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Malformations Complexes des Membres Superieurs 

Associees a une Cardiopathie Congenitale 

A propos de six observations 

I. Emerit1, J. de Grouchy2, M. Laval-Jeantet1, P. Gorone3, P. Vernant3 

En i960 Holt et Oram (17) decrivent un syndrome associant une C.I.A., des 
troubles du rythme inhabituels et des anomalies du membre superieur, notamment 
du pouce. 

L'annee suivante, McKusick (27) rapporte un nouveau cas du meme syndrome 
malformatif qu'il considere comme un nouveau syndrome hereditaire et cree le terme 
de dysplasie atriodigitale. Deux cas identiques sont publies par Zetterqvist (47) et 
un par nous en 1964 (11). 

Depuis lors nous avons observe cinq autres malades ayant la meme anomalie 
des pouces, mais pour quatre d'entre eux la cardiopathie associee est difFerente et ne 
s'accompagne pas de troubles du rythme. 

Observation N. 1 
ANTECEDENTS FAMILIAUX 

Le pere et la mere ages de 22 et 25 ans respectivement a la naissance du propositus 
n'ont pas d'anomalie cardiaque decelable cliniquement ou par EGG. 

L'enfant est le deuxieme d'une fratrie de quatre. Ses freres et sceurs ont egalement 
ete examines et leur cceur est normal a 1'auscultation et a l 'ECG. 

Une clinodactylie du 5e doigt existe chez plusieurs membres de la famille (cf. 
Fig. 1) mais aucune anomalie du pouce n 'a pu etre retrouvee. 

II n'y a pas de consanguinite dans la famille. 

ANTECEDENTS PERSONNELS 

La grossesse a ete marquee par la prise d'un antiemetique pendant les trois pre­
miers mois ainsi que par huit injections de benzogynoestril faites dans un but abortif. 

1 Attaches de Recherche au Centre National de la Recherche Scientifique. 
2 Maitre de Recherche au Centre National de la Recherche Scientifique. 
3 Medecins des Hopitaux de Paris. 
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L'enfant est ne a terme pesant 3,5 kg. Des la naissance on note l'anomalie des 
pouces et un souffle cardiaque. 

Le developpement somatique et psychomoteur est normal. 

DESCRIPTION DES MALFORMATIONS A L'AGE DE I I ANS 

a) Cmur: Le diagnostic d'une communication interauriculaire est pose sur les 
donnees fournies par les examens clinique, radiologique, electrique et le catheterisme 

O 1 
t ® i • u 

^ = Clinodactylie du 5' doigt " (g> 

Fig. i. Arbre genealogique de la famille i 

du cceur droit. II s'y associe une bradycardie sinusale. Lorsque le rythme auriculaire 
atteint 48/minutes, des echappements nodaux surviennent en serie (Fig. 2). 

b) Membres superieurs: Cliniquement, les bras sont de longueur normale. Les 
epaules sont etroites, et la tete humerale fait saillie en avant. II existe un cubitus valgus 
important. Aux deux mains le pouce a l'aspect d'un index avec notamment une ro­
tation telle que son ongle est sur le meme plan que les ongles des autres doigts (Fig. 3). 

L'insertion des pouces est deplacee distalement, ce qui les rapproche des autres 
doigts. Leur derniere phalange est deviee vers le petit doigt, lui-meme deforme par 
une clinodactylie avec brachymesophalangie. La musculature de l'eminence thenar 
est hypoplasique. Le mouvement d'opposition est possible mais d'efficacite reduite 

(Fig. 4)-
La radiographic des pouces met en evidence a gauche une phalange supplemen-

taire intercalee entre la premiere et la deuxieme phalange normale. Gette troisieme 
phalange est trapezoidale, et son bord externe porte une encoche oblique. L'epiphyse 
inferieure de la derniere phalange du pouce droit est de dimension excessive (Fig. 5). 

Le premier metacarpien est nettement allonge a gauche. II n 'a pas d'epiphyse 
proximale mais une epiphyse distale anormale. A droite il est de longueur a peu pres 
normale. II a une pseudoepiphyse proximale et une epiphyse distale. La metaphyse 
voisine s'everse anormalement. Les phalanges des autres doigts sont courtes par 
rapport a la longueur des metacarpiens. La clinodactylie du 5e doigt est due a un 
raccourcissement de la 2eme phalange qui est trapezoidale, surtout a gauche. L'epi­
physe proximale est egalement deformee et il existe une ebauche de pseudoepiphyse 
distale. 
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Fig. 2. Observation X. i. Bradycardie siuusalc et echappements nodaux 

Fig. 3. Observation N. 1. Noter l'hypoplasie de la musculature de 
Imminence thenar et le cubitus valgus avec saillie importante de 

-<- l'epitrochlee 

Fig. 4. Observation N. 1. Les pouces ont l'aspect d'un index. 
Leur ongle est du fait d'une rotation axiale dans le meme plan que 
ceux des autres doigts. Deviation cubitale des dernieres phalanges. 
Y Clinodactylie du 5eme doigt 
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Les os du carpe sont d'une forme inhabituelle en particulier a droite, ou leur limite 
inferieure n'est pas arrondie, mais dessine une ligne oblique. Le trapeze et le tra-
pezoide sont hypoplasiques et, surtout a gauche, ne sont pas superposes comme d'ha-
bitude. 

On peut se demander s'il n'existe pas a droite un os supplementaire a la base 
du 4.eme metacarpien. Le scapho'ide de la main droite est fendu partiellement, celui 
de la main gauche completement. 

On note un cubitus valgus important qui semble du a une hypoplasie de la tete 
radiale (Fig. 6). 

L'articulation de l'epaule est anormale. Le col de l'humerus parait allonge. Les 
cliches de profils permettent d'interpreter cet aspect comme une angulation anormale 
de la tete humerale (Fig. 7). 

c) Autres anomalies: Le bassin et les membres inferieurs sont radiologiquement 
normaux a l'exception d'une inegalite et d'une fissuration de la 2eme phalange du 
2eme orteil. 

Sur les cliches de la colonne vertebrale on note la dehiscence de l'arc posterieur 
de L. 5. 

L'age osseux se situe entre 10 et 11 ans. 
D'autre part, l'examen ne montre rien d'anormal sauf une voute palatine ogivale 

et un thorax en entonnoir. 

