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Tibia arqué chez le nouveau-né
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Présentation clinique

Nous rapportons le cas d’un nouveau-né de 3 
semaines de vie, présenté aux urgences pédia-
triques dans un contexte de bronchiolite fébrile.  
Lors de l’anamnèse, les parents signalent une 
impression de déformation du membre inférieur 
gauche de l’enfant qu’ils ont objectivée peu de 
temps après le retour de la maternité. Il s’agit 
du 2ème enfant d’un couple non consanguin. Cet 
enfant est né au terme d’une grossesse sans 
particularité. Les parents ne présentent aucun 
antécédent notable et le premier enfant du 
couple est en bonne santé.  Lors de l’examen cli-
nique systématique aux urgences, on objective 
une déformation du membre inférieur gauche, 
celui-ci est incurvé et convexe vers l’avant. Le 
membre inférieur controlatéral est indemne de 
toute déformation. Le reste de l’examen clinique est sans particularité, ne retrouvant, en particu-

lier, pas de dysmorphie. Une radiographie du 
membre inférieur gauche est réalisée montrant 
effectivement une courbure antérieure du tibia et 
de la fibula évoquant un diagnostic de probable 
pseudarthrose congénitale du tibia (Figure 1).

Compte tenu de l’association fréquente 
d’une pseudarthrose congénitale du tibia avec 

Figure 1. Radiographie du membre inférieur de 
profil lors du diagnostic de pseudarthrose (à 3 
semaines de vie). Diaphyses tibiale et fibulaire 
présentant une courbure anormale antérieure 

sans lésion osseuse associée.

Figure 2. Radiographie du membre inférieur 
gauche de profil à l’âge de 22 mois.  

Correction incomplète de la courbure.

Figure 3.  Radiographie de profil du membre  
inférieur d’un patient présentant une courbure 

congénitale postérieure.
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une neurofibromatose de type 1, le patient est 
adressé pour avis à la consultation pluridisci-
plinaire de neurofibromatose de type 1. Il ne 
présente, à ce moment, qu’une seule tache 
café-au-lait. L’analyse génétique à la recherche 
d’une neurofibromatose de type 1 est réalisée 
et reviendra positive. L’évolution de l’enfant est 
marquée par l’apparition de taches café-au-lait 
en nombre progressivement croissant au cours 
de la première année de vie (> 20 à l’âge de 
10 mois), nous confortant dans le diagnostic. 
Dans le cadre de la recherche des complica-
tions associées à la neurofibromatose de type 
1, une IRM est réalisée et met en évidence des 
lésions dysplasiques de la substance blanche en 
régions supra- et infratentorielles, apparaissant 
en hyper-signal en T2, classiquement décrites 
dans cette pathologie. L’examen ophtalmolo-
gique montre une absence de nodules de Lisch 
au fond d’œil. Après avis orthopédique, le nou-
veau-né est plâtré préventivement en raison du 
risque accru de fracture du tibia. Le plâtre est 
changé à plusieurs reprises jusqu’à ce qu’une 
attelle puisse être mise en place.  La marche est 
acquise à l’âge de 20 mois avec port de l’attelle. 
Les radiographies de contrôle montrent une cor-
rection très progressive, mais incomplète de la 
courbure (Figure 2).

Discussion

Une courbure anormale du tibia objectivée 
lors de l’examen clinique d’un nourrisson néces-
site la réalisation d’une radiographie. En cas de 
confirmation d’un tibia arqué sur la radiogra-
phie, le diagnostic différentiel entre une étiolo-
gie bénigne et une pseudarthrose congénitale 
du tibia doit être fait. Une courbure postérieure 
(Figure 3), ce qui n’est pas le cas ici, est consi-
dérée comme bénigne car elle a un potentiel 
spontané de remodelage. La principale compli-
cation, en cas de remodelage incomplet, réside 
en une inégalité de longueur des membres infé-
rieurs. Dans ce cas, une prise en charge ortho-
pédiatrique est recommandée (1, 2). Par contre, 
une courbure antérieure évoque un diagnostic 
de pseudarthrose congénitale du tibia. Elle 
nécessite une prise en charge précoce en raison 
d’un risque de fracture élevé, la survenue d’une 
fracture pouvant conduire à une amputation du 
membre. Son association avec la neurofibroma-
tose de type 1 doit également être recherchée.

