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Introduction L'exposition aux rayonnements ultraviolets solageartificiels est un facteur de risque importamtcancers de
la peau. La France a adopté I'une des législalgsnglus strictes qui, notamment, restreint l'ac#scabines de bronzage aux
adultes agés de 18 ans et plus. Aprés une étutimipaire réalisée dans 2 écoles (collége-lycéelndélle d’Antony. nous
avons mené une étude auprés de 1000 dermatologuesif, afin d'évaluer les comportements des adelgs vis-a-vis du
bronzage artificiel : autobronzants et cabinesrdetage (CB).

Méthodes1000 dermatologues libéraux (source : base nuregéfRmsenwald 2011, dermatologues exercant en caloimeété
randomisés (fonction « aléatoire » d’Excell, aveoix des 1000 premiers dermatologues). Il leuréaatressé un courrier
incluant : feuille d'information, 10 fiches d’endeéune enveloppe pré-timbrée de retour. Il leait éfemandé d'inclure les 10
premiers adolescents (11-17 ans) consultant ametkgntre le % juin et le 31 juillet 2012. La fiche d’évaluatioanonyme,
évaluait le phototype, les antécédents de coupotil,sles comportements de bronzage artificiel dafants et de leurs
parents.

Résultats183 dermatologues ont adressé 1780 fiches. 16h8iont pu étre analysées (Age moy. : 14.5 afis:;45%/55%).
Respectivement 0,94% et 11,1% utilisaient des aatdants oraux (AO ; H/F : 0,15 ; 14/15 avaientspiie 13 ans) ou en
créme (AC ; H/F : 0,35 ; 74% avaient 14 ans ou)pl8suls 9 enfants (0.56%) déclaraient avoir pugtides CB (H/F : 0,8 ;
7/9 adolescents avaient 16 ou 17 ans) I'année geécdenquéte. Le profil des enfants pratiquasttEzhniques de bronzage
artificiel était plutot des filles (AO, AC), en fid'adolescence (AC, CB) considérant important é'&ronzé en été (AC, CB),
au printemps (AC, CB), ou toute I'année (AC, CBRarB les 3 groupes la pratique parentale de techbsige bronzage
artificiel était associée a la pratique de cesniples par les enfants.

Conclusion Méme si on ne peut exclure un biais de déclaratiette enquéte nationale souligne plusieurs poitgs
adolescents consultant en dermatologie semblenpraiguer des CB et utiliser des AO. Il existe erggant un profil type :
jeunes filles, de 16-17 ans, avec un profil « feahi# de consommation de techniques de bronzaifieiatt

Etude réalisé a I'aide d'un financement obtenu e@sigte la Société Francaise de Dermatologie (Ap@dfrd Dermatologie
libérale, septembre 2011)

Référence

1. Tella E, Beauchet A, Vouldoukis I, et al. Frenchrtagers and artificial tanning. J Eur Acad Derm¥hereol 2012;in
press

LES GRANULOMES POST VACCINAUX SONT-ILS LIES A L'UTI LISATION DES PATCHS EMLA ?
B. Milpied® K. Ezzedin& F. BoraleVi, C. Ohayon-court8sA. Taiel§, C. Labréz&
2 Dermato-Pédiatrie, Hopital Pellegrifi Hydrologie, Université de Bordeaux, Bordeaux, Egan

Introduction Les nodules sous cutanés aux sites d'injectionveesins adsorbés sur hydroxyde d’aluminium ontdétérits
depuis le début des années 60.Cependant ces dmemdsr années, leur fréquence ne cesse d’augmeiitersont
habituellement associés a une sensibilisation lanfimium .A ce jour ni la cause de cette augmeaotatie fréquence ni
l'origine de cette allergie a I'aluminium ne somterminées..

Matériel et méthodes 'occasion de I'observation de plusieurs casndéules post vaccinaux avec confirmation par patch
tests de l'allergie a l'aluminium, nous avons éwdde rble joué par I'aluminium constituant I'envef®e des patchs
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anesthésiques EMLA®. Effectivement I'interrogataie¢rouvait chez tous ces enfants la pose de patesthésiants avant les
injections. Nous avons alors recherché la présdademinium dans la créme anesthésique contenug ldarpatchs EMLA®.
RésultatsCette recherche est positive : les patchs EMLA sosceptibles d'exposer la peau aigy & 2,6ug d'aluminium sur
une surface de 15 cm2.

Ainsi le disque de créme en contact avec la pealiedéant peut étre contaminé par l'aluminium rejaé a partir du
conditionnement.

CommentairesAinsi, nous formulons I'hypothése que I'aluminivetrouvé dans la creme EMLA est suffisant pour irelu
une sensibilisation de contact révélée secondairepag I'aluminium contenu dans le vaccin commeuaapt.
ConclusionCette hypothése doit désormais étre vérifiée parddudes épidémiologiques controlées.

RéférenceBergfors E, Bjorkelund C, Trollfors B. Nineteen easof persistent pruritic nodules and contact gjleto
aluminium after injection of commonly used alumimiadsorbed vaccines. Eur J Pediatr 2005; 164: 691-7

ICHTYOSES HEREDITAIRES : MISE EN EVIDENCE D'UNE PRE VALENCE ELEVEE DE CARENCE EN
VITAMINE D ET DETERMINATION DE FACTEURS DE RISQUES ASSOCIES
F. Frascari, I. Dreyfus, K. Ezzedine, |. GenneroRbdriguez, J.-P. Salles, J. Mazereeuw-Hautier

Introduction Les ichthyoses sont des maladies monogéniquesldigatinisation. Elles peuvent se compliquer dafaction,
intolérance a la chaleur et baisse d’'audition duacéumulation de squames dans les conduits &udltine carence en
vitamine D (vitD) pourrait aussi étre une complicatde la maladie. La vitD est synthétisée danselu sous I'effet des UV
et est impliguée dans divers processus physiolegigiont le métabolisme osseux. Le but de ce tra¥ait d'évaluer la
prévalence de la carence en vitD dans les ichtyloéexlitaires et d'identifier d’éventuels factedesrisque associés.

Matériels et méthode3ous les patients atteints d’'ichtyose héréditarégés de plus de 2 ans, vus dans notre cente ent
Janvier 2011 et Avril 2012, ont été consécutivememius dans cette étude prospective et observalln Les
caractéristiques des patients étaient recueillee,n@me pour les taux de 250HD sérique, PTH, calaitinphosphore.
L’insuffisance et la carence était respectivemedfinies par : 18250HD<30 ng/mL et 250HD<10 ng/mL. Des analyses
univariée et multivariée obtenues par régressiaistigjue ont permis de rechercher des facteursisipias associés en
comparant 2 groupes (250HD<10 ng/mLx%0 ng/mL).

RésultatsParmi les 53 patients inclus (dge moyen ZB+ans, 20% d’enfants, 66% de femmes), on comp2ai d'ichtyoses
communes (ichtyose vulgaire et liée a I'X), 56% B®@I, 4% de formes kératinopathiques et 12% de fersymdromiques.
Un total de 31% des ichtyoses était sévere ousiwsre. La prévalence d'un taux anormal en vitlt é&a 86.8% (58.5%
d'insuffisance et 28.3% de carence). Il n'existaéts de retentissement sur le métabolisme phosple@ua L'analyse
multivariée mettait en évidence 3 facteurs sigatfiement associés a la carence en vitD : sévdeitlichtyose (sévere/trés
sévere), phototype foncé (lll-1V), et prélevemetdlisé au cours des saisons hiver ou printemps.

Discussionll s’agit de la 1ére étude évaluant la prévalesheda carence en VitD dans une population d’ichtyleéréditaire.
Dans cette population, un tiers environ présentaé carence. Ce chiffre est le reflet de la pomratue dans un centre
référence et I'absence de groupe contrdle est inm&ation a notre travail. Un taux anormal en vitDété rapporté dans
d’autres troubles de la kératinisation comme leripss (250HD<20 ng/mL dans 58%). En Inde, il a intré également
que 97% des enfants avec érythrodermie (ichtyoseites étiologies) avaient un taux de 250HD<20hg/@ette anomalie
de la vitD dans l'ichtyose pourrait étre secondait&paisseur des squames qui géne la synthékevit®. Cette hypothése
est en accord avec l'identification de la sévétitda maladie comme facteur de risque associée.

Conclusion La prévalence de la carence en vitD est élevés tiahtyose héréditaire. Nous préconisons donaépistage
systématique chez tous les patients, une attepfidiculiere devant étre portée aux patients las plrisque (forme sévére et
phototype foncé). Des études complémentaires pentraermettre de mieux préciser les modalitésudl@ssau long cours, en
particulier aprés supplémentation vitaminique aélept

MANIFESTIONS CUTANEES AU COURS DU SYNDROME DE TURNER (ST)

M. Lecouflef, R. Coutarlt P. Rodief E. Colirf, L. Miseny, L. Martinf

aDermatologie CHU Anger?, Pédiatrie CHU Angers’, Endocrinologie Diabétologie Nutrition CHU AngefsBiochimie et
génétiqgue CHU Angers, Angeffermatologie CHU Brest, Brest, France

Introduction Le ST est défini par I'absence compléte ou paetiefiun chromosome X, survenant pour 1/2500 naigsanc
féminines. Les critéres diagnostiques sont : unitepéaille, un défaut de développement ovarienjedies anomalies
dysmorphiques et viscérales, chez un individu dmptype féminin. La prévalence des manifestionmd&rlogiques au cours
du ST est mal connue.

Matériel et méthode®iverses manifestions dermatologiques ont été rebBes par un auto-questionnaire (avec exemples
iconographiques) adressé par courrier a une coler850 patientes ayant un ST ou a leurs parentsbnes de I'’Association
Groupe Amitié Turner (AGAT). Le questionnaire aw&i# préalablement relu par un panel de patients.