Observat ion N. 2 

ANTECEDENTS FAMILIAUX (Fig. 8) 

La mere, agee de 21 ans a la naissance de son fils, n'a aucune malformation. 
Le pere, originaire de la Guadeloupe, est decede d'une tuberculose apres avoir 

ete interne pour schizophrenic 
Le propositus est l'aine d'une fratrie de 3 enfants. Un frere age de 10 ans est eleve 

dans un Institut medico-pedagogique en raison d'un retard mental probablement 
du a un traumatisme obstetrical. Selon les dires de la mere l'enfant n'a ni ano-
malie des mains ni autre malformation. 

II n'y a pas de consanguinite dans la famille. 

ANTECEDENTS PERSONNELS 

La grossesse a ete marquee par la survenue d'une rubeole au deuxieme mois. 
En outre, la mere a subi un examen radiologique par transit baryte pour des douleurs 
abdominales, tout au debut de la grossesse. Elle n'a pris aucun medicament et n 'a 
pas eu d'hemorragie uterine. 

L'enfant est ne a 7 mois et demi avec un poids de 2210 gr. Son developpement 
staturoponderal est retarde. A l'age de 3 mois, une cardiopathie est constatee. L'enfant 
a des bronchites repetees et reste hypotrophique jusqu'a l'age de 27 mois. Un large 
canal arteriel est alors ferme chirurgicalement. Apres cette intervention, un souffle 
systolique persiste et fait penser a l'existence d'une autre cardiopathie. 
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Fig. 5. Observation N. 1. A 
gauche phalange supplemen­
t a l intercalee entre la pre­
miere et la deuxieme pha­
lange normale. L'epiphyse 
inferieure de la derniere pha­
lange du pouce droit est de 
dimension excessive. Le pre­
mier metacarpien est nette-
ment allong<5 a gauche et il 
porte une ^piphyse distale 
normale. Le metacarpien 
droit a une pseudo^piphyse 
proximale et egalement une 
^piphyse distale. Les os du 
carpe ont une disposition 
inhabituelle. Le scaphoide 
des deux mains est plus ou 
moins fendu, et le trapeze 
et le trapezo'ide sont hypo-

plasiques 

Fig. 6. Observation N. 1. 
Cubitus valgus probablement 
du a l'hypoplasie de la tete 

radiale 
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«. 

Fig. 7. Observation N. 1. La tete humerale a une angulation anormale 

DESCRIPTION DES MALFORMATIONS A L'AGE DE 15 ANS 

a) Cwur: Le souffle systolique constate apres la fermeture du canal arteriel 
correspond a une stenose moderee de I'artere pulmonaire, comme l'a mis en evidence 
le catheterisme cardiaque. 

b) Membres supeneurs: Cliniquement les mains sont le siege d'une anomalie 
bilaterale des pouces. Si leur insertion n'est pas deplacee dans le sens distal, ils ont 

» D s o n 0 p 
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<^6 A iA6Ai i T i 
j \ J — Schizophrenic 

\yA - Retard mental 

Fig. 8. Arbre genealogique de la famille 2 
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subi une legere rotation axiale. L'eminence thenar est hypoplasique malgre l'absence 
de gene fonctionnelle. II existe un equivalent de pli palmaire transverse des deux 
cotes (Figs. 9 et 10). 

On note un cubitus valgus bilateral, mais aucune anomalie de l'epaule. 
Radiologiquement on voit un rudiment de phalange supplementaire sur le cote 

radial entre les deux phalanges des pouces. A droite il s'y associe un dedoublement 
du scaphoide carpien dont la partie inferieure est synostosee avec le trapeze (Fig. n ) . 

Le premier metacarpien est plus grele a droite qu'a gauche. 
Pas d'anomalie sur les radiographics des coudes et des epaules. 

c) Autres anomalies: 
Une hypoacousie bilaterale ainsi qu'un leger retard mental (QI = 90) peuvent 

etre lies a la rubeole notee pendant la grossesse. 
On note egalement un albinisme partiel de la retine ainsi qu'une voute palatine 

ogivale. 

Observat ion N. 3 

ANTECEDENTS FAMILIAUX 

La mere, agee de 26 ans a la naissance du malade, ne presente ni malformation 
du membre superieur ni malformation cardiaque. 

Le pere, age de 30 ans a la naissance de son fils, est porteur des memes anomalies 
squelettiques et cardiaques et fera l'objet de l'observation N. 4. 

Les six freres et soeurs du pere n'ont pas d'anomalie squelettique ou cardiaque. 
lis ont tous des enfants normaux. Le pere est le 6e d'une fratrie de sept. Ses parents 
avaient 44 et 37 ans respectivement quand il est ne. 

Le propositus est enfant unique et il est ne apres 8 ans de mariage. La mere n'a 
eu ni avortement ni enfant mort-ne. 

II n'y a pas de consanguinite dans la famille (Fig. 12). 

ANTECEDENTS PERSONNELS 

La grossesse n 'a ete marquee par aucun incident. L'enfant est ne a terme par 
cesarienne pour placenta praevia. II pesait 3,5 kg. Le developpement psychomoteur 
a ete normal. La cardiopathie a ete decouverte a Page de 8 mois. 

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

a) Cceur: Les donnees cliniques et celles fournies par l'examen electrique, le 
catheterisme et l'angiographie font conclure a une communication interauriculaire. 
S'y associent des troubles du rythme: bradycardie sinusale, echappements nodaux 
et bloc sino-auriculaire (Fig. 13). 

b) Membres supe'rieurs: Cliniquement les deux mains ont une deviation radiale, 
plus prononcee a droite. Les anomalies des pouces sont egalement plus importantes 
a droite qu'a gauche. Du fait d'une rotation axiale leurs ongles sont dans le meme 
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Fig. 9. Observation N. 2. Insertion normale du pouce, mais 
deviation cubitale de sa derniere phalange 

Fig. 10. Observation N. 2. Hypoplasie de la musculature 
de l'eminence thenar. Equivalent de pli palmaire transverse 

Fig. 11. Observation N. 2. Rudiment de phalange supplementaire sur 
le cdt6 radial entre les deux phalanges. Dedoublement du scaphoide 

carpien dont la partie inferieure est svnostosee avec le trapeze 
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Fig. 12. Arbre genealogique de la famille 3 

plan que celui des autres doigts. Leur insertion est plus distale que normalement, et 
leur derniere phalange est deviee dans le sens cubital pour le pouce gauche et dans 
le sens radial pour le pouce droit. La musculature de l'eminence thenar est hypotro-
phique. Les mouvements d'opposition sont limites (Fig. 14). II existe un pontage des 
plis palmaires transverses des deux cotes. 

