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Le syndrome d'Ellis van Creveld (EvC) est une maladie autosomique ré

cessive rare caractérisée par une combinaison d'anomalies squelettiques

,ectodermiques et cardiaques. Le syndrome se manifeste principalement 

par une série de caractéristiques : chondrodysplasie, polydactylie, dyspl

asie ectodermique et cardiopathies congénitales.Nous présentons ici un

e analyse clinique d’un enfant desexe féminin présentant de nombreuse

s caractéristiques spécifiques du syndrome EvC 
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Introduction:- 
Observation clinique du cas :  

Notre patiente S.M., âgée de 13 ans, est référée en consultation d’endocrinopédiatrie pour un retard staturo-pondéral 

important associé à une dysmorphie. Elle est issue d’un mariage consanguin de 1er degré. Le père, âgé de 44 ans, et 

la mère, âgée de 37 ans, sont tous deux en bonne santé. Elle a un développement psychomoteur normal. Sur le plan 

clinique : l’enfant présente un bon état général. Le développement intellectuel est dans les limites normales. Sur le 

plan morphologique, on relève un nanisme dysharmonieux avec une taille à -4 DS, un poids à la moyenne. Un genu 

valgum bilatéral est noté. 

 Les ongles sont dystrophiques, friables, très hypoplasiques et fins (Figure 1). On observe une hexadactylie des deux 

mains avec dysplasie des ongles au niveau des mains (Figure 2), ainsi qu’une agénésie dentaire avec adontie des 

incisives mandibulaires (Figure 3). L’auscultation cardiaque ne relève pas de souffle cardiaque ni de bruit surajouté. 

Elle est au stade S5 P5 de Tanner. Le reste de l’examen somatique est sans particularités. Sur le plan radiologique : 

les radiographies du squelette objectivent une hexadactylie post-axiale des deux mains, ainsi qu’un genu valgum 

bilatéral, un raccourcissement marqué des os longs, des métaphyses élargies et irrégulières avec un aspect en 

“flèche” ou “entonnoir”, et des diaphyses courtes et épaisses (Figures 4 et 5).  

L’échographie cardiaque ne révèle pas d’anomalies cardiaques chez notre patiente. La confirmation par analyse 

génétique ne peut malheureusement pas être réalisée. La prise en charge consiste en un traitement orthopédique par 

ostéotomie de varisation ainsi qu’une correction des anomalies dentaires. Un conseil génétique est proposé à la 

famille.Notre patiente S.M âgée de 13ans a été référée en consultation d’endocrinopédiatrie pour retard 

staturopondéral important associé à une dysmorphie.  Elle est issue d’un mariage consanguin de 1er degré, le père, 

âgé de 44 ans, et la mère âgée de 37 ans, sont tous deux en bonne santé. Ayant un développement psychomoteur 

normal.  
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Discussion :- 
Le syndrome d'Ellis-van Creveld (EVC) est une maladie génétique autosomique récessive rare, caractérisée par une 

tétrade de signes cliniques majeurs : nanisme disproportionné, polydactylie post-axiale des mains, dysplasie 

ectodermique (affectant les cheveux, les ongles et les dents) et malformations cardiaques congénitales [1]. Notre cas 

clinique, une patiente de 13 ans, présente plusieurs de ces caractéristiques cardinales, ce qui renforce le diagnostic 

clinique d'EVC, malgré l'absence de confirmation génétique. Cette observation est particulièrement pertinente 

compte tenu de la consanguinité parentale au premier degré, un facteur de risque bien établi pour les maladies 

autosomiques récessives telles que l'EVC [2]. 

 

Manifestations squelettiques : 

La patiente présente un Genu Valgum bilatéral et une hexadactylie des deux mains. Ces observations sont en accord 

avec les manifestations squelettiques typiques de l'EVC. Le nanisme disproportionné est une caractéristique 

constante du syndrome, résultant d'une chondrodysplasie affectant principalement les membres [3]. La polydactylie 

post-axiale, c'est-à-dire la présence d'un doigt ou d'un orteil supplémentaire du côté ulnaire ou fibulaire, est 

également un signe distinctif de l'EVC, présente chez la quasi-totalité des patients [4]. Le Genu Valgum, bien que 

moins fréquemment cité comme une caractéristique cardinale, est une déformation squelettique qui peut être 

associée à la chondrodysplasie et aux anomalies de croissance osseuse observées dans l'EVC. Mitchell et Waddell 

(1958) ont décrit des cas avec des déformations similaires, soulignant la variabilité des atteintes squelettiques [5]. 

