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La presente observation concerne une malade, agee de 11 ans, chez laquelle un 
syndrome malformatif du type Bonnevie-Ullrich sans agenesie gonadique est associe 
a une agenesie sacrococcygienne. 

Cette derniere malformation est rare. Elle a ete rapportee pour la premiere fois 
en 1852 par Hohl (56). En 1935, Hamsa (52) n'en retrouve que vingt cas dans la 
litterature. En 1950, Freedman (36) en collige quarante-quatre cas. En 1959, Blumel 
et ses collaborateurs (10) peuvent en reunir cinquante nouveaux cas, dont huit per­
sonnels et quarante-deux provenant d'une enquete aupres de trois cents hopitaux 
des Etats-Unis. 

On sait, en revanche, que le syndrome de Bonnevie-Ullrich est plus frequent. 
L'etude cytogenetique a montre l'existence d'un caryotype normal. U s'agit, 

semble-t-il, de la premiere etude chromosomique realisee dans le cas d'une agenesie 
sacrococcygienne. 

1. Antecedents fami l iaux 

Le pere de la malade est atteint d'une insuffisance aortique decouverte a 1'a.ge 
de 37 ans, sans antecedents rhumatismaux connus. Cette insuffisance aortique n'a 
pas ete signalee au moment de son incorporation dans 1'armee. 

La mere, de petite taille (156 cm), est en bonne sante apparente. 
L'age du pere et de la mere a la naissance de leur fille etait respectivement de 

38 et 32 ans. 
La malade est la seconde d'une fratrie de trois enfants. La sceur ainee, agee de 

15 ans, est bien portante. Elle mesure 162 cm. La sceur cadette, nee en 1955, est de-

1 Attaches de Recherche au Centre National de la Recherche Scientifique. 
2 Maitre de Recherche au Centre National de la Recherche Scientifique. 
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cedee apres un accouchement sans complications. L'autopsie aurait montre une 
hemorragie meningee et une augmentation du volume cardiaque. 

La sceur du pere a eu une fille mort-nee par anencephalie. 
L'arriere grand'mere paternelle a eu des jumelles mort-nees. 
Tous les membres de la famille maternelle sont petits, aux dires de la mere. 
II n'y a pas de consanguinite dans la famille. 

2. Antecedents personnels 

A la naissance l'enfant pesait 2,800 kg. La grossesse et l'accouchement ont ete 
normaux. 

La mere s'apercoit tout de suite que le bebe n'a pas les fesses rondes habituelles 
chez un nouveaux-ne. Un prolapsus anal est egalement constate. A 1'age de 4 mois 
on decouvre un souffle cardiaque. L'enfant reste hypotrophique: a 15 mois elle pese 
7 kg, alors que le developpement statural et psychomoteur est normal. A partir de 
trois ans, l'enfant se plaint d'une dyspnee d'effort ainsi que d'une legere cyanose lors 
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Photographic de I'enfant Fig. 2 . Photographie du cou de profil. On voit le pterygium colli 
et l'insertion basse des cheveux dans la nuque 

des efforts importants. Apres avoir ete suivie par l'un de nous (P. Corone) J'enfant 
est hospitalism, pour la premiere fois, en mars 1962, a l'hopital Broussais, dans le 
service du Professeur Soulie, en raison d'une insuffisance cardiaque aigue, declenchee 
par une infection pulmonaire. L'etat general de I'enfant s'ameliore sous traitement 
digitalique, diuretique et antibiotique. Le diagnostic clinique de canal atrioventri-
culaire sera confirme un an apres, grace a un catheterisme cardiaque. 

3. Examen cl inique 

L'enfant, agee de 11 ans, mesure 127 cm (taille normale pour l'age 140,5 ± 5 6 ) 
et pese 21 kg (poids normal pour la taille 24,8 ± 3,5) (Figure 1). 

L'examen de la tete met en evidence une legere asymetrie du crane avec inser-
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tion basse des cheveux sur la nuque et position basse des oreilles. Les paupieres sont 
un peu tombantes, sans ptosis veritable, ni epicanthus, ni hypertelorisme. La bouche 
est triangulaire, avec une discrete cyanose des levres et des commissures abaissees. 
La voute palatine est ogivale. 

Le cou court est le siege d'un pterygium colli bilateral plus accentue a droite qu'a 
gauche (Figure 2). 

Le thorax est typiquement « turnerien », en bouclier avec mamelons ecartes. 
On note cependant un debut de developpement des seins. A la face dorsale se trouvent 
quatre petits naevi. II existe une legere scoliose dorsale et une lordose lombaire. La 
palpation au niveau du sacrum donne la sensation d'un tissu mou, graisseux, sans 
resistance osseuse. La courbe des fessiers est moins prononcee que normalement 
(Figure 3). Selon les dires de la mere cette hypotrophie etait plus importante dans le 
bas age et s'etait amendee avec le temps. La peau de cette region ne montre ni pi-
losite ni pigmentation, ni teleangiectasie. On note un petit prolapsus anal. Les organes 
genitaux externes sont infantiles, normaux. II n'existe ni pilosite pubienne ni axillaire. 

