically, it is 
characterized by bone fragility, blue sclera, imperfect 
dentinogenesis, small size, and hearing loss. The 
diagnosis is confirmed by genetic tests, which are 
difficult to perform in our countries given the low 
level of technical plateau. The difficulty of diagnosis 
is one of the causes that make it more difficult to 
manage these pathologies in our countries, and this 
contributes to making this pathology and other related 
diseases more lethal. Therefore, it is important to treat 
this case so as not to hesitate to mention this type of 
diagnosis in front of any bone fragility.
Keyswords: Osteogenesis imperfect, bone fragility, 
Maradi, Niger.

Ostéogenèse imparfaite de découverte fortuite : à propos d’un cas observé 
au Centre Hospitalier Régional de Maradi 
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Introduction

L'ostéogenèse imparfaite (OI) est une maladie 
génétique caractérisée par une fragilité osseuse due 
à des défauts de synthèse ou de transformation du 
collagène de type I [1]. Il se présente comme un trouble 
hétérogène avec une gravité variable allant de forme 
bénigne à des formes mortelles périnatales [2,3]. L'OI 
est principalement causée par des mutations dans 
les gènes impliqués dans la production de collagène 
de type I [3,4]. Le diagnostic de l'OI implique 
une évaluation clinique combinée à des tests de 
génétique moléculaire. Les caractéristiques cliniques 
comprennent la fragilité osseuse, la sclère bleue, la 
dentinogénèse imparfaite, la petite taille et la perte 
auditive [1,5]. Les tests génétiques jouent un rôle 
crucial dans la confirmation du diagnostic prénatal 
et l'identification de la mutation génétique spécifique 
responsable de l'IO [6,7]. Cependant, il est important 
de noter que dans les pays où le plateau technique 
est limité tels que le nôtre, le diagnostic repose en 
prénatal sur l’échographie [8,9] et après la naissance 
sur la radiographie [10,11]. Les stratégies de prise en 
charge de l'IO sont multidisciplinaires et impliquent 
des spécialistes de divers domaines, notamment, la 
génétique, l'orthopédie, la médecine de réadaptation, 
la dentisterie pédiatrique, l'oto-rhino-laryngologie 
et la santé mentale. Les modalités de traitement se 
concentrent sur la minimisation des fractures grâce 
au renforcement des membres en fonction de la 
gravité de la maladie ; des orthèses pour stabiliser 
les articulations relâchées ; activité physique ; 
physiothérapie et ergothérapie ; appareils de mobilité 
au besoin ; gestion de la douleur ; les bisphosphonates 
pour améliorer la densité minérale osseuse (DMO) ; 
interventions chirurgicales lorsqu'elles sont indiquées 
; entretien des soins dentaires ; gestion de la perte 
auditive de transmission ; soutien en santé mentale par 
le biais d'interventions psychiatriques/psychologiques 
[12,13]. Une étude récente a mis en évidence des 
thérapies pharmacologiques pour réduire le risque de 
fracture chez les adultes atteints d'OI. Il a été démontré 
que les bisphosphonates améliorent la DMO, mais 

il manque des données concluantes confirmant 
la protection contre les fractures. Le tériparatide 
semble augmenter la DMO spécifiquement chez les 
individus atteints d'OI de type I, alors que d'autres 
médicaments tels que le dénosumab et l'abaloparatide 
n'ont pas encore été systématiquement étudiés [14]. 
En plus des approches thérapeutiques traditionnelles 
telles que les bisphosphonates ou le tériparatide 
visant à améliorer la DMO chez les patients atteints 
d'OI [14], des thérapies émergentes telles que la 
transplantation de cellules souches ont été proposées 
comme traitements potentiels pour les formes graves 
d'OI [4]. La transplantation de cellules souches 
mésenchymateuses in utero s'est révélée prometteuse 
en tant qu'option thérapeutique pour les cas graves 
[4].

