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ASPECTS CLINIQUE ET SCANNOGRAPHIQUE DE 29 OBSERVATIONS DE
P H A C O M ATOSES EN GUINÉE
A . CI S S É, A . F. CI S S É, A. TO U R É, I . S. SO UA R É, H. BA H, S. KO U RO U M A, B. CI S S É, M. KO U L I BA LY,
Y. MO R E L, M.M. DI A B Y, S. KO N É, M.L. KA BA, M. DO U KO U R É

Pa rmi les fo rmes cliniques des phacomat o s e s , la maladie
de Recklinghausen (neuro fi b ro m atose) surtout les types

1 et 2 de la scl é rose tubéreuse de Bourn eville occupent une
place importante du point de vue épidémiologique (1-9) ave c
une incidence estimée à 1/4000 (NFI), 1 / 4 0000 (NF2) et entre
1 / 5000 à 1/10 000 pour la scl é rose tubéreuse (8, 1 0 ) .

En A f rique subsaharienne les cas rap p o rtés sont ra re s
c o n t ra i rement au Mag h reb (11, 1 2 ) .

La surveillance des patients souff rant de neuro fi b ro-
m atose surtout la NF1, NF2 et la scl é rose tubéreuse de
B o u rn eville est surtout justifiée par le risque d’ap p a rition de
c o m p l i c ations va riées parfois graves nécessitant la création des
c e n t res pluri d i s c i p l i n a i res. 

Nous rap p o rtons l’étude rétro s p e c t ive de 29 observa-
tions de phacomatoses comprenant 18 cas de scl é rose tubé-
reuse de Bourn eville et 11 cas de neuro fi b ro m atose de
R e cklinghausen surve nues à Conakry entre 1994 et 2004 dans

le but d’une rééva l u ation de cette pat h o l ogie du point de vue
clinique et para cl i n i q u e.

L’intérêt de ce travail réside dans le fait que ces obser-
vations illustrent bien les neuro - e c t o d e rmoses et la diffi c u l t é
d i agnostique qu’elles présentent en milieu tro p i c a l .

MALADES ET MÉTHODES

Les 29 patients ont été observés entre le 1e r j a nvier 1994
et le 31 décembre 2004 dans le service de neuro l ogie du centre
h o s p i t a l o - u n ive rs i t a i re de Conakry. Ce centre est le seul point
du pays pour la prise en ch a rge des patients souff rant d’af-
fections neuro l ogiques ch ro n i q u e s .

Tous les patients ont été inclus dans cette étude selon
l ’ o ri e n t ation sémiologique : maladie de Recklinghausen (11
cas) et scl é rose tubéreuse de Bourn eville (18 cas).

Les cri t è res d’inclusion de la maladie de
R e cklinghausen étaient ceux décrits par Rubeinstein (9) et le
d i agnostic a reposé sur la présence d’au moins deux signes
p a rmi ceux définis par la conférence de consensus du NIH
1988 (13) ; les éléments d’identifi c ation de la scl é rose tubé-
reuse de Bourn eville répondaient à ceux étiquetés par
Gomez (14, 1 5 ) .

Tous les patients ont bénéficié d’un examen cl i n i q u e
c o m p renant : a r b re généalogique avec examen des pare n t s , d e s
f r è res et sœurs ; chez le jeune pat i e n t , la taille, le poids, le péri-
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m è t re crânien ont été notés. L’ examen clinique somat i q u e, n e u-
ro l ogique card i ova s c u l a i re a été complété par des tests psy-
ch o m o t e u rs simples.

Ils ont également bénéficié d’une ra d i ographie du
c r â n e, du ra ch i s , un examen ophtalmologique compre n a n t
l ’ ap p r é c i ation de l’acuité visuelle, du fond d’œil, un ex a m e n
à la lampe à fe n t e.

Un bilan biologique comprenant NFS, V S, g ly c é m i e,
p ro t é i nu rie des 24 heures : i c o n ogramme sanguin, s é ro l ogi e
VIH et séro l ogies syphilitiques VDRL-TPHA a été institué
chez tous les malades, complété au besoin par une re ch e rch e
de Plasmodium fa l c i p a ru m.

Un examen tomodensitométrique (TDM cérébrale) a
été réalisé chez tous les malades au moyen d’un CT- QU I C K
980 effectuant des coupes de 5 à 10 mm d’épaisseur, ainsi que
2 enregi s t rements électro e n c é p h a l ographiques (EEG).

Par ailleurs , à défaut de la biopsie cérébrale non réa-
l i s able dans notre serv i c e, le diagnostic de lésions tumora l e s
a reposé sur les images scannograp h i q u e s .

