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Malformations Complexes des Membres Supérieurs
Associées a une Cardiopathie Congénitale

A propos de six observations

I. Emerit!, J. de Grouchy? M. Laval-Jeantet', P. Corone?, P. Vernant®

En 1960 Holt et Oram (17) décrivent un syndréme associant une C.L.A., des
troubles du rythme inhabituels et des anomalies du membre supérieur, notamment
du pouce. .

L’année suivante, McKusick (27) rapporte un nouveau cas du méme syndréme
malformatif qu’il considére comme un nouveau syndréme héréditaire et crée le terme
de dysplasie atriodigitale. Deux cas identiques sont publiés par Zetterqvist (47) et
un par nous en 1964 (I1).

Depuis lors nous avons observé cing autres malades ayant la méme anomalie
des pouces, mais pour quatre d’entre cux la cardiopathie associée est différente et ne
s’accompagne pas de troubles du rythme.

Observation N. 1
ANTECEDENTS FAMILIAUX

Le pere et la meére dgés de 22 et 25 ans respectivement a la naissance du propositus
n’ont pas d’anomalie cardiaque décelable cliniquement ou par ECG.

L’enfant est le deuxiéme d’une fratrie de quatre. Ses fréres et socurs ont également
été examinés et leur cceur est normal a auscultation et a FECG.

Une clinodactylie du 5° doigt existe chez plusieurs membres de la famille (cf.
Fig. 1) mais aucune anomalie du pouce n’a pu étre retrouvée.

Il n’y a pas de consanguinité dans la famille.

ANTECEDENTS PERSONNELS

La grossesse a ét¢ marquée par la prise d’'un antiémétique pendant les trois pre-
miers mois ainsi que par huit injections de benzogynoestril faites dans un but abortif.

1 Attachés de Recherche au Centre National de la Recherche Scientifique.
2 Maitre de Recherche au Centre National de la Recherche Scientifique.
3 Médecins des Hépitaux de Paris.
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L’enfant est né a terme pesant 3,5 kg. Dés la naissance on note I’anomalie des
pouces et un souffle cardiaque.
Le développement somatique et psychomoteur est normal.

DESCRIPTION DES MALFORMATIONS A L’AGE DE II ANS

a) Ceur: Le diagnostic d’'une communication interauriculaire est posé sur les
données fournies par les examens clinique, radiologique, électrique et le cathétérisme

X = Clinodactylie du 5¢ doige == &)

Fig. 1. Arbre généalogique de la famille 1

du cceur droit. 11 s’y associe une bradycardie sinusale. Lorsque le rythme auriculaire
atteint 48/minutes, des échappements nodaux surviennent en série (Fig. 2).

b) Membres supérieurs: Cliniquement, les bras sont de longueur normale. Les
épaules sont étroites, et la téte humérale fait saillie en avant. 11 existe un cubitus valgus
important. Aux deux mains le pouce a I’aspect d’un index avec notamment une ro-
tation telle que son ongle est sur le méme plan que les ongles des autres doigts (Fig. 3).

L’insertion des pouces est déplacée distalement, ce qui les rapproche des autres
doigts. Leur derniére phalange est déviée vers le petit doigt, lui-méme déformé par
une clinodactylie avec brachymésophalangie. L.a musculature de 1’éminence thénar
est hypoplasique. - Le mouvement d’opposition est possible mais d’efficacité réduite
(Fig. 4).

La radiographie des pouces met en évidence a gauche une phalange supplémen-
taire intercalée entre la premiére et la deuxie¢me phalange normale. Cette troisiéme
phalange est trapézoidale, et son bord externe porte une encoche oblique. L’épiphyse
inférieure de la derniére phalange du pouce droit est de dimension excessive (Fig. 5).

Le premiér métacarpien est nettement allongé a gauche. Il n’a pas d’épiphyse
proximale mais une épiphyse distale anormale. A droite il est de longueur & peu prés
normale. Il a une pseudoépiphyse proximale et une épiphyse distale. La métaphyse
voisine s’éverse anormalement. Les phalanges des autres doigts sont courtes par
rapport a la longueur des métacarpiens. La clinodactylie du 5¢ doigt est due a un
raccourcissement de la 2¢éme phalange qui est trapézoidale, surtout a gauche. L’épi-
physe proximale est également déformée et il existe une ébauche de pseudoépiphyse
distale.
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Fig. 2. Observation N. 1. Bradycardie sinusale et échappements nodaux

Fig. 3. Observation N. 1. Noter ’hypoplasie de la musculature de
Péminence thénar et le cubitus valgus avec saillie importante de
-~ I’épitrochlée

Fig. 4. Observation N. 1. Les pouces ont 'aspect d’un index.

Leur ongle est du fait d’une rotation axiale dans le méme plan que

ceux des autres doigts. Déviation cubitale des dernieres phalanges.
Clinodactylie du 5éme doigt
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Les os du carpe sont d’une forme inhabituelle en particulier a droite, ol leur limite
inférieure n’est pas arrondie, mais dessine une ligne oblique. Le trapéze et le tra-
pézoide sont hypoplasiques et, surtout a gauche, ne sont pas superposés comme d’ha-
bitude.

On peut se demander s’il n’existe pas & droite un os supplémentaire a la base
du 4éme métacarpien. Le scaphoide de la main droite est fendu partiellement, celui
de la main gauche complétement.

On note un cubitus valgus important qui semble d@t & une hypoplasic de la téte
radiale (Fig. 6).

L’articulation de I’épaule est anormale. Le col de 'humérus parait allongé. Les
clichés de profils permettent d’interpréter cet aspect comme une angulation anormale
de la téte humérale (Fig. 7).

¢) Autres anomalies: Le bassin et les membres inférieurs sont radiologiquement
normaux & l'exception d’une inégalité et d’une fissuration de la 2¢me phalange du
2¢me orteil.

Sur les clichés de la colonne vertébrale on note la déhiscence de I’arc postérieur
de L. 5. :

L’4age osseux se situe entre 10 et II ans.

D’autre part, ’examen ne montre rien d’anormal sauf une vofite palatine ogivale
et un thorax en entonnoir.

Observation N. 2

ANTECEDENTS FAMILIAUX (Fig. 8)

La mere, 4gée de 21 ans a la naissance de son fils, n’a aucune malformation.

Le peére, originaire de la Guadeloupe, est décédé d’une tuberculose aprés avoir
été interné pour schizophrenie.

Le propositus est ’ainé d’une fratrie de g enfants. Un frére 4gé de 10 ans est élevé
dans un Institut médico-pédagogique en raison d’un retard mental probablement
d@t & un traumatisme obstétrical. Selon les dires de la meére l’enfant n’a ni ano-
malie des mains ni autre malformation.