D'autre part on note une clinodactylie du 5e doigt et un cubitus valgus bilateral. 
L'epaule droite a une silhouette anormale due a une saillie en avant de la tete hume-
rale et de l'acromion. 

Radiologiquement le pouce de la main droite possede une phalange supplemen-
taire intermediaire et cuneiforme expliquant la clinodactylie (Fig. 15). 

Sa phalange terminale est dedoublee. 
A gauche le pouce a pris l'aspect d'un index par dolichophalangie associee a un 

triphalangisme. 
Des pseudoepiphyses sont visibles sur les premiers metacarpiens de chaque cote. 
Au niveau du carpe on remarque un developpement insuffisant du grand os et 

de l'os crochu. L'hypoplasie du semi-lunaire est plus marquee, tandis que le scaphoi'de 
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Fig. 13. Observation N. 2. L'EGG montre tantot un rythme sinusal, tantot un bloc sinoauriculaire, tantot des 
echappements nodaux 
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Fig. 14. Observation N. 3. Insertion distale des pouces, dont la derniere phalange presente une deviation cubitale a gauche, une 
deviation radiale a droite. Clinodactylie du 5eme doigt 

Fig. 15. Observation N. 3. 
Triphalangisme des pouces. 

f La phalange terminale du 
pouce droit est dedoublee. 
Pseudoepiphyses sur les me-
tacarpiens de chaque cote 
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manque completement et que le gauche est de forme tres irreguliere et de petite taille. 
Les trapezoiides sont deplaces distalement. 

II existe un cubitus valgus bilateral. Les noyaux epiphysairs des tetes radiales sem-
blent etre hypoplasiques. Le reste du squelette est normal, notamment l'epaule 
malgre 1'aspect clinique. 

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

Observat ion N. 4 
ANTECEDENTS FAMILIAUX 

lis sont rapportes en details dans l'observation N. 3. 

ANTECEDENTS PERSONNELS 

La cardiomegalie du malade est connue depuis l'adolescence et un souffle systo-
lique a ete signale a plusieurs reprises sans qu'un diagnostic precis ait ete etabli. Le 
malade n'a jamais ete gene par son coeur hormis une syncope d'effort apres une course 
a bicyclette. II est artisan peintre et la malformation de ses bras ne l'a pas empeche 
d'exercer ce metier. 

DESCRIPTION DES ANOMALIES A L'AGE DE 38 ANS 

a) Cceur: D'apres l'examen clinique, radiologique et electrique, le diagnostic 
le plus probable est celui d'une transposition corrigee. Malheureusement ce diagnostic 
n'a pu etre afflrme, l'angiographie ayant ete refusee par le malade. 

b) Membres superieurs: Gliniquement on note une hypoplasie des 2 pouces plus 
prononcee a droite qu'a gauche (Fig. 16). 

La derniere phalange du pouce droit est en crochet irreductible. L'hypoplasie 
du pouce gauche concerne surtout la derniere phalange. II n'y a pas de rotation 
axiale. L'insertion du pouce droit est tres legerement deplacee vers l'extremite distale. 
La musculature de Peminence thenar est hypoplasique. Le mouvement d'opposition 
est possible mais d'efficacite reduite. II existe un equivalent de pli palmaire transverse 
a droite. Le pli de flexion longitudinal s'arrete au milieu de la paume sur la main 
droite (Fig. 17). 

On note un cubitus valgus bilateral avec limitation de l'extension surtout au bras 
droit. 

L'ensemble du membre superieur apparait legerement raccourci. La region del-
toiidienne est plus aplatie que normalement, et la saillie acromiale est tres marquee. 
Le mouvement de l'epaule est normal a gauche et limite a droite notamment l'ab-
duction et la rotation. 

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

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

Fig. 17. Observation N. 
4. Paume de la main 
droite avec hypoplasie de 
la musculature de l'emi-
nence thenar et arret 
precoce du pli longitu­

dinal radial 
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Fig. 18. Observation N. 4. Hypo­
plasia des pouces, surtout a droite 
011 existe en plus une ebauche de 
triphalangisme. Le premier meta-
carpien est plus long et plus grele a 
droite qu'a gauche. Les os du carpe 
sont anormaux par leur forme et leur 
disposition. Fusion du trapeze et du 
trapezoide a droite du scaphoide et 
du trapeze a gauche. Os surnume-
raire central du carpe a droite. Ab­
sence de la styloiide radiale a droite 

Fig. 19. Observation N. 4. La tete 
humerale, petite et plate, separ^e du 
col par un sillon vertical, est sur-
plomb^e par un acromion volumi-
neux ce qui explique l'impossibilit6 
d'&ever le bras au-dessus de I'hori-
zontale. La coracoide est petite et 
malform^e, 1'^pine tres saillante et 

allongee 
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minces fixees en demi flexion, separees par un os triangulaire petit (ebauche de tri-
phalangisme). 

Le premier metacarpien est plus long qu'a gauche, sa base et la partie proximale 
de la diaphyse sont greles. 

Le carpe droit est tres deforme avec une hypoplasie du scapho'ide, la fusion du 
trapeze et du trapezoide dans un bloc quadrangulaire a developpement vertical, les 
deux os etant separes par une fissure horizontale qui semble incomplete. Le semi-
lunaire est egalement malforme, le pisiforme volumineux, et il existe un os surnume-
raire central du carpe. 

Le carpe gauche est aussi tres anormal. La synostose scaphotrapezienne realise 
un bloc vertical volumineux, n'incluant pas le trapezoide reste isole. La deformation 
du semi-lunaire est comparable a celui de 1'autre cote mais on ne trouve pas d'os 
surnumeraire. 

La stylo'ide radiale est absente a droite, tres hypoplasique a gauche. On note 
des anomalies de la tete radiale: sans col a droite, elle se prolonge a gauche sur son 
bord externe par une formation en crochet. 

D'autre part on retrouve le cubitus valgus note cliniquement avec une trochlee 
petite et une epitrochlee peu developpee. 

