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Introduction 

Décrite pour la première fois en 1992 par G. Moulin, l’atrophodermie linéaire de Moulin 

(ALM) est une entité clinique rare et acquise, apparaissant dans l’enfance ou l’adolescence, 

caractérisée par trois éléments sémiologiques obligatoires : lésions hyperpigmentées, 

atrophiques (mais non scléreuses) et blaschko‐linéaires. Nous rapportons 3 cas d’ALM, dont 

un cas atypique de part l’âge tardif d’apparition et de part sa topographie faciale exclusive.  

Observations  

Le premier cas est celui d’un jeune homme de 16 ans qui présentait depuis 4 ans des lésions 

maculeuses pigmentées et atrophiques sur le tronc (côté gauche), avec une distribution 

linéaire et asymétrique formant un « Y » inversé sur le thorax et un « S » dans le dos. Il 

n’avait aucun antécédent dermatologique et aucun topique n’avait été appliqué. La biopsie 

cutanée révélait une surcharge pigmentaire épidermique et une densité légèrement 

augmentée des fibres de collagène dans le derme. Les anticorps antinucléaires et anti‐DNA 

natifs étaient négatifs. Le tableau clinique et biologique était compatible avec une ALM. 

Aucun traitement n’a été entrepris. Le deuxième cas est celui d’une toute jeune patiente de 8 

ans qui consultait pour des lésions similaires au cas précédent, apparues à l’âge de 5 ans. La 

seule différence était l’atteinte du membre supérieur homolatérale à l’atteinte du tronc. Le 

troisième cas est celui d’un patient de 50 ans qui présentait depuis l’âge de 42 ans une lésion 

temporale gauche blaschko‐linéaire dont les caractéristiques cliniques et histologiques 

étaient similaires aux 2 cas précédents. Dans ces 3 cas, aucune évolutivité lésionnelle n’a été 

observée. 

Discussion 

Ces 3 cas répondent au diagnostic d’ALM selon la définition du Dr. G. Moulin. Depuis 1992, 

moins de 30 cas ont été rapportés dans la littérature. Habituellement les lésions apparaissent 

dans l’enfance (ou l’adolescence) et aucune évolutivité n’a été signalée au long terme. La 

topographie est toujours unilatérale suivant les lignes de Blaschko et touchant surtout le 

tronc (parfois le ou les membres homolatéraux). L’originalité du 3ème cas tient à l’apparition 

tardive à l’âge adulte et l’atteinte stricte du visage. Cette topographie lésionnelle d’ALM n’a, 

à notre connaissance, jamais été publiée. Un cas d’ALM avec atteinte exclusive de la nuque a 

été rapporté récemment. L’existence de l’ALM est actuellement controversée. Une variante 

clinique de la sclérodermie (ou morphée) linéaire pourrait être discutée. Mais cette dernière 



diffère de l’ALM par la présence d’une fibrose dense du derme. L’atrophodermie 

idiopathique de Pasini et Pierini représente un autre diagnostic différentiel mais les lésions 

ne suivent jamais les lignes de Blaschko. La pathogénie de l’ALM demeure inconnue et 

l’ensemble des cas décrits sont sporadiques. Un mosaïcisme causé par une mutation post‐

zygotique à un stade précoce du développement embryonnaire expliquerait la distribution 

blaschko‐linéaire de cette entité.  

Conclusion  

Nous rapportons ici 3 cas d’ALM dont le premier cas d’ALM avec atteinte isolée du visage 

chez un adulte. Ces trois nouveaux cas observés en moins de trois ans dans une consultation 

hospitalière suggèrent que l’ALM est plus fréquent que ne le laissent à penser les quelques 

dizaines de cas publiés.  
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Introduction 

Les rickettsioses sont émergentes en Europe. Au delà du pourtour méditerranéen, les 

rickettsioses à tique autochtone ne sont pas rares chez l’enfant, notamment l’infection à 

Rickettsia slovaca. Nous en rapportons un nouveau cas qui illustre les particularités 

épidémiologiques et cliniques de cette infection.  

Observations 

Une petite fille de 9 ans était adressée en dermatologie courant avril 2008 pour suspicion 

d’érysipèle de la face évoluant depuis 48 heures. Elle n’avait aucun antécédent. Un œdème 

asymétrique était apparu dans un contexte de céphalées fébriles et de vertiges. L’examen 

clinique notait un placard érysipéloïde de l’hémiface gauche, associé à une adénite 

inflammatoire jugulocarotidienne homolatérale. L’examen du cuir chevelu montrait deux 

escarres nécrotiques d’inoculation entourée d’un halo érythémateux. Le syndrome 

inflammatoire biologique était modéré. Les sérologies répétées pur la maladie de Lyme était 

négative. Une séroconversion pour les rickettsioses était objectivée. Le diagnostic de 

dermohypodermite bactérienne secondaire à un TIBOLA était évoqué. Une antibiothérapie à 

large spectre était débutée du fait du risque de fasciite nécrosante. Elle était relayée par 10 

jours de doxycycline. L’évolution était marquée par une guérison rapide mais la persistance 

d’une asthénie prolongée, de céphalées intenses et d’une alopécie séquellaire aux sites des 

morsures de tique.  

Discussion 



La présence d’une escarre d’inoculation du cuir chevelu, associée à des adénopathies 

cervicales dans un contexte fébrile doit faire évoquer le syndrome TIBOLA (tick‐borne 

lymphadenopathy) qui est à considérer comme une maladie infectieuse émergente de 

l’adulte comme de l’enfant (1). Même si les manifestations cutanées sont souvent au premier 

plan, les rickettsies sont responsables de manifestations systémiques du fait de leur tropisme 

endothélial et de la vascularité qu’elles induisent. Cette infection est provoquée par 

Rickettsia slovaca, inoculée par les Dermacentor au niveau du cuir chevelu, 

vraisemblablement du fait de leur préférence pour les animaux à poils longs (2). La 

recrudescence de cette infection est saisonnière avec un pic de fréquence en avril. La tique 

qui joue le rôle de vecteur et de réservoir est ubiquitaire en Europe et en Asie, dans les zones 

forestières. Le test sérologique de référence basé sur l’immunofluorescence indirecte ne 

permet pas de différentier les espèces de rickettsies à l’intérieur de chaque groupe. Le 

prélèvement le plus rentable serait la biopsie d’escarre pour mise en culture et PCR, puisque 

l’escarre est le site de multiplication des rickettsies. Il est néanmoins délicat à réaliser compte 

tenu du profil pédiatrique de l’infection et du caractère hyperalgique des lésions. Le 

traitement de référence fait appel à la doxycycline ou aux macrolides pour une durée de 7 

jours ou 2 jours après l’apyrexie. 

Conclusion 

La triade fièvre, escarre d’inoculation du scalp, adénopathie cervicale doit faire évoquer le 

syndrome TIBOLA et débuter une antibiothérapie par doxycycline. 
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Introduction 

Les dermatoses bulleuses auto‐immunes de l’enfant et de l’adolescent sont rares. Si la 

dermatite herpétiforme et la dermatose à IgA linéaires sont classiquement évoquées, d’autres 

étiologies sont à connaître : pemphigoïde cicatricielle vulvaire, pemphigus paranéoplasique 

et pemphigus à IgA (1).  

Observations 

Une fillette de 8 ans était adressée en dermatologie pour une éruption pustuleuse du cuir 

chevelu et des extrémités, d’apparition récente. Un épisode similaire avait spontanément 

régressé 2 mois auparavant. Les lésions élémentaires, pustuleuses, prédominaient sur le front 

et le cuir chevelu. D’autres lésions en cocarde et à disposition acrale étaient observées. L’état 

général, conservé, allait à l’encontre du diagnostic d’impétigo streptococcique. L’hypothèse 

d’un accès d’érythème polymorphe post‐infectieux était rapidement écartée devant 

l’extension des lésions. Des pustules et des bulles recouvraient l’ensemble du tégument, ainsi 

que les muqueuses orales et génitales. Le bilan biologique ne montrait pas de syndrome 

inflammatoire, mais une discrète hyperéosinophilie à 1370 PNE/mm3. L’examen histologique 

montrait une pustule intra‐épidermique avec présence de polynucléaires éosinophiles. Le 



diagnostic de pemphigus à IgA ou pustulose à IgA intra‐épidermiques était retenu devant la 

présence à l’immunofluorescence directe de dépôts d’IgA au niveau des membranes 

kératinocytaires. Ces mêmes anticorps étaient retrouvés en immunofluorescence indirecte. 

L’unique cible antigénique des anticorps objectivée en immunotransfert à partir d’un extrait 

de protéines épidermiques en conditions natives correspondait à la desmocolline 1. Cette 

réactivité disparaissait en conditions dénaturantes. L’évolution était favorable sous dapsone 

sans rechute à un an de suivi.  

