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1. Introduction 

La cryptophtalmie (xpuKtot;, cache), ainsi denommee par Zehender et Manz 
(1872), ne constitue pas une malformation isolee et localisee a la region oculaire, 
mais elle fait partie d'un syndrome malformatif generalise, qui constitue une entite 
clinique bien determinee, comme nous le montrerons par la suite en nous appuyant 
aussi bien sur les donnees de la litterature que sur des observations personnelles et 
comme nous l'avons deja expose dans un travail anterieur (Francois, 1965). 

Avant de definir la cryptophtalmie, il faut rappeler que des cas d'anophtalmie 
ou de microphtalmie avec kyste colobomateux ont ete decrits sous le nom de crypto­
phtalmie (Hocquart, 1881; Joris, 1922) et que, par contre, des cas de cryptophtal­
mie typique ont ete decrits sous le nom d'ankylo et de symblepharon congenital 
(Chiari, 1883) ou d'ablepharon (Newman, 1904). 

La cryptophtalmie vraie, dont on connait actuellement une cinquantaine de 
cas, est generalement bilaterale, bien qu'un des deux cotes puisse ne presenter qu'une 
forme partielle, incomplete ou abortive, que nous decrirons par la suite. Les cas 
reellement unilateraux, l'autre ceil etant completement normal, sont rares (Chiari, 
1883; Fuchs, 1889; Sinclair, 1918; Snowball, 1918; Zinn, 1955). 

La cryptophtalmie typique et complete se caracterise par l'absence des pau-
pieres, qui sont remplacees par un simple revetement cutane. La peau s'etend direc-
tement et d'une facon continue du front a la joue en passant au devant de 1'orbite, 
oil elle forme une petite depression. 

7. Observations Personnelles 
7.1. Observation I 
7.2. Observation II 
7.3. Examen Immuno-hematologique 
7.4. Dermatoglyphes 

8. Discussion et Conclusions 
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Les sourcils sont generalement inexistants (Ashley, 1947; Ghosh, 1952; Ehlers, 
1966) ou en tout cas incomplets et mal developpes (Muthayya et Ramalingham, 
1949). Dans ce dernier cas ils sont souvent rejoints du cote temporal par le cuir che-
velu. Seuls Hocquart (1881), Coover (1910), Eberhardt (1911), Gupta et Saxena 
(1962) ont signale des sourcils normaux. 

On ne trouve aucune trace de cils, de glandes de Meibomius, de glande lacry-
male ou de points lacrymaux. Seuls Gupta et Saxena (1962) ont signale la persi-
stance laterale de quelques cils. Coover (1910) a, d'autre part, constate une double 
rangee de cils situee en dessous du bord superieur de l'orbite. 

Exceptionnellement, on a observe une ligne horizontale ou une zone cutanee 
d'aspect cicatriciel, indiquant I'endroit ou la fente palpebrale aurait du se trouver 
(Ehlers, 1966). 

La position du globe oculaire est revelee au centre de l'orbite par une petite pree­
minence. On y trouve une formation globuleuse renitante, qui peut etre palpee et 
dont les mouvements peuvent meme etre apprecies. La peau, adherente au globe 
oculaire, suit l'excursion de ce dernier. 

La projection d'une forte lumiere peut produire un reflexe mobilisant la peau 
par contraction de l'orbiculaire. Ce fait demontre que ce derniet est present et que 
la retine est relativement fonctionnelle. 

Le globe oculaire est generalement petit et depasse rarement la moitie d'un ceil 
normal. Dans le cas de Viallefont et al (1965), il mesurait 10 mm d'un cote, 15 mm 
de l'autre. Dans le cas de Key (1920), il n'etait meme pas palpable. Par contre, dans 
le cas de Gupta et Saxena (1962), il etait buphtalme d'un cote. 

La microphtalmie peut etre associee a un kyste colobomateux orbito-palpebral 
(Avizonis, 1928; Ehlers, 1966). 

Lorsqu'on incise la peau pour decouvrir le globe oculaire, on ouvre presque fa-
talement ce dernier, parce qu'il n'y a pas de sac conjonctival et que la cornee, con­
stitute par du tissu fibreux, fait corps avec la peau. 

Dans le cas de Viallefont et al (1965), l'examen electro-retinographique mon-
trait une faible reporise du cote gauche. 

A cote des formes typiques de cryptophtalmie, il existe des formes incompletes 
ou abortives et des equivalents. 

1. Formes incompletes, atypiques ou partielles (ablepharon partiel). Dans certains cas 
on a signale une presence rudimentaire des paupieres et du sac conjonctival du cote 
lateral. La fente palpebrale minuscule ne depasse pas le 1/5 ou le 1/3 de la normale. 
Le globe oculaire lui-meme, recouvert de peau, est generalement desorganise et 
microphtalme. Des cas semblables ont ete rapportes par Hocquart (1881), Elliot 
(1904), von Hippel (1904-1931), van Duyse (1909), Guttmann (1909), Goldberg 
(1912), Azmy (1925), Moulon-Bazaiou (1961), Otradovec et Janovsky (1962). 

2. Formes abortives. La paupiere superieure est adherente au globe oculaire et se 
continue par une membrane epidermique, qui recouvre la moitie ou les trois quarts 
superieurs de la cornee. Cette paupiere ne porte pas de cils. La paupiere inferieure 
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est dans ce cas generalement normale, bien que Jusefova (1928) ait signale l'absence 
de point lacrymal. La partie libre de la cornee peut etre opaque et keratinisee. La 
conjonctive presente parfois un aspect xerotique. Le globe oculaire lui-meme a tantot 
des dimensions normales, tantot mais plus rarement, des dimensions reduites (Key, 
1920). 

Le fait que Blessig (1900), Golowin (1902), Key (1920) et Sugar (1968) aient 
observe le symblepharon congenital de la paupiere superieure d'un cote et une cryptophtalmie 
typique de l'autre demontre bien qu'il s'agit dans les deux cas de la meme malfor­
mation. Nous verrons d'ailleurs que nos observations demontrent egalement ce fait. 

Schiff (1901) a rapporte un cas de symblepharon congenital bilateral et Jusefova 
(1928) un cas unilateral, associe a un colobome de la paupiere superieure de l'autre 
cote. 

3. Equivalents. L'existence de malformations equivalentes est demontree par la 
presence d'une cryptophtalmie typique de l'autre cote. G'est ainsi que von Hippel 
(1906) a observe un dermoiide epibulbaire, Dejean et al (1954) unc microphtalmie, 
Elschnig (1914), Key (1920), Miiller (1922) et Jusefova (1928) un colobome de la 
paupiere superieure, generalement adherent au globe oculaire. 

