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Résumé:
La maladie des exostoses multiples héréditaires est une maladie constitutionnelle secondaire à la mutation des gènes EXT. La 

transformation maligne est exceptionnelle chez l’enfant et rare après 50 ans. Nous rapportons un cas de chondrosarcome secondaire 
du bassin dans la maladie des exostoses multiples héréditaires chez un homme âgé de 64 ans. Le diagnostic de la transformation 
maligne a été évoqué devant l’apparition d’une masse de la région inguinale gauche avec augmentation progressive de son volume. 
Les explorations radiologiques confirment cette hypothèse en montrant une tumeur cartilagineuse de178x151x132 mm avec exten-
sion endo-pelvienne latéro-vésicale gauche et une lyse de la branche ilio-pubienne gauche. Une biopsie chirurgicale a été réalisée. 
L’étude anatomo-pathologique est revenue en faveur d’un chondrosarcome de bas grade de malignité. La prise en charge a été faite 
par une résection carcinologique de la tumeur sans aucun traitement adjuvant. Après deux ans d’évolution, aucune récidive n’a été 
notée.Le risque de transformation maligne des exostoses est estimé à 0,2 %. Cette transformation est plus fréquente au niveau des 
ceintures et du squelette axial. Elle doit être recherchée chez l’adulte périodiquement par scintigraphie ou par IRM. La présence 
d’une coiffe cartilagineuse supérieure à 2 cm est synonyme de malignité. L’éducation des patients est primordiale. Tout changement 
de taille d’une exostose ou l’apparition de douleur doivent faire ramener le patient à consulter.
Mots clés : Exostoses Multiples Héréditaires, Chondrosarcome Secondaire, Sarcome, Gène, IRM.

Abstract: Secondary chondrosarcoma of the pelvis in the disease of hereditary multiple 
exostoses: apropos of a case.
Hereditary multiple exostosis is a constitutional disease secondary to EXT gene mutation. Malignant transformation is exceptio-

nal in children and is rare after 50 years. We report a case of secondary pelvic chondrosarcoma in multiple inherited exostosis in a 
64-year-old man. The diagnosis of malignant transformation was evoked by the appearance of a mass of the left inguinal region with 
progressive increase of its volume. Radiological investigations confirm this hypothesis in a cartilaginous tumor of178x151x132 mm 
with left endopelvic extension and lysis of the left iliopubic branch. A surgical biopsy was performed. The pathological study retur-
ned in  favor of a low-grade of malignancy chondrosarcoma. The management of a carcinological resection of the tumor without 
any adjuvant treatment. After two years of evolution, no recurrence was noted. Consisted of malignant transformation of exostoses 
is estimated at 0.2%. This transformation is more common in the pelvic, shoulder girdle and the axial skeleton. It should be searched 
in adults periodically by scintigraphy or MRI. The presence of a cartilaginous cap more than 2 cm is synonymous with malignancy. 
Patient education is essential. The change in size of an exostosis or the appearance of pain must make the patient to consult.
Key Words: Multiple Hereditary Exostosis, Secondary Chondrosarcoma, Sarcoma, Gene, MRI.
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Introduction 

La maladie des Exostoses Multiples Héréditaires est une mala-
die caractérisée par la prolifération d’excroissances osseuses 

perpendiculaires à la métaphyse et « fuyant » l’articulation à la 
surface des os à ossification enchondrale [1, 2]. Elles peuvent 
êtres pédiculées ou sessiles. L’exostose a une base osseuse en 
continuité avec la corticale et le spongieux métaphysaire. Elle 
est recouverte d’une coiffe cartilagineuse [3].
La maladie des exostoses multiples héréditaires est une mala-
die héréditaire à transmission autosomique dominante débutant 
dans l’enfance [3]. Elle est secondaire à la mutation d’un des 
gènes suppresseurs de tumeurs EXT. Trois gènes ont été identi-
fiés (EXT1, EXT2 et EXT3) et qui sont localisés successivement 
sur les chromosomes 8, 11 et 19 [4, 5]. La mutation de ces gènes 
entraine une disparition de l’activité «tumeur suppressive». Elle 
favorise le développement des exostoses et prédispose au risque 
de transformation sarcomateuse à type de chondrosarcome de 
bas grade de malignité dans 90 % des cas et exceptionnellement 
en un autre type de sarcome [2].
La dégénérescence maligne est exceptionnelle pendant l’en-
fance et rare après l’âge de 50 ans [6]. Nous rapportons un cas 
de transformation maligne chez un homme de 64 ans. 