Discussion 

Le pemphigus à IgA est une entité rare, exceptionnellement décrite chez l’enfant (3), et dont 

la définition nosologique est controversée. Sa présentation clinique est très différente des 

pemphigus vulgaire ou foliacé même si le marquage en « maille de filet » autour des 

kératinocytes est typique. L’infiltrat de polynucléaires neutrophiles responsables d’abcès 

intra‐épidermiques ou sous‐cornés, peut supposer une continuité avec les dermatoses 

neutrophiliques comme en témoignent les synonymes de cette maladie : pustulose sous‐

cornée à IgA ou dermatose neutrophilique à IgA intra‐épidermiques. Il faut savoir évoquer 

ce diagnostic, même chez l’enfant, l’évolution étant souvent favorable sous dapsone. Les 

cibles antigéniques sont les cadhérines desmosomales avec notamment la desmocolline 1 (2). 

L’épitope reconnu étant conformationnel, l’immunotransfert ne permet pas toujours de 

définir la cible antigénique (2). Dans notre cas, la négativation de l’immunotransfert en 

conditions dénaturantes confirme bien ce caractère conformationnel de l’épitope 

antigénique.  

Conclusion 

Cette deuxième observation rapportée de pemphigus à IgA de l’enfant précise les 

caractéristiques cliniques et immunologiques de cette affection, dont il faut garder à l’esprit 

le très bon pronostic sous traitement anti‐inflammatoire.  
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Introduction 

La kératose pilaire rouge (KPR) de l’enfant bien que fréquente en pratique courante est mal 

décrite dans la littérature. Nous rapportons l’observation de 4 patients présentant un tableau 

de KPR d’apparition précoce, d’aspect profus et d’évolution stéréotypée.  

Observations 

4 enfants (3 garçons, 1 fille) d’âge moyen de 2 ans (10 mois à 3 ans) consultaient pour une 

éruption évoluant depuis les premiers mois de vie (4 à 10 mois). Il existait un terrain 

atopique familial dans 3 cas (eczéma) et personnel dans 1 cas. Une sécheresse cutanée était 

notée chez le père dans 3 cas. L’éruption était faite de lésions papuleuses, folliculaires, 

érythémateuses et profuses des joues, des faces latérales des bras et des cuisses et des faces 

d’extension des avant bras et des jambes. Les plis de flexion étaient épargnés. Un patient 



avait une atteinte des fesses. Il n’y avait aucune évolution atrophiante ni dépilation. Les 

lésions étaient stables dans le temps mais avaient tendance à devenir plus rouges en cas de 

chaleur. Des lésions d’eczéma craquelé étaient associées chez un patient au niveau du tronc. 

Ces lésions étaient asymptomatiques, il n’y avait en particulier aucun prurit. 2 patients 

avaient présenté plusieurs épisodes de folliculites des membres résolutifs sous traitement 

antiseptique. L’examen clinique était sans particularité par ailleurs. Tous les patients avaient 

consulté au moins 3 médecins différents pour cette éruption et le diagnostic était soit 

sécheresse cutanée soit plus souvent eczéma. Différents traitements par émollients, savon 

surgras, dermocorticoïdes, antihistaminiques et corticoïdes oraux avaient eu peu ou pas 

d’efficacité. Le traitement à base d’urée (5 à 10%) a été partiellement efficace dans 1 cas, le 

Propylacticare® (sur une surface limitée) a permis une amélioration chez 2 patients. Après 

un an de suivi les lésions étaient moins érythémateuses et plus discrètes chez 3 patients sur 4.  

Discussion 

La kératose pilaire simple est une pathologie fréquente de l’enfant dont le début survient 

dans la première décade dans 50% des cas (1) et qui le plus souvent guérit spontanément à 

l’adolescence (2). Deux formes cliniques particulières se distinguent : la kératose pilaire 

atrophiante où existent souvent une transmission autosomique dominante, une atrophie 

cutanée cicatricielle et une dépilation et la KPR. La KPR donne classiquement une atteinte 

symétrique des faces d’extension des membres, avec respect des plis, les fesses et le visage 

pour les formes les plus extensives. Elle se traduit par de petites élevures kératosiques 

érythémateuses centrées par un follicule pileux. Il existe des formes familiales (transmission 

sur un mode autosomique dominant). Les données dans la littérature sont rares, notamment 

en terme de prévalence. La seule série concerne 27 patients (3) avec un âge moyen de 

survenue de 5 ans, une prépondérance masculine et l’association à une dermatite atopique 

dans 11% des cas. Nos 4 cas sont remarquables par l’âge de début précoce et l’étendue des 

lésions qui ont fait errer le diagnostic et l’évolution rapidement favorable. L’association à une 

folliculite n’avait jamais été décrite. Les soins locaux kératolytiques (urée, acide lactique, 

propylène glycol) sur des surfaces limitées du fait du risque d’intoxication peuvent 

permettre une amélioration de la symptomatologie.  
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Introduction 

Les formations hamartomateuses eccrines (naevus organoïdes eccrines) sont des lésions 

pédiatriques rares. Cependant, plusieurs formes cliniques et histologiques ont été décrites 

dans la littérature : naevus eccrine « classique », hamartome angio‐eccrine et naevus eccrine 

mucineux. Ces lésions sont caractérisées par une augmentation en taille et en nombre de 

glandes sudorales eccrines matures dans un stroma variable. Il existe souvent une 

hyperhidrose en regard de la lésion et parfois des douleurs (hamartome angio‐eccrine).  

Observations 

 Nous rapportons le cas d’une lésion hamartomateuse diagnostiquée chez une fille de 9 ans, 

présente et stable depuis l’âge de 1 an. La lesion était nodulaire, asymptomatique, rosée, 

située sur la fesse droite. Histologiquement, la lésion était biphasique, constituée d’une partie 

épithéliale et d’un stroma angiomyxoïde abondant. La composante épithéliale était faite de 

travées ramifiées de petites cellules éosinophiles contenant de rares structures canalaires, à 

lumière bordée d’une cuticule éosinophile. Les cellules épithéliales exprimaient la kératine 14 

mais pas la kératine 17 ou l’EMA. Les strucutres canalaires étaient ACE et kératine 77 

positives. La K77 est spécifique des cellules luminales du canal excréto‐sudoral eccrine.  

Discussion 

L’aspect histologique et immunohistochimique était évocateur d’une lésion hamartomateuse 

d’origine eccrine, originale, constituée de structures eccrines de morphologie anormale, et 

non pas d’une augmentation en nombre ou en taille de glandes eccrines normales comme 

dans les naevus eccrines décrits jusqu’à présent. Le stroma angiomyxoïde rappelait le stroma 

vasculaire de l’hamartome angio‐eccrine mais également les dépôts myxoïdes abondants 

entourant les pelotons sudoraux des naevus eccrine mucineux. Le caractère asymptomatique 

et non douloureux était également inhabituel pour une formation hamatomateuse eccrine.  

Conclusion 

Nous proposons le nom de nevus eccrine à stroma angiomyxoïde pour cette lésion originale 

dans le spectre des hamartomes eccrines.  
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Introduction 

Nous rapportons l’observation d’une enfant de 8 ans adressée pour dermatite atopique 

érythrodermique lichénifiée. L’examen retrouvait un semis de petites papules homogènes 

couvrant le tégument évoquant le diagnostic de lichen nitidus, confirmé par l’histologie. Il 

s’agit du premier cas rapporté de lichen nitidus (LN) de l’enfant sous une forme 



érythrodermique.  

Observations 

Une enfant de 8 ans était adressée pour l’aggravation progressive depuis 18 mois d’une 

dermatose chronique prurigineuse sèche. Le diagnostic initial porté était celui de dermatite 

atopique diffuse tardive. Elle n’avait pas d’antécédent de dermatite atopique ou d’autre 

manifestation d’atopie. Il n’existait pas de diathèse atopique familiale. L’examen visuel à 

distance montrait une xérose sèche finement desquamative couvrant l’ensemble du 

tégument, remontant au visage et cuir chevelu. L’examen attentif proche, après ablation des 

squames superficielles par crème émolliente, révélait un semis régulier de petites papules 

brillantes rosées de 1 à 2 mm de diamètre très finement kératosiques. Les papules confluaient 

en de grandes nappes continues couvrant tout le tégument y compris faces latérales du 

visage et cuir chevelu. Il n’existait pas d’anomalie muqueuse et unguéale. Le diagnostic de 

lichen nitidus était suspecté. La biopsie cutanée d’une papule révélait un infiltrat 

lymphohistiocytaire au sommet des papilles parfois mêlé à des cellules géantes épithélioïdes, 

associé à un épiderme atrophique et des corps de nécrose de l’assise basale, typiques de 

lichen nitidus. La patiente était traitée par l’association dermocorticoïdes et acitretine 0.5 

mg/kg/j avec début d’amélioration après un recul de 3 mois.  