Résultats96 auto-questionnaires ont été retournés. La peéeal des principales manifestations cutanées éfaisnivante :
ligne d’implantation basse des cheveux (52%), lyoadbme (39%, dont 84% congénital, 81% touchantdedde mains et/ou
des pieds, 5% touchant le cou, 43% persistant) bnele naevi > 50 (35%), naevi avec taille < 5mafAY, taches café-au-
lait (35% dont 4% avec un nombre6), vitiligo (35%), eczéma (33%), anomalies degles (31%), télangiectasies (29%),
cicatrices chéloides ou hypertrophiques (25%), §2h#b), pilomatricome (21%), psoriasis (12%), pel§@), anomalies des
paupiéres (5%). La prévalence du nombre élevé ee n&tait pas significativement différente enlge patientes traitées par
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hormone de croissance ou non (p=0.48). La prévalelecl’acné n'était pas significativement difféerntre les patientes
traitées par cestrogénes et celles non traitées3py0

DiscussionLe taux de réponse (27%) pour ce type d'enquéttésskatisfaisant. Il témoigne d'un intérét deseptes pour
leurs Iésions cutanées. L'étude est limitée paralactére déclaratif des réponses, mais elle egtelaiére a investiguer
I'ensemble de ces manifestions cutanées. La priosalie I'acné, du lymphcedéme, du psoriasis et del¢éale est comparable
aux données de la littérature. Des différencesifgigtives existent par rapport a de petites sédieda littérature pour les
autres manifestations cutanées. Malgré le nomiengé&le naevi, le risque de mélanome ne semblecgas par rapport a la
population générale et parait méme réduit. Noudircoons I'absence d'acné plus fréquente chez lésnpes recevant une
hormonothérapie.

ConclusionNotre étude est la plus grande cohorte rapporéaptdvalence des atteintes cutanées chez destpataant un
ST.

CAS CLINIQUES

UN RARE CAS DE PARALYSIE NEONATALE

I. Neri, M. Magnano, L. Ricci, S. Ciabatti, A. Rair

Département de médecine clinique et expérimengadeyice de Dermatologie, Polyclinique UniversitereOrsola-Malpighi,
Bologne, Italie.

Un enfant de 3 jours nous avait été envoyé p&elwice de Néonatologie de notre Hopital pour Esence d’'une Iésion
fibrino-nécrotique du membre supérieur gauche,gmtésa la naissance. La mere était en bonne safaémuchement avait
été eutocique. Pendant la grossesse, il n'y avaitueune complication et la mére n'avait pris aucigdicament. L'examen
clinigue montrait une nécrose avec ulcération ffibuise profonde de I'avant-bras gauche. Au niveawof@gique, la main

homolatérale apparaissait hypotonique et le réfiiagrippement (« grasping »), déclenché par kawgation de la paume,
était franchement faible par rapport a la main datérale. On pensait donc au syndrome de Volkmeonatal, ce que
confirma la résonance magnétique. Aprés I'excisierta nécrose et I'incision de décharge cutanéo@gotique, I'enfant est
maintenant en bonnes conditions générales.

Le syndrome de Volkmann, trés rare chez le nouveglest défini comme une ischémie neuromuscul@sée par une
augmentation de la pression interstitielle danespace anatomique fermé (loge ostéo-aponévrotijiétijologie est encore

inconnue, mais elle a été associée a de nombrewseltions, surtout mécaniques (par exemple unaldamniotique

constrictive) ou traumatiques a la suite d’'un acbement dystocique. Apparemment, dans notre c&s cendition a été

spontanée. Le diagnostic différentiel doit considéaussi la gangrene néonatale, I'aplasia cutigenita, le syndrome de la
bande amniotique et I'épidermolyse bulleuse. Lerddologue joue donc un réle essentiel pour le distimet pour la prise en
charge du petit patient.

KERATOSE FOLLICULAIRE DECALVANTE, HYPEROSTOSE ET MU TATION DU GENE GJAL1.

A.-C. Bursztejfi, M. C°, A. Barbaud, J.-L. Schmutz JL, B. Lehefip

aService de Dermatologie, CHU Barbois, Nandy2. Laboratoire de Biologie Moléculaire, CHU Dupwytr Limoges ;
“Service de Médecine Infantile 3 et Génétique ClirigCHU Brabois, Nancy

Introduction Les genes codant pour les connexines 26, 30,e3@38 sont associés a différents phénotypes cutasyddrome
KID, Vohwinkel, Bart-Pumprey ou érythrokératodernviariable, comportant tous des signes cutanés gadiculier une
kératodermie palmo-plantaire (KPP) mais égaleméstftéquemment une surdité. L'association des symgs cutanés & une
surdité oriente le clinicien vers la recherche é'unutation d’un gene codant pour I'une des conmsxprécédemment citées,
chacun de ces genes pouvant étre responsablesdlitdit® isolée a I'exception de la connexine 30e8gene codant pour la
connexine 43 est plus rarement impliqué dans déagilipes cutanés. Nous rapportons le premier caifidghd’'une kératose
folliculaire décalvante associée a une hyperosiass le cadre d’'une mutation isolée de GJAL, coglaunt la connexine 43.
ObservationsCas 1 Une femme de 49 ans présentait des lésions déokér#olliculaire décalvante d’apparition précoce
associées a une KPP en bandes et focalement en da&yamniel, une leuconychie, des lésions kératosiqles zones de
frottement (coudes, genoux, épaules, fesses), guisine hyperostose du crane et du rachis dorsa satentissement
clinique. Cas2 Son fils présentait les mémes symptdomes : kérafolieulaire décalvante, KPP, leuconychie, lésions
kératosiques éparses et hyperostose. L'aspectjotinie la KPP faisait évoquer celle observée notmhaans le syndrome
de Bart-Pumphrey. Etant donné les lésions osseassmsciées, I'étude moléculaire du géne codant f@owonnexine 43
exprimée dans la peau et les os a été demandéenutaton non décrite de GJAL, G38E a été décoeatrez la mere et son
fils, non rapporté dans la littérature, mais indatsun changement d’acide aminé et de sa chargs,.dadomaine conservé.
Aucune mutation de la connexine 26 n’était ideddifchez ces patients. La recherche de la muteltien les apparentés non
atteints était négative confirmant la ségrégatiefadmutation avec le phénotype décrit.

DiscussionLes connexines sont des protéines responsablascdenmunication intercellulaire par la formatiom cbnnexons.
Certaines ont une expression cutanée et de l'eri@ilerne. Les mutations de leurs génes sont agssciées a des phénotypes
variés incluant généralement une KPP et une sundiité surdité isolée voire une atteinte cutanéktésen fonction de la
mutation causale. La connexine 43 a une expressidsmmment osseuse et cutanée. Elle est connueépmuassociée au
syndrome oculo-dento-digital (ODD), au syndrome allekmann-Streiff et a des malformations cardiaquBes
manifestations cutanées sont rapportées dans 18%adede syndrome ODD a type de KPP, d’hypotrichakpécie ou
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hyperkératose. Cependant, les signes cutanés hgasomis au 1 plan. Un cas de dysplasie ectodermique hydrotayes
mutations de GJAL et GJB2 a été rapporté assouiamtsurdité, une KPP, des |ésions kératosiquesatrasdes fesses,
coudes, genoux, poignets et chevilles et une alepddverselle. Les patients présentés ici ont lunptype cutané proche de
celui rapporté dans la littérature bien que motheee. lls présentent en outre une hyperosotoserienge non décrite dans le
cas associé a de mutations de 2 connexines. fisésentaient pas la dysmorphie classique assaciématations de GJAL.
ConclusionNous rapportons ici un cas familial exceptionnelndutation de la connexine 43 associée a un ph@gaatytané
prédominant et une hyperostose. La recherche datiomitdes génes codant pour les connexines poeétraitguidée par la
présence d’'un phénotype cutané comportant en pietizine KPP. L'atteinte d’un autre tissu tel dios peut guider le choix
de la connexine a tester en priorité en fonctigtdsus ou chacune de ces connexines est exprimée.
RéférenceKellermayer R, Keller M, Ratajczak P, RichardsgnHarangi F, Merei E et al. Bigenic connexin muas in a
patient with hidrotic ectodermal dysplasia. Eureriatol 2005;15:75-9.

ICHTHYOSE SANS CONFETTI
Andrea Diociaiuti
Ospedale Pediatrico Bambino Gesu - Roma — IRCCS

Nous présentons le cas d'un enfant né le 4/9/1@ Haspect de bébé collodion. Juste la naissanae développé une
coagulation intravasale disséminée avec thrombesla d@eine portale et cavernome. Le collodionspaliu rapidement, la
peau est devenue érythrodermique recouverte parddeguamations larges suggestives du diagnostigtifédermie
ichthyosiforme congénitale. Par contre, la micrgsecélectronique a orienté vers une ichthyose coitejé autosomique
récessive. Plusieurs mois plus tard, 'hyperkém@smsaugmenté progressivement surtout au niveaartieslations assumant
I'aspect charactéristique de I'ichthyose kératirimpee et le patient a développé un retard de coiss et psychomoteur.

Le patient numéro 2, né le 8/10/2006 se présertamime un bébé collodion sévere pour lequel il ahépitalisé. Apres la
résolution du bébé collodion, la peau de I'enfamtita I'aspect typique de lichtyose congénitale thrgdermique.
Successivement il a présenté une peau érythrodeenmegouverte partout par une desquamation sévianadlles larges et
épaisses, y compris les régions palmo-plantairdés etir chevelu. Les cheveux et les dents étarefgnnes. Les conditions
générales étaient bonnes et le patient n'avaitras@ne de maladie systémique. La biopsie cutarété aompatible avec le
diagnostic d’ichthyose congénitale autosomiquessive.

Les deux patients avaient la mutation au niveagéthe KRT10, qui a été identifiée sur I'exon 7 da ponction de splicing de
l'intron 6/exon 7 ayant l'effet d'une séquencarfreshift riche en arginine a C- terminal de la KR -L'effet de ces
mutations est semblable a celui de la mutationrtépopar Choate KA, et al., (Science 330:94-97,02@hez les patients
affectés par ichthyose confetti. Ceci fait penser fjés probablement nos enfants développerotitdegtype “a confetti”.

