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Intrﬂdgctimn

Le status spongieux du systéme nerveux central appar-

tient a un groupe de le;imns non spécifiques. Elle est
caractérisée Surcout par une vacuolisation du tissu ner-
Veux, sans perte neuronale apparente(4).La leucodystro-
phie spongiforme est une manifestation histologigue res-
ultant des altératimns acquises telles gue les encé@ha—
rtopathies hébatiques et certaines formes d‘encé@halmpa—
thies toxiques(4.7.8,11,12); ou des erreurs innées du
me%abalisme des acides aminéé. Un tel aspect morpholo-
glgue a aussi été rappﬂrte#dans certaines formes des
maladies virales telle que la maladie de Creutzfeld-Jga-
kob(1l0) .Le terme de 1la leucodystrophie sroniforme recou-
vre en microscopie optique les différentes altératiﬂns
Gedémateuses d'aspect spogieux et de type vacuolaire ou

bulleux interressant la substance blanche (3).

* Departement de pathologie de 1la Faculte de meédecine,
Université de Tehéran.
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La dégénérescence spongieuse du systeme nerveux centr-
al est une entité nosologique distincte et particulieére
dont la relation anatomo-clinique a été decrite rour la
premi%re fols par Von Bogaert et Bertrand. Cette maladie
est classifiee en trois formes cliniques(1,6):

1} Forme infantile: La plus communément rencontree,cette
forme apparait dans les premiers mois de la vie d'enfan-
ce. Apparemment alerte et gal, l'enfant devient brusque-

ment hypotonique et léthargique; en meme temps i1l vy a

1'arrét du développement psycho-moteur. Au cours de 1'e-
volution, des crises d'hyperextension ressemblant a une
decerébration, se surimposent a une hypotonie générali-
sée. La duree de 1'affection est de deux a quatre ans,

et le tableau terminal consiste en acces d'hyperthermie,
accompagnés de vomissements et d'hypctensions.

2) Forme congeénitale: relativement rare. Les symptomes
apparaissent dans les premiers jours de la vie. Le nouv-
eau-ne devient hypotonique et léthargique avec difficul-
tes de succion et d'agglutination. Le reflexe de Moro
disparait et la mort survient en gquelques scmaines dans
un tableau de respiration de Cheyn-Stokes. Dans cette
forme les lesions spongieuses se trouvent notamment dans
le cervelet et au tronc cerdbral.

3) Forme juvénile: Les symptomes cliniques se manifestent
vers l'age de cing ans et l'évolution se prolonge 3usqu'a
1'adolescence.

L'ocbservation anatcomo-clinigue gue nous rapportons con-
cerne un enfant de sept mois atteint dés le deuxiéme jour
de la vie néontale de troubles de la tonicité et de réf-

iexXes cardinaux.

Le but de cette observation est de rapporter un nouv-
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eau cas de dégénérescence spongieuse familiale de type
congenital qui est une forme rare. Nous essayons dgalem-—

ent de discuter de la pathegénie de cette affection.

Observation

I1 s'agit 4'un nouveau-ne, hospitalise au deuxieme
jour de la vie néonatale pour l'hypotonie et des crises

d . ¢
d'apnee. Signalons que l'accouchement s'est déroulé nor-

malement.
Dans les antécédents familiaux de cet enfant il faut

noter qu'il est la deuxieme fraterie de la famille. Les
parents sont des cousins germains. Le premier enfant,

egalement normal 5 la nalssance, est atteint des troub-
les de la tonicite et des perturbations des réflexes car-
dinaux et a décddé a l‘ﬁge de quatre mols. Trols enfants
d'un oncle maternel auraient décédé d'une affection sem-

blable,

Au status clinique de cet enfant on remargue une hypo-
tonie et une apathie accompagnées de troubles de r&dflex-
es de succion et d'agglutination.