II faut donner one place a part a une curieuse observation de Bietti (1934): les 
globes oculaires etaient recouverts par un pli de la peau, excepte au niveau d'une 
petite zone inferieure de la cornee, qui etait opaque et xerotique; les paupieres etaient 
presentes, mais petites; le bord de la paupiere superieure etait fusionne avec le pli 
cutane; en bas il y avait de petits culs de sac conjonctivaux. 

2. Cryptophtalmie chez les Animaux 

La cryptophtalmie a ete assez souvent observee chez les animaux: Gillet de Grand-
mont (1893, cas bilateral chez le faisan), Bach (1895, cryptophtalmie complete a 
droite, partielle a gauche chez le lapin), van Duyse (1899, cas unilateral chez le pi­
geon), Treacher Collins (1900, cas bilateral chez le poulet), Asayama (1906, 3 cas 
bilateraux et 5 unilateraux en 3 generations chez des souris de la meme souche, he-
redite recessive), Jakob (1920, cas unilateral chez le poulet). Signalons aussi que 
Ingalls et al (1952) ont observe des cas de cryptophtalmie chez des souris, dont la 
mere avait ete soumise a l'anoxie pendant la portee. 

3. Histopathologic 

On connait 17 examens histo-pathologiques de cryptophtalmie: Zehender et 
Manz (1872), Hocquart (1881), Chiari (1883), van Duyse (1889), Bach (1896), 
von Hippel (1900-1931), Golowin (1902), van Duyse (1909), Ginzburg (1911), Onishi 
(1911), Chou (1928), Kallen (1952), Zinn (1955), Fan (1959), Gupta et Saxena 
(1962), Otradovec et Janovsky (1962), Ehlers (1966). 

Au niveau du globe oculaire, la peau, munie de certaines structures acccssoires, 
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comme, par exemple, des glandes sudoripares, ne presente aucune des caracteri-
stiques propres aux paupieres. On ne trouve aucune trace de cils, de glandes de Mei-
bomius, de tarse ou de glande lacrymale. Seuls Hocquart (1881) et van Duyse (1889) 
ont trouve une glande lacrymale rudimentaire, Chiari (1883) et Bach (1896) une 
ebauche de tarse. 

La conjonctive n'existe pas, excepte dans certains cas incomplets ou atypiques 
(Hocquart, 1881; van Duyse, 1909; Muthayya et Ramalingham, 1949). 

Le muscle orbiculaire est generalement present, le releveur de la paupiere supe-
rieure plus rarement (Zehender et Manz, 1872; Chiari, 1883; v a n Duyse, 1889). 
Les muscles oculomoteurs sont exceptionnellement absents. Dans le cas de Gupta 
et Saxena (1962) les muscles droits etaient cependant sousdeveloppes et inseres 3 mm 
en arriere de I'equateur; les muscles obliques etaient absents. Dans les cas de Fan 
(1959) il n'y avait aucun muscle extraoculaire. 

Quant au globe oculaire proprement dit, on peut dire que c'est surtout le segment 
anterieur qui est altere; aucun element normal n'y est pratiquement reconnaissable, 
comme dans le cas de Fan (1959), ou le segment anterieur etait constitue par un 
tissu de granulation, contenant des macrophages lipo'idiques. Le segment oculaire 
est generalement mieux conserve. Le globe oculaire est neanmoins souvent mi-
crophtalme. 

La cornee est remplacee par du tissu fibreux vascularise, adherent a la peau. 
Ce n'est que dans les cas de Hocquart (1881) et de Zinn (1955) qu'elle etait encore 
reconnaissable. Dans ce dernier cas, l'epithelium corneen keratinise etait constitue 
par 6 a 12 couches cellulaires, dont les plus posterieures contenaient de la melanine. 
Cet epithelium formait des prolongements, qui penetraient en coin dans le tissu 
sousjacent. II n'y avait aucune trace de la membrane de Bowman. Le stroma corneen 
etait constitue par un tissu fibro-vasculaire. 

La chambre anterieure est peu profonde ou inexistante. Elle est parfois occupee 
par du vitre. Le trabeculum scleral et le canal de Schlemm peuvent etre absents, ce 
qui explique le developpement d'une hypertension oculaire et d'une buphtalmie, 
comme dans les cas de Gupta et Saxena (1962). 

Le cristallin est rudimentaire et represente par quelques cellules vesiculates 
nucleees. Parfois on ne retrouve que la capsule (Zehender et Manz, 1872; Golowin, 
1902; Gupta et Saxena, 1962) ou meme seulement les fibres zonulaires (Hocquart, 
1881). 

L'iris est generalement absent ou en tout cas a peine ebauche, comme dans les 
cas de Zehender et Manz (1872), Golowin (1902) et Ginzburg (1911). 

Le corps ciliaire est egalement rudimentaire ou absent (Kallen, 1952). On peut 
constater l'absence de muscles ciliaires, mais la presence de proces atrophiques (Gupta 
et Saxena, 1962). II existe parfois un colobome du corps ciliaire et meme du cristallin 
(van Duyse, 1909). II est exceptionnel de trouver un corps ciliaire normal, comme 
dans le cas de Onishi (1911). 

La choro'ide est tantot normale (Zehender et Manz, 1872; Hocquart, 1881; 
Onishi, 1911; Zinn, 1955; Gupta et Saxena, 1962), tantot aplasiee (Chiari, 1883; 
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van Duyse, 1889; Golowin, 1902; Ginzburg, 1911) ou meme absente (Kallen, 1952). 
Otradovec et Janovsky (1962) ont observe un colobome de l'uvee. 
La retine peut etre normale (Zehender et Manz, 1872; Hocquart, 1881; 

van Duyse, 1909; Onishi, 1911; Zinn, 1955; Gupta et Saxena, 1962). Elle est cepen-
dant souvent alteree ou meme absente (Ginzburg, 1911). Elle peut etre rcmplacee 
par du tissu glial (Kallen, 1952). 

Le nerf optique est generalement atrophique et parfois meme absent (Fan, 1959). 
Dans les cas de Zehender et Manz (1872), Zinn (1955), Gupta et Saxena (1962) il 
etait cependant normal. 

4. Pathogenie 

Pour expliquer la cryptophtalmie, on a incrimine trois mecanismes pathoge-
niques differents: 

1. Differentiation ectodermique anormale avec absence secondaire des paupieres par 
suite d'une pression exercee par des brides amniotiques anormales (van Duyse, 1889; 
Jansen, 1912; von Hippel, 1931; Fan, 1959; Stiedl, 1962). Le facteur genetique, 
demontre experimentalement (Asayama, 1906), et les malformations generates, telles 
que l'aplasie des reins et Patresie du larynx, constituent des arguments decisifs con-
tre cette theorie. 

2. Fusion des paupieres (Ankyloblepharon par ankylose) avec obliteration du sac 
conjonctival (symblepharon total) par necrose intrauterine. Cette theorie M a m m a -
toire a ete defendue par Ghiari (1883), par Bach (1896) et dernierement encore par 
Gupta et Saxena (1962). Les arguments que nous avons donnes contre la theorie 
precedente et l'absence constante de cils rendent la theorie infiammatoire egalement 
invraisemblable. 