La tete humerale est petite, plate, separee du col par un sillon vertical. L'omoplate 
droite est tres malformee, surelevee. Elle a une cavite glenoide tres peu marquee, 
une coracoide petite et malformee, une epine tres saillante prolongee par un acromion 
volumineux incline vers le bas et surplombant Particulation. 

A gauche, au contraire, l'acromion et la coracoide ont un aspect normal. 
Le reste de l'examen clinique n'a mis en evidence aucune autre anomalie. 

Observation N. 5 
ANTECEDENTS FAMILIAUX 

La mere a ete traitee « pour le cceur » a partir de 45 ans, mais on ne connait 
aucun detail. Elle est decedee a 54 ans de diabete. Selon les dires de sa fille, la propo-
sante, elle avait une clino- et camptodactylie bilaterale, mais pas d'anomalies des 
pouces (Fig. 20). 

La grand-mere maternelle etait aussi traitee « pour le cceur » a partir de 40 ans. 
Aucune malformation des mains n'est connue. 

Le pere de la malade ainsi que les 2 freres n'ont ni cardiopathie ni anomalie des 
mains. 

II n'y a pas de consanguinite dans la famille. 

ANTECEDENTS PERSONNELS 

La proposante sait que sa mere etait tres fatiguee pendant la grossesse. L'interro-
gatoire du pere sur ce point ne revele ni maladie, ni prise de medicament, ni hemor-
ragie ou irradiation. 
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Fig. 20. Arbre genealogi-
que de la famille 5 

o 

^ ^ ~ Cardiopathie -f- Camptodactylie du 5e doigt 

Fig. 21. Observation N. 5. Hypoplasie du 
pouce droit. Raccourcissement de l'index 

droit. Camptodactylie du 5eme doigt 

Fig. 22. Observation N. 5. Hypoplasie des 
phalanges du pouce du ler m^tacarpien de 
la main droite. Le scaphoide et le trapeze 
sont de taille reduite. la styloide radiale est 
hypoplasique. La main gauche est normale 
en dehors d'une camptodactylie du 5eme 

doigt 
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On ne note rien de particulier dans les antecedents. 
La cardiopathie a ete decouverte a 1'a.ge de 6 ans lors d'un examen systematique. 

DESCRIPTION DES MALFORMATIONS A L'AGE DE 29 ANS 

a) Cceur: Une stenose pulmonaire infundibulaire ainsi qu'une veine cave su-
perieure gauche ont ete mises en evidence par une cineangiocardiographie et par 
un catheterisme cardiaque. 

b) Membres supe'rieurs: Le pouce droit est hypoplasique. Cliniquement il donne 
I'impression d'une simple fixation tissulaire sans articulation veritable. II ne possede 
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 cinquiemes doigts des 2 mains sont en clino- et camptodactylie. 
La musculature de l'eminence thenar est hypoplasique a la main droite. 
II y a un equivalent de pli palmaire transverse a droite. 
On note un cubitus valgus bilateral plus prononce a gauche. Les mouvements de 

prosupination sont impossibles a droite. Les epaules sont etroites mais ont une sil­
houette normale. 

L'etude radiologique de la main droite met en evidence une brachydactylie du 
pouce par hypoplasie du premier metacarpien court et grele. Les phalanges sont 
hypoplasiques. Le scaphoide et le trapeze sont de taille reduite mais il n'y a pas d'autre 
anomalie carpienne. La stylo'ide radiale est hypoplasique. La main gauche est nor­
male en dehors d'une camptodactylie du 5eme doigt presente aussi a gauche (Fig. 22). 

Le reste de l'examen ne met en evidence aucune autre anomalie. 

Observation N. 6 
ANTECEDENTS FAMILIAUX 

Le pere et la mere ages respectivement de 37 et 23 ans a la naissance n'ont pas 
d'anomalie, ni cardiaque ni squelettique. 

Le. propositus est le 3eme enfant dans la fratrie. Deux freres aines sont bien por-
tants. II n 'a pas ete signale d'avortement (Fig. 23). 

Selon les dires de la mere, qui seule a pu etre examinee, personne dans cette fa­
mine nombreuse domiciliee a Casablanca, n'est atteinte d'une cardiopathie conge-
nitale ou d'une anomalie des membres. 

II n'y a pas de consanguinite dans la famille. 

ANTECEDENTS PERSONNELS 

La mere a subi une appendicectomie a la fin de la grossesse. 
L'enfant est ne a terme. Son poids de naissance n'est pas connu. 
Les antecedents ne signalent pas de particularite. 
Le developpement staturoponderal et psychomoteur est normal. 
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Fig. 23. Arbre genealogique de la famille 6 lLr? 9 ? I 

Fig. 24. Observation N. 6. La main droite 
porte un pouce plus grele que la main 
gauche normale. Hypoplasie de la muscu­
lature de l'eminence thenar a droite. 

Clinodactylie du seme doigt 

Fig. 25. Observation N. 6. Les phalanges 
du pouce droit sont plus greles que celles 
du pouce gauche normal. A droite le 
premier metacarpien est hypoplasique et 
porte une epiphyse distale. Ebauche de 
pseudoepiphyse a la base du seme meta­
carpien des 2 cotes. Retard d'apparition 
des points d'ossification du carpe et taille 
reduite du noyau e>iphysaire du radius 
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DESCRIPTION DES MALFORMATIONS A L'AGE DE 7,5 ANS 

a) Coeur: II s'agit d'une tetralogie de Fallot avec triple stenose. Le cathete-
risme et l'angiocardiographie ont mis en evidence un retrecissement au niveau de 
1'infundibulum, des valves et a l'origine de la branche droite de l'artere pulmonaire. 

b) Membres superieurs: Le pouce droit est grele et hypoplasique mais son inser­
tion est normale. La musculature de l'eminence thenar est hypoplasique. Les mouve-
ments d'opposition sont possibles (Fig. 24). 

Le pouce gauche est normal. 
II existe un equivalent de pli palmaire transverse unique (type pontage) des deux 

cotes ainsi qu'une clinodactylie du 5eme doigt. 
Les coudes et les epaules ont un aspect normal. 
Radiologiquement, les phalanges du pouce droit sont plus greles que celles du 

pouce gauche qui peut etre considere normal. Le premier metacarpien a droite est 
egalement hypoplasique et porte une epiphyse distale au lieu d'une epiphyse proxi-
male (Fig. 25). 

A la base des 5eme metacarpiens des 2 cotes on note une ebauche de pseudoepi-
physe. Le nombre des os du carpe est celui d'un enfant de 1-2 ans (tables de Wilkins). 