R É S U LTAT S

Vingt-neuf observations de la période d’étude (16
hommes et 13 femmes) répondaient aux cri t è res d’incl u s i o n ,
11 cas, pour la maladie de Recklinghausen et 18 cas pour la
s cl é rose tubéreuse de Bourn ev i l l e.

L’ â ge des patients va riait de 2 à 42 ans avec un âge
m oyen de 16,5 ans. Les antécédents familiaux étaient re ch e r-
chés dans les 29 observations. Dans 13 cas, aucune affe c t i o n

laissant présager une phacomat o s e, maladie neuro l ogique ou
p s y chique n’était signalée dans la fa m i l l e. Chez 9 pat i e n t s , l e
d i agnostic pro b able de Recklinghausen ou de scl é rose tubé-
reuse de Bourn eville a été noté chez un collat é ral le plus sou-
vent un frère ou une sœur.

Dans 3 cas, une maladie associant des crises épilep-
tiques avec présence de «bouton sur le corp s» a été évo q u é
comme cause de décès d’un parent pro che laissant présage r
une affection neurocutanée ch ronique ; des tro u bles psy-
chiques à type d’atteintes des fonctions cog n i t ives et affa i-
blissement intellectuel allant d’une arri é ration mentale
c o n fi rmée par une débilité légère associée à une dy s p h o n i e
étaient présents dans la frat rie de 3 malades.

Chez un pat i e n t , une at rophie ch o rio-rétinienne asso-
ciée à des lésions cutanées a été identifiée chez un frère.

Les pre m i e rs symptômes étaient diagnostiqués ap p a-
rus avant 2 ans (4 cas) entre 2 et 16 ans (18 cas) et entre 17-
42 ans (7 cas).

Dans notre séri e, les crises épileptiques ont été le pre-
mier motif de consultation et présentes dans 17 cas sur 18 dans
la scl é rose tubéreuse de Bourn ev i l l e. L’ a n a lyse de la stru c t u re
de ces paroxysmes a permis d’identifier la sémiologie cl i-
n i q u e : 2 cas de syndrome de We s t , 3 cas de crises part i e l l e s
simples à manife s t ations sensitivo m o t ri c e s , 2 cas de crises par-
tielles secondairement généra l i s é e s , 9 cas de crises tonico-cl o-
niques et crises partielles complexes pour 1 cas.

Pa rmi les 17 patients présentant des crises épilep t i q u e s
7 ont eu un état de mal épileptique dont 5 cas d’état de mal
c o nv u l s i f, 2 cas d’état de mal à symptomat o l ogie confusion-
n e l l e.

Tableau I - Signes cliniques à la phase de début et d’état .

S cl é rose tubéreuse de Bourn ev i l l e

1. Manife s t ations neuro p s y ch i q u e s
- Epilepsie 1 7
- Détéri o ration mentale (dy s p h o n i e, t ro u bles de la mémoire,
t ro u bles cognitifs avec ralentissement idéique) 1 4

- Syndrome py ra m i d a l 0 2
- Syndrome ex t ra - py ra m i d a l 0 2
- Syndrome cérébelleux 0 1
- Céphalées à type d’hy p e rtension intra c r â n i e n n e 0 3

2. Manife s t ations cutanées 1 6
- A n gi o fi b ro m e s

3. Syndrome osseux 0 4
4. Calcifi c ations intra c é r é b ra l e s 0 6
5. Lésions viscéra l e s 0 2
6. Signes ophtalmologi q u e s 0 8
7. Présence de tumeurs cérébra l e s 0 3

N e u ro fi b ro m atose de Reck l i n g h a u s e n

1. Manife s t ations cutanées 
( t â ches pigmentaires cutanées, simples nævi, t u m e u rs cutanées) 1 1

2. Manife s t ations neuro p s y ch i q u e s
- Epilepsie 0 2
- Tro u bles psych i q u e s , débilité mentale, a rri é ration mentale 0 3

3. Signes ophtalmologi q u e s 0 6
4. Syndrome osseux 0 2
5. Syndrome endocri n i e n 0 1
6. Manife s t ations viscérales et dige s t ive s 0 3
7. Tu m e u rs cérébra l e s . 0 5

Figure 1 - Patiente âgée de 16 ans souffrant de STB avec angiofi -
bromes de la face.
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Dans 6 cas sur 7 d’état de mal conv u l s i f, la go u t t e
épaisse pour la re ch e rche d’hémat o zo a i res et le frottis sanguin
ont mis en évidence Plasmodium fa l c i p a ru m.