PURPURA DES MEMBRES INFERIEURS ET OEDEME PERINEAL R EVELANT UN DEFICIT ACQUIS EN
PROTEINE S

S .Vildy?, H. Aubert, C. Durant, A. Massea®) M. Fouassiér J.-F. Staldér S. Barbardt

2 Dermatologie® Médecine intern€’, Hématologie, Pdle biologie, CHU Nantes

Introduction_La protéine S, vitamine K dépendant, a une actasitécoagulante. Nous rapportons le cas d’'un défamjuis en
protéine S avec des anticorps (Ac) anti-protéineh8z un adolescent de 16 ans compliqué de nécmsarées et de
thromboses veineuses multiples dans un contextefestieux.

ObservationUn adolescent de 16 ans sans antécédent présemairpura nécrotique réticulé de la face dordale pieds,
des cedémes des membres inférieurs et un érytheéagré sur les trajets veineux superficiels de& finterne des cuisses et
du bras gauche. L'examen génital retrouvait un cedées bourses et un épisode de priapisme 48h. dvérat général était
conserve.

Biologiquement on notait un syndrome inflammatppas de CIVD. Les Ac antinucléaires, ANCA, etmptément étaient
normaux.

La biopsie cutanée montrait des thromboses deflaiegs et d’'une veinule sans lésion de vasculakiienmunofluorescence
directe était négative. L’échodoppler montrait digsomboses superficielles multiples en regardtdagsts érythémateux et
une thrombose des corps caverneux (absence de flux)

Le bilan de thrombophillie montrait une antithrombiactivée et une Protéine C normales, des Acpmuspholipides et
anticoagulants circulants négatifs. La protéinab&elactivée était effondrée a 14% et la protéingb& antigene a 7%.
L'origine acquise était confirmée par la présenbdkcdanti protéine S évoquant une origine infecteuk’interrogatoire
retrouvait une notion d’angine 15 jours avant lewdé des signes. Les sérologies virales VZV, amjlEBV, CMV, HHVE,
VHB, VHC étaient négatives. Un traitement par adgulation curative, échanges plasmatiques pammplalsérése et
corticothérapie orale & 1mg/kg était débuté. lidfierait d'un lavage des corps caverneux inefficdaoefait d’'une thrombose
organisée des corps caverneux. L'évolution a 15sj@tait favorable avec une cicatrisation des ato@ms des pieds, une
reperméabilisation partielle des thromboses veeessiperficielles et une protéine S dosée a 40% daleur théorique.
Cependant il ne récupérait pas de fonction érectile

CommentairesNous rapportons un cas de purpura nécrotiquecigsaades thromboses veineuses multiples secosdaiue
déficit acquis en protéine S. La thrombose dessogverneux est une localisation atypique, jamai®m rapportée a notre
connaissance dans ce contexte, a I'origine d’urefodigtion érectile avec une récupération encorerfame. Un déficit en
protéine S peut se compliquer de thromboses ve#sems artérielles souvent multiples pouvant étewigsimes (1) (2). Dans
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la littérature plusieurs cas de purpura fulminavecahromboses veineuses au décours d'une varimedlété rapportés, dus a
la présence d’Ac antiprotéine S et/ou C (2).

ConclusionNous rapportons un cas de purpura nécrotique igsaates thromboses veineuses multiples di a ucitdsfquis
en protéine S avec des Ac anti protéine S apréesangme. Notre cas est original par la présencaadtirombose des corps
caverneux. Ce cas souligne I'importance de réalisebilan de thrombophilie complet avec notammentibsage de la
protéine S et des Ac antiprotéine S devant un parpécrotique associé a des thromboses veineudgglesu

References

1. Ok EJ, Kim HW, Kim SD, Park KS, Kim YS, Kim HM¢t al. Multivessel thromboembolism associated dithfunction of
proteins. Ann Rehabil Med. 2012;36(3):414-7.

2. Samyn B, Grunebaum L, Amiral J, Ammouche C, lisufy Eicher E, et al. Post-varicella cerebral thbmphlebitis with
anti-protein S: report of a pediatric case. AnnlBlbn 2012;70(1):99-103.

EFFICACITE DU TACROLIMUS TOPIQUE AU COURS DE LA DER MATOSE A IGA LINEAIRE.

C.-A. de Salin T. Dailland, G. Lemassdi L. Misery?, C. Abasg-Thomds

2 Service de dermatologie, CHU Brest, 2 avenue 9200 Brest ® Service de pédiatrie, Centre Hospitalier des REys
29600 Morlaix ;° Service d’anatomo-pathologie, CHU Brest, 2 avefmeh 29200 Brest

Introduction La dermatose a IgA linéaire (DIgAL) est la premigause de maladie bulleuse auto-immune chezahénta
dapsone en est le traitement de référence maifodegs résistantes ont été décrites. Nous rappoitohservation d’'un
enfant guéri sous tacrolimus.

ObservationUn gargon de 17 mois était adressé pour une éruptilleuse attribuée initialement a un impétigasnreon
améliorée sous antibiotiques. Il n'avait pris aucquédicament dans les jours précédant I'éruptiorexamen clinique
retrouvait des vésiculo-bulles sur un fond érythieme distribuées en rosette, situées sur les eggganitaux externes, le
visage, le tronc et les membres, sans atteinte eusgu L’'examen histologique et I'immunofluoresceditecte confirmaient
I'hypothése de DIgAL avec des dépbts fins et lirdaid’IgA le long de la membrane basale. La redtedtanticorps anti-
membrane basale par immunofluorescence indireatenétgative. Un traitement par dapsone a la desgbahg/jour (soit 2.5
mg/kg /jour) en association a du dipropionate dtarbéthasone en créme était initialement efficagerésll mois de
traitement, I'enfant présentait une nouvelle poessiiltibulleuse motivant le remplacement des coidies locaux par du
tacrolimus topique 0.03%, deux applications/jounelhouvelle rémission était obtenue en 3 semairesdapsone était
secondairement arrétée devant I'apparition d’'uneplyopénie. De rares vésiculo-bulles (2 a 3 élémeaspparaissaient alors
de fagon transitoire avec ensuite un nouveau centt® la maladie en majorant le tacrolimus topise a deux applications
par jour. Une décroissance progressive sur 6 dwiscrolimus< 4 tubes au total) était ensuite effectuée avecetfieacité
et une tolérance satisfaisantes.

Commentaireda DIgAL de I'enfant répond habituellement assemnka la dapsone (75 p.100 des cas) mais certiiness
résistent a ce traitement. Le traitement de secintestion repose sur la sulfapyridine. Le recauta corticothérapie générale
est a éviter chez I'enfant. Ces traitements syigtd®s sont souvent associés a une corticothérapadel. Le tacrolimus
topique semble étre une alternative intéressardatalenvisager d’autres traitements systémiquesothe connaissance, il
n'a été utilisé dans la DIgAL de I'enfant que pareuseule autre équipe, en association a la dapswee, une efficacité
satisfaisante & des doses modérées et avec une twdé@rance. Notre observation est aussi en fadedtefficacité et de la
tolérance du tacrolimus au cours de la DIgAL, sifilen association a la dapsone ou méme seul.

ConclusionLe tacrolimus topique est un traitement efficatbien toléré qu’il semble intéressant d’intégransl la stratégie
thérapeutique de la DIgAL.
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“URTICARIA”, CONJUNCTIVITIS AND JOINTS — A CASE OF NOMID-SYNDROME CAUSED BY A NEW
INFRAME DELETION IN THE NLRP3 GENE

S. Rossberg

Charité — Universitatsmedizin Berlin, DepartmentD#rmatology and Allergy, Clinical Research Cerftar Hair and Skin
Science

The NOMID-Syndrome (Neonatal-onset Multisystem anfimatory Disease) is the earliest and severestallipresentation
of the Cryopyrin-associated Periodic Syndromes (8ARvhich belong to the periodic fever disorder8PS patients suffer
from urticaria-like exanthema nonresponsive to hastiamins, conjunctivitis, malaise, recurrent fewerd swelling of the
joints. Muckle-Wells-Syndrome (MWS) and Familial I@Associated Periodic Syndrome (FCAS) are lessrgelut belong
to the same group of disease; all resulting inwoiaflammation due to a dysfunction of the innatenunity. The undamped
activation of Cryopyrin-inflammasome leads to rekeaf high levels of IL-13 causing the inflammatiprocess. IL-11R
strongly induces tissue damage and acute phaseinsptherefore patients can develop an amyloidbesssructing especially
the kidneys and leading to acquired deafness. Tdiesases are rare but under diagnosed.
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In presenting a case of NOMID with evidence of avniaframe deletion in the cryopyrin gene called NRR the
pathophysiological and immunological sight to CAB&h be illustrated as well as the therapeutic aptidJnderstanding
CAPS and other IL-18 mediated diseases the appafdobatment was given. Anti-IL-1 blocking seenmdusible and in fact
could be proven. Biologicals as Anakinra (IL-1 neie antagonist) or Canakinumab (anti-IL-1 antibpdye effective to
neutralize the high amounts of IL-1 resulting linical stabilisation both in inflammatory and sebjive parameters in most
patients. Early diagnosis and adequate treatmergssential to prevent organ damage and improveudlity of life.
References
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GRANULAR PARAKERATOSIS
D. Akkaya

A 2-year-old male presented with a pruritic rashtbe diaper area which gradually increased overpts 3 weeks. The
parents were advised to apply tioconazole creametwaily and zinc oxide paste at every diaper chdnghis pediatrician
without improvement. His past medical history wasignificant other than reactive airways, for whivk was on ketotifen
syrup. His family history was positive for atopys lolder sister was diagnosed with atopic dernsatitid mother had allergic
rhinitis. Dermatological examination revealed npl#j 0.5-3 mm sized brown-white keratotic papulegte pubic area and a
linear erythematous plague covered with brown erwust the left inguinal fold. He also had dry skimdaerythematous
excoriated plagues over the extremities. Thesécalifindings were suggestive of granular paralesisgtand atopic dermatitis.
Instructions for dry skin care were provided, intihg the twice daily application of an emollieneam suitable for atopic
skin. The parents were advised to discontinue tleelyzts containing zinc oxide for the diaper ama] a hydrocortisone
ointment was prescribed for the eczema. At hio®lup visit on the second week, the rash in thpatiarea and the eczema
were resolved. There are no recurrences of grapalakeratosis on the fifth month.