Observation 
D.A, âgé de 64 ans, est connu depuis l’âge de 9 ans pour des 

exostoses multiples héréditaires. Cette maladie est retrouvée 
également chez trois membres de sa famille (ses deux fils et son 
frère). Un de ses fils a présenté une paraplégie à l’âge de 14 ans 
suite à une compression médullaire par une exostose du rachis 
dorsal. Notre patient a consulté pour une volumineuse masse de 
la racine de la cuisse gauche apparue depuis environ 18 mois 
avec augmentation progressive de son volume. L’examen cli-
nique a retrouvé une tuméfaction importante de la région ingui-
nale gauche (figure 1).

Figure 1. Aspect clinique de la tuméfaction (vue de profil).

Figure 2. Radiographie du bassin, opacité masquant le cadre 
obturateur et la hanche gauche.

Figure 3. Reconstruction TDM en 3D.
Tumeur en forme de chou-fleur.

A : vue de face, B : vue de profil.

Figure 4. IRM du bassin.
A : Coupe axiale, tumeur en hypersignal T2 ; diamètre antéro-postérieure

de la tumeur : 178 mm.
B : Coupe coronale en T2 qui montre l’extension endo-pelvienne

latéro-vésicale gauche à travers l’orifice inguinal.

Le membre inférieur était en attitude vicieuse en rotation ex-
terne. La mobilité de la hanche est perturbée avec une limitation 
de la flexion et de la rotation interne. Des explorations radiolo-
giques ont été réalisées. La radiographie du bassin a objectivé 
une opacité de tonalité calcique en projection de la région ingui-
nale gauche masquant le cadre obturateur, l’extrémité proximale 
du fémur et l’articulation coxo-fémorale gauches (figure 2).

La tomodensitométrie du bassin a retrouvé une tumeur avec 
un aspect en chou-fleur qui se développe à partir du cadre ob-
turateur gauche (figure 3). L’angio-IRM met en évidence une 
volumineuse formation tissulaire cartilagineuse de la racine de 
la cuisse gauche de 178x151x132 mm avec extension endo-pel-
vienne latéro-vésicale gauche à travers l’orifice inguinal et une 
lyse de la branche ilio-pubienne.

A B

Les axes vasculaires iliaques et fémoraux sont refoulés (figure 
4). L’indication d’une biopsie chirurgicale a été retenue du fait 
des modifications cliniques et des aspects radiologiques de la 
tumeur qui sont en faveur de la malignité.

A
B

L’étude anatomo-pathologique de la pièce biopsique a retrouvé 
macroscopiquement un aspect polylobé, blanc-jaunâtre, trans-
lucide par endroits. L’histologie a montré une tumeur cartila-
gineuse composée de lobules de grande taille, séparés par des 
travées fibreuses. La céllularité était variable d’un secteur à 
l’autre avec des remaniements myxoïdes et des calcifications ; 
les chondrocytes étaient pourvues d’un noyau dense, basophile 
avec des irrégularités modérées. Les mitoses étaient absentes. 
Il n’y avait pas de nécrose. Tous ces éléments étaient en faveur 
d’un chondrosarcome de faible grade de malignité (grade I de 
O’NEAL et ACKERMAN). La résection tumorale a été faite en 
collaboration avec un chirurgien urologue. La voie d’abord a été 
centrée sur la région de l’aine gauche et s’est dirigée en bas et en 
dedans pour devenir élective sur la tumeur. Après une dissection 
soigneuse, un plan de clivage a été retrouvé entre la face latérale 
de la tumeur et les vaisseaux fémoraux. L’ouverture du ligament 
inguinal a permis le contrôle des vaisseaux iliaques externes qui 
ont été refoulés en latéral et plaqués contre l’os iliaque. Sur le 
versant médial, le cordon spermatique gauche a été refoulé par 
la tumeur en dedans. La résection de la tumeur a été faite après 
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Figure 5. TDM du bassin de contrôle après 2 ans.
Absence de récidive, la branche ilio-pubienne a été reséquée