Discussion 

Le lichen nitidus est une dermatose chronique inflammatoire rare, d’étiologie inconnue, 

affectant l’enfant et le jeune adulte. Le diagnostic est évoqué devant un aspect sémiologique 

très particulier caractérisé par un semis de papules monomorphes de 1 à 2 mm de diamètre, 

rosées, brillantes. Dans la grande majorité des cas le LN a une topographie préférentielle 

pour le tronc, les extrémités et les organes génitaux. De rares observations font état de LN 

diffus, mais non erythrodermiques, chez l’enfant [1,2]. Notre observation est originale par la 

présentation érythrodermique du LN sans renforcement focal particulier, et l’extension à la 

face et le cuir chevelu, régions habituellement épargnées. Les érythrodermies de l’enfant sont 

principalement représentées par la dermatite atopique, le psoriasis, plus rarement par le 

pityriasis rubra pilaire. A notre connaissance, aucun cas de LN érythrodermique n’a à ce jour 

été rapporté. 

Le caractère érythrodermique de l’éruption rendait le diagnostic visuel difficile dans notre 

cas et explique l’errance diagnostique. La fine desquamation superficielle empêchait 

partiellement la bonne visualisation de la lésion élémentaire. Le prurit associé amenait avant 

tout à évoquer une xérose atopique lichénifiée à renforcement folliculaire. 

Conclusion 

Le lichen nitidus représente une nouvelle cause potentielle d’érrythrodermie de l’enfant.  

Référence 

[1] Kim IC. Two cases of generalized lichen nitidus treated successfully with narrow‐band 

UV‐B phototherapy. Int J Dermatol. 2006. 45(5):615‐7 

[2] Al Mutairi N. Generalized lichen nitidus. Pediatr Dermatol. 2005. 22(2):158‐60  

 

 

Un ʺhémangiome infantileʺ résistant au propranolol   
Adenis‐Lamarre E*(1), Boralevi F(1), Vergnes P(2), Deminiere C(3), Labreze C(1) 

(1)Dermatologie, (2)Chirurgie, Hôpital des Enfants, (3)Anatomie pathologique, Hôpital 

Pellegrin, Bordeaux, France  

 



Introduction 

L’efficacité du propranolol dans les hémangiomes infantiles a été rapportée en juin 2008 (1). 

Ce traitement a suscité un grand engouement dans la communauté médicale, cependant il 

faut se garder de toute prescription hâtive devant une suspicion d’hémangiome sous‐cutané. 

Nous rapportons une observation où la prescription de propranolol a retardé la prise en 

charge d’une tumeur maligne.  

 

Observations 

Un nourrisson développait à 3 semaines de vie une masse latérocervicale droite de coloration 

bleutée, augmentant progressivement de taille. A 2 mois de vie, une échographie‐doppler 

montrait un syndrome de masse bien limité, assez homogène, hypervascularisé, contenant 

des calcifications, interprété comme un hémangiome infantile. L’IRM des parties molles du 

cou confortait le diagnostic échographique. Un traitement par propranolol, 2 mg/kg/j était 

débuté, ce qui, d’après la famille, avait ralenti l’expansion de la tumeur, mais n’avait pas 

entrainé sa régression. Quatre mois plus tard, les parents consultaient dans notre Unité 

devant l’inefficacité du traitement. Cliniquement, il existait une volumineuse masse bilobée, 

latérocervicale droite, rénitente, non compressive, peu évocatrice d’un hémangiome infantile. 

Une exérèse chirurgicale était effectuée devant le caractère suspect de la lésion. L’analyse 

histologique montrait un ganglioneuroblastome nodulaire compliqué de métastases 

ganglionnaires en péri‐tumoral et au niveau du ganglion cervical para‐rachidien. Le bilan 

d’extension initial était en faveur d’une atteinte localisée. Le scanner 

thoracoabdominopelvien réalisé 2 mois après l’exérèse ne retrouvait pas d’argument en 

faveur d’une récidive locale ou distale. Une surveillance échographique était décidée.  

Discussion 

Chez le nourrisson, il existe de nombreux diagnostics différentiels des hémangiomes de la 

région cervico‐faciale: les malformations lymphatiques macro et microkystiques, les 

tératomes, les kystes dermoides et les neuroblastomes….Chez cet enfant, plusieurs éléments 

atypiques auraient du attirer l’attention. Premièrement, l’évolution clinique était compatible 

au départ avec un hémangiome mais l’augmentation de volume sous propranolol aurait du 

rapidement alerter le clinicien. En effet, le propranolol entraîne dans 100% des cas une 

réponse thérapeutique plus ou moins complète dans les hémangiomes infantiles (2). 

Habituellement une régression de 50% de la tumeur ou plus est observée après 2 mois de 

traitement (2). Deuxièmement, sur le plan radiologique, la présence de calcifications était 

inhabituelle pour un hémangiome, ou une malformation vasculaire à cet âge. Devant une 

tumeur sous‐cutanée du nourrisson, l’interrogatoire et l’examen clinique ont toute leur 

importance, l’imagerie par échographie‐doppler voire IRM peut être utile, mais doit être 

interprétée par des équipes expérimentées, car dans le cas de ce nourrisson, l’imagerie a 

montré ses limites et a égaré le diagnostic. Finalement, seule, la biopsie ou l’exérèse 

permettent dans les tumeurs sous‐cutanées de confirmer la nature de la lésion.  

Conclusion 

Tout nodule sous‐cutané bleuté acquis au cours des premières semaines de vie n’est pas 

forcément un hémangiome capillaire infantile, au moindre doute une biopsie chirurgicale ou 

une exérèse doit être proposée. Chez un nourrisson, la prescription de propranolol doit être 

bien pesée, et dans tous les cas une « non‐réponse » à ce traitement doit faire envisager une 

erreur de diagnostic.  
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Introduction 

La Trichothiodystrophie (TTD) est une forme de dysplasie pilaire rare dont la 

physiopathologie reste encore actuellement inconnue. Son diagnostic repose sur un examen 

trichologique histologique en microscopie par lumière polarisée et permet une prise en 

charge spécialisée pluridisciplinaire. 

Nous rapportons le cas d’une petite patiente porteuse de cette affection.  

Observations 

Une Fillette de 30 mois adoptée, aux antécédents de retard psychomoteur et staturo‐pondéral 

avec hypothyroïdie et déficit en GH, présente des troubles des phanères à type de cheveux 

laineux et d’ongles incurvés évoluant depuis plusieurs mois. On ne note pas d’exposition 

intra utérine aux toxiques.  

L’examen clinique retrouve de petites dents très espacées, une bosse frontale avec périmètre 

crânien conservé et une xérose cutanée. On retrouve également des cheveux courts, épars et 

cassants ainsi que des ongles fragiles, incurvés. Un prélèvement pour analyse histologique 

est réalisé et met en évidence en microscopie en Lumière Polarisée des signes typiques de 

Trichothiodystrophie avec un aspect alternant des bandes clairs et des bandes sombres, dit 

en « queue de tigre » ainsi qu’un trichoschisis.  

Discussion 

La TTD est un groupe hétérogène de syndromes génétiques rares affectant principalement 

les organes issus du neuroectoderme, ayant comme caractéristique commune une anomalie 

des tiges pilaires par déficit en composés soufrés.  

La prévalence exacte de la TTD est inconnue et serait de 1/1000000 mais ce chiffre reste 

probablement sous estimé du fait d’une maladie souvent non diagnostiquée ou sous 

diagnostiquée. La physiopathologie est encore mal élucidée. Certaines formes sont de 

transmission autosomique récessive. Une anomalie génétique par mutation des gènes XPD et 

XPB occasionnant une anomalie de réparation de l’ADN endommagée par UV a été 

retrouvée dans environ 50% des cas. On parle alors de TTD dites photosensibles, qui seraient 

proches du Xéroderma Pigmentosum (XP) (1). 

Cliniquement, le diagnostic est trichologique avec des cheveux épars et cassants mais 

l’ensemble des tissus dérivés du neuroectoderme peuvent être atteints avec une expression 

phénotypique variable (3) : ichtyose congénitale, déficit intellectuel, retard de croissance 

intra utérin ou post natal, anomalies unguéales et de l’émail dentaire, cataracte… D’autres 

signes cliniques ont également été rapportés : condensation osseuse, cardiopathie 



congénitale. Plusieurs variantes de TTD existent selon les différentes atteintes cliniques 

(Syndromes BIDS IBIDS…) 

Le diagnostic de la TTD repose sur l’histologie en lumière polarisée retrouvant l’aspect 

typique « en queue de tigre » et un trichoschisis. Le reste du bilan complémentaire est orienté 

par la clinique. 