Le noyau epiphysaire de l'extremite distale du radius est plus petit a droite qu'a 
gauche. 

Les avant-bras, les coudes et les epaules sont normaux, et leurs points d'ossifica-
tion correspondent a l'age de l'enfant. 

Commenta ires 

Des anomalies du membre superieur analogues a celles rapportees ici sont con-
nues depuis longtemps. L'originalite de nos observations vient de l'association d'une 
cardiopathie congenitale. 

Ces six observations font partie de 650 malades atteints de cardiopathies conge-
nitales et hospitalises a la Clinique Cardiologique (Professeur P. Soulie) depuis le 
i e r Janvier 1963. lis representent done a peine 1% de cette serie de malades dans 
laquelle nous avons trouve environ 20% d'autres malformations associees. 

La frequence avec laquelle un triphalangisme ou une hypoplasie du pouce est 
accompagnee d'une cardiopathie est difficile a determiner a partir des donnees de 
la litterature. De nombreux auteurs ne mentionnent pas de cardiopathies associees 
(3, 23, 29, 30, 31, 39). 

Seule Birch-Jensen (5) evalue a 16,5% la probability d'une cardiopathie associee 
a une aplasie du radius variante plus grave du meme trouble. 

Le fait que certains auteurs (17, 27, 47), croient pouvoir isoler un nouveau syn­
drome associant une C.I.A., des troubles du rythme et une anomalie du membre 
superieur nous a incite a presenter d'autres anomalies cardiaques associees a ces me-
mes anomalies squelettiques. 
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LES ANOMALIES CARDIAQJJES 

Nos observations i et 3, sont semblables au syndrome decrit par Holt et Oram (17) 
et Zetterqvist (47). Les deux garcons ont une communication interauriculaire du 
type Ostium Secundum et des troubles du rythme. 

Dans la premiere observation le rythme de base est sinusal et lent (52 minutes). 
Ce trace subit des modifications transitoires du rythme: exageration de la bradycardie 
sinusale. Lorsque le rythme auriculaire atteint 48/minutes des echappements nodaux 
surviennent en serie et se prolongent jusqu'a ce que le rythme sinusal soit moins lent. 

L'autre malade (observation N. 3), avait un ECG normal a plusieurs reprises. 
Lors de la seconde hospitalisation des troubles du rythme ont ete notes et ces derniers 
sont tout-a-fait comparables a ceux decrits par Holt et Oram (17) et Zetterqvist (47): 
bracycardie sinusale, allongement de PR et echappements nodaux, wandering pace­
maker, arret sinusal et bloc sino-auriculaire. 

Les 4 autres malades n'ont pas de trouble du rythme. II n'est pas exclu qu'ils 
en aient a notre insu comme ce fut le cas dans l'observation N. 3 avant la 26 m e hospi­
talisation. 

Dans les observations 2 et 5 la cardiopathie est une stenose de l'artere pulmo­
n a l e , qui dans l'observation N. 2 etait associee a. un canal arteriel. Aucun indice de 
communication interauriculaire n'a pu etre recueilli au cours des catheterism.es. 

Le 6eme malade a une tetralogie de Fallot confirmee par catheterisme et angio­
graphic 

Dans la 4eme observation, le diagnostic est fonde seulement sur les donnees four-
nies par l'examen clinique, electrique et radiologique. II s'agit probablement d'une 
transposition corrigee, mais surement pas d'une communication interauriculaire 
comme chez le fils de ce malade. II existe done deux cardiopathies differentes chez 
le pere et le fils tous deux atteints de la meme anomalie du membre superieur. 

En dehors du syndrome isole par Holt et Oram (17) et par Zetterqvist (47) on 
trouve d'autres observations de coexistence d'une cardiopathie congenitale et d'ano-
malies du pouce associees parfois a une malformation complexe du membre superieur. 

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

II existe aussi des observations associant une cardiopathie autre qu'une C.I.A. 
Dans la famille decrite par Kuhn (22) la cardiopathie est, soit une hypertension pul­
mona le primitive, soit une G.I.V., avec hypertension pulmonaire. 

Chez les malades de Ferber (14) un pere et ses deux fils, le diagnostic n'est pas 
precise, mais les anomalies decrites semblent les memes chez les 3 personnes et pour-
raient correspondre a une communication interventriculaire: cceur augmente de 
volume avec souffle systolique presque dans toute la region precordiale et dilatation 
de l'oreillette gauche a la radioscopie. 

Calo (7) signale une tetralogie 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 meme publication font mention de 2 cas, l'un 
associant un triphalangisme du pouce a une communication interventriculaire, 
l'autre une aplasie du pouce et du radius a un ostium primum. 

LES ANOMALIES DU MEMBRE SUPERIEUR 

1. Pomes: Un triphalangisme existe dans les observations 1 2 3 4 . 
Le schema (Fig. 26) tire du livre de Muller (29) explique les differents degres de 

triphalangisme. La forme mineure ressemble a une simple deviation de la derniere 
phalange. La forme complete est representee par une troisieme phalange comparable 
a celle des autres doigts. Les formes intermediates consistent, soit en des rudiments 
de phalanges generalement placees sur le bord radial du pouce (observations 2 et 4), 

Fig. 26. Schema des differents degres de triphalangisme 
selon Muller (29) 

soit en veritables phalanges de taille variable, habituellement cuneiformes (obser­
vation 1) entrainant de ce fait une clinodactylie du pouce avec, le plus souvent, une 
deviation cubitale (pollex valgus), plus rarement une deviation radiale (pollex varus) 
(observation 3). 

L'expression majeure du triphalangisme se traduit par un pouce a trois phalanges 
normales qui ressemble a l'index. 

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

Le dedoublement de la derniere phalange du pouce comme dans notre 3eme 
observation a ete signale egalement par Muller (29) associe a un pouce hypoplasique 
et par Ottendorf (33) avec un triphalangisme. 

Une hypoplasie du pouce se trouve dans les observations 5 et 6. 
Son degre varie, allant d'un pouce normal un peu grele, jusqu'a la minuscule 

excroissance attachee au bord radial de la main. Le degre extreme est 1'absence con-
genitale de pouce. 
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L'hypoplasie du pouce s'accompagne en general d'une limitation de la mobilite 
au niveau d'une ou de deux articulations interphalangiennes et d'une position en 
abduction. 