Les membres sont longs et minces avec cubitus valgus et genu valgum. Les doigts et 
les orteils montrent un hippocratisme discret. II existe a la naissance du deuxieme 
et du troisieme orteils une synechie cutanee. Le quatrieme et le cinquieme orteils 
sont ecartes et decales posterieurement par rapport aux trois autres (Figure 4). Les 
pieds sont legerement creux. Les muscles de la jambe sont hypotrophiques. 

L'examen cardiaque met en evidence un souffle diastolique tres intense dans le 
troisieme E.I.G. parasternal gauche et un souffle systolique apexien irradiant dans 
l'aisselle. II existe des signes d'insuffisance cardiaque: hepatomegalie, reflux hepato-
jugulaire. 

L'examen neurologique est paradoxal. Contrastant avec une hypotrophie mu-
sculaire importante au niveau de la jambe, la marche est normale, et il n'y a aucune 
paralysie. Les reflexes rotuliens sont conserves, tandis que les achilleens sont abolis 
des deux cotes. II n'y a pas de signe de Babinski. II existe une incontinence urinaire 
alors que l'incontinence fecale ne s'observe plus depuis quelques annees. La sensibi-
lite des jambes et de la region pelvienne est conservee. L'examen neurologique a ete 
confirme et complete par le Professeur agrege Gauthier que ne trouve aucune ano-
malie en dehors de l'incontinence urinaire et de l'abolition des reflexes achilleens. 
L'intelligence de la petite malade est normale. 

Le reste de l'examen clinique est normal. 

4. Examens complementa i re s 
a) Examen cardiaque 

L'examen radiologique met en evidence un cceur augmente de volume avec un 
arc moyen saillant, expansif. Les branches de l'artere pulmonaire sont larges et expan-
sives, la vascularisation pulmonaire est augmentee. Le pedicule est tres large en raison 
de la persistance d'une veine cave superieure gauche. Le catheterisme cardiaque fait 
par le Docteur J . Forman confirme le diagnostic clinique de canal atrio-ventriculaire. 
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Fig. 3. Photographic dc la partie infe-
rieure du corps. EUe met en evidence 

l'absence de relief fessier 

Fig. 4. Pieds de I'enfant avec ecarte-
ment et decalage des 4e et 5e orteils 
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Fig. 5. Radiographic du bassin. Absence des vertebres S3-S5 et du coccyx. 
Si et S2 sont de morphologie anormale 

L'electrocardiogramme montre un axe gauche, mais il n'y a pas de bloc de bran-
che droit, association que Ton voit habituellement dans cette cardiopathie. 

b) Examen du squelette 

Les radiographics du squelette, les plus interessantes sont reproduites (figu­
res 5, 6, 7). 

Le crane est legerement asymetrique sur les cliches de face avec inegalite de pneu-
matisation des sinus et impressions digitales plus marquees a droite. Cette deforma­
tion reste minime, et on ne saurait parler d'atrophie. Les cliches de profil montrent 
des impressions digitales diffuses mais a maximum occipital. Cependant cet aspect 
doit etre considere comme normal pour I'age de I'enfant. Le volume du crane est 
normal. 

Les alterations rachidiennes lombo-sacrees sont les plus marquees. Les vertebres 
Si et S2, de morphologie anormale, sont presentes mais l'agenesie de S3, des pieces 
suivantes et du coccyx est complete (Fig. 5). On note la sacralisation de L5. Sur le 
cliche de profil on observe I'absence de relief fessier (Fig. 6). Le reste du rachis est 
normal. 
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Fig. 6 Radiographic du ra-
chis de profil 

Aux membres superieurs les diaphyses des os longs sont greles, mais leur longueur 
est normale. II n'y a pas de modification radiologique de la trame osseuse. Deux 
anomalies sont cependant a retenir: un cubitus valgus discret sans hypoplasie evidente 
de la tete radiale et une brachymetacarpie des quatrieme et cinquieme rayons rela-
tivement moderee. 

Aux membres inferieurs on est frappe par l'absence quasi totale de masses muscu-
laires de la jambe et l'amincissement des corticales tibiales. Le genou est normal. On 
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retrouve aux pieds la brachydactylie des quatrieme et cinquieme orteils particulie-
rement accentuee a droite (Fig. 7). L'age osseux se situe entre 10 et n ans. 

c) Examen renal 

Uurographie intraveineuse ne met pas en evidence d'anomalie morphologique renale 
ou urethrale mais montre une petite vessie « d'incontinence ». Le culot urinaire et 
l'examen bacteriologique sont normaux: uree 0,3 g/ i , protides 62 g/i . 

d) L''he'mogramme montre une polyglobulie moderee. 

e) h' electro-encephalogramme est dans les limites de la normale. II n'y a pas de 
difference entre les hemospheres. L'electromyogramme et une biopsie musculaire 
sont egalement normaux. 

f) Examen cytogenetique 

Le sexe chromatinien est feminin avec 30 pour cent de masse de Barr. Le caryo-
type est egalement de formule normale 44A, XX. II n'y a pas, semble-t-il, d'anomalie 
sur l'un des chromosomes X. Dix huit figures de mitose ont ete analysees. 

g) Dosages hormonaux 

Le dosage des FSH est negatif a 5 unites/souris. 
En resume, chez une enfant de 11 ans, de sexe feminin verifie par le caryotype, 
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on decouvre a l'occasion d'une defaillance cardiaque due a un canal atrio-ventri-
culaire, I'association d'une agenesie sacrococcygienne et d'un syndrome malformatif 
du type Bonnevie-Ullrich, sans aucun signe d'agenesie ovarienne. 