La pseudarthrose congénitale du tibia est une 
pathologie rare dans la population générale et 
ne concerne que 1 sur 140.000 à 1/250.000 
personnes (3, 4). Elle est, à l’inverse, beau-
coup plus fréquente dans la population de 

patients atteints de neurofibromatose de type 1 
puisqu’elle concerne environ 4 % des patients 
qui en sont porteurs (3, 4).  Elle se découvre, 
dans la majorité des cas, entre la naissance et 
l’âge de 3 ans (3). Elle se présente, clinique-
ment, sous forme d’une courbure du membre 
inferieur, pouvant aller d’une courbure de degré 
modéré à une complète déformation du membre 
liée à la présence d’une fracture du tibia. Elle 
est liée à la prolifération d’un tissu hamartoma-
teux fibreux qui va entraver la formation d’une 
cavité médullaire normale (5). Une atteinte de la 
fibula y est associée dans près de 50 % des cas 
(5).  Dans les cas de pseudarthrose congénitale 
du tibia liés à une neurofibromatose de type 1, 
l’atteinte est unilatérale (5). 

Le diagnostic de neurofibromatose de type 1 
n’est pas toujours aisé chez le jeune enfant, en 
particulier en l’absence d’antécédents familiaux, 
car les symptômes apparaissent progressive-
ment (6-8). En effet, certaines manifestations, 
comme la pseudarthrose congénitale du tibia 
ou bien les taches café-au-lait apparaissent 
précocement dans l’histoire de la maladie, alors 
que d’autres, comme les nodules de Lisch, 
apparaissent plus tardivement (7). La neurofi-
bromatose présente, par ailleurs, une grande 
hétérogénéité phénotypique inter- et intra-fami-
liale (8, 9).

La neurofibromatose de type 1 est une mala-
die génétique autosomique dominante liée à 
une mutation du gène NF-1, gène suppres-
seur de tumeur. Le gène NF-1 est situé sur le 
chromosome 17 et code pour une protéine, la 
neurofibrine, qui intervient dans le contrôle de 
la prolifération cellulaire. En cas de mutation, 
ce gène est inactivé, d’où un risque tumo-
ral augmenté chez ces patients (6, 10). Cette 
maladie concerne de 1 sur 3.000 à 1 sur 4.000 
naissances, quels que soient le sexe et l’origine 
ethnique de l’enfant. Une histoire familiale de 
neurofibromatose est retrouvée dans 50 % des 
cas, ce qui signifie que, pour l’autre moitié, la 
mutation est de novo. La pénétrance est com-
plète à l’âge de 5 ans (10). Dans la majorité des 
cas, le diagnostic de neurofibromatose de type 
1 repose sur les critères de la NIH (7, 8). Cepen-
dant, celui-ci n’étant pas toujours d’expression 
complète chez le jeune enfant, la génétique 
peut permettre un diagnostic précoce.

La neurofibromatose de type 1 nécessite un 
suivi pluridisciplinaire régulier, notamment en rai-
son du risque tumoral accru chez ces patients. 
Chez l’enfant, le principal risque est la survenue 
d’un gliome des voies optiques qui concerne 
essentiellement l’enfant entre l’âge de 3 et 7 ans 
(75 % des cas avant l’âge de 10 ans) (8, 9).
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Conclusion

Une anomalie de courbure du tibia chez un 
nourrisson nécessite la réalisation d’une radio-
graphie afin de poser le diagnostic différentiel 
entre une courbure congénitale postérieure, 
bénigne, et une courbure antérieure qui évoque 
un diagnostic de pseudarthrose congénitale du 
tibia, anomalie fréquemment associée à une 
neurofibromatose de type 1.
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