 

Manifestations ectodermiques : 

Les anomalies ectodermiques chez notre patiente incluent des ongles dystrophiques, friables, hypoplasiques et fins, 

ainsi qu'une agénésie dentaire avec adontie des incisives mandibulaires. La dysplasie des ongles est une 

caractéristique fréquente, allant de l'hypoplasie à l'aplasie [6]. Les anomalies dentaires, telles que l'agénésie, 

l'hypodontie, les dents néonatales ou une morphologie anormale, sont également très courantes dans l'EVC et 

contribuent au tableau clinique [7]. Shawky et al. (2010) ont décrit des manifestations orales similaires, notamment 

l'absence de pli mucobuccal et des anomalies dentaires, renforçant la pertinence de ces observations [1]. 

 

Manifestations cardiaques : 

L'auscultation cardiaque de notre patiente n'a pas révélé de souffle cardiaque ni de bruit surajouté, et l'échographie 

cardiaque n'a pas montré d'anomalies. Il est important de noter que les malformations cardiaques congénitales sont 

présentes chez plus de la moitié des patients atteints d'EVC, les plus fréquentes étant l'atrium commun et les défauts 

du septum interauriculaire ou interventriculaire [8]. L'absence de cardiopathie chez notre patiente, n'exclut pas le 

diagnosticd'EVC, car la pénétrance des manifestations cliniques peut varier. Certains cas d'EVC ne présentent pas de 

malformations cardiaques, ce qui souligne la variabilité phénotypique du syndrome [9]. 

 

Aspects génétiques et diagnostic différentiel : 

Le syndrome d'EVC est causé par des mutations dans les gènes EVC et EVC2, situés sur le chromosome 4p16. Ces 

gènes codent pour des protéines impliquées dans la fonction des cils primaires, classant l'EVC parmi les 

ciliopathies[10]. L'impossibilité de réaliser une analyse génétique pour confirmer le diagnostic chez notre patiente 

est une limitation, mais le tableau clinique complet et la consanguinité des parents sont des arguments solides en 

faveur du diagnostic clinique. La combinaison spécifique des anomalies squelettiques, ectodermiques et l'absence de 

certaines caractéristiques d'autres syndromes (comme l'hydrométrocolpos dans le syndrome de McKusick-Kaufman) 

aident à distinguer l'EVC. 

 

Prise en charge et pronostic : 

La prise en charge de notre patiente a consisté en un traitement orthopédique par ostéotomie de varisation et une 

correction des anomalies dentaires. Le traitement de l'EVC est principalement symptomatique et multidisciplinaire, 

impliquant des orthopédistes pour les déformations squelettiques, des dentistes pour les anomalies dentaires, et des 

cardiologues pour les malformations cardiaques [11]. Le pronostic de l'EVC est variable et dépend largement de la 

sévérité des malformations cardiaques et respiratoires. Les patients sans atteinte cardiaque sévère ont généralement 

un meilleur pronostic à long terme [12]. Un conseil génétique a été proposé à la famille, ce qui est essentiel pour 

informer les parents sur le mode de transmission de la maladie et le risque de récurrence pour les grossesses futures. 
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Figure 1 : Genu Valgum en bilatéral chez notre patiente 

 
Figure 2 : Une hexadactylie des deux mains avec dysplasie des ongles 

 
Figure 3 : Une agénésie dentaire avec adontie des incisives mandibulaires 
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Figure 4 : Radiographies des mains objectivant polydactylie post axiale. 

 

Figure 5 : Radiographie des Membres inférieurs objectivant Genu Valgum en bilatér 

Conclusion :- 
Ce cas clinique illustre la présentation typique du syndrome d'Ellis-van Creveld chez une adolescente, avec des 

manifestations squelettiques et ectodermiques classiques. L'absence de malformation cardiaque souligne la 

variabilité phénotypique de cette maladie rare. La gestion multidisciplinaire est cruciale pour améliorer la qualité de 

vie des patients atteints d'EVC. Ce rapport de cas contribue à la littérature sur l'EVC, en particulier dans les 

populations où la consanguinité est un facteur de risque important. 
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