Discussion 
I . L'AGENESIE SACROCOCCYGIENNE 

L'element principal de ce syndrome malformatif est l'absence d'une partie plus 
ou moins importante de la portion caudale de la colonne vertebrale. A cette anomalie 
osseuse s'associent, a des degres divers, des anomalies musculaires et neurologiques 
portant sur les membres inferieurs et des malformations viscerales. Le tableau 2 re­
sume cinquante-neuf observations de la litterature classees selon le degre de 1'age­
nesie vertebrale. II met en evidence la complexite des malformations associees et 
l'absence de lien entre celles-ci et 1'importance de 1'atteinte du rachis. Les rubriques 
comportant un -0- signifient que l'auteur affirme l'absence de telle ou telle malforma­
tion. S'il n'en parle pas la case reste libre. 

On voit que 1'agenesie vertebrale est de degres tres divers et que toutes les va-
riantes se rencontrent depuis une agenesie atteignant la partie basse du rachis tho-
racique [observation d'un enfant non viable rapportee par Friedl (37)] jusqu'a la 
simple absence du coccyx (9). Les formes ou 1'agenesie de la colonne vertebrale est 
massive sont souvent incompatibles avec la vie. En revanche, l'absence de coccyx 
peut passer totalement inaper^ue et n'etre reconnue que par hasard lors d'un examen 
radiologique fait pour une autre raison. Lors d'une absence complete du sacrum les 
os iliaques se touchent et le canal pelvien, retreci, entraine une dystocie osseuse dans 
les rares cas de grossesses. 

A cette occasion, on peut rappeler l'incidence importante d'accouchements par 
le siege des enfants atteints d'une agenesie sacrococcygienne [18 pour cent sur 50 cas 
etudies par Blumel] (10). 

La forme la plus frequente et la mieux individualisee est 1'agenesie sacrococcy­
gienne subtotale, telle qu'on la voit chez notre malade. La semeiologie de cette entite 
clinique a ete resumee en 1924 par Foix et Hillemand (32) qui forgerent le terme 
de syndrome de l'« homme sans fesse » ou dystrophic crurovesicofessiere. Ces auteurs 
ont insiste sur l'atrophie des muscles de la jambe, tandis que les muscles de la cuisse 
sont sensiblement normaux, l'incontinence urinaire, presente dans tous les cas et 
l'absence de la courbe des fessiers. Les troubles sphincteriens urinaires dureront en 
general, la vie entiere, tandis que les troubles du sphincter anal s'amendent avec le 
temps. L'examen rectal est tres caracteristique: le doigt ne rencontre que des parties 
molles au lieu de suivre la concavite osseuse du sacrum. 

Les vertebres susjacentes peuvent etre le siege de malformations tres variees. 
Assez souvent, on trouve une spina bifida qui peut atteindre la partie inferieure de la 
colonne dorsale et etre associee a une meningocele et a une hydrocephalic On ren­
contre aussi, de facon assez habituelle, des vertebres rudimentaires ou deformees, une 
fusion de plusieurs vertebres, une sacralisation de L 5. Plus rares sont les anomalies 
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a distance dans la partie cervicale ou dorsale du rachis. Enfin, l'agenesie sacree peut 
relever d'autres aspects: absence de la partie centrale (84) ou hemi-atrophie (38). 
Ges dernieres anomalies ne s'accompagnent pas de troubles neurologiques. 

Les troubles neurologiques souvent presents dans l'agenesie sacree totale ou par-
tielle, sont tres differents d'un cas a l 'autre. Les reflexes rotuliens sont, en general, 
conserves tandis que les achilleens sont abolis, mais ceci n'est pas constant. Des trou­
bles moteurs peuvent etre presents, mais manquent souvent, comme dans notre cas. 
Ceci contraste avec 1'atrophie importante des groupes musculaires de la fesse et de 
la jambe. Les troubles sensitifs sont limites a la region perineale ou sont absents. 
II existe aussi une dissociation entre les troubles moteurs et sensitifs, ces derniers etant 
plus discrets que ne le voudrait 1'atteinte motrice. De plus, ces troubles neurologiques 
ne sont nullement proportionnels a l'importance des agenesies osseuses et cette dis­
cordance a ete notee par d'autres auteurs (36, 43, 100). 

Differentes questions se posent au sujet de ces troubles neurologiques: sont-ils 
primitifs, contemporains des lesions osseuses, ou secondaires a celles-ci? L'atteinte 
interesse-t-elle la mcelle, les racines ou les plexus sacres, la queue de cheval? 