Granular parakeratosis (GP) presents with occalbjopauritic, erythematous, hyperkeratotic plaguasd papules. It was
originally described as a dermatosis confined #oatkillae by Northcutt et al. in 1991. Several sasith GP were described in
adults involving the other intertriginous body sitentil Trowers et al. and Patrizi et al. reportieel first pediatric cases with
GP at the diaper area in 2002. GP is a rare ethigtyresults from an acquired disorder of kera#ition. The histopathology is
diagnostic and reveals parakeratosis together rgithntion of keratohyalin granules within a markethickened stratum
corneum, and the preservation of stratum granuloJuma exact etiology is unknown, but chemical arethanical irritation,
together with a humid environment is suggestedommpromise the epidermal barrier and cause theferation and altered
maturation of epidermis in predisposed individudlse excessive use of different topical products been reported in most
cases. It has been shown that there is a def@coaessing profilaggrin to filaggrin in GP. Profigin is the major component
of keratohyaline granules in the granular layett thi@aks down to filaggrin in the terminal diffetition of epidermis.
Filaggrin degrades keratohyaline granules andaskity protein in the formation of the epidermalrteairby serving as an
adhesive matrix for the keratin filaments. Filaggexpression is reduced in atopic dermatitis (A®)d filaggrin loss of
function mutations are considered to be the magoetjc risk factor for AD. The occurrence of GP &falin the same patient
might be beyond coincidence, and the same genefiicts might cause susceptibility for GP as welbshcases with reported
infantile GP were wearing disposable diapers, ogatéd with diaper creams, and diaper area had Wwashed frequently
before the onset of the lesions. However a conge@P case, with the lesions present since biktluding the role of the
topical products was described as well. Treatmespaonse was variable and sometimes disappointiagitdethe use of
various agents, although many patients demonstsggedtaneous improvement. The eruption recurresbine cases despite
the cessation of topical products. Differential giiasis of GP includes contact dermatitis, seboerlisirmatitis, candida
intertrigo, acrodermatitis enteropathica, Langeshamll histiocytosis and Hailey-Hailey disease,lamfmatory linear
verrucous epidermal nevus, epidermal nevus anédictriatus. There is a close resemblance of theal and histological
features of GP with ‘pomade crusts’, a conditiosalibed by Gartman and Steigleder in 1975, reladetie excessive use of
occlusive skin care products. Although GP is adhigfical diagnosis, a skin biopsy was not perforrimetthis case considering
the concerns of the parents, and the benign cafrtieis condition. GP should be included to thdeddntial diagnosis of
diaper area eruptions and could be seen in corigumatith AD.
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COMMUNICATIONS

INTERET DIAGNOSTIQUE DES XANTHOGRANULOMES JUVENILES ET NAEVUS ANEMIQUES POUR LA
NEUROFIBROMATOSE DE TYPE 1

F. Ferrarf, A. Masurel, L. Olivier-Faivré, P. Vabre$

aDermatologie® Génétique médicale, CHU, Dijon, France

Introduction Le diagnostic de la neurofiboromatose de type 1 (NfEpose sur sept critéres cliniques. Chez I'enfaas
critéres sont insuffisants pour un diagnostic pcécgeux criteres présents une fois sur deux seuwleavant deux ans). Le
xanthogranulome juvénile (XGJ) et le neevus anémi@A) sont deux signes cutanés fréquemment obsechéz
I'enfant atteint de NF1. lls pourraient orienteépocement vers le diagnostic de NF1. L'objectitdtte étude était d'évaluer
la fréquence des XGJ et NA chez les patients &tale NF1, leurs particularités cliniques et lentéiét diagnostique,
principalement chez I'enfant.

Matériel et méthodedlous avons recensé les XGJ et NA rapportés chqralints présentant une NF1 diagnostiquée sur au
moins deux critéres du NIH, suivis dans notre sende Dermatologie entre 2005 et 2011 par une éttdespective des
dossiers.

RésultatsParmi les 72 dossiers analysés, 23 mentionnaieptélsence de XGJ ou de NA. L’age médian était dé aBs
(extrémes : 7 jours - 57,8 ans) soit une majorigafdnts. Sept patients (9,7%) présentaient des &@B patients (25%) des
NA. L'un ou l'autre de ces deux signes étaient @néshez 23 patients (32%). Chez les patients deswte 2 ans, six (30%)
présentaient des XGJ et sept (35%) des NA, soitfndngience de 55% pour I'un ou l'autre de ces BesglLes XGJ étaient
situés sur I'extrémité céphalique dans 85,7% deseadans la région génitale dans 57,1% des essNIA étaient localisés
sur le cou et la partie antérieure haute du thdems 72% des cas. Les deux types de lésions caetétadent multiples pour la
plupart (73,9%). Une régression spontanée des X&t eébnstatée chez 5 patients. Aucun patient porde XGJ et NF1
n'avait de pathologie hématologique maligne et moteent de leucémie myélomonocytaire chronique. Ritiemts (13,9%)
dont neuf de moins de 2 ans avaient moins de detéxes diagnostiques du NIH lors de la premiénesattation. Toutefois
des XGJ ou des NA étaient déja présents chez8fib) d’entre eux, permettant d’orienter le diagicos

Conclusionll s’agit de la premiéere étude systématique des BAVA dans la NF1. Notre étude montre une fréqaedievée
de ces 2 signes chez les patients porteurs de Nip&rieure a celle de la population générale, noemh chez les enfants de
moins de 2 ans. Or, a cet age, le diagnostic de @& difficile car il n'existe souvent qu'un seuitére du NIH (TCL
multiples). Les XGJ et les NA semblent donc étrebdes critéres d’orientation diagnostique précooarfda NF1 chez
I'enfant.

LES ICHTYOSES HEREDITAIRES : NE PAS MECONNAITRE LES LESIONS AU NIVEAU DE LA MUQUEUSE
BUCCALE

A.-D. Lachachi, O. Boudghene Stambouli

Service de Dermatologie Faculté de Médecine Unitéefsboubakr Belkaid 13000 Tlemcen Algérie

Introduction Les ichtyoses héréditaires correspondent a une aiwihe la kératinisation d’origine génétique, cttasées
par 'accumulation de squames épidermiques avesans hyperproliferation épidermique ou inflammationderme.

Matériel et méthodedous rapportons les différentes manifestationsadeliqueuse buccale observées chez quinze patients
atteints d'ichtyose héréditaire. Des familles aties d'ichtyose hériditaires (lamellaire et d'icisgy liée a I'X) sont étudiées.
Observationda premiére patiente de treize ans, été atteinitdntgose lamellaire, présentait une langue géodggaph dont
deux fréres atteints également avait une muqueauszale normale.

Deux cousins germains atteints d’ichtyose lamel|girésentaient une fissure médiane profonde asyngique de la langue,
dont le petit frere de six ans et la petite sceurudemois avaient une muqueuse buccale normale.

Une patiente de vingt-huit ans atteinte d'ichtydsmellaire, et un patient de dix-sept ans atteiithtiose liée a I'X,
présentaient des fissures de petite taille, plusnoins profondes, de disposition anarchique rappédlaspect de langue
scrotale.

Deux sceurs de vingt-huit et vingt-deux ans atteimtéchtyose lamellaires, présentaient des fisstn&s superficielles de
dispositions anarchiques. Chez quatre patientemtis d’ichtyoses lamellaires, la muqueuse budsalé tout a fait normale.
Résultats'examen des muqueuses au cours des ichtyosesenaériti’étre plus minutieux, puisque plus de laitrldades
patients présentaient une atteinte de la langue.

DiscussionSi les manifestations cutanée ou des phanéregédeémieux en mieux individualisées, I'atteintel@enuqueuse
buccale n'a été gu’exceptionnellement rapportés.&eintes sont a type de langue géographique lendue fissurée
ConclusionUn génotypage des patients permettra un diagnostas et une corrélation phénotypique.

TRAITEMENT DES THROMBOSES SUR MALFORMATIONS VEINEUS ES CHEZ L’ENFANT : A PROPOS DE 5
CAS

C. Boulard, P. Delmof, D. Rouget, M. Bordf, S. Abu Amary A. Samaif, N. Litrowsk?, P. Joly, X. Balguerié
aDermatologie® Anesthésie PédiatriqueHémostase™Chirugie Pédiatrique, CHU, Rouen

Introduction La survenue de thromboses veineuses (TV) dans atfermation veineuse (MV) complique sa prise enrgba
notamment chez I'enfant. Nous rapportons notre gepée chez 5 enfants.
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Observationd_a 1°® enfant présentait des la naissance une MV toudbastles métameéres L3-L4 a la cheville gauche. &l
présenté une premiere TV & 7 mois. &°2nfant consultait pour des douleurs récidivantesadrégion scapulaire gauche,
exacerbées a I'age de 10 ans, révélant une MV &Ved.e 3™ enfant était suivi pour une MV métamérique deelssé au
genou droit. Plusieurs épisodes de TV sont survaralgré la compression veineuse. [Ed%patiente, opérée a I'adge de 2 et 8
ans de sa MV du mollet droit, a été prise en char@@ ans pour des TV douloureuses évoluant dgfusseurs années, non
contrdlées par un essai d’AVK. Le dernier enfardiiune MV congénitale de tout le membre inférigatche et des zones
génitale et pelvienne. Il a présenté des TV itéeatides 18 mois.

Le diagnostic de TV a été établi sur I'associatd®s signes cliniques et d'imagerie, et de I'él@ratde D-diméres >
500ng/ml. La recherche d’'une thrombophilie, efféetehez 3 enfants, s’est avérée négative.

Un traitement par HBPM (120 a 200 Ul/kg/12 h) aiéstauré chez les 4 premiers enfants. Ce traitemeéte récusé chez le
5°™ du fait de rectorragies liées a un prolapsustfic&cité de ce traitement a été appréciée paosage de I'anti-Xa (cible
entre 0,5 et 1 U/ml). Les HBPM ont permis la sématapide de la douleur et la normalisation desibées en moins de 15
jours. Une compression élastique de force 2 a i&gcpte pour tous mais est apparue difficile septar par la jeune de 17
ans. Un relais par aspirine (37,5 a 500 mg/j) aréttauré chez les enfants 2, 3, 4 dans le buimdtel le risque de TV mais
n'a pas empéché la survenue de nouveaux épisodegails les enfants.