L'évolution clinique est marquée par une progression
d'hypotonie et l'apparition a partir de deuxieme mois
des crises d'hypertoniecs spastiques et cyanotiques.Parmi
les examens paracliniques, la formule sanguine et le LCR
sont normaux. L'électromyographie montre des signes 3d'a-
trophie musculaire infantile d'origine spinale de type
de Werding-Hoffmann et la biopsie musculaire montre une
atrophie neurogeénique. L'évolution de cette affection se
prolonge jusqu'au septicrre mois de la vie, ou l'enfant
meurt de troubles respiratoires.,

Materielles et méthodes:

L'autopsie complete a ete effectuee quelques heures

apres la mort. Des fragments du cerveau ont &té fixes au
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formol 10% pendant trols semaines et des fragments de
visceres au formol 10% pendant 48 heures. L'inclusion a
&té faite en paraffine et les méthodes de coloration
utilisées pour le cerveau sont l'hématéine-éosine (HE),

1'acide periodigque de Schiff{PAS} et Weil,

Examen anatomo-pathologique:

La verification visceérale a revele une hyperemie gén-
eralisee des organes et une broncho-pneumonie d'aspira-
tion.

L'examen neuropathologique a ete effectue sur les pr-
elevements post-mortem du cerveau.

HemisPhEres cerebraux

Les leptomoninges sont fines. La principale lesion
observee a l'examen microscopique est une spongiose de
la substance blanche. Cette spongiose est formee de la
Juxtaposition de vacuoles optiquement vides,ne prenant
aucune coloration, dissociant les fibres myelinisées
(Fig.l) .La substance blanche hemispherique profonde,la
capsule interne, les radiations optiques sont aussi le
siége des lésions spongieuses. Ces ldésions s'etendent
de facon diffuse aux fibres en U. Cette spongiose est
isolee, elle ne s'accompagne d'aucune alteration vascu-
laire, d'aucun signe inflammatoire.

Dans la substance Jgrise on observe de rares petites
vacuoles notamment dans les cinguieme et sixieme couch-
es. Il v a aussi vne gliose astrocytaire diffuse aux
noyaux vesiculaires de type Alzheimer 11. Les ventricu-
les cérebraux sont dilates.

Cervelet:

Les leptomeninges sont fines, les vaisseaux leptome-

ninges sont hyperemie€s,
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Fig. 1: Dégénérescence sponyglieuse. Aspect vacuolaire de

1a substance blanche.

Paraffine - Weil 945 x

La couche granulaire externe du cervelet existe en-

o
core, ce qui Concorde a@vec l'age de l'enfant.Le cCortex

est relativement intact, par contre 1la substance blanche

est le siege d'une démyélinisation et d'une spongiose
massive. La substance bianche adjacente au cortex cdére-
bellieux est relativement bien c&nservée. On observe aus-
si une gliose diffuse de type Alzheimer 1l. Les noyaux
dentlés du cervelet presentent une gliose astrocytaire

intense et une spongiose notable., (Fig.2,3).

L L
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Tronc cérébral:

La spongiose est diffuse et intense et se rencontre
surtout dans les noyvaux des nerfs craniens, les faisceaux
pyramidaux, les faisceaux Qe ~emniscus médian, les fais-
ceaux interpontiques et les novaux pontiques.

Conclusion et discussion:

Il s'agit donc d'un nouveau-né atteint aux premiers
jours de la vie néonatale &§'une encéphalopathie d'dvolu-
tion progressive. Dans son anamnése familiale on relave
+a consanguinité des parents et le fait que les deux fra-
teries sont atteintes probablement de la meme affection,
aussi on note que trois enfants d'un oncle maternel aur-
aient de€cddé d'une maladlie semblable. Les symptdmes cli-
niques, domine€s par 1'hypotonie musculalre, apparalisse-
nt des le deuxiéme jour de la vie et les examens histo-
logiques révelent une spongiose diffuse de 1a substance

~anche du systéme nerveux central,plus accentuee au
cervelet et une gliose astrocvtaire diffuse de type Alz-
heimer 11, En consid€rant cos donndes anatomo-clinigues,
nous concluons qu'il s'agit d'une forme congénitale de
ia leucodystrophie spongiecuse familiale de Von Bogaert

et Bertrand {1).

La leucodystrophie spongieuse est une maladie a trans-
mission autosomale recessive des Jeunes enfants voir des
fiouveaux-nes. C'est une spongiose diffuse du systéme ner-
veux central, accompagnée d'alterations astrocytaires.
(1,5).

