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Les paraplégies spastiques familiales (PSF) représentent un groupe hétérogène de 

maladies génétiques encore désignées par le terme "maladie de STRÜMPELL-LORRAIN", 

caractérisées principalement par une spasticité progressive des membres inférieurs s’aggravant 

par une  paraparésie  ou paraplégie, touchant  plusieurs membres  de la même famille [1]. 

           On distingue les paraplégies spastiques familiales pures et compliquées. Leur mode de 

transmission peut être autosomique dominant, autosomique récessif ou récessif lié à l’X [2]. 

La prévalence moyenne des PSF est de l’ordre de 1,27 à 9,6/100 000 [3]. 

L’évolution de cette affection semble difficile à prédire. Elle apparait comme une 

pathologie handicapante, nécessitant une prise en charge multidisciplinaire. Les avancées dans 

le domaine de la génétique permettent de préciser le mécanisme moléculaire et par conséquent 

d’élaborer un conseil génétique adéquat et même de proposer un diagnostic prénatal pour les 

couples qui le souhaitent [1]. 

Afin de mieux approcher cette pathologie, nous rapportons cinq cas de PSF colligés au 

service de Pédiatrie "A" du Centre Hospitalier Universitaire Mohammed VI (CHU) de Marrakech 

durant cinq ans, avec revue de la littérature. 

Ainsi, les objectifs de notre travail étaient les suivants : 

 Analyser le profil épidémiologique des PSF. 

 Etudier les différents moyens diagnostiques cliniques et paracliniques des PSF. 

 Déterminer les différentes possibilités thérapeutiques en matière de PSF. 

 Préciser le profil évolutif des PSF. 

 Souligner l’intérêt de l’étude génétique, du conseil génétique et éventuellement du 

diagnostic anténatal. 
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Notre travail a concerné 5 dossiers de patients suivis au service de Pédiatrie  "A" à 

l’hôpital d’enfants du CHU Mohammed IV de Marrakech, sur une période de 5 ans s’étalant 

d’août 2003 à septembre 2008. 

Il s’agissait d’une étude rétrospective descriptive et analytique réalisée par analyse des 

dossiers des archives du service. 

Les informations recueillies dans les dossiers  ont comporté les données suivantes : 

 Epidémiologiques : - âge de début. 

                                    - sexe. 

                         - antécédents personnels et familiaux. 

 Anamnestiques : - notion de consanguinité. 

                                - déroulement de la grossesse. 

                     - incidents de l’accouchement. 

                     - développement psychomoteur. 

                                 - vaccination. 

 Cliniques : - examen neurologique. 

                       - examen somatique complet. 

 Paraclinques : - tomodensitométrie (TDM). 

                      - imagerie par résonnance magnétique (IRM). 

                      - électromyogramme (EMG). 

                      - électroencéphalogramme (EEG). 

                      - examen ophtalmologique avec fond d’œil (FO). 

                      - potentiels évoqués auditifs. 

 Thérapeutiques : - rééducation motrice. 

                     - molécule utilisée.  

                     - posologie. 

 Evolutives : - nombre de malades suivis et perdus de vue. 

             - évolution de la spasticité sous rééducation. 
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Durant cette période nous avons colligé cinq patients, quatre garçons et une fille, dont 

deux frères. L’âge des patients variait de deux à neuf ans avec une médiane de six ans et quatre 

mois. 

Les deux frères avaient des formes compliquées de PSF. L’aîné avait comme 

symptomatologie associée une épilepsie, une surdité et une atrophie optique bilatérale et l’autre 

avait une surdité et une atrophie optique bilatérale. Le diagnostic était retenu devant le tableau 

clinique et l’histoire familiale. 

La petite fille présentait une forme compliquée de PSF avec une épilepsie associée. Les 

deux autres patients, présentaient une PSF pure; cependant, ces trois derniers avaient été perdus 

de vue et le  bilan demandé n’a pas été effectué. 

Nous présentons ci-dessous les observations de nos patients avec un tableau 

récapitulatif (tableau I). 

 

Observation n°1 

Mohamed âgé de 8 ans, deuxième d’une fratrie de 3, issu d’un mariage consanguin de 

premier degré, scolarisé en 2ème année de l’enseignement fondamental, était admis au service le 

01/04/2004 pour paraplégie spastique associée à une surdité, une épilepsie et un asthme, 

accompagné de son petit frère Khalid qui présentait un tableau similaire sans épilepsie.  

A l’interrogatoire, le déroulement de la grossesse était normal, l’accouchement s’était 

effectué par voie basse dans une unité sanitaire sans notion de souffrance néonatale aigue, la 

vaccination était faite selon le programme national d’immunisation. Le développement 

psychomoteur était marqué par un retard global des acquisitions.  

La mère rapportait la notion de crises tonico-cloniques généralisées qui duraient de 10 à 

15 minutes en moyenne cédant sans déficit post critique; et une gêne respiratoire récurrente 

avec sifflements.  

Mohamed et Khalid avaient un oncle maternel qui présentait une symptomatologie 

identique sans surdité, installée à l’âge de 14 ans mais non suivi. 
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A l’admission, Mohamed était apyrétique avec un poids et une taille normaux pour l’âge. 

L’examen neurologique avait trouvé une station debout et une marche impossibles, une 

hypertonie spastique des membres inférieurs avec des reflexes ostéo-tendineux rotuliens et 

achilléens vifs et des réflexes cutanéo-plantaires en flexion. L’examen des paires crâniennes 

avait mis en évidence une surdité bilatérale. L’examen pleuro-pulmonaire avait objectivé des 

râles sibilants bilatéraux. Le reste de l’examen somatique était sans particularité. 

Devant ce tableau clinique et l’histoire familiale de Mohamed, le diagnostic de PSF 

compliquée était retenu. 

L’enfant était mis sous traitement antiépileptique (valproate de sodium à raison de 20 

mg/kg/j),  traitement d’asthme à base de ß2 mimétiques par voie inhalée, de corticothérapie par 

voie inhalée et une rééducation motrice. 

Un bilan comprenant une TDM cérébrale, une IRM cérébrale, un examen ophtalmologique 

avec FO,  un EEG et des potentiels évoqués auditifs avait été demandé. 

La TDM cérébrale n’avait pas objectivé d’anomalies. L’EEG avait montré un tracé de 

souffrance généralisée prédominant en hémisphérique droit avec des anomalies paroxystiques 

assez focalisées à droite. L’examen ophtalmologique avait mis en évidence une atrophie optique 

bilatérale avec absence d’épithélium pigmentaire. Les potentiels évoqués auditifs avaient montré 

des anomalies compatibles avec une atteinte sus lemniscale. L’IRM cérébrale n’a pas été faite 

faute de moyens.  

L’évolution immédiate était marquée par l’espacement des crises épileptiques et 

l’amélioration de la symptomatologie respiratoire. Cependant, l’évolution à long terme était 

marquée par l’aggravation de la spasticité d’autant plus que la rééducation motrice était 

irrégulièrement suivie. 

Mohamed, âgé actuellement de 12 ans, ne partait plus à l’école. Il va bien sur le plan 

respiratoire, suit bien son traitement antiépileptique. En revanche, il ne suit plus les séances de 

kinésithérapie. Par ailleurs l’examen neurologique actuel trouve une spasticité plus marquée et 

un syndrome pyramidal touchant les deux membres inférieurs. 
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Observation n°2 

Khalid âgé de 2 ans, cadet d’une fratrie de 3, issu d’un mariage consanguin de premier 

degré, frère de Mohamed (observation n°1), était admis au service pour paraplégie spastique, 

surdité et asthme. 

A l’anamnèse, le déroulement de la grossesse était normal, l’accouchement s’était 

effectué par voie basse dans une unité sanitaire avec notion de retard de cri. Khalid était vacciné 

selon le programme national d’immunisation. Son développement psychomoteur était normal 

jusqu’à l’âge de 6 mois, où une régression des acquisitions s’est installée.  

A l’examen clinique, Khalid était apyrétique avec un poids et une taille normaux pour 

l’âge. L’examen neurologique avait trouvé une station debout et une marche impossibles; une 

hypertonie spastique des membres inférieurs avec des reflexes ostéo-tendineux rotuliens et 

achilléens vifs et un signe de Babinski bilatéral.  L’examen des nerfs crâniens avait objectivé une 

surdité bilatérale.  

L’auscultation pulmonaire avait trouvé des râles sibilants occupants les deux champs 

pulmonaires, le reste de l’examen somatique n’avait pas révélé d’anomalies. 

Le diagnostic de PSF compliquée était donc retenu devant l’association des signes 

cliniques et la présence de cas similaires dans la famille. 

L’enfant était mis sous traitement d’asthme à base de ß2 mimétiques par voie inhalée, de 

corticothérapie par voie inhalée et une rééducation motrice. 

Un bilan comprenant une TDM cérébrale, une IRM cérébrale, un examen ophtalmologique 

avec FO  et des potentiels évoqués auditif a été demandé.  

La TDM cérébrale était normale. Le FO avait montré une atrophie bilatérale avec albinose 

rétinienne. Les potentiels évoqués auditifs avaient mis en évidence des anomalies compatibles 

avec une atteinte sus lemniscale et l’IRM n’a pas été réalisée. 

L’évolution immédiate était marquée par l’amélioration de la symptomatologie 

respiratoire. Cependant, comme son frère, l’évolution à long terme était marquée, par 
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l’aggravation de la spasticité des membres inférieurs d’autant plus que la rééducation motrice 

était irrégulièrement pratiquée. 

Khalid, âgé actuellement de 6 ans, va bien sur le plan respiratoire, ne pratique plus de 

rééducation motrice. L’examen neurologique actuel trouve une spasticité plus marquée et un 

syndrome pyramidal des membres inférieurs. 

Nous avons établi l’arbre généalogique (figure 1) des deux frères afin d’étudier le mode 

de transmission de la forme de PSF présente dans cette famille. 

 

 

 

          Sujet sain, de sexe féminin 
 
          Sujet sain, de sexe masculin 
  
          Sujet atteint, de sexe masculin 
 
          Grossesse en cours 
 
          Interruption involontaire de grossesse 

Figure 1: Arbre généalogique de la famille de Mohamed et Khalid 
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Observation n° 3 

Siham âgée de 3 ans et demi, cinquième d’une fratrie de 6, issue d’un mariage non 

consanguin, était admise au service le 16/02/2004 pour des troubles de la marche installés 15 

jours auparavant.  

A l’interrogatoire, le déroulement de la grossesse était normal, l’accouchement s’était 

effectué par voie basse dans une unité sanitaire sans notion de souffrance néonatale aigue et la 

vaccination était faite selon le programme national d’immunisation. Siham ne présentait pas de 

cas similaire dans la famille. Le développement psychomoteur était normal jusqu’ à l’installation 

de crises convulsives tonico-cloniques hémicorporelles droites dont la fréquence était de 3 fois 

par jour, associées à des difficultés de la marche. 

A l’admission, Siham était apyrétique avec un poids et une taille normaux pour l’âge. 