L'atteinte musculaire serait, selon certains (32, 34, 52) secondaire a l'atteinte 
nerveuse. Freedman (36), cependant, pense a une hypoplasie ou a une agenesie mu­
sculaire plutot qu'a une atrophie neurogene. Nous avons tendance a nous joindre 
a cette opinion pour expliquer la discordance frappante chez notre malade entre une 
diminution de la masse musculaire et une conservation de la force musculaire, ce 
qui ne se voit jamais dans les atrophies secondaires a une atteinte nerveuse du neurone 
peripherique ou dans les myopathies. De plus, la biopsie musculaire et 1'electromyo-
gramme se sont reveles normaux. II nous semble logique de Her cette malformation 
a une disembryoplasie atteignant simultanement tous les elements osseux, nerveux 
et musculaires d'un segment metamerique. L'observation de Feller et Sternberg (23) 
d'une aplasie d'un membre inferieur entier associee a une agenesie sacrococcygienne 
nous semble plaider egalement en faveur de cette hypothese. Blumel (10) a observe 
des extremites inferieures rudimentaires, l'absence d'un perone, de phalanges d'or-
teils, ce qui se trouve aussi dans le cas de Kratochvil (62). Brack (11) rapporte un cas 
qui realise un aspect en sirene. Dans les moignons qui remplacent les jambes se trou-
vent le femur gauche et un rudiment de tibia gauche et de femur droit. Le sacrum 
manque completement. Katz (60) appelle « sirenes » les formes extremes de cette 
malformation de la partie caudale du corps. 

Dans les cas ou l'agenesie vertebrale s'etend jusqu'a la colonne lombaire et meme 
thoracique, on rencontre des malpositions et des ankyloses articulaires, surtout au 
niveau des genoux et des hanches, revetant I'aspect d'une arthrogrypose, souvent 
accompagnee de plis palmes cutanes au niveau des articulations atteintes. Blumel (10) 
a trouve une arthrogrypose dans six des cinquante cas qu'il rapporte. L'incidence 
etait plus grande dans le groupe avec absence complete du sacrum. 

D'autres anomalies souvent rencontrees lors de l'agenesie sacrococcygienne sont 
le pied bot et la luxation congenitale de la hanche. Le genu valgum, la fusion de cotes 
sont moins frequentes (voir tableau 1). 
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Les anomalies viscerales sont habituelles. Pour Feller et Sternberg (23) elles signi-
fient que 1'atrophie atteint la portion anterieure du segment metamerique. Les plus 
frequentes sont les anomalies anorectales et genito-urinaires. Leur pourcentage dans 
les cas d'agenesie sacrococcygienne rapportes par Freedman (36) atteint 35 pour 
cent. Inversement, Duhamel, (23) a trouve vingt cas d'agenesie sacrococcygienne 
en radiographiant systematiquement des sujets atteints de malformations anorectales. 
Celles-ci consistent, soit en une atresie ou une stenose anale ou anorectale, eventuel-
lement associee a un dolichocolon, soit en un prolapsus anal, comme dans notre cas, 
soit en un cloaque forme par rabouchement du rectum dans le vagin, ces deux organes 
pouvant etre separes par une mince membrane. 

Les anomalies genitales sont de nature tres variee: ectopie testiculaire, hypospa­
dias, phimosis, absence d'un canal deferent chez le garcon, vagin rudimentaire chez 
la fille. Les malformations de l'appareil urinaire sont egalement tres variables: age­
nesie d'un rein, rein unique et median avec un situs inversus, rein bifide, hydrone-
phrose, megauretere, diverticule de la vessie, retrecissement urethral, fistule urethro-
vaginale ou urethro-rectale. Dans une de ces observations, Blumel (10) decrit une 
duplication du colon, du penis et de la vessie. Chez la sirene decrite par Brack (11) 
les organes genitaux externes faisaient completement defaut, l'anus etant rejete d'un 
cote, et il n'y avait pas de fesses. Dans les observations ou des anomalies abdominales 
sont decrites, il s'agit de situs inversus (15, 29, 98). 

Les cas avec cardiopathie congenitale sont rares. Feller et Sternberg (29) ont 
mis en evidence chez un enfant polymalforme et non viable une transposition avec 
anomalie des grands vaisseaux de la base associee a une aplasie du poumon droit 
et reduction du poumon gauche a un seul lobe. Les cas de Higgs et Elmslie (28) 
avaient une communication interauriculaire. Parmi les cinquante cas de Blumel (10) 
un seul avait une cardiopathie congenitale. 

Quelques malformations enfin sont exceptionnelles: la microcephalic, signale 
deux fois (10, 84), le bee de lievre signale trois fois (10, 29), les malformations du con­
duit auditif externe (29, 71), la syndactylie (12, 91), la synostose metatarsienne (83). 

L'age des malades dont nous avons releve les observations dans la litterature 
s'etend de la prematurite avec deces rapide jusqu'a 61 ans. L'agenesie sacrococcy­
gienne ne creant pas d'impotence majeure, plusieurs hommes et femmes, porteurs 
de cette malformation, ont pu avoir des enfants. 

Le sexe se repartit de fa5on a peu pres egal, 31 hommes pour 27 femmes. 