3. Agenesie palpebrale. Cette pathogenie nous parait cxacte en raison de la nature 
genetique de Paffection. Rappelons a ce propos qu'au debut du 2e mois de la vie em-
bryonnaire les cellules de l'epiblaste et celles du mesoderme sousjacent proliferent 
pour former un repli cutane annulaire, qui constitue l'ebauche des paupieres. Cel-
les-ci se rabattent progressivement vers la cornee, dont l'epithelium se forme a partir 
de l'ectoblaste au stade de 18-21 mm. Les deux replis palpebraux, qui recouvrent 
chacun un sillon, delimitent ensemble une fente, le sac conjonctival, qu'on trouve 
deja chez l'embryon de 16 a 18 mm. La cornee est completement recouverte par les 
paupieres au cours du 3e mois. 

Zehender et Manz (1872) admettent avec raison une absence de formation des 
paupieres avec metaplasie secondaire de l'epithelium de la conjonctive et de la cor­
nee, qui se transforment en un tissu fibreux ou epidermique dans le but de proteger 
le globe. En somme, la cryptophtalmie est la consequence d'un manque de differcn-
ciation et de l'ectoderme et du mesoderme sousjacent, entre le i e r et le 2e mois de 
la vie embryonnaire, du fait d'une inhibition de l'induction exercee par la vesicule 
oculaire. La presence habituelle de l'orbiculaire et moins frequente du releveur de 
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la paupiere superieure n'est pas contre cette theorie, puisque ces muscles sont de 
formation plus tardive et proviennent de masses mesodermiques plus profondes. 

La theorie agenesique est d'ailleurs demontree, nous semble-t-il, par le facteur 
genetique, dont l'intervention ne peut plus faire aucun doute. 

5. Heredite 

Sur 41 cas de cryptophtalmie rassembles dans la litterature on trouve 20 sujets 
du sexe masculin, 16 sujets du sexe feminin et 5 sujets de sexe inconnu. L'affection 
n'a done aucune predilection pour un sexe determine. 

La cryptophtalmie est generalement recessive autosomale. En effet: 
1. La consanguinite des parents est assez frequente (15% des cas): van Duyse 

(1889), Eberhardt (1911), Sinclair (1918), Muthayya et Ramalingham (1949), 
Fan (1959), Gupta et Saxena (1962). 

2. Les manifestations familiales sont nombreuses: Golowin (1902, 2 germains), 
von Hippel (1904, 2 germains), Eberhardt (1911, 2 germains), Avizonis (1928, 3 
germains atteints sur 7, 2 cas bilateraux et 1 cas unilateral), Ashley (1947, frere et 
sceur), Rumyantseva (1947, frere et sceur atteints de cryptophtalmie partielle uni-
laterale), Muthayya et Ramalingham (1949, 3 germains atteints sur 7, 2 cas bila­
teraux et 1 cas unilateral), Dymshyts et Yufit (i960), Gupta et Saxena (1962, 3 ger­
mains atteints sur 9, 1 cas bilateral et 2 cas unilateraux). 

Notons aussi que Fuchs (1889) et Karman (1895) ont observe dans la meme 
fratrie un deuxieme enfant avec des anomalies oculaires differentes. Dans la famille 
de Viallefont et al (1965) la mere presentait une cardiopathie congenitale (com­
munication interauriculaire probable) et l'oncle etait sourd-muet. 

Certaines observations suggerent, en outre, la possibilite d'une heredite dominante. 
Coover (1910) a observe l'atteinte de la mere et de 2 enfants, Magruder (1921) ega-
lement. Goldberg (1912) a meme rapporte 5 cas, repartis a travers 4 generations. 

Un examen cyto-genetique n'a ete fait que dans deux cas de Fraser (1962, 1964), 
dans le cas de Viallefont et al (1965) et dans celui d'Ehlers (1966). Le caryogramme 
etait normal. 

6. Malformat ions Generates Associees 

II faut d'abord faire remarquer que dans les families, ou il existe un ou plusieurs 
cas de cryptophtalmie, le nombre d'enfants mort-nes ou morts en bas age est sou-
vent eleve (Avizonis, 1928; Muthayya et Ramalingham, 1949; Gupta et Saxena, 
1962). 

II faut ensuite insister sur le fait que les cas de cryptophtalmie, ou il n'existe pas 
de malformations generates, sont exceptionnels. 
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Les malformations les plus frequentes interessent la tete, les extremites et les or-
ganes genitaux. 

i . Signes dyscephaliques. Les principaux sont un developpement incomplet de l'os 
parietal avec lacune (van Duyse, 1889; Golowin, 1902), un aplatissement de la bosse 
frontale ou de la tempe (van Duyse, 1889; Fan, 1959), un meningo-encephalocele 
(Zehender et Manz, 1872; van Duyse, 1889; Zinn, 1955), un envahissement de la 
region laterale du front par le cuir chevelu, qui rejoint la region sourcilliere (Chiari, 
1883; Key, 1920; Avizonis, 1928; Gupta et Saxena, 1962; Ehlers, 1966; Sugar, 
1968), une asymetrie de la face (Chiari, 1883; van Duyse, 1889; Golowin, 1902; 
Jusefova, 1928; Viallefont et al, 1965), un bee de lievre (Chiari, 1883; Guttmann, 
1909; Zinn, 1955) avec ou sans fente palatine (Zinn, 1955). 

Les malformations des oreilles sont presque constantes (Chiari, 1883; Fuchs, 1889; 
Karman, 1895; Golowin, 1902; Eberhardt, 1911; Onishi, 1911; Miiller, 1922; Ju­
sefova, 1928; Jauw Soei Han, 1950; Otradovec et Janovsky, 1962; Gupta et Saxena, 
1962; Viallefont et al, 1965). On note surtout des anomalies ou une petitesse des 
pavilions, une implantation basse (Ehlers, 1966), une atresie du conduit auditif 
externe, une soudure du pavilion a la peau du crane et meme une surdi-mutite (Gupta 
et Saxena, 1962). 

Les malformations du nez sont egalement tres frequentes. La racine du nez est gene-
ralement large, affaissee ou aplatie (Zehender et Manz, 1872; Chiari, 1883; Kar­
man, 1895; Blessig, 1900; Schiff, 1901; Golowin, 1902; Newman, 1904; Guttmann, 
1909; Onishi, 1911; Avizonis, 1928; Chou, 1928; Jauw Soei Han, 1950; Gupta et 
Saxena, 1962; Viallefont et al, 1965). On peut observer aussi une entaille au niveau 
de la narine (Gupta et Saxena, 1962) ou une depression en entonnoir au sommet 
du nez (Avizonis, 1928; Fan, 1959; Sugar, 1968). Dans le cas de Viallefont et al 
(1965), l'orince narinaire droit etait oriente en dehors, le gauche en avant et en bas. 