Le triphalangisme et l'hypoplasie du pouce ne doivent pas etre considered comme 
deux troubles opposes du developpement. Car ces deux aspects peuvent coexister. 
Dans 1'observation N. 4, le pouce est hypoplasique, mais avec triphalangisme (inter-
calement d'une petite phalange supplementaire). Une observation semblable, (hypo-
plasie et triphalangisme) a ete rapportee par Zetterqvist. (47). 

2. Autres doigts: Le deuxieme et le cinquieme doigt sont parfois le siege d'anomalies 
accessoires: dedoublement de I'index (14), syndactylie entre le pouce et I'index, ces 
derniers doigts etant hypoplasiques (22), le raccourcissement de I'index par rapport 
au cote normal (observation 5). Une clinodactylie du 5eme doigt retrouvee dans les 
observations N. 1, 3, 5, et 6 a ete constatee egalement par d'autres auteurs (12, 14, 22) 
mais on sait la frequence elevee de cette anomalie dans la population generale. La 
camptodactylie notee dans notre observation N. 5 a ete retrouvee chez 2 membres 
de la famille decrite par Pruzanski (34). 

3. Metacarpiens: Le premier metacarpien des pouces triphalangiques peut etre 
allonge. L'articulation metacarpophalangienne est alors plus ou moins deplacee 
vers les articulations des autres doigts et rend ce pouce semblable a un index. 

Habituellement, a l'hypoplasie du pouce repond une hypoplasie du i e r metacar­
pien. Celui-ci peut meme manquer completement, et le pouce adhere seulement 
par des parties molles au bord radial de la main (29). 

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

4. Carpe: Dans les cas de triphalangisme on note le dedoublement du scaphoide 
(17, 24) (nos observations 1 et 2) l'hypoplasie du scaphoide, du trapeze et du semi-
lunaire (17) (nos observations 3 e t 4 ) , la fusion de ces os (14) (nos observations 2 et 4) 
ou l'existence d'un os surnumeraire (14, 39) (nos observations 1 et 4). 

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

L'hypoplasie du pouce est d'apres Miiller (29) souvent associee a une hypoplasie 
du scaphoide et du semilunaire. Ce fait est retrouve dans les observations 4 et 5. 

5. Avant-bras: Nous n'avons pas observe de malformation importante chez nos 
malades, mais souvent l'anomalie du pouce s'integre dans une malformation plus 
etendue du rayon radial et meme de tout le membre superieur. 

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

Ces anomalies peuvent s'associer sur le meme membre respectant I'autre cote (32), 
exister, l'une sur un des membres, I'autre sur I'autre (30) ou se trouver separement 
chez les differents sujets d'une fratrie (19). 

Dans d'autres cas, le radius est seulement raccourci et entraine une deviation ra-
diale de la main (24), comme dans les observations 3 et 4 concernant le pere et le fils. 
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L'agenesie de la stylo'ide radiale notee dans les observations 4 et 5 represente vraisem-
blablement une forme mineure de l'hypoplasie radiale. 

Une synostose radiocubitale peut interdire les mouvements de prosupination (12, 
14, 23). 

6. Coudes: Tous nos malades, a l'exception du 6eme, ont un cubitus valgus avec 
une saillie prononcee de l'epitrochlee. L'explication anatomique de cette anomalie 
est une hypoplasie (observations 1, 3, 5) ou une malformation de la tete radiale 
accompagnee dans l'observation 4 d'une anomalie de la trochlee et de l'epitrochlee. 

Dans l'observation N. 2, les coudes sont radiologiquement normaux et le cubitus 
valgus n'est pas tres prononce dans ce cas. 

Le mouvement d'extension complet est impossible dans l'observation N. 4. Ce 
fait a ete decrit egalement chez les malades de Kuhn (22). 

7. Humerus: Dans les observations 1 et 4, l'extremite superieure de l'humerus est 
legerement deformee. Cet os peut etre hypoplasique et raccourci dans les malforma­
tions atteignant tout le membre superieur, comme cela a ete observe dans certaines 
families ou d'autres membres n'avaient qu'une anomalie du pouce (22, 39). 

8. Epaule: La silhouette de l'epaule peut etre deformee: aspect retreci des epaules, 
aplatissement de la region deltoidienne, saillie de la tete humerale et de l'acromion. 

Les anomalies de l'omoplate peuvent entrainer une gene fonctionnelle, comme chez 
notre 4eme malade, ou un enorme acromion empeche 1'abduction du bras au-dessus 
de l'horizontale. Elles ont ete observees par d'autres auteurs ainsi que les anomalies 
de la clavicule (17, 20). 

9. Anomalies des parties molles: L'existence de malformations musculaires et vascu-
laires a ete signalee (13, 17, 20, 24). 

Une hypoplasie de la musculature de l'eminence thenar a ete constatee dans tous 
nos cas et semble etre la regie. 

10. Dermatoglyphes: a) Doigts: Le tableau 1 montre la disposition des cretes sur les 
pulpes digitales. Trois de nos 6 malades ont une predominance 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 l'observation 
2 chez 5 ,1%. Rappelons qu'aucune formule n'apparait avec une frequence superieure 
a 11, 3 % de la population generale (9). 

Une boucle radiale sur le premier doigt comme dans les observations N. 1 et 3 
ne se trouve que dans 0,3% de la population. Elle est rencontree le plus souvent sur 
I'index. Ce fait pourrait plaider en faveur de l'hypothese de Ferber (14) et de Hopf 
(18) selon laquelle ce premier doigt triphalangique serait un index dedouble en 
compensation d'une aplasie du pouce. Cependant l'absence de triradius a la base 
de ce doigt est caracteristique d'un pouce. 

b) Paume: Le triradius axial est deplace distalement dans les observations N. 1, 
2, 3, ou il se trouve en position t". On pourrait penser que ce deplacement est en re­
lation avec l'insertion distale du pouce, d'autant plus que dans les deux cas d'hypo-
plasie pure, le triradius est seulement tres legerement deplace (observation 5) ou en 
position normale (observation 6). Mais dans l'observation N. 2, le triradius se trouve 
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Dermatoglyphes des malades 

Fig. 27. Observation N. 1 

Fig. 27. Observation N. 2 
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Fig. 28. Observation N. 3 

Fig. 29. Observation N. 4 
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Fig. 30. Observation N. 5 