Le suivi se fait en fonction de la gravité de la maladie et nécessite une prise en charge 

pluridisciplinaire spécialisée. Le diagnostic prénatal est possible et est à prévoir à l’âge 

adulte si un projet de procréation est en vue, ainsi qu’un bilan de fertilité. Le tableau 

dermatologique nécessite rarement une prise en charge spécialisée. 

Le risque de cancers cutanés dans les TTD photosensibles est mal évalué mais semble moins 

élevé que dans le XP du fait de facteurs génétiques légèrement différents (2).  

Conclusion 

La TTD est donc une entité clinique rare mais probablement sous estimée du fait d’un défaut 

de diagnostic. L’atteinte cutanéo‐phanérienne est rarement au premier plan mais l’analyse 

histologique des cheveux est indispensable au diagnostic et permet une prise en charge 

adaptée, avec éventuel recours au conseil génétique. 

Il semble donc important devant des signes cliniques complexes et/ou difficiles à 

systématiser de procéder à un examen des cheveux minutieux, associé à un prélèvement 

histologique si besoin.  
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Introduction 

Il est bien connu que la Dermatite Atopique (DA) peut avoir un impact important sur la 

qualité de vie des patients et de leur famille (1). L’utilisation quotidienne d’un émollient ou 

d’une crème hydratante peut compléter de façon significative les traitements topiques 

médicamenteux chez les enfants atteints de DA, en améliorant l’hydratation cutanée et en 

restaurant la fonction barrière (2,3). Néanmoins, bien qu’une amélioration de la qualité de 

vie et du bien‐être psychologique de ces enfants ait été observée suite à un traitement 

émollient, il n’a jamais été clairement démontré que celui‐ci pouvait améliorer la qualité de 

vie des parents.  

 



 

Matériel et Méthodes 

Au cours de cette étude, réalisée dans 6 pays, la qualité de vie de 191 parents (des 2 sexes, 

âgés de 23 à 66 ans) d’enfants (âgés de 1 à 12 ans) atteints de DA légère à modérée depuis en 

moyenne 3 ans a été évaluée à l’aide d’un questionnaire (émanant du questionnaire « 

dermatitis family impact ») à la visite initiale et après 3 mois de traitement de l’enfant à l’aide 

d’un émollient contenant 20% de beurre de karité (2 applications par jour)(4). L’efficacité 

(SCORAD et évaluation globale) et la tolérance du traitement ont été évaluées en parallèle 

par les dermatologues et les patients.  

Observations 

En fin d’étude, les dermatologues notent une amélioration significative du SCORAD chez 

84% des enfants (54% de réduction)(p<0.05). En parallèle, 81% des parents ont noté une 

amélioration significative de leur qualité de vie (p<0.05).  

Discussion 

L’évaluation de la qualité de vie des parents d’enfants atteints de dermatite atopique légère à 

modérée a permis de mettre en évidence des conséquences psycho‐sociales importantes de 

cette pathologie sur les familles. La perte de sommeil, facteur prépondérant d’altération de la 

qualité de vie des parents et des enfants, est réduite de 62% après 3 mois de traitement et 

55% des enfants présentent un sommeil amélioré en fin d’étude. Il faut noter que plus le 

sommeil de l’enfant était altéré en début d’étude et plus l’amélioration de la qualité de vie 

des parents en fin d’étude était importante (p<0.05).  

Conclusion 

En conclusion, le traitement émollient bi‐quotidien d’enfants atteints de dermatite atopique 

légère à modérée permet d’améliorer significativement leur état clinique ainsi que leur 

qualité de vie et celle de leurs parents. 
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Le syndrome de McCune Albright : une tache café au lait syndromique 
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Introduction: Le syndrome de McCune‐Albright (SMA) est une maladie rare peu décrite 

dans la littérature dermatologique dont l’atteinte cutanée est caractéristique et fréquente.  



 

Observations 

Un nourrisson de sexe féminin âgé de 3 mois était vu en consultation dermatologique pour 

avis sur une grande tache café au lait systématisée apparue à l’âge de 3 semaines. L’examen 

clinique était normal par ailleurs et une abstention thérapeutique fut préconisée. Cette fillette 

consultait aux urgences pédiatriques à l’âge de 5 ans pour des saignements d’origine 

vaginale et des douleurs mammaires. L’examen clinique retrouvait des signes de puberté 

précoce. Le bilan biologique confirmait une puberté précoce gonadotrophines indépendantes 

et l’échographie abdominale mettait en évidence un kyste ovarien droit. L’association tache 

café au lait systématisée et puberté précoce gonadotrophines indépendantes permit de poser 

le diagnostic de syndrome de McCune‐Albright. Les radiographies et la scintigraphie 

osseuse ne montraient pas de signe de dysplasie fibreuse des os. La recherche de mutation 

fut négative dans le sang périphérique, sur la paroi du kyste et dans le liquide de 

kystectomie.  

Discussion 

Le SMA est une maladie génétique rare, due à une mutation somatique post‐zygotique en 

mosaïque du gène de la sous‐unité alpha de la protéine GS. Il est caractérisé par une triade 

clinique associant une tache café au lait systématisée, une dysplasie fibreuse des os et une 

endocrinopathie d’hyperfonctionnement. Du fait du mosaïcisme, le phénotype est variable et 

la recherche de mutation inconstamment positive. Devant une tache café au lait systématisée 

chez un enfant,il est souhaitable d’effectuer un interrogatoire et un examen clinique complet 

à la recherche d’argument clinique pour un SMA ; cependant, compte tenu des 

caractéristiques du syndrome, il n’y a pas d’indication à réaliser des examens 

complémentaires tels des radiographies osseuses ou une biopsie cutanée à la recherche de la 

mutation en l’absence d’orientation clinique.  
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Introduction 

L’acanthosis nigricans (AN) est une dermatose non rare, de causes multiples. Elle prédomine 

sur la nuque et dans les grands plis et correspond histologiquement à une hyperplasie de 

l’épiderme, associant hyperkératose et papillomatose. La majorité des AN est secondaire à 

une insulinorésistance, notamment au cours dʹaffections métaboliques (en particulier le 

surpoids), syndromiques (Syndrome des ovaires polykystiques: SOPK), ou par un 



mécanisme auto immun. D’autres, ayant habituellement des particularités cliniques 

distinctes, sont d’origine paranéoplasique. Nous rapportons une observation d’AN 

correspondant à la conséquence tardive possible d’un retard de croissance intra‐utérin.  

Observations 

Une jeune femme de 21 ans consultait pour des plaques kératosiques sombres de la nuque, 

des régions axillaires et des plis sous‐mammaires apparues à l’âge de 13 ans, d’extension 

progressive. La suspicion clinique d’AN était confirmée par une biopsie cutanée. Cette jeune 

femme était en bonne santé. Elle mesurait 153 cm pour 56 kg (IMC = 23.9). La petite taille 

était familiale. L’interrogatoire précisait qu’elle était née prématurément avec un retard de 

croissance intra‐utérin de cause inconnue et une hypotrophie néonatale (<3eme percentile). Il 

n’existait pas de syndrome tumoral ni de pachydermatoglyphie pouvant orienter vers un 

AN paranéoplasique. Les cycles étaient réguliers, aucun signe d’hyperandrogénie pouvant 

faire évoquer un SOPK. Il n’y avait pas d’anomalie de la répartition des graisses. 

Le bilan biologique de routine, incluant la glycémie à jeun, était normal. L’hyperglycémie 

provoquée par voie orale mettait en évidence un hyperinsulinisme (insulinémie à jeun = 11.9 

μU/ml (N = 2.6 – 24.9), 90 μU/ml à 30 mn). Les taux des insulin‐like growth factors IGF1 et de 

testostérone étaient normaux. 

Discussion 

Dans cette observation l’AN est associé à un hyperinsulinisme, témoin dʹune 

insulinorésistance dont une conséquence possible est la survenue dʹun diabète de type 2 à 

long terme. Ce dernier devra être dépisté par des glycémies à jeun régulières. 

En lʹabsence dʹargument pour une origine héréditaire, une pathologie hormonale ou une 

maladie auto immune, l’insulinorésistance est probablement une conséquence tardive de 

l’hypotrophie néonatale et du rattrapage staturo‐pondéral durant la petite enfance (1). 