DiscussionLa survenue de TV est un événement assombrisspnbtestic (risque de coagulation intra-vasculdisséminée
et d’'embolie pulmonaire) d’enfants porteurs de Mdmplexes. La compression élastique doit étre résguggulierement et
n'évite pas les TV. Les HBPM n’ont pas d’AMM cheéerifant : elles agissent rapidement [1], mais shifficiles a utiliser de
facon prolongée. L’aspirine en traitement prévent# pas d'évité la survenue de récidives de TVprésente des risques
hémorragiques en cas de nécessité de prescripti@Pi [2].

Conclusion La prise en charge de TV sur MV de I'enfant estiodét, et se fait au mieux au sein de consultations
multidisciplinaires pour adapter les traitementatdous ne sont pas clairement indiqués chez lfenfasimples a gérer a long
terme.
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PROGRAMME D'’EDUCATION THERAPEUTIQUE DANS LES EPIDER MOLYSES BULLEUSES HEREDITAIRES
C. Chiaverint, E. Bourdof, E. Bourrat, I. Dreyffus', C. Labréz& J. Mazereeufy S. Barbardt P. Vabre$ G. Verdot, J.-P.
Lacouf

4 CREBHN, Hopital Archet 2, Nice® MAGEC, Hopital Necker * MAGEC, Hépital St Louis, Paris’ CRMRP, Hopital
Larrey, Toulouse ® CRMRP, Hopital, Bordeaux " Dermatologie, Hopital Hotel Dieu, Nanted ;Dermatologie, Hépital
Bocage, Dijon "DEBRA France, Paris

Introduction Les épidermolyses bulleuses héréditaires (EBH)pdé&matoses rares se caractérisent par une féagjiitianéo-
muqueuse a l'origine de décollements, d’érosiongleetcicatrices. Aucun traitement curatif n’est disiple. Les soins
consistent en des pansements quotidiens souvenfs lem complexes. En fonction des formes des coatjits
multisystémiques peuvent survenir. Parents et qiatigui assument souvent les soins, ont besoihreuses compétences.
Un programme d’éduction thérapeutique (ET) a daéaéveloppé pour aider ces familles.

Matériel et méthodeSous I'égide du groupe d’ET un groupe de travdénprofessionnel a été créé, regroupant les 3aentr
de référence EBH, des centres de compétence stdiasion de malades (DEBRA France). Aprés un trgvéparatoire, 1
réunion a posé les bases du programme. Un quealienanvoyé aux patients a permis d’analyser léauven période
néonatale et leurs attentes. Les documents rédagdes experts ont ensuite été finalisés puislgalau cours de 2 réunions et
sont depuis en cours d'évaluation par les utilisatéatients, infirmiers, médecins).

RésultatsTrois projets ont été développés :

Un carnet de santé EBH individuel, regroupant kescipales informations sur la forme d’EBH, lesit@anents en cours, les
principaux examens complémentaires, les coordonméekicales et des fiches sur les complicationséasigle la maladie, les
gestes a éviter et a faire et sur la chirurgie. thrée EBH a été créée. Une valisette naissanceremant une feuille de soins
simplifiée, un glossaire pour les parents et 2 dwmts de type question réponse (parents/soignguoisy’'adresse aux
parents/soignants d’enfant avec suspicion d’EBHsdes premiers jours de vie.

Un programme éducatif avec tableaux de compétesredenction de I'age, guide d’entretien adulte/ebfet trois modules
éducatifs (connaissance de la maladie, des traitisne vivre avec une EBH). Différents outils p@aiucation collective ou
individuelle ont été créés a cette occasion.

DiscussionL’'EBH est une pathologie rare, sévére nécessitamambreuses compétences de la part des patiedésletir
famille, souvent isolés. Ce programme d’ET, réadiséc un groupe d'experts en partenariat avecdason des patients,
permet d’améliorer la prise en charge des patiédégsla naissance, a proximité du domicile et adidjen. Une évaluation a
moyen et long terme sera nécessaire pour vérdieefficacité.

Conclusionll s’agit du premier programme multicentrique d’gdur une maladie génétique rare en dermatologieramce.
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FORMES DISCRETES DE DYSPLASIES ECTODERMIQUES ASSOCIEES A DES MUTATION DU GENE TP63

R. Jamou$ G. Bougeard-DenoyefleT. Fréboury C. Bodemét® S. Hadj-Rabi®’

aDermatologie, Centre MAGEC, Necker-Enfants Malad®gis ;° Inserm U614 - laboratoire Génétique Moléculaire; Uk
de Médecine-Pharmacie, RouéiNISERM781, Université Paris V Descartes, Paris

Introduction Des mutations du géne TP63 rendent compte de dysplactodermiques rares, transmises sur le mode
autosomique dominant, caractérisées par une &textta-cutanée : ectrodactylie et fente labiotpsaau cours du syndrome
EEC, ankyloblépharon au cours du syndrome AEC, atiemdes extrémités et des mamelons au coursrdiisye ADULT.
Ces signes peuvent étre discrets ou passer in&&tQus rapportons notre expérience a propos ts@&neations.

Matériel et méthodednalyse du phénotype de patients porteurs d’unetiout TP63.

RésultatsHuit patients (4F/4G) agés de 8 ans en moyenn& @ag) sont porteurs d’une mutation hétérozygo&3Ta@chaque
fois dans une forme sporadique. Le motif de coatioh était folliculite du cuir chevelu (n=1), apla cutanée du scalp (n=2),
rhinite crodteuse et photophobie (n = 1), cheveng &t secs (n=1), alopécie et hypohidrose (n=83%. jhatients avaient une
fente palatine (n=5)., une syndactylie (n=2), uotraglactylie (n=1), une hypolacrymie (n=3), une fopbobie (n =7), des
fosses nasales étroites (n =5), des conduits Buéftoits (n=4) et une surdité de transmissiorBjnane oligodontie (n=4) et
une atteinte génito-urinaire (phimosis, coalescédaoiale, hypoplasie rénale ; n=3).

DiscussionLe phénotype associé a des mutations du géne TR @xtemement variable. Il peut mimer chez cestpitients,

ici une dysplasie ectodermique anhidrotique laatesnalies pilaires associées a une photophobie.

Ainsi, la recherche de signes extra-cutanés chepalgents ayant une folliculite chronique, desnaalees pilaires discretes est
essentielle : fente palatine postérieure, hypogisadbalescence des petites levres, photophobiéerbroiteuse.
L'identification de tels signes peut conduire &cdter le séquencage du géne TP63.

Conclusion La discrétion des signes extra-cutanés du phénaiggecié a des mutations du gene TP63 peut conduire
méconnaitre I'implication de ce géne chez des pttieonsultant pour des problémes dermatologigoesers».

PSORIASIS DE L’'ENFANT : PREVALENCE ET ASPECTS CLINI QUES DES LOCALISATIONS UNGUEALES
ET LINGUALES

E. Mahé, S. Hadj-Rabia, A. Beauchet, A. Phan, BurBx, S. Barbarot, A.-C. Bursztejn, J. Miquel,Abasq, C. Chiaverini,
A. Lasek-Duriez, C. Eschard, A.-L. Souillet, E. Bnat, pour le Groupe de Recherche de la SFDP

Introduction Deux a 4% de la population a ou développera umigmss. Dans 30 a 50% des cas, le psoriasis délarte
I'enfance. Le psoriasis en plaques est la formeagtdgue la plus fréquente. Peu d’études porteniesuatteintes spécifiques
de I'enfant. L'étude multicentrique francaigéd®socar, menée d'avril a décembre 2012, évalugtpuénce de 'obésité chez
les enfants atteints de psoriasis. Dans I'étuddlaine (préliminaire) présentée ici, nous soulwis évaluer la prévalence et
les aspects cliniques des atteintes unguéalasgeidies chez I'enfant.

Matériel et méthodeéEtude transversale, multicentrique, menée darefttes francais de dermatologie pédiatrique mesnbre
du Groupe de Recherche de la SFDP. Tous les erffaggs< 18 ans) atteints de psoriasis (diagnoktiirjae) étaient inclus de
facon consécutive.

Résultats140 enfants atteints de psoriasis (Age moyen a9 age de début moyen : 6,3 ans, garcons/iB8472) ont été
inclus entre le & avril et le 15 octobre 2012. Les types cliniquegdpminants étaient le psoriasis en plagues (40,320)
psoriasis en gouttes (17,9%), le psoriasis du chevelu (17,1%), et le psoriasis palmo-plantairg,q%). Les formes
modérées a séveres, définies par I'utilisationlu®qthérapie ou de traitements systémiques, coaieins6 enfants (40%).
Une atteinte unguéale, rapportée chez 51 enfaBd%g, était observée chez 48 d'entre eux le jourad consultation.
L'atteinte des mains était décrite chez 45 enf@@8s7%) celle des pieds chez 17 (35,4%) sans diifég entre les c6tés droit
et gauche. En moyenne 7 ongles étaient atteiras2(). L’'aspect sémiologique rapporté, par ordré&é@guence décroissante,
était : les dépressions ponctuées (56,2%), lefsubhies transverses (22,9%), I'onycholyse dis{@&8%) et les taches
saumoneées (10,4%). L'atteinte unguéale était adsacun age plus élevé (p=0,03), au sexe maspalh01), a une atteinte
palmo-plantaire (p<0,0001), et a la sévérité duipsis (p=0,02).

Une atteinte linguale était rapportée chez 12 ¢afé®,6%) et observée chez 11 d'entre eux le jautadconsultation. Il
s’agissait d’une langue géographique dans 9 casiedlangue fissuraire dans un. Les deux aspedené@écrits dans le
dernier cas. L'atteinte linguale n’était pas sigrafivement associée a un phénotype.