Il n’y a pas de consanguinité dans la famille.

ANTECEDENTS PERSONNELS

La grossesse a été marquée par la survenue d’une rubéole au deuxiéme mois.
En outre, la mére a subi un examen radiologique par transit baryté pour des douleurs
abdominales, tout au début de la grossesse. Elle n’a pris aucun médicament et n’a
pas eu d’hémorragie utérine.

L’enfant est né & 7 mois et demi avec un poids de 2210 gr. Son développement
staturopondéral est retardé. A I’age de g mois, une cardiopathie est constatée. L’enfant
a des bronchites répétées et reste hypotrophique jusqu’a 1’age de 27 mois. Un large
canal artériel est alors fermé chirurgicalement. Aprés cette intervention, un souffle
systolique persiste et fait penser a existence d’une autre cardiopathie.
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Fig. 5. Observation N. 1. A
gauche phalange supplémen-
taire intercalée entre la pre-
miere et la deuxiéme pha-
lange normale. L’épiphyse
inférieure de la derniére pha-
lange du pouce droit est de
dimension excessive. Le pre-
mier métacarpien est nette-
ment allongé a gauche et il
porte une ¢épiphyse distale
normale. Le métacarpien
droit a une pseudoépiphyse
proximale et également une
épiphyse distale. Les os du
carpe ont une disposition
inhabituelle. Le scaphoide
des deux mains est plus ou
moins fendu, et le trapéze
et le trapézoide sont hypo-
plasiques

Fig. 6. Observation N. 1.

Cubitus valgus probablement

dia a Phypoplasie de la téte
radiale

https://doi.org/10.1017/51120962300015262 Published onlin

by Cambridge University Press



https://doi.org/10.1017/S1120962300015262

Emerit I., de Grouchy J., Laval-Jeantet M., Corone P., Vernant P.: Malformations, etc.

Fig. 7. Observation N. 1. La téte humérale a une angulation anormale

DESCRIPTION DES MALFORMATIONS A L’AGE DE 15 ANS

a) Ceur: Le souffle systolique constaté apreés la fermeture du canal artériel
correspond a une sténose modérée de I’artére pulmonaire, comme I’a mis en évidence
le cathétérisme cardiaque.

b) Membres supérieurs: Cliniquement les mains sont le siége d’une anomalic
bilatérale des pouces. Si leur insertion n’est pas déplacée dans le sens distal, ils ont

' ONOD

. 535 L 533000 ko

E = Schizophrenie

Z — Retard mental

Fig. 8. Arbre généalogique de la famille 2
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subi une légére rotation axiale. L’éminence thénar est hypoplasique malgré ’absence
de géne fonctionnelle. Il existe un équivalent de pli palmaire transverse des deux
cotés (Figs. g et 10).

On note un cubitus valgus bilatéral, mais aucune anomalie de I’épaule.

Radiologiquement on voit un rudiment de phalange supplémentaire sur le c6té
radial entre les deux phalanges des pouces. A droite il s’y associe un dédoublement
du scaphoide carpien dont la partie inférieure est synostosée avec le trapeze (Fig. 11).

Le premier métacarpien est plus gréle & droite qu’a gauche.
Pas d’anomalie sur les radiographies des coudes et des épaules.

¢) Autres anomalies:

Une hypoacousie bilatérale ainsi qu’un léger retard mental (QI = go) peuvent
étre liés a la rubéole notée pendant la grossesse.

On note également un albinisme partiel de la rétine ainsi qu’une voite palatine
ogivale.

Observation N. 3
ANTECEDENTS FAMILIAUX

La mére, agée de 26 ans a la naissance du malade, ne présente ni malformation
du membre supérieur ni malformation cardiaque.

Le pére, agé de 30 ans a la naissance de son fils, est porteur des mémes anomalies
squelettiques et cardiaques et fera Pobjet de 'observation N. 4.

Les six freres et sceurs du pére n’ont pas d’anomalie squelettique ou cardiaque.
Ils ont tous des enfants normaux. Le pére est le 6¢ d’une fratrie de sept. Ses parents
avaient 44 ct 37 ans respectivement quand il est né.

Le propositus est enfant unique et il est né apres 8 ans de mariage. La mére n’a
eu ni avortement ni enfant mort-né.

Il n’y a pas de consanguinité dans la famille (Fig. 12).

ANTECEDENTS PERSONNELS

La grossesse n’a été marquée par aucun incident. [’enfant est né a terme par
césarienne pour placenta praevia. Il pesait 3,5 kg. Le développement psychomoteur
a été normal. La cardiopathie a été¢ découverte a I’dge de 8 mois.

DESCRIPTIONS DES ANOMALIES A L’AGE DE 7,5 ANS

a) Ceur: Les données cliniques et celles fournies par I'examen électrique, le
cathétérisme et I’angiographie font conclure a une communication interauriculaire.
S’y associent des troubles du rythme: bradycardie sinusale, échappements nodaux
et bloc sino-auriculaire (Fig. 13).

b) Membres supérieurs: Cliniquement les deux mains ont une déviation radiale,
plus prononcée a droite. Les anomalies des pouces sont également plus importantes
a droite qu’a gauche. Du fait d’une rotation axiale leurs ongles sont dans le méme
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Fig. g. Observation N. 2. Insertion normale du pouce, mais
déviation cubitale de sa derniére phalange

Fig. 10. Observation N. 2. Hypoplasie de la musculature
de '’éminence thénar. Equivalent de pli palmaire transverse

Fig. 11. Observation N. 2. Rudiment de phalange supplémentaire sur
le coté radial entre les deux phalanges. Dédoublement du scaphoide
carpien dont la partie inférieure est synostosée avec le trapéze
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Fig. 12. Arbre généalogique de la famille 3

plan que celui des autres doigts. Leur insertion est plus distale que normalement, et
leur derniere phalange est déviée dans le sens cubital pour le pouce gauche et dans
le sens radial pour le pouce droit. La musculature de ’éminence thénar est hypotro-
phique. Les mouvements d’opposition sont limités (Fig. 14). Il existe un pontage des
plis palmaires transverses des deux cotés.

D’autre part on note une clinodactylie du 5° doigt et un cubitus valgus bilatéral.
L’épaule droite a une silhouette anormale due a une saillie en avant de la téte humé-
rale et de I’acromion.

Radiologiquement le pouce de la main droite posséde une phalange supplémen-
taire intermédiaire et cunéiforme expliquant la clinodactylie (Fig. 15).

Sa phalange terminale est dédoublée.

A gauche le pouce a pris 'aspect d’un index par dolichophalangie associée & un
triphalangisme.