L’existence d’un AN est toutefois très rare dans ces circonstances, en lʹabsence dʹune obésité 

massive. Il n’est pas exclu que dans un contexte dʹhyperinsulinisme chronique, exacerbé au 

moment de la puberté, une sensibilité diminuée à l’insuline détermine la survenue d’une 

hyperplasie épidermique. Cette prolifération serait liée à une affinité faible de l’insuline pour 

des récepteurs à des facteurs de croissance situés à la surface des kératinocytes. L’insuline en 

excès se fixerait aux récepteurs IGF1, dont le rôle anabolisant induirait une hyperkératose.  
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Introduction 

Le lichen scléreux est une affection cutanéomuqueuse chronique rare dʹéthiopathogénie 

inconnue. Il affecte avec prédilection les femmes (sexe ratio: 10/1) en post‐ménopause ou en 

pré‐puberté et peut être associé à une pathologie auto‐immune ou des anticorps circulants 

spécifiques dʹorgane. Nous rapportons 2 cas familiaux de lichen scléreux.  

Observations 

#1: Une patiente de 24 ans caucasienne était vue en consultation en mai 2000. Elle présentait 

un lichen scléreux cutané et vulvaire évoluant depuis l’âge de 10 ans et confirmé 



histologiquement à l’âge de 14 ans. L’examen clinique retrouvait des lésions cutanées à type 

de petites zones de sclérose très superficielle et atrophique, brillantes, blanc nacré, au niveau 

des épaules associées à des lésions scléreuses plus profondes pigmentées du membre 

supérieur droit et une sclérodactylie de la main droite. Lʹexamen génital mettait en évidence 

un aspect caractéristique de lichen scléreux vulvaire évolué avec une muqueuse pâle, un 

effacement des petites lèvres et un encapuchonnement clitoridien. L’examen histologique 

d’une lésion scléreuse superficielle de l’épaule confirmait le diagnostic de lichen scléreux et, 

l’examen histologique d’une lésion scléreuse profonde du membre supérieur droit retrouvait 

une sclérose diffuse du derme avec une atrophie des glandes eccrines en faveur d’une 

sclérodermie. Les FAN étaient positifs au titre de 1/1000, les anticorps anti‐nucléaires 

solubles négatifs et le complément normal. Le diagnostic retenu chez cette patiente était celui 

d’un lichen scléreux cutané et vulvaire associé à une sclérodermie monomélique du membre 

supérieur droit. Un traitement par CORTANCYL® 10mg/j et DERMOVAL® en application 

locale au niveau vulvaire permettaient une amélioration des lésions cutanées mais un 

mauvais contrôle les lésions vulvaires.  

#2: En novembre 2008, sa fille âgée de 6 ans était également vue en consultation. L’enfant 

présentait de rares petites macules, blanc nacré, au niveau des épaules, du front et du tronc 

et, au niveau vulvaire des plaques blanches lisses à la face interne des grandes lèvres. Le 

reste de l’examen clinique était sans particularité. Le diagnostic de lichen scléreux cutané et 

vulvaire était évoqué et un traitement par FLIXOVATE® était débuté.  

Discussion 

Les cas familiaux de lichen scléreux sont rarement décrits, probablement sous‐diagnostiqués. 

La cause de cette dermatose est peu connue et semble multifactorielle. Lʹinfluence hormonale 

est démontrée par la prévalence prépondérante chez les femmes ménopausées. Lʹorigine 

auto‐immune suggérée par la présence de FAN, dʹanti‐ECM1 et lʹassociation semble‐t‐il 

fréquente à des pathologies thyroïdiennes auto‐immunes(1). Une sur représentation de 

certains groupes HLA suggère également une prédisposition génétique(2). Dʹautres auteurs 

ont proposé une cause traumatique locale, soutenue par le phénomène de Koebner,ou 

infectieuse génitale chronique.  

Conclusion 

Ces 2 cas familiaux de lichen scléreux soulèvent l’intérêt i) de dépister les sujets parents d’un 

cas identifié ii) dʹexplorer sur le plan génétique pour mettre en évidence dʹéventuels allèles 

de susceptibilité.  
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Introduction 

Le  syndrome  de  Muckle–Wells  (MWS)  est  une  maladie  auto‐inflammatoire  rare  de 

transmission  autosomique  dominante.  Il  fait  partie  du  spectre  des  cryopyrinopathies 

(syndromes  CAPS)  dont  l’urticaire  familiale  au  froid  (FCAS)  représente  la  forme  la  plus 

atténuée et  le syndrome CINCA  (Chronic Infantile Neurologic Cutaneous and Articular)  la 

plus  sévère.  Les  corrélations  génotype‐phénotype  sont  mal  connues  et  l’existence  de 

phénotypes intermédiaires est probable. Le but de ce travail est de décrire l’hétérogénéité du 

phénotype CAPS chez 4 patients issus d’une même famille  ayant donc le même génotype. 

Méthodes 

Les dossiers médicaux d’une mère de  47  ans  et de  ses  enfants  âgés de  20,  11  et  3  ans ½ 

atteints  de  MWS  ont  été  revus  et  comparés.  L’interrogatoire  et  la  description  clinico‐

biologique de la maladie étaient notifiés de manière régulière et exhaustive dans les dossiers. 

Tous ont une mutation hétérozygote R260W dans le gène NLRP3.  

Observation 

La comparaison des histoires montre de nombreuses similitudes: apparition d’une urticaire 

néonatale généralisée quasi permanente, livédo réticulé, propension aux hématomes lors de 

traumatismes  minimes,  rougeur  oculaire  apparaissant  dès  la  1ère  année  de  vie, 

arthralgies/arthrites prédominants aux membres  inférieurs dès  l’âge de  la marche, œdèmes 

des  extrémités, myalgies,  fatigue,  sensation de  froid à prédominance vespérale,  céphalées, 

retard de langage et importantes difficultés scolaires, poussées déclenchées/aggravées par le 

froid  ou  la  fatigue.  Cependant,  ces  patients  diffèrent  par  un  certain  nombre  de  points: 

intensité  des  crises  (étendue  de  l’urticaire,  douleur  et  gêne  fonctionnelle  due  aux 

arthralgies/myalgies, sensation de froid, fièvre), fréquence des crises (1 à 10 /mois), durée des 

crises (2 à 20j), précocité des signes (surdité dès 9 ans chez un enfant versus   30 ans chez la 

mère),  symptômes  non  partagés  par  tous  (vertiges,  acouphènes,  dépression,  retard  de 

croissance,  hippocratisme  digital),  symptomatologie  différente  :  malaises,  trouble  du 

comportement auto/hétéro‐agressif, hypertension  intracrânienne, méningite aseptique  chez 

un enfant. Ces symptômes associés à sa  légère dysmorphie évoquent  le syndrome CINCA. 

La mère présente une  légère ataxie, des paresthésies avec ponction  lombaire normale mais 

lésions  de  démyélinisation  à  l’IRM.  A  noter  que  les  chiffres  de  CRP  et  SAA  étaient 

relativement  bien  corrélés  à  la  sévérité  clinique  et  qu’aucun  ne  présente  actuellement 

d’atteinte rénale. 

Discussion 

L’histoire  naturelle  des  CAPS  n’est  pas  encore  bien  définie.  Certains  signes  vont 

probablement apparaître secondairement mais  la sévérité de  la maladie n’est pas  la même 

chez ces personnes partageant  la même mutation. Pour  l’un d’eux  le phénotype évoque  le 

syndrome CINCA. Les  lésions démyélinisantes,  les nombreux hématomes n’ont  jamais été 

décrits dans cette pathologie et ne nous semblent pas fortuits.  

Conclusion 

Cette famille démontre l’hétérogénéité clinique des syndromes CAPS chez des patients ayant 

la même mutation et évoluant dans le même environnement. D’autres facteurs influençant le 

phénotype sont probables et restent à découvrir. L’inclusion de ces patients dans un registre 



et leur suivi à long terme est une étape primordiale pour une meilleure connaissance de ces 

pathologies. 
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Introduction 

L’épidermolyse  staphylococcique aigue  (ESA) de  l’enfant est classiquement décrite comme 

un  exanthème  rapidement  suivi  de  vaste  décollement  bulleux.  Cette  dermatose  est  la 

conséquence d’une diffusion  systémique,  à partir d’un  foyer  infectieux, des  exfoliatines A 

et/ou B (ETA/ETB) sécrétées par certains Staphylococcus aureus (S. aureus).  

Objectif 

Décrire les formes pauci symptomatiques d’ESA. 

Méthode 

Dans  le cadre d’une étude observationnelle prospective des  infections à S. aureus conduite 

dans notre hôpital depuis 1999, nous rapportons 5 cas d’ESA pauci symptomatiques.  

Résultats 

Les 5 enfants étaient âgés de 7 mois à 4 ans. Tous les enfants avaient présenté dans les jours 

précédant l’hospitalisation un impétigo de la face. Ces enfants avaient un exanthème dans un 

contexte d’hyperthermie et d’asthénie. Tous ces enfants présentaient une fine desquamation 

des  plis,  aucun  d’entre  eux  n’avaient  un  signe  de  Nikolsky.  Deux  enfants  avaient 

uniquement une desquamation au niveau des plis,  les autres avaient associé une ou deux 

lésion  post  bulleuse  sur  le  tronc. L’évolution  était  favorable  pour  tous  ces  enfants. Un  S. 

aureus  était  isolé  chez  chacun  de  ces  enfants.  Quatre  S.  aureus  ont  été  étudiés,  les    4 

sécrétaient l’ETA. Le typage était identique pour ces 4 souches : mec A, arg 4, entérotoxine M, 

entérotoxine O. 

