Article original

ASPECTS CLINIQUE ET SCANNOGRAPHIQUE DE 29 OBSERVATIONS DE

PHACOMATOSES EN GUINEE

A.CISSE, AF. CISSE, A. TOURE, I.S.SOUARE, H. BaH, S. KouroumA, B. CISSE, M. KOULIBALY,
Y. MOREL, M.M. DIABY, S. KONE, M.L. KA BA, M. DOUKOURE

Med Trop2006; 66 : 247-251

RESUME ¢ Les auteursrapportent 29 observations de phacomatoses dont 18 cas de sdérose tubéreuse de Bourneville et 11 cas
de neuro fibromatose de Redklinghausen, obserwes dans le service de neurol ogie du centre hospitalo-universitairede Conakry,
sur une période de 10 ans. Dans cette périod e,les données classiques de la littérature sont retrouvées : fréquence élevée des lésions
dermatologiques évoluées atteignant de volumineuses tumeurs royales, des crises épileptiques sous toutes ses fo rmes et les com-
plicafions dive rses en raison du retarddu diagnostic. Nos résultats soulignent la nécessité de suivi et de surveillance de ces patients
par un examen somatique (neurologique, ophtalmologique) et un examen scannographique dicté par les données diniques.

MOTS-CLES * Phacomatoses - Sclérose tubéreuse de Bourneville - MaladiedeRecklinghausen.

CLINICAL AND TOMOGRAPHIC ASPECTS OF 29 CASES OF PHAKOMATOSIS IN GUINEA

ABSTRACT -« The purpose of this report is to describe 29 cases of phakomatosis including 18 cases of tuberous sclerosis
(Bourneville) and 11 cases of neurofibromatosis (von Recklinghausen) observed over a 10-year period at the Neurology
Department of the Unive rsity Hospital Centre in Conakry, Guinea. Findings during this period were consistent with those das-
sically reported in the literature: high frequency of advanced skin lesions coalescing into massive tumours, occurrence of sei-
zures of all types and development of a wide variety of complications as a result of late diagnosis. Our experience underscores
the need for follow-up and surveillance of these patients by somatic studies based on neurological, ophthalmologic and tomo-

graphic data depending on clinical findings.

KEY WORDS ° Phakomatosis - Tuberous sclerosis (Bourneville) — Neurofibromatosis (von Recklinghausen).

armi les fo rmes cliniques des phacomatoses, la maladie

de Recklinghausen (neurofibromatose) surtout les types
1 et 2 de la scl é rose tubéreuse de Bourneville occupent une
place importante du point de vue épidémiologique (1-9) avec
une incidence estimée a 1/4000 (NFI), 1/40000 (NF2) et entre
1/5000 a 1/10000 pour la scl é rose tubéreuse (8, 10).

En A frique subsaharienne les cas rap p o rtés sont rares
contra i rement au Maghreb (11, 12).

La surveillance des patients souff rant de neurofibro-
matose surtout la NF1, NF2 et la scl érose tubéreuse de
Bourneville est surtout justifiée par le risque d’apparition de
complications variées parfois graves nécessitant la création des
centres plurdisciplinaires.

Nous rap portons I’étude rétrospective de 29 observa-
tions de phacomatoses comprenant 18 cas de scl é rose tubé-
reuse de Bourneville et 11 cas de neurofibromatose de
Recklinghausen surve nues a Conakry entre 1994 et 2004 dans

e Travail du Senice de Neurologe (A.C.,A.F.C., S.K., BC.,YM., MM.D., SK.,
Docteursen médecine), du Service de Chirurgie générale (A.T., Docteur en
médecine), du service de neurologie (LS. S., ? ? ?), du Service de médecine
légdle (H.B., Docteur en médecine), du Service d’anatomie pathologie (M.K.,
?), du Service de néphrologie (M.L.K.B., Docteur en médecine) et du Service
de psychiatrie (M.D., Docteur en médecine), CHU Conakry, Guinée.

e Cornrespondance : A. CISSE, Service de Neurologie, CHU de Conakry, BP
4152, Conakry République Guinée.

 Courriel : mtsoumah@yahoo.fre
« Article recu le 5/08/2005, définitivement accepté le 13/03/2006.

le but d’une réévaluation de cette pathologie du point de vue
clinique et paraclinique.

L’intérét de ce travail réside dans le fait que ces obser-
vations illustrent bien les neuro-ectodemses et la difficulté
diagnostique qu’elles présentent en milieu tropical.