Des pseudoépiphyses sont visibles sur les premiers métacarpiens de chaque coté.

Au niveau du carpe on remarque un développement insuffisant du grand os et
de 'os crochu. L’hypoplasie du semi-lunaire est plus marquée, tandis que le scaphoide i
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Fig. 13. Observation N. 2. L’EGG montre tantdt un rythme sinusal, tant6t un bloc sinoauriculaire, tantét des
échappements nodaux
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Fig. 14. Observation N. 3. Insertion distale des pouces, dont la derniére phalange présente une déviation cubitale 4 gauche, une
déviation radiale a droite. Clinodactylie du 5éme doigt

Fig. 15. Observation N. 3.
Triphalangisme des pouces.
La phalange terminale du
pouce droit est dédoublée.
Pseudoépiphyses sur les mé-
tacarpiens de chaque coté
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manque complétement et que le gauche est de forme tres irrégulicre et de petite taille.
Les trapézoides sont déplacés distalement.

Il existe un cubttus valgus bilatéral. Les noyaux épiphysairs des tétes radiales sem-
blent étre hypoplasiques. Le reste du squelette est normal, notamment I’épaule
malgré Paspect clinique.

c) Autres anomalies: Le reste de ’examen ne retrouve aucune autre anomalie
en dehors de D'existence d’une voute palatine ogivale et d’un thorax en entonnoir.

Observation N. 4
ANTECEDENTS FAMILIAUX

Ils sont rapportés en détails dans I'observation N. 3.

ANTECEDENTS PERSONNELS

La cardiomégalie du malade est connue depuis ’adolescence et un souffle systo-
lique 2 été signalé a plusieurs reprises sans qu’un diagnostic précis ait été établi. Le
malade n’a jamais été géné par son cocur hormis une syncope d’effort aprés une course
a bicyclette. II est artisan peintre et la malformation de ses bras ne I’a pas empéché
d’exercer ce métier.

DESCRIPTION DES ANOMALIES A L’AGE DE 38 ANs

a) Ceur: D’aprés I'examen clinique, radiologique et électrique, le diagnostic
le plus probable est celui d’une transposition corrigée. Malheureusement ce diagnostic
n’a pu étre affirmé, ’angiographie ayant été refusée par le malade.

b) Membres supérieurs: Cliniquement on note une hypoplasie des 2 pouces plus
prononcée a droite qu’a gauche (Fig. 16).

La derniere phalange du pouce droit est en crochet irréductible. L’hypoplasie
du pouce gauche concerne surtout la derniére phalange. Il n’y a pas de rotation
axiale. L’insertion du pouce droit est trés légérement déplacée vers 'extrémité distale.
La musculature de I’éminence thénar est hypoplasique. Le mouvement d’opposition
est possible mais d’efficacité réduite. Il existe un équivalent de pli palmaire transverse
a droite. Le pli de flexion longitudinal s’arréte au milieu de la paume sur la main
droite (Fig. 17%).

On note un cubitus valgus bilatéral avec limitation de I’extension surtout au bras
droit.

L’ensemble du membre supérieur apparait légérement raccourci. La région del-
toidienne est plus aplatie que normalement, et la saillie acromiale est trés marquée.
Le mouvement de I’épaule est normal a gauche et limité a droite notamment I’ab-
duction et la rotation.

Les anomalies radiologiques sont particuliérement nombreuses et complexes
(Figs. 18, 19).

Le pouce est peu modifié a gauche. A droite on note deux phalanges courtes et
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Fig. 16. Observation N.
4 Les deux pouces, sur-
tout le droit, sont hypo-
plasiques et ont une in-
sertion légérement distale

Fig. 17. Observation N.
4 Paume de la main
droite avec hypoplasie de
la musculature de I’émi-
nence thénar et arrét
précoce du pli longitu-
dinal radial
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Fig. 18. Observation N. 4. Hypo-
plasie des pouces, surtout a droite
ol existe en plus une ébauche de
triphalangisme. Le premier méta-
carpien est plus long et plus gréle a
droite qu’a gauche. Les os du carpe
sont anormaux par leur forme et leur
disposition. Fusion du trapéze et du
trapézoide & droite du scaphoide et
du trapéze a gauche. Os surnumé-
raire central du carpe a droite. Ab-
sence de la styloide radiale a droite

Fig. 19. Observation N. 4. La téte
humérale, petite et plate, séparée du
col par un sillon vertical, est sur-
plombée par un acromion volumi-
neux ce qui explique Pimpossibilité
d’élever le bras au-dessus de ’hori-
zontale. La coracoide est petite et
malformée, I'épine trés saillante et

allongée
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minces fixées en demi flexion, séparées par un os triangulaire petit (ébauche de tri-
phalangisme).

Le premier métacarpien est plus long qu’a gauche, sa base et la partie proximale
de la diaphyse sont gréles.

Le carpe droit est trés déformé avec une hypoplasie du scaphoide, la fusion du
trapeze et du trapézoide dans un bloc quadrangulaire a développement vertical, les
deux os étant séparés par une fissure horizontale qui semble incompléte. Le semi-
lunaire est également malformé, le pisiforme volumineux, et il existe un os surnumé-
raire central du carpe.

Le carpe gauche est aussi trés anormal. La synostose scaphotrapézienne réalise
un bloc vertical volumineux, n’incluant pas le trapézoide resté isolé. La déformation
du semi-lunaire est comparable a celui de l'autre c6té mais on ne trouve pas d’os
surnuméraire.

La styloide radiale est absente a droite, trés hypoplasique a gauche. On note
des anomalies de la téte radiale: sans col a droite, elle se prolonge & gauche sur son
bord externe par une formation en crochet.

D’autre part on retrouve le cubitus valgus noté cliniquement avec une trochlée
petite et une épitrochlée peu développée.

La téte humérale est petite, plate, séparée du col par unsillon vertical. L’omoplate
droite est trés malformée, surélevée. Elle a une cavité glénoide trés peu marquée,
une coracoide petite et malformée, une épine trés saillante prolongée par un acromion
volumineux incliné vers le bas et surplombant I’articulation.

A gauche, au contraire, I’acromion et la coracoide ont un aspect normal.

Le reste de ’examen clinique n’a mis en évidence aucune autre anomalie.

Observation N. 5
ANTECEDENTS FAMILIAUX

La mére a été traitée « pour le coeur » & partir de 45 ans, mais on ne connait
aucun détail. Elle est décédée a 54 ans de diabéte. Selon les dires de sa fille, la propo-
sante, elle avait une clino- et camptodactylie bilatérale, mais pas d’anomalies des
pouces (Fig. 20).