Discussion 

Nous rapportons 5 cas d’ESA se manifestant principalement par un érythème généralisé et 

une  desquamation  localisée  aux  plis.  Le  diagnostic  a  été  posé  devant  l’aspect  clinique  et 

confirmé par  l’isolement de  S.  aureus    sécrétant une  exfoliatine. L’ESA  est  habituellement 

décrite  avec  de  larges  décollements  cutanés.  Ces  5  cas  démontrent  l’existence  de  formes 

pauci  symptomatiques,  se  manifestant  sur  le  plan  dermatologique  par  un  érythème 

généralisé et une desquamation localisée aux plis.  Cette forme clinique est à différencier des 

scarlatines staphylococcique ou streptococcique,  la desquamation dans  les ESA survient de 

façon contemporaine à l’exanthème. Le caractère pauci symptomatique dans nos cas pourrait 

être expliqué par  l’âge de ces 5 enfants. En effet  la clairance de  la  toxine et  l’immunisation 

contre  ETA/ETB  augmentent  avec  l’âge.  D’autre  part  cette  forme  clinique  pourrait  être 

dépendante du type d’exfoliatine excrétée. L’ensemble des cas rapportés ici était dû à l’ETA 

alors que les formes grave d’ESA sont associées à l’ETB. Par ailleurs le typage identique de 

ces 4 souches suggère une origine clonale. 
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Introduction 

L’application  locale de dermocorticoides  constitue  le  traitement de première  intention des 

poussées  de  dermatite  atopique  (DA).  La  balance  bénéfice  risque  de  ce  traitement  est 

habituellement  jugée  comme  excellente.  La  corticophobie  désigne  la  crainte  des  patients 

et/ou  de  leurs  parents  d’utiliser  les  dermocorticoides.  L’observance  thérapeutique  est 

globalement faible au cours de la DA (1). La corticophobie est probablement l’une des causes 

de mauvaise observance thérapeutique (2) au cours de la DA, elle semble très fréquente (3), 

mais aucune donnée de prévalence n’est disponible en France. L’objectif de cette étude était 

d’étudier  la nature,  la prévalence et  les causes de  la corticophobie chez au cours de  la DA 

ainsi que les conséquences sur l’observance thérapeutique déclarée.  

Méthode 

Il s’agissait d’une enquête nationale prospective multicentrique réalisée de mars à mai 2009 

dans 5 centres hospitaliers universitaires et chez 53 médecins libéraux. Le questionnaire était  

élaboré  à  l’issue  d’une  étude  qualitative  exploratoire  réalisée  selon  la méthode  des  focus 

group  auprès de parents d’enfants  et d’adultes  atopiques, de médecins  généralistes  et de 

pharmaciens. D’autres sources  (interviews) ont été utilisées pour arriver au phénomène de 

saturation  des  données. Une  catégorisation  des  informations  puis  une  analyse  qualitative 

faisait  ressortir  une  série  de  51  items  auxquels  ont  été  ajoutés  des  items 

sociodémographiques  et  de  sévérité  de  la maladie. Après  signature  du  consentement,  le 

questionnaire était administré de manière incidente, à tous les patients ambulatoires atteints 

de DA  de  plus  de  15  ans  ou  à  leurs  parents.  Le  nombre  de  patients  nécessaires  selon  la 

méthodologie de validation d’une échelle de mesure était de 200. 

Résultats  

208  patients  (adultes  et  parents  d’enfants  atteints)  ont  répondu  de  façon  exhaustive  au 

questionnaire.  80%  des  patients  avaient  des  craintes  au  sujet  des  dermocorticoides. 

L’intensité des craintes était évaluée en moyenne à 4.2 (+/‐2.78) sur une échelle de 0 à 10. 10% 

des patients se déclaraient« confiants » en utilisant ce traitement. 53.7% patients avaient des 

craintes sans objet précis.54.8% des patients (114/208) consultaient à l’hôpital, 45.2% (94/208)  

en ville. La corticophobie était d’autant plus importante chez les parents que leur enfant était 

jeune  (p<0.01).La  corticophobie  était  liée  significativement  à  une  mauvaise  observance 

thérapeutique (p<0.001), à l’expérience par le patient ou un proche d’un effet indésirable du 

traitement (p<0.05),   et à  l’utilisation par  le patient de stratégies d’auto‐réduction des doses 

(débuter  le  traitement  le  plus  tardivement  possible,  pendant  une  durée  la  plus  courte 

possible)  (p<0.001). Ces  résultats étaitent  confirmés par une analyse multivariée. Enfin,  les 

caractéristiques  de  la  dermatite  atopique  (ancienneté,  sévérité)  n’étaient  pas  des  facteurs 

associés à la corticophobie. 



Discussion  

Cette  étude  confirme une  forte prévalence de  la  corticophobie  chez  les patients adultes  et 

parents d’enfants atteints de DA    (80%) et un  impact de  la corticophobie sur    l’observance 

thérapeutique    déclarée.  Nous  avons  cherché  à  réduire  les  biais  de  sélection  par  un 

recrutement mixte  (hospitalier  et  libéral).  Le  faible  taux  de  non  réponse  permettait  une 

interprétation satisfaisante des données.  

Nous avons pu montrer que les craintes vis‐à‐vis des dermocorticoides étaient variables dans 

leur  intensité,  mais  aussi  dans  leur  objet :  la  plupart  des  patients  avaient  des  peurs 

concernant la survenue d’effet indésirables notamment cutanés, d’une dépendance ou d’une 

accoutumance, et un nombre non négligeable de patients rapportaient des craintes sans objet 

précis. 

Nos  résultats montrent que  la  corticophobie ne  semble pas    liée aux  caractéristiques de  la 

maladie mais plutôt  aux informations reçues des soignants et des proches.  Nous montrons 

que  les  patients  corticophobes  adoptent  des  stratégies  de  réduction  de  doses  des 

dermocorticoides qui perturbent l’observance thérapeutique.  

Il apparaît donc que  la corticophobie est une notion complexe, difficilement analysable par 

une question à réponse binaire. Il est cependant essentiel  d’évaluer la corticophobie chez les 

patients atteints de DA afin d’élaborer des stratégies d’éducation  thérapeutique visant à  la 

réduire.  En  perspective,  une  étude  des  qualités  psychométriques  des  items  de  notre 

questionnaire  est  en  cours  afin d’élaborer un  outil de d’évaluation de  la  corticophobie  en 

pratique quotidienne. 
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Introduction  

La protéine MITF, Microphtalmia  Associated Transcription Factor , est impliquée dans le 

développement des mélanocytes issus de la crête neurale,  et des cellules épithéliales 

rétiniennes. Nous présentons une observation familiale dont les éléments cliniques 

prédominants sont une canitie précoce, et dans laquelle une mutation faux sens du gène 

MITF, non encore décrite a  pu être mise en évidence. 



Observations 

Le cas princeps est un enfant âgé de 9 ans, et présentant une canitie touchant les cheveux les 

sourcils les cils.  Il présente également plusieurs taches café‐au‐lait, des macules 

hypochromes et des nappes hyperchromes hétérogènes de grande taille éparses sur le corps, 

et de nombreuses éphélides en zone insolée.  La recherche dʹantécédents familiaux met en 

évidence des anomalies similaires chez le père et deux oncles paternels. Lʹanalyse 

morphologique est rendue délicate par la notion dʹascendance dʹorigine vietnamienne et 

guadeloupéenne; il semble cependant que la grand‐mère maternelle présentait les mêmes 

anomalies pilaires.  

La recherche de surdité sʹest avérée négative chez lʹenfant. Il existe une petite surdité de 

perception chez le père et chez lʹoncle analysé, mais qui pourrait avoir aussi une origine 

professionnelle.  

Lʹexamen nʹa pas mis en évidence de dysmorphie nette, et notamment pas de dystopie 

canthale. La couleur des iris est bleue chez les patients atteints,  au contraire du reste de la 

famille qui a des yeux noirs. Ces différents éléments cliniques ont orienté vers un syndrome 

de Waardenburg de type IIB.  

Lʹanalyse génétique a concerné les gènes suivants : MITF, SNAI2, EDN3, EDNRB, SOX10. 

Une mutation faux‐sens a été mise en évidence  dans lʹexon 7: c.635T>G, à lʹétat hétérozygote. 

Cette mutation a également été retrouvée chez le père et un oncle. 