L’examen neurologique avait objectivé une station debout et une marche impossibles ainsi qu’un 

syndrome pyramidal des deux membres inférieurs, fait d’hypertonie spastique, reflexes ostéo-

tendineux vifs et signe de Babinski bilatéral. Le reste de l’examen somatique n’avait pas 

objectivé d’anomalies. 

Le diagnostic de PSF était le premier diagnostic évoqué, devant le  tableau clinique bien 

que l’absence des antécédents familiaux n’était pas en faveur. 

Siham était mise sous traitement antiépileptique  à base de valproate de sodium à la dose 

de 20 mg/kg/j. Un bilan comprenant une IRM cérébrale, un EMG, un examen ophtalmologique 

avec FO et un EEG a été demandé. 

Après un mois, l’enfant s’était présenté au service avec les résultats de l’IRM cérébrale et 

l’examen ophtalmologique qui étaient revenus normaux. La mère avait rapporté la notion de 

régression des crises épileptiques.  

Siham, âgée actuellement de 8 ans et demi, était perdue de vue précocement, et nous 

n’avons pas pu contacter ses parents. 
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Observation n° 4 

Blaid âgé de 8 ans, dernier d’une fratrie de 3, issu d’un mariage consanguin de premier 

degré, scolarisé (3ème année de l’enseignement fondamental), était admis le 04/11/2004 

pour trouble de la marche.  

A l’anamnèse, la grossesse s’était déroulée sans incident, l’accouchement s’était effectué 

par voie basse dans une unité sanitaire sans notion de souffrance néonatale, la vaccination était 

faite selon le programme national d’immunisation et le développement psychomoteur était 

normal. Blaid  n’avait pas de cas similaires dans la famille.  

 A l’examen clinique, apyrexie, poids et taille normaux pour l’âge. Blaid présentait une 

station debout avec appui, une marche impossible, une diminution des forces musculaires des 

membres inférieurs, les reflexes rotuliens étaient vifs, les reflexes cutanéo-plantaires étaient en 

flexion. Le reste de l’examen somatique était normal. 

Le diagnostic de PSF était fortement probable vu la présentation clinique et la notion de 

consanguinité parentale bien que l’absence d’histoire familiale n’était pas en faveur. 

Un bilan comportant, une IRM cérébrale, un EMG et examen ophtalmologique avec FO a 

été demandé. 

Dés la première consultation, Blaid était perdu de vue et nous n’avons aucun moyen de le 

contacter. 

 

Observation n°5 

 Hicham âgé de 9 ans, deuxième d’une fratrie de 4, issu d’un mariage non consanguin, 

non scolarisé en 3ème année de l’enseignement fondamental, était admis le 12/04/2004 pour 

paraplégie familiale.  

A l’anamnèse, le déroulement de la grossesse était normal, l’accouchement s’était 

effectué par voie basse dans une unité sanitaire sans notion de souffrance néonatale. Hicham 

était vacciné selon le programme national d’immunisation et il avait un développement 

psychomoteur normal. Par ailleurs, sa petite sœur présentait un tableau clinique identique. 
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A l’examen clinique, Hicham avait un strabisme divergent, une hypotonie des membres 

inférieurs. Les reflexes ostéo-tendineux des membres inférieurs étaient vifs, les reflexes 

cutanéo-plantaires étaient en flexion et les deux pieds étaient plats. 

Le diagnostic de PSF était retenu devant la présentation clinque et l’histoire familiale. La 

sœur de Hicham était également convoquée pour un suivi. Le patient était perdu de vue. 
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Tableau I: Tableau récapitulatif des cinq observations 

 

Cas 1 Cas 2 Cas 3 Cas 4 Cas 5 

Age  9 ans 2 ans 3 ans et demi 8 ans 9 ans 

Sexe  Masculin Masculin Féminin Masculin Masculin 

Cas similaires 
familiaux 

Oncle et frère Oncle et frère Non Non Sœur 

Consanguinité Oui Oui Non Oui Non 

Développement 
psychomoteur 

Retard Régression Normal Normal Normal 

Spasticité Présente Présente Présente Présente Présente 

Reflexes ostéo-
tendineux 

Vifs Vifs Vifs Vifs Vifs 

Signe de        
Babinski 

Absent Présent Présent Absent Présent 

Pathologies 
associées 

Surdité 
Asthme 
Epilepsie 

Surdité 
Asthme 

Epilepsie 
 

 
 

Strabisme 

IRM cérébrale Non faite Non faite Normale Non faite Non faite 

EMG Non fait Non fait Non fait Non fait Non fait 

Examen 
ophtalmologique 
avec FO 

Atrophie 
optique 

bilatérale 

Atrophie 
optique 

bilatérale 
Normal Non fait Normal 

PEV auditif 
Atteinte sus 
lemniscale 

Atteinte sus 
lemniscale 

Non demandé 
 

Non demandé 
 

Non demandé
 

Observance du 
Traitement 

Mauvaise Mauvaise Non évaluée Non évaluée Non évaluée 

Evolution    Aggravation Aggravation Non évaluée Non évaluée Non évaluée 
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I. GENERALITES 
 

1. Définition 
 

Les PSF regroupent un ensemble d’affections cliniquement et génétiquement 

hétérogènes, en rapport avec une dégénérescence bilatérale des faisceaux croisés 

corticospinaux, caractérisées principalement par l’existence d’une paraparésie spastique 

progressive chez plusieurs membres d’une même famille [1]. 

On distingue les PSF pures et compliquées. Elles sont caractérisées par une hétérogénéité 

génétique. En effet plusieurs modes de transmission ont été décrits, autosomique dominant, 

autosomique récessif et récessif lié à l’X [2,4]. 

 

2. Historique 
 

 La première description des PSF est attribuée à Ernest Adolf Von STRUMPELL (1880) qui 

avait rapporté les observations de deux frères: l’un souffrait d’une paraplégie spastique tandis 

que l’autre présentait en outre des signes cérébelleux. 

 STRÜMPELL pensait avoir affaire à une sclérose en plaques héréditaire mais après la 

nécropsie de l’un des deux frères, il a signalé l’individualité de l’affection sur la constatation 

d’une sclérose médullaire intéressant les faisceaux pyramidaux [5]. 

En 1898, LORRAIN a consacré une thèse aux PSF rapportant les observations de plusieurs 

familles [6]. 

 En 1904, lors de l’étude puis la vérification anatomopathologique d’une deuxième 

famille, STRÜMPELL a confirmé ses premières constatations [5]. 

Décrites depuis plus d’un siècle,  les PSF ont suscité plusieurs publications soit d’ordre 

clinique, dont le point commun était la description de syndrome comprenant une paraplégie 

spastique soit d’ordre génétique. 
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On doit notamment à HARDING d’avoir repris dans les années 1980, l’ensemble des 

syndromes décrits sous le terme de PSF et d’avoir proposé une classification fondée sur 

l’existence ou non de signes associés à la paraplégie spastique et le mode de transmission de 

l’affection [7]. 

 

3. Rappel anatomique [8,9] 
 

Cette pathologie est une hérédo-dégénérescence spino-cérébelleuse caractérisée par la 

prédominance de l’atteinte pyramidale. Nous rappelons de manière succincte l’anatomie des 

voies pyramidales.  

Le faisceau pyramidal est la grande voie motrice de la motricité volontaire. Quelques 60 à 

80% de ses fibres naissent dans le cortex moteur primaire du gyrus précentral; les autres ont 

pour origine l’aire motrice supplémentaire et le cortex prémoteur. 
Le faisceau cortico-spinal descend dans la couronne rayonnante puis la capsule interne. Il 

passe ensuite par le pédoncule cérébral et le pont basilaire pour atteindre le bulbe. Pendant sa 

descente, ce faisceau abandonne des fibres qui activent les noyaux des nerfs crâniens moteurs 

(figure 2). 
Juste au dessus de la jonction spino-bulbaire:                                                                                    

• La majorité des fibres pyramidales 80% croisent la ligne médiane dans la décussation 

pyramidale, descendant du côté controlatéral de la moelle formant le faisceau cortico-spinal 

latéral. 

• Environ 10% forment le faisceau cortico-spinal antérieur. Ces fibres décussent de manière 

étagée pour rejoindre le cordon ventral controlatéral de la moelle. 

• Les 10% restantes, gagnent le faisceau cortico-spinal latéral du même côté. 

 

 

 

 



Les paraplégies spastiques familiales A propos de 5 cas 
  

17 
 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

                                                                 Source: Bouchet             

Figure 2 : Schéma illustrant le faisceau pyramidal 
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II. PROFIL EPIDEMIOLOGIQUE 
 

1. Prévalence 
 

Les PSF sont assez rares. Leur prévalence moyenne est de 1,27 à 9,6/100,000 [3]. Les 

formes pures sont plus fréquentes que les formes compliquées. En effet, au Norvège la 

prévalence était estimée à 12/100 000 pour les formes dominantes et à 2/100 000 pour les 

formes récessives. Au Danemark, la prévalence était de 1/100 000 pour les formes dominantes 

et de 0,1/100 000 pour les formes récessives [10].  

En Espagne, la prévalence des PSF (pures et compliquées) était de 9,6/100 000, au 

Portugal 4,3/100 000 et en Italie, le chiffre était plus bas à raison de 1.3/100 000 [11,12]. 

           Si les formes dominantes sont plus fréquentes dans les pays d’Europe du Nord, ceci n’est 

pas le cas pour les pays à forte consanguinité, comme ceux du pourtour méditerranéen. 

           Au Maroc nous n’avons pas des données épidémiologiques à l’échelle nationale. 

 

2. Age 
 

Les PSF peuvent toucher tous les âges, allant de l’enfance à la huitième décennie [13]. 

En 1939, Bell et Carmichael avait analysé 74 familles atteintes de PSF: 25 étaient de 

transmission autosomique dominante et 49 de transmission autosomique récessive. L’âge 

moyen de début était de 19 ans pour les formes dominantes et de 12 ans pour les formes 

récessives [14]. 

En 1981, Harding avait étudié 19 familles affectées: 70% d’entre elles correspondaient à 

un mode de transmission autosomique dominant et 30% à un mode de transmission 

autosomique récessif. Pour les formes autosomiques dominantes, Harding avait réalisé un 

histogramme qui avait montré deux pics pour l’âge de début de la maladie. En utilisant des 

intervalles de confiance de 95%, il a pu distinguer deux types: le type 1, débutant avant l’âge de 

35 ans et le type 2 après l’âge de 35 ans [15]. 
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Barros et al ont procédé à l'analyse des données cliniques de 107 patients appartenant à 

46 familles portugaises. L’âge moyen de début des formes autosomiques récessives était de 

11,2 ans, et très variable entre 3 et 70 ans pour les formes autosomiques dominantes [12]. 

Dans notre travail, l’âge des patients variait de 2 à 9 ans avec une moyenne de 6 ans et 4 

mois. Mais l’échantillon n’est pas assez représentatif pour dégager des conclusions. 

 

3. Sexe 
 

Les PSF à transmission autosomique touchent les deux sexes à fréquence égale alors que 

les formes à transmission liée à l’X ne touchent que les sujets de sexe masculin [10]. 