MALADES ET METHODES

Les 29 patients ont été observés entre le 1* janvier 1994
et le 31 décembre 2004 dans le service de neurologie du centre
hospitalo-univessitaire de Conakry. Ce centre est le seul point
du pays pour la prise en charge des patients souff rant d’af-
fections neurol ogiqueschroniques.

Tous les patients ont été inclus dans cette étude selon
I’ orientation sémiologique : maladie de Recklinghausen (11
cas) et scl é rose tubéreuse de Boumneville (18 cas).

Les crnteres d’inclusion de la maladie de
Recklinghausen étaient ceux décrits par Rubeinstein (9) et le
diagnostic a reposé sur la présence d’au moins deux signes
pammi ceux définis par la conférence de consensus du NIH
1988 (13) ; les éléments d’identification de la scl é rose tubé-
reuse de Bourneville répondaient a ceux étiquetés par
Gomez (14, 15).

Tous les patients ont bénéficié d’un examen dinique
comprenant : arbregénéalogique avec examen des parents, des
fréres et sceurs ; chez le jeune paient, la taille, le poids, le péri-
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metre cranien ont été notés. L’examen clinique somatique, neu-
rologique cardiovasculairea été¢ complété par des tests psy-
chomoteurs simples.

Ils ont également bénéficié d’une radiographie du
crane, du rachis, un examen ophtalmologique comprenant
I’ appréciation de I’acuité visuelle, du fond d’ceil, un examen
a la lampe a fente.

Un bilan biologique comprenant NFS, V S, glycémie,
potéinurie des 24 heures : iconogramme sanguin, sérologie
VIH et sérologies syphilitiques VDRL-TPHA a été institué
chez tous les malades, complété au besoin par une recherche
de Plasmodiumfalciparmum.

Un examen tomodensitométrique (TDM cérébrale) a
été réalisé chez tous les malades au moyen d’'un CT-QUICK
980 effectuant des coupes de 5 & 10 mm d’épaisseur, ainsi que
2 enregistrements électroencéphalogaphiques (EEG).

Par ailleurs, a défaut de la biopsie cérébrale non réa-
lisable dans notre service, le diagnostic de 1ésions tumorales
a reposé sur les images scannographiques.

RESULTATS

Vingt-neuf observations de la période d’étude (16
hommes et 13 femmes) répondaient aux cri teresd’indusion,
11 cas, pour la maladie de Recklinghausen et 18 cas pour la
sclérose tubéreuse de Boumeville.

L dge des patients variait de 2 a 42 ans avec un age
moyen de 16,5 ans. Les antécédents familiaux étaient recher-
chés dans les 29 observations. Dans 13 cas, aucune affection

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

Sclérose tubéreuse de Bourn eville

1. Manife s t ations newopsychiques

- Epilepsie 17

- Détéri o ration mentale (dysphonie, tro u bles de la mémoire,
troubles cognitifs avec ralentissement idéique) 14
- Syndromepyramidal 02
- Syndrome extra-pyramidal 02
- Syndrome cérébelleux 01
- Céphalées a type d’hyperension infracranienne 03
2. Manife s tations cutanées 16

- Angiofibromes

3. Syndrome osseux 04
4. Calcificationsintracérébrales 06
5. Lésions viscérales 02
6. Signes ophtalmologiques 08
7. Présence de tumeurs cérébrales 03

Neurofibromatose de Recklinghausen

—_

. Manife s t ations cutanées
(tacles pigmentaires cutanées, simples navi, tumeurs cutanées) 11

S

. Manife s t ations neuwopsychiques
- Epilepsie 02
- Troubles psychiques, débilité mentale, amération mentale 03

3. Signes ophtalmologiques 06
4. Syndrome osseux 02
5. Syndrome endocrinien 01
6. Manife s t ations viscérales et digestives 03
7. Tumeurs cérébrales. 05
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Figure 1 - Patiente dgée de 16 ans souffrant de STB avec angiofi -
bromes de la face.

laissant présager une phacomaose, maladie neuro1ogique ou
psychique n’était signalée dans la famille. Chez 9 paients, le
diagnostic probable de Recklinghausen ou de scl é rose tubé-
reuse de Bourneville a été noté chez un collatéral le plus sou-
vent un frére ou une sceur.

Dans 3 cas, une maladie associant des crises épilep-
tiques avec présence de «bouton sur le corps» a été évoqué
comme cause de déces d’un parent proche laissant présager
une affection neurocutanée chronique ; des troubles psy-
chiques a type d’atteintes des fonctions cognitives et affai-
blissement intellectuel allant d’une amiération mentale
confirmée par une débilité 1égere associée a une dysphonie
étaient présents dans la fratrie de 3 malades.