DiscussionCette étude préliminaire souligne la prévalenewéd de I'atteinte unguéale (plus d’'un tiers ddards, et la
moitié des garcons) chez I'enfant psoriasique Mth@pital et la relative rareté (< 10%) de l'attmnlinguale. L’atteinte
unguéale semble avoir un intérét diagnostique vmiogostique. Enfin, cette étude souligne l'ateeiinéquente des extrémités
(paumes et plantes) associée a l'atteinte unguéalece de difficultés dans la motricité fine cHenfant qui apprend
I'écriture par exemple. L'utilisation de traitememénéraux, pourrait ainsi étre justifiée plus pcéeent.
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CAS CLINIQUES

HISTIOCYTOFIBROME ATYPIQUE CHEZ UNE ENFANT.

F. Boukarf, C. Butorf, N. Cardot-Leccig Savid, L. Sillarc?, J.-P. Lacour

2 Service de Dermatologie, Hopital de I'Archet 2, &lic® Laboratoire de Pathologie Clinique et Expérimentaiopital
Pasteur, Nice ¢ Laboratoire central d’Anatomie Pathologique, Hapite I'Archet 2, Nice ¢ Service de Chirurgie Plastique
Réparatrice et Esthétique, Hopital Saint Roch, Nicance

Introduction L’histiocytofibrome (HF) est une tumeur bénignestfgééquente survenant le plus souvent sur les mesmbr
inférieurs des adultes, essentiellement les femihexiste toutefois des HF atypiques, se comportamme des tumeurs
localement agressives, parfois récidivantes, voiétastatiques. Nous rapportons le cas d'un HF éooaht agressif chez une
enfant, dont I'extension infraclinique a nécesgiiéterventions pour obtenir une exérése compléte.

ObservationUne enfant de 13 ans consultait pour un noduleeélferme, de la région lombaire droite, de 8 rendidmeétre.
La biopsie-exérése montrait une tumeur dermo-hypoidgie mal limitée, composée de cellules fusiformesdérément
pléomorphes disposées au hasard, en faisceauxoptaati une architecture storiforme, avec quelqedisies multinuclées.
L'index mitotique était élevé (11 mitoses pour Iamps au fort grandissement). Ces cellules étaiégatives pour les
marqueurs mélanocytaires (pS100, Melan-A), histamicgs (CD68) et le CD34. L'analyse par FISH mahtfabsence de
géne de fusion COL1A1-PDGFB. Ces caractéristignmstinoshitochimiques et moléculaires conduisaierttiagnostic d’'HF
atypique de densité cellulaire élevée. Les limitesection en profondeur étant focalement tumarales reprise chirurgicale
était effectuée avec des marges de 5 mm. Les &intétiérales et profondes étant toujours atteintes, série de 5 autres
reprises chirurgicales, la derniere précédée dpskee multiples périphériques, furent nécessaioes pbtenir une exérése
compléte. Ces interventions multiples conduisagntotal & une exérése de 25 cm de grand axey H actuellement pas de
récidive clinique avec un recul de 14 mois.

CommentairesLes HF cellulaires ou atypiques sont connus peur potentiel élevé de récidive apres chirurgie.skbnt
caractérisés par un pléomorphisme et une denditdaie marqués. Chez notre patiente I'extensiercdtte lésion avait été
largement sous estimée initialement nécessitastquits reprises chirurgicales pour arriver a urégése compléte. Il est donc
important de souligner les facteurs prédictifs deype de tumeur afin de prévoir une exérése ldiyablée ou guidée par des
biopsies préalables : jeune age du patient, l@ais inhabituelle (tronc, face, cou), cellulardééevée, activité mitotique
importante et extension en profondeur.
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SYNDROME M-CM (MEGALENCEPHALIE-MALFORMATIONS CAPILL  AIRES): APPARITION PROGRESSIVE
PUIS EVOLUTION FAVORABLE

C.-H. Brouillard, J.-F. Cun§; J. Mazet, A. Barbaud, J.-L. Schmut B. Leheup, A.-C. Bursztejf

2 Service de Dermatologie, CHU Nancy Cabinet de Dermatologie, Nanc§ Médecine infantile 3 et Génétique Clinique,
CHU Nancy

Introduction Le syndrome Mégalencéphalie-Malformations cap#iai(M-CM) (OMIM 602501) est un syndrome rare, de
reconnaissance récente. Le géne associé a ce symdr@té mis en évidence en 2012. Nous présentonasude syndrome
MCM d’apparition progressive puis d'évolution fazble.

ObservationsL. était née d'une grossesse gémellaire, bichomaldiamniotique, aprés une fécondation in vitr@ésDa
naissance, on notait un aspect de cutis marmarkagiectatica congenita diffus. A 2 mois, appaatsune hypertrophie de
l'index droit, de consistance molle, sans anomadisculaire sous-jacente. A 7 mois, I'hypertrophée genéralisait, de
consistance rénitente avec un exces de plis cutle®ed membres ainsi qu’une asymétrie aux dépezsisnémbres inférieur
droit et supérieur gauche. Il apparaissait une aw#ghalie (PC 47cm). Les radiographies du rachitR¥l cérébrale étaient
normales. Une IRM corps entier révélait une hypgtiie diffuse du tissu graisseux sous-cutané. agrdistic de syndrome
M-CM était retenu devant la macrocéphalie assogiéme malformation capillaire, un angiome faciaueé hypertrophie
diffuse avec dissymétrie. Dés I'age de 14 moisxdés de plis cutanés, l'asymétrie et les malfownaticapillaires
s'atténuaient. A I'dge de 2 ans, la malformatiopilleére persistait mais s’estompait progressivemen 'asymétrie ne
concernait plus que les extrémités des membresfdrié ne présentait aucun retard psychomoteurtre amomalie associée.
DiscussionLe syndrome M-CM, décrit la 1lére fois en 1997 pavoké et Clayton-Smith, comporte classiquement une
macrocéphalie et une malformation capillaire ag®xia une asymeétrie ou une hypertrophie et denaies des extrémités.
Sa dénomination a été plusieurs fois modifiée @dagutir a la dénomination actuelle de Mégalencéplel Malformations
capillaires depuis 2012 (1). Des anomalies neuiglag (retard des acquisitions, hypotonie, hydrbabe, épilepsie),
cardiaques ou un retard de croissance staturo-paledgeuvent également étre constatés. Le plusesbula macrocéphalie
est d’aggravation progressive et associée a umdr@sychomoteur, de sévérité variable. Si I'asyméhurait tendance a
s’aggraver dans le temps, I'hypertrophie et lesfonalations capillaires diminueraient avec I'adge.(Peu darticles
mentionnent I'évolution clinique des patients atteide syndrome M-CM. Notre cas montre I'apparitpmogressive des
signes cliniques du syndrome M-CM avec un aspéiialimle cutis marmorata telangiectatica ayant é&olers un aspect de
malformation capillaire étendue. L’hypertrophie dissus graisseux sous-cutanés s'est égalemeriitaéesprogressivement

Séance du 10 janvier 2013 10



en quelques mois de fagon dissymétrique pour régrespontanément au cours de la 2& année de vintQula
macrocéphalie, elle ne s’est pas aggravée et njgdai associée a un retard psycho-moteur. L'absg#'ac@malie cérébrale
malgré la macrocéphalie explique sans doute I'ates€le retentissement sur le développement psychedmd.a régression
de I'hypertrophie des tissus graisseux sous cuteggmonsable d’'un aspect de plis cutanés multipbesrait étre liée a la
diminution physiologique du tissu graisseux a patti 'dge de 1 an. Trés récemment, des mutatiosszygotiques du géne
PIK3CA ont été décrites chez des patients atteiatsyndrome M-CM. Ce gene intervient dans la veesignalisation PI13-
AKT déja impliquée dans d’autres syndromes ave@ttypphie tel que le syndrome de Protée. Cettellérte associée au
développement de thérapies ciblées par inhibiteUPI8K ouvre de nouveaux espoirs thérapeutiqueslpsipatients atteints
de formes évolutives.

Conclusion Si I'évolution du syndrome M-CM est mal connue, swonostic est lié a la présence d’anomalie negiqie,
cardiaque ou psychomotrice d'ou l'importance d'amefle diagnostic précocement afin d’adapter lsepen charge. I
convient également d'étre prudent, sans étre asdéemiors de I'annonce diagnostique en raison dessrdonnées évolutives
dans la littérature.

Référence
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ATTEINTE NEUROLOGIQUE ASSOCIEE A LA SCLERODERMIE EN COUP DE SABRE
A. Lasek-Duriez, M. Wantz, D. Lebas, P. Modiano
Service de dermatologie, Hopital Saint Vincent dalPUniversité Catholique de Lille.

La sclérodermie en coup de sabre est une formeleaselérodermie localisée touchant typiquemenéd#on frontopariétale.

La peau et les tissus sous cutanés sont princigaleaoncernés mais des atteintes musculo-squelestisont fréquemment

rapportées contrairement a l'atteinte neurologique.

Une jeune fille de 11 ans présentait depuis enviram une plaque atrophique linéaire frontale gaueisant évoquer le

diagnostic de sclérodermie en coup de sabre. El@rasentait pas de signes d’atteinte systémiquaitiales céphalées

quotidiennes invalidantes depuis 2 mois qui justfit la réalisation d’'un TDM cérébral qui montrdis calcifications

corticales gauches. Le bilan d’autoimmunité étégatif. Un traitement par corticothérapie généaafté initié.

L'atteinte neurologique dans la sclérodermie enpcda sabre est peu rapportée mais fréquente (enSbéo). L'atteinte

cutanée précede l'atteinte neurologique qui pemaeifester par une épilepsie partielle (1), déite neurologiques focaux,

des mouvements anormaux, des névralgies ou desinmegr L'imagerie neurologique (TDM cérébral et IRirébrale)

trouve des anomalies ipsilatérales telles qu'umepate cérébrale, des fixations de la substancechis des calcifications

focales sous corticales ou des altérations ménorgoales. L'’ARM peut trouver des anomalies vasicaetacomme des

anévrysmes cérébraux ou des cavernomes étayapbtidse physiopathologique d’'une neurovasculadteimmune (2). Le

bilan d’autoimmunité est positif dans 37 a 50% cls pour les anticorps antinucléaires. Le traitérashmal codifié et repose

sur la corticothérapie générale et les immunoswgseres tels que le méthotrexate, le mycophenolatéétin ou

I'aziathioprime afin d’enrayer I'évolution. Des iiements correcteurs esthétiques peuvent ensoi@Rvisagés.