Pour nos malades, nous avions quatre garçons et une seule fille. Nous ne pouvons pas en 

dégager des constations du fait du nombre limité des cas colligés. 

 

4. Antécédents 
 

Comme leur nom l’indique, les PSF ont un caractère héréditaire mais des cas sporadiques 

peuvent toujours exister. La présence d’un parent atteint permet d’établir le diagnostic de PSF 

autosomique dominante. En revanche, l’existence d’une consanguinité parentale et la normalité 

de l’examen clinique chez les ascendants nous orientent vers une forme à transmission 

autosomique récessive [14]. 

Dans notre travail, 3 enfants avaient des cas similaires dans la famille alors que les deux 

autres ne rapportaient pas cette notion. La consanguinité parentale était rapportée chez 3 

patients. 

 

III. PROFIL GENETIQUE 
 

Depuis les années 1990, les études de cartographie génétique ont apporté un nouvel élan 

à la compréhension de la physiologie des PSF. En effet, grâce aux progrès de la biologie 
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moléculaire, il est devenu possible de localiser le gène responsable d’une affection génétique par 

une cartographie génétique et d’isoler le gène en cause par clonage positionnel. 

L’identification des gènes impliqués dans les maladies génétiques apporte au clinicien un 

nouvel élément de classification qui est moléculaire. Si l’identification des mutations est facile à 

réaliser, l’analyse moléculaire peut apporter une aide au diagnostic. Enfin, l’identification des 

gènes en cause contribue  à ouvrir de nouvelles voies de recherche thérapeutique. 

Les PSF se caractérisent par une grande hétérogénéité génétique, aussi bien les formes 

pures et formes compliquées. Nous distinguons donc à l’intérieur de chaque catégorie (pure et 

compliquée) les différentes formes génétiques identifiées à ce jour. Chacune d’entre elles porte 

le nom de SPG (pour Spastic Paraple Gia) suivi d’un numéro d’ordre (SPG1, SPG2, …) 

correspondant à la chronologie de la découverte de la localisation chromosomique de cette 

forme génétique [14]. 

 

1. Paraplégies spastiques familiales autosomiques dominantes 
 

1.1.  SPG3 
 
 

Elle est due à des mutations du gène de l’atlastine, situé en 14q11.2-q21 (mutations 

faux sens remplaçant un acide aminé par un autre dans une région conservée de la séquence 

protéique). La protéine impliquée dans la maladie est une guanosine triphosphatase (GTPase), 

exprimée préférentiellement dans le système nerveux central [16,17]. 

 
1.2. SPG4 

 
Elle est due à des mutations du gène de la spastine, situé en 2p22-p21. Il s’agit de 

mutations faux sens, mutations non sens (introduction d’un codon stop, responsable d’un arrêt 

prématuré de la traduction), de mutations de sites d’épissage, ainsi que de courtes délétions ou 

insertions. La spastine mutée se lie de façon constitutive aux microtubules et pourrait modifier la 

dynamique des transports intracellulaires, qui font appel aux microtubules. Il semble que SPG4 

soit la plus fréquente des formes pures de PSF autosomiques dominantes [18]. 
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1.3.  SPG10 
 

Elle a été décrite dans une seule grande famille et est due à une mutation du gène de la 

kinésine-5A, situé en 12q13. La mutation décrite abolit l’activation d’une adénosine 

triphosphate-ase (ATPase) par les microtubules et influe négativement sur le trafic axonal des 

neurones. SPG10 est donc due à une perturbation du transport des axones, conduisant à une 

dégénérescence axonale [19]. 

 
1.4.  SPG13 

 
Elle a été décrite dans une seule grande famille et est due à une mutation du gène de la 

chaperonine mitochondriale HSP60, situé en 2q33.1. Il s’agit d’une mutation faux sens, 

remplaçant une valine par une isoleucine [20]. 

 

2. Paraplégies spastiques familiales autosomiques récessives 
 

2.1. SPG7 
 

Elle est due à des mutations du gène de la paraplégine, situé en 16q24.3 (insertion ou 

délétion d’une ou deux bases), réalisant un décalage de la phase de lecture avec terminaison 

prématurée de la traduction. C’est une forme compliquée de PSF à transmission autosomique 

récessive [21]. 

 
2.2.   SPG11 

 
Forme de transmission autosomique récessive des PSF compliquées, elle est causée par 

une mutation de la spastine localisée sur le chromosome 15. Cette forme est caractérisée par 

une atrophie du corps calleux mise en évidence par l’IRM cérébrale [22]. 

 
2.3. SPG20 

 
Elle a été décrite pour la première fois chez 20 sujets appartenant à un groupe d’Amishs 

(États-Unis). Elle a été alors appelée syndrome de Troyer, patronyme de plusieurs sujets Amishs 

atteints. La mutation responsable de SPG20 chez les Amish a été identifiée [23]. 
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Il s’agit d’une délétion d’une base dans la phase codante du gène de la spartine, situé en 

13q12.3 (conduisant à une troncation de la protéine par arrêt prématuré de la traduction). Par 

ailleurs, elle présente des similarités avec la spastine (impliquée dans les interactions avec les 

microtubules et mutée dans SPG4) dans sa portion N-terminale [24]. 

 

3. Paraplégies spastiques familiales récessives liées au chromosome X 
 

3.1. SPG1 
 

En 1986, Kenwrich et al avaient localisé sur le chromosome X, en Xq28, une forme 

particulière de PSF caractérisée par l’association à un retard mental, des troubles du langage, 

voire une aphasie, une hypoplasie du long extenseur du pouce et des troubles de la statique 

rachidienne (lordose, scoliose). SPG1 est aussi appelée MASA syndrome (Mental retardation, 

Aphasia, Shuffling gait, Adducted thumbs)  [14,25]. 

Cette forme résulte de mutations dans le gène L1CAM (en Xq23) codant pour une 

glycoprotéine d’adhésion cellulaire. Cette glycoprotéine axonale est impliquée dans la migration 

et la différenciation neuronale. Dans une même famille, cette mutation peut entraîner un 

phénotype varié, avec soit un MASA syndrome, soit une hydrocéphalie par sténose de l’aqueduc 

de Sylvius, soit une agénésie du corps calleux (parfois une association plus complexe, telle que 

MASA syndrome et sténose de l’aqueduc) [26]. 

 
3.2.  SPG2 
 

En 1987, keppen et al avaient localisé sur le chromosome X en Xq21_22 par un gène 

impliqué dans une forme pure de PSF. Le locus a été nommé SPG2. En 1993, Bonneau et al 

avaient localisé dans cette même région une forme compliquée de PSF. Celle-ci associait chez les 

sujets de sexe masculin une PSF de début précoce à un retard mental, une dysarthrie, un 

nystagmus et des troubles sensitifs. Néanmoins, ces signes associés peuvent manquer, réalisant 

ainsi un tableau clinique évocateur de PSF pure [14]. Cette forme résulte de mutations dans un 
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gène codant pour la protéine protéolipide, situé en Xq22, qui est également muté dans une autre 

maladie génétique liée à l’X (le syndrome de Pelizaeus-Merzbacher) [27]. 

Et depuis, les études génétiques ont localisé 40 gènes responsables des PSF, présentés 

dans les tableaux II, III et IV [28].  

 

Tableau II : Différentes formes génétiques des paraplégies spastiques familiales  

à transmission autosomique dominante 

Locus Chromosome Protéine mutée Forme de PSF

SPG3 14q11-q21 Atlastine Pure 

SPG4 2p22 Spastine Pure 

SPG6 [29] 15q11.2-2q12 Non-imprinted in Prader-Willi Pure 

SPG8 [30] 8q24 Strumpelline Pure 

SPG9 [31] 10q23.3-q24.2 Non connue Compliquée 

SPG10 12q13 Kinesin family member 5A Pure 

SPG12 [32] 19q13 Non connue Pure 

SPG13  2q24-q34 Heat shock protein 60 Pure 

SPG17 [33] 11q12-q14 Seipine Compliquée 

SPG18 [28] Réservé Non connue ---------- 

SPG19 [34] 9q33-q34 Non connue Pure 

SPG29 [35] 1q31-p21 Non connue Compliquée 

SPG31 [36] 2q12 Receptor expression-enhancing proteine1 Pure 

SPG34 [28] Réservé Non connue ---------- 

SPG36 [28] 12q23-q24 Non connue ---------- 

SPG37 [37] 8p21.1-q113.3 Non connue ---------- 

SPG38 [38] 4p16-p15 Non connue Compliquée 

SPG41 [28] 11q14.1-p11.2 Non connue ---------- 
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Tableau III : Différentes formes génétiques des paraplégies spastiques familiales 

à transmission autosomique récessive 

Locus Chromosome Protéine mutée Forme de PSF

SPG5 [39] 8p Cytochrome P450-7B1 Pure 

SPG7 16q Paraplégine Pure 

SPG11 15q Spastacine Compliquée 

SPG14 [40] 3q27-q38 Non connue Compliquée 

SPG15 [3,41] 14q Spastizine Compliquée 

SPG20 13q Spartine Compliquée 

SPG21 [42] 15q Maspardine Compliquée 

SPG23 [43] 1q24-q32 Non connue Compliquée 

SPG24 [44] 13q14 Non connue Pure 

SPG25 [45] 6q23-q24 Non connue Compliquée 

SPG26 [46] 12q11.1-q24.1 Non connue Compliquée 

SPG27 [47] 10q22.1-q22.3 Non connue Compliquée 

SPG28 [48] 14q21.3-q22.3 Non connue Pure 

SPG30 [49] 2q37 Non connue Pure 

SPG32 [50] 14q12-q21 Non connue Compliquée 

SPG35 [51] 16q21-q23 Non connue Compliquée 

SPG39 [52] 19p13 Neuropathie targetestérase Compliquée 
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Tableau VI : Différentes formes génétiques des paraplégies spastiques familiales 

à transmission récessive liée à l’X 

Locus Chromosome Protéine mutée Forme de PSF

SPG1 Xq28 Molécule d’adhésion des cellules nerveuses Compliquée 

SPG2 Xq21 Protéolipoproteine Compliquée 

SPG16 [53] Xq11.2 Non connue Compliquée 

SPG22 Xq21 Non connue Compliquée 

 

IV. DIAGNOSTIC 
 

1. Tableau clinique 
 

1.1. Paraplégies spastiques familiales pures 
 
 

C’est généralement un trouble de la marche qui révèle l’affection, mais il est difficile de 

repérer le moment exact où il commence: il s’agit plutôt d’une "raideur", d’un manque de 

souplesse et les pieds ont tendance à racler le sol. Par la suite, la fatigabilité s’accroit et la 

marche devient laborieuse. Une spasticité et un déficit musculaire variable affectent l’ensemble 

des muscles des membres inférieurs, prédominants sur les muscles extenseurs. Dans les formes 

très précoces, on peut enregistrer un retard de marche et une tenue sur la pointe des pieds 

(équinisme) [2,54]. 