D'autres anomalies sont rares: hydrocephalic (Avizonis, 1928), cyclopie (van Duy­
se, 1909) ou filet lingual court (Gupta et Saxena, 1962). La voute ogivale est plus 
frequente (Viallefont et al, 1965; Ehlers, 1966). 

2. Syndactylie Male ou partielle. Cette anomalie, qui peut interesser aussi bien les 
orteils que les doigts, est la plus constante de toutes: Zehender et Manz (1872), Chiari, 
(1883), Fuchs (1889), Otto (1893), Schiff (1901); von Hippel (1904), Clark (1904), 
Onishi (1911), Key (1920), Miiller (1922), Nichelatti (1927), Jusefova (1928), Thorp 
(1945), Rumyantseva (1947, 2 cas), J auw Soei Han (1950), Kallen (1952), Otra­
dovec et Janovsky (1962), Sugar, (1968). 

3. Malformations des organes genitaux. Ces malformations sont egalement frequentes. 
II s'agit souvent d'un pseudohermaphroditisme, qui peut interesser aussi bien les 
sujets du sexe feminin (Chiari, 1883, absence de vagin; Jusefova, 1928, hypertrophic 
du clitoris avec atresie du vagin; Otradovec et Janovsky, 1962, ovaire droit dans la 
region lombaire, ovaire gauche dans le canal inguinal; Fraser, 1962, 1964, 2 paires 
de sceurs) que les sujets du sexe masculin (Fuchs, 1889; Nichelatti, 1927). Viallefont 
et al. (1965) ont egalement observe un cas avec pseudohermaphroditisme. II y avait 
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un sinus uro-genital; le vagin etait absent, le clitoris hypertrophic. De chaque cote 
du raphe median il y avait deux voussures laterales sans qu'on ait pu dire s'il s'agis-
sait de levres ou de bourses. Les testicules n'etaient en tout cas pas palpables. L'e-
xamen clinique ne permettait done pas de conclure que le sujet etait du sexe mascu-
lin ou au contraire du sexe feminin, mais le caryogramme montrait deux chromo­
somes X et pas de chromosome Y. 

Un developpement insuffisant ou anormal des organes genitaux a ete signale 
par Zehender et Manz (1872), von Hippel (1904), Onishi (1911), Rumyantseva 
(1947, hypoplasie des ovaires), Jauw Soei Han (1950), Gupta et Saxena (1962, testi­
cules non descendus). Un hypospadias a ete observe par Schiff (1901), Kallen (1952), 
Gupta et Saxena (1962). 

D'autres anomalies, qui meritent de retenir l'attention, ont egalement ete si­
gnages : 

1. Arrieration mentale. Elle est relativement frequente (Key, 1920; Avizonis, 1928; 
Kallen, 1952). 

2. Atresie du larynx (Chiari, 1883; Muller, 1922, Viallefont et al, 1965). 
3. Atresie vesicate (Zehender et Manz, 1872). 

4. Atresie de I'anus (Zehender et Manz, 1872; Muller, 1922; Nichelatti, 1927; 
Rumyantseva, 1947; Jauw Soei Han, 1950). 

5. Hernie ombilicale (Zehender et Manz, 1872; Onishi, 1911; Gupta et Saxena, 
1962; Viallefont et al, 1965). 

6. Aplasie ou agenesie renale (Chiari, 1883; un rein etait absent et l'autre rudimen-
taire; Otradovec et Janovsky, 1962; aplasie du rein et de l'uretere a droite; Fraser, 
1962, 1964, 2 cas; Ehlers, 1966, aplasie unilaterale). 

On a aussi signale une separation de la symphyse pubienne, un deplacement de 
Pombilic et des mamelons, des malformations cardiaques (Fraser, 1966). 

Kallen (1952) a observe une indifferenciation des voies optiques. 
On concoit tres bien que les malformations generates graves peuvent causer la 

mort prematuree de l'enfant. 

7. Observat ions Personnel les 

Les parents P. Lutgarde (III. 19) et V. Harry (III. 4) ne sont pas consanguins (Fig. 1). 
lis ont trois enfants. L'aine, V. Luc, est normal. Les deux autres, V. Germaine et V. Patrick, 
presentent un syndrome malformatif avec cryptophtalmie. 

P. Lutgarde, la mere agee de 35 ans, ne presente aucune anomalie oculaire ou generale. 
Son caryotype est normal. 

V. Harry, le pere age de 40 ans, est egalement normal. Son caryotype ne montre aucune 
aberration. 

V. Luc, le frere aine (IV. 5), age de 13 ans, a presente une cryptorchidie congenitale 
gauche, pour laquelle il a ete opere deux fois. Actuellement, le testicule droit est descendu 
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SE n i o i n# i nnooinononooonnu 

H epilepsie 

[ J diabete 

PI pied bot 

J ] cardiopathie 

bee de lievre 

mort dans i e r e enfance 

syndrome malformatif avec cryptophtalmie 

Fig. I. Arbre g£nealogique de la famille V. 

normalement, mais a gauche on palpe le testicule tout a fait en haut, dans le scrotum, a 
la sortie du canal inguinal. II n 'y a pas d'autres anomalies. Les yeux sont normaux. Mais 
a la lumiere des deux observations suivantes, on peut se demander si l'absence de descente 
testiculaire ne revele pas une forme fruste du syndrome malformatif. 

7.1. OBSERVATION I 

V. Germaine (Fig. 2), agee de 8 ans (IV. 6), presente du cote gauche, au niveau de la 
moitie interne de la paupiere superieure, un colobome, d'ou un tegument epidermique se con­
tinue sur le globe oculaire pour s'etendre jusqu 'a la partie superieure de la cornee, ou elle 
est adherente (Fig. 3). A ce niveau il n 'y a ni cul de sac conjonctival superieur, ni point 
lacrymal superieur. La moitie temporale de la paupiere superieure est normale; les cils 
y sont presents; a ce niveau il existe un cul de sac conjonctival. La paupiere inferieure et 
le cul de sac conjonctival inferieur sont normaux. 

La cornee est keratinisee au niveau de son quadrant nasal superieur. En son centre, elle 
presente une zone amincie aux depens des couches superhcielles (depression). Des vaisseaux 
superficiels, par tant du limbe nasal, se dirigent vers cette zone. 

Le globe oculaire, qui ne presente cependant pas d'autres anomalies, se trouve en stra-
bisme interne. II y a une hyperaction du petit oblique. 

La vision est reduite a 1/20. 
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Fig. 3. Symblepharon congenital gauche (obs. I). 
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Uoeil droit et ses annexes sont normaux tant au point de vue anatomique que fonctionnel. 
La vision est de 12/10. 