La grand-meére maternelle était aussi traitée « pour le cocur » & partir de 40 ans.
Aucune malformation des mains n’est connue.

Le pére de la malade ainsi que les 2 fréres n’ont ni cardiopathie ni anomalie des
mains.

Il n’y a pas de consanguinité dans la famille.

ANTECEDENTS PERSONNELS

La proposante sait que sa mére était trés fatiguée pendant la grossesse. L’interro-
gatoire du pére sur ce point ne révele ni maladie, ni prise de médicament, ni hémor-
ragie ou irradiation.
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Fig. 20. Arbre généalogi-
que de la famille 5

O e 00O 000

Q == Cardiopathie 4 Camptodactylie du 5¢ doigt

Fig. 21. Observation N. 5. Hypoplasie du
pouce droit. Raccourcissement de I'index
droit. Camptodactylie du 5éme doigt

Fig. 22. Observation N. 5. Hypoplasie des

phalanges du pouce du Ier métacarpien de

la main droite. Le scaphoide et le trapéze

sont de taille réduite, la styloide radiale est

hypoplasique. La main gauche est normale

en dehors d’une camptodactylie du 5éme
doigt
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On ne note rien de particulier dans les antécédents.
La cardiopathie a été découverte a I’dge de 6 ans lors d’un examen systématique.

DESCRIPTION DES MALFORMATIONS A L’AGE DE 2Q ANS

a) Ceur: Une sténose pulmonaire infundibulaire ainsi qu’une veine cave su-
périeure gauche ont été mises en évidence par une cinéangiocardiographie et par
un cathétérisme cardiaque.

b) Membres supérieurs: Le pouce droit est hypoplasique. Cliniquement il donne
Pimpression d’une simple fixation tissulaire sans articulation véritable. Il ne posséde
pas de pli de flexion. Son niveau d’insertion est normal et il n’a pas de rotation axiale
(Fig. 21).

L’index est plus court que celui de la main gauche.

Les cinquiémes doigts des 2 mains sont en clino- et camptodactylie.

La musculature de I’éminence thénar est hypoplasique a la main droite.

Il y a un équivalent de pli palmaire transverse a droite.

On note un cubitus valgus bilatéral plus prononcé & gauche. Les mouvements de
prosupination sont impossibles a droite. Les épaules sont étroites mais ont une sil-
houette normale.

L’étude radiologique de la main droite met en évidence une brachydactylie du
pouce par hypoplasie du premier métacarpien court et gréle. Les phalanges sont
hypoplasiques. Le scaphoide et le trapéze sont de taille réduite mais il n’y a pas d’autre
anomalie carpienne. La styloide radiale est hypoplasique. L.a main gauche est nor-
male en dehors d’une camptodactylie du 5¢me doigt présente aussi a gauche (Fig. 22).

Le reste de ’examen ne met en évidence aucune autre anomalie.

Observation N. 6
ANTECEDENTS FAMILIAUX

Le pere et la mere agés respectivement de g7 et 23 ans a la naissance n’ont pas
d’anomalie, ni cardiaque ni squelettique.

Le. propositus est le 3¢éme enfant dans la fratrie. Deux fréres ainés sont bien por-
tants. Il n’a pas été signalé d’avortement (Fig. 23).

Selon les dires de la mére, qui seule a pu étre examinée, personne dans cette fa-
mille nombreuse domiciliée a Casablanca, n’est atteinte d’une cardiopathie congé-
nitale ou d’une anomalie des membres.

Il n’y a pas de consanguinité dans la famille.

ANTECEDENTS PERSONNELS

La meére a subi une appendicectomie a la fin de la grossesse.
L’enfant est né a terme. Son poids de naissance n’est pas connu.
Les antécédents ne signalent pas de particularité,

Le développement staturopondéral et psychomoteur est normal.
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Fig. 23. Arbre généalogique de la famille 6 li_?
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Fig. 24. Observation N. 6. La main droite
porte un pouce plus gréle que la main
gauche normale. Hypoplasie de la muscu-
lature de [’éminence thénar a droite.
Clinodactylie du 5¢me doigt

Fig. 25. Observation N. 6. Les phalanges
du pouce droit sont plus gréles que celles
du pouce gauche normal. A droite le
premier métacarpien est hypoplasique et
porte une épiphyse distale. Ebauche de
pseudoépiphyse & la base du 5¢me méta-
carpien des 2 cotés. Retard d’apparition
des points d’ossification du carpe et taille
réduite du noyau épiphysaire du radius
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DESCRIPTION DES MALFORMATIONS A L’AGE DE 7,5 ANS

a) Coeur: 11 s’agit d’une tétralogie de Fallot avec triple sténose. Le cathété-
risme et I’angiocardiographie ont mis en évidence un rétrécissement au niveau de
Pinfundibulum, des valves et a I’origine de la branche droite de I’artére pulmonaire.

b) Membres supérieurs: Le pouce droit est gréle et hypoplasique mais son inser-
tion est normale. La musculature de I’éminence thénar est hypoplasique. Les mouve-
ments d’opposition sont possibles (Fig. 24).

Le pouce gauche est normal.

Il existe un équivalent de pli palmaire transverse unique (type pontage) des deux
cotés ainsi qu’une clinodactylie du 5¢me doigt.

Les coudes et les épaules ont un aspect normal,

Radiologiquement, les phalanges du pouce droit sont plus gréles que celles du
pouce gauche qui peut étre considéré normal. Le premier métacarpien a droite est
également hypoplasique et porte une épiphyse distale au lieu d’une épiphyse proxi-
male (Fig. 25).

A la base des 5éme métacarpiens des 2 c6tés on note une ébauche de pseudoépi-
physe. Le nombre des os du carpe est celui d’un enfant de 1-2 ans (tables de Wilkins).

Le noyau épiphysaire de Pextrémité distale du radius est plus petit a droite qu’a
gauche.

Les avant-bras, les coudes et les épaules sont normaux, et leurs points d’ossifica-
tion correspondent a I’dge de l’enfant.

Commentaires

8

Des anomalies du membre supéricur analogues a celles rapportées ici sont con-
nues depuis longtemps. L’originalité de nos observations vient de ’association d’une
cardiopathie congénitale.

Ces six observations font partie de 650 malades atteints de cardiopathies congé-
nitales et hospitalisés a la Clinique Cardiologique (Professeur P. Soulié) depuis le
1°T janvier 1963. Ils représentent donc & peine 1% de cette série de malades dans
laquelle nous avons trouvé environ 20%, d’autres malformations associées.

La fréquence avec laquelle un triphalangisme ou une hypoplasie du pouce est
accompagnée d’une cardiopathie est difficile & déterminer a partir des données de
la littérature. De nombreux auteurs ne mentionnent pas de cardiopathies associées
(3, 23, 29, 30, 31, 39).