Les troubles sensitifs sont présents dans 10 à 65% des cas, mais toujours discrets et se 

limitent généralement à une diminution de la pallésthésie des membres inférieurs, plus rarement 

de la sensibilité thermoalgésique et tactile [54]. 

Les troubles sphinctériens sont présents chez la moitié des patients, à type d’impériosité 

mictionnelle [10,54]. En 2006, Seror et al ont mené une étude sur 188 patients atteints de PSF 
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dont 107 hommes et 81 femmes d’âge moyen de 48 ans; 84% d’entre eux présentaient des 

troubles urinaires: besoin impérieux (56%), pollakiurie nocturne (49%), fuites impérieuses (45%), 

dysurie (38%); 30% présentaient des troubles anorectaux alors que 31% avaient des troubles 

génitosexuels. Le suivi médical de ces troubles était rare (26%), alors qu’ils retentissaient sur la 

qualité de vie dans 35% des cas [55]. 

Dans notre série, deux enfants avaient une forme pure de PSF. La symptomatologie 

incluait une spasticité et des trouble de la marche sans signes sensitifs ni troubles sphinctériens. 

 
1.2. Paraplégies spastiques familiales compliquées 

 
 

Elles se définissent par l’association d’une paraplégie spastique à d’autres symptômes 

neurologiques ou l’atteinte des autres organes. Les PSF compliquées comprennent un grand 

nombre d’affections hétérogènes par la diversité des syndromes cliniques décrits, les modes de 

transmission génétiques et la sévérité [2,54]. 

 
 Association à une neuropathie sensitive 

 
Plusieurs familles présentant une neuropathie sensitive associée à une PSF ont été 

décrites (Van Epps et Kers 1940, Khalifeh et Zellweger 1963, Koenig et Spiro 1970, Cavanghet et 

al 1979, Thomas et al 1994). La neuropathie sensitive est handicapante par la survenue 

d’acropathies mutilantes. La transmission peut-être autosomique dominante ou autosomique 

récessive [7,56,57]. 

Dans notre travail, aucun malade ne présentait une neuropathie sensitive. 

 
 Association à une amyotrophie 

 
Deux tableaux doivent être distingués. Le premier se caractérise par une amyotrophie 

touchant les mains et débutant à un âge allant de 15 à 30 ans. Le mode de transmission est 

autosomique dominant (Garland et Astley 1950, silver 1966, Van et al 1985). Une forme 

autosomique récessive débutant dans l’enfance a été rapportée : elle pose le problème de son 
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identité ou non avec certaines formes de sclérose amyotrophique juvénile (Ormerod 1904, Maas 

1904, Refsum et Skilikorn 1954). Bryin et al ont rapporté, en 1993, une famille ayant une PSF 

autosomique récessive associée à une amyotrophie des mains et des pieds [14,58]. 

En 1966, Silver a rapporté 2 cas d’une famille Tunisienne atteinte de PSF avec 

amyotrophie sévère des mains (figure 3). Il s’agissait d’un frère et d’une sœur âgés 

respectivement de 37 et 36 ans et présentant pratiquement le même tableau clinique. Leurs 

parents étaient cousins. Les troubles de la marche sont apparus vers l’âge de trois ans. Une 

amyotrophie des mains était constatée plus tardivement vers l’âge de 20 ans. L’examen 

neurologique mettait en évidence une paraplégie spastique avec une amyotrophie sévère des 

mains et modérée des pieds. La sensibilité était conservée et il n’y avait pas de fasciculations. 

L’IRM médullaire et cérébrale étaient normales [59]. 

Le deuxième tableau clinique est caractérisé par une neuropathie héréditaire type 

Charcot-Marie-Tooth associé à une paraplégie spastique (Dyck et Lambert 1968, Harding et 

Thomas 1984). Un nombre insuffisant de familles a été étudié sur le plan moléculaire pour savoir 

s’il s’agissait ou non de formes alléliques de la maladie de Charcot-Marie-Tooth. Enfin, certaines 

familles étaient difficiles à classer, comme celles décrites par Sunohara et al en 1993. En effet, 

les deux familles rapportées présentaient une amyotrophie des mains et une PSF [14]. 
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                                                                Clin Neuro and Neurosurg, 2006 

Figure 3 : Amyotrophie sévère des mains 
 

 Association à un syndrome extrapyramidal 
 

Ces formes sont caractérisées par la présence de PSF associée à des signes d’atteinte du 

tronc cérébral. Le diagnostic différentiel se pose avec d’autres affections héréditaires comme 

l’atrophie dentato-rubro-pallido-luysienne ou la dystonie sensible à la L-dopa. Elles ont un 

début dans l’enfance et se caractérisent par l’association d’une dystonie, de mouvements 

choréoathétosiques, d’un syndrome pseudobulbaire et d’une amyotrophie des mains. Le mode 

de transmission est le plus souvent autosomique dominant (Gilmain et Horenstein 1964, Dick et 

Stenvenson 1953). Les formes autosomiques récessives incluent en plus des signes sus-décrits, 

une démence (Jackson 1934) [14,60]. 

On distingue également dans ce cadre, le syndrome Mast décrit en 1967 par Cross et 

Kuzick dans la population Amish. Il s’agissait d’une affection autosomique récessive, débutant 
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dans la seconde décennie et associant à la PSF, une dysarthrie, une démence et des mouvements 

choréoathétosiques des membres [14]. 

Dans notre travail, aucun de nos malades ne présentait une amyotrophie. 

 
 Association à une rétinite pigmentaire 

 
Mahloudji et Chuke ont décrit, en 1968, une famille ayant une PSF associée à une rétinite 

pigmentaire périphérique débutant dans la 4ème décennie. De même une famille présentant une 

PSF associée à une neuropathie sensitive et une rétinite pigmentaire a été décrite en 1945 par 

Jequier et al. Sjaastad et al ont rapporté, en 1976, un syndrome associant une atteinte du 

faisceau corticospinal débutant aux membres inférieurs puis s’étendant aux membres supérieurs 

et s’accompagnant d’un retard mental et d’une rétinite pigmentaire. Evans a rapporté, en 1954, 

une famille présentant une forme autosomique dominante de PSF associée à une rétinite 

pigmentaire [14,61]. 

 
 Association à des anomalies cutanées 

 
Stewart et al ont rapporté, en 1981, une famille ayant une PSF associée à des zones 

hypopigmentées touchant les jambes et prédominant au niveau des genoux. Une forme de PSF 

associée à une hyperkératose palmoplantaire a été décrite (Dyck et al 1988). De même, en 1983 

Fitzsimmons et al ont rapporté une famille atteinte de PSF associée aux signes cutanés sus-

décrits et un retard mental [14,62,63]. 

Dans notre étude, aucun patient ne présentait des signes cutanés. 

 
 Association à des troubles de la conduction cardiaque 

  
Sutherland a décrit, en 1957, une famille dont l’affection débutait vers l’âge de 20 ans et 

associait une PSF à une atrophie optique, un syndrome cérébelleux, un retard mental et des 

troubles de la conduction cardiaque variables d’un individu à l’autre [14]. 
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 Association à une atrophie optique 
 

Nuberg-Hansen et Refsum ont décrit, en 1972, une forme de PSF associée à une atrophie 

optique (figure 4). Rothner et al ont rapporté, en 1976, une famille dont l’affection débutait au 

cours de la première décennie et associait une paraplégie spastique à une atrophie optique et 

une démence. Le mode de transmission était autosomique dominant [64,65]. 

 

 

 
                      Source: Clin Neurol and Neurosurg, 1997 

Figure 4 : Atrophie optique au fond d'œil 
 
 

Dans notre travail, les deux frères avaient une atrophie optique bilatérale associée à une 

absence d’épithélium pigmentaire (albinose rétinienne). 

 
 Association à un retard mental 

 
Van Bogaret a décrit en 1952, une famille associant une PSF à une démence. Worster-

Drougrat et al ont décrit, en 1940, une famille présentant une PSF et une dysarthrie avec une 

démence débutant au cours de la cinquième décennie. Ces observations posent la question de la 

nature de la démence dont le diagnostic n’a pas été établi avec certitude: l’association d’une 

démence à une PSF pourrait donc n’être que fortuite. En revanche, l’association d’un retard 

mental et d’une PSF est bien établie [59,62,66,67]. 
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 Association à une ataxie cérébelleuse 
 

L’association à une ataxie cérébelleuse a été rapportée chez plusieurs familles atteintes 

PSF à transmission autosomique récessive ou dominante [14,68]. 

 
 Association à des épiphyses en "cône" 

 
Fitzsimmons et Guilbert ont décrit, en 1987, deux jumeaux présentant une affection 

ayant débuté à l’âge de 1 an, et évoluant en 3-4 ans vers une spasticité très sévère. La spasticité 

s’accompagnait de trouble de la marche et d’épiphyses en "cône" à la radiographie standard 

(figure 5) [14,69,70]. 

 

 

 
                                                     Source: radiology, 2001 

Figure 5 : Image radiologique des mains montrant des épiphyses en cône 
 
 
 Association à une surdité  

 
Wells et Jancovie ont décrit, en 1986, une affection probablement liée à l’X associant à la 

paraplégie, une surdité, des granulations des pigments rétiniens, des opacités cristalliniennes, 

une petite taille et un hypogonadisme. En 1980, Opjordsmoen et Nygberg-Hansen ont rapporté 
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une affection débutant au cours de la troisième décennie, de transmission autosomique 

dominante, associant à la PSF une surdité et une syndactylie touchant les quatrième et cinquième 

doigts. Fitzsimmons et al ont observé, en 1988, une famille présentant une PSF de transmission 

autosomique dominante, une surdité, un retard mental et une néphropathie. L’aspect 

histologique des lésions rénales était compatible avec celui d’une maladie de Berger [14,70-72]. 

Dans notre série, deux patients avaient une surdité mais ne présentaient pas les autres 

éléments des tableaux cliniques décrits par wells,  Opjordsmoen et Fitzsimmons. 

 
 Association au syndrome de kallmann 

 
Le syndrome de Kallmann inclut un hypogonadisme hypogonadotrope par déficit en 

gonadolibérine(GnRH) et une anosmie. Une association d’une PSF au syndrome de Kallmann a été 

décrite par Tuck et al en 1983 [73-75]. 

 
 Association à une épilepsie 

 
Jigli et al ont observé, en 1993, une forme de PSF autosomique dominante associée à une 

épilepsie et un retard mental. L’âge de début se situait dans les 4 premières décennies de la vie. 

L’expressivité était variable et la pénétrance était incomplète. En effet, plusieurs individus ne 

présentaient qu’une épilepsie [14,76,77]. 