Examen histo-pathologique du « symblepharon ». Le fragment palpebral est recouvert d 'un 
epithelium pluristratifie, qui est en partie du type epidermique (Fig. 4). II y a une kerati-
nisation localisee discrete. Dans le stroma on trouve des capillaires dilates et une extravasa­
tion sanguine importante, en meme temps que des follicules pileux, des elements glandulaires 

Fig. 4. Symblepharon congenital (obs. I). Epithelium pluristratifie du type epider­
mique avec keratinisation (coloration a l'hematoxyline-eosine). 

du type sudoripare et quelques cellules musculaires striees. II existe une infiltration discrete 
par des cellules rondes. Le fragment presente, en somme, la structure de la peau. 

Le fragment corneen du symblepharon est recouvert d 'un epithelium pluristratifie du 
type conjonctival, ou Ton trouve quelques cellules a mucus (Fig. 5). Dans le chorion il y 
a une infiltration discrete par des cellules rondes. Ce fragment presente la structure de la 
conjonctive. 

Anomalies generates. On note: 

1. Des anomalies de Voreille. Du cote droit, il existe une microtie avec pavilion decolle; 
l'anthelix est deroule, l'helix raccourci et le cartilage plutot mou (Fig. 6). Le meat et le 
conduit auditif externe sont etroits (diametre reduit a la moitie de la normale). Le tympan 
est normal. Du cote gauche, on trouve les memes anomalies encore plus prononcees; le 
pavilion a une forme en entonnoir (Fig. 7). 

2. Un palais ogival avec mauvaise implantation des dents (Figs. 8 et 9). 
3. Un petit colobome de la narine gauche (Fig. 2). 
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Fig. 5. Symbl^pharon congenital (obs. I). Epithelium pluristratifie' du type con-
jonctival avec des cellules muqueuses (coloration a l'hematoxyline-eosine). 

Fig. 6. Oreille droite (obs. I). Fig. 7. Oreille gauche (obs. I). 

4. Une syndactylie partielle du 4e et 5e orteil des deux pieds (Fig. 1 o). 
5. Des anomalies genitales. Les petites levres presentent une forme particuliere. Elles 

sont comme coupees, de sorte que la moitie dorsale est absente. L'anomalie est symetrique 

(Fig- I I ) -

6. L'examen general (Prof. G. Hooft) est negatif. Les radiographies du squelette ne 
montrent pas d'anomalies. 
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Fig. 8. Palais ogival (obs. I Fig. 9. Mauvaise implantation des dents (obs. I). 

Fig. 10. Syndactylie partielle du 4e et 
5e orteil des deux pieds (obs. I). 

Examen cyto-genetique: 

1. Le corpuscule chromatinien de Barr (chromatine sexuelle) est trouve dans 44% des 
cellules de la muqueuse buccale. V. Germaine est done bien du sexe feminin. 

2. Apres culture des fibroblastes de la peau et du fascia lata, nous avons compte les 
chromosomes dans 23 cellules et avons trouve: 

20 (87%) : 2n 
1 (4 %) : 2n 
2 (9 %) : 2n 

46 
45 
44 

La valeur modale de 2n = 46; il n 'y a done pas d'aberration numerique. 
Nous avons, d 'autre part, etudie 7 caryotypes et n'avons pas trouve d'aberration struc-

turale. 
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Fig. 11. Anomalies g^nitales (obs. I). 

En resume, V. Germaine presente, a gauche, un colobome de la paupiere superieure avec 
symblepharon congenital, associe a des malformations generales (anomalies du pavilion 
de Poreille avec retrecissement du conduit auditif externe, palais ogival avec mauvaise 
implantation dentaire, colobome de la narine gauche, syndactylie partielle bilaterale du 
4e et 5e orteil, absence partielle des petites levres). 

7.2. OBSERVATION II 

V. Patrick (Fig. 12), age de 3 ans (IV. 7), presente a droite un symblepharon superieur con­
genital (Fig. 13). La paupiere superieure est aplastique; elle se continue directement par 
une membrane cutanee keratinisee vers la cornee, qu'elle recouvre completement et a la-
quelle elle est adherente. Ce n'est que du cote externe qu 'on trouve un petit bord libre de 
2 m m avec quelques rares cils et un petit cul de sac conjonctival. II n'y a pas de point la-
crymal. 

La conjonctive bulbaire, comme la cornee, presente un aspect sec et xerotique. La 
cornee opaque est plus claire pres du limbe. 

La paupiere inferieure est plus normale, bien que hypoplastique et ectropionnee. Le 
cul de sac conjonctival inferieur existe, ainsi que le point lacrymal. 

Le globe oculaire, dont les dimensions paraissent normales, mais dont les membranes 
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Fig. 14. Cryptophtalmie gauche (obs. II) . 
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internes sont inexplorables, presente des mouvements nystagmoldes. La lumiere est cer-
tainement percue. 

Du cote gauche il existe une cryptophtalmie typique (Fig. 14). II n 'y a pas de sourcils. La 
peau du front passe directement au devant de l'orbite pour se continuer avec celle de la joue. 
II n 'y a aucune trace de fente palpebrale. Au centre de l'orbite il y a une petite preeminence 
au niveau de laquelle on peut palper un globe oculaire de dimensions reduites. II y a une 
perception lumineuse, car la projection d 'une forte lumiere montre un mouvement de la 
peau par contraction de l'orticulaire, qui doit done exister. 

On note des deux cotes le signe oculo-digital de Franceschetti. 
Nous avons incise la peau au niveau de l'orbite gauche et avons decouvert un globe 

oculaire microphtalme, dont le segment anterieur etait directement adherent a la peau, 
de sorte que l'enucleation n 'a pas pu se faire sans amputer le globe de sa partie anterieure. 

Examen electro-retinographique. L ' E R G de l'ceil droit est tout a fait normal: stroboscope 
au xenon de Van Gogh (intensite 4), onde b de 200 y.~V, temps de culmination 68 msec 
(onde br + onde b2), FCF 80. La courbe, donnant revaluation de Pamplitude de l'onde b 
par rapport a la frequence de stimulation, a une allure scotopique et analogue a celle des 
sujets normaux (cf Tab . I ) . 

L ' E R G de l'ceil gauche a ete derive au moyen d'une electrode frontale et d 'une electrode 
placee sur la peau a l'endroit presume de la cornee. Seule l'intensite maximale (4) du stro­
boscope au xenon de Van Gogh donne une reponse evidente, qui est tres subnormale 
(Fig. 15). L'onde bx photopique predomine, bien que l'onde b2 scotopique soit egalement 
presente: onde bx de 40 \JN, temps de culmination 52 msec, onde b2 de 35 JJ.V, temps de 
culmination 93 msec, FCF 70/75. La courbe, donnant revaluation de l 'amplitude de l'on­
de b par rapport a la frequence de stimulation, a une allure photopique et analogue a celle 
des hemeralopes essentiels (cf T a b . I I ) . 