Seule Birch-Jensen (5) évalue a 16,59, la probabilité d’une cardiopathie associée
a une aplasie du radius variante plus grave du méme trouble.

Le fait que certains auteurs (17, 27, 47), croient pouvoir isoler un nouveau syn-
dréme associant une C.I.A., des troubles du rythme et une anomalie du membre
supérieur nous a incité a présenter d’autres anomalies cardiaques associées a ces mé-
mes anomalies squelettiques.
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LES ANOMALIES CARDIAQUES

Nos observations 1 et 3, sont semblables au syndréome décrit par Holt et Oram (17)
et Zetterqvist (47). Les deux gargons ont une communication interauriculaire du
type Ostium Secundum et des troubles du rythme.

Dans la premiére observation le rythme de base est sinusal et lent (52 minutes).
Ce tracé subit des modifications transitoires du rythme: exagération de la bradycardie
sinusale. Lorsque le rythme auriculaire atteint 48/minutes des échappements nodaux
surviennent en série et se prolongent jusqu’a ce que le rythme sinusal soit moins lent.

L’autre malade (observation N. 3), avait un EGG normal a plusieurs reprises.
Lors de la seconde hospitalisation des troubles du rythme ont été notés et ces derniers
sont tout-a-fait comparables & ceux décrits par Holt et Oram (17) et Zetterqvist (47):
bracycardie sinusale, allongement de PR et échappements nodaux, wandering pace-
maker, arrét sinusal et bloc sino-auriculaire.

Les 4 autres malades n’ont pas de trouble du rythme. Il n’est pas exclu qu'’ils
en aient a notre insu comme ce fut le cas dans ’observation N. § avant la 2éme hospi-
talisation.

Dans les observations 2 et 5 la cardiopathie est une sténose de ’artére pulmo-
naire, qui dans l’observation N. 2 était associée & un canal artériel. Aucun indice de
communication interauriculaire n’a pu étre recueilli au cours des cathétérismes.

Le 6¢me malade a une tétralogie de Fallot confirmée par cathétérisme et angio-
graphie,

Dans la 4éme observation, le diagnostic est fondé seulement sur les données four-
nies par I’examen clinique, électrique et radiologique. Il s’agit probablement d’une
transposition corrigée, mais surement pas d’une communication interauriculaire
comme chez le fils de ce malade. Il existe donc deux cardiopathies différentes chez
le peére et le fils tous deux atteints de la méme anomaliec du membre supérieur.

En dehors du syndréme isolé par Holt et Oram (17) et par Zetterqvist (47) on
trouve d’autres observations de coexistence d’une cardiopathie congénitale et d’ano-
malies du pouce associées parfois 2 une malformation complexe du membre supérieur.

Les malades de McKusick (27), mére et fille, et de Pruzanski (34), six sujets dans
4 générations, avaient une communication interauriculaire, mais les auteurs ne font
pas mention de troubles du rythme.

Il existe aussi des observations associant une cardiopathie autre qu’une C.LA.
Dans la famille décrite par Kuhn (22) la cardiopathie est, soit une hypertension pul-
monaire primitive, soit une C.I.V., avec hypertension pulmonaire.

Chez les malades de Ferber (14) un pére et ses deux fils, le diagnostic n’est pas
précisé, mais les anomalies décrites semblent les mémes chez les g personnes et pour-
raient correspondre 4 une communication interventriculaire: cceur augmenté de
volume avec souffle systolique presque dans toute la région précordiale et dilatation
de Poreillette gauche a la radioscopie.

Calo (7) signale une tétralogie de Fallot avec retour veineux anormal en asso-
ciation avec un triphalangisme du pouce.
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Enfin Holt et Oram (17) dans la méme publication font mention de 2 cas, 'un
associant un triphalangisme du pouce a une communication interventriculaire,
lautre une aplasie du pouce et du radius & un ostium primum.

LES ANOMALIES DU MEMBRE SUPERIEUR

1. Pouces: Un triphalangisme existe dans les observations 1 2 3 4.

Le schéma (Fig. 26) tiré du livre de Muller (29) explique les différents degrés de
triphalangisme. La forme mineure ressemble a4 une simple déviation de la derniére
phalange. La forme compléte est représentée par une troisi¢éme phalange comparable
a celle des autres doigts. Les formes intermédiaires consistent, soit en des rudiments
de phalanges généralement placées sur le bord radial du pouce (observations 2 et 4),

i

Fig. 26. Schéma des différents degrés de triphalangisme
selon Muller (29)

e

soit en véritables phalanges de taille variable, habituellement cunéiformes (obser-
vation 1) entrainant de ce fait une clinodactylie du pouce avec, le plus souvent, une
déviation cubitale {pollex wvalgus), plus rarement une déviation radiale ( pollex varus)
(observation 3).

L’expression majeure du triphalangisme se traduit par un pouce a trois phalanges
normales qui ressemble a lindex.

Le triphalangisme s’accompagne en général d’une rotation axiale de telle sorte
que 'ongle du pouce se trouve dans le méme plan que les ongles des autres doigts.
Ce fait, joint au déplacement distal de son insertion, achéve la ressemblance du
pouce avec un autre doigt.

Le dédoublement de la derniére phalange du pouce comme dans notre geéme
observation a été signalé également par Miiller (29) associé a un pouce hypoplasique
et par Ottendorf (33) avec un triphalangisme.

Une hypoplasie du pouce se trouve dans les observations 5 et 6.

Son degré varie, allant d’un pouce normal un peu gréle, jusqu’a la minuscule
excroissance attachée au bord radial de la main. Le degré extréme est I’absence con-
génitale de pouce.
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L’hypoplasie du pouce s’accompagne en général d’une limitation de la mobilité
au niveau d’une ou de deux articulations interphalangiennes et d’une position en
abduction.

Le triphalangisme et ’hypoplasie du pouce ne doivent pas étre considérés comme
deux troubles opposés du développement. Car ces deux aspects peuvent coexister.
Dans I’observation N. 4, le pouce est hypoplasique, mais avec triphalangisme (inter-
calement d’une petite phalange supplémentaire). Une observation semblable, (hypo-
plasie et triphalangisme) a été rapportée par Zetterqvist. (47).

2. Autres doigts: Le deuxieme et le cinquiéme doigt sont parfois le si¢ge d’anomalies
accessoires: dédoublement de Pindex (14), syndactylie entre le pouce et index, ces
derniers doigts étant hypoplasiques (22), le raccourcissement de ’index par rapport
au cété normal (observation 5). Une clinodactylie du 5éme doigt retrouvée dans les
observations N. 1, 3, 5, et 6 a été constatée également par d’autres auteurs (12, 14, 22)
mais on sait la fréquence élevée de cette anomalie dans la population générale. La
camptodactylie notée dans notre observation N. 5 a été retrouvée chez 2 membres
de la famille décrite par Pruzanski (34).