En 1999, Lemesle et al ont rapporté l’observation d’une fratrie de neuf enfants dans 

laquelle trois membres souffraient de paraparésie spastique lentement progressive s’associant à 

un retard mental. Chez chacun de ces trois enfants, la symptomatologie clinique paraparétique 

était apparue dès la petite enfance peu après l’acquisition de la marche. L’un d’entre eux 

présentait de façon associée une épilepsie. L’association PSF et épilepsie a déjà été décrite par 

plusieurs auteurs et s’intègre en général dans le cadre des PSF compliquées. Les symptômes 

neurologiques associés à la paraparésie sont divers et peuvent comporter: des signes extra-

pyramidaux, des signes cérébelleux, une détérioration mentale, des signes oculomoteurs, une 

dysarthrie, des troubles sphinctériens et une épilepsie. L’association d’une épilepsie à une PSF, 
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souvent considérée comme fortuite n’est peut-être que le reflet de l’atteinte multisystémique du 

système nerveux central liée aux formes compliquées des PSF [78]. 

Dans notre étude, la petite fille (observation n°3) présentait une épilepsie ainsi que l’un 

des deux frères (observation n°1) témoignant de l’expressivité  variable de la pathologie. 

 
 Syndrome de Troyer  

 
Le syndrome de Troyer a été décrit dans la population Amish par Mckusick. Il débute tôt 

dans l’enfance et associe une dysarthrie cérébelleuse, une quadriparésie, des mouvements 

choréoathétosiques et une petite taille [79]. 

 En 2008, Bakowska et al ont rapporté le cas d’une famille présentant une spasticité 

associée à une cyphoscoliose, une amyotrophie distale, une perte précoce des dents et des 

fasciculations. C’est une PSF autosomique récessive causée par une mutation du gène de la 

spartine SPG20 [80]. 

 
 Syndrome de Sjörgen-Larrson 

 
Il a été décrit pour la première fois, en Suède en 1957. C’est un syndrome à transmission 

autosomique récessive incluant un retard mental, une spasticité (di ou tétraplégie) et une 

ichtyose débutant à la naissance. En 1994, Pigg et al ont localisé le gène responsable du 

syndrome de Sjörgen-Larrson sur le chromosome 17 [14]. 

La symptomatologie comporte une triade: ichtyose congénitale (figure 6), atteinte 

neurologique avec diplégie spastique et oligophrénie ainsi qu’une atteinte ophtalmologique de 

type dystrophie maculaire dans 30% des cas. La forme classique est caractérisée par la précocité 

et la gravité des signes cliniques, néanmoins il existe des formes modérées ou incomplètes de la 

maladie dont le diagnostic est difficile et souvent plus tardif [81]. 
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                                                                                                                                                      Ann Dermatol Venereol, 2006 

Figure 6 : Ichtyose cutanée 
 

Dans notre étude, deux enfants avaient une forme pure de PSF alors que les autres 

avaient des formes compliquées. Une forme associée à une épilepsie chez la petite fille 

(observation n°3), les deux frères (observation n°1 et 2) avaient une surdité et une atrophie 

optique bilatérale associées et l’un d’entre eux présentait en outre une épilepsie. Cette 

association (PSF, épilepsie et surdité) n’est pas décrite dans la littérature. 

 

2. Examen clinique 
 

2.1. Paraplégies spastiques familiales pures 
 

Les PSF se caractérisent par un syndrome pyramidal spastique et symétrique des 

membres inférieurs, fait de: [1] 
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• Hypertonie élastique: Elle se traduit par une résistance à l’allongement du muscle, 

lorsqu’on imprime des mouvements passifs à un segment du membre: cette résistance 

n’apparaît qu’après un certain degré d’étirement, elle s’accroît au fur et à mesure que l’on fléchit 

ou que l’on étend le membre et celui-ci reprend sa position initiale lorsque l’examinateur cesse 

le mouvement passif.  

• Reflexes ostéo-tendineux vifs, polycinétiques, et diffusés (extension de la zone 

réflexogène et réponse de groupes musculaires qui ne sont pas concernés à l’état normal). 

• Clonus du pied (trépidation épileptoïde) ou de la rotule: série de secousses musculaires, de 

rythme régulier, survenant lorsque le muscle est maintenu sous une tension constante. 

• Signe de Hoffmann: traduit l’exagération des réactions proprioceptives. L’examinateur 

exerce une forte et brève pression sur la dernière phalange de l’index qui subit ainsi une flexion 

forcée. A l’arrêt de la pression, on observe une flexion des doigts, en particulier du pouce du 

côté affecté. 

• Les réflexes cutanés sont modifiés avec: 

-  Abolition des réflexes cutanés abdominaux et crémastériens. 

- Présence d’un signe de Babinski, entraînant une extension lente et majestueuse du gros orteil 

pouvant s'associer à une abduction des autres orteils (signe de l'éventail de Dupré) [4,9,10,54]. 

Le signe de Babinski n’est pas toujours présent, il peut apparaitre au cours de l’évolution de la 

maladie [1,82]. 

• Des pieds creux, retrouvés chez un tiers de patients, sont la conséquence d’une spasticité 

évoluée [1,10]. 

En 1999, une étude faite en Jordanie par El-Shanti et al [82], a résumé les signes 

cliniques des PSF pures en cinq  principaux troubles: 

 Trouble de la marche. 

 Spasticité des membres inférieurs. 

 Hyperréfléxie des membres inférieurs. 

 Reflexe cutanéo-plantaire en extension. 
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 Trépidation épileptoïde. 

La présence d’au moins deux signes d’entre eux et la notion de cas familiaux similaires 

permettent de poser le diagnostic de la forme pure de PSF. 

 
2.2.  Paraplégies spastiques familiales compliquées 

 
Les PSF compliquées se caractérisent par l’association d’un syndrome pyramidal des 

membres inférieurs à d’autres signes neurologiques: syndrome extrapyramidal, syndrome 

cérébelleux, ataxie, amyotrophie, neuropathie, démence…..ou d’autres signes somatiques : 

cutanés,  cardiaques, auditifs ou visuels  selon la forme clinique [56,62,67]. Le tableau V résume 

les principaux  signes cliniques et radiologiques des PSF compliquées. 
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Tableau V : Formes compliquées des  Paraplégies spastiques familiales 

Locus des  PSF 
compliquées 

Principaux signes cliniques et radiologiques 

SPG1 [61,74] 
Retard mental, hydrocéphalie, aphasie et aspect de pouce en adduction 

(syndrome MASA) 

SPG2 [10,83] 
Retard mental, dysarthrie, nystagmus, des troubles sensitifs et des lésions de la 

substance blanche à l’IRM cérébrale 

SPG9 [10,84] 
Cataracte, reflux gastro-oesophagien, neuropathie motrice, dysmorphie osseuse 

et petite taille 

SPG14 [85,86] Pieds creux, retard mental, agnosie visuelle et neuropathie motrice 

SPG15 [3,10,54] 
Rétinopathie pigmentaire, atrophie distale, dysarthrie, retard mental, atrophie du 

corps calleux à l’IRM cérébrale 

SPG16 [10,54] Aphasie, retard mental et troubles sphinctériens 

SPG17 [54,84] Amyotrophie des mains 

SPG20 [10,80] Syndrome de Troyer (retard mental, petite taille, dysarthrie, athétose) 

SPG21 [10,87] 
Syndrome Mast (atteinte extrapyramidale, cérébelleuse, démence, atrophie du 

cops calleux et hypersignaux de la substance blanche à l’IRM cérébrale) 

SPG22 [10] Retard mental et dysmorphie faciale "tête tombante"  

SPG23 [10 ,28] 
Anomalies cutanées, dysmorphie faciale et osseuse, troubles cognitifs et 

tremblement postural 

SPG25 [10,28] Cataracte, glaucome congénital et hernies discales multiples 

SPG 26 [10,28] Labilité émotionnelle, tremblement lingual, troubles cognitifs modérés 

SPG27 [10,70] Microcéphalie, retard mental, dysmorphie faciale et osseuse  

SPG29 [28,83] Surdité, pieds creux 

SPG30 [10,28] Neuropathie périphérique et syndrome cérébelleux 

SPG32 [28,70] Retard mental et atrophie du corps calleux à l’IRM cérébrale 

SPG35 [28] Retard mental 

SPG38 [28] Amyotrophie distale (Silver syndrome) 

SPG39 [28] Spasticité touchant les quatre membres 
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Dans notre travail, tous les patients avaient au moins deux critères cliniques parmi ceux 

décrits par El-shanti [82], la spasticité était un élément commun de toutes les observations. 

Trois patients avaient des formes compliquées de PSF, Mohammed (observation n°1) avait une 

surdité, une épilepsie et une atrophie optique bilatérale associées, Khalid (observation n°2) une 

surdité et une atrophie optique bilatérale et Siham (observation n°3) présentait une épilepsie. 

L’association à l’épilepsie, à la surdité et à l’atrophie optique sont déjà rapportées dans la 

littérature; alors que l’association des trois à la PSF n’était pas décrite. Par ailleurs les deux 

frères avaient en plus un asthme lié probablement à un terrain d’atopie familiale. Les deux 

autres enfants avaient une forme de PSF. 

 

3. Examens complémentaires [10] 
 

Le diagnostic des PSF est essentiellement clinique, devant la présentation clinique et 

l’histoire familiale. Les examens paracliniques ont pour but de : 

 Poser le diagnostic devant les cas douteux. 

 Classer les formes compliquées. 

 Préciser la forme génétique. 

Si un bilan paraclinique est indiqué, il doit comporter : 

 IRM cérébrale et médullaire. 

  FO. 

 EMG avec étude des vitesses des conductions nerveuses motrice et sensitive. 

  Potentiels évoqués: visuels, auditifs et somesthésiques. 

 Prélèvements sanguins pour étude génétique. 

 
3.1.  Imagerie par résonnance magnétique cérébrale 

 
L’IRM cérébrale est généralement normale dans les formes pures des PSF. En revanche, 

elle peut objectiver des anomalies dans les formes compliquées. En 2005, Winner et al ont 

rapporté l’observation d’un patient âgé de 37 ans présentant une PSF compliquée associée à une 
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neuropathie périphérique, une amyotrophie sévère des mains et une atrophie du corps calleux 

avec  une atrophie corticale frontale visualisables à l’IRM cérébrale (figure 7) [88]. 

 

   

 
                                                                                     Clin Neuro and Neurosurg, 2006 

Figure 7 : IRM cérébrale montrant, (A): une atrophie du corps calleux; 
(B): une atrophie corticale frontale 

 

En 2004, Gucuyener et al ont publié les observations de 3 patients,  appartenant à une 

famille turque, issus de mariage consanguin et présentant une PSF associée à un retard 

mental. L’IRM cérébrale des ces trois patients a objectivé une dysplasie marquée du corps 

calleux (figure 8) [60]. 
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                                                                             J Child Neurol, 2007 

Figure 8 : IRM cérébrale montrant une atrophie sévère du corps calleux 
 

 
En 2008, Boukhris et al ont mené, la plus grande enquête d'Afrique du Nord d'origine 

arabe à ce jour, sur 8  familles tunisiennes, dont 19 personnes affectées, souffrant de PSF  

compliquées. Les signes associés étaient très variables d’un sujet à l’autre. Radiologiquement, 

l’IRM cérébrale a montré chez tous les patients un amincissement du corps calleux de degré 

variable. Une atrophie corticale frontale ainsi qu’une atrophie cérébelleuse sont retrouvées dans 

la majorité des cas [89]. 