Cas clinique

Il s’agit d’un nouveau-né de deux (02) jours, de sexe 
masculin. Les parents vivent en zone rurale, aucune 
notion de consanguinité n’a été rapportée. Aucun cas 
du même tableau clinique n’a été rapporté des deux 
côtés des parents. La grossesse a été mal suivie avec 
une seule consultation prénatale. Aucune échographie, 
n’a été réalisée pendant le suivi de la grossesse. Il est 
troisième d’une fratrie de trois (03), dont deux (02) 
vivants et en bonne santé apparente. L’accouchement 
était normal et par voie basse dans un centre de Santé 
Intégrée (CSI). Après l’accouchement, il a présenté 
une détresse respiratoire néonatale et une sensation « 
molle » du crâne à la palpation, ayant fait présumer 
une hydrocéphalie. La détresse respiratoire et la 
suspicion d’hydrocéphalie ont motivé son transfert 
au Centre de Santé Mère-Enfant de Maradi (CSME). 
A son admission il présente un état hémodynamique 
et neurologique stables. L’examen physique retrouve 
un PC = 31 cm, le poids = 2700 g et la Taille= 45 
cm. L’examen physique a trouvé une tuméfaction 
douloureuse du tier supérieur du bras gauche. A l’issu 
de cet examen physique un bilan a été demandé dont 
une échographie transfontanellaire, une échographie 
abdominopelvienne et une radiographie du bras ; d’où 
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sa réorientation au Centre Hospitalier Régionale de 
Maradi au service d’imagerie médicale. Les deux 
échographies se sont révélées normales ; mais la 
radiographie révèle des lésions avec une solution de 
continuité médio diaphysaire humérale bilatérale ; 
avec ostéocondensation des berges sans cal osseux 
néoformé, traduisant une pseudarthrose. Devant 
ces lésions, nous avons poursuivi le bilan par une 
radiographie du corps en entier, qui met en évidence 
outre les lésions sus décrites, des fractures avec 
pseudarthroses au niveau de tous les os longs des 
membres pelviens, les côtes et une ostéogénie diffuse 
sévère du crâne. Au vu des éléments cliniques et le 
résultat de la radiographie de tout le corps du nouveau-
né, le diagnostic d’ostéogenèse imparfaite dans sa 
forme létale type II A de SILLENCE a été retenu.  Ce 
nouveau-né décède neufs (09) jours à domicile.

Figure n°1 : radiographie de face du membre supérieur 
droit

Figure n°2 : radiographie de face du membre supérieur 
gauche

Figure n°3 : radiographie de l’ensemble des os du 
corps du nouveau-né

Discussion

L’ostéogenèse imparfaite est une pathologie très rare 
avec quelques cas décrit dans la littérature, dans le 
monde et même en Afrique [8] et au Niger aussi ou 
Hassane et al ont évoqués des cas d’OI, décrits dans 
une série de fractures pathologiques [11]. Dans notre 
cas il s’agit d’un nouveau-né, dont le diagnostic a 
été posé deux jours après l’accouchement. D’autres 
auteurs ont fait face à des situations pareilles ; c’est 
l’exemple de Cissé et al au Burkina [8]. Quant à 
Kaboré et al [10] toujours au Burkina ont rapporté 
quatre (04) cas dont les trois sont des nouveau-nés (un 
est admis aux deuxièmes jours de vie extra-utérine, un 
deuxième au neuvième jours (09) de vie extra-utérine 
et enfin le troisième admis au 18ième jours de vie 
extra-utérine). Ce cas que nous décrivons a présenté 
une détresse respiratoire après l’accouchement, qui 
constitue l’une des raisons pour laquelle il a été référé 
au CSME. La détresse respiratoire constitue l’un 
des principaux éléments de la clinique qui apparait 
le plus tôt. C’est le cas de Kaboré et al, Cissé et al, 
contrairement à Dhouib et qui a posé un diagnostic en 
anténatal à 18 SA in utéro [15]. A la naissance notre 
cas présentait un périmètre crânien normale, mais 
avait une sensation môle du crâne, faisant penser à une 
absence d’ossification du crâne ou une hydrocéphalie. 
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Ceci était pareil pour tous les autres cas admis au 
stade de nouveau-né [8,10,15]. Les résultats de la 
radiographie montrent des fractures multiples sur les 
différents os longs du nouveau-né (Figure n° :). La 
fragilité osseuse à l’origine des fractures constitue 
l’élément clinique le plus constant qui caractérise 
l’ostéogenèse imparfaite ; et elle représente aussi 
l’élément clinique le plus facile à mettre en évidence 
dans nos circonstances où le plateau technique est 
réduit. Il est retrouvé chez pratiquement tous les cas 
retrouvés en Afrique de l’ouest et même du Maghreb 
[8,11,15]. 

Conclusion 

L'ostéogenèse imparfaite (OI) est une maladie 
génétique complexe caractérisée par une fragilité 
osseuse due à des défauts dans la synthèse ou le 
traitement du collagène de type I. Le diagnostic 
implique une évaluation clinique combinée à des 
tests de génétique moléculaire. Les stratégies de prise 
en charge sont multidisciplinaires et impliquent des 
spécialistes de divers domaines, notamment la gestion 
médicale, la génétique, l'orthopédie, entre autres. 
Alors que les approches thérapeutiques traditionnelles 
visent à améliorer la densité minérale osseuse (DMO), 
les thérapies émergentes telles que la transplantation 
de cellules souches s'avèrent prometteuses en tant 
que traitements potentiels, en particulier pour les 
cas graves. Cependant toutes ces pratiques relèvent 
du rêve dans nos réalités médicales de tous les jours. 
Ceci nous interpelle à être plus regardant dans le suivi 
de la grossesse quel que soit la femme qui la porte.
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