2. L E SYNDROME DE BONNEVIE-ULLRICH-TURNER 

L'historique du syndrome de Bonnevie-Ullrich-Turner et les decouvertes clini-
ques, endocrinologiques et cytogenetiques qui l'ont successivement enrichi, expliquent 
une certaine confusion actuelle dans la nomenclature. Les termes: syndrome de Bon-
nevie-Ullrich, de Turner, de Ullrich-Turner, de Turner-Albright sont souvent con-
sideres comme synonymes. Mais on sait maintenant que l'ensemble des malformations 
somatiques decrites independemment par Ullrich (94) et par Turner (93) peut exister 
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isolement sans dysgenesie gonadique. Polani (82) propose d'appeler ces cas « syn­
drome d'Ullrich » et de reserver le nom de syndrome de Turner aux cas avec infan-
tilisme sexuel. 

Les etudes cytogenetiques sont venues apporter une nouvelle dissension. Ford (33) 
en 1959 a montre que le syndrome de Turner est du a une aberration chromosomique 
caracterisee par un caryotype a 45 chromosomes, haplo-X. Depuis, on a constate 
que cette aberration est rencontree dans 80 pour cent des cas, tandis que pour les 
autres 20 pour cent on a affaire soit a une mosa'ique chromosomique. (46), soit a une 
anomalie structurelle d'un des chromosomes X. II existe aussi quelques rares cas de 
dysgenesies gonadiques avec une symptomatologie malformative tres pauvre, qui ont 
un caryotype normal (18, 58, 59). 

Selon Polani (82) le syndrome d'Ullrich est encore mal explore. II ne semble pas 
qu'il existe de nanisme malformatif sans dysgenesie gonadique, mais ayant soit un 
caryotype haplo X, soit une anomalie d'un gonosome. Polani et Hamerton (82) ont 
trouve une fois un caryotype normal, dans un autre cas, non encore publie, une ano­
malie autosomique. Les auteurs rappellent aussi la trisomie d'Edwards (27) qui peut 
s'accompagner d'un pterygium colli. 

Notre malade semble appartenir a ce dernier groupe, le syndrome d'Ullrich selon 
la classification de Polani (82). Elle presente des anomalies somatiques du type tur-
nerien avec un sexe chromatinien feminin et un caryotype feminin normal. II ne 
semble pas y avoir d'anomalie de structure d'un des chromosomes X (Fig. 8 et 9). 
La dysgenesie gonadique est peu probable pour deux raisons: un debut de develop-
pement des seins et 1'absence d'augmentation de l'excretion des FSH a l'age de 11 ans. 
Une elevation precoce des gonadotropines est en effet habituelle dans le syndrome 
de Turner (44, 86, 87). 

La semeiologie bien connue du syndrome de Bonnevie-Ullrich-Turner a ete 
resumee dans plusieurs travaux recents; la these de Caflisch (14) de 1957, est basee 
sur cent quatre-vingt dix-sept cas, celle de Vinson (98) de 1959 porte sur deux cent 
vingts cas, la publication de Haddad et Wilkins (50) en 1955 concerne cinquante-
cinq cas personnels des auteurs. 

Les anomalies vertebrales decrites dans ce syndrome sont assez frequentes et ont 
ete constatees dans cinquante-sept sur deux cent vingts cas dans la these de Vinson et 
dans quarante-neuf cas sur cent quatre-vingt dix-sept cas de la these de Caflisch. 
II s'agit soit de blocs vertebraux, soit d'anomalies de soudure du type spina bifida soit 
d'agenesies partielles, hemospondyles et dehiscences mais on ne note jamais d'age-
nesie de plusieurs pieces sacrees ou du coccyx. Selon Caflisch les anomalies du rachis 
cervical sont plus frequentes que celles du reste de la colonne vertebrale. 

* * * 

La revue de la semeiologie des deux syndromes malformatifs montre qu'ils ont 
des points communs, tels la fusion des cotes, les pieds bots, la luxation de la hanche, 
la spina bifida, le bee de lievre, les syndactylies, mais que ceux-ci sont le plus souvent 
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de peu de signification. D'ailleurs, ces anomalies se rencontrent a l'etat isole et sont 
relativement frequentes. Les malformations urologiques sont egalement communes 
aux deux syndromes, mais elles sont plutot genito-urinaires dans l'agenesie sacrococ­
cygienne, tandis que dans le syndrome de Bonnevie-UUrich-Turner, ce sont plutot 
les reins qui sont interesses. Quant aux malformations cardiaques elles sont, nous 
l'avons vu, exceptionnelles dans l'agenesie sacrococcygienne, tandis qu'elles sont 
relativement frequentes dans le syndrome de Bonnevie-Ullrich-Turner. 

Un probleme plus theorique est celui de l'arthrogrypose qui s'accompagne parfois 
de replis cutanes situes au niveau des articulations atteintes et ressemblant au pte­
rygium colli. Elle a ete decrite comme malformation des membres inferieurs dans les 
cas d'agenesie sacrococcygienne majeure. Des replis cutanes analogues au pterygium 
colli peuvent se rencontrer au niveau de l'aisselle, des coudes et des genoux dans le 
syndrome de Bonnevie-Ullrich-Turner. Gependant, le pterygium colli n'a jamais ete 
decrit dans le syndrome de l'agenesie sacrococcygienne. 