Tab. I 

c/s 

I 

3 

4 

8 

15 

30 

onde 

onde 

b 200 (xV 

b en JXV 

185 

"5 

105 

50 

3° 

20 

/o 

92 

58 

52 

25 

15 

10 

c/s 

I 

4 

10 

12 

35 

40 

65 

T ab. 11 

onde b 40 

onde b en 

35 

35 

3i 

3' 

13 

9 

+ 

l*V 

y.V % 

88 

88 

77 

77 

32 
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Fig. 15. ERG de l'ceil normal et de l'ceil cryptophtalme (obs. II). En bas oeil normal, en haut ceil crypt-
ophtalme. Stimulus a haute intensite. Flash isole et stimulation intermittente. Une petite activity ERG est 

encore detectable. 

Examen histo-pathologique: 

1. Globe oculaire gauche. La sclerotique presente une epaisseur normale, mais il y a de tres 
nombreux vaisseaux dilates. Le corps ciliaire n'est represente que par quelques proces rudi-
mentaires, qui sont le siege d'une importante stase vasculaire et qui sont recouverts d 'une 
double couche cellulaire, l 'une pigmentee, l 'autre non pigmentee (Fig. 16). La choro'ide est 
profondement modifiee. Par endroits, elle est tres peu developpee, au point qu 'au faible 
grossissement on a F impression que F epithelium pigmentaire repose directement sur la 
sclerotique. Ailleurs la choro'ide prend un aspect pseudo-angiomateux; elle y est fortement 
epaissie par la stase vasculaire et par des hemorragies, qui dissocient surtout la supracho-
ro'ide (Fig. 17). II n'y a aucune trace d'iris ou de cristallin. ~\Jepithelium pigmentaire est irre-
gulier et prolifere par places. La re'tine (Fig. 18), est completement decollee et se trouve 
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JUW. 
Fig. 16. Globe oculaire cryptophtalme (obs. II). Proces ciliaires avec stase sanguine 

importante (coloration a rhematoxyline-eosine). 

Fig. 17. Globe oculaire cryptophtalme (obs. II) . D^collement hemorragique de la 
choroide (coloration a rhematoxyline-eosine). 
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Fig. 18. Globe oculaire cryptophtalme (obs. II) . Ratine d£coll6e avec stase sanguine, 
h^morragies et d£g6nerescence partielle du neuro-epithelium (coloration a l'heina-

toxyline-eosine). 

X »* 

^K\ V.. '- V • • jf 
Fig. 19. Globe oculaire cryptophtalme (obs. II) . Retine degeneree et kystique au 

niveau de l'ora serrata (coloration a rhematoxyline-eosine). 
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enroulee dans le vitre. Les cones et les batonnets sont normaux en certains endroits, dege-
neres ou meme absents en d'autres. Les autres couches retiniennes sont normalement con­
stitutes. II y a cependant tres peu de cellules ganglionnaires. On constate une vasodilata­
tion importante, ainsi que des nappes hemorragiques et des depots pigmentaires sur la face 
interne de la retine. Au niveau de l'ora serrata cette derniere est epaissie et presente de nom-
breuses formations kystiques (Fig. 19); la morphologie normale y a completement disparu. 
Des formations kystiques se retrouvent egalement au niveau de la retine ciliaire profonde-
ment remaniee (Figs. 20 et 21). La papille est normale, mais on y trouve des vaisseaux forte-
ment dilates par la stase vasculaire. Le nerf optique parait normal. En dehors de la sclero-
tique on trouve du tissu musculaire et du tissu adipeux avec d'importants foyers hemorra­
giques. 

2. Symblepharon congenital droit. On trouve un epithelium pluristratifie du type epider-
mique. II y a des formations papillaires et de la keratinisation. Par places, repithelium 
est hypertrophique et a sa surface on voit des foyers de degenerescence graisseuse (Fig. 22). 
L'epithelium repose sur un tissu collagene, qui a certains endroits presente une structure 
dense et a d'autres une structure lache. II contient de nombreuses fibres elastiques. Dans 
ce stroma on trouve des foyers d'infiltration lympho-plasmocytaire discrete, de nombreux 
vaisseaux et quelques larges espaces lymphatiques. II y a aussi quelques faisceaux de cellules 
musculaires striees, des glandes mucipares et des glandes de Moll (Figs. 23 et 24). Ges dernie-
res se caracterisent par des acini, constitues d 'une seule couche de cellules epitheliales 
cylindriques, dont l'activite secretaire est certaine, et reposant sur une couche de cellules 
myo-epitheliales fusiformes. Elles se trouvent au voisinage des glandes a mucus et des 
cellules musculaires striees. II n'y a pas de follicules pileux. 

Anomalies generales. On note : 

1. Line dyscephalie: 

a) II y a un aplatissement bilateral de la region parietqfrontale qui est surtout marquee a 
gauche, ou il y a un enfoncement en coup de sabre. L'asymetrie cranienne est evidente. 
La radiographic montre a gauche une lacune parieto-occipitale de 4 cm (Fig. 25). Le trou 
optique droit est bien visible, mais il est impossible de le reperer du cote gauche. II y a un 
certain degre de microcephalic La pneumo-encephalographie montre Fabsence du ven-
tricule lateral gauche; il n 'y a pas de signes d'atrophie corticale. 

b) II existe une asymetrie faciale avec hypotrophie gauche, interessant le squelette aussi 
bien que les parties molles. 

c) II y a des anomalies bilaterales des oreilles (Figs. 26 et 27). Leui implantation est 
basse; les pavilions sont malformes, asymetriques et petits, surtout au niveau de la moitie 
superieure, qui est nettement moins developpee; le conduit auditif externe est retreci; le 
tympan est normal. 

d) Les anomalies du nez sont evidents (Fig. 14): les os nasaux ne sont pas reunis au ni­
veau de la ligne mediane, d'ou aplatissement du nez et elargissement du dos; il y a un sillon 
entre les deux cartilages nasaux (nez bilobe); les orifices nasaux sont retrecis. 

e) II y a des anomalies de la bouche: le palais est ogival surtout au niveau de son tiers 
anterieur et la luette est bifide; on note une implantation anormale des dents avec rotation 
des canines inferieures. 
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Fig. 20. Globe oculaire cryptophtalme (obs. II) . Degen^rescence de la retine ciliaire 
(coloration a I'hematoxyline-eosine). 

Fig. 21. Globe oculaire cryptophtalme (obs. II) . Formation kystique au niveau de 
la retine ciliaire (coloration a I'hematoxyline-eosine). 
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Fig. 22. Symbl^pharon congenital de l'ceil droit (obs. II) . Epithelium epidermique 
hypertrophique avec d6gen£rescence graisseuse superficielle (coloration a l'h£ma-

toxyline-eosine). 