3. Meétacarpiens: Le premier métacarpien des pouces triphalangiques peut étre
allongé. L’articulation métacarpophalangienne est alors plus ou moins déplacée
vers les articulations des autres doigts et rend ce pouce semblable 4 un index.

Habituellement, a I’hypoplasie du pouce répond une hypoplasie du 1¢* métacar-
pien. Celui-ci peut méme manquer complétement, et le pouce adhére seulement
par des parties molles au bord radial de la main (29).

Une épiphyse distale anormale sur le premier métacarpien au lieu d’une épiphyse
proximale habituelle peut se voir en association a un triphalangisme (observation 1)
et & une hypoplasie du pouce (observation N. 6).

4. Carpe: Dans les cas de triphalangisme on note le dédoublement du scaphoide
(17, 24) (nos observations 1 et 2) I’hypoplasie du scaphoide, du trapéze et du semi-
lunaire (17) (nos observations g et 4), la fusion de ces os (14) (nos observations 2 et 4)
ou l'existence d’un os surnuméraire (14, 39) (nos observations I et 4).

La distribution des os du carpe est souvent inhabituelle, le déplacement distal du
trapéze peut contribuer a l'insertion distale du pouce.

L’hypoplasie du pouce est d’aprés Miiller (29) souvent associée & une hypoplasie
du scaphoide et du semilunaire. Ce fait est retrouvé dans les observations 4 et 5.

5. Avant-bras: Nous n’avons pas observé de malformation importante chez nos
malades, mais souvent I'anomalie du pouce s’intégre dans une malformation plus
étendue du rayon radial et méme de tout le membre supérieur.

Ainsi Paplasie du radius s’accompagne en général d’une hypoplasie ou d’un
triphalangisme du pouce (5, 29, 12, 25, 38)

Ces anomalies peuvent s’associer sur le méme membre respectant Pautre c6té (32),
exister, 'une sur un des membres, 'autre sur I'autre (30) ou se trouver séparément
chez les différents sujets d’une fratrie (1g).

Dans d’autres cas, le radius est seulement raccourci et entraine une déviation ra-
diale de la main (24), comme dans les observations g et 4 concernant le pére et le fils.
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L’agénésie de la styloide radiale notée dans les observations 4 et 5 représente vraisem-
blablement une forme mineure de ’hypoplasie radiale.

Une synostose radiocubitale peut interdire les mouvements de prosupination (12,
14, 25).

6. Coudes: Tous nos malades, a 'exception du 6éme, ont un cubitus valgus avec
une saillie prononcée de I’épitrochlée. L’explication anatomique de cette anomalie
est une hypoplasie (observations 1, 3, 5) ou une malformation de la téte radiale
accompagnée dans ’observation 4 d’une anomalie de la trochlée et de I’épitrochlée.

Dans I’observation N. 2, les coudes sont radiologiquement normaux et le cubitus
valgus n’est pas trés prononcé dans ce cas.

Le mouvement d’extension complet est impossible dans ’observation N. 4. Ce
fait a été décrit également chez les malades de Kuhn (22).

7. Humérus: Dans les observations 1 et 4, lextrémité supéricure de '’humérus est
légerement déformée. Cet os peut étre hypoplasique et raccourci dans les malforma-
tions atteignant tout le membre supérieur, comme cela a été observé dans certaines
familles olt d’autres membres n’avaient qu’une anomalie du pouce {22, 39).

8. Epaule: Lasilhouette de 1’épaule peut étre déformée: aspect rétréci des épaules,
aplatissement de la région deltoidienne, saillie de la téte humérale et de ’acromion.

Les anomalies de omoplate peuvent entrainer une géne fonctionnelle, comme chez
notre 4éme malade, ol un énorme acromion empéche 'abduction du bras au-dessus
de I’horizontale. Elles ont été observées par d’autres auteurs ainsi que les anomalies
de la clavicule (17, 20).

9. Anomalies des parties molles: 1’existence de malformations musculaires et vascu-
laires a été signalée (13, 17, 20, 24).

Une hypoplasie de la musculature de I’éminence thénar a été constatée dans tous
nos cas et semble étre la reégle.

10. Dermatoglyphes: a) Doigts: Le tableau 1 montre la disposition des crétes sur les
pulpes digitales. Trois de nos 6 malades ont une prédominance de turbillons. L’existence
de 9 tourbillons et d’une boucle comme dans les observations 4 et 6 se trouve chez
3,1% des sujets normaux, de 8 tourbillons et deux boucles comme dans I’observation
2 chez 5,19,. Rappelons qu’aucune formule n’apparait avec une fréquence supérieure
a 11, 39 de la population générale (g).

Une boucle radiale sur le premier doigt comme dans les observations N. 1 et g
ne se trouve que dans 0,3%, de la population. Elle est rencontrée le plus souvent sur
Pindex. Ce fait pourrait plaider en faveur de I’hypothése de Ferber (14) et de Hopf
(18) selon laquelle ce premier doigt triphalangique serait un index dédoublé en
compensation d’une aplasie du pouce. Cependant Pabsence de triradius &4 la base
de ce doigt est caractéristique d’un pouce.

b) Paume: Le triradius axial est déplacé distalement dans les observations N. 1,
2, g, ou 1l se trouve en position t”'. On pourrait penser que ce déplacement est en re-
lation avec insertion distale du pouce, d’autant plus que dans les deux cas d’hypo-
plasie pure, le triradius est seulement trés légérement déplacé (observation 5) ou en
position normale (observation 6). Mais dans I'observation N. 2, le triradius se trouve
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Fig. 27. Observation N. 1
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3

Fig. 28. Observation N.

Fig. 2g9. Observation N. 4
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Tab. 1. Etudes dermatoglyphiques des 6 malades

Dermatoglyphes | - 1y pv Position du Plis de flexion
des doigts triradius axial
Obs.N.1t MD B, A Be T Be t Obliquité inhabituelle des plis de

flexion supérieurs et moyens. Pli lon-
gitudinal radial rudimentaire.

MG B, B, B, B, B, O Obliquité inhabituelle des plis de
flexion supérieurs et moyens. Absence
du pli longitudinal radial.