En definitive, les deux syndromes malformatifs sont tres differents et dans les 
observations d'agenesie sacrococcygienne les auteurs insistent sur l'integrite de la 
partie superieure du corps ce qui n'est surement pas vrai dans le syndrome de Bonnevie-
Ullrich-Turner. 

Chez notre malade on est done conduit a affirmer 1'association de ces deux syn­
dromes. En effet, l'existence d'un pterygium colli et d'un fades si caracteristique du syn­
drome de Bonnevie-Ullrich-Turner, ne semblent pas pouvoir etre lies a l'agenesie 
sacrococcygienne, ou ils n'ont jamais ete decrits. En revanche, I'absence du coccyx 
et des vertebres sacrees, 1'atrophie des muscles de la jambe, les troubles sphincteriens 
appartiennent surement au syndrome d'agenesie sacrococcygienne qui n'a jamais 
ete decrite dans le syndrome de Bonnevie-Ullrich-Turner. 

La cardiopathie congenitale de notre malade doit egalement a notre sens etre 
liee au syndrome de Bonnevie-Ullrich-Turner puisqu'elle est exceptionnelle dans 
l'agenesie sacrococcygienne. 

II reste a evoquer le probleme etiologique des malformations dont notre malade 
est atteinte: 

i. L'agenesie sacrococcygienne 

On evoque a 1'origine de ce syndrome malformatif, tantot des facteurs embryo-
pathiques, tantot des facteurs hereditaires. 

a) En faveur de la premiere hypothese on a invoque des accidents gravidiques 
tels que vomissements (10, 43), hemorragies au debut (43, 73), maladies virales (43), 
traumatismes (20, 62, 98). Wertheim (98) a decrit la presence d'un deuxieme foetus 
de quatre ou cinq mois macere et adherent au placenta du nouveau-ne. La mere 
avait subi un traumatisme lors de sa grossesse. II est difficile de lier avec certitude 
celui-ci au foetus macere ainsi qu 'a la malformation coccygienne. 

Parmi les cinquante cas rapportes par Blumel (10) sept meres souffraient de dia-
bete sucre. 
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Au total, on trouve dans neuf des cinquante cas de Blumel (10) et dans sept cas 
des observations resumees dans le tableau n° i, un facteur capable d'avoir provoque 
une embryopathie. L'incidence de ce facteur est done seize fois sur cent un cas ou, 
si Ton exclut les publications qui ne nient pas expressement l'absence de complica­
tions pendant la grossesse, seize cas sur soixante-douze. Ce chiffre semble eleve, mais 
il est base sur des interrogatoires retrogrades et, en plus, la comparaison avec une 
population temoin fait defaut. 

Chez notre malade il n'y a aucun argument en faveur d'une embryopathie. 
Experimentalement l'absence de vertebres sacrococcygiennes a ete creee par 

exposition de l'embryon a de hautes temperatures chez des poussins (17) ou par expo­
sition de tetards a des sels de lithium (66). L'absence des membres posterieurs a ete 
obtenu chez des pores par privation de vitamine A (101). L'injection d'insuline a 
des embryos de poussins peut causer une spina bifida avec suppression complete ou 
partielle de quelques vertebres ou avec deformation des membres selon la date de 
1'injection. La partie la plus atteinte est toujours celle, qui au moment de l'injection 
est a la phase la plus active de son developpement (26, 65). 

b) En faveur d'un facteur hereditaire dans la genese de l'agenesie sacrococcy-
gienne ont peut relever les faits suivants: Pouzet (83) en 1938 rapporte I'observation 
d'une agenesie sacrococcygienne chez le pere et le fils, sans signaler d'autres malfor­
mations dans cette famille. 

Grassin (43) en 1962 rapporte un cas familial sur six cas etudies: la sceur du ma­
lade etait egalement porteuse d'une agenesie sacrococcygienne avec spina bifida. Chez 
le pere on pouvait suspecter la malformation du fait d'une atrophie des fessiers. Une 
autre sceur souffrait d'une spina bifida et un frere mort-ne avait une spina bifida ma­
jeure avec inocclusion du canal rachidien lombaire. Deux autres freres ont eu une 
enuresie jusqu'a 7 ou 8 ans, ce qui peut etre un argument en faveur d'une spina bifida 
occulta. Une cousine paternelle avait aussi une spina bifida, un cousin paternel avait 
un raccourcissement congenital d'une jambe. 

Bloom (9) rapporte I'observation de deux sceurs avec agenesie isolee du coccyx. 
En revanche, Blumel (10) n'a trouve aucune absence de vertebres sacrees ou coc-

cygiennes dans les families de ses huit cas personnels, ni dans les quarante-deux autres 
families de son enquete. 