2. II existe une syndactylie partielle entre le 2e et le 3e doigt (Fig. 28). 
3. II y a enfin des malformations uro-genitales (Fig. 29). Le penis est petit et malforme 

(hypospadias). Les testicules sont palpables, mais ils ne sont pas descendus. La pyelographie 
intraveineuse et Furographie ascendante montrent qu 'a droite il y a une aplasie ou en tout 
cas une forte hypoplasie du rein et de l'uretere. 

L'examen general (Prof. C. Hooft) revele un retard psychomoteur important. II y a 
une arrieration mentale evidente; le poids et la taille sont en dessous de la normale. Les 
analyses serologiques et metaboliques sont normales. 

Electro-encephalogramme. On note une activite instable, relativement symetrique et syn-
chrone. Le rythme de base dominant presente une frequence de 4-6 c/s et une amplitude 
de 40-60 (xV. L'activite de l'hemisphere gauche est un peu plus ample. On trouve par mo­
ments quelques ondes pointues au niveau des derivations temporo-occipitales gauches. Cet 
EEG peut etre considere comme normal. 

Lors de la stimulation lumineuse et jusqu 'a une frequence de 12 c/s, on voit une riposte 
occipitale, qui est surtout evidente au niveau des derivations occipitales gauches et qui 
n'est pas decelable au niveau des derivations anterieures. Le cortex reagit de la meme ma-
niere si Ton illumine l'ceil gauche ou si Ton illumine l'oeil droit. Pour une riposte occipitale 
isolee, le temps de culmination est de 85 msec pour l 'onde b, de 125 msec pour l 'onde c et 
de 175 msec pour l 'onde a. 

Examen cyto-genetique : 
1. Le corpuscule chromatinien de Ban (chromatine sexuelle) n'est trouve que dans 1% 

des cellules de la muqueuse buccale et les « drumsticks » seulement dans 0.6% des poly-
nucleaires. V. Patrick est done bien du sexe masculin. 
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Fig. 23. Symblepharon congenital de l'ceil droit (obs. II) . Glandcs de Moll a acti­
vity secretaire (coloration a l'hematoxyline-eosine). 

Fig. 24. Symblepharon congenital de l'ceil droit (obs. II) . Fibres musculaires strides 
et formations glandulaires en dessous desquelles il y a des cellules myo-dpithdliales 

(coloration a l'hematoxyline-eosine). 
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Fig. 25. Radiographic du crane (obs. II) . 

Fig. 26. Oreille droite (obs. II) . Fig. 27. Oreille gauche (obs. II). 
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Fig. 28. Syndactylie partielle entre le 2e et le 3e doigt (obs. II) . 

Fig. 29. Malformations genitales (obs. II) . 
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2. Apres culture des fibroblastes de la peau et du fascia lata, nous avons compte les 
chromosomes dans 87 cellules et avons trouve: 

3 ( 3 %) : 2n = 47 
74 (85 %) : 2 n = 46 

1 ( 1 %) : 2n = 45 
5 ( 6 %) : 2 n = 44 
4 ( 5 %) = 2n = <44 

La valeur modale de 2n = 46; il n 'y a done pas d'aberration numerique. 
Nous avons, d 'autre part, etudie 15 caryotypes, dont 11 ne presentaient aucune aber­

ration structurale. 
Dans les 4 autres nous avons trouve, a premiere vue, une asymetrie entre certains chro­

mosomes homologues des groupes A et B. Cette asymetrie n'interesse cependant pas tou-
jours les memes paires. Pour savoir si elle est statistiquement significative, nous avons fait 
les mensurations suivantes: 

a) La longueur du bras le plus court de tous les chromosomes. 
b) La longueur du bras le plus long de tous les chromosomes. 
c) Les deux mensurations permettent de calculer la longueur totale d 'un chromosome. 
d) Nous calculons ensuite l'indice centromerique (Ic) d'apres la formule de Turpin 

et Lejeune (1965): 
longueur du bras le plus court 

Ic = 
longueur totale du chromosome 

Ge rapport, qui varie de o a 1/2, indique la position du centromere. 
e) Nous calculons enfin la longueur relative d 'un chromosome (L): 

longueur du chromosome etudie 
J_i — 

longueur totale 22 A + X 

le denominateur de ce rapport representant la moitie de la longueur des 44 autosomes + la 
longueur du chromosome X. 

La comparaison entre nos resultats et les chiffres publies par Turpin et Lejeune (1965) 
ne montre aucune difference significative. On peut done conclure que l ' ideogramme de 
notre malade est normal et ne presente pas d'aberration structurale. 

Apres microhemoculture nous avons compte les chromosomes dans 34 cellules et avons 
trouve: 

3 ( 9 %) = 2n = { 4 4 
1 ( 3 %) : 2n = 44 

30 (88 %) : 2 n = 46 

II n'y a done pas d'aberration numerique et l'analyse de 9 caryotypes n 'a pas montre 
d'aberration structurale. 

7 . 3 . EXAMEN IMMUNO-HEMATOLOGIQUE 

Pere V. H. : 
Mere P. L. : 
Fille V. G. 

O/CcDee, 
A^CcDee, 
O/CCDee, 

Cw-/MSMs/Fy (a+) K -
Gw—/NsNs/Fy (a—) K -
Cw—/MsNs/Fy (a—) K -

- P+ 
- P+ 
- P+ 

43 

https://doi.org/10.1017/S1120962300012294 Published online by Cambridge University Press

https://doi.org/10.1017/S1120962300012294


Acta Geneticae Medicae et Gemellologiae 

7.4. DERMATOGLYPHES 

P. Lutgarde. Tous les doigts de la main droite presentent des tourbillons. La main gauche 
presente des boucles cubitales sur le i r , 3 e et 5e doigt; les autres doigts portent des tour­
billons. 

Les deux mains montrent des structures supplementaires dans les regions interdigitales 
de la paume avec des triradius supplementaires. 

Les triradius axiaux se trouvent en position normale (dite t) . 

V. Harry. Les empreintes digitales ont les memes caracteristiques que celles de la fille: 
des tourbillons sur le 2e, 3e et 4e doigt de chaque main et des boucles cubitales sur les autres 
doigts. 

La paume des mains ne presente aucune particularite. U n « vestige » est present dans 
la region hypothenaire de la main gauche. 

V. Luc. Les dermatoglyphes ne presentent aucune particularite. Le triradius axial est 
en position normale (G: atd = 330, D : atd = 350). Les regions interdigitales I I et IV de 
la main droite presentent des boucles avec un triradius supplementaire. Au niveau des 
empreintes digitales nous notons, a la main droite, un tourbillon sur le i r et 4e doigt, une 
boucle radiale tres large sur le 2e et 3e doigt et une boucle cubitale sur le 5e doigt et, a la 
main gauche, un tourbillon sur le 4e doigt, une boucle cubitale sur le 1r, le 3e et le 5e doigt 
et une boucle radiale sur le 2e doigt. 