L’atteinte neurologique dans la sclérodermie erpcde sabre est fréquente et doit étre systématiguieracherchée par un

examen neurologique complété d'un TDM ou d'une IRErébrale si nécessaire. L’hypothése d'une neucoNaste

autoimmune est la plus probable.

References

1. KE Holland, B Steffes, J Nocton et al. Linear Setkerma en coup de sabre with associated neuroédmiormalities.
Pediatrics Jan 2006,117(1).

2. TN Amaral, JF Marques Neto, A Tamires Lapa et atuidlogic Involvement in Scleroderma en coup deresab
Autoimmune Dis, 2012 ; 2012 :7

EVOLUTION FATALE D'UN PATIENT ATTEINT DE SYNDROME K ID CAUSE PAR LA MUTATION S17F DU
GENE GJB2
J. Mazereeuw-Hautier, C. Chiaverini, |. Dreyfus,Maza, A. Mallet, E. Bieth, N. Jonca, J.-P. Lacour

Introduction Le syndrome KID est secondaire a des mutationssantiques dominantes du géne GJB2 qui code pour la
connexine 26. Les patients présentent des anontatiaeées a type d'érytheme et d’hyperkératosecesss a une surdité et a
une kératite. Il a été décrit chez 9 familles umene sévére fatale dans Id°hannée de vie suite a une septicémie. Quatre de
ces 9 familles ont fait I'objet d’'une analyse malkire. |l s’agissait dans 3 cas de la mutation 45 dans un cas de la
mutation A88V. Nous rapportons un nouveau cas &sola mutation S17F.

Cas cliniquell s’agissait d’un enfant tunisien né de parerts gonsanguins. A la naissance il présentait ursrajyhie
unguéale et une desquamation des plis. A I'dgemeis et demi sont apparues des lIésions diffuseggdavation progressive,
conduisant a une peau érythémateuse et cedémateosentee d’'une importante hyperkératose. Il préseagalement une
kératite. L'audition n'a pu étre évaluée (conduitalitifs obstrués par les squames). Les prélévesmmantraient la présence
de pyocyanique et déandida albicansL’histologie cutanée montrait acanthose, papidtose et parakératose ; le derme était
hyperplasique avec présence d'infiltrats inflamnraa prédominance mononuclées, le PAS étaitipddalgré une prise en
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charge en soins intensifs, I'enfant décédait 2el'dg 18 mois d’'un choc septique dans un contexseplécémie. L'analyse du
géne GJB2 montrait qu'il était porteur de la maatS517F.

Discussionll s’agit du ' cas de syndrome KID rapidement fatal associé mdtation S17F. Notre patient présentait des
signes cutanés comparables a ceux d'autres patiusts dans la littérature, et correspondait émgeht a une forme
sporadique. La cause du décés était identiquendepé notre enfant est décédé plus tardivemerddea e 18 mois contre 1
a 12 mois dans les cas précédemment rapportésp €edlution fulminante et secondaire a une infectsuggére une
anomalie majeure de la barriére cutanée et/ou éahection des défenses anti-infectieuses chez deniza Le mécanisme
exact par lequel les mutations de GJB2 entraineyg® anomalies reste inconnu. La mutation S17Fa dpgortée
précédemment chez 3 patients atteints de syndroiDe Aucun ne présentait cette forme sévére. Flealété décrit par
Richard sans précision vis-a-vis de son phénotyps.2 autres patients présentaient des formesesweais sont décédés a
I'age adulte, avant I'dge de 30 ans (décés secandain carcinome rapidement invasif de la langue pun, septicémie pour
l'autre). Ce cas renforce I'hypothése que le tyme mutation et sa localisation influencent le phgpetdu patient,
probablement par le biais d’'une modification demp@tres structuraux et fonctionnels des jonct®AP.

ConclusionLa mutation S17F du géne GJB2 semble associés foiaes séveres du syndrome KID, avec décés préatmz
'adulte jeune ou, comme décrit ici, dans I'enfan€@es données améliorent la compréhension de |ladisalet sont
importantes pour le conseil génétique.

PLASMOCYTOSE CUTANEE PRIMITIVE ISOLEE BENIGNE DE L' ENFANT : UN CAS.
K. Tsilika®, E. Castel3 N. Cardot-Lecciy C. Chiaverirfl, T. PasserdhJ.- .Lacolft
Service de DermatolodigHdpital Archet-2, Laboratoire d'Anatomie Pathdtpg?, Hopital Pasteur, CHU de Nice, Nice

Un infiltrat plasmocytaire cutané peut étre obsetaés le contexte de pathologies malignes, de neslaito-immunes ou
d’infection. Les plasmocytoses cutanées sont ratexz I'enfant et sont le plus souvent réactionsebeun processus
infectieux. Nous rapportons un cas de plasmocytasenée primitive isolée bénigne, entité rare daspect clinique mérite
d’étre connu compte-tenu de son caractére asSe€nsigeé.

ObservationUne jeune fille de 15 ans, porteuse d’'une dermatdpique depuis la petite enfance, consultait poerlésion de
I'avant-bras gauche, évoluant depuis 3 ans. llis&ait d’'une plaque de couleur rouge framboiséte the la confluence de
Iésions papuleuses. Elle était asymptomatique egpelutive. Il n'y avait pas d’autre Iésion pallairs et la patiente était en
parfait état général.

Une biopsie était pratiquée avec les hypothésegndgiques d’hyperplasie angiolymphoide ou de lyompd cutané. Elle
montrait un infiltrat inflammatoire disposé en bandous épithéliale, constitué essentiellement dsnpbcytes mélés a
quelques lymphocytes et polynucléaires éosinophdesc ectasies capillaires expliquant 'aspectuiasre de la lésion.
L'immunomarquage des chaines légéret ) montrait la polyclonalité des plasmocytes.

Il n'y avait pas d’arguments cliniques pour unddésnfectieuse. La sérologie de Lyme et de la 8igphtaient négatives. I
n'y avait pas de dysglobulinémie

Les aspects cliniques et histopathologiques étairrfaveur du diagnostic de plasmocytose cutanédtiye isolée bénigne
de I'enfant.

Commentaired.a plasmocytose cutanée primitive isolée bénignéeddant est une dermatose de I'enfant strictencerdnée,
sans atteinte systémique. L’aspect comparableates cas publiés dans la littérature laisse pansercette affection a une
présentation assez stéréotypée et qu'elle peutséspectée par le clinicien. Sa pathogénie esihimea Les traitements
proposés comprennent les dermocorticoides etde &asolorant pulsé, avec une efficacité modérée.
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SCLEROTIQUES ET PAVILLONS BLEUTES

J. Clerc-Lion§ A. Lohsé&, P. Richetté A.-S. Dupond

2 Nephrologie-Dermatologie, CH Belfort-Montbéliard, oktbéliard ; ® Rhumatologie, CH Belfort-Montbéliard, Belfort ;
°Rhumatologie, Hopital Lariboisiére, Paris 1Néphrologie-Dermatologie, CH Belfort-Montbéliard phtbéliard

Introduction L'alcaptonurie est une maladie métabolique a trissom autosomique récessive caractérisée par firit dgn
acide homogentisique oxydase (HGO) impliquée dansle de dégradation de la tyrosine entrainactuiaulation dans le
tissu conjonctif et les urines d'acide homogentisi(HGA). Son incidence dans le monde est de 1 83 000.
ObservationdM. D. né en 1969 présente depuis 1998 des lomizalgieses et des gonalgies d'allure mécanique atagigm
progressive. Le patient est en bon état générapoitts stable et apyrétique. Un examen attentiftdgaments révéele des
macules bleutées et infiltrées de Il'anthélix etlaleonque des oreilles, présentes depuis I'enfaim® qu'une discréte
coloration grisatre des scléres. Les urines rel@gibnt pris une teinte bleutée aprés émissiom@e une raideur rachidienne
diffuse (Schéber 10+1), une perte de la lordoseblire, des douleurs a la palpation des grossesulatibns (genoux,
chevilles et poignets) sans arthrite. L'examenalegique est normal, notamment pas de radiculalgie.

Sa sceur souffre par ailleurs des mémes symptoriesia@res d'apparition précoce.
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Biologiqguement : Il n'y a pas de syndrome inflamaia, le bilan phosphocalcique est normal. Le tairaire d'HGA est de
1679 umol/mmol de créatinine.

Les clichés du rachis mettent en évidence une piéb@ lombo-sacrée avancée avec affaissemenlicétozdion des disques
intervertébraux et arthrose des articulaires pigstags.

Discussion Une spondylathrite ankylosante et une chondrocadeinont été éliminées devant l'allure mécanique des
arthralgies, la biologie et I'aspect des radiogiegphLa présence d'antécédents familiaux est trésafrice. Le diagnostic
d'alcaptonurie a été posé devant l'associatioreddehronose clinique (cartilage et sclére bleutéa)un taux élevé dHGA
urinaire.

L'alcaptonurie peut également étre a l'origine dmgications cardiaques (valvulopathies, dilatat@amtique, calcifications
coronaires). Ce n'est pas le cas de ce patiens, lemexperts préconisent un dépistage annuelgdeoraplications a partir de
I'adge de 40 ans.

Conclusion L'alcaptonurie est une maladie génétique rare safestant par une ochronose, une arthropathie dgtve
précoce et un taux élevé d'HGA dans les urinesdiagnostic différentiel principal est la spondyaite ankylosante. Le
dépistage des complications cardiaques est eds&iie consultation génétique est justifiée.

Le traitement est pour l'instant purement symptdagquat(repos, kinésithérapie de renforcement museulaINS, antalgiques
voire remplacement prothétique) mais des essarsbétiques sont en cours aux Etats-Unis ainsitgigerécemment en
France (début 2012) avec une molécule bloquant@H@ nitisinone.

FORME MINEURE DE SYNDROME DE GOLTZ AVEC INACTIVATIO N DEVIEE DU CHROMOSOME X.