Les études ultrastructurales révdlent cue la dédgend- -
rescence sponygiforme correspond aux vacuoles Intra-myeli-
ques(l,2,5). Certains auteurs trouvent unec alicration

des cellules oligodendrogliales (11,12),
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La pathogénie de la dégénerescence sponjieuse demeure
incertaine.

Les etudes ultrastructurales et biochimiques recentes
ont revéled que le facteur principal consiste en une ac-
cumulation excessive du liquide dans le cytoplasme des
astrocytes et dans les lamelles des gaines de myeline.
(1,2,5). La cause premiere de ce processus estSuietta @
discussion. Un certain nombre d'auteurs estiment que c'-
est une altération des activites des astrocytes qui abo-
utit a une de€générescence spongieuse. En effet on admet
gque les astrocytes joueraient un role important dans la
balance liquidienne (5), Les études ultrastructurales

ont déhmntrérque des astrocytes ont un cytoplasme w»ale
et des mitochondries allongeés mesurant jusqu'a 12 micr-
ons (1,2,5); e mgme les etudes biochimigues ont mis en
évidence une diminution ou une abscence de reaction his-
tochimique des ATP.ases mitochonriales (1,5); ce qui
laisse a suggerer que ces anomalies enzymatigues serai-
ent attribuables aux mitochondries anormales des astro-
cytes. Dans le méme ordre des iddes, il faut citer les

E&udes des intoxications expdrimentales chez les animaux.
En effect par des substances telles que 1'Hexachlorophe-
ne (7,9) et acide isonicotiniqgue hydrazide(INH,Is-::-niazid}(z)
on peut provoguer une dégénérescence spongieuse du syst-
Eme nerveux central identique a la maladie humaine.Dans
ces expériences les auteurs constatent la preésence des

astrocytes vacuoles de préférence autours des parois va-
sculaires et des celilules nerveuses(2) et une attesnte

de l'activité de 1'ATP et de la membrane basale vascula-
ire(7). Ainsi pour conclure certains auteurs estiment

gue la leucodystrophie spongieuse est une manifestation

F ; -
histologicue rdsultant des erreurs innees ou des troubl-
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es acauis du métabolisme des acides aminés et dans tout
déscrdre métabolique ou toxique de ce genre il y a une
perturbation du systeme Adenosine-Triphosphate{(4,7).

Ces processus étant, le role des autres facteurs doit
&tre tenu en consideration; ainsi certains auteurs cons-
tatent que la vacoulisation de la myéline est précédée
par une altération cytoplasmique et nucldaire des oligo-
dendroglies{11,12).

Rizzuto et Gambetti (11) ont démontré par injection
intracranienne de l'Actinomycine D chez le rat,une sevé-
¥e inhibition du RNA et de la synthése protéinique, Par
ce moyen ils arrivent & la conclusion gue la vacuolisa-
tion myélinique intervient apres 1'inhibition du RNA des
oligodendroglies et du blocage de la synthése protdini-
gue. Les auteurs souligent aussi l'importance de la syn-
thése protéinique dans la maintenance de la cohesion des
lameliles des gaines de myéline.

Pour terminer nous signalon une forme particuliere ,
d'évolution rapide, ddcrite sous le nom de la leucoence-

phalite aigue spongiforme, chez une femme de 52 ans,at-

teinte d'un cancer de l'ovaire(3).

SUMMARY

A case of familial spongy degeneration of central ner-
vous system 1s reported. Clinical manifestation,histopa-
thologic changes and pathogenesis have been discussed.

The patient is a 7 months old baby who developed ner-
vous disorders as hypotonia and sucking difficulty shor-

+y after birth. From the second month he had hypertonic
-and spastic attacks and finally died in respiliratoy distr-

ess. The baby's parents are close relatives and their fi-
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¥st child had developed similar clinical symptoms and di-

ed at 4 months of age.

Microscopically, pathologic changes incliude spongios-

is of the entire white matter of the central nervous sys-

tem Associated with diffuse glicsis Alzheimer type 1121,

Recent ultrastructural and biochemical studies have

demonstrated unigue feature that are consistent,with the

accumulation of excessive fluid within the astrocytic

cytoplasm and myelin lamellae.

1)
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