Les manife s t ations cutanées (16 cas/17) étaient consti-
tuées par les angi o fi b ro m e s , les fi b romes péri - u n g u é a u x .

Les lésions cutanées comprenaient également une
hy p e rt rophie gi n givale diffuse dans 2 cas et des défects de
l’émail dentaire dans 3 cas. Les calcifi c ations intra c é r é b ra l e s
ont été notées dans 6 cas.

Les tumeurs cérébrales re t rouvées chez 3 patients se
présentaient sous fo rme d’hy p o d e n s i t é , kystique dans un cas
avec absence de fi x ation au contraste et peu d’œdème aya n t
conduit au diagnostic pro b able d’astro cy t o m e.

Dans la maladie de Recklinghausen les manife s t at i o n s
cutanées étaient présentes chez l’ensemble des pat i e n t s .

En raison de la sous-médicalisation et du re t a rd dia-
g n o s t i q u e, la découve rte de tumeurs royales à déve l o p p e m e n t
c o n s i d é rable a été notée (Fi g. 3).

Dans cette affe c t i o n , les tumeurs cérébrales ont été
re t rouvées chez cinq malades constituées de 4 cas de ménin-
giomes et d’un cas de neurinome pro b ables (Fi g. 4, Fi g. 5)
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Figure 4 - Méningiomes multiples probables. Patiente de 28 ans.

Figure 3 - Neurofibromatose du membre supérieur gauche.
Histologie : neurofibrome mixoïde.

Figure 5 - Neurinome de l’acoustique probable.
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Les signes ophtalmologiques se présentaient sous
fo rme de petites tumeurs nacrées au vo i s i n age de la pupille au
fond d’œil et parfois des placards d’at rophie ch o ri o - r é t i n i e n n e.
Chez un pat i e n t , il a été recensé un cas de spina bifida et ch e z
un autre une tumeur rénale à évolution lente.

Q u at re patients souff raient de fo rmes graves avec pré-
sence de nombreuses tâches cutanées à retentissement esthé-
tique sévère, p ro blème psych o l ogique et crises épilep t i q u e s
r é f ra c t a i re s , associées aux tumeurs malignes.

EXAMENS ELECTROENCEPHALOGRAPHIQUES

Dans 14 des 18 cas de scl é rose tubéreuse de
B o u rn eville (17 des 18 cas avaient des crises épilep t i q u e s ) , l e
t racé des rythmes t h e t a et delta présente des fi g u res anorm a l e s
sous fo rmes de pointes d’ondes de répartition non systémat i-
sées. Dans les 2  cas de syndrome de We s t , l’EEG était à type
d ’ hy p s a rythmie avec un tracé désorganisé marqué par une dis-
p a rition du rythme de base et ap p a rition des ondes lentes de
1 à 3 c/s avec une amplitude atteignant 200 microvolts. Dans
les deux affe c t i o n s , les tumeurs cérébrales ont été épilep t o-
gènes dans presque tous les cas avec des anomalies fo c a l i s é e s
à type d’ondes lentes ou de pointes sans corr é l ations cl i n i q u e s
et topographiques évidentes.

D I S C U S S I O N

Cette étude rétro s p e c t ive recense 29 cas de phacoma-
t o s e s , 18 cas de scl é rose tubéreuse de Bourn eville et 11 cas de
la maladie de Recklinghausen durant une période de 10 ans.
Il s’agit de tous les cas certains dont le diagnostic de confi r-
m ation a été assuré dans le service de neuro l ogie du centre hos-
p i t a l o - u n ive rs i t a i re de Conakry. 

Classiquement l’âge de début se situe durant les pre-
m i è res années de la vie (79 %) comme nous le notons dans
n o t re étude, après 40 ans les observations semblent ra res (7,
1 4 , 1 5 , 1 6 , 1 7 , 1 8 ) .

Les antécédents familiaux et personnels ont perm i s
d ’ i d e n t i fier la présence de « p h a c o m at o s e » pro b able ch e z
1 6 p at i e n t s , avec l’existence de paroxysmes convulsifs asso-
ciés à des lésions cutanées expliquant le cara c t è re héréditaire
de la transmission de ces affections. L’entrée dans la maladie
de Recklinghausen et dans la scl é rose tubéreuse de Bourn ev i l l e
est classiquement progre s s ive dans notre séri e.

C ep e n d a n t , des découve rtes inhabituelles au cours d’un
é t at de mal épileptique ont été notées chez 8 patients. En réa-
l i t é , en région tropicale subsaharienne en raison de la sous-
m é d i c a l i s at i o n , le début de l’affection ne correspond pre s q u e
jamais aux pre m i è res consultat i o n s , ce qui explique les re t a rd s
de diag n o s t i c. 