Shu-sheng et al, en 2008 ont publié une étude à propos de 11 patients atteints de PSF 

compliquées et dont le suivi radiologique (figure 9) avait montré que l’atrophie corticale ainsi 

que l’atrophie du  corps calleux étaient évolutives dans le temps [90]. 
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                                                  J Neurological Sc, 2008 

Figure 9 : IRM cérébrale montrant une atrophie progressive du corps calleux: 
A, 1993; C, 2000; E, 2006. Une atrophie frontale progressive avec élargissement 

des ventricules latéraux: B, 1993; D, 2000; F, 2006 
 

Dans notre étude, la petite fille (observation n°3) était la seule à avoir bénéficié d’une IRM 

cérébrale. Cette dernière n’avait pas objectivé d’anomalies. 

 
3.2. Imagerie par résonnance magnétique médullaire 

 
L’IRM médullaire peut être normale, comme elle peut montrer une atrophie médullaire 

isolée [91]. En 2004, Hedera et al ont étudié l’IRM médullaire de 13 patients atteints de PSF 

autosomique dominante (quatre différents types: SPG3, SPG4, SPG6 et SPG8); ils ont constaté la 

présence d’une atrophie médullaire (figure 10) chez tous les cas étudiés. Le degré d'atrophie 

était plus important chez les patients avec SPG6 et SPG8 [92]. 
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                                                                                                                                           J Neurological Sc, 2008 

Figure 10 : IRM médullaire montrant une atrophie de la moelle épinière 
plus marquée à l’étage cervical 

 
 

3.3. Fond d’œil 
 

Le FO doit être pratiqué chez tout patient souffrant de PSF afin de rechercher des 

anomalies rétiniennes: une atrophie optique, une rétinite pigmentaire et/ou une dépigmentation 

rétinienne [10]. 

Dans notre travail, le FO avait objectivé chez les deux frères une atrophie optique 

bilatérale une dépigmentation rétinienne, alors qu’il était normal chez les autres. 
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3.4. Electromyogramme 

 
L’EMG avec mesure des vitesses de conduction est normal dans les formes pures de PSF. 

Par contre, il montre un syndrome neurogène périphérique dans les formes compliquées 

associées à une neuropathie périphérique [59]. 

Une onde H anormale était notée à l'examen électromyographique dans tous les cas de 

PSF de la série d'Owens; cependant, l'étude de l'onde H ne paraissait pas être un élément 

prédictif de la maladie [93]. 

L’EMG n’a été réalisé chez aucun de nos malades, vu leur bas niveau socio-économique. 

 
3.5. Potentiels évoqués 

 
Les potentiels évoqués visuels, auditifs et somesthésiques ont montré, dans certains cas, 

une atteinte plus diffuse que celle suspectée sur le seul examen clinique [94]. L’analyse 

notamment des potentiels évoqués sensitifs montrait une diminution de l’amplitude avec un 

respect des latences, suggérant un mécanisme physiopathologique d’axonopathie centrale. 

Beaucoup d’espoirs ont été fondés sur l’étude des potentiels évoqués moteurs, pour 

apporter un argument objectif à la détermination du statut d’un parent asymptomatique 

examiné. Mais à l’heure actuelle des techniques, un examen normal ne permet pas d’affirmer 

que le sujet examiné est indemne [10]. 

En 2005, Kurokawa et al ont comparé les potentiels évoqués somesthésiques des patients 

souffrant de PSF pures et compliquées. La transmission était défectueuse dans la portion spinale 

pour les deux formes, alors qu’elle s’étendait en intracrânien chez les patients ayant une forme 

compliquée de PSF. Ainsi les potentiels évoqués somesthésiques permettent, dans les cas  

douteux, de faire la part entre les formes pures et compliquées des PSF [95]. 

Dans notre travail, les potentiels évoqués auditifs demandés chez les deux frères 

(observation n°1 et 2) ayant une surdité, avaient montré des anomalies compatibles avec une 

atteinte sus lemniscale. 
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3.6. Etude génétique 
 

Le génome humain se compose de 46 chromosomes (22 paires d’autosomes plus les 

gonosomes: XX chez le sexe féminin et XY chez le sexe masculin). Les chromosomes sont 

composés d’une double hélice d’acide désoxyribonucléique (ADN), composée de bases 

nucléotidiques (A-T et G-C) appariées entre les deux brins. Le génome contient 3,5 milliards de 

paires de bases et environ 30 000 gènes, soit environ 3 000 par chromosome. La taille des 

gènes, est très variable, allant de quelques centaines à plusieurs millions de paires de bases (2,4 

millions pour la maladie de Duchenne). Cependant, la densité des gènes varie beaucoup d’un 

chromosome à l’autre. 

Le gène est composé d’exons (partie codante qui est transcrite en acide ribonucléique 

[ARN]) et d’introns (parties intercalaires non codantes qui seront éliminés lors de l’épissage, 

c’est-à-dire l’excision des introns et la réunion des exons). Le nombre d’exons est en général 

proportionnel à la taille du gène. L’épissage peut être alternatif et permet alors à certains gènes, 

par l’excision sélective de certains exons, de donner différentes tailles d’ARN messagers 

transcrits et donc différentes tailles de protéines, de structures et fonctions diverses. Mise à part 

cette partie centrale du gène, il existe en amont une partie régulatrice non transcrite et un 

promoteur. Ces parties ne sont pas transcrites mais permettent la régulation et l’activation de 

l’expression du gène par d’autres gènes, facteurs de transcription. La fin de traduction est 

signalisée par un codon stop (TGA, TAG ou TAA), puis une queue de polyadénylation (AATAAA) 

signale la fin de la transcription. En aval du gène, existe une région non transcrite qui peut aussi 

parfois contenir des séquences régulatrices. La régulation d’expression des gènes peut se faire à 

plusieurs niveaux par les séquences régulatrices d’amont qui interagissent avec des facteurs de 

transcription se fixant sur l’ADN; cette action peut être modulée par un effecteur ou une 

modification post-transcriptionnelle. Enfin, la régulation de l’expression des gènes fait aussi 

appel à des phénomènes post-transcriptionnels, traductionnels et post-traductionnels encore 

peu élucidés. La structure et la fonction des zones d’hétérochromatine non codante dans la 

régulation génique restent encore très méconnues [96]. 
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L’étude génétique permet un diagnostic précis de la forme de PSF, ce qui est très difficile 

techniquement vu le nombre élevé de locus responsables. La plupart des auteurs ont souligné 

l’intérêt de la corrélation entre le tableau clinique et l’arbre généalogique, afin de cibler la 

recherche étiologique sur un nombre limité de chromosomes [97]. 

Il est aussi important de savoir que dans un certain nombre de cas, le test génétique peut 

être négatif. En aucun cas, un test négatif n’élimine une maladie génétique. En effet, les tests 

génétiques explorent seulement une partie de la région potentiellement mutée. Ces tests ne sont 

donc pas exhaustifs dans leur analyse génomique. Il est également important de savoir qu’un 

test génétique doit toujours être interprété en conjonction avec la clinique, la biologie et les 

examens complémentaires [98]. 

Dans notre travail, l’étude génétique des deux frères (observation n°1 et 2) est en cours 

de réalisation. 

 

V. ANATOMOPATHOLOGIE [93,99] 
 

Les travaux neuropathologiques concernant les PSF sont relativement peu nombreux, 

sans doute du fait de la rareté de la maladie. Le type histologique des lésions observées est le 

même que celui des autres dégénérescences spinocérébelleuses, c’est la topographie des lésions 

qui permet de caractériser l’affection. 

Le point commun de toutes les observations était une démyélinisation bilatérale et 

symétrique des faisceaux pyramidaux croisés touchant tous les niveaux avec une prédominance 

dans les régions cervicale et dorsale. D’autres anomalies étaient observées notamment, une 

diminution des fibres nerveuses dans les pyramides bulbaires et une gliose à l’étage sus-

médullaire. La dégénérescence systématisée ne se limite pas au faisceau pyramidal et 

pratiquement dans tous les cas, une démyélinisation bilatérale et symétrique des faisceaux 

spinocérébelleux prédominante dans la région cervicale était observée. 

Une diminution inconstante du nombre des cellules de Betz au niveau du cortex frontal a 

été rapportée. Celle-ci pourrait s’expliquer par un mécanisme de dégénérescence rétrograde.  
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L’aspect neuropathologique des lésions observées dans les PSF suggère donc un 

mécanisme de souffrance des axones les plus longs.  

L’étude anatomopathologique est un examen dépassé en matière de PSF vu son caractère 

invasif et l’absence d’impact diagnostique et thérapeutique. 

 

VI. PROFIL THERAPEUTIQUE 
 
Le traitement des PSF est purement symptomatique reposant sur les  volets suivants: 
 

1. Traitement antispastique [14,100] 
 

Il repose sur les antispastiques (dantrolène, baclofène et diazépam). Il faut savoir 

augmenter la posologie de ces médicaments de façon très progressive afin d’en faciliter la  

bonne tolérance. La posologie doit être adaptée avec prudence, tout en respectant une spasticité 

en extension qui, bien souvent, aide le patient à marcher, surtout quand il existe un déficit 

moteur. 

On distingue trois classes médicamenteuses. 

 

 1.1. Dantrolène sodium [100] 

C’est le seul antispastique à action musculaire. Il inhibe la libération de calcium du 

réticulum sarcoplasmique de la fibre musculaire. Son action est plus importante sur les fibres 

musculaires rapides. Sa demi-vie est de 8 à 10 heures. Le traitement doit être commencé à 

petites doses (0,5 mg/kg trois fois par jour) puis augmenté progressivement jusqu'à un 

maximum de 1 mg/kg/j. Les effets secondaires fréquemment rencontrés sont les vertiges, les 

nausées et les épisodes de somnolence. L'hépatotoxicité de ce médicament impose une 

surveillance régulière des transaminases et en interdit l'emploi si une lésion hépatique préexiste 

à son utilisation. 
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 1.2. Baclofène ou bêta-4-chlorophényl-GABA [100] 

C'est un analogue du acide γ-amino-butyrique (GABA) qui est un des principaux 

neurotransmetteurs inhibiteurs du système nerveux central. Son site d'action principal est 

médullaire et il agit sur les récepteurs GABA "B" en pré et en postsynaptique. En présynaptique, 

par une diminution de la conductance des canaux calciques, il diminue le relargage des 

neurotransmetteurs, et en postsynaptique, il diminue l'excitabilité de la membrane en jouant sur 

les canaux potassiques. La demi-vie du baclofène est de 8 heures. Sa tolérance est en général 

bonne, parfois des nausées et une somnolence peuvent survenir. Des crises d'épilepsie et des 

épisodes de confusion mentale ont été décrits chez des sujets âgés ou des traumatisés crâniens. 

Le Baclofène est actuellement l'antispastique utilisé en première intention. 

1.3. Diazépam [100] 

C'est le plus anciennement utilisé. Le clonazépam est utilisé de la même façon. 