Obs.N.2 MD T T T T B t” Equivalent de pli palmaire transverse.
Absence du pli longitudinal radial.
MG T T Be T T t Equivalent de pli palmaire transverse.
Pli longitudinal radial normal.
Obs.N.g MD B, A T B B tt”’ Equivalent de pli palmaire transverse.
Pli longitudinal radial rudimentaire.
MG A B, B, B, B. t Equivalent de pli palmaire transverse.
Pli longitudinal radial normal.
Obs.N.4 MD T B T T T O Equivalent de pli palmaire transverse.
Pli longitudinal radial rudimentaire.
MG T T T T T t Plis de flexion normaux.
Obs.N.5 MD T B: Be T B, t(t") Equivalent de pli palmaire transverse.
Pli longitudinal radial rudimentaire.
MG T T T Be Be t Plis de flexion normaux.
Obs.N.6 MD B, T T T T t Equivalent de pli palmaire transverse.
Pli longitudinal radial rudimentaire.
MG T T T T T t Equivalent de pli palmaire transverse.

Pli longitudinal radial normal.

A = arche, B, = Boucle cubitale, B, == Boucle radiale, T = Tourbillon.
t, t’ et t”” = symboles pour la position du triradius axial
t’ ¢/ = 2 triradius. t (t')" position intermédiaire entre t et t'.

également en position t”’ malgré I'insertion normale des pouces. Dans ’observation
N. g, existent 2 triradius dont le distal est en position t”, tandis que le proximal en
position normale est légérement dévié vers le c6té radial.

Dans l'observation N. 4, la main gauche, trés peu atteinte porte son triradius en
position normale tandis qu’a droite ce dernier manque complémement., Ce fait, trés
rare selon Cummins et Midlo (g), est noté aussi sur la main gauche du malade.

D’apres Ottendorf (33), seuls les plis de flexion supérieur et moyen sont dévelop-
pés, tandis que le pli longitudinal radial est rudimentaire. Miller (29) signale la
fréquence d’un pli « mongolien ».

Ces faits ont été retrouvés chez nos malades ol un équivalent de pli palmaire
transverse existe dans 5 des six observations.
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Il n’est jamais du type classique unique. Les plis supérieur et moyen sont ou unis
par un pontage ou l'un d’eux traverse complétement la paume.

Le pli longitudinal radial est plus ou moins rudimentaire selon le degré d’hypo-
plasie de I’éminence thénar.

AUTRES ANOMALIES ASSOCIEES

Dans quelques rares cas de la littérature des anomalies du membre inférieur
s'associent aux anomalies du pouce: déformation en pince de homard (3g), dédou-
blement des derniéres phalanges des 2 gros orteils (33), polydactylie (3), synostose
astragalocalcanéenne (34).

Les radiographies des pieds ont révélé dans ’observation N. 1 une fissuration de
la 2¢me phalange du 2¢éme orteil, dans I’observation N. 6 des anomalies des épiphyses
métatarsiennes.

Un thorax en entonnoir et un palais ogival se trouvent dans les observations 1, 2,
3, 5, une spina bifida de L. 5 et une suture cranienne métopique dans I’observa-
tion N. 1.

Ces derni¢res anomalies sont trés banales mais il n’est pas exclu qu’elles soient
la conséquence du trouble de développement déja responsable de la malformation
du coeur et du membre supérieur.

Une débilité mentale notée seulement chez notre deuxiéme malade peut étre
secondaire a la rubéole maternelle au 2¢me mois de la grossesse.

Facteurs étiologiques

Toutes les malformations du membre supéricur ci-dessus décrites semblent faire
partie d’'un méme ensemble nosologique comme le prouvent: 1° les exemples d’hypo-
plasie ou d’aplasie du pouce d’un c6té, avec ou sans aplasie radiale, et de triphalan-
gisme de Pautre (27, 30, 47), et 2° les familles comportant plusieurs exemples de
ces différents types de malformations (12, 22).

On peut donc considérer les pouces triphalangiques des observations N. 1, 2, 3, 4,
et les pouces hypoplasiques des observations 5 et 6 comme une anomalie squelettique
de méme signification en association avec une cardiopathie congénitale.

L’embryologie explique comment les anomalies des membres peuvent s’associer
aux malformations cardiaques. Les membres se développent a partir de bourgeons
qui tout d’abord sont de simples palettes accolées a la paroi latérale du tronc. Ils
correspondent aux derniers somites cervicaux et aux premiers somites dorsaux, et
apparaissent pendant la 4éme semaine embryonnaire. Leur différenciation se pour-
suit jusqu’a la fin de la sixiéme semaine (1). Le trouble de développement est d’autant
plus grave qu’il est intervenu plus tét. Dans la différentiation de la main on peut
distinguer un territoire radial et un territoire cubital. Le pouce est atteint dans les
troubles du rayon radial, lequel comprend le radius, les os radiaux du carpe, le pre-
mier métacarpien et le pouce. La limite entre les deux territoires passe par le 2éme
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doigt qui peut étre anormal dans les troubles des 2 territoires (voir 14, 22 et ’obser-
vation N. 5).

La phase dite « phase critique » du développement cardiaque se situe entre la
geme et la 8éme semaine de la vie embryonnaire, c’est a dire a I’époque ol se déve-
loppe le membre supérieur (1). Tout trouble de développement agissant dans cette
période peut déterminer un syndrome malformatif analogue a celui étudié ici.

Quels sont les facteurs qui peuvent perturber le développement normal?

a) Facteurs héréditaires: Le triphalangisme du pouce est une maladie génoty-
pique transmise selon le mode dominant (25, 29, 35, 41). Les formes familiales de
Paplasie du radius comme toutes les anomalies du rayon radial semblent dues au
méme géne dominant (5).

Dans les familles associant une anomalie du coeur et une anomalie du membre
supérieur la transmission est faite également selon le mode dominant (14, 22, 34).

La manifestation squelettique du géne est trés variable allant de atteinte isolée
du pouce jusqu'a la phocomélie (22). La cardiopathie semble souvent identique
dans une méme famille mais le manque de renseignements ne permet pas de affirmer
avec certitude. Pour cette méme raison Pexistence dans une famille d’anomalies du
membre supérieur isolées et de cardiopathies isolées ne peut étre affirmée.

Le syndréme malformatif C.I.LA., troubles du rythme, anomalie du pouce est
considéré dans toutes les observations de la littérature comme se transmettant selon
le mode dominant. Deux de nos observations (1 et g) correspondent a ce syndrdéme.

Dans I'observation N. 1, aucun cas semblable n’a été décelé dans la famille, ou
cependant une clinodactylie du cinquiéme doigt est transmise selon le mode domi-
nant, Dans 'observation N. 3, I’hérédité est certaine. Le syndréme malformatif est
survenu dans cette famille pour la premiére fois chez le pére {observation N. 4). Les
6 fréres et sceurs de ce dernier sont indemnes. Les anomalies du membre supérieur
sont semblables chez le pere et le fils. Elles interessent les mains, les poignets, les avant-
bras, les coudes, les épaules et sont seulement plus prononcées chez le pere. En re-
vanche, la malformation cardiaque n’est pas la méme.