Commentaires 

Le syndrome de Waardenburg est hétérogène  cliniquement et génétiquement.  Lʹabsence 

dans la famille étudiée de dystopie canthale permet dʹéliminer le type I. Lʹabsence de 

mutation dans lʹexon 3 permet dʹécarter la forme IIA.  La responsabilité de la mutation mise 

en évidence ici dans le gène MITF apparaît très vraisemblable, car elle est retrouvée chez 

plusieurs personnes  présentant le même phénotype. Une analyse complémentaire est 

prévue chez les autres personnes atteintes, et chez les personnes non atteintes. La 

confirmation du diagnostic est importante pour un conseil génétique attendu par un couple 

de la famille, et va permettre de renforcer la prévention sur les points de fragilité que sont la 

peau vis‐à‐vis du soleil, les yeux et le risque de surdité de perception. 
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Introduction : 

Les  génodermatoses  associées  à  des  hyperpigmentations  sont  nombreuses  mais  peu 

fréquentes. Nous rapportons le deuxième cas familial de pigmentation bigarrée progressive 

associée à des bulles néonatales évoquant une transmission autosomique dominante. 

 

Observation :  

Un nouveau‐né de sexe masculin était vu au deuxième jour de vie pour une fragilité cutanée 

avec l’apparition de bulles de petite taille de localisation palmoplantaire, des membres et des 

joues. L’enfant était né à  terme d’une grossesse de déroulement normal et de parents non 



consanguins. Les  lésions  bulleuses  évoluaient par poussées  jusqu’à  l’âge de deux mois  et 

demi puis régressaient. Il n’y avait pas d’atteinte muqueuse associée. A l’âge de six mois, il 

était  revu  pour  une  éruption maculeuse  bigarrée  associant  hyper  et  hypo  pigmentation, 

apparue  initialement  après  une  exposition  solaire .  Cette  éruption  s’aggravait 

progressivement  au  fil  des  années,  associé  à  une  hyperkératose  palmoplantaire  focale. 

L’enfant  ne  présentait  pas  de  dysmorphie  ni  de  photosensibilité  et  le  reste  de  l’examen 

clinique,  notamment  le  développement  psychomoteur,  était  sans  particularité.  La  biopsie 

cutanée  retrouvait  la  présence  de mastocytes  sans  autre  anomalie.  L’examen  du  père  de 

l’enfant  retrouvait  une  pigmentation  cutanée  similaire mais  plus  discrète  associée  à  une 

hyperkératose  palmaire  focale.  Il  rapportait  un  antécédent  d’ « épidermolyse  bulleuse » 

jusqu’à  l’âge de deux mois ainsi que chez trois membres de sa famille (tante, grand‐père et 

arrière grand‐père). 

 

 

 

Discussion 

Nous  rapportons  un  deuxième  cas  familial  original  de  génodermatose  à  type  de  fragilité 

cutanée transitoire néonatale associée à des macules hyper et hypopigmentées progressives 

diffuses,  évoquant  une  transmission  autosomique  dominante  sur  quatre  générations.  Les 

diagnostics différentiels à évoquer sont les poïkilodermies avec photosensibilité et les autres 

hyperpigmentations  progressives.    Parmi  les  poïkilodermies  avec  photosensibilité,  le 

syndrome de Kindler et le syndrome de Rothmund Thomson ont notamment été éliminés du 

fait de leur mode de transmission autosomique récessif et l’absence de photosensibilité chez 

notre patient. Les hyperpigmentations progressives regroupent plusieurs génodermatoses de 

transmission  autosomique  dominante  comme  l’acropigmentation  de  Dohi, 

l’acropigmentation  réticulée  de  Kitamura,  la maladie  de Dowling‐Degos  et  la  dermatose 

pigmentaire réticulée. L’absence d’éruption  bulleuse inaugurale au cours de ces pathologies 

a permis d’éliminer  ces diagnostics. De même,  le diagnostic d’epidermolyse bulleuse avec 

pigmentation n’était pas compatible avec le phénotype de nos patients. 

Une première observation  familiale de  lésions bulleuses néonatales  transitoires associées à 

une  pigmentation  bigarrée    en  « terrazzo »  a  été  décrite  en  2004,  avec  un  mode  de 

transmission de type autosomique dominant (1). Cette génodermatose semble correspondre 

à une entité particulière, avec une présentation clinique différente des acropigmentations et 

des épidermolyses bulleuses néonatales. En effet, les bulles ne sont présentes qu’au cours des 

premières années de vie  tandis que  les  lésions hyper et hypopigmentées apparaissent plus 

tardivement  et progressivement,  en association à une hyperkératose palmoplantaire. Dans 

notre observation comme dans la précédente, l’arbre généalogique évoque une  transmission 

autosomique  dominante.  Les  phénotypes  sont  de  sévérité  variable  au  sein  d’une même 

famille. La mutation impliquée dans cette maladie n’est pour l’instant pas connue. 
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Introduction 

La pachyonychie congénitale de type I (Jadassohn‐Lewandowsky) est une génodermatose 

autosomique dominante due à des mutations des gènes KRT6A ou KRT16 qui codent les 

kératines K6a et K16. Bien qu’il existe habituellement une kératodermie plantaire et une 

atteinte muqueuse, il existe des formes paucisymptomatiques limitées à une atteinte 

unguéale dont nous rapportons une observation familiale. 

Observation 

Une enfant de 11 ans était examinée une pachyonychie de tous les ongles des mains avec 

hyperkératose et onycholyse limitées au bord distal, et coloration jaune de l’ensemble de la 

tablette, constatées dès l’âge de 5 mois sans tendance à l’aggravation. Les ongles des orteils 

étaient pour la plupart normaux ; il n’y avait ni kératodermie palmo‐plantaire, ni 

leucokératose buccale. La mère était asymptomatique et le père n’a pas pu être examiné. 

L’analyse génétique a mis en évidence chez la fille aînée une mutation hétérozygote dans le 

domaine 1A du gène KRT6A, p.Arg164Pro;c.491G>C, absente chez sa mère. L’enfant était 

également porteuse dedeux variants du gène KRT16, considérés comme non pathogènes bien 

qu’absents dans un échantiullon de 100 témoins britanniques. L’un d’eux était également 

présent chez sa mère asymptomatique. L’une de ses sœurs avait été adoptée et examinée 

trois ans plus tôt à l’âge de 7 ans. Elle présentait alors une atteinte unguéale strictement 

identique, sans leucokératose buccale  ni kératodermie palmo‐plantaire. Seuls des épisodes 

fréquents de périonyxis depuis l’enfance et une kératose folliculaire des bras avaient été 

notés. L’étude moléculaire n’a pas été réalisée chez elle. Bien que le père n’ait pu être 

examiné, l’arbre généalogique et l’absence d’atteinte maternelle suggèrent une transmission 

paternelle. 

Discussion 

La mutation KRT6A, p.arg164Pro ;c.491G>C, retrouvée chez notre patiente, a déjà été 

rapportée dans deux autres familles : l’une d’elle présentait une atteinte plus sévère avec 

hyperkératose palmoplantaire apparue entre 3 et 18 ans, tandis que l’autre présentait une 

atteinte unguéale isolée sans aggravation jusqu’à l’âge de 78 ans. Le caractère 

paucisymptomatique observé chez ces deux enfants n’est donc probablement pas dû à leur 

jeune âge ; il n’y a d’ailleurs eu aucune aggravation depuis l’apparition des signes unguéaux. 

Il existait ici une remarquable homogénéité intrafamiliale. Pour expliquer la variabilité 

interfamiliale rapportée, l’intervention de gènes modificateurs est suspectée. Certains 

variants d’autres gènes de kératines pourraient ainsi modifier l’expression de la maladie 

pour une mutation K6a identique, mais d’autres gènes tels que celui de la filaggrine 

pourraient également être en cause. 
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Introduction  

Les  hémangiomes  infantiles  (HI)  de  la  région  orbitaire  peuvent  entraîner  une  amblyopie 

dans  40  à  60 % des  cas  (1), un  traitement  est donc  souvent nécessaire pour  en  réduire  le 

volume. Nous rapportons quatre cas d’HI palpébraux, sans extension  intra‐orbitaire, traités 

par carteolol collyre. 

Observations  

Le cas « princeps », une fille née à terme sans antécédent notable, était vue en consultation à 

l’âge  de  3 mois  pour  deux HI  du  visage  (lèvre  supérieure  et  paupière  inférieure). Deux 

semaines avant, l’ HI sous‐cutané de la paupière inférieure entraînait déjà une obstruction du 

canal  lacrymal  et  une  gêne  fonctionnelle. Dans  l’attente  de  la  consultation,  le  grand‐père 

ophtalmologiste,  qui  connaissait  l’efficacité  des  bêtabloquants  dans  les  HI,  débuta  un 

traitement par collyre de cartéolol 2% LP  (une goutte par  jour).  Il  fut noté  très rapidement 

dans  les 48 heures un affaissement de  l’ HI palpébral alors que  l’ HI  labial poursuivait  sa 

croissance.  A  l’arrêt  du  collyre  l’ HI  palpépral  avait  de  nouveau  repris  sa  croissance  et 

l’enfant  fut  finalement  traitée  par  propranolol  per  os  en  raison  des  deux  localisations 

hémangiomateuses. 

