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Anomalie des membres 



Biométrie conforme 

Poids 275g ( 50ième 300g) 

VT 23cm ( 50ième 23 cm) 

PC 17cm (50ième 17,5cm) 



Hypertélorisme 

 



Oreilles petites et rondes 



Humérus droit 29mm (nle pour 20 SA) 

Radius droit 17mm (nle pour 17 SA) 

Pouce présent 



Humérus gauche 26mm (nle pour 19sa) 

Aplasie radiale 

Pouce présent 1er métacarpe court 



Brachymésophalangie bilatérale 





Anomalie de rotation digestive avec appendice sous hépatique 



Reins en fer à cheval 

Rein droit: normal 

Rein gauche :dysplasique, tubes 

primitifs, plus de blastème, immaturité 

 



Fémurs droit et gauche 26,5mm  18/19sa 

Tibia droit 24mm   19sa 

Tibia gauche 27mm   20sa 



Diagnostics évoqués? 

 



Etude génétique (Lille)  

• Délétion 1q21.1 de novo hétérozygote: 

• Gène RBM8A 

• Etude du gène RBM8A:  

• Variant c.*6C>G hémizygote de signification 

indéterminé fréquent dans la population africaine 

 

• Syndrome Thrombocytopénie Aplasie 

Radiale 

 

  



Syndrome TAR 

• Autosomique récessif 

• 0,42/100 000 (1/100 000 dans orphanet) 

• Thrombocytopénie constante à la naissance qui se normalise à l’âge 

adulte 

• Réduction longitudinale du radius respectant le pouce 

• Possibilité d’atteinte des membres sup dans leur totalité et des 

membres inférieurs, phocomélie 

• Anomalies cardiaques et urogénitales possibles 

• Déficit intellectuel dans moins de 10% des cas, du à des saignements 

intracrâniens 

• Dysmorphie  

– micrognathie, front grand et large et oreilles bas implantées en rotation postérieure 

 



Syndrome TAR : génétique  

• Délétion 1q21.1 (héritée ou de novo) contenant 

le gène d’intérêt RBM8A  

– Isolée n’est pas responsable du syndrome 

 

• Variants des régulateurs du gène RBM8A 
– 2 variants hypomorphiques responsables d’une réduction de la transcription avec 

dimninution de l’expression de la protéïne. 

• variant sur séquence régulatrice 5’UTR  

• Variant dans le 1er intron 

• (Mutation dans la séquence codante) 



Syndrome TAR:diagnostic différentiel 
• Syndrome Holt-Oram 

– syndrome cœur main : pouce absent ou triphalangé, phocomélie 

– Autosomique dominant : mutation du gène TBX5 situé sur le bras long du chromosome 12 (12q24.1). Le gène TBX5 code pour T-

box5, un facteur de transcription régulant l'expression d'autres gènes intervenant dans le développement du coeur et des 

membres. Plus de 85% des individus diagnostiqués cliniquement pour le SHO sont porteurs d'une mutation TBX5. 

• Syndrome de Roberts 
– Atteinte radius péroné 

– Autosomique récessif: mutations du gène ESCO2 (8p21.1), qui code une protéine participant à la cohésion entre chromatides 

soeurs à la phase S. Les mutations de ESCO2 conduisent à un retard de la division, une augmentation de la mort et un défaut de 

prolifération cellulaires. 

• Anémie de Fanconi 
– Anomalie multiple mais membres souvent touchés 

– Autosomique recessif 

• Embryopapthie à la thalidomide 

• Syndrome de Rapadilino 
– acronyme rappelle les principaux signes : RA pour « radial ray defect » (absence de pouces), PA pour « patellae hypoplasia or 

aplasia » (hypoplasie ou aplasie de rotules) mais aussi pour « cleft or highly arched palate » (fente palatine ou palais ogival), DI 

pour « diarrhea » (diarrhée) et « dislocated joints » (luxation articulaire), LI pour « little size » (petite taille) et « limb malformations 

» (malformations des membres) et NO pour « nose slender » (nez long et effilé) et « normal intelligence ». 

– Autosomique recessif 