C. Gandof B. Araf, N. Miri®, F. Beef, D. P. Germaif) P. Vabre$

aDermatologie” Biologie Moléculaire, CHU, Dijon ¢Université de Versailles, Génétique médicale, CHiyRond Poincaré,
Garches,

Introduction Le syndrome de Goltz ou hypoplasie dermique ersast une génodermatose dominante liée a I'X,diém
blocage de la voie de signalisation Wnt par mutatia géne PORCN. Son expressivité trés variableedaatiente a l'autre
pourrait s'expliquer par des différences d'inatiivedu chromosome X.

ObservationdUne patiente atteinte d'un syndrome de Goltz distigneé a la naissance fut réexaminée a I'age dm4.7Ses
parents étaient indemnes et il n'existait pas d@dent de fausse couche maternelle. Elle présentai naissance une
atrophie cutanée télangiectasique blaschko-linéairde tronc et les quatre membres, une onychiahse du premier orteil
gauche et une syndactylie purement cutanée desemm® et quatrieme doigts droits, opérée a 7 mnldéchographie
transfontanellaire, 'EEG, les radiographies ossewt I'examen ophtalmologique étaient normaux'yllavait ni colobome
oculaire ni ectrodactylie (habituellement obserdass les formes les plus graves).La biopsie cutarganfirmé I'hypoplasie
du derme. A I'age de 17 ans, l'atrophie linéaiait élevenue pigmentée mais n'entrainait pas dediogj esthétique majeur.
Des papillomes péribuccaux et une irrégularité 'dmail dentaire étaient notés mais la croissancée etéveloppement
psychomoteur étaient normaux. L'étude de l'inadtoradu chromosome X par analyse du géne du réeeptex androgenes
sur lymphocytes circulants a montré une inactivatite I'X déviée a plus de 96 %, prédominant suchi®mosome X
d’'origine maternel .A l'inverse, l'inactivation 4% chez la mére indemne restait aléatoire, suggéwrae mutation gamétique
maternelle de novo. Le génotypage des 15 exonsétie #ORCN n'a cependant pas permis de retrouvenutation
ponctuelle et la recherche d’'une délétion a étéaaheide et est actuellement en cours.

DiscussionDans le syndrome de Goltz, les anomalies de dépelopnt embryonnaire cutanées, dentaires, oculaires
osseuses sont parfois majeures, a l'origine dee®mmolymalformatives, alors qu'il existe aussi fdemes paucilésionnelles
comme ici. Aucune corrélation phénotype-génotyptenea encore été démontrée. Toutefois les fordues a une délétion
englobant le géne PORCN présentent dans les leigsoape inactivation déviée laissant actif I'X partde I'alléle sain, ce
qui limite probablement les conséquences de lemirtfonction de PORCN et conduit a des formesrdeitg mineure ou
modérée. Nous supposons que c'est le cas chepasénte, et cette hypothése est en cours d'igeisin.

ConclusionBien que sans intérét pour le diagnostic de syndrdenGoltz qui repose sur la clinique, I'étude’idadtivation
du chromosome X peut étre utile pour expliquerft@snes mineures, lorsqu'aucune mutation ponctuw#le®ORCN n'est
retrouveée.

ERYTHROKERATODEMIE VARIABLE TRAITEE AVEC SUCCES PAR ACITRETINE CHEZ UNE JEUNE
FILLE. PROBLEMATIQUE LIEE AUX NOUVELLES OBLIGATIONS CONCERNANT LA PRESCRIPTION
D’'ACITRETINE.

P. Bilan, C. Sin, M.-L. Sigal, E. Mahé

Service de Dermatologie, Centre Hospitalier Vidapouy, 69, rue du Lieutenant-Colonel-Prudhon, @6Afyenteuil

Introduction L’érythrokératodermie variable est une génodermneat@se a expression purement cutanée dont le pahci
retentissement est esthétique. Nous rapportongasia’erythrokératodermie variable (EKV) traité aweccés par acitrétrine
(Soriatane®) chez une fillette de 10 ans et diswtte la problématique liée a la prescription d'étine chez la « femme » en
age de procréer ».

ObservationUne enfant 4gée de 10 ans était vue en consultatior avis thérapeutique sur des lésions évoldeyis I'age
de 1 mois. Le diagnostic d’'EKV avait été porté 5 anparavant. Depuis, seuls des émollients état#ises. Il n'existait pas
d’antécédents notables personnels et parentauxlé@ems hyperkératosiques recouvraient 50% dumégt. Ces plaques
étaient bien limitées, avec intervalle de peauesawssociée a des plaques érythémateuses au mafaattuant. Le reste de
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'examen était sans particularités. Du fait du mégsement important sur la qualité de vie (refialet a la piscine, a la
plage), un traitement par acitrétine était propdgies deux semaines d’acitrétine a 0,5 mg/kg/jang disparition compléte
des lésions était constatée. Trois mois apres beitdde I'utilisation de I'acitrétine, la fillettetait réglée et se posait le
probléme de I'utilisation prolongée de ce traitemeln fait de la nouvelle réglementation : 'agemedionale de sécurité du
médicament et des produits de santé (ANSM) a rebtigatoire en 2012 un programme de préventioradgdssesse chez les
patientes en « age de procréer » sous acitrétim@sAdiscussion avec la maman et la fillette,étéadécidé dans un premier
temps, de poursuivre le traitement du fait de d6oaeité remarquable et 'amélioration de la gtéalie vie de la fillette, sans
mettre en place les mesures demandées par I’ANSMréeption + tests de grossesse mensuels).

CommentairesL’EKV est une génodermatose rare, principalemernbsomique dominante, associée a des troubles de la
kératinisation. Différentes mutations ont été rapfes au niveau des génes GJB3 (gap junction prdteta-3) et GIB4 (gap
junction protein, beta-4), situés sur le chromosdp@4-35, et codant respectivement pour les conaexd1 et 30.3.

Les traitements topiques consistent en des émtdliendes kératolytiques. Les rétinoides par véieérple, acitrétine ou
l'isotrétinoine, a faibles doses, peuvent permattie amélioration sur les plaques hyperkératosjgetedans une moindre
mesure, sur les Iésions érythémateuses. Les &feto®geénes de ces traitements sont connus. @entiit est utilisé dans le
psoriasis et rends de nombreux services dans deslis®mcomportant des troubles sévéres de la hiation, comme chez
c'était le cas chez notre patiente. Le début detesymenstruels chez cette enfant de 10 ans eketie obligation publiée
par 'ANSM et en vigueur a partir du premier octlt2012 concernant l'utilisation de I'acitétrine zHes femmes en age de
procréer pose le probléme de la prescription daor@raception orale et de la réalisation de BHCE&zates enfants.
ConclusionCette observation souléve les difficultés a suivia lettre la nouvelle obligation du programmepd&vention des
grossesses concernant I'acitétrine chez les @efui débutent leurs cycles menstruels a undrgmjage.

NEUROFIBROMATOSE DE REVELATION TARDIVE ET D'EXPRESS ION EXCLUSIVEMENT CUTANEE
CHEZ UNE PATIENTE DE 81 ANS

A. Marchan@, P. Rousse&uA. Croué, D. Vidaud, P. Wolkensteif L. Martin®

aDermatologie’ Chirurgie Plastique’ Laboratoire d'Anatomie Pathologique, CHU Angersgéus ; Biochimie et Génétique
moléculaire, Hopital Beaujon, Clichy Dermatologie, Hopital Henri Mondor, Créteil

Introduction La neurofibromatose de type 1 (NF1) est la plégdente des neurofibromatoses. Elle est transneisagibn
autosomique dominante avec une pénétrance congatsignes cliniques vers I'age de 8 ans. La NBdca&sune atteinte
cutanée (taches café au lait, neurofibromes catal@¥miques ou nodulaires périphériques), des alesrophtalmologiques,
neurologiques et/ou osseuses. Nous rapportonsld’'eae patiente agée de 81 ans, ayant des |ésitasées évocatrices de
NF1 apparues aprés l'age de 65 ans.

ObservationsMme C., 81 ans, consultait pour I'apparition d'volumineux nodule sous-cutané dorsal. Elle n'ayais
d’antécédents personnels ou familiaux notablegagticulier cutanés ou neurologiques. Elle avaéngants en bonne santé.
L'examen clinique révélait des neurofibromes supmis infracentimétriques disséminés, apparus id @us tot. Certains
étaient douloureux. On notait également 3 lésidagifprmes sensibles (2 scapulaires droites etilimgue gauche), ainsi
gu’'une lentiginose axillaire bilatérale. Il n'y avgas de tache café au lait. L'examen ophtalmglagine retrouvait pas de
nodules de Lisch, ni d'arguments pour un gliomewéss optiques. Il n'y avait pas de dysplasie wssele scanner thoraco-
abdomino-pelvien éliminait tout neurofibrome praflol’examen anatomo-pathologique des 3 Iésionsifplemes confirmait
la prolifération neurofiboromateuse. Le séquencagdéadcoartie codante du géne NF1 retrouvait une tioatdétérozygote au
niveau de I'exon 14, communément décrite.

DiscussionCette patiente agée est porteuse d’'une indiseutdblde révélation tardive et de forme sporadigae,mutation
de I'exon 14 du géne NFL1. Cette variété de NF spord a la neurofibromatose de type 7, d'apparitodive aprés 30 ans,
telle qu'elle est décrite dans la classificationRlecardi (1992). Cette présentation est excepgbb@ment rapportée dans la
littérature et les caractéristiques de la priselarge, ainsi que le pronostic demeurent inconness.manifestations cutanées
peuvent étre isolées, de méme que des manifestabsseuses. Le conseil génétique doit étre propose le dépistage
"précoce" des membres de la famille, méme si lesdeaNF7 sont habituellement sporadiques commele'eas dans notre
observation (9 enfants indemnes !).

Conclusion Il est important de savoir évoquer le diagnostic NIF a révélation tardive (NF7), devant la décotevele
neurofibromes multiples ou d’un neurofiborome plexifie, chez les sujets de plus de 30 ans et enebiabksd’histoire
familiale. La mutation de I'exon 14 n’étant pasafigue de la NF7, il n’y a pas de corrélation gépe-phénotype.
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