Mais on trouve assez souvent des maladies hereditaires d'autre nature dans les 
antecedents familiaux des sujets porteurs d'agenesie sacrococcygienne: pieds bots 
(19, 100), bee de lievre (95), diabete sucre (10, 43), cardiopathie congenitale (7), 
meningocele (100), polydactylie (43), luxation de la hanche, achondroplasie, maladie 
de Perthes, anomalie du pouce, strabisme (10). Sur les cinquante cas de Blumel, (10) 
22 pour cent avaient des tares dans la famille. Nous obtenons un pourcentage a peu 
pres identique de 21,2 pour cent. En effet, sept cas parmi les trente trois restants 
apres exclusion des cas de Blumel avaient dans leur famille des maladies hereditaires. 

Seules soixante-cinq observations recueillies dans la litterature (ci-inclus les qua­
rante-deux cas de l'enquete de Blumel) se pretent a une etude genetique, les autres 
observations ne faisant pas mention de la famille du propositus. 
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Ces soixante-cinq fratries comprennent un total de deux cent trente-cinq enfants. 
Dans un seul cas (43) une sceur du propositus est egalement atteinte. Au total, la fre­
quence des tares est de 66/235 = 28,19 pour cent. Mais si Ton exclut le propositus la 
frequence des tares devient egale a 1/170. Cette frequence n'est pas en faveur d'une 
transmission recessive de la tare. Si Ton ajoute les deux autres cas familiaux (9, 83) 
qui ont ete exclus pour manque de renseignements sur la fratrie, le resultat est peu 
change. 

Les renseignements concernant la consanguinite ne sont precises que trois fois 
(r3> 73) c a s des auteurs). Dans un seul cas (73) les parents du propositus sont con-
sanguins (cousins germains). De telles donnees sont insumsantes pour pouvoir etre 
utilisees. 

L'observation de Grassin (43) peut evoquer une transmission dominante. Le pere, 
probablement atteint d'une agenesie sacrococcygienne, a deux enfants atteints d'une 
agenesie sacrococcygienne, deux autres avec une spina bifida et deux autres qui ont, 
peut-etre, une spina bifida occulta. 

La frequence des avortements et de la mortinatality est peut-etre elevee (tableau 1), 
mais, ici encore, du fait du petit nombre d'observations et egalement du fait de Pab-
sence d'une population temoin, ces donnees sont peu utilisables. 

En definitive, il semble bien que si des facteurs genetiques interviennent dans 
l'etiologie du syndrome de l'agenesie sacrococcygienne, ils sont complexes et ne jouent 
pas un role preponderant. 

Les faits observes chez Panimal, la souris en particulier, peuvent dans une certaine 
mesure etre compares a ceux observes chez l'homme. 

L'existence de genes responsables d'anomalies du developpement de l'extremite 
caudale a ete reconnue (21, 24, 25, 41, 48). Ces genes sont tous localises sur le meme 
chromosome, portent des noms differents, mais sont tous a Porigine de malformations 
identiques. Dans les cas frustes on note seulement l'absence de quelques vertebres 
et la queue est simplement raccourcie. Dans les cas plus graves l'agenesie atteint le 
sacrum et peut remonter jusqu'au rachis thoracique. Souvent l'agenesie est associee 
a une spina bifida, une fusion ou ankylose des vertebres voisines. Dans les cas ou l'age­
nesie remonte au dela des vertebres caudales les membres posterieurs sont paralyses 
ou peuvent etre rudimentaires. Meme des malformations sirenoides ont ete observees 
dans certaines lignees de souris (42). A ces lesions sont souvent associees des lesions 
viscerales: hypoplasie ou agenesie des reins, atresie de grandes parties de l'intestin. 
La constatation de fusions de cotes dans les pedigres vient encore renforcer la res-
semblance avec les cas humains. 

La lignee de souris, « Danforth's short tail », a ete observee a l'occasion d'une 
mutation spontanee survenue dans une lignee normale (17). Le gene est transmis 
selon le mode semidominant, et il est lethal a Petat homozygote. Les heterozygotes 
sont porteurs d'anomalies et d'agenesies des dernieres vertebres remontant souvent 
jusqu'a la troisieme et la quatrieme vertebres sacrees. II s'y associe des malformations 
des reins, de Puretere, de la vessie, de Purethre et de Pappareil genital, gonades 
exclues. Les homozygotes meurent dans les 24 heures qui suivent la naissance. La 
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queue, les vertebres sacrees et la plupart des vertebres lombaires sont absentes. II 
existe frequemment une spina bifida. L'anus est imperfore, le coecum est absent et le 
colon peut etre atresie. Un cloaque peut se voir. Les gonades ne sont jamais atteintes. 
Gruneberg (48) a nomme ce syndrome «uro-recto-caudal». Ceci resume bien 
1'association des anomalies du squelette et le defaut de separation du sinus urogenital 
avec 1'intestin terminal. 

Ce syndrome est non seulement transmis sur un mode dominant mais aussi par 
un gene recessif. Le fait que ce meme syndrome puisse etre produit par des genotypes 
multiples conduit a penser que la malformation se produit des que le developpement 
a son stade initial a ete devie de sa voie normale (48). Les differentes mutations sem-
blent perturber des relations d'inducteurs par lesquelles le developpement de 1'inte­
stin terminal, du systeme urogenital et du squelette axial sont lies entre eux. 

