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L'acro-ostéolyse de l'adulte est une destruction des phalanges distales des doigts ou des orteils, 
le plus souvent bilatérale.  

AO longitudinale AO transversale 



 Hyperparathyroïdie,  
Intoxication au PVC 
Syndrome d’Hadju et Cheney.  

la base et la houppe 
sont préservées 

aspect de pseudo-fracture 

résorption concentrique de la houppe   

Affections neurologiques 
Affections vasculaires 
Rhumatismes inflammatoires  





La sclérodermie et le syndrome de Raynaud 
 

Les acro-ostéolyses acquises 

Prévalence de 20% selon les séries 



Hypoxie VEGF Ostéoclastogénèse 



Le syndrome de Raynaud 
 

Les acro-ostéolyses acquises 



Le syndrome de Raynaud 
 

Les acro-ostéolyses acquises 





Les acro-ostéolyses acquises 

AO Toxique (PVC) 

Rhumatisme psoriasique 

Maladies neurologiques 
(arthropathies nerveuses) 
 
 
L hyperparathyroïdie primitive/IR dialysés 





















Les acro-ostéolyses génétiques 

Syndrome de Hadju et Cheney 

mutation de type gain de fonction dans Notch2  

Les mutations: siègent toutes dans l’exon 34 
Protéine qui n’est plus dégradée dans le protéasome, 
Activation permanente de la voie Notch-Hes 
 
  
  

Autosomique dominant  



Sur le plan osseux, ces mutations 

augmentent le recrutement et l’activité des 

ostéoclastes  



Les anomalies phénotypiques des patients affectés concernent essentiellement le 

squelette et la dentition: 

• petite taille,  

•dysmorphie faciale avec micrognatisme, 

• ostéoporose,  

•Cyphoscoliose 

• anomalie des os longs 

• Edentation précoce par résorption alvéloaire des maxillaires  

 

1 an 





Un patient est suivi dans le service, il souffre 
surtout de douleurs des doigts secondaire à 
cette acro ostéolyse. 

 

Un traitement par tildiem a été initié le 9 janvier 
dans l’hypothèse d’altération de la micro 
vascularisation. Un dossier similaire est suivi à 
Cochin, le traitement par tildiem a soulagé le 
patient. 



Les acro-ostéolyses génétiques 

Elles sont exceptionnelles, et ont été rapportées entre autres au cours: 
 
Des anonichies totales, liée à une mutations dans le gène R-spondin 4 (RSPO4) 

 
De  la pycnodysostose (mutation dans le gène de la Cathepsine K)  

 
De la dysplasie métaphysaire avec ostéosclérose 
 (mutation dans le gène leucine-rich repeat kinase 1)  

 
De certaines laminopathies (mutation dans le gène de la lamine) (24).  
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CASE REPORT

 A 35-year-old Bazilian man was referred to a private

clinic located in São Paulo, Brazil with history of dysmorphic

facies for evaluation. No history of consanguinity between

parents, maternal and neonatal history was uneventful.

 The patient reported several episodes of fractures: two

of the right tibia, six of the left tibia, one of the left humerus

and one of the nasal bones. On physical examination he had

the following features: standing height 1.60m; hypermobile

extremities; brachydactyly of hands and feet with dysplastic

nails (Fig. 1A-B); absence of closing of the fontanels; frontal

and occipital bossing (Fig. 2A); midfacial hypoplasia with

proptosed eyes (Fig. 2B); anterior open bite (Fig. 3A); narrow

high arched grooved palate (Fig. 3B). After clinical

examination, the patient underwent radiographic examination

with anteroposterior and lateral skull radiographs and

anteroposterior radiographs  of both hands. Films of the hands

showed aplastic distal phalanges in keeping with acro-

osteolysis (Fig. 4). Skull films (Fig. 5A-B) showed wide

sutures, hypoplastic maxilla, hipopneumatization of the fron-

tal sinuses and the mandible was underdeveloped with an

obtuse mandibular angle, being nearly straight.

 The clinical and radiological features exhibited by

the patient led to a diagnosis of pycnodysostosis.

Fig. 1. Brachydactyly of hands (A) and feet (B) with  displastic nails.

Fig. 2. Lateral (A) and anterior (B) aspects showing frontal and

occiptal bossing; hooked nose; midfacial hypoplasia; retrognathia;

proptosed eyes and convex facial profile.

Fig. 3. Anterior open bite (A);  narrow high arched grooved palate

Fig. 4. Hand and wrist radiographs showing the acro-osteolysis of

the distal phalanges.

Fig. 5. Anterior (A) and lateral skull (B) radiographs showing

maxillary hypoplasia, hypopneumatization of the frontal sinus;

narrow mandible, obtuse mandibular angle; hypoplasia of the

mandibular branch and anterior open bite.
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Congenital non-syndromic anonychia totalis with acroosteolysis 
 

BMJ Case Reports 

2017 