Dans les observations 2 et 6, les antécédents familiaux ne révelent pas de malfor-
mation semblable. Les renseignements sont cependant incomplets, les familles habi-
tant la Guadeloupe et Gasablanca (observations 2 et 6). Dans I'observation N. 5, une
camptodacylie du 5¢me doigt est retrouvée dans la famille, et chez la malade en plus
de 'anomalie du pouce. La grand-mé2re et la mére, outre cette anomalie digitale,
semblent avoir eu une affection cardiaque. Le méme probléme se pose que dans
Iobservation N. 1: s’agit-il d’une association de deux anomalies ou de Iexpression
plus grave de la méme tare.

b} Facteurs embryopathiques: Les facteurs étiologiques des cas sporadiques sont
trés peu connus en dehors des exemples de phocomélie dus a la thalidomide, d’ail-
leurs souvent associés a une cardiopathie (10, 26, 42, 44). L’absence du radius et du
pouce ainsi que des anomalies de 'omoplate ont été signalées (10).

Des facteurs embryopathiques ne peuvent pas étre exclus a I'origine du cas N. 1.
La mére a recu 8 injections de benzoate d’cestradiol dans un but abortif] et elle a
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absorbé un calmant (bisthéophylline acétate du d-benzhydrildiméthylaminoéthanol)
pour combattre malaises et vomissements du début de la grossesse. A notre connais-
sance il n’a pas été signalé de malformations causées par cet antiémétique.

Dans 'observation N. 2, en dehors d’un transit baryté au début de la grossesse,
une rubéole au 2¢me mois semble certaine. Il n’est pas sir que I’ensemble du syn-
drome malformatif puisse étre rapporté a la rubéolopathie. Les malformations du
squelette sont en effet trés rares au cours de cette embryopathie, et nous n’avons pu
retrouver d’anomalie du membre supérieur (4, 8, 28, 43). Le canal artériel peut pro-
bablement étre rapporté a 'embryopathie rubéolique. On le rencontre en effet dans
58% des cas (8), seul ou associé & d’autres anomalies. En revanche, la sténose pulmo-
naire ne se voit que dans 69, des cas.

Chez notre 6éme malade la grossesse pourrait avoir été perturbée par 'appen-
dicectomie a la fin du Ier mois.

c) Anomalies chromosomiques: Une étude a été faite chez 5 de nos malades a partir
d’une culture de leucocytes du sang selon notre technique habituelle (16). Les
caryotypes sont normaux chez tous les malades. Dans 'observation N. 4 I’examen
chromosomique n’a pas été effectué mais il était normal chez le fils du malade.

Zetterqvist (47) n’a pas trouvé non plus d’anomalie chromosomique chez ses
malades.

Voorhess et coll. (44) rapportent ’existence d’une aplasie du radius et d’un pouce
rudimentaire chez un nourrisson avec trisomie 17-18. Une synostose radiocubitale
fait partie du syndrome de Klinefelter a caryotype XXXY (13) XXXXY (37) et
XXYY (36). Mais dans ces cas la malformation du membre supérieur n’est qu’un
élément d’un syndrome malformatif trés complexe.

Conclusion

L’association d’une cardiopathie congénitale et d’anomalies du membre supé-
rieur s’explique par le développement de ces deux parties du corps au méme stade
embryonnaire. La cause d’un trouble de ce développement reste souvent obscure.
Il peut s’agir soit d’'une maladie héréditaire 3 transmission dominante soit de cas
sporadiques. Ces derniers peuvent étre dus a une mutation récente, a une embryo-
pathie d’origine inconnue ou encore & l'interaction de facteurs géniques et de facteurs
de milieu.
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et

Résumé

Les auteurs rapportent 6 observations associant une cardiopathie congénitale
des malformations des membres supérieurs. Deux des observations correspondent

a un syndrome décrit pour la premiére fois par Holt et Oram en 1960. Ce syndréme
réunit: une communication interauriculaire, des troubles du rythme et une anomalie
des pouces.

Les quatre autres malades ont des malformations squelettiques semblables aux

deux précédants mais une cardiopathie différente. L’étude des dermatoglyphes a
mis en évidence la fréquence d’un déplacement distal du triradius axial et d'un équi-
valent de pli palmaire transverse unique. Le caryotype est normal dans tous les six
cas. L’étiologic de cet ensemble malformatif est discuté.

o N =

(o208}
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RIASSUNTO

Gli AA. riferiscono su sei osservazioni di car-
diopatie congenite associate a malformazioni de-
gli arti superiori. Due di esse corrispondono ad
una sindrome descritta per la prima volta da
Holt e Oram nel 1960. Sindrome comprendente:
comunicazione interauricolare, aritmia ed ano-
malie del pollice. Gli altri quattro pazienti pre-
sentano malformazioni scheletriche simili, ma
vizi cardiaci diversi. L’esame delle impronte pal-
mari e digitali ha rivelato un’alta frequenza di
spostamento distale del triradio assiale e di un
equivalente di « linea della scimmia ». Cariotipo
normale in tutti e sei i casi. Discussione sull’ezio-
logia della sindrome malformativa.

SUMMARY

The authors report on six patients exhibiting
a congenital heart disease and malformations
of the upper limbs. In two of them this asso-
ciation is similar to that described by Holt
and Oram in 1960: atrial septal defect, heart
arrythmia and abnormal thumbs. The other
four patients have the same skeletal anomalies
but different heart malformations. Dermato-
glyphic studies revealed a high frequency of a
distal position of the axial triradius and of an
equivalent of a simian crease. The karyotypes are
all normal. The etiology is discussed.

ZUSAMMENFASSUNG

Die Verfasser berichten von sechs Patienten, die gleichzeitig einen angeborenen Herzfehler

und Missbildungen der oberen Extremititen aufweisen.

Zwei dieser Fille entsprechen dem

erstmals von Holt und Oram beschriebenen Syndrome: Vorhofseptumdefekt, Rhythmusstérun-
gen und Daumenanomalie. Die vier iibrigen Falle haben die gleichen Skelettmissbildungen aber
einen anderen Herzfehler. Dermatoglyphische Studien zeigten hiufiges Vorkommen eines distalen
axialen Triradius vnd einer atypischen Vierfingerfurche. Der Karyotypus ist normal in allen
6 Fillen. Die Atiologie dieser Assoziation von Missbildungen wird diskutiert.
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