L'avantage du clonazépam est sa forme buvable. Les benzodiazépines ont une action centrale en 

potentialisant les effets du GABA sur son récepteur GABA "A" par augmentation de son affinité. 

Le diazépam a de nombreux sites d'action mais son effet antispastique semble être lié aux 

récepteurs médullaires. L'efficacité du diazépam est sensiblement comparable aux autres 

antispastiques, mais son emploi est limité par ses nombreux effets secondaires dont la 

somnolence et la sédation. C'est pourquoi on commence la thérapeutique par de petites doses 

que l'on augmente très progressivement en fonction de la tolérance. Une accoutumance et une 

dépendance au traitement peuvent survenir lors d'un traitement prolongé. L'arrêt progressif du 

traitement s'impose alors.  
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Tableau VI: Antispastiques 

 

Molécule 
Nom 

commercial 
Cible 

Posologie      

(mg/kg/j) 
Demi-vie (h) 

Boidisponibilité  

(voie orale) 

Baclofène Liorésal GABA-B 1 3- 4 Bonne 

Dantrolène Dantrium Calcium 1 -2 8-10 80% 

Diazépam Diapharm GABA-A 0,5 32 80- 100% 

 

De nombreuses études ont essayé d'évaluer l'efficacité comparée des différents 

antispastiques. L'efficacité de ces trois médicaments semble similaire, le dantrolène et le 

baclofène sont les plus utilisés actuellement. Le choix d’un médicament antispastique reste très 

empirique et conduit souvent à essayer successivement plusieurs molécules différentes. En effet, 

jusqu’à ce jour, il n'existe pas de critères cliniques ou paracliniques permettant de prédire 

l'efficacité de ces médicaments. Dans ce contexte, le choix thérapeutique est plutôt guidé par les 

pathologies associées et les effets secondaires de la molécule prescrite. Les traitements 

disponibles n’offrent de plus qu’une efficacité modérée, et il faut rester prudent sur le bénéfice 

fonctionnel qu’on peut en attendre. Enfin, si l’effet antispastique peut apparaitre satisfaisant 

lorsqu’on évalue un patient en conditions passives (examen clinique), il s’amoindrit le plus 

souvent lors du passage en conditions actives (mouvement volontaire) [100]. 

En pratique, le traitement médicamenteux antispastique est justifié en cas de spasticité 

invalidante ou douloureuse chez un patient grabataire, ou pour faciliter la kinésithérapie. 

L’association de plusieurs antispastiques permet d'en augmenter l'efficacité et d'en 

diminuer les effets secondaires en diminuant les doses de chacun. 
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Certains effets indésirables sont communs à tous les médicaments. Ils sont liés à la 

présence de récepteurs encéphaliques: ce sont les effets sédatifs. On peut en rapprocher les 

effets indésirables à type de vertiges ou des syndromes confusionnels iatrogènes [101]. 

Certains patients atteints de PSF tirent un bénéfice fonctionnel notable du baclofène 

intrathécal au stade où la marche reste possible. Les doses requises sont faibles par rapport aux 

autres spasticités médullaires, indiquant une grande sensibilité au médicament. Malgré le 

caractère évolutif de la maladie, les résultats se maintiennent, montrant que le compromis entre 

la réduction de l'hypertonie et le respect de la force musculaire est possible dans cette maladie 

[102]. 

Dans notre travail, aucun malade n’a bénéficié d’un traitement antispastique. 

 

2. Kinésithérapie [101] 
 

Le traitement kinésithérapique repose sur des mobilisations passives douces qui doivent 

être réalisées en deçà de la vitesse déclenchant le réflexe d'étirement. L'amplitude des 

mouvements est progressivement croissante, il ne faut jamais lutter en force contre la spasticité. 

Avant toute mobilisation passive, un travail respiratoire favorise la décontraction et le 

relâchement. L'hydrothérapie, chaude ou froide (17 °C), l'application de glace sur un muscle 

spastique, son maintien en position d'allongement pendant plusieurs minutes entraînent une 

diminution de l'hypertonie; ceci permet une exploitation de la motricité volontaire. 

La rééducation motrice est essentielle pour améliorer la fonction motrice et retarder les 

rétractions tendineuses et l’état grabataire en fin d’évolution. La kinésithérapie doit être 

pratiquée régulièrement et sur une longue période. 

La rééducation passe par une série de contrats thérapeutiques, déterminés en fonction de 

l’état physique et psychologique du malade, qui vise à l’amener à une grande autonomie. Le 

résultat de la rééducation dépend à la fois des ressources propres du patient, de son entourage 

et de la qualité de la prise en charge multidisciplinaire. 



Les paraplégies spastiques familiales A propos de 5 cas 
  

50 
 

Dans notre série, la rééducation était fortement recommandée chez tous les patients mais 

pour des raisons socioéconomiques elle n’était régulièrement suivie chez aucun d’eux. 

 

3. Physiothérapie [100] 
 

3.1. Cryothérapie  
 

L'application de froid pour réduire la spasticité est largement pratiquée. Ottoson a 

démontré que la sensibilité à l'étirement du fuseau neuromusculaire diminue lorsque sa 

température passe de 32 à 3 °C. De nombreux protocoles d'études cliniques ont démontré 

l'efficacité toujours transitoire de la cryothérapie. On peut toutefois noter, chez certains sujets, 

une aggravation de la spasticité. La stimulation des thermorécepteurs qui, par des voies 

polysynaptiques, peuvent inhiber les motoneurones spastiques, explique cette diminution de la 

spasticité.  Plusieurs techniques de refroidissement sont utilisées : 

 Application localisée par gel réfrigérant, vessie de glace ou spray (éthyle chloride, ou 

fluoriméthane). 

 Immersion dans un bain froid de 28 à 11 °C de la partie distale d'un membre ou d'une partie 

du corps, peut induire un spasme en flexion initial, mais il est généralement suivi d'un 

relâchement musculaire assez rapide. La progressivité de la diminution de la température permet 

d'éviter ce spasme en flexion. Cette technique est contre-indiquée chez les patients atteints 

d'une artérite des membres inférieurs ou d'une hypertension artérielle. 

Pratiquement, les temps d'application de froid varient de 15 à 30 minutes et l'effet 

antispastique obtenu dure de 30 minutes à 2 heures après application. Il est possible d'observer 

chez certains patients une abolition totale d'une spasticité gênante pendant une dizaine d'heures 

après un bain froid. 

 

 

 3.2.  Thermothérapie 
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Son utilisation et son efficacité sont beaucoup plus controversées. L'application de l'agent 

calorifère est locale (pack) ou générale (bain chaud). La température requise est de 38 à 40°C. Si 

cette technique est encore prônée par certains chez les paraplégiques, il faut souligner les 

risques liés à la vasodilatation incontrôlée. Une aggravation de la spasticité peut apparaître au 

moment de l'application de l'agent calorifère, amenant certains auteurs à l'exclure des moyens 

thérapeutiques. 

4. Psychothérapie 

La prise en charge psychologique et sociale du patient paraplégique est un temps 

essentiel du traitement. Derrière ce diagnostic, se trouve un individu avec des liens sociaux et 

une vie familiale. La psychothérapie permettra donc au patient de réajuster sa position vis-à-vis 

de lui-même, mais aussi au sein d’une société en règle peu indulgente, conduisant souvent le 

paraplégique à l’isolement et à la dévalorisation.  

5. Orthopédie [10] 

D’une part, il sera nécessaire de prescrire des prothèses orthopédiques, type semelles ou 

chaussures; d’une autre part un avis chirurgical est nécessaire pour porter l’indication d’une 

intervention. Ces interventions chirurgicales sont le plus souvent des ostéotomies, des 

arthrodèses, des raccourcissements ou des élongations de tendons. Le fauteuil roulant doit être 

considéré comme un outil d’autonomie. 

6. Traitement des troubles urinaires 

Les troubles vésico-sphinctériens sont très variables en matière des PSF, seule l’étude de 

la physiopathologie de ces troubles permet de proposer une thérapeutique adaptée pour assurer 

un bon équilibre vésico-sphinctérien [103]. 
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7. Traitement des signes associés 

Dans les formes compliquées, d’autres thérapeutiques seront associées en fonction du 

tableau clinique. 

Dans notre travail, les deux enfants épileptiques étaient mis sous traitement 

antiépileptique avec une bonne amélioration et un espacement des crises épileptiques. 

 

VII. PROFIL EVOLUTIF 

L'évolution des PSF est très lentement progressive. Le syndrome pyramidal s'accentue, 

gênant de plus en plus la marche, puis affectant les membres supérieurs. Une amyotrophie 

distale modérée peut apparaître tardivement. Dans la forme juvénile, l'évolution semble très 

lente ou stationnaire. Ce n'est que dans les décades suivantes que les possibilités locomotrices 

vont diminuer, voire disparaître. Dans la forme tardive et compliquée, l'évolution est variable et 

régulière. Le syndrome pyramidal  qui s'accentue lentement, gêne de plus en plus la marche puis 

affecte parfois les membres supérieurs mais seulement après plusieurs années. Cependant, la 

grande variabilité interindividuelle et interfamiliale de la maladie empêche d'établir des facteurs 

pronostics fiables [1,10]. 

Dans notre étude, l’évolution a été marqué par une aggravation du tableau clinique chez 

tous nos patients d’autant plus qu’aucun d’entre eux n’avait poursuivi correctement son 

traitement. 
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VIII. CONSEIL GENETIQUE 
 
Le conseil génétique est un acte médical qui consiste, à partir du diagnostic précis d’une 

affection génétique survenue dans une famille, à évaluer le risque de récidive dans cette même 

famille. Il s’adresse à des couples ayant eu un enfant atteint ou s’avérant inquiets sur un 

éventuel risque pour leur descendance parce qu’ils sont eux-mêmes atteints, ou ils ont des 

apparentés atteints appartenant à des populations à risque. 

Pour un patient donné, il est nécessaire d’effectuer une étude généalogique afin de 

préciser le mode de transmission de l’affection. L’existence d’un parent atteint (père, mère) 

permet d’établir le diagnostic de PSF de mode de transmission autosomique dominant. 

L’existence d’une consanguinité et la normalité de l’examen clinique chez les ascendants nous 

orientent vers une transmission autosomique récessive [13,54,71,104,105]. 

Les PSF obéissent aux règles des lois de Mendel (maladies mendéliennes) [106]. 

−  Dans  les PSF à  transmission autosomique dominante (figure 11): 

• Les deux sexes sont atteints avec la même fréquence. 

• La transmission peut se faire par les deux sexes. 

• La personne atteinte a une probabilité de 50% de transmettre le gène muté à ses enfants 

quel que soit leur sexe. 

• Des sujets atteints peuvent être observés sur plusieurs générations et leur répartition 

apparait verticale sur l’arbre généalogique. 
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Figure 11 : Mode de transmission autosomique dominant 
 

−  Dans les formes à transmission autosomique récessive (figure 12): 

• Les deux sexes sont atteints avec une fréquence égale. 

• Les deux parents sont en général sains et sont le plus souvent hétérozygotes. 