V. Germaine. Le 2e, 3e et 4e doigt des deux mains presentent des tourbillons, tandis qu'il 
y a des boucles sur les autres doigts. La main droite ne presente aucune anomalie particuliere: 
le triradius axial est en position t. On note aussi la presence d 'un « vestige » (Cummins, 
1961) dans la region hypothenaire. 

Sur la main gauche les triradius b et c ont fusionne: ce phenomene s'observe en cas de 
syndactylie du 3e et 4e doigt. Le triradius axial est en position t et la region hypothenaire 
presente une arche etiree radiale (Fig. 30). 

V. Patrick. II presente une boucle cubitale sur le i r , 2e et 5e doigt de la main droite et 
sur le i r , 2e, 4e et 5e doigt de la main gauche. Le 3e doigt de la main gauche et le 3e et 
4e doigt de la main droite presentent un tourbillon (Fig. 31). 

Les paumes des mains ne montrent aucune anomalie particuliere. Les triradius axiaux 
se trouvent en position normale. La region hypothenaire de la main droite presente une 
boucle radiale. 

Les donnees dermatoglyphiques de tous les membres de la famille sont resumees dans 
le Tab . I I I . 

Conclusions. Chez tous les membres de la famille le nombre de lignes traversers par une 
droite reliant les triradius a-b (Fang T. C , 1951) est tres peu eleve (moins de 50). 

Le triradius axial est toujours en position normale (dite t) . 
Chez tous la frequence des tourbillons est excessive. Trois membres presentent des tour­

billons sur le 3e doigt des deux mains. Ce fait est extremement rare (Dankmeyer, 1934). 
Toute la famille a une intensite totale extremement elevee. La moyenne normale pour 

une femme est 127 et pour un homme 145 (Penrose, 1963). Chez tous l'intensite totale 
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Fig. 30. Dermatoglyphes de la main gauche Fig. 31. Troisieme doigt de la main gauche 
(obs. I). (obs. II) . 

depasse 180. Gette intensite totale elevee est surtout due a un exces de tourbillons, mais 
aussi a la presence de boucles tres larges avec une intensite aussi grande que celle des tour­
billons. 

8. Discuss ion et Conclusions 

Jusqu'a present la cryptophtalmie a ete generalement decrite comme une mal­
formation ophtalmologique plus ou moins isolee. En fait, comme I'etude des cas de 
la litterature et de nos propres observations le montre, elle fait partie d'un syndrome 
malformatif generalise, qui constitue une entite clinique bien determinee. Celle-ci 
se caracterise par quatre symptomes essentiels. 

1) Cryptophtalmie. Elle est le plus souvent bilaterale. II s'agit d'une absence de 
paupieres, qui sont remplacees par un simple revetement cutane, la peau s'etendant 
directement du front a la joue en passant au devant de l'orbite. 

Le globe oculaire existe generalement, mais il est microphtalme et adherent a 
la peau. A I'examen histologique, on trouve que c'est surtout le segment anterieur 
qui est altere, aucun element normal n'y etant pratiquement reconnaissable et la 
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cornee etant remplacee par un tissu fibreux vascularise. Le segment posterieur est 
generalement mieux conserve. 

A cote de la cryptophtalmie typique il y a des formes incompletes ou partielles 
(ablepharon partiel) et des formes abortives (symblepharon congenital de la pau-
piere superieure, associe ou non a un colobome de cette derniere). 

2) Dyscephalie. Les principales anomalies sont un developpement incomplet de 
l'os parietal avec lacune, un aplatissement de la bosse frontale ou de la tempe, un 
meningoencephalocele, un envahissement de la region laterale du front par le cuir 
chevelu, qui rejoint la region sourciliere, une asymetrie de la face, un bee de lievre 
avec ou sans fente palatine, une voute ogivale et des dents mal implantees. 

Les malformations des oreilles sont presque constantes: anomalies ou petitesse des 
pavilions, implantation basse, atresie du conduit auditif externe, parfois surdite (ou 
surdi-mutite). 

Les anomalies du nez sont egalement tres frequentes: racine large et aplatie, de­
pression en entonnoir ou pilosite du sommet, petit colobome de la narine, deforma­
tion narinaire. 

3) Syndactylie, totale ou partielle, interessant aussi bien les orteils que les doigts. 

4) Malformation des organes ge'nitaux: petit penis avec hypospadias et testicules 
non descendus chez les sujets du sexe masculin, hypertrophic du clitoris avec atresie 
du vagin et developpement incomplet des levres chez les sujets du sexe feminin, au 
point qu'on peut parler de pseudo-hermaphroditisme. 

D'autres anomalies, bien que moins constantes, meritent de retenir l'attention: 
arrieration mentale, atresie du larynx, atresie vesicale, atresie de l'anus, hernie om-
bilicale, aplasie renale (generalement unilaterale). 

L'examen cytogenetique a ete normal dans les cas ou il a ete pratique. Si, dans 
ces conditions, on peut eliminer une aberration numerique ou structurale des chromo­
somes, il faut, par contre, admettre une heredite recessive autosomale: 

1) La consanguinite des parents a ete signalee dans pres de 15% des cas. 

2) On connait au moins 10 cas familiaux, ou 2 et 3 germains ont ete atteints, 
sur une quarantaine d'observations publiees. 

Resume 

Le syndrome malformatif avec cryptophtalmie se caracterise par une cryptoph­
talmie ou un symblepharon congenital de la paupiere superieure, une dyscephalie 
avec malformations des oreilles, du nez et de la bouche, une syndactylie, des mal­
formations des organes genitaux et d'autres anomalies moins constantes. 
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SUMMARY RIASSUNTO 

The malformative syndrome wi th cryptoph­
thalmos is characterized by cryptophthalmos or 
congenital symblepharon of the upper lid, dysce-
phalia wi th malformations of the ears, nose 
and mouth, syndactylia, malformations of the 
urogenital organs and other less constant a-
nomalies. 

La sindrome malformativa con criptoftalmo 
e caratterizzata da criptoftalmo o simblefaro 
congenito della palpebra superiore, discefalia 
con malformazioni delle orecchie, del naso e 
della bocca, sindattilia, malformazioni degli or-
gani genitali e altre anomalie meno costanti. 

ZUSAMMENFASSUNG 

Das Missbildungssyndrom mit Kryptophthalmus hat folgende Kennzeichen: Kryptophthalmus 
oder angeborenes Symblepharon des Oberlids, Dyszephalie mit Missbildungen an Ohren, Nase 
und Mund, Syndaktilie, Missbildungen der Genitalien und andere unterschiedliche Anomalien. 

Prof. J . F r a n c o i s , O o g h e e l k u n d e , Ri jksunivers i te i t , D e P i n t e l a a n 115, G e n t , Be lg ium. 
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