Chez un ptient, une at rophie ch o rio-rétinienne asso-
ciée a des lésions cutanées a ét¢ identifiée chez un frere.

Les premierssymptomes étaient diagnostiqués appa-
rus avant 2 ans (4 cas) entre 2 et 16 ans (18 cas) et entre 17-
42 ans (7 cas).

Dans notre série, 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 Bourneville. L analyse de la structure
de ces paroxysmes a permis d’identifier la sémiologie cli-
nique : 2 cas de syndrome de West, 3 cas de crises patielles
simples a manifestations sensitivomotrices, 2 cas de crises par-
tielles secondairement généralisées, 9 cas de crises tonico-clo-
niques et crises partielles complexes pour 1 cas.

Parmi les 17 patients présentant des crises épileptiques
7 ont eu un état de mal épileptique dont 5 cas d’état de mal
convulsif, 2 cas d’état de mal a symptomatologie confusion-
nelle.
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Figure 4 - Méningiomes multiples probables. Patiente de 28 ans.

En raison de la sous-médicalisation et du retard dia-
gnostique,la découverte de tumeurs royales a développement
considérble a été notée (Fi g. 3).

Dans cette affection, les tumeurs cérébrales ont été
retraavées chez cinq malades constituées de 4 cas de ménin-
giomes et d’un cas de neurinome probables (Fig. 4, Fig. 5)

B Bl
Figure 3 - Neurofibromatose du membre supérieur gauche.
Histologie : neurofibrome mixoide.

Dans 6 cas sur 7 d’état de mal convulsif, la goutte
épaisse pour la recherche d’hématozoairs et le frottis sanguin
ont mis en évidence Plasmodiumfalciparmm.

Les manife stations cutanées (16 cas/17) étaient consti-
tuées par les angiofibromes, les fibromes péri-unguéaux.

Les 1ésions cutanées comprenaient également une
hypertrophie gingivale diffuse dans 2 cas et des défects de
I’émail dentaire dans 3 cas. Les calcifications intracérébrales
ont été notées dans 6 cas.

Les tumeurs cérébrales re traavées chez 3 patients se
présentaient sous fo rme d’hypodensité, kystique dans un cas
avec absence de fixation au contraste et peu d’cedéme ayant
conduit au diagnostic pro b able d’astro cytome.

Dans la maladie de Recklinghausen les manifestations
cutanées étaient présentes chez 1’ensemble des paients.

Figure 5 - Neurinome de I’acoustique probable.
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Les signes ophtalmologiques se présentaient sous
forme de petites tumeurs nacrées au voisinage de la pupille au
fond d’ceil et parfois des placards d’atrophie chorio-rétinienne.
Chez un patient, il a été recensé un cas de spina bifida et chez
un autre une tumeur rénale a évolution lente.

Quatre patients souff raient de fo rmes graves avec pré-
sence de nombreuses tiches cutanées a retentissement esthé-
tique sévere, p ro bleme psychologique et crises épileptiques
réfractaires, associées aux tumeurs malignes.

EXAMENS ELECTROENCEPHALOGRAPHIQUES

Dans 14 des 18 cas de sclérose tubéreuse de
Bourneville (17 des 18 cas avaient des crises épilleptiques), le
tracé des rythmes theta et delta présente des figures anormales
sous fo rmes de pointes d’ondes de répartition non systémat i-
sées. Dans les 2 cas de syndrome de West, I’'EEG était a type
d’hypsarythmie avec un tracé désorganisé marqué par une dis-
parition du rythme de base et apparition des ondes lentes de
1 a3 c/s avec une amplitude atteignant 200 microvolts. Dans
les deux affections, les tumeurs cérébrales ont été épilep t o-
genes dans presque tous les cas avec des anomalies focalisées
atype d’ondes lentes ou de pointes sans corr élations diniques
et topographiques évidentes.

DISCUSSION

Cette étude rétrospective recense 29 cas de phacoma-
toses, 18 cas de sclérose tubéreuse de Boumevilleet 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 confir-
mation a été€ assuré dans le service de neurologie du centre hos-
pitalo-universitairede Conakry.

Classiquement 1’age de début se situe durant les pre-
mieres années de la vie (79 %) comme nous le notons dans
notre étude, apres 40 ans les observations semblent rares (7,
14, 15, 16, 17, 18).