• Les parents hétérozygotes ont un risque de 25% d'avoir un enfant malade et parmi les 

enfants non malades, deux sur trois sont hétérozygotes comme leurs parents. 

• Les sujets atteints se retrouvent le plus souvent dans la même fratrie, donnant une 

répartition horizontale sur l’arbre généalogique. 

 

 

    Figure 12 : Mode de transmission autosomique récessif 
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−  En ce qui concerne les formes récessives liées au chromosome X (figure 13): 

• Seuls les garçons sont atteints. 

• Une femme hétérozygote (conductrice) peut avoir une fois sur deux un fils malade, mais 

n'a pas de filles malades (toutefois, une sur deux est conductrice comme sa mère et peut 

avoir des fils atteints). 

• Les sujets atteints se retrouvent uniquement dans la lignée maternelle. 

• Jamais de transmission père-fils. 

 

 

Figure 13 : Mode de transmission récessif lié à l'X 
 

Dans notre travail, l’analyse de l’arbre généalogique de Mohamed et Khalid, montre 

l’absence de transmission père fils, donc les formes à transmission autosomique dominante sont 

exclues. Certes, seuls les sujets de sexe masculin et appartenant à la même branche maternelle 

sont atteints mais on ne peut pas conclure à une forme liée à l’X vu la présence  de 

consanguinité parentale chez tous les cas affectés. 
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IX. LE DIAGNOSTIC PRENATAL 
 
Le diagnostic prénatal (DPN) est un ensemble de pratiques médicales ayant pour but de 

détecter in utéro chez l’embryon ou le fœtus une affection grave, permettant ainsi de mettre fin 

ou laisser évoluer une grossesse [54,98,107]. 

Le DPN peut être réalisé par imagerie médicale ou après prélèvement de liquide 

amniotique (amniocentèse) ou des villosités choriales (choriocentèse) selon la nature de 

l’anomalie recherchée. Le DPN en matière de PSF est moléculaire [96,98]. 

Ce diagnostic moléculaire peut être considéré comme la première application de la 

découverte des gènes. Il ne peut évidement se concevoir sans une consultation du conseil 

génétique préalable. Le recours au DPN est toujours une décision difficile à prendre, car il 

implique obligatoirement l’évocation d’une interruption de grossesse, hypothèse à laquelle la 

plupart des couples refusent de penser. 

Le DPN doit comprendre une information suffisante sur le processus du prélèvement, de 

même il faut obtenir un consentement éclairé des deux parents. 

Toutefois, l’approche du DPN n’est pas encore possible au Maroc, car il n’y a pas de cadre 

juridique qui autorise l’interruption de grossesse quand la mère est enceinte d’un enfant atteint 

d’un handicap génétique. En effet, l’article n° 453 du code pénale considère l’avortement comme 

légal que lorsque la santé de la mère est menacée. 

Le DPN, dans sa dimension moléculaire peut être envisagé dans deux situations 

fondamentalement différentes: [108] 

 Si le gène impliqué est identifié et la mutation spécifique est reconnue dans une famille, 

on aura alors recours à une analyse directe de l’ADN fœtal après prélèvement des villosités 

choriales ou du liquide amniotique. C’est une situation totalement fiable et rapide. 

 Si le gène causal est seulement localisé dans une région chromosomique, mais n’est pas 

encore identifié, on aura alors recours à une analyse indirecte, nécessitant l’étude de nombreux 

marqueurs polymorphes extragéniques flanquant le locus d’intérêt. Cette procédure a pour but 
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de repérer le locus morbide grâce à ces marqueurs polymorphes, d’en étudier la ségrégation 

dans la famille et en dernier lieu, de rechercher sa présence sur le prélèvement fœtal. C’est une 

situation probabiliste qui comporte un risque d’erreur qui doit être calculé et exposé aux parents 

et dans tous les cas, c’est une étude longue, laborieuse, coûteuse qui nécessite l’analyse d’un 

grand nombre de personnes de la famille. 

En ce qui concerne les formes récessives liées à l’X, il faut d’abord établir le sexe  

chromosomique du fœtus et le DPN moléculaire ne sera envisagé que s’il s’agit d’un fœtus de 

sexe masculin. 

Dans notre travail, La mère des deux frères (cas n° 1et 2) est actuellement enceinte or le 

DPN n’est pas possible car le gène causal de PSF dans cette famille n’est pas encore identifié 

(étude moléculaire en cours). 
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Les PSF sont un groupe très hétérogène d’affections génétiques, Ayant pour 

caractéristique clinique principale une spasticité marquée des membres inférieurs, responsable 

de trouble de la marche. Leur transmission est variée : autosomique dominante ou récessive, ou 

bien récessive liée à l’X.  

Nous avons rapporté dans ce travail les observations de 5 enfants atteints de PSF suivis 

au service de pédiatrie, mais le diagnostic étiologique de cette pathologie chez nos enfants n’est 

pas établi avec certitude en l’absence d’une étude moléculaire.  

C’est une pathologie handicapante nécessitant une prise en charge multidisciplinaire et 

dont l’évolution reste imprévisible. 

Malgré l’hétérogénéité génétique et moléculaire des PSF, d’importants progrès ont été 

réalisé essentiellement dans le domaine du conseil génétique et du diagnostic prénatal. 

Enfin, il faut encourager les cliniciens à publier leurs observations, car c’est ainsi que l’on 

parviendra à définir les formes les plus fréquentes des maladies neurogénétiques présentes dans 

une population, une région, ou un groupe ethnique donné. 
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                                                     Résumé 

 

Les paraplégies spastiques familiales (PSF) sont un groupe très hétérogène d’affections 

génétiques, encore désignées par le terme "maladie de Strümpell-Lorrain". Leur transmission est 

variée, autosomique dominante, autosomique récessive ou récessive liée à l’X. La principale 

caractéristique clinique est une spasticité très marquée des membres inférieurs, responsable de 

troubles de la marche s’aggravant très progressivement, accompagnée d’une paraplégie et d’un 

syndrome pyramidal des membres inférieurs. On distingue deux formes, pures se limitant au 

tableau clinique déjà décrit et compliquées se présentant avec d’autres signes cliniques 

surajoutés. 

Ce travail rétrospectif, avec revue de la littérature, commente cinq observations de PSF 

colligées au service de Pédiatrie "A" à l’hôpital d’enfants du CHU Mohammed VI, sur une période 

s’étalant d’août 2003 à septembre 2008. Nous avons essayé de définir les différentes formes de 

cette affection, encore méconnue par de nombreux praticiens.  

Notre étude a porté sur cinq enfants (quatre garçons et une fille). L’âge de nos patients 

variait entre deux et neufs ans avec une moyenne de six ans et quatre mois. Il s’agissait de deux 

frères atteints de PSF compliquée retenue devant le tableau clinique et l’histoire familiale. La 

petite fille présentait une forme compliquée de PSF, alors que les deux autres avaient une forme 

pure. Un suivi médical régulier était respecté pour les deux frères alors que les autres ont été 

perdus de vue. Le diagnostic étiologique de nos observations n’est pas établi avec certitude, 

seule l’étude moléculaire permettra de le préciser. 

Etant donné que le traitement étiologique des PSF n’existe pas, la prévention prend tout 

son intérêt et se base essentiellement sur le conseil génétique et le diagnostic prénatal quand 

l’anomalie moléculaire est identifiée dans la famille. 
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 ملخص

 

 أيضا يدعى ،الوراثية الأمراض من متعددة مجموعة عن عبارة الوراثي التشنجي لسفليا الشلل يعتبر

 أو راآدة ،مهيمنة جسمية متغيرة إحالته ).المرض اآتشفا بيبينط أول اسما"  (لوغان-ستغامبل"مرض

 الأطراف في وظملح تشنج هي الداء لهذا الرئيسية السريرية الميزة". اآس "بالصبغي الصلة ذات

 الأطراف في الهرمي متلازمة و شلل يرافقها تدريجيا تتفاقم المشي في اضطرابات عن مسؤول السفلية

وآخر أعلاه المذآورة السريرية الأعراض على يقتصر بحت نوع ،العلة هذه من نوعان هناك. السفلية  

 ،العلمية المراجع الى إستنادا ،الإسترجاعية الدراسة هذهنقوم في  .مضافة أخرى بأعراض يتسم معقد 

 الجامعي للمستشفى التابعة " أ " الأطفال طب بمصلحة معاينتها تمت مرضية حالات خمس باستعراض

 التعريف حاولنا لقد. 2008 شتنبر إلى 2003 اغسطس من الممتدة الفترة خلال السادس محمد

 خمسة الدراسة هذه شملت .الأطباء من دالعدي لدى مجهولا زاللا ي الذي ،الداء لهذا المختلفة بالأنواع

 أربعة و سنوات ست بمعدل تسنوا تسع و سنتين بين يتراوح سنهم) واحدة بنت و أولاد أربعة (أطفال

 الأعراض على بناءا التشخيص تم حيث للمرض المعقد الصنف من يعانيان نشقيقا هناك. أشهر

 النوع الآخرين الطفلين لدى عوين حين في. فتاةلل بالنسبة الشأن هو آما ،العائلي والتاريخ السريرية

. المتابعة عن توقفوا الآخرين الأطفال أن بيد الشقيقين لدى احترمت الطبية المتابعة. للمرض لبحتا

 .تحديدها تستطيعللجينات  الجزئية الدراسة وحدها ،واضحة غير الأطفال لهؤلاء المرضية الحالة تبقى

الدراسة الجزئية  على مبنية وهي أساسي شيء الوقاية فإن ،عرضيا لاإ ليس الداء هذا علاج أن علما

                              .عنه الناتج و على التشخيص قبل الولادة الوراثية النصيحة للجينات، على
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                                                      Sammury 

 

The hereditary spastic paraplegia (HSP) is a heterogeneous group of genetic disorders, 

also designated “Strümpell-Lorrain disease”. They can be inherited in an autosomal dominant, 

autosomal recessive or X-linked manner. The predominant clinical feature is gait disturbance 

owing to spasticity of the lower limbs, associated with paraplegia and mild pyramidal of the low 

limbs. Traditionally, HSP is described as “pure”  when these clinical features occur in isolation 

and ‘complicated’ when they are accompanied by a variety of other clinical signs. 

This work which resumes the review of literature, comments retrospectively five 

observations of HSP gathered in the department of pediatric “A” of Mohammed IV University 

Hospital Center, during the period dating between August 2003 and September 2008. We tried 

to describe the various forms of this affection which is unknown by many doctors. Our study 

included five children (four boys and one girl). Age of our patients varied of two years to nine 

years with an average age of six years and four months. They are two brothers suffering from 

complicated form of HSP, which the diagnosis was based on family history and clinical 

presentation. Also the girl had a complicated form, while the two other patients had a pure form 

of HSP. A regular medical follow-up was observed for the two brothers but the others patients 

were lost sight of the fact. Etiologic diagnosis of our observations is not clear, only the molecular 

study will make it possible to specify it. 

The treatment of this disease is only symptomatic; we must try to prevent it by molecular 

studies, the genetic counseling and the prenatal diagnosis that results.  
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