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Résumé 
L’hypoplasie fémorale ou micromélie intercalaire fémorale est une maladie familiale rare. Elle est 
caractérisée par des anomalies des membres pelviens prédominant sur le fémur et associées à une 
dysmorphie faciale avec des fentes palpébrales obliques en haut et en dehors, une hypoplasie des 
ailes du nez et  un philtrum long. La cause est inconnue mais une hérédité autosomique dominante 
est souvent suspectée. Nous rapportons ici un cas avec traumatisme obstétrical reçu en consultation 
de génétique dans le service de Pédiatrie et de Génétique Médicale du Centre National Hospitalier et 
Universitaire de Cotonou. La présentation de ce second cas permet d’attirer l’attention sur les possi-
bilités de reconnaissance et sur les risques d’incident et ou d’accident lors de l’accouchement. 
 
Mots clés : hypoplasie, fémur, dysmorphie, traumatisme obstétrical. 
 
Summary 
Femoral hypoplasia-unusual facies is a rare familial disease. Affected person shows lower limbs ab-
normalities associated with facial dimorphism. The limb deficiencies were predominant on femora. 
Dysmorphic features include hypertelorism, short nose, up-slanting palpebrale fissures, long philtrum 
and thin upper lip. The etiology is unknown but autosomal dominant inheritance has been evoked. 
Some cases derived from mother suffering from diabetes mellitus. We report here a second case 
seen at genetic consultation with obstetrical traumatism due to femoral hypoplasia. We draw atten-
tion on recognition and risk of accident in dystocic delivery.  
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INTRODUCTION 
L’hypoplasie fémorale appelée Femoral hypo-
plasia-unusual facies en anglais est une mala-
die familiale rare. Elle a été rapportée pour la 
première fois en 1961 [1]. Elle est caractérisée 
par des anomalies des membres pelviens as-
sociées à une dysmorphie faciale. Les anoma-
lies des membres pelviens prédominent sur le 
fémur avec des déformations, une hypoplasie 
voire une agénésie fémorales.  
La dysmorphie quant à elle comprend   un nez 
court,  une hypoplasie des ailes du nez,  un 
philtrum long, une lèvre supérieure fine, des 
fentes palpébrales obliques en haut et en de-
hors. La cause est inconnue mais une hérédité 
autosomique dominante est souvent suspec-
tée [2]. Nous rapportons ici un cas avec trau-
matisme obstétrical et attirons l’attention sur 
les possibilités de reconnaissance et sur les 

risques d’incident et ou d’accident lors de 
l’accouchement.  
 
OBSERVATION 
Le nourrisson B.G. de sexe féminin a été vu  à 
l’âge de onze mois en juin 2016 pour malfor-
mation des membres pelviens en consultation 
de génétique médicale en Pédiatrie au Centre 
National Hospitalier et Universitaire (CNHU) 
de Cotonou. Elle est née des parents non con-
sanguins. La grossesse était de déroulement 
normal sans notion de diabète gestationnel. 
L’accouchement a été dystocique avec un 
traumatisme obstétrical causant une fracture 
du fémur droit traitée favorablement par un 
plâtre pelvi-pédieux. Il n’y avait pas de notion 
de prise de médicament tératogène ni 
d’exposition aux radiations ionisantes. Les 
périodes néonatale et post-néonatale étaient 
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sans anomalie. Le développement psychomo-
teur était normal pour l’âge avec la tenue 
assise à six mois, la marche à quatre pattes à 9 
mois. C’était l’enfant unique du couple. Il n’y 
avait pas d’histoire de malformation congéni-
tale ni de maladie osseuse dans la famille.  
 
L’examen physique à onze mois de vie avait 
permis de retrouver des paramètres anthro-
pométriques perturbés sur le plan de la crois-
sance staturale avec un poids à 8, 340 Kg (+ 1 
DS) et la taille à 64 cm (- 3 DS). Il y avait par 
ailleurs une dysmorphie faciale faite d’un vi-
sage très allongé avec un front long, un hyper-
télorisme, une  exophtalmie modérée, un nez 
court, un philtrum long et très saillant et une 
macrostomie (Fig. 1).  
 

 
 
 
 
 
 
 
On notait au niveau des membres, un raccour-
cissement des deux membres pelviens par 
rapport au tronc, une inégalité des membres 
pelviens au dépens du coté gauche, une  hy-
perlaxité des hanches et des genoux, un genu 
varum bilatéral.  
Le tronc et le rachis étaient d’aspect normal. 
Une hypoplasie fémorale a été évoquée. Une 
incurvation et un raccourcissement des deux 
fémurs étaient notés à la radiographie des 
deux membres  pelviens avec absence 

d’anomalie sur les autres structures osseuses 
(Fig. 2 et 3).  
 

 
 
 
 
 

 
 
 
 
 
Le bilan malformatif complémentaire avec 
échographie abdominale et cardiaque était 
normal. Le caryotype standard réalisé sur du 
sang total prélevé sur héparinate de sodium 
était normal avec une formule chromoso-
mique 46, XX. Dans le cadre du respect des 
droits des personnes humaines et en applica-
tion des règles de bonnes pratiques cliniques, 

Fig. 1 : Dysmorphie faciale avec hypertélo-

risme,  exophtalmie modérée,  nez court,  

philtrum long et très saillant et macrostomie 

Fig. 2 : Raccourcissement fémoral bilatéral pré-

dominant à gauche. 