Fig. 31. Observation N. 6 
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Tab. 1. Etudes dermatoglyphiques des 6 malades 

Dermatoglyphes 
des doigts 

II I I I I V V 
Position du 

triradius axial 
Plis de flexion 

Obs. N. i M D Bc Bo 

Obs. N. 2 

Obs. N. 3 

Obs. N. 4 

Obs. N. 5 

Obs. N. 6 

M G 

M D 

M G 

M D 

M G 

M D 

M G 
M D 

M G 
M D 

Br 

T 

T 

Br 

A 

T 

T 

T 

T 

Bo 

Br 

T 

T 

A 

Br 

Bo 

T 

Br 

T 

T 

Bo 

T 

Bo 

T 

Br 

T 

T 

Bo 

T 

T 

Bo 

T 

T 

Bo 

Bo 

T 

T 

T 

Bo 
T 

Bc 

B< 

T 

Bc 

Bc 

T 

T 

B< 

Bo 
T 

t " 

o 

o 

t(t') 

M G 

Obliquite inhabituelle des plis de 
flexion superieurs et moyens. Pli lon­
gitudinal radial rudimentaire. 
Obliquite inhabituelle des plis de 
flexion superieurs et moyens. Absence 
du pli longitudinal radial. 
Equivalent de pli palmaire transverse. 
Absence du pli longitudinal radial. 
Equivalent de pli palmaire transverse. 
Pli longitudinal radial normal. 
Equivalent de pli palmaire transverse. 
Pli longitudinal radial rudimentaire. 
Equivalent de pli palmaire transverse. 
Pli longitudinal radial normal. 
Equivalent de pli palmaire transverse. 
Pli longitudinal radial rudimentaire. 
Plis de flexion normaux. 
Equivalent de pli palmaire transverse. 
Pli longitudinal radial rudimentaire. 
Plis de flexion normaux. 
Equivalent de pli palmaire transverse. 
Pli longitudinal radial rudimentaire. 
Equivalent de pli palmaire transverse. 
Pli longitudinal radial normal. 

A = arche, Bc = Boucle cubitale, Br = Boucle radiale, T = Tourbillon. 
t, t ' et t " = symboles pour la position du triradius axial 
t' t " = 2 triradius. t (t')" position intermediate entre t et t'. 

egalement en position t" malgre I'insertion normale des pouces. Dans I'observation 
N. 3, existent 2 triradius dont le distal est en position t", tandis que le proximal en 
position normale est legerement devie vers le cote radial. 

Dans I'observation N. 4, la main gauche, tres peu atteinte porte son triradius en 
position normale tandis qu'a droite ce dernier manque complemement. Ce fait, tres 
rare selon Cummins et Midlo (9), est note aussi sur la main gauche du malade. 

D'apres Ottendorf (33), seuls les plis de flexion superieur et moyen sont develop-
pes, tandis que le pli longitudinal radial est rudimentaire. Milller (29) signale la 
frequence d'un pli « mongolien ». 

Ces faits ont ete retrouves chez nos malades ou un equivalent de pli palmaire 
transverse existe dans 5 des six observations. 
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II n'est jamais du type classique unique. Les plis superieur et moyen sont ou unis 
par un pontage ou l'un d'eux traverse completement la paume. 

Le pli longitudinal radial est plus ou moins rudimentaire selon le degre d'hypo-
plasie de l'eminence thenar. 

AUTRES ANOMALIES ASSOCIEES 

Dans quelques rares cas de la litterature des anomalies du membre inferieur 
s'associent aux anomalies du pouce: deformation en pince de homard (39), dedou-
blement des dernieres phalanges des 2 gros orteils (33), polydactylie (3), synostose 
astragalocalcaneenne (34). 

Les radiographics des pieds ont revele dans l'observation N. 1 une fissuration de 
la 2eme phalange du 2eme orteil, dans l'observation N. 6 des anomalies des epiphyses 
metatarsiennes. 

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 metopique dans l'observa­
tion N. 1. 

Ges dernieres anomalies sont tres banales mais il n'est pas exclu qu'elles soient 
la consequence du trouble de developpement deja responsable de la malformation 
du cceur et du membre superieur. 

Une debilite mentale notee seulement chez notre deuxieme malade peut etre 
secondaire a la rubeole maternelle au 2eme mois de la grossesse. 

Facteurs et io logiques 

Toutes les malformations du membre superieur ci-dessus decrites semblent faire 
partie d'un meme ensemble nosologique comme le prouvent: i° les exemples d'hypo-
plasie ou d'aplasie du pouce d'un cote, avec ou sans aplasie radiale, et de triphalan-
gisme de l'autre (27, 30, 47), et 2° les families comportant plusieurs exemples de 
ces differents types de malformations (12, 22). 

On peut done considerer les pouces triphalangiques des observations N. 1, 2, 3, 4, 
et les pouces hypoplasiques des observations 5 et 6 comme une anomalie squelettique 
de meme signification en association avec une cardiopathie congenitale. 

L'embryologie explique comment les anomalies des membres peuvent s'associer 
aux malformations cardiaques. Les membres se developpent a partir de bourgeons 
qui tout d'abord sont de simples palettes accolees a la paroi laterale du tronc. lis 
correspondent aux derniers somites cervicaux et aux premiers somites dorsaux, et 
apparaissent pendant la 4eme semaine embryonnaire. Leur differentiation se pour-
suit jusqu'a la fin de la sixieme semaine (1). Le trouble de developpement est d'autant 
plus grave qu'il est intervenu plus tot. Dans la differentiation 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 metacarpien et le pouce. La limite entre les deux territoires passe par le 2eme 
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doigt qui peut etre anormal dans les troubles des 2 territoires (voir 14, 22 et 1'obser­
vation N. 5). 

La phase dite « phase critique » du developpement cardiaque se situe entre la 
3eme et la 8eme semaine de la vie embryonnaire, c'est a dire a l'epoque ou se deve-
loppe le membre superieur (1). Tout trouble de developpement agissant dans cette 
periode peut determiner un syndrome malformatif analogue a celui etudie ici. 

Quels sont les facteurs qui peuvent perturber le developpement normal? 
a) Facteurs hereditaires: Le triphalangisme du pouce est une maladie genoty-

pique transmise selon le mode dominant (25, 29, 35, 41). Les formes familiales de 
I'aplasie du radius comme toutes les anomalies du rayon radial semblent dues au 
meme gene dominant (5). 