En definitive toute la symptomatologie du syndrome de l'agenesie sacrococcy-
gienne se retrouve dans ce syndrome uro-recto-caudal, non seulement les anomalies 
vertebrales, anorectales et genito-urinaires, qui en permettent 1'invidualisation, mais 
aussi les formes les plus completes comme les sirenes, et plus encore les anomalies a 
distance comme les fusions de cotes, la microcephalic et l'anencephalie, constatee 
chez une cousine paternelle de notre malade. 

Si le syndrome uro-recto-caudal parait bien etre sous la dependance d'un meca-
nisme genetique simple chez la souris, il n'en est pas, nous l'avons vu, de meme dans 
le cas du syndrome similaire observe chez 1'homme. 

Si des facteurs geniques peuvent etre considered comme determinants, ce ne peut 
etre que dans une faible part. II est probable que des facteurs non geniques tels que 
des facteurs dysembryoniques interviennent egalement. Des mecanismes analogues 
avaient ete envisages par Lamy, Grouchy et Schweissguth (64) dans le cas des car­
diopathies congenitales. 

2. Le syndrome de Bonnevie-Ullrich-Turner 

Nous avons vu qu'une aberration chromosomique peut etre considered comme la 
cause de ce syndrome. Cette anomalie numerique est expliquee par un mecanisme 
de non-disjonction pendant la meiose dont la cause primaire reste cependant obscure. 
Les cas avec caryotype normal demeurent egalement inexpliques. Enfm, l'existence 
de rares cas de syndromes de Turner familiaux met en evidence la possibility d'un 
facteur hereditaire (59). 

Conclusion 

L'observation rapportee ici est remarquable par la survenue simultanee chez un 
meme individu d'un syndrome de Bonnevie-Ullrich et d'une agenesie sacrococcy-
gienne. Une telle association n'a pas encore ete rapportee dans la litterature. Rien 
ne permet, a l'heure actuelle, de l'expliquer par une cause unique. II s'agit proba-
blement de la coincidence fortuite de deux syndromes malformatifs differents. L'etude 
chromosomique n'a pas apporte d'autres elements permettant d'invoquer une cause 
commune. Seule la survenue de nouveaux cas semblables permettra d'envisager une 
autre hypothese. 
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R e s u m e 

Les auteurs presentent l'observation d'un enfant de sexe phenotypique et chro-
mosomique feminin, age de 11 ans, chez qui une agenesie sacrococcygienne est 
associee a un syndrome de Bonnevie-Ullrich sans agenesie gonadique. Le caryotype 
de la malade est normal (44 A, XX) . L'etude de la litterature n'a pas permis de 
retrouver une telle association. II s'agit done probablement d'une association for-
tuite de deux syndromes et dont 1'origine reste obscure. Une etude genetique a 
partir de 65 fratries de la litterature ne permet pas de conclure a une transmission 
mendelienne. La possibilite de facteurs agissant au cours de la vie embryonnaire est 
envisagee. 
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RIASSUNTO 

Gli autori presentano l'osservazione di una 
ragazza di 11 anni, di sesso fenotipico e cromo-
somico femminile, affetta da un'agenesia del 
sacro e del coccige associata ad una sindrome 
di Bonnevie-Ullrich senza agenesia delle gonadi. 
II cariotipo e normale (44 A, XX). La lettera-
tura non sembra presentare altri casi di tale 

A child, aged 11, with female phenotype, 
associating a sacrococcygeal agenesis to Bon-
nevie-UUrich's syndrome, without gonadal 
dysgenesis, is described. The patient's caryo-
type is a normal female one (44 A, XX). No 
similar cases could be found in the literature. 

Die Verfasser berichten den Fall eines 11-
jahrigen Madchens, bei dem neben einem par-
tiellen Kreuz-und Steissbeindefekt, ein Status 
Bonnevie-Ullrich ohne Ovarialagenesie vorliegt. 
Der Karyotyp der Patientin ist normal (44 
A, XX). In der Literatur konnte kein derartiger 
Fall gefunden werden. Es handelt sich 

associazione, la cui origine rimane oscura. Uno 
studio genetico di 65 famiglie, prese dalla let-
teratura, non ha permesso di concludere che si 
tratta di una trasmissione mendeliana. Viene 
considerata la possibilita di fattori agenti du­
rante lo sviluppo embrionale. 

This association of two syndromes of undeter­
mined origin is probably fortuitous. A genetic 
study of 65 pedigrees from the literature did 
not reveal a mendelian type of inheritance. 
The possibility of external factors having oc­
curred during embryonic life is discussed. 

wahrscheinlich um ein zufalliges Zusammen-
treffen von zwei Syndromen, deren Ursprung 
nicht geklart werden konnte. Die genetische 
Analyse von 65 Stammbaumen aus der Literatur 
ergab keinen typischen MendePschen Erbgang. 
Die Mbglichkeit ausserer Einflusse wahrend der 
Schwangerschaft wird diskutiert. 

SUMMARY 

ZUSAMMENFASSUNG 
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