Fig. 3 : Hypoplasie fémorale bilatérale avec 

courbure à gauche. 
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tous les patients reçus en consultation de 
génétique dans le Service de Pédiatrie et de 
Génétique Médicale du CNHU de Cotonou 
signent un consentement écrit pour autoriser 
la réalisation des examens génétiques 
d’intérêt et l’utilisation des photographies 
prises dans un but scientifique et didactique. 
 
DISCUSSION 
Le diagnostic d’hypoplasie fémorale parait 
évident devant les anomalies présentées par 
ce nourrisson. En effet, les signes majeurs du 
diagnostic d’hypoplasie fémorale que sont les 
anomalies des membres pelviens à type 
d’hypoplasie fémorale et la dysmorphie faciale 
avec un hypertélorisme, un nez court, des 
fentes palpébrales obliques en haut et en de-
hors et un philtrum long sont très évocateurs 
[2]. Ce cas est le deuxième diagnostiqué dans 
le Service de Pédiatrie et de Génétique Médi-
cale après un autre  rapporté en 2011 en  onze 
années de  consultation de génétique médi-
cale [3].  
 
En dehors des signes très fréquents que sont 
ceux retrouvés chez le nourrisson en cause ici, 
d’autres signes plus rares ont été décrits. 
Ceux-ci comprennent des anomalies verté-
brales avec des hémi-vertèbres et ou des ver-
tèbres manquantes, des anomalies génito-
urinaires avec hernie inguinale, rein polykys-
tique, des anomalies ophtalmologiques avec 
astigmatisme, myopie et des anomalies car-
diaques avec des défets septaux et des sté-
noses [2]. Ceci justifie la réalisation  de bilan 
malformatif complet devant toute malforma-
tion apparemment isolée. L’anomalie fémo-
rale dans ce syndrome va de l’hypoplasie à 
une absence totale du fémur, d’où le nom 
d’hypoplasie/agénésie fémorale souvent utili-
sée [4]. Le cas rapporté en 2011dans le même 
Service comportait une agénésie fémorale 
gauche avec un important raccourcissement 
du membre pelvien gauche comparé au coté 
droit [3].  
 
L’hypoplasie fémorale est en réalité un syn-
drome malformatif très distinctif. Elle diffère 
des autres malformations des membres qui, 
elles, entrent dans la série des anomalies glo-
bales  de développement embryonnaire [4]. 
Dans ces anomalies globales du développe-

ment embryonnaire,  il peut s’agir d’une ab-
sence totale d’un segment voire de plusieurs 
segment. C’était le cas d’une observation rap-
portée dans le même service en 2014 et qui 
comportait une agénésie bilatérale de l’avant 
bras et de la main sur les membres thora-
ciques et celle de la jambe et du pied sur les 
membres pelviens [5]. La cause de  
l’hypoplasie fémorale n’est pas connue. La 
plus part des cas rapportés étaient spora-
diques.  Une hérédité autosomique dominante 
a été suspectée devant un cas transmis par un 
père atteint à une de ses filles  [6]. Certains 
cas ont été associés au diabète maternel, ce 
qui n’a pas été le cas du nourrisson présenté 
ici [7]. La cause n’étant pas connu et devant 
cette hypoplasie comme en présence de toute 
malformation importante, un caryotype a été 
fait et était revenu normal.  
 
L’option de réaliser un caryotype peut ne pas 
être comprise devant une maladie familiale et 
relevant d’une mutation monogénique ou 
polygénique. Mais une anomalie éventuelle au 
caryotype comme une délétion ou une tran-
slocation en pleine région du gène d’intérêt 
peut conduire à la découverte d’anomalie 
génétique [8]. 
 
 Devant le raccourcissement des membres 
pelviens, d’autres diagnostics différentiels 
pouvaient être évoqués au nombre des quels 
une aplasie des os longs des membres pel-
viens, une achondroplasie, une hypochondro-
plasie et bien d’autres ostéochondrodyspla-
sies [2]. Le segment osseux hypoplasié est 
fragilisé et peut se fracturer lors d’un accou-
chement dystocique et conduire à un trauma-
tisme obstétrical. C’est  ce qui a été observé 
lors de l’accouchement de ce nourrisson avec 
une fracture fémorale droite. Ceci pose le 
problème de l’intérêt du diagnostic anténatal 
par des échographies obstétricales notam-
ment morphologiques qui permettent d’éviter 
les accidents obstétricaux mettant en jeu le 
pronostic vital [9-11]. N’ayant pas été fait en 
anté natal, le diagnostic peut être retenu à la 
naissance grâce à l’examen systématique du 
nouveau-né qui permet entre autre d’exclure 
les malformations externes visibles telles que 
la déformation et le raccourcissement des 
membres pelviens et la dysmorphie  [12].  
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L’hypoplasie fémorale pose sur le plan théra-
peutique essentiellement un problème de 
pronostic fonctionnel. Les stratégies de prise 
en charge comprennent l’allongement des 
membres et la correction des pieds bots. Des 
amputations thérapeutiques avec corrections 
prothésistes peuvent être également indi-
quées [13].  
 
 
CONCLUSION  
La présentation d’un second cas d’hypoplasie 
fémorale chez l’enfant noir africain en dix ans 
de consultation de génétique médicale au 
CNHU de Cotonou permet de montrer que les 
risques obstétricaux et les difficultés liés à la 
reconnaissance de cette affection peuvent 
être évités. 
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