avec la tumeur. 

protection des organes endopelviens par un écarteur. La résec-
tion a emporté la branche ilio-pubienne gauche. L’étude anato-
mo-pathologique de la pièce d’exérèse a retrouvé des limites 
de résection saines. Les suites post opératoires ont été simples.
Les contrôles clinique et radiologique (TDM) après deux ans de 
recul ne retrouvent pas de récidive (figure 5). 

Discussion 
La dégénérescence maligne des exostoses multiples hérédi-

taires est exceptionnelle pendant l’enfance et rare après l’âge de 
50 ans. Ochner et al ont retrouvé un âge moyen de diagnostic de 
transformation maligne de 31 ans [7]. Le diagnostic de chondro-
sarcome, chez notre patient, a été posé à l’âge de 64 ans. Cette 
complication peut toucher toutes les localisations mais les cein-
tures pelviennes, scapulaires et le squelette axial représentent 
les sites de prédilections [8]. Ces dernières sont cliniquement 
difficiles à surveiller. Le risque de transformation maligne est 
plus élevé pour les tumeurs en forme de chou-fleur [9]. Pour 
les autres formes, la dégénérescence est plus fréquente dans les 
tumeurs sessiles [9]. Une transformation maligne doit être sus-
pectée sur l’IRM si la coiffe cartilagineuse est supérieure à 2 
cm chez un adulte [2,10,11]. Chez notre malade, la tumeur est 
cartilagineuse dans sa totalité. Une radiographie des exostoses 
profondes se justifie tous les 2-3 ans pour surveiller celles-ci 
[12]. Une fixation scintigraphique intense est hautement sus-
pecte de malignité. Le risque annuel de transformation maligne 
des exostoses multiples est de 0,1 à 0,2 % entre 30 et 50 ans 
[13]. Ce risque est comparable à celui du cancer du sein qui 
est de 0,2 % entre 50 et 60 ans. Sonne -HOLM préconise de 
faire un dépistage comme le dépistage du cancer du sein qui est 
systématique dans de nombreux pays. Ce dépistage est réalisé 
par scintigraphie ou IRM chaque 2 ans chez tout patient porteur 
de la maladie des exostoses multiples héréditaires après l’âge 
de 16 ans ou après fermeture des cartilages de croissance [8]. 
La constatation d’un changement de taille d’une exostose chez 
un adulte par le médecin ou par le patient lui-même ainsi que 
l’apparition d’une douleur doivent faire suspecter une dégéné-
rescence maligne [14]. 

Conclusion 
La dégénérescence maligne des exostoses multiples hérédi-

taires est rare. Notre observation illustre bien la nécessité d’une 
surveillance régulière car l’apparition d’une douleur ou la mo-
dification de taille d’une exostose à l’âge adulte peut être sy-
nonyme d’une transformation vers un chondrosarcome de bas 
grade ou rarement vers un autre type de sarcome. Les exostoses 
des ceintures et du squelette axial et les exostoses sessiles dé-
génèrent plus que les autres. Le pronostic est lié à la résection 
chirurgicale carcinologique avant l’apparition des métastases 
d’où l’intérêt du dépistage des dégénérescences malignes.

Conflits d’intérêts :
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