Les antécédents familiaux et personnels ont permis
d’identifier la présence de «phacomatose» probable chez
16 patients, avec I’existence de paroxysmes convulsifs asso-
ciés a des 1ésions cutanées expliquant le caracterehéréditaire
de la transmission de ces affections. L’entrée dans la maladie
de Recklinghausen et dans la sclérose tubéreuse de Bourneville
est classiquement progressive dans notre séri e.

Cependant, des découve rtes inhabituelles au cours d’un
état de mal épileptique ont été notées chez 8 patients. En réa-
lité, en région tropicale subsaharienne en raison de la sous-
médicalisation, le début de I’affection ne correspond presque
jamais aux premiers consultaions, ce qui explique les retards
dediagnostic.

Ainsi, la date de début des premieres manifestations cli-
niques par rapport aux premiers consultations neuro-psy-
chiatriques, précisée dans 16 cas variait de 18 mois a 5 ans
expliquant I’évolution sévere de cette affection confirmée par
la présence de volumineuses tumeurs royales.
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Dans la neurofibromatose, utilisant les stades de gra-
vité de Aicardi modifiés (8), le stade IV, considéré comme
séver a été re t rouvé chez 4 patients (19).

Les crises épileptiques ont ét€ les premiers signes révé-
lateursdes ces affections et présentes 17 fois sur 18 dans la
sclérose tubéreuse de Bourneville et 2 fois sur 11 dans la mala-
die de Recklinghausen. Cette série souleve la question de la
fréquence des crises épileptiques dans la sclérose tubéreuse de
Bourneville, la littérature faisant état également de 80 % a 90 %
des crises épileptiques avec toutes les formes de manifestations
cliniques (1, 2, 6, 7, 16, 17, 20, 21).

Dans notre séri e, 1a fréquence des états de mal est éle-
vée : 7 cas dans la scl € rose tubéreuse de Bourneville et 1 cas
dans la maladie de Recklinghausen. Sur le plan physiopatho-
logique,il n’existe pas dans la littérat u red’ observations ana-
tomo-cliniques qui discutent les hypotheses path ogéniques sur
la fréquence d’apparition des états de mal épileptique et qui
envisagent le role des pathologes surajoutées en milieu tro-
pical notamment le paludisme. La physiopath ognie des état s
de mal épileptique en général reste encore non entierement élu-
cidée (22).

La présence de tumeurs cérébrales dans ces deux affec-
tions a été notée par plusieurs auteurs. Il est classiquement éta-
bli que la neurofibromatose de type 1 dont le géne nfI est un
gene suppresseur de tumeur situé en 17q12, prédispose aux
astrocytomes pilocytiques du nerf optique alors que le type
NF2 prédispose aux neurinomes du 8¢ nerf cranien, ménin-
giomes, astrocytomes et épendymomes (23-28).

Dans notre série, les tumeurs retrouvées étaient surtout
dominées par les méningiomes (4 cas) et le neurinome (1 cas
probable). Trois astrocytomes prob ables ont été diagnostiqués
dans les cas de scl é rose tubéreuse de Bourneville. Mais 1’ab-
sence d’examen neuro-pathologque dans notre service et les
coupes scannographiques épaisses de 5 a 10 mm associée a
I’inexistence d’imagerie par résonance magnétique limitent la
fiabilité de nos résultats.

Par ailleurs, si dans notre série en raison de la nat ure
spécialisée du service d’étude, de la présence de I’épilepsie 17
fois sur 18 dans la scl é rose tubéreuse de Bourneville et 2 fois
sur 11 dans la maladie de Recklinghausen et de I’existence
d’ autressignes a connotations neuro-psychiatriques (29, 30)
ayant motivé la pratique systématique de la tomodensitomé-
trie cérébrale, nos résultats et ceux d’autres auteurs mettent en
pleine lumiere que les examens complémentaires, y compris
le scanner cérébral, réalisés a titre systématique sont peu re n-
tables pour les malades (31) surtout en milieu tropical ou les
colits de ces explorations sont inaccessibles a beaucoup de
malades. La surveillance et le suivi des patients ont pour objec-
tif I’identifi c ation précoce des complications qui font I’objet
de la prise en charge (32)

La tomodensitométrie cérébrale a été systématique
pour nos malades a la fois du fait de la fréquence chez eux de
I’épilepsie et de troubles neuro-psychiatriques (29, 30) et de
la spécialisation du service. Elle participe au suivi des paients
et de la re cherchedes complications pour une meilleure prise
en charge (32). Cette exploration peut s’avérer cependant peu
rentable (31) surtout en milieu tropical ol son colit est le plus
sou vent inaccessibl e.
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