Devant ce résultat, nous avons décidé de traiter prospectivement des nourrissons ayant des 

HI  palpébraux  en  phase  de  croissance,  mais  sans  extension  intra‐orbitaire,  dans  le  but 

d’évaluer l’efficacité et la tolérance du traitement local par les bétabloquants en collyre. Trois 

enfants répondant à ces critères ont été inclus, avec un âge moyen de deux mois et demi. Il 

s’agissait de deux HI  sous‐cutanés  et un  cutané. Le  traitement  était débuté après avis des 

ophtalmologistes pédiatriques : cartéolol 2% collyre LP, une goutte matin et soir. L’efficacité 

du traitement et la tension oculaire était vérifiée au bout d’un mois. 

Un enfant a été perdu de vue. Dans un second cas, devant la disparition quasi‐totale de l’ HI, 

les parents on arrêté le traitement spontanément et une reprise évolutive était notée à quatre 

semaines, une reprise du  traitement a été préconisée. Dans  le dernier cas,  il était observé à 

quatre semaines un blanchiment et un affaissement de  l’HI. Aucun effet  indésirable n’a été 

constaté dans les quatre cas. 

Discussion  

Récemment, l’efficacité du propranolol a été rapportée dans les HI (2); mais son instauration 

impose un certain nombre de précautions, dont la réalisation d’une échographie cardiaque et 

d’un électrocardiogramme à  la recherche de contre‐indications cardiologiques, ainsi qu’une 

surveillance.  Même  si  la  tolérance  est  habituellement  bonne  chez  le  nourrisson,  le 

propranolol donné per os a des effets secondaires bien connus : acrosyndrome, cauchemars, 

et  sur  les  terrains  prédisposés,  bronchospasme,  bradycardie  et  risque  majoré 

d’hypoglycémie. 

Un traitement local est une alternative intéressante dans les formes localisées d’HI, il permet 

de  réduire  le  risque  d’effets  secondaires  du  traitement,  ainsi  que  son  coût.  En  outre,  la 

possibilité d’utiliser une forme topique de bétabloquant serait séduisante pour traiter des HI 

de  la  face avec préjudice esthétique  chez des  enfants pour  lesquelles un  traitement per os 



serait  jugé  trop  lourd.  Le  carteolol,  bétabloquant  non  sélectif,  semble  efficace  dans  les 

hémangiomes palpébraux probablement en raison d’un passage trans‐conjonctival. D’ors et 

déjà certains auteurs  rapportent  leur expérience dans des HI  superficiels avec des collyres 

bétabloquants, comme  le timolol à 0,5% appliqué sur  la peau (3),  les résultats préliminaires 

semblent intéressants, même si la galénique n’est pas adaptée à la voie cutanée. 

Conclusion  

Cette étude préliminaire montre qu’il est possible de traiter localement par bétabloquants les 

HI. Ce traitement n’est bien sur envisageable que dans des formes localisées d’HI et il faudra 

élaborer des galéniques adaptées à la voie cutanée. Il est également intéressant de constater 

que d’autres bétabloquants, autres que le propranolol et l’acebutolol, sont efficaces pour 

contrôler la croissance des HI. 
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Introduction 

La phacomatose pigmento‐kératosique est une forme particulière du syndrome du naevus 

épidermique appelée ainsi par analogie avec la phacomatose pigmento‐vasculaire. Le cas 

présenté est particulier par sa sévérité cutanée, ses anomalies extracutanées et son 

association à un sarcome de la base de la langue.  

Matériel et Méthodes 

Le syndrome du naevus épidermique, ou syndrome de Solomon, est composé de plusieurs 

entités dont le point commun génétique est le mosaïcisme. Il comprend le syndrome proteus, 

le CHILD syndrome (congenital hemidysplasiawith ictyosiform erythroderma and limb 

defect), le syndrome du naevus comédonien, le syndrome du naevus de Becker et le 

syndrome de Schimmelpenning. Dans le même cadre nosologique entre la phacomatose 

pigmento‐kératosique, syndrome rare associe un naevus organoïde présentant 

occasionnellement une différenciation sébacée distribué selon les lignes de Blaschko, des 

naevus lentigineux organisés en carreaux ou en Arlequin, une hémiatrophie avec faiblesse 

musculaire variable et des troubles neurologiques : dysesthésies segmentaires, hyperhidrose, 

léger retard mental, épilepsie, surdité, ptosis, strabisme…et d’autres anomalies 

http://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/17010740?ordinalpos=2&itool=EntrezSystem2.PEntrez.Pubmed.Pubmed_ResultsPanel.Pubmed_DefaultReportPanel.Pubmed_RVDocSum
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extracutanées. Ce syndrome est une conséquence du mécanisme génétique du « twin spot ».  

Observations 

Lina est née à terme, de parents non consanguins normaux, en septembre 2002. A la 

naissance étaient présents de multiples naevi verruosébacés du tronc, du visage, du cuir 

chevelu, de la langue des gencives, du tronc, des membres organisés selon les lignes de 

Blaschko. Ces hamartomes sont progressivement devenus de plus en plus verruqueux, 

pigmentés,voire papillomateux dans certaines zones, imposant des réductions soit à titre 

esthétique soit à titre fonctionnel par chirurgie ou laser CO2.Il existait aussi une paralysie 

faciale gauche, du côté où prédomine le naevus verrucosébacé facial et muqueux. Dès la 

naissance également, étaient visibles quelques rares naevi naevo cellulaires qui allaient se 

multiplier de façon importante au long des années de vie, ces naevus étaient de taille 

moyenne, très noirs et ressemblaient cliniquement à des naevi congénitaux sauf que la 

plupart étaient acquis. On notait également rapidement une hémihypertrophie corporelle 

gauche , évidente dès la naissance au niveau facial, qui s’est majorée secondairement au 

niveau des membres. Lina a une évolution neuropsychique normale. De nombreuses 

fractures sont survenues dès l’apprentissage de la marche et ont permis d’objectiver un 

rachitisme vitaminorésistant traité par biphosphonates ; ces fractures siègeaient sur 

l’hémicorps gauche. A 22 mois les parents ont constaté un nodule pédiculéde plus d’1,5 cm 

de diamètre, de la base de la langue, au niveau de la vallécule droite. Un rhabdomyosarcome 

embryonnaire botryoïde de la base de la langue a été ainsi diagnostiqué en 2004; il a été traité 

par chirurgie et 6 séances de chimiothérapie. Lina est considérée comme en rémission depuis 

janvier 2005. Deux nodules sous cutanés sus claviculaire gauche et pariétal gauche ont 

actuellement fait craindre une récidive. Le caryotype sur fibroblastes ne révèle pas de 

mosaïque (technique FUDR)  

Discussion 

La discussion nosologique est à l’évidence pour la phacomatose pigmentokératotique. Une 

mosaïque n’a pas été mise en évidence sur le caryotype mais cela n’exclut pas le diagnostic. 

La forme de Lina est particulièrement sévère du fait de l’extension des lésions cutanées, du 

caractère explosif évolutif des naevus mélanocytaires, et de la gravité du retentissement du 

rachitisme vitaminorésistant. Lina n’a aucun des signes qui font la spécificité du syndrome 

de Schimmelpenning. Un rachitisme vitaminorésistant a été décrit en association avec des 

naevus épidermiques de type veruco sébacé comme dans les dysplasies fibreuses ; il existe 

une secrétion de facteurs phosphaturiant, à l’origine d’un rachitisme hypophosphatémique à 

fonction parathyroidienne normale. Il semblerait qu’un facteur phosphaturiant soit produit 

par le naevus lui‐même puisque l’excision du naevus, quand elle est possible, permet la 

guérison du rachitisme. De la même façon de nombreux cas de puberté précoce ont été 

rapportés en association avec les naevus verrucosébacés étendus et il faudra rester vigilant 

pour Lina. L’association à un sarcome n’est peut être pas fortuite.  

Conclusion 

Depuis longtemps les hamartomes verrucosébacés sont connus pour pouvoir se transformer 

en tumeur locale ; au cours de la rarissime phacomatose pigmentokératotique, un cas de 

mélanome malin a été rapporté. Les patients doivent peut être suivis de façon systématique 

afin de dépister précocement un cancer, un rachitisme ou une puberté précoce. 
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