Dans les families associant une anomalie du cceur et une anomalie du membre 
superieur la transmission est faite egalement selon le mode dominant (14, 22, 34). 

La manifestation squelettique du gene est tres variable allant de l'atteinte isolee 
du pouce jusqu'a la phocomelie (22). La cardiopathie semble souvent identique 
dans une meme famille mais le manque de renseignements ne permet pas de l'affirmer 
avec certitude. Pour cette meme raison l'existence dans une famille d'anomalies du 
membre superieur isolees et de cardiopathies isolees ne peut etre affirmee. 

Le syndrome malformatif C.I.A., troubles du rythme, anomalie du pouce est 
considere dans toutes les observations de la litterature comme se transmettant selon 
le mode dominant. Deux de nos observations (1 et 3) correspondent a ce syndrome. 

Dans l'observation N. 1, aucun cas semblable n'a ete decele dans la famille, ou 
cependant une clinodactylie du cinquieme doigt est transmise selon le mode domi­
nant. Dans l'observation N. 3, l'heredite est certaine. Le syndrome malformatif est 
survenu dans cette famille pour la premiere fois chez le pere (observation N. 4). Les 
6 freres et sceurs de ce dernier sont indemnes. Les anomalies du membre superieur 
sont semblables chez le pere et le fils. Elles interessent les mains, les poignets, les avant-
bras, les coudes, les epaules et sont seulement plus prononcees chez le pere. En re­
vanche, la malformation cardiaque n'est pas la meme. 

Dans les observations 2 et 6, les antecedents familiaux ne revelent pas de malfor­
mation semblable. Les renseignements sont cependant incomplets, les families habi­
tant la Guadeloupe et Casablanca (observations 2 et 6). Dans l'observation N. 5, une 
camptodacylie du 5eme doigt est retrouvee dans la famille, et chez la malade en plus 
de 1'anomalie du pouce. La grand-mere et la mere, outre cette anomalie digitale, 
semblent avoir eu une affection cardiaque. Le meme probleme se pose que dans 
l'observation N. 1: s'agit-il d'une association de deux anomalies ou de l'expression 
plus grave de la meme tare. 

b) Facteurs embryopathiques: Les facteurs etiologiques des cas sporadiques sont 
tres peu connus en dehors des exemples de phocomelie dus a la thalidomide, d'ail-
leurs souvent associes a une cardiopathie (10, 26, 42, 44). L'absence du radius et du 
pouce ainsi que des anomalies de l'omoplate ont ete signalees (10). 

Des facteurs embryopathiques ne peuvent pas etre exclus a l'origine du cas N. 1. 
La mere a recu 8 injections de benzoate d'cestradiol dans un but abortif, et elle a 
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absorbe un calmant (bistheophylline acetate du d-benzhydrildimethylaminoethanol) 
pour combattre malaises et vomissements du debut de la grossesse. A notre connais-
sance il n 'a pas ete signale de malformations causees par cet antiemetique. 

Dans I'observation N. 2, en dehors d'un transit baryte au debut de la grossesse, 
une rubeole au 2eme mois semble certaine. II n'est pas sur que Pensemble du syn­
drome malformatif puisse etre rapporte a la rubeolopathie. Les malformations du 
squelette sont en effet tres rares au cours de cette embryopathie, et nous n'avons pu 
retrouver d'anomalie du membre superieur (4, 8, 28, 43). Le canal arteriel peut pro-
bablement etre rapporte a l'embryopathie rubeolique. On le rencontre en effet dans 
58% des cas (8), seul ou associe a d'autres anomalies. En revanche, la stenose pulmo­
n a l e ne se voit que dans 6% des cas. 

Chez notre 6eme malade la grossesse pourrait avoir ete perturbee par 1'appen-
dicectomie a la fin du I e r mois. 

c) Anomalies chromosomiques: Une etude a ete 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 I'observation N. 4 l'examen 
chromosomique n 'a pas ete effectue mais il etait normal chez le fils du malade. 

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

Voorhess et coll. (44) rapportent l'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 X X X Y (13) X X X X Y (37) et 
XXYY (36). Mais dans ces cas la malformation du membre superieur n'est qu'un 
element d'un syndrome malformatif tres complexe. 

Conclusion 

L'association d'une cardiopathie congenitale et d'anomalies du membre supe­
rieur s'explique par le developpement de ces deux parties du corps au meme stade 
embryonnaire. La cause d'un trouble de ce developpement reste souvent obscure. 
II peut s'agir soit d'une maladie hereditaire a transmission dominante soit de cas 
sporadiques. Ces derniers peuvent etre dus a une mutation recente, a une embryo­
pathie d'origine inconnue ou encore a l'interaction de facteurs geniques et de facteurs 
de milieu. 

R e m e r c i e m e n t s 

Nous remercions vivement le Docteur P. Maroteaux qui a bien voulu nous appor-
ter dans l'interpretation des radiographics et la classification des faits 1'aide de sa 
tres grande competence. 
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R e s u m e 

Les auteurs rapportent 6 observations associant une cardiopathie congenitale 
et des malformations des membres superieurs. Deux des observations correspondent 
a un syndrome decrit pour la premiere fois par Holt et Oram en i960. Ge syndrome 
reunit: une communication interauriculaire, des troubles du rythme et une anomalie 
des pouces. 

Les quatre autres malades ont des malformations squelettiques semblables aux 
deux precedants mais une cardiopathie differente. L'etude des dermatoglyphes a 
mis en evidence la frequence d'un deplacement distal du triradius axial et d'un equi­
valent de pli palmaire transverse unique. Le caryotype est normal dans tous les six 
cas. L'etiologie de cet ensemble malformatif est discute. 
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RIASSUNTO SUMMARY 

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. 

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 Extremitaten aufweisen. Zwei dieser Falle entsprechen dem 
erstmals von Holt und Oram beschriebenen Syndrome: Vorhofseptumdefekt, Rhythmusstorun-
gen und Daumenanomalie. Die vier iibrigen Falle haben die gleichen Skelettmissbildungen aber 
einen anderen Herzfehler. Dermatoglyphische Studien zeigten haufiges Vorkommen eines distalen 
axialen Triradius und einer atypischen Vierfingerfurche. Der Karyotypus ist normal in alien 
6 Fallen. Die Atiologie dieser Assoziation von Missbildungen wird diskutiert. 
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