A i n s i , la date de début des pre m i è res manife s t ations cl i-
niques par rap p o rt aux pre m i è res consultations neuro - p s y-
ch i at ri q u e s , précisée dans 16 cas va riait de 18 mois à 5 ans
expliquant l’évolution sévère de cette affection confi rmée par
la présence de volumineuses tumeurs roya l e s .

Dans la neuro fi b ro m at o s e, utilisant les stades de gra-
vité de A i c a rdi modifiés (8), le stade IV, considéré comme
s é v è re, a été re t rouvé chez 4 patients (19).

Les crises épileptiques ont été les pre m i e rs signes révé-
l at e u rs des ces affections et présentes 17 fois sur 18 dans la
s cl é rose tubéreuse de Bourn eville et 2 fois sur 11 dans la mala-
die de Recklinghausen. Cette série soulève la question de la
fréquence des crises épileptiques dans la scl é rose tubéreuse de
B o u rn ev i l l e, la littérat u re faisant état également de 80% à 90%
des crises épileptiques avec toutes les fo rmes de manife s t at i o n s
cliniques (1, 2 , 6 , 7 , 1 6 , 1 7 , 2 0 , 2 1 ) .

Dans notre séri e, la fréquence des états de mal est éle-
vée : 7 cas dans la scl é rose tubéreuse de Bourn eville et 1 cas
dans la maladie de Recklinghausen. Sur le plan phy s i o p at h o-
l ogi q u e, il n’existe pas dans la littérat u re d’observations ana-
t o m o - cliniques qui discutent les hypothèses pat h ogéniques sur
la fréquence d’ap p a rition des états de mal épileptique et qui
e nv i s agent le rôle des pat h o l ogies surajoutées en milieu tro-
pical notamment le paludisme. La phy s i o p at h ogénie des état s
de mal épileptique en général reste encore non entièrement élu-
cidée (22).

La présence de tumeurs cérébrales dans ces deux affe c-
tions a été notée par plusieurs auteurs. Il est classiquement éta-
bli que la neuro fi b ro m atose de type 1 dont le gène nf1 est un
gène suppresseur de tumeur situé en 17q12, prédispose aux
a s t ro cytomes pilocytiques du nerf optique alors que le type
NF2 prédispose aux neurinomes du 8e nerf crânien, m é n i n-
gi o m e s , a s t ro cytomes et épendymomes (23-28).

Dans notre séri e, les tumeurs re t rouvées étaient surt o u t
dominées par les méningiomes (4 cas) et le neurinome (1 cas
p ro b able). Trois astro cytomes pro b ables ont été diag n o s t i q u é s
dans les cas de scl é rose tubéreuse de Bourn ev i l l e. Mais l’ab-
sence d’examen neuro - p at h o l ogique dans notre service et les
coupes scannographiques épaisses de 5 à 10 mm associée à
l ’ i n existence d’image rie par résonance magnétique limitent la
fi abilité de nos résultat s .

Par ailleurs , si dans notre série en raison de la nat u re
spécialisée du service d’étude, de la présence de l’épilepsie 17
fois sur 18 dans la scl é rose tubéreuse de Bourn eville et 2 fo i s
sur 11 dans la maladie de Recklinghausen et de l’ex i s t e n c e
d ’ a u t res signes à connotations neuro - p s y ch i at riques (29, 3 0 )
ayant motivé la pratique systématique de la tomodensitomé-
t rie cérébra l e,nos résultats et ceux d’autres auteurs mettent en
pleine lumière que les examens complémentaire s , y compri s
le scanner cérébra l , réalisés à titre systématique sont peu re n-
t ables pour les malades (31) surtout en milieu tropical où les
coûts de ces ex p l o rations sont inaccessibles à beaucoup de
malades. La surveillance et le suivi des patients ont pour objec-
tif l’identifi c ation précoce des complications qui font l’objet
de la prise en ch a rge (32)

La tomodensitométrie cérébrale a été systémat i q u e
pour nos malades à la fois du fait de la fréquence chez eux de
l ’ é p i l epsie et de tro u bles neuro - p s y ch i at riques (29, 30) et de
la spécialisation du serv i c e. Elle participe au suivi des pat i e n t s
et de la re ch e rche des complications pour une meilleure pri s e
en ch a rge (32). Cette ex p l o ration peut s’av é rer cependant peu
re n t able (31) surtout en milieu tropical où son coût est le plus
s o u vent inaccessibl e.
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